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1. Medyczna Racja Stanu

Medyczna Racja Stanu (MRS) jest think tankiem powstatym w 2016 r. z inicjatywy: Instytutu Studidow
Politycznych Polskiej Akademii Nauk, Polskiej Unii Onkologii, Kolegium Lekarzy Rodzinnych i Green
Communication celem tgczenia opiniotwdrczych osdb, sSrodowisk i instytucji wokét wyzwan zwigzanych
z kondycja zdrowotng Polakdw i wypracowywania zgody politycznej na niezbedne zmiany w systemie
ochrony zdrowia. Honorowym patronem MRS jest Ks. Kardynat Kazimierz Nycz.

Prof. Pawet Kowal, Profesor ISP PAN, polityk i politolog, [
historyk i publicysta '

Jako wspéttwdrca Medycznej Racji Stanu bardzo ciesze sie
z faktu, ze ochrona zdrowia stata sie jednym z gtéwnych
tematéw kampanii politycznej, dlatego ze w demokratycznych

spoteczenstwach to jest najlepszy sposdb, zeby zatatwic jakas
sprawe. Bo niezaleznie od wyniku wyboréw ochrona zdrowia musi skoncentrowac na sobie uwage
szerszych grup spotecznych, a takze politykéw. To jest najwazniejsze, bo na koricu, to wtasnie politycy
decyduja. O to nam chodzito, by zainteresowac politykdw i to wszystkich partii. Zrozumiatem, ze jezeli
tym tematem beda zajmowali sie tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie
ochrony zdrowia, to zawsze temat ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, waznym, ale jednak
zamknietym kregu specjalistow, i ze trzeba rozmawiad o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem
dla ludzi, ktérzy na co dzien nie zajmujg sie ochrong zdrowia, nie lecza, nie kierujg szpitalami, ale
ktérym zalezy, bo widzg, ze jest to najwazniejszy program spoteczny. | moim zdaniem, jedynym
sposobem, by rozwigza¢ nabrzmiaty problem spoteczny, jest otwarcie go na inne Srodowiska, tak zeby
zainteresowac nim osoby, ktérym wczesniej nawet do gtowy nie przysztoby zajmowaé sie tematem
zdrowia publicznego.

Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Przewodniczacy Komisji
Bioetycznej Narodowego Instytutu Onkologii w Warszawie

Bedac wspotzatozycielem Medycznej Racji Stanu mam marzenie, aby zdrowie
zakotwiczyto sie na state w polskiej polityce, bo jest jedng z najwazniejszych
spraw dla Polakéw. Regulamin Sejmu powinien zawieraé zapis o corocznym
exposé Premiera, ktdre bedzie poswiecone kwestii szeroko pojetej polityki
spotecznej. Mogtoby by¢ wygtaszane w Swiatowym Dniu Chorego - 11 lutego
i mogtoby sie odnosi¢, takze do aktualnych wyzwan zdrowotnych. Ideg
Medycznej Racji Stanu jest rozpoczecie debaty publicznej o ochronie zdrowia.
Debaty prowadzacej m.in. do tego, aby polski pacjent miat dostep do takiego leczenia, jak inni pacjenci
w Unii Europejskiej. Miejmy nadzieje, ze "Tezy dla Zdrowia” wypracowane przez Medyczng Racje Stanu
oraz cykliczne debaty przy okrggtym stole bedg wsparciem dla racjonalnej reformy systemu ochrony
zdrowia w Polsce.
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Dr Michat Sutkowski, Rzecznik Prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce
Wspdttworzac idee i tezy Medycznej Racji Stanu pragne, aby dzieki
konstruktywnej debacie pomiedzy wszystkimi interesariuszami systemowymi
sformutowac dtugoletnig wizje polityki zdrowotnej dla Polski. Z punktu widzenia
poczucia misji i postawy obywatelskiej wydaje sie zasadne, zeby
odpowiedzialnos$¢ panstwa w zakresie ochrony zdrowia obywateli byta wieksza.
W Polsce wcigz dominuje medycyna naprawcza i nie ma dobrych programoéw
profilaktycznych, co ma réwniez wptyw na usytuowanie lekarza rodzinnego
w systemie. Pacjenci w pierwszej kolejnosci zwracajg sie wtasnie do lekarzy
rodzinnych, bo do nich majg najwieksze zaufanie, od nich czerpig wiedze
i informacje na temat wlasnego zdrowia - to najtatwiejszy i najlepszy kontakt ze stuzbg zdrowia.

Prof. Leszek Czupryniak, Kierownik Kliniki Diabetologii }
i Choréb Wewnetrznych Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego

Jako inicjator dziatalnosci Medycznej Racji Stanu chciatbym,
aby wspdlnie zdefiniowaé optymalny ksztatt systemu ochrony
zdrowia w Polsce. Ochrona zdrowia powinna stanowi¢ taki
obszar, ktérego koniecznosci rozwoju sie nie kwestionuje,
bo jest on kluczowy dla kazdego obywatela. W tym ujeciu staje
sie racjg stanu, majacg charakter ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie
ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie ma swojg racje stanu, wéwczas zmieniajgce sie ekipy
rzgdowe, bez wzgledu na swojg jakos¢ kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy
plan rozwoju ochrony zdrowia. Inwestycje w tym obszarze muszg byé najwyzszej jakosci i miec
charakter dtugofalowy. Na poczatku tego wieku koncentrowano sie na tych dziedzinach medycyny,
ktorych reforma przynosi szybko zauwazalne zmiany — kardiologia inwazyjna, medycyna ratunkowa.
Teraz za$ najwiekszym wyzwaniem sg choroby przewlekte, cywilizacyjne, a w ich przypadku horyzont
dziatan i strategii musi znacznie przekraczaé cztery lata jednej kadencji parlamentarnej. Nie jest
mozliwe prowadzenie spdjnej i racjonalnej polityki w tym zakresie bez zgody na to, co najwazniejsze,
czyli wtasnie bez podejscia rozumianego jako racja stanu. Mowigc o medycznej racji stanu, mamy
na mysli okreslenie bardzo konkretnych obszaréow, ktére w przewidywalnej przysztosci, na najblizsze
20-30 lat, bedg zawsze rozwijane przez kolejne rzady, bez wzgledu na ich barwy polityczne. W 2019 r.
powotane zostaty przy Medycznej Racji Stanu: Rada Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich oraz Rada
Ekspertéw ds. Choréb Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci. W 2020 r. ukonstytuowata sie Rada
Ekspertdéw ds. Onkologii oraz Rada Ekspertéw ds. Chordb Zakaznych. W latach 2016-2020 Medyczna
Racja Stanu zorganizowata debaty, ktérych celem byto stworzenie platformy dialogu ,przy okraggtym
stole”, zaproponowanie rozwigzan oraz zainicjowanie konkretnych dziatan w przestrzeni polityki
zdrowotnej w Polsce:

B E——

E

Monorowy patronat
Ks. Kardynata Kazimierza Nycza

“ Medyczna
Racja Stany

e

5 grudnia 2016 r. — ,Zdrowie i Bezpieczeristwo Narodowe” — tak jak
niebezpieczenstwa zewnetrzne wymagajg czujnosci i gotowosci do
dziatania, tak choroby cywilizacyjne wymagaja skutecznych dziatan
systemowych prowadzgcych do ograniczenia zgondéw i inwalidztwa
Polakéw.
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29 czerwca 2018 r. — ,Tezy dla Zdrowia” — prezentacja
wypracowanych przez Rade Ekspertéw propozycji pilnych
rozwigzan systemowych.

17 kwietnia 2019 r. ,Zdrowie — Kapitat Narodu” — potrzeba
traktowania naktadédw na zdrowie jako inwestycji, a nie tylko
wydatkéw, szczegélnie w odniesieniu do chordb przewlektych.

10 pazdziernika 2019 r. — ,Czas w Onkologii” - apel
o $wiadomos$é ryzyka nowotworu kazdego z obywateli, czujnos$é
onkologiczng lekarzy pierwszego kontaktu, szybki dostep
do nowoczesnej diagnostyki i optymalnych metod terapii.

10 lutego 2020 r. — ,Ja Pacjent” - wymog orientacji catego .
systemu ochrony zdrowia i opieki spotecznej na potrzeby
pacjentow. W kontekscie wyzwan epidemiologicznych,
klinicznych i ekonomicznych podkreslano potrzebe solidarnosci
z chorymi oraz empatie.

11 grudnia 2019 r. — | Spotkanie Rady Ekspertéow ds. Choréb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci Medycznej Racji
Stanu — nadwage i otytoS¢ ma ponad 20 min Polakéw,
na cukrzyce cierpig 3 min. Najwyzszy czas, by wprowadzi¢ system
skutecznej profilaktyki i leczenia tych schorzen w Polsce.

8 kwietnia 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu online —rak nie zna pojecia kwarantanna.
Kazdego dnia diagnozuje sie w Polsce nowotwdr u 450 osdb,
a umiera z tym rozpoznaniem 270 osdb.
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13 maja 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
Rzadkich Medycznej Racji Stanu online — chorzy na choroby
rzadkie wymagajg szczegdlnej opieki w dobie pandemii oraz
oczekujg na Plan dla Chordb Rzadkich. Teraz konieczny jest dostep
do osrodkow klinicznych, lekéw i wyrobéw medycznych. Bardzo
pomocne sg rozwigzania telemedyczne.

25 czerwca 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertow ds.
Choréb Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci
Medycznej Racji Stanu online — choroby metaboliczne
stajg sie coraz wiekszym wyzwaniem dla systemoéw
ochrony zdrowia w Polsce i na Swiecie. Pandemia
COVID-19 wptywa na wzrost zapadalnosci oraz nasila
powiktania i zte rokowanie pacjentéw.

= -

.rfl_;rvll' By - 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertow
- : ds. Choréb Zakaznych Medycznej Racji Stanu online

— choroby zakazne atakujg i od odpowiedzialnosci

obywatelskiej, szczepien profilaktycznych oraz

dostepu do skutecznego leczenia zalezy zdrowie

i zycie wszystkich Polakow.

25 wrzesnia 2020 r. - Wartosci w medycynie -
czego uczy nas Swiatowy kryzys zdrowia. Zdrowie
jest jedng z najwiekszych wartosci cztowieka
i spoteczenstwa. Kluczowe jest budowanie
Swiadomosci  wartosci zdrowia w  polskim
spotfeczenstwie oraz inwestycja w system ochrony
zdrowia zorientowany na wartos¢.
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7 grudnia 2020 r. - Bezpieczenstwo pacjenta

onkologicznego: profilaktyka, diagnostyka, terapie,
czas odchodzenia. Sytuacja epidemiologiczna nie
powinna by¢ przestanka do zahamowania diagnostyki
i procesu leczenia nowotworéw. Dlatego najwyzszym
priorytetem jest zachowanie ciggtosci
wielospecjalistycznego leczenia chorych na raka.

4 lutego 2021 r. - Swiatowy Dzierh Walki z Rakiem -
Otwarci dla pacjenta. Otwarci na pacjenta. Debata
ekspercko-systemowa odnoszaca sie do wyzwan
onkologii w drugim roku pandemii.

Raport pt. ,Sytuacja chorych na choroby rzadkie. Plan dla Chordb Rzadkich. Fundusz Medyczny”
powstat w wyniku IV Spotkania Online Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu
w dniu 26 lutego 2021 r. Prezentuje stanowiska i rekomendacje ekspertdw przedstawione w trakcie
wirtualnej debaty oraz kluczowe informacje o chorobach rzadkich w Polsce. Przypomina rowniez Tezy
dla Zdrowia, jako dokument programowy Medycznej Racji Stanu.

Zapraszamy wszystkich Panstwa do lektury raportu oraz wspoétpracy w ramach projektéw Medycznej
Racji Stanu,

Anna Jasinska Grazyna Mierzejewska
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2. Wprowadzenie, Anna Jasiiska, Rzecznik Medycznej
Racji Stanu, Grazyna Mierzejewska, Medyczna Racji
Stanu

Rada Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zebrata sie w pigtek,
26 lutego 2021 r. po raz czwarty, w rok po rozpoczeciu pandemii COVID-19,
w trakcie oczekiwania na wejscie w zycie Planu dla Choréb Rzadkich oraz
na wprowadzanie nowoczesnych terapii w ramach Funduszu Medycznego.
O tym, jakie wnioski wyciggniemy z doswiadczenia pandemii, jakich
przewartosciowan dokonamy i w jakim stopniu zdecydujemy sie na faktyczna
troske o najstabszych, w tym trudnym czasie, rozmawiali podczas Spotkania
Rady Ekspertéw MRS: lekarze zajmujacy sie pacjentami cierpigcymi na choroby
rzadkie i ultrarzadkie, rzecznicy ich praw, ekonomisci, politycy i decydenci.

Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie o szczegblng uwage
dla tych, ktérzy doswiadczajac kryzysu zdrowia, odczuwali zagrozenie zycia,
izolacje i lek o byt materialny zanim ktokolwiek ustyszat o koronawirusie.
Diagnozy — mukowiscydozy, obrzeku naczynioworuchowego, rdzeniowego zaniku miesni, ostrej
biataczki limfoblastycznej, chtoniakéw, przewlekte]j biataczki limfocytowej, szpiczaka plazmocytowego,
choroby Wilsona, slepoty Lebera, autosomalnej dominujacej wielotorbielowatosci nerek, wrodzonego
rozszczepu kregostupa i zwigzanego z nim pecherza neurogennego — juz wczesniej tworzyty i nadal
tworzg: zagrozenie Smiercia, izolacje spoteczng i zubazajg rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy
czeste interwencje chirurgiczne, nie zawsze skuteczng walke z towarzyszacym choremu bdlem
i poczucie bezsilnosci spowodowane brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie chordb skutecznych
metod leczenia - to mamy wystarczajace powody, by szczegdlng troska objac cierpigce na nie osoby.

Decyzje ministrow zdrowia w ostatnich paru latach znaczgco poprawity dostep chorych na choroby
rzadkie do skutecznego leczenia. Chorzy na chorobe Fabry’ego, rdzeniowy zanik miesni, nowotwory
krwi, akromegalie, chorobe Gauchera, hemofilie A i B u dzieci, mukowiscydoze otrzymali refundacje
nowych lekéw. Dalej jednak wiele chordb rzadkich oczekuje na dostep refundacyjny
do zarejestrowanych lekdw.

Rada Ekspertow ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu opracowata w 2019 r. gtdwne tezy
przekazu do decydentéw, Srodowiska medycznego, spoteczenistwa, dotyczacych problemoéw
diagnostyki i terapii choréb rzadkich w Polsce. Z perspektywy systemu ochrony zdrowia choroby
rzadkie dotycza niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest prowadzone w wysokospecjalistycznych
osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach programéw lekowych Narodowego
Funduszu Zdrowia. Projekt Planu dla Choréb Rzadkich czeka na przyjecie przez Rade Ministréw. Projekt
Planu przewiduje utworzenie krajowych osrodkéw referencyjnych, okreslonych dla wybranej choroby
rzadkiej lub grupy takich chordb, ktére beda petni¢ kluczowag role w integracji opieki, a takze
wspotpracujgcych z nimi centréw eksperckich. Ponadto majg powsta¢ rejestry medyczne
poszczegdlnych choréb rzadkich. Jednoczesnie wielkie nadzieje chorzy na choroby rzadkie wiaza
z Funduszem Medycznym. Na docenienie zastuguje fakt, ze w sktad Rady Funduszu Medycznego zostali
powotani obok klinicystéw i urzednikéw przedstawiciele dwdch organizacji pacjentéw chorujgcych

na choroby rzadkie.
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AOTMIT opublikowata w dniu 26.02.2021 r. wykaz 11 technologii lekowych o wysokim poziomie
innowacyjnosci z zakresu chordb rzadkich i onkologii. Chorzy na rdzeniowy zanik miesni oczekujg
dostepu refundacyjnego do terapii genowej, chorzy na mukowiscydoze do nowego leku oraz chorzy na
choroby rzadkie — w tym nowotwory krwi - do kilkunastu nowych lekéw. Nalezy réwniez podkresli¢
uproszczenie procedury RDTL (Ratunkowego Dostepu do Technologii Lekowych) i przeznaczenie na nig
ponad 150 min zt budzetu z NFZ na 2021 r. Istotny wptyw na funkcjonowanie chorych na choroby
rzadkie oraz osrodki kliniczne ich leczgce majg granty ABM na terapie CAR-T (100 min zt) oraz dziesiec
projektéw z dziedziny chordb rzadkich (130 min zt).

Podczas pigtkowego, IV. Spotkania Rady Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu
dyskutowane byty m.in.:

Zasady finansowania diagnostyki i leczenia Choréb Rzadkich — obietnice wyborcze;
Optymalizacja diagnostyki i terapii chordb rzadkich w dobie pandemii i po pandemii;
Status Planu dla Chordéb Rzadkich;

Rejestr chordb rzadkich (poszczegdinych grup chordb);

vk wN e

Koszyk badan refundowanych w diagnostyce chordéb rzadkich — kiedy uzupetnienie o nowe

procedury diagnostyczne i aktualizacja wyceny Swiadczen

6. Rozwigzania systemowe gwarantujgce odrebne podejscie do terapii stosowanych w chorobach
rzadkich, dotyczagce oceny i finansowania, proces oceny programow lekowych
z uwzglednieniem populacji chorych przez AOTMIT;

7. Plany MZ w zakresie refundacji choréb rzadkich (np. co dalej z leczeniem MPS VI, po wycofaniu
sie firmy produkujacej lek z rynku polskiego)

8. Woyzwania i potrzeby terapeutyczne w chorobach rzadkich, koordynacja dziatarh srodowiska
medycznego, stowarzyszen chorych oraz mediéw

9. Konieczno$¢ zagwarantowania pacjentom dostepu do wyrobow medycznych i rehabilitacji
oraz

10. Kampanie edukacyjne dla personelu medycznego i catego spoteczenstwa.

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

3. Stanowiska ekspertdw przedstawione w trakcie spotkania

W trakcie wirtualnej debaty wypowiedzieli sie eksperci kliniczni z dziedziny chordb rzadkich: neurologii,
genetyki, pulmonologii, pediatrii, reumatologii, urologii, neurologii, nefrologii, okulistyki, alergologii,
hematologii, onkologii oraz medycyny rodzinnej. Stanowiska zajeli rowniez przedstawiciele Sejmu RP,
Ministerstwa Zdrowia, AOTMIT, Rzecznika Praw Obywatelskich, Rzecznika Praw Pacjenta oraz eksperci
systemowi. Ponizsze stanowiska sg opublikowane w kolejnosci wystgpienia w trakcie debaty.
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Prof. Krystyna Chrzanowska, Kierownik Zaktadu Genetyki
Medycznej Instytutu ,,Pomnik — Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie, Krajowy koordynator projektu
ORPHANET, Przewodniczgca Zespotu ds. Planu dla Chordb
Rzadkich

W marcu 2020 r. Minister Zdrowia powotat zesp6t do spraw opracowania
szczegdtowych rozwigzan istotnych w obszarze choréb rzadkich. W prace
zespotu zostali zaangazowani wybitni specjalisci i eksperci z wiodacych
osrodkdow w Polsce, przedstawiciele organizacji pacjentéw oraz
przedstawiciele Ministerstwa Zdrowia, a takze wybranych jednostek
podlegtych. Celem powotania Zespotu byto opracowanie rozwigzan zmierzajgcych do poprawy
diagnostyki i leczenia choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej, zgodnie ze standardami przyjetymi
w Unii Europejskiej, zapewnienie dostepu do wysokiej jakosci innowacyjnych $wiadczen opieki
zdrowotnej oraz rozwoju i szerzenia wiedzy o chorobach rzadkich. Chce powiedzie¢, ze kilka miesiecy
wspdlnej pracy czternastu cztonkdw zespotu i czternastu dodatkowo powotanych ekspertéw dato
rezultat w postaci operacyjnego Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023 ztozonego do Rady
Ministrow w dniu 26 lutego 2021 r. Plan obejmuje sze$¢ obszaréw tematycznych: osrodki eksperckie
chordb rzadkich (OECR), kierunki poprawy diagnostyki choréb rzadkich, dostep do lekdw i srodkow
specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich, rejestry choréb rzadkich, paszport
pacjenta z chorobg rzadkg oraz platforma informacyjna ,Choroby rzadkie”. Wymienione obszary
zostaty uznane za kluczowe do zapewnienia poprawy stanu opieki nad tymi pacjentami.

Osrodki eksperckie beda powotywane przez ministra wtfasciwego do spraw zdrowia, zgodnie
z jednolitymi zaleceniami Komitetu Unii Europejskiej ds. Choréb Rzadkich (EUCERD, 2011)
okreslajacymi kryteria jakosci dla osrodkéw eksperckich w panistwach cztonkowskich, takie jak:
posiadanie wielodyscyplinarnego zespotu kadry medycznej i okotomedycznej oraz odpowiedniego
zaplecza technologicznego, doswiadczenie w zakresie diagnostyki i opieki nad pacjentami z okreslong
chorobg lub grupa chordb rzadkich, udokumentowang wspdtprace miedzynarodowgq oraz aktywnosc
edukacyjng. Wielu lekarzy mogto nigdy nie spotkac takiego pacjenta w swojej praktyce. Dlatego tak
wazne jest powotanie krajowych os$rodkéw eksperckich, aby docelowo objety one swoim zasiegiem
caty kraj. Szereg osrodkow krajowych zajmujgcych sie chorobami rzadkimi jest juz cztonkami
europejskich sieci referencyjnych (ERN) i w zwigzku z tym nie bedg musiaty obecnie przechodzi¢
procedury konkursowej. Pozostate osrodki kliniczne zajmujgce sie chorobami rzadkimi od wielu lat, ale
nie nalezgce do ERN bedg mogty przystepowac do konkurséw organizowanych przez Zespét ekspertow
do spraw akredytacji i certyfikacji powotanych przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia.

W Planie przewidziano korzystanie z narzedzi telemedycyny do konsultacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi przy uzyciu nowoczesnych technologii komunikacji i wymiany danych, w mysl zasady
»podrézuje wiedza, nie pacjent”. Chodzi o to, zeby pacjent nie zawsze musiat jecha¢ do osrodka
eksperckiego chordb rzadkich, ale by w kazdym momencie lekarz specjalista zinnego osrodka lub lekarz
podstawowej opieki zdrowotnej mdgt uzyska¢ pomoc ekspercka w odpowiednim osrodku.

Pragne zwrécic¢ uwage, ze okoto 80% chordb rzadkich uwarunkowanych jest genetycznie, a ponad 50%
z nich rozpoznawanych jest w wieku dzieciecym. W zwigzku z tym, takie rozpoznania najczesciej
stawiajg osrodki pediatryczne oraz dziatajgce w Polsce od kilkudziesieciu lat poradnie genetyczne.
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Powotane osrodki eksperckie muszg mie¢ dostep do nowoczesnej diagnostyki laboratoryjnej
na odpowiednim poziomie technologicznym, zardwno niegentycznej, jak i genetycznej. Dostep do
wielkoskalowych badann genomowych, takich jak sekwencjonowanie nowej generacji (NGS)
i poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (aCGH), ktére bedg finansowane
ze S$rodkéw publicznych powinny mieé¢ poradnie genetyczne (w petnym zakresie) oraz osrodki
eksperckie (w zakresie kompetencji). Warto dodac, ze mikromacierze aCGH sg w powszechnym uzyciu
w Europie i na $wiecie od ponad 15 lat, a NGS od ponad 10 lat. W Polsce tego typu badania nie
sg finansowane ze $rodkdw publicznych. Mamy nadzieje, ze wielkoskalowe badania genomowe bedg
mogty wejs¢ do koszyka swiadczen gwarantowanych, bo tylko wtedy odczujg to pacjenci z chorobami
rzadkimi. Jednym z gtéwnych zatozen Planu dla Choréb Rzadkich, jest przerwanie tzw. ,odysei
diagnostycznej”, czyli wieloletniej gehenny pacjentéw i rodzicdw polegajgcej na wykonywaniu wielu
nieefektywnych i kosztownych badan diagnostycznych, nierzadko w ramach hospitalizacji. Aby
nowoczesna diagnostyka genetyczna mogta byé dostepna konieczne jest zapewnienie dostepu
do nowoczesnej technologicznie infrastruktury laboratoryjnej oraz odpowiednie finansowanie
procedur diagnostycznych, co zostato przewidziane w Planie. Wczesne rozpoznanie choroby rzadkiej
ma kluczowe znaczenie, aby wdrozy¢ wtasciwg i spersonalizowang opieke. Choréb rzadkich znamy
okoto 8 000. Szacuje sie, ze chorzy na choroby rzadkie stanowig 6%-8% kazdej populacji, co w Polsce
odpowiada ok. 2-3 milionom oséb. To jest rzeczywiscie bardzo duza grupa pacjentédw. Problem polega
na tym, ze sg to choroby nie tylko rzadkie, ale maja tez niezwykle zréznicowany obraz kliniczny i dlatego
tak trudno jest je rozpoznawac bez wsparcia odpowiednimi badaniami diagnostycznymi.

Wazne znaczenie bedzie miat paszport pacjenta, ktérym bedzie zawierat najwazniejsze dane medyczne
dotyczace chorego. Paszport bedzie miat kilka pozioméw dostepu, w tym ratunkowy, dzieki czemu
mozna bedzie szybko uzyskaé informacje jakiej pomocy nalezy udzielic.

W ramach Programu dla Choréb Rzadkich zaplanowano powstanie Polskiego Rejestru Chordb
Rzadkich, w ktorym beda gromadzone dane wszystkich zidentyfikowanych chorych na choroby rzadkie
w Polsce, co m.in., pozwoli na opracowanie ich pod katem epidemiologicznym. Dzieki temu bedziemy
wiedzieli ilu chorych i z jakimi chorobami mamy do czynienia na terenie kraju/regionu, aby
przewidywac, jakiej opieki bedg oni wymagac na poszczegdlnych etapach zycia.

Wejscie w zycie Planu dla Choréb Rzadkich bedzie etapowe, sekwencyjne. Mamy wiele lat
do nadrobienia. Powotana Rada ds. Chordb Rzadkich, ktdra bedzie wspdtpracowata z Ministrem
Zdrowia. Odpowiednie zespoty zajmg sie wprowadzeniem m.in. nowelizacji taryfikacji procedur
zwigzanych z hospitalizacjg oraz opieka ambulatoryjna, jak réwniez taryfikacja i opracowaniem
rekomendacji dla wybranych badan genetycznych i niegentycznych. Plan dla Choréb Rzadkich bedzie
wymagat statego monitorowania realizacji harmonogramu, a jego kolejne edycje obejmg takze inne
obszary niezwykle wazne dla poprawy jakosci zycia pacjentow.
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Prof. Zbigniew Zuber, Przewodniczgcy Rady Ekspertéw ds.
Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu, Kierownik Katedry
Pediatrii Krakowskiej Akademii im. Frycza Modrzewskiego

Jako klinicysci leczacy na co dzien choroby rzadkie wigzemy ogromne
nadzieje z Planem dla Chordb Rzadkich i Funduszem Medycznym. Choroby
rzadkie dotykajg ponad 2,5 miliona ludzi w Polsce. Musze powiedziec,
ze w mojej klinice, ktdra zajmuje sie pewnym wycinkiem chordb u dzieci,
czyli ogdlng pediatri, reumatologig, neurologig, endokrynologig,
wiasciwie nie ma tam ani jednej jednostki chorobowej, ktéra nie bytaby
chorobg rzadka. Czekamy na nowe technologie i nowe mozliwosci leczenia
tych chordéb. Niestety mamy w niektdrych dziedzinach dos$¢ spore
op6znienia w zakresie wprowadzania nowoczesnych terapii.

Takim przyktadem jest choroba Wilsona, ktéra pokazuje, ze bez dobrej diagnostyki nie mamy
mozliwosci leczenia, a bez dobrego leczenia nie mamy postepu w medycynie. W chorobie Wilsona
mamy standardowe leczenie, ale w chwili obecnej pojawity sie nowe mozliwosci skutecznej terapii. Jest
to choroba rzadka, wystepujgca raz na 30 tys. urodzen. Od czego sie zaczyna? Od zmian w watrobie,
jako zwyrodnienie watrobowo-soczewkowe z dominujgcymi  objawami neurologicznymi.
Co najwazniejsze w tej jednostce chorobowej, objawy neurologiczne s3 wyprzedzane o kilka,
kilkanascie lat przez objawy watrobowe. Czyli mamy do czynienia z podstepnie rozwijajaca sie chorobg,
w ktérej powoli narastajgce zaburzenia funkcji watroby doprowadzaja do uszkodzen
wielonarzagdowych, w tym géwnie zaburzen neurologicznych. Tutaj mamy jeden z najbardziej znanych
objawdéw w medycynie - pierscien Kaysera-Fleischera, czyli odktadanie sie ztogdw miedzi w rogéwce.
Objawy wystepujg zardwno u dzieci, jak i u dorostych. Oczywiscie nie zawsze objawy watrobowe
sg mocno nasilone, mogg byc¢ tagodne, a dominowac bede objawy neurologiczne — drzenia, zaburzenia
mowy, utrudnione potykanie i utrzymanie réwnowagi, a takze ruchy mimowolne. Obecnie mamy
pewien ktopot z leczeniem choroby Wilsona, gdyz dotychczasowe schematy sg niewystarczajace.
Nowoczesne leczenie zapewnia zastosowanie trientyny, ktdra jest zarejestrowana w Unii Europejskiej
od 5 wrzesdnia 2017 r., natomiast w Polsce niestety w chwili obecnej jeszcze nierefundowana. Liczymy
na to, ze bedzie to kolejny lek stosowany w chorobach rzadkich refundowany przez Ministra Zdrowia.
W tym miejscu chciatem podziekowac Panu Ministrowi Maciejowi Mitkowskiemu, ktéry oprdécz wielu
decyzji refundacyjnych w chorobach rzadkich umozliwit dla naszego pacjenta z bardzo rzadkg jednostka
chorobowg - mukopolisacharydozg typu VI odpowiednie mozliwosci finasowania leczenia. Pacjent
rozwija sie prawidtowo, jest to dziecko, ktére tej chwili jest w normie intelektualnej dla swojego wieku,
zostato zakwalifikowane w wieku 6 lat do zeréwki, w ktérej spisuje sie znakomicie. Jest to przyktad,
ze wiele mozna zrobi¢! Takze mam nadzieje, ze i tak bedzie w chorobie Wilsona, w ktérej czekamy
na refundacje nowej terapii z zastosowaniem trientyny.
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Prof. Anna Latos-Bieleriska, Kierownik Katedry i Zaktadu
Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu

80% chordéb rzadkich to choroby genetyczne i odyseja diagnostyczna to nie
tylko polski problem. W Stanach Zjednoczonych, gdzie dostep do badan
genetycznych jest znacznie lepszy, obliczono, ze wtasciwe rozpoznanie
stawia dopiero dsmy specjalista, a po drodze pacjent chodzi z dwoma-
trzema nietrafionymi rozpoznaniami. Wtasciwa wycena diagnostyki choréb
rzadkich wymaga woli wspoétdziatania ze strony NFZ-u i AOTMiT-u. Koszt
diagnostyki wcale nie jest tak duzy, jak wiele oséb sie obawia. Wtasciwa
diagnostyka choroby rzadkiej eliminuje szereg niepotrzebnych swiadczen
w systemie — nie mowigc juz o marnowanym czasie chorych, rodzin i lekarzy na nieuzasadnione
dziatania, ktére nie przyblizaja w zaden sposdb do rozpoznania. Powinno réwniez w diagnostyce
genetycznej nastgpi¢ przesuniecie z metod mato wydajnych, na te wysokowydajne. Inwestycja
w diagnostyke ok. 26 miIn zt rocznie w ramach Planu dla Chordb Rzadkich to znakomita decyzja. Bez
poprawy diagnostyki nie pomogg ani rejestry, bo nie bedzie do nich co zgtasza¢ ani osrodki eksperckie,
bo nie bedzie kogo do nich kierowaé. To wspaniale, ze chorzy mogg mie¢ dostep do terapii, ale
wytwarza sie tez nierdwnosé, nawet wsrdd pacjentdw z samymi chorobami rzadkimi, bo wiekszosé nie
tylko nie ma terapii, ale nawet nie ma prawa do diagnostyki, i dlatego apeluje zeby przede wszystkim
pomysle¢ o poprawie diagnostyki. Rejestr choréb rzadkich jest sercem planu - jest wazny dla
pacjentow, klinicystow, naukowcdw, organizatoréw stuzby zdrowia, przedsiebiorcow i dla rzadzacych.
Jednak mysle, ze najwazniejszy jest wtasnie dla pacjentdw i dla lekarzy. Tutaj oczywiscie istotne jest
wspotdziatanie z organizacjami pacjentéw, bo to one majg najwiekszg wiedze o okreslonych chorobach
rzadkich w Polsce.

Zastanawiajac sie nad logistyka, jak taki rejestr zorganizowac, doszli§my do wniosku, ze musi by¢
to jeden rejestr krajowy, ktéry obejmie wszystkie choroby rzadkie. Bedzie rejestrem
epidemiologicznym, a na jego podstawie mozliwe bedzie zidentyfikowanie, jakie mamy choroby
rzadkie, ilu pacjentéw z dang chorobe rzadka jest w Polsce i jak sg w Polsce rozmieszczeni. Polski rejestr
chordéb rzadkich bedzie miat funkcje epidemiologiczng, organizacyjna, kliniczng, naukowg i wreszcie
funkcje spoteczng. Posiadamy doswiadczenie z takimi wielkimi rejestrami, bo od blisko 25 lat
funkcjonuje Polski Rejestr Wad Rozwojowych. Te wady stanowig 20-25% wszystkich chordb rzadkich,
wiec cata reszta chordb rzadkich czeka na swéj rejestr. Mamy podstawy prawne potrzebne
do stworzenia rejestréw w Polsce, sg rowniez zespoty, ktdre bedg potrafity to zrobié. Bedzie powotana
Rada Naukowa i Zespét ds. Rejestru. Okreslana jest tez Scista wspdtpraca pomiedzy Polskim Rejestrem
Wrodzonych Wad Rozwojowych i Polskim Rejestrem Chordb Rzadkich. Oprdécz rejestru
epidemiologicznego powstang rowniez rejestry kliniczne, prowadzone przez zespoty ekspertow.

Korzystajgc z okazji, chciatabym przypomnieé, ze w Polsce rodzi sie rocznie okoto 100 dzieci
z rozszczepem kregostupa. 60-70% dzieci z ta wadg ma normalny rozwéj umystowy. Te dzieci i mtodziez
majg szanse na prawie normalne zycie. Dla tych chorych wazne jest proste, codzienne zaopatrzenie,
ktére zapewnia ich komfort zycia. W tym przypadku sg to cewniki hydrofilowe, ktére nie
sg refundowane. Powiedziatabym, Ze to jest pozorny koszt, poniewaz mozna przesunac zaoszczedzone
pienigdze z hospitalizacji i leczenia zakazen uktadu moczowego, ktére sie zdarzajg przy zwyktych
cewnikach, na koszt stosowania cewnikéw hydrofilowych, co podnosi komfort pacjenta. Pacjenci maja
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SYTUACJA CHORYCH NA CHOROBY RZADKIE. PLAN DLA CHOROB RZADKICH. FUNDUSZ MEDYCZNY.

szanse na normalne zycie, uczg sie, zaktadajg rodziny, pracujg zupetnie normalnie, ale potrzebujg
wsparcia, o ktérym mowie.

Dr Jakub Gierczynski, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Produkty lecznicze terapii zaawansowanej (advanced therapy medical
product; ATMP) to leki stosowane u ludzi, oparte na genach,
komdrkach lub tkankach. Stwarzajg nowe mozliwosci terapeutyczne,
gtéwnie chordb rzadkich i zwykle dotyczg bardzo matych grup
pacjentéw oraz majg status lekéw sierocych. Produkty lecznicze
terapii zaawansowanej mozna podzieli¢ na trzy gtdwne grupy.
Pierwsza grupa to terapie genowe, ktére zawierajg geny, zwykle
odcinek DNA, ktéry podany do organizmu zastepuje uszkodzony fragment DNA. Druga grupa to terapie
komérkami somatycznymi, czesto nazywane komérkowo-genowe, ktére zawierajg komaorki lub tkanki,
ktérymi manipulowano w laboratorium w celu zmiany ich cech biologicznych. Trzecia grupa to terapie
tkankowe, ktére zawierajg komoérki lub tkanki, ktére zostaty zmodyfikowane w celu naprawy,
regeneracji lub zastgpienia uszkodzonej tkanki ludzkiej. Rejestracja produktéw leczniczych terapii
zaawansowanej nastepuje na poziomie Unii Europejskiej, po rekomendacji Europejskiej Agencji Lekdéw
(EMA), w ktérej za ocene tych technologii medycznych odpowiada Komitet ds. Terapii
Zaawansowanych (Committee for Advanced Therapies; CAT). Dzisiaj bedziemy rozmawiaé¢ o dwéch
terapiach genowych. Pierwsza z nich, to onasemnogene abeparvovec, lek sierocy zarejestrowany
w Unii Europejskiej 18 maja 2020 r., stosowany w rdzeniowym zaniku miesni (SMA). Druga terapia
genowa to voretigene neparvovec, zarejestrowany w Unii Europejskiej 22 listopada 2018 r., stosowany
w dziedzicznej dystrofii siatkdwki. Terapie genowo-komérkowe to tisagenlecleucel, stosowany
w leczeniu ostrej biataczki limfoblastycznej (ALL) i chtoniaka rozlanego z duzych komérek B (DLBCL)
oraz axicabtagene ciloleucel, stosowany w terapii chtoniaka rozlanego z duzych komoérek B (DLBCL)
i pierwotnego chfoniaka srddpiersia z duzych komérek B (PMBCL). Obie terapie zostaty zarejestrowane
w Unii Europejskiej 23 sierpnia 2018 r. Przyktadem terapii tkankowej jest darvadstrocel,
zarejestrowana w UE 23 marca 2018 r. i stosowana w terapii przetok okotoodbytniczych u pacjentéw
z chorobg Lesniowskiego-Crohna. Wyzwania systemowe zwigzane z ATMP to przede wszystkim,
pytanie, czy otrzymujemy gwarancje, ze terapie genowe czy genowo-komorkowe eliminujg chorobe
na cate zycie. Obecnie publikacje podajg okresy obserwacji 5-7 letnie, a pozostate lata sg estymowane
na podstawie modelowania. Daty rejestracji w Unii Europejskiej to rozpoczecie dostepnosci rynkowej,
ale pacjenta i lekarza interesuje dostepnos¢ refundacyjna. Koszty terapii genowych ksztattujg sie
w zakresie 3-8 mlIn zt na pacjenta, terapii genowo-komérkowych —ok. 1,3 mlin zt. Rodzi sie pytanie, jaka
jest akceptowalna cena tych terapii? Jak przekona¢ ptatnika publicznego do finansowania tych terapii?
Kto powinien finansowac ryzyko niepewnosci zwigzane z ich zastosowaniem? Jakie nowe umowy
dotyczace podziatu ryzyka oparte na wartosci nalezy wprowadzi¢? Jakie mechanizmy ptatnosci
zastosowac? Na pewno Fundusz Medyczny stwarza nowe szanse dla finasowania terapii genowych
i terapii genowo-komdrkowych. Decyzja AOTMIiT-u dotyczaca umieszczenia terapii genowej
onasemnogene abeparvovec stosowanej w terapii rdzeniowego zaniku miesni na wykazie technologii
lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci stwarza nadzieje na refundacje tej terapii wtasnie
w ramach Funduszu Medycznego.
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Prof. Ewa Lech-Mararida, Dyrektor Instytutu Hematologii
i Transfuzjologii w Warszawie, Konsultant Krajowy
w dziedzinie hematologii

Wprowadzenie do refundacji produktdw leczniczych terapii
zaawansowanej, tj. CAR-T (terapia komodrkowa) jest aktualnie
najwiekszym wyzwaniem systemowym, klinicznym i organizacyjnym
w polskiej hematologii. Nalezy podkreslié, ze terapia CAR-T jest
absolutnym przetomem w leczeniu pacjentéw hematoonkologicznych.
Tisagenlecleucel oraz axicabtagene ciloleucel zostaty zarejestrowane przez Europejska Agencje Lekdw
w 2018 r., a wiec czekajg na refundacje w Polsce juz od ponad 2 lat. Tisagenlecleucel ma rejestracje dla
chorych na ostrg biataczke limfoblastyczng do 25 roku Zzycia, a wiec w populacji pacjentéw
pediatrycznych i mtodych dorostych z chorobg oporng lub nawrotowa. Tisagenlecleucel jest ponadto
zarejestrowany u chorych na chtoniaka rozlanego z duzych komérek B (DLBCL), po co najmniej dwéch
wczesniejszych liniach leczenia. Z kolei axicabtagene ciloleucel ma rejestracje u chorych na chtoniaka
rozlanego z duzych komdrek B (DLBCL) i pierwotnego chtoniaka sSrédpiersia z duzych komérek B
(PMBCL), réwniez po wczesniejszych co najmniej dwdch liniach leczenia. Dlaczego terapia komaorkami
CAR-T jest tak wazna dla poprawy rokowania chorych na nowotwory krwi? Z dwéch powoddw.
Po pierwsze, mechanizm dziatania CAR-T jest zupetnie rézny od dotychczas stosowanych lekdow.
Mianowicie do wtasnych komérek pacjenta - limfocytéw, ktére wczesniej pobiera sie od chorego, jest
wprowadzany specjalnymi metodami genetycznymi — gen, ktéry koduje receptor, przy pomocy ktérego
limfocyt jest w stanie rozpoznac¢ komodrki nowotworowe i precyzyjnie je zniszczy¢. Terapia CAR-T jest
szansg dla chorych z opornoscig czy nawrotem choroby. Niestety opornos¢ na leczenie w ostrej
biataczce limfoblastycznej i chtoniaku rozlanym z duzych komdrek B dotyczy ok. 20-30% chorych, ktérzy
sg czesto w dobrym stanie ogdlnym, ale nie odpowiadajg na standardowg chemioterapie. Po drugie,
leczenie komérkami CAR-T cechuje sie duzg skutecznoscig i pozwala na uzyskanie remisji choroby az
u 70-80% chorych, a odsetek chorych przezywajacych co najmniej 2 lata wynosi ok. 50%. Wyzwaniem
systemowym jest finansowanie terapii CAR-T oraz catego procesu logistyczno-organizacyjnego
zwigzanego z podaniem tej terapii. Proces technologiczny zwigzany z przygotowaniem komérek CAR-
T odbywa sie zagranicg, do tej pory najwieksze laboratoria zlokalizowane byty w USA, ale otwieraja sie
juz laboratoria w Europie. Limfocyty pobrane od chorego przesytane sg do laboratorium celem ich
modyfikacji i ,,uzbrojenia” w specjalny receptor, a nastepnie przesytane sg z powrotem do Polski, celem
podania pacjentowi. Osrodki hematologiczne muszg by¢ réwniez odpowiednio przeszkolone
i przygotowane do podawania terapii CAR-T oraz muszg uzyska¢ odpowiednie certyfikaty. Aktualnie
dwa polskie osrodki hematologiczne dla dorostych i jeden osrodek pediatryczny przeszty pomysinie
proces akredytacji i majg uprawnienia do podawania CAR-T. W Polsce do tej pory okoto 10 chorych
otrzymato leczenie CAR-T. W przypadku chorych na chtoniaki terapie te mozna byto poda¢ dzieki
darowiznie firmy farmaceutycznej, a w przypadku chorych na ostra biataczke limfoblastyczng — dzieki
zbiérkom spotecznym. W kontekscie wyréwnywania szans polskich pacjentow w porédwnaniu
do pacjentéw z innych krajéw europejskich, wazne jest, aby CAR-T byto terapig refundowang w Polsce
i aby mdgt jg otrzymad kazdy pacjent, ktéry ma do niej wskazania. Nadziejg dla chorych jest to, ze
proces refundacyjnych dla wspomnianych wczesniej dwdch terapii CAR-T jest aktualnie w toku. Nalezy
tez podkresli¢, ze pod koniec 2020 r. zostaty ogtoszone wyniki konkursu Agencji Badan Medycznych
(ABM) na przeprowadzenie badania klinicznego z wykorzystaniem polskiej technologii CAR-T. Grant
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ABM w wysokosci 100 min zt. stwarza realne szanse na opracowanie i wdrozenie tej terapii u polskich
chorych.

W 2020 r., pomimo trwajacej pandemii, udato sie pomysinie zakoniczy¢ kilka proceséw refundacyjnych.
Pacjenci z nawrotem lub progresjg ziarniniaka grzybiastego lub zespotu Sezary’ego oraz chorzy
na chtoniaka Hodgkina z wysokim ryzkiem nawrotu po przeszczepieniu szpiku uzyskali mozliwos¢
leczenia brentuksymabem. Chorzy na pierwotne chfoniaki skdrne T-komérkowe otrzymali dostep
do pegylowanego interferonu. W minionym roku udato sie réwniez rozszerzyé wskazania refundacyjne
dla ibrutynibu u chorych na przewlekty biataczke limfocytowg, ktérzy majg opornosé lub nawrdt,
a ktdrzy nie majg delecji 17p lub mutacji TP53. Nalezy jednak podkreslié, ze postep w leczeniu chorych
na przewlekta biataczke limfocytowa jest bardzo szybki i ibrutynib, podobnie jak wenetoklaks, jest
zgodnie z zaleceniami ESMO, standardem leczenia w pierwszej linii u chorych z delecjg 17p lub mutacja
TP53. Dlatego niezwykle wazne jest, aby procesy refundacyjne zostaty zainicjowane réowniez i dla tej
grupy chorych. Wedtug najnowszych zalecert ESMO u chorych na przewlektg biataczke limfocytowg
rekomendowanym leczeniem pierwszej linii jest juz takie wenetoklaks w potgczeniu
z obinutuzumabem. Nie mozna nie wspomnieé o chorych na inne nowotwory uktadu chtonnego, tj. na
chtoniaka z komdrek ptaszcza. Jest to rzadki nowotwér, a w przypadku jego nawrotu czy opornosci
potrzebny jest dostep do ibrutynibu czy lenalidomidu. Nalezy wspomnieé, ze inny nowoczesny lek -
polatuzumab wedotyny, ktéry uzyskat niedawno rejestracje EMA, zostat uwzgledniony przez AOTMIT
w wykazie technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci, co daje szanse na jego
finansowanie w przysztosci w ramach Funduszu Medycznego. Polatuzumab wedotyny zostat
zarejestrowany dla dorostych pacjentéw z nawrotowym lub opornym chtoniakiem rozlanym z duzych
komarek B, ktérzy nie kwalifikujg sie do przeszczepienia krwiotwdrczych komdrek macierzystych.

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Katedry i Kliniki
Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego,
Europejska Sie¢ Referencyjna dla Choréb Rzadkich
Nerwowo-Miesniowych EURO-NMD

Dzieki wprowadzeniu Planu dla Choréb Rzadkich, pojawia sie nadzieja na
lepszg diagnostyke, leczenie i opieke. Zalezy to od dobrego funkcjonowania
osrodkow eksperckich oraz wspoétpracy tych osrodkéw z lekarzami opieki
podstawowej i specjalistycznej. Jezeli Plan wejdzie w Zycie, to bardzo
znaczgco poprawi rokowanie nie tylko tych chorych, dla ktérych beda dostepne nowoczesne terapie,
ale takze tych chorych, dla ktérych kazda apteka w szpitalu ma juz mozliwos¢ leczenia, a beda oni
do nas trafiali wczesniej, w dobrej formie i w takim stanie, ktéry bedzie im zapewniat optymalny putap
terapeutyczny.

W zakresie diagnostyki i terapii rdzeniowego zaniku miesni (SMA) w ostatnich paru latach dokonat sie
historyczny przetom. Od stycznia 2019 r. chorzy na SMA majg dostep do terapii nusinersenem
w ramach programu lekowego NFZ. Sg to zaréwno dzieci, jak i dorosli, a Polska nalezy po 2 latach
dziatania programu lekowego do lideréw w Europie w zakresie liczby leczonych chorych (ok. 730 oséb
z ok. 1 tys. zdiagnozowanych). Mysle, ze jest to ten moment, kiedy powinna wybrzmie¢ ta niestychanie
wazna i przelomowa decyzja Ministerstwa Zdrowia, o wigczeniu rdzeniowego zaniku miesni
do Powszechnego Programu Przesiewu Noworodkowego. Jest to decyzja, o ktdrg srodowisko
zajmujgce sie rdzeniowym zanikiem miesni zabiegato od diuiszego czasu, poniewaz wiemy juz,
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od wielu lat, ze przetomowe terapie, ktdre sg czy stajg sie dostepne dla chorych z rdzeniowym zanikiem
miesni, majg najwiekszy putap skutecznosci, wtedy kiedy sg wdrazane w okresie przedobjawowym.
Dzieki decyzji Ministra Zdrowia w 2021 r. badaniami w kierunku SMA zostanie objetych pierwszych 140
tys. noworodkdéw z dziesieciu wojewddztw. Od 2022 r. przesiewem w kierunku SMA zostanie objeta
petna populacja noworodkéw w catej Polsce. Sprawi to, ze najprawdopodobniej w perspektywie
kolejnych lat bedziemy zajmowac sie wszystkimi chorymi na rdzeniowy zanik miesni, a najmtodsze
dzieci, ktérych leczenie rozpocznie sie przedobjawowo bedg rozwijac sie prawidtowo. Mamy réwniez
nadzieje, ze ciezki, tragiczny fenotyp rdzeniowego zaniku miesni typu pierwszego przejdzie
do podrecznikédw historii medycyny. Skorzystanie z tych fantastycznych zdobyczy medycyny, czyli
przedobjawowej diagnostyki i nowoczesnych terapii SMA przetozy sie na normalne zycie naszych
pacjentéw. Z catg pewnoscig terapia genowa onasemnogene abeparvovec stwarza dodatkowe
mozliwosci terapeutyczne dla chorych na SMA. Jest to terapia, ktéra z definicji jest podawana raz
w zyciu, drogg dozylna. Specjalnie przygotowany wektor wirusowy, podobny do adenowirusa typu 9,
wprowadza do komorki brakujgcy gen SMN1, ktéry podejmuje swojg funkcje zmieniajgc przebieg
choroby. Terapia genowa daje nowe mozliwosci kolejnej grupie najmtodszych dzieci. Onasemnogene
abeparvovec ma rejestracje dla dzieci z SMA1 lub z rozpoznaniem SMA i maksymalnie trzema kopiami
genu SMIN2. Nie jest wiec terapig dla szerokiej populacji chorych. Majac swiadomosé kosztéw terapii
genowej ale rowniez jej unikalnego mechanizmu dziatania, uwazam, ze terapia genowa onasemnogene
abeparvovec spetnia kryteria innowacyjnosci i zastuguje na finansowanie w ramach Funduszu
Medycznego w dobrze zdefiniowane] grupie pacjentow.

Prof. Maciej Krawczyriski, Kierownik Pracowni
Poradnictwa Genetycznego w Chorobach Narzqdu
Wzroku, Uniwersytet Medyczny w Poznaniu

Oftalmogenetyka to dziedzina okulistyki zajmujgca sie genetycznymi
chorobami oczu. Baza danych OMIM wykazuje ok. 1,6 tys. genetycznie
uwarunkowanych chordb oczu. Ponad dwa lata temu nastgpita
rejestracja terapii genowej voretigene neparvovec w Unii Europejskiej.
Stwarza ona szanse na zahamowanie procesu chorobowego dla
zdiagnozowanych pacjentéw z bialleliczng mutacja jednego,
konkretnego genu RPE65. Wg szacunkdw dotyczy ona stosunkowo
nieduzej liczby pacjentéw, ale w zaleznosci od ich klasyfikacji te liczby sie wahajg. Méwimy bowiem
o dwoch jednostkach chorobowych. Mutacje bialleliczne genu RPE65 powodujag ciezka wrodzong
dystrofie siatkéwki, zwang wrodzong $lepotg Lebera typu 2. Opisywane sg rowniez tagodniejsze
przypadki, zwane zwyrodnieniem barwnikowym siatkowki. Jest to dos¢ kontrowersyjne, czy
rzeczywiscie powinnismy te diagnozy réznicowac. Jesli chodzi o liczbe pacjentéw, ktorzy kwalifikuja sie
do terapii genowej, to osobiscie zdiagnozowatem grupe siedmiu pacjentdw. Natomiast wg szacunkéw
epidemiologicznych, ktédre méwig, ze wrodzona $lepota Lebera wystepuje raz na 30 tys. urodzen, 5%
przypadkéw wrodzonej Slepoty Lebera to mutacje genu RPE65, a potowa tych pacjentéw, ktéra ma
mutacje nadaje sie do terapii. Szacuje sie, ze w Polsce do terapii genowej zakwalifikowanych moze by¢
ok. dwudziestu pacjentéw. Terapia genowa powinna byé zastosowana mozliwie wczesnie, bo nie jest
to terapia, ktdra odtworzy zniszczong siatkdwke, wyleczy pacjenta, ktéry wzrok juz utracit i przywréci
prawidtowe widzenie. To jest terapia ktdra, ma zachowac stan siatkdwki w momencie jej zastosowania
i tylko w pewnym stopniu poprawi¢ widzenie. Terapia genowa voretigene neparvovec zarejestrowana
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jest dla pacjentdw powyzej 4. roku zycia, jednak wielu klinicystow uwaza, ze terapie powinno podawac
sie zaraz po wykryciu pierwszych objawdéw ciezkiej wrodzonej dystrofii siatkéwki. Pojawiajg sie one,
w formie oczoplgsu wczesnoniemowlecego w drugim miesigcu zycia i to juz sygnalizuje daleko idgce
zmiany zwyrodnieniowe siatkdwki. Gdybysmy mogli leczy¢ niemowleta w pierwszych miesigcach zycia,
moglibysmy oczekiwac¢ znacznie lepszych efektéw. By¢ moze wczesne zastosowanie terapii genowej
datoby szanse na zachowanie niemal prawidtowego widzenia, bo zadziatamy na znacznie
wczesniejszym etapie zwyrodnienia i zniszczenia siatkdwki. Natomiast dla pacjentéw starszych, terapia
genowa jest obrong przed catkowitg S$lepota. Zachowanie funkcjonalnosci i samodzielnosci
funkcjonowania wzrokowego jest niezwykle wazng sprawg. Mysle tutaj rdwniez o konsekwencjach
spotecznych ciezkiej wrodzonej dystrofii siatkéwki. Terapia genowa kosztuje ok. 3 min ztotych za dwie
dawki do leczenia dwojga oczu pacjenta. Natomiast, jesli faktycznie méwimy o 20 chorych w kraju
z rozpoznaniem ciezkiej wrodzonej dystrofii siatkdwki, ktdrzy docelowo przy prowadzeniu szerokiej
diagnostyki mogliby sie do tego leczenia kwalifikowaé, to wydaje sie, ze koszt ok. 60 min ztotych bytby
inwestycjg w zachowanie widzenia tych pacjentéw. Jestem przekonany, ze Fundusz Medyczny moze
stworzy¢ mozliwos$¢ refundowania terapii genowej voretigene neparvovec w 2021 r., a Ministerstwo
Zdrowia wynegocjowac nizsze ceny terapii.

Dr Aleksandra Kucharczyk, Klinika Chorob Wewnetrznych, p -_\
Pneumonologii, Alergologii i Immunologii Klinicznej, “g -
Wojskowy Instytut Medyczny —'1'.
Dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE) to rzadka choroba, ktéra A A
manifestuje sie wystepowaniem obrzekdw o rdéznej lokalizacji i réinej §
czestosci ich wystepowania. Obrzek gardta lub krtani wigze sie z wysokim

ryzykiem zgonu, siegajagcym w przypadku braku leczenia 30%. Szacuje sie, ‘[

ze okoto 50% pacjentow doswiadczy w swoim zyciu przynajmniej jednego _ m

ataku z obrzekiem krtani. W tej chwili grupa ok. 300 pacjentéw z obrzekiem naczynioruchowym
w Polsce ma dostep refundacyjny do lekéw doraznych, czyli takich, ktére sg podawane, kiedy ten
obrzek wystapi. W Polsce ogdétem jest ok. 400 zdiagnozowanych chorych na HAE. O ile na swiecie
wskazaniem do leczenia obrzeku jest kazdy obrzek, ktéry sie pojawia, to w Polsce leki refundowane sg
wytacznie dla tych pacjentéw, ktdrzy maja ciezkie obrzeki, dotyczace jamy brzusznej, krtani lub okolic
skory bliskich krtani. Takie obrzeki, ktére w pojeciu ptatnika publicznego miatyby zagrazaé zyciu
pacjenta. Zycie od obrzeku do obrzeku jest dla pacjentédw bardzo trudne i powoduje szereg wykluczer
spotecznych. Ci pacjenci nie mogg normalnie funkcjonowa¢. Na swiecie standardem jest stosowanie
profilaktyki dtugoterminowej. Pierwszym zarejestrowanym w Unii Europejskiej lekiem w profilaktyce
obrzeku naczynioruchowego jest inhibitor kalikreiny - lanadelumab. HAE polega na tym, ze pacjenci
nie maja biatka c1 inhibitora i w zwigzku z tym dochodzi do wzrostu bradykininy, wtasnie na Sciezce
aktywacji kalikreiny i to ona bezposrednio wywotuje obrzek. Jednym z punktéw uchwytu dla
lanadelumabu jest aktywator kalikreiny. Przeciwciato monoklonalne wychwytuje aktywnga kalikreine
z krwi, jest bardzo bezpieczne, podawane co dwa tygodnie. Jest to przeciwciato w petni ludzkie, wiec
bezpieczenstwo leczenia jest bardzo duze. Pacjenci sg uczeni, aby samodzielnie sobie podawac ten lek
w domu. Jesli chory ma dostep do leku to praktycznie zyje normalnie. Mniej wiecej 90% pacjentéw
od pierwszej dawki leku nie miewa obrzekéw. Lanadelumab jest zalecany przez standardy kliniczne
w profilaktyce, zapobiegajac wystepowaniu obrzekéw naczynioruchowych. Zycie cztowieka, ktére
do tej pory byto bardzo ograniczone, staje sie normalne. Tych pacjentéw jest ok. 40 w Polsce. W ciggu

MEDYCZNA RACIJA STANU



SYTUACJA CHORYCH NA CHOROBY RZADKIE. PLAN DLA CHOROB RZADKICH. FUNDUSZ MEDYCZNY.

roku okoto dwdch z nich umiera z powodu obrzeku naczynioworuchowego albo rozpoznanego albo
W momencie zgonu jeszcze nierozpoznananego. Pacjenci to ludzie mtodzi, chcacy prowadzié¢ aktywne
zycie, zatozy¢ rodzine, normalnie funkcjonowac.

Dr Justyna Milczewska, Centrum Leczenia Mukowiscydozy,
SZPZOZ im. Dzieci Warszawy w Dziekanowie Lesnym,

Klinika i Zaktad Mukowiscydozy, Instytut Matki i Dziecka

Dotychczas mukowiscydoze leczono wytgcznie objawowo, jednak w 2012 r.
zarejestrowano pierwszy lek, ktéry ma na celu leczenie przyczynowe — korekte
budowy i funkcji biatka CFTR, ktérego nieprawidtowosci lezg u podstaw
choroby. W listopadzie 2020 r. Ministerstwo Zdrowia zrefundowato iwakaftor
w ramach programu lekowego NFZ. Modulatory biatka CFTR (ang. cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator, btonowy regulator przewodnictwa) majg spektakularne
dziatanie, jesli chodzi o leczenie przyczynowe mukowiscydozy. Terapia iwakaftorem dotyczy jednak
bardzo waskiej, kilkunastoosobowej grupy pacjentéw, u ktérych mutacje sg wskazaniem do leczenia
tym lekiem. Obecnie klinicysci i pacjenci czekajg na refundacje preparatu, ktdry jest kombinacjg trzech
modulatoréw biatka CFTR: iwakaftoru, tezakaftoru i eleksakaftoru. Preparat zostat zarejestrowany
w Unii Europejskiej w sierpniu 2020 r. Na podstawie genotypéw pacjentdéw zyjgcych w Polsce mozemy
stwierdzi¢, ze preparat ten powinien by¢ zastosowany u ok. 80-90 proc. chorych. Na podstawie
wynikéw badan klinicznych, a takze pojedynczych pacjentéw, ktérzy otrzymali te terapie, obserwujemy
spektakularne efekty. Nowy tréjsktadnikowy preparat przyjmowany wraz z iwakaftorem skutecznie
poprawiat czynno$¢ ptuc. Refundacja kolejnego leku zapewnitaby bardzo innowacyjne leczenie
i spektakularne efekty u prawie catej populacji mtodych pacjentéw. Poprawa rokowania i przezycia,
jeszcze nawet przed wprowadzeniem modulatoréw biatka CFTR, miedzy innymi dzieki temu, ze osrodki
pediatryczne funkcjonujg coraz lepiej, powoduje, ze mamy wiecej dorostych z mukowiscydoza.
Z kazdym rokiem ich odsetek jest coraz wiekszy. Osrodki dla dorostych oczywiscie sg, ale jest ich
niedostateczna liczba. Dodatkowo, nie dysponujg one infrastruktura, ktéra zapewniataby izolacje
pacjentéw, co jest bardzo waine, poniewaz zapobiega zakazeniom krzyzowym, co bezposrednio
wptywa na jakosc i dtugosc zycia. Osrodki dla dorostych nie dysponujg zespotami wielodyscyplinarnymi,
sktadajacymi sie z lekarzy, dietetykdw, fizjoterapeutdéw, psychologédw oraz wyspecjalizowanych
pielegniarek. Juz dawno zostato to udowodnione, ze taka organizacja wptywa na jakos¢ opieki nad
pacjentami.

5

Prof. Tomasz Stompdr, Kierownik Katedry Choréb
Wewnetrznych oraz Kliniki Nefrologii,
Hipertensjologii i Chorob Wewnetrznych
Uniwersytetu Warminisko-Mazurskiego w
Olsztynie

Autosomalna dominujgca wielotorbielowatos¢ nerek (ADPKD)
wystepuje u jednej na 10 tys. oséb. S3 to chorzy, ktdrzy
stanowig od 7 do 10% ogétu pacjentdéw dializowanych. To oznacza, ze taki odsetek chorych z ADPKD
ma przeszczepiong nerke, bo sg to pacjenci, ktdrzy we wczesnych okresie zycia wchodzg w schytkowa
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niewydolnos¢ nerek. U nich czesciej sg przeszczepiane nerki niz u pacjentéw z cukrzyca. W Polsce jest
zatem dializowanych ok. 2 tys. pacjentéw z ADPKD i co najmniej drugie tyle po transplantacji. Dla tych
pacjentéw leczenia do niedawna nie byto; to o czym médwie to tzw. terapia nerkozastepcza, a wiec
terapia dla chorych, ktérzy nerki juz ,stracili”. Natomiast ci pacjenci reprezentujg rodziny, jest to
choroba autosomalnie dominujaca, czyli za kazdym takim pacjentem stojg 3-4 osoby
z wielotorbielowatoscig, ktdrzy sg w réznych stadiach przewlektej choroby nerek. W zwigzku z tym
mozemy $miato méwié o potencjalnej grupie, ktdra mogtaby otrzymac leczenie. Ona mogtaby liczy¢
nawet 10 tys. pacjentdw. W tej chorobie mamy kryteria obrazowe, praktycznie badan genetycznych
nie wykonujemy albo wykonujemy woéweczas, jezeli bardzo mtody pacjent, cztonek rodziny chciatby
zosta¢ dawca nerki dla swojego krewnego. Jezeli w okreslonym wieku mamy okreslong liczbe torbieli
nerek u pacjenta z wywiadem rodzinnym, to mozemy autosomalng dominujgcg wielotorbielowatos¢
nerek rozpoznac z bliskg 100% czutoscig i swoistoscig. Co jest istotg problemu? Otdz nerki, ktére majg
przecietnie w osi dfugiej ok. 10-11 cm, u pacjentéw z ADPKD moga mie¢ wielkos¢ nawet 25-30 cm.
Nerki sie powiekszajg, nie zawsze symetrycznie, ale zawsze obie. W zwigzku z tym uciskajg
na sgsiadujgce narzady jamy brzusznej i rozwija sie ich niewydolnos¢ (zwykle wymagajaca dializy lub
transplantacji pomiedzy 30 — 40 rokiem zycia). Czy mamy terapie? Dotychczas podstawg leczenia byta
tzw. niespecyficzna terapia nefroprotekcyjna, czyli blokowanie osi renina-angiotensyna-aldosteron
za pomocy inhibitorow konwertazy i sartandow. Aktualnie zalecang terapig jest stosowanie
innowacyjnego leku tolwaptanu - blokera receptoréw dla hormonu antydiuretycznego (ADH,
wazopresyny). Okazuje sie, ze pompowanie ptynu do torbieli, ktéry jest odpowiedzialny za stopniowe
powiekszanie sie torbieli i niszczenie migzszu nerkowego jest zalezne od ADH i blokowanie tego
hormonu pozwala zahamowac rozrastanie sie torbieli. | tym samym istotnie spowalnia progresje
niewydolnosci. Tolwaptan w badaniach klinicznych pozwolit na spowolnienie tempa rozwoju choroby.
Oznacza to, ze pacjenci podczas tej terapii mogg rozpoczaé dializy czy wejs¢ w stadium schytkowe
niewydolnosci nerek ok. 6 - 8 lat pdzniej. To jest wymiar sukcesu terapeutycznego.

Dr Piotr Gastot, Kierownik Kliniki Urologii Dzieciecej w
Instytucie "Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka",
Konsultant Krajowy w dziedzinie urologii dzieciecej

Przepuklina oponowo-rdzeniowa prowadzi do szeregu nastepstw nie
tylko w uktadzie nerwowym, lecz takze w innych narzadach, np.
uktadzie ruchu czy moczowym. Skutkiem zaburzen unerwienia
wynikajgcym z przepukliny oponowo-rdzeniowej sg zaburzenia L

czynnosci pecherza. Mogg one przybrac rézne formy. Pecherz moze ‘ " wg
generowa¢ wysokie cisnienie w fazie gromadzenia moczu, .

co prowadzi¢ moze do powstania wodonercza. Z drugiej strony moze nie generowac¢ wydolnego
skurczu, co skutkuje zaleganiem moczu po mikcji i prowadzi do zakazen uktadu moczowego. Wysokie
cisnienie, zaleganie moczu oraz wynikajagce z tego zakazenia uktadu moczowego prowadza
do przewlektej niewydolnosci nerek. To grozi nie tylko zdrowiu, ale i zyciu dziecka z wrodzonym
rozszczepem kregostupa i pecherzem neurogennym. Tak naprawde pacjent z przepukling oponowo-
rdzeniowg poczatkowo bedac pacjentem neurochirurgicznym, potem praktycznie na cate zycie staje
sie pacjentem urologicznym. Naszg rolg jest chronienie funkcji uktadu moczowego - nerek i pecherza
moczowego. Najlepszg forma, zeby do tego dojs¢ jest odtworzenie prawidtowego cyklu pecherzowego,
czyli opréznianie pecherza moczowego mniej wiecej co dwie, trzy godziny, co prowadzi do zachowania
prawidtowej funkcji nerek. Cewnikowanie nam to umozliwia. Niezbedny jest cewnik —wyréb medyczny
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wydawany na zlecenie. W Polsce dostepne sg dla dzieci cewniki starszego typu, sztywne, suche
i plastikowe, ktére mogg powodowac dyskomfort, czasami uraz czy uszkodzenie cewki moczowe;.
Pacjenci czesto odmawiajg cewnikowania czy opdzniajg jego rozpoczecie, bo wigze sie z bdlem
i urazami. Natomiast cewniki hydrofilowe, ktére sg gietkie, nawilzone i sterylne, umozliwiajgce gtadkie
wprowadzanie do cewki i sg chetnie stosowane przez dzieci i miodziez nie sg refinansowane.
Umozliwiajg im réwniez bycie samodzielnymi i zapewniajg komfort oraz intymnosé¢ poprzez
samocewnikowanie. Naszym zadaniem jest stworzenie warunkdw, zeby w ramach refundacji
publicznej wyrobéw medycznych daé pacjentom wybdr i dostep do wszystkich cewnikéw dostepnych
na rynku. W dostepie do zalecanej opieki urologicznej dla, i tak juz cierpigcych, pacjentéw nie powinno
by¢ bariery finansowej. Pacjent powinien mie¢ mozliwo$¢ doboru cewnika do swoich warunkéw
i preferencji. Rodzic nie moze ponosi¢ dodatkowych kosztéw za cewniki hydrofilowe, poniewaz dzieci
z wrodzonym rozszczepem kregostupa i tak juz wymagajg duzego wysitku nie tylko fizycznego
i psychicznego ze strony opiekundw, lecz takze finansowego. Sg to czesto pacjenci na wézkach
inwalidzkich, potrzebujacy rehabilitacji leczniczej i pomocy psychologicznej, leczenia ortopedycznego,
neurologicznego i gastrologicznego. W Polsce wymaga cewnikowania ok. 2,5 tys. dzieci i mtodziezy
z rozszczepem kregostupa i pecherzem neurogennym. Powinnismy dazy¢, do tego, aby cewniki
hydrofilowe byty dostepne dla ok. 1 tys. tych chorych.

Prof. Krzysztof Giannopoulos, Kierownik Zaktadu
Hematoonkologii Doswiadczalnej UM w Lublinie,
Kierownik Oddziatu Hematologicznego Centrum

Onkologii Ziemi Lubelskiej

W zakresie terapii szpiczaka plazmocytowego Ministerstwo
Zdrowia w 2019 r. zrefundowato dwa nowe leki w terapii
pacjentéw nawrotowych. W zwigzku z tym pojawia sie obecnie ‘ 1
potrzeba refundacji nowych terapii w pierwszej linii. Zgodnie ze standardami ESMO powinnismy
optymalizowaé leczenie w pierwszej linii. Moze to by¢ daratumumab dofgczany do schematu VTD,
a podiniej po przeszczepieniu podawany lenalidomid w podtrzymywaniu. To sg schematy
o udowodnionej skutecznosci. Zmniejszone jest ryzyko progresji o 50% w przypadku podania
daratumumabu, natomiast lenalidomid w podtrzymywaniu przedfuza przezycie. Lenalidomid
w pofaczeniu ze sterydami, czyli schemat RD, stosowany w pierwszej linii, jest schematem w petni
doustnym. Grupa pacjentéw w nawrocie tez wymaga uzupetnien. | te uzupetnienia mogg dotyczy¢
optymalizacji istniejgcych programéw lekowych. Zgtaszaliémy do Ministra Zdrowia prosbe o rewizje
programu karfilzomib-lenalidomid-dexametazon. Tam grupa pacjentow jest dos¢ ograniczona,
bo to sg chorzy kwalifikujgcy sie do przeszczepienia. Chcielibysmy, zeby to leczenie pomostowe mogto
byc¢ szerzej oferowane. Nalezy wspomniec rowniez o toczacych sie procesach refundacyjnych. Pierwszy
dotyczy problemu pacjentéw opornych na leki immunomodulujgce. Tg opornosé, tak naprawde
nabiera kazdy pacjent, bo to jest leczenie do progresji, czyli w pewnym momencie pacjent przestaje
reagowac na leki immunomodulujgce. Jest to najwieksze wyzwanie w leczeniu chorych na szpiczaka
plazmocytowego. Jeden ze schematow, ktdry powinien by¢ zrefundowany w tej grupie pacjentéw,
to schemat dwulekowy: karfilzomib - deksametazon. Nalezy jeszcze pamieta¢ podejmujac decyzje
refundacyjne o grupie pacjentdw w pewien sposéb naznaczonej genetycznie do gorszego przebiegu
choroby. To sg pacjenci wysokiego ryzyka cytogenetycznego, ktdrzy majg najgorsze rokowanie. Jeden
ze schematéw terapeutycznych w petni doustny, schemat tréjlekowy iksazomib-lenalidomid-
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deksametazon jest schematem unikalnym, dlatego, ze niweluje negatywne rokowanie zwigzane
z wysokim ryzykiem cytogenetyczne. To jest tez schemat dla pacjentéw nawrotowych.

Chciatbym réwniez poprze¢ wypowiedz pani prof. Ewy Lech-Marandy w zakresie dostosowywania
naszych dziatan do realiow pandemii COVID-19. Bardzo wazinym jest funkcjonowanie osrodkéw
hematologicznych bez zaktdcen. Choroby hematologiczne, nowotwory hematologiczne to nie jest
przeciwwskazanie do szczepienia przeciwko COVID-19. To jest wskazanie do szczepienia. Tak naprawde
przede wszystkim powinni by¢ zabezpieczeni pacjenci przed leczeniem, a jesli sg w trakcie leczenia czy
tez w remisji po leczeniu, to réwniez powinni otrzymywac szczepienie. Jako eksperci podpisujemy sie
pod tym apelem, zeby chorych hematoonkologicznych dofaczy¢ do grupy pacjentéw, ktéra mogtaby
by¢ zaszczepiona jak najszybciej. Jednoczesnie w decyzjach refundacyjnych powinnismy promowac
doustne formy podania terapii przeciwnowotworowych. Terapia doustna ogranicza hospitalizacje i ma
szczegllne znaczenie w czasie pandemii. Nalezy chroni¢ chorych przed narazeniem na kontakt
z osobami, ktére moga by¢ Zrddtem infekcji, dlatego tak waina jest mozliwos¢ leczenia
ambulatoryjnego i w warunkach domowych. Wiemy, ze nasi pacjenci majg czy mogg miec¢ niekorzystny
przebieg choroby COVID-19. W ostatnich tygodniach zostato to udowodnione - mamy wyniki badan
miedzynarodowych podsumowujace, jak wyglada przebieg koronawirusa u chorych na szpiczaka
plazmocytowego. Niestety ten przebieg jest dramatyczny i obarczony nawet 30% - 60% Smiertelnoscia.

Minister Stawomir Gadomski,
Podsekretarz Stanu w Ministerstwie
Zdrowia

Plan dla Choréb Rzadkich jest planem
operacyjnym i zawiera 37 zadan, ktére zostang
zrealizowane w latach 2021-2023. W tym czasie
zdecydowanie poprawi sie sytuacja pacjentow
z chorobami rzadkimi w Polsce. To konkretny
harmonogram dziatan z podaniem Zrddfa
finansowania. Koszty wprowadzenia Planu szacuje
sie na ponad 90 min zt, natomiast na leki zostanie
przeznaczonych 750 min zt rocznie z Funduszu Medycznego. Dodatkowe srodki przekaze takie
Narodowy Fundusz Zdrowia, ktdry zacznie finansowac nowe genetyczne metody diagnostyczne. Na ten
cel ma zostac¢ przekazane od 30 do 50 min zt. Plan dla Chordb Rzadkich zostat ztozony 26 lutego 2021
r. do Kancelarii Premiera Rady Ministrow z wnioskiem o wpisanie do wykazu prac rzadu. - Plan dla
Choréb Rzadkich zaktada zmiany w szesciu obszarach: Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR); -
Kierunki poprawy diagnostyki choréb rzadkich; Dostep do lekéw i sSrodkéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w chorobach rzadkich; Rejestry Chordb Rzadkich; Paszport Pacjenta z Chorobg
Rzadkg; Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”.

Z mojej perspektywy w Planie dla Choréb Rzadkich na szczegdlng uwage zastuguja dwa obszary.
Pierwszy z nich, to stworzenie osrodkéw eksperckich choréb rzadkich (OECR), ktdre przejma ciezar
odpowiedzialnosci oraz koordynacje opieki nad chorymi z chorobami rzadkimi. Drugim obszarem, ktéry
jest dla mnie niezwykle wazny jest diagnostyka genetyczna. Z jednej strony srodki inwestycyjne
na poprawe infrastruktury w tym obszarze, a z drugiej strony ogromne wyzwanie dla wprowadzenia
i taryfikacji nowych procedur w tym zakresie. Okredlilismy juz pewien katalog zmian, ale przed nami
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jeszcze catfa $ciezka dojscia do tego. Muszg zostaé przeprowadzone analizy Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji, w celu wydania rekomendacji oraz wprowadzenia tych zmian w wykazie
Swiadczen gwarantowanych. Mam nadzieje, ze zaréwno dzieki tak duzemu zaangazowaniu ekspertéw,
ktére byto widoczne podczas tworzenia planu, jak i silnej determinacji pracownikéw Ministerstwa
Zdrowia, AOTMIT-u, Narodowego Funduszu Zdrowia uda nam sie w terminie te zadania zrealizowad.
Co bardzo wazne, Plan dla Chordb Rzadkich jest planem operacyjnym, z ktérego wynika kto,
co i w jakim terminie ma zrobi¢, zdefiniowano takze, z jakiego budzetu bedg finansowane okreslone
zadania. Zostaty wskazane osoby lub sSrodowiska wspétpracujace przy realizacji Planu. W szczegdlnosci
z duzg nadzieje patrze na srodowiska pacjenckie, ktére w tym projekcie majg swoje odpowiedzialnosci.
Wierze w to, ze Plan jest drogowskazem, ktory w jasny sposéb bedzie mdgt byé monitorowany.
Umozliwi to raportowanie opinii publicznej, ekspertom i pacjentom, na jakim etapie realizacji tego
planu jestesmy.

W marcu 2020 r. Minister Zdrowia powofat zesp6t do spraw opracowania szczegétowych rozwigzan
istotnych w obszarze choréb rzadkich. W prace zespotu zostali zaangazowani wybitni specjalisci
i eksperci z wiodgcych osrodkéw w Polsce, przedstawiciele organizacji pacjentow oraz przedstawiciele
Ministerstwa Zdrowia oraz wybranych jednostek podlegtych. Byt to trudny czas, a wielu cztonkow
zespotu miato ogrom obowigzkdw zwigzanych z pandemia. Bardzo serdecznie chciatbym tym osobom
podziekowaé. Chce podziekowac przede wszystkim pani prof. Krystynie Chrzanowskiej, ktéra nie tylko
koordynowata prace nad Planem, lecz takze byta twdrcg obszaru zwigzanego z osrodkami eksperckimi
dla chordéb rzadkich. Pani prof. byta rdwniez zaangazowana w zagadnienia zwigzane z poprawg
diagnostyki choréb rzadkich, zwtaszcza w zakresie diagnostyki genetycznej. Podziekowania kieruje dla
pani prof. Anny Latos-Bielenskiej, ktéra wzieta odpowiedzialnos¢ za przygotowanie zadan i zatozen dla
rejestrow choréb rzadkich. Podziekowania nalezg sie rdwniez pani prof. Annie Kosterze-Pruszczyk,
ktora koordynowata obszar paszportu pacjenta z chorobg rzadky. Dziekuje przedstawicielom
pacjentéw, ktdrzy koordynowali dziatania zwigzane przede wszystkim z platformg informacyjna.
Bardzo dziekuje Panu Stanistawowi Maékowiakowi oraz $p. panu Mirostawowi Zielinskiemu, ktéry
niestety nie doczekat finatu prac. Dziekuje panu dr. hab. Maciejowi Niewadzie za koordynacje obszaru
terapii lekowych.

O terapiach lekowych duzo wiecej w najblizszym czasie powie pan Minister Mitkowski. Warto
zauwazy¢, ze w terapiach lekowych w obszarze choréb rzadkich nie tylko liczymy na Plan, lecz takze
na inne mozliwosci, ktére sie pojawity, a w szczegdlnosci Fundusz Medyczny. Mam nadzieje,
ze technologie lekowe o wysokim poziomie innowacyjnosci oraz o wysokiej wartosci klinicznej beda
finansowane z Funduszu Medycznego. 26 lutego 2021 r. Agencja Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji przekazata Ministrowi Zdrowia pierwszy wykaz technologii lekowych o wysokim poziomie
innowacyjnosci. Mysle, ze w niedtugim czasie bedziemy w ministerstwie we wspétpracy z Agencjg
prezentowac ostateczny ksztatt tego wykazu. To nie koniec dziatar zwigzanych z poprawa dostepu
do nowych terapii dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Agencja Badan Medycznych (ABM)
przeznaczyta 100 min zt na projekty dotyczgce opracowania nowych procedur terapeutycznych w
obszarze choréb rzadkich w ramach prowadzonych niekomercyjnych badan klinicznych. Dzieki
wsparciu ABM zwiekszy sie dostep pacjentow do kompleksowe], wielospecjalistycznej, a przede
wszystkim innowacyjnej diagnostyki i terapii.
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Joanna Parkitna, Dyrektor Wydziatu Oceny
Technologii Medycznych w Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji

26 lutego 2021 r. Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
przekazata Ministrowi Zdrowia pierwszy wykaz technologii lekowych
o wysokim poziomie innowacyjnosci. Zgodnie z ustawg o Funduszu
Medycznym, Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
zostata zobowigzana do statego monitorowania nowo rejestrowanych technologii lekowych,
stosowanych w onkologii lub chorobach rzadkich. Agencja dokonata oceny innowacyjnosci terapii m.in.
w oparciu o takie kryteria jak: sita interwencji (ocena wartosci dodanej w zakresie skutecznosci
klinicznej i profilu bezpieczenstwa wzgledem dostepnej opcji terapeutycznej), jakos¢ danych
naukowych, wielkos¢ populacji docelowej, niezaspokojong potrzebe zdrowotng oraz priorytety
zdrowotne. Zawiera on jedenascie zbiér nowych technologii lekowych, ktore bedg miaty szanse wejsé
w tryb uproszczonej oceny i ewentualnego finansowania. Dzieki temu beda mogty by¢ szybciej
dostepne dla pacjentéw. Po przekazaniu przez AOTMIT pierwszego wykazu technologii lekowych
o wysokim poziomie innowacyjnosci Minister Zdrowia - po zasiegnieciu opinii Rady Przejrzystosci,
Rzecznika Praw Pacjenta oraz konsultantdw krajowych z danej dziedziny medycyny - opublikuje liste
technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci w Biuletynie Informacji Publicznej Agencji.
Przeprowadzenie tego etapu da podstawe ministrowi zdrowia do poinformowania podmiotéw
odpowiedzialnych, ktérych technologie lekowe znajdujg sie na liscie, o mozliwosci ztozenia wniosku
o objecie refundacja i ustalenie urzedowej ceny zbytu. Takie uproszczenie procedury utatwi pacjentom
dostep do innowacyjnych technologii lekowych. Ztozony przez podmiot wniosek umozliwi
przeprowadzenie negocjacji podmiotu odpowiedzialnego z Komisjg Ekonomiczng i wydanie przez
ministra zdrowia decyzji o objeciu refundacja i ustaleniu urzedowej ceny zbytu dla danej technologii
lekowej. Decyzja refundacyjna dla technologii o wysokim poziomie innowacyjnosci zostanie wydana
na 2 lata. W tym czasie bedzie dodatkowo badana skutecznos¢ i bezpieczenstwo tych terapii, a pacjenci
przyjmujacy te leki zostang objeci szczegdlnym monitoringiem. Mamy réwniez duzo szybszy dostep do
terapii w ramach Ratunkowego Dostepu do Terapii Lekowych (RDTL). Decyzje o przyznaniu pacjentowi
dostepu do ratunkowych technologii lekowych w tej chwili spoczywajg w rekach lekarzy prowadzacych
oraz szpitali. Zdecydowanie skraca to kwestie proceduralne i czasu na podjecie decyzji o wiaczeniu
pacjenta do takiej terapii. W tej chwili czekamy na publikacje rekomendacji Prezesa AOTMIT w zakresie
leku axicabtagene ciloleucel, natomiast lek tisagenlecleucel otrzymat negatywna rekomendacje. To
moze brzmi niezbyt optymistycznie dla chorych na choroby rzadkie, ale prosze zwréci¢ uwage, ze
Prezes Agencji wskazuje na istotnos¢ problemu zdrowotnego oraz wstepne wyniki badan i proponuje,
aby ewentualna decyzja o objeciu terapia w obydwu wskazaniach byta podjeta pod warunkiem
znaczacego obnizenia ceny oraz okreslonych warunkéw refundacyjnych. Czekamy réwniez na opinie
dotyczacg ewentualnej refundacji preparatu, ktéry jest kombinacjg trzech modulatoréw biatka CFTR:
iwakaftoru, tezakaftoru i eleksakaftoru w imporcie docelowym. Bardzo sie ciesze,
ze AOTMIT mégt wydad pozytywng decyzje w zakresie badan przesiewowych w kierunku SMA.
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Prof. Pawet Kowal, Poset na Sejm RP

Podczas dzisiejszej debaty, ktdorej mogtem przystuchiwaé sie
w catosci miatem poczucie satysfakcji. Sam fakt, ze w Funduszu
Medycznym znalazt sie element chordb rzadkich, odczuwam
jako pewien sukces naszej inicjatywy, bo wskazywalismy,
ze temat chordéb rzadkich moze zaistnie¢ ponad podziatami
politycznymi. Choroby rzadkie mamy w Planie na Rzecz Chordb
Rzadkich, Funduszu Medycznym oraz jako priorytet na poziomie
europejskim. RAzni liderzy opinii zaczeli interesowad sie sprawg chordb rzadkich. Postacie, ktdre
w rozny sposdéb komunikuja sie publicznie, zaczynajg duzo méwié na temat chordb rzadkich i to jest
kolejny nowy fakt. Mozemy zrobi¢ wspdlne posiedzenie komisji sejmowych. Juz kilkakrotnie o tym
rozmawialiémy. Mozemy rozpocza¢ dziatania, jesli chodzi o Europejskg Unie Zdrowia. Widziatem,
ze te naszg idee podchwycita Fundacja Eisenhowera. Mysle, Zze trzeba dotozy¢ do Funduszu
Medycznego takze Centrum Badawcze, dotyczgce medycyny personalizowanej. W kontekscie choréb
rzadkich to mogtoby mie¢ duze zastosowanie. Chciatbym zgtosic jeszcze jeden postulat, aby$my zrobili
spotkanie dotyczace Europejskiej Unii Zdrowia, bo w ten sposdb bedziemy mogli rozmawiaé szerzej
i podnies¢ kwestie wazne dzisiaj, z czego za kilka lat, by¢ moze wyniknie cos$ z czego bedziemy dumni
i wyniknie duzo dobra.

Krystyna Wechmann, Cztonkini Narodowej Rady
Rozwoju ds. Ochrony Zdrowia przy Prezydencie
RP, Prezes Polskiej Koalicji Pacjentow
Onkologicznych

Bardzo sie ciesze, ze temat chordb rzadkich zostat podjety.
Bardzo cieszy, e choroby rzadkie traktowane
sg priorytetowo oraz ponad podziatami politycznymi.
Dazenie do wspdlnej debaty jest budujgce dla pacjentédw, bo choroby rzadkie to sg rowniez trudne
decyzje ekonomiczne, zwtaszcza, kiedy chcemy leczy¢ chorych kosztownymi terapiami. Jesli chodzi
o medycyne personalizowang, to Polska zajeta 26 miejsce na 30 europejskich krajow w Indeksie
Medycyny Personalizowanej 2020. To dalekie miejsce, $wiadczace o tym, ze mamy wiele do zrobienia.
Przed nami wyzwanie, aby znalez¢é sie chociaz posrodku tego rankingu. W zycie wchodzi Fundusz
Medyczny, gdzie w sktadzie Rady jest dwdch przedstawicieli organizacji pacjentéw. Réwniez powotana
Narodowa Rada Rozwoju ds. Ochrony Zdrowia przy Prezydencie RP z catg pewnoscig pochyli sie nad
problemem chordb rzadkich. Jako Polska Koalicja Pacjentéw Onkologicznych wspétpracujemy
i rozmawiamy z Panem Ministrem Maciejem Mitkowskim oraz Panem Ministrem Stawomirem
Gadomskim. Tak jak powiedziatam, te wszystkie wspdlne dziatania spowodujg pozytywne efekty,
zaréwno w zakresie optymalizacji modeli opieki, jak i refundacji nowych terapii. Bedziemy sie stara,
aby rozwija¢ nie tylko badania diagnostyczne, badania przesiewowe, ale Zzeby tez postawic
na rehabilitacje lecznicza i wsparcie psychologiczne chorych na choroby rzadkie. Przytagczam sie
do podziekowan dla Zespotu opracowujgcego Plan dla Choréb Rzadkich. Patrzac z perspektywy
pacjenta, mysle ze nie moze by¢ lepszej wiadomosci, ze taki Plan wchodzi w zycie. Jesli faktycznie jego
zatozenia beda zrealizowane, to Plan przystuzy sie niesamowicie pacjentom. Jeszcze raz dziekuje
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organizatorom za dzisiejszg debate, bo wszystkie spotkania w ramach Medycznej Racji Stanu
sg szalenie merytoryczne i prowadzg do proponowania rozwigzan.

Dr n. med. Michat Sutkowski, Cztonek Narodowej Rady
Rozwoju ds. Ochrony Zdrowia przy Prezydencie RP,
Rzecznik Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce, MRS

Fundusz Medyczny, jako inicjatywa Pana Prezydenta RP, nazywany jest
czesto ,oknem dla choréb rzadkich”, a takze , funduszem ratunkowym”.
To ,,okno ratunkowe” kojarzy mi sie niewatpliwie z matym dzieckiem.
Co prawda dzieckiem przez niektérych niechcianym, ale pomoze wielu
pacjentom z chorobami rzadkimi. Fundusz Medyczny spotyka sie
z aprobatg nas - lekarzy i jest pojmowany holistycznie przez decydentéw. Inicjatywa Pana Prezydenta
mnie bardzo raduje. Jak Panstwo wiedzg dziata on od 26 listopada 2020 r. i zostat przegtosowany
w Sejmie zdecydowang wiekszoscig gtoséw poselskich (444 postéw gtosowato za). Fundusz Medyczny
ma stac sie rdwniez ,bankiem dla choréb rzadkich” i nie wyobrazam sobie, zebysmy na tym etapie
zainteresowania spofecznego nie mieli mozliwosci finansowania go. Chciatbym zwrdci¢ uwage
na to, ze jest podzielony na cztery subfundusze. Jednym z nich jest fundusz terapeutyczno-
innowacyjny, ktéry nas najbardziej interesuje. Ten subfundusz bedzie wykorzystywany w finansowaniu
lekéw w terapii chordb rzadkich. Chciatbym jeszcze powiedzie¢, ze Fundusz Medyczny jest inicjatywa
ponad podziatami, ale réwniez ponad kalendarzem wyborczym, bowiem jego finansowanie
zaplanowane jest na 10 lat, co jest bardzo istotne. Mysle, ze po rozpoczeciu prac w ramach Planu dla
Choréb Rzadkich, o ktérych méwit Pan Minister Gadomski, bedzie mozna tylko uszczegdtowiac,
wszystkie zadania, ktére Fundusz Medyczny poniesie, bo przeciez po to, tak naprawde zostat
stworzony. Jednoczesnie mam wrazenie, ze uruchomiliSmy lawine dobrych zjawisk albo jestesSmy
dobrym duchem tej lawiny, ktdéra sie dzieje. Ze swojej strony chciatem doda¢, ze my, jako spoteczne
ciato doradcze, mamy wrazenie, ze grupa ludzi, ktéra dzisiaj jest w Radzie ds. Ochrony Zdrowia, facznie
oczywiscie z Panem Prezydentem RP Andrzejem Duda, z obecnoscig Pana Ministra Adama
Niedzielskiego, znajdzie bardzo podatny grunt do naszych rozméw. Mozemy tyko zatowaé, ze Pan
Prezydent nie ma tak wielu narzedzi legislacyjnych, jak bySmy chcieli. Jak Panstwo wiedzg w Patacu
Prezydenckim nie koncertujg sie sprawy dotyczace stricte zdrowia, ale oczywiscie jako pierwszy
obywatel Pan Prezydent ma mozliwos$¢ inicjowania wielu tego typu dziatan. Wydaje sie, ze Fundusz
Medyczny jest istotnym elementem i bedzie wspierat kompleksowa diagnostyke i leczenie chorych
na choroby rzadkie, i onkologiczne.

Minister Grzegorz Btazewicz, Zastepca Rzecznika
Praw Pacjenta

Wszyscy zdajemy sobie sprawe, ze choroby rzadkie s3 ogromnym
wyzwaniem dla systemu opieki zdrowotnej. Na przestrzeni lat
powstaty terapie, bedace istotnym narzedziem w walce z tymi
chorobami. Niektére z nich znalazty sie wsréd tych finansowanych
ze $rodkéw publicznych. Jest tez cze$¢ pacjentdw, ktdérzy uzyskali
zgode na indywidualng terapie ze srodkéw publicznych. Istnieje jednak duza liczba pacjentéw, ktérzy
nie mogay liczy¢ na pokrycie przynajmniej czesci kosztow terapii. Wystepujg wiec nieréwnosci
w dostepie do leczenia, a zatem jest to niewatpliwie wyzwanie, ktére powinno by¢ sukcesywnie
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rozwigzywane. Od wielu lat w Polsce toczy sie dyskusja, ktéra rozwigze problem finansowania
w sposob trwaty i zlikwiduje problem z dostepnoscia do terapii w chorobach rzadkich i ultrarzadkich.
Panuje czasem wrazenie, ze wysoki poziom ogdlnosci, zmieniajace sie priorytety czy nieprzewidziane
sytuacje, jak epidemia COVID-19, sg przyczyna do nieustajgcego przesuwania w czasie waznych decyzji
systemowych akceptowalnych dla pacjentow. Na koniec chciatbym podkresli¢, ze mamy nadzieje
na realng poprawe w tym zakresie. Kazdy pacjent oczekuje $wiadczen tatwo dostepnych,
kompleksowych i wysokiej jakosci. Wszystkie te elementy powinny byé spetnione facznie, abysmy
mogli méwic o satysfakcji z diagnostyki i leczenia chordb rzadkich.

Mec. Piotr Mierzejewski, Wspofprzewodniczqcy Komisji
Ekspertdw ds. Zdrowia przy RPO, Dyrektor Zespotu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego w Biurze Rzecznika
Praw Obywatelskich

Z perspektywy Rzecznika Praw Obywatelskich (RPO) tematyka choréb
rzadkich i ultrarzadkich jest wazna i znana. Jak doskonale wiemy, problem
nie jest nowy. Problematyka choréb rzadkich siega pamieci Pana Doktora
Janusza Kochanowskiego, wtedy pierwsze takie wystgpienia powstawaty !
i byly kierowane do wtadz publicznych. Swojego rodzaju przetomem byta kadencja Pani Profesor
Lipowicz, kiedy to w 2013 r. zostato skierowane pierwsze, jak sie okazato, a nastepnie jedno z wielu
wystgpien do Ministra Zdrowia, w ktérym wskazano na konieczno$¢ wprowadzenia Planu dla Chordb
Rzadkich, co wynikato takze z zobowigzan narzuconych na panstwa cztonkowskie przez Komisje
Europejska. Po uptywie 8 lat od pierwszego wystgpienia do dnia dzisiejszego problem ten nie zostat
pozytywnie zakoniczony, tzn. Plan dla Choréb Rzadkich nie zostat wdrozony. W zakresie choréb rzadkich
RPO nieustannie kontynuuje i podejmuje dziatania w réznych obszarach. Przede wszystkim jest
to pomoc skierowana do konkretnych oséb borykajgcych sie z problemem chordb rzadkich
i ultrarzadkich. W tym przypadku Rzecznik przystepuje do postepowan sgdowo-administracyjnych,
ktérych przedmiotem jest refundacja terapii w chorobach rzadkich i ultrarzadkich, prébujgc
modyfikowaé ewentualne orzecznictwo oraz wzmacnia¢ wyroki wydawane w pierwszej instancji przez
wojewddzkie sgdy administracyjne. Kolejna grupa, to dziatania skierowane do Ministra Zdrowia, czyli
podejmowanie dziatann na rzecz okreslonej grupy pacjentéw. Ponadto RPO kieruje wystgpienia
problemowe dotyczace okreslonej grupy chorych. Jako przyktad mozna wskazaé ubiegtoroczne
wystgpienie w obronie 0séb cierpigcych na rozszczep kregostupa. W swoim wystgpieniu Rzecznik
wskazat na to, ze osoby te majg utrudniony dostep do wtasciwych cewnikdw. Majg zagwarantowane
tylko 20 cewnikéw hydrofilowych miesiecznie, tymczasem zapotrzebowanie jest na ok 200 sztuk
(kazdego dnia chory wymaga uzycia ok. 5-6 cewnikéw hydrofilowych). W ocenie RPO ci pacjenci
powinni mie¢ dostep do takiego rodzaju i takiej liczby cewnikdw, ktére zapewnig im komfort
w codziennym zyciu. Poza tymi dziataniami RPO utrzymuje kontakty ze srodowiskiem organizacji
zrzeszajacych pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie i ultrarzadkie. Niestety od roku z powodu
pandemii kontakty te musiaty ulec pewnemu ograniczeniu i przybraty formy konsultacji mailowych,

telefonicznych czy za pomoca aplikacji internetowych. RPO przyktada duzg wage do probleméw
Srodowiska osdb z chorobami rzadkimi i utrarzadkimi. Dzisiejsze spotkanie w ramach Medycznej Racji
Stanu spowodowato, ze Rzecznik wystat 22 lutego 2021 r. kolejne wystgpienie do Ministra Zdrowia,
w ktédrym ponownie zaapelowat o przyspieszenie prac nad wdrozeniem w zycie Planu dla Chordb
Rzadkich.
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Poset Tomasz Latos, Przewodniczgcy Sejmowej
Komisji Zdrowia

Zaktadatem, ze w stosownym czasie, a taki wtasnie nadchodszi,
warto zorganizowaé¢ Komisje Zdrowia poswiecong chorobom
rzadkim. Deklaruje, ze taki wniosek przestawie i zaproponuje na
Prezydium Komisji Zdrowia w marcu lub w kwietniu 2021 r.,
w zaleznosci od harmonogramu prac. Nie ukrywam, ze mamy -
sporo zadan priorytetowych, ktére musimy teraz realizowaé. Takze moéwie o takich ruchomych
terminach, gdyz warto rozmawiac, gdy bedzie wiecej decyzji ze strony resortu zdrowia, tak zeby strona
rzgdowa byta rowniez gotowa i aby potem jak najmniej decyzji ewentualnie korygowaé. Temat choréb
rzadkich jest bardzo trudny, od lat wymagajgcy kompleksowych rozwigzan.

Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, MRS

W imieniu Medycznej Racji Stanu, chce powiedzieé, ze od samego poczatku
pragneliémy rozszerzy¢ nasze dziatania z tematu onkologii na inne wazne
dziedziny medycyny, takie jak choroby rzadkie, choroby metaboliczne czy
choroby autoimmunologiczne. Wymagajg one podobnych dziatan ze strony
decydentéw, czyli stworzenia strategii z odpowiednim finansowaniem,
zgodnie z potrzebami pacjentéw. Taki model organizacyjny, ktéry zostat
zawarty w Narodowej Strategii Onkologicznej jest bardzo kompatybilny ztym, [
co jest zapisane w Planie dla Choréb Rzadkich. Mysle, ze dotychczasowe doswiadczenia zwigzane
z Narodowg Strategig Onkologiczng, a przede wszystkim z Krajowa Siecig Onkologiczng pokazujg, jak
wazny jest model organizacyjny, gdzie stawia sie przede wszystkim na opieke kompleksows,
koordynowang i odpowiednie finansowanie tych dziatan. Cztery lata temu Medyczna Racja Stanu
stworzyta ,Tezy dla Zdrowia”, gdzie wyraznie podkreslilismy choroby rzadkie. Mamy réwniez
Europejska Unie Zdrowia oraz Europejski Program Walki z Chorobami Nowotworowymi. W onkologii
mowimy coraz czesciej o chorobach rzadkich. Ze wzgledu na postep wiedzy i medycyne precyzyjna,
ukierunkowang na kazdego pacjenta indywidualnie w oparciu o markery molekularne, nie leczymy juz
»jednego” raka piersi, ptuca, jelita grubego, tylko pacjenta z konkretnymi mutacjami. Innymi stowy, rak
piersi czy rak ptuca bedzie miat szereg podtypédw molekularnych, ktére odpowiadajg populacjom
chorych na choroby rzadkie. Poszczegdlne nowotwory krwi z definicji s chorobami rzadkimi.

Mam nadzieje, ze w ramach debat Medycznej Racji Stanu wyznaczylismy kierunek pozadanych zmian,
poczawszy od decydentéw, naukowcéw, lekarzy oraz pacjentéw. Zblizajac sie do Swiatowego Dnia
Choréb Rzadkich, ktére w tym roku obchodzimy 28 lutego, mozna obwiesci¢ filary dalszych dziatan
w zakresie chordb rzadkich. Wiele elementow, ktore wyznaczyliSmy dotyczy zmian organizacyjnych
w ochronie zdrowia, ktére majg sprzyja¢ pacjentom. Traktowanie w sposdb holistyczny pacjenta,
od edukacji, poprzez prewencje, profilaktyke, leczenie i rehabilitacje, jest jedynym wtasciwym
kierunkiem zmian w ochronie zdrowia. Na to muszg by¢ przeznaczone odpowiednie $rodki finansowe.
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4. Wnioski i Rekomendacje

Whioski Rekomendacje

Pandemia Covid-19 prowadzi do utrudnionego
dostepu  chorych na choroby rzadkie
do diagnostyki, terapii i rehabilitacji.

Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023
zostat ztozony przez Ministra Zdrowia do Rady
Ministrow.

Decyzje ministrow zdrowia w ostatnich paru
latach znaczaco poprawity dostep chorych
na choroby rzadkie do skutecznego leczenia.
Chorzy na chorobe Fabry’ego, rdzeniowy zanik
miesni, nowotwory krwi, akromegalie, chorobe
Gauchera, hemofilie A i B u dzieci,
mukowiscydoze otrzymali refundacje nowych
lekow.

W Polsce nadal jest ograniczony i opdzniony
dostep do rejestrowanych w Unii Europejskiej
terapii w chorobach rzadkich.

Fundusz Medyczny stwarza realne szanse
na poprawe dostepu chorych na choroby rzadkie
do nowych terapii.

W Polsce do tej pory nie sg refundowane
produkty lecznicze terapii zaawansowanej
(ATMP), takie jak terapie genowe, terapie
komdrkowe oraz terapie tkankowe.

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) staje sie
wzorcowo diagnozowang i leczona choroba
w Polsce na tle Europy.

Kazda placowka medyczna sprawujgca opieke
nad pacjentami z chorobami rzadkimi
i prowadzaca ich terapie powinna miec
procedury i odpowiednie zasoby, aby prowadzi¢
bezpieczng opieke medyczna.

Rekomendowane jest wdrozenie Planu w zycie
i rozpoczecie realizacji zatozonych celéw
od kwietnia 2021 r.

Dalej jednak wiele chordéb rzadkich oczekuje
na dostep refundacyjny do zarejestrowanych
w Unii Europejskiej lekdw. Powinno to zachodzi¢
zaréowno w ramach systemu refundacji (wykaz
otwarty, katalog chemioterapii, programy
lekowe), jak i w ramach Funduszu Medycznego
i RDTL.

Rekomendowane  jest  skrécenie  czasu
oczekiwania na refundacje publiczng w Polsce
skutecznych lekéw stosowanych w chorobach
rzadkich, od chwili ich rejestracji w Unii

Europejskiej.

Rekomendowane jest wprowadzenie do
refundacji publicznej, jak najwiekszej liczby
skutecznych lekéw stosowanych w chorobach
rzadkich — zaréwno tych o wysokim poziomie
innowacyjnosci, jak i wysokiej wartosci klinicznej
oraz w ramach RDTL.

publiczna
Funduszu

Rekomendowana jest refundacja
ATMP  poprzez  wykorzystanie
Medycznego oraz wprowadzanie na szerszg
skale instrumentéw dzielenia ryzyka, opartych
na efektach klinicznych i rejestréow medycznych
mierzgcych te efekty.

Rekomendowana jest refundacja terapii
genowej onasemnogene abeparvovec w ramach
Funduszu Medycznego i petne wykorzystanie
mozliwosci wczesnej terapii dzieci tym lekiem,
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Dziedziczna dystrofia siatkéwki dotyczy w Polsce
aktualnie siedmiu chorych, u ktérych terapia
genowa moze zahamowac postepujacg Slepote.

Terapie komodrkowe CAR-T sg przetomem
w terapii nowotworéw krwi i stwarzajg chorym
szanse na przezycie.

Dostep do terapii szpiczaka plazmocytowego

wymaga poszerzenia o nowe leki i nowe
wskazania refundacyjne dla obecnie
refundowanych lekéw.

Dostep do terapii przewlektej biataczki
limfocytowej wymaga poszerzenia o nhowe
wskazania refundacyjne dla obecnie

refundowanych lekdw.

Dostep do terapii chtoniakébw wymaga
poszerzenia o nowe wskazania refundacyjne dla
obecnie refundowanych lekow.

Terapia mukowiscydozy wymaga poszerzenia
o skuteczny lek dziatajacy przyczynowo.

Obecnie ok. 300 chorych z wrodzonym
obrzekiem naczynioruchowym (HAE) ma dostep
refundacyjny do terapii doraznej ciezkich postaci
choroby.

Terapia autosomalnej dominujacej
wielotorbielowatosci nerek do tej pory opierata
sie na inhibitorach konwertazy i sartanach.
Aktualnie zalecang terapig jest stosowanie
blokera receptorow dla wazopresyny.

W Polsce wymaga cewnikowania ok. 2,5 tys.
dzieci i miodziezy z chorobg rzadky -

dzieki wprowadzeniu od 2021 r. badania
przesiewowego w kierunku SMA.
Rekomendowana jest refundacja terapii
genowej voretigene neparvovec w ramach
Funduszu Medycznego.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
dwéch terapii komdrkowych CAR-T:

tisagenlecleucel, stosowanej w leczeniu ostrej
biataczki limfoblastycznej (ALL) i chtoniaka
rozlanego z duzych komodrek B (DLBCL) oraz
axicabtagene ciloleucel, stosowanej w terapii
chtoniaka rozlanego z duzych komérek B (DLBCL)
i pierwotnego chtoniaka s$rddpiersia z duzych
komérek B (PMBCL).

Rekomendowane jest wprowadzenie do
refundacji iksazomibu i podskérnej postaci
daratumumabu oraz poszerzenie wskazan dla
karfilzomibu i lenalidomidu.

Rekomendowane jest poszerzenie refundacji
wenetoklaksu w schemacie rocznej terapii
z obinutuzumabem.

Rekomendowane jest
do ibrutynibu dla chorych z
z komorek ptaszcza.

rozszerzenie dostepu
chtoniakiem

Rekomendowana jest refundacja preparatu

ztozonego z iwakaftoru, tezakaftoru

i eleksakaftoru.

Rekomendowana jest refundacja lanadelumabu
w terapii profilaktycznej dtugoterminowej dla
ok. 40 chorych z ciezkim przebiegiem
wrodzonego obrzeku naczynioruchowego.

Rekomendowana jest refundacja tolwaptanu,
ktory skutecznie opdznia rozwdj niewydolnosci
nerek.

Rekomendowana jest petna refundacja
publiczna cewnikéw hydrofilowych dla dzieci
i mtodziezy, jako skuteczne leczenie dysfunkcji
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rozszczepem
neurogennym.

kregostupa i pecherzem  pecherza moczowego oraz zapobieganie
zakazeniom i niewydolnosci nerek.

Leczenie farmakologiczne choroby Wilsona trwa Rekomendowana jest refundacja publiczna

do konca

Zycia, a jego przerwanie grozi trientyny, ktora jest lepiej tolerowana i pozwala

nasileniem objawéw choroby oraz Smiercig. 30% na kontynuacje terapii.
chorych rozwija nietolerancje na standardowa
terapie srodkami chelatujgcymi.

5. Kluczowe informacje przygotowane na debate przez Medyczng
Racje Stanu z zakresu wybranych choréb rzadkich

Produkty Lecznicze Terapii Zaawansowanej

Produkty lecznicze terapii zaawansowanej (ATMP) to leki stosowane u ludzi oparte na genach,
komérkach lub tkankach. Stwarzajg nowe mozliwosci leczenia chordéb i urazéw. ATMP mozna podzieli¢
na trzy gtéwne typy:

1.

leki stosowane w terapii genowej: zawierajg geny, ktére prowadzg do efektu
terapeutycznego, profilaktycznego lub  diagnostycznego. Dziatajg poprzez
wprowadzenie do organizmu ,rekombinowanych” gendw, zwykle w celu leczenia
roznych choréb, w tym zaburzen genetycznych, raka lub choréb przewlektych.
Rekombinowany gen to odcinek DNA, ktory jest tworzony w laboratorium, tgczagc DNA
z réznych zrédet;

leki do terapii komdrkami somatycznymi: zawierajg komorki lub tkanki, ktérymi
manipulowano w celu zmiany ich cech biologicznych lub komérki lub tkanki
nieprzeznaczone do wykorzystania w tych samych podstawowych funkcjach
w organizmie. Mogg by¢ uzywane do leczenia, diagnozowania lub zapobiegania
chorobom;

leki wytwarzane metodami inzynierii tkankowej: zawierajg komarki lub tkanki, ktére
zostaty zmodyfikowane w celu naprawy, regeneracji lub zastgpienia tkanki ludzkiej;

Ponadto niektore ATMP mogg zawiera¢ jeden lub wiecej wyrobéw medycznych stanowigcych
integralng czesc leku, ktére okresla sie jako potgczone ATMP. Przyktadem tego sg komdrki osadzone
w biodegradowalnej macierzy lub rusztowaniu. Za ocene jakosci, bezpieczenstwa i skutecznosci
produktéw leczniczych terapii zaawansowanej (ATMP) oraz $ledzenie postepu naukowego w tej
dziedzinie odpowiedzialny jest Komitet ds. Terapii Zaawansowanych (CAT) Europejskiej Agencji Lekow

(EMA).1

1 https://www.ema.europa.eu/en/human-regulatory/marketing-authorisation/advanced-therapies-marketing-

authorisation
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Rdzeniowy zanik miesni

Rdzeniowy zanik miesni (SMA, spinal muscular atrophy) to rzadka, postepujgca choroba nerwowo-
miesniowa, ktéra nieleczona stanowi najczestszg, genetycznie uwarunkowang przyczyne $mierci
niemowlat i matych dzieci. 50-60% chorych nigdy nie osigga zdolnosci samodzielnego siedzenia, a bez
leczenia nie dozywa drugiego roku zycia. Rocznie w Polsce rodzi sie okoto 50 dzieci z rdzeniowym
zanikiem miesni. Do czasu wprowadzenia leczenia farmakologicznego oraz nowoczesnych metod
opieki oddechowej rdzeniowy zanik miesni byt najczestszg genetyczng przyczyng Smierci dzieci do
drugiego roku zycia. Od ponad dwodch lat Ministerstwo Zdrowia refunduje przyczynowa terapie
nusinersenem w ramach programu lekowego ,Leczenie rdzeniowego zaniku miesni”, ktory objat
leczeniem wszystkich chorych bez wzgledu na wiek czy stopien zaawansowania choroby. W maju
2020 r. w Unii Europejskiej zostata zarejestrowana nowa opcja terapeutyczna w leczeniu SMA - terapia
genowa, lek sierocy oraz produkt leczniczy terapii zaawansowanej: onasemnogen abeparwowek , ktory
dziata na bezpos$rednig przyczyne choroby i jest podawany raz w zyciu?3* Zastosowanie terapii
genowej daje mozliwos¢ zaspokojenia potrzeb pacjentéw z SMA typu 1 leczonych przy uzyciu
dostepnych juz lekéw.> W Polsce onasemnogen abeparwowek nie jest jeszcze refundowany, ale
na $wiecie podano terapie genowg ok. 1 tys. dzieci z rozpoznaniem SMA. W celu finansowania
innowacyjnych terapii m.in. w chorobach rzadkich powstat Fundusz Medyczny, ktéry stwarza
mozliwosci na uzyskanie dostepu do terapii genowej w leczeniu SMA. Agencja Oceny Technologii
Medycznych iTaryfikacji (AOTMIT) do konca lutego dokona przeglagdu innowacyjnych terapii
w chorobach rzadkich i nowotworach, co do ktérych istnieje niezaspokojona potrzeba medyczna, sita
dowoddéw naukowych, Scisle okreslona populacja pacjentdw oraz realizacja priorytetéw zdrowotnych
panstwa. Srodowisko ekspertéw klinicznych i pacjentdw jest zgodne, ze terapia genowa w SMA
powinna by¢ dostepna ze Srodkéw publicznych w ramach ustawy o Funduszu Medycznym, dzieki
czemu zostang wyrdwnane szanse pacjentow cierpigcych na tg chorobe rzadka.

Dziedziczne dystrofie siatkowki

Dziedziczne dystrofie siatkowki (IRD) nalezg do rzadkich choréb okulistycznych o podtozu
genetycznym. IRD to heterogenna pod wzgledem genetycznym i fenotypowym grupa chordb
spowodowanych mutacjg gendéw. W przebiegu IRD dochodzi do postepujacej degeneracji
fotoreceptoréw znajdujacych sie w siatkdwce oka co w nastepstwie doprowadza do zaburzenia
widzenia nocnego lub postrzegania barw, a w dalszym etapie do znacznego uposledzenia widzenia czy
do catkowitej utraty wzroku. Ze wzgledu na rdéznice w przebiegu klinicznym wyrdznia sie wiele
rodzajow IRD, wsrdd ktorych najczesciej wystepuja: retinopatia barwnikowa (retinitis pigmentosa, RP),
wrodzona $lepota Lebera (Leber congenital amaurosis, LCA), dystrofia czopkowo precikowa (cone rode
dystrophy, CRD), miodziericze zwyrodnienie plamki zéttej (juvenile macular degeneration, JMD),
choroideremia (CHM) .

Zidentyfikowano ponad 260 gendw, ktérych mutacje odpowiedzialne s3 za wystepowanie réznych
rodzajéw IRD. Jednym z gendw, ktérego nieprawidtowe dziatanie przyczynia sie do rozwoju IRD, jest
RPE65. Mutacja genu RPE65 prowadzi do nieprawidtowego funkcjonowania lub obnizenia aktywnosci

2 Mendell JR, et al. N Engl J Med. 2017. PMID: 29091557 Clinical Trial

3 Lowes LP, et al. Pediatr Neurol. 2019 Sep;98:39-45.doi: 10.1016/j.pediatrneurol.2019.05.005.

4 Charakterystyka Produktu Lecznicznego Zolgensma

5 https://www.ema.europa.eu/en/documents/assessment-report/zolgensma-epar-public-assessment-report_en.pdf
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biatka RPE65, a jej wystgpienie prowadzi do uposledzenia cyklu wzrokowego: do smierci komérek
nabtonka barwnikowego siatkdwki, uposledzenia funkcji wzrokowej oraz widzenia funkcjonalnego
z ostatecznym (ale opdznionym) zwyrodnieniem komaérek siatkowki.

Wedtug danych z raportu sporzagdzonego w styczniu 2021 roku przez miedzynarodowy portal Orphanet
szacowana w skali $wiata chorobowo$¢ zwigzana z RP i LCA wynosi odpowiednio 26,7/100 000
i 2,5/100 000 osdb.® Wystepowanie mutacji RPE65 wsrdd pacjentdw z RP jest szacowane na 2% , za$
z LCA 16%.” U wiekszosci pacjentdw z domniemang IRD mozna przeprowadzi¢ testy genetyczne
wykrywajgce odpowiednie mutacje, umozliwiajgce wykluczenie innych niz dziedziczne przyczyny
wystepowania zaburzen siatkéwki. Testy genetyczne zwiekszajg poprawnosc i trafnos¢ postawionej
diagnozy, umozliwiajg ponadto okreslenie ryzyka dziedziczenia choroby u pacjenta i jego rodziny. W
ostatnich latach nastgpit znaczny rozwdj metod identyfikacji genetycznych przyczyn IRD. Mutacje
powodujgcg IRD mozna zidentyfikowaé¢ u 60% do 80% pacjentéw. Nie ma obecnie rozwigzania
systemowego w postaci refundacji testéw genetycznych.

Do niedawna nie byto dostepnych zadnych opcji leczenia przyczynowego pacjentéw z IRD. Nowoscig
w leczeniu IRD jest pierwsza zatwierdzona w okulistyce terapia genowa. Wykorzystuje ona wektor
w postaci adenowiruséw do wprowadzenia wtasciwych sekwencji DNA, co umozliwia rekompensacje
defektédw genetycznych. W konsekwencji w organizmie dochodzi do produkcji funkcjonalnego biatka
RPE65, co pozwala na prawidtowy przebieg cyklu wzrokowego. W 2018 roku Europejska Agencja
ds. Lekoéw (European Medicines Agency, EMA) zatwierdzita jednorazoway terapie genowa
z zastosowaniem wektora woretygen neparwowek (voretigene neparvovec, VN) do stosowania
w leczeniu pacjentéw z utratg wzroku z powodu potwierdzone] biallelicznej dziedzicznej choroby
siatkdwki zaleznej od RPE65 (IRD).2 Wczesniej, bo pod koniec 2017 r. terapia zostata zatwierdzona
przez Amerykarnskg Agencje ds. Zywnosci i Lekéw (Food and Drug Administration, FDA).> W Polsce nie
ma obecnie mozliwosci finansowania, zarowno diagnostyki genetycznej, jak i samej terapii genowe;j.
finansowania leczenia pacjentéw z rozpoznaniem dziedzicznej dystrofii siatkowki, kwalifikujgcych sie
do terapii genowej, ktdrzy bez terapii oslepng jest ogromng wartoscia dla polskich pacjentéw i zdrowia
publicznego. Na refundacje terapii genowej oczekuje tylko 7 pacjentéw w Polsce.

Terapia CAR-T skierowana na leczenie m.in. pacjentdw ze zdiagnozowanym
chtoniakiem rozlanym z duzych komédrek B (DLBCL)

Chtoniaki to choroby nowotworowe wywodzgce sie z komdrek tkanki chtonnej, charakteryzujace sie
klonalnym rozrostem komoérek limfoidalnych odpowiadajgcych réinym stadiom zréznicowania
prawidtowych limfocytéw B, T lub naturalnych komdrek cytotoksycznych. Chtoniaki rozlane z duzych
komorek B (DLBCL) to grupa nowotwordéw uktadu chtonnego wywodzaca sie z dojrzatych, obwodowych
limfocytow B. Sg najczesciej wystepujaca grupa chtoniakdw sposrdd wszystkich nowotwordw uktadu

6 Orphanet Report Series - Prevalence of rare diseases: Bibliographic data — January 2021
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by diseases.pdf

7 RPE65: Role in the Visual Cycle, Human Retinal Disease, and Gene Therapy https://doi.org/10.1080/13816810802626399
8 https://www.ema.europa.eu/en/documents/press-release/new-gene-therapy-rare-inherited-disorder-causing-vision-loss-
recommended-approval _en.pdf

9 https://www.fda.gov/news-events/press-announcements/fda-approves-novel-gene-therapy-treat-patients-rare-form-

inherited-vision-loss
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chtonnego (ok. 35%), w tym chtoniakéw agresywnych (ok. 80%). Chtoniaki rozlane z duzych komérek B
(DLBCL) nalezg do chtoniakéw agresywnych — przezycie chorych bez skutecznego leczenia wynosi od
kilku do kilkunastu miesiecy. Poczatek choroby zwykle obejmuje pojedynczy region weztowy lub
pozaweztowy, ale nieleczona szybko szerzy sie drogg naczyn krwionosnych i limfatycznych do odlegtych
weztéw chfonnych i innych narzagddéw. Standardem postepowania u wiekszosci chorych na DLBCL jest
zastosowanie immunochemioterapii, lub alternatywnej chemioterapii. Immunochemioterapia
pozwala u wiekszosci pacjentdw (ok. 65%) uzyska¢ catkowity remisje choroby. Niestety chorzy
z pierwotng opornoscig na ten schemat leczenia, lub ci u ktérych wystgpit nawrét choroby maja zte
rokowania. W takim przypadku najczesciej stosuje sie wysokodawkowa chemioterapie
z przeszczepieniem autologicznych komoérek macierzystych (auto-HSCT). Losy pacjentow w trzeciej
i kolejnej linii leczenia, analizowane byly w badaniu SCHOLAR-1. Wyniki wskazujg ze uzyskanie
obiektywnej odpowiedzi jest mozliwe jedynie u 26% z tych pacjentéw, a catkowitg remisje uzyskano
tylko u 7% z nich. Mediana catkowitego przezycia wynosi w tej populacji 6,3 miesigca. Z uwagi
na bardzo zte rokowanie w tej grupy chorych, koniecznym wydaje sie zaproponowanie innego leczenia
ratunkowego. Takim leczeniem ratunkowym i jednoczesnie nowg nadziejg dla pacjentow jest terapia
CAR-T, polegajgca na pobraniu od pacjenta jego wtasnych limfocytéw T, ktdre sg nastepnie genetycznie
modyfikowane w warunkach ex vivo metoda transdukcji retrowirusowej w celu uzyskania ekspresji
chimerowego receptora antygenowego (ang. chimeric antigen receptor, CAR). Otrzymane w ten
sposob imfocyty CAR-T anty-CD19 sg nastepnie namnazane i z powrotem wprowadzane do organizmu
pacjenta za pomocg pojedynczej infuzji dozylnej. Teraz mogg juz one rozpoznawacd i eliminowad
docelowe komérki nowotworowe prezentujgce antygen CD19. Skuteczno$é terapii CAR-T jest
niewspotmiernie wyzsza niz dotychczas stosowane leczenie. To szansa dla chorych, ktdrzy stracili juz
nadzieje.

Pierwsi polscy pacjenci uzyskali juz mozliwos¢ leczenia tg innowacyjng metoda na przetomie 2019
i 2020 roku i wyniki leczenia sg bardzo dobre. Terapie te udostepnione zostaty przez jedng z dwdch
firm, ktére do tej pory zarejestrowaty leczenie. Niestety technologia CAR-T wcigz nie jest jednak
w Polsce finansowana w ramach koszyka swiadczen gwarantowanych, a wiec Polscy pacjenci wciaz nie
majg do niej dostepu. Polska nalezy dzi$ do ostatnich krajéw Unii Europejskiej, w ktoérych CAR-T nie
jest finansowane. Ptatnicy publiczni nie tylko Europy zachodniej, ale i krajow osciennych umozliwiajg
juz swoim pacjentom dostep do tej, ratujgcej zycie, terapii. Nie ma watpliwosci, ze CAR-T nalezy
do najwiekszych przetomdédw w hematoonkologii ostatnich lat, gdyz diametralnie zmienia podejscie
do postepowania z pacjentem i daje niespotykane dotychczas efekty, tam gdzie dotychczasowa
medycyna byta bezsilna. Réwniez czas leczenia jest wyjatkowo krotki - zamiast cyklicznej,
wyhiszczajgcej organizm pacjenta chemioterapii, mamy do czynienia z pojedynczg procedura (jeden
30-minutowy wlew).

W ubiegtym roku grupa polskich ekspertéw hematologicznych pod przewodnictwem konsultant
krajowej w dziedzinie hematologii opracowata i ztozyta do Ministra Zdrowia adekwatny projekt
programu polityki zdrowotnej, ktéry miat na celu wprowadzenie CAR-T do polskich szpitali,
zabezpieczajac jednoczesnie wszystkie aspekty specyfiki procedury CAR-T. Niestety z przyczyn
formalnych projekt ten zostat odrzucony przez Ministerstwo Zdrowia. W miejsce proponowanego
programu polityki zdrowotnej Ministerstwo zdecydowato sie na klasyczng $Sciezke programu lekowego.
Przedmiotowe whnioski refundacyjne zostaty ztozone i sg obecnie procedowane. W chwili publikacji
tego materiatu Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji koriczy wtasnie swojg ocene
przedtozonej dokumentacji. Rekomendacji Prezesa AOTMIT mozemy spodziewaé sie w pierwszych

MEDYCZNA RACIJA STANU



dniach marca 2021. Pozostaje juz tylko ostatni element procesu — negocjacje warunkow finansowania
przez Komisje Ekonomiczng. Zgodnie z obowigzujgcymi terminami mozliwe jest uruchomienie
programu lekowego dla CAR-T w DLBCL juz w ramach majowego wykazu refundacyjnego. | tu pojawia
sie kolejny problem. Zgodnie z informacjami komunikowanymi od niedawna przez kierownictwo
Ministerstwa Zdrowia, resort zmienit swoje dotychczasowe podejscie i planuje teraz udostepnié CAR-
T w ramach nowej, opublikowanej w listopadzie 2020 roku Ustawy o Funduszu Medycznym. Na mocy
tej ustawy powotany zostanie specjalny fundusz, w ramach ktdérego finansowane bedg w Polsce
technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci oraz te o wysokiej wartosci klinicznej. Bez
watpienia terapia CAR-T nalezy do jednej i do drugiej grupy, ale szansa na jej szybkie udostepnienie
polskim pacjentom tg drogg, jest niestety niewielka.

Wykaz technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci, zgodnie z zapisami ustawy zawierac
bedzie leki dopuszczone do obrotu w procedurze centralnej w Unii Europejskiej od dnia 1 stycznia 2020
r. Co za tym idzie, terapie CAR-T zarejestrowane do leczenia DLBCL nie mogg by¢ tym wykazem objete,
gdyz EMA zarejestrowata je wczesniej. Na domiar ztego w opracowywanym obecnie przez AOTMIT
tegorocznym wykazie terapii innowacyjnych znajdg sie leki zarejestrowane nie pdzniej niz 26 listopada
ubiegtego roku, a wiec do dnia wejscia w zycie przedmiotowej ustawy. Efektem tak przyjetych
kryteriéw réowniez kolejny CAR-T dopuszczony przez Komisje Europejska w grudniu 2020 i dedykowany
pacjentom z chtoniakiem z komdrek ptaszcza (MCL, ang. Mantle Cell Lymphoma) nie zostanie teraz
oceniony. Kolejny wykaz spodziewany jest prawdopodobnie w nastepnym roku, wiec jesli Minister
Zdrowia nie podejmie decyzji o pilnym uzupetnieniu pierwszego wykazu o leki zarejestrowane do korica
2020 roku, réwniez pacjenci z MCL nie uzyskajg dostepu do CAR-T w najblizszych 12 miesigcach. Wykaz
technologii lekowych o wysokiej wartosci klinicznej, w ktérym zgodnie z ustawg znajdg sie pozytywnie
ocenione terapie, ktére nie sg dotychczas finansowane w Polsce, niezaleznie od daty ich rejestrac;ji,
planowany jest na koniec sierpnia 2021 roku. Zaktadajac, ze CAR-T zarejestrowane w DLBCL znajdg sie
na tym wykazie, ustawa przewiduje dla nich proces oceny i negocjacji zblizony do klasycznego procesu
refundacyjnego, czyli dtugi. Wyglada wiec na to, ze i w tym przypadku termin udostepnienie pacjentom
tych wyjgtkowych lekéw wypada nie wczesniej, niz za 12 miesiecy. W Swietle powyzszego pozostaje
liczy¢, ze Ministerstwo Zdrowia, majac na wzgledzie powyzsze ograniczenia wynikajace z zapiséw
ustawy o Funduszu Medycznym, zdecyduje sie przynajmniej w przypadku terapii DLBCL na dokoniczenie
trwajgcego obecnie procesu zwigzanego z wdrozeniem programu lekowego dla CAR-T i udostepni
leczenie oczekujgcym pacjentom juz w maju 2021 r.

Przewlekta biataczka limfocytowa

Przewlektfa biataczka limfocytowa (PBL) jest wolno postepujgcym nowotworem krwi, powstajgcym w
wyniku mutacji komoérki z jednego rodzaju limfocytdw, zwanych limfocytami B. Jest najczestszg
postacig biataczki i odpowiada za okoto jedng trzecig nowych rozpoznah biataczki w UE.2%! PBL jest
uwazana za chorobe nieuleczalng i staje sie trudniejsza do leczenia za kazdym razem, gdy powraca.
13 Jednym z celéw terapii u chorych na przewlektg biataczke limfocytowa jest unikniecie powstania

10 National Cancer Institute. (2015) Chronic Lymphocytic Leukemia Treatment (PDQ®). [ONLINE] Dostep: 08.2018.

11 Wendtner CM, et al. Chronic lymphocytic leukemia. (2012) Onkopedia guidelines 2012. [ONLINE]. Dostep: 9.08.2018.

12 |tchaki G, Brown JR. The potential of venetoclax (ABT-199) in chronic lymphocytic leukemia. Ther Adv Hematol.
2016;7(5):270-287.

13 Eichhorst B, Robak T, Montserrat E, i in. Chronic lymphocytic leukaemia: ESMO Clinical Practice Guidelines for diagnosis,
treatment and follow-up. Ann Oncol. 2015;26 (suppl 5):v78-v84.
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opornych na leczenie komérek nowotworowych. Aby osiggnac ten cel juz w pierwszej linii leczenia
nalezy zastosowac leczenie przeciwnowotworowe, ktére pozwala na zmniejszenie lub eradykacje
komérek nowotworowych we krwi. Dzieki temu pacjent moze zy¢ bez objawdéw choroby przez wiele
lat. W 2019 roku decyzjg Ministra Zdrowia pacjenci z oporng i nawrotowg postacig PBL otrzymali
dostep do przetomowej terapii skojarzonej wenetoklaksu z rytuksymabem w drugiej linii leczenia przy
szybkim nawrocie choroby, zyskujgc tym samym dostep do pierwszego innowacyjnego i wolnego
od chemii leczenia, ktére ma okreslony czas podawania — 2 lata. Pacjenci z PBL, ktérzy obcigzeni
sg licznymi chorobami wspéfistniejagcymi wymagajg leczenia celowanego, ktore pozwoli na precyzyjna
eliminacje komérek nowotworowych przy zachowaniu dobrego stanu ogélnego. W chwili obecnej
posiadajg dostep do innowacyjnej terapii w drugiej linii, jednakze w pierwszej linii majg dostep jedynie
do leczenia z wykorzystaniem chemioimmunoterapii, ktéra poprzez swoje dziatanie ogdlnoustrojowe
prowadzi do znacznego ostabienia organizmu.

Wiosng 2020 roku zarejestrowano kolejng terapie wolng od chemioterapii z ograniczonym do 1 roku
czasem podawania — terapia lekiem wenetoklaks w skojarzeniu z obinutuzumabem uzyskata
pozytywng decyzje Komisji Europejskiej o rejestracji do stosowania u pacjentéw z wczesniej nieleczong
przewlektg biataczky limfocytowg (decyzja KE z 9 marca 2020 r.). Leczenie pacjentdw z przewlektg
biataczkg limfocytowag wenetoklaksem w skojarzeniu z obinutuzumabem w pierwszej linii pozwala
na uzyskanie gtebokich odpowiedzi mierzonych rzeczywistym zmniejszeniem lub catkowitg eradykacjg
komérek nowotworowych we krwi (negatywizacja choroby resztkowej, uMRD). W konsekwencji
terapia pacjenta ograniczona jest wytgcznie do 1 roku i wptywa na dtugi czas wolny od progresji
po zakonczeniu leczenia'®. Jest to nie tylko korzy$¢ dla pacjenta, ktdry po roku zostaje uwolniony
od leczenia, ale takze ptatnika w postaci przewidywalnych kosztéow terapii pacjenta z PBL oraz
oszczednosci zwigzanych z odsuwaniem w czasie kolejnych terapii. Ponadto pacjenci z PBL obcigzeni
i leczenitakze na inne choroby wspdtistniejgce majg wyzsze ryzyko interakcji miedzy lekowych, podczas
gdy ich wystgpienie obniza skutecznos$¢ poszczegdlnych terapii i zmniejsza bezpieczenstwo pacjenta.
W takiej sytuacji mozliwos¢ zastosowania u pacjentdw z PBL terapii, ktéra jest ograniczona w czasie
stanowi dodatkowg korzys¢.

Istnieje niezaspokojona potrzeba zapewnienia tej grupie pacjentéw leczenia celowanego wolnego
od chemioterapii i ograniczonego w czasie, ktdre dziatajac precyzyjnie na komodrki nowotworowe
ograniczy ryzyko wystgpienia dziatan niepozadanych. Udostepnienie kolejnej innowacyjnej terapii
okreslonej w czasie pozwoli na podniesienie standardu opieki nad pacjentami z PBL, ktdrzy leczeni bedg
zgodnie z najnowszymi miedzynarodowymi wytycznymi. Obecne wytyczne coraz czesciej
odzwierciedlajg trend przesuwania innowacyjnych terapii juz do pierwszych linii leczenia, zamiast
traktowania ich jako terapii ostatniej szansy — pokazujg to najnowsze wytyczne europejskie ESMOY,
ktore rekomendujg zastosowanie terapii skojarzonej wenetoklaksu z obinutuzumabem juz w pierwszej
linii leczenia u pacjentéw z PBL. Takg samg rekomendacje wprowadzity na poczatku br. wytyczne
amerykanskie (NCCN). Terapia skojarzona wenetoklaksu z obinutuzumabem w pierwszej linii leczenia
pacjentow z przewlekty biataczka limfocytowq jest rekomendowana przez agencje HTA na Swiecie:

14 Decyzja wykonawcza komisji z dnia 9.3.2020 r. w sprawie zmiany wydanego decyzjg C(2018)7878 (final) pozwolenia na
dopuszczenie do obrotu produktu leczniczego stosowanego u ludzi ,Venclyxto - wenetoklaks”. Zrédto:
https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2020/20200309147463/dec_147463 pl.pdf (dostep
14.10.2020.)

15 https://www.esmo.org/guidelines/haematological-malignancies/chronic-lymphocytic-leukaemia
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brytyjski NICE, australijski PBAC, kanadyjski CADTH. Wszystkie uznaty, ze roczna terapia pozwala
na leczenie skuteczniej i taniej.

Chtoniak z komdrek ptaszcza

Chtoniak z komdrek ptaszcza (MCL, Mantle Cell Lymphoma) jest rzadkim nowotworem krwi, ktory
u wiekszosci chorych przebiega w agresywnej formie i koriczy sie niemal pewnym nawrotem choroby.
O ile leczenie nowo rozpoznanych pacjentéw jest wzglednie dobrze wystandaryzowane i pozwala
uzyska¢ odpowiedz, o tyle fakt nawrotu zawsze oznacza bardzo zte rokowanie — z mediang przezy¢
catkowitych (OS) rzedu 1-2 lat. Dotychczas nie byto skutecznych opcji terapeutycznych w tej grupie
chorych, czas odpowiedzi na leczenie ograniczat sie do kilku miesiecy, a dowody pochodzity
z nielicznych badan watpliwej jakosci. Stad nie ma standardowego postepowania w nawrocie.
Zastosowanie ibrutynibu wykazuje przetomowag skuteczno$¢ w nawrocie chtoniaka z komorek ptaszcza,
na tle dotychczasowych terapii — odpowiednio 4-5 mies. czasu bez progresji choroby po zakoriczonym
leczeniu (PFS) oraz 1-2 lat przezy¢ catkowitych (OS). Ogétem na terapie ibrutynibem odpowiada 77%
pacjentow, z ktérych 23% uzyskuje odpowiedz catkowitg na leczenie (CR) - 33% u chorych leczonych w
pierwszym nawrocie, a 16% leczonych w kolejnych nawrotach. W grupie leczonych przezycie bez
progresji - mediana 15,6 mies. (50% pacjentow), a w grupie leczonej wczesniej jednym schematem
to az 25,4 mies. (>1 linii — 12,1 mies.). Catkowite przezycie (OS, mediana) wyniosto 30,3 mies. w catej
grupie badanych, a w grupie leczonej wczesniej jednym schematem az 42,1 mies. (>1 linii 22,1 mies.).
Po progresji na ibrutynibie istnieje mozliwos¢ skutecznego leczenia schematami
chemioimmunoterapii. Powyzsze wyniki uzyskano na podstawie badan dtugookresowych - 3,5 roku
obserwacji, na duzej grupie pacjentéw oraz potwierdzono je danymi skutecznosci praktycznej. Terapia
ibrutynibem manifestowata sie korzystnym profilem bezpieczenstwa - jedynie 17% chorych przerwato
leczenie z powodu dziatan niepozadanych (w dtugiej obserwacji klinicznej). Ibrutynib jest podawany
doustnie, bez koniecznosci hospitalizacji pacjenta, co jest szczegdlnie istotne w czasie pandemii COVID-
19. Obecnie duza czes¢ pacjentéw stosuje z pozytywnym skutkiem leczenie ibrutynibem w ramach
RDTL, w ktérym ibrutynib zostat oceniony pozytywnie przez AOTMIT.

Szpiczak plazmocytowy

Sredni wiek zachorowania na szpiczaka wynosi 67-70 lat, aczkolwiek z doniesieri wiadomo,
ze w ostatnich latach nastgpit zauwazalny wzrost zachorowan w mtodszych grupach wiekowych. Dla
tych chorych szczegdlnie wazny jest dostep do coraz to nowszych terapii, bo oporny i nawrotowy
charakter szpiczaka sprawia, ze dotychczas stosowane opcje terapeutyczne stajg sie z czasem
nieskuteczne.'® Nastepstwem rozwoju szpiczaka mogg byé uszkodzenia kosci, upos$ledzenie czynnosci
krwiotwadrczej szpiku, uszkodzenie nerek oraz sktonnos¢ do zakazen, co sprawia, ze pacjenci najczescie]
nie s samodzielni.'” Kluczowe znaczenie dla jakosci zycia pacjenta chorego na szpiczaka mnogiego
ma wczesna diagnostyka i dostep do optymalnego leczenia, ktére wydtuza znacznie czas zycia pacjenta.

16 Hematoonkologia w Polsce. Raport instytutu ochrony zdrowia
http://docs.wixstatic.com/ugd/065e7f 03c004c6c6884023b6cbc3137bc650b6.pdf
17 https://hematoonkologia.pl/info-o-chorobach/szpiczakplazmocytowy-przebieg
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Dzieki nowoczesnym terapiom, szpiczak mnogi z choroby nieuleczalnej staje sie choroba

przewlekta.18,?®

W ostatnich latach za czynnik prognostyczny o najwiekszym znaczeniu rokowniczym uwaza sie
obecno$¢ aberracji cytogenetycznych.?® Chorzy z obecnoscig aberracji cytogenetycznych z grupy
wysokiego ryzyka sg szczegdlnie trudng w leczeniu populacjg z opornym i/lub nawrotowym
szpiczakiem mnogim. Doswiadczenia polskich klinicystéw wskazuja, ze z powodu braku dostepnych
terapii, przezycie tych chorych pozostaje dramatycznie krétkie.?* Wielko$é populacji z opornym i/lub
nawrotowym szpiczakiem plazmocytowym, u ktdrych wystepujg aberracje cytogenetyczne z grupy
wysokiego ryzyka szacuje sie na okoto 150 chorych rocznie.

»Na jakosc¢ zycia pacjentdéw ze szpiczakiem plazmocytowym wptyw ma zaréwno skutecznosc leczenia,
jak i forma podania leku. Na Swiecie pojawia sie coraz wiecej skutecznych terapii doustnych. Wygodne
dawkowanie wptywa na codzienne funkcjonowanie pacjentéw i ich opiekunéw. Chorzy leczeni
ambulatoryjnie sg dodatkowo mniej narazeni na ryzyko infekcji. Mniejsza liczba wizyt w szpitalu
redukuje rowniez stres zwigzany z chorobg i leczeniem oraz zmniejsza wydatki na dojazdy i obcigzenie
bliskich zwigzane z czestymi dojazdami. To bardzo wazne w odniesieniu do jakosci zycia chorych.”?
Doustne dawkowanie terapii to istotna redukcja ilosci wizyt w szpitalu, a wiec zaréwno odcigzenie
finansowe szpitali, jak i personalne. Od dawna stanowito to wazny aspekt optymalizacji leczenia,
a w obecnej sytuacji pandemicznej tylko umocnito swoje znaczenie.

Iksazomib jest pierwszym doustnym inhibitorem proteasomu zarejestrowanym w leczeniu szpiczaka
mnogiego, co oznacza rowniez, ze jest to obecnie jedyna zarejestrowana w petni doustna terapia
tréjlekowa w leczeniu szpiczaka plazmocytowego. Iksazomib zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej
w dniu 21 listopada 2016 r. i uzyskat status leku sierocego.”* W Polsce nie ma obecnie refundowanych
terapii z doustnym inhibitorem proteasomu, co znacznie ogranicza mozliwosci terapeutyczne dla
chorych ze szpiczakiem mnogim. W dodaniu iksazomibu do schematu lenalidomid+deksametazon
upatruje sie obecnie mozliwosci zniesienia niekorzystnego rokowniczo wptywu mutacji wysokiego
ryzyka cytogenetycznego progresji.?* Analiza podgrup w badaniu rejestracyjnym w zaleznosci od ryzyka
cytogenetycznego wykazata, ze stosowanie iksazomibu znosi niekorzystne rokowanie u chorych
z wysokim ryzykiem cytogenetycznym. Dzieki terapii iksazomibem grupa ta odpowiadata na leczenie
podobnie jak pacjenci bez wskaZznikéw wysokiego ryzyka.

Daratumumab w postaci podskdrnej jest dogodng forma podania (zaréwno dla pacjenta, jak i lekarza),
przy takim samym profilu skutecznosci i istotnie lepszej tolerancji leku. Jest to réwniez bardzo wazne
w dobie pandemii COVID. Dzieki stosowaniu daratumumabu w postaci podskdrnej odnotowuje sie

18 Jakos¢ zycia pacjentow ze szpiczakiem mnogim jako chorobg przewlekta, Warszawa 2018 r.
http://www.rynekzdrowia.pl/Serwis-Onkologia/Eksperci-leczac-chorych-na-szpiczaka-musimy-dbac-o-jakosc-ich-

zycia, 181519,1013.html

19 https://pulsmedycyny.pl/jak-poprawic-jakosc-zycia-chorych-na-szpiczaka-885806 (dostep: lipiec 2018 r.)

20 Charlinski G., Wiater E. Szpiczak plazmocytowy — praktyczne aspekty dotyczgce diagnostyki i leczenia. Hematologia 2014;
5(4):317-331.

21 http://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2018/020/UW/020 UW 7 JCzyz 18.06.01.pdf

22 https://hematoonkologia.pl/informacje-dla-chorych/news/id/4074-szpiczak-plazmocytowy-doswiadczenia-i-oczekiwania-

w-stosunku-do-metod-leczenia-raport-z-badan

23 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/htm|/h1094.htm

24 Avet-Loiseau H, Bahlis NJ, et al. Ixazomib significantly prolongs progression-free survival in high-risk relapsed/refractory
myeloma patients. Blood. 2017 14;130(24):2610-2618
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czterokrotne zmniejszenie czestosci dziatan niepozadanych zwigzanych z podaniem leku - 11% dla
postaci podskornej vs. 45% dla postaci dozylnej. Skrocenie czasu podawania leku, przektada sie na
mozliwosci zaopiekowania przez osrodek kliniczny wiekszg liczbg pacjentéw w danym dniu w szpitalu,
a dla pacjenta skraca czas pobytu w placdwce na podanie leku 3-5 min (postaé podskdrna) vs 3,5 -7
godz. (postac dozylna). Skutkuje to oszczednosciami systemowymi (podania ambulatoryjne w miejsce
hospitalizacji, brak koniecznosci korzystania z dni wolnych z pracy przez pacjenta).

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE) typu | lub Il to rzadka choroba, ktdrej czestosé
wystepowania na $wiecie szacuje sie na 1:40 000 — 1:50 000.” Choroba manifestuje sie
wystepowaniem obrzekdw o rdznej lokalizacji i réznej czestosci ich wystepowania (m.in. obwodowy
obrzek skéry, obrzek zotgdkowo-jelitowy lub obrzek gérnych drég oddechowych, w tym gardta i krtani).
Te ostatnie wigza sie z wysokim ryzykiem zgonu siegajgcym w przypadku braku leczenia 30%.26,%.
Szacuje sie, ze okoto 50% pacjentéw doswiadczy w swoim zyciu przynajmniej jednego ataku
z obrzekiem krtani?®. Bez wzgledu na lokalizacje obrzekom towarzyszy silne uczucie bélu. Typowo
pierwsze objawy pojawiajg sie w dziecinstwie, pogarszajgc sie w okresie dojrzewania. Po pierwszym
epizodzie choroby u wiekszosci pacjentdw obserwuje sie nawrdt w ciggu < 12 miesiecy. Chorzy
pozbawieni leczenia zapobiegawczego doswiadczajg atakéw z czestoscig $rednio co 7-14 dni.”®
Chorobowos¢ jest rdzna, a przyczyna tego faktu niewyjasniona. Czynniki sprzyjajgce pojawianiu sie
atakéw®’,31: obrzeki pojawiajg sie w sposéb nieprzewidywalny, sprzyjajg im m.in.: przyjmowanie
niektdrych lekdow, uraz fizyczny; zabiegi chirurgiczne lub stomatologiczne, infekcje, stres, ktéry moze
wywotaé m.in. dtuzsza podréz, trudna sytuacja w pracy, wazne wydarzenie ($lub, matura etc).

Zgodnie z najnowszymi polskimi danymi epidemiologicznymi z krajowego rejestru chorych na HAE
zarejestrowanych byto tagcznie 341 chorych z typem | lub 11.32 Nalezy mie¢ jednak na uwadze, ze rejestr
ten nie obejmuje wszystkich osrodkéw prowadzacych terapie HAE w Polsce. Grupa chorych na HAE jest
heterogenna pod wzgledem zaréwno czestosci wystepowania obrzekdw, jak réwniez ich ciezkosci.®
Wsréd wspomnianej estymowanej tacznej liczby pacjentéw zdiagnozowanych w Polsce istnieje
niewielka grupa chorych (ok. 10-15%, tj. ok. 40 chorych) szczegdlnie obcigzona choroba, u ktérych

25 Lumry WR. Overview of epidemiology, pathophysiology, and disease progression in hereditary angioedema. Am J Manag
Care 2013;19:5103-10

26 Agostoni A, Aygoren-Pursun E, Binkley KE et al. Hereditary and acquired angioedema: problems and progress:
proceedings of the third C1 esterase inhibitor deficiency workshop and beyond. J Allergy Clin Immunol 2004;114:551-131.
27 Bork K, Hardt J, Witzke G. Fatal laryngeal attacks and mortality in hereditary angioedema due to C1-INH deficiency. J
Allergy Clin Immunol 2012;130:692-7.

28 Agostoni A, Aygoren-Pursun E, Binkley KE et al. Hereditary and acquired angioedema: problems and progress:
proceedings of the third C1 esterase inhibitor deficiency workshop and beyond. J Allergy Clin Immunol 2004;114:551-131.
29 Lumry WR. Overview of epidemiology, pathophysiology, and disease progression in hereditary angioedema. Am J Manag
Care 2013;19:5103-10

30 Nowicki RJ. Obrzek naczynioworuchowy. W: Interna Szczeklika. Medycyna Praktyczna, Krakow 2018: 2182-2188

31 Banerji A, Li Y, Busse P, Busse P, Riedl MA, Holtzman NS, Li HH, Davis-Lorton M, Bernstein JA, Frank M, Castaldo AJ, Long J,
Zuraw B, Lumry W, Christiansen S. Hereditary angioedema from the patient’s perspective: A follow-up patient survey.
Allergy Asthma Proc 2018; 39(3):212-223

32 Stobiecki M, Czarnobilska E, Obtutowicz K. Nabyty obrzek naczynioruchowy — kliniczna charakterystyka chorych
diagnozowanych w kierunku nabytego niedoboru C1 inhibitora w latach 2012-2016. Przeglad Lekarski 2016;73; 12.

33 Lumry WR. Overview of epidemiology, pathophysiology, and disease progression in hereditary angioedema. Am J Manag
Care 2013;19:5103-10.
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choroba ma przebieg ciezki - dochodzi do czestych atakéw choroby w okolicach brzucha, krtani i gardfa
(min. 2 ataki w ciggu miesigca), ktorym towarzyszy wysokie ryzyko zgonu, a dostepne w Polsce
wyltgcznie interwencyjne postepowanie czesto nie jest wystarczajgce, aby zareagowaé na czas
i pozwoli¢ na prawidtowa kontrole tych objawdw.3*,3> Negatywne skutki spoteczne Zycia z chorobg -
rozpoznanie dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego wiaze sie ze znacznym obcigzeniem zaréwno
spotecznym, jak i ekonomicznym. Nieprzewidywalno$é schorzenia oraz stres towarzyszacy atakom
majg wpltyw na jakos¢ zycia pacjentéw m.in.: edukacje - pogorszenie wynikow w szkole, a tym samym
wptyw na przyszte osiggniecia zawodowe chorych; spoteczenstwo — wptyw na relacje spoteczne; prace
— obawa przed podejmowaniem plandw w sferze zawodowej, rodzinnej czy spotecznej; zycie rodzinne
— strach przed pojawieniem sie objawdw u dzieci pacjentéw juz zdiagnozowanych; zdrowie — wsréd
chorych z rozpoznaniem dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego nierzadko stwierdza sie
depresje.®

W ostatnich latach dokonat sie ogromny postep w leczeniu HAE na $wiecie. Dzieki pojawieniu sie
nowych terapii, w tym pierwszego przeciwciata monoklonalnego w leczeniu HAE - lanadelumabu,
mozliwe jest leczenie zapobiegawcze, ktorego celem jest zapobieganie niebezpiecznym objawom
choroby. Lanadelumab cechuje bardzo wysoka skuteczno$¢, czego dowiedziono w badaniu
rejestracyjnym: blisko 8 na 10 pacjentéw nie doswiadczyto zadnego ataku (w tym 9 na 10 zadnych
ciezkich.¥” Lanadelumab zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej (UE) w 22 listopada 2018 r.
we wskazaniu rutynowej profilaktyki nawracajgcych napadéw dziedzicznego obrzeku
naczynioruchowego (ang. hereditary angioedema, HAE) u pacjentéw w wieku 12 lat i starszych.3®
Ma status leku sierocego oraz zostat zarejestrowany w tzw. procedurze accelerated assessment, czyli
przyspieszonej rejestracji zarezerwowanej dla bezpiecznych i skutecznych lekéw, aby terapia tymi
lekami byta zapewniona obywatelom UE, tak szybko jak to mozliwe.®

Choroba Wilsona

Choroba Wilsona (nazywana takze zwyrodnieniem watrobowo — soczewkowym) jest wywotywana
mutacjg genu ATP7B zaangazowanego w metabolizm miedzi w organizmie. Nastepstwem defektu jest
uposledzenie wydalania miedzi z zdtcig, jej gromadzenie sie w watrobie, a potem takze w mdzgu,
nerkach, rogéwce (ztogi miedzi prowadzg do powstania charakterystycznego dla choroby pierscienia
Kaysera-Fleishera) i innych narzadach, co prowadzi do ich trwatego uszkodzenia i $mierci pacjenta w
ciggu kilku lat od wystgpienia pierwszych objawdéw, o ile nie zastosuje sie skutecznego leczenia.
Choroba jest dziedziczona autosomalnie recesywnie, wystepuje w przypadku obecnosci dwdch
nieprawidtowych kopii genu, rdwnoczesnie odziedziczonych przez chorego od matki i ojca. Choroba
Wilsona nalezy do chordb rzadkich — wystepuje na catym Swiecie z czestoscig 1 na 30 tys. oséb do 100
tys. 0sob. Pierwsze objawy najczesciej pojawiaja sie w dziecinstwie (zwykle sg to uszkodzenia komorek

34 Porebski G, Gocki J, Juchacz A, Kucharczyk A, Matuszewski T, Olejniczak K, Sokotowska M, Stobiecki M, Trebas-Pietras E,
Obtutowicz K. Postepowanie we dziedzicznym obrzeku naczynioruchowym z niedoboru inhibitora C1 — stanowisko Sekcji
HAE Polskiego Towarzystwa Alergologicznego. Czes¢ II: leczenie i zapobieganie napadom, monitorowanie choroby i
postepowanie w sytuacjach szczegdlnych. Alergologia Polska — Polish Journal of Allergology 2018; 5(2): 109-120

35 Czarnobilska E.: Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE) - etapy postepowania diagnostycznego. Alergia, 2015, 1: 31-35
36 Fouche AS, Saunders EFH, Craig T. Depression and anxiety in patients with hereditary angioedema. Ann Allergy Asthma
Immunol 2014; 112(4):371-5.

37 TAKHZYRO (lanadelumab) Summary of Product Characteristics. November 2018.

38 https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/takhzyro-epar-product-information _pl.pdf

39 https://www.ema.europa.eu/en/news/human-medicines-highlights-2018
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watrobowych). W mtodszych grupach wiekowych uszkodzenie watroby poprzedza o okotfo dziesiec lat
rozwéj zmian w osrodkowym uktadzie nerwowym. U osdb dorostych pierwsze objawy mogg mieé
postac zaburzen watrobowych (40%) lub neurologicznych (40%) badz zaburzen psychicznych (15%),
a czesto wystepujg tez réwnolegle. Pierwsze objawy wystepujg gtéwnie miedzy 5 a 45 rokiem zycia.
Objawy hepatologiczne: to przewlekte zapalenia watroby, bezobjawowe powiekszenie watroby,
ktéoremu moze (ale nie musi) towarzyszy¢ powiekszenie sledziony oraz nieprawidtowe wyniki prob
watrobowych, piorunujgce zapalenie watroby, marskosci watroby.*® Objawy neurologiczne to m. in.
drzenia miesni, zaburzenia mowy, utrudnione potykanie, trudnosci z utrzymaniem réwnowagi, ruchy
mimowolne, sztywnos¢ miesni, linienie sie

Leczenie choroby Wilsona opiera sie o stosowanie substancji zdolnych do obnizenia stezenia miedzi
w organizmie — s to srodki chelatujgce oraz ograniczajgce wchtanianie miedzi. Jako leczenie pierwszej
linii zwyczajowo stosowana jest D-penicylamina. Okoto 30% chorych nig leczonych rozwija
nietolerancje, ktéra nie pozwala na dalszg terapie tg substancjg. Chorym tym zaleca sie rozpoczecie
leczenia trientyng, ktdra jest lepiej tolerowana. Trientyna jest dobrze znang substancjg czynna.
Na zlecenie Ministra Zdrowia przeszta ocene Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
w procesie zmierzajgcym do objecia tego leku refundacja w ramach programu lekowego. Rada
Przejrzystosci AOTMIT uznata za zasadne objecie refundacjg produktu leczniczego (...) (trientyna)(...)
w ramach programu lekowego , Leczenie choroby Wilsona (ICD-10: E83.01)”, w ramach nowej grupy
limitowe] i wydawanie go bezptatnie. Odnalezione zostaty trzy rekomendacje kliniczne, dotyczace
postepowania z pacjentami cierpigcymi na chorobe Wilsona. Zaréwno amerykanskie wytyczne AASLD
2008 (aktualizacja 2009), jak i europejskie EASL 2012, przewiduja, ze poczatkowe leczenie pacjentow
z objawami choroby Wilsona powinno obejmowac zwigzki chelatujgce: D-penicylamine lub trientyne.
Trientyna moze by¢ lepiej tolerowana. (...) Stosownie natomiast do europejskich wytycznych ESPGHAN
2018, dzieci z niewyrdwnang marskoscig watroby powinny by¢ leczone przy pomocy srodkéw
chelatujgcych lub soli cynku w pofaczeniu ze srodkami chelatujgcymi, ktére mogag wykluczyé
koniecznos¢ przeszczepu watroby. Z uwagi na ich bezpieczenstwo, sole cynku (bardziej preferowane
sg jego octany) mogg by¢ stosowane u dzieci przed wystgpieniem objawow. Ta sama interwencja moze
zosta¢ zastosowana jako terapia podtrzymujaca po procesie detoksykacji organizmu z miedzi wraz
z chelatorami tak dtugo, jak poziom transaminaz w surowicy pozostaje w normie. W przypadku dzieci
z oznakami ciezkiej choroby watroby czy oznakami odbiegajgcymi od normy wystandaryzowanego
wspbtczynnika czasu protrombinowego zaleca sie leczenie przy pomocy $rodkéw chaletujgcych.*
W Rekomendacji Prezesa AOTMIT stwierdzono: (..) Za ewentualng pozytywng rekomendacjg
przemawiajg argumenty oparte o wytyczne kliniczne, dowody na skuteczno$¢ wnioskowanej
interwencji oraz pozytywne rekomendacje refundacyjne, przy czym warunkiem sine qua non bytoby
ograniczenie stosowania wnioskowanej interwencji do osrodkéw majgcych najwieksze doswiadczenie
w leczeniu choroby Wilsona (...).*? Pacjenci i lekarze oczekujg na refundacje trientyny do leczenia
pacjentéw z chorobg Wilsona w Polsce, zgodnie z miedzynarodowymi wytycznymi. Wspdtautorami
europejskich wytycznych sg miedzy innymi prof. dr hab. n.med. Piotr Socha i dr n. med. Wojciech
Janczyk z Centrum Zdrowia Dziecka. Tym bardziej wydaje sie oczywistym, ze Polska powinna by¢

4Ohttps://journals.viamedica.pl/polski przeglad neurologiczny/article/view/20068
4lhttps://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2020/291/SRP/U 4 25 25012021 s 6 Cuprior trientyna w ref zac

z_SAFE.pdf
42https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2020/291/REK/2021%2001%2026%20BP%20rekomendacja%20nr%2
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liderem w leczeniu zgodnie ze dostepnymi wytycznymi. Leczenie farmakologiczne trwa do korica zycia,
jego przerwanie grozi nasileniem objawéw choroby oraz $miercig. Wyjatkiem od tej zasady jest
sytuacja, w ktérej chory przechodzi operacje przeszczepienia watroby. Leczenie powinno by¢
wprowadzone bezposrednio po ustaleniu rozpoznania, bez wzgledu na wystepowanie lub brak
objawéw chorobowych.

Wrodzony rozszczep kregostupa i pecherz neurogenny u dzieci i mtodziezy

Najczestszg przyczyng pecherza neurogennego u dzieci i mtodziezy jest rozszczep kregostupa (spina
bifida). Kazdego roku w Polsce rodzi sie okoto 100 dzieci z rozszczepem kregostupa. Wedtug danych
Krajowego Rejestru Wad Wrodzonych populacja liczy okoto 2 tysiecy pacjentéw.** Dane Narodowego
Funduszu Zdrowia méwig o liczbie okoto 2-2,5 tysigca dzieci stosujgcych cewnikowanie przerywane.*

Cewnikowanie przerywane (samocewnikowanie) to metoda wspomagania oprézniania pecherza
zalecana przez standardy kliniczne. Dziecko potrzebuje 5-6 cewnikéw dziennie —tyle, ile razy przecietny
cztowiek korzysta z toalety. W praktyce w Polsce refundowane sg jedynie przestarzate cewniki suche.
Cewniki hydrofilowe zostaty wprowadzone na rynek w 1983 roku. Cewniki hydrofilowe zmniejszajg
ryzyko wystgpienia zakazen uktadu moczowego (ZUM), zmniejszajg rowniez inne objawy choroby.
Cewniki hydrofilowe sg duzo tatwiejsze w uzyciu (w stosunku do cewnikdw suchych), co ma szczegélne
znaczenie dla dzieci w przedszkolu i szkole. Ze wzgledu na zmniejszone ryzyko wystgpienia urazéw
i zakazen uktadu moczowego, cewniki hydrofilowe sg zalecane przez EAU (European Association
of Urology) i PTU (Polskie Towarzystwo Urologiczne).*

Zmniejszenie ryzyka zakazen mogtoby przynies¢ istotne korzysci zwtaszcza w kontekscie pandemii
koronawirusa. Dzieki nowoczesnym hydrofilowym cewnikom mozna ograniczy¢ liczbe hospitalizacji
i wizyt w poradniach urologicznych lub pediatrycznych, a zatem zmniejszy¢é ekspozycje chorych dzieci
i ich rodzicéw na ryzyko zakazenia. Cewniki hydrofilowe sg refundowane prawie w catej UE (wyjatek
Polska i Butgaria). Ustawa O Wsparciu Kobiet w Cigzy i Rodzin "Za zyciem” w przypadku cewnikéw
hydrofilowych w praktyce nie dziata — lekarz musi wypisac zlecenie na 1 575 szt. cewnikdw na miesigc
(prawie 9 razy wiecej niz zapotrzebowanie), a pacjent i tak ponosi koszt prawie 400 zt/miesigc. Koszt
cewnika hydrofilowego to 7 zt/sztuke. Koszt miesieczny to okoto 1 300 zt. Rozszczep kregostupa jest
uznawany za chorobe rzadkg — koszt leczenia pecherza neurogennego jest nieporéwnywalnie nizszy
niz w przypadku innych chordb rzadkich - 15 tys. zt (roczny koszt cewnikéw hydrofilowych) vs. 100 tys.-
1,5 min zt rocznie (koszt podania lekdw w chorobach rzadkich). Przy cenie 6,23 zt za jeden cewnik
hydrofilowy szacowane wydatki NFZ na: ok. 8 min zt (1 rok), ok. 13 mlIn zt (2 rok), ok. 19 min zt (3 rok).
Jednorazowe cewniki urologiczne sg obecnie refundowane na podstawie Rozporzgdzenia Ministra
Zdrowia w sprawie wykazu wyrobéw medycznych wydawanych na zlecenie. Chorzy majg mozliwos¢
zakupu do 180 cewnikéw miesiecznie z limitem finansowania na poziomie 0,80 zt i 30% odptatnoscia.
Koszt zakupu 180 cewnikédw miesiecznie w limicie finansowania wynosi zatem maksymalnie 144 z,
z czego pacjent pfaci 30%, a wiec 43,20 zt. Nalezy tu zaznaczyé, ze jesli cewnik kupowany przez chorego
bedzie drozszy niz 0,80 zt, to wtasnie chory ponosi rowniez ten dodatkowy koszt. W latach 2016-2019

43 Raport z Bazy Danych Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) dotyczgcy urodzenia w Polsce w
latach 2002-2019 dzieci z Rozszczepem kregostupa Q05 www.rejestrwad.pl
44https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2019/259/RPT/2020.06.25 WS.4320.12.2019 Urologiczne cewniki

hydrofilowe.pdf
45 http://www.cewnikowanie.pturol.org.pl/coloplast-materialy-lekarze.html
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NFZ wydat tytutem refundacji wyrobéw medycznych odpowiednio 946 min zt w 2016 r., 1 021 min zt
w 2017 r., 1093 min zt w 2018 r. oraz 1 215 min zt w 2019 r. W latach 2016-2019 NFZ wydat tytutem
refundacji cewnikéw urologicznych odpowiednio 9 120 264 zt w 2016 r., 9 781 568 zt w 2017 r., 10
043 062 zt w 2018 r. oraz 10 725 078 zt w 2019 r. Wydatki na cewniki urologiczne stanowity w 2016 r.
- 0,89%, w 2017 r. — 0,88%, w 2018 r. - 0,86%, a w 2019 r. — 0,77%. Udziat wydatkéw na cewniki
urologiczne spada rok do roku.

Istnieje potrzeba udostepnienia pacjentom w ramach finansowania publicznego cewnikow
hydrofilowych w ramach ryczattu miesiecznego, tak jak to juz funkcjonuje dla wielu wyrobdéw
medycznych umieszczonych w Wykazie wyrobdw medycznych wydawanych na zlecenie (np. worki do
zbiérki moczu w nefrostomii, worki stomijne, pieluchomajtki, poriczochy kikutowe, zbiorniki na insuline
do osobistej pompy insulinowej, sensor/elektroda do Systemu Ciggtego Monitorowania Glikemii
w czasie rzeczywistym). Tym bardziej, ze ostatnia aktualizacja Wykazu wyrobéw medycznych
wydawanych na zlecenie byta w 2019 r. Rekomendowane jest ustalenie na wszystkie cewniki
hydrofilowe jednego ryczattu miesiecznego. Dla pacjentdw ryczatt miesieczny na cewniki hydrofilowe
jest bardziej korzystny niz limit finansowania na jedng sztuke wyrobu - kwotowy limit (ryczatt)
miesieczny pozwala pacjentowi na wiekszy wybér refundowanych wyrobéw medycznych (asortyment
wyrobow medycznych jest duzo bardziej zréznicowany i zmienny w czasie niz dla lekéw) - w danym
miesigcu, w ramach limitu miesiecznego pacjent moze odebra¢ réine rodzaje cewnikéw
hydrofilowych, tzn. takich ktére sg bardziej odpowiednie do przedszkola/szkoty, bardziej odpowiednie
do uzycia w domu np. mniejszg ilo$¢ lepszych, ale drozszych cewnikéw (np. cewniki teleskopowe)
i wiekszg ilo$¢ tanszych. Zaréwno Rada Przejrzystosci AOTMIT, jak i Prezes AOTMIT pozytywnie
zaopiniowali refundacje cewnikéw hydrofilowych w Polsce.*® Ministerstwo Zdrowia deklaruje wole
refundacji cewnikéw hydrofilowych dla dzieci i mtodziezy z wrodzonym rozszczepem kregostupa.*’
Rodzice dzieci z rozszczepem kregostupa czekajg na spetnienie obietnici decyzje refundacyjne ze strony
resortu.®®

Mukowiscydoza

Mukowiscydoza jest rzadkg, wielonarzgdowg, skracajgcg zycie chorobg genetyczng dotykajgca okoto
75 000 osdb na catym swiecie. Choroba atakuje ptuca, watrobe, przewdd pokarmowy, zatoki, gruczoty
potowe, trzustke i uktad rozrodczy. Przyczyng mukowiscydozy sg mutacje genu CFTR, ktdrych skutkiem
jest brak / wadliwie dziatajgce biatko CFTR. Dzieci muszg odziedziczy¢ dwa wadliwe geny CFTR -
po jednym od kazdego z rodzicdw - aby chorowa¢ na mukowiscydoze. Chociaz istnieje wiele réznych
typdw mutacji CFTR, ktdre mogg powodowac chorobe, zdecydowana wiekszo$¢ wszystkich osdéb
z mukowiscydozg ma co najmniej jedng mutacje F508del. Mutacje te, ktére mozna okresli¢ za pomoca
testu genetycznego lub technik genotypowania, powodujg brak i/lub wadliwe dziatanie biatka CFTR,
co ostatecznie prowadzi do wystgpienia mukowiscydozy. Wadliwe dziatanie i / lub brak biatka CFTR
skutkuje stabym przeptywem soli i wody do i z komérek w wielu narzadach. W ptucach, prowadzi
to do nagromadzenia nadmiernej ilosci gestego, lepkiego $luzu, ktéry moze powodowaé u wielu

46https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2019/259/0ORP/u 26 191 200629 o 155 urologiczne cewniki hydr
ofilowe 31s.pdf

47 Raport pt. Optymalizacja opieki urologicznej u dzieci z rozszczepem kregostupa z perspektywy polskiego pacjenta. Spina.
Integracja. Warszawa, 24.02.2020 r. http://www.niepelnosprawni.pl/ledge/x/984918

48 https://www.mzdrowie.pl/medycyna/rodzice-dzieci-z-rozszczepem-kregoslupa-czekaja-na-decyzje-refundacyjne/
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pacjentéw przewlekte infekcje ptuc i postepujace ich uszkodzenie, ktére ostatecznie prowadzi
do $mierci. W Polsce mediana wieku smierci oséb z mukowiscydozg wynosi 24,2 lat.

Dotychczas strategia leczenia farmakologicznego mukowiscydozy polegata wytacznie na zmniejszaniu
objawéw choroby, zapobieganiu i leczeniu nowych zakazen lub zaostrzenia choroby oskrzelowo-
ptucnej. Kluczem terapii objawowej jest dziatanie mukolityczne oraz antybiotykoterapia, skutecznie
zwalczajgca zakazenia. W ostatnich latach pojawity sie preparaty umozliwiajgce leczenie wptywajgce
bezposrednio na defekty biatka, bedace przyczyng choroby. Europejska Agencja lekéw dopuscita
do obrotu modulatory CFTR. Zgodnie z zapisami wytycznych miedzynarodowych (m.in. aktualne
zalecenia Europejskiego Towarzystwa Mukowiscydozy) chorzy powinni mie¢ zapewniony dostep do
lekéw ukierunkowanych na poszczegdlne klasy defektéw CFTR, bedacych terapiami
personalizowanymi i wptywajgcymi bezposrednio na mutacje biatka stanowigcg przyczyne choroby.

W Polsce, 1 listopada 2020 r. lek iwakaftor znalazt sie na liscie refundowanych lekdéw, $rodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych. Dzieki tej decyzji
refundacyjnej Polska dotaczyta do szeregu krajéw, ktére uznaty kliniczng warto$é modulatoréw CFTR
w leczeniu mukowiscydozy i zdecydowaty sie wtgczy¢ je do programow lekowych finansowanych ze
Srodkow publicznych. Wsréd tych krajow sg m.in. Austria, Czechy, Stowacka, Stowenia, Dania, Niemcy,
Irlandia, Wtochy, Niderlandy, Rumunia, Hiszpania i Szwecja. Obecnie na refundacje w Polsce oczekujg
kolejne modulatory CFTR, dla znacznie wiekszej ilosci pacjentéw chorujgcych na mukowiscydoze.

Autosomalna dominujgca wielotorbielowatos¢ nerek

Autosomalna dominujgca wielotorbielowato$s¢ nerek (ADPKD) to choroba ogdlnoustrojowa
charakteryzujaca sie tworzeniem torbieli w narzagdach wewnetrznych. Chociaz najczestszg lokalizacjg
sg nerki, to jednak wystepujg one réwniez w watrobie, trzustce, $ledzionie i innych lokalizacjach.
U pacjentéw z ADPKD kilkakrotnie czesciej wystepujg rowniez tetniaki, w tym tetniaki srodczaszkowe.
Czestos¢ wystepowania tetniakéw srédczaszkowych szacuje sie na 4-8%. Do innych manifestacji
klinicznych nalezy réwniez uchytkowatosc¢ jelita grubego. Czestos¢ wystepowania ADPKD w krajach
Unii Europejskiej jest szacowana na 4 przypadki na 10 tys. mieszkancow. Choroba spetnia zatem
kryteria choroby rzadkiej, z drugiej jednak strony jest najczestsza chorobg genetyczng nerek.
Genetyczne podtoze to mutacja w genach PKD1 i PKD2 kodujgcych odpowiednio policystyne
1 i policystyne 2. Biatka te znajdujg sie w rzesce pierwotnej i zaangazowane sg w tworzenie sie cewek,
utrzymanie ich struktury oraz utrzymanie kierunku odptywu moczu. W wielotorbielowatosci nerek
konsekwencjg mutacji jest zwiekszona proliferacjia i mobilnos¢ komodrek z wspdtistniejgcym
wyzwoleniem produkcji i wydzielania ptynu co prowadzi do tworzenia cyst. Przewlekle prowadzi to do
wielokrotnego powiekszenia nerek, ktére wypetnione s3 mnogimi cystami, niszczenia tkanki nerek
i w efekcie do przewlektej niewydolnosci narzadu. Klinicznie choroba czesto manifestuje sie bélami
ledZzwi, brzucha, ktére az u 30% pacjentdw sg pierwszymi objawami. Czestymi objawami sg krwiomocz,
zakazenia uktadu moczowego, kamica nerek czy tez nadcisnienie tetnicze. Wraz z rozwojem choroby
pojawia sie i postepuje przewlekta niewydolnosé nerek prowadzaca zwykle do skrajnej niewydolnosci
nerek i koniecznosci rozpoczecia leczenia nerkozastepczego. W zaleznosci od typu mutacji przewlekta
niewydolnos¢ nerek zaczyna sie zwykle miedzy 40 a 60 rokiem zycia i w ciggu okoto 10 lat prowadzi
do koniecznosci rozpoczecia dializoterapii. Okoto 10% pacjentéw (czyli okoto 2 tys. pacjentéw) jest
dializowanych w Polsce z powodu ADPKD. W 2019 r. opublikowano zalecenia Grupy Roboczej Polskiego
Towarzystwa Nefrologicznego, ktdrych celem byto omdwienie zalecen diagnostycznych jak rowniez
aktualnie dostepnych opcji terapeutycznych. Autorzy zalecen wskazujg, ze jedyng aktualnie zalecang
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metodg leczenia ADPKD o udowodnionej skutecznosci jest przewlekte stosowanie receptora
wazopresynowego V, — tolwaptanu, ktéry w badaniach klinicznych pozwolit na spowolnienie tempa
rozwoju choroby. Biorgc pod uwage, ze terapia ta w Polsce nie jest refundowana kluczowe jest
skuteczne leczenie pojawiajgcych sie objawdw choroby, a w ostatecznosci leczenie nerkozastepcze.

7. Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu
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Prof. Piotr Hoffman. Instytut Kardiologii w Aninie

Prof. Wiestaw Jedrzejczak, Katedra i Klinika Hematologii, Onkologii i Choréb Wewnetrznych
Warszawski Uniwersytet Medyczny

Prof. Grzegorz Kope¢, Klinika Chordb Serca i Naczyn Instytutu Kardiologii — Uniwersytet
Jagiellonski w Krakowie

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Katedra i Klinika Neurologii Warszawski Uniwersytet Medyczny
Prof. Katarzyna Kotulska-Jézwiak, Klinika Neurologii i Epileptologii, Centrum Zdrowia Dziecka
Prof. Anna Latos-Bielenska, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, Uniwersytet Medyczny
w Poznaniu

Prof. Maria Mazurkiewicz-Betdzinska, Klinika Neurologii Rozwojowej, Gdanski Uniwersytet
Medyczny

Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii

Prof. Maria Sasiadek, Katedra i Zaktad Genetyki, Akademia Medyczna Wroctaw

Prof. Halina Sienkiewicz-Jarosz, Klinika Neurologii, Instytut Psychiatrii i Neurologii

Prof. Jarostaw Stawek, Prezes Polskiego Towarzystwa Neurologicznego

Prof. Anna Tylki-Szymanska, Klinika Choréb Metabolicznych Centrum Zdrowia Dziecka

Prof. Jerzy Windyga, Instytutu Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie

Prof. Zbigniew Zuber, Szpital Dzieciecy $w. Ludwika w Krakowie, przewodniczacy Rady
Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu

Mec. Katarzyna Bondaryk, Kancelaria Adwokacka Katarzyny Bondaryk

Dr Leszek Borkowski, Farmakolog kliniczny, Prezes Fundacji ,Razem w Chorobie”

Ks. Kanonik Wtadystaw Duda, Duszpasterz Srodowisk Medycznych Archidiecezji Warszawskiej
Dr Jakub Gierczynski, MBA, ekspert z zakresu systemu ochrony zdrowia

Anna Jasifska, Rzecznik Medycznej Racji Stanu

Michat Jachimowicz, Farmakoekonomista, Prezes MAHTA

Grazyna Mierzejewska, Ekspert Polskiej Unii Onkologii

Mec. Piotr Mierzejewski, Wspdtprzewodniczacy Komisji Ekspertéw ds. Zdrowia przy RPO,
Dyrektor Zespotu Prawa Administracyjnego i Gospodarczego w Biurze Rzecznika Praw
Obywatelskich

Cezary Pruszko, Farmakoekonomista, Prezes MAHTA

Dr Matgorzata Skweres-Kuchta, Wydziat Zarzadzania i Ekonomiki Ustug, Uniwersytet
Szczecinski

Dr n. o zdr. Gabriela Sujkowska, Dyrektor Wydziatu Taryfikacji AOTMIT

Dr Michat Sutkowski, Rzecznik Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce
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8. Tezy dla Zdrowia

W trosce o zdrowie polskiego spoteczenstwa, rozumiane jako najwyzej notowana wartosci w zyciu
osobistym kazdego z nas, a takze istotny gwarant bezpieczenstwa narodowego, powstat think-tank
»Medyczna Racja Stanu”. 29 czerwca 2018 r. pod Patronatem Ksiedza Kardynata Kazimierza Nycza
w siedzibie Polskiej Akademii Nauk odbyta sie zorganizowana przez ISP PAN, PUO, Kolegium Lekarzy
Rodzinnych i Green Communication, systemowo-ekspercka debata prezentujgca inicjatorow
powotania think-tanku, sktad Rady Naukowej oraz Tezy dla Zdrowia, wytyczajace kierunki niezbednych
zmian w systemie ochrony zdrowia. Po trwajgcych kilka miesiecy dyskusjach i konsultacjach powstata
obecna wersja Tez dla Zdrowia, w ktérych proponujemy:

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”

ZDROWIE znajduje sie na pierwszej pozycji naszych potrzeb. Nie stato sie jednak priorytetem programu
zadnej partii politycznej. Proponujemy zapisanie w regulaminie Sejmu zasady dorocznego expose
Premiera dotyczgcego wyzwar zwigzanych ze zdrowiem Polakéw, wygtaszanego w Swiatowym Dniu
Chorego (11 lutego) i odnoszacego sie do aktualnej sytuacji w ochronie zdrowia.

2. PROPAGOWANIE, KONTROLOWANIE | NAGRADZANIE POSTAW StUZACYCH TROSCE O JAKOSC
JAKOSC powinna sta¢ sie wyznacznikiem wszelkich dziatah w obszarze ochrony zdrowia, poczynajac
od stosunku do pacjenta, dbatosci o jego dostep do wykwalifikowanych kadr, procedur
diagnostycznych, terapeutycznych, rehabilitacyjnych, przez kadry i procesy decyzyjne zapobiegajgce
marnotrawieniu rosngcych srodkdéw na opieke medyczng i stuzgcych racjonalizacji wydatkow.
Wszystko to z myslag o budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciagtej
poprawy, jako gtéwnego elementu zarzadzania przez jakosc.

3. PRZYJECIE, ZE NAJWAZNIEJSZE REFORMY POWINNY ZOSTAC PRZEPROWADZONE W CIAGU
5 LAT. NAZYWAMY TO ZASADA ,HORYZONT 2023”

Proponujemy by po zakorczeniu spotecznych konsultacji dotyczgcych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastgpi zwiekszenie dostepnosci Srodkow
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie znaczace sity polityczne, a jej sens powinien polegac na kontynuacji najwazniejszych zmian
przez kolejne rzady. Konieczne jest tez uwzglednienie aspektéw zdrowotnych w procesie tworzenia
i uchwalania prawa. Musimy nauczy¢ sie dostrzegania konsekwencji wprowadzanych regulacji, takze
pod katem ich wptywu na zdrowie obywateli, a nie tylko skutkéw budzetowych.

4. SKROCENIE CZASU OCZEKIWANIA NA REFUNDACIE LEKOW | REALIZACIE PROGRAMOW
LEKOWYCH, ZMNIEJSZAJACE W DLUZSZEJ PERSPEKTYWIE OBCIAiENIE PUBLICZNYCH FINANSOW,
A CO NAJWAZNIEJSZE OSZCZEDZAJACE CIERPIENIA CHORYM | ICH BLISKIM

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowic
co najmniej 17% catego budzetu przeznaczonego na S$wiadczenia gwarantowane. Procedura
refundacyjna powinna by¢ przejrzysta i odbywac sie tak sprawnie by zapewnié pacjentom mozliwie
najszybszy dostep do lekéw. Konieczne jest wprowadzenie szybkiej sciezki refundacyjnej dla terapii
stanowigcych jedyny ratunek w stanach bezposrednio zagrazajgcych zyciu i zapobiegajgcych
powaznym powiktaniom chordb przewlektych oraz okreslenie jakich terapii to dotyczy i wskazanie
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kryteriéw oraz zasady ich typowania. JesteSmy za automatyczng refundacjg danego leku w ciggu
6 miesiecy od uzyskania pozytywnej ocen AOTMIT i poszerzeniem wskazan refundacyjnych zgodnie
z ChPL produktu i aktualng wiedzg medyczng, przy jednoczesnym, szerszym wykorzystaniu
instrumentéw dzielenia ryzyka w korelacji z dowodami skutecznosci terapii. W gestii Ministra Zdrowia
powinna pozosta¢ kwestia ustalenia progu refundacji. Refundacjg powinny byé obejmowane leki,
ktorych miesieczny koszt stosowania, w typowej dawce przekraczatby 20 zt. W trosce o budzet paristwa
konieczne jest tworzenie rejestréw pacjentéw i dokonywanie oceny jakosci terapii finansowanych
ze Srodkoéw publicznych.

5. USTALENIE ZASADY, ZE CELEM JEST ZAPEWNIENIE WSZYSTKIM PRZEWLEKLE CHORYM TAKIEGO
POZIOMU LECZENIA, BY MIELI MOZLIWOSC JAK NAJDLUZEJ POZOSTAWAC NA RYNKU PRACY
JesteSmy za wprowadzeniem ustawowego wymogu uwzgledniania kosztow posrednich i spotecznych
zwigzanych z decyzjami refundacyjnymi dla wskazanej przez ekspertéw grupy chordéb przewlektych
i powszechnych, w tym chordb rzadkich i ultrarzadkich. Wprowadzenie analizy kosztdw posrednich
pozwoli przeznaczy¢ Srodki publiczne na terapie, ktére przynoszg najlepsze efekty zdrowotne
i pomagajg redukowacd koszty posrednie, co w dtuzszej perspektywie poprawi kondycje zdrowotng
Polakéw i bedzie miato pozytywny wptyw na budzet paristwa.

6. RACJONALNE OKRESLENIE ZAWARTOSCI KOSZYKA SWIADCZEN GWARANTOWANYCH
W SYSTEMIE OCHRONY ZDROWIA, PRZEPROWADZONE W OPARCIU O AKTUALNA WIEDZE
MEDYCZNA | DOKEADNE ROZPOZNANIE POTRZEB POLSKIEGO SPOLECZENSTWA

Zasada kazdego ubezpieczenia jest precyzyjne okreslenie zakresu: szkdd, dziatan i rekompensat
pokrywanego przez firme ubezpieczajgcg. Taka sama zasada powinna dotyczy¢é dziatan
podejmowanych przez NFZ. Przy okresleniu zawartosci koszyka $wiadczen gwarantowanych
proponujemy przyjecie zasady finansowania s$wiadczen diagnostycznych i terapeutycznych
z nastepujacych obszaréw medycyny: ostre stany zagrazajace zyciu, drogie procedury szpitalne,
diagnostyka i leczenie choréb przewlektych. System powinien gwarantowa¢ réwny dostep
do swiadczen zdrowotnych zgodnych z aktualng wiedzg medyczng i adekwatnych do stanu zdrowia
pacjenta.

7. WPROWADZENIE ZASADY ROWNOSCI PODMIOTOW LECZNICZYCH WOBEC PLATNIKA — NFZ

NFZ powinien finansowac okreslone procedury wszedzie tam, gdzie sg one wykonywane, bez wzgledu
na rodzaj placowki leczniczej. Jedynym warunkiem podpisania umowy z NFZ powinno by¢
zweryfikowane spetnianie przez placowke okreslonych wymogow jakosci, umozliwiajgcych realizacje
konkretnej procedury i zapewnienie kontynuacji leczenia, nie zas wygranie procedury konkursowe;j.
Pozwolitoby to na faktyczny przeptyw pieniedzy ,za pacjentem”.

8. UMOZLIWIENIE POZABUDZETOWEGO DOPLYWU SRODKOW FINANSOWYCH NA OCHRONE
ZDROWIA | ZROWNANIE WYSOKOSCI SKLADEK ZDROWOTNYCH WSZYSTKICH GRUP SPOLECZNYCH
Najpilniejsze zadania w tym zakresie to wprowadzenie:
e zasady powszechnego (tj. obejmujgcego wszystkich obywateli w wieku 18-62 lata) optacania
sktadki na ubezpieczenie zdrowotne, co zwiekszajac liczebnos$¢ owej grupy mogtoby nawet
pozwoli¢ na obnizenie sktadki.
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e mozliwosci finansowania przez obywateli szerszego poziomu ustug poprzez umozliwienie
optacania via ZUS lub niepubliczne formy ubezpieczeniowe wyzszych sktadek ubezpieczenia
zdrowotnego (sktadki premium), co radykalnie zwiekszytoby strumien srodkéw kierowanych
do placowek lecznictwa publicznego.

e reguty, ze sktadka publicznego ubezpieczenia zdrowotnego uzalezniona bedzie
od indywidualnego, podejmowanego przez nas samych poziomu ryzyka chorobowego (palenie
tytoniu, nadwaga...).

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczerh komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOLANIE FUNDUSZU WALKI Z RAKIEM

W zwigzku z faktem, iz choroby nowotworowe stanowig jedno z najwiekszych zagrozen cywilizacyjnych
oraz wobec ogromnego postepu jaki dokonuje sie w ich diagnostyce i terapii niezbedne jest
zapewnienie odpowiedniego finansowania stosowanych tu procedur. Szczegbélng wage nalezy
przyktadaé do profilaktyki nowotwordw, ktérych czynniki sprawcze zostaty dobrze poznane, a dzieki
wczesnemu wykryciu mogg by¢ skutecznie eliminowane; np. wdrozenie badan przesiewowych
w kierunku zakazen HCV, ktdrych dostepne juz w Polsce, skuteczne leczenie zapobiega rakowi watroby.
Proponujemy, wzorem rozwigzan brytyjskich skupienie sie na podobnych dziataniach i powofanie na
10 lat Funduszu Walki z Rakiem zasilanego przez Panstwo z akcyzy na papierosy i alkohol, ktéra
powinna wzrosngc¢ oraz z kar naktadanych na przemytnikdw i nielegalnych producentéw papierosow
i alkoholu. Wsparciem Funduszu mogtaby by¢ réwniez nadwyzka finansowa uzyskana z polisy
dobrowolnych ubezpieczen komplementarnych.

10. POWOLANIE FUNDUSZU NA RZECZ CHOROB RZADKICH | ULTRARZADKICH

Uwazamy, ze we wspotczesnym spoteczenstwie wyznajgcym zasady solidaryzmu, pacjentowi, ktdrego
spotkato wyjatkowe nieszczescie w postaci diagnozy rzadkiego schorzenia winni jestesmy realng
pomoc w dostepie do najskuteczniejszych metod diagnostyki, terapii i rehabilitacji. Wsparcie Funduszu
powinno odbywac sie na zasadach takich, jak w przypadku Funduszu Walki z Rakiem.

11. SYSTEMOWE WSPARCIE DLA 0SOB UCZESTNICZACYCH W PROGRAMIE WALKI Z OTYLO$CIA
| NADWAGA - ,,MOTYWACJA+”

Schorzenia te stajg sie coraz powazniejszym zagrozeniem cywilizacyjnym w panstwach
wysokorozwinietych. Proponujemy zatem wprowadzenie finansowych form zachety do walki
z otytoscig dla 0sdb decydujacych sie na kuracje odchudzajgcg wedtug zasad okreslonych przez AOTMIT
i realizowanych w POZ; w tym mozliwo$¢ zmniejszenia sktadki zdrowotnej.

12. PROPAGOWANIE WIEDZY NA TEMAT SKUTECZNEGO ZAPOBIEGANIA CHOROBOM
CYWILIZACYINYM (SERCOWO-NACZYNIOWYM, ONKOLOGICZNYM, METABOLICZNYM)
I PREMIOWANIE PRZESTRZEGANIA ZASADY WSPOLODOWIEDZIALNOSCI KAZDEGO Z NAS ZA
WLASNE ZDROWIE

Fundamentem promocji zdrowia powinno by¢ wprowadzenie do szkét przedmiotu pod nazwa
,Podstawy zdrowego zycia” bedgcego elementem Krajowego Programu Promocji Zdrowia
realizowanego we wspotpracy Rzadu z Kosciotem. Aktywny udziat w programie i poprawa parametrow
zdrowotnych powinny by¢ premiowane zmniejszeniem obcigzen podatkowych, zmniejszeniem sktadki
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zdrowotnej lub utatwieniem w dostepie do okreslonych swiadczen opieki zdrowotnej. Realizacje Tezy
11 i 12 wspieratoby opodatkowanie zywnosci o wysokiej gestosci kalorycznej (duzo kalorii w matej
objetosci) i zakaz reklamy takich produktéw, a takze powszechne wprowadzenie zasady informowania
o kalorycznosci produktéw i positkow.

13. POSTAWIENIE NA POZ | STWORZENIE PROGRAMU WSPARCIA OPIEKI SRODOWISKOWE)
Koordynacja opieki na poziomie POZ i AOS jest gwarancjg efektywnosci catego systemu ochrony
zdrowia. Nowy program wsparcia opieki sSrodowiskowej powinien koncentrowac sie na rozwoju opieki
geriatrycznej, kardiologicznej i rehabilitacyjnej. Wymaga to intensywnego rozwoju w kazdej gminie
pielegniarstwa srodowiskowego i placéwek dziennego pobytu dla senioréw oraz oséb ze znacznym
uposledzeniem funkcji poznawczych czy motorycznych. W ramach koordynacji opieki
w POZ i wsparcia opieki Srodowiskowej postulujemy aktywizacje programu wolontariatu szkolnego
skierowanego do osdb potrzebujacych pomocy.

14. POWOLANIE EUROPEIJSKIEJ UNIl ZDROWIA

Przygotowanie z inicjatywy polskiego rzadu, zatozen wspdlnego dziatania na rzecz ZDROWIA
na poziomie unijnym w oparciu o doswiadczenia takich rozwigzan - jak Europejska Unia Energetyczna.
Zatozenia EUZ powinny stac sie czescig polskiej strategii budowania koalicji wewnatrz wspdlnoty. Jeden
z postulatdw to stworzenie europejskiej solidarnosciowe;j listy lekow dla catego obszaru UE, poczynajac
od lekdw sierocych i stopniowo — wszystkich innych, rdéwnajac do najpetniejszych list
w najbogatszych krajach wspdlnoty. Celem tego przedsiewziecia, w ktérym powinny partycypowac
wszystkie kraje cztonkowskie bedzie zréwnanie poziomu dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz
lekéw refundowanych na catym terenie UE, a takze wspdlna strategia dawania odporu ruchom
antyszczepionkowym.

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWOéCI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE

Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz S$rodowiskowg, s3 jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie: zwiekszy¢ wiedze spoteczng na temat szczepien; nasilié wszelkie formy
przeciwdziatania Panstwa przejawom deprecjonowania ich roli - konsekwentnie walczy¢
z fatszujgcymi prawde mitami; zapewni¢ mozliwie najskuteczniejszg ochrone osobom z medycznymi
przeciwskazaniami do szczepien oraz zapewnié wzrost wyszczepialnos$ci oséb dorostych.

16. PROMOCIJA POLSKI PRZEZ ZDROWIE

Dotychczasowe doswiadczenia projektéw z zakresu zdrowia promujacych Polske wskazujg na duza
efektywnos$¢ tego typu dziatan, szczegdlnie w panstwach biedniejszych (Afryka, Azja Srodkowa).
Proponujemy, by w ramach promocji Polski za granica, jako staty element, oprdcz dziatan w zakresie
kultury i nauki, witgczy¢ dziatania prozdrowotne promujgce polskie przedsiewziecia w dziedzinie
medycyny (leczenie stuchu, kardiologia, ksztatcenie pielegniarek, itp.).
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SYTUACJA CHORYCH NA CHOROBY RZADKIE. PLAN DLA CHOROB RZADKICH. FUNDUSZ MEDYCZNY.

9. Siedem Zasad Doktora Janusza Medera- jak zadba¢ o wzajemne
dobre relacje z pacjentem

,Tym, co petniqg misje lekarskg, niosq ulge w chorobie i cierpieniu — dedykuje kilka mysli ku rozwadze”.

Dr Janusz Meder (1980)

1. Powitaj pacjenta — podaj mu reke na przywitanie.

2. Skup, cho¢ kilka minut, tylko na nim swojg uwage — dajgc do zrozumienia, ze w tym czasie
on jest najwazniejszy dla ciebie i zbierz wywiad lekarski w sposdb zwiezty i taktowny, komunikujac
sie jezykiem zrozumiatym dla swojego rozméwecy i dochowujac tajemnicy lekarskiej oraz innych
praw pacjenta.

3. Popro$ pacjenta o rozebranie sie z zachowaniem jego prawa do wolnosci, godnosci
i intymnosci, a nastepnie, majac jego przyzwolenie, doktadnie zbadaj jego ciato w catosci.

4. Na kazdym etapie diagnozy i leczenia wyobrazaj sobie, ze to ty jeste$ na miejscu pacjenta
i pomysl, czy chciatbys by¢ tak samo traktowany.

5. Zwazaj na kazde wypowiadane do pacjenta stowa i nigdy nie odbieraj mu nadziei, majac przede
wszystkim pokore do wtasnej wiedzy niezaleznie od stopnia swoich kwalifikacji, zajmowanego
stanowiska czy tez posiadanego tytutu naukowego.

6. Petnigc swojg niefatwg misje lekarskga, badz cierpliwy, nie zapominaj o dobrych i cieptych stowach,
nie obrazaj sie i nie gniewaj na pacjenta, a swojg postawg i dziataniem zaswiadczaj
o zbieznosci swoich celéw z celami pacjenta stosownie do jego potrzeb, oczekiwan i zyczen oraz
zgodnie z jego wolg, S$wiatopogladem i filozofig zycia.

7. Traktuj zawsze pacjenta podmiotowo w sposdb holistyczny, nie oddzielajgc jego czesci fizycznej

od psychicznej i duchowej, bowiem stanowig one jedng nierozerwalng catosé.

Raport powstat dzieki wsparciu partneréw:

Obbvie & Coloplast JciLeap  Janssen J' 1) NOVARTIS

&% Orphalan SWiXX® sioprarma VE%EX
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