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1. Medyczna Racja Stanu — misja i dziatania

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.

Dr hab. n. spot. Pawet Kowal, profesor ISP PAN, polityk

i politolog, historyk i publicysta

Jako wspottwdrca Medycznej Racji Stanu bardzo ciesze sie

z faktu, ze ochrona zdrowia stata sie jednym z gtéwnych tematow «
kampanii  politycznej, dlatego e w demokratycznych
spoteczenstwach to jest najlepszy sposéb, zeby zatatwié jakas
sprawe. Bo niezaleznie od wyniku wyboréw - kazdy bedzie musiat
co$ z tym zrobi¢. Ochrona zdrowia musi skoncentrowa¢ na sobie uwage szerszych grup spotecznych,
a takze politykéw. A to jest najwazniejsze, bo na koncu to politycy decydujg. O to nam chodzito,
by zainteresowac politykéw i to wszystkich partii. Zrozumiatem, ze jezeli tym tematem bedg zajmowali
sie tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie ochrony zdrowia, to zawsze
temat ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, wazinym, ale jednak zamknietym kregu
specjalistow, i ze trzeba rozmawiac o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktorzy
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 Zzeby
zainteresowaé nim osoby, ktdorym wczesniej nawet do gltowy nie przysztoby zajmowad sie tym
tematem.
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Dr n. med. Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Przewodniczacy
Komisji Bioetycznej Narodowego Instytutu Onkologii w Warszawie

Bedac wspodtzatozycielem Medycznej Racji Stanu mam marzenie, aby zdrowie
zakotwiczyto sie na state w polskiej polityce, bo jest jedng z najwazniejszych
spraw dla Polakow. Regulamin Sejmu powinien zawiera¢ zapis o corocznym
expose premiera, ktére bedzie poswiecone kwestii szeroko pojetej polityki
spotecznej. Mogto by byé wygtaszane w Swiatowym Dniu Chorego - 11 lutego.
Miatoby sie odnosi¢ takie do aktualnych wyzwan zdrowotnych. Ideg
Medycznej Racji Stanu byto 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.

Dr n. med. Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Chordéb
Wewnetrznych, Rzecznik Prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce
Wspdttworzac idee i tezy Medycznej Racji Stanu pragne, aby dzieki
konstruktywnej debacie pomiedzy wszystkimi interesariuszami systemowymi
sformutowac dtugoletnia wizje polityki zdrowotnej dla Polski. Z punktu widzenia
poczucia misji i postawy obywatelskiej wydaje sie zasadne, zeby
odpowiedzialno$¢ 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 i
systemie. Ludzie w pierwszej kolejnosci zwracajg sie witasnie do lekarzy ;
rodzinnych, bo do nich wtasnie pacjenci majg najwieksze zaufanie, czerpig wiedze i informacje na
temat wtasnego zdrowia - to najtatwiejszy i najlepszy kontakt ze stuzbg zdrowia.

Prof. dr hab. med. Leszek Czupryniak, Kierownik Kliniki I B —
Diabetologii i Choréb Wewnetrznych Uniwersyteckie Centrum
Kliniczne WUM

Jako inicjator dziatalnosci Medycznej Racji Stanu chciatbym, aby
wspdlnie zdefiniowa¢ optymalny ksztatt systemu ochrony
zdrowia w Polsce. Ochrona zdrowia powinna stanowic¢ taki
obszar, ktdrego koniecznosci rozwoju sie nie kwestionuje, bo jest
on kluczowy dla kazdego obywatela. W tym ujeciu staje sie racjg stanu, majaca charakter
ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie
ma swojg racje stanu, wowczas zmieniajgce sie ekipy rzadowe, bez wzgledu na swojg jakosé
kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy plan rozwoju ochrony zdrowia.
Inwestycje w tym obszarze muszg by¢ najwyzszej jakosci i mie¢ 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 przekraczac cztery lata jednej kadencji parlamentarne;j. 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. Méwigc o medycznej racji stanu, mamy na mysli okreslenie bardzo

Monorowy patronat
K. Kardynata Kazimierza Nycza

Medyczna
Racja Stany
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konkretnych obszaréw, 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 Ekspertow do spraw Chordb Rzadkich
oraz Rada Ekspertéw ds. Chordb Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci. W 2020 r. ukonstytuowata
sie Rada Ekspertéow ds. Onkologii. W 2021 r. powotano Rade Ekspertow ds. Chordb
Autoimmunologicznych. W latach 2016-2021 Medyczna Racja Stanu zorganizowata debaty, ktdrych
celem byto stworzenie platformy dialogu ,przy okrggtym stole”, zaproponowanie rozwigzan oraz
zainicjowanie konkretnych dziatan w przestrzeni polityki zdrowotnej w Polsce.

5 grudnia 2016 r. ,Zdrowie i Bezpieczernistwo Narodowe” — tak jak
niebezpieczenstwa zewnetrzne wymagajg czujnosci i gotowosci do
dziatania, tak choroby cywilizacyjne wymagajg skutecznych dziatan
systemowych prowadzacych do ograniczenia zgondw i inwalidztwa
Polakow.

29 czerwca 2018 r. ,Tezy dla Zdrowia” - prezentacja wypracowanych
przez Rade Ekspertdw propozycji pilnych rozwigzan systemowych.

17 kwietnia 2019 .
»Zdrowie - Kapitat Narodu” - potrzeba traktowania naktadéw na
zdrowie, jako inwestycji, a nie tylko wydatkéw, szczegdlnie w
odniesieniu do choréb przewlektych.

10 pazdziernika 2019 r. ,Czas w Onkologii” - apel o swiadomos¢ ryzyka
nowotworu kazdego z obywateli, czujno$¢ 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 pacjentéw. W
kontekscie wyzwan epidemiologicznych, klinicznych
i ekonomicznych podkreslano potrzebe solidarnosci z chorymi oraz
empatie i uwage nalezng, najmniejszym nawet grupom cierpigcych.
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11 grudnia 2019 r. | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci - nadwage i otytos¢ ma
ponad 20 min Polakdw, na cukrzyce cierpig 3 min. Najwyzszy czas,
by wprowadzi¢ system skutecznej profilaktyki i leczenia tych schorzen
w Polsce.

8 kwietnia 2020 r. | Spotkania Online Rady Ekspertéow ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu — rak nie zna pojecia
kwarantanna. Kazdego dnia diagnozuje sie w Polsce
nowotwor u 450 osob, a umiera z tym rozpoznaniem 270
0sob.

13 maja 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu online — chorzy na choroby rzadkie wymagajg

g szczegdblnej opieki w dobie pandemii oraz oczekujg na Narodowy Plan dla
| A /‘47"}
5 |

% )
prof. Zbigniew Zuberﬁ* 5

Chordéb Rzadkich.

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 systemdéw ochrony
zdrowia w Polsce i na $wiecie. Pandemia Covid-19 wptywa
na wzrost zapadalnosci oraz nasila powiktania i zte
rokowanie pacjentéw. ©

: w.”lf:';“ j 3 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
"%ﬂ ¥ y’ A ‘ i 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 $wiadomosci wartosci
zdrowia oraz inwestycja w system ochrony zdrowia.
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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 nowotwordw. 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 Covid-19.

26 lutego 2021 r. - IV Spotkanie Online Rady Ekspertow ds.

Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu skupito sie na
sytuacji chorych na choroby rzadkie w czasie pandemii
Covid-19 oraz szanse poprawy opieki dzieki wprowadzeniu
Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich oraz Funduszu
Medycznego.

19 marca 2021 r. - | Spotkanie Online Rady Ekspertow ds.
Choréb Autoimmunologicznych Medycznej Racji Stanu
byto poswiecone sytuacji chorych autoimmunologiczne w
dobie pandemii Covid-19

) B

23 kwietnia 2021 - Debata Medycznej Racji Stanu Postep
terapeutyczny — szansa dla pacjentow. Wyzwanie dla
systemu. Perspektywa czasu pandemii Covid-19. Debata
ekspercko-systemowa odnoszaca sie do nowych
mozliwosci terapeutycznych w medycynie.

POSTEP TERAPEUTYCZNY ~ SZANSE DLA PACJENTOW. WYZWANIA DLA SYSTEMU. PERSPEKTYWA CZASU PANDEMII™
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17 czerwca 2021 - | Spotkanie Rady Ekspertow MRS ds.
Neurologii i Psychiatrii. Debata ekspercko- systemowa
odnoszaca sie do nowych mozliwosci terapeutycznych
oraz poprawy modelu opieki w chorobach mézgu.

10 sierpnia 2021 - lll Spotkanie Rady Ekspertow ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu. Chorzy na
nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywne;j

11l Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii

28 wrzesnia 2021 r. - lll Spotkanie Rady Ekspertéw Medycznej
Racji Stanu ds. Choréb sercowo-naczyniowych, Metabolicznych
i przeciwdziatania Otytosci. Choroby sercowo-naczyniowe,
metaboliczne i otytos¢ stajg sie coraz wiekszym wyzwaniem dla
systemdéw ochrony zdrowia w Polsce.

Spotkanie Rady ds. Chor6b . Otylosci

15 listopada 2021 r. - Debata Medycznej Racji Stanu
Zdrowie Kobiety - Bezpieczenstwo Rodziny. Kobiety
stanowia 52% polskiej populacji. Przecietna dtugosé zycia
Polki wynosi 82 lata, z czego w zdrowiu 64, a to oznacza
18 lat zycia z choroba. Zaledwie 26% pan po 50 roku zycia
jest aktywnych zawodowo.

2 grudnia 2021 r. - Sprawdzam-Wygrywam.

Diagnostyka i leczenie wirusowego zapalenia
watroby typu C w Polsce. Wirusowe zapalenie
watroby typu C jest jednym z kluczowych wyzwan
polityki zdrowotnej w Polsce. Dzieki szybkiej

diagnostyce i skutecznemu leczeniu moze byc
wyeliminowane do 2030 r.
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Racis Stany ‘ 1 lutego 2022 r. - IV spotkanie Rady Ekspertow ds. Onkologii

g = | . Medycznej Racji Stanu. Eksperci Medycznej Racji Stanu

- - zastanawiali sie, jak poradzi¢ sobie z dtugiem zdrowotnym i

e : . finansowym w onkologii, ktéry powstat w wyniku pandemii

COVID-19. Spowolnita ona realizacie Narodowej Strategii

Onkologicznej (NSO), czyli programu na lata 2020-2030,
wprowadzajgcego kompleksowe zmiany w polskiej onkologii.

Rada Ekspertow ds. Onkologii Medycznej Raci Stanu

Zapraszamy Panstwa do lektury raportu, wszystkich opublikowanych raportéw na stronie
www. medycznaracjastanu.pl oraz wspotpracy w ramach projektow Medycznej Racji Stanu.

Anna Jasifska Grazyna Mierzejewska

2. Wprowadzenie, Anna Jasiniska, Grazyna Mierzejewska, Medyczna

Racja Stanu

Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz pigty, w dwa lata po
rozpoczeciu pandemii COVID-19. Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie o szczegdlng
uwage dla tych, ktérzy doswiadczajac kryzysu zdrowia, odczuwali zagrozenie zycia, izolacje ilek o byt
materialny zanim ktokolwiek ustyszat o koronawirusie SARS-CoV-2. Diagnoza choroby rzadkiej juz
wczesniej tworzyta i nadal tworzy zagrozenie Smiercig, inwalidztwem, izolacje spoteczng i zubaza
rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne, nie zawsze skuteczng walke
z towarzyszacym choremu bélem i poczucie bezsilno$ci spowodowane brakiem dostepu do nielicznych
w tej grupie chordb skutecznych metod leczenia - to mamy wystarczajgce powody by szczegdlng troska
objg¢ cierpigce na nie osoby. Na szczescie decyzje Ministra Zdrowia w ostatnich paru latach znaczaco
poprawity dostep refundacyjny chorych na choroby rzadkie do skutecznego leczenia. Wedtug Ministra
Zdrowia w 2021 r. refundacjg objeto 68 nowych czgsteczkowskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich.
Rada Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu opracowata w 2019 r. gtdwne tezy
przekazu do decydentéw, srodowiska medycznego i spoteczenstwa, odnoszace sie do problemoéw
diagnostyki i terapii choréb rzadkich w Polsce. Z perspektywy systemu ochrony zdrowia, choroby
rzadkie dotyczg niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest prowadzone w wysokospecjalistycznych
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osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach programéw lekowych Narodowego
Funduszu Zdrowia. W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministréw Plan dla Choréb Rzadkich na lata
2021-2023. Plan przewiduje utworzenie krajowych osrodkéw referencyjnych, okreslonych dla
wybranej choroby rzadkiej lub grupy takich chordb, ktére bedg petni¢ kluczowa role w integracji opieki,
a takze wspodtpracujgcych z nimi centrow eksperckich. Ma zosta¢ poprawiony dostep do diagnostyki
choréb rzadkich — w tym diagnostyki molekularnej. Ponadto majg powsta¢ rejestry medyczne
poszczegoblnych chordb rzadkich, platforma informacyjna oraz paszport chorego z chorobg rzadka. Na
realizacje Planu dla Chordb Rzadkich przeznaczono ok. 130 min zt. Jednocze$nie wielkie nadzieje
chorzy na choroby rzadkie wigzg z Funduszem Medycznym, na ktéry rocznie alokowane jest 4,2 mld zt,
w tym na refundacje lekéw w chorobach rzadkich i onkologicznych 720 mIn zt. W ramach Funduszu
Medycznego chorzy na choroby rzadkie mogg mie¢ refundowane terapie w ramach wykazu lekéw
o wysokim stopniu innowacyjnosci (TLI) oraz wykazu lekéw o wysokiej wartosci klinicznej (TLK). Wykazy
tych technologii opracowuje Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji, a zatwierdza
Minister Zdrowia. Na docenienie zastuguje fakt, ze w skfad Rady Funduszu Medycznego zostali
powotani obok klinicystow i urzednikdéw przedstawiciele dwdch organizacji pacjentéw chorujacych na
choroby rzadkie. Wedtug opracowania ,, Audyt Krajowego Forum Orphan 2021. Potrzeby pacjentow z
chorobami rzadkimi w zakresie dostepu do technologii medycznych i optymalizacji opieki” - potrzeby
tej grupy chorych sg dalej bardzo duze. Organizacje pacjencie zwracaty uwage i podkreslaty rézne
problemy w zakresie dostepu do technologii medycznych oraz potrzebe utworzenia odpowiednich dla
danej jednostki chorobowej modeli opieki. 85% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w
zakresie poprawy dostepu do diagnostyki genetycznej. 76% organizacji pacjenckich podkreslito
potrzebe zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi - szczegdlnie utworzenia
osrodkéw referencyjnych, interdyscyplinarnej opieki réznych specjalistéw i wtaczenia rozwigzan
telemedycznych. 71% organizacji pacjenckich zwrdcito uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w
zakresie edukacji lekarzy, przyznawania swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekundw,
wsparcia w szkole, w edukacji i wzrostu dostepnosci do informacji, czy utworzenia rejestru pacjentow.
66% organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu w zakresie refundacji
produktéw leczniczych. 32% organizacji pacjenckich wskazato na poprawe dostepu do wyrobdéw
medycznych w ramach zaopatrzenia indywidualnego, uwzgledniajacg wzrost finansowania oraz
okreslenie limitdow czasowych korzystania z wyrobdw. 21% organizacji pacjenckich dostrzegto potrzebe
wzrostu lub zmiany modelu finansowania w réznych zakresach opieki. 15% organizacji pacjenckich
wskazato na potrzebe wzrostu ilosci badan naukowych, badani klinicznych i ich dodatkowego
finansowania.

3. Stanowiska ekspertdéw przedstawione w trakcie spotkania

W trakcie wirtualnej debaty wypowiedzieli sie eksperci kliniczni, urzednicy, politycy i eksperci
systemowi. Ponizej przedstawiono stanowiska ekspertéw w kolejnosci ich wypowiedzi.
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Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress, Stuzba Zdrowia

Spotkanie Rady Ekspertdw Medycznej Racji Stanu ds. Chordéb Rzadkich
odbywa sie juz po raz pigty. Medyczna Racja Stanu zajmuje sie problemami
pacjentéw z chorobami rzadkimi od poczatku powstania, tj. od pieciu lat.
Spotykamy sie w przededniu Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich, dzisiaj
takze w Ministerstwie Zdrowia odbyta sie konferencja, ktéra poswiecona
jest refundacji terapii stosowanych w chorobach rzadkich.

Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii,
Narodowy Instytut Onkologii w Warszawie, MRS

Obecnie jest ok. 190 typdw nowotwordw, ktdre mozna zaliczy¢ do
chordéb rzadkich. Przypomne, ze choroba rzadka, to taka, ktéra
wystepuje w 5 przypadkach na 100 tys. mieszkaricow, natomiast
choroba ultrarzadka, to jeden przypadek na 100 tys. mieszkaricow.
Nowotwory rzadkie wystepujg w takich narzadach jak: tarczyca,
tkanki miekkie, kosci, jelita, mdzg, narzady ptciowe, czy skdéra. Wystepuje réwniez cata grupa
nowotworéow uktadu chtonnego (limfatycznego) i krwiotworczego. W tej chwili w Europie notuje sie
ok. 550 tys. zachorowan rocznie na nowotwory rzadkie i zyje z tym rozpoznaniem ok. 4,5 miliona
pacjentéw. Przyjmuje sie, ze sposrdd rzadkich nowotwordw ok. 30% stanowig nowotwory ultrarzadkie.
Chce réwniez zwrdcié¢ uwage na to, ze istniejg takie nowotwory, ktére w Unii Europejskiej uznawane
sg za rzadkie, a w Polsce ze wzgledu na specyfike naszego pacjenta niestety sg dosy¢ czeste. Takim
przyktadem jest rak ptaskonabtonkowy krtani, ktéry wtasciwie bardzo rzadko wystepuje w krajach
Europy Zachodniej, natomiast w Polsce ze wzgledu na nagminne palenie papieroséw, nowotwér nie
nalezy do rzadkich. Podobnym przyktadem jest rak szyjki macicy, ktéry w wielu krajach Europy
Zachodniej bedzie niebawem catkowicie wyeliminowany ze wzgledu na populacyjne szczepienia
przeciw HPV oraz wczesne rozpoznanie. W Polsce, kobiety nie wykonujg powszechnie cytologii, mimo
ze jest to bezptatne i dostepne badanie przesiewowe od wielu lat. Chociaz istnieje Narodowa Strategia
Onkologiczna nie wprowadzilismy jeszcze refundacji szczepien przeciw HPV. Apelowalismy do Ministra
Zdrowia o szybsze wdrozenie tych elementéw Narodowej Strategii Onkologicznej. Szczegdlnie,
ze mamy juz twarde dane z Australii, Szkocji oraz krajéw skandynawskich, ktére pokazuja,
ze w najblizszych latach, w tych krajach zostanie wyeliminowany rak szyjki macicy. Istnieje w tej chwili
inicjatywa w Unii Europejskiej, gdzie mowi sie o tworzeniu sieci osrodkéw onkologicznych, ktére s3
wyspecjalizowane w leczeniu nowotwordw rzadkich, co jest bardzo stuszne. Mamy taki przyktad
z Narodowego Instytutu Onkologii, jesli chodzi o miesaki tkanek miekkich i kosci oraz nowotwory
neuroendokrynne, gdzie istniejg zespoty wielospecjalistyczne, ktére wytgcznie zajmujg sie
rozpoznawaniem i leczeniem tych nowotwordw rzadkich. Idea tworzenia takich wyspecjalizowanych
osrodkow, ze wzgledu na matg liczbe tych pacjentéw ma swoje absolutnie praktyczne uzasadnienie
z kazdego punktu widzenia, réwniez z punktu widzenia ptatnika i decydenta. Wyspecjalizowane osrodki
prowadzg infolinie, albo mozliwos¢ kontaktu online, gdzie zaréwno lekarze, jak i pacjenci mogg
przedstawic¢ swoj problem i otrzymac opinie konsylium wielodyscyplinarnego, ktére ustala wtasciwy
plan leczenia. Chce rowniez powiedzieé o ostatniej grupie nowotwordw rzadkich dla ktérych leczenie
jest bardzo wyspecjalizowane oraz zwigzane z postepem wiedzy medycznej w zakresie onkologii,
z rozbudowaniem testéw molekularno-genetycznych. Dzieki diagnostyce molekularnej, nawet w tych
nowotworach, ktére czesto wystepujg, jak na przyktad rak ptuca, czy jelita grubego zaczyna
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sie wyodrebniaé ich podtypy, ktére zwigzane sg z markerami molekularno-genetycznymi. Tak wiec
coraz wezisze sg grupy pacjentow, do ktorych skierowane jest okreslone leczenie precyzyjne
zindywidualizowane w oparciu o te markery. Bardzo nam zalezy, aby Plan dla Choréb Rzadkich byt
sukcesywnie wdrazany w ramach kluczowych szesciu obszaréw. Pragniemy tez, aby wykorzystano
w petni potencjat i zapisy Funduszu Medycznego w poprawie dostepu do terapii.

Prof. Zbigniew Zuber, Przewodniczqcy
Rady Ekspertéw ds. Chorob Rzadkich
Medycznej Racji Stanu, Kierownik
Katedry Pediatrii KAAFM

Medyczna Racja Stanu od lat zwraca uwage na
choroby rzadkie. Chorzy na choroby rzadkie, albo
ultrarzadkie w Polsce czesto krazg od lekarza, do \
lekarza. Plan dla Chordb Rzadkich jawi sie nam jako znakomite narzedzie koordynacji i kompleksowosci
opieki sciezka, tylko my jeszcze w tej chwili tych efektéw nie widzimy. Najwazniejszym elementem
w opiece nad chorymi na choroby rzadkie jest wczesna diagnostyka, w tym badania genetyczne. Sg one
przysztoscig medycyny, a bez tego nie damy sobie rady. Mamy w tej chwili coraz wiecej nowoczesnych
terapii, z ktérych sie niezwykle cieszymy. Mamy mozliwos¢ nowoczesnego leczenia choroby Wilsona,
rdzeniowego zaniku miesni, mukowiscydozy oraz wielu innych chordb rzadkich. Jednak kluczowa jest
podstawowa i pogtebiona diagnostyka. Bardzo wazna w tym aspekcie jest edukacja wszystkich
pracownikéw opieki zdrowotnej, zeby zwrdcié¢ uwage, ze pacjent, ktéry ma nietypowe objawy, to nie
jest powdd do nadania tatki ,to nie nasz pacjent”, tylko wrecz przeciwnie powinnismy zajgc¢ sie nim
w sposbb szczegdlny, bo by¢ moze dotychczasowe niepowodzenia diagnostyczne byty spowodowane
niedostatkiem wiedzy, albo brakiem mozliwosci przestania do kolegdw, ktdrzy na tym lepiej sie znaja.
Nie uwazam, zeby tworzenie wytgcznie centralnych srodkéw byto dobrym pomystem. Pacjenci
sg w catej Polsce. Jesli lekarz bedzie miat podejrzenie, ze co$ z pacjentem dzieje sie nietypowego,
dobrze bytoby, zeby byty utworzone wtasciwe szlaki informacyjno-diagnostyczne oraz, zeby byta
tatwos¢ dotarcia pacjenta do osrodka, ktdry bedzie go leczyt. Najwazniejszym elementem jest dobra
diagnostyka oraz porzgdna edukacja na odpowiednim poziomie, zeby utatwi¢ droge pacjentowi
Z nietypowymi objawami w dotarciu do osrodka eksperckiego. Mamy ogromny problem z silosami,
gdzie ani pacjent, ani jego lekarz nie wiedzg, czy chory jest pacjentem hematologicznym,
onkologicznym, gastrologicznym, czy pulmonologicznym, a w wielu wypadkach to jest pacjent
,multidyscyplinarny”, czyli ma wiele objawéw z poszczegdlnych dyscyplin. Rodzice pacjentow
z chorobami rzadkimi czesto méwig: ,my jesteSmy zapisani w czternastu poradniach”. Kto$ powinien
to skoordynowac. To, co najwazniejsze i co widzimy w ostatnich latach, to fakt, ze zostaty utworzone
osrodki leczenia chordb rzadkich dla dorostych. Tutaj jawi sie kolejny problem, z ktdrym musimy sie
zmierzy¢, jako klinicysci, ale takze jako obywatele, czy sta¢ nas w Polsce na refundacje publiczng
wszystkich dostepnych terapii. To jest kolejny problem, przed ktérym staniemy. Problem priorytetéow
i wyboru. Zwracam sie do Panstwa z apelem, aby fatwos¢ i dostepnosc terapii nie byta ograniczona
wytgcznie do pewnych chordb, ktdre sg publicystycznie popularne. Mysle, ze jestesmy przed
powaznym wyzwaniami terapeutycznymi w medycynie i miejmy nadzieje, ze pienigdze, ktére znajduja
sie w publicznym systemie ochrony zdrowia, bedg rozsadnie wykorzystane i wszyscy nasi pacjenci beda
mogli z tego skorzystaé. Problem, przed ktérym na pewno staniemy, to zwiekszanie sie potrzeb
zdrowotnych spotfeczenstwa i narastajacy dtug zdrowotny, ktéry rosnie nam od lat. Naczelna Rada
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Lekarska podkresla, ze pacjent z chorobg rzadka ma takze inne problemy zdrowotne i jest pacjentem
wielospecjalistycznym. Gdybysmy uchwalili najlepszy na swiecie Program dla Choréb Rzadkich, jezeli
nie bedzie odpowiedniego finansowania, nic nie zostanie zrealizowane, bo nie bedzie funduszy. Takze
finansowanie programoéw lekowych musi ulec zmianie, w kierunku wzrostu finansowania swiadczen
medycznych w osrodkach klinicznych je realizujgcych. Przy nieprzychylnej postawie dyrekcji szpitali,
nie ma szans na realizacje programow lekowych przez lekarzy w nich pracujgcych. Jest to m. in. powdéd
wedrowania pacjentéw po catej Polsce, bo w niektérych osrodkach klinicznych nie optaca sie otwierac
programu lekowego. Leczenie niektdrych jednostek chorobowych powinno byé prowadzone przez
wyspecjalizowane centra. Jednak dostepnos¢ chorych na choroby rzadkie do terapii powszechnej
powinna by¢ mozliwie blisko miejsca zamieszkania pacjenta.

Prof. Krystyna Chrzanowska, Przewodniczqgca Wt #I17
Zespotu ds. Chorob Rzadkich przy Ministrze
Zdrowia

W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministrow Plan dla
Choréb Rzadkich, ktéry jest przewidziany do realizacji w
latach 2022-2024. Plan obejmuje szes¢ obszaréw i ma na
celu poprawe diagnostyki i leczenia choréb rzadkich \
zgodnie ze standardami przyjetymi w UE (osrodki r,’-,l*"f';-‘?;f,‘:;’é""%\

eksperckie oraz dostep do nowoczesnym metod diagnostycznych, w tym genomowych badan
wielkoskalowych), zapewnienie dostepu do wysokiej jakosci innowacyjnych sSwiadczen opieki
zdrowotnej (nowoczesne terapie, elektroniczny paszport pacjenta, rejestry choréb rzadkich), rozwdj
i szerzenie wiedzy o chorobach rzadkich (platforma informacyjna). Aktualnie w przygotowaniu jest
powotanie trzech ciat doradczych: Rady ds. Chordb Rzadkich, Rady ds. Rejestru Choréb Rzadkich oraz
Rady ds. Platformy Informacyjnej. Rozpoczety sie juz prace realizowane przez Centrum e-Zdrowie
zwigzane z opracowaniem koncepcji systemu informatycznego dla chordb rzadkich, w sktad ktérego
wejdzie Polski Rejestr Choréb Rzadkich (PRCR), Paszport Pacjenta oraz Platforma Informacyjna.
Wkrdtce powinny by¢ powotane przez ministra wtasciwego ds. zdrowia pierwsze krajowe osrodki
eksperckie choréb rzadkich w drodze uznania kompetencji. Taka procedura jest przewidziana dla
polskich osrodkéw, ktére zostaty przyjete do Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN); od 1 stycznia
2022 r facznie 46 osrodkdéw nalezy do 21 z 24 sieci. Struktura sieci ERN nie obejmuje catego obszaru
zagadnien zwigzanych z chorobami rzadkimi. W zwigzku z tym, powotfany w ten sposéb osrodek
krajowy bedzie miat kompetencje w zakresie takim jak ERN, w ktérym dziata. Przynaleznos$¢ do ERN
znaczaco utatwia kontakty miedzynarodowe i mozliwos¢ konsultacji pacjentdw z szerokim gronem
specjalistdw w Europie. Nastepnym krokiem powinno by¢ powotanie eksperckich osrodkéw krajowych
w drodze konkurséw. Aby mozna byto zaczg¢ ogtaszaé konkursy najpierw musi by¢ jednak powotana
Rada ds. Chordb Rzadkich. Zgodnie z wytycznymi planu docelowo powinna powstaé krajowa sie
Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR). Chodzi o to, aby pacjent nie musiat jezdzi¢ po catym
kraju i mogt by¢ objety odpowiednig opieka jak najblizej miejsca zamieszkania. Osrodek ekspercki
powinien posiada¢ wielodyscyplinarny zespdt specjalistéw, aby mozliwe bylo zapewnienie
koordynowanej, kompleksowej opieki medycznej i okotomedycznej, odpowiednie zaplecze
technologiczne (m.in. odpowiednia diagnostyka laboratoryjna i obrazowa), doswiadczenie
w prowadzeniu badan klinicznych i projektéw badawczych oraz udokumentowang wspodtprace
miedzynarodowa w obszarze choréb rzadkich. Do zadan takiego osrodka bedzie takze nalezato
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prowadzenie rejestru klinicznego pacjentéw z okreslong chorobg lub grupa choréb, nadawanie kodéw
ORPHA i zgtaszanie pacjentow do PRCR). Osrodki, ktére obejmujg opieka pacjentéw pediatrycznych
powinny nawigzac¢ wspétprace z osrodkami, ktére bedg mogty przejac¢ opieke nad tymi pacjentami
w wieku przejsciowym i wieku dorostym. Kluczowym zadaniem jest poprawienie diagnostyki chordb
rzadkich, z jednej strony poprzez dofinansowanie wyposazenia wysokospecjalistycznych laboratoriow
genetycznych i nie genetycznych, z drugiej zas odpowiednig wycene kosztéw nowoczesnych procedur,
odpowiednio, wielkoskalowych badan genomowych (mikromacierze aCGH oraz sekwencjonowanie
nastepnej generacji NGS) oraz innych wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych
(np. immunologicznych czy enzymatycznych). Ponadto, laboratoria wykonujgce takie badania powinny
uzyska¢ odpowiednig akredytacje, aby ich wyniki spetniaty wysokie standardy i byty wiarygodne
(czekamy na ustawe o testach genetycznych). Niemniej wazne jest zapewnienie odpowiedniego
finansowania nie tylko nowych procedur diagnostycznych, ale takze hospitalizacji oraz wizyt
ambulatoryjnych (pacjent z chorobg rzadkg wymaga znacznie wiekszego naktadu pracy lekarza,
diagnosty i innego personelu). Mamy nadzieje, ze w 2022 r. uda sie przeprowadzi¢ wycene i taryfikacje
zaréwno nowych procedur diagnostycznych, jak i swiadczen szpitalnych i ambulatoryjnych. Oprécz
osrodkoéw eksperckich chordb rzadkich duzg role do spetnienia w tym zakresie majg takze osrodki
genetyki klinicznej lub medycznej oraz poradnie genetyczne, ktére od kilkudziesieciu lat zajmujg sie
diagnostyka pacjentédw z genetycznie uwarunkowanymi chorobami rzadkimi. W przypadku chordb
rzadkich zakonczenie diagnostyki, takze w OECR, powinno by¢ zawsze podsumowane przez genetyka
klinicznego, aby pacjent i jego rodzina otrzymali petng porade genetyczng oraz plan zakresu dalszej
opieki w przypadku choréb wielonarzgdowych. Z punktu widzenia genetyka klinicznego, ktérym jestem
od prawie 40 lat musze zwrdci¢ uwage na jeszcze jeden bardzo wazny aspekt badan genetycznych.
Obserwujemy, ze sg pacjenci, ktérzy zapisujg sie do kilku poradni genetycznych, czasem réwnolegle.
Najpowazniejszym problemem, ktéry z tego wynika jest czasem kilkukrotne wykonywanie tych samych
kosztownych badan. Jesli pacjent lub rodzice o tym nie poinformujg osrodek przyjmujacy pacjenta nie
ma mozliwosci sprawdzenia takich danych. Powoduje to niepotrzebne koszty i wydtuza kolejki
do poradni, ktére z uwagi na niedobdr specjalistow w dziedzinie genetyki klinicznej nie sg w stanie
ustali¢ rozsadnych terminéw wizyt. Widze pilng potrzebe wprowadzenia ogdélnopolskiego rejestru
wykonanych badan genetycznych (odpowiednio zabezpieczonego i dostepnego tylko dla wybranych
odbiorcéow), w ktérym mozna bytoby sprawdzi¢ date i miejsce wykonania badania. Przygotowujac Plan
dla Choréb Rzadkich zwrdcilismy takze uwage na koniecznos¢ wspodtpracy nie tylko pomiedzy
krajowymi OECR, ale takze wspdtpracy OECR z o$rodkami genetyki medycznej/poradniami
genetycznymi  w zakresie diagnostyki genetycznej, zwtaszcza wielkoskalowymi metodami
genomowymi.

Prof. Anna Latos-Bieleriska, Konsultant
Krajowy w dziedzinie Genetyki Klinicznej

Chce podkresli¢, ze Plan dla Choréb Rzadkich jest
katalizatorem rozwoju genetyki klinicznej w Polsce. ‘
Powoduje on takze konieczno$¢ wprowadzenie '
nowych rozwigzan prawnych. Do koszyka $wiadczen
majy zosta¢ wprowadzone wysokoprzepustowe |
badania genomowe. Jest to zwigzane z koniecznoscia
zabezpieczenia dwdch bardzo waznych obszaréow.
Pierwszy obszar, to zapewnienie wysokiej jakosci badan genetycznych, a drugi - zabezpieczenie
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kadrowe. Co do wysokiej jakosci badan genetycznych, to w tej chwili w opracowaniu jest ustawa
o testach genetycznych. Caty zespdt ekspertéw pracowat nad przygotowaniem ustawy, ktdra okresli
wymogi jakosciowe laboratoridéw genetycznych i wprowadzi zapisy wymogu powigzania testéw
genetycznych z interpretacjg wynikow w kontekscie rodowodowo-klinicznym i z porada genetyczna.
Okredli tez zasady prowadzenia repozytoriéw materiatu genetycznego, regulacje dotyczace przesytania
materiatu genetycznego za granice, zabezpieczajgc prawa pacjenta i wprowadzajgc niezbedne
regulacje bioetyczne. Drugg sprawg jest zabezpieczenie kadrowe. Musimy zaczgé od szkolenia
studentdw na wydziatach lekarskich. W tej chwili pracuje zespdt ekspertéw, ktéry zostat powotany
przez Ministra Zdrowia, ztozony m.in. z przedstawicieli rektoréw uczelni medycznych, przedstawicieli
Ministerstwa Zdrowia i Ministerstwa Edukacji i Nauki. W programie studiéw medycznych nalezy
zmieni¢ miejsce genetyki - zgodnie z wieloletnimi staraniami Polskiego Towarzystwa Genetyki
Cztowieka. Dzisiaj genetyka kliniczna jest przedmiotem klinicznym, a diagnostyka chordb
genetycznych, w tym genetycznych chordéb rzadkich jest waing czescig medycyny precyzyjnej.
Specjalizacja z genetyki klinicznej powinna by¢ na liscie specjalizacji priorytetowych. Aktualnie w Polsce
jest 142 specjalistéw genetyki klinicznej, 12 z nich jest po 70 roku zycia, a ok. 30 osdb jest po 60. roku
zycia. W dodatku ponad potowa z nich, to sg nauczyciele akademiccy, profesorowie, samodzielni
pracownicy naukowi. Oni nie majg mozliwosci, zeby pracowac¢ wytgcznie w poradni genetycznej.
W przeliczeniu na petne etaty, genetykdéw klinicznych jest ok. 60. Genetyka kliniczna powinna by¢
specjalizacjg priorytetowa, napisatam juz do Ministra Zdrowia Adama Niedzielskiego w tej sprawie.
Kolejng sprawg jest utworzenie nowego zawodu medycznego - doradca genetyczny, np. na bazie
studiow podyplomowych. Zespot stworzony z genetyka klinicznego i takich doradcow genetycznych
ma duzg efektywnosé. Taki zawdd istnieje na Swiecie i znakomicie sie sprawdza. Konieczne réwniez jest
zapewnienie wilasciwego statusu biotechnologom i biologom molekularnym. Jest to niezbedne
w nowoczesnej diagnostyce choréb genetycznych, zwtaszcza chordb rzadkich. W tej chwili jest
opracowywana ustawa o medycynie laboratoryjnej. W tej ustawie status biotechnologa medycznego
i biologa molekularnego jest bardzo niski. To jest absolutnie nie do przyjecia, a jedli to sie nie zmieni,
to zablokuje rozwéj wysokoprzepustowych badan genomowych w Polsce. Powinny by¢ opracowane
studia podyplomowe dajgce uprawnienia diagnosty. Poza tym nalezy zmodyfikowac kierunek
biotechnologia medyczna na uczelniach medycznych, podobnie jak analityke poprzez dodanie
przedmiotéw formujgcych osobowosé diagnosty. Konczenie studidw bytaby juz z tytutem diagnosty
w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej i to by otwierato dostep do specjalizacji. Kolejng wazna
sprawaq sg rejestry. Funkcje rejestru chordb rzadkich spetnia cze$ciowo, dziatajagcy od 25 lat, Polski
Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych, ktdry od 5 lat stosuje kody ORPHA. W bazie danych tego
rejestru jest ok. 15 tys. pacjentéw z rzadkim, najczesciej ultrarzadkim zespotem genetycznym. Znajduje
sie w nim takze ok. 40 tysiecy chorych z wadg izolowang, ktéra ma nadany kod ORPHA. Mamy w Polsce
znakomite doswiadczenie w prowadzeniu tak wielkich rejestréw. Zostato to wykorzystane przy
opracowaniu zatozen Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich. Bardzo wazna bedzie rola Rady Naukowe;j
dla Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich, ktéra dopracuje wszystkie funkcje rejestru. Polski Rejestr
Choréb Rzadkich i Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych sg rejestrami siostrzanymi, ktore beda
sie uzupetnia¢ i wymienia¢ danymi. Bardzo wazne sg zrédfa informacji. Na razie skoncentrowali$my sie
w pierwszych dwdch latach na chorobach rzadkich o ustalonym podtozu genetycznym. Bardzo wazne
jest dbanie o jako$¢ danych i przyjmowanie do tego rejestru przypadkéw sprawdzonych. Zgtoszenia
do rejestru bedg z poradni genetycznych, z osrodkéw eksperckich i ta cze$¢ jest juz dopracowana.
Natomiast opracowania wymagajg zasady zgtaszania genetycznych chordb rzadkich o nieustalonym
podfozu genetycznym oraz niegenetycznych chordb rzadkich. Osrodki eksperckie bedg prowadzié
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RAPORT: V SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

rejestry kliniczne dla poszczegélnych choréb rzadkich. Te prace trwajg, sg zaawansowane, odbywajg
sie spotkania z zespotami informatykéw z Centrum e-Zdrowia. Uwazam, ze po wprowadzeniu Polskiego
Rejestru Choréb Rzadkich, Polska bedzie liderem w zakresie rejestrow w Unii Europejskiej, bo dwa takie
wielkie rejestry, pokrywajgce caty kraj, to naprawde jest wyjatkowa sytuacja. Jesli chodzi o rejestry
wad wrodzonych, to praktycznie, oprdécz Polski, jeszcze tylko Norwegia, Szwecja i Finlandia majg rejestr
krajowy. Z kolei Platforma informacyjna ,,Choroby Rzadkie” to bedzie wiarygodne, kompleksowe zrédto
wiedzy klinicznej, naukowej i organizacyjne;j.

Prof. Mieczystaw Walczak, Konsultant Krajowy w
dziedzinie Endokrynologii i Diabetologii Dzieciecej

Diagnozowanie pacjentéw z chorobami rzadkimi jest kwestig
priorytetowa. Wazna jest rozbudowa i poszerzenie sieci poradni
genetycznych, bo tak jak podkres$lono wczesniej 80% chordb
rzadkich, to sg choroby uwarunkowane genetycznie. Nie nalezy
zapomina¢ o poszerzaniu zakresu badan przesiewowych
u noworodkéw. Mimo, iz Polska nalezy do grona liderdw, jezeli
chodzi o liczbe wykonywanych badan, to panel badani powinien
by¢ poszerzany. W tym kontekscie, nie nalezy zapomina¢ o badaniach biochemicznych, ktére mogg by¢
wykonywane w krajowych osrodkach. Bardzo waine jest wprowadzenie rejestréw medycznych.
Pozwoli nam to wiedzie¢, ilu pacjentéw choruje na dang jednostke chorobowsg, a z drugiej strony
powinnismy réwniez mie¢ mozliwosé oszacowania potrzeb w zakresie liczby leczonych pacjentéw.
Pozwoli to réwniez zdefiniowaé witasciwg liczbe osrodkéw klinicznych oraz stworzy¢ kompleksowa
opieke w zakresie chordb rzadkich. Jednak bez odpowiedniego ksztatcenia lekarzy - przed
i podyplomowego nie osiggniemy poprawy. W Polsce, od momentu wystgpienia pierwszych objawéw
do rozpoznania przyczyny choroby rzadkiej mija wiele lat. Pacjenci sg bardzo czesto diagnozowani
w momencie, kiedy choroba jest zaawansowana, a my lekarze niewiele jesteSmy wtedy w stanie zrobic.
Jezeli na poziomie lekarza POZ wystepujg u pacjenta nietypowe objawy, to pacjent powinien by¢
niezwtocznie wystany do osrodka specjalistycznego. | na ten element w ksztatceniu przed
i podyplomowym nalezy zwraca¢ uwage. Wydaje mi sie, ze kluczowym jest nie tylko ksztatcenie kadr
medycznych, ale réwniez, jak najszerszy przekaz dla spoteczenstwa o potrzebie przyspieszenia
diagnozowania i leczenia chordb rzadkich. Nalezy rowniez dazy¢ do takiego modelu opieki, aby nie
probowac wyalienowad tych pacjentédw poza srodowisko, w ktérym na co dzien zyja. Na to zagadnienie
nalezy zwraca¢ uwage, zeby tych pacjentdéw nie trzymaé w srodowisku domowym, tylko, zeby oni zyli,
realizujgc swoje mozliwosci zyciowe i byli czescig spoteczenstwa.

Osobiscie mam zaszczyt kierowac Zespotem Koordynacyjnym ds. Choréb Ultrarzadkich. Borykamy sie
z codziennymi wyzwaniami i problemami. Koordynujemy programy lekowe w zakresie 12 chordb
rzadkich, obejmujgce ponad 500 pacjentdw. W ramach realizacji tych programow lekowych pojawia
sie konieczno$¢ zapewnienia kompleksowej opieki. Zrobilismy olbrzymi postep, jezeli chodzi
o diagnozowanie oraz leczenie choréb rzadkich. Mysle jednak, ze jedna rzecz zawsze pomijamy - nie
wszystkie choroby rzadkie jesteSmy w stanie leczy¢ farmakologicznie. Dlatego tak wazng jest kwestia
centréw diagnostycznych, réznego typu programoéw kompleksowej opieki, elementéw zwigzanych
z leczeniem celowanym oraz kwestia rehabilitacji leczniczej. Dostepnos¢ do rehabilitacji jest bardzo
staba, a COVID-19 te mozliwos$¢ korzystania z rehabilitacji utrudnia. Powinnismy podkreslaé, ze jednym

MEDYCZNA RACJA STANU  LUTY 2022



z zasadniczych elementdw terapii kazdego pacjenta, nawet jak on jest leczony w sposéb celowany, jest
potrzeba rehabilitacji leczniczej. Wszyscy cieszymy sie z uchwalenia Planu dla Choréb Rzadkich.
Ogromnym sukcesem jest to, ze zostat on zatwierdzony po kilkunastu latach staran. Jest jednak aspekt,
ktdry zostat w nim pominiety - pomoc spoteczna i socjalna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Wiele
rodzin jest ubogich, dlatego pomoc spoteczna i socjalna powinna by¢ jednym z zasadniczych
elementow opieki. Pacjenci z chorobami rzadkimi bardzo czesto maja ktopot z edukacja, dlatego bardzo
wazng jest kwestia indywidualnego toku nauczania, czy szkoty dla dzieci i mtodziezy z uposledzeniem
intelektualnym, czy fizycznym rdéinego stopnia. Musi by¢ zweryfikowana wycena procedur
diagnostycznych i terapeutycznych, ktdra szczegdlnie w programach lekowych jest czesto ponizej
kosztéw. W przypadku chordb rzadkich, niezbedna jest kwestia ponownej taryfikacji wielu procedur
diagnostycznych i terapeutycznych, bo zaden dyrektor szpitala nie bedzie chciat doptaca¢ do rzeczy,
ktdre mu przynoszg chwate, ale z drugiej strony straty finansowe. Mysle, ze ponowna wycena wielu
procedur jest niezbedna. Oczywiscie, kazda choroba rzadka ma zupetnie inny obraz i zasade leczenia,
w zwigzku z tym nie mozna powiedzie¢, ze wszystkie jednostki chorobowe powinny by¢ leczone
w centrach eksperckich znacznie oddalonych od miejsca zamieszkania o chorego. W wielu krajach —
np. Holandii jest wrecz odwrotny trend, kiedy pielegniarka z lekarzem przyjezdzajg do domu pacjenta
i podajg mu leki. Mamy bardzo dobre doswiadczenia, jesli chodzi o dzieci z cukrzycg typu 1. W okresie
pandemii w poradniach diabetologicznych dla dzieci mtodym osobom dorostym do 21 roku zycia
porady udzielali zaréwno endokrynolodzy i diabetolodzy dzieciecy, jak i diabetolodzy zajmujace
sie osobami dorostymi. Na to wyrazit zgode Prezes Narodowego Funduszu Zdrowia. Apeluje wiec
do NFZ, aby takg mozliwo$é utrzymac¢ po okresie ustgpienia pandemii, bo jest to doskonate
rozwigzanie. W tej chwili rozwija sie w Unii Europejskiej medycyna wieku mtodzienczego. Warto
wprowadzié¢ taki okres przejsciowy (np. 21 r.z.), gdzie pacjent ptynnie przechodzi z opieki pediatrow
pod opieke internistéw. Nastepnym problemem s3 ciezarne w mtodym wieku. Pediatrzy znaja
te pacjentki i mysle, ze wspdlnie z potoznikami i z internistami powinni zapewni¢ optymalng opieke dla
tych wszystkich kobiet.

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Katedry
i Kliniki Neurologii WUM

W zakresie neurologicznych choréb rzadkich w ostatnich
latach mamy wielkie sukcesy. Te sukcesy to przede wszystkim
optymalizacja diagnostyki i terapii rdzeniowego zaniku
miesni. Od stycznia 2019 r. mamy refundacje nusinersenu w
ramach programu lekowego. Obecnie w ramach programu
ponad 700 pacjentéw z SMA jest leczonych w 30 osrodkach w
Polsce. Pacjenci nie muszg jezdzi¢ po catej Polsce, bo terapia jest dostepna relatywnie blisko. W SMA
oczekujemy na refundacje kolejnych lekéw. W Europie zostata zarejestrowana terapia doustna
risdiplamem, ktéra wydaje sie bardzo dobrym rozwigzaniem, przynajmniej dla czesci chorych z bardzo
duzymi skoliozami, ktére utrudniajg lub uniemozliwiaja podanie nusinersenu dokanatowo. Czekamy
takze na refundacje terapii genowej, ktérej refundacja byta rozwazana w ramach Funduszu
Medycznego. Wydaje sie, ze tego rodzaju nowatorskie terapie rzeczywiscie na takag S$ciezke,
w okreslonych wskazaniach, przy bardzo dobrych wynikach badan klinicznych zastuguja. Mamy juz
Swietnie funkcjonujgcy program badan przesiewowych noworodkéw w kierunku rdzeniowego zaniku
miesni. Od kwietnia 2021 r. zidentyfikowano dzieki przesiewowi 19 dzieci w stadium przedobjawowym,
Oczekujemy ba wprowadzenie badania przesiewowego noworodkdéw w kierunku choroby Pompego.
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Mozliwos¢ wczesnej diagnostyki tej choroby bardzo poprawitaby rokowanie tej grupy pacjentéw.
Doceniamy refundacje publiczng terapii zespotu Lamberta i Eatona. Czekaliémy na nig tadnych kilka lat.
Bardzo dziekujemy za refundacje atalurenu w terapii dystrofii Duchenne’a. Jest to terapia, ktéra moze
by¢ dostepna dla mniej niz 10% chtopcdédw z tg postepujacg chorobg miesniowa. Problem, ktéry wydaje
mi sie w tej chwili najbardziej palacym z punktu widzenia neurologii, to problem zwigzany z realizacjg
programu lekowego zawierajgcego immunoglobuline ludzky, podawang dozylnie. Od wielu miesiecy
zmagamy sie z gtebokim niedoborem immunoglobulin. Z jednej strony oczywiscie mamy nadzieje,
ze dostepnos¢ immunoglobulin sie poprawi. To jest dla czesci naszych pacjentéow byé, albo nie by¢.

Uznanie kompetencji osSrodkéw eksperckich, ktére zostato zapisane w Planie dla Choréb Rzadkich jest
niestychanie wazne. Rownie wazna jest poprawa wyceny obstugi programdéw lekowych. My, lekarze
jestesmy petni zapatu, ale dyrektorzy placéwek, w ktérych realizujemy programu lekowe, s3 rozliczani
z wyniku finansowego placéwek i ich cierpliwosé, w ktéoryms momencie zaczyna by¢ wystawiona
na ciezka prébe. Plan dla Choréb rzadkich, z jednej strony pozwoli pacjentom znacznie tatwiej docieraé
do osrodkéw eksperckich, natomiast te osrodki eksperckie juz w tej chwili sg bardzo oblezone.
Do wiekszosci procedur i konsultacji s dtugie kolejki. Sam fakt pojawienia sie wiekszej liczby adresow
Swietnych placowek nie do korica rozwigze ten problem. Kolejnym waznym krokiem powinno by¢
wzmocnienie finansowe osrodkdéw, ktére zostang uznane za osrodki eksperckie. Pomoze to sprostac
oczekiwaniom naszych pacjentéw, ale réwniez poprawi ksztatcenie i prace kadr medycznych, ktére
beda miaty pasje, wiedze ekspercka i beda chciaty w tych naszych osrodkach dalej pracowaé. Nie
wszystko o chorobach rzadkich jesteSmy w stanie wyczyta¢ z najlepszych nawet publikacji,
a doswiadczenie kadr medycznych ma przeogromne znaczenie, szczegblnie w tych chorobach, ktoére
nie majg jednoznacznego markera biologicznego. Jestem kierownikiem kliniki, w ktdrej leczg sie przede
wszystkim dorosli pacjenci. Zajmujemy sie dorostymi pacjentami z chorobami miesni. Mam w tej chwili
14 ,,covidowych chorych”. Z punktu widzenia organizacji systemu oni majg preferencje po to, zeby
stworzy¢ im miejsce i warunki izolacji. Ograniczam wiec z koniecznosci dostep dla pacjentéw, ktdrzy
sg ,pacjentami niecovidowymi”. Warszawski Uniwersytet Medyczny powotat Centrum Chordb
Rzadkich Niezdiagnozowanych. Bedziemy jednoczy¢ nasze dziatania, tak, aby pacjenci, zaréwno dzieci,
jak i dorosli - od noworodka do staruszka uzyskali kompetentng opieke.

Prof. Tomasz Mach, Oddziat Kliniczny Ty i
Gastroenterologii i Hepatologii Szpital §
Uniwersytecki w Krakowie

przypadek na 30 tys. oséb chorych. Jesli dziecko odziedziczy
wadliwy gen od jednego z rodzicdw, choroba zazwyczaj nie
ujawnia sie, ale dziecko jest jego nosicielem i przekaze go k\ y = “
w przysztosci swoim dzieciom. Czesto$¢ bezobjawowego nosicielstwa mutacji genu ATP7B wynosi
jeden na dziewiedédziesiat. Jesli wadliwy gen jest odziedziczony po matce i po ojcu - choroba moze sie
ujawnic, a pierwsze objawy pojawiajg sie zazwyczaj w dziecinstwie lub mtodosci. Danych odnosnie

Choroba Wilsona wystepuje stosunkowo rzadko - jeden = :

zachorowan na chorobe Wilsona w Polsce jest stosunkowo niewiele. Prawdopodobnie na chorobe
Wilsona cierpi ok. 1 tys. oséb, a zapadalnos¢ roczna to okoto 20-30 nowych przypadkdéw. Proces
chorobowy polega na uposledzeniu wydalania miedzi z zd6tcig, ktéra gromadzi sie w watrobie, a takze
w innych narzgdach, takich jak mézg, nerki, czy rogéwka powodujgc ich uszkodzenie. Pacjenci mogg
trafi¢ do lekarza, albo z brakiem objawdw, albo z niecharakterystycznymi objawami. Postaci choroby
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Wilsona jest kilka, gtéwnie watrobowa, u dzieci i mtodziezy, ale réwniez dorostych, nastepnie
neurologiczna, u nieco starszych oséb oraz psychiczna. Gastroenterolodzy przejmuja dzieci z choroba
Wilsona z osrodkéw pediatrycznych, kiedy koriczg 18 lat. Najbardziej skupiamy sie na uszkodzeniu
watroby, ktérego obraz jest bardzo zrdznicowany. Moze to by¢ ostre zapalenie watroby lub przewlekte
zapalenie watroby. Musimy zawsze rdznicowac¢ chorobe Wilsona z innymi chorobami, takimi jak
wirusowe zapalenie watroby, czy autoimmunologiczne zapalenie watroby. Pacjenci trafiajg tez
do lekarza z niezwykle zaawansowang chorobg, jakg jest marskos¢ watroby i jej powiktania, lub
gwattownie rozwijajaca sie ostrg niewydolnoscia watroby z hemolizg, niewydolnoscig nerek, gdzie
absolutnie niezbedne jest leczenie przy pomocy przeszczepu watroby. Charakterystyczny pierscien
Kaysera-Fleischera jest pomocny w diagnozowaniu choroby Wilsona. Chorobe t3 powinnismy
podejrzewac, gdy trafia do nas pacjent z uszkodzeniem watroby, u ktérego przy ktdrym wystepuja
objawy neurologiczne lub psychiatryczne o niejasnej etiologii. Moze to by¢ pacjent z niewydolnoscig
watroby i anemig hemolityczng. Czesto lekarze nie pamietajg o chorobie Wilsona i pacjenci trafiaja
z innymi rozpoznaniami albo do poradni hepatologicznej albo gastroenterologicznej i okres diagnozy
wiasciwej choroby trwa zbyt dtugo. Podstawg rozpoznania sg badania laboratoryjne, jak oznaczanie
stezenia ceruloplazminy w surowicy krwi, jest to badanie przesiewowe, ale ma matg czutosé
i swoisto$¢. Bardzo waznym badaniem jest pomiar stezenia miedzi w moczu, zbieranym przez 24
godziny. To jest bardzo dobre badanie przesiewowe. Stezenie miedzi w surowicy ma matg przydatnosc
diagnostyczng. Niezwykle rzadko kwalifikujemy pacjentéw do biopsji watroby z uwagi na inne
mozliwosci diagnostyki nieinwazyjnej. Badanie histopatologiczne watroby ma bardzo wysokg czutosé
w wykrywaniu ilosSciowym miedzi w tkance watrobowej, ale jest przeprowadzane w nielicznych
osrodkach referencyjnych. Biopsja stuzy takze do wykrycia rodzaju uszkodzenia watroby. Kolejne
badania, to badania obrazowe watroby i przylegtych narzadéw, jak USG, tomografia komputerowa lub
rezonans magnetyczny, stuzg ocenie marskosci watroby i jej powiktani, jak nadcisnienie wrotne,
wodobrzusze, a wiec zaawansowang chorobe Wilsona. Innym badaniem, ktdre jest dostepne i stuzy
do monitorowania choroby Wilsona jest ocena progresji uszkodzenia watroby i zwtdknienia przy
pomocy elastografii. Badanie pacjentow z objawami neurologicznymi polega na obrazowaniu mézgu,
badanie okulistyczne w lampie szczelinowej ujawnia charakterystyczny pierscienn Kaysera-Fleishera
na obwodzie teczéwki, badanie histopatologicznego bioptatu watroby w ramach watpliwosci
diagnostycznych. Badania genetyczne potwierdzajg chorobe, sg bardzo drogie, polegajg na analizie
sekwencji genu ATP7B. Na te badania kierujemy pacjentéw, gdy mamy uzasadnione podejrzenie
choroby Wilsona. W Krakowie jest pracownia diagnostyki genetycznej w Osrodku Choréb Rzadkich
w Szpitalu Uniwersyteckim. Na badania kierujemy rodzenstwo chorego, u ktdrego rozpoznalismy
chorobe Wilsona w celu potwierdzenia mutacji genu, rozpoczecia leczenia i zapobiegania powiktaniom.
Wczesne rozpoznanie choroby jest niezwykle istotne. Pomocnym w postepowaniu diagnostycznym
jest system punktowy zalecony przez Europejskie Towarzystwo Badan nad Watrobga. Leczenie sktada
sie z dwdch sktadowych. Z jednej strony dziatania niefarmakologiczne, czyli zwrécenie uwagi
na abstynencje alkoholowg, unikanie pokarméw zawierajgcych miedz (orzechy, czekolada,
soja, grzyby, watroba). Drugg i najwazniejszg sktadowg terapii jest leczenie bezterminowe, pacjentéow
zarowno bezobjawowych, jak i petnoobjawowych, przy pomocy s$rodkéw farmakologicznych.
Standardem terapii sg dwie grupy lekdow. Mamy leki blokujgce wchtanianie miedzi w jelitach,
to sg zwigzki cynku oraz leki chelatujgce miedz - penicylamine i trietylenotetramine (trientyne), ktére
sg od lat stosowane, jednak niewskazane u wszystkich pacjentéw, z uwagi na przeciwwskazania.
Trientyna jest nowszym lekiem lepiej tolerowanym, gdy pacjent nie mozna przyjmowaé penicylaminy,
gdy nasility sie objawy neurologiczne. Dostepnosé trientyny w ramach programu lekowego spowoduje
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polepszenie sytuacji pacjentdw. Jest ona lekiem zdecydowanie bezpieczniejszym, alternatywnym
w stosunku do penicylaminy, ktdrg moglibysmy zarzucié, gdyz liczba powiktan ze strony penicylaminy
jest ogromna i dotyczy réznych narzaddw. Trientyna jest optymalnym lekiem, a w ramach programu
lekowego zabezpieczymy kompleksowgq opieke pacjentow.

Dr Justyna Milczewska, Kliniczny Oddziat Choréb Ptuc,
Samodzielny Zespdt Publicznych Zaktaddw Opieki Zdrowotnej
im. Dzieci Warszawy w Dziekanowie Lesnym, Klinika i Zaktad
Mukowiscydozy, Instytut Matki i Dziecka w Warszawie

Od 1 listopada 2020 r. zostata wprowadzona refundacja publiczna iwakaftoru
- pierwszej terapii przyczynowej mukowiscydozy w Polsce. Niestety mozliwosc
skorzystania z tej terapii dotyczy bardzo niewielkiej liczby pacjentéw. Jest to
grupa ponizej 1% pacjentdw z mukowiscydozg, czyli to sg naprawde
pojedynczy pacjenci. Natomiast klinicysci i pacjenci oczekiwali na refundacje publiczng pozostatych
trzech lekéw przyczynowych w mukowiscydozie. W momencie, kiedy méwito sie o mukowiscydozie
przez ostatnie pieé lat, to moéwito sie, ze leki przyczynowe sg refundowane w innych krajach, a w Polsce
nie sg refundowane. Podkreslalismy, jak spektakularne sg efekty tych terapii dla pacjentéw
z mukowiscydozg. Poprawia sie jakos¢ zycia i przedtuza sie dtugos¢ zycia pacjentdw z mukowiscydoza.
Przypomne, ze w przypadku tych lekdw udowodniono poprawe funkcji ptuc, zmniejszenie czestosci
zaostrzen choroby oskrzelowo-ptucnej, poprawe stanu odzywienia, ale takze takie czynniki, jak
np. zmniejszenie zapotrzebowania na enzymy trzustkowe, czy na insuline, w przypadku wystgpienia
cukrzycy zwigzanej z mukowiscydoza. Dzien 15 lutego 2022 r. zapisze sie na zawsze w historii leczenia
mukowiscydozy w Polsce. Decyzja Ministra Zdrowia zrefundowano w ramach programu lekowego
B.112 trzy leki ztozone w terapii mukowiscydozy: tezakaftor + iwakaftor i iwakaftor; iwakaftor +
tezakaftor + eleksakaftor i iwakaftor oraz lumakaftor + iwakaftor. Dzieki refundacji tych lekéw ok 1 tys.
pacjentow chorych na mukowiscydoze w Polsce zyska dostep do kompleksowego leczenia
przyczynowego. Teraz, przed osrodkami klinicznymi ogrom pracy zwigzanej z kontraktowaniem
programu lekowego i kwalifikacjg pacjentéw do programu. Kryteria wtgczania sg bardzo indywidualne,
oparte o wiek i genotyp pacjentdw. Nie nalezy takize zapomina¢ o kryteriach wylaczenia
i wyselekcjonowaniu tych pacjentéw, ktérzy mogg mieé¢ powazne dziatania niepozadane tej terapii.
Dotyczy to zwtaszcza powikfan hepatologicznych, czy tez psychiatrycznych. Monitorowanie programu
lekowego bedzie musiato by¢ bardzo Sciste, pod katem dziatan niepozadanych oraz korzystnych
efektow terapii. Wdrazanie programu lekowego wigze sie z ciezkg, mozolng pracg zespotéw
wielodyscyplinarnych:  lekarzy, pielegniarek, dietetykdw, rehabilitantéw, fizjoterapeutéw
i psychologéw. Nie nalezy zapominaé, ze o ile o$rodki pediatryczne mukowiscydozy w Polsce spetniajg
wiekszos¢ standardow europejskich, to w przypadku osrodkéw dla pacjentdw dorostych jest przed
nami bardzo duzo pracy. Kluczowym jest, aby nie zaprzepascic pracy pediatréw, kiedy pacjenci w wieku
18 lat opuszczajg osrodki pediatryczne w bardzo dobrym stanie zdrowia. Na szczescie, co jest

ogromnym sukcesem i ogromng naszg radoscig, dzieci na mukowiscydoze umierajg juz bardzo rzadko.
W obecnej chwili najwiekszym wyzwaniem jest, aby chorzy na mukowiscydoze zyli coraz dtuzej, w coraz
lepszej formie i byli optymalnie leczeni.
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Prof. Jerzy Windyga, Kierownik Zaktadu w
Hemostazy i Chordb Metabolicznych w
Instytucie Hematologii i Transfuzjologii w
Warszawie

Napadowa nocna hemoglobinuria (PNH) cechuje sie 3
przewlekta hemoliza, ktédra moze ulegac zaostrzeniu p

niezaleznie od pory dnia. Wynikiem tego, jest rozpad y __1‘_’ M
krwinek czerwonych, niedokrwistos¢ hemolityczna, zaburzenie czynnosci nerek oraz powiktania
zakrzepowo-zatorowe. Pacjenci sg zalezni od transfuzji krwi dlatego, ze hemolize mozna leczy¢, o ile
nie ma dostepu do terapii ekulizumabem lub rawulizumabem, przetaczaniami krwi. PNH, to choroba
rzadka, a czestos¢ wystepowania jest szacowana na 16 przypadkéw na 1 min mieszkaricéw. Mediana
wieku pacjenta, w chwili rozpoznania wynosi ok. 30 lat. Niestety, 35% pacjentéw z PNH umiera w ciggu
5 lat od rozpoznania, pomimo najlepszego leczenia wspomagajgcego, czyli m.in. przetoczen krwi
i antykoagulacji. Jezeli nie zadziatamy w sposdb bardziej wybidrczy na te chorobe, bardziej celowany,
to niestety ponad 1/3 pacjentéw umrze w ciggu zaledwie 5 lat od rozpoznania. Najcze$ciej powodem
zgondw tych chorych s3 ciezkie powiktania zakrzepowo-zatorowe, z zakrzepica o nietypowym
umiejscowieniu - na przyktad w obrebie zyt watrobowych, czy zatok zylnych mdzgu. Pierwszy lek
wplywajacy w sposdb bardziej celowany na mechanizm PNH - ekulizumab, hamuje sktadowg C5 ukfadu
dopetniacza, uniemozliwiajgc aktywacje i niszczenie komorek i blokujgc proces hemolizy i anemii
hemolitycznej, ktéra z tego wynika. Skutecznos$¢ ekulizumabu byta oceniana w wielu badaniach,
w ktérych wykazano, ze ok. 70% pacjentdw staje sie niezalezna od przetoczen krwinek czerwonych.
W wyniku tego, pacjent nie musi by¢ przyjmowany do szpitala, nie trzeba podawa¢ mu krwi, a pacjenci
sg praktycznie wolni od powiktan zakrzepowo-zatorowych. Obserwowano w zdecydowane]j wiekszosci
przypadkéw poprawe funkcji nerek oraz bardzo zredukowano liczbe jednostek krwinek czerwonych,
ktére przetaczano pacjentom przed wigczeniem ekulizumabu. Tutaj méwimy o terapii choroby,
w ktdrej wtaczenie celowanego leczenia prowadzi do zwiekszenia catkowitego przezycia chorych. Brak
dostepu do terapii ekulizumabem skutkuje tym, ze chorzy umierajg przedwczesnie. W 2018 r.
ekulizumab zostat zrefundowany i stat sie dostepny w programie lekowym dla pacjentéw chorych na
napadowg nocng hemoglobinurie w Polsce. W ciggu trzech lat wtgczylismy do tego programu ok. 70
pacjentow. Niestety w maju 2021 r. doszto do zawieszenia tego programu lekowego i usuniecia
ekulizumabu w listy lekédw refundowanych w Polsce. wprawdzie, dzieki ,,ustawie covidowe]” pacjenci
wiaczeni wczesniej do programu lekowego mogli kontynuowac terapie ekulizumabem, ale nie
moglismy zaoferowac tego leku nowo zdiagnozowanym pacjentom (takze w procedurze RDTL). Miatem
pacjenta, ktérego musiatem wysta¢ do innego osrodka, aby mdgt by¢ leczony w ramach badania
klinicznego z innym lekiem. Dodatkowy problem polega na tym, ze pacjenci, ktérzy sg leczeni obecnie
ekulizumabem majg zagwarantowanie to leczenie tylko do korica kwietnia 2022 r. Rawalizumab jest
nowa, dtuzej dziatajaca postacig ekulizumabu, a dawkowanie preparatu jest mozliwe raz na 8 tygodni,
zamiast raz na 2 tygodnie, jak w przypadku ekulizumabu. Jest to bardzo wazne w okresie pandemii,
poniewaz infekcja wirusowa nasila hemolize wewnatrznaczyniowa i moze doprowadzi¢ do $mierci
pacjenta.
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Mec. Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespotu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego oraz
Wspdtprzewodniczqcy Komisji Ekspertow ds. Zdrowia
przy Rzeczniku Praw Obywatelskich

Problematyka chordb rzadkich i ultra rzadkich jest stale obecna
w skargach kierowanych do Rzecznika Praw Obywatelskich przez
pacjentéw. Znajduje to swoje odzwierciedlenie w dziataniach
podejmowanych przez Rzecznika, na rzecz tej grupy pacjentéw. Metody
dziatania w tych sprawach stanowia odzwierciedlenie instrumentarium ‘

prawnego, w ktére Rzecznik zostat wyposazony przez ustawodawce. W praktyce dziatania te mogg
miec charakter systemowy lub indywidualny. Jezeli chodzi o dziatania o charakterze systemowym,
to zwykle Rzecznik kieruje wystgpienia generalne do Ministra Zdrowia oraz do Prezesa Narodowego
Funduszu Zdrowia. Te wystgpienia sg zamieszczane na stronach internetowych Biura Rzecznika Praw
Obywatelskich oraz w mediach spotecznosciowych. Poza nimi, w codziennej pracy RPO jest wiele
wystgpien kierowanych do wtasciwych departamentéw w Ministerstwie Zdrowia, Centrali NFZ,
czy oddziatéw wojewddzkich NFZ. Inne przyktady dziatan systemowych Rzecznika to przystepowanie
do postepowan przed sgdami administracyjnymi, wnoszenie skarg kasacyjnych do Naczelnego Sadu
Administracyjnego oraz zasieganie informacji o postepowaniach toczacych sie w zakresie refundacji
lekéw, importu docelowego, czy ratunkowego dostepu do technologii lekowych (RDTL). Ponadto
inicjowanie badz przystepowanie do spraw przed Trybunatem Konstytucyjnym. Natomiast jezeli chodzi
o0 dziatania o charakterze indywidualnym to oczywiscie interwencje na rzecz konkretnych pacjentéw,
ktdrzy kierujg swoje skargi do Rzecznika, wskazujgc na problemy w mozliwosci uzyskania dostepu
do leku niezbednego do poprawy jakosci zycia, albo wrecz do zycia. To samo tyczy sie postepowania
w zakresie zastepowania refundacji lekdw programami lekowymi, gdzie moze dochodzi¢
do wykluczania grup pacjentow, u ktérych zbyt pdzno wykryto chorobe. To co istotne, od kilku lat nie
zostato rozwigzane, to sposdéb unormowania kompetencji Zespotu Koordynacyjnego ds. Chordb
Ultrarzadkich. Nastgpito to wytgcznie w aktach wewnetrznych, zarzadzeniu oraz regulaminie i nie
realizuje konstytucyjnego wymogu wytgcznosci ustawy w zakresie regulacji warunkow i zakresu
udzielania swiadczen. Potwierdzit to Trybunat Konstytucyjny w postanowieniu sygnalizacyjnym
wydanym w zwigzku z wnioskiem Rzecznika w tej sprawie. Od 2016 r., mimo wystgpien do Ministra
Zdrowia nie jeste$Smy w stanie zmienic tego stanu rzeczy. Natomiast pragne zasygnalizowac, ze bardzo
wazng kwestig, obecng przez petne kadencje dwdch poprzednich Rzecznikéw Praw Obywatelskich,
Pani Profesor Ireny Lipowicz oraz Pana Profesora Adama Bodnara byto doprowadzenie do przyjecia,
dzisiaj szeroko omawianego w trakcie spotkania, Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich. Po wielu
latach Plan ten zostat uchwalony, ale to oczywiscie nie koniec, poniewaz nalezy ten plan jeszcze
wdrozyé. W zwigzku z tym obecny Rzecznik Praw Obywatelskich Pan Profesor Marcin Wigcek bedzie te
sprawe monitorowacé i nie wyklucza podejmowania kolejnych dziatan adekwatnych do rozwoju
sytuacji. Méwiac o Planie dla Choréb Rzadkich nie mozemy zapominaé, ze to nie tylko terapie lekowe.
Wiemy, ze zarejestrowane leki ma jedynie okoto 5% choréb rzadkich, a pozostate 95% nie ma
zarejestrowanych terapii przyczynowych. Nalezy w ocenie Rzecznika, tak szybko, jak to mozliwe,
doprowadzi¢ do powstania osrodkow eksperckich, poprawy dostepnosci diagnostyki, stworzy¢ rejestr
chordb rzadkich, platforme informacyjng oraz wprowadzi¢ paszporty dla pacjentow z chorobg rzadka.
Ogrom pracy i wyzwan dopiero przed nami, ale z optymizmem staramy sie patrze¢ w przysztosc.
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Minister Grzegorz Bfazewicz, Zastepca Rzecznika Praw
Pacjenta

Wszyscy zdajemy sobie sprawe z tego, jak ogromnym wyzwaniem dla
kazdego systemu opieki zdrowotnej sg choroby rzadkie. Wiemy tez, ze
wiekszos¢ tych schorzen jest nieuleczalna lub bardzo trudna do leczenia. W
Polsce dyskusja nad wypracowaniem odpowiedniego systemu opieki nad
pacjentami z chorobami rzadkimi trwata wiele lat i angazowata wszystkie
grupy interesariuszy: pacjentow, klinicystéow, decydentéw oraz ekspertéow
systemu ochrony zdrowia. Obserwowali$my, jak na przestrzeni lat
powstawaty terapie, bedace istotnym narzedziem w walce z chorobami
rzadkimi. Niektére z nich zostaty w Polsce sfinansowane ze $rodkéw
publicznych na drodze decyzji refundacyjnych. Zawsze jednak pozostawata
i nadal pozostaje, grupa chorych, ktorzy nie mogg liczyé z réznych powodéw na pokrycie kosztéw
terapii ze $rodkdw publicznych. Dlatego tez, jako instytucja Rzecznika Praw Pacjenta bylismy bardzo
zainteresowani wdrozeniem Planu dla Choréb Rzadkich. Wynika to z faktu, iz pomimo sukcesywnej
poprawy sytuacji pacjentéw z chorobami rzadkimi jest jeszcze wiele do zrobienia. | tak, aby poprawic
sytuacje pacjentdw chorujgcych na choroby rzadkie, nalezy zdaniem Rzecznika zadziata¢ w kilku
obszarach. Sg to pozadane kierunki dziatan, ktére wynikajg z sygnatéw od Pacjentdow, ktére wptywaja
do Rzecznika Praw Pacjenta. Przede wszystkim, nalezy uzupetni¢ niedobory kadrowe specjalistow
z zakresu genetyki klinicznej. Brak dostepu do nowoczesnej diagnostyki genetycznej spowodowat
w ostatnich latach mniejsze zainteresowanie tg specjalnoscig, a nawet odchodzenie genetykéw
klinicznych do innych dziedzin medycyny. Nalezy uregulowac prawnie kwestie przeprowadzania testéw
genetycznych, miedzy inni procedure pobierania, przechowywania, testowania materiatu
genetycznego. Na dzien dzisiejszy brakuje niestety kompleksowych przepisow w tym zakresie.
Niezbedna jest edukacja lekarzy Podstawowej Opieki Zdrowotnej w zakresie chordb rzadkich.
Potrzebna jest faktyczna realizacja kolejnych etapdw Planu dla Chordb Rzadkich, w tym utworzenie
osrodkow eksperckich dla okreslonych grup pacjentéw, podjecie prac nad platformg informacyjng oraz
rejestrem chordb rzadkich. Wazne jest tez sukcesywne wdrazanie do refundacji publicznej w Polsce
kolejnych lekéw dedykowanych pacjentom 2z chorobami rzadkimi. Niezwykle istotne jest
kontynuowanie wprowadzania kolejnych badan w programie badan przesiewowych noworodkéw.
Widzimy, jakim sukcesem okazato sie wprowadzenie badan przesiewowych noworodkéw w kierunku
rdzeniowego zaniku miesni (SMA) w kontekscie wczesnego wdrozenia terapii.

Poset Barbara Dziuk, Przewodniczqca Parlamentarnego
Zespotu ds. Chorob Rzadkich

Chorobami rzadkimi zajetam sie w zesztej kadencji Sejmu RP. Bardzo
obawiatam sie podejscia do tego trudnego i ztozonego tematu, bo wiele oséb
przestrzegato mnie, ze moge tutaj napotkac wiele przeszkdd. Dlatego, tym
bardziej jestem zadowolona z dotychczasowych dokonan. Dzieki uchwaleniu
Planu dla Choréb Rzadkich mamy opracowang strategie dziatania, czego
przez kilkanascie lat nie byto. Bardzo wiele dokonato sie w zakresie
refundacji lekdw sierocych i terapii stosowanych w chorobach rzadkich. Jest
to zastuga doskonatej wspétpracy i dialogu pomiedzy Ministerstwem Zdrowia, a klinicystami,
ekspertami, producentami oraz pacjentami. Wdrozenie w zycie Funduszu Medycznego pozwolito
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i pozwoli na finansowanie kosztownych terapii, aby poprawié stan zdrowia i komfort zycia chorych na
choroby rzadkie i ich rodzin. Udato sie poszerzy¢ zakres programu badan przesiewowych noworodkéw
o badanie w kierunku SMA. W zakresie tej choroby jestesmy liderami w Europie. W trakcie posiedzen
Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich stuchamy z uwagg gtoséw ekspertéw klinicznych
i systemowych, przedstawicieli organizacji pacjenckich i formutujemy argumenty, ktére kierowane
sg do Ministerstwa Zdrowia. Jestem bardzo zadowolona ze wspdtpracy z Ministrem Maciejem
Mitkowskim, jego zespotem oraz catym resortem, kierowanym przez Ministra Adama Niedzielskiego.
Jest jeszcze wiele pracy przed nami, ale tez sg perspektywy i mozliwosci nowych dziatan i rozwigzan
w przysztosci. Najwazniejsza jest wspotpraca wszystkich ludzi dobrej woli, dla dobra chorych na
choroby rzadkie i ich rodzin.

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

Nowotwory krwi to choroby rzadkie. Nalezg do nich
mielofibroza, przewlekta biataczka szpikowa
i limfocytowa, ostra biataczka limfoblastyczna
i szpikowa, wszystkie podtypy chtoniakdéw ztosliwych
oraz szpiczak plazmocytowy. Jest bardzo wazne, aby chorym na te choroby zapewni¢ dostep do
nowoczesnej diagnostyki i terapii w eksperckich osrodkach referencyjnych. Bardzo sie tez ciesze,
ze mamy bardzo dobra i merytoryczna wspdtprace z klinicystami i Ministerstwem Zdrowia. Razem
podnosimy swiadomos¢ o chorobach rzadkich i ich wptywie na zycie pacjentéw wsrdéd decydentéw
i spoteczenistwie. Powstanie Planu dla Chordb Rzadkich jest naprawde duzg szansg, ze choroby rzadkie,
jezeli bedziemy trzymac sie harmonogramu, tak jak w Narodowej Strategii Onkologicznej, beda
wiasciwie diagnozowane i leczone. W 70% nowotwordéw krwi najwazniejszg metodg leczenia jest
farmakoterapia, a w 30% przeszczepienie szpiku. Refundacje lekdw w ramach Funduszu Medycznego
dajg optymistyczne swiatetko, ze dalszy rozwdj i mozliwos¢ dostepu pacjentéw z chorobami rzadkimi
do nowych terapii bedzie w naszym kraju spory. Jako przedstawicielka pacjentdw w Radzie ds. Ochrony
Zdrowia powotanej przez Prezydenta RP bardzo sie ciesze, ze to wtasnie dzieki inicjatywie Pana
Prezydenta powstat Fundusz Medyczny.

Prof. Pawet Kowal, Poset na Sejm RP, Sejmowa
Komisja Zdrowia

Troska o osoby cierpigce na choroby rzadkie, to jedna z gtéwnych
aktywnosci Medycznej Racji Stanu. Cztery debaty i raporty MRS
poswiecone chorobom rzadkim pokazujg naszg metode dziatania,
ktora polega na popularyzowaniu probleméw i rozwigzan w
zakresie chordb rzadkich na drodze konsensusu spotecznego.
Zbudowata mnie sytuacja w 2021 r., kiedy wtaczyty sie samorzady
informujac obywateli duzych miast, o tym Ze jest problem choréb rzadkich. Tego typu akcje
w nowoczesnych spofeczeidstwach majg sens. Z punktu widzenia polityka, takim gtéwnym
zagadnieniem, z ktérym sie stykam niemal codziennie, bo przedstawiciele $rodowisk pacjenckich
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poszczegdlnych choréb zwracajg sie do mnie, jako do posta, jest budowanie motywacji spotecznej w
kierunku zrozumienia dlaczego mamy wydawac pienigdze publiczne na diagnostyke i leczenie choréb
rzadkich. Budowanie motywacji wydaje sie najwazniejszym dziataniem po stronie lideréw opinii
i politykdw. Naszym dziataniem nie jest przeciez tworzenie nowych terapii, czy prowadzenie badan
naukowych. Z naszego punktu widzenia kluczem jest dziatalnos¢ informacyjna i budowanie motywacji
jakie s3 powody, ze panstwo ma wydawac pienigdze, powody o charakterze etycznym, powody
o charakterze finansowym, takze powody pokazujgce, ze faktycznie mozna realnie poprawié jakos¢
zycia chorych i sprawié, ze poszczegdlne osoby majgc dostep do terapii bedg miaty lepszg jakosé zycia,
a czasami mogg pozostaé w duzym zakresie na rynku pracy. Przyjrzatem sie dzisiaj, przygotowujac sie
do debaty MRS, jak wyglada Plan dla Choréb Rzadkich. Pomyslatem, ze w gruncie rzeczy mozna
by nasze dziatania ograniczy¢ tylko do sprawdzenia po jakim$ czasie, czy ten Plan bedzie dziatat.
Natomiast, to co jest kluczem i istotg w dziatalnosci publicznej, to sprawdzanie, czy te programy realnie
sg realizowane i w jakim zakresie. Plan dla Chordb Rzadkich zawiera wszystkie kluczowe zagadnienia:
osrodki eksperckie, potaczenie sie z europejskimi sieciami referencyjnymi, diagnostyka oraz inne. Jezeli
chodzi o choroby rzadkie, ja zostaje z takg konkluzjg, ze w gruncie rzeczy istotg sprawy jest organizacja
naszego spotkania gdzies$ za rok, dwa tak zebysmy mogli sie realnie zastanowi¢ nad tym, czy rzgdowy
Plan jest realizowany. To jest moralna odpowiedzialno$¢ nowoczesnego Panstwa, zeby w przypadku
chordb rzadkich, chorzy zyli dtuzej i z wyzszg jakoscia.

Minister Maciej Mitkowski, Podsekretarz Stanu
w Ministerstwie Zdrowia

Od 1 marca 2022 r. chorzy na choroby rzadkie otrzymajg
dostep refundacyjny do wielu nowych lekdw i nowych
wskazan. Refundacja atalurenu w chorobe Duchenne’a —

mogta sie dzisiaj dokona¢ tylko dlatego, ze pojawity sie e

nowe dane kliniczne z polskich osrodkédw zaprezentowane '

prze Panig Profesor Anne Kostyre-Pruszczyk. Lek cztery lata -

temu otrzymat negatywna rekomendacje AOTMIT i nie byto Zadnej szansy, zeby go wodwczas
zrefundowac na podstawie tych danych, ktére byty wtedy prezentowane. Dzisiaj, po kilku latach, mamy
nowe dane kliniczne i mozemy zrefundowac pierwszy lek w chorobie Duchenne’a. Nalezy dodag¢, ze
producent atalurenu potraktowat negocjacje bardzo powaznie i odpowiedzialnie. Od 1 marca 2022 r.
zrefundowano w ramach programu lekowego B.112 trzy leki ztozone w terapii mukowiscydozy
w pofaczeniach: tezakaftor + iwakaftor i iwakaftor; iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor i iwakaftor
oraz lumakaftor + iwakaftor. Szacujemy, ze ok. 1 tysigc pacjentdw bedzie miato dostep do leczenia
przyczynowego w ramach programu lekowego. To jest bardzo duzy przetom w terapii tej choroby
w Polsce. Refundacja terapii w mukowiscydozie bedzie finansowana z Funduszu Medycznego,
w ramach wykazu technologii lekowych o wysokiej wartosci klinicznej. Negocjacje z producentem tych
terapii byty bardzo dtugie i trudne, ale w korncu udato sie osiggngé kompromis. Najwazniejsze jest to,
ze wszyscy chorzy, ktérzy majg wskazania do tych terapii beda w Polsce leczeni. W styczniu 2022 r.
zostata dopuszczona kolejna populacja pacjentéw w wieku 6-12 przez Europejskg Agencje Lekéw
i ustalilismy, ze firma ztozy wniosek o rozszerzenie populacji i by¢ moze do kornca roku wynegocjujemy

refundacje w tym wskazaniu. Bardzo nas cieszy, ze polskie osrodki leczenia mukowiscydozy sg
przygotowane na diagnostyke i terapie tej choroby na europejskim poziomie. Od marca 2022 r.
refundowane sg réwniez inne nowoczesne terapie w chorobach rzadkich. Jest to | linia leczenia
dorostych pacjentdéw z nieleczonym uprzednio szpiczakiem plazmocytowym — leczenie lenalidomidem
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RAPORT: V SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

w skojarzeniu z deksametazonem, | linia leczenia dorostych pacjentéw z nieleczonym uprzednio
szpiczakiem plazmocytowym — leczenie lenalidomidem w skojarzeniu z bortezomibem
i deksametazonem, II-IV linia leczenia dorostych pacjentéw z opornym lub nawrotowym szpiczakiem
plazmocytowym — leczenie pomalidomidem w skojarzeniu z bortezomibem i deksametazonem oraz -
[I-IV linia leczenia dorostych pacjentéw z opornym lub nawrotowym szpiczakiem plazmocytowym —
leczenie daratumumabem (w formie podskérnej) w skojarzeniu z bortezomibem i deksametazonem.
ZrefundowaliSmy réwniez pierwotng i wtdrng profilaktyke krwawien u dzieci od 1. dnia zycia
do ukonczenia 18. roku zycia, chorych na hemofilie z uzyciem rekombinowanego czynnika krzepniecia
VIII — preparat simoktokog alfa. Zostato zrefundowane leczenie chorych na pierwotng hiperoksalurie
typu 1 preparatem lumazyran, co bedzie stanowi¢ drugg opcje z listy technologii o duzym stopniu
innowacyjnosci . Zdecydowalismy sie réwniez na ponowne objecie refundacjg leku ekulizumab
w populacji pacjentdow z PNH zaréwno nowozdiagnozowanych, jak i kontynuujgcych dotychczasowa
terapie finansowang od dnia 1 maja 2021 r. w oparciu o mozliwosci wskazane w art. 37b ustawy
o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw
medycznych. Program lekowy bedzie miat tg samg tresé jak obowigzujgca do korica kwietnia 2021 r.
Bardzo sie ciesze , ze chorzy na choroby rzadkie w Polsce maja co raz lepszy dostep refundacyjny
do terapii. Postaram sie dotozy¢ wszelkich staran, aby inne grupy chorych otrzymaty dostep
refundacyjny do nowych terapii. Wymaga to wspodtpracy wszystkich stron — klinicystow, ekspertéw,
pacjentéw i producentéw. Na pewno, w Ministerstwie Zdrowia zagadnienie chordb rzadkich jest
i bedzie traktowane priorytetowo.

Dr Jakub Gierczyniski, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Optymalizacja opieki zdrowotnej oparta jest na dwodch filarach -
kompleksowym modelu opieki i dostepie do technologii medycznych,
zaréwno lekowych, jak i nielekowych. W przypadku choréb rzadkich
dostep refundacyjny do technologii lekowych znaczaco sie poprawit w
latach 2018-2022. W tym okresie czasu Ministerstwo Zdrowia
zrefundowato nowe terapie lekowe w chorobach rzadkich
nieonkologicznych: ch. Fabry’ego, Duchenne’a, Cushinga i Wilsona,
rdzeniowy zanik miesni, akromegalia, hemofilia A i B u dzieci, .
mukowiscydoza, tetnicze nadci$nienie ptucne, pierwotna hiperoksaluria typu 1, nocna napadowa
hemoglobinuria, ostra porfiria watrobowa, fenyloketonuria, wrodzony obrzek naczynioruchowy,
cystynoza nefropatyczna, zwyrodnienie wielotorbielowate nerek, zespdt miasteniczny Lamberta-
Eatona, anemia aplastyczna i pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna. Takze chorzy na nowotwory
krwi i rzadkie guzy lite otrzymali dostep refundacyjny do nowych lekéw w terapii przewlektej biataczki
limfocytowej i szpikowej, ostrej biataczki limfoblastycznej i szpikowej, szpiczaka plazmocytowego,
chtoniakéw ztosliwych, mielofibrozy i mastocytozy oraz rakéw kolczystokomérkowego,
watrobowokomadrkowego, tarczycy i raka z komdrek Merkla. W aspekcie optymalizacji modelu opieki
nad chorymi na choroby rzadkie przygotowano rozwigzania i zabezpieczono finansowanie w ramach
Planu dla Choréb rzadkich na lata 2021-2023 oraz Funduszu Medycznego.

Warto podkreslié, ze juz 18 raportéw kliniczno-systemowych zostato opracowanych i opublikowanych
na podstawie spotkan Medycznej Racji Stanu, ktérych wspdtautorami sg zawsze wszyscy uczestniczacy
w tych spotkaniach. Na stronie internetowej Medycznej Racji Stanu
(https://medycznaracjastanu.pl/raporty/) jest dostep do raportéw - z czego 4 raporty sg dedykowane
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w catosci chorobom rzadkim. Choroby rzadkie, znalazty sie rowniez w innych raportach MRS, gdzie
maowiono o priorytetach dla polskiego systemu ochrony zdrowia w zakresie choréb rzadkich.

4. Wnioski i Rekomendacje

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

Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich na lata
2021-2023 zostat uchwalony przez Rade
Ministrow w czerwcu 2021 .

Decyzje refundacyjne w okresie 2018-2022
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, chorobe
Duchenne’a, 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 zakresie terapii mukowiscydozy kluczowy jest
dostep chorych do leczenia przyczynowego
modulatorami CFTR: iwakaftor + tezakaftor +
eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor w
ramach programu lekowego w
wielospecjalistycznych osrodkach klinicznych.
Leczenie farmakologiczne choroby Wilsona trwa
do konca zycia, a jego przerwanie grozi
nasileniem objawéw choroby oraz $miercig.
30% chorych rozwija nietolerancje na
standardowa terapie srodkami chelatujgcymi i
wymaga terapii trientyna.

Kazda placowka medyczna realizujgca opieke
terapii nad chorymi na choroby rzadkie powinna
miec procedury i odpowiednie zasoby, aby
prowadzi¢ bezpieczng opieke medyczna.
Rekomendowane jest wdrazanie Planu dla
Chordéb Rzadkich w zycie i rozpoczecie realizacji
zatozonych celéw.

Dalej jednak cze$¢ chorych na choroby rzadkie
oczekuje na dostep refundacyjny do
zarejestrowanych w Unii Europejskiej lekow i
nowych wskazan. Powinno to zachodzi¢
zarowno 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
kliniczne;j.

Rekomendowane jest jak najszybsze
zakontraktowanie i rozpoczecie leczenia
chorych na mukowiscydoze modulatorami
CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz
tezakaftor + iwakaftor w ramach programu
lekowego.*

Rekomendowane jest jak najszybsze
zakontraktowanie i rozpoczecie leczenia
trientyng w ramach programu lekowego B.123.
Leczenie pacjentow z chorobg Wilsona.
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Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest Rekomendowana jest refundacja publiczna

przewlekfy, postepujaca, wyniszczajgcy i skutecznych terapii przyczynowych NPH:
zagrazajgca zyciu, bardzo rzadkg chorobg krwi, ekulizumabu i rawulizumabu w ramach
ktéra nieleczona prowadzi do powstania programu lekowego.**

powikfan zatorowo-zakrzepowych i zgonu.
Badanie przesiewowe noworodkéw w kierunku ~ Rekomendowane jest wprowadzenie badan
choroby Pompego jest optymalnym podejsciem  przesiewowych w kierunku choroby Pompego
do wczesnej diagnostyki i wdrozenia do Programu Badan Przesiewowych
enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w Noworodkéw w Polsce.
momencie pojawienia sie pierwszych objawéw
choroby leczenia.
* Terapia refundowana od 1 marca 2022 r.
** Na mocy decyzji Ministra Zdrowia z lutego 2022 r. program lekowy dla ekulizumabu bedzie
kontynuowany (od 1 marca).

5. Kluczowe informacje przygotowane na debate przez Medyczna
Racje Stanu z zakresu diagnostyki i terapii wybranych choréb rzadkich

Modulatory CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz tezakaftor +
iwakaftor w terapii mukowiscydozy*

Mukowiscydoza jest rzadka, skracajgcg zycie chorobg genetyczng dotykajacg okoto 1800 osdb
w Polsce. Mukowiscydoza to postepujgca, wielouktadowa choroba, ktéra atakuje ptuca, watrobe,
przewdd pokarmowy, zatoki, gruczoty potowe, trzustke i uktad rozrodczy. Przyczyng mukowiscydozy
sg mutacje genu CFTR, ktérych skutkiem jest brak lub wadliwie dziatajgce biatko CFTR. Dzieci muszg
odziedziczy¢ dwa wadliwe geny CFTR - po jednym od kazidego z rodzicow - aby chorowac
na mukowiscydoze. Chociaz istnieje wiele réznych typéw mutacji CFTR, ktére mogg powodowad
chorobe, zdecydowana wiekszos¢ wszystkich oséb z mukowiscydozg ma co najmniej jedng mutacje
F508del. Mutacje te, ktédre mozna okresli¢ za pomoca testu genetycznego lub technik genotypowania,
powodujg brak lub wadliwe dziatanie biatka CFTR, co ostatecznie prowadzi do wystgpienia
mukowiscydozy. Wadliwe dziatanie lub brak biatka CFTR skutkuje stabym przeptywem soli oraz wody
do wnetrza i na zewnatrz komérek w wielu narzadach. W ptucach prowadzi to do nagromadzenia
nadmiernej ilosci gestego, lepkiego sluzu, ktory moze powodowaé u wielu pacjentéw przewlekte
infekcje ptuc i ich postepujace uszkodzenie, ktére ostatecznie prowadzi do smierci.

W Polsce ostatnia wyliczona mediana wieku smierci oséb z mukowiscydozg wynosi 24,2 lat. Do
niedawna dostepne w Polsce leczenie farmakologiczne chorych na mukowiscydoze miato charakter
wytgcznie objawowy. Wedtug danych z Rejestru Mukowiscydozy, obejmuje ono przede wszystkim
terapie inhalacyjng uktadu oddechowego (w tym leki mukolityczne i rozrzedzajgce wydzieline oraz
antybiotyki), suplementacje enzymodw trzustkowych, dorazine leki rozszerzajgce oskrzela, leki
przeciwzapalne, a takze suplementacje witamin rozpuszczalnych w ttuszczach, probiotyki, diete
hiperkaloryczng. Aby poprawi¢ poziom leczenia mukowiscydozy w Polsce, zasadne jest rédwniez
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wprowadzenie refundacji niezbednych wyrobéw medycznych i $Srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia dietetycznego, ktore aktualnie stosowane sg przez wiekszo$¢ chorych, w tym
w szczegblnosci soli hipertonicznej, witamin A, D, E, K, probiotykdw i niskoskoncentrowanych
enzymow trzustkowych. Zgodnie z zapisami wytycznych miedzynarodowych (m.in. aktualne zalecenia
Europejskiego Towarzystwa Mukowiscydozy) chorzy powinni mie¢ zapewniony dostep do lekow
ukierunkowanych na poszczegdlne klasy defektéw CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz
tezakaftor + iwakaftor.! Sg to produkty lecznicze najnowszej generacji, bedgce terapiami
personalizowanymi i wptywajgce bezposrednio na mutacje biatka stanowigca przyczyne choroby.
Od 1 listopada 2020 r. refundacjg zostat objety pierwszy zarejestrowany produkt wptywajgcy
bezposrednio na mutacje biatka stanowig przyczyne mukowiscydozy - iwakaftor. Obecnie
na refundacje w Polsce oczekujg kolejne leki z klasy modulatoréw CFTR: iwakaftor + tezakaftor +
eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor, mogace by¢ potencjalnie zastosowane u znacznie wiekszej
ilosci pacjentow chorujgcych na mukowiscydoze. Leczenie modulatorami CFTR jest obecnie
finansowane w ramach réznych mechanizméw ze srodkéw publicznych w szeregu panistw, w tym:
w Australii, Austrii, Belgii, Czechach, Danii, Francji, Grecji, Hiszpanii, Holandii, Irlandii, Islandii, Kanadzie,
Luksemburgu, Niemczech, Norwegii, Portugali, Stowacji, Stowenii, Szwajcarii, Szwecji, na Wegrzech,
w Wielkiej Brytanii we Wtoszech i w USA. Niedawno decyzje o refundacji niektérymi z modulatoréw
CFTR podjety takze Butgaria i Rumunia. W dniu 26 sierpnia 2021 r. Agencja Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji opublikowata i przekazata Ministrowi Zdrowia Wykaz technologii lekowych
o wysokiej wartosci klinicznej (TLK) w ktérym rekomendowata pozytywnie refundacje publiczng
modulatoréw CFTR: iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor.2 W dniu 29
pazdziernika 2021 r. Minister Zdrowia zawart ww. terapie w finalnej Liscie technologii lekowych
o wysokiej wartosci klinicznej.?

* Terapia refundowana od 1 marca 2022 r.

Dostep chorych na chorobe Wilsona do terapii trientyng w ramach programu
lekowego B.123

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 (pierscien Kaysera-Fleishera) i innych narzadach, co prowadzi do ich trwatego
uszkodzenia i $mierci pacjenta w ciggu kilku lat od wystgpienia pierwszych objawdw, o ile nie zastosuje
sie skutecznego leczenia. Choroba jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. Pierwsze objawy
najczesciej pojawiajg sie w dziecinstwie (zwykle sg to uszkodzenia komérek watrobowych).
W mtodszych grupach wiekowych uszkodzenie watroby poprzedza o okoto dziesie¢ lat rozwdj zmian
w osSrodkowym ukfadzie nerwowym. U oséb dorostych pierwsze objawy mogg miec posta¢ zaburzen
watrobowych (40%) lub neurologicznych (40%) badz zaburzen psychicznych (15%), a czesto wystepuja
tez rdwnolegle. Pierwsze objawy wystepujg gtéwnie miedzy 5 a 45 rokiem zycia.

1 https://pcfs.pl/
2 https://www.aotm.gov.pl/aktualnosci/najnowsze/wykaz-technologii-lekowych-o-wysokiej-wartosci-klinicznej/
3 https://www.gov.pl/web/zdrowie/lista-technologii-lekowych-o-wysokiej-wartosci-klinicznej
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Leczenie choroby Wilsona opiera sie o stosowanie substancji zdolnych do eliminacji i obnizenia
stezenia miedzi w organizmie. Stosuje sie srodki chelatujgce — penicylamine w pierwszej linii leczenia
i trientyne dla pacjentéw nietolerujgcych penicylaminy. Okoto 30% chorych rozwija nietolerancje,
ktéra nie pozwala na dalsze leczenie penicylaming. Do objawdw ubocznych leczenia penicylaming
zaliczy¢ mozna m.in. goraczke, swiad, wysypke, limfadenopatie, bdle stawdw, biatkomocz, leukopenie,
cechy aplazji szpiku, zespoty nerczycowe, zespoty podobne do miastenii i wiele objawdw ujawniajgcych
sie podczas przewlektego, trwajgcego latami, leczenia. Najnowsze francuskie wytyczne z 2021 roku
dot. leczenia choroby Wilsona wskazujg na silng toksycznos$¢ penicylaminy. Trientyna jest znacznie
lepiej tolerowana, jej mechanizm dziatania polega na eliminacji wchtonietej miedzi z organizmu
poprzez utworzenie trwatego kompleksu, ktéry jest nastepnie eliminowany poprzez wydalanie
z moczem. Trientyna moze takze chelatowaé miedz w uktadzie pokarmowym i w ten sposéb hamowac
wchtanianie miedzi. W postaci neurologicznej bezobjawowej lub skgpoobjawowej stosuje sie réwniez
cynk, ktéry ogranicza wchtanianie miedzi. Leczenie farmakologiczne trwa do konca zycia, jego
przerwanie grozi nasileniem objawdéw choroby oraz smiercig. Wyjatkiem od tej zasady jest sytuacja,
w ktorej chory przechodzi operacje przeszczepienia watroby. Leczenie powinno by¢é wprowadzone
bezposrednio po ustaleniu rozpoznania, bez wzgledu na wystepowanie lub brak objawow
chorobowych. Od 1 wrzesnia 2021 r. trientyna jest objeta refundacjg w ramach programu lekowego
B.123. LECZENIE PACIENTOW Z CHOROBA WILSONA (ICD-10: E83.0), niestety, ze wzgledu
na dtugotrwatg procedure zwigzang z wprowadzaniem nowego programu lekowego pacjenci nie
rozpoczeli jeszcze leczenia.*

Ekulizumab i rawalizumab w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii**

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest przewlektg, postepujacg, wyniszczajgcg i zagrazajaca
zyciu, bardzo rzadka chorobg krwi charakteryzujgcg sie hemoliza wewnatrznaczyniowa z udziatem
dopetniacza (niszczenie czerwonych krwinek). Osoby cierpigce na PNH w Polsce stojg obecnie w obliczu
coraz wiekszej niepewnosci. Wedtug szacunkéd4w na PNH rocznie zapada ok. 1,3 oséb na 1 min
populacji.> Stowarzyszenie osdb cierpigcych na nocng napadowa hemoglobinurie przybrato nazwe
,Jedni na milion”. PNH moze dotkng¢ mezczyzn i kobiet ze wszystkich srodowisk i w kazdym wieku, bez
ostrzezenia. Mediana wieku zachorowania przypada na ok. 30 rok zycia.® Objawy kliniczne PNH
obejmujg miedzy innymi zakrzepice i niewydolnosé nerek, ktdre mogg byé przyczyng przedwczesnego
zgonu.” Ok. 43% pacjentéw z PNH do$wiadczy objawowego incydentu zakrzepowo-zatorowego.® Ok.
35% pacjentdw leczonych objawowo umrze w ciggu 5 lat od postawienia diagnozy, a 40- 67% tych
zgondw bedzie spowodowana incydentem zakrzepowo-zatorowym.® Ponadto, osoby dotkniete PNH
doswiadczajg wielu innych powiktan, takich jak nadcisnienie ptucne, hemoglobinuria, zmeczenie,

4 https://www.gov.pl/web/zdrowie/choroby-nieonkologiczne

5 Puls medycyny https://pulsmedycyny.pl/chorzy-na-nocna-napadowa-hemoglobinurie-maja-szczescie-sa-dla-nich-leki-
1110672

6 Hill A, Richards SJ, Hillmen P. Br J Haematol. 2007 May;137(3):181-92. Socié G, Mary JY, de Gramont A, et al. Lancet.
1996,348:573-577.

7 Hillmen P, Elebute MO, Kelly R, et al. Blood. 2007;110: Abstract 3678.

8 P. Hillmen, 2007. et al. Blood. 110(12):4123-4128

9 Ibidem
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RAPORT: V SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

dysfagia, duszno$é, bdle brzucha, zaburzenia erekcji i anemia.l® Diagnoza moze by¢ wyzwaniem
ze wzgledu na zakres oznak i objawdw, czesto podobnych do tych z innych choréb.!! Hemoliza, ktéra
powoduje szeroki zakres nieprzewidywalnych i zagrazajgcych zyciu powiktan moze by¢ trwata
i destrukcyjna, nawet w przypadku braku objawéw.'? Obecnie zarejestrowane sg dwie terapie,
pozwalajgce odpowiednio leczy¢ chorych z PNH — ekulizumab oraz rawulizumab. Dzieki leczeniu
ekulizumabem znaczaco zmienia sie zycie pacjenta, gdyz dzieki zmniejszeniu hemolizy, niedokrwisto$¢
jest mniej nasilona, a pacjent nie jest juz uzalezniony od transfuzji czerwonych krwinek.!* Ponadto,
leczenie ekulizumabem zmienito naturalny przebieg choroby i ratuje zycie pacjentéw od ponad 10 lat.
Rawulizumab jest nowg, dtuzej dziatajgcy postacig ekulizumabu, co oznacza, ze pacjenci wymagaja
mniejszej liczby wlewdw, co poprawia jakosé ich zycia. Rawulizumab stanowi krok naprzéd w leczeniu
PNH, zapewniajac poréwnywalne bezpieczenstwo i skuteczno$¢ do ekulizumabu przy wlewach
co osiem tygodni w porédwnaniu do wlewdw, co dwa tygodnie. Zastosowanie jednej z dwdch wyzej
wymienionych terapii umozliwia pacjentom prowadzenie praktycznie normalnego zycia zawodowego
i rodzinnego, co jest szczegdlnie wazne z uwagi na fakt, ze choroba ta dotyka gtéwnie mtodych ludzi
w wieku 20 30 lat.2* W Polsce od 1 stycznia 2018 r. chorzy na nocng napadowa hemoglobinurie mieli
mozliwos¢ leczenia ekulizumabem w ramach programu lekowego B.96. ,Leczenie nocnej napadowej
hemoglobinurii (PNH) (ICD-10 D59.5)". Przezycie 5-letnie pacjentéw z rozpoznanym PNH i leczonych
ekulizumabem wynosito 95,5%.% Z dniem 1 maja 2021 r. zakoriczono refundacje ekulizumabu z uwagi
na negatywng ocene ztozonego wniosku refundacyjnego przez Ministra Zdrowia.'® Pacjenci leczeni
w programie lekowym (ale nie nowodiagnozowani) obecnie majg dostep do terapii ekulizumabem
jedynie na mocy przepiséw przejsciowych specustawy o COVID-19 jedynie do konca kwietnia 2022 r.
Niestety nadal nie wiadomo, jakie bedg decyzje Ministra Zdrowia po 1 maja 2022 r. Z drugiej strony,
toczy sie proces refundacyjny dla rawulizumabu. Chorzy zyja dzi$ w olbrzymiej niepewnosci i obawie
o przysztosc. Sg wsrdd nich m.in. kobiety w cigzy, ktdrych potdg przypada na okres juz po wygasnieciu
przepiséw przejsciowych. Jednoczesnie eksperci, jak i pacjenci szczegdlnie podkreslajg, ze brak
refundacji ekulizumabu i rawulizumabu w dobie pandemii stanowi dodatkowe zagrozenie dla zdrowia
i zycia oséb z PNH, poniewaz infekcja wirusowa moze nasila¢ hemolize wewnatrznaczyniowg, co przy
braku stosowania sprawdzonej terapii moze okaza¢ sie dla chorego $miertelne.
** Na mocy decyzji Ministra Zdrowia z lutego 2022 r. program lekowy dla ekulizumabu bedzie
kontynuowany (od 1 marca).

10 Hill A, Richards SJ, Hillmen P. Br J Haematol. 2007 May;137(3):181-92. Hillmen, P. Elebute MO, Kelly R, et al. Blood.
2007;110: Abstract 3678.

11 Morado, M. Freire Sanders A, Colado E et al. Cytometry Part B (Clinical Cytometry).

12 Hillmen, P. Muus P, Roth A, et al. Br J Haematol. 2013;162:62-73.

13 Hillmen, P. 2007. et al. Blood. 110(12):4123-4128

14 A, Piekarska, K. Lewandowski. 2020. Hematologia 2020 Tom 11, nr 1,30-44

15 Kelly RJ et al. Blood 2011; 117:6786—6792. (Opinia AOC)

16 https://www.gov.pl/web/zdrowie/komunikat-ministra-zdrowia-w-sprawie-refundacji-produktu-leczniczego-soliris-w-
leczeniu-nocnej-napadowej-hemoglobinurii-pnh

17 http://orka2.sejm.gov.pl/INT9.nsf/klucz/ATTCOWIHM/%24FILE/i29095-01.pdf
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Wprowadzenie badar przesiewowych noworodkow w kierunku choroby
Pompego

Choroba Pompego (PD, choroba spichrzeniowa glikogenu typu Il, GSD Il) jest rzadkim schorzeniem
dziedziczonym autosomalnie recesywnie, powodowanym przez mutacje genu kwasnej a-glukozydazy
(GAA) kodujacego maltaze kwasowa. Niedobdr GAA prowadzi do gromadzenia sie glikogenu
lizosomalnego w tkankach organizmu, zwtaszcza miesniach szkieletowych i serca. Ciezko$¢ choroby
rézni sie w zaleznosci od wieku zachorowania, stopnia zajecia zaatakowanych narzagddéw i dynamiki
progresji objawéw. U pacjentdw z niemowlecg (IOPD) lub klasyczng postacia choroby Pompego
w pierwszym roku zycia rozwija sie kardiomiopatia i silne ostabienie miesni, u nieleczonych dzieci
rokowanie jest zte. Pacjenci z wczesng postacig PD (IOPD) wykazujg prawie catkowity brak aktywnosci
enzymu i umierajg z powodu niewydolnosci krgzeniowo-oddechowej, poniewaz ogromne ilosci
glikogenu gromadzg sie w ich mie$niach szkieletowych i miesniach serca. Chociaz nieklasyczna PD
z objawami bez kardiomiopatii i pdZznym poczatkiem choroby Pompego (LOPD) ma bardziej przewlekty
przebieg, takze moze prowadzi¢ do znacznej niepetnosprawnosci i niewydolnosci oddechowej. LOPD
moze objawiaé sie réznymi fenotypami nerwowo-miesniowymi, od ostabienia obreczy konczyn,
ostabienia miesni osiowych ze sztywnoscig kregostupa, niewydolnosci oddechowej spowodowane;j
ostabieniem miesni oddechowych. Diagnostyka choroby Pompego jest trudna, ze wzgledu na rzadkos¢
jej wystepowania, zmienny charakter i poczatek objawdw oraz naktadanie sie oznak i objawdw z innymi
zaburzeniami. Moze to prowadzi¢ do btednej diagnozy, jak rédwniez opdinien w rozpoznaniu
i rozpoczeciu skutecznego leczenia. Jesli taka diagnoza jest w ogdle wzieta pod uwage, to nalezy
zmierzy¢ poziom i aktywnos¢ enzymu kwasnej alfa-glukozydazy. Na szczescie jest to obecnie o wiele
prostsze niz kiedys, poniewaz istnieje przyjazna metoda pobieranie prébek krwi za pomocg testow DBS
suchej kropli krwi (Dried Blood Spot Card). Kropla krwi nakrapiana jest na specjalna bibute i wysytana
do specjalistycznego laboratorium. W przypadku podejrzanie obnizonej aktywnosci enzymu
wykonywane sg badania genetyczne. Wielu pacjentéw pozostaje jednak nierozpoznanych, nawet
po pojawieniu sie symptomatologii zagrazajacej zyciu. Dlatego tak istotna jest edukacja Srodowiska
medycznego w zakresie rozpoznawania tej choroby. Jednoczesnie na catym swiecie prowadzi sie
badania przesiewowe u noworodkéw (NBS — new born screening) w kierunku wykrycia choroby
Pompego przed wystgpieniem objawdéw. Moze to prowadzi¢ do poprawy wynikdw klinicznych
u pacjentow dotknietych chorobg, w porédwnaniu z tymi, u ktérych rozpoznanie ustalono na podstawie
objawéw klinicznych. Wczesna diagnostyka pozwoli na monitorowanie pacjenta i podjecie decyzji
0 rozpoczeciu enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w momencie pojawienia sie pierwszych objawéw
choroby. Takie postepowanie wptynie na poprawe jakosci zycia i przezywalnosc pacjentdw z chorobg
Pompego, zmniejszajgc potrzebe wentylacji i zapobiegajgc niepetnosprawnosci ruchowej. Badanie
przesiewowe noworodkdow (NBS) jest optymalnym podejsciem do wczesnej diagnostyki,
monitorowania i leczenia choroby Pompego. W Polsce istnieje potrzeba wprowadzenia badan
przesiewowych noworodkdéw w kierunku choroby Pompego, tak jak w wielu europejskich krajach.

6. Sktad Rady Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu

1. Prof. Piotr Hoffman, Instytut Kardiologii w Aninie
2. Prof. Wiestaw Jedrzejczak, Katedra i Klinika Hematologii, Onkologii i Choréb Wewnetrznych
Warszawski Uniwersytet Medyczny
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3. Prof. Grzegorz Kope¢, Klinika Choréb Serca i Naczyn Instytutu Kardiologii — Uniwersytet
Jagiellonski w Krakowie

4. Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Katedra i Klinika Neurologii Warszawski Uniwersytet Medyczny

5. Prof. Katarzyna Kotulska-Jézwiak, Klinika Neurologii i Epileptologii, Centrum Zdrowia Dziecka

6. Prof. Anna Latos-Bielenska, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej, Uniwersytet Medyczny w
Poznaniu

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

8. DrJanusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii

9. Prof. Maria Sgsiadek, Katedra i Zaktad Genetyki, Akademia Medyczna Wroctaw

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

11. Prof. Jarostaw Stawek, Prezes Polskiego Towarzystwa Neurologicznego

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

13. Prof. Jerzy Windyga, Instytutu Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie

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

15. Mec. Katarzyna Bondaryk, Kancelaria Adwokacka Katarzyny Bondaryk

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

17. Ks. Kanonik Wtadystaw Duda, Duszpasterz Srodowisk Medycznych Archidiecezji Warszawskiej

18. Dr Jakub Gierczynski, MBA, ekspert z zakresu systemu ochrony zdrowia

19. Anna Jasinska, Rzecznik Medycznej Racji Stanu

20. Michat Jachimowicz, Farmakoekonomista, Prezes MAHTA

21. Grazyna Mierzejewska, Ekspert Polskiej Unii Onkologii

22. Mec. Piotr Mierzejewski, Wspoétprzewodniczacy Zespotu ds. Zdrowia przy Rzeczniku Praw
Obywatelskich

23. Cezary Pruszko, Farmakoekonomista, Prezes MAHTA

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

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

26. Dr Michat Sutkowski, Rzecznik Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce.

7. Tezy dla Zdrowia

W trosce o zdrowie polskiego spotfeczenstwa, 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 wytyczajgce kierunki niezbednych
zmian w systemie ochrony zdrowia. Po trwajgcych kilka miesiecy dyskusjach i konsultacjach powstata
obecna wersja Tez dla Zdrowia, w ktdrych proponujemy:

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”
ZDROWIE znajduje sie na pierwszej pozycji naszych potrzeb. Nie stato sie jednak priorytetem programu
zadnej partii. Proponujemy zapisanie w regulaminie Sejmu zasady dorocznego expose Premiera
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odnoszgcego sie takze do wyzwan wigzanych ze zdrowiem Polakéw, wygtaszanego w Swiatowym Dniu
Chorego — 11 lutego i odnoszgcego sie do aktualnej sytuacji w ochronie zdrowia.

2. PROPAGOWANIE, KONTROLOWANIE | NAGRADZANIE POSTAW StUZACYCH TROSCE O JAKOSC
JAKOSC powinna staé sie wyznacznikiem wszelkich dziatars 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 zapobiegajagce marnotrawieniu
rosnacych srodkéw na opieke medyczng i stuzgcych racjonalizacji wydatkéw. Wszystko to z mysla
o budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciggtej poprawy jako gtéwnego
elementu zarzadzania przez jakos¢.

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

Proponujemy by po zakoriczeniu 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 srodkéw
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie znaczgce 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 DtUZSZEJ PERSPEKTYWIE OBCIAZENIE PUBLICZNYCH FINANSOW, A
CO NAJWAZNIEJSZE OSZCZEDZAJACE CIERPIENIA CHORYM | ICH BLISKIM

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowi¢
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 zagrazajacych zyciu i zapobiegajacych
powaznym powiktaniom chordb przewlektych oraz okreslenie jakich terapii to dotyczy i wskazanie
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
instrumentow dzielenia ryzyka w korelacji z dowodami skutecznosci terapii. W gestii Ministra Zdrowia
powinna pozosta¢ kwestia ustalenia progu refundacji. Refundacjg powinny by¢ 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 Srodkéw publicznych.

5. USTALENIE ZASADY, ZE CELEM JEST ZAPEWNIENIE WSZYSTKIM PRZEWLEKLE CHORYM TAKIEGO
POZIOMU LECZENIA, BY MIELI MOZLIWOSC JAK NAJIDLUZEJ POZOSTAWAC NA RYNKU PRACY

JesteSmy za wprowadzeniem ustawowego wymogu uwzgledniania kosztow posrednich i spotecznych
zwigzanych z decyzjami refundacyjnymi dla wskazanej przez ekspertow grupy chordéb przewlektych
i powszechnych, w tym chordb rzadkich i ultrarzadkich. Wprowadzenie analizy kosztéw posrednich
pozwoli przeznaczy¢ S$rodki publiczne na terapie, ktére przynoszg najlepsze efekty zdrowotne
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i pomagajg redukowacd koszty posrednie, co w dtuzszej perspektywie poprawi kondycje zdrowotng
Polakéw i bedzie miato pozytywny wptyw na budzet panistwa.

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

Zasadg 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 swiadczen gwarantowanych
proponujemy przyjecie zasady finansowania $wiadczed diagnostycznych i terapeutycznych
z nastepujgcych obszaréw medycyny: ostre stany zagrazajgce zyciu, drogie procedury szpitalne,
diagnostyka i leczenie chordb przewlektych. System powinien gwarantowaé 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 placéwki leczniczej. Jedynym warunkiem podpisania umowy z NFZ powinno by¢
zweryfikowane spetnianie przez placdwke okreslonych wymogow jakosci, umozliwiajgcych realizacje
konkretnej procedury i zapewnienie kontynuacji leczenia, nie zas wygranie procedury konkursowej.
Pozwolitoby to na faktyczny przeptyw pieniedzy ,,za pacjentem”.

8. UMOZLIWIENIE POZABUDZETOWEGO DOPLYWU SRODKOW FINANSOWYCH NA OCHRONE
ZDROWIA | ZROWNANIE WYSOKOSCI SKEADEK 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.

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.

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

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczen komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOtANIE 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. Szczegdlng wage nalezy
przyktadaé do profilaktyki nowotworéw, ktdrych 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 powotanie
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na 10 lat Funduszu Walki z Rakiem zasilanego przez panstwo z akcyzy na papierosy i alkohol, ktéra
powinna wzrosngc oraz z kar naktadanych na przemytnikdéw i nielegalnych producentéw papieroséw
i alkoholu. Wsparciem Funduszu mogtaby by¢ rédwniez 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, ktérego
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 OTYLOSCIA |
NADWAGA - ,MOTYWACIA+”

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

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

Fundamentem promocji zdrowia powinno by¢ wprowadzenie do szkét przedmiotu pod nazwa
,Podstawy zdrowego zycia” bedacego elementem Krajowego Programu Promocji Zdrowia
realizowanego we wspodtpracy Rzadu z Kosciotem . Aktywny udziat w programie i poprawa parametrow
zdrowotnych powinny by¢ premiowane zmniejszeniem obcigzen podatkowych, zmniejszeniem sktadki
zdrowotnej lub ufatwieniem 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 srodowiskowe] postulujemy aktywizacje programu wolontariatu szkolnego skierowanego do
0s6b potrzebujgcych pomocy.

14. POWOLANIE EUROPEJSKIEJ UNIl ZDROWIA

Przygotowanie z inicjatywy polskiego rzadu, zatozed 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 postulatéw to stworzenie europejskiej solidarnosciowe;j listy lekdw dla catego obszaru UE, poczynajac
od lekéw sierocych i stopniowo —wszystkich innych, réwnajgc do najpetniejszych list w najbogatszych
krajach wspdlnoty. Celem tego przedsiewziecia, w ktérym powinny partycypowaé wszystkie kraje
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cztonkowskie bedzie zréwnanie poziomu dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz lekéw
refundowanych na catym terenie UE a takze wspdlna strategia dawania odporu ruchom anty-
szczepionkowym.

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWO§CI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz srodowiskowa, sg jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie:
o zwiekszy¢ wiedze spoteczng na temat szczepien,
o nasilic wszelkie formy przeciwdziatania Paistwa przejawom deprecjonowania ich roli -
konsekwentnie walczy¢ z fatszujgcymi prawde mitami,
e zapewnié¢ mozliwie najskuteczniejsza ochrone osobom z medycznymi przeciwskazaniami do
szczepien
e zapewni¢ wzrost wyszczepialnosci osdb dorostych.

16. PROMOCIA POLSKI PRZEZ ZDROWIE

Dotychczasowe doswiadczenia projektdow z zakresu zdrowia promujacych Polske wskazujg na duig
efektywno$¢ tego typu dziatan, szczegdlnie w panstwach biedniejszych (Afryka, Azja Srodkowa).
Proponujemy, by w ramach promocji Polski za granicg, jako staty element, oprécz dziatan w zakresie
kultury i nauki, wtgczy¢ dziatania prozdrowotne promujgce polskie przedsiewziecia w dziedzinie
medycyny (leczenie stuchu, kardiologia, ksztatcenie pielegniarek, itp.).

8. 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.

Skup, cho¢ kilka minut, tylko na nim swojg uwage — dajac do zrozumienia, ze w tym czasie
on jest najwazniejszy dla ciebie i zbierz wywiad lekarski w sposéb zwiezty i taktowny, komunikujac
sie jezykiem zrozumiatym dla swojego rozmdwcy i dochowujgc 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 byé tak samo traktowany.

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

6. Petnigc swojg nietatwg 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, $wiatopoglagdem i filozofig zycia.

7. Traktuj zawsze pacjenta podmiotowo w sposéb holistyczny, nie oddzielajac jego czesci fizycznej od
psychicznej i duchowej, bowiem stanowig one jedng nierozerwalng catos¢.
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