Medyczna Racja Stanu jest think tankiem powstatym
z inicjatywy: Instytutu Studiow Politycznych Polskiej
Akademii Nauk, Polskiej Unii Onkologii, Kolegium Lekarzy

Rodzinnych w Polsce i Green Communication celem
tgczenia opiniotwdrczych osob, srodowisk i instytucji

wokdt wyzwarn zwigzanych z kondycjq zdrowotnq Polakéw

i wypracowywania zgody politycznej na niezbedne zmiany

w systemie ochrony zdrowia.

Medyczna
Racja Stanu

~ RODz,
o Ny,

kg LN
[y o
POLSKA = >
UNIA 3 <@ Green
PAN ONKOLOGII 0y 'ff':‘ COMMUNICATION

RAPORT:
VIl SPOTKANIE RADY
EKSPERTOW DS.

CHOROB RZADKICH
MRS

Warszawa
2 marca 2023 r.



Raport pt. VIl spotkanie Rady Ekspertédw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Medyczna Racja
Stanu, Marzec 2023.

ISBN: 978-83-965731-5-5

Redakcja naukowa: Dr n. med. Jakub Gierczynski, MBA

Autorzy wypowiedzi w kolejnosci alfabetycznej:

1.
2.

10.

11.

12.
13.

14.
15.

16.
17.
18.
19.

20.

Jakub Adamski, Dyrektor Departamentu Wspdtpracy w Biurze Rzecznika Praw Pacjenta
Prof. Krystyna Chrzanowska, Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej i Poradni Genetycznej
Instytutu Pomnik - CZD

Prof.  Jadwiga  Dwilewicz-Trojaczek, @ Przewodniczgca  Sekcji ds.  Zespotow
Mielodysplastycznych

Dr Michat Dziegielewski, Dyrektor Departamentu Lecznictwa w Ministerstwie Zdrowia

Dr Jakub Gierczynski, MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Prof. Marek Hus, Kierownik Katedry i Kliniki Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku UM w
Lublinie

Prof. Barbara Jarzab, Przewodniczgca Sekcji Raka Tarczycy Polskiego Towarzystwa
Endokrynologicznego

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

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

Prof. Anna Latos-Bieleniska, Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej,
Przewodniczaca Rady ds. Chordéb Rzadkich

Prof. Ewa Matecka-Wojciesko, Kierownik Kliniki Chorédb Przewodu Pokarmowego
Uniwersytet Medyczny w todzi

Dr Janusz Meder, prezes Polskiej Unii Onkologii, Narodowy Instytut Onkologii w Warszawie
Mec. Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespotu Prawa Administracyjnego i Gospodarczego w
BRPO, Wspodtprzewodniczacy Komisji Ekspertéw do spraw Zdrowia przy Rzeczniku Praw
Obywatelskich, Wspdtprzewodniczacy Komisji Ekspertéw do spraw Ochrony Zdrowia
Psychicznego przy Rzeczniku Praw Obywatelskich

Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress, Stuzba Zdrowia

Dr Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Choréb Wewnetrznych, Rzecznik
Prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce

Prof. Jan Styczynski, Konsultant krajowy w dziedzinie onkologii i hematologii dzieciecej
Prof. Jolanta Sykut-Cegielska, Konsultant krajowa w dziedzinie pediatrii metabolicznej

Dr Wojciech Wysoczanski, Zastepca Dyrektora Wydziatu Swiadczen Opieki Zdrowotnej,
Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

Prof. Zbigniew Zuber, Przewodniczacy Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej
Racji Stanu

Prof. Aleksandra Zurowska, Kierownik Kliniki Choréb Nerek i Nadciénienia Dzieci i
Mtodziezy, Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdarsku.

Organizacja Debaty i koordynacja ze strony Medycznej Racji Stanu: Anna Jasifdska, Grazyna
Mierzejewska.

Wykorzystanie tresci raportu pod warunkiem podania zZrddta: Raport pt. VIl spotkanie Rady Ekspertéw
ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Medyczna Racja Stanu, Marzec 2023.



RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

Spis tresci

1. Medyczna Racja Stanu — misja i dziatania .....ceeeciieeieciiiiicee e 2
2. Wprowadzenie, Anna Jasifiska, Grazyna Mierzejewska, Medyczna Racja Stanu.........ccccccevveeenneen. 10
3. Stanowiska ekspertéw przedstawione w trakcie Spotkania........cccceeeeeciieeeeciiee e 12
Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress, Stuzba Zdrowia .........ceeeeeeeeciiiiiieie e 12

Dr Janusz Meder, prezes Polskiej Unii Onkologii, Narodowy Instytut Onkologii w Warszawie, MRS... 12

Dr Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Choréb Wewnetrznych, Rzecznik Prasowy
Kolegium Lekarzy ROAzZINNYCh W POISCE ....ccivueviiiiiiiieeceee ettt 15

Prof. Pawet Kowal, Poset, Profesor ISP PAN, polityk i politolog, historyk i publicysta...........ccceeeunneen. 15
Prof. Zbigniew Zuber, Przewodniczacy Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu 16
Dr Michat Dziegielewski, Dyrektor Departamentu Lecznictwa w Ministerstwie Zdrowia .................... 18

Prof. Anna Latos-Bielenska, Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej, Przewodniczgca Rady
dS. ChOrOb RZAAKICK ..ottt et e st e st esabe e s beeesbeeeneas 18

Jakub Adamski, Dyrektor Departamentu Wspdtpracy, Biuro Rzecznika Praw Pacjenta........cccceeeneeee. 22

Prof. Krystyna Chrzanowska, Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej i Poradni Genetycznej Instytutu

POMNIK = CZD ...ttt sttt et e b e st sae e st et e r e bt e sbe e saeesaneeaneeneenneesneesane e 25
Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii UCK WUM .........ccccceeeviveeeennnenn. 26
Dyrektor Wojciech Wysoczariski, Zastepca Dyrektora Wydziatu Swiadczen Opieki Zdrowotnej, Agencja
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.....cooceiecieeiieciiee e 27
Prof. Jolanta Sykut-Cegielska, Konsultant krajowa w dziedzinie pediatrii metabolicznej .................... 29

Prof. Ewa Matecka-Wojciesko, Kierownik Kliniki Choréb Przewodu Pokarmowego Uniwersytet
VI =Te 1Yo o ATV oY .4 R TR 31

Prof. Jan Styczynski, Konsultant krajowy w dziedzinie onkologii i hematologii dzieciecej ................... 32

Prof. Barbara Jarzab, Przewodniczgca Sekcji Raka Tarczycy Polskiego Towarzystwa
o Yo [o] (aVlaTe] [oT={T o7 g =T=Cc TR USSR 33

Prof. Jadwiga Dwilewicz-Trojaczek, Przewodniczgca Sekcji ds. Zespotow Mielodysplastycznych....... 34

Prof. Aleksandra Zurowska, Kierownik Kliniki Choréb Nerek i Nadci$nienia Dzieci i Mtodziezy,
Uniwersyteckie Centrum Kliniczne W GAanskU .........coieciiiiiiiiiiiiciee e 35

Prof. Marek Hus, Kierownik Katedry i Kliniki Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku UM w Lublinie

............................................................................................................................................................... 36
Dr Jakub Gierczynski, Ekspert systemu ochrony zdrowia .........ceeeecveeeiiiiiee e e 37
YV e T o 1] T =] o T2 0 T=T oo F= Yo =S 38

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2023



RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

5. Kluczowe informacje przy gotowane na debate przez Medyczng Racje Stanu z zakresu chordb
(=T | 3Tl o SRR 41
Pegcetacoplan w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) ......ccooiiiiiiieiiiieeecee e, 41

Ekulizumab i rawulizumab w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) oraz atypowego zespotu
hemolityczno-mocznNiCOWEE0 (AHUS).....ccuuiieiieeei ettt e et e s te e e e et e e ereeesnree s 43

Awatrombopag w terapii pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ITP).....ccccccvvveeeicvveeeecivnenn. 45

Selumetynib w leczeniu nieoperacyjnych nerwiakowtékniakéw splotowatych u dzieci i mtodziezy w
wieku 3 lat i starszych z neurofibromatozg typu L......cueeiivciiiiiiciiii e 48

Selperkatynib w terapii raka rdzeniastego tarCzyCy .....cccvcieeiicciiee e 50

Sebelipaza alfa jako enzymatyczna terapia zastepcza dla pacjentdw z niedoborem lizosomalnej

KWaSNI€] lIPAZY (LAL-D) c..eueeeeeeieee ettt ettt e et e e e et e e e e eate e e e s eabae e e eataeeeesabaeeeennbaeeeennseaeeenrenas 52
Olipudaza alfa w leczeniu objawéw niedoboru kwasnej sfingomielinazy typu A/B lub B, niezwigzanych
Z 0SrodkoWyYm UKIQAEM NEIWOWYM ...ooiiiiiiee ettt ettt e e et e e e e e tte e e e ebteeeeebteeesesaneesenseneesennes 55
Trientyna w leczeniu choroby WilSONA .......ccuuiiiiiiiiec et e e 56
Wprowadzenie badan przesiewowych noworodkdéw w kierunku choroby Pompego........ccccceevuveeennn. 59
Kaplacyzumab w terapii nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej (aTTP).....ccccvvevcieercieeeiieesieeens 60
6. TEZY A1a ZANOWIA ... .iiiiiiiiee ettt ettt e e e et e e e e ebt e e e e e btaeeeebeeeeeebteeeeeseseesaaseneesaseneesannes 61
7. Siedem Zasad Doktora Janusza Medera - jak zadbaé o wzajemne dobre relacje z pacjentem......... 65

1. Medyczna Racja Stanu — misja i dziatania

Medyczna Racja Stanu (MRS) jest think tankiem powstatym w 2016 r. z inicjatywy: Instytutu Studiéw
Politycznych Polskiej Akademii Nauk, Polskiej Unii Onkologii, Kolegium Lekarzy Rodzinnych i Green
Communication celem tgczenia opiniotwdrczych osdb, Srodowisk i instytucji wokét wyzwan zwigzanych
z kondycjg 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 tematéw
kampanii  politycznej, dlatego ze 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 skoncentrowaé na sobie uwage szerszych grup spotecznych,
a takze politykow. A to jest najwazniejsze, bo na korncu to politycy decydujg. O to nam chodzito,
by zainteresowac politykow i to wszystkich partii. Zrozumiatem, ze jezeli tym tematem beda zajmowali
sie tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie ochrony zdrowia, to zawsze
temat ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, waznym, ale jednak zamknietym kregu
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specjalistow, i ze trzeba rozmawiaé o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktérzy
na co dzien nie zajmujg sie ochrong zdrowia, nie leczg, nie kierujg szpitalami, ale ktérym zalezy,
bo widzg, ze jest to najwaziniejszy program spoteczny. | moim zdaniem, jedynym sposobem,
by rozwigza¢ nabrzmiaty problem spoteczny, jest otwarcie go na inne Srodowiska, tak zeby
zainteresowaé¢ nim osoby, ktdorym wczesniej nawet do glowy nie przysztoby zajmowad sie tym

tematem.

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

Bedac wspdtzatozycielem Medycznej Racji Stanu mam marzenie, aby zdrowie
zakotwiczyto sie na state w polskiej polityce, bo jest jedng z najwazniejszych
spraw dla Polakéw. Regulamin Sejmu powinien zawiera¢ zapis o corocznym
expose premiera, ktore bedzie poswiecone kwestii szeroko pojetej polityki
spotecznej. Mogto by by¢ 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 okragtym 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 witasnie do lekarzy i
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, majacy charakter
ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie
ma swojg racje stanu, wéwczas zmieniajace sie ekipy rzadowe, bez wzgledu na swojg jakosc
kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy plan rozwoju ochrony zdrowia.
Inwestycje w tym obszarze muszg by¢ najwyzszej jakosci i mie¢ charakter dtugofalowy. Na poczatku
tego wieku koncentrowano sie na tych dziedzinach medycyny, ktéorych reforma przynosi szybko

E

Monorowy patronat
Ks. Kardynata Kazimierza Nycza

a Medyczna
Racja Stany

dek
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zauwazalne zmiany — kardiologia inwazyjna, medycyna ratunkowa. Teraz za$ najwiekszym
wyzwaniem sg choroby przewlekte, cywilizacyjne, a w ich przypadku horyzont dziatan i strategii musi
znacznie przekraczac cztery lata jednej kadencji parlamentarne;j. Nie jest mozliwe prowadzenie spojnej
i racjonalnej polityki w tym zakresie bez zgody na to, co najwazniejsze, czyli wtasnie bez podejscia
rozumianego jako racja stanu. Mdéwigc o medycznej racji stanu, mamy na mysli okreslenie bardzo
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 Ekspertéw do spraw Chordéb Rzadkich oraz Rada Ekspertéw ds. Choréb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci. W 2020 r. ukonstytuowata sie Rada Ekspertow ds.
Onkologii. W 2021 r. powotano Rade Ekspertéw ds. Choréb Autoimmunologicznych. W latach 2016-
2023 Medyczna Racja Stanu zorganizowata i organizuje 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 Bezpieczenstwo Narodowe” — tak jak
niebezpieczenstwa zewnetrzne wymagaja czujnosci i gotowosci do
dziatania, tak choroby cywilizacyjne wymagajg skutecznych dziatan
systemowych prowadzacych do ograniczenia zgondéw i inwalidztwa
Polakéw.

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

17 kwietnia 2019 r.
»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, czujnos¢ onkologiczng lekarzy
pierwszego kontaktu, szybki dostep do nowoczesnej diagnostyki
i optymalnych metod terapii.
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10 lutego 2020 r. ,Ja Pacjent” - wymodg orientacji catego systemu
ochrony zdrowia i opieki spotecznej na potrzeby pacjentéow. W i
kontekscie wyzwan epidemiologicznych, klinicznych
i ekonomicznych podkreslano potrzebe solidarnosci z chorymi oraz
empatie i uwage nalezng, najmniejszym nawet grupom cierpigcych.

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 Ekspertéw ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu — rak nie zna pojecia
kwarantanna. Kazdego dnia diagnozuje sie w Polsce
nowotwor u 450 osdb, a umiera z tym rozpoznaniem 270
0s6b.

-

|

i
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prof. Zbigniew Zube:‘\

13 maja 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu online — chorzy na choroby rzadkie wymagaja
szczegdblnej opieki w dobie pandemii oraz oczekujg na Narodowy Plan dla
Choréb Rzadkich.
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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. o

= NN -
,gg{!hul; . . ' 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb
: i = Zakaznych Medycznej Racji Stanu online — choroby zakazne
atakujg i od odpowiedzialnosci obywatelskiej, szczepien
profilaktycznych oraz dostepu do skutecznego leczenia zalezy
zdrowie i zycie wszystkich Polakow.
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25 wrzesnia 2020 r. Wartosci w medycynie - czego
uczy nas $wiatowy kryzys zdrowia - zdrowie jest jedna
z najwiekszych wartosci cztowieka i spoteczenstwa.
Kluczowe jest budowanie $wiadomosci wartosci
zdrowia oraz inwestycja w system ochrony zdrowia.

7 grudnia 2020 r. Bezpieczenstwo pacjenta
onkologicznego: profilaktyka, diagnostyka, terapie, czas
odchodzenia - sytuacja epidemiologiczna nie powinna by¢
przestanka do zahamowania diagnostyki
i procesu leczenia nowotwordéw. Dlatego najwyzszym
priorytetem jest zachowanie ciggtosci

LA EEEEEEEEE X - wieclospecjalistycznego leczenia chorych na raka.

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 Choréb Rzadkich oraz Funduszu
Medycznego.

v Spotkanie Rady Eksportdw ds. Choréb 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
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23 kwietnia 2021 r. Debata Medycznej Racji Stanu Postep
terapeutyczny — szansa dla pacjentow. Wyzwanie dla
systemu. Perspektywa czasu pandemii Covid-19 - debata
ekspercko-systemowa odnoszgca sie do nowych
mozliwosci terapeutycznych w medycynie.

JPOSTEP TERAPEUTYCZNY ~ SZANSE DLA PACJENTOW. WYZWANIA DLA SYSTEMU. PERSPEKTYWA CZASU PANDEMII™

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

11l 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
systemoéw 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.
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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 by¢
wyeliminowane do 2030 r.

{Medyana N 1 lutego 2022 r. IV spotkanie Rady Ekspertow ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu - eksperci Medycznej Racji Stanu
zastanawiali sie, jak poradzi¢ sobie z dtugiem zdrowotnym i

finansowym w onkologii, ktéry 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 Racji Stanu

15 lutego 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertow 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 celéw.

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”

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  bezpieczenstwo

zdrowotne obywateli musi by¢é wspierana skuteczng
politykg panstwa.
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30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Aktualne wyzwania w leczeniu nowotworéw

kobiecych - Ill etap kampanii informacyjno-
systemowej ,Zdowie Kobiety — Bezpieczenstwo
Rodziny”

22 sierpnia 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéow ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni

mie¢ zagwarantowany szybki
profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji oraz opieki
paliatywnej

nielimitowany dostep do

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

26 wrzesnia 2022 r. VI Spotkanie Rady Ekspertéow ds.
Choréb  Rzadkich  Medycznej Racji  Stanu -
Rekomendowane jest wdrazanie Planu dla Chordb
Rzadkich w zycie oraz kontynuacja refundacji publicznej
lekéw stosowanych w chorobach rzadkich.

14 listopada 2022 r. Bezpieczeristwo zdrowotne
kobiet w Polsce w ramach kampanii
Bezpieczenstwo Rodziny - Zdrowie kobiety
powinno by¢ traktowane priorytetowo w polskim
systemie ochrony zdrowia.

16 grudnia 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Wyzwania zdrowia - poczucie bezpieczenistwa.
Perspektywa 2022/2023 - W czasach pandemii
COVID-19 i wojny w Ukrainie wyzwania zdrowia
powinny by¢ traktowane priorytetowo we wszystkich
aspektach funkcjonowania kraju.
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2 lutego 2023 r. Specjalna Debata Rady Ekspertéow ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu pt. Wiedza, Determinacja,
Wspétpraca - Cancer Moonshot - Dzieki wspdtpracy, mozemy
zmniejszy¢ $miertelnos¢ z powodu raka, o co najmniej 50% w
ciggu nastepnych 25 lat poprawiajac przezycie oraz jakosc¢ zycia

chorych na nowotwory.

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

Anna Jasinska Grazyna Mierzejewska

2. Wprowadzenie, Anna Jasiniska, Grazyna Mierzejewska, Medyczna

Racja Stanu

Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu zbiera sie juz po raz siédmy w prawie trzy
lata po rozpoczeciu pandemii COVID-19. Eksperci Medycznej Racji Stanu od kilku lat upominali sie
0 szczegdlng uwage dla tych, ktérzy doswiadczajac 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, izolacjg
spofeczng i zubazaniem rodzin pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne, nie
zawsze skuteczng walke z towarzyszagcym choremu bdélem i poczucie bezsilnosci spowodowane
brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia - to mamy
wystarczajgce powody by szczegdlng troskg objac cierpigce na nie osoby. Na szczescie decyzje Ministra
Zdrowia w ostatnich paru latach znaczaco poprawity dostep refundacyjny chorych na choroby rzadkie
do skutecznego leczenia. Rada Ekspertdw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu opracowata
w 2019 r. gtdéwne tezy przekazu do decydentdw, srodowiska medycznego, spoteczenstwa, dotyczgcych
probleméw diagnostyki i terapii choréb rzadkich w Polsce. Z perspektywy systemu ochrony zdrowia
choroby rzadkie dotyczg niewielkiego odsetka populacji. Leczenie jest prowadzone
w wysokospecjalistycznych osrodkach klinicznych, a leki refundowane gtéwnie w ramach programoéw
lekowych Narodowego Funduszu Zdrowia. W 2021 r. zostat przyjety przez Rade Ministréw Plan dla
Chordéb Rzadkich na lata 2021-2023. Plan przewiduje utworzenie krajowych osrodkéw referencyjnych,
okreslonych dla wybranej choroby rzadkiej lub grupy takich choréb, ktére beda petni¢ kluczowa role
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w integracji opieki, a takze wspodtpracujgcych z nimi centréw eksperckich. Ma zosta¢ poprawiony
dostep do diagnostyki choréb rzadkich — w tym diagnostyki molekularnej. Ponadto majg powstac
rejestry medyczne poszczegdlnych chordb rzadkich, platforma informacyjna oraz paszport chorego
z chorobg rzadka. Na realizacje Planu dla Chordb 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 miIn zt. W ramach Funduszu
Medycznego chorzy na choroby rzadkie mogg mie¢ refundowane terapie w ramach wykazu lekéw
o wysokim stopniu innowacyjnosci (TLI) oraz wykazu lekéw o wysokiej wartosci klinicznej (TLK). Wykazy
tych technologii opracowuje Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji, a zatwierdza
Minister Zdrowia. Na docenienie zastuguje fakt, ze w skfad Rady Funduszu Medycznego zostali
powotani obok klinicystow i urzednikdéw przedstawiciele dwdch organizacji pacjentéw chorujacych na
choroby rzadkie. Wg. Audyt Krajowego Forum Orphan 2022 potrzeby pacjentédw 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 szczegodlnie utworzenia osrodkéw referencyjnych, modelu opieki koordynowanej oraz wtgczenia
fizjoterapeutow i rehabilitantéw. 83 % organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie
poprawy dostepu do technologii lekowych. 83% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznosc¢
poprawy dostepu do diagnostyki, w tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, ale rdwniez
monitorowanie postepu choroby. 71% organizacji pacjenckich zwraca uwage na potrzebe zmian
organizacyjnych w zakresie edukacji lekarzy, przyznawania swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny
i opiekunow, wsparcia w szkole, edukacji i wzrostu dostepnosci do informacji, czy utworzenia rejestru
pacjentdw. 69% organizacji pacjenckich podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane
z technologiami lekowymi, wyrobami medycznymi, diagnostyka, czy optymalizacjg opieki. 40%
respondentéw wskazato na poprawe sytuacji osdb 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 wyrobow medycznych, w tym wzrostu refundacji i zmiany kryteriéw przyznawania
wyrobéw medycznych. 22% organizacji pacjenckich dostrzega w ramach innych potrzeb koniecznosé
usprawnienia systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Porownujgc drugi Audyt Krajowego Forum
Orphan z 2022 r. z pierwszym audytem przeprowadzonym w marcu 2021 r. mozna stwierdzi¢, 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).

Kiedy szes¢ lat temu powstawata Medyczna Racja Stanu, postawiliémy think tank na trzech filarach
terapeutycznych: onkologia, choroby sercowo-metaboliczne i choroby rzadkie. Pierwszg powotang
rady ekspertéw byfa Rada ds. Choréb Rzadkich, ktérej przewodniczacym zostat prof. Zbigniew Zuber.
Jak wiemy, w roku 2021 uchwatg Rady Ministréw powstat Plan dla Choréb Rzadkich, a w $lad za nim
przyszty bardzo istotne dla pacjentow i dla wszystkich Panstwa klinicystéw decyzje. Leki na choroby
rzadkie sg refundowane réwniez w ramach Funduszu Medycznego. Liczymy na to, ze produkty
medyczne o wysokim stopniu innowacyjnosci z zakresu chordb rzadkich zawarte na liscie AOTMIT bedg
refundowane. Chciatam podkreslié¢, ze decydenci ostatnio przyktadajg bardzo duzg wage do opinii
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organizacji pacjenckich, o czym $wiadczy ich wtgczenie do Rady Funduszu Medycznego i tu majg
mozliwosci przedstawienia rzeczy dla nich najbardziej pilnych. Podkreslajagc to co do tej pory
powiedziatam cieszymy sie, bo zmiany sg istotne, tym bardziej ze minister Adam Niedzielski
zapowiedziat, ze w 2023 roku bedziemy mdwili o kolejnym Planie dla Choréb Rzadkich, bo aktualny
obowigzuje w latach 2021-23. Zazwyczaj nie trzeba ttumaczy¢, jakim zagrozeniem jest diagnoza
choroby onkologicznej, tak jak choroby zwigzane z metabolizmem, czy uktadem sercowym. Natomiast
o chorobach rzadkich wiemy mniej. Z chorobami rzadkimi tgcza sie wartosci i emocje. To jest nasza
odpowiedzialnos¢ za kazde cierpienie ze wzgledu na skale tego cierpienia. My méwimy o grupach kilku,
kilkunastu, kilkuset osdb, ale to cierpienie jest wcigz wazne. Analizujgc zatozenia Europejskiej Unii
Zdrowotnej, czytamy, ze nalezy obja¢ szczegdlng troska nie tylko pacjenta, ale jego bliskich i catg
rodzine.

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 Panistwa bardzo serdecznie na juz siddmym spotkaniu Rady
Ekspertéw Medycznej Racji Stanu. Obchodziliémy niedawno Swiatowy
Dzien Chordéb Rzadkich. Dzis bedziemy rozmawiaé o chorobach rzadkich.
To jest doskonata okazja, zeby porozmawiaé o problemach, ktére sg
palgcymi problemami dla pacjentéw, dla ich rodzin oraz dla opiekundw.
Caty czas méwimy o wielu trudnosciach zwigzanych z diagnozowaniem
chordb rzadkich, o tym ze mija kilka lat zanim ta wifasciwa diagnoza
zostanie postawiona. Dyskutujemy o koniecznos$ci koordynowanej opieki nad pacjentami z chorobami
rzadkimi. Podkreslamy, jak wazny jest dostep do innowacyjnych terapii. Tych lekdw zarejestrowanych
w chorobach rzadkich jest wcigz niewiele, a wiec dostepnos¢ do tych, ktére sie pojawiajg jest
szczegblnie wazna dla pacjentow. Méwimy o szerokim wsparciu dla rodzin i o rehabilitacji. Po
dzisiejszym spotkaniu powstanie raport, ktéry zostanie przestany rdwniez Paristwu do konsultacji. Jest
on doskonatym punktem wyjscia do podjecia waznych decyzji.

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

Jestem zaszczycony, ze zebraliSmy sie w tak zacnym gronie znakomitych
ekspertdw przy okragtym stole, aby przeprowadzi¢ kolejng debate na temat
chordb rzadkich i ultrarzadkich. Przypomne tylko, ze méwimy o chorobach
obejmujacych 4-6 proc. populacji catego swiata, z czego 80 proc. tych
chordb jest uwarunkowanych genetycznie. Dlatego przede wszystkim
zgodnie z zaleceniami WHO nalezy jak najszybciej zapewni¢ powszechny i
rowny dostep do nowoczesnej diagnostyki molekularno-genetycznej celem
uzyskania wczesnego rozpoznania i jednoczesnie uczulenia wszystkich lekarzy niezaleznie od
specjalizacji na te zagadnienia. Z drugiej strony kluczowy jest dostep do skutecznych lekéw nowej
generacji juz zarejestrowanych w krajach UE oraz do adekwatnej do sytuacji rehabilitacji. Podczas
szostego posiedzenia naszej Rady, odbylo sie bardzo waine wystgpienie Rzecznika Praw
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Obywatelskich, ktory przedstawit rekomendacje w zakresie chordéb rzadkich. To sg bardzo wazine
postulaty zebrane w jedng catosé, o ktérych bedziemy dzisiaj przypominali. Nasi eksperci wypowiedzg
sie zaréwno na temat postepdw w dziatalnosci Rady ds. Choréb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia,
zbierania danych z rejestréw i mam nadzieje poprawy dostepu do nowych terapii oraz czego jeszcze
brak polskim pacjentom w poréwnaniu z krajami sgsiedzkimi. Obecnie w Europie choruje na choroby
rzadkie i ultrarzadkie ok. 30 mIn oséb, w tym w Polsce 2,5-3 min, a na catym swiecie 300 miIn. W naszym
raporcie powstatym po obchodach Swiatowego Dnia Walki z Rakiem oraz nawigzujacym do wspétpracy
z Europejskg Unig Zdrowotng jest opisana cafa infrastruktura logistyczno-organizacyjna utworzona w
Polsce w ramach realizacji Narodowej Strategii Onkologicznej wraz z Krajowg Siecig Onkologiczna. Jak
panstwo tu wielokrotnie podkreslacie, to nasze wspdlne dziatanie ma sens, poniewaz te dynamicznie
zachodzace zmiany w onkologii sg tozsame z podobnie przebiegajagcymi w innych dziedzinach
medycyny. Jezeli to wszystko razem zafunkcjonuje, a ma coraz wieksze szanse, to mozemy rzeczywiscie
myslec¢ o holistycznym indywidualnym podejsciu do kazdego chorego i traktowania go w sposéb godny,
podmiotowy z zapewnieniem mu réwnego dostepu do kompleksowej opieki koordynowanej. Wyniki
leczenia nie beda zalezaty od kodu pocztowego miejsca zamieszkania chorego, tylko od jego kodu
genetyczno-molekularnego. Jestesmy swiadkami wielkiej rewolucji zachodzacej w naszym systemie
zdrowia! Przypomne jeszcze, ze jest ok. 200 typow nowotwordw rzadkich. W Europie rocznie
zachorowuje ponad pét miliona ludzi na nowotwory rzadkie i zyje aktualnie z tymi schorzeniami blisko
5 milionéw. Postepy w genetyce i biologii molekularnej to wielka szansa dla wszystkich pacjentéw, a
dla nas lekarzy, zupetnie nowa era. Diagnostyka genetyczna ma swoje przetozenie na bardziej trafne i
szybkie diagnozy oraz dziatania interwencyjne juz w poczatkowe] fazie choroby, a nawet przed jej
wystgpieniem. Aktualnie liczne zespoty badawcze na swiecie sg w trakcie dopracowywania metod
sztucznej inteligencji (Al), ktére pozwolg na powszechny przesiew genetyczny. Do tej pory mowilismy
o badaniach skryningowych pod katem wczesnego wykrywania raka szyjki macicy, jelita grubego,
piersi, czy ptuca. Natomiast coraz czesciej bedziemy mieli do czynienia ze skryningiem (przesiewem)
molekularno-genetycznym, kiedy bedzie mozina juz wyodrebni¢ tych pacjentéw, ktérzy majg
predyspozycje genetyczne do wystepowania chordb rzadkich. Liczymy na nowatorskie metody,
powodujgce albo w ogdle zlikwidowanie przyczyny powstawania choroby albo bardzo wczesne
rozpoznanie i zastosowanie skutecznej terapii. W Polsce wystepuja niektére nowotwory powszechne,
ktore gdzie indziej staty sie juz nowotworami rzadkimi. Jako przyktad podam raka szyjki macicy. W wielu
krajach dzieki rozpoczetym przeszto dekade temu szczepieniom przeciwko-HPV dziewczat i chtopcow
przed inicjacjq seksualng osiggnieto zmniejszenie zachorowania na raka szyjki macicy o blisko 70%,
a w najblizszych latach nastgpi catkowita eliminacja takze innych nowotworéw wyindukowanych tym
wirusem. Taka sytuacja jest w Australii, USA czy w krajach skandynawskich. Dzieki Narodowej Strategii
Onkologicznej szczepienia takie z pewnym opdzZnieniem rozpoczng sie w tym roku w naszym kraju.
Drugim takim nowotworem, ktory w wielu krajach jest rzadki, a u nas nadal czesty, jest rak krtani,
w ktédrym styl zycia ma decydujgce znaczenie. Palenie papieroséw, naduzywanie alkoholu i brak
czujnosci onkologicznej - to wszystko sprzyja wiasnie tej chorobie. Bardzo bym chciat, zeby w Polsce
takie nowotwory rzeczywiscie byty rzadkie, a nie szeroko rozpoznawane i do tego w stadium znacznego
zaawansowania. Apelujemy do decydentéw, zeby dotozyli wszelkich staran, aby nie byto opdZnien
w realizacji narodowych programéw zdrowotnych, pomimo pandemii, inflacji i wojny w Ukrainie. Jest
wiele rzeczy, ktére sie dziejg na Swiecie w sposdb nieprzewidziany. Na szczescie mamy juz programy
narodowe dotyczgce onkologii, kardiologii, chordb rzadkich, psychiatrii i to wszystko razem powinno
by¢ ze sobg zsynchronizowane, aby osiggna¢ jakosciowy i znaczacy efekt zdrowotny. Kazdy obywatel
moze potencjalnie potrzebowac tych programéw w réznych fazach swojego zycia, tym bardziej,
ze czekajg juz nowe terapie, w oparciu o znajomos¢ genomu ludzkiego opisanego 20 lat temu, ale
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dopiero rok temu bardzo doktadnie poznanego. Znamy juz w tej chwili doktadne funkcjonowanie
catego genomu, ze nie wspomne o tym, ze réwniez badane sg genomy réznych komorek
nowotworowych. Tutaj przede wszystkim patrzymy na komérki macierzyste nowotworowe, ktére
coraz czesciej sg identyfikowane. Cata nauka i postep bedg zmierzaty do tego, zeby starac sie skierowac
wszelkie dziatania medycyny precyzyjnej, personalizowanej witasnie na te komérki macierzyste.
Bo cho¢by jedna z nich przetrwa, to nie wyleczymy nowotworu. Postep wiedzy jest tak wielki, ze to
nam pomoze w dokonaniu epokowego przeskoku i bedziemy moze swiadkami takiej sytuacji, w ktérej
w Polsce bedzie mozna nadgonié¢ wszelkie zapdznienia. W naszym kraju pomimo poprawy wynikéw
leczenia w ostatnich 25 latach ($rednio z 30 do 55%) nadal wyniki leczenia chorych na nowotwory s3
gorsze o ok. 10-15punktéw procentowych w poréwnaniu z krajami Europy Zachodniej. Dazac do
zniwelowania tych réznic niezbedne jest zapewnienie przez Panstwo odpowiednich $rodkéw
finansowych. W tej chwili srednia PKB przeznaczana na zdrowie w Unii Europejskiej (wydatki publiczne
+ z wlasnej kieszeni chorego) to ok. 11%, a my w Polsce finansujemy zdrowie na poziomie 6% PKB. Nie
da sie zaspokoi¢ wszystkich potrzeb zdrowotnych Polek i Polakéw za te pienigdze. Bardzo wazna jest
réwniez ustawiczna edukacja promujgca postawy prozdrowotne w spoteczenstwie juz od przedszkola,
zeby byto mniej pacjentéw z chorobami zaawansowanymi, zeby pacjent byt Swiadomy wptywu na stan
swojego zdrowia i przychodzit do lekarza na okresowe badania kontrolne i profilaktyczne lub
w poczatkowej fazie choroby. Pragniemy, zeby do lekarza rodzinnego przychodzili ludzie wyedukowani,
wykazujgcy czujnosc onkologiczng i nie lekcewazacy wczesnych sygnatéw alarmowych jakie daje nasz
organizm. Potrzebg chwili jest nadal natychmiastowe wprowadzenie przez Ministerstwo Edukacji
»godziny dla zdrowia” we wszystkich szkotach , bez tego nie wychowamy nowego spoteczenstwa, ktore
bedzie umiato troszczy¢ sie o swoje zdrowie. Reasumujgc madra edukacja szkolna i catego
spoteczenstwa z wykorzystaniem sieci Inspektora San-Epid, wszystkich mozliwych mediéw publicznych
i niepublicznych na poziomie centralnym i regionalnym, odpowiednie finansowanie systemu opieki
zdrowotnej opartej na wartosciach, optymalne wykorzystanie potencjatu utworzonej juz infrastruktury
organizacyjnej stawiajacej na jakos¢ wspartej inicjatywa samorzaddw oraz silna instytucja lekarza
rodzinnego i lekarza medycyny pracy w kooperacji z szeroko pojetg opieka farmaceutyczng —
to elementy fundamentalne, ktére nalezy razem potaczy¢ i wdrozy¢ w sposdb holistyczny. | tu takze
kompleksowos¢, koordynacja, kooperacja i integracja ponad podziatami i ponad resortowo musi
dotyczy¢ réwniez najwazniejszych w Panstwie decydentdw. Konieczne jest rzetelne liczenie kosztéw
posrednich i bezposrednich na osi: MZ — ZUS — AOTMIT — NFZ.

Wypada mi jeszcze raz bardzo podziekowaé wszystkim znakomitym ekspertom za tyle lat wspdtpracy,
ktéra naprawde przeszta oczekiwania nas wszystkich. Moim marzeniem zawsze byto, zeby nie moéwic
tylko o jednej dziedzinie medycyny. Co druga osoba obecnie urodzona na $wiecie bedzie doswiadczata
w swoim zyciu nowotworu i innej choroby cywilizacyjnej, czasem nawet dwdch lub trzech nowotwordéw
W Ciggu swojego zycia, ktdre jest wcigz przedtuzane wraz z postepem wiedzy medycznej. Ciesze sie,
ze moglismy stworzy¢ platforme Medycznej Racji Stanu, ktéra pozwala na swobodne, merytoryczne
dyskusje i biezagce komentarze do tego, co sie wokdt nas dzieje, majac ciggle w punkcie widzenia
pacjenta - chorego cztowieka. Pracujemy nad tym, zeby to nie byt tylko pusty slogan, ale zeby kazdy
pacjent byt szybko zdiagnozowany i leczony, a prawa byty réwne dla wszystkich. Dlatego ustawiczny
i konstruktywny dialog z decydentami to podstawa naszego think-tanku i zarazem medycznej racji
stanu. Ja mysle, ze wtedy, kiedy decydenci stang w jednej kolejce z pacjentami, to i kolejek nie bedzie.
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Dr Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny
Rodzinnej i Chorob Wewnetrznych, Rzecznik
Prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce

W diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich wazing role petnig
lekarze POZ. Czesto méwimy o wieloletnim procesie stawiania
diagnozy, wrecz o odysei diagnostycznej. Wspodtpraca
Podstawowej Opieki Zdrowotnej ze specjalistami mogtaby skrécic
wieloletni proces diagnozowania pacjentéw. Dlatego tak wazna jest edukacja lekarzy POZ w zakresie
niepokojacych objawdw, ktédre wymagajg pogtebionej diagnostyki w kierunku rozpoznania choroby
rzadkiej. Zyczytbym sobie i kolegom pracujgcym w podstawowej opiece zdrowotnej otwartej gtowy,
duzej wiedzy i wielkiego serca. | to moze nie w charakterze zyczen, ale pewnego imperatywu
kantowskiego, czyli imperatywu kategorycznego, a nie hipotetycznego. Zeby tak sie stato, to POZ musi
sie wykazaé gtdwnie czujnoscig, aby odyseja diagnostyczna nie byta zbyt dtuga, a takze wiedzg
i dobrym, statym kontaktem z pacjentem, szczegdlnie tym matym, w pierwszych latach zycia,
w badaniach bilansowych, a takze pozabilansowych. Niezwykle wazna jest wspdtpraca z rodzicami.
Nalezy uwrazliwi¢ rodzicéw na koniecznos¢ zauwazania pewnych szczegétdw, zmian i zwracania sie
dosyé¢ szybko do nas wtedy, kiedy jest cos$ niepokojacego, a moze nawet i banalnego, ale innego
niz szablon. Musimy znaé szablon i réznice, na tym polega specyfika choréb rzadkich. Musimy
zdecydowanie mie¢ wiekszg wiedze o chorobach rzadkich. Szkolenia w chorobach rzadkich
sg niezwykle rzadko. Powinno by¢ wiecej mozliwosci edukowania chorych. Jest potrzeba wiekszej
wiedzy po stronie lekarzy w zakresie sciezek diagnostycznych. Niestety brak wiedzy o badaniach
genetycznych jest duzy. Wiele jest w naszych rekach. Na etapie kierowania pacjenta do specjalisty
wspotpraca uktada sie doskonale. Tylko ona musi powstaé, a poczatek wspdtpracy jest po stronie
lekarza POZ.

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

Miedzynarodowy Dzien Walk z Chorobami Rzadkimi skfania do refleksji.
Pierwsze co mi przychodzi do gtowy, to powiedziatbym — wazne sg emocje. To
oznacza, ze niektdre choroby, ktdére funkcjonujg w zyciu publicznym wywotujg
poprzez swojg medialnos¢, przez swojg specyficzng charakterystyke emocje
spoteczne. Tak jest z rakiem i tak jest z chorobami rzadkimi. Choroby rzadkie
potrafig zaciekawié opinie publiczng, a w dzisiejszym dyskursie to jest bardzo
wazne. W przypadku niektorych choréb rzadkich potrafimy mowi¢ o ich
zwigzkach z genotypem, z charakterystyka dla niektorych populacji, poszczegdlnych narodéw,
powigzaé jako$ z historig, pokaza¢ osoby chore na choroby rzadkie, o ktérych wczesniej jeszcze nie
wiedziano. To sg bardzo wazne instrumenty informowania o chorobie przez emocje. Jest rowniez
element, ktéry w tym przypadku jest réwnie wazny, czyli poczucie niesprawiedliwosci, ze te choroby
sg niezawinione. Mdwie to oczywiscie w cudzystowie, bo wiem, ze méwie do ekspertdw, ale z mojego

punktu widzenia - osoby dziatajgcej na niwie publicznej to jest bardzo wazne. Wytamujemy tym
taranem zmiany w catym systemie zdrowia, ale koncentrujemy sie na tych punktach, gdzie jestesmy
w stanie poruszy¢ membrane spotecznych emocji. Po pierwsze — przez emocje, po drugie przez
polityke, rozumiang tradycyjnie, niekoniecznie przez partie. Korzystamy z mozliwosci, ktére daje nam
rytm, kalendarz demokratycznej polityki, ale nie tylko, bo to takze zdarzenia losowe, czyli pandemia
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COVID-19. Tutaj dwa stowa o tym, co robimy w Sejmie. To jest co$ co wyszto z naszego srodowiska,
czyli méwienie i dziatanie na rzecz Europejskiej Unii Zdrowotnej. Korzystamy z okazji politycznych, a to
jest na przyktad kalendarz wyborczy i pytamy politykdw, co zamierzajg zrobié. Zmuszamy, zeby sie
dowiedzieli na temat tego, czy innego aspektu ochrony zdrowia i uzyskujemy pewien efekt.
Uzyskujemy obietnice, ktére sg realizowane albo nie, ale mamy sie do czego odwotywa¢, bo budujemy
caty ciag oczekiwan spotecznych, az w koncu uzyskujemy zmiane. Ta zmiana, rozliczajac sie przed
bliskimi, Bogiem i historig byta udziatem Medycznej Racji Stanu w kilku aspektach, takze jesli chodzi
o kwestie choréb rzadkich, ale nie tylko. Doswiadczenia walki z pandemig s3 istotnym argumentem
na rzecz pogtebienia integracji w obszarze zdrowia i szukania na to mozliwosci prawnych,
czy to w Traktacie Europejskim, czy poza nim. Trzecie, w zakresie choréb rzadkich walczymy poprzez
regulacje i pienigdze. Tutaj dochodzimy do kwestii Planu ds. Chordb Rzadkich. W tym zakresie zaznacze
tylko trzy rzeczy, ktére mnie interesujg jako polityka, bo nie znam sie na sprawach medycznych. Dlatego
dzisiaj te trzy rzeczy sg wazne. Pierwszg rzeczg jest dostepnosé. Tu apeluje do wszystkich, zeby mowili
o tym spotecznym wymiarze, bo to wywiera presje i wtedy to sie miesci w worku politycznym. Drugg
rzeczg jest informacja w procesie ksztatcenia przez organizacje rzgdowe. Ona dotyczy aspektu bardzo
waznego w nowoczesnych spoteczenistwa, czyli akceptacji w réznorodnosci. Z chorobami rzadkimi
wigzg sie rézne problemy socjalizacji, to jest dla mnie jako polityka i zatozyciela Medycznej Racji Stanu
wazne. Trzecig rzeczg jest monitorowanie. To jest taka stabos¢ systemowa w Polsce. Widze, ze problem
dobrego monitorowania i wyciggania wnioskdw wystepuje przy kazdym problemie medycznym, gdzie
jest jakies nowe dziatanie.

Prof. Zbigniew Zuber, Przewodniczqcy Rady
Ekspertéw ds. Chorob Rzadkich Medycznej Racji
Stanu

Jest dla mnie zaszczytem, ze moge uczestniczy¢ w obradach Rady
Medycznej Racji Stanu, bo dzieki niej pojawito sie bardzo duzo
dobrego w zakresie chordb rzadkich i nie tylko. Medyczna Racja
Stanu buduje zaufanie, a takze bardzo wazing wspdtprace
wielodyscyplinarng. Chce podkresli¢, ze ani pacjent ani choroba nie wie, ze ma chorobe rzadka. Nikt
o tym nie wiemy, poki ktos nie postawi jakiego$ wstepnego rozpoznania, ani nie pomysli o tym. Azeby
wszystko zadziatato, to mamy zaszczyt brac¢ udziat w wielu przedsiewzieciach — tworzeniu Planu dla
Choréb Rzadkich, prac Rady ds. Choréb Rzadkich. Sg to ogromne projekty, w ktdre wszyscy wktadamy
wiele pracy. Wida¢, jak cate srodowisko sie stara, zeby to wszystko dziatato. Zeby co$ zadziatato musi
by¢ wspétpraca zespotowa na wielu polach. Nie tylko lekarzy, ale rowniez stowarzyszen pacjentéw,
prawnikéw, finansistow, a takze srodowiska spotecznego i socjalnego. Bez odpowiednich finanséw
zaden narodowy plan nie wejdzie w zycie. Czyli mamy ogromnie duzo problemdw, ktére mamy dopiero
do rozwigzania. Plan dla Choréb Rzadkich jest pewnego rodzaju wskazéwka, jak dziata¢ w mozliwie
najlepszym zakresie. Nowoczesna medycyna wymaga zaréwno znakomitego wsparcia finansowego,
dobrej legislacji i dobrego dostepu do informacji, bo zeby dotrze¢ do osrodka referencyjnego pacjenta
kto$ musi pokierowac, czyli musi by¢ ktos, kto zajmie sie tym pacjentem. Zbytnie zawezenie i spojrzenie
na konkretny przypadek pacjenta nie pozwala szerzej spojrze¢ na jego problemy. My tworzymy
pewnego rodzaju strukture i mozliwosci, zeby okresli¢, ze ten pacjent choruje na chorobe rzadka. Czyli
kazdy pacjent, ktéry ma nietypowe objawy, ktore ma trudnosci z prawidtowym rozpoznaniem, a przez
to leczeniem, gdzies musi znalez¢ oparcie. Wracamy réwniez do szkolenia lekarzy wszystkich szczebli,
zeby wrdci¢ do myslenia holistycznego o pacjencie i jego problemie. Ja jestem reumatologiem i jesli
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mam chore dziecko, to wiem ze chora jest rowniez cata jego rodzina. Czyli, mamy gigantyczny problem
spoteczny. Nie poradzimy sobie, jezeli nie spojrzymy na ten problem w sposéb kompleksowy. Bo to nie
tylko podstawy diagnostyki, nie tylko stworzenie osrodkéw referencyjnych, ale ten pacjent musi miec¢
potem w dalszym ciggu utrzymang terapie, kompleksowg opieke i mozliwosé uczestniczenia w zyciu
spotecznym. Jest wiec to gigantyczny problem. Jezeli ciezkos¢ choréb okresla sie poprzez zajecie
centralnego systemu nerwowego, pacjent musi mie¢ tak poprowadzong edukacje, poprowdzong
terapie, zeby byt petnoprawnym cztonkiem spoteczenstwa. Kluczowe jest wsparcie ze strony panstwa,
ale takze organizacji spotecznych, socjalnych i stowarzyszen. Powinnismy skupié sie na pacjencie, ktéry
czesto nie ma mozliwosci dotarcia do lekarza specjalisty z najbardziej oddalonych miejscowosci.
Powinnismy w tej chwili zadba¢ o to, aby kazdy pacjent, ktéry ma problem - byt zdiagnozowany.
To, ze mamy refundowane nowe czasteczki oraz nowe wskazania jest bardzo wazne. Rozwija sie silnie
postep medycyny, ale potrzeba jest odpowiedniego podejscia do pacjenta, w sposéb w petni
humanistyczny i kompleksowy. Mysle, ze dzieki takiej wymianie mysli i pogladéw Medyczna Racja
Stanu spetnia gigantyczna role tgcznika miedzy wieloma srodowiskami. To jest niebagatelne, bo bardzo
czesto mamy tak, ze w naszym kraju poszczegdlne srodowiska sie nie kontaktujg miedzy sobg i to jest
ogromny wktad naszego think tanku w budowe tego rodzaju wspdtpracy.

W wypowiedziach wszystkich ekspertéw wybrzmiato, ze kiedy$ w Polsce problem choréb rzadkich nie
istniat, a w tej chwili istnieje. Oczywiscie, ze gonimy Europe i Swiat. To jest niestety taka nasza rola,
o ktorej trzeba moéwi¢, ze my ciggle prébujemy dogonié ten uciekajgcy nam swiat. W tym procesie
ogromnag role petni Medyczna Racja Stanu. Dzieki tej platformie wspétpraca z Ministerstwem Zdrowia,
Narodowym Funduszem Zdrowia, Agencjg Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji jest przyktadem
konstruktywnego dialogu. Tutaj wybrzmiata jedna rzecz niezwykle istotna, o czym wielu dyskutantéow
mowito, ze bez dobrej wspdtpracy wielodyscyplinarnej zadnego postepu nie bedzie. Pacjent ma miec
mozliwo$¢ dotarcia do wiasciwego specjalisty, dzieki jak najprostszej drodze, zeby to nie byta odyseja
diagnostyczna, tylko zeby to byta normalna droga pacjenta z réznymi dziwnymi objawami. Sam pacjent
naprawde nie wie, ze on ma miec zrobione badanie genetyczne, badanie obrazowe, badanie krwi,
stezenia dopetniacza, stezenia cytokin prozapalnych — to wszystko musi zleci¢ lekarz. Jedna rzecz
wybrzmiata, czyli ta znakomita wspdtpraca powinna byé naszg rolg i to jest integracja srodowiska
na wszelkich mozliwych poziomach i zeby nie straci¢ z poczucia obserwacji naszych uwarunkowan tego,
ze sukces to jest praca zespotowa wielu sSrodowisk, organizatorow, lekarzy, wspdtpracy z pacjentami,
ale takze dostep do nowoczesnych terapii. Sukces to wspdtpraca z otoczeniem prawnym, finansowym,
czy z parlamentarzystami. O chorobach rzadkich powinnismy dyskutowaé na wszelkich polach.
Wiekszos¢ chordb rzadkich ma podtoze genetyczne. Mowilismy tutaj o Narodowym Planie dla Chordb
Rzadkich - jest to gigantyczny sukces. Jest to wielki sukces, ale tez gigantyczne zobowigzanie, bo plan
nalezy wypetnic trescig i skutecznie realizowa¢, a do realizacji jeszcze daleka droga. Bez odpowiedniego
wsparcia prawnego i finansowego nikt temu nie podofa. To jest ogromne zobowigzanie. Czyli musimy
budowa¢ zaréwno wiarygodnos¢, jak i zaufanie, bo tu przewineto sie takze pytanie, czy pacjenci nam
ufajg. By¢ moze taka sktonnosc¢ wynika ze ztej wiarygodnosci srodowiska medycznego i by¢ moze tutaj
nalezy posypac gtowy popiotem i ta praktyka powinna by¢ lepsza w stosunku do pacjentéw z réznymi
problemami zdrowotnymi, z ktérymi sie do nas zwracaja. Czyli nie tylko wskazywanie, ze jest osrodek
referencyjny, ale uproszczenie drogi pacjenta do tego, zeby on byt odpowiednio, jak to mozna
powiedzie¢ - zaopiekowany. Mamy osrodki referencyjne, cieszymy sie z tego. Bedziemy certyfikowaé
laboratoria, to jest kolejne wyzwanie, czyli wchodzimy na wyzszy poziom. Wracamy do tego, ze ciggle
kogos albo cos gonimy, wiec to jest problem przed nami. Pojawit sie problem Ratunkowego Dostepu
do Technologii Lekowych. Nie wszystkie zmiany sg dobrze odbierane, bo one ograniczajg dostep
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pacjentéw do nowych terapii. Jest to powazny problem, z ktérym widzimy, co sie w tej chwili stato.
To jest aktualny problem bardzo swiezy i tez nas bardzo uwierajacy, dlaczego nagle pewne dostepy do
terapii nowoczesnych zostaty ograniczone. Brak mozliwosci wiaczania nowych pacjentow,
a kontynuacja starych. Co sie stato, dlaczego nagle taka zmiana? To tutaj jest rzecz dla nas
niezrozumiata, o ktérej nalezy gtosno powiedzie¢. Powtarzam przestanie Medycznej Racji Stanu,
ze kazdy pacjent z chorobg rzadky - to nasz pacjent. Na pewno w gronie tych oséb, ktére tutaj
wystepuja, pacjent znajdzie oparcie, ale to powinno by¢ oparcie powszechne. Zasada wspodtpracy,
dobrej praktyki lekarskiej od lekarza rodzinnego po bardzo wyspecjalizowane kliniki, to powinien by¢
powszechny przyktad dobrej wspdtpracy i dziatania na rzecz pacjenta z odpowiednim wsparciem
wszystkich srodowisk i catego otoczenia decydentéw.

Dr Michat Dziegielewski, Dyrektor Departamentu
Lecznictwa w Ministerstwie Zdrowia

Choroby rzadkie od wielu lat znajdujg sie na agendzie prac Komisji
Europejskiej i Rady Unii Europejskiej. Zalecenie opracowania planu
dla chordb rzadkich zostato zawarte w zaleceniach Rady Unii
Europejskiej z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan s
w dziedzinie rzadkich choréb (2009/C 151/02). W odpowiedzi na potrzebe podjecia pilnych
i konkretnych dziatan w tym obszarze powstat narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, przyjety uchwatg
Rady Ministréw z dnia 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Chordb Rzadkich
(M.P. z 2021 r. poz. 883). Celem planu jest poprawa jakosSci opieki medycznej nad pacjentami
z chorobami rzadkimi oraz ich rodzin. W mojej opinii najwiekszym wyzwaniem jest stworzenie modelu
zintegrowanej opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi kompleksowg i skoordynowang opieke. Aktualnie
Swiadczeniobiorca, ktéry zgtasza sie do lekarza podstawowej opieki specjalistycznej, jest diagnozowany
pod katem znanych jednostek chorobowych. Natomiast w przypadku pacjenta z chorobg rzadkg,
ustalenie precyzyjnego rozpoznania w sposéb skoordynowany, obecnie jest ciezkie. Jak wiemy, objawy
sg niespecyficzne, charakteryzujg sie niskg czestoscig wystepowania oraz duzym rozproszeniem
w populacji ogdlnej, co jest przyczyng zrozumiatych trudnosci. Ponadto choroby te mogg przebiegaé
gwattownie, mie¢ charakter przewlekty, postepujacy, prowadzi¢ do wielonarzgdowej niewydolnosci,
niepetnosprawnosci fizycznej lub intelektualnej, a nawet konczyé sie wczesnym zgonem pacjenta.
Nalezy podkresli¢, ze okoto 80% z nich ma podtoze genetyczne, a pozostate mogg mie¢ zwigzek
z infekcja, alergig czy szkodliwymi czynnikami srodowiskowymi. Kwestia diagnostyki choréb rzadkich
jest niezwykle wazna, niewatpliwie nalezy skupi¢ sie na jej wystandaryzowaniu. Czasem wystarczy
proste badanie celowe, a czasem potrzebne jest badanie wysokoprzepustowe, jeszcze innym razem
mamy do czynienia z chorobami metabolicznymi, wiedza o tym, wymaga znajomosci fenotypu choroby
i na te niespecyficzno$¢ w diagnostyce powinnismy uczuli¢ kadre medyczng. W przypadku diagnostyki
chordb genetycznych jest ona wieloetapowa, co generuje jej ostateczny wysoki koszt, jednakze jest
to jedyny sposdb na postawienie wtasciwej diagnozy, stratyfikacje pacjentow do grup ryzyka,
zaplanowanie odpowiedniej S$ciezki terapeutycznej oraz dobdr wtasciwych lekéw. Jednak jak
wspomniatem wyzej, powinna by¢ ona prawidtowo zlecona na podstawie fenotypu choroby, tylko
wtedy mozemy skrdci¢ diagnostyke pacjenta z chorobg rzadka. Aktualnie w Ministerstwie Zdrowia
trwajg prace nad wyodrebnieniem nowych metod badan genetycznych wraz z okresleniem wskazan
oraz warunkow ich realizacji. Mowa tutaj o badaniu metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowej
do mikromacierzy (aCGH), badaniu catoeksomowym (WES, Whole Exome Sequencing)
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z zastosowaniem technologii sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS, Next Generation
Sequencing) w diagnostyce chordb genetycznie uwarunkowanych, oraz analizie ekspresji genu lub kilku
gendw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu metody Real-Time PCR — ilosciowa reakcja tancuchowa
polimerazy w czasie rzeczywistym. Powyzsze jest jednym w wielu zadan Planu, réwnolegle Minister
Zdrowia przygotowuje sie do powotania specjalistycznych osrodkéw eksperckich choréb rzadkich,
ktore powinny zapewni¢ dostep do wyzej wymienionych metod nowoczesnej diagnostyki oraz
wysokospecjalistycznej, skoordynowane] opieki medycznej. Nie sposdb rowniez wskazaé, ze niemal
kazdy nowy wykaz lekéw refundowanych zawiera nowe dotychczas nierefundowane terapie, a liczba
nowych lekéw stosowanych w leczeniu chordéb rzadkich objetych refundacja sukcesywnie sie zwieksza.
Pokazuje to, ze staramy sie zapewni¢ pacjentom z chorobg rzadkg skoordynowang opieke,
rozpoczynajac od prawidtowej diagnostyki, a koriczac na finansowaniu terapii, ktore jeszcze niedawno
wydawaty sie by¢ nieosiggalne, biorgc pod uwage jednostkowy koszt leku. Nie mniej mam nadzieje,
ze Ministerstwo Zdrowia stanie na wysokosSci zadania i podota wyzwaniu, jakim jest realizacja
z Panstwa pomocg Planu dla Chordb Rzadkich.

Prof. Anna Latos-Bieleriska, Konsultant krajowa
w dziedzinie genetyki klinicznej, Przewodniczqca Rady
ds. Chordb Rzadkich

Dziekuje Panstwu, ze moge bra¢ udziat w debatach Medycznej Racji
Stanu. Dziekuje za ogromne wsparcie, ono jest nie do przecenienia.
Odczuwam gtebokag wdziecznosé za to co do tej pory i prosze o dalsze
wsparcie, bo jak za chwile przedstawie, jeszcze mamy duzo wspdlnie
do zrobienia. Sprawa badan genetycznych statfa sie tematem obecnym
w przestrzeni publicznej. To otwieranie drzwi dla pacjentéw i dawanie
szansy na diagnoze. Mija wtasnie dziewie¢ miesiecy od momentu, kiedy
Pan Minister Adam Niedzielski powotat Rade ds. Choréb Rzadkich. Z chwilg powotania Rady nastgpit
etap wdrazania Planu dla Choréb Rzadkich. Trwa ogromna praca siedmiu zespotow ekspertéw.
Przewodniczacy tych zespotéw sg tutaj obecni i mogg zaswiadczyé, jak intensywnie dziatamy. Spotkan
zespotow ekspertéw byto juz ponad 100, a prace trwajg takze pomiedzy spotkaniami. Intensywnie
wspotdziatamy tez z Centrum E-Zdrowia, z Ministerstwem Zdrowia, a zwtaszcza z Departamentem
Lecznictwa. Mimo tego, ze juz duzo zrobiliSmy i przy wdrozeniu Planu pracuje w sumie ponad 60 osdb,
to pacjent tego jeszcze nie odczuwa. Pacjent odczuje, ze jest Plan dla Chordb Rzadkich dopiero wtedy,
gdy beda powotane osrodki eksperckie, kiedy bedy wreszcie refundowane wysokoprzepustowe
badania genomowe i jak bedzie Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie”. To wszystko sie zdarzy
w tym roku. Rok 2023 bedzie dla Planu i Pacjenta przetomowy. Na szczegdlng uwage zastuguje obszar
badan genetycznych, poniewaz 80 proc. chordéb rzadkich ma podtoze genetyczne. W procesie
diagnostycznym u pacjenta z podejrzeniem choroby rzadkiej dos¢ wczesnie nalezy decydowac sie na
przeprowadzenie badan genetycznych. Nie chce powiedzie¢, ze diagnostyka genetyczna jest pierwszg,
od jakiej powinnismy zaczynaé, ale nie powinna by¢ tez ostatnig. Badanie genetyczne powinno zostac
zrobione we wtasciwym momencie, bo tylko wtedy oszczedzi pacjentowi wielu badan oraz oszczedzi
ogromne $rodki z budzetu Panistwa. Jako Srodowisko genetykdéw klinicznych przygotowalismy tzw.
Biatg Ksiege, gdzie poréwnalismy, ile kosztuje diagnostyka tradycyjna, a ile kosztuje diagnostyka
genetyczna. Niech to nawet bedzie sekwencjonowanie catego egzomu, ktére uchodzi za badanie
drogie. Ale jesli spojrzymy na wiele innych badan diagnostycznych w medycynie, to ono nie jest wcale
takie drogie. Okazuje sie, ze ustalenie rozpoznania na podstawie badania genetycznego odpowiednio
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wczesnie wykonanego, to zaledwie 20 proc. kosztéw ustalenia rozpoznania na podstawie innych
metod diagnostycznych, w tym wielu hospitalizacji. Rozmawiamy dzisiaj o chorobach rzadkich, ale
powinnismy spojrzeé na diagnostyke genetyczng szerzej. Nie tylko na diagnostyke genetyczng choréb
rzadkich, dlatego ze dzieki genetyce cata medycyna sie rozwija. To juz jest medycyna genomowa, ktéra
bedzie sie jeszcze zmieniaé - szybciej niz jestesmy w stanie sobie to wyobrazié. Diagnostyka genetyczna
to dzisiaj podstawa medycyny personalizowanej. Zapotrzebowanie na diagnostyke genetyczng ros$nie
na swiecie bardzo szybko, a w Polsce ten wzrost bedzie skokowy i bedzie ogromny. To ma zwigzek z
tym, ze rok 2023 jest rokiem, kiedy réwnoczes$nie w dwdch wielkich planach — Planie dla Chordb
Rzadkich i Narodowej Strategii Onkologicznej objete zostang refundacjg wysokoprzepustowe badania
genomowe. Ma zaczgé funkcjonowad system certyfikacji laboratoriéw certyfikowane genetycznych.
Zastanawiatam sie, kiedy powinnismy sie liczyé z tym skokowym wzrostem zapotrzebowania na
nowoczesng diagnostyke genetyczng, na ktéry powinnismy byc¢ przygotowani i wedtug mnie to nastgpi
w drugim pdtroczu 2024 r. i w 2025 r. Wéwczas laboratoria bedg musiaty przyja¢ prawdziwy napér
badan genetycznych. Muszg sie w tym odnalez¢ i muszg by¢ na to gotowe. Liczba badan genetycznych
bedzie nastepnie systematycznie rosta, ale nie bedzie to juz tak skokowy wzrost. W tym momencie
chce podkredli¢, ze jest niezbedna ustawa o testach genetycznych. Ustawa ta byta juz dawno
potrzebna. Pierwszy projekt ustawy o testach genetycznych powstat w Ministerstwie Nauki
i Szkolnictwa Wyzszego w 2012 roku w wyniku prac zespotu ekspertéw pod kierunkiem prof. Michata
Witta. Potowe tego zespotu stanowili genetycy kliniczni, drugg potowe prawnicy, zostat wéwczas
przygotowany dobry dokument, ale nic z tego nie wyszto, nie bylo kontynuacji prac. Potem nad
projektem ustawy pracowaty zespoty w Ministerstwie Zdrowia, aktualnie zespét pracuje nad kolejng
wersjg ustawy. Dlaczego ta sprawa jest obecnie tak wazna i pilna? Dlatego, ze pdki badanie genetyczne
to byto badanie kariotypu i inne proste badania genetyczne (ktére tez trzeba robi¢ dobrze), informacja
o genomie danego pacjenta byfa bardzo ograniczona. Obecnie sekwencjonowanie nastepnej generacji
przynosi tyle danych, ze to jest zupetnie specjalne badanie i trzeba sie z tym badaniem genetycznym
i jego wynikami inaczej obchodzi¢ i inaczej wykorzystywac. Bez ustawy o testach genetycznych
wiasciwy rozwdj diagnostyki genetycznej nie jest mozliwy. Ustawa o testach genetycznych reguluje
wiele spraw, w tym wysytanie materiatu genetycznego za granice, ochrone danych genetycznych,
przechowywanie materiatu genetycznego, prawo pacjenta do wiedzy i niewiedzy, wskazuje komu
udostepnia¢ informacje, ktéra jest pozyskana przez sekwencjonowanie nastepnej generacji i wiele
innych. Druga wazna sprawa, to zmiana catego koszyka badan genetycznych objetych refundacjg. Nie
wystarczy wstawié sekwencjonowanie nastepnej generacji i poréwnawcza hybrydyzacje genomowa do
mikromacierzy na liste badan refundowanych. Testow genetycznych dla kazdej choroby rzadkiej jest
ogromnie duzo. Chordb rzadkich jest 8 tys., wiele z nich mozna diagnozowad genetycznie, a dla jednej
choroby moze by¢ wiele rodzajow testéw genetycznych. W tej sytuacji jest bardzo wazne, zeby ten
koszyk uprosci¢. Bardzo sie ciesze, ze jest dzisiaj obecny Pan Dyrektor Michat Dziegielewski, w ktérego
Departamencie jest sprawa koszyka swiadczern gwarantowanych w genetyce. Pracuje z wieloma
ekspertami nad tym, jak ten koszyk utozyé. To jest bardzo trudne, poniewaz postep w genetyce jest
bardzo szybki, stale pojawiajg sie nowe badania, odkrywane nowe geny powigzane z chorobami
rzadkimi, stad praca nad koszykiem swiadczen genetycznych przeciaga sie. Wydaje sie, ze w tej chwili
jest sposdb i znalezliSmy na to pewien sposéb. Wkrdtce przedstawie nowe podejscie do badan
genetycznych, do diagnostyki genetycznej, bardzo uproszczone, maksymalnie elastyczne, w ktérym
wielkg role bedg odgrywaty standardy. W tym koszyku beda badania dedykowane okreslonym grupom
pacjentéw i zostang wydane szczegétowe rekomendacje dla kazdej z grup. Oczywiscie w nowym
koszyku bedg nowoczesne badania mikromacierzy oraz sekwencjonowanie nowej generacji. Obie
te grupy badan genetycznych sg juz po pozytywnej ocenie AOTMIT.

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2023



Kolejna sprawg jest szersze niz dotychczas udostepnienie badan genetycznych. Diagnostyka
genetyczna byta do tej pory zwigzana z poradniami genetycznymi, co byto szczegdlnie wazne, kiedy
badania genetyczne byly limitowane. Jeszcze kilka lat temu do poradni genetycznej, czy osrodka
genetyki medycznej byty przydzielane mate limity badan genetycznych. Byty kolejki do badan, a my
zastanawialismy sie nad kazdym zleceniem badania, czy na pewno jest niezbedne. W tej chwili jest juz
inne podejscie, poszerzono wskazania do diagnostyki genetycznej, jest tez znacznie wiecej testow
genetycznych, ktére majg bardzo szerokie zastosowanie wsrdd réznych grup pacjentéw. W Planie dla
Choréb Rzadkich ustanowiono, Zzeby badania genetyczne udostepnié nie tylko poradniom
genetycznym, ale tez innym zespotom klinicystow, ktére potrafig racjonalnie korzystaé z tych badan.
To beda osrodki eksperckie dla chordb rzadkich, ktére beda mogty korzystaé réwniez z badan
wysokoprzepustowych. Co jednak zrobi¢, zeby takze kliniki, ktore nie s3 osrodkami eksperckimi mogty
z nich korzysta¢? Diagnostyka genetyczna musi by¢ takze dla nich dostepna, jednak w takim wypadku
potrzebna bedzie konsultacja genetyczna, ew. udziat genetyka klinicznego w konsylium lekarskim.
Badania genetyczne muszg by¢ robione w certyfikowanych laboratoriach, to bardzo wazna sprawa.
Certyfikacja laboratoridw genetycznych odbedzie sie w 2023 roku. W Planie dla Chordb Rzadkich jest
mowa o tych, ktore robig wysokoprzepustowe badania genomowe. Uwazam, ze powinna by¢
certyfikacja wszystkich laboratoriéw genetycznych, bo badanie kariotypu i inne proste badania
genetyczne tez muszg by¢ zrobione wiarygodnie. Kiedy mysle o tym ogromnym skoku,
o zapotrzebowaniu na diagnostyke genetyczng, to trzeba wzigé¢ pod uwage wyposazenie laboratoriéw,
a to jest kwestia Srodkéw finansowych. W Planie dla Choréb Rzadkich te srodki s3. Wyposazenie
laboratoriow i poszerzenie koszyka swiadczen genetycznych sg stosunkowo proste. Tylko pojawia sie
pytanie - kto zrobi te badania? To wfasnie zabezpieczenie kadrowe diagnostyki genetycznej jest
najtrudniejsze. Jak powiedziatam, ten napdr bedzie mniej wiecej od tej chwili za rok. To juz sie zacznie
na wiosne przysztego roku, a szczyt to bedzie druga potowa 2024 r. oraz rok 2025. Potrzebni do tego
sg genetycy laboratoryjni. Mamy taka specjalizacje, czyli laboratoryjng genetyke medyczng, organizuje
co roku egzaminy specjalizacyjne, ale rocznie przybywa tylko kilkunastu specjalistow. Na tej liczbie nie
zbudujemy kadry, ani silnych laboratoriéw. Poza tym laboratoryjna genetyka medyczna jest
dopuszczona tylko dla absolwentdw analityki medycznej, a oni majg na studiach mniej niz 200 godzin
zajec¢ z genetyki i diagnostyki genetycznej, podczas gdy np. biotechnologowie medyczni majg ponad
900 godzin. Jest na szczescie zapis w ustawie o medycynie laboratoryjnej, zeby biotechnolodzy,
biolodzy molekularni, genetycy i absolwenci biomedycyny mogli robi¢ nowa specjalizacje, jest
to medyczna genetyka molekularna i mogli potem samodzielnie autoryzowaé¢ wynik badania
genetycznego. Dziekuje parlamentarzystom, ktdrzy za tym gtosowali bardzo dziekuje panu dyrektorowi
Piotrowi Mierzejewskiemu, ktéry w sprawie diagnostyki genetycznej zorganizowat bardzo wazine
spotkanie w Biurze Rzecznika Praw Obywatelskich. To byto w takim momencie i na takim etapie
procedowania tej ustawy ze mogto by¢ ono decydujgce. Dziekuje tez Medycznej Racji Stanu,
za nieustanne wsparcie i Pani Redaktor lwonie Schymalli, bo w waznym momencie procedowania
ustawy zwrdcitam sie do Pani Redaktor z prosbg, zebym mogta sie na ten temat wypowiedziec¢ i Pani
Redaktor mi to umozliwita. Chce zapewnié¢, ze nie zmarnujemy szansy rozwoju kadr dla diagnostyki
genetycznej. W marcu 2023 r. koAczymy opracowywaé program specjalizacji z medycznej genetyki
molekularnej - to bedzie bardzo nowoczesna specjalizacja. Rbwnoczesnie bedzie tez krétka $ciezka dla
tych, ktdrzy juz dtugo pracujg w laboratoriach genetycznych i juz majg duze doswiadczenie
w diagnostyce genetycznej. By¢ moze juz w tym roku bedg pierwsi specjalisci medycznej genetyki
molekularnej. Dla lekarzy specjalistow genetyki klinicznej potrzebujemy réwniez wsparcia — bytaby
to pielegniarka genetyczna. Wiem z Ministerstwa Zdrowia, ze trwajg prace nad taka nowa specjalizacja
dla pielegniarek, ogromnie na to liczymy. Dla lekarzy zmienilismy tez zupetnie program specjalizacji
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z genetyki klinicznej. To juz nie jest specjalizacja, ktéra byta by¢ moze nadmiernie skoncentrowana
na wadach wrodzonych i diagnostyce prenatalnej. W tej chwili to jest nowoczesna, ambitna, trudna
ale wspaniata medycyna genomowa, chociaz ciggle sie nazywa genetyka kliniczna. Jest dobry odzew ze
Srodowiska mtodych lekarzy, ze jg odbierajg jako co$ bardzo dla nich atrakcyjnego. Nie zaniedbujemy
sprawy szkolenia innych specjalistow w diagnostyce genetycznej. Pierwszym dziataniem Rady ds.
Chordéb Rzadkich byto przestanie do wszystkich konsultantéw krajowych pytania, czy oni by widzieli
kurs dotyczacy chordb rzadkich i nowoczesnej diagnostyki genetycznej w swojej dziedzinie. Wiekszos¢
konsultantéw krajowych jest tym zainteresowana. Wobec tego opracujemy taki dwudniowy kurs.
Przygotowujemy tez rekomendacje, ktére ukazg sie w pierwszej potowie 2023 r. To bedzie informacja,
w jakich chorobach rzadkich, oczywiscie nie wszystkich, ale w duzej grupie, jakie robi sie badania
genetyczne, jakie panele celowane NGS, itp. Jesli to wszystko sie nam uda zrobi¢, to Plan dla Choréb
Rzadkich bedzie katalizatorem zmian w genetyce, a nawet w wielu innych dziedzinach medycyny.
Przeciez badania genetyczne dotyczg nie tylko chordb rzadkich, réwniez onkologia i hematologia beda
z nich korzystaé. Mysle ze to bedzie zupetnie inna diagnostyka genetyczna i bedzie sie réwniez
zmieniata cata medycyna. Bardzo prosze o wsparcie naszych dziatan, jesli chodzi o dotarcie do lekarzy
rodzinnych, z ktérymi wspodfpraca jest bardzo waina dla realizacji Planu - aby wiedzieli kiedy
podejrzewad chorobe rzadka i dokad skierowac pacjenta na diagnostyke. Czekamy na tych pacjentéw
w poradniach genetycznych i osrodkach eksperckich.

Jakub Adamski, Dyrektor Departamentu o
Wspdtpracy, Biuro Rzecznika Praw Pacjenta S i Praw Paenta

ww.gov.pl/r
Wspdtpraca miedzynarodowa osrodkéw  zajmujgcych  sie = & /) e
, L ]

chorobami rzadkimi trwa od wielu lat i jest bardzo intensywna
i owocna. Na poziomie organéw administracji publicznej
wspotpraca zapoczatkowana zostata 15 lat temu w ramach
projektu OPRHANET. Choroby rzadkie sg jednym z obszardéw, ktore
nie mogg sie rozwija¢ bez wspoétpracy miedzynarodowej. Gdyby
nie wczesniejsze dziatania w na poziomie miedzynarodowym, nie
bylibysmy dzisiaj na etapie, kiedy moze rozmawia¢ o tematach
diagnostyki genetycznej, terapii oraz osrodkéw eksperckich.
Kluczowe znaczenie dla zaistniatych zmian miata Unia Europejska — poprzez wtasciwe rozporzadzenie
i przede wszystkim zaleced Rady. Wspdtpraca miedzynarodowa pozwolita nie tylko na wsparcie
systemowe dziatan réznych interesariuszy, ale rowniez pokazanie jak nalezy podejs¢ do systemowych
rozwigzan w zakresie choréb rzadkich, by poprawiac sytuacje cierpigcych na nie pacjentéw. Dziatania
podjete na poziomie miedzynarodowym przyniosty jeszcze jedng istotng korzys¢ dla polskiego systemu
ochrony zdrowia: dzieki nim mozliwe bylo zapoznanie pracownikéw administracji z wyzwaniami
chordb rzadkich i pokazanie dobrych praktyk z innych krajow. Mysle ze nie prowadzilibysmy dzisiejszej
rozmowy, gdyby ta wielka praca u podstaw nie zostata zrobiona. Nie do przecenienia jest rola
wspotpracy zagranicznej, w tym ze choroby rzadkie weszty do codziennego myslenia w systemie
ochrony zdrowia, jako o samodzielnym i istotnym wyzwaniu Dzieki niej sytuacja na przestrzeni lat
bardzo sie zmienita. Bardzo wazna jest wspétpraca panstwa w zakresie Europejskich Sieci
Referencyjnych. Najwieksza wartoscia tej wspdtpracy jest zbieranie wspdlnej wiedzy i doswiadczen.
Tutaj absolutnie nie do pominiecia jest kluczowa rola Unii Europejskiej, w tym Komisji Europejskiej
poprzez finansowanie odpowiednich projektéw. Zaczelismy od ORPHANET i Europejskich Sieci
Referencyjnych. Warto jg doceniaé w zakresie tego, ze mozemy rozmawiac na te tematy w taki sposdb,
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jak dzisiejsza dyskusja. Jest dla mnie niesamowite, jak duzo pracy wykonalismy, jak duzy skok zrobilismy
przez te pare lat w temacie chordb rzadkich, ktdry nie istniat w przestrzeni systemowej przez wiele lat.
Biuro Rzecznika Praw Pacjenta w swych dziataniach skupia sie na wielu obszarach waznych
z perspektywy pacjentéw z chorobami rzadkimi: komunikacji, udostepnianiu i przyblizaniu systemu
ochrony zdrowia i jego mozliwosci pacjentom. Dziatania te bedg kontynuowane w przysztosci i jezeli
bedzie okazja do wspdtpracy w bardziej systemowym obszarze choréb rzadkich to réwniez z wielka
przyjemnoscia sie w nig zaangazujemy.

Mec. Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespofu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego w BRPO,
Wspotprzewodniczqcy Komisji Ekspertéw do spraw
Zdrowia przy Rzeczniku Praw Obywatelskich,
Wspdtprzewodniczqcy Komisji Ekspertow do spraw
Ochrony Zdrowia Psychicznego przy Rzeczniku Praw
Obywatelskich

Dziekuje za zaproszenie i mozliwos$¢ przedstawienia informacji na temat
ostatnich dziatan Rzecznika Praw Obywatelskich w obszarze chordb rzadkich. Tytutem wstepu pragne
przypomnie¢, ze w tym roku mija 10 lat, odkad Rzecznik Praw Obywatelskich, wéwczas to byta Pani
Profesor Irena Lipowicz, rozpoczat batalie o to, aby zostat uchwalony, a nastepnie wdrozony Plan dla
Choréb Rzadkich. Dziatania podejmowat réwniez Rzecznik Praw Obywatelskich Adam Bodnar
i konsekwentnie - Rzecznik Marcin Wigcek. Mozna wskaza¢ dwa okresy w tym obszarze. Pierwszy,
od 2013 roku, to byty dziatania podejmowane w celu uchwalenia planu, i drugi - po sierpniu 2021 roku,
kiedy zostata podjeta uchwata Rady Ministréw, dziatania Rzecznika koncentrujg sie na monitorowaniu
jego wdrozenia. W zesztym roku miato miejsce spotkanie w ramach Komisji Ekspertéw do spraw
Zdrowia przy Rzeczniku Praw Obywatelskich. Dyskutowaliémy na temat chordéb rzadkich i koniecznych
dziatan w tym obszarze. Wskazano wéwczas na szereg kwestii, ktére powinny by¢ przedmiotem
szybkiej i sprawnej pracy. Pozwole sobie w pigutce je przytoczy¢. Przede wszystkim wskazano, ze zespot
ekspertow Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka i Konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki
klinicznej powinien przygotowac szczegdétowe rekomendacje dla lekarzy, dotyczgce diagnostyki
genetycznej poszczegdlnych chordb rzadkich i ultrarzadkich. Za niezbedne uznano wdrozenie
poszczegdlnych punktdw Planu poprzez tworzenie miedzy innymi osrodkdow eksperckich choréb
rzadkich, poprawe diagnostyki choréb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod diagnostyki,
z wykorzystaniem technologii genomowych, dostep do lekdw i sSrodkéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w chorobach rzadkich. Podkreslano koniecznos$¢ utworzenia rejestru choréb rzadkich,
stworzenia paszportu pacjenta z chorobg rzadka oraz Platformy Informacyjnej Choroby Rzadkie.
Istotne jest przyjecie tych zapisdw, co powinno sie dokonaé poprzez nowelizacje ustawy refundacyjne;j.
Kolejne kwestie to koniecznos¢ uwzglednienia prac Rady ds. Choréb Rzadkich, przyjecie ustawy
o testach genetycznych, ustanowienie nowej specjalizacji - medyczna genetyka molekularna dla
biotechnologdw, to réwniez ustanowienie nowego zawodu medycznego - doradca genetyczny.
Ponadto konieczne jest poszerzenie koszyka Swiadczen gwarantowanych o wysokoprzepustowe
badania genomowe, finansowanie diagnostyki genetycznej dzieci w wieku od 0 do 18. roku zycia
z Funduszu Medycznego, czy zmiana wyceny wizyt w poradni genetycznej. Wskazywano takze
na koniecznosé powotania instytucji koordynujgcej Plan dla Choréb Rzadkich, jak rdwniez rozszerzenie
diagnostyki przesiewowej u noworodkéw oraz zmian w ocenie farmakoekonomicznej lekéw
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stosowanych w chorobach rzadkich. W tej sprawie zostato skierowane wystgpienie do Ministra
Zdrowia, trwa korespondencja, bedzie ona kontynuowana. Mamy nadzieje, ze dziesiecioletni okres
batalii Rzecznika Praw Obywatelskich o wdrozenie Planu rzeczywiscie, mimo kilkunastoletniego
opo6znienia, jezeli chodzi o zobowigzania unijne, zostanie jednak spetniony. Bytby to wspaniaty
jubileusz.

Kolejng kwestig, o ktdrej chciatbym powiedzieé, a o ktdrej byto gtosno w mediach z réznych przyczyn,
to najdrozszy lek swiata na SMA — onasemnogen abeparwowek. Rzecznik Praw Obywatelskich
podejmowat szereg dziatan z uwagi na to, ze zwrdcili sie do niego rodzice tych dzieci, ktére zostaty
wytgczone z mozliwosci dostepu do tego leku. Mimo kolejnych wystgpien do Ministra Zdrowia,
Rzecznik dotychczas nie otrzymat informacji odnoszacych sie do wszystkich wskazywanych
watpliwosci. W swojej odpowiedzi minister zdrowia wskazat, Zze w jego ocenie zostaty wyjasnione
wszelkie watpliwosci dotyczace leczenia chorych na rdzeniowy zanik miesni. Niemniej minister zdrowia
odnidst sie jedynie do najistotniejszych, jego zdaniem kwestii, w szczegdlnosci dotyczacych tego, ze w
Polsce od 4 lat ze srodkdéw publicznych finansowane jest leczenie rdzeniowego zaniku miesni dla catej
populacji chorych i to akurat w ocenie Rzecznika jest bardzo pozytywne na tle panistw Unii Europejskiej.
Ponadto minister wskazat, ze terapia genowa zostata objeta finansowaniem w ramach Funduszu
Medycznego, jako technologia lekowa o wysokim poziomie innowacyjnosci. Réwniez Rzecznik Praw
Obywatelskich sie z tego powodu wyraza zadowolenie. Ponadto minister podkreslit, ze zespdt
ekspertow kilkukrotnie opiniowat liczne aspekty programu lekowego, a jego ostateczny ksztatt zostat
zaakceptowany przez wszystkie strony uczestniczgce w procesie jego wdrozenia. Poinformowat, ze nie
planuje sie modyfikacji tego programu lekowego. W ocenie Rzecznika otrzymana odpowiedz w dalszym
ciggu nie odnosi sie w petni do wszystkich wskazanych przez Rzecznika watpliwosci i uwidacznia sie
to w szczegdlnosci w braku odniesienia sie do: po pierwsze - dostepnej na stronie EMA charakterystyki
produktu, z ktérej wynika, ze nie zostato wprowadzone ograniczenie wiekowe do stosowania tego leku,
natomiast sg tam zawarte informacje, ze ograniczone jest doswiadczenie ze stosowania produktu
pacjentéw w wieku 2 lat i powyzej, lub o masie ciata powyzej 13,5 kg. Kolejna kwestia, w stosunku,
do ktoérej nie otrzymaliSmy stanowiska ministra zdrowia dotyczy przedstawionej przez Rzecznika
analizy rozwigzan przyjetych w innych krajach w zakresie dostepu do tej terapii, takze panstw spoza
Unii Europejskiej. Jak rowniez nie otrzymali$my stanowiska, co do wypowiedzi czesci ekspertéw, ktére
Swiadczg o tym, ze skutecznos$é leku jest uzalezniona przede wszystkim od wagi dziecka oraz wskazan
lekarskich w indywidualnym przypadku, czyli w przypadku kazdego konkretnego pacjenta. Wobec
dzieci, ktore obecnie nie kwalifikujg sie do terapii genowej pomocna mogtaby by¢, podkreslam
mogtaby by¢, bo nie jest, mozliwo$¢ refundacji leczenia terapia genowg w ramach Ratunkowego
Dostepu do Technologii Lekowych. Wiemy, ze jest obwieszczenie Ministra Zdrowia, gdzie poszczegdlne
terapie sg wytgczane z postepu w ramach tej instytucji. W ocenie Rzecznika powoduje to, ze instytucja
Ratunkowego Dostepu do Technologii Lekowych sukcesywnie jest pozbawiana pierwotnego
charakteru i ogranicza de facto konstytucyjne prawo do ochrony zdrowia. Pragne Panstwu tylko
zasygnalizowac, ze w styczniu biezgcego roku Rzecznik Praw Obywatelskich wystgpit do Ministerstwa
Zdrowia o nadestanie kopii decyzji Ministra Zdrowia w sprawie objecia refundacjg przedmiotowego
leku. Dotychczas nie otrzymalismy tej decyzji. Mam nadzieje, ze wkrdtce to nastgpi.
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Prof. Krystyna Chrzanowska, Kierownik Zaktadu L

Genetyki Medycznej i Poradni Genetycznej
Instytutu Pomnik - CZD

Dziekuje przede wszystkim za zaproszenie mnie na spotkanie
Rady Medycznej Racji Stanu. Czuje sie zaszczycona, bedac
w Panstwa gronie. Zaczne od tego, ze choroby rzadkie, jesli
chodzi o Europe, Unie Europejska, Stany Zjednoczone,
Japonie i kilka innych krajow sg juz od dekad traktowane jako ¥
jedno z priorytetowych dziatarn w obszarze zdrowia. Tego w Polsce jeszcze nie doswiadczamy, ale mam
nadzieje, ze dziatania zapoczgtkowane podczas tworzenia i kontynuowane w trakcie realizacji Planu
dla Choréb Rzadkich doprowadza od tego, ze i w Polsce bedzie to obszar priorytetowych dziatan.
To, ze szybkie ustalenie diagnozy jest niestychanie waine uswiadamia sobie coraz wiecej osdb
zwigzanych z ochrong zdrowia. Chciatabym jeszcze wspomnieé takze o innych waznych kamieniach
milowych. Wedtug mnie, wspodtpraca na rzecz chordb rzadkich zaczeta sie dynamicznie rozwijaé¢ od
utworzenia ORPHANET w 1977 r. W tym samym roku powstata organizacja EURORDIS Europe, czyli
sojusz organizacji pacjentéw na rzecz chordb rzadkich w Europie, dzieki czemu pacjenci z chorobami
rzadkimi mogli zaistnie¢ na szerokim forum i uzyskaé nalezne miejsce w systemie opieki zdrowotnej.
Kluczowym etapem staty sie wydane w 2009 r. rekomendacje Rady w sprawie europejskich dziatan
wspdlnotowych na rzecz choréb rzadkich, a w dalszej kolejnosci ich realizacja, w tym m.in. powotanie
w 2017 r. Europejskich Sieci Referencyjnych. W wyniku drugiego naboru w 2022 r. dotgczyto wiele
nowych osrodkéw z réznych krajow. Od poczatku liczba sieci wynosi 24, ale liczba krajowych osrodkéw
wzrosta obecnie w Europie do128; w Polsce aktualnie jest 41 osrodkéw nalezgcych do 21 sieci ERN.
Kolejnym kamieniem milowym byto zainicjowanie piecioletniego Europejskiego Programu dla Chordb
Rzadkich (EJP RD) w 2019 r., skoriczy sie w 2024 roku. Wspdtpracuje w nim 130 instytucji europejskich
z 35 krajoéw, w tym 26 krajow Unii Europejskiej oraz 7 stowarzyszonych (spoza Europy Kanada i WIk.
Brytania. Gtéwnym celem tego programu jest stworzenie strumienia innowacyjnych badan i informacji,
ktore skrocg droge ,od stotu (laboratoryjnego) do tézka pacjenta”, tj. szybkiej translacji badan
podstawowych na badania kliniczne. Mam przyjemnos¢ uczestniczy¢ w tym projekcie i obserwowad
znaczny postep w zakresie budowania tzw. interoperacyjnosci pomiedzy rdéinymi systemami
operacyjnymi w Europie, ktére sg bardzo zrdéznicowane pod wzgledem terminologii i kodowania
(uzywane sg m.in., ICD-10/ICD-11, GARD, MeDRA, OMIM). Dla choréb rzadkich dedykowany jest jedyny
system stworzony przez ORPHANET, gdzie kazdej chorobie rzadkiej jednorazowo nadawany jest kod
ORPHA, ktdry jest unikatowy i niezmienny. Chordb rzadkich w katalogu ORPHANET jest w tej chwili
ponad 6 tys., ale z réznymi wariantami jest ich prawie 10 tys. Dlaczego uzywanie takich kodow jest
wazne? Przede wszystkim, zebysmy mogli identyfikowaé doktadnie pacjentéw z chorobami rzadkimi
i pdzniej zebysmy mogli na przyktad stworzy¢ wiarygodne rejestry dla tych pacjentow. Powiedziano,
ze ,Jesli nie policzymy osdb z chorobami rzadkimi, to nikt nie bedzie sie z nimi liczyt”. Szacuje sie,
ze choroby rzadkie stanowig mniej wiecej 6-8% w kazdej populacji, co w przeliczeniu na liczbe
mieszkancow w Polsce daje ok. 2,5-3 miliondw chorych. W Unii Europejskiej chorzy na choroby rzadkie
stanowig 20 milionéw, w catej Europie 30 min. oséb, a globalnie okoto 300 milionéw oséb. W ramach
Planu dla choréb Rzadkich trwajg obecnie prace nad przygotowaniem infrastruktury informatycznej,
ktéra bedzie bazg dla utworzenia i organizacji dziatania Polskiego Rejestru Chordéb Rzadkich, ktérego
gtéwnym zadaniem bedzie nadzér epidemiologiczny nad chorobami rzadkimi oraz przygotowywanie
wiarygodnych opracowan pozwalajgcych na: ustalenie listy choréb / grup chordb rzadkich
wystepujgcych w Polsce, liczby pacjentéw z tymi chorobami i ich rozmieszczenie geograficzne,

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2023



co umozliwi okreslenie zapotrzebowania (wg grup chordb i populacji chorych na danym terenie)
na specjalistyczng opieke medyczng, badania diagnostyczne, programy terapeutyczne i rehabilitacje.

Chciatabym wspomnie¢, ze juz w kwietniu 2021 r. rozpoczety sie prace nad kolejnym programem
Europejskiego Partnerstwa dla Choréb Rzadkich, w ramach partnerstwa Horyzont Europa w zakresie
chordb rzadkich, w ktérych mam przyjemnosé uczestniczy¢ jako cztonek grupy ekspertéow z 31 krajéw.
W ciggu niecatych dwdch lat odbyto sie osiem spotkan; na poczatku lipca 2023 r. pierwsza wersja
projektu ma by¢ ukoniczona i przekazana do Komisji Europejskiej. Dlaczego o tym wspominam? Moim
zdaniem juz nadchodzi czas, aby zaczgé¢ przygotowania do tworzenie kolejnej edycji Planu dla Choréb
Rzadkich w ktdrej nalezatoby poszerzy¢ go o dziedziny, ktére nie zostaty uwzglednione w obecnym
planie, ktdry objat wytacznie medyczne aspekty chordb rzadkich. Z perspektywy pacjenta bardzo wazne
sg takze inne dziatania, m.in. rehabilitacja, orzecznictwo, zabezpieczenie socjalne i funkcjonowanie
w spotfeczenstwie.

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

Od wielu miesiecy toczg sie bardzo intensywne prace grup ekspertéw
nad implementacjg Planu Dla Chordb Rzadkich. Jednym z kluczowych
obszarow jest powotanie Osrodkdw Eksperckich Chordb Rzadkich
(OECR). Cele OECR zostaty szczegdtowo opisane w pkt 2.1 Planu Dla
Choréb Rzadkich. Pie¢ podstawowych filaréw, na ktérych powinna by¢
oparta struktura organizacyjna OECR, to: wielodyscyplinarny zespdf;
odpowiednie zaplecze technologiczne; doswiadczenie w prowadzeniu
badan klinicznych i projektow badawczych; udokumentowana
wspoétpraca miedzynarodowa w obszarze chordb rzadkich w postaci wspdlnych publikacji oraz
wspotpraca z organizacjg lub stowarzyszeniem pacjentéw. Zas zasadniczym zadaniem OECR jest
zapewnienie pacjentom z okreslong chorobg rzadkg Ilub grupg chordb rzadkich dostepu
do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistycznej, koordynowanej opieki medycznej zgodnej
ze wspodfczesnym stanem wiedzy, wspotpracy z osrodkami o nizszej referencyjnosci w opiece
przewlektej nad pacjentem z chorobg rzadka. Zgodnie z zapisami Planu, osrodki ktdére naleig
do Europejskich Sieci Referencyjnych potwierdzity juz swoje kompetencje w procedurze konkursowe;j
i uzyskaja status OECR. To jednak zaledwie 46 $wiadczeniodawcow w 21 sieciach. Nie pokrywajg one
wszystkich obszaréw chordb rzadkich, a ich liczba nie jest wystarcza dla spetnienia zadan populacji
chorych szacowanej na ponad 2,5 min. Dobiegajg obecnie korica prace nad kryteriami wytaniania
kolejnych OECR. Chce podkresli¢, ze kluczowym elementem umozliwiajgcym OECR wypetnianie
ich zadan powinno by¢ pilne wzmocnienie finansowe. Rozliczenia oparte na JGP sg niekorzystne

dla oddziatéw zajmujacych sie regularnie pacjentami skomplikowanymi diagnostycznie
i terapeutycznie. Rdwniez porady specjalistyczne w chorobach rzadkich wymagajg poprawy wyceny.
Kolejnym niezbednym dla poprawy funkcjonowania przysztych OECR jest uwzglednienie w systemie
ochrony zdrowia ich specyfiki, a wiec referencyjnos¢ dla okreslonej grupy chordéb rzadkich,
a nie kontraktowanie jak wszystkich ,jednoimiennych” poradni, np. pulmonologicznych
czy gastroenterologicznych. Lista szczegdtowych wyzwan zwigzanych z OECR jest znacznie dtuzsza.
PowinniSmy pamietac, ze pacjenci z chorobami rzadkimi wymagac nadal bedg opieki swoich lekarzy
rodzinnych, czy trafia¢ do specjalistdw z powodu choréb wspdtistniejgcych z nimi. OECR powinny
wspiera¢ opieke nad pacjentem w takich sytuacjach, ale nie zastgpig wszystkich ogniw naszego
systemu ochrony zdrowia. Pozostaje aktualna potrzeba szeroko zakrojonej edukacji, réwniez
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adresowanej do lekarzy rodzinnych, uruchomienie Platformy Informacyjnej, Paszportu Pacjenta. Cho¢
wiele choréb rzadkich wigze sie z ciezkim, postepujgcym przebiegiem, sg i takie, w ktérych przebieg
jest fagodny a nawet stacjonarny. Powinnismy nie tylko nauczy¢ sie lepiej rozpoznawac choroby
rzadkie, ale takze racjonalnie planowac opieke, dostosowujac jg do realnych potrzeb pacjenta. Czasem
kontrola w OECR co 3-5 lat bedzie w petni wystraczajgca, a czasem niezbedne bedg liczne hospitalizacje
lub wiele wizyt ambulatoryjnych w ciggu roku.

Dyrektor Wojciech Wysoczarniski, Zastepca Dyrektora
Wydziatu Swiadczeri Opieki Zdrowotnej, Agencja Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji

Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) ocenia
nowe technologie medyczne w aspekcie ich refundacji publicznej.
Zagadnienie postepu jest intrygujgcym problemem, z tego wzgledu, ze
wiele 0sdb chciatoby to wyrazi¢ w jakikolwiek sposéb, a jeszcze trudniej
to zmierzyé. W zwigzku z tym, tak jak méwi postep, to powinnismy miec po pierwsze zdefiniowany
i zmierzony stan obecny, czyli w jaki sposéb oceniamy obecng sytuacje
i w jaki sposéb mozemy ocenic ten stan zdrowia. Musimy mie¢ swiadomos¢, ze 80-90% technologii
medycznych nie spetnia kryteridw czasu, czyli wiekszo$¢ tych innowacji okazata sie nieskuteczna. Jak
to wyglada w przypadku lekow? W przypadku lekéw ocenianych przez niezalezne gremium ekspertéw
zgromadzonych w Prescrire International poziom innowacyjnosci moze by¢ przedstawiany w skali 7
stopniowej. W kolejnych 10 latach eksperci oceniali leki i innowacyjnos¢. Jezeli chodzi o bardzo dobre
oceny, to byty to pojedyncze interwencje, natomiast 80-90% nowych lekéw byto ocenianych stabo.
Wedtug ekspertdéw, az 107 lekéw, ktére sg zarejestrowane jest bardziej szkodliwych, niz korzystnych
To réwniez nakazuje zastanowié sie, w jaki sposdb dziata rynek lekdéw i czy rzeczywiscie mamy
do czynienia z tym wielkim postepem. Miary postepu oceniajg stan oczekiwany vs. stan obecny. W HTA
chcemy, zeby postep byt mierzony, jako rdéznica, czyli wyrazony w zyskanych latach zycia. Natomiast
w ramach dziatan marketingowych producentéw bardzo czesto wyniki sg przedstawiane, jako ilorazy.
Jest to przedstawiane w ten sposdb, ze lek jest 2 razy skuteczniejszy niz inny. Pozostaje pytanie -
co to znaczy dwa razy? Oznacza to czasem 3 dni, albo 3 lata. Wszystko bedzie zalezato od uktadu
odniesienia. Jezeli wyrazimy to, jako réznice w jednostkach mianowanych bedziemy wiedzieli, ile lat
zycia w petnym zdrowiu moze zyskac pacjent, dzieki zastosowanej terapii. Kolejny aspekt, na ktéry
chciatbym zwréci¢ Panstwa uwage to sg miary zdrowia (choroby) oraz istotne kliniczne punkty
koricowe. W uproszczony sposéb mozemy przezycie przedstawic jako 1, jezeli pacjent zyje, jezeli umart
— 0, a jezeli chcemy przedstawic¢ stany posrednie miedzy zyciem, a Smiercig, to pojawia sie pojecie
jakosci zycia. WHO pracuje caty czas nad wagami stanéw zdrowia. Rézne choroby, w zaleznosci
od stopnia nasilenia, majg przepisywane okreslone stany zdrowia, ktére pozwalajg poréwnywac
miedzy sobg dolegliwosci pacjenta zwigzane z okreslong choroba.
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Przedstawitem dwie przyktadowe choroby. Jedna choroba- niebieska linia, ktéra pojawia sie
od urodzenia, w zasadzie wszyscy pacjenci umierajg do 5 roku zycia, druga choroba, ktdra pojawia sie
okoto 40 roku zycia, moze sie wigzac z tym, ze pacjent cierpi np. z powodu astmy i jego jakos¢ zycia
spada. Ta choroba niespecjalnie wptywa na przezycie i mamy okreslony ubytek zdrowotny. Ten ubytek
zdrowotny, w poréwnaniu do populacji, méwimy o niezaspokojonej potrzebie zdrowotnej, ktora
reprezentowana jest przez pole pod krzywa miedzy linig zielong a niebieskg, albo niebieskg a czerwona.
Inny przyktad — pokazujemy, w jaki sposdb porédwnujemy skuteczno$é¢ dwdch lekéw. Czyli mamy
przyktad choroby, ktéra pojawia sie w 65 roku zycia, niebieska linia to jest obecnie leczony pacjent
i pojawia sie nowy lek, ktéry wptywa na tg krzywa przezycia, jako czerwony. Mamy dwa pola, jedno
pole miedzy niebieskg, a czerwong linig - to jest zysk zdrowotny, dzieki wprowadzeniu nowej
technologii. Niezaspokojona potrzeba, to pole miedzy zielong a niebieskg linig, niezaspokojona
potrzeba zdrowotna, pomimo wdrozenia nowej technologii to jest miedzy zielong a czerwong linig.
Widzg Panstwo przyktad, ze zyskane lata zycia na tym wykresie zostaty wyliczone przez komputer
na 4,61. Wg. metodologii HTA to jest 6% zyskanych lat Zycia, bo pokazujemy to w perspektywie
horyzontu catego zycia, natomiast marketingowcy, ktérzy by chcieli sprzedaé Panstwu ten lek beda
pokazywac to, jako iloraz miedzy 8% a 14%, gdzie mozna to w ten sposéb przedstawic, ze ten lek jest
skuteczny w 50 procentach albo jest dwa razy bardziej skuteczny niz pozostate.
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Kolejny obraz choroby, ktéry jest przedstawiony: choroba zaczyna sie od urodzenia, dzieci umierajg
bardzo szybko do 5 roku zycia - niebieska linia lub majg przeprowadzony skutecznie zabieg operacyjny
albo podany jakis lek, ktéry prowadzi do wyleczenia w tym okresie okoto-noworodkowym, 10% mniej
wiecej populacji ginie, nie udaje sie zoperowac. Natomiast te osoby, ktére s uratowane, linia
czerwona przebiega juz wzdtuz tej linii zielonej, widzimy taki przyktad bardzo skutecznej interwencji,
kiedy mamy bardzo duze wartosci dotyczace zyskanych lat zycia, mamy 69 zyskanych lat zycia. Niestety
czesciej mamy takie sytuacje, kiedy choroba pojawia sie okoto 61 roku zycia i ta réznica miedzy
niebieska a czerwong linig jest minimalna i nadal pozostaje duza niezaspokojona potrzeba, wiec
nalezatoby jeszcze poszukiwacé nowych lekdw. Pokrétce przedstawitem mozliwosci pomiaru postepu.
Postep mozna mierzy¢ tylko i wytgcznie tym, jakie korzysci pacjenci mogg odnies¢ i to korzysci takie,
ktdre mozna zmierzy¢, bo tym zajmuje sie HTA, czyli pomiary korzysci zdrowotnych w relacji do ceny.

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska, Konsultant krajowa w
dziedzinie pediatrii metabolicznej

Chciatabym powiedzie¢ o wyzwaniach w diagnostyce i terapii dzieci
z chorobami rzadkimi o podtozu metabolicznym. Zawsze zaczynamy
od pytania: Jak zapewni¢ mozliwie jak najlepszg jakos¢ zycia w tej grupie
chorych, bo pamietamy tez, ze te choroby powodujg wielonarzgdowe
zmiany, a wiec pacjenci wymagajg opieki wielowymiarowej. Dostepnos¢
kompleksowej opieki medycznej jest bardzo wazna dla pacjentéw, ktérzy
w codziennych kontaktach z lekarzami zgtaszajg swoje problemy. Mysle,
ze warto by spojrze¢ aktualnie juz troche szerzej, nie tylko w aspekcie przezywalnosci pacjentéw
z chorobami rzadkimi, ile jakosci ich zycia. Podczas konferencji, ktéra odbyta sie z okazji Swiatowego
Dnia Chordb Rzadkich wystgpit przedstawiciel pacjentéw, dorosty cztowiek, ktéry wystosowat apel:
»My nie chcemy przezywaé, my chcemy zy¢, zy¢ godnie, zy¢ tak, jak jest to mozliwe aktualnie,
na co pozwalajg juz dostepne terapie, dostepne, albo jeszcze niedostepne”. Sadze, ze czas nana
holistyczne podejscie do pacjenta. Niby czesto o tym méwimy, ale chyba czasami zapominamy, kierujac
sie juz narzadowymi objawami albo specjalizacjami, ktére s bardzo waskie. Reprezentuje
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specjalizacje, o ktérej niektérzy mowig — waska, a ja twierdze, ze przeciwnie - jest bardzo szeroka.
Pediatria metaboliczna(a faktycznie medycyna metaboliczna, bo pacjentami sg nie tylko dzieci, ale tez
osoby doroste) obejmuje okoto 2 tysiecy rzadkich genetycznie uwarunkowanych wrodzonych wad
metabolizmu, ktdre sg bardzo heterogenne klinicznie i mogg dotyczy¢ wszystkich narzadéw i uktadow.
Wazne, zeby zajmowad sie pacjentem w catosci i zadbaé o jego dobrostan zaréwno fizyczny, jak
i psychiczny, uwzgledniajgc tez czynniki sSrodowiskowe.

Deficyt kwasnej lizosomalnej lipazy (LAL-D) to choroba lizosomalna, czyli spowodowana brakiem
enzymu, ktory sie miesci w lizosomach. Brak enzymu powoduje kumulacje gtéwnie ttuszczéw ztozonych
z trijgliceryddw i estrow cholesterolu. LAL-D to choroba genetycznie uwarunkowana, wystepujgca
w dwdch postaciach klinicznych. Sg to dwa fenotypy kompletnie rézne, bo albo pacjent rodzi sie juz
w ciezkim stanie, ma powiekszong watrobe, $ledzione, nadnercza ze zwapnieniami, ma zahamowanie
wzrastanie i umiera - zwykle ok 3. miesigca zycia, o ile nie jest leczony. Taka jest historia pacjentéw
z LAL-D z chorobg Wolmana, czyli postacig ciezkg, wczesng. Natomiast jest postac, ktdre sie ujawnia
pozniej, pézniejtezijest rozpoznawana, a czesto jest to rozpoznanie przypadkowe juz u starszych dzieci
lub dorostych osdb, u ktérych stwierdzono powiekszenie i uszkodzenie watroby o niejasnej przyczynie.
LAL-D kiedy$ zwana byta chorobg spichrzania estréw cholesterolu, co powoduje powoli postepujgca
dysfunkcje watroby, az do witdknienia, sttuszczenia i ostatecznie ew. do marskosci watroby, czyli
niewydolnosci watroby. Dodatkowo towarzyszg jej zaburzenia gospodarki lipidowej- tzw. dyslipidemia,
czyli zmniejszone stezenie cholesterolu frakcji HDL (,zdrowej”), zwiekszona frakcja LDL oraz
zwiekszone stezenie trijglicerydéw. Sg to znane czynniki, ktére prowadzg do tak zwanych
niepozadanych zdarzen sercowo-naczyniowych, typu udar modzgu, zawat serca czy choroba
wiecowa.LAL-D to choroba wielouktadowa, postepujgca, chociaz w niektérych przypadkach bardzo
powoli postepujgca, ale potencjalnie zagrazajgca zyciu. Do tej pory w tej chorobie nie byto
zarejestrowanego zadnego leczenia, stosowano tylko leczenie objawowe. Od 2015 r. w Unii
Europejskiej zarejestrowana jest terapia enzymatyczna (a wiec wilasciwie przyczynowa) — enzym
sebelipaza alfa. Oczywiscie z racji tego, ze enzym ma swoj okres poéttrwania, to takie leczenie
enzymatyczne wymaga regularnychinfuzji dozylnych, co 2 tygodnie. Korzyscig enzymatycznej terapii
substytucyjnej jest dtuzsze przezycie i zahamowanie progresji choroby. W Polsce mamy obecnie szes¢
programow lekowych dla innych lizosomalnych choréb spichrzeniowych, ktére zapewniaja
finansowanie terapii. W zakresie programu lekowego jest kwalifikacja, wtgczenie terapii
i monitorowanie efektéw leczenia co p6t roku. W mojej opinii terapia enzymatyczna w LAL-D powinna
réwniez by¢ finansowana w ramach programu lekowego, jak inne lizosomalne choroby spichrzeniowe.
Podobna sytuacja dotyczy deficytu kwasnej sfingomielinazy.

Deficyt kwasnej sfingomielinazy (ASMD), zwany do niedawna chorobg Niemann-Picka, jest rzadka,
genetyczng, postepujacy i zagrazajacg zyciu choroba. Do tej pory nie byto Zzadnej opcji terapeutycznej,
poza objawowym postepowaniem. Od 2022 r. w Unii Europejskiej jest zarejestrowana enzymatyczna
terapia substytucyjna olipudazg alfa. Lek jest wskazany zwtaszcza w typie B, ale rowniez w typie A/B,
w typie A niestety nie, bo to jest typ, ktory przebiega z objawami neurologicznymi, a olipudaza alfa nie
przechodzi przez bariere krew-mazg.

Krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X, to choroba, ktéra nie miata zadnej opcji
terapeutycznej do tej pory, a leczenie polegato na regularnym podawaniu doustnej mieszanki
fosforanéw. W 2018 r. w Unii Europejskiej zarejestrowano przeciwciato monoklonalne — burosumab,
ktory skutecznie redukuje objawy kliniczne tej choroby. Mimo tego, Zze ostatnio preparat byt
refundowany w ramach Ratunkowego Dostepu do Terapii Lekowych (RDTL) dla ok. 14-16 pacjentdw,
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aktualnie zaden nastepny pacjent nie moze by¢ wprowadzony do tego leczenia w ramach powyziszej
procedury. Przyczyng tej sytuacji jest decyzja Ministerstwa Zdrowia o wykresleniu burosumabu z
wykazu lekéw refundowanych w ramach RDTLu. Uwazam to za naprawde duzy krok do tytu
i absolutnie nieakceptowalny. Znamy rodziny, w ktérych jest dwoje albo troje dzieci chorych - jedno
dziecko zdazyto sie zakwalifikowac do programu, rozpoczeto leczenie, a inne juz nie i na razie jest
to niemozliwe. Trudno rodzinom i lekarzom zaakceptowac taka sytuacje.

Obecnie w czasie, gdy powstaje coraz wiecej nowych terapii w chorobach rzadkich (w tym
we wrodzonych wadach metabolizmu), jest pewien nacisk na umozliwienie wczesnego rozpoznawania
tych chordb, tak aby je wczesénie leczyé. Optymalnie jeszcze w fazie przedobjawowej tj. poprzez
badania przesiewowe noworodkdw. Ma to absolutnie swoje uzasadnienie merytoryczne. Jednak niesie
za sobg sporo wyzwan. Przyjeto sie myslec: ,dodajmy kolejng chorobe, to bedzie lepiej”. W badaniach
przesiewowych noworodkéw niestety zasada ,im wiecej, tym lepiej” to nie jest racjonalne
postepowanie. Kiedys taka reguta mogta funkcjonowaé, natomiast w tej chwili znamy putapki badan
przesiewowych noworodkéw, wiemy duzo wiecej o heterogennosci klinicznej i trudnym
prognozowaniu w wielu wrodzonych wadach metabolizmu (przyktadem moze by¢ choroba Pompego),
a takze o koniecznosci zapewnienia monitorowania diagnostyki weryfikujacej wynik przesiewu.
Dlatego musimy witgcza¢ w program przesiewu kolejne choroby bardzo rozwaznie.

Prof. Ewa Matecka-Wojciesko, Kierownik Kliniki Chordb
Przewodu Pokarmowego Uniwersytet Medyczny w
todzi

W zakresie chordb rzadkich powinnismy sie inspirowac pediatrami,
poniewaz oni sobie dobrze radzg z rzadkimi chorobami, duzo gorzej
sobie radzimy my. Moze dlatego, ze jestesmy przyttoczeni nierzadkimi
chorobami dorostych, z ktérych z mozotem wytawiamy pojedyncze
przypadki chordb rzadkich. Wyzwan jest ogromnie duzo, zaréwno
po stronie pacjentéw, jak i lekarzy. Pacjenci z chorobami rzadkimi
muszg sie polskich warunkach wykazaé specjalng aktywnoscig, szuka¢ mozliwosci, byé oczytanym
i zorientowanym. Zdarzajg sie takie przypadki, ze w rodzinie jedna cérka zmarta na tajemniczg chorobe
watroby, druga cérka ma zdéttaczke i to nie zainspirowato nikogo w rodzinie do poszukiwania jakiejs
aktywnej pomocy u specjalistéw, w osrodkach referencyjnych. Potrzebne sg grupy wsparcia, ktdre sg
nieocenione, czy to zrzeszajgce osoby z wybrang chorobg, czy grupa choréb. Potrzebna jest edukacja,
zebysmy mieli swiadomos¢, ze sg choroby genetyczne, poniewaz spoteczeistwo w wiekszosci tkwi
w przekonaniu, ze wystepujg gtdéwnie te zawinione. Panuje przekonanie, ze jak bedziemy sie wtasciwie
odzywiaé, nie stosowac uzywek i uprawiaé sport, to zadna choroba nas nie dotknie. Nieoceniong role
odgrywaja rejestry i wazne, abySmy policzyli tych chorych. Istotne sg takze biobanki z materiatem
biologicznym chorych, w przysztosci do opracowywania testow przesiewowych, czy tatwiejszych
testow do wykonania powszechnie. Po stronie lekarzy bardzo duio jest do naprawy. Sciezki

diagnostyczne sg dosy¢ poplatane. Pacjenci z chorobg Wilsona sg interdyscyplinarni - majg objawy
ze strony watroby, osrodkowego uktadu nerwowego oraz choroby psychiatryczne. Istotny jest fakt,
iz choroba watroby moze by¢ Smiertelna, w odrdznieniu od objawdw neurologicznych,
czy psychiatrycznych, choé one sg bardzo ucigzliwe i przykre, ale nie stanowig zagrozenia $miercia.
To jest sprawa zycia i Smierci. Leczenie wtasciwe, zastosowane wczesnie powoduje, ze pacjent zyje, tak
jak kazdy inny. Natomiast jezeli leczenie nie jest zastosowane, lub jest zaniechane z powodu objawéw

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2023



RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

niepozgdanych przez pacjenta, to niestety pacjent trafia do szpitala na etapie ciezkiej niewydolnosci
watroby, a wtedy pozostaje tylko nagta transplantacja watroby, co nie jest fatwe do zorganizowania
i nie zawsze sie zdazy. Interdyscyplinarne podejscie sprawia, ze pacjent, trafia do osrodka
specjalistycznego w zakresie gastroenterologii, ale takze takiego, ktéry juz ma doswiadczenie
w leczeniu choroby Wilsona. Nie mozemy leczy¢ z ksigzki, cho¢ minimalne doswiadczenie jest
niezbedne. Program lekowy daje szanse i ogromny postep. Jest duzo mozliwosci diagnostycznych,
badania genetyczne i obrazowe tez s3 mozliwe. Jest tez leczenie, ale nie wszyscy o tym wiemy.
Pediatrzy leczg, natomiast my mamy troche do poprawy w tym zakresie. Musimy te wstepng faze
poprawié. Penicylamina daje duzo objawdw niepozgdanych — m. in. ciezkie objawy ze strony nerek,
leukopenia, obnizenie poziomu ptytek krwi i caty szereg ze strony przewodu pokarmowego. Pacjenci
czasami przerywajg te terapie, bo nie sg w stanie wytrzymaé. Powinno sie ich widywaé w miare
regularnie, zeby to z nimi przedyskutowac, zaproponowac¢ cos innego, z tym jest ktopot. Ta terapia
musi by¢ prowadzona przez cate zycie. U tych pacjentéw bardzo duzo jest objawodw ze strony watroby,
ale tak sie dzieje z nieznanych mi powoddw, Ze ci pacjenci sg leczeni na oddziatach neurologicznych.
Trientyna powinna by¢ stosowana w programie lekowym w pierwszej linii terapii.

Prof. Jan Styczyniski, Konsultant krajowy w dziedzinie
onkologii i hematologii dzieciecej

Reprezentuje taka dziedzine medycyny, ktéra ma do czynienia wytacznie
z pacjentami majgcymi choroby rzadkie. Dzisiaj chciatem powiedzie¢
o neurofibromatozach, ktére predysponuja do rozwoju choréb
nowotworowych. Neurofibromatoza to choroba rzadka, genetycznie
uwarunkowana. Wystepuje mniej wiecej raz na 3 tysigce. Ocenia sie,
ze w Polsce jest ok. 10 tysiecy chorych z t3 choroba. Jest to wiec choroba
czestsza sposrdd tych rzadkich, aczkolwiek moze niekoniecznie czesto
spostrzegana. Neurofibromatozy, to choroby z grupy neurodermatoz, a
wiec troche neurologicznych, troche dermatologicznych i troche
onkologicznych i dlatego my sie zajeliSmy tymi pacjentami, bo zaczeli do nas trafia¢ pacjenci
z nowotworami. Zresztg w definicji tej choroby jest miedzy innymi wystepowanie nerwiakéw,
wtdkniakdw splotowatych, a takze glejakéw uktadu wzrokowego. A to oznacza, ze ci pacjenci traca
wzrok, wiec jest to duzy problem. Jak sobie wyobrazi¢ takiego pacjenta? Mysle, ze wszyscy widzieli,
albo maja wyobrazenie postaci Quasimodo z filmu ,,Dzwonnik z Notre Dame”. On byt bardzo sprawny
fizycznie, natomiast miat garb, skolioze, znieksztatcong gtowa i oczodoty. Mysle, ze to takie filmowe
wyobrazenie takiego pacjenta i tacy ludzie sg wsrdd nas i ci ludzie majg przeogromne problemy
wtasciwie z kazdego uktadu. Nowotwory rozwijajg sie po linii neurologicznej, po linii réznych ostonek
nerwowych, co kreuje dolegliwosci bélowe oraz dysfunkcje réoznych narzgdéw. W Polsce witasciwie nie
byto zadnego systemu opieki nad tymi pacjentami. Mniej wiecej ponad 20 lat temu zajeliSmy sie tymi
pacjentami, jako jeden z dwdéch osrodkdéw (drugi, to byt Instytut Matki i Dziecka). Oczywiscie szybko
pacjenci zorientowali sie, ze w Bydgoszczy jest mozliwos¢ diagnostyki i terapii, wiec zaczeli przyjezdzac
catymi rodzinami. W ten sposéb zajeliSmy sie rdwniez pacjentami dorostymi, jako cztonkami rodzin
naszych pacjentéw pediatrycznych. Czes¢ tych pacjentéw trafita w efekcie do nas, jako pacjenci
onkologiczni do leczenia. Niektérzy zmarli, a wiec jest to choroba, ktéra moze dawac tego typu
powiktania, pomijajac to, ze daje ogromne trudnosci zycia codziennego, ktére wptywajg na stan
fizyczny i psychiczny. Ze wzgledu na swoéj wyglad ci ludzie spotykajg sie z ostracyzmem spotecznym,
a wiec jest to problem. W Gliwicach przeszczepiono jednej pacjentce twarz. Trzy lata temu ruszyt
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program pilotazowy koordynowanej opieki nad pacjentami z neurofibromatozami. On nie dziata
perfekcyjnie, ale to sg poczatki dziatan. Sg cztery osrodki pediatryczne, ktére realizujg ten program.
Niestety nie ma osrodka w Polsce potudniowej oraz nie ma dla oséb dorostych. To jest pewien problem
organizacyjny do naprawienia. Ale, pierwszy krok zostat zrobiony i bardzo sie z tego cieszymy. W
Bydgoszczy mamy mniej wiecej 2 tysigce pacjentéw pod opieka, z tego potowa z neurofibromatozami,
a wiec to jest duza grupa. | druga dobra wiadomos¢ jest taka, ze wreszcie pojawita sie skuteczna
terapia. Selumetynib zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w 2021 r. we wskazaniu do stosowania
w leczeniu objawowych, nieoperacyjnych nerwiakowtdkniakow splotowatych (ang. plexiform
neurofibromas, PN) u dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatozg typu 1 (NF1). U
czesci pacjentéw powoduje zmniejszenie guzéw, poprawe samopoczucia i ustgpienie dolegliwosci
boélowych. W 2022 r. Ministerstwo Zdrowia uznato ten lek za jeden z kilku na liscie lekéw o wysokim
stopniu innowacyjnosci. Obecnie jest opracowywany program lekowy dla pacjentéw z
neurofibromatozami.

Prof. Barbara Jarzgb, Przewodniczgca Sekcji
Raka Tarczycy Polskiego Towarzystwa
Endokrynologicznego

Kazdy z nas, kto ma do czynienia z chorobg rzadkg, czuje sie
samotnym wojownikiem, a musi rozmawiac z innymi. Ja bym
powiedziata tak, zrozumie¢, ze potrzeby jego pacjentéw nie
sg potrzebami jedynymi. Oczywiscie rak tarczycy jest chorobg ‘
rzadka nowotworowa, bo dotyczy zaledwie 1% chorych na | AN b z , 73
nowotwory. Rak rdzeniasty tarczycy jest chorobg ultrarzadka, stanowigc zaledwie utamek, piec
dziesieciotysiecznych chorych na nowotwory. | w zakresie tej choroby rzadkiej dokonaty sie w ostatnich
latach wielkie postepy. Postepy, ktdre mysle, ze przyniosg w przysztosci przetom, ale jeszcze dzis$ nie
przyniosty. Méj osrodek nalezat do pierwszych, ktdrzy prowadzili diagnostyke genetyczng w kierunku
genu RET. Gen RET jest genem odpowiedzialnym za predyspozycje genetyczng do raka rdzeniastego
tarczycy. Udato sie w srodowisku endokrynologicznym i onkologicznym wprowadzié zasade, ze kazdy
chory z rozpoznanym rakiem rdzeniastym tarczycy ma badania genetyczne. Dzieki temu
zgromadzilismy stosunkowo duzg grupe chorych wczesnie rozpoznanych. To jest wazne dla wyleczenia,
a dla naszych chorych to jest wielki postep. Tyle tylko, Ze rak rdzeniasty tarczycy jest chorobg
nowotworowa agresywng i wsrdd tych wielu chorych wyleczonych mamy tez chorych, u ktérych doszto
do progres;ji, do rozsiewu choroby, | do niedawna nie mielismy ich czym leczy¢. Teraz to sie zmienito.
Inhibitory kinaz tyrozynowych sg dostepne w ramach programu lekowego. Tyle tylko, ze te leki
pozornie selektywne, dotykajg niestety wielu narzgdéw i majg wiele objawdw ubocznych. Lista chordb,
ktdére wykluczajg tych chorych z programu lekowego, jest dtuzsza, niz lista wskazan. W lutym 2021 r.
zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej selektywny inhibitor kinazy RET — selperkatynib. Jest to lek,
ktory pobudza wytagcznie biatko odpowiedzialne za tworzenie sie nowotwordw. Natomiast nie
stymuluje on receptora czynnika wzrostu srédbtonka naczyniowego, ktére to nieselektywne dziatanie
jest przyczyna wielu objawdéw ubocznych. Selperkatynib w monoterapii jest wskazany do stosowania
w leczeniu dorostych z: zaawansowanym niedrobnokomérkowym rakiem ptuca (NDRP) z obecnosciag
fuzji genu RET, ktdrzy nie byli wczesniej leczeni inhibitorem genu RET oraz zaawansowanym rakiem
tarczycy z obecnoscia fuzji genu RET, ktérzy wymagaja terapii systemowe]j po wczedniejszym leczeniu
sorafenibem i (lub) lenwatynibem. Lek w monoterapii jest wskazany do stosowania w leczeniu
dorostych i mtodziezy w wieku co najmniej 12 lat z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy (RRT)
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z mutacja w genie RET. To jest lek skuteczny juz na poczatku leczenia. | lepszy od innych lekéw, bo nie
daje objawdéw ubocznych, a przeciez objawy uboczne czesto uniemozliwiajg nam leczenie.
Selperkatynib, to lek niezwykle wartosciowy dla niewielkiej grupy chorych —wg. naszych estymacji ok.
pieciu chorych rocznie. Jestem przekonana, ze nawet z postepem diagnostyki genetycznej bedzie
wyselekcjonowanych dla tego leczenia nie wiecej niz 20 chorych rocznie. A jest to terapia ratujgca im
zycie.

Prof. Jadwiga Dwilewicz-Trojaczek, Przewodniczqca
Sekcji ds. Zespotéow Mielodysplastycznych

Jestem hematologiem i onkologiem i na wstepie powiem, ze prawie
wszystkie nowotwory krwi nalezg do chordb rzadkich, ale nie tylko
choroby nowotworowe w hematologii mogg stanowié zagrozenie dla
zycia i takg ultrarzadka chorobg jest nocna napadowa hemoglobinuria
(PNH). Zachorowania, to 1-2 przypadkéw na milion mieszkancow.
Zanim powstaty leki, ktdre mogg tutaj wiele zdziataé, to przezycie AN
chorych na nocng napadowg hemoglobinurie byto zdecydowanie B\

gorsze. 35% chorych umierato w ciggu pierwszych 5 lat od rozpoznania, czyli to nie jest taka choroba,
ktdra gwattownie prowadzi do zgonu, chociaz moze. Jesli dojdzie do ciezkiej zakrzepicy, na przyktad
naczyn moézgowych, czy naczyn watrobowych, to faktycznie moze sie skoiczyé zgonem nawet w ciggu
paru dni, zanim jeszcze sie postawi rozpoznanie. Od 2007 r. jest zarejestrowany lek w terapii PNH—
ekulizumab, inhibitor sktadowej C5 dopetniacza. W Polsce po kilkunastu latach zostat wprowadzony do
refundacji publicznej w ramach programu lekowego. W 2019 r. zarejestrowano w Unii Europejskiej
rawulizumab, takze inhibitor sktadowej C5 dopetniacza, ktéry mozna podawac co 8 tygodni, a nie co 2
tyg., jak ekulizumab. Na swiecie inhibitory sktadowej C5 sg lekami pierwszej linii terapii nocnej
napadowej hemoglobinurii, a rawulizumab jest stosowany, jako lek pierwszej linii. My w Polsce niestety
nie mamy tej mozliwosci, chociaz rawulizumab on réwnie skuteczny, jak ekulizumab, a jako$¢ zycia
chorych jest zdecydowanie lepsza. Chorzy leczeni rawulizumabem zgtoszaja sie do szpitala ok. siedem
razy na podanie dozylne w ciggu roku, a chorzy leczeni ekulizumabem ok. dwadzies$cia razy w ciggu
roku. Jest to duza rdéznica i mozliwo$¢ pracy i normalnego zycia. Ale jest pewna grupa chorych, mimo
leczenia inhibitorami C5, u ktérych utrzymuje sie niedokrwistos¢. W 2021 r. zostat zarejestrowany
nowy lek - pegcetakoplan, ktdry jest inhibitorem sktadowej C3. Pegcetakoplan moze dziata¢ tam, gdzie
inhibitory C5 nie dziatajg. Dodatkowo, czasami nawet pod ich wptywem moze sie rozwija¢ anemia
hemolityczna immunologiczna, bo ta anemia hemolityczna, ktéra jest w przebiegu nocnej napadowej
hemoglobinurii, to jest bardzo ciezka niedokrwistos¢ hemolityczna wewnatrznaczyniowa. To moze

prowadzi¢ do pojawienia sie zespotéw zakrzepowo-zatorowych, niewydolnosci nerek, czy nadcisnienia
ptucnego, czyli to jest choroba wielonarzagdowa, ktéra skraca zycie. A leczenie skuteczne inhibitorami
C5 paradoksalnie zwieksza liczbe czgsteczek C3, bo dopetniacz nam jest potrzebny miedzy innymi do
usuwania mikroorganizméw, wiec takie sytuacje, jak zakazenie, uraz stymulujg jeszcze bardziej
wytwarzanie tej sktadowej, a ona nie moze sie dalej przeksztatci¢ i zaktywowac w C5 i tych czgsteczek
pozostaje nadmiar. One mogg optaszczac krwinki czerwone i przeciw nim powstaje przeciwciato, czyli
jedno leczenie taki niesie skutek. | okazuje sie, ze zastosowanie pegcetakoplanu prawdopodobnie
likwiduje tez niedokrwisto$¢ autoimmunohemolityczng. Ale generalnie nawet bez tej anemii
autoimmunohemolitycznej, ktéra tez nie dotyczy wszystkich leczonych, to u czesci chorych leczonych
inhibitorami C5 nadal pozostaje niedokrwistosé. Czes$¢ z nich jest nadal uzalezniona od przetoczen
koncentratu krwinek czerwonych. Woéwczas nalezy poda¢ pegcetakoplan, tak jest zapisane
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w charakterystyce leku, czyli jesli chorzy sg leczeni inhibitorami C5 i po trzech miesigcach utrzymuje sie
niedokrwisto$¢. | tych chorych na pewno jest niewiele, bo niewiele oséb choruje na nocng napadowg
hemoglobinurie, a wsrdd nich czes¢ odpowie lepiej na leczenie inhibitorami C5, ale pozostanie grupa
chorych, ktérzy beda mieli nadal niedokrwistos¢ i bedg z tego powodu tez mieli gorszg jakos¢ zycia.
Dodatkowg zaletg dla chorego oraz potencjalnym Zrddtem oszczednosci dla ptatnika jest fakt,
ze Pegcetakoplan podaje sie dwa razy na tydzieh w postaci infuzji podskdrnej. Jezeli chory nauczy sie,
to moze sobie podawaé lek w domu i stosunkowo rzadko korzysta¢ z kontroli w szpitalu, co go
uniezaleznia i zwieksza jego jako$¢ zycia. Jako klinicysci bardzo oczekujemy na pozytywna decyzje
refundacyjna dotyczacg rawulizumabu oraz pegcetakoplanu, aby te dwa leki byty dostepne dla polskich
chorych.

Prof. Aleksandra Zurowska, Kierownik Kliniki Choréb Nerek
i Nadcisnienia Dzieci i Mtodziezy, Uniwersyteckie Centrum
Kliniczne w Gdarisku

Bardzo sie ciesze, ze zostat uchwalony i jest wdrazany Plan dla Chordéb
Rzadkich. W zwigzku z jego wdrazaniem chciatam poruszy¢ pare zagadnien,
ktore zostaty dzisiaj poruszone, ale wymagajg podkreslenia. Zaczne
od prostej empatii; musimy wszyscy, zaréwno lekarze jak i decydenci
nauczyc sie traktowania gtosu pacjentdw i organizacji pacjenckich bardzo
powaznie i stara¢ sie realizowac zgtoszone przez nich potrzeby w zakresie
zarowno dostepu do diagnostyki jak i leczenia. Przyktadem moze byé ekulizumab, lek stosowany
w programie lekowym do leczenia atypowego zespotu hemolityczno-mocznicowego. Od ponad dwdch
lat staramy sie przekona¢ Ministerstwo Zdrowia, ze rawulizumab, lek dziatajgcy tak samo, ale
podawany rzadziej znaczgco poprawia jakos¢ zycia pacjentow. Dla chorych oraz ich rodzin to ogromna
réznica czy przyjezdza sie raz na 8 tygodni czy raz na 2 tygodnie do o$rodka klinicznego na podanie
dozylne leku. To jednoczesnie oszczednosci dla szpitala, gdyz obstuga chorego w programie lekowym
zajmuje sporg czes¢ dnia pracy lekarza i pielegniarki; rzadsze wizyty w szpitalu generujg wiec realne
oszczednosci dla systemu. Drugi problem, réwniez zwigzany z wdrazaniem Planu dla Chordb Rzadkich
to finansowanie kosztochtonnych badan genetycznych. Jako europejski osrodek referencyjny dla
chordb rzadkich nerek wykonujemy zgodnie z miedzynarodowymi zaleceniami diagnostyczne badania
genetyczne u naszych chorych od wielu lat. Ale jak to wykonujemy? Od 15 lat mdj osrodek finansuje
z srodkéw naukowych diagnostyke steroidoopornych zespotéw nerczycowych dla wszystkich
pacjentéw w Polsce. Jestesmy silnie motywowani, aby to wykona¢ gdyz dodatni wynik genetyczny
oszczedza chorym niepotrzebne préby intensywnego leczenia immunosupresyjnego. Od ponad szesciu
lat finansujemy ze zdobytych s$rodkéw naukowych diagnostyke zespotu Alporta. Czekamy na
wdrozenie finansowania badan genetycznych w Planie Choréb Rzadkich gdyz na diuzszg mete nie
bedziemy w stanie kontynuowac ich finansowania przy pomocy réznych heroicznych dziatan. Bardzo
tez apeluje za szybkim wdrozeniem wysokospecjalistycznych badan niegenetycznych, tematu dzisiaj
nie poruszonego. Nalezy sprawnie przeprowadzi¢ akredytacje laboratoriow polskich, ktére sitg
entuzjazmu naukowcow wykonujg unikalne wysokospecjalistyczne badania laboratoryjne. Proces ten

musi uwzgledni¢ mozliwos¢ formalnego wystawienia przez nich wyniku diagnostycznego,
spetniajgcego wymogi formalne i prawne wynikéw laboratorium diagnostycznego. Na koricu chciatam
wspomnie¢ o rejestrach. Rejestry sg bardzo potrzebne, a my mamy szanse wyprzedzi¢ inne kraje
europejskie, jezeli wprowadzimy planowany prosty Polski Rejestr Choréb Rzadkich. Warunkiem jego
powstania jest stworzenie mozliwosci wprowadzenia do praktyki klinicznej kodu ORPHANET, kodu
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obowigzujgcego w europejskich sieciach referencyjnych dla choréb rzadkich. W moim szpitalu moge
wpisa¢ kod ORPHANET, ale nie moge go umiesci¢c go przy ostatecznym rozpoznaniu. Nalezy
przyspieszy¢ prace, aby systemowo wprowadzi¢ do elektronicznej dokumentacji chorych w Polsce
mozliwos¢ kodowania rozpoznan nie tylko kodami ICD 10, ktdre nie rozrdzniajg choréb rzadkich, ale
rowniez kodami ORPHA, i wéwczas nagle te choroby stang sie widoczne.

Prof. Marek Hus, Kierownik Katedry i Kliniki
Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku UM w Lublinie

W zakresie nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) musimy twardo staé
na stanowisku, ze najnowoczesniejsze leki powinny by¢ dostepne w Polsce.
Sadze, ze rawulizumab, dzieki dtugiemu dziataniu umozliwia lepsze
funkcjonowanie chorych, ktdérzy znaczgco rzadziej musza zgtaszaé sie
na podanie leku. Biorgc pod uwage grupe, co najmniej 30% chorych, ktérzy £

sg suboptymalnie leczeni ekulizumabem, powinni oni mie¢ réwniez \
mozliwos¢ terapii pegcetakoplanem. Od 2018 r. w Polsce mamy dostep \

do terapii ekulizumabem, ale nie mozemy nie zauwazy¢ postepu
w medycynie i udawac, ze ten postep nas nie dotyczy. To jest nasza powinnos¢, to jest koniecznosé.
Przypominam osobom odpowiedzialnym za polityke zdrowotng i refundacje, ze PNH dotyczy
niewielkich grup pacjentéw bezposrednio narazonych na ciezkie i Smiertelne powiktania zdrowotne.
Sg to mtodzi ludzie majacy przed sobg cate zycie, ktdrym mozemy pomdc w sposdb optymalny
i przywrdci¢ ich do spoteczenstwa, ludzi, ktérzy pracujg na nasze emerytury. Nabyta zakrzepowa
plamica matoptytkowa (aTTP), to kolejny problem wynikajgcy z nadmiaru immunologii w immunologii.
Zyjemy w czasach, w ktdérych wiele $srodowiskowych kofaktoréw, ktére nas otaczajg, w powietrzu,
w tym, co znajduje sie w naszej codziennej diecie, w ilosci lekdw, ktére bez jakiejkolwiek kontroli dzisiaj
obywatel polski moze kupi¢ w wielu miejscach, powoduje, ze nasza immunologia zaczyna walczy¢
z naszym wiasnym organizmem. W zwigzku z tym problem, ktdry sie pojawia, dotyczy takiej
immunizacji, takiego nadmiaru pewnych przeciwciat, ktdre atakuja jedng z metaloproteinaz
usuwajgcych kompleksy fragmentéw naszego uktadu krzepniecia, ktére absorbujg ptytki i powodujg
mikrozakrzepy w sieci naczyn wiosowatych w wielu narzadach, w wielu tkankach naszego ciafa,
powodujgc bezposrednie zagrozenie wynikajgcego wiasnie z tego pogotowia prozakrzepowego,
a z drugiej strony ciezkiej skazy krwotocznej wynikajgcej ze zuzycia, bowiem te nasze elementy
morfotyczne, ktére sg najwazniejsze w hemostazie, w krzepnieciu, sg wfasnie angazowane i w tym
procesie wykrzepiania Srédnaczyniowego sg tam deponowane. W zwigzku z tym mamy duzy problem
z gteboka matoptytkowoscig i z potencjalnymi ciezkimi uszkodzeniami narzgdowymi, ktére w wielu
wypadkach w tej pierwszej fazie, ostrej fazie tej choroby mogg powodowaé bardzo powazine
zagrozenia, w tym rowniez zagrozenia zycia. Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa jest jedna
z bardzo rzadkich choréb, dotykajgcg bardzo matg grupe oséb. Sg to zwykle mtode kobiety (Srednia
wieku miedzy 30 a 40 lat). Walczymy z tg chorobg od wielu lat poprzez fakt usuwania tych przeciwciat,
ktére mozna wykonac specyficzng procedurg w osrodkach, ktére posiadajg odpowiednie urzadzenia.
Nazywa sie ta procedura plazmaferezg wymienng z jednoczesnym suplementowaniem tego elementu,
ktérego nie ma w naszym srodowisku krwi, a wiec tg metaloproteinazg, ktérg dostarczamy, korzystajac
z pewnych gotowych preparatéw krwi, ktore sg wtasnie w tej catej procedurze wykorzystywane.
Oczywiscie jednoczesnie prébujemy uspokoi¢ nasza immunologie przy pomocy lekéw
immunosupresyjnych. Jestesmy juz po badaniach rejestracyjnych nowego leku — kaplacyzumabu, ktéry
jest przeciwciatem monoklonalnym, ktére moze zatrzymaé wtasnie tworzenie takich duzych
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multimerdw czynnika von Willebranda poprzez fakt odcinania tego czynnika ptytce krwi, w zwigzku
z tym catej patologii, ktéra ma miejsce i ktéra prowadzi wtasnie do objawéw klinicznych tej choroby.
Dzisiaj, pomimo tego, ze kaplacyzumab jest zarejestrowany w catej Unii Europejskiej od 2018 r.
pacjenci w Polsce nie maja do niego dostepu refundacyjnego.

Dr Jakub Gierczyriski, Ekspert systemu ochrony
zdrowia

Choroby rzadkie sg traktowane priorytetowo w Polsce zgodnie
z Rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2021 r.
w sprawie priorytetdw zdrowotnych. W 2021 r. wszedt w zycie
Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, ktory zaktada
zmiany w szeSciu obszarach: Osrodki Eksperckie Chordb
Rzadkich, Diagnostyka chordéb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod diagnostycznych
z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych, Dostep do lekéw i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich, Polski Rejestr Chordb Rzadkich, Paszport pacjenta
z chorobg rzadka oraz Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”. Budzet alokowany na realizacje
Planu to ponad 130 mIn zt. W 2022 r. zostata powotana Rada ds. Choréb Rzadkich. Szczegdlnie wazng
i fundamentalna dla optymalizacji opieki nad pacjentem z chorobg rzadka jest poprawa diagnostyki
chordb rzadkich, w szczegdlnosci zwiekszenie dostepu pacjentéw do nowoczesnych metod diagnostyki
molekularnej. W Ministerstwie Zdrowia tocza sie prace w zakresie poszerzenia obszaru diagnostyki
genetycznej, jako Swiadczen gwarantowanych w zakresie ambulatoryjnej opieki specjalistycznej o
badania metodg poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (aCGH), badania
catoeksomowe (WES, Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem technologii sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS, Next Generation Sequencing) w diagnostyce choréb genetycznie
uwarunkowanych oraz analizy ekspresji genu lub kilku genéw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu
metody Real-Time PCR - ilosciowa reakcja taricuchowa polimerazy w czasie rzeczywistym. W procesie
optymalizacji diagnostyki i leczenia chordb rzadkich powinno sie wykorzystaé¢ potencjat Funduszu
Medycznego, wprowadzonego ustawowo w 2020 r. z inicjatywy Prezydenta RP, we wspodtpracy z
Ministrem Zdrowia. Z Funduszu Medycznego powinny by¢ finansowane profilaktyka, wczesne
wykrywanie, diagnostyka i leczenia chordb rzadkich. Z Funduszu Medycznego zostata sfinansowana
refundacja publiczna pieciu technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci z listy Ministra
Zdrowia z maja 2021 r. oraz dwdch technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci z listy
Ministra Zdrowia z maja 2022 r. W latach 2019-2023 poprawia sie sukcesywnie dostep refundacyjny
do terapii lekowych stosowanych w leczeniu choréb rzadkich — w ramach Ustawy Refundacyjnej oraz
Funduszu Medycznego. Jest to tym bardziej cenne, ze tylko w przypadku ok. 5% chordb rzadkich
sg zarejestrowane terapie lekowe. W 2021 r. na zrefundowanych 68 nowych czgsteczko-wskazan
ogdétem 29 dotyczyto chordb rzadkich, takich jak: ostra porfiria watrobowa, fenyloketonuria, ostra
biataczka limfoblastyczna, przewlekfa biataczka limfocytowa, szpiczak plazmocytowy, ostra biataczka
szpikowa, mastocytoza, rak z komodrek Merkla, rak watrobowokomérkowy, rak tarczycy, rak
kolczystokomdrkowy skory, przewlekta choroba nerek z nastepstwami nieprawidtowego Ilub
niewystarczajgcego metabolizmu biatek, tetnicze nadcisnienie ptucne, choroba Cushinga, hemofilia
A i B, dziedziczny obrzek naczynioruchowy, cystynoza nefropatyczna, choroba Wilsona, zespét
miasteniczny Lamberta-Eatona, autosomalnie dominujgca postaé¢ zwyrodnienia wielotorbielowatego
nerek, pierwotna matoptytkowos$¢ immunologiczna, nabyta ciezka niedokrwistos¢ aplastyczna,
przewlekte zakazenia ptuc u pacjentéw z mukowiscydozg i aktywne mikroskopowe zapalenie jelita
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grubego. W 2022 r. na zrefundowanych 115 nowych czgsteczko-wskazan lekdw 37 dotyczyto choréb
rzadkich, takich jak: guzy neuroendokrynne trzustki, guzy neuroendokrynne przewodu pokarmowego,
cystynoza  nefropatyczna, choroba  Devica, zaburzenia cyklu mocznikowego, rak
watrobowokomodrkowy, mielofibroza, chtoniaki, ostra biataczka szpikowa, wieloogniskowa choroba
Castlemana, hemofilia A i B, nocna napadowa hemoglobinuria, rdzeniowy zanik miesni, ostra porfiria
watrobowa, mukowiscydoza, pierwotna hiperoksaluria typu 1, dystrofia miesniowa Duchenne’a,
gruzlica ptuc wielolekooporna, odczulanie wysoko immunizowanych dorostych biorcéw przeszczepu
nerki, dziedziczny obrzek naczynioruchowy i fenyloketonuria. Od stycznia 2023 r. zrefundowano 17
nowych czasteczko-wskazann w zakresie terapii chordb rzadkich: szpiczaka plazmocytowego,
przewlektej biataczki limfocytowej, chtoniakdéw, czerwienicy prawdziwej, pierwotnej matoptytkowosci
immunologicznej i zespotéw mieloplastycznych. Nalezy podkresli¢, ze w Polsce znakomicie dziata
Program Badan Przesiewowych Noworodkéw koordynowany przez Zaktad Badan Przesiewowych
i Diagnostyki Metabolicznej oraz Zaktad Genetyki Instytutu Matki i Dziecka obejmujacy 30 jednostek
chorobowych. Z perspektywy pacjentow i ich rodzin najwiekszym wyzwaniem jest wczesna i sprawna
diagnostyka — w tym molekularna, funkcjonowanie osrodkéw eksperckich choréb rzadkich
oraz koordynacja i kompleksowos¢ opieki.

Nalezy podkresli¢, ze gwarancjg pozytywnych zmian w zakresie chordb rzadkich jest adekwatne
finansowanie systemu ochrony zdrowia w Polsce. Czesi przeznaczajg rocznie na ochrone zdrowia
wiecej niz Polacy. Pare lat temu byto to 800 euro PPP na gtowe mieszkanca wiecej, bo w Polsce
przeznaczaliSmy na ochrone zdrowia ogdétem ok. 1 500 euro PPP na gtowe mieszkanica, a Czesi
przeznaczali wtedy 2 300 euro PPP na gtowe mieszkanica. To teraz, wedtug najnowszego raportu za
2021, Czesi przeznaczajg 2 600 euro PPP na gtowe mieszkanca, czyli przeznaczajg juz 1 000 euro PPP
wiecej od Polakow.

Rok 2023 to nastepny rok aktywnych dziatan Medycznej Racji Stanu. Na stronie
https://medycznaracjastanu.pl/raporty/ jest juz opublikowanych 25 raportéw przekrojowych, a ten
raport bedzie dwudziesty szdsty. W sumie ponad 200 oséb z réznych stron sektora ochrony zdrowia
i sektora opieki spotecznej wspdttworzyto te opracowania, Pokazuje to waznosc¢ i interdyscyplinarnosé
poruszanych tematdéw i problemow.

4. Wnioski i rekomendacje

Whioski Rekomendacje

Choroby rzadkie w Polsce sg traktowane Nalezy powotac¢ eksperckie osrodki choréb
priorytetowo, co pokazuje rozporzgdzenie rzadkich, wdrozyc¢ diagnostyke genetyczng, rejestr
ministra Zdrowia oraz uchwalony i wdrazany  chordb rzadkich i platforme informacyjng choroby
Plan dla Choréb Rzadkich 2021-2023 oraz rzadkie.

Fundusz Medyczny

W 2021 r. na zrefundowanych 68 nowych Nalezy utrzymac szybka refundacje
czasteczko-wskazan ogdétem 29 dotyczyto noworejestrowanych lekéw w chorobach rzadkich,
chordb rzadkich. W 2021 r. W 2022 r. na 115  przy mniej restrykcyjnych kryteriach programoéw
nowych czgsteczko-wskazan, zrefundowano  lekowych oraz wtasciwej wycenie Swiadczen w

37 nowych czgsteczko-wskazan w zakresie programach lekowych.

chordb rzadkich. Od stycznia 2023 r.

zrefundowano 17 nowych czgsteczko-

wskazan w zakresie terapii choréb rzadkich
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Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest
rzadko wystepujaca chorobg. Szacuje sie, ze
zapada na nig rocznie 1-2 osoby na 1 min
populacji. Zylna choroba zatorowo-
zakrzepowa i zwigzane z nig incydenty
zakrzepowe u potowy nieleczonych chorych
prowadzg do zgonu. Warto podkresli¢, ze
choroba w znacznym stopniu dotyczy oséb
mtodych.

Atypowy zesp6t hemolityczno-mocznicowy
to ultrarzadka, zagrazajgca zyciu choroba, w
ktérej pacjenci doswiadczajg nagtych i
postepujacych epizodéw mikroangiopatii
zakrzepowej (TMA) spowodowanych
niekontrolowang aktywacjg dopetniacza z
dominujgcym w obrazie klinicznym
uposledzeniem czynnosci nerek.
Neurofibromatoza typu 1 to nieuleczalna,
genetyczna choroba rzadka, ktdrej objawy
pojawiajg sie we wczesnym dziecinstwie, a
jedna z najciezszych manifestacji jest
nerwiakowtdkniak splotowaty.

Rak tarczycy jest jednym z najczestszych
nowotwordéw endokrynnych, natomiast w
postaci raka rdzeniastego diagnozowany jest
jedynie w okoto 4% przypadkdéw, bedgc tym
samym rzadkg chorobg onkologiczng.

Niedobdr lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-
D) jest ultrarzadka, progresywna,
zagrazajgcg zyciu chorobg wielouktadowg,
wywotang defektem genetycznym
powodujgcym znaczne zmniejszenie lub
catkowity brak aktywnosci lizosomalnej
kwasnej lipazy. Przebieg kliniczny wczesnej
postaci choroby jest dramatyczny,
prowadzac do zgonu dziecka w ciggu

Rekomendowana jest refundacja publiczna
rawulizumabu oraz pegcetakoplanu w terapii PNH.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
rawulizumabu w terapii aHUS.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
selumetynibu w leczeniu nieoperacyjnych
nerwiakowtdkniakéw splotowatych u dzieci i
mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z
neurofibromatozg typu 1.

Rekomendowana jest kontynuacja i
dofinansowanie pilotazowego programu
koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z
neurofibromatozami, ktérego celem jest poprawa
efektywnosci diagnostyki i opieki nad chorymi z
neurofibromatozami, a takze wczesne wykrywanie
probleméw zdrowotnych charakterystycznych dla
tej grupy chorych.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
selperkatynibu w | linii leczenia zaawansowanego
raka rdzeniastego z mutacjg RET oraz po
niepowodzeniu | linii leczenia w Il leczenia
zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy z
mutacjg w genie RET. Nalezy podkresli¢, ze
aktualnie lek selperkatynib posiada rejestracje do
stosowania w zaawansowanym raku rdzeniastym
tarczycy bez wzgledu na linie leczenia.
Rekomendowana jest refundacja publiczna
sebelipazy alfa jako enzymatyczna terapia
zastepcza dla pacjentéw z niedoborem
lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-D).
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pierwszych 12 miesiecy zycia. W przypadku
postaci poznej LAL-D moze charakteryzowa¢d
sie zaburzeniami gospodarki lipidowe;j
prowadzac do miazdzycy w mtodym wieku z
powiktaniami sercowo-naczyniowymi.
Dodatkowo obserwuje sie postepujace
zwtdknienie, marskos¢ watroby lub
koniecznos¢ wykonania przeszczepu
watroby. U dzieci obserwuje sie
zahamowany wzrost w wyniku zajecia jelit i
ztego wchtaniania.

Niedobdr kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid
Sphingomyelinase Deficiency, ASMD) jest
rzadkg, genetyczng, postepujacy i
zagrazajaca zyciu chorobg. Efektem
niedoboru enzymu sg zaburzenia funkcji
narzagdow oraz stany zapalne bedace
nastepstwem powiktan zwigzanych z
nastepujgcymi narzgdami: $ledziong,
watrobg i ptucami oraz uktadami:
nerwowym, naczyniowym i kostnym.
Choroba Wilsona jest rzadkg chorobg
genetyczng, ktdra polega na nadmiernym
gromadzeniu sie miedzi w organizmie.
Dochodzi do stopniowej w czasie akumulacji
miedzi z diety, poniewaz bez skutecznego
leczenia miedz odktada sie w tkankach
organizmu, w tym w watrobie i osSrodkowym
uktadzie nerwowym. Choroba jest
Smiertelna i prowadzi do przedwczesnego
zgonu, jesli nie jest skutecznie leczona.
Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa
(aTTP) to niezwykle rzadkie schorzenie
hematologiczne. Jej niespecyficzne objawy
zazwyczaj pojawiajg sie nagle, a brak
rozpoznania i co za tym idzie, wdrozenia
leczenia, w wiekszosci przypadkow prowadzi
do zgonu.

Choroba Pompego jest rzadkim schorzeniem
dziedziczonym autosomalnie recesywnie. Na
na catym swiecie prowadzi sie badania
przesiewowe u noworodkéw w kierunku
wykrycia choroby Pompego przed
wystgpieniem objawéw. Wczesna
diagnostyka pozwoli na monitorowanie
pacjenta i podjecie decyzji o rozpoczeciu
enzymatycznej terapii zastepczej w
momencie pojawienia sie pierwszych
objawéw choroby. Takie postepowanie

Rekomendowana jest refundacja publiczna
olipudazy alfa w leczeniu objawdw niedoboru
kwasnej sfingomielinazy typu A/B lub B,
niezwigzanych z osrodkowym uktadem nerwowym.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
trientyny od | linii leczenia.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
kaplacyzumabu w leczeniu oséb dorostych

i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, podczas
epizodu nabytej zakrzepowej plamicy
matoptytkowej.

Rekomendowane jest wprowadzenie badan
przesiewowych noworodkéw w kierunku choroby
Pompego w ramach Programu Badan
Przesiewowych Noworodkéw finansowanego przez
Ministerstwo Zdrowia.
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wptynie na poprawe jakosci zycia i
przezywalnos¢ pacjentow.

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

Ponizej przedstawiono wybrane obszary terapeutyczne z zakresu choréb rzadkich w Polsce.

Pegcetacoplan w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH)

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest rzadko wystepujgcg 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 komdrkowych wytwarzanych w szpiku. W przebiegu
choroby wystepuje nasilona hemoliza wywotujgca niedokrwistos¢, nadmierna aktywacja krzepniecia
prowadzgca do zakrzepicy, nadcisnienia ptucnego, przewlektych béléw brzucha, anemii i wielu innych
objawdw znacznie obnizajgcych jakos$¢ zycia pacjentdéw. Przewlekte objawy choroby moga towarzyszy¢
pacjentowi przez wiele lat, a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta.
Zylna choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z nig incydenty zakrzepowe u potowy nieleczonych
chorych prowadzg do zgonu. Warto podkresli¢, ze choroba w znacznym stopniu dotyczy oséb mtodych
(mediana wieku zachorowania to okoto 30 rok zycia).? W EU zarejestrowane sg dwa preparaty, ktére
hamujg uktad dopetniacza C5. S to: ekulizumab (data rejestracji 2007 r.) oraz rawulizumab (data
rejestracji 2020 r.) Od 2018 r. w Polsce dostepne jest leczenie ekulizumabem w ramach programu
lekowego. Lek ten jest przeciwciatem monoklonalnym, ktére wigze sktadowg C5 dopetniacza i hamuje
jego szkodliwe oddziatywanie na erytrocyty.> Dalszy postep terapii PNH dokonat sie dzieki
wprowadzeniu na rynek preparatu rawulizumab charakteryzujgcego sie tym samym mechanizmem
dziatania co ekulizumab przy mniejszej czestotliwoéci iniekcji dozylnych leku.* Mimo zastosowania tego
leczenia, 49% pacjentéw leczonych inhibitorem C5 ma znacznie obnizony poziom hemoglobiny
utrzymujacy sie w przedziale 8-11 g/dl a 15 % wymaga leczenia przetoczeniami koncentratu krwinek
czerwonych.*Oznacza to, ze znaczna cze$é pacjentdw z PNH jest leczona suboptymalnie lub catkowicie
nieskutecznie. Niezadawalajace rezultaty leczenia zwigzane sg z tym, ze obecnie refundowane terapie
blokujg jedynie uktad C5 dopetniacza odpowiadajgcy za tworzenie biatek skierowanych przeciwko
btonie komadrkowej erytrocytu (tzw. kompleks MAC). Zatem leki te sg w stanie powstrzymac tak zwang

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

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

3 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

4 Luzatto . et al. Management of Paroxysmal Nocturnal Haemoglobinuria:a personal view. British Journal of
Haematology,153,709-720
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hemolize wewnatrz naczyniowa.> U pacjentdw, u ktdérych leczenie PNH nie przynosi rezultatow,
postuluje sie blokowanie uktadu C3 dopetniacza odpowiedzialnego za optaszczanie erytrocytéw
biatkami tego uktadu (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 napadowg 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
dziatanie hamujgce na kaskade C3 dopetniacza. Hamuje zaréwno hemolize wewnatrz-, jak
i zewnatrznaczyniowa. Lek ten moze by¢ stosowany u dorostych pacjentdw z napadowg nocng
hemoglobinurig, u ktéorych utrzymuje sie niedokrwistos¢ po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej
3 miesigce.® W badaniach poréwnawczych ekulizumabu z pegcetakoplanem pacjenci otrzymujacy
nowa terapie (inhibitor C3 - pegcetacoplan) osiggneli poziom hemoglobiny o 53% wyzszy niz chorzy
leczeni ekulizumabem.® Oceniana za pomocg skali FACIT, 11 punktowa réznica na korzy$¢ pacjentéw
leczonych pegcetacoplanem powoduje, ze lek ten skutecznie zmniejsza odczucie zmeczenia
zwigzanego z niedokrwistoscig, poprawiajgc komfort zycia chorych oraz ich normalne funkcjonowanie
w zyciu prywatnym i zawodowym.®® Korzystny efekt terapeutyczny dotyczyt takze wyeliminowania
koniecznych wczesniej transfuzji u 85% pacjentdéw leczonych pegcetacoplanem w poréwnaniu do 15%
pacjentéw leczonych ekulizumabem.® Nie do przecenienia jest mozliwo$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.

5 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.

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

7 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1595.htm

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

9 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
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Ekulizumab i rawulizumab w terapii nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH)
oraz atypowego zespotu hemolityczno-mocznicowego (aHUS)

Nocna napadowa hemoglobinuria to przewlektfa, postepujgca, wyniszczajgca i zagrazajaca zyciu bardzo
rzadka choroba charakteryzujaca sie wewnatrznaczyniowg hemolizg spowodowang ciggtym stanem
aktywacji uktadu dopetniacza. Szacuje sie, iz na PNH rocznie zapada ok. 1,3 oséb na 1 min populacji,
achoroba dotyka przede wszystkim oséb mtodych — mediana wieku zachorowania to ok. 30 lat. Objawy
kliniczne obejmujg miedzy innymi zakrzepice i niewydolnos¢ nerek, ktére mogg byé przyczyna
przedwczesnego zgonu. Historycznie, ok. 35% pacjentdw umierato z powodu PNH w ciggu 5 lat
od postawienia diagnozy, a zakrzepica byta przyczyng 40-67% zgondéw. Ponadto osoby z PNH
doswiadczajg wielu innych objawdéw takich jak nadcisnienie ptucne, anemia, dusznosci, przewlekte
zmeczenie, hemoglobinuria, dysfagia, dystonia, béle brzucha czy zaburzenia erekcji. Wszystkie
te objawy w znaczacy sposdb wptywajg na jakos¢ zycia pacjentdow z PNH uniemozliwiajgc im normalne
funkcjonowanie. Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszy¢ pacjentowi przez wiele lat,
a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta. Atypowy zespot
hemolityczno-mocznicowy to ultrarzadka, zagrazajgca zyciu choroba, w ktérej pacjenci doswiadczaja
nagtych i postepujacych epizodow mikroangiopatii zakrzepowej (TMA) spowodowanych
niekontrolowang aktywacjg dopetniacza z dominujgcym w obrazie klinicznym uposledzeniem
czynnosci nerek. Dane epidemiologiczne wskazujg, iz zapadalno$¢ na aHUS wynosi ok. 0,26-0,75
na 1 min w populacji oséb ponizej 20 r.z. oraz 0,23 do 1,9 na 1 min w populacji catkowitej. Choroba
manifestuje sie w réznym wieku, ale gtéwnie dotyka dzieci. Choroba wptywa na funkcjonowanie wielu
organdw, charakteryzuje sie niedokrwistoscig hemolityczng, matoptytkowoscig, ostrym uszkodzeniem
nerek i powiktaniami takimi jak infekcje, cytopenie, wystepowania zakrzepicy i krwotoku w narzadach.
Okoto 20-48% pacjentéw doswiadcza uszkodzenia narzaddw pozanerkowych, obejmujgce osrodkowy
uktad nerwowy, uktad sercowo-naczyniowy, ptuca czy uktad pokarmowy, prowadzace do udaréw,
drgawek, zawatu serca, krwotokéw ptucnych, czy zapalenia trzustki. W wielu przypadkach dysfunkcje
wielonarzagdowe wigza sie ze ztym rokowaniem, a pacjenci wymagajg intensywnej opieki, w tym
sg uzaleznieni od dializoterapii. Historycznie, ponad 20% dzieci oraz 30% dorostych doswiadczato
schytkowej niewydolnosci nerek lub zgonu w ciggu roku od postawienia diagnozy.

W leczeniu PNH i aHUS zarejestrowane sg dwa inhibitory C5 uktadu dopetniacza — ekulizumab
i rawulizumab. Rawulizumab to pierwszy dtugodziatajgcy inhibitor C5 uktadu dopetniacza z ponad
4-krotnie dtuzszym okresem péttrwania niz ekulizumab, dzieki czemu zapewnia natychmiastowa,
kompletng oraz dtugotrwaty inhibicje C5. Aktualnie w Polsce w leczeniu PNH i aHUS refundowana jest
jedynie terapia ekulizumabem, ktory podawany jest pacjentom co 2 tygodnie w warunkach szpitalnych
we wlewie dozylnym. Aktualnie zycie pacjentéw z PNH i aHUS podporzadkowane jest chorobie.
To mtodzi ludzie, ktérzy sg wiezniami swojego leczenia. Zycie ich samych oraz rodzin podporzagdkowane
jest co dwutygodniowym wizytom w szpitalu i wlewom. Co dwutygodniowe wlewy ograniczajg
w znacznej mierze aktywnosé zawodowg zaréwno pacjentow jak i ich bliskich, wptywajg negatywnie
na funkcjonowanie spoteczne, zycie rodzinne i psychike chorych oraz ich rodzin, ktérych zycie rowniez
podporzadkowane jest rygorowi terapii bliskiego. Kazdy dojazd do szpitala na podanie leku,
niejednokrotnie z odlegtych zakatkdw Polski to obcigzenie dla catej rodziny (czesto po podaniu terapii
pacjenci nie sg w stanie sami wrdci¢ do oddalonych o setki kilometrow doméw) i koszty zaréwno
ekonomiczne, jak i spoteczne. Stale rosngce koszty dojazdéw powodujg, ze wielu pacjentéow nie stac
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na dojazdy i rezygnujg z terapii, narazajgc swoje zycie; to rowniez koszty zwolnien w pracy zaréwno
pacjenta, jak i osoby towarzyszacej, brakiem mozliwosci wykonywania zawodéw, ktére wymagatyby
dyspozycyjnosci chorych — czeste nieobecnosci w pracy sg przyczyng braku zrozumienia ze strony
pracodawcéw i w efekcie utraty stanowiska pracy; zorganizowania opieki nad pozostawionymi w domu
matymi dzieémi. Kazda wizyta zwigzana z podaniem zwieksza réwniez ryzyko infekcji wirusowej
i bakteryjnej, ktéra w przypadku pacjentdow z PNH i aHUS czesto konczy sie potrzebg leczenia powiktan,
toczeniami krwi i hospitalizacjami. Wielu pacjentéw z uwagi na znaczne obcigzenie zwigzane z choroba
i leczeniem nie decyduje sie na zatozenie czy powiekszenie rodziny. Co dwutygodniowe wlewy
obcigzajg réwniez fizycznie. U pacjentéw dochodzi do czestych zapalen Sciany zylnej i tkanek okoto
zylnych w wyniku co dwutygodniowych wlewdw. Personel medyczny nie jest w stanie wktué sie,
by podac lek. Czes¢ pacjentdw w celu utatwienia dokonywania wlewdw ma zaktadane porty
naczyniowe. Warunkiem zachowania wtasciwosci sprezystych membrany portu jest uzywanie
do jej naktuwania wytgcznie specjalnie do tego celu przeznaczonych igiet (igty Hubera lub tzw. igty
o szlifie tyzkowym, rozmiar 22-18G), ktdre nie przecinajg silikonowych wiékien membrany, a jedynie
je rozwarstwiajg. Niestety nie we wszystkich placéwkach takie igly s3 dostepne, wiec pacjenci
sg zmuszeni to zabezpieczania igiet na wtasng reke. Port naczyniowy to rozwigzanie tymczasowe —
moze by¢ uzywany przez wiele miesiecy, ale nie lat. W przypadku pacjentdw z PNH czy u wiekszosci
pacjentdw z aHUS leczenie ma charakter przewlekty, jest stosowane do korica zycia pacjenta. Obecnos$é
portu to rowniez ryzyko zakazenia i sepsy — wielu pacjentow zyje w ogromnym stresie obawiajgc sie
zakazenia. U dzieci z aHUS, kazde podanie dozylne leku i wizyta w szpitalu to ogromny stres szczegdlnie
wsrdéd najmtodszych pacjentéw, ktéry przektada sie na ich dobrostan psychiczny i zalegtosci w szkole.

Rawulizumab to pierwszy dtugodziatajgcy inhibitor C5 uktadu dopetniacza z ponad 4-krotnie dtuzszym
okresem poéttrwania niz ekulizumab, dzieki czemu zapewnia natychmiastowy, kompletng oraz
dtugotrwatg inhibicje C5. Schemat podawania rawulizumabu jest znacznie korzystniejszy niz
w przypadku ekulizumabu. Rawulizumab podawany jest we wlewie dozylnym co 8 tygodni,
a ekulizumabu co 2 tygodnie, a wiec terapia rawulizumabem wymaga jedynie 6-7 podan rocznie,
a terapia ekulizumabem nawet 26 podan. Rawulizumab charakteryzuje sie podobng skutecznoscig
i profilem bezpieczenstwa, co ekulizumab. Stwierdzono natomiast jego przewage nad terapig
ekulizumabem pod wzgledem zmniejszenia ryzyka wystepowania przetoméw hemolitycznych
u pacjentow z PNH. Nawet do 29% pacjentdw leczonych ekulizumabem moze doswiadczyé
wystepowania przetomow hemolitycznych ze wzgledu na krétszy okres poéttrwania i niewystarczajacy
poziom inhibicji uktadu dopetniacza, co prowadzi do powrotu objawéw PNH i moze wymagaé
dodatkowego leczenia np. w postaci transfuzji czerwonych krwinek. Terapia rawulizumabem
charakteryzuje sie mniejszg czestoscig wystepowania przetoméw hemolitycznych u pacjentéw z PNH
ze wzgledu na trwalszg i catkowitg inhibicje biatka C5.

Mniej obcigzajace dla pacjenta terapie sg standardem zaréwno na sSwiecie, jak i w sgsiadujgcych
z Polska krajach Unii Europejskiej, miedzy innymi: Niemczech, Hiszpanii, Luksemburgu, Francji (tylko
PNH), Wioszech (tylko PNH), Austrii, Cyprze, Danii, Finlandii, Szwecji, ale réwniez w krajach
ze zblizonym PKB do naszego takich jak: Wegry, Chorwacja, Grecja, Stowacja (tylko aHUS), Czechy.
W Polsce réwniez mamy przyktady chordb rzadkich, w ktérych pacjenci majg dostep do szerokiego
wachlarza terapeutycznego, w tym lekdw, ktére sg mniej obcigzajgce dla pacjenta, przez co wptywaja
na podniesienie jakosci ich zycia (m.in. w chorobach rzadkich, takich jak choroba Gauchera, choroba
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Fabry’ego). Pacjenci powinni mie¢ dostep do szerokiego wachlarza terapii, a decyzja o tym, ktérg
terapie zastosowac tak, by byta dobrana jak najlepiej do indywidualnych potrzeb danego pacjenta,
powinna naleze¢ do lekarza.

Rawulizumab jest wyczekiwang opcjg terapeutyczng zarowno przez pacjentéw (az 93% pacjentow
wskazuje te opcje terapeutyczng jako preferowang, nie tylko ze wzgledu na korzystniejszy schemat
dawkowania, lecz takze lepszg kontrole objawdéw choroby, skutecznosé leku w okresach pomiedzy
infuzjami oraz poprawe jakosci zycia i mozliwos¢ planowania aktywnosci), jak i klinicystow, ktéra
pozwoli na dostosowanie optymalnej terapii do potrzeb pacjenta i wptynie na zmniejszenie obcigzenia
chorobg, poprawe jakosci zycia i aktywizacje pacjentdw oraz opiekundw, przynoszac jednoczesnie
korzysci dla systemu ochrony zdrowia oraz osrodkdédw realizujgcych program lekowy w postaci
zmniejszenia kosztéw zwigzanych z podaniem leku i obcigzeniem personelu medycznego. Refundacja
rawulizumabu dla pacjentéw z PNH o AHUS nie jest kwestig wygody, lecz potrzebg prowadzenia przez
pacjentéw i ich rodzin normalnego zycia, takiego jakie wiodg inni chorzy z chorobami rzadkimi, gdzie
dostep do mniej obcigzajgcych dla pacjenta terapii jest standardem. Zmniejszenie czestosci podan leku
zredukuje obcigzenie chorobg pacjentéw, wptynie na poprawe jakosci ich zycia oraz umozliwi im
powrdt do normalnej aktywnosci, zaréwno pacjentdow, jak i ich opiekunéw. Zwiekszenie aktywnosci
zawodowej chorych oraz opiekundw przyniesie diugoterminowe korzysci systemowe w zwigzku
ze zwiekszong produktywnoscig, ale tez pozwoli pacjentom bezpieczniej patrze¢ w przysztosé.
Redukcja czestosci wizyt zwigzanych z podaniem leku przynosi korzysci takze dla osrodka realizujgcego
leczenie i systemu ochrony zdrowia poprzez redukcje obcigzenia personelu medycznego oraz redukcje
kosztow zwigzanych z wizytami i podaniem leku. Ograniczenie czestych wizyt w osrodkach
realizujgcych program oznacza zaréwno dla pacjentéw, jak i ich opiekunéw mozliwos¢ powrotu
do normalnej aktywnosci zawodowej, szkolnej i spotecznej.

Awatrombopag w terapii pierwotnej mafoptytkowosci 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 zapadalnosé na ITP wynosi
3,5 na 100 tys. mieszkaricow.!! Jest to zdecydowanie mniej przypadkéw niz np. w USA, gdzie ostatnio
raportowany odsetek wynosi co najmniej 8 dzieci na 100 tys. mieszkarcéw.?

10 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

11 7awilska 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.

12 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
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Mimo, ze matoptytkowos¢ nalezy do jednej z najlepiej opisanych skaz krwotocznych, wcigz nie udato
sie w petni wyjasnic¢ petnego patomechanizmu ITP. Obecnie przyjmuje sie wielokierunkowy mechanizm
inicjacji choroby, w tym rdéwniez mozliwe tto genetyczne.® W przebiegu matoptytkowosci
immunologicznej dochodzi do zwiekszonego niszczenia ptytek, ktére sg optaszczane przez
autoprzeciwciata. Plytki sg nastepnie niszczone przez komodrki zerne uktadu siateczkowo-
$rodbtonkowego S$ledziony i / lub watroby. Gtéwnym przeciwciatem przeciwptytkowym jest
immunoglobulina klasy IgG, ktéra skierowana jest przeciw glikoproteinom btony komodrkowej
GPllb./Illa 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
réwniez wzgledny niedobdr trombopoetyny.®

Poczatek ITP jest zwykle ostry. U chorych obserwuje sie pojawienie wybroczyn i wylewéw
podskdérnych. Moga rdwniez wystgpi¢ krwawienia z nosa, dzigset, drég rodnych i uktadu moczowego.
Ryzyko tego rodzaju krwawied wzrasta znacznie przy liczbie ptytek < 10 x 10%/I (tzw. minimum
hemostatyczne). Duza grupa pacjentdéw bardzo dobrze odpowiada na pierwszg linie leczenia w postaci
glikokortykoidéw lub immunoglobulin dozylnych. Niestety u czesci pacjentdw 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 obnizajagcym 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).1® W Polsce, jako jednym
z niewielu krajéw Unii Europejskiej jest ograniczony dostep do tej klasy lekow. Obecnie pierwotng
matoptytkowos¢ immunologiczng (ITP) mozna leczy¢é w programie lekowym B.97. LECZENIE
DOROStYCH CHORYCH NA PIERWOTNA MALOPLYTKOWOSC IMMUNOLOGICZNA (ICD-10: D69.3)
dwoma agonistami receptora trombopoetyny (TPO-RA). Aby dostac ktorys z refundowanych agonistow
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
widzg jednak niezaspokojong potrzebe medyczng w przypadku, gdy przy braku lub utracie odpowiedzi

13 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

14 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

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

16 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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RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

na jeden z TPO-RA zmiana na drugi lek z tej grupy moze sie okaza¢ skuteczna w 50-80% przypadkdw,

a w przypadku dziatai niepozadanych nawet w 100%.

Awatrombopag zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w czerwcu 2019 r.Y’ Lek jest wskazany
do stosowania w leczeniu ciezkiej matoptytkowosci u dorostych pacjentow z przewlektg chorobg
watroby, ktérzy majg by¢ poddani inwazyjnemu zabiegowi oraz jest wskazany do stosowania
w leczeniu przewlektej pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej (ang. primary chronic immune
thrombocytopenia, ITP) u dorostych pacjentéw opornych na inne metody leczenia
(np. kortykosteroidy, immunoglobuliny).?® Awatrombopag w odrdznieniu od eltrombopagu nie
wchodzi w interakcje z pokarmami. Jest to bardzo istotne dla pacjentdw, poniewaz eltrombopag nalezy
przyjmowac doustnie przynajmniej 2 godziny przed lub 4 godziny po spozyciu takich produktéw jak
srodki zobojetniajgce, produkty nabiatowe lub suplementy mineralne zawierajgce wielowartosciowe
kationy, by unikng¢ znacznego zmniejszenia wchtaniania 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 pacjentédw 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.’® Skutecznosé 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 pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej:
glikokortykoidami, immunoglobulinami oraz oboma agonistami trombopoetyny (eltrombopag
i romiplostim).

Awatrombopag zostat zrefundowany od 1 stycznia 2023 r. w programie lekowym B.97. Leczenie
dorostych chorych na pierwotng matoptytkowos¢ immunologiczng (ICD-10: D69.3). Lekarze
prowadzacy terapie w przewlektej fazie pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej oczekujg
na rzeczywiste mozliwosci zastosowania jakiejkolwiek opcji terapeutycznej dla nieodpowiadajgcych
na dostepne metody leczenia pacjentéw. Leki z grupy TPO-RA pomimo podobnego ogdlnego
mechanizmu dziatania, wykazujg istotne rdznice kliniczne, ktére majg wptyw na efekty terapeutyczne
u pacjentow. 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. Klinicysci i pacjenci liczg
na refundacje we wszystkich zarejestrowanych wskazaniach, czyli stosowania w leczeniu ciezkiej
matoptytkowosci u dorostych pacjentéw z przewlekta chorobg watroby, ktérzy majg byé poddani
inwazyjnemu zabiegowi oraz w leczeniu przewlektej pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej
(ang. primary chronic immune thrombocytopenia, ITP) u dorostych pacjentéw opornych na inne

17 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1373.htm

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

19 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  MARZEC 2023


https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/html/h1373.htm
https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-information/doptelet-epar-product-information_pl.pdf

metody leczenia (np. kortykosteroidy, immunoglobuliny bez ograniczania zwigzanego
z przeciwskazaniem do splenektomii).

Selumetynib w leczeniu nieoperacyjnych nerwiakowfdkniakdw splotowatych u
dzieci i mfodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatozq typu 1

Neurofibromatoza typu 1 to nieuleczalna, genetyczna choroba rzadka, ktorej objawy pojawiajg sie
we wczesnym dziecinstwie, a jedng z najciezszych manifestacji jest nerwiakowtdkniak splotowaty,
ktory wigze sie ze znacznym obcigzeniem chorobowym dla pacjentéw. Nerwiakowtokniaki splotowate
to nieztosliwe guzy ostonek nerwéw obwodowych, wystepujace u ok. 30% pacjentéw z NF 1, ktdre
mogay wystepowac¢ w dowolnym miejscu ciata, powodujgc znaczne dolegliwosci, czesto ze wzgledu
na ich rozmiar i inwazyjnos¢. Naturalny przebieg choroby charakteryzuje sie niekontrolowanym
i postepujgcym wzrostem guzdéw, ktdry najszybciej postepuje w przypadku najmtodszych dzieci.
Pacjenci z NF1 PN doswiadczajg szeregu objawow i dolegliwosci, ktdre niezwykle rzadko ustepujg
samoistnie, a w wiekszosci przypadkdéw towarzyszg pacjentowi przez cate zycie. Choroba prowadzi
do szeregu zréznicowanych objawéw w zaleznosci od lokalizacji guza, m.in. ograniczenia mozliwosci
poruszania sie, znieksztatcenia ciata i oszpecenia, uposledzenia wzroku lub stuchu, niedroznosci drog
oddechowych, dysfunkcji jelit lub pecherza moczowego oraz wielu innych.

Objawy zwigzane z NF1 PN obejmuja: ograniczenie mozliwosci poruszania sie i dysfunkcje motoryczne
wynikajgce z zaburzen uktadu kostno-stawowego i ostabienia miesni; zagrazajgce zyciu powikfania
spowodowane uciskiem waznych struktur (np. ucisk rdzenia kregowego, niedroznos$¢ drog
oddechowych); znieksztatcenia ciata i oszpecenie; utrzymujacy sie bol wptywajgcy w znacznym stopniu
na codzienng aktywnos$¢ pacjentdw; utrata lub uposledzenie funkcji jelit lub pecherza moczowego oraz
uposledzenie wzroku i stuchu.

NF1 wigze sie ze skroceniem Sredniej dtugosci zycia nawet o 15 lat, gtdwnie z powodu zwiekszonego
ryzyka wystepowania nowotwordw ztosliwych m.in. MPNST (ztosliwy nowotwér ostonek nerwow
obwodowych), glejakow, nowotwordw podscieliskowych uktadu pokarmowego, czy raka piersi. Okoto
50% przypadkéw NF1 jest dziedziczonych, podczas gdy pozostate 50% powstaje w wyniku
spontanicznych mutacji. NF1 PN to choroba rzadka, a jej czestos¢ wystepowania szacowana jest na 18-
34/100 000 osdb, przy czym w Polsce liczba pacjentéw pediatrycznych z NF1 PN to ok. 240 osdb.

NF1 PN wptywa na kazdy aspekt zycia chorego oraz jego opiekunéw, w tym edukacje, aktywnosé
spoteczng, zawodowg, zatozenie rodziny i dtugoterminowe cele zyciowe. Pacjenci z NF1 PN
doswiadczajg trudnosci spoteczno-emocjonalnych, takich jak lek, depresja czy wycofanie spoteczne.
Mate dzieci, ktérych dotyka ta choroba cierpig nie tylko z powodu ogromnego bédlu fizycznego (guzy
wystepujg nie tylko na zewnatrz, lecz takie wewnatrz organizmu, uciskajg tkanki, wystepujg
w miejscach, gdzie zagrazajg zyciu chorego), cierpig rowniez z powodu ostracyzmu spotecznego.
Pacjenci doswiadczajg zaburzen rozwoju funkcji psychospotecznych, obnizenia jakosci zycia w zwigzku
z towarzyszgcymi objawami, trudnosci spoteczno-emocjonalnych, takich jak lek, depresja i wycofanie
spoteczne. Zaréwno w przypadku pacjentéw, jak i ich opiekundw NF1 PN wigze sie ze znacznym
obcigzeniem, zmniejszeniem wydajnosci oraz nieobecnosciami w pracy i w szkole. Pacjenci z NF1 PN,
a szczegdlnie dzieci, wymagajg statej opieki i wsparcia a takze kompleksowego i koordynowanego
podejscia do zapewnienia opieki medyczne;j.
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Aktualnie dostepne leczenie pacjentdw z NF1 PN jest bardzo ograniczone. Interwencja chirurgiczna
w wielu przypadkach jest niemozliwa ze wzgledu na wielkos¢ i lokalizacje guza (zabieg moze prowadzic¢
do okaleczenia lub jest niemozliwy do wykonania ze wzgledu na ciezkie powiktania), ryzyko powiktan
neurologicznych i miejscowych, a takze duze ryzyko wznowy. W przypadku pacjentéw z objawowym
i nieoperacyjnym PN aktualnie w Polsce brak jest refundowanego leczenia przyczynowego, a dostepna
w Polsce terapia obejmuje jedynie najlepsze leczenie wspomagajgce, w tym leczenie bélu. Selumetynib
to pierwszy, innowacyjny i jedyny lek zarejestrowany w leczeniu nieoperacyjnych nerwiakowtdékniakdéw
splotowatych u dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatozg typu 1, ktéry przynosi
realng zmiane standardu terapeutycznego dla pacjentéw, w przypadku ktérych do tej pory nie byto
dostepne zadne aktywne leczenie. Jest to terapia oczekiwana zaréwno przez srodowisko pacjentéw,
jak i ekspertdw zajmujacych sie pacjentami z neurofibromatozg w Polsce. Selumetynib zostat uznany
przez Ministerstwo Zdrowia za technologie wysoce innowacyjng i przetomowg i znalazt sie na liscie
lekéw o wysokim poziomie innowacyjnosci z 30 maja 2022 r. Terapia selumetynibem prowadzi
do zatrzymania postepu choroby, klinicznie istotnego zmniejszenia objetosci guza, zmniejszenia
odczuwanego bdlu w zwigzku z chorobg, przy réwnoczesnej poprawie m.in. funkcji motorycznych
w zakresie miesni i ruchomosci stawdw, co przektada sie na ogdlng poprawe jakosci zycia pacjentow.
U 90% pacjentéw leczonych selumetynibem stwierdzono zmniejszenie objetosci guza,
a u 68%pacjentdw zmniejszenie objetosci guza o co najmniej 20%, co stanowito obiektywng odpowiedz
na leczenie. W przypadku pacjentéw nieleczonych selumetynibem u zadnego chorego nie stwierdzono
obiektywnej odpowiedzi na leczenie. U chorych leczonych selumetynibem mediana redukcji objetosci
guza wynosita 22,6%, a w przypadku chorych nieleczonych odnotowano wzrost mediany objetosci guza
076,5%. 3-letnie przezycie bez progresji choroby u pacjentéw leczonych selumetynibem wynosito 84%,
a u pacjentéw nieleczonych jedynie 15%. U prawie 80% pacjentdw leczonych selumetynibem
stwierdzono redukcje odczuwanego bdlu. Terapia selumetynibem wptywa na zmniejszenie objetosci
guza, zahamowanie progresji choroby, zmniejszenia odczuwanego bdélu w zwigzku z chorobg, przy
réwnoczesnej poprawie funkcji motorycznych i oddechowych. Terapia selumetynibem ma korzystny
wpltyw na dolegliwosci zwigzane z choroba, prowadzi do istotnej poprawy jakosci zycia, a takze
subiektywnej poprawy wygladu chorego. Efekt terapeutyczny osiggany dzieki leczeniu selumetynibem
umozliwia zarowno pacjentom, jak i ich rodzinom zwiekszenie aktywnosci fizycznej, spotecznej oraz
zawodowej, a takze daje mozliwos¢ aktywnego zycia pacjentéw w wieku dorostym. Refundacja tej
terapii pozwoli na zapewnienie dostepu do pierwszej skutecznej terapii w leczeniu NF1 PN,
jednoczesnie przynoszac pacjentom i ich rodzicom nadzieje na zatrzymanie postepu choroby oraz
szanse na poprawe jakosci zycia.

Od lipca 2020 r. wprowadzony zostat pilotazowy program koordynowanej opieki medycznej nad
chorymi z neurofibromatozami, ktérego celem jest poprawa efektywnosci diagnostyki i opieki nad
chorymi z neurofibromatozami, a takie wczesne wykrywanie probleméw zdrowotnych
charakterystycznych dla tej grupy chorych. Program pilotazowy obejmuje kompleksowe porady
obejmujace ocene stanu zdrowia, wykonanie badan kontrolnych, konsultacje specjalistyczne, podjecie
decyzji diagnostycznych, okreslenie schematu dalszej opieki. Program realizowany jest w 4 osrodkach
przez okres 3 lat. Po 3 latach (na koniec 2023 roku) nastgpi ewaluacja programu pilotazowego
na podstawie danych zebranych przez NFZ. Jest potrzeba kontynuacji programu i rozszerzenia
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go o kolejne osrodki w celu kontynuacji i zapewnienia kompleksowej opieki pacjentom
z neurofibromatozami.

Selperkatynib w terapii raka rdzeniastego tarczycy

Rak tarczycy jest jednym z najczestszych nowotwordw endokrynnych, natomiast w postaci raka
rdzeniastego diagnozowany jest jedynie w okoto 4% przypadkéw, bedac tym samym rzadkg chorobg
onkologiczng. W okoto 65% przypadkdw raka rdzeniastego tarczycy wystepuje mutacja w genie RET.
Zachorowalnos$¢ na raka tarczycy w Polsce wedtug danych GLOBOCAN wynosi 0.01%, z czego ok. 4%
przypadkdw zachorowan stanowi rak rdzeniasty, w ok. 70% przypadkéw diagnozowany
w zaawansowanym stadium, a mutacja RET wystepuje u okoto 65% takich przypadkdéw.

Szacowana wielkos¢ populacji: zachorowalnos¢ na raka tarczycy 0.01% [GLOBOCAN] przektada
sie na 4 053 przypadki raka tarczycy rocznie w Polsce (populacja Polski: 38 356 121, GUS). Czestos¢
wystepowania raka rdzeniastego 3.5%, co daje 142 przypadki diagnozowanego raka rdzeniastego
rocznie. Stadium zaawansowane raka ~70% to 99 przypadki zaawansowanego raka rdzeniastego
rocznie. Pacjenci otrzymujacy leczenie w pierwszej linii ~40%, a to daje 40. pacjentéw kwalifikujacych
sie do leczenia 1L. Wystepowanie mutacji RET ~65% przektada sie na 26. pacjentéw z zaawansowanym
rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET kwalifikujgcych sie do leczenia 1L. Pacjenci kwalifikujgcy sie
do leczenia w 2L ~50% to ok. 22. pacjentow kwalifikujgcych sie do leczenia 2L. Wystepowanie mutacji
RET ~65% dotyczy 14. pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET
kwalifikujgcych sie do leczenia 2L. Na powyzsze zatozenia nalezy natozy¢ réwniez dostep osrodkow
zajmujgcych sie leczeniem raka tarczycy do diagnostyki w kierunku mutacji RET, co oznacza,
ze w realnej praktyce klinicznej pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg
RET kwalifikujgcych sie do leczenia celowanego moze by¢ okoto 26. w ramach 1L oraz okoto 14. w 2L.
Tym samym pacjenci z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET, to bardzo
niewielka i precyzyjnie okreslona populacja chorych.

Rozwdj innowacyjnych terapii onkologicznych zmierza w kierunku medycyny
personalizowanej/precyzyjnej, w ktérej leczenie dostosowuje sie do profilu genetycznego,
co umozliwia zastosowanie terapii celowanych, maksymalizujgc tym samym korzy$¢ kliniczng
dla pacjenta przy jednoczesnym minimalizowaniu wystepowania dziatan niepozgdanych. W przypadku
nowotworow obejmujgcych zmiany w genie RET skutecznos$¢ wykazat selperkatynib — inhibitor RET.
Mutacje w genie RET prowadza do wytwarzania przez organizm nieprawidtowych biatek
i w nastepstwie do niekontrolowanego wzrostu komarek raka. Selperkatynib (inhibitor RET) blokujac
aktywnos¢ tych nieprawidtowych biatek pomaga tym samym ograniczy¢ wzrost i rozprzestrzenianie sie
komdrek nowotworowych. Selperkatynib w kontekscie raka rdzeniastego tarczycy zostat dopuszczony
do stosowania w 2021 r. w 2. linii systemowego leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacjg
RET, po niepowodzeniu kabozantynibu i/lub wandetanibu. W 2022 r. rozszerzono wskazanie o 1. linie
leczenia systemowego zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacjg RET. Tym samym, selperkatynib
zarejestrowany jest do stosowania u dorostych oraz miodziezy w wieku co najmniej 12 lat
z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET bez wzgledu na linie leczenia - zaréwno
w 1. jak i 2. linii leczenia (po niepowodzeniu wczesniejszej terapii wandetanibem i/lub
kabozantynibem). Selperkatynib to jedyny selektywny inhibitor RET zarejestrowany do stosowania
w raku rdzeniastym tarczycy z mutacjg w genie RET. W maju 2022 r. selperkatynib w 2. linii leczenia
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RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

raka rdzeniastego tarczycy z mutacjg w genie RET zostat uznany przez Ministerstwo Zdrowia
za Technologie Lekowg o Wysokiej Innowacyjnosci (TLI). Na moment oceny leku selperkatynib
w ramach procedury dla technologii lekowych o wysokiej innowacyjnosci selperkatynib zarejestrowany
byt jedynie do stosowania w 2L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy i w tym
wskazaniu uzyskat status TLI. Nalezy podkresli¢, ze aktualnie lek selperkatynib posiada rejestracje
do stosowania w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy bez wzgledu na linie leczenia,
a w przypadku terapii celowanych molekularnie nie ma uzasadnienia klinicznego do odraczania
ich stosowania w pdzniejszych liniach leczenia, jesli u pacjenta z nowotworem wykryto dany rodzaj
mutac;ji.?°

Opradcz selperkatynibu, aktualnie zarejestrowane do leczenia raka rdzeniastego w UE s3 2 inne terapie:
wandetanib oraz nierefundowany w Polsce kabozantynib. Nalezg one do grupy inhibitoréw
wielokinazowych (MKI — ang. multikinase inhibitors). Poprzez blokowanie aktywnosci szerokiego
spektrum kinaz i niepetng inhibicje RET ich stosowanie wigze sie z okreslong toksycznoscia.
Zastosowanie leczenia selektywnego na dany typ mutacji umozliwia maksymalizacje korzysci klinicznej
przy jednoczesnym ograniczeniu potencjalnych dziatan niepozgdanych w porédwnaniu do lekéw
o szerszym spektrum dziatania. Wedtug obecnej praktyki klinicznej leczenia zaawansowanego raka
rdzeniastego tarczycy w Polsce w ramach 1. linii leczenia w ramach programu lekowego B.108 dostepy
jest wandetanib (zarejestrowany do stosowania bez wzgledu na status mutacji w genie RET). W ramach
2. linii leczenia aktualnie nie ma dostepu do zadnej innowacyjnej terapii. Chemioterapia co do zasady
nie wykazuje trwatej skutecznosci u pacjentow z rakiem rdzeniastym i zgodnie z wytycznymi mozna
ja rozwazy¢ paliatywnie w przypadku niedostepnosci lub nieskutecznosci terapii celowanych. Tym
samym, dla chorych na zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy istnieje aktualnie niezaspokojona
potrzeba dostepu do innowacyjnego, celowanego leczenia o korzystnym profilu bezpieczenstwa:
pacjenci z rakiem rdzeniastym z mutacja w genie RET w ramach 1L leczenia aktualnie leczeni
sg wandetanibem, inhibitorem wielokinazowym, ktérego mechanizm dziatania jest szerszy
niz selektywna inhibicja RET, a u pacjentdw po niepowodzeniu 1L leczenia brak jest dostepu
do jakiejkolwiek innowacyjnej opcji terapeutycznej. Wyniki badania Libretto-001 wskazujg,
ze w populacji pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy i mutacjg w genie RET
stosujacych selperkatynib w 2. linii leczenia uzyskano odpowiedzZ na leczenie 69% [95% Cl: 55; 81] oraz
odsetek pacjentéw wolnych od progresji choroby po 12 miesigcach 82% [95% Cl: 69; 90]. W 1. linii
leczenia uzyskano: odpowiedZ na leczenie 73% [95% Cl: 62; 82] oraz odsetek pacjentéw wolnych
od progresji choroby po 12 miesigcach: 92% [95% Cl: 82; 97].%

Profil bezpieczenstwa selperaktynibu byt akceptowalny, o czym s$wiadczy bardzo niski odsetek
dyskontynuacji leczenia z powodu dziatan niepozadanych (2%). Do najczestszych dziatan
niepozgdanych nalezaty suchos¢ w ustach oraz nadcisnienie tetnicze. Tym samym, stosowanie
selperakatynibu wigzato sie z wysokim i utrzymujgcym sie odsetkiem odpowiedzi na leczenie przy
jednoczesnie akceptowalnym profilu bezpieczerstwa.

20 https://www.gov.pl/web/zdrowie/lista-technologii-o-wysokim-poziomie-innowacyjnosci-z-30052022

21 Efficacy of Selpercatinib in RET-Altered Thyroid Cancers.
https://www.nejm.org/doi/full/10.1056/nejmo0a2005651
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Podsumowujac:

1.

Mutacje w genie RET, wystepujgce w przypadku raka rdzeniastego tarczycy w ok. 65%
przypadkéw, prowadza do wytwarzania przez organizm nieprawidtowych biatek
i w nastepstwie do niekontrolowanego wzrostu komadrek raka. Selperkatynib jest selektywnym
inhibitorem RET, ktdry blokujgc aktywnosé nieprawidtowych biatek pomaga ograniczy¢ wzrost
i rozprzestrzenianie sie komérek nowotworowych.

Zastosowanie leczenia selektywnego na dany typ mutacji umozliwia maksymalizacje korzysci
klinicznej przy jednoczesnym ograniczeniu potencjalnych dziatan niepozadanych
w porédwnaniu do lekdw o szerszym spektrum dziatania. Aktualnie w 1L leczenia
zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy w Polsce dostepny jest wandetanib — inhibitor
wielokinazowy — (inhibitor receptora VEGFR-2, kinaz tyrozynowych RET, kinazy tyrozynowej
receptora 3. czynnika wzrostu srédbtonka). Selperkatynib to jedyny selektywny inhibitor RET
zarejestrowany do stosowania w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy z mutacja
w genie RET. W 1L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego z mutacjg RET nie ma aktualnie
dostepu do zadnego leczenia o mechanizmie dziatajgcym selektywnie na mutacje RET.

Po niepowodzeniu 1L leczenia, selperkatynib jest jedyng zarejestrowang w UE innowacyjng
terapig dla pacjentdw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym z mutacjg w genie RET.
Chemioterapia co do zasady nie wykazuje trwatej skutecznosci u pacjentdéw z rakiem
rdzeniastym i zgodnie z wytycznymi mozna jg rozwazy¢ paliatywnie w przypadku
niedostepnosci lub nieskutecznosci terapii celowanych.

Wartos¢ terapii selperkatynibem zostata rozpoznana przez Ministerstwo Zdrowia poprzez
umieszczenie go na liscie Technologii Lekowych o wysokim poziomie Innowacyjnosci (TLI)
w 2L leczenia zaawansowanego raka rdzeniastego tarczycy z mutacjg w genie RET. Nalezy
podkresli¢, ze aktualnie lek selperkatynib posiada rejestracie do stosowania
w zaawansowanym raku rdzeniastym tarczycy bez wzgledu na linie leczenia, a w przypadku
terapii celowanych, u chorych z danym rodzajem mutacji, nie ma uzasadnienia klinicznego
do odraczania ich stosowania w czasie w pdzniejszych liniach leczenia.

Wysoka skutecznos$¢ selperakatynibu u pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym
tarczycy z mutacjg w genie RET potwierdza uzyskany w badaniu wysoki i utrzymujacy
sie odsetek odpowiedzi na leczenie przy jednoczesnym akceptowalnym profilu
bezpieczenstwa: 1Linia: odpowiedz na leczenie 73%, a 2Linia: odpowiedZ na leczenie 69%.

Ze wzgledu na niezwykle rzadki charakter wystepowania zaawansowanego raka tarczycy
z mutacja w genie RET, jest to niewielka i precyzyjnie okreslona populacja. W realnej praktyce
klinicznej pacjentéw z zaawansowanym rakiem rdzeniastym tarczycy z mutacjg RET
kwalifikujacych sie do leczenia celowanego moze by¢ okoto 26. w ramach 1Linii oraz okoto 14.
w 2Linii.

Sebelipaza alfa jako enzymatyczna terapia zastepcza dla pacjentéw z
niedoborem lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-D)

Choroby spichrzeniowe to grupa kilkudziesieciu metabolicznych choréb rzadkich uwarunkowanych

genetycznie, u podtoza ktdrych lezy defekt enzymatyczny prowadzacy do gromadzenia sie réznych

substancji w lizosomach, co prowadzi do uszkodzenia komérek i tkanek. Stopien uposledzenia funkcji
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enzymu decyduje o nasileniu objawdw chorobowych, a jego typ — o rodzaju tych objawdéw. Do choréb
spichrzeniowych nalezy miedzy innymi niedobédr lizosomalnej kwasniej lipazy (LAL-D). LAL-D jest
rzadky, progresywng, zagrazajgcg zyciu chorobg wielouktadowg, wywotang defektem genetycznym
powodujgcym znaczne zmniejszenie lub catkowity brak aktywnosci lizosomalnej kwasnej lipazy.
Niedobdr LAL, jak wiekszos¢ chordb metabolicznych, jest chorobg monogenowsq, dziedziczy sie
jg autosomalnie recesywnie. W zaleznosci od stopnia deficytu LAL wyrdznia sie 2 postaci choroby:
posta¢ wczesng (dawniej zwang chorobg Wolmana), wystepujagcg w okresie niemowlecym,
charakteryzujaca sie brakiem lub sladowg aktywnoscig LAL, oraz posta¢ pdzng (choroba spichrzania
estrow cholesterolu, CESD), zwykle wystepujaca u starszych dzieci, lecz rowniez u dzieci mtodszych
i dorostych, charakteryzujgcg sie obnizong w réznym stopniu aktywnoscig LAL. Czestos$¢ wystepowania
LAL-D szacuje sie na od 1/40 tys. do 1/500 tys. oséb (w zaleznosci od postaci choroby i regionu).
Eksperci szacuja, iz w Polsce mamy obecnie ok. 25 chorych z LAL-D. Podkresla sie jednak niskg
wykrywalnos¢ LAL-D. Ze wzgledu na duze zréznicowanie w objawach klinicznych, rzadkos¢ choroby
i ograniczong swiadomos¢ choroby, u wielu chorych LAL-D pozostaje nierozpoznana lub btednie
diagnozowana. Diagnostyka polega na badaniu aktywnosci enzymu LAL w suchej kropli krwi, w celu
potwierdzenia rozpoznania wykonuje sie takze badanie molekularnie w kierunku mutacji w genie LIPA.

Objawy kliniczne wczesnej i szybko postepujgcej postaci choroby pojawiajg sie w pierwszych
tygodniach zycia. Sg to uporczywe wymioty, hepatosplenomegalia, prowadzgca do ograniczenia
mozliwosci oddychania z powodu mechanicznego ucisku klatki piersiowej, wzdecia jelit,
niedokrwistos¢, zwapniate i powiekszone nadnercza. Przebieg kliniczny choroby jest dramatyczny,
prowadzac do zgonu dziecka w ciggu pierwszych 12 miesiecy zycia (zwykle nawet w pierwszych 6.
miesigcach). Posta¢ pdina wystepujgca u dzieci i dorostych charakteryzuje sie tagodniejszym
i wolniejszym przebiegiem. U prawie 100% pacjentéw obserwuje sie powiekszenie watroby,
dodatkowo obserwuje sie podwyzszone stezenie cholesterolu catkowitego oraz LDL, obnizone stezenie
frakcji HDL cholesterolu oraz podwyzszong aktywno$¢ transaminaz. Z powodu zwiekszonego stezenia
cholesterolu LDL i zmniejszonego stezenia HDL pojawia sie miazdzyca w mtodym wieku z powikfaniami
sercowo- naczyniowymi. Podwyzszone stezenie cholesterolu nie reaguje na leczenie statynami.
U dzieci i dorostych LAL-D charakteryzuje sie takze przewlektym uszkodzeniem watroby prowadzgcym
do zwtdknienia, marskosci i niewydolnosci watroby. Ponadto u dzieci obserwuje sie zahamowany
wzrost w wyniku zajecia jelit i ztego wchtaniania. W zdecydowanej wiekszosci przypadkéw choroba
ma negatywny wptyw na funkcjonowanie watroby. Niemal u 50% pacjentéw obserwuje
sie postepujgce zwidknienie, marskos¢ watroby lub konieczno$¢ wykonania przeszczepu watroby
w ciggu 3 lat od pojawienia sie pierwszych objawdw klinicznych. W przypadku postaci pdinej
przedwczesny zgon nastepuje zazwyczaj w wyniku zdarzen sercowo-naczyniowych, w tym zawatu serca
i udaru oraz niewydolnosci watroby. Chorzy z niedoborem LAL doswiadczajg wptywu choroby na ich
codzienne zycie, w tym na zdrowie fizyczne, zycie szkolne i zawodowe (zwtaszcza w zakresie
opuszczonych dni w szkole/pracy) oraz ich samopoczucie psychiczne. Specyficzne objawy choroby
obejmujg permanentny bdl (w tym bdl brzucha), powiekszenie watroby i $ledziony, bdle gtowy, napady
silnego zmeczenia. Duzy wptyw choroba wywiera takie na codzienng aktywnos¢ i jako$¢ Zzycia
opiekunow. Czesto negatywny wptyw na prace zawodowg ma potrzeba statej opieki nad chorym
i ciggtych wizyt lekarskich. Ponadto, ze wzgledu na rzadkie wystepowanie tej choroby, opiekunom
i chorym czesto brakuje systeméw wsparcia, ktére sg normalnie dostepne dla oséb doswiadczajgcych
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lub opiekujgcych sie chorymi z czesciej obserwowanymi chorobami. Nalezy takze pamietad, ze choroba
wywiera ogromnie destrukcyjny wptyw na catg rodzine w przypadku zgonu dziecka z powodu wczesnej,
ciezkiej, niemowlecej postaci LAL-D.

Podstawowym celem leczenia powinno by¢ zaadresowanie podstawowej przyczyny choroby poprzez
przywrécenie aktywnosci enzymatycznej wystarczajgcej do fizjologicznego metabolizmu lipidow.
W Polsce aktualne leczenie opiera sie na stosowaniu terapii wspomagajgcych, majacych na celu jedynie
kontrole objawdw i leczenie powiktann choroby. Leczenie objawowe obejmuje m.in. stosowanie
odpowiedniej diety, czy podawanie lekéw obnizajgcych stezenie cholesterolu i lipidéw, jednak
podawanie lekow nie zapobiega postepowi choroby. U pacjentéw z LAL-D podejmowano proby
przeszczepienia komorek krwiotwodrczych, jednak procedura ta wigze sie z duzg chorobowoscia
i Smiertelnoscig wsrdd pacjentéw z LAL-D. W chorobach, w ktérych wystepuje podwyzszone stezenie
cholesterolu catkowitego, frakcji LDL, tréjglicerydéw, stosuje sie przede wszystkim statyny, jednak
w przypadku LAL-D preparaty nie zapobiegajg progresji choroby, nie zmniejszajg ryzyka marskosci
watroby i nie normalizujg stezenia lipidow. W przypadku LAL-D najlepsze wyniki daje enzymatyczna
terapia zastepcza. Jest to leczenie przyczynowe, z wyboru, réwniez w innych chorobach lizosomalnych,
u podtoza ktérych lezy deficyt enzymu.

Sebelipaza alfa jest pierwszg i jedyng enzymatyczna terapia zastepczg dla pacjentéow z niedoborem
LAL-D. Poniewaz sebelipaza alfa zastepuje brakujgcy enzym, wptywa na poprawe istniejgcych
objawdw, jak i minimalizuje dalsze zwigzane z chorobg zaburzenia poprzez zatrzymanie postepu
choroby. Leczenie LAL-D w przypadku niemowlat z szybko postepujgca postacig choroby ma na celu
przede wszystkim poprawe przezycia. Terapia sebelipazg alfa wykazuje wysoka skutecznos¢ w zakresie
poprawy przezycia pacjentow z LAL-D — prowadzi do zwiekszenia wskaznika przezycia w 12. miesigcu
zycia do blisko 80% w poréwnaniu do 0% wsréd nieleczonych pacjentéw z naturalnym przebiegiem
choroby. Jednoczesnie efekt utrzymuje sie w czasie - w 60 miesigcu zycia wskaznik przezycia wynosi
blisko 70%. Leczenie sebelipazg prowadzi do poprawy wzrostu, rozwoju i stanu odzywienia dzieci
z LAL-D. W grupie pacjentow z deficytem LAL o péznym poczatku leczenie prowadzi do normalizacji
objetosci watroby i $ledziony i poprawy ich funkcjonowania, normalizacji aktywnosci aminotransferazy
alaninowej, istotnej poprawy parametréw gospodarki lipidowej. Sebelipaza alfa wptywa korzystnie
na metabolizm lipidow i obniza aktywnosci markeréw uszkodzenia watroby. Sebelipaza alfa stanowi
odpowiedZ na niezaspokojona potrzebe medyczng wséréd pacjentéw z niedoborem LAL. To jedyna
dostepna terapia, ktdra adresuje przyczyne choroby poprzez przywrécenie aktywnosci enzymatycznej
wystarczajacej do fizjologicznego metabolizmu lipidéw. Sebelipaza alfa w przypadku wczesnej postaci
choroby moze spowalnia¢ postep choroby Wolmana, przez co wydtuzaé przezycie w tej grupie
pacjentéw.

Podsumowujac:
1. LAL-D jest ultrarzadka, progresywnga, zagrazajacg zyciu chorobg wielouktadowg, wywotang
defektem genetycznym powodujgcym znaczne zmniejszenie lub catkowity brak aktywnosci
lizosomalnej kwasnej lipazy.

2. W zaleznosci od stopnia deficytu LAL wyrdznia sie 2 postaci choroby: postaé wczesng (dawniej
zwang chorobg Wolmana), wystepujagcg w okresie niemowlecym oraz postaé pding,
wystepujaca u dzieci i dorostych.
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3. Przebieg kliniczny wczesnej postaci choroby jest dramatyczny, prowadzac do zgonu dziecka
w ciggu pierwszych 12. miesiecy zycia. W przypadku postaci pdinej LAL-D moze
charakteryzowac sie zaburzeniami gospodarki lipidowe] prowadzac do miazdzycy w mtodym
wieku z powiktaniami sercowo-naczyniowymi. Dodatkowo obserwuje sie postepujace
zwtdknienie, marskos¢ watroby lub koniecznosé wykonania przeszczepu watroby. U dzieci
obserwuje sie zahamowany wzrost w wyniku zajecia jelit i ztego wchtaniania.

4. Sebelipaza alfa jest pierwsza i jedyng enzymatyczng terapig zastepcza dla pacjentéw
z niedoborem LAL-D, stanowigcg odpowiedz na niezaspokojong potrzebe medyczng wsréd
tych pacjentéw. To jedyna dostepna terapia, ktdra adresuje przyczyne choroby poprzez
przywrdcenie aktywnosci enzymatycznej wptywa na poprawe istniejgcych objawdw, jak
i minimalizuje dalsze zwigzane z chorobg zaburzenia poprzez zatrzymanie postepu choroby.

5. Sebelipaza alfa w przypadku wczesnej postaci choroby moze spowalnia¢ postep choroby
Wolmana, przez co wydtuzac przezycie w tej grupie pacjentéw.

Olipudaza alfa w leczeniu objawdw niedoboru kwasnej sfingomielinazy typu A/B
lub B, niezwigzanych z osrodkowym ukfadem nerwowym

Niedobdr kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD) jest rzadka,
genetyczng, postepujacg i zagrazajgcg zyciu chorobg. ASMD byta znana kiedys, jako choroba
Niemanna-Picka (NPC) typu A, A/B i B, ale stara nomenklatura powinna ulec zmianie. ASMD jest
chorobg wielouktadowa i wielonarzgdowg. O ASMD moéwimy wtedy, gdy w organizmie enzym
przeznaczony do rozktadania substancji ttuszczowych zwanych lipidami, jest uszkodzony lub wystepuje
jego niedobdr. W konsekwencji prowadzi do gromadzenia sie lipidéw, a w rezultacie do uszkodzenia
wielu narzagdéw. Efektem sg zaburzenia funkcji narzaddw oraz stany zapalne bedace nastepstwem
powiktan zwigzanych z nastepujacymi narzgdami: Sledziong, watrobg i ptucami oraz ukfadami:
nerwowym, naczyniowym i kostnym. Jednym z najczesciej wystepujacych objawdw na poczatku
choroby AMSD typu A/B i B jest hepatosplenomegalia, czyli powiekszenie watroby i $ledziony,
co prowadzi do zaburzen ich funkcji. Na AMSD chorujg dzieci, mtodziez i dorosli. U pacjentéw z ASMD
typu A/B moze dochodzi¢ do znacznego zajecia struktur neurologicznych, w tym postepujacych zmian
neurologicznych w dziecinstwie (wiek 2-7 lat), lecz bez ciezkich zmian neurodegeneracyjnych typowych
dla ASMD typu A. ASMD typu B to przewlekta postepujgca choroba wielouktadowa z niewielkim
stopniem zajecia struktur neurologicznych lub jego brakiem?2. Objawy mogg nie by¢ wystarczajgco
nasilone, aby wywotaé¢ podejrzenia kliniczne i doprowadzi¢ do rozpoznania. Ciezkie i postepujgce
uszkodzenia gtdwnych narzagdéw mogg prowadzi¢ do utrzymujacych sie i zagrazajgcych zyciu choréb.
ASMD ma szereg tych samych objawéw klinicznych co znana i leczona od wielu lat choroba Gauchera.
Diagnostyka ASMD powinna obejmowac chorobe Gauchera. Pacjenci z ASMD mogg by¢ obecni wséréd
pacjentéw z podejrzeniem choroby Gauchera. Brak wiedzy na temat choroby to réwniez brak wiedzy
na temat mozliwosci jej nowoczesnego leczenia, dlatego niezbedne jest zwrdcenie uwagi na to,

22 McGovern MM, et al. Orphanet J Rare Dis 2017;12(1):41. McGovern MM, et al. Genet Med 2017;19(9):967—
74.
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ze ASMD typu B i A/B mozna juz skutecznie leczy¢ i czerpa¢ ogromne korzysci wynikajgce
z zastosowania terapii wérdd pacjentéw.

Olipudaza alfa zostata zarejestrowana w Unii Europejskiej 24 czerwca 2022 r., do stosowania u dzieci
i miodziezy oraz dorostych jako pierwsze enzymatyczna terapia zastepcza w leczeniu objawodw
niedoboru kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD) typu A/B lub B,
niezwigzanych z osrodkowym uktadem nerwowym (OUN).% Olipudaza alfa jest rekombinowang ludzka
kwasng sfingomielinazg, ktdra zmniejsza nagromadzenie sfingomieliny (SM) w narzgdach u pacjentéw
z niedoborem kwasnej sfingomielinazy (ASMD). W procesie rejestracji w Unii Europejskiej olipudaza
alfa otrzymata status leku sierocego, a w procesie rejestracji w USA — status terapii przetomowej FDA.%*

Trientyna w leczeniu choroby Wilsona

Choroba Wilsona jest rzadkg chorobg genetyczng, ktéra polega na nadmiernym gromadzeniu
sie miedzi w organizmie. Miedz, w nieco wiekszych ilosciach niz potrzebuje organizm do prawidtowego
funkcjonowania, dostaje sie do naszego organizmu z pozywieniem, ktére jemy. U zdrowych osdb
watroba przetwarza niezbedng ilos¢ miedzi, a jej nadmiar wydala do zdfci, ktéra jest nastepnie
usuwana z organizmu wraz z katem. Organizm osoby dotknietej chorobg Wilsona nie jest w stanie
skutecznie transportowaé miedzi w organizmie ani usuwa¢ nadmiaru miedzi. Dochodzi do stopniowe;j
w czasie akumulacji miedzi z diety, poniewaz bez skutecznego leczenia miedz odktada sie w tkankach
organizmu, w tym w watrobie i osrodkowym uktadzie nerwowym. Choroba Wilsona jest autosomalnym
recesywnym zaburzeniem genetycznym, co oznacza, ze aby zachorowac trzeba odziedziczy¢
2 zmutowane geny, po jednym od kazdego rodzica. Osoba dziedziczaca tylko jedng mutacje od tylko
jednego rodzica jest nosicielem choroby, bezobjawowym. Istnieje wiele réznych mutacji zwigzanych
z rozwojem choroby Wilsona, ale wszystkie wptywajg na gen na chromosomie 13, ktdry koduje biatko
ATP7B. Biatko ATP7B jest odpowiedzialne za zapewnienie bezpiecznego transportu miedzi w tkankach,
a takze za usuwanie nadmiaru miedzi z organizmu. Szacuje sie ze w populacji Swiatowe] 1 osoba na 30
000 ma mutacje genetyczng, ktdra wptywa na mechanizmy transportu miedzi powodujgce chorobe
Wilsona. Jest rozpoznawana zwykle pomiedzy 5. a 35. rokiem zycia. Mtodsze osoby moga
nie wykazywac zadnych objawdw, podczas gdy osoby starsze czesciej majg problemy neurologiczne,
a takze zaburzenia czynnosci watroby. Coraz powszechniejsze staje sie zdiagnozowanie choroby
za pomocg badan przesiewowych, zwtaszcza jesli w rodzinie wystepuje choroba Wilsona.

Zazwyczaj najpierw atakowana jest watroba. Jesli choroba Wilsona nie zostanie zdiagnozowana
i leczona, miedZz moze gromadzi¢ sie i uszkadzaé takze inne narzady w organizmie. Np. niektdorzy
pacjenci bedg mieli problemy z uktadem nerwowym bez widocznych objawdéw uszkodzenia watroby,
u innych pacjentéw choroba Wilsona moze przebiega¢ bezobjawowo, ze stosunkowo niewielkimi
nieprawidtowosciami biochemicznymi, a u jeszcze innych mogg by¢ wyrazne objawy przewlektego i/lub
ciezkiego uszkodzenia watroby, np.: ostabienie, uczucie zmeczenia, utrata apetytu, mdtosci, wymioty,

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

24 https://www.fda.gov/news-events/press-announcements/fda-approves-first-treatment-acid-
sphingomyelinase-deficiency-rare-genetic-disease
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swedzenie, utrata masy ciata, skurcze miesni, bdl i wzdecia spowodowane ptynem gromadzgcym
sie w jamie brzusznej, obrzeki (zwykle nég, stép lub kostek, a rzadziej rak lub twarzy), pajaczki
naczyniowe, zo6ttaczka. Mozliwe wyniki lekarskich badan diagnostycznych: wysoka aktywnosc
aminotransferaz w surowicy (transaminaza asparaginowa, transaminaza alaninowa), hepatomegalia
(powiekszenie watroby), splenomegalia (powiekszenie s$ledziony), sttuszczenie watroby, ostre
zapalenie watroby, ktére mozie wywotac¢ gorgczke i zottaczke (zazodtcenie skéry i oczu), objawy
autoimmunologicznego zapalenia watroby, marskos¢ watroby, ostra niewydolnos¢ watroby.
Nagromadzenie miedzi w uktadzie nerwowym moze prowadzi¢ do utraty zdolnosci uktadu nerwowego
do kontrolowania mies$ni, w wyniku czego pacjenci wykonuja nieprawidtowe, mimowolne ruchy. Moga
rowniez pojawic¢ sie problemy natury psychicznej, takie jak zmiany w zachowaniu, osobowosci,
a u dzieci nieoczekiwane pogorszenie wynikow w nauce. Chociaz zwykle jako pierwsze wystepujg
objawy ze strony watroby u czesci chorych dominujg problemy z uktadem nerwowym bez wyraznych
objawéw watrobowych. Objawy neurologiczne mogg obejmowac: drzenie lub niekontrolowane ruchy,
problemy z koordynacjg ruchowg, sztywnos$¢ miesni, problemy z mowag, slinienie sie lub trudnosci
w potykaniu, migreny, problemy ze snem, napady padaczkowe. Zmieniona funkcja modzgu
spowodowana nadmiarem miedzi w osrodkowym uktadzie nerwowym moze réwniez prowadzic
do zmian nastroju lub zachowania. Mozliwe objawy: zmiany osobowosci, depresja, lek lub nadmierna
nerwowos$é, psychoza, czyli utrata kontaktu z rzeczywistoscig. Nagromadzenie miedzi w organizmie
moze réwniez skutkowaé nastepujgcymi objawami: pierscienie Kaysera-Fleischera — rdzawobrgzowe
pierscienie wokot krawedzi teczowki (kolorowa czes¢ oka) oraz na brzegu rogdéwki. S3 one prawie
zawsze obecne u 0sdb z neurologicznymi objawami choroby Wilsona, ale ma je tylko okoto 40%-66%
0s6b z objawami watroby. Anemia — organizm ma mniej czerwonych krwinek niz normalnie,
co zmniejsza ilos¢ tlenu docierajgcego do komoérek organizmu. Artretyzm — bél lub obrzek
w 1 lub wiecej stawach. Wysoki poziom aminokwaséw, biatka, kwasu moczowego i weglowodandw
w moczu. Niska liczba ptytek krwi lub biatych krwinek. Osteoporoza — kosci stajg sie mniej geste
i bardziej podatne na ztamania. Za¢ma stonecznikowa — zmetnienie w ksztatcie stonecznika
nad soczewka oka, ktore zwykle nie przeszkadza w widzeniu. Lunuale cerueae — niebieski kolor
pojawiajgcy sie u nasady paznokci. Problemy sercowe. Problemy z trzustkg. Zmniejszona czynnos¢
tarczycy. Zaburzenia miesigczkowania (nieregularne miesigczki), nieptodnos¢ i mnogie poronienia.
W diagnostyce choroby Wilsona nalezy bra¢ pod uwage objawy choroby, wyniki badania lekarskiego
i testow laboratoryjnych. Niektére objawy, takie jak pierscienie Kaysera-Fleischera wystarczg
do postawienia diagnozy, gdy wystepujg razem z zaburzeniami watroby i objawami neurologicznymi.
Zwykle jednak potrzebne sg badania krwi i ewentualnie biopsji watroby w celu potwierdzenia diagnozy.
Testy genetyczne pod katem mutacji ATP7B sg pomocne w diagnozowaniu choroby Wilsona i czesto
sg wykorzystywane do identyfikacji cztonkdw rodziny, ktérzy mogg mie¢ chorobe Wilsona pomimo
braku jakichkolwiek objawdéw lub moga by¢ nosicielami choroby Wilsona.

W farmakoterapii choroby Wilsona stosowane sg srodki chelatujace i cynk. Leki chelatujace (trientyna
lub d-penicylamina) usuwajg miedz z tkanek, narzadéw i krwiobiegu poprzez $ciste wigzanie sie
z miedzig. Kompleks miedz-chelator jest nastepnie usuwany z organizmu z moczem. Natomiast cynk
blokuje wchtanianie miedzi z pokarmu w przewodzie pokarmowym ale nie pomaga usungé¢ nadmiaru
miedzi, jesli juz zostata wchionieta. Leczenie prowadzi sie przez cale zycie. O wyborze terapii decyduje
lekarz i nalezy stosowac sie do jego zalecen. MiedzZ dostaje sie do organizmu poprzez zywnos¢, ktéra

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2023



jemy i wode, ktérg pijemy, co jest waine, poniewaz nasz organizm potrzebuje miedzi
do funkcjonowania. Jednakze, gdy organizm pacjentdw nie moze pozby¢ sie nadmiaru miedzi, wazne
jest, aby unika¢ pokarmdéw o wysokiej zawartosci miedzi, takich jak skorupiaki, orzechy, czekolada,
grzyby, podroby (watrébka, flaczki). Osoby z chorobg Wilsona powinny rowniez unikaé¢ uzywania
miedzianych pojemnikéw do gotowania, podawania lub przechowywania zywnosci. Nawet woda
z kranu, ktora przeptywa przez miedziane rury lub pochodzi ze studni, moze zawiera¢ wiecej miedzi.
Nalezy uwaza¢ na suplementy diety lub preparaty ziotowe i upewnic sie, ze nie bedg wchodzié
w interakcje z lekami lub nie pogorszg problemdéw z watroba. Przed przyjeciem multiwitaminy warto
porozmawiac z lekarzem, aby zalecit takie, ktére nie zawiera miedzi. Suplementy mineralne moga
blokowa¢ wchtfanianie lekéw chelatujgcych stosowanych w leczeniu choroby Wilsona. Na przyktfad,
stosujgc suplementy zelaza (np. z powodu anemii przy zbyt niskim poziomie zelaza) suplement musi
by¢ przyjmowany oddzielnie od leku chelatujgcego. Warto zapoznac sie z informacjami dotgczonymi
do wszystkich lekédw i postepowac zgodnie z zaleceniami lekarza, aby unikng¢ potencjalnych,
szkodliwych interakcji. Kobiety z chorobg Wilsona, ktére sg w cigzy lub planujg zajs¢ w ciaze, przed
przepisaniem witamin prenatalnych powinny poprosi¢ potoznika o skonsultowanie sie ze specjalistg
choroby Wilsona.

Choroba Wilsona (WD) jest $miertelna i prowadzi do przedwczesnego zgonu, jesli nie jest skutecznie
leczona. Po zdiagnozowaniu i wprowadzeniu leczenia osoby z dobrze prowadzong chorobg Wilsona
mogg spodziewaé sie normalnej dtugosci zycia. Im wczesniej zostanie postawiona diagnoza
i wprowadzone leczenie tym lepiej. W Polsce leczenie choroby Wilsona bardzo czesto rozpoczyna sie
od cynku, ktéry zmniejsza wchtanianie miedzi z jelit, ale nie pomaga usuwac z organizmu nadmiaru
miedzi, ktdra jest w organizmie. Takie postepowanie jest bardzo odmienne od ogdlnoswiatowych i
europejskich trendéw, gdzie pacjenci najczesciej w pierwszej kolejnosci otrzymujg leki chelatujgce
(czyli pomagajace usungé miedz z organizmu dpenicylamina i trientyna), bo tak tez mdwig zalecenia i
wytyczne. Tu Polska wyrdznia sie na tle swiatowym. Osrodki kliniczne stosujg leki najtansze, ktore ich
najmniej obcigzg finansowo. W przypadku chordb rzadkich czestg praktyka jest tworzenie osrodkéw
referencyjnych, w ktérych pod opieka jest wiekszos$¢ pacjentéw (np. w Polsce sg to CZD, IPIN). Taki
osrodek ma duze doswiadczenie w danej chorobie (i dzieki temu ze pacjentdow jest wiecej, moze
prowadzi¢ badania kliniczne). W Polsce z niewiadomych przyczyn zbyt rzadko stwierdza sie
nietolerancje pierwszej linii leczenia (depenicylaming lub cynkiem). W innych krajach znacznie czesciej
siega sie po trientyne, gdy depenicylamina okazuje sie zbyt toksyczna i Zle tolerowana.
W Polsce, jak dotad pacjenci z chorobg Wilsona zwykle trafiali do dwdch osrodkdéw - dzieci do Centrum
Zdrowia Dziecka, a dorosli do Instytutu Psychiatrii i Neurologii, co z pozoru mogtoby wydawac
sie bardzo dobrym rozwigzaniem. Watpliwosci budzi fakt, ze dorostymi pacjentami z chorobg, ktéra
dotyka rdéinych narzadéw, a gtéwnie watroby, zajmujg sie neurolodzy, a nie hepatolodzy
czy gastroenterolodzy. W przypadku pacjenta z zaburzeniami watroby bez objawéw neurologicznych
(albo wystepujgcymi razem z objawami watrobowymi i neurologicznymi) uzasadniona byfaby stata
opieka hepatologa lub gastroenterologa, dla ktérych watroba jest w centrum zainteresowania (i tylko
dodatkowo konsultacje u neurologa). Od wrzesnia 2021 r. trientyna jest refundowana w ramach
programu lekowego pt. Leczenie pacjentéw z chorobg Wilsona (ICD-10: E83.0), we wskazaniu: terapia
choroby Wilsona po stwierdzonej nietolerancji leczenia D-penicylaming i siarczanem cynku
u pacjentéw powyzej 5 roku zycia. Oddziaty gastroenterologiczne i hepatologiczne w Polsce, ktére
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zajmuja sie chorobg Wilsona to m. in.: Oddziat Kliniczny Gastroenterologii Ogdlnej i Onkologicznej
Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego im. Norberta Barlickiego w todzi; Klinika Gastroenterologii
i Hepatologii Uniwersyteckiego Szpitala Klinicznego im. Jana Mikulicza-Radeckiego we Wroctawiu,
Klinika Gastroenterologii i Hepatologii Slaskiego Uniwersytetu Medycznego w Katowicach; Oddziat
Kliniczny Gastroenterologii i Hepatologii Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie oraz Klinika Hepatologii
i Choréb Wewnetrznych Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, Oddziat Pediatrii Szpitala
Sw. Wojciecha w Gdarisku.

W chorobie Wilsona w Polsce istnieje potrzeba opracowania i wdrozenia sSciezki diagnostyczno-
terapeutycznej. Pozwoli to na szybsza diagnoze i wdrozenie optymalnego dla pacjenta leczenia,
co przetozy sie na lepsze rokowania, a co za tym idzie wieksze szanse na samodzielne zycie chorego
oraz monitorowanie leczenia. Sciezki diagnostyczno-terapeutyczne, znane sg réwniez, jako $ciezki
opieki, S$ciezki opieki zintegrowanej, S$ciezki opieki klinicznej lub mapy opieki/zdrowotne,
sg wykorzystywane do systematycznego planowania i opieki skoncentrowanej na pacjencie. Sciezka
opieki jest ztozong interwencjg majgca na celu wspdlne podejmowanie decyzji i organizacje proceséw
opieki nad $cisle okreslong grupg pacjentéw w scisle okreslonym czasie. Definiowanie cech sciezek
opieki obejmuje m.in.: wyrazne okreslenie celéw i kluczowych elementéw opieki; koordynacja procesu
opieki poprzez koordynacje rél wielodyscyplinarnego zespotu opiekunczego, pacjentéw i ich bliskich;
dokumentowanie, monitorowanie oraz okreslenie odpowiednich zasobdw. Celem jest poprawa jakosci
opieki w catym kontinuum poprzez (..) promowanie bezpieczenstwa pacjentdw, zwiekszanie

zadowolenia pacjentéw i optymalizacje wykorzystania zasobow”.?

Wprowadzenie badan przesiewowych noworodkéw w kierunku choroby
Pompego

Choroba Pompego (PD, choroba spichrzeniowa glikogenu typu Il, GSD Il) jest rzadkim schorzeniem
dziedziczonym autosomalnie recesywnie, powodowanym przez mutacje genu kwasnej a-glukozydazy
(GAA) kodujgcego maltaze kwasowg. Niedobdr GAA prowadzi do gromadzenia sie glikogenu
lizosomalnego w tkankach organizmu, zwtaszcza miesniach szkieletowych i serca. Ciezko$¢ choroby
rézni sie w zaleznosci od wieku zachorowania, stopnia zajecia zaatakowanych narzgddéw i dynamiki
progresji objawow. U pacjentéw z niemowlecg (IOPD) lub klasyczng postacig choroby Pompego
w pierwszym roku zycia rozwija sie kardiomiopatia i silne ostabienie miesni, u nieleczonych dzieci
rokowanie jest zte. Pacjenci z wczesng postacig PD (IOPD) wykazujg prawie catkowity brak aktywnosci
enzymu i umieraja z powodu niewydolnosci krgzeniowo-oddechowej, poniewaz ogromne ilosci
glikogenu gromadzg sie w ich miesniach szkieletowych i miesniach serca. Chociaz nieklasyczna PD
z objawami bez kardiomiopatii i pdznym poczatkiem choroby Pompego (LOPD) ma bardziej przewlekty
przebieg, takze moze prowadzi¢ do znacznej niepetnosprawnosci i niewydolnosci oddechowej. LOPD
moze objawiaé sie rdznymi fenotypami nerwowo-miesniowymi, od ostabienia obreczy konczyn,
ostabienia miesni osiowych ze sztywnoscig kregostupa, niewydolnosci oddechowej spowodowane;j

%5 Vanhaecht, K., De Witte, K. Sermeus, W. (2007). Wptyw $ciezek klinicznych na organizacje proceséw opieki.
Rozprawa doktorska KULeuven, 154pp, Katholieke Universiteit Leuven.

https://e-p-a.org/care-pathways/
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ostabieniem miesni oddechowych. Diagnostyka choroby Pompego jest trudna, ze wzgledu na rzadkos¢
jej wystepowania, zmienny charakter i poczatek objawdw oraz naktadanie sie oznak i objawdw z innymi
zaburzeniami. Moze to prowadzi¢ do btednej diagnozy, jak rédwniez opdinien w rozpoznaniu
i rozpoczeciu skutecznego leczenia. Jesli taka diagnoza jest w ogdle wzieta pod uwage, to nalezy
zmierzy¢ poziom i aktywnos¢ enzymu kwasnej alfa-glukozydazy. Na szczescie jest to obecnie o wiele
prostsze niz kiedys, poniewaz istnieje przyjazna metoda pobieranie prébek krwi za pomocg testéw DBS
suchej kropli krwi (Dried Blood Spot Card). Kropla krwi nakrapiana jest na specjalna bibute i wysytana
do specjalistycznego laboratorium. W przypadku podejrzanie obnizonej aktywnosci enzymu
wykonywane sg badania genetyczne. Wielu pacjentéw pozostaje jednak nierozpoznanych, nawet
po pojawieniu sie symptomatologii zagrazajgcej zyciu. Dlatego tak istotna jest edukacja srodowiska
medycznego w zakresie rozpoznawania tej choroby. Jednoczesnie na catym S$wiecie prowadzi
sie badania przesiewowe u noworodkdéw (NBS — new born screening) w kierunku wykrycia choroby
Pompego przed wystgpieniem objawdéw. Moze to prowadzi¢ do poprawy wynikdw klinicznych
u pacjentow dotknietych chorobg, w poréwnaniu z tymi, u ktérych rozpoznanie ustalono na podstawie
objawdéw klinicznych. Wczesna diagnostyka pozwoli na monitorowanie pacjenta i podjecie decyzji
0 rozpoczeciu enzymatycznej terapii zastepczej (ERT) w momencie pojawienia sie pierwszych objawéw
choroby. Takie postepowanie wptynie na poprawe jakosci zycia i przezywalnos¢ pacjentéw z chorobg
Pompego, zmniejszajgc potrzebe wentylacji i zapobiegajac niepetnosprawnosci ruchowej. Badanie
przesiewowe noworodkéow (NBS) jest optymalnym podejsciem do wczesnej diagnostyki,
monitorowania i leczenia choroby Pompego. W Polsce istnieje potrzeba wprowadzenia badan
przesiewowych noworodkdw w kierunku choroby Pompego, tak jak w wielu europejskich krajach.

Kaplacyzumab w terapii nabytej zakrzepowej plamicy matopfytkowej (aTTP)

Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (aTTP) to niezwykle rzadkie schorzenie hematologiczne
o podtozu 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 przypadkdéw 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 funkcji
metaloproteinazy (ADAMT13) przez autoprzeciwciata. Na nabytg zakrzepowg plamice matoptytkowa
chorujg mtfodzi, zdrowi ludzie. Co roku w Polsce diagnozuje sie okoto 30 przypadkdéw tej choroby.
Najwiecej odnotowuje sie osdb mtodych (w wieku 30 a 40 lat), nieco czesciej chorujg kobiety. Przyczyny
choroby nie sg do korca znane, ale u jej podfoza lezg choroby tkankitgcznej, jak np. toczen rumieniowy
czy reumatoidalne zapalenie stawdw, zakazenia np. HIV, CMV, otytos¢, a w przypadku niektérych
kobiet cigza. Czynnikami sprzyjajgcymi wystgpieniu epizodéw choroby mogg by¢ takze niektére
procedury medyczne, takie jak przeszczep komodrek macierzystych krwi lub przeszczep szpiku
kostnego, a takze przyjmowanie niektérych lekédw. Przebieg choroby jest zwykle bardzo dynamiczny,
a stan chorego pogarsza sie bardzo gwattownie. Choroba moze sie rozpoczynaé gorgczka, nastepnie
dochodzi do niedokrwiennego uszkodzenia narzagdéw wewnetrznych i pojawiajg sie objawy zwigzane
z wystgpieniem epizodu aTTP/iTTP, ktére wynikajg z niedokrwiennego uszkodzenia narzgdéw: mozgu,
nerek, serca lub ptuc. S3 to zazwyczaj: bdle gtowy, splatanie, zaburzenia widzenia, niedowtady,
drgawki, zaburzenia rytmu serca, niewydolnos¢ oddechowa. Eksperci wskazujg, ze wystgpienie
epizodu aTTP/iTTP moze stanowi¢ powazne zagrozenie dla zycia pacjenta. Powodem s3g pojawiajgce
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sie w tej chorobie zjawiska duzego niedokrwienia i uszkodzenia narzgdow takich jak: mdzg, serce, ptuca
czy nerki. Dlatego wtasciwe i wczesne rozpoznanie zakrzepowej plamicy matoptytkowej, pozwala
na szybkie podjecie witasciwych krokéw zwigzanych z leczeniem i uratowaniem Zzycia pacjenta.
Rozpoznanie choroby i wtasciwe okreslenie jej postaci (wrodzonej od nabytej) mozliwe jest jedynie
na podstawie wynikéw aktywnosci metaloproteinazy ADAMST13, ktéry dokonuje sie za pomoca
specjalnego testu na oznaczenie aktywnosci tego enzymu, a rozpoznanie choroby stwierdza
sie na podstawie triady objawéw: 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 oséb, ktére z dnia na dziedA muszg wytaczy¢ 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 muszg znosi¢ dtugie i meczace cykle wymiany osocza. Dlatego
tez obecnie wyzwaniem jest wprowadzanie nowej opcji terapeutycznej, ktéra pozwala zmniejszyc
liczbe obcigzajacych pacjentéw plazmaferez, a przede wszystkim ograniczy¢ ilos¢ epizoddéw choroby.
Przetomowg 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 zakrzepdéw). Kaplacyzumab zostat zarejestrowany
w Unii Europejskiej w sierpniu 2018 r. i jest wskazany do stosowania w leczeniu oséb dorostych
i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej, o masie ciata co najmniej 40 kg, podczas epizodu nabytej
zakrzepowej plamicy matoptytkowe] (ang. acquired thrombotic thrombocytopenic purpura, aTTP)
w potgczeniu z wymiang osocza i immunosupresjg. Kluczowe w zrozumieniu problemoéw pacjentéw
dotknietych chorobg jest edukacja i dostarczenie wiedzy na jej temat, szczegdlnie tam gdzie czas
diagnozy odgrywa znaczng role (np. izby przyjeé, lekarze specjalisci). Dlatego tez, z organizacji
pacjentéw w 2020 roku ruszyta pierwsza informacyjna kampania, ,,aTTP. Liczy sie kazda godzina” ktéra
ma zwrdci¢ uwage na ta mato znang chorobe i najwaziniejsze problemy polskich pacjentow
ze zdiagnozowanym aTTP. W ramach kampanii, we wspédtpracy z prof. Grzegorzem W. Basakiem
powstata takze karta pacjenta z aTTP/iTTP, ktéra ma pomdc osobom chorym trafiajgcym do szpitala
na szybka i wtasciwg interwencje medycznga. 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 powotfano 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.

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
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w siedzibie Polskiej Akademii Nauk odbyta sie zorganizowana przez ISP PAN, PUO, Kolegium Lekarzy
Rodzinnych i Green Communication, systemowo-ekspercka debata prezentujgca inicjatoréow
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 ktdrych proponujemy:

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”

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

2. PROPAGOWANIE, KONTROLOWANIE | NAGRADZANIE POSTAW StUZACYCH TROSCE O JAKOSC
JAKOSC powinna staé sie wyznacznikiem wszelkich dziatarh 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 srodkéw na opieke medyczng i stuzgcych racjonalizacji wydatkow. 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 zakonczeniu spotecznych konsultacji dotyczacych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastgpi zwiekszenie dostepnosci Srodkéw
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie 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 skutkow budzetowych.

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

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowi¢
co najmniej 17% catego budzetu przeznaczonego na Swiadczenia gwarantowane. Procedura
refundacyjna powinna by¢ przejrzysta i odbywac sie tak sprawnie by zapewni¢ pacjentom mozliwie
najszybszy dostep do lekéw. Konieczne jest wprowadzenie szybkiej sciezki refundacyjnej dla terapii
stanowigcych jedyny ratunek w stanach bezposrednio zagrazajacych zyciu i zapobiegajacych
powaznym powiktaniom chordb przewlektych oraz okreslenie jakich terapii to dotyczy i wskazanie
kryteriéw oraz zasady ich typowania. JesteSmy za automatyczng refundacjg danego leku w ciggu
6 miesiecy od uzyskania pozytywnej ocen AOTMIT i poszerzeniem wskazan refundacyjnych zgodnie
z ChPL produktu i aktualng wiedzg medyczng, przy jednoczesnym, szerszym wykorzystaniu
instrumentéw 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 panistwa
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konieczne jest tworzenie rejestréw pacjentéw i dokonywanie oceny jakosci terapii finansowanych
ze srodkéw publicznych.

5. USTALENIE ZASADY, ZE CELEM JEST ZAPEWNIENIE WSZYSTKIM PRZEWLEKLE CHORYM TAKIEGO
POZIOMU LECZENIA, BY MIELI MOZLIWOSC JAK NAJDtUZEJ POZOSTAWAC NA RYNKU PRACY
JesteSmy za wprowadzeniem ustawowego wymogu uwzgledniania kosztow 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 redukowacd koszty posrednie, co w dtuzszej perspektywie poprawi kondycje zdrowotng
Polakéw i bedzie miato pozytywny wptyw na budzet paristwa.

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

Zasadg kazdego ubezpieczenia jest precyzyjne okreslenie zakresu: szkdd, dziatan i rekompensat
pokrywanego przez firme ubezpieczajgcy. Taka sama zasada powinna dotyczy¢é dziatan
podejmowanych przez NFZ. Przy okresleniu zawartosci koszyka swiadczen gwarantowanych
proponujemy przyjecie zasady finansowania s$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 wiedzg 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 placéwki leczniczej. Jedynym warunkiem podpisania umowy z NFZ powinno by¢
zweryfikowane spetnianie przez placéwke okreslonych wymogdéw jakosci, umozliwiajgcych realizacje
konkretnej procedury i zapewnienie kontynuacji leczenia, nie zas wygranie procedury konkursowe;.
Pozwolitoby to na faktyczny przeptyw pieniedzy ,za pacjentem”.

8. UMOZLIWIENIE POZABUDZETOWEGO DOPLYWU SRODKOW FINANSOWYCH NA OCHRONE
ZDROWIA | ZROWNANIE WYSOKOSCI SKEADEK ZDROWOTNYCH WSZYSTKICH GRUP SPOLECZNYCH
Najpilniejsze zadania w tym zakresie to wprowadzenie:

e zasady powszechnego (tj. obejmujgcego wszystkich obywateli w wieku 18-62 lata) optacania
sktadki na ubezpieczenie zdrowotne, co zwiekszajac liczebnos¢ owej grupy mogtoby nawet
pozwoli¢ na obnizenie sktadki.

e mozliwosci finansowania przez obywateli szerszego poziomu ustug poprzez umozliwienie
optacania via ZUS lub niepubliczne formy ubezpieczeniowe wyzszych sktadek ubezpieczenia
zdrowotnego (sktadki premium), co radykalnie zwiekszytoby strumien srodkéw kierowanych
do placowek lecznictwa publicznego.

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

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczerh komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOLANIE FUNDUSZU WALKI Z RAKIEM
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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¢ rédwniez nadwyzka finansowa uzyskana z polisy
dobrowolnych ubezpieczen komplementarnych.

10. POWOLANIE FUNDUSZU NA RZECZ CHOROB RZADKICH | ULTRARZADKICH

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

11. SYSTEMOWE WSPARCIE DLA OSOB UCZESTNICZACYCH W PROGRAMIE WALKI Z OTYtOSCIA
| 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 odchudzajgcy wedtug zasad okreslonych przez AOTMIT
i realizowanych w POZ; w tym mozliwos¢ zmniejszenia sktadki zdrowotnej.

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

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

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

14. POWOLANIE EUROPEJSKIEJ UNIl ZDROWIA
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Przygotowanie z inicjatywy polskiego rzadu, zatozen wspodlnego 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 wewngatrz 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 partycypowac wszystkie kraje
cztonkowskie bedzie zréwnanie poziomu dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz lekéw
refundowanych na catym terenie UE a takze wspdlna strategia dawania odporu ruchom anty-
szczepionkowym.

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWO§CI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz sSrodowiskowa, s jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie:
o 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 duig
efektywnos$¢ tego typu dziatan, szczegdlnie w panstwach biedniejszych (Afryka, Azja Srodkowa).
Proponujemy, by w ramach promocji Polski za granica, jako staty element, oprdcz dziatan w zakresie
kultury i nauki, wtgczyé dziatania prozdrowotne promujgce polskie przedsiewziecia w dziedzinie
medycyny (leczenie stuchu, kardiologia, ksztatcenie pielegniarek, itp.).

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

»Tym, co petnig misje lekarskq, 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 sposéb zwiezty i taktowny, komunikujac
sie jezykiem zrozumiatym dla swojego rozméwcy i dochowujgc tajemnicy lekarskiej oraz innych
praw pacjenta.

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

4. Na kazdym etapie diagnozy i leczenia wyobrazaj sobie, ze to ty jeste$ na miejscu pacjenta
i pomysl, czy chciatbys 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 lekarskg, badz cierpliwy, nie zapominaj o dobrych i cieptych stowach,
nie obrazaj sie i nie gniewaj na pacjenta, a swojg postawg i dziataniem zaswiadczaj
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RAPORT: VIl SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH MRS

o zbieznosci swoich celéw z celami pacjenta stosownie do jego potrzeb, oczekiwan i zyczen oraz
zgodnie z jego wolg, swiatopogladem 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 Jasinska - 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
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