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Sytuacja chorych na choroby rzadkie w czasie pandemii

lll Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu

Informacja prasowa
Wstep

»-Wirus przypomniat nam przeciez to, co tak namietnie wypieralismy — ze jesteSmy kruchymi
istotami, zbudowanymi z najdelikatniejszej materii. Ze umieramy, ze jestesmy $miertelni. Ze nie
jesteSmy oddzieleni od swiata swoim ,,cztowieczenistwem” i wyjatkowoscia, ale $wiat jest rodzajem
wielkiej sieci, w ktorej tkwimy potaczeni z innymi bytami niewidzialnymi ni¢émi zaleznosci i wptywoéw.
Ze jestesmy zalezni od siebie i bez wzgledu na to, z jakich krajéw pochodzimy, jakim jezykiem méwimy
i jaki jest kolor naszej skory, tak samo zapadamy na choroby, tak samo boimy sie i tak samo

umieramy.
Uzmystowit nam, ze bez wzgledu na to jak bardzo czujemy sie stabi i bezbronni wobec zagrozenia, sg
wsrod nas ludzie, ktorzy s3 jeszcze stabsi i potrzebujg pomocy......”

Olga Tokarczuk, Okno

O tym jakie wnioski wyciggniemy z doswiadczenia pandemii, jakich przewartosciowan dokonamy
i w jakim stopniu zdecydujemy sie na faktyczng troske o najstabszych, w tym trudnym czasie,
rozmawiajg podczas Spotkania Rady Ekspertéw MRS: lekarze zajmujacy sie pacjentami cierpigcymi na
choroby rzadkie i ultrarzadkie, rzecznicy ich praw, ekonomisci, politycy i decydenci.

8 marca 2020 r. Prezydent RP nazwat problemy chorych na choroby rzadkie oraz chorych onkologicznych
— priorytetami zdrowotnymi naszego panstwa. Kilka dni pdzniej najwazniejsze staty sie wyzwania
COVID-19 koncentrujgce uwage medidw, partii politycznych i budzace niepokoje kazdego
z nas. Jednoczesnie stan pandemii nie wstrzymat postepu zadnej z innych, zagrazajgcych zyciu, choréb.
Nadal potrzebna jest mozliwie najskuteczniejsza diagnostyka, dostep do terapii i rehabilitacji pacjentéw
z chorobami rzadkimi z zachowaniem rygoréw bezpieczenistwa epidemicznego.

1 maja 2020 r. Prezydent Andrzej Duda poinformowat o utworzeniu Funduszu Medycznego. Zapewnit,
ze projekt ustawy jest na ukoniczeniu. Na Fundusz Medyczny miataby zosta¢ przeznaczona kwota 3 mid
zt. Jak wyjasnit Andrzej Duda Fundusz Medyczny jest potrzebny, aby rodzice nie musieli btagaé
o pienigdze dla dzieci, zeby nie musiaty by¢ organizowane zbiérki publiczne, aby choroby rzadkie mogty
byc¢ leczone takze poza granicami.



Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie o szczegélng uwage dla tych, ktdrzy
doswiadczajgc  kryzysu zdrowia, odczuwali zagrozenie zycia, izolacje i lek o byt materialny zanim
ktokolwiek ustyszat o koronawirusie.

Diagnozy: CLN2, mukopolisacharydozy, mukowiscydozy, tetniczego nadcisnienia ptucnego, czy
nowotworow krwi — juz wczesniej tworzyly i nadal tworza: zagrozenie $miercig, izolacje spoteczng
i zubazajg rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne, nie zawsze
skuteczng walke z towarzyszagcym choremu bélem i poczucie bezsilnosci spowodowane brakiem
dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia - to mamy wystarczajace
powody by szczegdlng troskg objgé cierpigce na nie osoby.

Wspieranie wysitkéw naukowcdéw pracujgcych nad rozwigzaniami diagnostycznymi, terapeutycznymi,
doskonalgcymi  wyroby medyczne utatwiajagce trudne, naznaczone cierpieniem codzienne
funkcjonowanie chorego oraz czynienie ich dostepnymi — to dowdd, ze rozumiemy sens demokracji
i spofecznego solidaryzmu. Ze, jako spoteczerstwo dojrzate i $wiadome potrafimy sami z czego$
zrezygnowac Dla Bardziej Doswiadczonych Przez Los.

Kryzys epidemiczny utrudnit zycie zdrowych i silnych. Olga Tokarczuk przypomina o powinnosciach
wobec najstabszych. Czy bedziemy z noblistki tylko dumni, czy jej postuchamy i wigczymy w obszar tej
troski pacjentow, o ktdrych wielu sie juz upominato, ale gdzie$ dotychczas ten gtos ginat.

Watykan wzywat decydentow i srodowisko medyczne o uwage dla cierpigcych na choroby rzadkie
w przestaniu Rady Papieskiej z 2016, nazywajac jej brak powaznym i niedopuszczalnym zaniedbaniem.
Politycy coraz czesciej przyznajg potrzebom tej grupy pacjentéw range priorytetu zdrowotnego naszego
kraju. O los dzieci dotknietych chorobami rzadkimi upominajg sie takze kobiety stojgce u boku
politykdw. Paulina Kosiniak-Kamysz zaapelowata do Agaty Kornhauser-Dudy o wspétdziatanie na rzecz
poprawy losu najmtodszych pacjentdw, ponad emocjami kampanii prezydenckiej.

30 kwietnia prezydent Andrzej Duda przypomniat o finiszu prac nad stworzeniem Funduszu Medycznego
pozwalajgcego wspierac finansowanie terapii, ktérych ciezaru zadna z rodzin pacjenta cierpigcego na
rzadka chorobe nie jest w stanie udzwignac. Kancelaria Prezydenta zapowiada ostatnig prostg w pracach
nad ustawg uwzgledniajgca mozliwo$é pokrywania kosztéw leczenia za granicg. Tymczasem wcigz
oczekiwany jest Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich i dostep do nowoczesnych metod diagnostyki oraz
terapii mozliwych do zastosowania bez koniecznos$ci wyjazdu z Polski.

Zmudna, czesto wieloletnia diagnostyka, w wiekszosci przypadkéw niemozliwy do zatrzymania postep
choroby atakujgcej kolejne narzady i wytaczajacy kolejne funkcje organizmu, brak mozliwosci
prowadzenia systematycznej rehabilitacji, pogtebiajagce sie uzaleznienie od opiekundéw, skutkujgce
koniecznoscia ich rezygnacji z aktywnosci zarobkowej, a w konsekwencji trudnosci bytowe rodziny - to
pakiet wyzwan, ktéry bedzie wymagat wysitku organizacyjnego i finansowego. 3 miliardy ztotych
obiecanego Funduszu zapewne nie wystarczg, ale politycy zapewniajg, ze to pierwszy krok we
wtasciwym kierunku. Dotarcie do mety bedzie wymagato niestabngcej woli politycznej. Do tego za$
niezbedna jest determinacja lekarzy, prawodawcéw i dziennikarzy w utrzymywaniu dialogu
z decydentami, bowiem ten dialog bedzie kolejnym dowodem naszej solidarnosci z tymi, ktérzy sami
o siebie nie zawalcza.

Rada Ekspertow ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz trzeci, tym razem
w reakcji na nowe zagrozenia, ktére w dobie $wiatowego kryzysu zdrowia, szczegdlnie niebezpieczne
stajg sie witasnie dla najstabszych. Rada Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich opracowata w 2019 r. gtéwne
tezy przekazu do decydentéw, Srodowiska medycznego, spoteczenstwa, dotyczgcych problemoéw
diagnostyki i terapii chordéb rzadkich w Polsce. Z perspektywy systemu ochrony zdrowia choroby rzadkie



dotyczg niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest prowadzone w wysokospecjalistycznych
osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach programoéw lekowych Narodowego
Funduszu Zdrowia. Projekt Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich czeka na przyjecie przez Rade
Ministrow. Projekt Planu przewiduje utworzenie krajowych osrodkow referencyjnych, okreslonych dla
wybranej choroby rzadkiej lub grupy takich choréb, ktdre bedg petni¢ kluczowa role w integracji opieki,
a takze wspodtpracujacych z nimi centrow eksperckich. Ponadto majg powstaé rejestry medyczne
poszczegdlnych choréb rzadkich.

Tematy do dyskusji w trakcie 11l Spotkania Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji
Stanu:

e Ochrona chorych na choroby rzadkie i ich rodzin oraz personelu medycznego przed zakazeniem
koronawirusem;

e Kontynuacja rozpoczetych terapii w zakresie chordb rzadkich;

e Diagnozowanie i leczenie nowych rozpoznan w zakresie chordb rzadkich;

e Zmiana kryteriéw oceny terapii stosowanych w chorobach rzadkich: rejestry, wyzszy koszt za
QALY, analiza ukierunkowana na uzasadnienie ceny, analiza wielokryterialna;

Modele finansowania - czy tylko programy lekowe;
e Zapewnienie dostepu do rehabilitacji i niezbednych wyrobéw medycznych;

Uchwalenie Narodowego Planu ds. Choréb Rzadkich, jako kluczowego dokumentu opisujgcego
kompleksowy model opieki nad chorymi na choroby rzadkie i och rodzinami w Polsce;

Refundacja zalecanych przez standardy kliniczne metod diagnostycznych i terapeutycznych w
zakresie choréb rzadkich w Polsce;

Zapewnienie dostepu do konsultacji online i terapii doustnych w tych przypadkach, w ktérych

jest to mozliwe;

s Tworzenie gwarancji ciggtosci rozpoczetych dziatan terapeutycznych i stabilnosci decyzji
refundacyjnych;

e Zapewnienie pomocy finansowej rodzinom, ktére borykaja sie z problemami bytowymi
generowanymi przez chorobe bliskiej osoby;

e Nieprzerwany dostep do konsultacji, zabiegdw ratujacych zycie i chronigcych przed cierpieniem
fizycznym  oraz wszelkich wyrobow medycznych utatwiajgcych codzienne funkcjonowanie
pacjenta;

e Rozwazenie postulowanego przez Medyczng Racje Stanu powotania Europejskiej Unii Zdrowia
i stworzenie w jej ramach ogdlnoeuropejskiego funduszu na rzecz pacjentéw z chorobami
rzadkimi, jako dowodu solidarnosci z najbardziej potrzebujgcymi i wzmocnienie inicjatyw
krajowych;

e Zadbanie o to by potrzeby pacjentéw i ich rodzin nie spadty z pozycji priorytetdw panstwa ze

wzgledu na ,pilniejsze” potrzeby wywotane kryzysem pandemii koronawirusa i jego

ekonomicznymi konsekwencjami.

Ponizej przedstawiono wybrane choroby rzadkie oraz propozycje rozwigzan systemowych w zakresie
optymalizacji opieki medycznej i socjalnej nad chorymi na te choroby.



Ceroidolipofuscynoza Neuronalna typu 2, CLN2 — choroba zwana tez ,,demencjq dzieciec3”,
jedna z odmian choroby Battena

Ceroidolipofuscynoza Neuronalna typu 2 (CLN2; demencja dziecieca) to smiertelna, choroba genetyczna,
diagnozowana najwczesniej w wieku 2 lat. Pacjenci umierajg miedzy 8 a 12 rokiem zycia, a $redni czas
przezycia to 10 lat.

Do gtéwnych objawéw choroby nalezg: napady padaczkowe, ,zawieszenia”, cofanie sie w rozwoju
intelektualnym, problemy z mowg i motorykg (w tym problemy z chodzeniem), spazmy miesniowe,
uposledzenie wzroku prowadzace do slepoty. Z kazdym rokiem od chwili diagnozy choroba poteguje
fizyczne cierpienie dziecka i jego uzaleznienie od opiekundéw. Po kilku latach wymagana jest opieka
catodobowa, ktéra wyklucza przynajmniej jedno z rodzicéw z aktywnosci zawodowej. W miare postepu
choroby rosng finansowe obcigzenia dla bliskich dziecka i spoteczeristwa.

Cerliponaza alfa stwarza szanse dla chorych na CLN2, ktdrzy do tej pory nie mieli mozliwosci dostepu do
skutecznej terapii. Jest to pierwsza enzymatyczna terapia zastepcza w CLN2 podawana bezposrednio do
mozgu. Lek zastepuje brakujgcy enzym TPP1, minimalizujgc gromadzenie sie szkodliwych substancji
w lizosomach, ktére prowadzi nieuchronnie do $mierci dziecka w ciggu kilku lat. 1 czerwca 2016 r.
Europejska Agencja Lekdw (EMA) wydata pozwolenie na przyspieszony tryb oceny enzymatycznej terapii
zastepczej dla dzieci z CLN2. Argumentem dla tej decyzji byto uznanie wartosci terapeutycznej tego leku
sierocego, polegajacej na spowolnieniu postepu choroby, wydtuzeniu czasu przezycia chorych oraz
utrzymanie ich jakosci zycia. Lek cechuje sie réwniez korzystnym profilem dziatan niepozgdanych.
Enzym, o ktdrym mowa podawany jest bezposrednio do mdzgu.

1 czerwca 2017 r. enzymatyczna terpia zastepcza - cerliponaza alfa zostata dopuszczona do obrotu na
terenie Unii Europejskiej. 27 kwietnia 2017 r. terapia zostata zatwierdzona réwniez przez Amerykanska
Agencje ds. Zywnosci i Lekéw (FDA) bez ograniczers wiekowych. W dniu 14 maja 2019 r. Prezes Agencji
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji wydat pozytywna rekomendacje dla refundacji publicznej
cerliponazy alfa w ramach programu lekowego: Leczenie lipofuscynozy neuronalnej typu 2 (ICD-10:
E75.4).

Obecnie na te chorobe nie ma zadnego innego dostepnego leczenia.

W jednym z wieloosrodkowych europejskich badan klinicznych wykazano, iz podanie enzymu spowolnito
chorobe u 20 na 23 pacjentdw i byto dobrze tolerowane - nikt nie przerwat leczenia z powodu objawéw
niepozadanych.

Jest to pierwsza enzymatyczna terapia podawana bezposrednio do moézgu:

e zastepuje brakujgcy enzym TPP1, minimalizujgc gromadzenie sie szkodliwych substancji
w lizosomach, prowadzace nieuchronnie do Smierci dziecka w ciggu kilku lat;

e pomaga w spowolnieniu utraty funkcji poruszania sie i mowy;

e nieistniejg inne sposoby leczenia tej Smiertelnej choroby;

e terapia bezpieczna — zebrane dane nie wskazujg na zadne nieakceptowalne zagrozenia;
CHMP uznat, ze korzysci ptyngce ze stosowania enzymu przewyzszajg ryzyko i zalecit jego
dopuszczenie do stosowania w UE;

e status leku sierocego;

e mata grupa pacjentédw — choroba ultrarzadka; w Polsce cierpi na nig 10 osdb;*



e jeszcze nie jest dostepna w Polsce;
e obecnie kolejne rodziny emigrujg z Polski, aby ich dzieci mogty z niej korzystac.

Wiosng tego roku terapia uzyskata rekomendacje AOTMIT, co znaczgco zwieksza szanse na pozytywng
decyzje MZ o finansowaniu jej ze srodkéw publicznych wzorem nie tylko najbogatszych krajow UE, ale
takze tych o poréwnywalnym do naszego PKB, gdzie lek udostepniono dzieciom cierpigcym na CLN2.

Cerliponaza alfa jest refundowana w krajach o poréwnywalnym dochodzie do Polski (Chorwacja,
Czechy, Stowacja, Wegry). Dodatkowym argumentem do podjecia decyzji refundacyjnej przez Ministra
Zdrowia powinien by¢ fakt, ze w Polsce jest tylko ok. 10 chorych na CLN2, ktorzy kwalifikujg sie na
terapie. Terapie te objeto refundacjg takie w Wielkiej Brytanii decyzjg NICE ( jednej z najbardziej
wymagajgcych europejskich agencji).

Tetnicze nadcisnienie ptucne (TNP)

Tetnicze nadci$nienie ptucne (TNP) jest chorobg ultrarzadky. Moze pojawic¢ sie w kazdym wieku, ale
Sredni wiek pacjenta to 35 lat. Kobiety chorujg dwa razy czesciej niz mezczyzni. Nieleczona prowadzi
w krotkim czasie do Smierci. W Polsce zapada na TNP okoto 38-70 osdb rocznie, a choruje ok. 1 tys.
Objawy wskazujgce na tetnicze nadcisnienie ptucne sg czesto mylone z objawami typowymi dla innych
schorzen sercowo-ptucnych. Pierwszym objawem choroby jest dusznosé¢ podczas wysitku fizycznego.
Najlepsza metoda rozpoznania choroby w stosunkowo wczesnym jej okresie jest echokardiografia serca.
Pozostate symptomy, ktére pojawiajg sie wraz z rozwojem choroby mozina przypisaé wielu innym
schorzeniom.:

- obnizona tolerancja wysitku fizycznego,

- zmeczenie i ogdlne wyczerpanie,

- omdlenia,

- zawroty gtowy,

- obrzeki kostek lub nég,

— ucisk lub bél w klatce piersiowej, zwtaszcza przy wysitku,

- sine usta.

W najbardziej zaawansowanych stadiach TNP, czyli lll i IV klasie czynnosciowej NYHA, aktywno$¢ fizyczna
jest mocno ograniczona. Przy progresji choroby, w IV klasie aktywnos¢ fizyczna jest juz niemozliwa,
a niewydolnos¢ serca moze prowadzi¢ do $mierci pacjenta.

Wprowadzenie w ostatnich dwdch dekadach terapii farmakologicznych znaczgco poprawito rokowanie
w tetniczym nadcisnieniu ptucnym. Dalej jednak kluczowym problemem w przypadku chorych pozostaje
zbyt pdzne podjecie optymalnego leczenia. Zgodnie z wytycznymi klinicznymi powinna to by¢ terapia
tréjlekowa. Pomimo progresywnego charakteru tetniczego nadcisnienia ptucnego terapia tréjlekowa
wplywa znaczgco na zmniejszenie kosztdw zwigzanych z: zastosowaniem prostacyklin dozylnych i
podskdrnych, hospitalizacjami wskutek pogorszenia TNP, a takze ze stosowaniem inwazyjnych i
kosztownych terapii ostatecznych (takich jak przeszczep ptuc, balonowa septosomia przedsionkowa).
Wysoka skutecznos$¢ terapii tréjlekowej pozwala poprawe rokowania, a nawet powrét do rol
spotecznych zaréwno pacjentéw chorujacych na TNP, jak réwniez ich opiekundw. Doustna terapia
tréjlekowa z wtaczeniem seleksypagu w pordwnaniu do lekéw podawanych w iniekcjach poprawia
komfort leczenia. Szczegdlng korzys¢ z terapii doustnej odniosg pacjenci z przeciwwskazaniami do terapii
pozajelitowej czy podawanej w formie inhalacji. Srodowisko pacjentéw i klinicystéw oczekuje na
refundacje publiczng i uzupetnienie programu lekowego o seleksypag.



Mukowiscydoza

Mukowiscydoza to rzadka choroba genetyczna, prowadzgca do przedwczesnej Smierci. Szacuje sie, ze
w Polsce zyje ok. 2 400 osdb chorych na mukowiscydoze. Dzieki dobrze zorganizowanym badaniom
przesiewowym noworodkéw co roku wykrywanych jest ok. 80 nowych przypadkdéw. Odziedziczona po
obojgu rodzicach, nosicielach jednej z wielu chorobotwdrczych mutacji genu CFTR, uszkadza przede
wszystkim uktad oddechowy, ale takze trawienny i rozrodczy. Gesty sluz zakleja oskrzela i oskrzeliki,
blokuje enzymy trawienne trzustki i powoduje niedroznos¢ nasieniowoddw. Chorzy walczg o kazdy
oddech, zmagaja sie z chronicznym niedozywieniem, bdlem i infekcjami, ktére stopniowo uszkadzajg
tkanke ptucna. Spedzajg wiele godzin dziennie na zabiegach rehabilitacyjnych, muszg stosowac specjalng
diete i przyjmowaé ogromne ilosci lekdw. Pod koniec zycia zostajg przykuci do tézka. Najpowazniejszg
konsekwencjg choroby jest pogtebiajaca sie niewydolnos¢ oddechowa — gtéwna przyczyna smierci
w mukowiscydozie. Polscy chorzy na mukowiscydoze zyjg srednio tylko 24 lata, czyli az o 10-15 lat krécej
niz w krajach ze sprawniejszymi systemami opieki.

Zgodnie ze standardami system leczenia chorych na mukowiscydoze powinien kompleksowo obejmowac
rozpoznanie, hamowanie rozwoju i leczenie zaostrzen choroby oskrzelowo-ptucnej, a takze monitoring
oraz leczenie powiktan i chordb towarzyszacych. Kluczem terapii objawowej jest dziatanie mukolityczne
oraz antybiotykoterapia, skutecznie zwalczajgca zakazenia. Zarejestrowane w Unii Europejskiej terapie
przyczynowe mukowiscydozy nie sg refundowane w Polsce. Specyfika mukowiscydozy jako choroby
przewlektej wigze sie z koniecznoscig prowadzenia leczenia i rehabilitacji w miejscu zamieszkania
pacjenta. W systemie tym chory powinien mieé dostep do wielospecjalistycznej opieki ambulatoryjnej,
szpitalnej i domowej, ktdre w sposéb komplementarny obejmowatyby wszelkie aspekty postepowania
klinicznego, a takze zalecenia dietetyczne, fizjoterapeutyczne oraz opieke psychologiczng. Centralng role
w tym systemie powinien odgrywaé osrodek koordynujacy leczenie, ktéry, oprécz swiadczenia ustug
ambulatoryjnych i szpitalnych, powinien koordynowa¢ catos¢ opieki nad pacjentem, w tym
przekazywanie istotnych informacji o chorobie lekarzom podstawowej opieki zdrowotnej, wspieranie
interwencji specjalistdw oraz swiadczen realizowanych w warunkach domowych. W szesciu sposréd
dwudziestu dwdch badanych os$rodkéw (Instytut Matki i Dziecka Warszawa/Centrum Leczenia
Mukowiscydozy Dziekandéw Lesny, Instytut Gruzlicy i Chordb Ptuc Warszawa i Rabka-Zdréj, Poznan,
Gdansk, Karpacz) nastgpita znaczna koncentracja pacjentéw — tacznie ponad 1 350 pacjentéw, czyli
szacunkowo okoto 70% zidentyfikowanej populacji chorych. W kazdym z tych osrodkdéw znajduje sie
grupa od 100 do 400 chorych, co jest wielkoscig rekomendowang w Europejskich Standardach Leczenia
Mukowiscydozy, gdzie za wielko$¢ minimalng uznaje sie 100 chorych. [Raport Polskiego Towarzystwa
Mukowiscydozy, 2019]



Mukopolisacharydoza typu VI

Mukopolisacharydoza typu VI (MPS VI; Zespdt Maroteaux-Lamy’ego) jest chorobg ultrarzadka.
Schorzenie to nalezy do szerszej grupy chordb o nazwie LChS (lizosomalne choroby spichrzeniowe) oraz
jest spowodowane obnizong aktywnoscig ASB, enzymu odpowiedzialnego za katabolizm
glikozoaminoglikanéw. Glikozoaminoglikany sg istotne biologicznie i s3 odpowiedzialne za regulacje
wielu procesdw komadrkowych. Niedobdr ASB prowadzi do nagromadzania sie glikozoaminoglikanéw w
organizmie. U oséb dotknietych chorobg zwykle nie obserwuje sie nieprawidtowosci po urodzeniu, ale
akumulacja GAG w komérkach prowadzi do ich wadliwego funkcjonowania w tkankach, wyrazajgcego
sie réznorodnymi objawami. Obraz MPS VI jest bardzo réznorodny. Szybko postepujgce MPS VI zwykle
charakteryzuje sie wystgpieniem objawéw przed 2. lub 3. rokiem zycia. Wiekszos$¢ nieleczonych
pacjentéw nie dozywa wieku dorostego. U oséb z wolno postepujgcg postacig choroby objawy zwykle
pojawiajg sie w okresie nastoletnim. Niezaleznie od tempa progresji choroby u nieleczonych pacjentéw z
MPS VI wraz z uptywem lat pogiebiajg sie deformacje kostne, choroby stawéw, choroby ukfadu
oddechowego i krazenia, $lepota oraz ucisk rdzenia kregowego. W wielu przypadkach pacjenci muszg
uzywac wozkow inwalidzkich lub sg przykuci do t6zka. Zwykle, ostatecznie ich organizm nie radzi sobie z
infekcjag, powiktaniami chirurgicznymi lub niewydolnoscig krgzeniowo-oddechowa.

Leczenie pacjentdw z MPS VI byto ograniczone do opieki paliatywnej do czasu az Europejska Agencja
Lekéw (EMA) zatwierdzita leczenie MPS VI -dozylng enzymatyczng terapie zastepczay. Jest to jedyna
terapia wskazana w dtugoterminowym leczeniu pacjentéw z MPS VI.

MPS VI jest wyniszczajgcym, postepujagcym i niejednorodnym schorzeniem powodujgcym ciezkie
patologie obejmujgce wiele organow.

Glikozoaminoglikany sg istotne biologicznie i sg odpowiedzialne za regulacje wielu proceséw
komodrkowych. Niedobdr ASB prowadzi do nagromadzania sie glikozoaminoglikanéw w organizmie.

U oséb dotknietych chorobg zwykle nie obserwuje sie nieprawidtowosci po urodzeniu, ale akumulacja
GAG w komodrkach prowadzi do ich wadliwego funkcjonowania w tkankach, wyrazajacego sie
réznorodnymi objawami, w tym:

e niski wzrost

e nieprawidtowosci szkieletowe
e powikfania oddechowe

e choroba serca

e zmetnienie rogéwki

e niedostuch

e ucisk rdzenia kregowego

e obnizona wytrzymatosc fizyczna

Obraz fenotypowy MPS VI jest bardzo réznorodny, ale u pacjentdw najczesciej rozrdznia sie szybko lub
wolno postepujgcg chorobe.

Szybko postepujace MPS VI zwykle charakteryzuje sie wystgpieniem objawéw przed 2. lub 3. rokiem
zycia. Wiekszos¢ nieleczonych pacjentéw nie dozywa wieku dorostego (drugiej lub trzeciej dekady zycia).

Niezaleznie od tempa progresji choroby u nieleczonych pacjentéw z MPS VI wraz z uptywem lat
pogtebiajg sie deformacje kostne, choroby stawéw, choroby uktadu oddechowego i krazenia, slepota
oraz ucisk rdzenia kregowego.



W wielu przypadkach pacjenci muszg uzywac¢ wozkéw inwalidzkich lub sg przykuci do tézka. Zwykle,
ostatecznie ich organizm nie radzi sobie z infekcjg, powikfaniami chirurgicznymi lub niewydolnoscia
krgzeniowo-oddechowsa.

Likwidacja od 1 marca 2020 r. programu lekowego dotyczagcego MPS VI i kontynuacja leczenia tylko dla
pacjentéw, ktorzy byli objeci leczeniem z powodzeniem od lat wymaga doprecyzowania warunkéw
dostepu dla chorych zdiagnozowanych po tej dacie i dyskusji na temat gwarancji dostepu do leczenia o
udokumentowanej skutecznosci takze dla innych grup pacjentow.

Obecnie leczonych jest 3 pacjentéw — dwoje dorostych i jedno dziecko;

Pecherz neurogenny u dzieci i mtodziezy w wyniku rozszczepu kregostupa

Najczestsza przyczyng pecherza neurogennego u dzieci jest rozszczep kregostupa (spina bifida) — 98 %
przyczyn. Rozszczep kregostupa to choroba rzadka. W Polsce (podobnie jak we Wtoszech i Irlandii) wielu
rodzicéw decyduje sie na heroiczng decyzje — urodzenie dziecka ze zdiagnozowanym rozszczepem
kregostupa. Kazdego roku w Polsce rodzi sie okoto 200 dzieci z rozszczepem kregostupa. W Polsce jest
3 000 - 3 500 dzieci i mtodziezy z pecherzem neurogennym, z czego eksperci oceniajg ze 2 000 dzieci
potrzebuje stosowania optymalnych dla nich cewnikéw hydrofilowych.

Problemy urologiczne — z racji na ich wieloaspektowy charakter - s3 najwiekszym wyzwaniem w opiece
nad chorym z rozszczepem kregostupa. W tym wzgledzie wyprzedzajg problemy ortopedyczne (tzn.
niemozno$¢ chodzenia, a przez to konieczno$¢ poruszania sie na wozku). Celem wtasciwego
cewnikowania u pacjentéw z pecherzem neurogennym jest zmniejszenie $miertelnosci z powodu
niewydolnosci nerek (jeszcze w latach 80-tych potowa dzieci z rozszczepem umierata przed 18 r.z.).
Dlatego dzieci muszg by¢ cewnikowane zgodnie z wytycznymi klinicznymi-. Cewniki hydrofilowe gotowe
do uzycia s3g zalecane przez Europejskie Towarzystwo Urologiczne i refundowane w wiekszosci krajéw
Unii Europejskiej.

Standardem opieki urologicznej u chorych z rozszczepem kregostupa jest samocewnikowanie, czyli
cewnikowanie przerywane. Jest to metoda terapeutyczna najbardziej zblizona do naturalnego
oprézniania pecherza.

W tym wypadku nie ma koniecznosci noszenia cewnika statego, a chory cewnikuje sie 5-6 razy na dobe,
czyli tyle ile przecietna osoba korzysta dziennie z toalety.

Chory moze samocewnikowac sie na trzy sposoby — uzywajgc: cewnikéow hydrofilowych gotowych do
uzycia, cewnikow hydrofilowych wymagajgcych aktywacji wodg oraz cewnikdéw suchych.

W praktyce w Polsce refundowane sg jedynie przestarzate cewniki suche.

Gotowe do uzycia cewniki hydrofilowe zmniejszajg ryzyko wystgpienia zakazen ukfadu moczowego.
S sterylne, skuteczne, bezpieczne i duzo tatwiejsze w uzyciu (w stosunku do cewnikéw suchych), co
przektada sie na optymalizacje opieki i preferencje chorych (dzieci i mtodziez samocewnikujg sie
w szkole). Zalecane przez Polskie Towarzystwo Urologiczne samocewnikowanie gotowymi cewnikami
hydrofilowymi przetozy sie nie tylko na znaczacy spadek powiktan, ale réwniez na wzrost przezywalnosci
z zachowaniem optymalnej jakosci zycia chorych. Jednoczesnie stworzy solidny filar kompleksowej
i koordynowanej opieki nad dzieémi i mtodziezg z pecherzem neurogennym w wyniku rozszczepu
kregostupa w Polsce.



Dlaczego refundacja jest tak wazna dla dzieci?
e najwieksza potrzeba medyczna — wdrozenie wczesnie u dzieci odpowiedniego leczenia
powoduje, ze efekt zdrowotny utrzymuje sie przez wiele lat
e ustawa ,Za zyciem” jest tylko dla dzieci
e scisle zdefiniowana populacja umozliwiajgca przewidywalne zaplanowanie budzetu przez NFZ

Cewniki hydrofilowe sg refundowane prawie w catej Unii Europejskiej. Wyjatek stanowig Polska i
Butgaria.

Rdzeniowy zanik miesni

SMA, czyli rdzeniowy zanik miesni, jest schorzeniem nerwowo-miesniowym o podtozu genetycznym.
W SMA obumierajg neurony w rdzeniu kregowym, odpowiadajgce za prace miesni, co powoduje, ze
miesnie ciata stabng i stopniowo ulegajg zanikowi. U niemowlat i matych dzieci pierwsze objawy zwykle
pojawiajg sie nagle, a stan zdrowia pogarsza sie z tygodnia na tydzien. Jesli natychmiast nie wprowadzi
sie leczenia, dzieci zatrzymujg sie w rozwoju fizycznym, nie nabywajg umiejetnosci samodzielnego
siedzenia, stopniowo tracg mozliwos¢ oddychania i przetykania, narazajgc sie na ciezkie infekcje.
Wymagajg catodobowej opieki. Jest to najciezsza, niemowleca postaé SMA, tzw. postac 1, ktéra przy
braku leczenia prowadzi do catkowitej niewydolnosci oddechowej i Smierci. Jesli pojawi sie u starszych
dzieci lub pdzniej, choroba przebiega tagodniej. W momencie wystgpienia pierwszych objawdw dzieci sg
juz w stanie siedzie¢ (tzw. druga posta¢ SMA) lub nawet chodzi¢ (posta¢ 3), albo w bardzo rzadkich
przypadkach choroba pojawia sie dopiero w wieku dorostym (postac 4). Zawsze jednak SMA powoduje
postepujacy niedowtad, ostabienie, przykurcze miesniowe, uposledzajac zdolnos$é samodzielnego
poruszania sie. Niemal wszyscy chorzy na SMA poruszajg sie na wdzkach inwalidzkich. Wtasciwa opieka
medyczna, w tym szczegdlnie fizjoterapia, potrafi znacznie spowolni¢ postep choroby. Nowoczesne
leczenie farmakologiczne nie tylko zatrzymuje postep choroby, ale przynosi wymierng poprawe stanu
zdrowia. Leczenie wprowadzone przed wystgpieniem pierwszych objawdw choroby, np. niedtugo po
urodzeniu, jest w stanie catkowicie zapobiec wystgpieniu objawéw. SMA nie ma wptywu na rozwdj
poznawczy i intelektualny. Dzieci z SMA s3 przewaznie bardzo inteligentne, pogodne i czerpig ogromna
rados$¢ z zycia. Szacuje sie, ze obecnie w Polsce zyje ok. 800—1000 chorych na SMA, a co roku rodzi sie
okoto 40-50 dzieci, u ktérych rozpoznaje sie rdzeniowy zanik miesni, w tym 30-40 dzieci z najciezszg
postacig choroby. [za Fundacja SMA].

Do czasu wprowadzenia leczenia farmakologicznego oraz nowoczesnych metod opieki oddechowej
rdzeniowy zanik miesni byt najczestszg genetyczng przyczyng Smierci dzieci do drugiego roku zycia. Od
stycznia 2019 r. Ministerstwo Zdrowia refunduje przyczynowa terapie nusinersenem w ramach
programu lekowego ,Leczenie rdzeniowego zaniku miesni (ICD-10: G12.0, G12.1). Wg. stanowiska
Polskiego Towarzystwa Neurologédw Dzieciecych dotyczacego leczenia SMA w Polsce wszyscy chorzy
z rdzeniowym zanikiem miesni (niezaleznie od wieku i typu SMA) majg mozliwos¢ w petni
refundowanego leczenia nusinersenem - w 2019 r. do programu wtgczonych zostato 579 dzieci
i dorostych. Terapia genowa SMA jest jak na razie zarejestrowana w Stanach Zjednoczonych i jej
rejestracja toczy sie jeszcze w Europie (planowana rejestracja to czerwiec 2020 r.). Nalezy zaznaczy¢, ze
terapia genowa przeznaczona jest jedynie dla pacjentéw, ktorzy nie ukoriczyli 2 roku zycia, najlepiej
w jak najwczesniejszej fazie choroby lub wrecz u pacjentéw bezobjawowych. Zolgensma jest pierwsza
i jedyng formg terapii genowej dopuszczong do przyczynowego leczenia rdzeniowego zaniku miesni.
Rozpoczyna dziatanie szybko, poziom biatka SMN podnosi sie juz w ciggu kilku dni od podania. Sprawia
to, ze lek jest szczegdlnie przydatny do leczenia nowo diagnozowanych niemowlagt — na etapie, kiedy
utrata neurondw postepuje najszybciej. Ze wzgledu na skutecznos$é i potencjalnie wysokg efektywnos¢
kosztowg w perspektywie catego zycia chorego zolgensma moze stanowi¢ wartosciowg opcje
terapeutyczng dla chorych na SMA.



Nowotwory krwi

Z danych Krajowego Rejestru Nowotworéw wynika, ze liczba osdb chorujgcych na nowotwory krwi
w ciggu ostatnich 30 lat wzrosta ponad dwukrotnie. W Polsce z nowotworami krwi zyje ok. 100 tysiecy
0sob. Najwiecej zachorowan na nowotwory krwi obserwuje sie u oséb miedzy 50 a 79 rokiem zycia
(okoto 60%). Wczesne rozpoznanie choroby jest kluczowe dla skutecznosci terapii. Leczenie
nowotwordow krwi to technologie medyczne: lekowe oraz nielekowe (przeszczepianie komodrek
krwiotwdrczych).

Cele terapeutyczne i zasady opieki nad chorym z nowotworem krwi nie powinny by¢ zmienione
w warunkach pandemii koronawirusa SARS-COV-2. Jednakze, trzeba pamietaé, ze chorzy
onkohematologiczni sg grupy szczegdlng majac zaburzenia odpornosci spowodowane przebiegiem
choroby i jej leczeniem. Dlatego ci chorzy sg narazeni na ciezki przebieg choroby Covid-19 i musimy
zrobi¢ wszystko, aby zminimalizowaé u nich ryzyko zakazenia. W warunkach pandemii szczegdlnego
znaczenia nabierajg decyzje refundacyjne Ministra Zdrowia z ostatnich paru lat. Mozliwos¢ zastosowania
nowych, skutecznych terapii w przypadku szpiczaka mnogiego (wprowadzone 3 nowe leki), ostrej
biataczki limfoblastycznej, chtoniaka grudkowego czy przewlektej biataczki limfocytowej poprawita
rokowanie pacjentéw. Terapie o takiej skutecznosci, jak wenetoklaks pozwalajg nam kazdego dnia
ratowac ludzkie zycie.

Obecnie Srodowisko klinicystow i pacjenci w Polsce oczekujg na dostep do kolejnych terapii w zakresie
nowotworédw krwi. To miedzy innymi ibrutynib w przewlektej biataczce limfocytowej i chtoniaku
z komoérek ptaszcza, terapia CAR-T i ponatynib w ostrej biataczce limfoblastycznej oraz ponatynib
w przewlektej biataczce szpikowe;.

Przewlekta biataczka limfocytowa

Przewlekta biataczka limfocytowa jest wolno postepujgcym nowotworem krwi, powstajgcym w wyniku
mutacji komérki jednego rodzaju limfocytéw, zwanych limfocytami B. Jest to najczesciej wystepujgca
postac biataczki, ktéra odpowiada za okoto 1/3 nowych rozpoznann w UE. Choroba ta moze mie¢ rézny
przebieg. Okoto 1/3 chorych nie wymaga leczenia. Kolejne 30 procent pacjentéw powinno byé leczonych
od momentu jej rozpoznania. Reszta wymaga obserwacji, a z czasem wigczenia odpowiedniej terapii. W
przypadku pacjentdéw, u ktdrych istniejg wskazania do rozpoczecia terapii, wyniki leczenia pierwszej linii
sg w wiekszosci przypadkow korzystne. Stosuje sie u nich tzw. immunochemioterapie w pofaczeniu
z chemioterapig. W najtrudniejszej sytuacji sg jednak chorzy z agresywng postacig choroby oraz postacig
nawrotows i lekooporng, ktérzy nie majg delecji 17p, ani mutacji TP53. W Polsce umiera o 20 procent
wiecej chorych na przewlektg biataczke limfocytowg (PBL) niz w innych krajach Europy. W 2019 r.
zrefundowano wenetoklaks dla pacjentow z przewlekta biataczkg limfocytowg z mutacjg TP53 lub
delecjg 17p, ktdrzy przestali odpowiadaé¢ na ibrutynib oraz dla pacjentdw z przewlektg biataczka
limfocytowg bez mutacji TP53 lub delecji 17p. Polscy pacjenci, ktdrzy cierpia na nawrotowag/oporng
posta¢ PBL a nie majg zaburzen genetyczych tj. delecja 17p i/lub mutacja TP53, nie majg obecnie
mozliwosci leczenia ibrutynibem. Wenetoklaks i ibrutynib to dwie opcje terapeutyczne rdznigce sie
sposobem dziatania umozliwiajgce hematologom dostosowanie terapii do potrzeb chorego.



Ostra biataczka limfoblastyczna

Ostra biataczka limfoblastyczna jest agresywnym rozrostem prekursorowych komarek limfoidalnych
(limfoblastow) wywodzgcych sie z linii B lub T. U okoto 19-25 proc. chorych na ostrg biataczke
limfoblastyczng wystepuje chromosom Philadelphia. Zachorowalno$¢ to ok. 1,6/100 000
mieszkancéw/rok. Chorzy i hematolodzy w Polsce oczekujg na refundacje ponatynibu, ktéry ma
zastosowanie u chorych z chromosomem Philadelphia z opornoscig lub nietolerancjg leczenia
dazatynibem oraz u pacjentéw z mutacjg T315l.

W ostrej biataczce limfoblastycznej B komérkowej istnieje potrzeba refundacji komérek CAR-T.

W 2018 r. Europejska Agencja Lekdw (EMA) zarejestrowata Tisagenlecleucel we wskazaniu terapii dzieci
i mtodych dorostych (wiek 3-25 lat) z rozpoznaniem ostrej biataczki limfoblastycznej B komadrkowej,
ktérzy sg oporni na leczenie lub majg drugi badz kolejny nawrdt choroby. W dniu 20 stycznia 2020 r.
Rada Przejrzystosci AOTMIT uznata za zasadne finansowanie ze srodkéw publicznych tisagenlecleucel
we wskazaniu: ostra biataczka limfoblastyczna z komdrek B, oporna na leczenie (ICD-10L C91.0). Osrodki
hematologiczne w Polsce sg gotowa na prowadzenie terapii CAR-T.

Chtoniak z komoérek ptaszcza

Na chfoniaka z komodrek ptaszcza zapada w Polsce ok. 400 osdb rocznie. W ciggu ostatnich lat
odnotowano niezwykle dynamiczny rozwdj nowych terapii dla chorych z postaciami opornymi i
nawrotowymi — m.in. ibrutynib oraz terapie limfocytami T (CAR-T). W 2019 r. AOTMIT zaopiniowat
pozytywnie zasadnos¢ finansowania ibrutynibu ze srodkéw publicznych w tym wskazaniu.

Przewlekta biataczka szpikowa

Przewlekta biataczka szpikowa jest jednym z nowotwordéw mieloproliferacyjnych. Zachorowalnos¢ w
Polsce to ok. 1,6/100 000 mieszkaricéw/rok. Chorzy i hematolodzy w Polsce oczekujg na refundacje
ponatynibu, ktéry zostat zarejestrowany do leczenia dorostych pacjentéw z przewlektg biataczka
szpikowg w fazie przewlektej, w fazie akceleracji oraz w fazie kryzy blastycznej z opornoscig lub
nietolerancjg leczenia inhibitorami kinaz tyrozynowych - dazatynibem lub nilotynibem,
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