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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 bedga zajmowali
sie tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie ochrony zdrowia, to zawsze
temat ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, waznym, ale jednak zamknietym kregu
specjalistow, i ze trzeba rozmawiac o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktorzy
na co dzien nie zajmujg sie ochrong zdrowia, nie leczg, nie kierujg szpitalami, ale ktérym zalezy,
bo widzg, Zze 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 glowy 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, ktore 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
odpowiedzialnos¢ panstwa w zakresie ochrony zdrowia obywateli byta wieksza.
W Polsce wcigz dominuje medycyna naprawcza i nie ma dobrych programoéw
profilaktycznych, co ma réwniez wptyw na usytuowanie lekarza rodzinnego w 1
systemie. Ludzie w pierwszej kolejnosci zwracajg sie wifasnie 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 | 2  ——
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 jakosSci 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 parlamentarnej. Nie jest mozliwe prowadzenie spdjnej
i racjonalnej polityki w tym zakresie bez zgody na to, co najwazniejsze, czyli wtasnie bez podejscia
rozumianego jako racja stanu. Méwigc o medycznej racji stanu, mamy na mysli okreslenie bardzo

E

Monorowy patronat
K. Kardynata Kazimierza Nycza

Medyczna
Racja Stany

dek
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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” - wymodg 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 Ekspertéow ds. Choréob 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.

1 1”1’:”. j 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
'téﬂ ¥ 7o i \ 14 Zakainych Medycznej Racji Stanu online — choroby zakazne
atakujg i od odpowiedzialnosci obywatelskiej, szczepien
profilaktycznych oraz dostepu do skutecznego leczenia zalezy
zdrowie i zycie wszystkich Polakéw.

25
wrzesnia 2020 r. Wartosci w medycynie - czego uczy
nas swiatowy kryzys zdrowia - zdrowie jest jedng z

najwiekszych wartosci cztowieka i spoteczenstwa.
Kluczowe jest budowanie swiadomosci wartosci zdrowia ’
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 nowotwordow. Dlatego najwyzszym
priorytetem jest zachowanie ciggtosci
wielospecjalistycznego leczenia chorych na raka.

-
o000 O

4 lutego 2021 r. Swiatowy Dzieri 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.

1V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréh Rzadkich

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

23 kwietnia 2021 r. Debata Medycznej Racji Stanu Postep
terapeutyczny — szansa dla pacjentéow. Wyzwanie dla
systemu. Perspektywa czasu pandemii Covid-19 - debata
ekspercko-systemowa odnoszgca sie do nowych
mozliwosci terapeutycznych w medycynie.
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17 czerwca 2021 r. | Spotkanie Rady Ekspertéw MRS ds.
Neurologii i Psychiatrii - debata ekspercko- systemowa
odnoszaca sie do nowych mozliwosci terapeutycznych
oraz poprawy modelu opieki w chorobach mézgu.

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

11 Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii

28 wrzes$nia 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. Choréb A Otylosci

15 listopada 2021 r. Debata Medycznej Racji Stanu
Zdrowie Kobiety - Bezpieczeristwo Rodziny - kobiety
stanowia 52% polskiej populacji. Przecietna dtugos¢ 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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RAPORT: VI SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

1 lutego 2022 r. IV spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu - eksperci Medycznej Racji Stanu
zastanawiali sie, jak poradzi¢ sobie z dtugiem zdrowotnym i
finansowym w onkologii, ktory powstat w wyniku pandemii
Covid-19. Spowolnita ona realizacje Narodowej Strategii

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

Rada Ekspertow ds. Onkologii Medycznej Raci Stanu

15 lutego 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb
Rzadkich Medycznej Racji Stanu - pandemia Covid-19
prowadzi do utrudnionego dostepu chorych na choroby
rzadkie do  diagnostyki, terapii i rehabilitacji.
Rekomendowane jest wdrazanie Planu dla Choréb Rzadkich
w zycie i rozpoczecie realizacji zatozonych celow.

V Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu

25 marca 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Zdrowe
Kobiety w Obliczu Wyzwan Geopolitycznych - Il etap
kampanii informacyjno-systemowej ,Zdowie Kobiety -
Bezpieczenstwo Rodziny”

V. 4 P

00000000

30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Bezpieczenstwo zdrowotne Polski-nowe wyzwania dla idei
solidarnosci Europy. Zdrowie jest podstawowg wartoscig w
zyciu ludzi, a prawo do zdrowia nalezy do katalogu
podstawowych praw cztowieka. Realizacja tego prawa w
stopniu  gwarantujgcym  bezpieczedstwo  zdrowotne

obywateli musi by¢ wspierana skuteczng politykg panstwa.

30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Aktualne wyzwania w leczeniu nowotworéow
kobiecych - Il etap kampanii informacyjno-
systemowej ,Zdowie Kobiety — Bezpieczenstwo
Rodziny”
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RAPORT: VI SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

22 sierpnia 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéow ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni _
mie¢ zagwarantowany szybki i nielimitowany dostep do
profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji oraz opieki
paliatywnej

22 wrzesnia 2022 r. Wspdlne cele w realizacji idei
Europejskiej Unii Zdrowia - | debata ekspercka Medycznej
Racji Stanu.

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

Anna Jasifiska Grazyna Mierzejewska

2. Wprowadzenie, Anna Jasiniska, Grazyna Mierzejewska, Medyczna
Racja Stanu

Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz szésty w prawie trzy
lata po rozpoczeciu pandemii COVID-19. Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie
o szczegdlng uwage dla tych, ktdrzy doswiadczajgc kryzysu zdrowia, odczuwali zagrozenie zycia,
izolacje i lek 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 zubazajg rodziny pacjentow. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne, nie
zawsze skuteczng walke z towarzyszacym choremu bdlem i poczucie bezsilnosci spowodowane
brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia - to mamy
wystarczajgce powody by szczegdlng troska objac cierpigce na nie osoby. Na szczescie decyzje Ministra
Zdrowia w ostatnich paru latach znaczgco poprawity dostep refundacyjny chorych na choroby rzadkie
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RAPORT: VI SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

do skutecznego leczenia. Chorzy na chorobe Fabry’ego, rdzeniowy zanik miesni, nowotwory krwi,
akromegalie, chorobe Wilsona, hemofilie A i B u dzieci oraz inne choroby otrzymali refundacje nowych
lekéw. Wedtug danych Ministra Zdrowia w 2021 r. refundacjg objeto 68 nowych czgsteczko-wskazan,
w tym 29 w chorobach rzadkich, a w okresie do wrzesnia 2022 r. refundacjg objeto 84 nowe czgsteczko-
wskazania, w tym 32 w chorobach rzadkich. Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji
Stanu opracowata w 2019 r. gtéwne tezy przekazu do decydentéw, Srodowiska medycznego,
spoteczenstwa, dotyczacych problemdéw diagnostyki i terapii chordb rzadkich w Polsce. Z perspektywy
systemu ochrony zdrowia choroby rzadkie dotyczg niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest
prowadzone w wysokospecjalistycznych osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach
programow lekowych Narodowego Funduszu Zdrowia. W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministréow
Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Plan przewiduje utworzenie krajowych os$rodkow
referencyjnych, okreslonych dla wybranej choroby rzadkiej lub grupy takich chordb, ktére beda petnic¢
kluczowga role w integracji opieki, a takze wspodtpracujgcych z nimi centrow eksperckich. Ma zostac
poprawiony dostep do diagnostyki chordb rzadkich — w tym diagnostyki molekularnej. Ponadto maja
powstac rejestry medyczne poszczegélnych chordb rzadkich, platforma informacyjna oraz paszport
chorego z chorobga rzadka. Na realizacje Planu dla Choréb Rzadkich przeznaczono ok. 130 min zi.
Ukonstytuowata sie Rada ds. Choréb Rzadkich. Jednoczesnie 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 moga mie¢ refundowane terapie w ramach wykazu lekéw o wysokim
stopniu innowacyjnosci (TLI) oraz wykazu lekdw 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 sktad Rady Funduszu Medycznego zostali powotfani obok
klinicystéw i urzednikéw przedstawiciele dwdch organizacji pacjentéw chorujgcych na choroby rzadkie.

3. Stanowiska ekspertdw 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.

Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress, Stuzba Zdrowia

Witam Panstwa serdecznie na széstym spotkanie Rady Ekspertéw ds.
Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. JesteSmy juz trzy lata po
rozpoczeciu pandemii. W ostatnich latach pojawity sie pozytywne decyzje
ze strony ministra zdrowia, ktére poprawity znaczgco sytuacje pacjentow.
To m. in. refundacje lekow dla pacjentéw z SMA, z chorobg Fabry’ego,
chorobg Wilsona, hemofilig A i B u dzieci i wiele, wiele innych.
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Dr Janusz Meder, prezes Polskiej Unii Onkologii,

N i [ /\ bk 'A\ Y"
arodowy Instytut Onkologii w Warszawie, MRS 1AKA
e A K
Tak jak w onkologii, bardzo bym nie chciat, zeby sytuacja oy & — ;”\
geopolityczna nie zawazyta na spowolnieniu rozwoju tepa reformy “ :’- -\ \-l f\V A

opieki w chorobach rzadkich. Widzimy wyraznie, ze s op6znienia,
zaréwno w realizacji Narodowej Strategii Onkologicznej oraz Planu
dla Choréb Rzadkich. Ten problem jest mi szczegdlnie bliski,
dlatego ze partycypuje w nim w ramach MRS, ale rowniez dlatego,
ze jestem onkologiem, a w onkologii mamy ok. 190 podtypdéw nowotwordw rzadkich. Co roku zapada
na nie ok. 550 tys. oséb. Z rozpoznaniem rzadkiego nowotworu zyje w Europie ok. 4,5 min ludzi. Skala
problemu jest wiec duzo wyzsza niz sama nazwa — choroby rzadkie, a to zalezy z jakiego punktu
widzenia na to patrzymy. Na pewno z punktu widzenia kazdego pacjenta to jest bardzo duzy problem
do rozwigzania. Chce tutaj nawigzaé¢ do ostatniego apelu do Ministra Zdrowia wystanego przez
Rzecznika Praw Obywatelskich. W wystgpieniu tym Rzecznik zwracat uwage na liczne problemy oraz
niezbedne kierunki zmian systemowych w problematyce chordb rzadkich i refundacji leczenia dzieci.
We wspomnianym wystgpieniu RPO zwracat uwage, ze pacjent z chorobg rzadka jest dyskryminowany
w dostepie do diagnostyki, narazony na niebezpieczenstwo korzystania z testdw genetycznych niskiej
jakosci, niewiarygodnych, bez interpretacji wynikéw testéw, bez porady genetycznej, bez dalszej
diagnostyki. Sygnalizowat tez, ze wystepujg dramatyczne braki kadrowe w genetyce
medycznej/klinicznej - problemem jest tu brak dostepu biotechnologéw do specjalizacji
z laboratoryjnej genetyki medycznej. Zwracat tez na inne problemy zgtaszane przez rodzicow dzieci
z wadami wrodzonymi sygnalizujgcymi obnizenie poziomu opieki. Rzecznik zwracat sie réwniez do
Ministerstwa Zdrowia o informacje o planach, jak i dziataniach Ministerstwa Zdrowia w obrebie chordb
rzadkich oraz w zakresie wdrozenia poszczegdlnych punktéw Planu dla Choréb Rzadkich. Bardzo licze,
ze Plan dla Chordéb Rzadkich na lata 2021-2023 jest rozpoczeciem waznego procesu, ktdry musi trwac
dalej, tak jak narodowe programy w onkologii oraz kardiologii. Wszystkie elementy Planu powinny
tworzy¢ jedng catos¢ modelu opieki - kompleksowosci, koordynacji oraz interdyscyplinarnego
dziafania.

Prof. Zbigniew Zuber, kierownik Katedry Pediatrii

Krakowskiej Akademii im. Andrzeja Frycza Modrzewskiego
i przewodniczqcy Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu v

Mam nadzieje, ze bedziemy mogli kontynuowac prace zaczete juz w wielu ?
osrodkach w Polsce dotyczace diagnostyki i leczenia chordb rzadkich "
i ultrarzadkich. Problem jest bardzo wazny nie tylko ze wzgledu na to, L

ze mamy dostepne narzedzia, ale na pewnego rodzaju zaniedbania ktdre '
mieliSmy w Polsce. Mysle ze Plan dla Chordb Rzadkich i postawa wszystkich
biorgcych udziat w tych pracach pomoze naszym pacjentom, bo oni sg dla \/

nas najwazniejsi. Celem jest diagnostyka i leczenie oraz wszechstronna ; .

i kompleksowa opieka nad pacjentem. Tutaj mamy chyba najwiekszy problem — objecie pacjentéw
catosciowa opieka. Prosze zwrdci¢ uwage na stowa — opieka zdrowotna. W tej chwili, po pandemii

COVID-19 mamy dtug zdrowotny wobec catego spoteczenstwa, ale w szczegdlnosci wobec pacjentéw
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z chorobami rzadkimi. Tam, gdzie mamy mozliwos¢ wczesnego wykrycia choroby rzadkiej, doktadnego
ustalenia przebiegu klinicznego, tam bedziemy mie¢ dobre rezultaty leczenia — pod warunkiem, ze
bedziemy mie¢ dostepnos¢ do skutecznych terapii. Mukowiscydoza jest takim przyktadem
znakomitego pofaczenia dostepu do diagnostyki i terapii. Mamy test przesiewowy, a zdiagnozowany
pacjent jest kierowany do osrodkow referencyjnych (zwykle funkcjonuje jeden osrodek w kazdym
wojewoddztwie). System dziata znakomicie. W chorobie Pompego mamy refundowang enzymatyczna
terapie zastepcza, czyli zastgpienie prawidtowo dziatajgcego enzymu, enzymem uzyskanym dzieki
biotechnologii, ktdry jest podawany pacjentowi. Aby uzyskaé sukces, nie mozemy miec tylko refundacji
leku, bez zmiany postepowania i przejscia na nowoczesne metody diagnostyki i terapii zgodnie z EBM
(ang. Evidence Based Medicine). Oczywiscie, w miare mozliwosci powinnismy stosowac leki
nowoczesne, ktdre sg jak najbardziej skuteczne, ale takze pozbawione dziatan ubocznych wobec
pacjenta. Musimy jednak pamietaé o jednej rzeczy. Nie da sie wyleczy¢ wszystkich chordb rzadkich, nie
da sie wyleczyé wszystkich pacjentéw. W wielu wypadkach mamy mozliwos$é tylko zatrzymanie
progresji choroby. To jest niezwykle wazne, czyli objecie pacjenta opieka, ktére daje szanse na
wilasciwe postepowanie. Czyli stworzenie sieci o$rodkdw z doskonatymi mozliwosciami
diagnostycznymi i potem terapeutycznymi. Czy screening bedzie selektywny, czy bedzie rodzinny, czy
bedzie noworodkowy, to oczywiscie zalezy od metod diagnostycznych, bo nie kazda metoda
diagnostyczna da nam dobrg odpowiedZ u noworodka. Przetom XIX i XX wieku, to jest ponad 100 lat
temu, odnotowano niezwykty rozkwit diagnostyki i wykrycia ogromnej liczby choréb, obecnie
nazywanych rzadkimi lub ultrarzadkimi. Poczgtek XXI wieku to jest rozkwit metod diagnostycznych
i terapeutycznych. Rozwdj genetyki klinicznej pozwala na wczesniejsze wykrycie choroby i wczesniejsze
wdrozenie leczenia. | ci pacjenci, ktérzy wczesniej byli zapomniani, na pewno teraz nie sg zapomniani.
To jest gtéwna os naszego dziatania i myslenia. Przyktadowo, choroba Wilsona jest chorobg, ktérej nie
jestesmy w tej chwili wyleczyé. Trwajg prace nad mozliwosciami leczenia genetycznego. By¢ moze,
w niedalekiej przysztosci pokazg sie nowe terapie. Obecnie mamy dostepne terapie, a od wrzesnia
2021 r. refundowang terapie tetrachlorowodorkiem trientyny w ramach programu lekowego. Zdajemy
sobie sprawe , ze powinna by¢ wieksza liczba pacjentéw leczonych w programie. Jezeli mamy dziatania
niepozadane z podstawowego leczenia, powinna by¢ wieksza liczba leczonych innymi lekami
dostepnymi, bo to jest chyba wtasciwe postepowanie. Wydaje mi sie, ze w wielu wypadkach jest
potrzebna wiedza na szerokim poziomie. Poziomie catego cztowieka, czyli obejmujaca zaréwno
narzady wewnetrzne, watrobe, sledzione, serce, ptuca, ale takze narzad ruchu i zaburzenia kostno-
szkieletowe. To jest problem dodatkowy. Na chwile obecng, jednym z elementéw poprawy dostepu
pacjentéw z chorobami rzadkimi do leczenia powinno by¢ rozszerzenie dostepnosci do RDTL, a tu jest
powazny problem. Nie wszystkie osrodki kliniczne majg dostep do RDTL, bo to jest zwigzane ze
statutem szpitala, a nie ze specjalizacja, co jest takze powaznym ograniczeniem. Wiec tu powinny by¢
wdrozone regulacje prawne idace réwnolegle do mozliwosci terapeutycznych. Zwiekszajg sie
mozliwosci terapeutyczne, mamy znakomity postep w medycynie, we wszystkich tych jednostkach
chorobowych. Kazdy specjalista w danej dziedzinie jest zafascynowany swoimi pacjentami
i problemami, ktére pacjent ma i niosg te problemy na swoich barkach. To jest niezwykle piekne, ale
jednoczesnie musimy tez miec¢ system, ktdry pozwoli ogarnac catos¢. Nie mozemy sie skupic tylko na
wybranych dziedzinach, bo to dotyczy wszystkich elementéw. Nie ma takiej jednostki chorobowej,
ktéra nie bytaby uwarunkowana genetycznie. Moze by¢ to rola dominujgca, moze by¢ to rola
dodatkowa pod wptywem czynnikéw Srodowiskowych wyzwala sie moment rozpoczecia jednostki
chorobowej. W przypadku choroby Pompego noworodek manifestuje bardzo ciezka postac, ale potem
postaé¢ mtodziericzo-dorosta. Ta jednostka chorobowa swoje objawy ma w okresie mtodziericzym, gdzie
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ci pacjenci czesto odstajg nieco od swoich réwiesnikéw. Méwie, specjalnie ,nieco”. To s3 te dzieci
i miodziez, ktére nie chcg ¢wiczy¢ na zajeciach wychowania fizycznego. Czyli jakby ta, powoli
zaczynajgca sie czeSciowa niesprawnosc, zaczyna by¢ widoczna, ale bardzo, bardzo powoli. My wszyscy
przyzwyczajamy sie do zastanej rzeczywistosci i jg akceptujemy. Tak samo jak pacjenci. Oni sg czesto
takze zaskakiwani tym, ze w pewnym momencie choroba nagle przybiera powazny obrét i mamy tak
zwane postaci doroste tych choréb, ktére juz zaczynajg sie w dziecinstwie. Te choroby, jezeli majg
uwarunkowania genetyczne, nie zaczynajg sie w wieku dorostym. Ich obraz kliniczny staje sie jawny
dopiero w okresie dorostym. Kazda choroba ma, powiedzmy, tak zwany okres prodromalny, w ktérym
tylko specjalista moze sie wypowiedzieé. Dlatego tak wazna jest rola osrodkéw eksperckich
i odpowiedniego utozenia $ciezki diagnostycznej i terapeutycznej pacjenta. Przyktad choroby Pompego,
mukowiscydozy i choroby Wilsona pokazuje szerokie spektrum objawodw. Czes¢ pacjentéw trafi do
gastrologa, czes¢ do neurologa, czes¢ do psychiatry, czes¢ do reumatologa, ortopedy, czy do lekarza
rodzinnego. Tu jest podstawowa rola ksztatcenia lekarzy na temat chordb rzadkich. Szczegdlnie dotyczy
to lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej: lekarzy medycyny rodzinne, pediatrow, internistow — czyli
tych, ktérzy zajmuja sie pacjentem na poczatku drogi objawéw. W tym aspekcie chorzy na alfa-
mannozydoze sg w szczegdlnej sytuacji. To sg pacjenci, ktorych czes¢ posiada dostep do terapii
w ramach badania klinicznego. Ta terapia w ramach badania klinicznego konczy sie. | co dalej z tg grupa
pacjentdw? Jakie sg szanse leczenia tej grupy pacjentéw? To jest kolejny problem, przed ktérym
stajemy, czyli mamy zarejestrowany nowoczesny lek i mamy jednostke chorobowg niezwykle rzadka.
Jest to choroba ultrarzadka, gdzie mamy pacjentéw, ktdrzy majg zaburzenie metabolizmu
oligosacharydow. To sg substancje, ktdre sg konieczne do prawidtowej budowy tkanki fgcznej. Tkanka
taczna jest w catym organizmie. Ja, jako pediatra i reumatolog zajmuje sie tego typu jednostkami
chorobowymi, jest mi to niezwykle bliskie. Choroba tkanki tgcznej jest to zawsze choroba catego
organizmu. Tutaj mamy jeszcze dodatkowy problem, ze oprécz klasycznych zaburzen ze strony uktadu
kostno-szkieletowego, ktdre mozna wykryé, jako tak zwane dyzostozy, mnogie w badaniach
obrazowych rezonansu i tomografii, mamy takze problemy z nieprawidtowym rozwojem. Mamy do
czynienia z szerokim spektrum objawoéw. Ciezki przebieg u noworodkéw, wolniejszy i tagodniejszy
przebieg, ale tez o powaznych nastepstwach ogdlnoustrojowych u mtodziezy i dorostych. Obecnie trwa
badanie kliniczne, a pacjentéw w Polsce w nim leczonych jest moze kilkunastu. Wiec stajemy przed
problemem, co dalej z pacjentami, ktorzy sg w badaniu klinicznym. Program sie konczy. Ja, jako lekarz
chciatbym leczy¢ wszystkich pacjentéw. Ministerstwo Zdrowia powinno zrefundowac ten lek, abysmy
mogli dalej leczy¢ tych chorych. Mam nadzieje, ze refundacja leku bedzie rozstrzygnieta pozytywnie.
By¢ moze Fundusz Medyczny jest znakomitym miejscem, zeby starac sie o dodatkowe srodki. Wiem,
ze w wielu krajach europejskich jest mozliwosc leczenia, w ramach czegos takiego jak w Polsce RDTL,
ale musi by¢ akceptacja ze strony ptatnika na refundacje. Sg to m.in. Dania, Austria, Niemcy, Czechy
i Rumunia. Medycyna tak naprawde, jest dziedzing zycia, ktéra jest zawieszona w przestrzeni naszej
tkanki spotecznej, a potrzeby medyczne, spoteczne, finansowe, ekonomiczne, prawne,
ubezpieczeniowe muszg by¢ zaspokojone. Bez odpowiednich finansdw nie mozemy realizowac naszych
potrzeb, czyli tego, co oferujemy pacjentom, czyli diagnostyki oraz leczenia. Mamy ogromnga rados¢
z nowych mozliwosci diagnostycznych i terapeutycznych. Niezwyktym sukcesem jest rozpoczecie
dziatalnosci Planu dla Choréb Rzadkich. Natomiast mamy tez problemy, ktére sg zwigzane z innymi
zagadnieniami. Cate otoczenie prawne, finansowe, ubezpieczeniowe, kontakt z pacjentami. Dochodzg
do tego bardzo istotne kwestie - jakosci badan klinicznych oraz argumenty podczas refundacji
publicznej lekdéw. To sg kwestie, ktére nas otaczajg, nie mozemy ich nie brac¢ pod uwage, bo od tego
zalezy nasze postepowanie i nasze mozliwosci dziatania. Naszym — klinicystéw zadaniem jest
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pomaganie pacjentom. Kazdy z nas byt, jest lub bedzie chory i nie wiadomo na co, kto zachoruje i jakiej
pomocy bedzie oczekiwad. Im lepsza, na wyzszym poziomie pomoc, tym jest ona lepsza dla pacjenta
i dla systemu ochrony zdrowia. My lekarze najbardziej sie cieszymy, gdy ze mamy pacjentéw wczesnie
rozpoznanych, dobrze leczonych, ktérzy sg petnoprawnymi cztonkami naszego spoteczeristwa, ktorzy
sie uczg, studiujg, a potem pracujg i wzbogacajg nasze PKB, dzieki temu mamy mozliwo$é rozwoju
i normalnego funkcjonowania jako dobry organizm - spoteczeristwo. WeszliSmy na $ciezke ogromnego
rozwoju. Mamy ogromne mozliwosci diagnostyczne i terapeutyczne. Kazdy w swojej dziedzinie stara
sie poméc pacjentowi z chorobg rzadka, jak tylko moze. Kazdy stara sie, zeby jego dziedzina byta
najwazniejsza, zeby pacjenci mieli najlepszg opieke. Takie dziatania zmierzajg do podnoszenia
standarddéw opieki medycznej. Musimy patrze¢ z optymizmem w przysztosé. Oczywiste jest, ze decyzje
refundacyjne podlegajg bardzo scistym regutom, ale naszym obowigzkiem jest zadbac o pacjentéw.
Poruszamy sie w otoczeniu prawnym i systemowym, wiec musimy go uwzgledniaé. Jesli naszym
pacjentom przyblizymy mozliwo$é diagnostyki, damy im kompleksowg opieke, to juz jest znakomita
poprawa dla nich i dla ich rodzin. Jestem pediatrg i kazda choroba dziecka jest chorobg catej rodziny.
Zdejmujgc pewne brzemie z rodziny, przejmujemy na siebie cze$¢ odpowiedzialnosci i opieki nad
pacjentem. To jest niezwykle wazne. Majgc mozliwosci odpowiedniej diagnostyki, potem odpowiedniej
terapii pomagamy ludziom. Kazdy z nas w pewnym momencie zycia znajdzie sie jako chory w poradni,
szpitalu, bedzie potrzebowaé¢ pomocy. Kazdy z nas zyczy sobie, zeby ta pomoc byta na najwyzszym
poziomie. Jezeli sie poddamy i uznamy, ze nie bedziemy dazy¢ do jak najwyzszych standarddw, jezeli
powiemy ze na to nas nie sta¢, to zejdziemy z wtasciwej drogi. Jestem oredownikiem zapewniania
Polakom dostepu do mozliwosci diagnostyki i terapii chordb rzadkich, jakie funkcjonujg w Unii
Europejskiej.

Prof. Krystyna Chrzanowska, kierownik Zaktadu Genetyki
Medycznej, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

Choroby rzadkie zyskaty szczegdlne miejsce w systemie zdrowotnym
Unii Europejskiej po przyjeciu przez Parlament Europejski (PE) i Rade
(decyzja nr 1295/1999/EC) 29 kwietnia 1999 roku program dziatania
Wspdlnoty w dziedzinie chordb rzadkich w ramach dziatan w zakresie
zdrowia publicznego (1999-2003), a w wydanym 16 grudnia 1999 \ 2 h
rozporzadzeniu PE i Rady (nr 141/2000) podkreslono, ze pacjenci e
cierpigcy na choroby rzadkie powinni by¢ uprawnieni do takiej samej _a ~
jakosci i dostepnosci leczenia jak inni chorzy. Komisja Europejska, w komunikacie ,,Choroby rzadkie
wyzwaniem dla Europy” wydanym 11 listopada 2008 roku wskazata choroby rzadkie jako jedno
z priorytetowych dziatan w ramach drugiego wspdlnotowego programu dziatan w dziedzinie zdrowia
publicznego (2008-2013), a Rada wydata 8 czerwca 2009 roku zalecenie w sprawie dziatan w dziedzinie
chordb rzadkich, aby panistwa cztonkowskie EU, m.in.: przyjety wspdlng definicje choroby rzadkiej,
opracowaty krajowe plany lub strategie dotyczgce chordb rzadkich, uczestniczyty w sporzgdzeniu spisu
choréb rzadkich i opracowaniu systemu ich kodowania (pod kierunkiem sieci Orphanet) oraz powotaty
na terytorium catego kraju specjalistyczne osrodki dla pacjentéow z chorobami rzadkimi. Prace nad
polskim Planem dla Chordb Rzadkich rozpoczety sie w 2020 r., a ostateczna wersja Planu zostata
przyjeta Uchwatg Rady Ministrow 28 sierpnia 2022 r. (opublikowana 27 wrzesnia 2021 r.). Minister
Zdrowia w dniu 26 maja 2022 r. powotat Rade do spraw Chordéb Rzadkich oraz dwie inne, Rade ds.
Rejestréw Chordb Rzadkich i Rade ds. Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”. Z harmonogramu
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realizacji zadan wynika, ze mamy ponad pétroczne opdznienie w procesie wdrazania Planu dla Choréb
Rzadkich w zycie. Pierwsze spotkanie Rady ds. Choréb Rzadkich, ktére odbyto sie 8 czerwca 2022 r.,
byto poswiecone dyskusji nad potrzebg nowelizacji harmonogramu realizacji zaplanowanych zadan
oraz ustaleniem trybu pracy Rady. Pani prof. Anna Latos-Bieleriska, Przewodniczgca Rady ds. Chordb
Rzadkich, przygotowywata prepozycje korekty, ktéra byta konsultowana z cztonkami Rady ds. Choréb
Rzadkich oraz z przewodniczgcymi pozostatych Rad Naukowych. Zostaty ustalone priorytety, a w tej
chwili dziatania toczg sie rownolegle we wszystkich obszarach. Wazne jest, ze na prosbe
przewodniczacych trzech rad poszerzone zostaty ich sktady o szersze grono ekspertéw, ktérzy
sg niezbedni, aby podotac¢ wszystkim wyzwaniom, bo Plan dla Chordb Rzadkich to ogromny projekt.
Od czerwca odbywaijg sie spotkania z zespotem informatykéw Centrum e-Zdrowie, z ktérymi omawiane
sg szczegdtowo zadania zwigzane z budowaniem strony internetowej dla celdw realizacji planu oraz
systemu informatycznego platformy informacyjne;j i dla rejestrow chordb rzadkich. W lipcu i sierpniu
2022 r. odbyto sie ponad 15 takich spotkan. Analizujgc na posiedzeniach Rady ds. Chordb Rzadkich
harmonogram praz, doszliémy do wniosku, ze zachodzi potrzeba powotania zespotéw tematycznych
dedykowanych do realizacji konkretnych zadan (na obecng chwile jest ich dziewieé). Zespdt 1.
opracowuje krajowe zalecenia dotyczacych Osrodkéw Eksperckich Chordb Rzadkich, tj. powotywania
i certyfikacji oraz organizacji konkurséw. Zespdét 2. opracowuje rekomendacje postepowania
diagnostycznego w genetycznie uwarunkowanych chorobach rzadkich dla OECR i eksperckich poradni
genetycznych. Zespét 3. pracuje nad diagnostyka genetyczng, w tym nad okresleniem zapotrzebowania
i opracowaniem wykazu Swiadczen z zakresu wielkoskalowych badan genomowych oraz analizg w celu
uzupetnienia i taryfikacji wykazu swiadczen gwarantowanych oraz okreslenia sposobu finansowania
badan genetycznych. Zespét 4. pracuje nad opracowaniem zasad i wdrozeniem certyfikacji
laboratoriow wykonujgcych wielkoskalowe badania genomowe stosowane w diagnostyce genetycznej
chordb rzadkich. Dwa inne zespoty, 5. i 6., pracujg nad podobnymi rekomendacjami dla laboratoridow
wykonujgcych niegenetyczne badania laboratoryjne, odpowiednio w chorobach metabolicznych
i w innych chorobach rzadkich. Gtéwnym zadaniem zespotu 7., ds. Rejestréw Choréb Rzadkich, ktédrym
mam przyjemnos¢ i zaszczyt kierowaé jest, m.in., opracowanie analizy potrzeb utworzenia rejestru
medycznego, utworzenie listy chordb rzadkich podlegajacych zgtoszeniu, opracowanie formularza
zgtoszenia teleinformatycznego, okreslenie podmiotéw uprawnionych do nadawania kodéw ORPHA
i zgtaszania pacjentéw do rejestru oraz okreslenie zasad wspodtpracy z Polskim Rejestrem Wrodzonych
Wad Rozwojowych. Kolejne dwa zespoty, 8. i 9. pracuja, odpowiednio, nad Paszportem Pacjenta
z Chorobg Rzadkg oraz utworzeniem platformy informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Dla mnie jako osoby od prawie 40 lat zajmujgcej sie chorobami rzadkimi mozliwos¢ udziatu w tworzeniu
Planu dla Chordb Rzadkich, a obecnie wspétpracy z wieloma wspaniatymi ekspertami nad jego
realizacjg wigze sie z nadziejg, ze w niedalekiej przysztosci choroby rzadkie, takze w Polsce, zyskajg
odpowiednig range, a pacjenci bedg mogli odczué¢ poprawe dostepu do lekdéw i lepszej opieki
medyczne;j.
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Prof. Anna Latos-Bieleriska, konsultant krajowa
w dziedzinie genetyki klinicznej, kierownik
Katedry i Zaktadu Genetyki Medycznej
Uniwersytet Medyczny im. K. Marcinkowskiego
Centrum Biologii Medycznej

Ogromnie sie ciesze, ze w momencie kiedy powstawata
Medyczna Racja Stanu, od razu jednym z punktéw jej agendy byty choroby rzadkie. Wtedy jednak byta
zupetnie inna sytuacja. Wczeséniej rozmawiatam z kilkoma ministrami zdrowia na temat poprawy
diagnostyki genetycznej, i styszatam wtasciwie zawsze to samo, ze nie ma sensu ustalac¢ rozpoznania,
jesli nie ma mozliwej terapii. Byta moja gteboka niezgoda na to, ale wtedy rzeczywiscie tak ogdlnie
uwazano, przynajmniej w Polsce. Obecnie sytuacja sie zupetnie zmienita. Chciatam podziekowac
Medycznej Racji Stanu, ktéra wywierata pozytywng i edukacyjng presje, zeby to podejscie zmienié.
To wszystko dzisiaj sie udato. Dziekuje réwniez organizacjom pacjentéw i dziekuje Ministerstwu
Zdrowia, ktére w tej chwili sprawe poprawy diagnostyki genetycznej uwaza za jeden z priorytetow.
Opracowanie i uchwalenie Planu ds. Chordb Rzadkich w 2021 r. swiadczy o tym, ze nastgpity znaczgce
zmiany. W tej chwili wiemy, ze ustalenie rozpoznania jest kluczowe, nawet kiedy nie mamy jeszcze
leczenia. Kazdy genetyk kliniczny opowie o wielu sytuacjach, kiedy stawia rozpoznanie choroby, dla
ktdrej nie ma jeszcze leczenia, a styszy od pacjenta, ,Ze dzisiaj jest najszczesliwszy moment mojego
zycia, bo po tylu latach w koricu wiem, na co ja choruje, czy na co choruje moje dziecko”. Okazuje sie
tez, ze z leczeniem w chorobach rzadkich jest troche inaczej, niz sobie wyobrazalismy. Niekiedy okazuje
sie, ze leki, ktére nie sg przeznaczone dla terapii chordb rzadkich, sg w okreslonej chorobie rzadkiej
skuteczne. Kiedy ustali sie defekt molekularny danej choroby, moze sie okaza¢, ze mozna takiemu
pacjentowi pomdc. Oczywiscie w mniej niz 5 proc. przypadkéw jest opracowana skuteczna terapia
i wtedy to jest danie szansy pacjentowi na zupetnie inny komfort zycia. Pacjenci, jesli majg rozpoznanie
choroby rzadkiej mogg bra¢ udziat w badaniach klinicznych, co daje im szanse na poprawe stanu
zdrowia lub zatrzymanie postepu choroby. Réwniez mozna indywidualnie zmodyfikowa¢ opieke
medyczng, bo czasem konieczny jest specjalny nadzér, np. kardiologiczny czy onkologiczny, czy
specjalna rehabilitacja. Okazuje sie tez, ze kiedy stawia sie rozpoznanie okreslonej choroby rzadkiej
i ustala podfoze molekularne choroby w indywidualnym przypadku, np. u chorego dziecka, albo
u dorostej osoby z chorobg rzadka, to potem decyzja o realizacji plandw prokreacyjnych nastepuje
osmiokrotnie czesciej, niz w przypadku, kiedy nie ma rozpoznania. Zatem ustalenie rozpoznania ma
kolosalny wptyw na zycie rodziny i na jakos¢ zycia pacjenta. Sprawa diagnostyki choréb rzadkich jest
zatem jednym z wazniejszych obszaréow Planu dla Choréb Rzadkich. Pragne podkresli¢, ze z dziewieciu
zespotow ekspertow, ktore wdrazajg Plan dla Choréb Rzadkich, az trzy zespoty dotyczg poprawy
diagnostyki genetycznej. Przede wszystkim chodzi o wysokoprzepustowe badania genomowe, takie jak
poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy (aCGH) oraz sekwencjonowanie nastepne;j
generacji. W zespotach ekspertéw pracujg zaréwno genetycy kliniczni, jak i specjalisci laboratoryjnej
genetyki medycznej, a takze klinicysci wielu specjalnosci, w ktdrych diagnostyka genetyczna jest
szczegOlnie wazna. Z trzech zatozonych zadan pracy zespotu, pierwsze zadanie zostato juz zakonczone.
W dniu 5 wrzes$nia 2022 r. zostat przestany do Ministra Zdrowia raport, w ktérym okreslilismy grupy
docelowe oraz okreslilismy, jakie jest zapotrzebowanie roczne na badania genetyczne nowymi
metodami — dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Jesli chodzi o aCGH, to w Polsce jest w tej chwili
zapotrzebowanie na 8-10 tys. badan rocznie. W zakresie paneli celowanych NGS potrzeby dotyczg 5-6
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tys. badan rocznie, a w przypadku sekwencjonowania eksomu - 4-5 tys. badan rocznie. To nie
sg porazajgce liczby, a wedtug nas tyle badan by wystarczyto, aby zabezpieczy¢ potrzeby chorych
na choroby rzadkie. Populacjg docelowg sg dzieci i dorosli z chorobami rzadkimi, ale pamietamy tez
o diagnostyce prenatalnej. Te same badania, ktdre sg stosowane u pacjentéw, ktdrzy sie juz urodzili,
sg tez stosowane w sytuacjach, kiedy u ptodu podejrzewamy rzadka chorobe genetyczng. Wéwczas
tymi samymi metodami robi sie diagnostyke prenatalng. Jest jeszcze jedna grupa osdb, gdzie do tej
pory zadne badania genetyczne nie byly refundowane, czyli osoby, ktére zmarty z podejrzeniem
choroby rzadkiej. Musimy pamietac¢ o ich rodzinach. Ustalenie rozpoznania u osoby, ktéra zmarta
z powodu choroby rzadkiej, a czesto byly to zgony nagte, gdzie nie bylo zadnej wczesdniejszej
diagnostyki, jest tez szansg na to, aby uratowac zyjacych krewnych, z ktérych cze$¢ moze mieé ten sam
defekt molekularny, co zmarty i tez mie¢ zagrozenie zycia. Nasze cele, to poszerzenie koszyka
Swiadczen gwarantowanych oraz uporzgdkowanie badan genetycznych, ktére w koszyku juz sa.
Bezpieczeristwo pacjenta, to jest tez wtasciwa jakoé¢ badan genetycznych. Zeby ta jako$é byfa
zapewniona, konieczne jest przyjecie ustawy o testach genetycznych, o ktdrej méwi sie mniej wiecej
od dekady. Pracowato nad nig kilka zespotéw genetykdw. Ustawa jest juz prawie gotowa i mam
ogromng nadzieje, ze jeszcze jesienig 2022 r. ustawa wejdzie w zycie. Kluczowa jednak sprawa,
to zapewnienie wtasciwej kadry. Zeby prowadzi¢ te wszystkie badania diagnostyczne, a przypomne,
ze to nie tylko sg choroby rzadkie, ale réwniez badania genetyczne w onkologii, to musi by¢ kadra.
Muszg by¢ nie tylko diagnosci laboratoryjni — specjalisci laboratoryjnej genetyki medycznej, ale takze
biotechnolodzy i biolodzy molekularni. Tutaj z wielkg radosciag chce powiedzieé, ze jest juz
rozporzadzenie Ministra Zdrowia, ktére ustanawia nowg specjalizacje dla osdb, ktére nie
sg diagnostami. Tytut diagnosty laboratoryjnego majg absolwenci analityki medycznej, ale metody
diagnostyki genetycznej bardzo sie ostatnio zmienity i bardzo potrzebujemy absolwentéw kierunkéw,
ktére juz na studiach zostali odpowiednio przygotowani. Z porédwnania przyktadowo programoéw
nauczania na Uniwersytecie Medycznym w Poznaniu wynika, ze analityka medyczna ma tylko 180
godzin genetyki molekularnej i diagnostyki genetycznej, a biotechnologia medyczna ma ich ponad 900.
Ta nowa specjalizacja dla biotechnologdéw i biologéw (molekularnych) to medyczna genetyka
molekularna. Mdéwie o tym z niezwykfg radoscig, bo byto trudno doprowadzi¢ do tego, zeby byt
odpowiedni zapis. Ostatecznie ustawa o medycynie laboratoryjnej, ktéra tez wymienia medyczng
genetyke molekularng, jest po gtosowaniu w Sejmie RP i w tej chwili trafita do Senatu RP. Mam
ogromng nadzieje, ze ten punkt pozostanie nadal w ustawie o medycynie laboratoryjnej i ostatecznie
to zapewni rozwéj badan genetycznych w Polsce. Jeszcze inng wazng sprawg jest to, ze takze genetycy
kliniczni, ktérych jest tylko okoto 150 w catej Polsce, potrzebujg wsparcia. Potrzebujg go réwniez
lekarze innych specjalnosci, ktdrzy korzystajg z badan genetycznych. Wydaje sie, ze najlepiej bytoby
utworzy¢ specjalizacje - pielegniarka genetyczna. W tej sprawie juz rozmawiatam z Ministerstwem
Zdrowia. Oprécz pielegniarki genetycznej, na co bardzo liczymy, bytby potrzebny réwniez zawdd
doradcy genetycznego. To byitby raczej zawdd dla biotechnologdw, lub absolwentéw zdrowia
publicznego, a moze psychologdéw. Méj optymizm, ktdry od poczatku roku prezentuje, jesli chodzi
o poprawe genetyki diagnostycznej byt uzasadniony, bo w tej chwili na naszych oczach sie te plany
materializujg. Jestem petna nadziei, ze wszystkie te plany, o ktérych méwie, bedg zrealizowane. Bardzo
prosze Medyczng Racje Stanu w dalszym ciggu o wsparcie, dlatego ze w tej chwili mam wrazenie,
Ze sg potrzebne rozmowy z Senatorami, ktérych trzeba przekona¢ do tego, Ze zapisy dotyczace
biologdéw i biotechnologdw muszg zosta¢ w ustawie o medycynie laboratoryjnej, bo te zawody
sg bardzo wazine. Bez zabezpieczenia wtasciwych kadr medycznych nie bedzie rozwoju diagnostyki
genetycznej. Chciatam bardzo podziekowaé za ogromne wsparcie w dziataniu Rady ds. Chordb Rzadkich
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ze strony Medycznej Racji Stanu, Rzecznika Praw Pacjenta i Rzecznika Praw Obywatelskich, ktére jest
bezcenne. W pracach Rady bierze udziat okoto 60 osdb, to jest wielu konsultantéw krajowych,
to sg niezwykle zajeci ludzie, ktérzy z ogromnym zaangazowaniem biorg udziat w spotkaniach
i s3 niesamowicie kreatywni. To jest dla mnie wielki zaszczyt kierowaé tak wybitnym zespotem
i wiasciwie poswiecitam sie temu bez reszty - nie przypuszczatam, ze doczekam tych czasdw,
ze wreszcie w chorobach rzadkich sie tak wiele zacznie zmieniad.

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska, konsultant krajowy w
dziedzinie pediatrii metabolicznej, kierownik Kliniki
Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii, Instytut Matki i
Dziecka

Dopdki nie mamy prawdziwego i wiarygodnego rejestru chordb rzadkich i
pacjentéw, ktdrzy cierpig na choroby rzadkie, to nie do korica mozemy
powiedzie¢ o skali problemu w Polsce. To oczywiscie implikuje trudnosci
w projektowaniu badani klinicznych i mozliwosci terapeutycznych, bo
trudno okresli¢ wysokos¢ wydatkéw finansowych, jesli tylko mamy
wyrywkowe dane. Obecnie funkcjonujg ograniczone bazy danych w réznych osrodkach klinicznych.
Dlatego nie mozna moéwié, ze odzwierciedlajg one aktualng skale problemu w Polsce. Diagnostyka
genetyczna w chorobach rzadkich jest bardzo wazna. Pamietajmy, ze 80 proc. chordb rzadkich jest
genetycznie uwarunkowanych. Musimy sobie rdwniez zdawac sprawe z tego, ze nie do konca badanie
genetyczne wyjasni podtoze choroby rzadkiej i tak jest we wrodzonych wadach metabolizmu zaréwno
u dzieci, jak i dorostych. Badania brytyjskiej grupy Genomics England wykazaty, ze w ok. 25 proc.
przypadkéw mozna potwierdzi¢ badaniem genetycznym chorobe rzadkg, natomiast pozostate 75 proc.
wymaga ostatecznego potwierdzenia i tutaj konieczne sg inne badania, ktére powinny by¢
refundowane w ramach koszyka sSwiadczen gwarantowanych. Mysle nie tylko o badaniach
laboratoryjnych, lecz takie o innych niezbednych do leczenia i monitorowania badaniach
diagnostyczne. W przypadku rzadkich wad metabolizmu jest to chyba najwieksza grupa chordb
rzadkich, bo stanowig one ok. 2 tys., z tych ponad 8 tys. chordb rzadkich ogétem. Tu sg dwa filary
diagnostyki. Jeden to badania przesiewowe noworodkdw, a drugi, to przesiew selektywny (objawowy),
ktdry wymaga przygotowania i wiedzy wsrdd tych, ktdrzy diagnozuja, czyli lekarzy kazdej specjalizacji.
Wiele dyskutujemy o znaczeniu wczesnego rozpoznania choroby Pompego. To jest przyktad, jak
ewoluuje nasze myslenie o wczesnej diagnostyce w chorobach rzadkich. Choroba Pompego jest
lizosomalng chorobg spichrzeniowg, ktéra ma dwa fenotypy kliniczne, co jest istotne. Czyli, moze
ujawnic sie u noworodka, ktéry rodzi sie juz w ciezkim stanie albo wkrétce po urodzeniu jest totalnie
wiotkim dzieckiem i nierzadko ma ciezkg kardiomiopatie, ktéra prowadzi do niewydolnosci miesnia
sercowego i wczesnego zgonu. A druga postac, trudniejsza do rozpoznania, to jest postaé dorostych,
czyli ta, ktéra ujawnia sie pdzno. | to sg zwykle mtodzi dorosli, ktdrzy prezentuja meczliwosé (miopatie
proksymalng) pewnych grup miesniowych, co nierzadko prowadzi do probleméw z oddychaniem
i do niewydolnosci oddechowej. To jest duzo tagodniejszy i powolniejszy przebieg, aczkolwiek
ostatecznie te objawy i powiktania choroby tez s3 ciezkie. Zatem wydaje sie, Zze wczesne rozpoznanie
poprzez badania przesiewowe, bytoby tutaj bardzo wskazane. Jest sporo wyzwan, ktére stojg zaréwno
przed diagnostami, ktérzy takg sugestie choroby powinni w ramach badania przesiewowego wysunac,
jak i potem - lekarzami, ktdrzy muszg zdecydowac, jakg posta¢ ma pacjent, jakiego leczenia wymaga
i kiedy to leczenie rozpocza¢. Wg aktualnej wiedzy medycznej leczenie choroby Pompego polega
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na leczeniu enzymatycznym, czyli podaniu tego enzymu, ktérego brakuje i jest to prawie leczenie
przyczynowe, chociaz choroby oczywiscie nie leczymy przyczynowo, bo musiataby to by¢ terapia
genowa. Zresztg, w tym zakresie sg badania i pewnie, wczesniej czy pdzniej, terapia genowa bedzie
dostepna. Warto zadac¢ pytanie - ktére z chordb, ktdre mogg sie ujawni¢ pdzniej powinno
sie  uwzgledni¢ w badaniach przesiewowych noworodkéw. Niedawno byto zapytanie
o adrenoleukodystrofie sprzezong z chromosomem X. W Instytucie Matki i Dziecka koordynujemy
badania przesiewowe noworodkéw i tez podejmowane sg decyzje, oczywiscie przez Ministerstwo
Zdrowia, ale na skutek naszych sugestii i naszych dos$wiadczen, dotyczgce wyboru, jakie choroby
powinny zosta¢ wigczone do przesiewu noworodkowego. | to tez sie bardzo zmienia i aktualnie
jestesmy swiadkami sytuacji, w ktérej by¢ moze wkrétce przesiew noworodkowy bedzie inaczej
wyglgdat. W ostatnich kilku latach dodaliSmy do przesiewu noworodkowego badanie w kierunku
wykrycia deficytu biotynidazy, SMA czy wrodzonego przerostu nadnerczy. Natomiast w aspekcie
mozliwosci badan genetycznych, a w zasadzie juz badan genomicznych, duzo jest takich sugestii, ze by¢
moze powinnismy rozwazy¢ wprowadzenia badan genomicznych do badan przesiewowych
noworodkéw. Mysle, ze w tej chwili powinnismy sie skupi¢ na tym, co mozemy zrobi¢ dla tych
pacjentdw aktualnie. Oczywiscie, pamietajgc o tym, ze byé moze wkrdtce, wczesniej czy pdziniej,
ta sytuacja sie zmieni. Wazne, zeby da¢ wiekszy komfort pacjentowi i lekarzowi, ale przede wszystkim
muszg funkcjonowac¢ osrodki eksperckie, ktére zajma sie pacjentami, bo pacjent z rozpoznaniem na
przyktad choroby Pompego, jezeli nie jest to wczesna postaé, powinien pozostaé¢ pod statym
monitorowaniem. Czyli w osrodku, ktéry bedzie osrodkiem referencyjnym, gdzie bedzie mozna ocenié
stan zaawansowania choroby w danym momencie. To musi by¢ spersonalizowana medycyna. Nalezy
indywidualnie wybra¢ moment, kiedy rzeczywiscie pacjent wymaga tego leczenia i bedzie to moment
optymalny. To jest bardzo trudne, dlatego potrzebny jest zespdt wielu specjalistéw. Aby taka Sciezke
diagnostyczno-terapeutyczng dla pacjenta z przesiewu zdefiniowaé, potrzeba osrodkéw
referencyjnych. To wymaga systemowych rozwigzan. Jest bardzo duzo aspektéw natury etycznej,
spotecznej, ale rowniez juz merytorycznej co do wprowadzenia badar genomicznych, bo nie ma czesto
korelacji miedzy genotypem a fenotypem. Czyli bedziemy wiedzie¢, jaka jest przyczyna danej choroby,
natomiast jakg bedzie miata ona ekspresje w obrazie klinicznym, jaki bedzie jej przebieg, w momencie
postawienia rozpoznania na podstawie badania genetycznego, czesto nie mozina powiedzieé.
| stad pacjent wymaga obserwacji i monitorowania. Obecnie, jesli chodzi o choroby metaboliczne
bardzo duzo sie dzieje. | tu innowacyjne metody leczenia wchodzg bardzo szybko i dotyczg bardzo
réznych zakreséw. Poczynajgc od leczenia dietetycznego. Bardzo wiele choréb wymaga specjalnych
diet i to sg naprawde bardzo skomplikowane diety, ktére mogg by¢ realizowane wytgcznie w oparciu
o specjalne produkty, zwane s$rodkami spozywczymi specjalnego przeznaczenia medycznego
czy zywieniowego. Dzieki dostepnosci refundacyjnej produktéw o rdznej tolerancji indywidualnej,
mamy mozliwos¢ urozmaiconej diety u pacjentdw, ktérzy sg skazani na specjalne diety przez cate zycie.
Te preparaty majg coraz lepszy smak, zapach i sg bardziej tolerowane, co sie absolutnie przektada
bezposrednio na efekty leczenia, bo jezeli nie da sie przekona¢ pacjenta do danego preparatu,
to po prostu nie bedzie go stosowat i nie bedziemy obserwowali efektéw takiego leczenia, a rokowanie
chorego bedzie duzo gorsze. To sg innowacyjne preparaty réznego typu; np. ostatnio wprowadzony
do refundacji glikomakropeptyd dla pacjentéw z fenyloketonurig, a jest to bardzo duza grupa
pacjentéw. Dla innych pacjentow wprowadzamy preparat dietetyczny - kwas ttuszczowy
nieparzystotancuchowy. Tylko zmiana w diecie, poprzez wtasnie wprowadzenie zamiast kwasu
ttuszczowego parzystofaiicuchowego - nieparzystotaicuchowego kwasu ttuszczowego, powoduje
znakomite efekty leczenia. Kardiolodzy sie dziwig, jak pacjent, ktéry juz jest w zasadzie na etapie
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kwalifikacji do transplantacji serca z powodu jego niewydolnosci, tylko poprzez modyfikacje diety
zmienia przebieg choroby, poprawiajgc funkcje serca. Sg tez oczywiscie inne metody leczenia
w zakresie enzymatyczne] terapii substytucyjnej, dotychczas znane i stosowane w lizosomalnych
chorobach spichrzeniowych. Aktualnie enzymatyczna terapia, ktéra jest swego rodzaju leczeniem
przyczynowym staje sie dostepna w réznych chorobach. W fenyloketonurii jest juz preparat, na razie
dla pacjentéw dorostych, ktéry zmienia ich jakosé zycia i rokowanie. Méwimy o leczeniu
enzymatycznym, ktére zwykle jest leczeniem dotychczas polegajgcym na dozylnych wlewach
cotygodniowych lub codwutygodniowych. Niektérzy chorzy maja taki genotyp, ktéry umozliwia
leczenie doustne, ktére jest leczeniem chaperonowym. Nie podajemy enzymu, tylko podajemy
substancje, tak zwany chaperon farmakologiczny, ktéry usprawnia aktywnos¢ enzymu na tyle,
Ze pacjent nie prezentuje objawdw choroby lub jesteSmy w stanie zahamowac progresje tej choroby.
To oczywiscie absolutnie poprawia jakos¢ zycia, poniewaz pacjent bierze tabletki w okreslonej dawce
i okreslonej czestotliwosci i nie czuje, ze jest chory. Aktualnie trwajg badania kliniczne nad opcjami
terapeutycznymi, ktdre opierajg sie na postepie w zakresie biologii syntetycznej, kiedy prdbuje
sie genetycznie reprogramowac¢ mikroby do leczenia fenyloketonuriii, ale tez choréb zapalnych
czy nowotworowych. Jest wiec duza szansa na terapie, ktére zdecydowanie zmieniajg rokowanie
chorych. Sg rowniez terapie genowe, ktére coraz czesciej stajg sie dostepne dla wielu chordb. Polska
jako pierwszy kraj w Europie, a drugi na $wiecie, prowadzit terapie genowgq dla pacjentéw z bardzo
rzadkim zaburzeniem neurotransmisji, polegajgcym na zaburzonej produkcji dopaminy i serotoniny;
tj. z deficytem AADC. Pacjenci byli leczeni, dzieki swietnej wspodtpracy polsko-amerykanskiej. Nowe
terapie genowe rowniez bedg pewnie wkrdétce dostepne.

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

Dziatania, ktére prowadzimy w ramach kolejnych etapédw implementacji
Planu dla Chordb Rzadkich wymagajg bardzo wielu ztozonych uzgodnien
od strony technicznej, prawnej i organizacyjnej. Wiele zadan
merytorycznych wymaga pracy znakomitego grona ekspertéw
i powotania osrodkdw eksperckich ds. choréb rzadkich. One beda
odpowiadaty nie tylko za biezgcg opieke medyczng, ale réwniez
za wktad merytoryczny, dbatos¢ o jakos¢ informaciji, ktére bedg dziaty
sie na platformie informacyjnej. W przestrzeni publicznej pojawiajg sie
pewne wypowiedzi, ktére sugerujg, ze powinniSmy koncentrowac sie na
utatwieniu dostepu do diagnostyki pacjentom pediatrycznym. Oczywiscie tak, ale pacjent, ktéry
skonczyt 18 lat, albo cierpi na chorobe, ktéra daje objawy w pdzniejszym okresie zycia powinien miec
tak samo bardzo dobry dostep. Szacowane przez Panig Prof. Anne Latos-Bieleriskag liczby
wysokoprzepustowych badan powinny uwzgledniaé réwniez zapotrzebowanie pacjentéw dorostych.
Bardzo istotne jest zapewnienie osrodkom eksperckim dla choréb rzadkich dostepu do odrebnie
finansowanych badan genetycznych, jak i innych wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych,
oczywiscie w obszarze ich eksperckiego dziatania, a nie wytgczne delegowanie tych badan
diagnostycznych do poradni genetycznych. Jakos$¢ badan genetycznych zalezy od wielu elementow,
ale przede wszystkim od wtasciwej kwalifikacji pacjenta. Czasem wystarczy proste badanie celowane,
dajace odpowiedz szybko i taniej niz badania wysokoprzepustowe. Ale wybodr takiego podejscia
wymaga perfekcyjnej znajomosci fenotypu choroby. Jesli pacjent trafi juz do osrodka klinicznego,
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nie ma powodu zeby wydtuza¢ jego droge do diagnostyki poprzez przenoszenie kolejnego kroku
na kolejny osrodek. Chodzi nam o skrécenie odysei diagnostycznej naszych pacjentéw i zapewnienie
im jak najszybszego rozpoznania, niezaleznie, czy pdjdzie za nim leczenie farmakologiczne, czy tez nie.
Nadal w wiekszosci chordb rzadkich farmaktoerapia nie jest dostepna. Refleksja, ktdra nasuneta mi sie
w zwigzku z ostatnimi wydarzeniami zwigzanymi z chorobami rzadkimi, to docenienie wszystkich
dziatan prowadzone przez znakomite grono ekspertéw Medycznej Racji Stanu w przekazywaniu
merytorycznie poprawnych informacji na temat tego, co dzieje sie w poszczegdlnych chorobach
rzadkich. W sprawach zdrowia i 2zycia pacjentéw wiedzy eksperckiej samymi nawet
najszlachetniejszymi emocjami nie da sie zastgpi¢. Dopiero potgczenie empatii i zaangazowania
z kompetentnymi dziataniami eksperckimi w tym obszarze zdrowia przyniesie dobre efekty.

Bardzo waznym zadaniem jest utatwienie dostepu naszych pacjentéw do nowoopracowywanych
terapii. Niestychanie wainym elementem przy planowaniu udziatu w badaniach klinicznych
w chorobach rzadkich jest wpisanie w protokdét badania warunku kontynuacji terapii od korica badania
do momentu refundacji leku w Polsce. W naszym szpitalu zawsze o tym pamietamy. |, moim zdaniem
taka powinna by¢ dobra praktyka. Coraz wiecej badan klinicznych w naszym kraju jest prowadzonych
w osrodkach komercyjnych i niezwykle rzadko, jesli w ogdle, perspektywa wychodzi poza moment
zamkniecia badania w osrodku. To jest pewne wyzwanie. Badania kliniczne w chorobach rzadkich
sg coraz bardziej wymagajace, coraz trudniejsze, coraz dtuisze, wiec i nasze zespoty nie sg w stanie
pewnie wszystkich tych badan udzwigna¢ tak, jak bysmy chcieli, natomiast by¢é moze i tu mogtoby by¢
jakie$ rozwigzanie w ramach dobrych praktyk prowadzenia badan klinicznych w chorobach rzadkich.
Nie przypuszczatam, ze w moim zyciu zawodowym, tak duzo wydarzy sie dobrego w chorobach,
ktorymi sie zajmuje. Oczywiscie, takim modelowym przyktadem sukcesu dla mnie, jest rdzeniowy zanik
miesni, czyli SMA. Mamy w tej chorobie unikalng sytuacje, réwniez na skale miedzynarodowa,
bo w Polsce znakomicie dziata przesiew noworodkowy i mamy refundacje wszystkich trzech
nowoczesnych lekéw. Oczywiscie jest potrzeba uruchomienia nowych osrodkéw leczgcych pacjentow
dorostych, z co najmniej dwdch powoddw. Powdd pierwszy jest taki, ze pacjenci pediatryczni koriczg
18-sty rok zycia i wymagajg kontynuacji leczenia w miejscach mozliwie bliskich ich miejsca
zamieszkania. Nadal jest kilka wojewddztw, ktére w tym aspekcie stanowig ,biatg plame na mapie”.
Rejestracja i refundacja leku doustnego w tym wskazaniu oznacza, ze do leczenia zgtosi sie pewna
grupa chorych dorostych, ktérzy z réznych powododw, gtdéwnie zaawansowanych skolioz, czy stanu
po rozleglych operacjach kregostupa, nie podejmowali decyzji o terapii lekiem podawanym
dokanatowo, natomiast bedg chcieli i mogli z sukcesem otrzymywac terapie doustng. Generuje
to potrzebe otwierania kolejnych osrodkéw w poblizu miejsca zamieszkania pacjentéw. Oczywiscie,
w grupie tych choréb, ktérymi my zajmujemy sie na co dzien, pojawiajg sie bardzo interesujgce nowe
leki dla kolejnych grup pacjentéw. Ruszyty programy leczenia atalurenem pacjentéow z dystrofig
Duchenne’a oraz amifamprydyng chorych z zespotem Lamberta i Eatona. Mamy kolejne nowe
rejestracje europejskie, lub konczace sie badania trzeciej fazy w chorobach neurologicznych
z autoagresji, miedzy innymi w miastenii i neuropatiach zapalnych. Lista tych chordéb pokrywa
sie czesciowo z listg chordb, ktére sg aktualnie leczone immunoglobulinami. Dostep do tych
nowatorskich terapii bedzie kolejng wazing i niezaspokojong potrzebg naszych pacjentéw. Obecnie
w chorobach neurologicznych z autoagresji, najczesciej korzystamy z terapii lekami doustnymi,
najczesciej sg to glikokortykostero. To leki o wysokiej skutecznosci, ale przy wieloletniej, a czasami
dozywotniej terapii pojawiajg sie liczne dziatania niepozgadane. Oczywiscie mam nadzieje, ze wyniki
badan naukowych pozwolg nam w racjonalny sposéb zdefiniowac te grupy pacjentéw, ktére miatyby
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rzeczywiscie realng korzys¢ z tego rodzaju nowoczesnego leczenia. Kolejnym wyzwaniem dla
neurologdéw w catej Polsce jest dostepnosé wysoko wyspecjalizowanej kadry, ludzi ktérzy wigzg swoje
zycie zawodowe z chorobami rzadkimi, bo tu nie wystarczy oczywiscie wiedza ksigzkowa. Bardzo wazne
jest doswiadczenie zdobywane w codziennej pracy z tymi pacjentami po to, zeby mdéc optymalnie nies¢
im pomoc. | wracamy do kwestii powotania osrodkéw eksperckich dla chordb rzadkich, ktére mogtyby,
funkcjonujac w bardziej celowany sposéb, réowniez zapewniaé stabilnos¢ kadr. Mamy znakomitych
mtodych ludzi, ktérzy pracuja z nami w okresie szkolenia, natomiast nie wszyscy z nich sg gotowi do
tego, zeby kontynuowad te trudng i niekiedy bardziej skomplikowang prace niz ta, ktéra na nich czeka
gdzies w poradniach specjalistycznych, gdzie réwniez zapotrzebowanie na specjalistow neurologéw
istnieje. W tym aspekcie kluczowa jest adekwatna wycena swiadczen przez NFZ.

Prof. Ewa Lech-Mararnda, konsultant krajowy w
dziedzinie hematologii

Choroby hematologiczne, zaréwno te nowotworowe, jak
i nienowotworowe nalezg w wiekszosci do chordb rzadkich i przede
wszystkim sg to schorzenia nabyte. U dorostych oséb rzadkich chordb
hematologicznych o podtozu genetycznym jest niewiele i zaliczamy do
nich przede wszystkim wrodzone skazy krwotoczne, takie jak np.
hemofilie. Wsrdd chordb hematologicznych wystepujg réwniez choroby
ultrarzadkie, takie jak zakrzepowa plamica matoptytkowa (TTP), ktéra w
wiekszosci przypadkéw ma podtoze autoimmunologiczne, czy nocha napadowa hemoglobinuria, ktéra
jest nabyta chorobg klonalng. Problemy, z ktérymi jako lekarze mierzymy sie na co dzien w opiece nad
pacjentami z rzadkimi chorobami hematologicznymi sg identyczne, jak w przypadku choréb rzadkich
w innych dziedzinach medycyny, tj. dostep do szybkiej i efektywnej diagnostyki, dostep
do nowoczesnych terapii oraz organizacja opieki hematologicznej. W wiekszosci chordb
hematologicznych, zaréwno nowotworowych, jak i nienowotworowych wspdtczesna diagnostyka
opiera sie w duzej mierze na badaniach genetycznych. Aby diagnostyka genetyczna byta prowadzona
prawidtowo powinny byé spetnione trzy warunki, tj. wtasciwie wyposazone laboratoria
hematologiczne, odpowiednio przeszkolona i doswiadczona kadra diagnostow laboratoryjnych oraz
finansowanie badan genetycznych adekwatne do potrzeb. Aktualnie z poziomu szpitala mamy dostep
do badan genetycznych w kategorii tzw. badan prostych, ztozonych i zaawansowanych. Problem jest
taki, ze w/w badania mozemy realizowa¢ wytgcznie w ramach leczenia szpitalnego i wytgcznie
w ramach tzw. grup JGP, a nie mozemy ich zleca¢ z poziomu poradni hematologicznej. Z drugiej strony
wiadomo, ze gtéwny ciezar diagnostyki powinien by¢ kierowany na poziom poradni, po to aby skrécic¢
kolejke pacjentdw do hospitalizacji. Wydaje sie wiec, ze rozwigzanie jest proste i co najwazniejsze — nie
wymaga duzo wiekszych nakfadéw finansowych. Oczywiscie, wsréd chorych hematologicznych
sg i tacy, ktdérzy diagnostyke hematologiczng moga mieé wytacznie przeprowadzong w szpitalu, z uwagi
na agresywny przebieg ich choroby, czy ciezki stan ogdlny. Z takg sytuacjg spotykamy sie przy
diagnostyce chorych na ostre biataczki, czy agresywne chtoniaki. Ale znakomita wiekszos¢ pacjentéw
mogtaby mie¢ prowadzang diagnostyke hematologiczng, w tym genetyczng w warunkach poradni
hematologicznej czy oddziatu leczenia dziennego. W Polsce jest co najmniej kilka osrodkéw

hematologicznych, ktére prowadzg kompleksowe i najbardziej zaawansowane badania genetyczne dla
chorych hematologicznych. Wazne jest, aby oszacowac zapotrzebowanie na poszczegdlne badania
genetyczne, wtasciwie je wycenié¢ i umozliwi¢ do nich peten dostep. Drugim waznym aspektem
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w opiece nad pacjentami z rzadkimi chorobami hematologicznymi jest dostep do nowoczesnych lekow.
Wiemy ze w niektérych chorobach rzadkich czy tez w wiekszosci chordb ultrarzadkich bardzo trudno
jest uzyskaé potwierdzenie skutecznosci danego leku w badaniach randomizowanych z uwagi na zbyt
mafta liczbe chorych. Stad tez ukton i prosba do Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji,
aby w ocenie nowoczesnych terapii stosowanych w chorobach rzadkich, a szczegélnie ultrarzadkich
braé te okolicznos¢ pod uwage. Jednoczesnie nalezy podkresli¢, ze w ciggu ostatnich czterech lat
bardzo istotnie poprawita sie sytuacja pacjentdw hematologicznych w zakresie dostepu
do nowoczesnych terapii - uzyskalismy dostep do 30 nowych lekéw w nowych wskazaniach
hematologicznych. Dlatego tez chciatabym ztozy¢ wielkie podziekowania dla Pana Ministra Macieja
Mitkowskiego i Jego Zespotu. Dzieki zaangazowaniu i dobrej wspdtpracy Ministerstwa Zdrowia,
ekspertdw medycznych i systemowych oraz organizacji pacjenckich wspélnie udato sie wiele zrobic.
Trzecim elementem niezbednym do zabezpieczenia potrzeb pacjentéw jest poprawa funkcjonowania
opieki hematologicznej w Polsce poprzez wprowadzenie opieki koordynowanej i kompleksowej.
Kompleksowa opieka nad pacjentem hematologicznym to nie tylko petna diagnostyka i leczenie
na poszczegdlnych etapach choroby, ale réwniez opieka psychoonkologiczna, dietetyczna
czy rehabilitacja. Poprzez opieke koordynowang rozumiem koordynowanie zaréwno $ciezki pacjenta
w osrodku hematologicznym, jak i wspdtprace pomiedzy osrodkami hematologicznymi
w wojewddztwie, czy pomiedzy wojewddztwami. To zadanie, podobnie jak referencyjnos¢ osrodkow
hematologicznych oraz kompleksowos¢ i jakos¢ opieki hematologicznej wpisujg sie w projekt Krajowe;j
Sieci Hematologicznej, ktory zostat pozytywnie zaopiniowany na ostatniej, sierpniowej Krajowej Radzie
ds. Onkologii. Wszyscy mamy nadzieje, ze prace nad referencyjnoscig i Krajowga Siecig Hematologiczng
wkrotce sie rozpoczna.

Prof. Wiestaw Jedrzejczak, Klinika Hematologii,
Transplantologii i Choréb Wewnetrznych WUM

Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (ang. acquired
thrombotic thrombocytopenic purpura, aTTP) jest niezwykle
rzadkim schorzeniem o podtozu autoimmunizacyjnym. To jest
taka dos¢ dziwna choroba, bo ma unikalng symptomatologie,
ktdra bardziej predestynuje pacjenta do tego, zeby trafit do
neurologa niz do hematologa. Choroba zwykle zaczyna sie
zaburzeniami $wiadomosci, czasami catkowitym brakiem tej swiadomosci. Natomiast dodatkowg
cecha diagnostyczng jest stwierdzenie matoptytkowosci. Okazato sie, ze choroba ta polega na tym,
ze w ramach mechanizmu autoimmunizacyjnego jest wytwarzane przeciwciato, ktére niszczy biatko,
rozktadajace na fragmenty jeden z czynnikow krzepniecia. Jezeli to nie zachodzi, to nieroztozony na
fragmenty czynnik krzepniecia blokuje naczynia mézgowe i w ten sposéb powstajg zaburzenia
Swiadomosci. Od pewnego czasu dos¢ skutecznie zwalczamy te chorobe przetaczajac to biatko zawarte
w osoczu albo dokonujac wymiany osocza. Problem polega jednak na tym, ze choroba grozi Smierciga,
a ta metoda nie u wszystkich pacjentéw dziata. Okazato sie, ze jest inna metoda hamowania tego

procesu patogenetycznego. Pojawito sie przeciwciato — kaplacyzumab, ktdére jest wskazane
do stosowania w leczeniu oséb dorostych i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, o masie ciata co najmniej
40 kg, podczas epizodu nabytej zakrzepowe] plamicy matoptytkowej w potaczeniu z wymiang osocza
i immunosupresja. Tych chorych, jak wspomniatem, jest bardzo niewielu. W zwigzku z tym, to nie sg
wielkie wydatki, tym bardziej, ze tak naprawde nie chodzi o wszystkich sposrdd tych chorych. Potrzeba
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dotyczy tych, ktdrych nie mozemy uratowad dotychczas stosowanymi metodami, ktére w osrodkach
hematologicznych sg dostepne. Polega to na wykorzystaniu wymiany osocza za pomocg aparatéw do
cytoaferezy. Juz wtedy, kiedy lekarz neurolog stwierdza u cztowieka z zaburzeniami $wiadomosci
matoptytkowosé, to mozliwe jest przetoczenie osocza. Potem juz tej metody nie stosujemy, poniewaz
jezeli chory zostaje przeniesiony do osrodka hematologicznego, to wtedy zwykle jest dostepna
wymiana osocza. Natomiast jak wspomniatem, nie u wszystkich to dziata. | w tym momencie potrzebna
jest dodatkowa terapia, ktdora stata sie dostepna na S$wiecie. Biorgc pod uwage ciezkosc
i dramatyczno$¢ schorzenia, naszym marzeniem jest by rowniez tej nielicznej grupie polskich
pacjentéw te terapie udostepnié poprzez refundacje ze srodkéw publicznych.

Prof. Jadwiga Dwilewicz-Trojaczek, Przewodniczqca
Sekcji ds. Zespotow Mielodysplastycznych przy PALG.

Obecnie pierwotng matoptytkowos¢ immunologiczng mozna leczyé
w programie lekowym dwoma agonistami receptora trombopoetyny.
Jest jednak niezaspokojona potrzeba medyczna, jesli chodzi o leczenie
pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej w zakresie dostepu do
terapii awatrombopagiem, ktory réwniez jest agonistg receptora dla
trombopoetyny, ale moze mie¢ zastosowanie w dwdch szczegdlnych
sytuacjach. Nalezy pamietaé, ze chorzy, ktérzy majg uszkodzenie funkcji watroby, nie moga
otrzymywac leku eltrombopag, ktéry jest podawany doustnie. To jest lek, ktéry jest finansowany przez
NFZ w ramach programu lekowego. Eltrombopag jest hepatotoksyczny i u chorych z ciezka
matoptytkowoscig wymagajgcych na przyktad zabiegu chirurgicznego, jest mozliwosé aby zastosowad
awatrombopag, ktory 3-4 razy silniej stymuluje produkcje ptytek krwi. S3 ponadto osoby, ktére nie
reagujg na wszystkie linie leczenia, tgcznie ze splenektomia. W tym nie reagujg na leczenie
eltrombopagiem, ani romiplostimem i majg ciezkg matoptytkowosc. | u nich podanie awatrombopagu
moze przynie$¢ dobry efekt. | to jest udowodnione. Tak, ze jest to niezbyt moze liczna grupa, ale no
bardzo szczegdlna. | to jest tez dramatyczne wskazanie u tych oséb, bo oni mogg miec ekstremalnie
niska wartosc¢ ptytek, co moze grozi¢ krwawieniami, czy nawet ciezkimi krwotokami. Awatrombopag
bytby optymalng mozliwoscig poprawy ich stanu. Gdy chodzi o nocng napadowa hemoglobinurie,
to pamietajmy, Ze jest to choroba ultrarzadka, bo wystepuje, jako 1-2 przypadki na milion.
Do momentu, kiedy nie wprowadzono do leczenia inhibitoréw dopetniacza, okoto 30% chorych
umierato w ciggu 5 lat. Mediana zachorowan dla tych oséb wynosi 30 lat, czyli s3 to mtodzi ludzie.
Ta choroba moze sie zdarzyé¢ takze u dzieci, ale zdecydowanie rzadziej i tu mediana wieku wynosi
ok. 12 lat. Wprowadzenie inhibitoréw C5 spowodowato zdecydowang poprawe w rokowaniu u tych
oséb, ale nadal ok. 40% chorych odpowiada suboptymalnie, albo moze nawet nie odpowiadac
na podanie inhibitoréw C5. Prowadzi to u nich do niedokrwistosci rzedu 8 do 11 gramoéw na decylitr,
jesli chodzi o stezenie hemoglobiny, a 15% chorych nadal wymaga przetoczenia koncentratu krwinek
czerwonych. W 2021 r. zostat zarejestrowany pegcetacoplan — inhibitor C3 dopetniacza, czyli lek
hamujacy aktywnos$é dopetniacza w fazie proksymalnej tej kaskady dopetniacza. | okazuje sie,
ze pegcetacoplan moze byc¢ skuteczny u oséb, ktére odpowiedzialy suboptymalnie na leczenie
inhibitorami C5, ktére nadal sg leczone lekami stosowanymi w pierwszej linii. Okazuje sie,
ze pegcetacoplan zdecydowanie poprawia morfologie krwi, przez co réwniez zmniejsza hemolize
wewnatrznaczyniowg, ale takie, co bardzo waine, hamuje hemolize zewnatrznaczyniows,
spowodowang tym, ze czgsteczki C3 optaszczajg krwinki czerwone i dochodzi do hemolizy
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zewnatrznaczyniowej. A tak sie dzieje u czesci chorych leczonych inhibitorami C5. Tak wiec
pegcetacoplan jest postepem w leczeniu nocnej napadowej hemoglobinurii. Le poprawia réwniez
jakosc¢ zycia chorych, z racji tego, ze dochodzi do wzrostu stezenia hemoglobiny. Poprzednie badania
najczesciej mowity, ze nie ma wptywu wzrost stezenia hemoglobiny na poprawe jakosci zycia, a okazuje
sie, ze to nie jest prawda i to ma bardzo istotne znaczenie. Ponadto, pegcetacoplan podaje sie
w podskdrnie, w odrdznieniu do eculizumabu, ktéry podaje sie dozylnie. Zatem chory sam sobie
podawac ten lek i to tez odcigza placowki stuzby zdrowia, a zdecydowanie poprawia jako$¢ zycia tych
chorych. Reasumujgc, pegcetacoplan moze by¢ skuteczny u pewnej czesci chorych leczonych
inhibitorami C5, jesli po trzech miesigcach nie ma poprawy morfologii krwi. Pegcetacoplan zmniejsza
tez czesto$¢ choroby zakrzepowej. Nalezy pamietaé, ze za ponad 60% przyczyn zgonu w nocnej
napadowej hemoglobinurii odpowiada choroba zakrzepowa, w tym zyt watrobowych, zyt osrodkowego
uktadu nerwowego u mtodych ludzi. Tak wiec zahamowanie procesu hemolizy i zakrzepicy jest
tu szalenie wazne.

Prof. Dorota Sands, kierownik Zaktadu
Mukowiscydozy Instytutu Matki i Dziecka,
kierownik Centrum Leczenia Mukowiscydozy
SZPZOZ im. Dzieci Warszawy

Refundacja lekow dla pacjentéw z mukowiscydozg w ramach
programu lekowego to znakomita decyzja Ministra Zdrowia oraz
wielki sprawdzian dla catego srodowiska klinicznego. Program
lekowy B.112 stanowi spore wyzwanie medyczne dla zespotu
klinicznego, ale takze dla administracji szpitali. To takze duze
wyzwanie, zwtaszcza dla osrodkéw klinicznych, ktére nie miaty
dotychczas doswiadczenia w prowadzeniu programu lekowego. W procesie kontraktowania pojawity
sie takze wyzwania organizacyjne, ktdére dzieki jednak bardzo dobrej wspodtpracy i komunikacji
osrodkow klinicznych z Ministerstwem Zdrowia i NFZ udato sie rozwigzac. Stad pewne opdznienie
W rozpoczeciu wigczania pacjentow do programu lekowego B.112, ktéry byt ogtoszony od 1 marca 2022
r. Natomiast w tej chwili, w wiekszos$ci osrodkéw klinicznych realizacja programu lekowego B.112
przebiega juz bez zaktdcen. Zrobitam krétkg ankiete przed dzisiejszym spotkaniem w gtéwnych
osrodkach realizujgcych program. Poziom wigczenia pacjentow jest miedzy 50 a 80% kwalifikowanych
chorych, w zaleznosci od osrodka. Wiekszos¢ osrodkow, z ktdrymi rozmawiatam, deklaruje, ze pacjenci
zostang wtgczeni do kornica 2022 r. Ja tylko przypomne, ze sg to leki wymagajgce monitorowania i badan
kwalifikacyjnych. | generalnie, te leki sg zlecane w tej chwili wedtug planowych wizyt pacjentéw.
Sg jeszcze rzeczy, ktére bedg wymagaty pewnych uzupetnien. Natomiast, bezwzglednie realizacja
programu lekowego B.112 stawia Polske w pierwszej lidze krajow, ktore majg dostepnosc leczenia
przyczynowego w mukowiscydozie. Mamy nadzieje, ze na bazie tego programu bedziemy mogli
rozbudowad sie¢ osrodkow dla dorostych. Jest to koniecznos$é, w zwigzku z lepszym rokowaniem
i dtuzszg przezywalnoscig leczonych w programie lekowym pacjentéw. Praktycznie 100% naszych
pacjentéw dozywa do 18. roku zycia i wymaga dalszego leczenia. W zwigzku z tym, ta sama, a nawet
wieksza liczba osrodkéw dla dorostych jest potrzebna. Program jest dobrg stymulacjg
do przeorganizowania systemu opieki. W przypadku mukowiscydozy mamy do czynienia z ciezkg
choroba, znacznie skracajaca zycie. To zycie sie wydtuza dzieki lekom przyczynowym. Teraz mamy
leczenie przyczynowe refundowane, a wiec zycie chorych sie jeszcze bardziej wydtuzy. Niestety
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obecnie leczenie przyczynowe jest refundowane nie dla wszystkich pacjentéw, bo podtoze genetyczne
choroby jest bardzo zréznicowane. Jest rowniez nasza ogromna nadzieja na to, ze program bedzie
rozszerzony wedtug wskaza¢ EMA, czyli od szdstego roku zycia, na co wszyscy czekajg. Mysle,
ze jesteSmy juz do tego przygotowani. Baza osrodkdéw pediatrycznych istnieje, co jest potrzebne
do rozszerzenia programu lekowego o dzieci mtodsze, ktérym leczenie przyczynowe jest ogromnie
potrzebne. Wszyscy sobie zdajemy sprawe, im szybciej wtgczymy chorych na leczenie przyczynowe,
tym dtuzej utrzymamy ich w dobrym stanie. Przypomne, ze w Polsce mamy Swietnie prowadzony
przesiew noworodkowy w kierunku mukowiscydozy. W przypadku mukowiscydozy, dzieki dostepowi
do diagnostyki i lekom przyczynowym, dochodzimy do przeksztatcenia tej, do tej pory $miertelnej
choroby w chorobe przewlekts.

Krystyna Wechmann, cztonkini Narodowej Rady ds.
Ochrony Zdrowia przy Prezydencie RP, prezes
Federacji Stowarzyszen ,,Amazonki”

Mam zaszczyt uczestniczy¢ juz od wielu spotkan w obradach
Medycznej Racji Stanu. Gteboko wierze, ze merytoryczne
przedstawianie probleméw oraz dzielenie sie znakomitych
ekspertow swoimi doswiadczeniami jest bardzo skuteczne
i zauwazane w obszarze ochrony zdrowia. Oczywiscie nie wszystko da sie od razu poprawié, ale widze
konkretne efekty tych dziatan. Dzisiaj bardzo mocno wybrzmiata diagnostyka genetyczna, jako
podstawa rozpoznania i terapii choroby rzadkiej i choroby onkologicznej. Dla pacjentdéw diagnostyka
genetyczna jest kluczowa, tym bardziej, Zze nadal bardzo pdino wykrywamy nowotwory krwi
i nowotwory lite. Od 2018 r. prowadzimy kampanie z Towarzystwem Hematologdw i Transfuzjologéw
pt. ,,Odpowiedz masz we krwi”. Edukujemy spoteczenstwo, ze z prostego badania krwi uzyskujemy
sygnat, ktéry u lekarza POZ moze zamieni¢ sie w skierowanie na konsultacje u hematologa. Jesli
mowimy, ze chudniemy, jesteSmy zmeczeni, mamy problemy z sennoscig, czy siniakami, to morfologia
zbada nam podstawowe parametry, jak leukocyty, krwinki czerwone, czy ptytki krwi, ktére juz
sg pierwszym wskaznikiem do ewentualne diagnozy schorzenia hematologicznego. Genetyka bedzie
wowczas podstawg do stosowania najbardziej skutecznych i spersonalizowanych terapii. Rada ds.
Ochrony Zdrowia przy Prezydencie RP oraz Rada Organizacji Pacjentdw przy Ministrze Zdrowia bardzo
whikliwie przygladajg sie wdrazaniu w zycie Planu dla Choréb Rzadkich oraz Funduszu Medycznego.
MieliSmy spotkanie z ministrem Martyniakiem i prof. Piotrem Czauderng, ktory jest Przewodniczgcym
Rady. Duzo rozmawialismy, bo oni byli zaniepokojeni nasza krytyka ze strony pacjentéw, ze my nie
widzimy realnych skutkéw dziatania Funduszu Medycznego w zakresie chordb rzadkich i onkologii.
Wystalismy do ministra Martyniaka, ktéry odpowiada za Fundusz Medyczny pytanie, jaka kwota
pozostaje na rachunku Funduszu Medycznego w Banku Gospodarki Krajowej. Jaka bedzie
przeznaczona tegoroczna kwota budzetowa na Fundusz Medyczny i czy te srodki juz wptynety na konto
w BGK? Jaka jest planowana kwota przysztorocznej datacji wedtug projektu budzetowego? Mysle, ze
to nie moze by¢ kwota nizsza niz 4 mld, ale czekamy na odpowiedz ministra Martyniaka. Dla nas

niezwykle istotne jest, aby te srodki zostaty wykorzystane, bo wiemy, ze nie wykorzystane srodki rok
wczesniej przechodzg na kolejny rok. Dlatego ciekawi nas wysokos¢ tej kwoty. Bedziemy na tyle
skutecznie dziataé, zeby w chorobach rzadkich i genetyce molekularnej byta kwota ujeta z tego
Funduszu.
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Dr Wojciech Wysoczarniski, zastepca dyrektora
Wydziatu Swiadczeri Opieki Zdrowotnej, Zespdt
Zamiejscowy do Spraw Analitycznych we
Wroctawiu, Agencja Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji.

Prace Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji sg
niezwykle istotne i kluczowe dla tego, aby pacjenci byli
beneficjentami postepu w medycynie. Agencja zajmuje sie
chorobami rzadkimi wielowymiarowo od lat. Jezeli chodzi o leki, to doszliSmy juz tutaj do pewnych
dziatan rutynowych. Oceniamy lek w ramach sciezki refundacyjnej pod wzgledem oceny sity interwencji
i bezpieczenstwa wedtug zgromadzonych dowoddéw. To, co nas niepokoi, to jest fakt, w jakim tempie
spada jakos¢ badan klinicznych i jakos¢ dowoddow. W tej chwili jesteSmy przerazeni tym, co jest
rejestrowane i na jakim etapie sg rejestrowane leki. To znacznie nam utrudnia ocene sity danej
interwencji. Mamy coraz wieksze przekonanie, ze dla wielu lekow ten proces rejestracji jest zbyt szybki.
W wyniku tego, ryzyko zwigzane ze stosowaniem tych lekdw jest przerzucone na pacjentéw
i na lekarzy. Tak naprawde to, co powinno by¢ zrobione na etapie badan klinicznych, nie zostaje
dopetnione. Praktycznie musimy ktas¢ duzy nacisk na gromadzenie danych i ich analize. Wyjsciem
naprzeciw, sg procedury dotyczace technologii lekowych innowacyjnych (TLI), finansowanych
w ramach Funduszu Medycznego. Tam jest zatozone funkcjonowanie rejestru, zeby mozna byto ocenic
skutecznos¢ i bezpieczeristwo w warunkach realnych, czyli Real World Evidence (RWE). | to jest juz
wpisane w ustawe. W zwigzku z tym, te leki wigczane w tym trybie beda oceniane po jakims$ czasie,
przed uptynieciem decyzji refundacyjnej. Jednak trzeba mieé¢ swiadomos¢, ze firmy nie sg sktonne
do ponoszenia kosztéow ryzyka i kosztow ewentualnych szkdéd zwigzanych z zastosowaniem leku
niedostatecznie zbadanego. Dlatego tak waznym jest uruchamianie systemoéw oceny dziatania lekéw
duzego ryzyka i wprowadzanie mechanizméw umozliwiajgcych szybka reakcje (np. informowanie
o zaobserwowanych nieprawidtowosciach, wstrzymanie stosowania). Pacjenci objeci leczeniem takimi
lekami nie sg obejmowani ochrong ubezpieczeniowg, jak ma to miejsce w przypadku badan klinicznych.
W zwigzku z tym, dostosowujemy sie do tej sytuacji, ktéra nas otacza. Mamy pewien niedosyt,
ze bardzo szybko wzrastajg naktady na interwencje lekowe. Natomiast te rozwigzania dotyczace
potrzeb pacjentéw w zakresie interwencji nielekowych zostajg poza gtdéwnym nurtem. Sama definicja
chordb rzadkich, do pewnego stopnia sprawia nam pewne problemy. Bo, o ile w przypadku lekow,
przyjelismy takg zasade, ze jezeli lek ma status zarejestrowanego leku w chorobach rzadkich, to taki
lek jest lekiem dedykowanym do chordéb rzadkich. Z drugiej strony, mamy pewng swiadomos¢,
ze istnieje wiele lekéw i wiele choréb, ktére nie maja tego statusu formalnego, a de facto sg stosowane
w chorobach rzadkich. | tu istnieje pewna rozbieznosé. Jeszcze gorsza sytuacja jest, jezeli chodzi o cze$¢
Swiadczeniowa. Bo w zasadzie, jezeli chodzi o definicje dotyczacy czestosci wystepowania choroby
rzadkiej, no to praktycznie cata urologia dziecieca powinna by¢, jako dziedzina traktowana, jako
choroby rzadkie. | po kolei, jak bySmy tak przeszli przez specjalizacje, to tych chordb rzadkich, jezeli
chodzi o definicje czestosci, jest cate mndstwo. Ich jest ich coraz wiecej. Tak, jak myslimy o chorobach
rzadkich o podtozu genetycznym, to w tym obszarze, wiemy, ze jest to bardzo specyficzna grupa
choréb, majaca pewna charakterystyke, ale w zwigzku z tym, ze do tej definicji czesto dolegliwosciowej
dotaczane sg inne choroby, ktére sg brane pod uwage pod wzgledem czestosci wystepowania, no to
tutaj mamy wieksze wyzwania, tak to nazwatbym. Sposrdd lekéw nowo rejestrowanych, na przykfad
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lekiem stosowanym w chorobie rzadkiej jest lek przeciwgruzliczy. Czyli ten lek bardzo wyrdznia sie
i sama choroba wyrdéznia sie od tych wszystkich innych choréb, problemdw decyzyjnych dotyczacych
chordb rzadkich, bo rzeczywiscie, gruzlica wielolekooporna wystepuje rzadko. Natomiast tam mamy
problemy takie, zwigzane z zakaznoscig chociazby, ktére w ogdle praktycznie nie wystepuja
w przypadku choréb genetycznych, no bo choroby genetyczne z zatozenia nie sg chorobami zakaznymi.
Czyli widzimy, ze do jednego worka zatytutowanego ,choroby rzadkie”, wrzucane sg bardzo, bardzo
rézne sytuacje kliniczne. Sama definicja i pomyst choréb rzadkich byt na potrzeby wspierania proceséw
badawczych. Wtedy, kiedy kto$ aplikuje o granty, o jakies dodatkowe dofinansowanie, nie majac
jeszcze leku, ale majgc pomyst na interwencje, by priorytetowo potraktowaé tg potrzebe dotyczaca
rozwoju badan nad chorobami rzadkimi. Natomiast, juz w przypadku leczenia, widzimy, ze ta definicja
nie do konca w praktyce nam sie sprawdza. Mamy dos¢ dobrze nazwang grupe ciezkich choréb
genetycznych (bo to tez bytaby potrzeba dodania stowa ,ciezkich”) i rzeczywiscie, one majg wspdlng
charakterystyke. Natomiast traktowanie jednakowo gruZlicy wielolekoopornej z chorobami
genetycznymi kreuje pewien problem organizacyjny. No, bo dlaczego miatby ktos z podejrzeniem
gruzlicy wielolekoopornej trafia¢ do poradni genetycznej. W zwigzku z tym, tak jak juz zaznaczytem
na wstepie, zajmujemy sie tymi chorobami rzadkimi wieloaspektowo i ta kwestia czestosci, oczywiscie
jest zawsze brana pod uwage, no bo my oceniamy wielko$¢ populacji leczonej w tej czesci
ekonomicznej analiz. Definiuje to wptyw na budzet, czyli te wszystkie zagadnienia, ktére sg niezmiernie
wazne do podjecia decyzji dotyczacej zmiany zawartosci koszyka. | tu tez chciatbym od razu wyjasnié,
Ze to nie jest tak, ze Agencja absolutnie wymaga od producenta wynikéw badan randomizowanych,
podwdjnie zaslepionych i tak dalej. Jest to absolutna nieprawda. To znaczy my oczekujemy tego,
ale to nie jest warunek taki, ze ten lek takie badania musi miec¢. Pozostaje tylko pytanie, jak wiarygodne
sg te wyniki badan i jakie ryzyko moze ponies¢ pacjent przede wszystkim, ale tez ptatnik. No bo musimy
powiedziec i o tym, ze jezeli decydujemy sie na finansowanie jakiej$ technologii, to musimy pamietaé
o tym, ze kto$ nie dostanie tego innego leczenia. W ramach analiz musimy podkresla¢ ten aspekt
ekonomiczny. Rzeczywiscie, w ramach Funduszu Medycznego nie ma tego bezposrednio wymogu.
Natomiast, tak czy inaczej, zawsze pojawia sie kwestia finansowa i niedostatecznej ilosci pieniedzy
w aspekcie ograniczonych zasobdéw. W zwigzku z tym, kazda decyzja zwigzana z dodatkowym
finansowaniem, musi by¢ rozwazana w kontekscie tego, ze jakiej$ interwencji nie bedziemy finansowac
i inni pacjenci nie dostang mozliwosci leczenia. Badania kliniczne powinny dawac¢ podstawowg
dostepnos¢ do lekdw, szczegdlnie w chorobach rzadkich, kiedy pacjentéw jest mato, w zasadzie
wszyscy pacjenci powinni byé objeci badaniami i powinni by¢ badani odpowiednio dfugo. W ramach
badan, jakos¢ opieki jest zdecydowanie wyzsza. W zwigzku z tym, ja nie widze specjalnie problemu,
skoro mamy w Europie np. 100 chorych na dang chorobe rzadka, zeby nie objgé badaniami catej
populacji przez odpowiednio dtugi czas. Czyli nie mieszajmy dwdch poje¢ dotyczacych braku
dostepnosci do mozliwosci leczenia pacjenta i badan naukowych. Nacisk na to, ze badania beda
prowadzone odpowiednio szeroko i odpowiednio dtugo, daja najlepszy dostep do leczenia,
kiedy pacjenci majg petng ochrone, tgcznie z ubezpieczeniami. To jest w interesie pacjentow, zeby
te badania byty prowadzone odpowiednio dtugo i w odpowiedniej jakosci. Pojawia sie w tej chwili duzy
problem polegajagcy na tym, ze badania sg prowadzone coraz taniej, coraz krocej, a koszty lekow
lawinowo rosng. | tu pojawia sie wielki problem, kto tak naprawde zyskuje na tym. Ja patrzytem
na wyniki finansowe firm farmaceutycznych sprzedajgcych, produkujgcych leki na choroby rzadkie —
one sg doskonate, najlepsze w dziedzinie farmacji. W zwigzku z tym pozostaje pytanie, czy tak wielkie
zyski sg uprawnione, czy pacjenci muszg cierpieé z tego powodu, ze badania sg prowadzone zbyt krétko
i w zbyt matej populacji. Skracanie badan, zbyt szybka rejestracja, jest kosztem pacjentéw. | méwie to,
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cytujgc przedstawiciela pacjentow we Francji, ktory powiedziat, ze ,, przemyst farmaceutyczny powinien
dostarcza¢ technologie, a nie nadzieje”. Chciatbym raz jeszcze podkresli¢, ze Agencja jest po to
stworzona, zeby jak najtatwiej i jak najszybciej wprowadzaé leki do refundacji. My absolutnie nie
jestesmy tutaj ,,hamulcowym”. Tylko chodzi o to, zeby sposréd wszystkich zarejestrowanych lekéw
wybieraé te najbardziej wartosciowe dla pacjenta i podejmowac racjonalne decyzje refundacyjne
w kontekscie zawsze ograniczonych zasobéw. A o to, zeby wesprze¢ dodatkowo pacjentéw, to tez sam
przekonywatem wielu decydentéw, zeby powstata w Polsce Agencja Badan Medycznych. ABM jest
miejscem, gdzie dodatkowo bedziemy mogli wspiera¢ dostepnosc lekow dla pacjentow.

Dr Michat Jachimowicz, ekspert w dziedzinie
HTA, firma MAHTA

Chciatbym przedstawi¢ komentarz do projektu ustawy
refundacyjnej, ktory jest w opracowaniu w Ministerstwie
Zdrowia. Jest w nim kilka waznych zmian, ale jedna wydaje sie
szczegolnie istotna. Jest to zmiana podejscia do wyceny QALY,
czyli dodatkowego roku zycia skorygowanego o jego jakosé.
W kontekscie refundacji lekdw stosowanych w chorobach rzadkich ma to wyjatkowo istotne znaczenie.
Moéwimy oczywiscie o monitorowaniu efektow zdrowotnych. Bardzo czesto jest tak, ze agencje
Swiatowe (FDA, EMA) rejestrujg leki wczesniej ze wzgledu na konieczno$¢ udostepnienia
ich jak najszybciej pacjentom. W tych decyzjach rejestracyjnych czesto méwi sie o przewadze korzysci
nad potencjalnym ryzykiem. Wszyscy zdajemy sobie sprawe z tego, ze w takiej sytuacji jeszcze
nie ma tylu silnych dowoddéw naukowych, jakie bysmy chcieli widzieé i jakie spodziewamy sie zebrac
juz w normalnej, codziennej praktyce klinicznej, kiedy tych pacjentdw mozna zebrac wiecej. Zresztg,
do badania klinicznego sitaq rzeczy chorych z chorobg rzadka bardzo trudno jest zrekrutowac
w odpowiedniej liczebnosci, tak, zeby wyniki miaty odpowiednig moc statystyczng. Natomiast druga
kwestig, jest fakt, ze efektem zdrowotnym, jednym z tych niewielu uznawanych przez Swiatowa
Organizacje Zdrowia, jako twardy, pierwszorzedowy w znaczeniu klinicznym, nie statystycznym, jest
jakos¢ zycia chorego. Jej udziat w tym efekcie zdrowotnym jest niezwykle wazny. Dlatego wiasnie
miedzy innymi, zeby mdc poréwnaé efekt zdrowotny miedzy réznymi jednostkami chorobowymi
i roznymi terapiami z punktu widzenia systemowego, zeby fatwiej tym wszystkim zarzgdzaé, stworzono
jednostke QALY (ang. quality-adjusted life year) - rok zycia skorygowany o jego jakos¢. Rok zycia
skorygowany o jakos¢ to jest ta wspdlna jednostka zdrowia. W pewnym sensie w sposéb uniwersalny
mowi, ile zdrowia mozemy uzyska¢ za pomocg danej metody leczenia. To czynimy w czesci klinicznej
oceny terapii, za$ w czesci ekonomicznej wyceniamy koszt uzyskania tej jednostki zdrowia. Dlaczego
o tym moéwie? Poniewaz wiasnie jej dotyczy ta najbardziej kluczowa zmiana w proponowanej
nowelizacji ustawy refundacyjnej. Kilka stéw o samym QALY - jezeli spojrzymy na zycie w petni
zdrowego cztowieka i przypiszemy mu 100% jakosci, to rok zycia ze stuprocentowg jakosciag da nam
jedna petna jednostke QALY. 50 lat zycia w petnym zdrowiu da nam 50 jednostek QALY. Ale jezeli
rozwazamy juz chorego cztowieka, ktérego jakos¢ zycia jest obnizona do 65 procent, to prosze zwrdci¢
uwage, zeby zycie w chorobie wyprodukowato 50 jednostek QALY, chory musi zy¢ znacznie diuze;j.
Jezeli wezmiemy réwniez pod uwage, ze w czasie zycia cztowieka cierpigcego z powodu ciezkiej
choroby prowadzimy jakas interwencje zdrowotna, jakies leczenie, to ono podwyzsza jakos$¢ zycia tego
chorego na przyktad do 75%. Zwréémy uwage, ze jezeli jest to podwyzszenie jakosci zycia o 10 punktéw
procentowych, to powiedzmy w horyzoncie 50 lat bedziemy mieli uzyskane dodatkowe 5 lat zycia
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skorygowanych o jakos¢, jako efekt zdrowotny. W ciggu 80 lat prowadzonej terapii, ktéra stale
poprawia jako$¢ zycia o 10 punktow procentowych mozemy liczy¢ na uzyskanie 8 takich jednostek
QALY. Zmiana w ustawie odnosi sie do kosztu za QALY, dlatego warto jest zapytac - jaki bytby koszt
tych 8 lat leczenia i jaki jest koszt za QALY. To co najwazniejsze — koszt rocznej terapii, to nie jest koszt
za QALY. Z tego powodu, o ktérym powiedziatem. Rok zycia to nie jest jednostka QALY. Jednostka QALY
to rok zycia w stuprocentowe] jakosci tego zycia. Przy dzisiaj obowigzujacych przepisach méwimy,
ze koszt za takg jednostke QALY nie powinien wynie$¢ wiecej niz trzy razy warto$¢ PKB (produktu
krajowego brutto) per capita. Przektada sie to obecnie na kwote okoto 166 tys. ztotych. Nowa ustawa
refundacyjna ma nie zezwala¢ na refundacje publiczng lekéw, dla ktérych QALY kosztuje wiecej niz 322
tys. ztotych. Przy dzisiejszych wartosciach, jezeli juz by obowigzywat ten przepis, to mielibysmy granice
optacalnosci za QALY wynoszgcg 322 tys. zt. Czyli na przyktad za rok terapii, ktéra podnosi jakos¢ zycia
o rzeczone 10 punktdw procentowych, moglibysmy zaptaci¢ co najwyzej 32 tys. zt z niewielkim
oktadem, czyli innymi stowy 2 683 zt za miesieczng terapie. Chciatem prosi¢, zebysmy sie wspdlnie
zastanowili. Znacie panstwo koszty terapii stosowanych w chorobach rzadkich. lle znamy terapii, ktére
kosztujg miesiecznie nieco ponad 2,5 tys. zt, ktére sg stosowane w chorobach rzadkich? | czy one
rzeczywiscie podnoszg te jakos¢ zycia tylko o zaktadane na potrzeby tego przyktadu 10 punktéw
procentowych? Moim zdaniem réznie to bywa, oczywiscie jakos¢ zycia nie jest jedynym punktem
wyznaczajgcym QALY, wydtuzenie zycia rdwniez, w chorobach rzadkich ten efekt jest bardzo istotny,
ale nieco go pomijam, jak i wiele innych czynnikdw, zeby uprosci¢ te rozmowe i te przyktadowa
kalkulacje. Podsumowujac, kazda terapia, ktéra kosztuje wiecej niz niecate 2 700 zt miesiecznie,
zaktadajgc, ze przynosi ten efekt podniesienia jakosci zycia okoto 10%, automatycznie nie bedzie
refundowana. Dla choréb rzadkich ma to niezwykte znaczenie, dlatego jesli mozna, to w ramach uwag
koncowych czy tez podsumowania: po pierwsze wazne jest, ze dzisiaj to kryterium QALY, czy tez
wiasciwie kosztu za QALY jest tylko jednym z kilku kryteridéw refundacyjnych, a jego niespetnienie nie
powoduje automatycznie decyzji negatywnej. Jesli to ma sie zmieni¢, to wydaje sie bardzo grozne.
Niespetnienie maksymalnego kosztu za QALY, przekroczenie tego progu, bedzie automatycznie
skutkowac negatywng, odmowng decyzjg refundacyjng, Nie znam innego systemu ochrony zdrowia na
Swiecie, ktory w taki by podchodzit do QALY. Oczywiscie wartos¢ QALY jest waing informacjg
ukierunkowujaca decyzje, ale zaden system nie traktuje tego tak jak wspomniatem w tak zero-
jedynkowy sposdb. W uzasadnieniu do tej ustawy, do tego projektu zmian, pobrzmiewa réwniez
utozsamianie poje¢ kosztu za QALY i kosztéw za rok terapii. Wiec na koniec moj apel - jezeli miatbym
wskazac najwazniejszy przekaz z tego dzisiejszego spotkania, z mojej wypowiedzi, to bedzie to ogromna
prosba, zeby jeszcze raz te kwestie przemyslec, biorgc pod uwage wszystko, co powiedziatem.

Mec. Piotr Mierzejewski, dyrektor Zespofu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego,
wspotprzewodniczqcy Komisji Ekspertow do Spraw
Zdrowia, wspodtprzewodniczqcy Komisji Ekspertow ds.
Ochrony Zdrowia Psychicznego przy Rzeczniku Praw
Obywatelskich.

Rzecznik Praw Obywatelskich przedstawit Ministrowi Zdrowia 18
rekomendacje w zakresie Planu dla Choréb Rzadkich. Owe rekomendacja byty wynikiem posiedzenia
Komisji Ekspertédw do spraw Zdrowia przy Rzeczniku Praw Obywatelskich, ktére odbyto sie w dniu 15
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czerwca 2022 r. Podczas tego spotkania eksperci podniesli przede wszystkim, ze choroby rzadkie
dotyczg 2 do 3 miliondéw pacjentéw w Polsce, to jest 6 do 8% populacji. Po drugie uznano, ze pacjent
z chorobg rzadka jest dyskryminowany w dostepie do diagnostyki. Po trzecie wskazano, ze pacjent jest
narazony na niebezpieczenstwo korzystania z testow genetycznych niskiej jakosci, niewiarygodnych,
bez interpretacji wynikdéw, bez porady genetycznej, dalszej diagnostyki. Po czwarte uznano,
ze wystepujg dramatyczne braki kadrowe w genetyce klinicznej. Po pigte stwierdzono, ze nastgpito
obnizenie poziomu opieki medycznej nad dzie¢mi z wadami wrodzonymi w czasie pandemii COVID-19.
Po szoste, ze nalezy rozszerzyé program diagnostyki przesiewowej noworodkéw oraz zwiekszy¢ oferte
farmakologiczng dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Po siédme, ze nie wystepuje instytucja
koordynujgca Plan dla Choréb Rzadkich. Po ésme, eksperci Komisji do spraw Zdrowia uznali,
ze panstwo szczegdlnie niedomaga w zakresie pieczy nad dzieckiem w dostepie do Swiadczen
i refundacji. W zwigzku z powyzszym Komisja wskazata Rzecznikowi Praw Obywatelskich nastepujace
rekomendacje, ktére nastepnie zostaty przedstawione Ministrowi Zdrowia. W zakresie samych
rekomendacji, co do sposobu postepowania i leczenia wskazano, ze zespot ekspertow Polskiego
Towarzystwa Genetyki Cztowieka i Konsultant Krajowy w dziedzinie Genetyki Klinicznej przygotujg
szczegétowe rekomendacje dla lekarzy, dotyczgce diagnostyki genetycznej poszczegdlnych choréb
rzadkich. Co do Planu dla Choréb Rzadkich, przyjetego przez Rade Ministréw, za niezbedne uznano
wdrozenie jego zapisdw poprzez osrodki eksperckie chordb rzadkich, poprawe diagnostyki choréb
rzadkich, w tym dostepu do nowoczesnych metod diagnostyki, z wykorzystaniem technologii
genomowych, réwniez dostep do lekdw, srodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego
w chorobach rzadkich, kwestie polskiego rejestru chordb rzadkich, rejestru chordb rzadkich, paszportu
pacjenta z chorobg rzadkg, platformy informacyjnej choroby rzadkie. Wskazano na koniecznosé
uwzglednienia prac Rady ds. Chordb Rzadkich, powotanej 26 maja 2022 r. Za konieczne uznano
przyjecie ustawy o testach genetycznych, ponadto uznano za niezbedne ustanowienie nowej
specjalizacji - medyczna genetyka molekularna dla biotechnologéow. Wskazano na koniecznos¢:
ustanowienia nowego zawodu medycznego - doradcy genetycznego, zmian w refundacji diagnostyki
genetycznej - to jest poszerzenie koszyka swiadczen gwarantowanych o wysoko przepustowe badania
genomowe, finansowanie diagnostyki genetycznej dzieci w wieku do 18 roku zycia z funduszu
medycznego, jak réwniez zmiany wyceny wizyt w poradni genetycznej. Ponadto, jako rekomendacje
wskazano wdrozenie wszystkich punktow Planu dla Chordb Rzadkich, powotfanie wskazanych
uprzednio osrodkéw eksperckich dla okreslonych choréb rzadkich, powotanie instytucji koordynujgcej
Plan dla Chordb Rzadkich. Podkreslono konieczno$¢ rozszerzenia diagnostyki przesiewowej
u noworodkdéw oraz zwiekszenie oferty farmakologicznej dla pacjentéw z chorobami rzadkimi
i wreszcie wskazano na konieczno$¢ zwiekszenia pieczy nad dzieckiem w dostepie do swiadczen
i refundacji. Te rekomendacje zostaty przedstawione w wystgpieniu Rzecznika z 29 lipca 2022 r. Kilka
dni temu, bo 17 wrzesnia 2022 r. otrzymaliSmy odpowiedz od Ministerstwa Zdrowia. Odnoszac sie
do tego, wskazaé nalezy, ze niestety ta odpowiedz nie odnosi sie do tych rekomendaciji, ktére zostaty
wskazane przede wszystkim przez specjalistow w tej dziedzinie. Pismo, ktore otrzymalismy od MZ
ograniczato sie do wskazania tylko oséb, ktdére zostaty powotane w ramach podmiotéw, rad
dziatajgcych w ramach Panu dla Chordb Rzadkich. W zwigzku z tym najprawdopodobniej w najblizszych
dniach zostanie skierowane kolejne wystgpienie do Ministra Zdrowia z uprzejmg prosba
o ustosunkowanie sie do tej kwestii. Nalezy podkresli¢, ze Rzecznik bardzo pozytywnie ocenia to,
ze Plan dla Chordb Rzadkich zostat przyjety. Nalezy mieé nadzieje, ze mimo ogromu pracy jaki jest przed
ekspertami, ktérzy zajmujg sie wprowadzeniem planu w zycie, zostanie on szybko wdrozony. Na koniec
pragne jedynie zasygnalizowac — odnosnie do informacji, ktéra pojawita sie w mediach dotyczacej SMA
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i terapii genowej, ze Rzecznik Praw Obywatelskich prowadzi w tej sprawie korespondencje z Ministrem
Zdrowia. Otrzymalismy dwie odpowiedzi, jedng emocjonalng, dugg merytoryczng. W odpowiedzi
na drugie pismo Rzecznik skierowat kolejne wystgpienie, gdzie przedstawit racje i informacje ze strony
ekspertdéw, co byto poprzedzone spotkaniem z rodzicami dzieci cierpigcych na SMA w Sejmie.

Dr Jakub Gierczyriski, ekspert systemu ochrony zdrowia

Krajowe Forum Orphan przeprowadzito w lipcu i sierpniu 2022 r. druga
edycje ogdlnopolskiego Audytu majgcego na celu poznanie potrzeb
organizacji pacjentow z chorobami rzadkimi. Polska nalezy do niewielu
krajéw Unii Europejskiej, gdzie od 2021 r. cyklicznie przeprowadzany
jest kompleksowy audyt potrzeb organizacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi. W tym roku pytania podzielono na pieé réznych kategorii
obejmujgcych zagadnienia dostepu do produktéw leczniczych,
dostepu do wyrobéw medycznych, dostep do diagnostyki, potrzeb w zakresie optymalizacji opieki oraz
innych potrzeb poza wskazanymi. Do udziatu w badaniu zaproszono 50 organizacji pacjenckich
bedacych cztonkami Krajowego Forum Orphan, ktére zrzesza organizacje pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Uzyskano odpowiedzi od 36 (72%) organizacji. Wg. Audytu Krajowego Forum Orphan 2022
potrzeby pacjentdw z chorobami rzadkimi w zakresie dostepu do technologii medycznych
i optymalizacji opieki 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. 91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe
wprowadzenia usprawnien i optymalizacji opieki, a szczegdlnie utworzenia osrodkéw referencyjnych,
modelu opieki koordynowanej oraz wiaczenia fizjoterapeutéw i rehabilitantéw. 83 % organizacji
pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu do technologii lekowych. 83%
organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do diagnostyki, w tym
w szczegdblnosci dostepu do badan genetycznych, ale réwniez monitorowanie postepu choroby. 71%
organizacji pacjenckich zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie edukacji lekarzy,
przyznawania $Swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekunéw, wsparcia w szkole, edukacji
i wzrostu dostepnosci do informacji, czy utworzenia rejestru pacjentéw. 69% organizacji pacjenckich
podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane z technologiami lekowymi, wyrobami
medycznymi, diagnostyka, czy optymalizacja opieki. 40% respondentéw wskazato na poprawe sytuacji
0s06b z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 60% organizacji pacjenckich objetych
badaniem jest zdania, ze sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie ulegta poprawie. 51%
organizacji pacjenckich wskazato na koniecznosé poprawy w dostepie do wyrobdw medycznych, w tym
wzrostu refundacji i zmiany kryteridw przyznawania wyrobdw medycznych. 22% organizacji
pacjenckich dostrzega w ramach innych potrzeb koniecznos$¢ usprawnienia systemu orzecznictwa
0 niepetnosprawnosci. Porownujgc drugi Audyt Krajowego Forum Orphan z 2022 r. z pierwszym
audytem przeprowadzonym w marcu 2021 r. mozna stwierdzié, ze organizacje pacjentéw z chorobami
rzadkimi bardzo aktywnie uczestniczg w procesie optymalizacji systemu ochrony zdrowia przez
aktywny gtos i klarowne postulaty w dialogu publicznym. W 2021 r. partycypowato w badania 35
organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), natomiast w badaniu przeprowadzonym w 2022 r.
wzieto udziat 36 organizacji pacjenckich (72% z 50 cztonkéw KFO).
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Nalezy podkresli¢, ze juz 21 raportow kliniczno-systemowych zostato opracowanych i opublikowanych
na podstawie spotkan Medycznej Racji Stanu, ktorych wspotautorami sg zawsze wszyscy uczestniczgcy

w tych spotkaniach.

Na stronie internetowej Medycznej Racji Stanu (https://medycznaracjastanu.pl/raporty/) jest dostep

do raportéw - z czego 5 raportéw jest dedykowanych w catosci chorobom rzadkim. Choroby rzadkie,
znalazty sie rdwniez w innych raportach MRS, gdzie méwiono o priorytetach dla polskiego systemu

ochrony zdrowia.

4. Wnioski i rekomendacje

Whioski Rekomendacje

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

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

Genetyka kliniczna stwarza mozliwosci szybkiej
diagnozy i personalizacji leczenia.

Decyzje refundacyjne w okresie 2018-2022
znaczgco poprawity dostep chorych na choroby
rzadkie do skutecznego leczenia.

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 oraz modernizacje
infrastruktury osrodkéw klinicznych.

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

Nalezy wtaczy¢ do koszyka sSwiadczen
gwarantowanych metode mikromacierzy,
panele celowanych NGS oraz
sekwencjonowania egzomu.

Nalezy wprowadzi¢ nowy zawdd: medyczna
genetyka molekularna.

Nalezy uchwali¢ ustawe o medycynie
laboratoryjnej.

Dalej jednak cze$¢ chorych na choroby rzadkie
oczekuje na dostep refundacyjny do
zarejestrowanych w Unii Europejskiej lekow i
nowych wskazan. Powinno to zachodzi¢
zaréwno w ramach systemu refundacji (wykaz
otwarty, katalog chemioterapii, programy
lekowe), jak i w ramach Funduszu Medycznego i
RDTL.

Rekomendowane jest skrdocenie 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 oraz modernizacja infrastruktury w
ramach Funduszu Medycznego.
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W zakresie terapii mukowiscydozy kluczowy jest
dostep chorych do leczenia przyczynowego
modulatorami CFTR: iwakaftor + tezakaftor +
eleksakaftor oraz tezakaftor + iwakaftor w
ramach programu lekowego B.112 w
wielospecjalistycznych osrodkach klinicznych.
Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest
przewlekty, postepujaca, wyniszczajacy i
zagrazajgca zyciu, bardzo rzadka chorobg krwi,
ktdra nieleczona prowadzi do powstania
powiktan zatorowo-zakrzepowych i zgonu.
Alfa-mannozydoza jest ultrarzadka, dziedziczng
chorobg metaboliczng, wynikajaca z braku lub
niedoboréw aktywnosci alfa-mannozydazy.

Pierwotna matoptytkowosé¢ immunologiczna
(ITP) nalezy do skaz ptytkowych.

Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa
(aTTP) to niezwykle rzadkie schorzenie
hematologiczne o podtozu
autoimmunologicznym nalezace do grupy skaz
krwotocznych matoptytkowych.

Badanie przesiewowe noworodkéw w kierunku
choroby Pompego jest optymalnym podejsciem
do wczesnej diagnostyki i wdrozenia
enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w
momencie pojawienia sie pierwszych objawoéw
choroby leczenia.

Rekomendowane wtgczanie do leczenia chorych
na mukowiscydoze modulatorami CFTR:
iwakaftor + tezakaftor + eleksakaftor oraz
tezakaftor + iwakaftor w ramach programu
lekowego B.112 w osrodkach klinicznych na
terenie catej Polski.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
wszystkich skutecznych terapii przyczynowych
w tym pegcetacoplanu w ramach programu
lekowego B.96.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
welmanazy alfa - pierwszego zarejestrowanego
leku modyfikujgcego przebieg alfa-
mannozydozy.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
awatrombopagu w leczeniu ciezkiej
matoptytkowosci u dorostych pacjentéw z
przewlektg chorobg watroby, ktdrzy majg by¢
poddani inwazyjnemu zabiegowi oraz w
leczeniu przewlektej pierwotnej
matoptytkowosci immunologicznej u dorostych
pacjentdw opornych na inne metody leczenia w
ramach programu lekowego B.97.
Rekomendowana jest refundacja publiczna
kaplacyzumabu w leczeniu oséb dorostych i
mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, o masie
ciata co najmniej 40 kg., podczas epizodu
nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej w
pofaczeniu z wymiang osocza i immunosupresjg.
Rekomendowane jest wprowadzenie badan
przesiewowych w kierunku choroby Pompego
do Programu Badan Przesiewowych
Noworodkdéw w Polsce.

5. Kluczowe informacje przy gotowane na debate przez Medyczng
Racje Stanu z zakresu chordéb rzadkich

Ponizej przedstawiono wybrane obszary terapeutyczne w aspekcie niezaspokojonych potrzeb

zdrowotnych pacjentéw z chorobami rzadkimi.
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Welmanaza alfa w terapii alfa-mannozydozy

Alfa-mannozydoza jest ultrarzadka, dziedziczng chorobg metaboliczng, wynikajacg z braku lub
niedobordw aktywnosci alfa-mannozydazy - enzymu o kluczowym znaczeniu w procesie degradacji
glikoprotein. Jest dziedziczona w sposéb autosomalny recesywny. Wystepuje z czestoscig ok. 1 na 500
000 zywych urodzen, a chorobowos¢ wynosi 1-9 na 1 min oséb. Niedobory lizosomalnej alfa-
mannozydazy wywotane sg mutacjami genu MAN2B1 zlokalizowanego na chromosomie 19. Niedobory
tego enzymu doprowadzajg do wewnatrzkomérkowego spichrzania bogatych w mannoze
oligosacharydow, co prowadzi do postepujgcego uszkodzenia komodrek kosci, chrzastki, skory, sciegien
i wielu innych tkanek ciata. Wyréznia sie 3 typy alfa-mannozydozy, uwzgledniajgce moment
wystgpienia objawdw i przebieg kliniczny choroby:

o tagodny (typ 1),
. umiarkowany (typ 2),
o ciezki (typ 3)

Typ 1. jest najtagodniejszg formg choroby, o powolnym przebiegu, w ktérym objawy pojawiajg sie
po 10. roku zycia. W typie 2., rozpoznawanym przed ukorniczeniem 10. roku zycia, przebieg choroby ma
charakter posredni, natomiast typ 3. charakteryzuje sie ciezkim przebiegiem klinicznym, a objawy
ujawniajg sie wkrotce po urodzeniu. Ze wzgledu na ciezki i szybko postepujacy przebieg kliniczny, typ
3. alfa-mannozydozy wigze z najgorszym rokowaniem posréd wszystkich typow choroby i prowadzi do
zgonu w okresie dzieciecym. Charakterystyczne dla alfa-mannozydozy jest szerokie spektrum
wystepujacych objawdw, a obraz kliniczny choroby jest bardzo zmienny u pacjentéw. Choroba moze
ujawnic sie w wygladzie tuz po narodzeniu (niektdre dzieci rodzg sie ze stopami korsko-szpotawymi)
lub jak dzieje sie to w wiekszosci przypadkdw, na dalszych etapach rozwoju. U czesci dzieci dochodzi
do rozwoju wodogtowia w ciggu pierwszego roku zycia. Wraz z postepujacym uszkodzeniem komédrek
ciata, objawy choroby stajg sie bardziej zauwazalne, a stan pacjentdw stopniowo sie pogarsza.
Do gtéwnych objawdw choroby naleza:

o niedobor odpornosci  (objawiajacy sie nawracajacymi infekcjami, szczegdlnie
w pierwszej dekadzie zycia),

o nieprawidtowosci szkieletu (tagodna do umiarkowanej posta¢ mnogiego, wadliwego
kostnienia — ang. dysostosis multiplex, skolioza i znieksztatcenie mostka),

o uposledzenie stuchu (umiarkowana do ciezkiej czuciowo-nerwowa utrata stuchu),

o stopniowe uposledzenie funkcji intelektualnych i mowy,

o czesto chorobie towarzyszg réwniez napady psychozy.

Zaburzenia funkcji motorycznych ktdre towarzyszg chorobie obejmujg ostabienie miesni,
nieprawidtowosci stawdw i ataksje. Charakterystyczna jest rowniez dysmorfia twarzy w postaci duzej
gtowy z wydatnym czotem, zaokraglonymi brwiami i sptaszczonym grzbietem nosa, duzym jezykiem
z szeroko rozsunietymi zebami i prognatyzmem (nadmierne wysuniecie kosSci trzewioczaszki). U
chorych dodatkowo moze wystepowac nieznaczny zez. Obraz kliniczny jest istotnie zmienny i moze
podlega¢ wptywom S$rodowiska; znaczna ekspozycja na czynniki infekcyjne sprzyja nawracajgcym
zakazeniom, pogarszajgc przebieg kliniczny choroby podstawowej. W przebiegu alfa-mannozydozy
niektdre objawy mogg ulegac stabilizacji, podczas gdy inne pogarszajg sie z wraz czasem, jednak postep
poszczegdlnych objawdéw choroby rdézni sie pomiedzy pacjentami, i jest, podobnie jak spektrum
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objawdéw, indywidualny u kazdego chorego. Poniewaz jednak alfa-mannozydoza ma charakter ogdlnie
postepujacy, wiekszos¢ chorych ostatecznie staje sie zalezna od poruszania na wézku inwalidzkim i nie
osiaga niezaleznosci w petnieniu funkcji spotecznych. Rozpoznanie stawia sie na podstawie badania
aktywnosci alfa-mannozydazy kwasnej w leukocytach lub innych komérkach jadrzastych (np.
fibroblastach skéry). Rozpoznanie biochemiczne mozna potwierdzi¢ badaniem genetycznym.!

Welmanaza alfa jest pierwszym zarejestrowanym lekiem modyfikujgcym przebieg alfa-mannozydozy.
Jego stosowanie ma celu poprawe lub stabilizacje przebiegu alfa-mannozydozy i tym samym
zmniejszenie obcigzenia chorobg pacjentéw i ich opiekunéw. Welmanaza alfa zostata zarejestrowana
w marcu 2018 r., jako enzymatyczna terapia zastepcza w leczeniu objawdéw pozaneurologicznych
u pacjentéw z tagodng do umiarkowanej alfa mannozydoza.? Welmanaza alfa jest rekombinowana
postacig ludzkiej alfa-mannozydazy. Lek jest dostepny w postaci fiolki zawierajgcej proszek do
sporzadzania roztworu do infuzji w dawce 10 mg. Zalecana dawka wynosi 1 mg/kg masy ciata,
podawana raz na tydzien w infuzji dozylnej o kontrolowanej szybkosci.?

Lek badano w kilku badaniach klinicznych, do ktérych zakwalifikowano pacjentéw z tagodna
do umiarkowanej postacig choroby (33 pacjentéw, 19 dzieci, 14 oséb dorostych w momencie
pierwszego wlewu, wiek od 6 do 35 lat). Byta tez przeprowadzona zaintegrowana analiza skutecznosci
i bezpieczenstwa u pacjentéw, ktérzy po zakorczeniu badan klinicznych otrzymywali leczenie
w ramach obserwacji dtugoterminowych (follow-up) lub compassionate use.* W randomizowanym
badaniu lll fazy o akronimie rhLAMAN-05 (n=25) brato udziat 12 pacjentéw z grupy dzieci i mtodziezy
(zakres wieku: 6 do 17 lat, $rednia: 10,9 lat) i 13 dorostych (zakres wieku: 18 do 35 lat, $rednia: 24,6).°
Wszyscy pacjenci z wyjgtkiem jednego nie byli wczesniej leczeni welmanazg alfa. tacznie 15 pacjentéw
(7 pacjentéw z grupy dzieci i mtodziezy oraz 8 dorostych) otrzymywato aktywne leczenie,
a 10 pacjentow otrzymato placebo (5 pacjentow z grupy dzieci i mtodziezy oraz 5 dorostych). W badaniu
trwajgcym 12 miesiecy wykazano, ze stosowanie welmanazy alfa prowadzi do istotnie statystycznie
wiekszego wzgledem placebo: spadku stezenia oligosacharyddéw oraz wzrostu stezenia IgG w osoczu.
Pozostate wyniki oceny skutecznosci klinicznej réwniez wskazujg na przewage aktywnego leczenia nad

1 Malm D, Nilssen O. Alpha-mannosidosis. Orphanet J Rare Dis. 2008; 3:21; Hogwart L et al. Alpha-mannosidosis
- a review of genetic, clinical findings and options of treatment. Pediatr Endocrinol Rev. 2014; 12(Suppl 1):185-
191; Malm D et al. The natural course and complications of alpha-mannosidosis-a retrospective and descriptive
study. J Inherit Metab Dis. 2014; 37(1):79-82; Guffon N et al. Recognition of alpha-mannosidosi in paediatric
and adult patients: Presentation of diagnostic algorithm from an international working group. Molecular
Genetics and Metabolism 2019; 126, 470-474

2 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1258.htm

3 Charakterystyka Produktu Leczniczego Lamzede

4 Lund AM, Borgwardt L, Cattaneo F i wsp. Comprehensive long-term efficacy and safety of recombinant human
alpha-mannosidase (velmanase alfa) treatment in patients with alpha-mannosidosis. J Inherit Metab Dis.
2018;41(6):1225-1233.

5 Borgwardt L, Guffon N, Amraoui Y i wsp. Efficacy and safety of Velmanase alfa in the treatment of patients
with alpha-mannosidosis: results from the core and extension phase analysis of a phase Ill multicentre, double-
blind, randomised, placebo-controlled trial. Journal of Inherited Metabolic Disease, 2018, 41(6): 1215-1223.
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placebo, jednak nie uzyskaty istotnosci statystycznej. Jest to najprawdopodobniej spowodowane
niewielkimi liczebnosciami pacjentéw w grupach (odpowiednio 15 i 10 chorych), wynikajacymi z faktu,
ze alfa-mannozydoza jest chorobg ultrarzadka. Zastosowane leczenie prowadzito do:

. poprawy wydolnosci funkcjonalnej pacjentéow [poprawa wyniku w trzyminutowym tescie
wchodzenia po schodach (3MSCT - ang. 3-minute stair climb test) oraz szeSciominutowym
tescie marszu (6MWT - ang. 6-minute walk test)], podczas gdy u chorych otrzymujgcych
placebo nastgpito pogorszenie wynikow powyzszych testéw.

. znacznej poprawy natezonej pojemnosci zyciowej ptuc wyrazonej jako % wartosci naleznej
(FVC% - ang. forced vital capacity) oraz pozostatych parametréw oceny funkcji ptuc.
. poprawy funkcji motorycznych pacjentéw, ocenianych przy uzyciu testu Bruininks-

Oseretsky Test of Motor Proficiency (BOT-2)

Nalezy zauwazy¢, ze analizy post-hoc wskazujg na lepsze efekty stosowanego leczenia w populacji
pacjentéw pediatrycznych (ponizej 18. roku zycia) niz w grupie chorych dorostych. Wyniki otwartego
badania o akronimie rhLAMAN-10, w ktérym oceniano dtugoterminowa efektywnos$¢ kliniczng
welmanazy alfa (Sredni czas ekspozycji na leczenie to 29,3 mies, najdtuzsza obserwacja do 48 miesiecy),
w populacji 33 pacjentéw z fagodng do umiarkowanej alfa mannozydozg, potwierdzajg liczne korzysci
kliniczne ptynace ze stosowanego leczenia. W momencie ostatniej obserwacji w badaniu, w populacji
ogoblnej obserwowano istotny statystycznie wzgledem wartosci poczgtkowej:

o spadek stezenia oligosacharydéw w osoczu
. poprawe wyniku uzyskanego w tescie 3MSCT (wynik dla testu 6MWT znalazt sie na granicy
istotnosci statystycznej), u chorych pediatrycznych obserwowano znaczacg poprawe
wydolnosci funkcjonalnej, natomiast u chorych dorostych leczenie prowadzito raczej do
stabilizacji choroby
o wzrost wartosci FVC% oraz pozostatych parametréw oceny funkcji ptuc (za wyjatkiem
parametru FEV1% - ang. forced expiratory volume in 1 second; natezona objetosé
wydechowa pierwszosekundowa wyrazona jako % wartosci naleznej)
o poprawe funkcji motorycznych wyniku w tescie BOT-2 w grupie pediatrycznej
o poprawe wyniku w tescie Leiter-R oceniajgcym funkcje poznawcze (w zakresie wizualizacji
i rozumowania)
o wzrost stezenia IgG
Obserwowano tez wzgledng poprawe wyniku oceny jakosci zycia (wskaznik EQ-5D-5L -europejski
kwestionariusz oceny jakosci zycia w 5 obszarach (ang. euro quality of life-5 dimensions). Siedmiu
z dziesieciu chorych wymagajacych pomocy podczas chodzenia (chodzik, laska, kule, wézek inwalidzki),
w wyniku zastosowanego leczenia uzyskato samodzielnos¢ podczas chodzenia. Analiza wynikdéw
w podgrupach wyodrebnionych ze wzgledu na wiek pacjentéw wykazata, ze najkorzystniejsze wyniki
leczenia welmanazg alfa raportowano w populacji chorych pediatrycznych (w wieku ponizej 18. roku
zycia), u ktérych wykazano poprawe w zakresie licznych punktéw oceny skutecznosci. W populac;ji
pacjentéw dorostych réwniez wykazano korzysci kliniczne, przejawiajgce sie m. in. spowolnieniem
progresji choroby. Profil bezpieczenstwa zastosowanej terapii byt korzystny. Najczesciej
obserwowanymi dziataniami niepozgdanymi byto zwiekszenie masy ciata (15%), reakcje zwigzane
z wlewem (13%), biegunka (10%), bdl gtowy (7%), bol stawdw (7%), zwiekszenie taknienia (5%) i bol
konczyn (5%). W wiekszosci te dziatania niepozgdane nie byty ciezkie. Do reakcji zwigzanych z wlewem
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nalezy nadwrazliwos¢ obserwowana u 3 pacjentéw i reakcja rzekomo anafilaktyczna obserwowana
u 1 pacjenta. Nasilenie tych reakcji byto lekkie do umiarkowanego.®

Welmanaza alfa jest refundowana publicznie na podstawie procedury narodowej w takich krajach, jak:
Niemcy, Wtochy, Rumunia i Stowacja lub na podstawie zgéd indywidualnych - w Austrii, Danii, Grecji,
Litwie i Czechach. Rejestr SPARKLE jest pierwszym europejskim, wieloosrodkowym,
miedzynarodowym, prospektywnym, nieinterwencyjnym rejestrem pacjentéw z alfa-mannozydoza
dziatajgcym od 2020 r. Rejestr gromadzi dane opisujgce rutynowa praktyke kliniczng (w tym
skutecznosé i bezpieczenstwo leczenia welmanazg alfa) oraz naturalny przebieg choroby, umozliwiajac
lepsze jej zrozumienie. Pacjenci bedg monitorowani przez 15 lat. Firma Chiesi jest sponsorem tego
rejestru.” Obecnie standardem w rozwinietych paristwach Europy i Ameryki Pétnocnej jest diagnostyka
genetyczna z zastosowaniem nowoczesnych metod: aCGH i NGS (panele celowane, WES, WGS) mogaca
skrocié, liczong nawet dekadami, diagnostyczg odyseje pacjentéw. Warunkiem jest jej realna
dostepnos¢. Podobnie, jak w przypadku wiekszosci chordb rzadkich i ultrarzadkich, na alfa-
mannozydoze nie istniejg leki prowadzace do catkowitego wyleczenia. Medycyna dokonuje jednak
kolejnych przetomdw, dzieki ktérym mozliwe jest spowalnianie postepu choroby oraz tagodzenie jej
objawéw. W przypadku alfa - mannozydozy, jedyng terapig farmakologiczng zarejestrowang przez
EMA, jest lek zawierajgcy substancje czynng o nazwie welmanaza alfa. Wyniki badan wskazuja,
ze zastosowanie go u pacjentow z tagodng i umiarkowang postacig alfa - mannozydozy moze
skutkowa¢ poprawg stanu zdrowia, szczegdlnie, jesli leczenie rozpoczyna sie juz we wczesnym
dziecinstwie.

Wielkos¢ populacji chorych na alfa-mannozydoze w Polsce wynosi ok. 15 oséb, a liczbe kwalifikujgcych
sie do leczenia welmanazg alfa szacuje sie na tylko 10 oséb. Pieciu pacjentow brato udziat w badaniu
rhLAMAN-09. Obecnie producent leku doktada wszelkich staran, aby zapewni¢ pacjentom mozliwos$é
kontynuowania terapii. Postawienie prawidtowej diagnozy to pierwsze wyzwanie. Zapewnienie
odpowiedniego leczenia, do ktdérego kwalifikowatoby sie dziesie¢ z nich - kolejne. Od kilku lat
w przestrzeni publicznej zauwazalnie zmienia sie podejscie do wyzwan etycznych, diagnostycznych,
klinicznych i systemowych w chorobach rzadkich. Determinacja samych pacjentéw i ich bliskich,
niezgoda na poczucie bezsilnosci ze strony prowadzacych ich lekarzy - przy otwartosci na dialog
ze strony decydentédw — wszystko to spowodowato, ze coraz czesciej mozemy moéwic¢ o dialogu
prowadzacym do pozytywnych rozwigzan.

Pegcetacoplan w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH)

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest rzadko wystepujacg chorobg. Szacuje sie, ze zapada
na nig rocznie 1-2 osoby na 1 min populacji.® PNH jest nabytym zaburzeniem genetycznym komérek
macierzystych szpiku, dotyczgcym wszystkich linii komérkowych wytwarzanych w szpiku. W przebiegu

6 Charakterystyka Produktu Leczniczego Lamzede

7 Hennermann JB et al. The SPARKLE registry:protocol for an international prospective cohort study in patients
with alpha-mannosidosis. Orphanet J Rare Dis 202; 15:271

8 puls Medycyny: https://pulsmedycyny.pl/chorzy-na-nocna-napadowa-hemoglobinurie-maja-szczescie-sa-dla-
nich-leki-1110672
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choroby wystepuje nasilona hemoliza wywotujgca niedokrwistos¢, nadmierna aktywacja krzepniecia
prowadzgca do zakrzepicy, nadcisnienia ptucnego, przewlektych béléw brzucha, anemii i wielu innych
objawdéw znacznie obnizajgcych jakos¢ zycia pacjentow. Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszy¢
pacjentowi przez wiele lat, a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta.
Zylna choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z nig incydenty zakrzepowe u potowy nieleczonych
chorych prowadzg do zgonu. Warto podkreslié, ze choroba w znacznym stopniu dotyczy oséb mtodych
(mediana wieku zachorowania to okoto 30 rok zycia).° W EU zarejestrowane sg dwa preparaty, ktére
hamujgc uktad dopetniacza C5. Sg to: ekulizumab (data rejestracji 2007 r.) oraz rawulizumab (data
rejestracji 2020 r.) Od 2018 r. w Polsce dostepne jest leczenie ekulizumabem w ramach programu
lekowego. Lek ten jest przeciwciatem monoklonalnym, ktdére wigze sktadowg C5 dopetniacza i hamuje
jego szkodliwe oddziatywanie na erytrocyty.!® Dalszy postep terapii PNH dokonat sie dzieki
wprowadzeniu na rynek preparatu rawulizumab charakteryzujgcego sie tym samym mechanizmem
dziatania co ekulizumab przy mniejszej czestotliwosci iniekcji dozylnych leku.* Mimo zastosowania tego
leczenia, 49% pacjentéw leczonych inhibitorem C5 ma znacznie obnizony poziom hemoglobiny
utrzymujacy sie w przedziale 8-11 g/dl a 15 % wymaga leczenia przetoczeniami koncentratu krwinek
czerwonych.' Oznacza to, ze znaczna czes$é pacjentdw z PNH jest leczona suboptymalnie lub catkowicie
nieskutecznie. Niezadawalajgce rezultaty leczenia zwigzane sg z tym, ze obecnie refundowane terapie
blokujg jedynie uktad C5 dopetniacza odpowiadajacy za tworzenie biatek skierowanych przeciwko
btonie komdrkowej erytrocytu (tzw. kompleks MAC). Zatem leki te sg w stanie powstrzymac tak zwang
hemolize wewnatrz naczyniowa.'? U pacjentéw u ktérych leczenie PNH nie przynosi rezultatdw,
postuluje sie blokowanie ukfadu C3 dopetniacza odpowiedzialnego za optaszczanie erytrocytow
biatkami tego ukfadu (tzw. opsonizacja). Zatem takie leczenie prowadzi do zahamowania hemolizy
wewnatrznaczyniowej ale i nie mniej istotnej hemolizy zewnatrz naczyniowej.™®

Dlatego przetomem w leczeniu PNH jest zarejestrowany w grudniu 2021 r. pegcetacoplan w terapii
nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH).!* Lek jest wskazany do stosowania w leczeniu dorostych
pacjentéw z napadowa nocng hemoglobinurig (ang. paroxysmal nocturnal haemoglobinuria, PNH),
u ktdérych wystgpita niedokrwistos¢ po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej 3 miesigce. Lek ten
charakteryzuje sie innowacyjnym mechanizmie dziatania na sktadowg C3 dopetniacza wywierajgc silne

9 Bessler M, Hiken J. The pathophysiology of disease in patients with paroxysmal nocturnal hemoglobinuria.
Hematology Am Soc Hematol Educ Program. 2008:104-10.

10 Hillmen P. et al. Long-term safety and efficacy of sustained eculizumab treatment in patients with paroxysmal
nocturnal haemoglobinuria. British Journal of Haematology, 2013, 162, 62-73

1 Luzatto I. et al. Management of Paroxysmal Nocturnal Haemoglobinuria:a personal view. British Journal of
Haematology,153,709-720

12 Kulasekararaj AG, Griffin M,Langemeijer S, et al. Long-term safety and efficacy of ravulizumab in patients
with paroxysmal nocturnalhemoglobinuria: 2-year results from two pivotal phase 3studies.Eur J Haematol.
2022;109(3):205-214. doi:10.1111/ejh.13783214KULASEKARARAJET AL.

B Hillmen P. et al. Pegcetacoplan versus Eculizumab in Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria N Engl J Med
2021;384:1028-37. DOI: 10.1056/NEJM0a2029073

14 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1595.htm
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dziatanie hamujace na kaskade C3 dopetniacza. Hamuje zaréwno hemolize wewnatrz jak i zewnatrz
naczyniowg. Lek ten moze by¢ stosowany u dorostych pacjentéw z napadowg nocng hemoglobinurig,
u ktorych utrzymuje sie niedokrwisto$é po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej 3 miesigce.®
Zmiana terapii z ekulizumabu na pegcetakoplan moze pozwoli¢ pacjentom na uzyskanie prawidtowych
wartosci hemoglobiny poprawiajgc ich rokowanie. Lek ten skutecznie zmniejsza odczucie zmeczenia
zwigzanego z niedokrwistoscig poprawiajgc komfort zycia chorych oraz ich normalne funkcjonowanie
W zyciu prywatnym i zawodowym.® Nie do przecenienia jest mozliwo$é podania pegcetakoplanu
podskdérnie w warunkach domowych przez samego pacjenta lub jego opiekuna. Daje to dodatkowg
swobode prowadzenia terapii oraz uwalnia pacjenta od regularnych wizyt w szpitalu lub przychodni
celem dozylnego podania leku. W zwigzku z brakiem skutecznej opcji terapeutycznej dla pacjentéw
z PNH, u ktérych leczenie ekulizumabem jest suboptymalne lub nieskuteczne, kluczowa jest pilna
odpowiedz na niezaspokojong potrzebe medyczng w tej waskiej grupie chorych poprzez refundacje
pegcetakoplanu w Polsce.

Awatrombopag w terapii pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ITP)

Terminem pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna okresla sie stan, w ktérym dochodzi do
obnizenia liczby ptytek we krwi obwodowej ponizej 100 x 10°/I, ktéry cechuje izolowane obnizenie
liczby ptytek krwi przy jednoczesnym braku innych czynnikéw mogacych byé tego przyczyna.'” ITP jest
jedna z czestszych skaz ptytkowych. W Polsce na podstawie badania PLATE zapadalnos$é na ITP wynosi
3,5 na 100 tys. mieszkaricow.® Jest to zdecydowanie mniej przypadkdéw niz np. w USA, gdzie ostatnio
raportowany odsetek wynosi co najmniej 8 dzieci na 100 tys. mieszkaricéw.®

Mimo, ze matoptytkowosc nalezy do jednej z najlepiej opisanych skaz krwotocznych, wcigz nie udato
sie w petni wyjasni¢ petnego patomechanizmu ITP. Obecnie przyjmuje sie wielokierunkowy mechanizm
inicjacji choroby w tym réwniez mozliwe tto genetyczne.’®> W przebiegu matoptytkowosci
immunologicznej dochodzi do zwiekszonego niszczenia ptytek, ktére sg optaszczane przez
autoprzeciwciata. Ptytki sg nastepnie niszczone przez komodrki zerne uktadu siateczkowo-

15 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2021/20211213153802/anx_153802 pl.pdf

16 peffault de Latour R. et al. Pegcetacoplan versus eculizumab in patients with paroxysmal nocturnal
haemoglobinuria (PEGASUS): 48-week follow-up of a randomised, open-label, phase 3, active-comparator,
controlled trial. Lancet Haematol 2022; 9: e648-59

17 Rodeghiero F, Stasi R, Gernsheimer T, et al. Standardization of terminology, definitions and outcome criteria
in immune thrombocytopenic purpura of adults and children: report from an international working group.
Blood. 2009;113(11):2386-2393. d0i:10.1182/blood-2008-07-162503

18 Zawilska K, Podolak-Dawidziak M, Chojnowski K. Wystepowanie i leczenie samoistnej plamicy matoptytkowej
(IPM) w Polsce na podstawie danych ankietowych PLATE. Acta Haematol Pol 2009. 2009;40, supl. streszcz. 35.

1 Shaw J, Kilpatrick K, Eisen M, Tarantino M. The incidence and clinical burden of immune thrombocytopenia in
pediatric patients in the United States. Platelets. Published online July 4, 2019:1-8.
doi:10.1080/09537104.2019.1635687

20 Swinkels M, Rijkers M, Voorberg J, Vidarsson G, Leebeek FWG, Jansen AJG. Emerging Concepts in Immune
Thrombocytopenia. Front Immunol. 2018;9. doi:10.3389/fimmu.2018.00880
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Srédbtonkowego $ledziony i / lub watroby. Gtéwnym przeciwciatem przeciwptytkowym jest
immunoglobulina klasy IgG, ktéra skierowana jest przeciw glikoproteinom btony komdrkowej
GPlIb./llla i GPIb /IX oraz GPV.?! Mechanizm ten znacznie skraca czas zycia ptytek do okoto 2 dni
a takze hamuje trombopoeze w szpiku kostnym. W wyniku tego dochodzi do zmniejszenia produkcji
ptytek z powodu uszkodzenia megakariocytéw przez przeciwciata przeciwptytkowe. Wystepuje
rowniez wzgledny niedobdr trombopoetyny.??

Poczatek ITP jest zwykle ostry. U chorych obserwuje sie pojawienie wybroczyn i wylewodw
podskdrnych. Moga réwniez wystgpi¢ krwawienia z nosa, dzigset, drég rodnych i uktadu moczowego.
Ryzyko tego rodzaju krwawierr wzrasta znacznie przy liczbie ptytek < 10 x 10°%/I (tzw. minimum
hemostatyczne). Duza grupa pacjentéw bardzo dobrze odpowiada na pierwszg linie leczenia w postaci
glikokortykoidéw lub immunoglobulin dozylnych. Niestety u czesci pacjentéw odpowiedz na te leki nie
utrzymuje sie w sposob trwaty. Pacjenci tacy regularnie, nawet 1-2 razy w miesigcu, wymagajg
hospitalizacji z powodu niskiej liczby ptytek. Bardzo czesto w tej grupie chorych sytuacje stresowe,
infekcje, nagte zmiany pogody, powodujg potrzebe hospitalizacji lub regularnych wizyt w poradni
hematologicznej z powodu gwattownie obnizonej liczby ptytek. Choroba ta czesto wigze sie
z uporczywym zmeczeniem obnizajgcym jakos$¢ zycia chorych. W takiej grupie chorych, aktualnie
obowigzujgce wytyczne leczenia ITP zalecajg zastosowanie najskuteczniejszych obecnie znanych lekéw
stosowanych w terapii ITP - agonistéw receptora trombopoetyny (TPO-RA).2 W Polsce, jako jednym
z niewielu krajow Unii Europejskiej jest ograniczony dostep do tej klasy lekéw. Obecnie pierwotng
matoptytkowos$¢ immunologiczng (ITP) mozina leczy¢é w programie lekowym B.97. LECZENIE
DOROStYCH CHORYCH NA PIERWOTNA MAtOPLYTKOWOSC IMMUNOLOGICZNA (ICD-10: D69.3)
dwoma agonistami receptora trombopoetyny (TPO-RA). Aby dosta¢ ktérys z refundowanych agonistéw
receptora trombopoetyny (eltrombopag lub romiplostim) pacjent musi poddac sie najpierw zabiegowi
splenektomii lub mie¢ potwierdzone przeciwskazania do tego zabiegu z opinig lekarza prowadzacego,
anestezjologa oraz chirurga. Jest to rozwigzanie niespotykane nigdzie indziej na Swiecie. Klinicysci
widza jednak niezaspokojong potrzebe medyczng w przypadku, ze przy braku lub utracie odpowiedzi
na jeden z TPO-RA zmiana na drugi lek z tej grupy moze sie okazaé skuteczna w 50-80% przypadkow,
a w przypadku dziatan niepozadanych nawet w 100%.

Awatrombopag zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w czerwcu 2019 r.2* Lek jest wskazany
do stosowania w leczeniu ciezkiej matoptytkowosci u dorostych pacjentéw z przewlektg chorobg
watroby, ktérzy majg by¢ poddani inwazyjnemu zabiegowi oraz jest wskazany do stosowania

21 Stuart H. Orkin, David G. Nathan, David Ginsburg, A. Thomas Look, David E. Fisher, Samuel Lux. Nathan and
Oski’s Hematology and Oncology of Infancy and Childhood, 2-Volume Set - 9781455754144 | Elsevier Health
Student and Practitioner Medical Books, ebooks and journals. Published December 2014. Accessed October 29,
2019

22 Kaushansky K. Thrombopoietin. N Engl J Med. 1998;339(11):746-754. doi:10.1056/NEJM199809103391107

23 Provan D, Arnold DM, Bussel JB, et al. Updated international consensus report on the investigation and
management of primary immune thrombocytopenia. Blood Adv. 2019;3(22):3780-3817.
doi:10.1182/bloodadvances.2019000812
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w leczeniu przewlektej pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ang. primary chronic immune
thrombocytopenia, ITP) u dorostych pacjentow opornych na inne metody leczenia (np.
kortykosteroidy, immunoglobuliny).?® Awatrombopag w odrdznieniu od eltrombopagu nie wchodzi
w interakcje z pokarmami. Jest to bardzo istotne dla pacjentéw poniewaz eltrombopag nalezy
przyjmowac doustnie przynajmniej 2 godziny przed lub 4 godziny po spozyciu takich produktow
jak srodki zobojetniajace, produkty nabiatowe Iub suplementy mineralne zawierajace
wielowartosciowe kationy, by unikngé znacznego zmniejszenia wchfaniania eltrombopagu
wywotanego chelatowaniem. Utrzymywanie takiego rezimu jest bardzo ucigzliwe dla pacjentéw.
Ponadto awatrombopag charakteryzuje sie brakiem dziatania hepatotoksycznego, ktére ogranicza
mozliwosci stosowania eltrombopagu. Nie jest wymagane dostosowanie dawki produktu leczniczego
u pacjentéw z tagodnymi zaburzeniami czynnosci watroby (klasa A w skali Childa-Pugha)
lub z umiarkowanymi zaburzeniami czynnosci watroby (klasa B w skali Childa-Pugha). W badaniach
na zdrowych ochotnikach wykazano, ze awatrombopag stymuluje 3-4 krotnie silniej produkcje ptytek
niz eltrombopag.?® Skuteczno$¢ leku awatrombopag zostata potwierdzona w polskiej praktyce
klinicznej w ramach ratunkowego dostepu do technologii lekowych (RDTL) po wczesniejszym braku
odpowiedzi na terapie wszystkimi innymi liniami leczenia refundowanymi w Polsce w pierwotne;j
matoptytkowosci immunologicznej: glikokortykoidami, immunoglobulinami oraz oboma agonistami
trombopoetyny (eltrombopag i romiplostim). Niestety awatrombopag zostat wykreslony z listy
produktow objetych procedurg RDTL i nie jest jeszcze dostepny w programie lekowym. Lekarze
prowadzacy terapie w przewlekiej fazie pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej pozostajg
bez mozliwosci zastosowania jakiekolwiek opcji terapeutycznej dla nieodpowiadajgcych na dostepne
metody leczenia pacjentow. Leki z grupy TPO-RA pomimo podobnego ogdlnego mechanizmu dziatania,
wykazujg istotne réznice kliniczne, ktére majg wptyw na efekty terapeutyczne u pacjentéw. Z tego
powodu dostepnos¢ wszystkich TPO-RA oraz mozliwosé zmiany z jednego agonisty na drugi jest
kluczowa w optymalizacji leczenia pacjentéw z ITP w Polsce.

Kaplacyzumab w terapii nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej (aTTP)

Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (aTTP) to niezwykle rzadkie schorzenie hematologiczne
o podfozu autoimmunologicznym. Choroba ta, nazywana réwniez zespotem Moschcowitza, nalezy
do grupy skaz krwotocznych matoptytkowych. Jej niespecyficzne objawy zazwyczaj pojawiajg sie nagle,
a brak rozpoznania, i co za tym idzie, wdrozenia leczenia, w wiekszosci przypadkéw prowadzi do zgonu
pacjenta. Szacuje sie, ze moze to dotyczy¢ nawet 80-90 proc. przypadkdéw. Nabyta postac zakrzepowej
plamicy matoptytkowej wystepuje gtéwnie u pacjentéw dorostych i wynika z blokowania funkgcji
metaloproteinazy (ADAMT13) przez autoprzeciwciata. Na nabytg zakrzepowg plamice matoptytkowa
chorujg miodzi, zdrowi ludzie. Co roku w Polsce diagnozuje sie okoto 30 przypadkéw tej choroby.
Najwiecej odnotowuje sie 0séb mtodych (w wieku 30 a 40 lat), nieco czesciej chorujg kobiety. Przyczyny
choroby nie sg do korica znane, ale u jej podtoza lezg choroby tkanki tgcznej jak np. toczen rumieniowy

% https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/doptelet-epar-product-information pl.pdf

26 Al.-Samkari H, Kuter D. Relative potency of the thrombopoietin receptor agonistseltrombopag,
avatrombopag and romiplostim in a patient withchronic immune thrombocytopenia Br J Haematol.
2018,183,168

MEDYCZNA RACJA STANU  WRZESIEN 2022


https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/doptelet-epar-product-information_pl.pdf

czy reumatoidalne zapalenie stawdw, zakazenia np. HIV, CMV, otytos¢, a w przypadku niektdrych
kobiet cigza. Czynnikami sprzyjajgcymi wystgpieniu epizodéw choroby mogag by¢ takie niektére
procedury medyczne takie jak przeszczep komérek macierzystych krwi lub przeszczep szpiku kostnego,
a takze przyjmowanie niektdorych lekéw. Przebieg choroby jest zwykle bardzo dynamiczny, a stan
chorego pogarsza sie bardzo gwattownie. Choroba moze sie rozpoczynac goragczka, nastepnie dochodzi
do niedokrwiennego uszkodzenia narzadéw wewnetrznych i pojawiajg sie objawy zwigzane
z wystgpieniem epizodu aTTP/iTTP, ktore wynikajg z niedokrwiennego uszkodzenia narzagddw: mozgu,
nerek, serca lub ptuc. Sg to zazwyczaj: bdle gtowy, splatanie, zaburzenia widzenia, niedowtady,
drgawki, zaburzenia rytmu serca, niewydolnos¢ oddechowa. Eksperci wskazujg, ze wystapienie
epizodu aTTP/iTTP moze stanowi¢ powazne zagrozenie dla zycia pacjenta. Powodem sg pojawiajgce
sie w tej chorobie zjawiska duzego niedokrwienia i uszkodzenia narzadéw takich jak: mdzg, serce, ptuca
czy nerki. Dlatego wtasciwe i wczesne rozpoznanie zakrzepowej plamicy matoptytkowej, pozwala
na szybkie podjecie wtasciwych krokéw zwigzanych z leczeniem i uratowaniem zycia pacjenta.
Rozpoznanie choroby i wtasciwe okreslenie jej postaci (wrodzonej od nabytej) mozliwe jest jedynie
na podstawie wynikdw aktywnosci metaloproteinazy ADAMST13, ktéry dokonuje sie za pomocg
specjalnego testu na oznaczenie aktywnosci tego enzymu, a rozpoznanie choroby stwierdza sie
na podstawie triady objawow: matoptytkowosci, niedokrwistosci hemolitycznej i niedokrwiennego
uszkodzenia narzgddéw. Choroba jest przyczyng nagtych, ucigzliwych objawéw i prowadzi do znacznego
organicznego codziennego zycia. Jej rozpoznanie wigze sie ze znacznym obcigzeniem psychicznym
jak réwniez ekonomicznym dla miodych osdb, ktére z dnia na dzien muszg wytgczy¢ sie
z dotychczasowego, aktywnego zycia zawodowego. Wystgpienie epizodu aTTP/iTTP stanowi powazne
zagrozenie zycia, a takze wigze sie z pogorszeniem jakosci zycia, w wiekszosci mtodych i do momentu
epizodu choroby, zupetnie zdrowych oséb. Nawet w przypadku szybkiego rozpoznania i zastosowanie
dostepnego obecnie leczenia po kilku dniach lub tygodniach leczenia, u okoto 30% pacjentéw dojdzie
do nawrotu choroby.

Obecnie dostepne opcje leczenia pacjentéw z aTPP/iTTP wigzg sie z duzym obcigzeniem dla chorych,
ktérzy musza znosi¢ dtugie i meczace cykle wymiany osocza. Dlatego tez obecnie wyzwaniem jest
wprowadzanie nowej opcji terapeutycznej, ktéra pozwala zmniejszy¢ liczbe obcigzajgcych pacjentéw
plazmaferez, a przede wszystkim ograniczy¢ ilosé epizodéw choroby. Przetomowa opcjg terapeutyczng
w leczeniu nabytej postaci choroby (aTTP/iTTP) jest terapia biologiczna przeciwciatem monoklonalnym
— stosowana jako uzupetnienie terapii standardowej (PEX + immunosupresja), ktéra uniemozliwia
adhezje ptytek krwi pobudzang przez ultra wielki czynnik von Willebranda (a w konsekwencji
powstawanie zakrzepow). Kaplacyzumab zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w sierpniu 2018 r.
i jest wskazany do stosowania w leczeniu 0séb dorostych i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, o masie
ciata co najmniej 40 kg, podczas epizodu nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej (ang. acquired
thrombotic thrombocytopenic purpura, aTTP) w pofaczeniu z wymiang osocza i immunosupresjg.?’

Kluczowe w zrozumieniu problemdéw pacjentdw dotknietych chorobg jest edukacja i dostarczenie
wiedzy na jej temat, szczegdlnie tam gdzie czas diagnozy odgrywa znaczna role (np. izby przyjec, lekarze
specjalisci). Dlatego tez, z organizacji pacjentdéw w 2020 roku ruszyta pierwsza informacyjna kampania,

27 https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/cablivi-epar-product-information pl.pdf
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,aTTP. Liczy sie kazda godzina” ktéra ma zwrdci¢ uwage na tg mato znang chorobe i najwazniejsze
problemy polskich pacjentow ze zdiagnozowanym aTTP. W ramach kampanii, we wspdtpracy
z prof. Grzegorzem W. Basakiem powstata takze karta pacjenta z aTTP/iTTP, ktéra ma pomdc osobom
chorym trafiajgcym do szpitala na szybka i wiasciwg interwencje medyczng. Karte mogg zamawiac
pacjenci bezptatni poprzez wystanie specjalnego zgtoszenia na Grupie Wsparcia. Widzac potrzeby:
wsparcia, edukacji i integracji pacjentéw z tg rzadka chorobg krwi w styczniu tego roku z inicjatywy
pacjentéw powotano do zycia Grupe Wsparcia: Zakrzepowa plamica matoptytkowa (TTP) - choroba
nasza i naszych bliskich, ktérej celem jest wymiana informacji, poszerzanie wiedzy na temat choroby,
nowoczesnego leczenia, podniesienie jakosci zycia pacjentéw z aTTP/iTTP, a przede wszystkim
wzajemne wsparcie.

Poprawa dostepu chorych do leczenia przyczynowego w ramach programu
lekowego B.112

Mukowiscydoza to rzadka, skracajgca zycie choroba genetyczna, ktéra dotyka ponad 83 000 osdb
na catym sSwiecie. W Polsce na mukowiscydoze choruje okoto 1 800 oséb. Mukowiscydoza jest
postepujacy, wielonarzgdowg chorobg, ktdra atakuje ptuca, watrobe, trzustke, przewdd pokarmowy,
zatoki, gruczoty potowe i uktad rozrodczy. Przyczyng mukowiscydozy sg mutacje genu CFTR, ktérych
wynikiem jest brak lub wadliwie dziatajgce biatko przez btonowego regulatora przewodnictwa (CFTR).
Dzieci chorujg na mukowiscydoze, jesli odziedziczg dwa wadliwe geny CFTR — po jednym od kazdego
rodzica. Te mutacje gendw mozna zidentyfikowac¢ za pomocy testu genetycznego. Chociaz istnieje
wiele réznych rodzajéw mutacji CFTR, ktére moga powodowac chorobe, zdecydowana wiekszo$¢ osdb
z mukowiscydozg ma co najmniej jedng mutacje F508del. Wynikiem mutacji genu CFTR sg wadliwie
dziatajgce biatka CFTR lub niedobdr i/lub brak biatek CFTR na powierzchni komérki. Wadliwe
funkcjonowanie i/lub brak biatka CFTR skutkuje stabym przeptywem soli i wody do i zkomédrek w wielu
narzadach. Powoduje gromadzenie sie w ptucach nadmiernie gestego, lepkiego $luzu, przewlekte
infekcje ptuc, a w konsekwencji postepujace ich uszkodzenie, ktére ostatecznie prowadzi do Smierci
wielu pacjentow. Mediana wieku zgonéw wynosi niewiele ponad 30 lat.

Mukowiscydoza to choroba rzadka, ktdrej system opieki nad pacjentami moze stanowi¢ wzorowy
model i dobrg praktyke dla innych choréb rzadkich (przyktadem jest chociazby osrodek kliniczny
w Dziekanowie Lesnym). Oczywiscie obszar ten ma tez swoje problemy i potrzeby — np. wieksza
dostepnosc do multidyscyplinarnego zespotu w mniejszych osrodkach, czy tez wieksza ilo$¢ osrodkéw
dla dorostych (ktdre oczekujemy moga by¢ teraz jeszcze bardziej potrzebne w sytuacji, kiedy chorzy
pediatryczni zyskali dostep do modulatoréw). Od 1 marca 2022 r. chorzy na mukowiscydoze w Polsce
uzyskali dostep do refundowanego leczenia wszystkimi lekami przyczynowymi w ramach programu
lekowego B.112. LECZENIE CHORYCH NA MUKOWISCYDOZE (ICD-10: E84). W ramach tego programu
chorzy maja mozliwosé dostepu do trzech terapii dziatajgcych bezposrednio na defekt biatka CFTR —
gtéwng przyczyne mukowiscydozy — tzw. modulatoréw CFTR. To przetomowa decyzja dla Polskich
pacjentéw. Juz w lipcu 2022 r. pierwsi pacjenci byli wtgczani do programu B.112. Nie zmienia to faktu,
ze osrodki ktére uruchomity program radzg sobie bardzo dobrze. Dzieki dostepnosci do tej opcji
terapeutycznej lekarze ,s3 uskrzydleni” nowymi mozliwosciami. Dlatego tez, pomimo pierwotnych
probleméw w wystartowaniem programu lekowego osrodki leczenia mukowiscydozy sg doskonale
przygotowane to wigczenia modulatoréw, jako standardu leczenia. Pozostaje mie¢ nadzieje, ze chorzy
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ktorzy nadal oczekujg na terapie, zostang wiaczeniu mozliwie szybko do programu lekowego B.112.
Jednoczesnie na horyzoncie jest nadzieja na dostep refundacyjny do skutecznej terapii dla nowej grupy
chorych w Polsce. W zwigzku z wydaniem przez Komisje Europejska decyzji o rozszerzeniu wskazan dla
terapii trdjczasteczkowe] (iwakaftor/tezakaftor/eleksakaftor) zostat ztozony wniosek o refundacje
publiczng tej terapii w Polsce. Zawarto w nim takze nowe wskazania refundacyjne: wieksza ilos¢
mutacji oraz nizszy wiek pacjentéw od ktérego mogg stosowac leczenie — od 6 lat (obecnie dla tej
terapii jest to 12 lat). Wniosek niebawem bedzie oceniany przez AOTMIT.

6. Tezy dla Zdrowia

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

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”

ZDROWIE znajduje sie na pierwszej pozycji naszych potrzeb. Nie stato sie jednak priorytetem programu
zadnej partii. Proponujemy zapisanie w regulaminie Sejmu zasady dorocznego expose Premiera
odnoszacego 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 stac sie wyznacznikiem wszelkich dziatan 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
rosngcych srodkédw na opieke medyczng i stuzacych racjonalizacji wydatkdw. Wszystko to z myslg
o budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciggtej poprawy jako gtéwnego
elementu zarzadzania przez jakosé.

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

Proponujemy by po zakorczeniu spotecznych konsultacji dotyczgcych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastapi zwiekszenie dostepnosci Srodkéw
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie znaczace sity polityczne, a jej sens powinien polegac na kontynuacji najwazniejszych zmian
przez kolejne rzady. Konieczne jest tez uwzglednienie aspektéw zdrowotnych w procesie tworzenia
i uchwalania prawa. Musimy nauczy¢ sie dostrzegania konsekwencji wprowadzanych regulacji takze
pod katem ich wptywu na zdrowie obywateli, a nie tylko skutkéw budzetowych.
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4. SKROCENIE CZASU OCZEKIWANIA NA REFUNDACJE LEKOW | REALIZACJE PROGRAMOW
LEKOWYCH, ZMNIEJSZAJACE W DtUZSZE) PERSPEKTYWIE OBCIAZENIE PUBLICZNYCH FINANSOW,
A CO NAJWAZNIEJSZE OSZCZEDZAJACE CIERPIENIA CHORYM I ICH BLISKIM

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowic
co najmniej 17% catego budzetu przeznaczonego na sSwiadczenia gwarantowane. Procedura
refundacyjna powinna by¢ przejrzysta i odbywac sie tak sprawnie by zapewni¢ pacjentom mozliwie
najszybszy dostep do lekow. Konieczne jest wprowadzenie szybkiej sciezki refundacyjnej dla terapii
stanowigcych jedyny ratunek w stanach bezposrednio zagrazajgcych zyciu i zapobiegajgcych
powaznym powiktaniom chordb przewlektych oraz okreslenie jakich terapii to dotyczy i wskazanie
kryteriow 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
instrumentoéw 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 panstwa
konieczne jest tworzenie rejestréw pacjentéw i dokonywanie oceny jakosci terapii finansowanych
ze Srodkdéw publicznych.

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

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

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

7. WPROWADZENIE ZASADY ROWNOSCI PODMIOTOW LECZNICZYCH WOBEC PtATNIKA — NFZ

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

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

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczern komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOLANIE FUNDUSZU WALKI Z RAKIEM

W zwigzku z faktem, iz choroby nowotworowe stanowig jedno z najwiekszych zagrozen cywilizacyjnych
oraz wobec ogromnego postepu jaki dokonuje sie w ich diagnostyce i terapii niezbedne jest
zapewnienie odpowiedniego finansowania stosowanych tu procedur. 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, ktorych dostepne juz w Polsce, skuteczne leczenie zapobiega rakowi watroby.
Proponujemy, wzorem rozwigzan brytyjskich skupienie sie na podobnych dziataniach i powotanie
na 10 lat Funduszu Walki z Rakiem zasilanego przez panstwo z akcyzy na papierosy i alkohol, ktéra
powinna wzrosngc oraz z kar naktadanych na przemytnikdw i nielegalnych producentéw papierosow
i alkoholu. Wsparciem Funduszu mogtaby by¢ réwniez nadwyzka finansowa uzyskana z polisy
dobrowolnych ubezpieczer 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 odbywad sie na zasadach takich, jak w przypadku Funduszu Walki z Rakiem.

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

Schorzenia te stajg sie coraz powazniejszym zagrozeniem cywilizacyjnym w panstwach
wysokorozwinietych. Proponujemy zatem wprowadzenie finansowych form zachety do walki
z otytoscia dla 0sdb decydujacych 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
CYWILIZACYIJNYM (SERCOWO-NACZYNIOWYM, ONKOLOGICZNYM, METABOLICZNYM)
I PREMIOWANIE PRZESTRZEGANIA ZASADY WSPOLODOWIEDZIALNOSCI KAZDEGO Z NAS ZA
WtASNE ZDROWIE
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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 skfadki
zdrowotnej lub utatwieniem w dostepie do okreslonych swiadczen opieki zdrowotnej. Realizacje Tezy
11 i 12 wspieratoby opodatkowanie zywnosci o wysokiej gestosci kalorycznej (duzo kalorii w matej
objetosci) i zakaz reklamy takich produktéw, a takze powszechne wprowadzenie zasady informowania
o kalorycznosci produktow i positkéw.

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 $rodowiskowej postulujemy aktywizacje programu wolontariatu szkolnego skierowanego
do oséb potrzebujgcych pomocy.

14. POWOLANIE EUROPEIJSKIEJ UNIl ZDROWIA

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

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWO§CI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz s$rodowiskowa, sg jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie:
e zwiekszyé wiedze spoteczng na temat szczepien,
e nasilic wszelkie formy przeciwdziatania Panstwa przejawom deprecjonowania ich roli -
konsekwentnie walczy¢ z fatszujgcymi prawde mitami,
e zapewni¢ mozliwie najskuteczniejszg ochrone osobom z medycznymi przeciwskazaniami
do szczepien
e zapewni¢ wzrost wyszczepialnosci oséb dorostych.
16. PROMOCIA POLSKI PRZEZ ZDROWIE
Dotychczasowe doswiadczenia projektdow z zakresu zdrowia promujacych Polske wskazujg na duzg
efektywnos$¢ tego typu dziatan, szczegdlnie w panstwach biedniejszych (Afryka, Azja Srodkowa).
Proponujemy, by w ramach promocji Polski za granica, 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.).
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RAPORT: VI SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MEDYCZNEJ RACJI STANU

7. Siedem Zasad Doktora Janusza Medera- jak zadbac o wzajemne
dobre relacje z pacjentem

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

Dr Janusz Meder (1980)

1. Powitaj pacjenta — podaj mu reke na przywitanie.

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

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

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

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

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

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

KONTAKT:

Anna Jasirska - rzecznik Medycznej Racji Stanu, tel. 734 439 122, e-mail: jasinska@greencomm.pl

Grazyna Mierzejewska - ekspert Medycznej Racji Stanu, tel. 734 437 337, e-mail: mierzejewska@greencomm.pl

Raport powstat dzieki wsparciu partneréw:
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