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1. Medyczna Racja Stanu — misja i dziatania

Medyczna Racja Stanu (MRS) jest think tankiem powstatym w 2016 r. z inicjatywy: Instytutu 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 wspoéttwérca Medycznej Racji Stanu bardzo ciesze sie
z faktu, ze ochrona zdrowia stata sie jednym z gtéwnych tematow «
kampanii  politycznej, dlatego ze w demokratycznych
spoteczenstwach to jest najlepszy sposéb, zeby zatatwicé jakas
sprawe. Bo niezaleznie od wyniku wyboréw - kazdy bedzie musiat )
co$ z tym zrobi¢. Ochrona zdrowia musi skoncentrowac¢ na sobie uwage szerszych grup spotecznych,
a takze politykow. A to jest najwazniejsze, bo na koncu to politycy decydujg. O to nam chodzito,
by zainteresowac politykéw i to wszystkich partii. Zrozumiatem, ze jezeli tym tematem bedg zajmowali
sie tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie ochrony zdrowia, to zawsze
temat ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, wazinym, ale jednak zamknietym kregu
specjalistow, i ze trzeba rozmawiac o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktorzy
na co dzien nie zajmujg sie ochrong zdrowia, nie leczg, nie kierujg szpitalami, ale ktérym zalezy,
bo widzg, ze jest to najwazniejszy program spotfeczny. | moim zdaniem, jedynym sposobem,
by rozwigza¢ nabrzmiaty problem spoteczny, jest otwarcie go na inne Srodowiska, tak zeby
zainteresowaé¢ nim osoby, ktéorym wczesniej nawet do glowy nie przysztoby zajmowaé sie tym
tematem.
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Dr n. med. Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Przewodniczacy
Komisji Bioetycznej Narodowego Instytutu Onkologii w Warszawie

Bedac wspodtzatozycielem Medycznej Racji Stanu mam marzenie, aby zdrowie
zakotwiczyto sie na state w polskiej polityce, bo jest jedng z najwazniejszych
spraw dla Polakéw. Regulamin Sejmu powinien zawiera¢ zapis o corocznym
expose premiera, ktore bedzie poswiecone kwestii szeroko pojetej polityki
spotecznej. Mogto by byé wygtaszane w Swiatowym Dniu Chorego - 11 lutego.
Miatoby sie odnosi¢ takze do aktualnych wyzwan zdrowotnych. Ideg
Medycznej Racji Stanu byto rozpoczecie debaty publicznej o ochronie zdrowia.
Debaty prowadzacej m.in. do tego, aby polski pacjent miat dostep do takiego leczenia, jak inni pacjenci
w Unii Europejskiej. Miejmy nadzieje, ze "Tezy dla Zdrowia” wypracowane przez Medyczng Racje Stanu
oraz cykliczne debaty przy okrggtym stole bedg wsparciem dla racjonalnej reformy systemu ochrony
zdrowia w Polsce.

Dr n. med. Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Choréb
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 dtugoletnig wizje polityki zdrowotnej dla Polski. Z punktu widzenia
poczucia misji i postawy obywatelskiej wydaje sie zasadne, zeby
odpowiedzialnos¢ panstwa w zakresie ochrony zdrowia obywateli byta wieksza.
W Polsce wcigz dominuje medycyna naprawcza i nie ma dobrych programoéw
profilaktycznych, co ma réwniez wptyw na usytuowanie lekarza rodzinnego w
systemie. Ludzie w pierwszej kolejnosci zwracajg sie wifasnie do lekarzy
rodzinnych, bo do nich wtasnie pacjenci majg najwieksze zaufanie, czerpig wiedze i informacje na
temat wtasnego zdrowia - to najtatwiejszy i najlepszy kontakt ze stuzbg zdrowia.

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

Jako inicjator dziatalnosci Medycznej Racji Stanu chciatbym, aby
wspdlnie zdefiniowa¢ optymalny ksztatt systemu ochrony
zdrowia w Polsce. Ochrona zdrowia powinna stanowic¢ taki
obszar, ktdrego koniecznosci rozwoju sie nie kwestionuje, bo jest
on kluczowy dla kazdego obywatela. W tym ujeciu staje sie racjg stanu, majaca charakter
ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie
ma swojg racje stanu, wowczas zmieniajgce sie ekipy rzadowe, bez wzgledu na swojg jakosé
kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy plan rozwoju ochrony zdrowia.
Inwestycje w tym obszarze muszg by¢ najwyzszej jakosci i mie¢ charakter dtugofalowy. Na poczatku
tego wieku koncentrowano sie na tych dziedzinach medycyny, ktérych reforma przynosi szybko
zauwazalne zmiany — kardiologia inwazyjna, medycyna ratunkowa. Teraz za$ najwiekszym
wyzwaniem sg choroby przewlekte, cywilizacyjne, a w ich przypadku horyzont dziatan i strategii musi
znacznie przekraczac cztery lata jednej kadencji parlamentarnej. Nie jest mozliwe prowadzenie spdjnej
i racjonalnej polityki w tym zakresie bez zgody na to, co najwazniejsze, czyli wtasnie bez podejscia

Monorowy patronat
K. Kardynata Kazimierza Nycza

” Medyczna
Racja Stany
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rozumianego jako racja stanu. MdAwigc 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 Ekspertéow do spraw Choréb Rzadkich oraz Rada Ekspertéw ds. Chordb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci. W 2020 r. ukonstytuowata sie Rada Ekspertow ds.
Onkologii. W 2021 r. powotano Rade Ekspertéow ds. Choréb Autoimmunologicznych. W latach 2016-
2023 Medyczna Racja Stanu zorganizowata i organizuje debaty, ktérych 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 wymagajg czujnosci i gotowosci do E &
dziatania, tak choroby cywilizacyjne wymagajg skutecznych dziatai il = 90 ol ‘A e om

systemowych prowadzgcych 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
wydatkow, szczegdlnie w odniesieniu do chordb przewlektych.

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

10 lutego 2020 r. ,Ja Pacjent” - wymaog orientacji catego systemu
ochrony zdrowia i opieki spotecznej na potrzeby pacjentow. W
kontekscie wyzwan epidemiologicznych, klinicznych
i ekonomicznych podkreslano potrzebe solidarnosci z chorymi oraz
empatie i uwage nalezng, najmniejszym nawet grupom cierpigcych.
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11 grudnia 2019 r. | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci - nadwage i otytos¢ ma
ponad 20 min Polakdw, na cukrzyce cierpig 3 min. Najwyzszy czas,
by wprowadzi¢ system skutecznej profilaktyki i leczenia tych schorzen
w Polsce.

8 kwietnia 2020 r. | Spotkania Online Rady Ekspertéw ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu — rak nie zna pojecia
kwarantanna. Kazdego dnia diagnozuje sie w Polsce
nowotwor u 450 osob, a umiera z tym rozpoznaniem 270
0s6b.

13 maja 2020 r. — lll Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu online — chorzy na choroby rzadkie wymagaja
szczegolnej opieki w dobie pandemii oraz oczekujg na Narodowy Plan dla
Chordéb Rzadkich.

prof. Zbigniew Zuber

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

g

'_ 1"1[7“. i : 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb
.tEf_'li‘"' 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 Swiatowy kryzys zdrowia - zdrowie jest jedng
z najwiekszych wartosci cztowieka i spoteczenstwa.
Kluczowe jest budowanie $wiadomosci wartosci ut !
zdrowia oraz inwestycja w system ochrony zdrowia. | ' : b & n

i £ 1

~-0@®@°0°00@@600

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

priorytetem jest zachowanie ciggtosci
wielospecjalistycznego leczenia chorych na raka.

4 lutego 2021 r. Swiatowy Dzien 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 Ekspertéw 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.

1V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich

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

MEDYCZNA RACJA STANU  LUTY 2024 | ¥



RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU: VIII SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH

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

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. lll Spotkanie Rady Ekspertéw ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu - chorzy na
nowotwory ztodliwe powinni mieé zagwarantowany
dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywnej

11l Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii

28 wrzesnia 2021 r. Il Spotkanie Rady Ekspertow Medycznej
Racji Stanu ds. Choréb sercowo-naczyniowych, Metabolicznych
i przeciwdziatania Otytosci - choroby sercowo-naczyniowe,
metaboliczne i otytos¢ staja sie coraz wiekszym wyzwaniem dla
systemow ochrony zdrowia w Polsce.

Spotkanie Rady ds. Chor6b 3 i Otylosei

15 listopada 2021 r. Debata Medycznej Racji Stanu
Zdrowie Kobiety - Bezpieczenstwo 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 byc¢

wyeliminowane do 2030 r.

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

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

Rada Ekspertow ds. Onkologii Medycznej Raci Stanu

15 lutego 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Chorob
Rzadkich Medycznej Racji Stanu - pandemia Covid-19
prowadzi do utrudnionego dostepu chorych na choroby
rzadkie do diagnostyki i terapii. Rekomendowane jest
wdrazanie Planu dla Choréb Rzadkich.

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.

30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Aktualne wyzwania w leczeniu nowotworéw

kobiecych - [l etap kampanii informacyjno-
systemowe] ,Zdowie Kobiety — Bezpieczenstwo
Rodziny”.
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22 sierpnia 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢
zagwarantowany szybki i nielimitowany dostep do profilaktyki,
diagnostyki, terapii, rehabilitacji oraz opieki paliatywnej.

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

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

14 listopada 2022 r. Bezpieczenistwo 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 bezpieczenstwa.
Perspektywa 2022/2023 - W czasach pandemii COVID-
19 i wojny w Ukrainie wyzwania zdrowia powinny by¢
traktowane priorytetowo we wszystkich aspektach
funkcjonowania kraju.

2 lutego 2023 r. Specjalna Debata Rady Ekspertéw ds.
Onkologii Medycznej Racji Stanu pt. Wiedza, Determinacja,
Wspotpraca - Cancer Moonshot - Dzieki wspétpracy,
mozemy zmniejszy¢ $miertelno$¢ z powodu raka, o co
najmniej 50% w ciggu nastepnych 25 lat poprawiajac

przezycie oraz jako$¢ zycia chorych na raka.
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2 marca 2023 r. VIl Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb
Rzadkich Medycznej Racji Stanu - Choroby rzadkie w Polsce sg
traktowane priorytetowo, co pokazuje rozporzadzenie
ministra Zdrowia, uchwalony i wdrazany Plan dla Chordb
Rzadkich 2021-2023 oraz Fundusz Medyczny

30 marca 2023 r. Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds.
Choréb Autoimmunologicznych Medycznej Ragji
Stanu - Rekomendowana jest szybka diagnoza
choréb autoimmunologicznych, wczesny dostep
pacjentow do  skutecznych  terapii oraz
wprowadzenie modelu opieki kompleksowe;j.

20 kwietnia 2023 r. Debata Medycznej Racji
Stanu pt. Liczymy sie z naszym zdrowiem - W
ostatnich dekadach rosnie znaczenie pomiaru
kosztow w systemie ochrony zdrowia. Rozwija sie
ekonomia zdrowia, farmakoekonomika oraz
metodologia szacowania kosztéw z perspektywy

spotecznej, systemu ochrony zdrowia i pacjenta.

25 maja 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Zdrowie
Kobiety - Bezpieczenstwo Rodziny - Kobiety stanowig
potowe polskiego spoteczenstwa odgrywajac kluczowe role
spoteczne. Wg badan kobiety na pierwszym miejscu
wartosci wymieniajg swoje zdrowie, ale tylko potowa z nich
bada sie regularnie i dba o swdj stan zdrowia.

22 czerwca 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt.
Warto$¢ Zdrowie - Zdrowie w Polsce musi by¢
traktowane przez rzad jako warto$¢ narodowa, na
rowni z bezpieczenstwem narodowym i wzrostem
gospodarczym.

13 lipca 2023 r. Okragty Stét Medycznej Racji Stanu
pt. Pacjenci-eksperci-system. Jako$¢ iZycia w
chorobach rzadkich i neurologicznych- Medyczna
Racja Stanu od kilku lat wspiera poprawe sytuacji
pacjentéw z chorobami rzadkimi i neurologicznymi.
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Onkologii Medycznej Racji Stanu - Chorzy na nowotwory
ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany szybki i
nielimitowany dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii,
rehabilitacji oraz opieki paliatywne;. -

28 wrzesnia 2023 ,TAK dla zdrowia rodziny” - Debata
i konferencja inaugurujgca Kampanie Medycznej Racji Stanu
i Fundacji Polska Koalicja Pacjentéw Onkologicznych. Celem
Kampanii , TAK dla zdrowia rodziny” jest propagowanie
profilaktyki onkologicznej obejmujacej edukacje na temat
szczepien przeciw  wirusom onkogennym, testow
przesiewowych w kierunku HPV, HCV, otytosci jako czynnika

ryzyka zachorowania na nowotwory oraz badan
przesiewowych.

27 listopada 2023 ,,Choroby zakazne - skala zagrozen” - Debata
Medycznej Racji Stanu. Choroby zakazne stajg sie coraz
wiekszym wyzwaniem dla systemdw ochrony zdrowia w Polsce
i na Swiecie. Kluczowe dziatania to wzrost edukacji, szczepienia
ochronne, diagnostyka i leczenie — w tym racjonalna
antybiotykoterapia.

5 grudnia 2023 , Aktywnos$¢ zawodowa pacjenta
i jego bliskich” - Debata Medycznej Racji Stanu.
Aktywnos$¢ zawodowa jest ogromnym wyzwaniem.
Rekomendowane jest traktowanie systemu ochrony
zdrowia, jako gwarancje oraz inwestycje w zdrowie
i produktywnos¢ obywateli Polski.

29 stycznia 2024 r ,,Zdrowie — wartos¢ wspélna. Swiatowy
Dzien Walki z Rakiem - Cancer Moonshot” - Debata
Medycznej Racji Stanu. Osiggniecia kazdego panstwa w
promocji i ochronie zdrowia majg wartos¢ dla wszystkich.
Zdrowie jest najwyzsza wartoscig.

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

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

Medyczna Racja Stanu od poczatku powstania wspiera poprawe sytuacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi w Polsce. Rada Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu spotyka sie juz po raz
6smy. Dyskusja bedzie dotyczy¢ Planu dla Choréb Rzadkich w aspekcie obecnego statusu i gtéwnych
wyzwan w zakresie takich obszardw, jak: nowe procedury diagnostyczne, terapie lekowe i wyroby
medyczne, rejestr pacjentéw, Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg oraz platforma informacyjna.
Prelegenci bedg komentowac wyceny procedur w chorobach rzadkich oraz nowe terapie w rzadkich
chorobach hematologicznych, neurologicznych, metabolicznych oraz innych. Tematem debaty bedzie
poszerzenie programu badan przesiewowych noworodkéw oraz podanie lekow w warunkach
ambulatoryjnych i domowych. W trakcie debaty przedstawiony zostanie wspdlny apel o wprowadzenie
chordéb rzadkich do priorytetow zdrowotnych polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej.

Definicjg choroby rzadkiej w Unii Europejskiej objete sg wszystkie choroby, ktorych zapadalnosé to 1/2
tys. mieszkancéw. W przypadku choroby ultrarzadkiej zapadalno$é¢ wynosi 1/50 tys. mieszkancéw.
Chociaz kazda z chordb rzadkich wystepuje rzadko, to ich ogromna liczba sprawia, ze dotyczg one az 6-
8 proc. populacji. Na $wiecie zyje ok. 350 milionéw ludzi z chorobg rzadka, w Unii Europejskiej ok. 30
miliondw, a w Polsce 2-3 miliony oséb. Choroby rzadkie to najczesciej choroby przewlekte, ciezkie,
postepujgce, zagrazajace zyciu lub uposledzajgce funkcjonowanie chorego i jego rodziny. Wiekszos$¢ z
choréb rzadkich ma poczatek w dziecinskie (65-75%), a 80% posiada podtoze genetyczne. Ok. 40%
chordéb rzadkich, to choroby neurologiczne, ok. 25% choroby met

Duzym problemem dla pacjentéw i lekarzy jest diagnostyka choréb rzadkich: z wielu powoddéw okres
diagnostyki choroby rzadkiej i ultrarzadkiej jest dtugi i moze wynosi¢ od kilku do kilkunastu lat. W tym
czasie pacjent moze by¢ narazony na niepotrzebne procedury diagnostyczne lub nawet moze by¢
leczone niewfasciwie z powodu btednej diagnozy. Miedzy innymi z tego powodu wazine jest
diagnozowanie choréb rzadkich i ultrarzadkich juz u noworodkéw, co pozwala na skrécenie drogi
diagnostycznej oraz wdrozenie odpowiedniego leczenia na wczesnym etapie, aby unikngc
potencjalnych powiktan choroby rzadkiej.

Diagnoza choroby rzadkiej juz wczesniej tworzyta i nadal tworzy zagrozenie Smiercig, inwalidztwem,
izolacje spoteczng i zubazajg rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje chirurgiczne,
nie zawsze skuteczng walke z towarzyszacym choremu bdlem i poczucie bezsilnosci spowodowane
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brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia - to mamy
wystarczajgce powody by szczegdlng troskg objgé cierpigce na nie osoby.

Podczas pierwszego posiedzenia Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich, w dniu 1 lutego 2024
r. wiceminister zdrowia Wojciech Konieczny nawigzat do Planu dla Choréb Rzadkich, ktéry zakonczyt
sie w 2023 r. Stwierdzit, ze Ministerstwo Zdrowia pracuje nad tym, aby Rada Ministrow mogta jak
najszybciej przyjgé uchwate o wznowieniu Planu dla Choréb Rzadkich. Wiceminister zapowiedziat tez
wprowadzenie do koszyka $wiadczen nowych procedur diagnostycznych, zmiane istniejgcych
rejestréw choréb rzadkich oraz powotanie zespotu redakcyjnego platformy informacyjnej
www.chorobyrzadkie.gov.pl.! W trakcie posiedzenia zespotu zostat zaprezentowany stan prac nad

wdrazaniem Planu dla Chordb Rzadkich. Postanka na Sejm RP, prof. Alicja Chybicka, Przewodniczgca
Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich stwierdzita, ze prace muszg ulec znacznemu
przyspieszeniu, bo chorzy na choroby rzadkie nie majg czasu, aby czeka¢ na zapowiadane zmiany.
Nadal najwiekszym wyzwaniem jest wdrozenie w zycie zatozen Planu dla Chordb Rzadkich, szczegdinie
w aspekcie powotania osrodkdéw eksperckich choréb rzadkich. Obecnie w Polsce dziata 46 osrodkéw
eksperckich nalezgcych do Europejskiej Sieci Referencyjnej (ERN). Osrodki eksperckie dla chordb
rzadkich prowadza pacjentéw, ktérzy majg rozpoznang chorobe rzadkg zgodng z profilem danego
osrodka eksperckiego. Réwniez prowadzg diagnostyke chordb rzadkich, w tym diagnostyke genetyczng
u pacjentow, u ktérych jeszcze nie postawiono rozpoznania, ale jest podejrzenie choroby rzadkiej
zgodnej z profilem danego osrodka eksperckiego. Osrodki eksperckie beda miaty uprawnienia do
nadawania kodéw ORPHA (sposdb kodowania opracowany dla choréb rzadkich). W miare
powotywania nowych osrodkdw eksperckich, lista bedzie aktualizowana. Liczba osrodkéw eksperckich
bedzie zwiekszana, jednak zaleznie od liczby chorych na dang chorobe rzadka. W chorobach
ultrarzadkich moze to by¢ jeden oérodek ekspercki na kraj.?

3. Stanowiska prelegentéw

W trakcie hybrydowej debaty wypowiedzieli sie eksperci kliniczni, urzednicy, politycy, przedstawiciele
pacjentéw i eksperci systemowi. Ponizej przedstawiono stanowiska prelegentow w kolejnosci ich
wypowiedzi.

Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress, Stuzba Zdrowia

Spotykamy sie kolejny raz, na ésmym spotkaniu Rady Ekspertéow ds. Choréb
Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Jutro bedziemy obchodzi¢ Swiatowy Dzien
Choréb Rzadkich, dlatego bedziemy dyskutowaé o wszystkich wyzwaniach,
przed ktdrymi dzisiaj stoimy i bedziemy moéwic¢ o obecnym statusie Planu dla
Choréb Rzadkich. Bedziemy méwié o wyzwaniach, ktére pojawiajg sie w tym
obszarze. Bedziemy mowi¢ o nowych testach diagnostycznych i terapiach.
Bedziemy dyskutowac na temat poszerzenia programu badan przesiewowych noworodkoéw, a takze
o tym, jak wptywa na jako$¢ zycia pacjentdw z chorobami rzadkimi mozliwos¢ podania lekéw
w warunkach domowych.

1 https://www.tvpparlament.pl/75705786/resort-zdrowia-planuje-wznowienie-planu-dla-chorob-rzadkich

2 https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/swiadczeniodawcy/osrodki-eksperckie-chorob-rzadkich
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Poset Prof. Alicja Chybicka, Komisja Zdrowia,
Przewodniczqca Parlamentarnego Zespotu ds. Chorob
Rzadkich, Parlamentarnego Zespotu ds. Transplantologii
oraz Parlamentarnego Zespoftu ds. Dzieci

To dla mnie zaszczyt uczestniczy¢ w obradach Medycznej Racji Stanu,
reprezentujgcej grono oséb, ktére walczg o zycie, zdrowie i jakosc¢ tego zycia
jesli nie da sie choroby wyleczy¢ u chorych z chorobami rzadkim. To s3
choroby, ktére sg w Polsce najbardziej zaniedbane. Moze nie dlatego, ze nikt sie tym nie interesuje,
tylko dlatego, ze wrzucenie ich w jakie$ ramy organizacyjne jest nadzwyczaj trudne. Jesli sg to choroby,
ktore wystepujg w liczbie kilku, lub kilkudziesieciu na catym swiecie, to trudno sie dziwi¢, ze firmom
nie optaca sie produkowaé lekdéw, ktore mogtyby wyleczyé tych chorych. Wiekszos$¢ chordb rzadkich
ma uwarunkowanie genetyczne, czyli diagnozowane s u dzieci. W chorobach rzadkich najczesciej jest
to defekt jednogenowy, a za tym idzie mozliwos¢ terapii genowej, ktéra moze wyleczy¢ pacjenta na
cate zycie. Ostatnio pomagatam Olafkowi, pacjentowi z dystrofia miesniowg Duchenne’a (DMD),
ktérego rodzina zbiera Srodki na terapie genowg w USA, kosztujgcg ok. 15 miliondw ztotych. Terapia
jest juz zarejestrowana przez FDA w USA, ale nie jest zarejestrowana w Unii Europejskiej.
Delandistrogene moxeparwowek, to rekombinowana terapia genowa zaprojektowana w celu
dostarczenia do organizmu genu, ktory prowadzi do produkcji mikrodystrofiny - biatka wystepujacego
w normalnych komdrkach mie$niowych. Produkt podaje sie w pojedynczej dawce dozylnej dzieciom
z DMD w wieku 4-5 lat. Oczywiscie, przy podaniu terapii genowej powstaje pytanie, czy na pewno
wystarczy to jedno podanie. Czy nie stanie sie co$ takiego, ze trzeba bedzie tg terapie powtdrzy¢. Mam
nadzieje, ze Olafek otrzyma tg terapie. Przyszto$¢ chordb genetycznie uwarunkowanych u dzieci
powinna by¢ taka, ze rodzi sie noworodek, pobieramy krople krwi, robimy szeroki panel genetyczny,
a w przypadku wykrycia nieprawidtowego genu podajemy terapie genowa.

Plan dla Choréb Rzadkich, ktéry zostat opracowany jest planem bardzo dobrym. Trzeba go tylko
unowoczesnié, z najwiekszym naciskiem na to, co zmienito sie od chwili opracowania, czyli od 2021 r.
Po pierwsze, jest coraz wiecej lekéw terapii genowej, ktére sg lekami przyczynowymi. To jest sedno
sprawy, poniewaz ztagadzanie bdlu, poprawianie jakosci zycia obecnie jest niewystarczajgce i nas nie
satysfakcjonuje. W Polsce mamy doskonate pracownie genetyczne, ktére powinny mie¢ finansowanie
szerokoprofilowe badania genetyczne w chorobach rzadkich. W dniu 18 marca 2024 r. odbedzie sie
drugie posiedzenie Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich. Mam nadzieje, ze na tym zespole
Ministerstwo Zdrowia zaprezentuje nowa wersje Planu na lata 2024-2025. My jako Sejmowa Komisja
Zdrowia w momencie, kiedy z Ministerstwa Zdrowia dostaniemy projekt legislacji, to oczywiscie
zrobimy od razu, to co do nas nalezy. Odbeda sie szerokie konsultacje spoteczne, tak, zeby
spoteczenstwo mogto brac udziat w tym, co prawo polskie czyni. Tym niemniej uchwalimy nowy Plan
dla Chordb Rzadkich najszybciej jak tylko sie da.

Niestety, rodzi sie coraz mniej dzieci w Polsce. W 2024 r. szacuje sie, ze urodzi sie ok. 200 tys. dzieci.
Zamyka sie cze$¢ poroddéwek, bo zatozenie jest takie, ze kazda porodéwka ma przyjgé minimum 400
porodow w roku. Zawsze dla mnie najwazniejsze jest dziecko - pacjent. A w kontekscie niskiego
przyrostu naturalnego, kazde dziecko jest dla Polski bezcenne.
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Prof. Ewa Lech-Mararida, Konsultant krajowa w dziedzinie
hematologii, Dyrektor Instytutu Hematologii i Transfuzjologii

W hematologii niewiele mozemy zrobié, aby zapobiec zachorowaniu
na nowotwory krwi, gdyz wiekszosci z nich nie da sie niestety unikng¢. Dlatego
tez nasze dziatania powinny skupiaé sie na szybkiej i kompletnej diagnostyce,
zapewnieniu jak najlepszego leczenia oraz optymalizacji modelu opieki nad
pacjentami hematologicznymi. Dodatkowo powyzsze wyzwania utrudnia
fakt, ze wiekszos¢ nowotwordw krwi, czy hematologicznych genetycznych
chordb nienowotworowych nalezy do choréb rzadkich.

Nowoczesna i wystandaryzowana diagnostyka jest podstawg wspétczesnej hematologii, a badania
immunofenotypowe czy genetyczne, w tym badanie NGS sg podstawg rozpoznania wiekszosci
nowotworéw, w tym réwniez ostrych biataczek. W oparciu o wyniki powyzszych badan decydujemy
o doborze leczenia, zaréwno w pierwszej linii, jak i w chorobie opornej czy nawrotowej. Dlatego
nielimitowany dostep do badan immunofenotypowych i genetycznych, wtasciwa ich wycena oraz
dostep do badan zaréwno z poziomu poradni hematologicznej (AOS- ambulatoryjna opieka
specjalistyczna), jak i w trakcie hospitalizacji sg kluczowe dla wtasciwej diagnostyki hematologiczne;j.
Obecnie kosztochtonne badania immunofenotypowe mozna jedynie wykonac¢ z poziomu szpitala,
a koszt ich wykonania nie jest wyceniony odrebnie, ale musi sie ,pokryé” w kosztach hospitalizacji.
Z kolei na poziomie AOS powyzszych badan nie ma w ogdle w koszyku swiadczen gwarantowanych.
Jesli chodzi o badania genetyczne (proste, ztozone i zaawansowane) to chociaz sg one odrebnie
wycenione, to mozna je wykonad i rozliczy¢ wytgcznie w trakcie hospitalizacji i to jedynie w potgczeniu
z tzw. jednorodnymi grupami pacjentéw (JGP). Oznacza to, ze nie mozna rozliczy¢ w/w badan
genetycznych podczas hospitalizacji zwigzanej z realizacjg chemioterapig (wiekszos¢ hospitalizacji
u chorych hematoonkologicznych) lub podczas hospitalizacji zwigzanej z programem lekowym.
Obecnie nie ma réwniez mozliwosci, aby realizowaé¢ w/w badania na poziomie AOS. Wprowadzenie
powyzszych rozwigzan znacznie utatwitoby dostep do nowoczesnej diagnostyki, w tym datoby
mozliwos¢ jej wykonywania na poziomie AOS, bez koniecznosci przyjmowania chorego do szpitala.
Oczywiscie w agresywnie przebiegajacych nowotworach krwi, takich jak np. ostre biataczki czy
agresywne chtoniaki, diagnostyka jest realizowana w szpitalu, gdyz stan chorego i dynamiczny rozwdj
nowotworu uniemozliwiajg w wiekszos¢ przypadkéw prowadzenie diagnostyk w ramach AQOS.

Drugim wyzwaniem dla hematologii w Polsce jest systematyczne zwiekszanie dostepu
do nowoczesnych terapii. W hematologii dorostych dostep o nowoczesnych lekéw bardzo poprawit sie
w ostatnich latach. Od 2019 do 2023 r. zrefundowano dla dorostych pacjentéw hematologicznych 75
nowych czgsteczko-wskazan, w tym m.in. terapie CAR-T, czy immunoterapie, ktdra jest dostepna dla
chorych na nowotwory krwi rowniez w pierwszej linii leczenia. Dlatego tez mozna $miato powiedzie¢,
Ze na obecng chwile leczymy polskich pacjentéw zgodnie ze standardami europejskimi i Swiatowymi.
Z uwagi jednak na fakt, ze ogdlnoswiatowy postep w dziedzinie hematologii jest bardzo duzy
i standardy leczenia zmieniajg sie dostownie na naszych oczach, pojawiajg sie ciggle nowe potrzeby
w zakresie dostepu do nowoczesnych terapii.

Trzecim wyzwaniem dla hematologii w Polsce sg zmiany systemowe. Wiemy, ze obecnie mamy liczne
ograniczenia, przede wszystkim jesli chodzi o zasoby kadrowe. W Polsce na dzien 31 grudnia 2023 r.
byto 594 czynnych hematologdéw, co daje nam wskaznik 1,58 hematologa na 100 tys. mieszkarncéw.
Optymalny wskaznik dla zapewnienia wtasciwej opieki nad pacjentami w Polsce, to miedzy 2 a 3
hematologa na 100 tys. Pomimo wzrostu liczby specjalistéw hematologéw o 76 w ciggu ostatnich 5 lat,
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nadal niedobdr hematologow jest jednym z podstawowych problemadw, z ktérymi borykajg sie osrodki
hematologiczne. Z drugiej strony w Polsce, podobnie jak w innych krajach Europy, obserwuje sie staty
wzrost zapotrzebowania na Swiadczenia zdrowotne w hematologii. Wynika to zaréwno ze zwiekszonej
zapadalnosci na nowotwory krwi, ale réwniez z dynamicznego rozwoju metod diagnostycznych
i leczniczych, ktére w ostatnich latach przyczynity sie do wydtuzenia przezycia chorych. Badanie
ankietowe przeprowadzone przez Instytut Zarzgdzania w Ochronie Zdrowia Uczelni tazarskiego w 2016
roku, w ktérym poproszono pacjentow, lekarzy-hematologdéw i ekspertdw systemowych o wskazanie
obszardw, ktére w ich opinii wymagajg poprawy, to pacjenci przede wszystkim podkreslali potrzebe
dostepu do nowoczensnych terapii, koordynacje i kompleksowos¢ leczenia oraz potrzebe tatwiejszego
dostepu do hematologa i wspdtpracy hematologa z lekarzem POZ. Jako lekarza, ktéry miatby zajmowac
sie ich opieka zdrowotng pacjenci wskazywali hematologa, co implikuje koniecznos¢ Scislejszej
wspotpracy lekarza hematologa z lekarzem POZ, bo wszystkich probleméw zdrowotnych hematolodzy
nie sg w stanie zaopatrzy¢. | miedzy innymi z tych, jak i wspomnianych przeze mnie wczesniej powoddéw
konieczne jest wprowadzenie pewnych zmian systemowych, ktére umozliwig optymalizacje opieki nad
pacjentami z nowotworami krwi. Rozwigzaniem, ktdre zaproponowato srodowisko hematologdéw
polega na utworzeniu Krajowej Sieci Hematologicznej (KSH). Aby ten projekt dobrze zrealizowad
niezbedne jest wczesdniejsze przeprowadzenie pilotazu. Projekt pilotazu KSH w sierpniu ubiegtego roku
zostat przedtozony do konsultacji publicznych i obecnie oczekuje na dalsze procedowanie
w Ministerstwie Zdrowia. Pilotaz KSH opiera sie na trzech gtéwnych elementach: referencyjnosci
osrodkéw hematologicznych i ich wzajemnej wspotpracy, zapewnieniu koordynowanej i kompleksowej
opieki dla pacjentéow hematologicznych w oparciu o sciezki pacjentow we wszystkich objetych
pilotazem osrodkach oraz monitorowaniu jakos$ci procesu diagnostyczno-terapeutycznego i jakosci
funkcjonowania nowego modelu organizacyjnego. Projekt zaktada wprowadzenie trzech poziomdéw
referencyjnych, tj. podstawowego, specjalistycznego i wysokospecjalistycznego, tak aby pacjenci
wymagajgcy zaawansowanych terapii mogli by¢ pltynnie przekazywani do osrodkéw
wysokospecjalistycznych, a chorzy wymagajgcych mniej skomplikowanych procedur terapeutycznych
mogli by¢ leczeni jak najblizej miejsca zamieszkania. Osrodki objete pilotazem KSH bedg podpisywaty
miedzy sobg umowy o wspdtpracy, a ruch pacjentéw pomiedzy osrodkami powinien odbywac sie
dwukierunkowo, tak, aby nie doszto do zablokowania osrodkéw wysokospecjalistycznych i, aby
pacjent, zgodnie z okreslong $ciezka terapeutyczng, byt prawidtowo przekazywany na kolejne etapy
leczenia. Bedzie to rowniez wymagato rozszerzenia dostepu do programow lekowych dla osrodkow
specjalistycznych i w pewnym zakresie dla osrodkéw poziomu podstawowego. W ramach pilotazu
planujemy przygotowaé standardy postepowania w oparciu o konkretne $ciezki diagnostyczno-
terapeutyczne dla pacjentdw z siedmioma nowotworami krwi. Koordynacje opieki dla chorego
na nowotwér krwi rozumiem jako koordynacje poziomg i pionowa. Koordynacja pozioma bedzie
odbywata sie w obrebie danego osrodka, w ktédrym bedzie dedykowany koordynator dla pacjenta,
a jego rolg bedzie przeprowadzenie chorego przez poszczegdlne etapy leczenia, w tym pomoc
w ustalaniu specjalistycznych badan i konsultacji. Koordynacja pionowa, czyli pomiedzy osrodkami
hematologicznymi ma na celu korodynacje sciezki pacjenta w przypadku koniecznosci realizacji
pewnych procedur czy etapdw leczenia w innym osrodku hematologicznym. Kompleksowos$c¢ leczenia
w hematologii rozumiem nie tylko jako zapewnienie terapii na poszczegdlnych etapach leczenia
choroby nowotworowej, ale réwniez jako zapewnienie pacjentowi z wielochorobowoscig, ktdra
dotyczy wiekszosci pacjentdow hematologicznych, konsultacji kardiologicznych, pulmonologicznych,
nefrologicznych, ale réwniez opieki psychologa klinicznego, dietetyka klinicznego, czy rehabilitanta.
Powinna by¢ mozliwos¢ realizacji takich konsultacji zaréwno w trybie szpitlanym, jak i ambulatoryjnym.
W pilotazu KSH chcemy zawrzec réwniez pewne elementy wspétpracy osrodkéw hematologicznych
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z lekarzami POZ. ChcielibySmy opracowaé wytyczne dla lekarzy POZ w zakresie podstawowej
diagnostyki nowotworéw krwi, w tym réwniez zdefiniowaé wskazania do skierowania pacjenta
do poradni czy na oddziat hematologiczny. ChcielibySmy réwniez przygotowac standard opieki
przewlektej nad pacjentami z nowotworami krwi, tak aby lekarz POZ otrzymywat informacje na temat
zasad postepowania z pacjentem hematologicznym, np. jakie antybiotyki najlepiej zastosowac w czasie
infekcji, czy i kiedy nalezy szczepi¢ pacjentdéw itp. Oczywiscie oprdécz przygotowania wytycznych
chcieliby$Smy méc réwniez zorganizowac szkolenia w tym zakresie. Celem pilotazu KSH jest poprawa
dostepnosci do diagnostyki i leczenia, ale réwniez zadbanie o jakos¢ wykonywanych procedur
diagnostyczno-leczniczych, tak aby poprawi¢ rokowanie i wydtuzy¢ przezycie pacjentéw
w nowotworami krwi.

Prof. Krzysztof Giannopoulos, prezes Stowarzyszenia
Hematologia Nowej Generacji, Prorektor ds. Szkoty
Doktorskiej i Badar Klinicznych UM w Lublinie

W aspekcie rzadkich choréb hematoonkologicznych chciatbym
przedstawi¢ trzy potrzeby klinicystow i pacjentéw w zakresie
leczenia szpiczaka plazmocytowego. Pierwsza potrzeba, ktdra
pojawia sie u pacjentow, ktdrzy sg oporni na lenalidomid, to refundacja drugiej linii leczenia. Druga
linia leczenia jest potrzebna, dlatego ze lenalidomid obecnie jest trzonem terapii w pierwszej linii dla
pacjentéw kwalifikujgcych sie do przeszczepienia. Podajemy to leczenie w podtrzymywaniu, natomiast
pacjenci niekwalifikujgcy sie do leczenia majg od 1 stycznia 2024 r. refundacje publiczng terapii
schematem z daratumumabem. Jest to najskuteczniejszych schemat z wszystkich, jakie byty oceniane
w szpiczaku plazmocytowym. Jest to ogromne osiggniecie refundacyjne, bo nasi pacjenci majg dostep
do tej terapii. Natomiast, wykorzystanie potencjatu lekdw w pierwszej linii leczenia ogranicza nam
dostepnosc do lekdow w kolejnych liniach leczenia. Wyzwanie jest duzo wieksze, dlatego, ze komérki
szpiczaka stajg sie oporne na te leki, ktore byty stosowane wczesniej. Dlatego musimy refundowac inne
schematy terapii. Dostepne refundacyjnie sg juz schematy w oparciu o karfilzomib, natomiast
to sg schematy dwulekowe. Mamy dostepny schemat tréjlekowy KRD, czyli schemat: karfilzomib-
lenalidomid-deksametazon. Niestety, ten schemat nie bedzie skuteczny u pacjentéw opornych
na lenalidomid. Brakuje terapii tréjlekowych, gdzie trzonem terapii jest karfilzomib z deksametazonem
i dotaczone jest przeciwciato monoklonalne. Dwa przeciwciata sg zarejestrowane, zaréwno
daratumumab jak i izatuksymab. Ten pierwszy jest najbardziej zaawansowany w proesie
refundacynjnym i na pewno to schemat bardzo potrzebny w zasadzie od zaraz dla naszych pacjentéw.
Kolejne potrzeby pojawiajg sie w kolejnych liniach leczenia. To tez jest konsekwencja tego bardziej
skutecznego leczenia na poczatku. Wiadomo, ze ono wigze sie z przedtuzeniem czasu do progresji.
A sumaryczne, wydtuzone czasy do progresji, to jest najwieksza korzys¢, jakg mozemy odniesc,
bo prowadzi ona do wydtuzenia catkowitego przezycia leczonych chorych. Ale sytuacja pacjenta w tych
dalszych liniach leczenia jest trudna, dlatego, ze zarejestrowane sg dwa rodzaje leczenia. Jedno,
to terapie CAR-T, ale zaden z podmiotéw odpowiedzialnych nie ztozyt wniosku refundacyjnego. Druga
mozliwosé, to zastosowanie immunoterapii przeciwciatami dwuswoistymi. Trzy leki sg zarejestrowane
w USA i w Unii Europejskiej, a dwa sg w procesie refundacyjnym, w tym jeden jest najbardziej
zaawansowany. Z inicjatywy srodowiska klinicznego, mozna by tez dodac potrzebe, co najmniej jednej
zmiany, dotyczacej potaczenia iksazomibu, lenalidomidu z deksametazonem. Ten schemat ma w Polsce
ograniczong dostepnos¢ refundacyjng. Poprzednie decyzje refundacyjne, ograniczyty refundacje
do populacji najbardziej potrzebujgcych, czyli pacjentdw wysokiego ryzyka cytogenetycznego.
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Natomiast wiemy, ze ten schemat jest rowniez skuteczny, albo nawet bardziej skuteczny u pacjentéow
standardowego ryzyka. | tu pragne podkresli¢, ze jest to bardzo dobre leczenie dla pacjentéw, dlatego,
ze to sg trzy leki doustne. Stwarzajg one mozliwos¢, do czego dazymy coraz czesciej, zeby majac
ograniczone zasoby hematologiczne, mysle tutaj o zasobach w postaci t6zek szpitalnych, ale réwniez
zespotow lekarskich i pielegniarskich, przy wsparciu psychologéw, psychoterapeutdw i rehabilitantow,
leczenie ambulatoryjne poprawito by mozliwosci opieki. To jest bardzo wazny schemat i wydaje sieg,
ze jesli za chwile nie bedzie on dostepny szerzej, to nie wykorzystamy w ogdle potencjatu tego
schematu, bo tak jak wspomniatem wczes$niej w pierwszej linii leczenia lenalidomid bedzie niedtugo
juz stosowany w zasadzie u kazdego pacjenta. Pamietajmy, ze decyzja refundacyjna dzisiaj nie oznacza,
ze cata populacja bedzie objeta tym leczeniem. Nadal miewam pacjentéw leczonych 5-7 lat temu,
ktorzy nie wykorzystywali nowych lekdw. A to jest dla nich szansa, czasami jedyna szansa, zeby
optymalnie wykorzysta¢ dany lek. Takze to jest na pewno taki element, ktéry mdgtby z inicjatywy
Srodowiska klinicznego poprawi¢ mozliwosé stosowania lekéw w programie lekowym. Drugim
elementem jest czas leczenia. Zgodnie ze standardami miedzynarodowymi leczymy chorych
do progresji, natomiast w Polsce decyzje refundacyjne dotyczg tylko pacjentdw odpowiadajgcych na
leczenie. Czyli, jesli mamy czesciowq remisje, mozemy kontynuowac leczenie. Natomiast, jesli mamy
stabilizacje choroby, ktéra u pewnych pacjentow tez jest sukcesem terapeutycznym i tez jest korzyscig
kliniczng, taki chory w Polsce nie bedzie mdgt mie¢ kontynuowanej terapii. Jest to spowodowane
zapisami programu lekowego, w ktérym leczymy tylko pacjentéw odpowiadajgcych. To powinna by¢
zmiana caftego programu lekowego, a z tym pewnie zwigzane bytyby negocjacje z producentami,
bo dtugosc terapii sie poszerzy. Trzecim elementem jest wktad polskich hematologdw w optymalizacje
leczenia. To sg wyniki badania niekomercyjnego Atlas, gdzie dowiedlismy, ze leczenie pacjentéw
wysokiego ryzyka, ryzyka zardwno genetycznego, jak i klinicznego wymaga intensyfikacji leczenia.
Innymi stowy, pacjenci, ktdrzy majg aberracje cytogenetyczne wysokiego ryzyka, jak réwniez pacjenci,
ktdrzy majg mierzalng chorobe resztkowa pozytywna po zakonczeniu terapii, wymagajg bardziej
intensywnego leczenia. | tutaj karfilzomib dodawany do schematu lenalidomid-deksametazon dowiédt
prawie dwukrotnie wiekszg skutecznos$é, niz lenalidomid, ktéry jest standardem terapii. Takze tez
mozna by sie zastanowic¢ nad taka optymalizacjg leczenia podtrzymujacego. Tu médwimy oczywiscie
o inicjatywach srodowiska klinicznego, dlatego, ze tego typu zmiany nie mogg by¢ inspirowane przez
firmy farmaceutyczne.

W przewlektej biataczce limfocytowej zaszta ogromna zmiana w terapii. Terapie doustne maja bardzo
duze znaczenie i potencjat w przypadku przewlektej biataczki limfocytowej. Méj przyjaciel, ktéry jest
szefem ogromnej kliniki Charité w Berlinie, mowi, ze w ostatnich latach nie widuje juz chorych na
przewlektg biataczke limfocytowa u siebie w klinice. Ci pacjenci sg leczeni w przychodniach, w trybie
ambulatoryjnym. To pokazuje, jak mozna usprawnié system, podajac leki doustne, ktére majg bardzo
dobry profil bezpieczenstwa i spokojnie mogg byé stosowane ambulatoryjnie. W przewlektej
limfocytowej mamy dowdd, ze ci pacjenci tak naprawde nie musza byé widywani w osrodkach
wysokospecjalistycznych, nie muszg byé hospitalizowani i nie beda mieli gorszej opieki, tylko opieke
blizej miejsca zamieszkania. To jest tez komfort zycia pacjentéw. Leczenie doustne jest oczywiscie
leczeniem preferowanym przez pacjenta. Wyniki badan preferencji chorych na przewlekty biataczke
limfocytowa wykazaty, ze prawie 90% oséb, jesli miatoby wybdr, leczenie doustne vs. kazde inne
leczenie: podskdrne, dozylne potgczone z doustnym, lub tylko dozylne, wybierato leczenie doustne.
Takze wydaje sie, ze jesli mamy mozliwosé zastosowania skutecznych schematéw leczenia doustnego,
to one bedg preferowane, nie tylko ze strony pacjenta, ale rowniez systemowo.
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Poset Pawet Kowal, Profesor, Instytut Studiow Politycznych PAN

Tematyka chordb rzadkich powinna by¢ istotnym elementem, jesli chodzi
o prezydencje Polski w Unii Europejskiej (UE) w 2025 roku. Polska ma wiele
do zaoferowania w zakresie przyktadow poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie. W latach 2021-2023 zrefundowano w Polsce 109 nowych terapii
w chorobach rzadkich oraz wdrozono Plan dla Choréb Rzadkich. Patrzymy na to,
takze z punktu widzenia naszej skutecznosci, bo poswiecilismy wiele debat
Medycznej Racji Stanu, aby kwestia choréb rzadkich stata sie priorytetem
politykdw. To dato wtasciwy efekt. Oczywiscie, nie da sie do polskiej prezydencji
wiaczyé wszystkich tematéw. Mysle, ze teraz naszym zadaniem jest postawié¢ dwa punkty, jako nasz
wktad do prezydencji jezeli chodzi o zdrowie. Jeden, to jest znany Panstwu apel o to, zeby wtgczyc
choroby rzadkie do programu prezydencji, poniewaz one mogg by¢ takim widocznym znakiem
europejskiego zaangazowania na rzecz zdrowia. A to jest dzisiaj oczekiwane, szczegdlnie w kontekscie
pandemii Covid-19 i wnioskéw ,po-covidowych”. Po drugie, dlatego, ze niektdre z tych choréb
sg na tyle rzadkie, Zze mozna prowadzi¢ badania tylko w skali europejskiej. Po trzecie, jest to motyw
do wiekszej integracji w dziedzinie zdrowia na poziomie UE. Po czwarte, to przyczyna etyczna, ktérg
zawsze podawali$my w trakcie obrad MRS, bo chorzy na choroby rzadkie sg tg grupg chorych, ktéra
zaharowuje w sposéb dziedziczony. To jest jeden temat, wokdt ktdrego sie koncentrujemy. Drugi
temat, to Europejska Unia Zdrowia. Co mozna, jezeli chodzi o Europejskg Unie Zdrowia, zrobié w trakcie
polskiej prezydencji. Chodzi nam o wiekszg integracje w odniesieniu do zdrowia i profilaktyki w ramach
wspdlnoty europejskiej.

Dyrektor Jakub Adamski, Dyrektor Departamentu _—
Wspdipracy w Biurze Rzecznika Praw Pacjenta R Fraw P

Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie zgtaszajg do Rzecznika Praw Pacjenta
problemy, ktére dotykajg ich kazdego dnia, najczesciej wskazujac
na ograniczenia dostepnosci diagnostyki i leczenia. Z uwagi na trudnosci
w szybkim uzyskaniu prawidtowej diagnozy oraz konieczno$é zapewnienia
wiasciwego nadzoru nad leczeniem, kluczowy dla poprawy poziomu opieki
w tym obszarze jest rozwdj osrodkéw eksperckich, tworzonych w ramach Planu dla Choréb Rzadkich.
Jednoczesnie w praktyce Rzecznika, problemem najczesciej zgtaszanym przez pacjentdw z chorobg
rzadka jest ograniczeni dostepu do leczenia w ramach programoéw lekowych. Dotyczy to réwniez
sytuacji, kiedy pacjent zostanie juz zakwalifikowany do leczenia przez zespot koordynujacy, ale pacjent
nadal z réznych przyczyn nie jest on leczony. Szczegdlni trudne mogg by¢ sytuacje, gdy w regionie,
gdzie jest pacjent, leczenie nie jest dostepne. Sytuacje, gdy leczenie jest $wiadczeniem
gwarantowanym, ale w praktyce jest niedostepne dla danego pacjenta, sg dla niego szczegdlnie trudne
i frustrujgce. W praktyce ograniczenia zwigzane bywajg rowniez z dziataniami podmiotéw
udzielajgcych swiadczen. Trzeba pamietac, ze nie wystarczy, objecie leku refundacjg, uruchomienie
programu lekowego i kwalifikacja pacjenta, ale ten lek trzeba pacjentowi jeszcze podaé. W tego typu
sytuacjach Rzecznik wystepuje do podmiotu leczniczego oraz Narodowego Funduszu Zdrowia i stara
sie pomdc w szukaniu rozwigzan. Warto réwniez podkresli¢ szczegdlng role organizacji pacjentéw
dziatajgcych w tym obszarze. Ich niezwykta aktywnos¢ w przypadku chordb rzadkich, przynosi istotne
korzysci ni tylko pacjentom. Odgrywaja one kluczowa role w wspieraniu zmian w systemie ochrony
zdrowia i sg dla nas bardzo dobrym drogowskazem, gdzie podazac i jakie problemu pacjentéw
pozostajg do rozwigzania.
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Mec. Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespotu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego w Biurze Rzecznika
Praw Obywatelskich, Wspotprzewodniczqcy Komisji
Ekspertow ds. Zdrowia przy RPO, Wspdtprzewodniczqcy
Komisji Ekspertow ds. Ochrony Zdrowia Psychicznego przy
RPO

Dziekuje bardzo za zaproszenie i mozliwos¢ przedstawienia stanowiska { f
wynikajgcego z kilkunastoletnich doswiadczen Rzecznika Praw Obywatelskich w obszarze chordb
rzadkich. Zawsze to przypominam, kiedy spotykamy sie w sprawie choréb rzadkich, ze pierwsze
dziatania zostaty podjete przez Rzecznika Praw Obywatelskich w 2013 r. Wéwczas zostato skierowane
pierwsze wystgpienie do dwczesnego ministra zdrowia wskazujace, ze na Polsce cigzy obowigzek
przyjecia narodowego planu dla chordéb rzadkich. Ta korespondencja kolejnych Rzecznikdw trwata
blisko dekade. W sierpniu 2021 r., w drodze uchwaty Rada Ministréw przyjeta program. Obecnie
Rzecznik Praw Obywatelskich monitoruje jego wdrazanie. W wystgpieniu z dnia 19 lutego 2024 r.
skierowanym do Ministra Zdrowia, Rzecznik Praw Obywatelskich Marcin Wigcek odnosi sie do
problematyki chordb rzadkich w konteks$cie zapewnien resortu co do wdrozenia Planu dla Choréb
Rzadkich. Rzecznik wielokrotnie wskazywat na koniecznos¢ dziatan panstwa w tym obszarze. Dlatego
w ostatnich latach w wystgpieniach podkreslat potrzebe przyjecia Narodowego Planu dla Chordb
Rzadkich, zgodnie z Zaleceniami Rady z 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie choréb
rzadkich (2009/C 151/02). Z zadowoleniem nalezy uzna¢ przyjecie przez rzad Planu - modelu opieki
wobec pacjentéw z rzadko wystepujgcymi chorobami, dajacego perspektywe poprawy dostepu do
procesu diagnostycznego i terapeutycznego. Niemniej jednak Plan nadal nie funkcjonuje. Zgodnie
z § 2 uchwaty Rady Ministréw z 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia Planu dla Chordb Rzadkich,
realizacje planu ustalono na lata 2021--2023. Uchwata wygasta jednak 31 grudnia 2023 r. Tym samym,
mimo ogromne] pracy ekspertow nad Planem, rozwigzania w nim zawarte nie zostaty dotychczas
wdrozone. Plan ma na celu zapewnienie trwatej realizacji polityki zdrowotnej ukierunkowanej na
potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi, w szczegdélnosci w zakresie poprawy jakosci opieki
medycznej nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Plan zawiera:

. kryteria powotywania i funkcjonowania Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich
odpowiedzialnych za nadzér nad diagnostyka, rozpoznaniem i leczeniem pacjentéw z chorobami
rzadkimi;

o okreslenie kierunkéw poprawy diagnostyki choréb rzadkich, w tym dostepnosci
do nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem technologii genomowych;

o poprawe dostepu do lekdw, wyrobow medycznych i sSrodkdw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich;

o uruchomienie systemu monitorowania choréb rzadkich przez utworzenie Polskiego Rejestru
Chordéb Rzadkich;
. utworzenie dokumentu medycznego pacjenta z chorobg rzadkg, w ktérym bedga zawarte dane

kliniczne - Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg;

o utworzenie Platformy Informacyjnej "Choroby Rzadkie", zawierajacej informacje kliniczng,
naukowg i organizacyjng dotyczacg chordb rzadkich.
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Nalezy mie¢ na uwadze, ze pacjenci oraz ich opiekunowie z duzg nadziejg oraz niecierpliwoscig
oczekujg na zrealizowanie wszystkich obszaréw Planu dla Chordb Rzadkich. Rzecznik zwrdcit sie
do Minister Zdrowia o stanowisko, zwtaszcza za$ o wskazanie, jakie kompleksowe dziatania oraz cele
w zakresie wdrozenia poszczegdlnych punktdw Planu podjeto i zrealizowano oraz jakie sg plany resortu
w tej sprawie. Prosi tez o informacje, kiedy spodziewane jest wdrozenie wszystkich punktéw Planu.

W zakresie poszczegdlnych chordb rzadkich, w ostatnim czasie mieliSmy liczne skargi dotyczace braku
leczenia w przypadku mukowiscydozy dla pacjentéw od 2 r.z. oraz achondroplazji. W pierwszym
przypadku producent ztozyt wniosek o poszerzenie wskazan refundacyjnych, natomiast w drugim
przypadku producent nie ztozyt wniosku o refundacje w Polsce.

Rzecznik Praw Obywatelskich bedzie monitorowat proces wdrazania planu.

Dyrektor Katarzyna Skretowska-Szyszko, Dyrektor Zespotu do
Spraw Spotecznych w Biurze Rzecznika Praw Dziecka

Zgtaszane do Rzeczniczki Praw Dziecka sprawy dotyczgce chordb rzadkich dotyczg
przede wszystkim dostepu do nowych technologii lekowych. Corocznie mamy ok.
2-3 choroby rzadkie, w ktdrych prowadzimy dziatania wtasnie w tym obszarze.
Jeste$my czestym wnioskodawcg do departamentu polityki lekowej i farmacji w
ministerstwie zdrowia. Niemniej kwestia dostepu do lekéw dedykowanych
chorobom rzadkich zwigzana jest takze z dziatalnoscig firm farmaceutycznych i
producentéw, ktérzy sg wytwoércami lekédw sierocych dla choréb rzadkich.
Przyktadowo, w przypadku leku na achondroplazje problemem gtéwnym jest to, ze nie ma
zainteresowania podmiotu odpowiedzialnego do wejscia na polski rynek z tym lekiem. Minister
zdrowia nie jest jedynym podmiotem, ktéry kreuje polityke lekowg i dostep do leczenia w Polsce.
Mamy tez drugg strone medalu, o ktdrej znacznie rzadziej sie mowi w kontekscie zapewnienia
mafoletnim z chorobami rzadkimi dostepu do technologii lekowych, czyli postepowanie firm
farmaceutycznych, ktére nie zawsze sg zainteresowane albo nie sg w stanie zapewnié¢ polskim
pacjentom z chorobami rzadkimi dostepu do leczenia. Podejscie podmiotéw odpowiedzialnych dla
lekdw na choroby rzadkie i ultrarzadkie nie zawsze jest rowne dla Polski, jako kraju Unii Europejskie;j.
W pordéwnaniu do innych krajéw Unii, takich jak kraje skandynawskie, czy Niemcy, niekiedy jestesmy
traktowani, powiedziatabym, jako podmiot innej kategorii w tym zakresie.

i

Kolejne kwestie, to funkcjonowanie pacjentéw w systemie szkolnictwa oraz w doswiadczeniu z system
orzekania o niepetnosprawnosci dzieci z chorobami rzadkimi. Dzieci z chorobami rzadkimi funkcjonuja
w Srodowisku szkolnym, ktére nie zawsze jest przystosowane do tego, zeby radzi¢ sobie z wyzwaniami,
jakie niesie sprawowanie biezgcej codziennej opieki nad dzieckiem z chorobg rzadka. Kwestia
orzekania o niepetnosprawnosci dla pacjentéw pediatrycznych z chorobg rzadka, to pytanie, dlaczego
niektére komisje orzecznicze wydajg orzeczenia o niepetnosprawnosci z okreslonym terminem, kiedy
ta choroba ma charakter przewlekty i trwaty. Co w zwigzku z tym wedtug komisji ma sie zmienié
w sytuacji zdrowotnej tego dziecka? Bo racjonalnie bySmy powiedzieli, ze niewiele. Wsparcie socjalne,
to w Polsce kwestia powigzana z orzeczeniem o niepetnosprawnosci. Czesto to orzeczenie
o niepetnosprawnosci dopiero daje pole do tego, zeby dziecko mogto uzyska¢ dodatkowe wsparcie
i dodatkowe swiadczenia.

W Biurze Rzeczniczki Praw Dziecka rodzi sie szereg pytan i wyzwan, jak liczne problemy dzieci
z chorobami rzadkimi, ale tez z chorobami przewlektymi dalej adresowaé do podmiotéw wtasciwych
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do ich rozwigzania, z uwagi na ich miedzyresortowy i wielowymiarowy charakter. My oczywiscie
identyfikujemy te same problematyczne zagadnienia, ktdre identyfikujg wszyscy, jak tu siedzimy. Czyli
z naszej perspektywy, zasadne jest rozwazenie poszerzenia katalogu chordb objetych powszechnym
badaniem przesiewowym u noworodkéw oraz poprawa dostepu do diagnostyki genetycznej. Chce
zasygnalizowad réwniez fakt, ze to ze do tej pory nie wdrozyliSmy Planu dla Choréb Rzadkich i wiele
najwazniejszych punktéw tego planu, co jest ogromnym rozczarowaniem, zaréwno dla matoletnich
pacjentéw, jak i ich rodzicéw. Pamietam, jak 2021 r. z wielkg nadziejg przyjmowalismy to, ze ten Plan
zostat ustalony i informowaliSmy o tym rodzicéw dzieci z chorobami rzadkimi. To sie wigzato dla nich
z ogromng nadziejg, ze w koricu bedzie kompleksowy system wsparcia i opieki, w ktérym oni tez bedg
potrafili sie odnalezé. Obecnie mierzymy sie z sytuacjg taka, ze zwracajg sie do nas rodzice dzieci
z chorobami rzadkimi, ktérzy pozostajg tak naprawde sami sobie, poniewaz nie sg wtasciwie kierowani
w systemie ochrony zdrowia. Czesto rodzic dostaje wynik badania genetycznego, z ktérego wynika,
ze dziecko jest obcigzone mutacjg genu, ktéra powoduje znaczne obcigzenie zdrowotne i tak naprawde
zostaje z tg informacjg sam. Pyta nas, gdzie ja mam is¢, do kogo sie zgtosié¢? Czy ja mam i$¢ do lekarza
POZ? | prébuje sie odnalezé w tym nieskoordynowanym systemie, w ktérym objawy choroby
sg pojedynczo leczone, poszatkowane po specjalizacjach i po réinych lekarzach w ramach AQOS
i lecznictwa szpitalnego. Polski system ochrony zdrowia najbardziej wspiera leczenie w warunkach
szpitalnych. Warto bytoby przemysleé, ile z tego procesu leczniczego i diagnostycznego mozna by byto
przenies¢ do poziomu ambulatoryjnego? Takze dla nas niewdrozenie Planu dla Choréb Rzadkich jest
wielkim rozczarowaniem, ale tez dalej wielkg nadziejg sg prowadzone prace nad kontynuacjg tego
Planu.

Nastepnym aspektem prac Rzeczniczki jest koniecznos¢ poprawy edukacji i dostepu do informacji
w zakresie tego, gdzie rodzice dzieci z chorobami rzadkimi powinni sie uda¢ w pierwszej kolejnosci po
postawionej diagnozie, poniewaz ta sytuacja dostepu do informacji i przekazywanie im tych informacji
nie jest réwna w catej Polsce. Jezeli rodzic trafi do osrodka eksperckiego, to ma wieksze szanse na to,
zeby w profesjonalny sposdb zostac¢ zaopiekowany. Z dostepem do informacji o chorobach rzadkich
wigze sie kwestia prowadzenia rejestrow medycznych i poszerzenia dostepu do informacji zawartych
w rejestrach w zakresie chordb rzadkich. Z naszej strony takze dostep do innowacyjnych terapii
i technologii lekowych jest istotnym obszarem refleksji, jak i pogtebionych analiz w tym zakresie. Z tym
zagadnieniem sie najczesciej stykamy w dziatalnosci i to jest problem do nas gtéwnie zgtaszany.
Dodatkowo, pojawiajg sie kwestie zwigzane z kryteriami wtaczenia i wytgczenia danego dziecka
do programu lekowego oraz czasu trwania tego programu lekowego. Pojawia sie pytanie przy
niektdrych jednostkach chorobowych, co ma zrobi¢ pacjent w przypadku, w ktérym dziecko osigga
petnoletnosc i z tego programu lekowego wypada, a jest nadal koniecznos$¢ objecia go leczeniem. Stoi
tutaj przed nami szereg wyzwan. Natomiast, pojawia sie pytanie, co sie dzieje, ze majac tak dobrze
zdiagnozowane problemy i majgc przygotowane rozwigzania w ramach Planu dla Chordb Rzadkich, tak
wiele lat zajmuje w Polsce wdrozenie tego, co mamy juz opracowane. To znaczy, sg opracowane
rozwigzania na papierze a potem pojawia sie granica nie do przeskoczenia w realizacji tych rozwigzan.
Co my dalej z tym robimy? To znaczy, co stanowi zrédto problemu, ze tak naprawde nie wdrazamy
tego, co zostato juz opracowane, ze to sie koriczy na uchwaleniu programoéw, planéw w perspektywach
kilkuletnich i nic sie dalej z tym nie dzieje. Mysle, ze to tez powinno by¢ przedmiotem naszej refleks;ji.
Co stanowi Zrédto tego problemu? Zadajemy sobie to pytanie w czasie Medycznej Racji Stanu juz
kolejny rok i jeszcze dobrej odpowiedzi nie znaleZliSmy. Rzeczywiscie, sg zasoby, konkretne
rozwigzania, sg sformutowane plany, nawet jest pewna mapa drogowa, jak dojs¢ do celu.
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Adam Chmura, Zastepca Rzecznika Praw Dziecka

Z perspektywy Rzeczniczki Praw Dziecka w obszarze choréb rzadkich
jest w tej chwili wiele rzeczy do zatatwienia. Pani Dyrektor Katarzyna
Skretowska-Szyszko mowita o dostepie do leczenia, o kompleksowej
opiece, o zagubieniu rodzicéw, ktdrzy nie wiedza po diagnozie, kiedy
juz jg otrzymajg po catej odysei, co maja dalej zrobi¢. Méwita tez
o opiece socjalnej, o koniecznosci przeniesienia akcentu z leczenia
szpitalnego na leczenie ambulatoryjnie i domowe. Wszystkie te problemy widzimy na podstawie
analizy spraw indywidualnych, ktére wptywajg do Biura Rzeczniczki Praw Dziecka. Te zgtoszenia
sg obcigzone olbrzymim tadunkiem emocjonalnym, zwigzanym z kazdg chorobg dziecka, a juz
w szczegblnosci z chorobg rzadkg. Mamy do czynienia z sytuacja, ze rodzice zrzeszajg sie, szukaja
rozwigzan i chcag byé informowani. Nasz urzad i dziatania powinny by¢ skierowane na to, zeby wesprzec
Panstwa wspaniatg prace. Widzimy réwniez nasza role w koordynowaniu przeptywu informac;ji
skierowanej do ogétu spoteczenstwa, ale przede wszystkim do samych dzieci na temat mozliwosci
opieki zdrowotnej, edukacyjnej i socjalnej w chorobach rzadkich. Jest to oczywiscie trudne, bo
informacja musi by¢ dostosowane do wieku pacjentéw, ich stanu swiadomosci o swoim schorzeniu,
ale tez do rodzicow. Przyktadem tych dziatan, ktére staramy sie ostatnio podejmowal jest
achondroplazja i dostep pacjentéw do leczenia. Odbylismy serie spotkan z przedstawicielami Rzecznika
Praw Obywatelskich, Rzecznika Praw Pacjenta i Ministerstwa Zdrowia. Zdotalismy zidentyfikowad
problem dostepu do leczenia, ktdry lezy po stronie producenta leku, ktéry nie ztozyt wniosku
refundacyjnego. Zdajemy sobie sprawe, ze wszyscy rodzice chcg dla swojego dziecka jak najlepie;j.
Wszyscy chcg, zeby skorzystato z dostepnych metod leczenia na najwyzszym poziomie europejskim.
Uwazam, Ze to jest niezwykle istotne, a w znaczeniu zadan, ktére mozemy postawic przed Rzecznikiem
Praw Dziecka, spokojna rozmowa z rodzicami, czy z opiekunami matoletnich jest kluczowa.
Pokazywanie im tego w prostych stowach, jak system dziata i jakg droge, bardzo czesto trzeba wykona¢é
do tego, zeby dojs¢ do tego leczenia, ktérego rodzice, czy opiekunowie oczekujg i by¢ w tym wszystkim
uczciwym.

Daniel Rutkowski, Zastepca Prezesa Agencji Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji

Jako Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT)
podazamy Sciezkami i kierunkiem wytyczonym przez Ministerstwo
Zdrowia. Styszymy w zapowiedziach resortu, ze Plan dla Choréb
Rzadkich wymaga aktualizacji. S w nim obszary, w ktérych Agencja
bedzie brata udziat w pracach i troche w tych pracach juz brata udziat. Mam na mysli osrodk| eksperckie
chordb rzadkich i diagnostyke. Na pewno wymagajg zdefiniowania dedykowane produkty, ktére bytyby
zwigzane z takowg diagnostykg, czy to ambulatoryjng, czy tez w ramach kroétkich hospitalizacji. My,
w takich pracach z Ministerstwem i NFZ bralismy udziat. Finalnie te produkty wymagaja wyceny i to tez
nasza rola. Jesli chodzi o diagnostyke genetyczng, to zmian wymaga koszyk $wiadczen
gwarantowanych. Musi nastgpi¢ opisanie, zdefiniowanie wskazan oraz warunkéw realizacji. Innym

obszarem, zwigzanym z chorobami rzadkimi jest wykaz technologii lekowych o wysokim stopniu
innowacyjnosci (TLI). Tutaj bedziemy intensyfikowad prace, zeby Ministerstwu Zdrowia przekazad ten
wykaz, ktdry nastepnie minister jeszcze podda opinii Rady Przejrzystosci i zapewne bedzie to zadanie
finalizowane. Biezgcg naszg rolg i pracg jest tez realizowanie zadan zgodnie z ustawg refundacyjna. Na
biezgco realizujemy prace zlecone przez Ministra Zdrowia, jesli chodzi o programy lekowe. Sg to zmiany
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opisu programu oraz opinie i rekomendacje w zakresie objecia refundacjg substancji w danym
programie lekowym. Od kilku lat to intensywnie jest realizowane. Analizujgc okres dekady, od 2012
do 2022 roku, ponad czterokrotnie wiecej pacjentéw zostato objetych leczeniem w ramach programéw
lekowych. Odbyly sie prace nad pilotazem Krajowe] Sieci Hematologicznej (KSH). Waznymi elementami
tego pilotazu byto ustanowienie poszczegdlnych pozioméw referencyjnych, zmiana produktow
rozliczeniowych oraz produktéw diagnostycznych realizowanych w trybie ambulatoryjnym. W tym tez
bralismy udziat i jezeli projekt pilotazu KSH bedzie finalizowany, to na pewno jeszcze w tych pracach
chcemy braé udziat. Tak, jak realizowalismy zadania zwigzane z diagnostykg i osrodkami eksperckimi.
Innym zadaniem, ktére w pewnym stopniu jest zwigzane z chorobami rzadkimi, byta ustawa o Krajowej
Sieci Onkologicznej (KSO). Jestesmy swiadomi, ze KSO wytgcza obszar hematoonkologii, ktéry jest
bardzo zwigzany z chorobami rzadkimi i z onkologig dzieciecg. Prezes AOTMIT ma takie zadanie,
Ze powinien na podstawie wytycznych diagnostyczno-terapeutycznych przekazanych przez krajowy
osrodek monitorujacy, ktérym jest Narodowy Instytut Onkologii - PIB, opracowac i zaproponowac
kluczowe zalecenia dla poszczegdlnych obszaréw. W tych obszarach onkologicznych sg tez nowotwory
rzadkie, takie jak guzy neuroendokrynne.

Dyrektor Joanna Parkitna, Dyrektor Wydziatu Oceny
Technologii Medycznych, Agencja Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji

Twércy ustawy o refundacji lekéw, srodkédw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych zamiescili w niej
ramy czasowe dla proceséw dotyczacych oceny lekéw. Terminy liczone w
dniach, obowigzujg nie tylko Ministra Zdrowia, ale réwniez Prezesa Agencji
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji. Nie ma tu znaczenia wskazanie w jakim dany lek
poddawany jest ocenie a jedynie tryb tej oceny. Dochowanie ustawowych termindw, to jeden ze stale
pojawiajacych sie w kontrolach NIK oraz MZ element oceny Agencji. Méwie o tym aby zdementowad
uwagi dotyczgce przewlektosci proceséw oceny lekow w AOTMIT. Takie sytuacje nie miaty i nie mogg
mieé miejsca.

Obecnie intensyfikujemy w AOTMIT prace zwigzane z przygotowaniem do rozpoczecia w 2025 roku
wspadlnych europejskich ocen klinicznych dla nowo zarejestrowanych lekéw. W pierwszej kolejnosci
wspolne oceny dotyczyé beda wskazan w chorobach rzadkich. Przygotowanie analizy klinicznej
prowadzona bedzie rdwnolegle z procesem oceny w EMA. Z uwagi na ztozono$¢ procesu oraz czas
trwania procedur w EMA ( wspdlna analiza kliniczna powinna by¢ zatwierdzona do 30 dni od wydania
przez EMA decyzji o dopuszczeniu leku do obrotu), pierwsze takie raporty dostepne bedg zapewne
dopiero pod koniec 2025 roku. Rozwigzanie to ma przyspieszy¢ proces wnioskowania o refundacje
lekdw w poszczegdlnych panistwach, a podmioty odpowiedzialne zwolni¢ z koniecznosci sktadania
wielu analiz klinicznych — odrebnej analizy dla kazdego z panstw gdzie sktadany jest wniosek
o refundacje.

Niezaleznie od naszej aktywnosci na arenie UE w procesie oceny w AOTMIT w ,,starym” trybie pozostajg
liczne leki w tym na choroby rzadkie. Sg to terapie w chtoniakach betakomérkowych, w SMA,
w rzadkich zespotach padaczkowych, hemofilii, czy w chorobach rzadkich o podtozu eozynofilowym.
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Prof. Maciej Niewada, Adiunkt w Katedrze i Zaktfadzie
Farmakologii Doswiadczalnej i Klinicznejf WUM

Wg raportu Everylife Foundation for Rare Diseases z 2023 r. postawienie
diagnozy choroby rzadkiej (RD) w odpowiednim czasie moze radykalnie
skréci¢ lub wyeliminowaé odyseje diagnostyczng, co skutkuje szybkim,
ratujgcym zycie leczeniem choroby. Obecnie rewolucyjny postep
w technologiach badan przesiewowych, diagnozowania, leczenia i leczenia
RD zaréwno przedobjawowo, jak i na najwczesniejszych etapach procesu chorobowego, zwieksza
potrzebe terminowej diagnozy i interwencji. Pacjenci z RD spedzajg $rednio ponad 6 lat
na poszukiwaniu diagnozy. Szacuje sie, ze koszty mozliwe do unikniecia, zwigzane z opdzniong
diagnoza, pod wzgledem kosztéw leczenia i utraty produktywnosci w latach poprzedzajacych diagnoze,
wynoszg w USA od 86 tys. USD do 517 tys. USD na pacjenta tgcznie za lata opdznienia. Obejmuje
to ostrozne oszacowanie utraty produktywnosci na podstawie wizyt w osrodkach klinicznych i nie

uwzglednia czasu podrdzy, ktéry moze by¢ znaczny w przypadku pacjentéw cierpigcych na rzadkie
choroby i ich rodzin.® Z perspektywy farmakoekonomicznej jest bardzo duzy rozdiwiek miedzy
terapiami. W przypadku niektérych trudno moéwi¢ o tym, ze one s3 kosztowo-efektywne,
a w przypadku niektérych one sg bardzo kosztowo-efektywne. Moge daé Panstwu przyktady terapii
kosztujgcych kilka miliondw, ktére beda kosztowo-efektywne. W zwigzku z czym w Planie dla Choréb
Rzadkich zawarliémy kilka koncepcji, ktére mogtyby takg ocene utatwi¢. Celem Planu jest
zaproponowanie rozwigzan, ktdre prowadzityby do poprawy dostepu do lekdw zarejestrowanych
do stosowania w chorobach rzadkich przez przeprowadzenie analizy w kierunku dokonania zmian
w zakresie oceny technologii medycznych obejmujgcych rozwiniecie klasycznej oceny technologii
medycznych do oceny technologii stosowanych w chorobach rzadkich przez wprowadzenie
wielokryterialnej analizy decyzyjnej (MCDA — ang. multi-criteria decision analysis). MCDA pozwala
proces decyzyjny zdekomponowacé na poszczegdlne sktadowe celem okreslenia ich znaczenia i wptywu
na kofcowe rozstrzygniecie. Z tego powodu mozliwosé skonstruowania MCDA specyficznie pod katem
chordéb rzadkich (to jest w oparciu o wtasciwe i swoiste kryteria oraz odpowiadajgce im preferencje)
jest wtasciwym podejsciem do uwzglednienia charakterystyki tych choréb i odzwierciedlenia kontekstu
decyzyjnego. Kluczowe jest takze okreslenie i wprowadzenie do ustawy o refundacji wysokosci progu
kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jako$¢ (QALY — ang. quality adjusted life
year) dla technologii posiadajgcych dopuszczenie do stosowania w chorobach rzadkich. Koszt QALY
czesto wielokrotnie przekracza prdég opfacalnosci, ustalony w wysokosci trzykrotnosci Produktu
Krajowego Brutto na jednego mieszkanca, z uwagi na wysokie koszty technologii zarejestrowanych
do stosowania w chorobach rzadkich. Wysokie wartosci QALY nie wykluczajg pozytywnej decyzji
organu o objeciu refundacjg, ktdéra jednak w takim przypadku nie uwzglednia kryterium kosztowej
efektywnosci. Wieksza sktonnos¢ spoteczenstwa do zaptaty za uzyskanie korzysci klinicznych
w przypadku chordb rzadkich wymaga odzwierciedlenia w wysokosci progu opfacalnosci ustalonego
dla choréb rzadkich. Takie podejscie pozwoli na wtasciwg, bardziej swoistg dla chordb rzadkich,
interpretacje wysokosci kosztu QALY, a nie jego zupetne pominiecie w procesie refundacyjnym. Nalezy
poprawié wsparcie rozwoju i szerszego wykorzystania instrumentéw podziatu ryzyka, wprowadzi¢
zmiany w procedurze wnioskowania o refundacje dotyczaca technologii o niewielkim wptywie na plan
finansowy NFZ. Poprawa dostepu do lekdw stosowanych w chorobach rzadkich poza zarejestrowanymi

3 The Cost of Delayed Diagnosis in Rare Disease: A Health Economic Study. EveryLife Foundation for Rare
Diseases. 2023 https://everylifefoundation.org/delayed-diagnosis-study/
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wskazaniami (ang. off label) znaczgco poprawi mozliwosci terapeutyczne. Podobnie poprawa dostepu
do lekéw stosowanych w chorobach rzadkich przed ich dopuszczeniem do obrotu i przed uzyskaniem
refundacji ze srodkéw publicznych. Bardzo wazne jest réwniez sprowadzanie lekéw w ramach importu
docelowego przez mozliwos$¢ ich rozliczania w oddziale szpitalnym oraz finansowania dla chorych
leczonych ambulatoryjnie.

Prezes Stanistaw Mackowiak, Prezes Federacji
Pacjentdw Polskich i Krajowego Forum ORPHAN

W Polsce, od stycznia 2024 r. nie mamy Planu dla Chordb Rzadkich.
Uchwata rzadu, podjeta w 2021 r. dotyczyta planu na lata 2021-2023.
Mamy $wiadomos$é, ze musimy opracowad i uchwali¢ nowy dokument,
ktéry wyznaczy kluczowe zadania. PowinniSmy wykorzystac

dotychczasowy Plan stosownie go nowelizujgc i aktualizujac, ale z punktu widzenia prawnego jestesSmy
w punkcie ,.zero”. Musimy zaczyna¢ od nowa. Oczywiscie byto mndstwo deklaracji, ktére zawsze byty
w tym zakresie, ze wszystko bedzie dobrze i wszystko bedzie zrealizowane, ale skoriczyto sie tym, czym
sie skonczyto. Rada ds. Chordb Rzadkich pracowata, zespoty zadaniowe pracowaty, ale byta blokada
administracyjna, a w zwigzku z tym, to co zostato przygotowane nie zostato wprowadzone w zycie.
Wydawato sie, ze powotanie osrodkéw referencyjnych jest absolutnie administracyjnie do zatatwienia
w 2023 r. Zostato opracowane wszystko, tgcznie z propozycjg finansowania tych osrodkéw
referencyjnych. Konieczne byto podjecie decyzji politycznej, aby te osrodki powotaé i zeby one mogty
rozpoczg¢ dziatania, tak jak zapisano w Planie dla Chordb Rzadkich 2021-2023. Mam rédwniez nadzieje
na dofaczenie innych resortéw — Ministerstwa Rodziny, Pracy i Opieki Spoteczne, Ministerstwa Nauki
i Szkolnictwa Wyzszego, Ministerstwa Edukacji Narodowej, do prac zwigzanych z Narodowym Planem
Dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2026 i bedzie obejmowat caty zakres spraw zwigzanych z opieka
chorych z chorobami rzadkimi. A dla nas pacjentow, oprécz tej dostepnosci niezwykle waznym jest
solidaryzm spoteczny. Pragniemy, aby chorzy na choroby rzadkie rowniez mieli szanse dostac¢ takie
mozliwosci opieki, jak majg chorzy w innych chorobach. Prof. Chybicka podkreslata kwestie zréwnania
dostepnosci $wiadczen dla wszystkich potrzebujacych pacjentéw. Dostepnos¢ do $wiadczen
zdrowotnych w Polsce jest wysoce zréznicowana. W duzych osrodkach ta dostepnosé jest
na europejskim poziomie, natomiast daleko od tych osrodkéw, dostepnosc jest bardzo ograniczona.
| to jest niezwykle waznym celem, zeby mozna byto zréwnac tg dostepnosc¢ w zakresie choréb rzadkich,
czy onkologii dla wszystkich chorych. Konieczna jest systemowa eliminacja tych wykluczen.

Przyktadem tego jest program badan przesiewowych noworodkéw w kierunku rdzeniowego zaniku
miesni (SMA). Polska jest pierwszym krajem na Swiecie, w ktérym taki przesiew dotyczy wszystkich
noworodkdéw. Program ten jest oparty o badania genetyczne. Udato sie przebadac juz ponad pét
miliona dzieci. Wczesne rozpoznanie SMA i wdrozenie terapii sprawiajg, ze wszystkie dzieci, ktére
ja otrzymaty, zyja, rozwijaja sie prawidtowo lub niemal prawidtowo, a prawie wszystkie z nich poruszaja
sie samodzielnie. Przedstawiciele 19 organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi podpisali w 2023 r.
“Deklaracje na rzecz badan przesiewowych noworodkéw w kierunku chordb lizosomalnych”.*
Deklaracje podpisaty: Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chordb Rzadkich Orphan, Fundacja Carita,
Reetina AMD Polska, Fundacja Matio, Stowarzyszenie Amyloidozy TTR, Fundacja SMA, Stowarzyszenie
Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki Sarcoma, Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych,

4 http://rzadkiechoroby.org/projekt-poszerzenie-panelu-przesiewowego-dla-noworodkow-w-polsce/
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Polskie Towarzystwo Walki z Mukowiscydozg, Stowarzyszenie Apetyt na zycie, Fundacja Per Humanus,
Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg Gauchera, Fundacja Lelka, Polskie Towarzystwo Chordb Atopowych
(PTCA), Fundacja ,Face to Face”, Fundacja StopDuchenne, UNIQIUS — Rare Diseases Foundation,
Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego, Stowarzyszenie Chorych na ASMD i ich Rodzin. Deklaracja
zbiera rekomendacje dotyczagce wprowadzenia badan przesiewowych w kierunku siedmiu choréb
spichrzeniowych — lizosomalnych tj. choroby Pompego, Fabry’ego, Gauchera, Krabbego, ASMD A/B,
MPS 1, MPS 2. Inicjatorem podpisania Deklaracji byto Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chordb Rzadkich
Orphan a dokument jest owocem spotkan i toczacych sie dyskusji liderdw organizacji pacjentéw
z chorobami rzadkimi, na temat potrzebnych rozwigzan w obszarze diagnostyki choréb rzadkich.
Choroby lizosomalne s rzadkimi, dziedzicznymi zaburzeniami metabolicznymi, ktére wystepujg
z powodu deficytu lub nieprawidtowego funkcjonowania lizosomdéw — odpowiedzialnych za trawienie
i recykling réznych substancji w organizmach. W wyniku tych choréb enzymy lizosomalne, ktére
sg niezbedne do rozktadu rdéinych zwigzkéw chemicznych, nie sg wytwarzane lub nie dziatajg
prawidtowo. W rezultacie, niesprawne lizosomy gromadzg sie w komdrkach, co prowadzi do uszkodzen
tkanek i narzagddéw. Istnieje wiele réznych chordb lizosomalnych, z ktérych kazda jest spowodowana
defektem konkretnego enzymu lizosomalnego. Przyktady takich choréb to m.in.: choroby Pompego,
Fabry’ego, Gauchera, Krabbego, ASMD (Choroba Niemanna-Picka) A/B, MPS 1, MPS 2. Rzadkie choroby
lizosomalne powinny by¢ diagnozowane i leczone na jak najwczesniejszym etapie choroby, optymalnie
— przed pojawieniem sie pierwszych objawéw, gdyz wtedy leczenie jest najskuteczniejsze. Wykrycie
tych choréb we wczesnym etapie zycia, pozwala na szybkie rozpoczecie leczenia i minimalizacje
potencjalnych obcigzen zdrowotnych (np. niepetnosprawnosc) oraz moze znacznie poprawié jakosc
zycia pacjentéw i ich rodzin poprzez umozliwienie szybkiej interwencji i leczenia. Badanie przesiewowe
noworodkéw w przypadku tych choréb polegato by na dodaniu testu w kierunku choréb lizosomalnych
do listy badan w kierunku réznych choroby, takich jak SMA, mukowiscydoza lub fenyloketonuria, ktére
sg obecnie standardowo wykonywane wszystkim dzieciom w 2—3 dobie zycia. Jedno badanie wykonane
na zasadzie tzw. test suchej kropli krwi obejmuje oznaczenie enzymdéw choroby Pompego, Fabry’ego
Gauchera, Krabbego, ASMD (Choroba Niemanna-Picka) A/B, MPS 1, MPS 2. W razie pozytywnego
wyniku w kierunku jednej z objetych pakietem badan choréb mozliwe jest wczesne wykrycie
schorzenie pozwalajgce na wdrozenie skutecznego leczenia, uchronienie dziecka przed zagrazajgcymi
zyciu powikfaniami choroby oraz poprawienie komfortu zycia. Diagnostyka chordb lizosomalnych
na wczesnym etapie jest mozliwa na szerszg skale tylko poprzez tzw. powszechne badania
przesiewowe u noworodkéw. Polska ma bardzo dobre doswiadczenia w obszarze badan
przesiewowych noworodkow.

Krajowe Forum skupia obecnie 66 organizacji, czyli jest to ogromna grupa chorych na choroby rzadkie.
Doszlismy do wniosku, ze badanie potrzeb pacjentéw powinno opierac sie na tej grupie, poniewaz jest
bezposrednio zainteresowana. W latach 2021-2023 przeprowadzono i opublikowano audyty potrzeb
pacjentow z chorobami rzadkimi i ich rodzin zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan (KFO). W 2021 r.
partycypowato w badania 35 organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), w 2022 r. wzieto udziat
36 organizacji pacjenckich (72% z 50 cztonkéw KFO), a w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (80%)
z 58 (100%) organizacji cztonkowskich.
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Dr Jakub Gierczyniski, MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

W 2023 r. tylko 15% respondentdéw Audytu KFO, tj. 7 organizacji pacjenckich
wskazato na traktowanie w sposéb priorytetowy sytuacji oséb z chorobami
rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 85% organizacji pacjenckich
objetych badaniem, tj. 40 organizacji jest zdania, ze potrzeby oséb z
chorobami rzadkimi w Polsce nie sg traktowane priorytetowo. Wedtug 30%
organizacji, tj. 14 organizacji pacjenckich sytuacjach oséb chorych na choroby
rzadkie ulegta poprawnie od momentu wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Z kolei dla pozostate

33 organizacje stanowigcych 68% objetych badaniem wskazato, ze sytuacja ta nie ulegta poprawie.
Wedtug 19% organizacji pacjenckich biorgcych udziat w badaniu, tj. 9 organizacji pacjenckich nastgpita
poprawa sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie po wejscie w zycie Funduszu Medycznego.
Natomiast w ocenie pozostatych 80% biorgcych udziat w badaniu, tj. 38 organizacji pacjenckich sytuacja
0s06b chorych na choroby rzadkie nie poprawita sie. 96% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe
wprowadzenia usprawnien i optymalizacji modelu opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce,
a szczegdlnie wprowadzenie opieki koordynowanej i kompleksowej. 90% organizacji pacjenckich
zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych, w zakresie utworzenia osrodkdéw eksperckich,
rejestréw pacjentdw z chorobami rzadkimi, czy Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka. Postulowane jest
wsparcie psychologiczne oséb chorych i ich rodzin, wprowadzenie asystenta pacjenta i opieki
wytchnieniowej. Istotne jest edukowanie lekarzy POZ w zakresie wczesnego rozpoznawania choréb
rzadkich. 87% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos¢ poprawy dostepu do diagnostyki,
w tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, ale rowniez monitorowania postepu choroby,
przeprowadzania cyklicznych badann diagnostycznych. 77% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do technologii lekowych. Organizacje
pacjenckie wskazaty na konieczno$¢ dostepu pacjentdw z chorobami rzadkimi do 70 produktéw
leczniczych dla 49 wskazan klinicznych.60% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie
poprawy dostepu refundacyjnego do wyrobéw medycznych.®

W ostatnich paru latach znaczaco poprawit sie dostep refundacyjny do skutecznego leczenia. Wedtug
danych Ministra Zdrowia w 2021 r. refundacjg objeto 68 nowych czasteczko-wskazan, w tym 29
w chorobach rzadkich, w 2022 r. refundacjg objeto 115 nowych czgsteczko-wskazan, w tym 37
w chorobach rzadkich, w 2023 r. zrefundowano 43 nowych czasteczko-wskazan z zakresu chordéb
rzadkich na 145 nowych czasteczko-wskazan ogdétem, a w styczniu 2024 r. zrefundowano 10 nowych
czasteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich na 19 nowych czgsteczko-wskazan ogétem. Nalezy dalej
sukcesywnie refundowaé nowe terapie w chorobach rzadkich oraz poszerza¢ wskazania refundacyjne
juz refundowanych terapii o nowe populacje lub nowe wskazania kliniczne, w tym wskazania off-label.
Nalezy wykorzystac¢ wszystkie Sciezki refundacyjne lekdw w chorobach rzadkich: ustawe refundacyjng,
Fundusz Medyczny oraz leki o ugruntowanej skutecznosci i standardami postepowania na wniosek
Ministra Zdrowia.

Nalezy jednak przypomina¢ na kazdej debacie Medycznej Racji Stanu, ze wg. najnowszych danych
Eurostat i OECD wydatki na zdrowie w Polsce w 2021 r. byly najnizsze w Unii Europejskiej, zaréwno
w zakresie wydatkow na gtowe mieszkanca 1 733 Euro PPP (Srednia EU — 4 tys. Euro PPP), jakiodsetka

5 http://rzadkiechoroby.org/audyt/audyt-2023/
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PKB — 6,4% ($rednia EU — 11% PKB).® Jestem przekonany, ze gdy Ministerstwo Zdrowia i Narodowy
Fundusz Zdrowia w Polsce mieliby takie fundusze do wydania na zdrowie, to przy naszej wydajnosci
systemu (bo od lat osiggamy przyzwoite wyniki zdrowotne pomimo chronicznego niedofinansowania),
bylibysmy w czotéwce krajow w zakresie wydolnosci i jakosci systemu ochrony zdrowia. Zdrowie musi
by¢ finansowane adekwatnie do potrzeb medycznych Polakéw. Nie mozemy oczekiwac europejskiej
skutecznosci, dostepnosci, jakosci i terminowosci zabezpieczenia $wiadczen zdrowotnych majac
obecny poziom finansowanie systemu ochrony zdrowia w Polsce. Wg GUS, w 2022 r. w Polsce wydano
ok. 206 mld zt publicznych i prywatnych srodkéw na zdrowie, co stanowito 6,7% Produktu Krajowego
Brutto, gdy srednia OECD wynosita w 2022 r. 9,2% PKB. W 2022 r. Polacy wydali na ochrone zdrowia
az 52 mld zt z prywatnych kieszeni.’

Dominika Janiszewska-Kajka, MBA, Zastepca Dyrektora
Departamentu Lecznictwa, Ministerstwo Zdrowia

Obecnie opracowujemy nowg edycje Planu dla Choréb Rzadkich, na bazie
planu, ktory funkcjonowat do 31 grudnia 2023 r. Kontynuujemy te zadania
z drobnymi modyfikacjami, tak zeby Plan zostat przyjety w pierwszej potowie
2024 r. uchwata Rady Ministréw. Obecnie projekt Planu dla Choréb Rzadkich
na lata 2024-2025 jest opiniowany przez ekspertéw zewnetrznych. Co sie

zmieni w nowym planie? Przede wszystkim wydtuzymy czas realizacji zadan w zakresie dostepu
do nowoczesnej diagnostyki, czy osrodkéow eksperckich, ktére nie sg w europejskich sieciach
referencyjnych (ERN). Oczywiscie wszystkie inne obszary sa rownie wazne, czyli wprowadzenie karty
pacjenta z chorobg rzadka, rejestru i platformy informacyjnej. Leki to jest temat, ktory jest na biezgco
zaspakajany w ramach obwieszczen refundacyjnych. W ramach dostepu do nowoczesnej diagnostyki
w najblizszym czasie zostanie przekazane do konsultacji publicznych rozporzadzenie w zakresie dwéch
nowych badan. Dodatkowgq rzecza jest to, ze w ramach badan niegenetycznych zleciliémy AOTMIT
opracowanie i wydanie rekomendacji w zakresie kwalifikacji badan, ktére dotyczg chordb
metabolicznych. Dalszym krokiem oczywiscie bedzie wprowadzenie tego do koszyka swiadczen
gwarantowanych. Jesli chodzi o powotywanie osrodkéow eksperckich, osrodki, ktore sg w europejskich
sieciach referencyjnych (ERN) dostaty listy z nominacjg podpisang przez Ministra Zdrowia. Osrodki
Eksperckie Choréb Rzadkich zostaty powotane w trybie uznania kompetencji. Pracujemy obecnie nad
certyfikatem, ktéry bedzie wyrdzniat osrodki od innych, ktére teraz bardzo czesto powstajg i wtasciwie
przypisujg sobie role osrodka eksperckiego. | to ma zapobiec sytuacjom, zeby osrodki po prostu
nie przedstawiaty sie jako osrodki eksperckie, w istocie nimi nie bedac. Plan przewiduje powotanie
kolejnych osrodkéw eksperckich, ktdre nie sg w europejskich sieciach referencyjnych. Beda to osrodki,
ktore spetniajg kryteria osrodka eksperckiego chordb rzadkich (OECR). Jesli chodzi o oszacowanie
kosztéw funkcjonowania takich osrodkéw, to w konsultacjach jest zarzadzenie Prezesa NFZ, ktéry
dodaje trzy nowe produkty. To sg produkty, ktére s dedykowane pacjentom z chorobami rzadkimi
i one mogg by¢ wykonywane tylko w osrodkach, ktére sg osrodkami eksperckimi i te produkty

6 OECD/European Observatory on Health Systems and Policies (2023), Poland: Country Health Profile 2023, State of Health
in the EU, OECD Publishing, Paris, https://doi.org/10.1787/f597c810-en

7 Wydatki na ochrone zdrowia w latach 2020-2022 GUS https://stat.gov.pl/obszary-tematyczne/zdrowie/zdrowie/wydatki-
na-ochrone-zdrowia-w-latach-2020-2022,27,3.html
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sg odpowiednio wyzej wycenione. NatoMBA, Zastepca Dyrektora Departamentu Lecznictwa
Ministerstwo Zdrowia

Obecnie opracowujemy nowa edycje Planu dla Choréb Rzadkich, na bazie planu, ktéry funkcjonowat
do 31 grudnia 2023 r. Kontynuujemy te zadania z drobnymi modyfikacjami, tak zeby Plan zostat
przyjety w pierwszej potowie 2024 r. uchwatg Rady Ministréw. Obecnie projekt Planu dla Chordb
Rzadkich na lata 2024-2025 jest opiniowany przez ekspertow zewnetrznych. Co sie zmieni w nowym
planie? Przede wszystkim wydtuzymy czas realizacji zadan w zakresie dostepu do nowoczesnej
diagnostyki, czy osrodkow eksperckich, ktdre nie s3 w europejskich sieciach referencyjnych (ERN).
Oczywiscie wszystkie inne obszary sg réwnie wazne, czyli wprowadzenie karty pacjenta z chorobg
rzadka, rejestru i platformy informacyjnej. Leki to jest temat, ktéry jest na biezgco zaspakajany
w ramach obwieszczen refundacyjnych. W ramach dostepu do nowoczesnej diagnostyki w najblizszym
czasie zostanie przekazane do konsultacji publicznych rozporzadzenie w zakresie dwdch nowych
badan. Dodatkowa rzeczg jest to, ze w ramach badan niegenetycznych zlecilismy AOTMIT opracowanie
i wydanie rekomendacji w zakresie kwalifikacji badan, ktére dotyczg choréb metabolicznych. Dalszym
krokiem oczywiscie bedzie wprowadzenie tego do koszyka swiadczen gwarantowanych. Jesli chodzi
o powotywanie o$rodkéw eksperckich, osrodki, ktére sg w europejskich sieciach referencyjnych (ERN)
dostaty listy z nominacjg podpisang przez Ministra Zdrowia. Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich
zostaty powotane w trybie uznania kompetencji. Pracujemy obecnie nad certyfikatem, ktory bedzie
wyrézniat osrodki od innych, ktére teraz bardzo czesto powstajg i wtasciwie przypisujg sobie role
osrodka eksperckiego. | to ma zapobiec sytuacjom, zeby osrodki po prostu nie przedstawiaty sie jako
osrodki eksperckie, w istocie nimi nie bedac. Plan przewiduje powotfanie kolejnych osrodkéw
eksperckich, ktore nie sg w europejskich sieciach referencyjnych. Beda to osrodki, ktdre spetniaja
kryteria osrodka eksperckiego choréb rzadkich (OECR). Jesli chodzi o oszacowanie kosztow
funkcjonowania takich osrodkdéw, to w konsultacjach jest zarzgdzenie Prezesa NFZ, ktéry dodaje trzy
nowe produkty. To sg produkty, ktére sg dedykowane pacjentom z chorobami rzadkimi i one mogg by¢
wykonywane tylko w osrodkach, ktére sg osrodkami eksperckimi i te produkty sg odpowiednio wyzej
wycenione. Natomiast jesli chodzi o leczenie szpitalne, to w tym momencie dyskutujemy, jaki model
finansowania zaproponowac.

Podsumowujac, realizujemy obecnie trzy gtdwne zadania, na ktérych w tym momencie skupiamy sie
w ramach prac Ministerstwa Zdrowia. To nowa edycja Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025,
zakonczenie prac zwigzanych z produktami rozliczeniowymi dedykowanymi Osrodkom Eksperckim
Choréb Rzadkich oraz skierowanie do konsultacji publicznych nowych badan diagnostycznych
genetycznych miast jesli chodzi o leczenie szpitalne, to w tym momencie dyskutujemy, jaki model
finansowania zaproponowac.

Podsumowujac, realizujemy obecnie trzy gtdwne zadania, na ktérych w tym momencie skupiamy sie
w ramach prac Ministerstwa Zdrowia. To nowa edycja Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025,
zakonczenie prac zwigzanych z produktami rozliczeniowymi dedykowanymi Osrodkom Eksperckim
Choréb Rzadkich oraz skierowanie do konsultacji publicznych nowych badan diagnostycznych
genetycznych.

MEDYCZNA RACJA STANU  LUTY 2024



RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU: VIII SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH

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

Jako przewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich chce wszystkich Panstwa
zapewni¢ gorgco, ze nikt by nie zrobit wiecej na naszym miejscu w zakresie
wdrozenia Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Pracowalismy
z niezwyktym  zaangazowaniem, ale wszystko, co koncepcyjnie
wypracowalismy zatrzymywato sie z powodu braku procedowania legislacji.
Wszyscy cztonkowie Rady ds. Chordb Rzadkich i wszyscy eksperci pracowali pro
bono z radoscig, ze realnie zmieniamy los chorych na choroby rzadkie.
Powotalismy siedem zespotéw ekspertdw liczagcych 60 oséb. Odbylisémy ponad
180 spotkan — posiedzen Rady spotkan roboczych w zespotach ekspertéw,
w wiekszosci wspdlnie z zespotem CeZ.

Bardzo ciesze sie, ze Pani Profesor Alicja Chybicka jest Przewodniczgcg Parlamentarnego Zespotu ds.
Choréb Rzadkich. Mam nadzieje, ze prace wdrozeniowe naszych koncepcji ulegng przyspieszeniu.
Nabieram nadziei, ze pierwszej potowie 2024 r. bedzie uchwata Rady Ministréw dotyczaca Planu dla
Chordb Rzadkich na lata 2024-2025.

Obecnie mamy ere medycyny genomowej i badania genetyczne powinny byé szeroko
implementowane i wigczone do koszyka swiadczen gwarantowanych. Udato nam sie, jako Srodowisku,
uzyska¢ nowy zawdéd medyczny - medyczna genetyka molekularna. Od strony realizacji diagnostyki
mam wrazenie, ze uda nam sie zabezpieczy¢ potrzeby, natomiast odnotowaliémy niezabezpieczone
potrzeby, jesli chodzi o poradnictwo genetyczne i o konsultacje genetyczne. Przed badaniem
i po badaniu genetycznym, musi by¢ porada genetyczna, a wtasciwie konsultacja genetyczna.
Zwilaszcza, ze stosowane obecnie wysokoprzepustowe badania genetyczne s3 niezwykle
skomplikowane, a analiza wynikdw w kontekscie rodowodowo-klinicznym trudna. Patrzac na to, jakie
zawody genetyczne sg w USA, gdzie diagnostyka genetyczna jest bardzo dobrze rozwinieta i odnoszac
to polskiej populacji, to w Polsce potrzeba bytoby 150 lekarzy specjalistdw genetyki klinicznej i tylu
w przyblizeniu mamy. Potrzeba tez nowych specjalizacji i nowych zawodéw medycznych zwigzanych
z diagnostyka genetyczng. Jako konsultant krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej staram sie, zeby
w pielegniarstwie i potoznictwie byta nowa specjalizacja ,pielegniarka genetyczna” i ,potozna
genetyczna” i mam nadzieje, ze to sie uda uzyskaé. Szacuje, ze w Polsce jest potrzeba ok. 300
pielegniarek genetycznych/potoznych genetycznych i ok. 300 doradcéw genetycznych w dziedzinie
onkologii. Mysle, ze problemy kadrowe zwigzane z rozwojem genetyki, z Planem dla Choréb Rzadkich,
z Narodowa Strategia Onkologiczng, beda rozwigzane pozytywnie. Takze licze bardzo na Panstwa
zyczliwo$é, na to, ze uda nam sie te plany zrealizowac.

W tej chwili bardzo przyspieszyty w Ministerstwie Zdrowia prace na rzecz poprawy diagnostyki
genetycznej u pacjentow z podejrzeniem lub rozpoznaniem choroby rzadkiej. Sg juz po wycenie
i zostajg skierowane do konsultacji badanie aCGH (poréwnawcza hybrydyzacja do mikromacierzy) oraz
WES (sekwencjonowanie catego eksomu). Jednoczesnie podjeto prace nad udostepnieniem dla OECR
takze wszystkich pozostatych badan genetycznych, majacych zastosowanie w diagnostyce genetycznej
chordb rzadkich. Wspélnie - KK w dziedzinie genetyki klinicznej oraz Przewodniczaca PTGC prof. Olga
Haus z Zarzadem PTGC, pracujemy nad wskazaniem i wyceng tych badai. Badaniem, ktére
w szczegdlnosci jest niezwykle waznym w diagnostyce genetycznej choréb rzadkich, sg panele
celowane NGS. Skutecznos¢ diagnostyczna paneli NGS jest bardzo wysoka, warunkiem jest jednak
dobre postawienie rozpoznania klinicznego i wiasciwy dobdr panelu. Dla wiekszosci chordb rzadkich
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o podtozu genetycznym, dla ktérych podtoze molekularne jest mozliwe do ustalenia, aCGH, panele
celowane NGS oraz WES stanowig ztoty standard diagnostyczny. Ponownie chce podkresli¢, ze dostep
do diagnostyki genetycznej w chorobach rzadkich zalezy nie tylko od poszerzenia koszyka swiadczen
gwarantowanych, ale takze zabezpieczenia kadr do diagnostyki genetycznej, w tym zwiekszenia liczby
specjalistdw genetyki klinicznej i laboratoryjnej genetyki medycznej oraz rozwoju nowej specjalizacji,
jaka jest medyczna genetyka molekularna (dla mgr biologii, biotechnologii, genetyki i biomedycyny),
a takze utworzenia specjalizacji ,pielegniarka genetyczna” oraz nowego zawodu ,doradca genetyczny
w onkologii”.

Prof. Krystyna Chrzanowska, Krajowy Koordynator Orphanet
Polska, lider ERN ITHACA, Konsultant wojewddzka
mazowieckiego w dziedzinie genetyki klinicznej

Zaczelismy prace nad Planem dla Chordb Rzadkich w kwietniu 2020 r., kiedy
wybuchta pandemia COVID-19. Trzymalismy sie scisle rekomendacji European
Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD) z 2011 r. Ostateczng

wersje  Planu, po konsultacjach spotecznych, zostata przekazana @ _a -
do Ministerstwa Zdrowia w lipcu 2021 roku. Plan zostat przyjety Uchwatg Rady Ministréw
i opublikowany Monitora Polskim 29 wrzesnia 2021 roku. Niestety potem byliSmy rozczarowani,
ze przez ponad pét roku nic sie nie dziato do czasu powotania Rady ds. Chordb Rzadkich oraz dwdch
innych rad: Rady ds. Rejestrow Chordb Rzadkich i Rady Naukowej Platformy Informacyjnej. Catemu
zespotowi, ktéry ciezko pracowat nad przygotowaniem byto przykro, ze mimo naszych staran nie bytfa
mozliwa dalsza praca nad wdrazaniem Plan zgodnie z ustalonym harmonogramem.

Chce zwréci¢ uwage na osrodki eksperckie chordb rzadkich (OECR), ktérych kompetencje beda
podstawg do zapewnienia wielospecjalistyczne] i koordynowanej opieki nad pacjentami z okreslonymi
chorobami / grupami chordb rzadkich oraz na kluczowe znaczenie poprawy diagnostyki, zaréwno
genetycznej, jak i niegenetycznej jako oreza umozliwiajgcego przyspieszenie ustalenia prawidtowej
diagnozy u pacjenta.

Piszac Plan ustalilismy podczas dyskusji w odpowiednich zespotfach, ze osrodki eksperckie, ktére nalezg
do Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN) bedg mogty bez konkursu uzyskaé¢ nominacje MZ jako
krajowe Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR). Niestety nominacje zostaty przekazane tylko
poczty elektroniczng, zbiorczo do instytucji, co nie bytlo wystarczajgce do podjecia petnoprawnych
dziatan tych osrodkéw do dyrektoréw instytucji. Planujac zadania dla OECR opieraliSmy sie
na rekomendacjach EUCERD, poniewaz nasze przepisy muszg by¢ spdjne z tymi, ktére obowigzujg Unii
Europejskiej. Planowalismy, ze nastepnym etapem bedzie powotanie kolejnych krajowych OECR
w drodze konkurséw. W Polsce jest wiele osrodkdow, ktdre dziatajg od wielu lat, majg kompetencje
w diagnostyce i leczeniu okreslonych chordb / grup chordb rzadkich i powinny takze méc otrzymacd
status osrodka eksperckiego. Zasady przeprowadzania konkurséw zostaty opracowane, zgodnie
ze standardami, ale nie zostata jeszcze opracowana baza informatyczna do naboru wnioskéw.
Wszystkie powotane osrodki bedg sie¢ krajowych osrodkdw eksperckich. Chodzi o to, zeby pacjent miat
jak najblizej do osrodka, ktory zapewni mu odpowiednig opieke. Sg takie choroby, zwane nano-rare,
kiedy znanych jest kilku pacjentéw na $wiecie, ale nalezgc do sieciach europejskich (ERN) mamy duzg
szanse, zeby nasi pacjenci mogli by¢ wiaczeni do puli pacjentéw europejskich albo ogdlnoswiatowych,
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co daje nadzieje na szybkie ustalenie etiopatogenezy i opracowanie potencjalnej terapii. Polska
uczestniczy w wielu projektach europejskie, w tym m.in. Europejskim Wspdlnym Programie na rzecz
Choréb Rzadkich (EJP RD), ktory w przysztym roku sie koniczy, ale przygotowany jest kolejny bardzo
duzy program, ktéry bedzie miat szerszy zakres i uwzglednia najnowsze technologie medyczne
i informatyczne.

W aspekcie opieki, pacjenci czesto muszg by¢ przyjmowani do szpitala, zeby otrzymali wiasciwe
leczenie. Jest juz wiele lekow, ktére pacjent moze podac sobie w domu. Majgc na uwadze dzieci
zdajemy sobie sprawe, ze wieksze bezpieczenstwo podania leku jest w osrodku klinicznym, ale nie
zawsze jest to konieczne. Natomiast pacjent dorosty, ktéry ma ustalong przewlekta chorobe rzadka
zdecydowanie moze to zrobi¢ w domu i normalnie funkcjonowac i pracowac.

Chce podkresli¢ jeszcze temat diagnostyki, w ktérej kluczowe sg standardy i ustawa o testach, ktérej
nie mozemy sie doczekac od lat. W tej chwili rynek opanowujg prywatne laboratoria, ktére nie zawsze
dziatajg zgodnie ze standardami, ale nie mamy narzedzi, aby to zmieni¢. Pacjenci (rodzice) nie mogac
doczekac sie badan w osrodkach publicznych do prywatnych laboratoriéw genetycznych. Niestety
znamy wiele przyktadéw, w ktérych nie do korica mozemy mie¢ zaufanie do wynikéw wydawanych
przez niektére laboratoria. Pacjenci, nierzadko otrzymujg nieprawidtowy wynik badania droga
korespondencyjng, bez mozliwosci bezposredniego kontaktu z lekarzem. Jest to naganne, bo wywotuje
duzy stres. W takiej sytuacji poszukujg poradni genetycznej w jednostce publicznej, aby zrozumiec
co ten wynik oznacza i otrzymac porade genetyczng. Wiele tych wynikdw wymaga sprawdzenia,
bo np. zidentyfikowana zmiana nie koreluje z fenotypem pacjenta. Taki wynik nalezy zweryfikowac
inng metoda lub nawet ponownie zleci¢ badanie, co generuje dodatkowe koszty. Problemem jest tez,
ze w poradniach genetycznych mamy zbyt mato lekarzy genetykéw klinicznych, bo ich jest tylko okoto
140-150 w catej Polsce, z czego ok. 1/3, to sg emeryci.

Prof. Jolanta Sykut-Cegielska, Kierownik Kliniki
Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii w Instytucie
Matki i Dziecka, Konsultant krajowa w dziedzinie pediatrii
metabolicznej

Opiekuje sie pacjentami z wrodzonymi wadami metabolizmu. Cata grupa
tych choréb stanowi ok. 25% wszystkich choréb rzadkich (jest obecnie
zidentyfikowanych ponad 1 tys. choréb metabolicznych). Mysle, ze to, na

co napotykajg pacjenci z wrodzonymi wadami metabolizmu, ich rodziny, ale tez klinicysci, jak
w soczewce odzwierciedla rézne problemy pacjentdéw z chorobami rzadkimi. W mojej opinii, sytuacja
pacjentéw z chorobami rzadkimi poprawi sie, gdy zostang powotane i nalezycie wyposazone
i sfinansowane osrodki referencyjne (OECR). W tych osrodkach bedzie zaprojektowana cata $ciezka
diagnostyczno-terapeutyczna pacjenta, caly proces diagnostyczny, wdrozona terapia oraz
rehabilitacja. Chce na to zwrdci¢ uwage, bo identyfikowanie indywidualnych potrzeb pacjentéw jest
kluczowe. Ta sama choroba rzadka wystepuje w tak réznych postaciach klinicznych, ze pacjenci z tym
samym rozpoznaniem mogg miec zupetnie rézne potrzeby. Wrodzone wady metabolizmu ujawniajg
sie najczesciej w wieku rozwojowym, ale nieraz dopiero u oséb dorostych. Bywa, ze dzieci umieraja
z powodu danej choroby w wieku noworodkowym, a z tg sama chorobg dorosli moga zy¢ i nawet nie
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wiedzg, ze sg chorzy, bo majg mato objawdéw. Nalezy pamieta¢ o tej heterogennosci manifestacji
klinicznej rzadkich choréb metabolicznych.

W tej chwili coraz czesciej mowi sie o chorobach rzadkich, czemu sprzyja dostepnos¢ bardzo czutych
metod diagnostycznych. Pozwalajg one na wykrycie dyskretnych nawet odchyled w badaniach
laboratoryjnych, ale to jeszcze nie oznacza, ze mozna rozpoznaé chorobe. Dlatego w kontekscie
definicji profilu pacjenta, powstaje pytanie ,Who is the patient?”. Jezeli wykonamy badania
przesiewowe na zasadzie ,wszystkich przesiewajmy na wszystko”, to niestety réwniez wykryjemy tymi
bardzo czutymi metodami osoby, specjalnie podkreslam ,0soby”, nie pacjentéw, ktére bedg miaty
tylko pewng predyspozycje do niektdrych chordb. Moze bedzie to pewien czynnik ryzyka wystgpienia
objawéw, ale na tym etapie, tzn. w momencie wysuniecia podejrzenia, nikt nie jest w stanie
przewidzieé, jaki bedzie przebieg choroby. Trzeba sobie zdawac¢ sprawe, ze przesiew noworodkowy
rzadzi sie swoimi zasadami i s3 pewne klasyczne kryteria przesiewu. Na zlecenie WHO jeszcze w latach
60. Whatson i Jungner opracowali 10 klasycznych kryteriéw przesiewu noworodkowego. W nich jest
miedzy innymi mowa o tym, ze musi by¢ swiadomos¢ spoteczna konsekwencji wczesnego wykrycia
przedobjawowego. Kolejnym z waznych warunkdw jest, ze znamy terapie, ktdra jest skuteczng terapie,
ze mamy mozliwos$¢ zastosowania tego leczenia, czyli ono jest(lub bedzie) zrefundowane i jest szansa,
Ze pacjent z tego rzeczywiscie skorzysta. Jesli méwimy o chorobach lizosomalnych spichrzeniowych,
to faktycznie w wielu z nich mamy terapie, ktére sg obecnie refundowane w ramach programéw
lekowych. Jest jednak szereg chordb lizosomalnych, w ktérych znane sg terapie, a nadal nie ma
mozliwosci ich refundacji. Trzeba zachowa¢ naprawde daleko idgcg ostroznos$é we wtgczaniu tych
choréb do przesiewu noworodkowego. Z tego tez powodu w Europie choroby lizosomalne
nie sg jeszcze identyfikowane w przesiewie noworodkowym, z wyjatkiem niektérych regiondéw
we Wioszech. Zaktad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej w Instytucie Matki i Dziecka
organizuje, nadzoruje i wykonuje badania przesiewowe noworodkdw w ramach ogdlnopolskiego
Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw finansowanego przez Ministerstwo Zdrowia. Jako
osrodek koordynujgcy rozwazamy wprowadzanie nowych chordb do tego programu. Do tej pory
przeprowadzone zostato badanie pilotazowe w kierunku ztozonego ciezkiego niedoboru odpornosci
(SCID), w ktorym wykrywane sg, nie tylko ztozone niedobory, ale i te pojedyncze, pokrewne choroby.
SCID w Europie jest w tej chwili w przesiewie noworodkowym tylko w niektérych krajach. Druga
chorobg, ktdérg planujemy przedstawi¢ Ministerstwu Zdrowia do wigczenia do przesiewu, jest
galaktozemia, ktdra kiedys juz byta uwzgledniona w przesiewie w Polsce. Mam nadzieje, ze to sie uda
jeszcze w tym roku. Chciatabym réwniez sprostowac stwierdzenie ,ze jezeli jest program lekowy
na dang chorobe, to nie ma powodu, zeby ona nie byta, w przesiewie”. Mysle jednak, ze powody
s, miedzy innymi takie, ze musimy mie¢ pewnos¢, ze sg o$rodki referencyjne, ktére na pewno
sie zajmg tymi pacjentami, zidentyfikowanymi w przesiewie. Do zadan takich osrodkow nalezec
powinno prowadzenie pacjentéw; tez tych z bardzo skgpoobjawowg postacia kliniczng i ustalanie
optymalnego momentu do wit3aczenia leczenia. Bo nie w kazdej chorobie leczenie powinno
by¢ wtaczone u noworodka. Np. w chorobie Fabry’ego, gdzie sg trzy programy lekowe, sg mocne dane
naukowe, ze pacjent korzysta z leczenia, jezeli ma kilka lat (jest to chtopiec, bo choroba jest sprzezona
z chromosomem X). Muszg funkcjonowaé dobre osrodki referencyjne przygotowane na sprawowanie
dtugoterminowe] opieki nad pacjentami. A styszymy (i sami tego doswiadczamy), ze sg sytuacje, gdzie
jest program lekowy, natomiast pacjent szuka osrodka. Rozszerzajac program badan przesiewowych
nie mozna doprowadzi¢ do takich sytuacji, bo to rowniez z przyczyn etycznych jest niewskazane.
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Pojawia sie obecnie potrzeba, wyrazana przez pacjentéw i opiekundw, przetozenia akcentu z opieki
szpitalnej na opieke domowa. To bardzo istotne, zeby pacjent mégt otrzymaé lek w warunkach
domowych. Dobrym przyktadem mozliwosci stosowania dozylnych infuzji w domu pacjenta sg choroby
Fabry’ego i Gauchera. Z drugiej strony, na pewno w pediatrii nalezy ukierunkowywac sie na opieke
ambulatoryjng, bo dysponujac aktualnymi opcjami terapeutycznymi, coraz rzadziej jest koniecznosc
hospitalizacji. Ale w niektérych chorobach rzadkich, a tutaj mysle o chorobach mi szczegélnie bliskich,
czyli metabolicznych chorobach genetycznie uwarunkowanych, czasami hospitalizacje s niezbedne.
Moéwimy wtedy o tak zwanych prewencyjnych hospitalizacjach. Pacjenta trzeba potozy¢ w szpitalu,
zeby zastosowac na przyktad dozylne wlewy kroplowe ze stezong glukozg. W przypadku chordb,
w ktérych znane jest od dawna leczenie, w tym spichrzeniowych chorobach lizosomalnych, typu
choroba Fabry'ego, choroba Pompe’go, czy choroba Gauchera, leczenie wymaga infuzji dozylnych,
albo podawanych w interwatach cotygodniowych, albo dwutygodniowych (zaleznie od choroby). To s3
wlewy najczesciej kilkugodzinne, rzeczywiscie bardzo obcigzajgce dla pacjenta i jego rodziny. W sytuacji
juz znanych choréb i znanej tolerancji takiego leczenia dla danego pacjenta, wydaje sie bardzo zasadne,
zeby byta mozliwosé leczenia w warunkach domowych, czyli tzw. home therapy. Taka strategia w wielu
krajach jest juz obecnie standardem. Nie powinna ona by¢ obowigzkowa w kazdym przypadku, ale jako
opcja dostepna, bo czesto pacjent czuje sie bardziej bezpieczny, jesli przychodzi do szpitala i tam lekarz
zbada go przed infuzjg, a caty przebieg podania leku jest monitorowany w warunkach szpitalnych. Dla
tych, ktdérzy chcg mieé takag mozliwos¢ leczenia domowego, to powinno ono by¢ dostepne, ale trzeba
wczesniej opracowac i przestrzegac plan zarzadzania ryzykiem. Bo ryzyko zdarzen niepozgdanych
na pewno jest. Dotychczas opublikowane badania wskazujg jednak na to, ze mniej jest dziatan
niepozgdanych przy leczeniu domowym, niz leczeniu szpitalnym. Konieczne jest na pewno
przeszkolenie personelu, ktéry bedzie podawat terapie w warunkach domowych.

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Katedry i
Kliniki Neurologii UCK WUM, cztonkini Rady
Centrum Doskonatosci Warszawskiego —
Uniwersytetu Medycznego ds. Chordéb Rzadkich i
Niezdiagnozowanych oraz Kierownik Osrodka Euro- ‘
NMD - referencyjnego Osrodka Chordb Rzadkich
Nerwowomiesniowych ERN, Zastepca L
Przewodniczqcego Rady Chordb Rzadkich

Nad Planem dla Chordb Rzadkich pracowalismy w gronie, w ktérym byli przedstawiciele organizacji
pacjentéw, lekarze klinicysci, lekarze genetycy zajmujacy sie diagnostyka, diagnosci, jak réwniez

przedstawiciele najwazniejszych interesariuszy, ktérzy odpowiadajg za organizacje opieki zdrowotne;j
w naszym kraju. | tak naprawde to, co wypracowalismy, jako Plan dla Chordb Rzadkich wprowadzalismy
nie przez trzy lata tylko péttora roku, bo prace Rady ds. Choréb Rzadkich zaczety sie w potowie 2022 r.
Troche zatuje, ze nie dano nam szansy na ptynne przejscie dalej. Wypracowalismy konsensus, czyli
pewne spojrzenie na to, w ktérych kierunkach nasz system ochrony zdrowia powinien pdéjs¢ w zakresie
chordéb rzadkich. Chcielismy mozliwie jak najszybciej usprawnié Sciezke pacjentéw oraz umozliwi¢ im
dobrg opieke zdrowotng. Oczywiscie, choroby rzadkie nie pojawity sie na swiecie w 2020 r., a pacjenci
sg z nami od bardzo, bardzo dawna. W zwigzku z tym nikt z nas nie proponuje rozwigzan z wtasnego
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punktu widzenia, ale proponujemy rozwigzania, ktére zostaty wypracowane w trakcie bardzo dtugich
i ztozonych dyskusji i oparte sg na wieloletnim doswiadczeniu ekspertdw dziatajgcych w wielu bardzo
réznych obszarach. Zatozenia Planu majg by¢ na tyle szeroka rama, zeby zmiescity sie w nich potrzeby
wszystkich grup pacjentéw z chorobami rzadkimi, ale na tyle, jak sadze precyzyjna, zeby byto
to mozliwe do zaakceptowania z punktu widzenia catego systemu ochrony zdrowia w Polsce.

Chciatabym sie teraz skoncentrowaé na kwestii, ktdra moim zdaniem jest kluczowa, a mianowicie
dostepie do diagnostyki i terapii przez pryzmat osrodkéw eksperckich. Na pewno wspdlna ocena HTA
lekéw sierocych w Unii Europejskiej przyspieszy dostep refundacyjny do terapii lekowych w chorobach
rzadkich. Natomiast zdajemy sobie sprawe, zeby kogos leczy¢é danym lekiem, trzeba wiedzie¢, na jaka
chorobe jest choruje nasz pacjent. Choroby rzadkie dotyczg ludzi w petnym przekroju wieku. Droga
do sukcesu diagnostyki i terapii to nie jest droga, ktéra zaczyna sie w momencie rejestracji
przetomowego leku. Wszyscy chetnie przywotujemy SMA, jako model sukcesu, ktory w krétkim czasie
wydarzyt sie dla wszystkich naszych pacjentéw od dzieci przedobjawowych, po osoby doroste. Od 2010
r. prowadzimy w ramach miedzynarodowego projektu rejestr chorych na SMA. Prébowalismy na miare
naszych mozliwosci, promowac standard leczenia objawowego - opieki wielodyscyplinarnej,
ale o farmakoterapii nikomu sie wéweczas nie $nito. | w momencie, kiedy pojawita sie terapia, mysmy
dobrze wiedzieli, jakie jest spektrum wiekowe pacjentéw, a nawet w ktérych rejonach Polski mieszkaja.
Wiedzielismy, ze to nie tylko malenkie dzieci, jak sie wydawato w wielu krajach europejskich, gdzie
rejestrow nie byto. ByliSmy w stanie bardzo szybko ruszy¢ do przodu, wiedzac ile powinno by¢
osrodkow leczacych. WiedzieliSmy, ze nie mogg to by¢ tylko osrodki pediatryczne, ale réwniez osrodki
dla dorostych. Pojawita sie rowniez gotowos¢ do wprowadzenia przesiewu noworodkowego, ktéry jest
realizowany w Polsce rzeczywiscie arcymistrzowsko, obejmuje obecnie trzydziesci chordb rzadkich.
Ich rozpoznanie oznacza koniecznos¢ jak najszybszego leczenia, i taki system zostat w naszym kraju
zbudowany. To jest rzeczywiscie wzorcowy model. Wiemy réwniez, ze opdznienie diagnostyki kosztuje.
To zaréwno koszty medyczne, zwigzane z postepem choroby u pacjenta lub cztonkdw jego rodziny,
ale takze koszty zbednej, czasem chybionej diagnostyki u chorego, ktdrego udziatem jest tzw. ,,odyseja
diagnostyczna”. To opdzZnienie rozpoznania i leczenia powoduje takze wymierne koszty — finansowe —
dla systemu ochrony zdrowia. W zwigzku z tym, zgodnie z zapisami Planu, postulujemy jak najszybsze
utatwienie dostepu dla osrodkdow eksperckich, do badan genetycznych w chorobach nieonkologicznych
jako badan, ktére mozemy do tych jednorodnych grup pacjentéw (JGP) doliczyé, to jest rzecz absolutnie
kluczowa. Wtedy nasz pacjent nie bedzie musiat ustawiaé sie od nowa w kolejce do poradni
genetycznej, uzyska wynik i rozpoznanie znacznie szybciej facznie z kompetentng informacjg, na czym
bedzie polegad dalsze leczenie czy opieka medyczna.

Kolejna sprawa, ktéra wydaje mi sie absolutnie kluczowa, to sprawa finansowania osrodkéw
eksperckich. Rozliczenia oparte na JGP usredniajg koszty hospitalizacji na poziomie systemu. Oznacza
to, ze osrodki zajmujgce sie bardziej skomplikowanymi diagnostycznie pacjentami s3 w znacznie
trudniejszej sytuacji finansowej. Ekonomia i rachunek zyskéw i strat w kategorii funkcjonowania
wszystkich szpitali w Polsce ma w tej chwili bardzo duze znaczenie. Jezeli poprzez to, ze diagnozujemy
i leczymy najtrudniejszych pacjentéw jestesmy tymi , deficytowymi”, to dyrektorzy naszych szpitali
dostrzegaja to, jest nam znacznie trudniej rozwijac, rowniez np. zwieksza¢ zatrudnienie, aby madc
zwiekszy¢ liczbe chorych ktérym niesiemy pomoc. Nowoczesna medycyna jest medycyng kosztowng,
ale wifasciwa alokacja srodkéw pozwoli na oszczednosci w systemie, ale przede wszystkim,
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a o to wtasnie nam chodzi, utatwi pacjentom z chorobami rzadkimi funkcjonowanie w naszym systemie
opieki zdrowotnej. Chcemy, aby decydenci i ptatnik rozumieli nasze argumenty w kontekscie
funkcjonowania OECR.

Cieszymy sie ogromnie z kazdej nowej rejestracji leku, z kazdej nowej terapii w chorobach rzadkich.
Chcielibysmy, zeby ten proces byt jeszcze szybszy. Dlaczego cze$é¢ osrodkdw nie przystepuje
do programéw lekowych? Z co najmniej dwdch powoddw. Jeden powdd jest taki, ze wycena obstugi
programéw lekowych jest czesto na poziomie - szacujemy 40-50% realnie ponoszonych kosztow.
Prowadzenie programu lekowego wigze sie z duzg iloscig obowigzkéw administracyjnych, spadajgcych
w praktyce na barki lekarzy, pochtfaniajgc czas, ktérego tak bardzo potrzebujg nasi pacjenci. Kazdy
papier, ktéry trzeba napisa¢ oddala pacjenta od sukcesu, a czasem zniecheca o$rodek, zeby wiagczyc sie
w realizacje programu. Potrzebujemy takze faktycznej referencyjnosci osrodkéw eksperckich
w chorobach rzadkich. Osrodki na kilku stopniach potgczonej z okreslong wycena, wspdtpracujgce
w formie sieci z oddziatami czy poradniami bedgcymi blisko pacjenta, tak zeby chory mégt korzystac,
wtedy kiedy to mozliwe, z opieki blisko domu, a nie zawsze pokonywat np. 150 km. Jesli bedzie
prawdziwg referencyjnosé, my bedziemy w stanie tak, jak to rowniez jest zaznaczone w Planie,
zbudowad sie¢ osrodkdéw wspotpracujgcych. Nie oczekujac, ze chory z rozpoznang chorobg rzadka
przez cate zycie bedzie podrézowat do jednego — dwdch osrodkéw w Polsce. Niech one stuzg nowo
rozpoznawanym pacjentom, leczg tych najciezej chorujgcych, opracowuja standardy i wspierajg inne
osrodki.

Wiemy, ze rozwazane sg rozne mechanizmy finansowania osrodkéw eksperckich, jednym z nich
poprawa wyceny osobodnia. Oczywiscie osobodzien w naszych placéwkach kosztuje znacznie wiecej,
natomiast nam zalezy na tym, zeby nasze placéwki byly w stanie zbilansowac to, co robimy,
hospitalizujgc pacjentéw z chorobami rzadkimi, ale zeby byty to pobyty nie dtuzsze niz jest to niezbedne
z punktu widzenia pacjenta. Nie powinno by¢ pokusy przetrzymywania pacjenta po to, zeby
on ,,0sobodniem zapracowat” na swojg diagnostyke. Dla naszych zespotdéw wyzwaniem jest, jak
to wszystko robi¢ bardzo dobrze jakosciowo i ale tez bardzo szybko, bo tylko to poprawi dostep
pacjentéw swiadczen. Osobodzien jest na pewno dobrym rozwigzaniem w sytuacjach, kiedy pacjent
z jakiegos powodu jest hospitalizowany dtuzej niz to, co ma bilansowa¢ sie w ramach jednorodnych
grupy pacjentéw, ale nie kwalifikuje sie jeszcze do rozliczenia indywidualnego. Pamietajmy takze,
ze wiekszos$¢ chorych na choroby rzadkie wymaga opieki wielodyscyplinarnej, ktdra jest kosztowna.

Miastenia, to jedna z choréb nerwowo miesniowych, ktdra lezy od wielu dekad w obszarach dziatania
osrodka klinicznego, w ktérym na co dzien pracuje. Miastenia jest chorobg nabyty, o podtozu
autoimmunizacyjnym. Mamy pacjentdw w kazdym wieku. Najmtodszy pacjent, zachorowat majac
ok. 5 miesiecy. Najstarsza pacjentka zachorowata majac 99 lat. Rozpoznanie miastenii w ok. 10%
dotyczy dzieci. W pierwszej potowie zycia, tj. do 50 r.z. - czeSciej zaczynajg chorowad kobiety, natomiast
po 50 r.z. czesciej chorujg mezczyzni. Ogdlnie mdwiac, jest to jedna z najczestszych choréb rzadkich.
Mamy dane, ktére wskazujg, ze pacjentéw z miastenia, ktérzy aktualnie wymagajg jakiejs formy
leczenia farmakologicznego, jest w Polsce okoto 9 tys. Mdéwie w tej chwili jakiejs formy, poniewaz
rokowanie w tej chorobie przewlektej jest zréznicowane. Dzieki obecnemu leczeniu ok. 30-50%
chorych osigga stan remisji, a wiec nie wymaga leczenia i nie ma objawoéw choroby. U pozostatych 50%
chorych, choroba przebiega przewlekle, rowniez z okresami standw bezposredniego zagrozenia zycia,
czyli ostrej niewydolnosci oddechowej, ktéra moze sprawi¢, ze pacjent wymaga nawet
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respiratoroterapii. Generalnie istotg choroby jest to, ze miesnie sg stabe, a ich ostabienie narasta
w czasie wysitku, czy wykonywania jakiej$s czynnosci. Nazywamy to zjawisko meczliwoscia miesni.
Objawami miastenii mogg by¢: podwdjne widzenie, opadanie powiek, zaburzenia mowy, gryzienia
czy potykania. Wystepuje réwniez ostabienie miesni konczyn gérnych i dolnych. Jedna skrajnosé,
to pacjenci z objawami tylko ocznymi, nie zagrazajagcymi zyciu, ale bardzo utrudniajgcymi
funkcjonowanie pacjenta, utrudniajgce prace czy nauke. Wystepuje duza gama objawdéw
uogdlnionych, takich jak problemy z méwieniem, gryzieniem, potykaniem, a czasami nawet bardzo
podstawowg samoobstugg. Duza zmiennos$¢ choroby sprawia, ze czasami kto$ w jeden dzien
funkcjonuje prawie normalnie, by drugiego dnia pozosta¢ w tézku. Ta duza zmienno$¢ czasem
przyczynia sie tez do pewnej spotecznej stygmatyzacji lub braku zrozumienia.

Na szczescie, w ciggu ostatnich trzech lat zostaty zarejestrowane w Unii Europejskie cztery nowe
i przetomowe terapie. Sg to efgartigimod, rawulizumab, zilukoplan i rozanoliksyzumab. Z pewnoscig
to s3 terapie, ktore mogg wielu naszym pacjentom poprawié¢ funkcjonowanie. Te terapie uchronig
ich przed koniecznoscig hospitalizacji z powodu groznego nasilenia objawow. Pozwolg takze u wielu
chorych, ktdrzy przyjmujg przewlekle wysokie dawki lekéw doustnych immunosupresyjnych,
na ograniczenie niektérych dziatan niepozadanych tych starych terapii. Nowe leki maja mechanizm
lepiej dostosowany do tego, co powoduje choroba, zaczynajg dziata¢ bardzo szybko, nawet w czasie
godzin od podania, co tez jest wazne. Czesc¢ starych lekow doustnych ,rozpedza sie” bardzo powoli,
0siagajac skutecznos¢ dopiero po 6-12 miesigcach stosowania. Wyobrazmy sobie ciezko chorego
cztowieka, ktory patrzy, jak spadajg kartki z kalendarza i czeka na te nadchodzacy bardzo powoli
poprawe. Ten obszar niezaspokojonych potrzeb pacjentéw z miastenia jest bardzo duzy. To, co mnie
rowniez bardzo cieszy, to mozliwos¢ stosowania nowych terapii u pacjentéw pediatrycznych, ktorzy
sg zwykle grupg troche zaniedbang w kategoriach dostepnosci rejestracyjnej terapii chordb rzadkich.
Jest to jedna z pierwszych sytuacji, kiedy wkrétce po pierwszych dobrych wynikach dotyczacych
skutecznosci i bezpieczeristwa tych terapii u pacjentédw dorostych, ruszajg réwniez badania kliniczne
w populacji pediatrycznej, ktére mam nadzieje tez pozwolg nam siega¢ po te leki w nieodlegtej
przysztosci u dzieci. Cztery nowe terapie nalezg do dwdch grup lekédw. S to inhibitory sktadowej
C5 dopetniacza i leki, ktére moderuja, hamujg odpowiedni receptor dla immunoglobulin.
Skomplikowane stowa o lekach, ktére po prostu majg bardzo dobrg skutecznos¢, bardzo dobre wyniki
badan klinicznych i bardzo chcielibysmy, zeby ten moment rejestracji byt bardzo bliski momentu
refundacji. Mam nadzieje, ze producenci sprostajg zadaniu i zawnioskujg o refundacje publiczng tych
terapii, aby byty one dostepne refundacyjnie dla chorych na miastenie w Polsce.

Prof. Katarzyna Kotulska-JéZwiak, Kierownik Kliniki
Neurologii i Epileptologii Instytutu Pomnik —
Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie

W petni popieram postulaty, ktére zostaty przedstawione przez
naszych ekspertéw i przez przedstawicieli Rzecznika Praw
Dziecka, Praw Obywatelskich i Rzecznika Praw Pacjenta.
Musimy dynamicznie poprawiac opieke nad matymi pacjentami

z chorobami rzadkimi, ale wymaga to nie tylko statej poprawy
dostepu do nowych i innowacyjnych terapii, ale takze zmian systemowych. Z perspektywy osrodka,
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ktory funkcjonuje w ramach europejskich sieci referencyjnych (ERN), czyli tego, ktéry bedzie niejako
automatycznie uznany za osrodek ekspercki w Polsce, wydaje mi sig, ze obecnie najistotniejszg zmiang
systemowaq, ktdra jest potrzebna, to wprowadzenie systemu referencyjnosci. W tej osrodki eksperckie
funkcjonujg na doktadnie tych samych zasadach, jak osrodki, ktére sg blisko pacjenta i powinny
zajmowac sie podstawowg diagnostyka i leczeniem. Mamy takie samo finansowanie, ale réwniez
te same sciezki pacjentéw. Na przyktad bezspornie ekspercki osrodek, jakim jest Klinika Kardiologii
w Centrum Zdrowia Dziecka otrzymuje skierowania do przyjecia zaréwno dzieci z bardzo ciezkimi
wadami serca, czy genetycznie uwarunkowanymi zaburzeniami rytmu, ktérymi nikt inny nie moze sie
zajaé, jak i przygodnymi szmerami serca, ktére powinien prowadzi¢ osrodek blizej pacjenta. Mato tego
— pacjenci z tymi tak réznymi problemami oczekujg czesto w tej samej kolejce. Na pewno znakomita
wiekszos¢ pacjentéw z tej drugiej grupy mogtaby by¢ diagnozowana i leczona blisko swojego miejsca
zamieszkania. Dotykamy tu dwdch problemoéw. Jeden jest organizacyjny, a drugi, ktéry wydaje mi sie
bardzo istotny, dotyczy niskiego zaufania do systemu opieki zdrowotnej w Polsce. To zapewne
ma wiele przyczyn, ale skutkuje poszukiwaniem przez pacjentdéw osrodkdéw w ich rozumieniu lepszych
i bezpieczniejszych na wtasng reke, czasem poza systemem. Czesto jezeli jaki$ osrodek jest uznany
za ekspercki, to wydaje sie pacjentom bardziej wiarygodny réwniez w tych najprostszych sprawach,
w ktérych mozna bytoby skorzystaé z opieki na miejscu. | to wydaje mi sie ogromnym wyzwaniem.
Druga kwestia, ktdra takze wydaje mi sie bardzo istotna, jezeli chodzi o referencyjnosé to budowanie
jej w sposdb bardzo konsekwentny. Musimy jasno okreslié, jak ma wygladac sciezka pacjenta, zaréwno
tego, ktory jest zdiagnozowany, jak i tego, ktérego choroba jest juz rozpoznana. W Planie dla Chordb
Rzadkich potaczono kwestie dotyczgce diagnostyki w kierunku jeszcze nieznanej choroby rzadkiej
z diagnostyka tych pacjentéw, ktdrych rozpoznanie jest ustalone i ktérzy powinni zostac objeci opieka
koordynowang. Wydaje mi sieg, ze te dwie Sciezki powinny by¢ jasno i oddzielnie okreslone. Warto
skorzystaé z doswiadczen innych krajéw w tym zakresie. W wielu panstwach europejskich systemy
referencyjnosci osrodkéw dziatajg, obejmujgc zaréwno sieci krajowe, jak i miedzynarodowe, a takze
drogi dotyczace pacjentéw niezdiagnozowanych i tych z rozpoznaniem choroby rzadkiej.

Centrum Zdrowia Dziecka uczestniczy w siedmiu Europejskich Sieciach Referencyjnych, w tym w sieci
EPICARE, poswieconej rzadkim i ztozonym padaczkom. Padaczka jest najczestsza, przewlekta choroba
uktadu nerwowego. Dotyka nawet 1% populacji. Okoto 60% pacjentdw z padaczka zaczyna chorowac
w wieku dzieciecym. Te padaczki, ktére rozpoczynajg sie we wczesnym dziecinstwie, sg czesto ciezkie
i wigzg sie niestety z niekorzystnym wptywem na rozwdj dziecka. Ten niekorzystny wptyw moze
wyrazacé sie rozwojem niepetnosprawnosci intelektualnej, ale takze zaburzeniami zachowania i innymi
rodzajami niepetnosprawnosci. Takie objawy sg osiowe objawy encefalopatii padaczkowych
i padaczkowo-rozwojowych, rzadkich zespotéw padaczkowych wieku dzieciecego. Do niedawna byty
to schorzenia, w ktérych mozliwosci terapeutyczne byty bardzo ograniczone, czesto do terapii
paliatywnych jedynie. W ostatnich latach jednak w tym zakresie mamy do czynienia z poprawg
dostepnosci do leczenia. Rejestrowane s3 nowe leki i zmienia sie takze dostep do terapii
refundowanych w Polsce. Niestety pomimo tego, ze tych lekow jest troche wiecej, to wcigz okoto 1/3
pacjentéw pozostaje lekooporna, czyli niedostatecznie reaguje na dostepne leki. Najpilniejsze
wyzwanie stanowig te padaczki, w ktérych mamy mozliwosc¢ terapii bardzo wysoko specjalistycznych,
ale dostepnos¢ do nich jest wcigz niewielka. To dotyczy na przyktad leczenia operacyjnego,
wymagajacego niejednokrotnie bardzo zaawansowanych technik diagnostycznych w celu wtasciwej
kwalifikacji pacjenta do zabiegu. Niestety, w Polsce systemu leczenia operacyjnego padaczki ciggle nie
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ma, a warto go wprowadzi¢. Drugg bardzo istotng kwestig jest dostep do odpowiedniej diagnostyki
obejmujacej badania molekularne genetyczne, diagnostyke elektrofizjologiczng na odpowiednim
poziomie jakosci i wreszcie kompleksowa diagnostyke przedoperacyjng. Dostep do diagnostyki
molekularnej jest znacznie ograniczony z przyczyn ekonomicznych. Na przyktad, jesli pacjent jest
hospitalizowany z powodu ciezkiego zespotu padaczkowego, to koszty diagnostyki genetycznej
powinny by¢ ujete w wycenie hospitalizacji. Nie ma jednak takiej mozliwosci, zeby to rozliczy¢
w ramach NFZ. Nalezy podkresli¢, ze istniejg sytuacje w ktérych mozliwosé leczenia zalezy od diagnozy
genetycznej, kluczowg kwestig jest wiec dostepnosé do szybkiej, czasami ultraszybkiej diagnostyki
genetycznej, to znaczy w ciggu kilku dni, a nie w ciggu na przyktad trzech lat. Trzecig kwestig
sg programy lekowe, ktére wprowadzane s3 dla pacjentéw z padaczka. Coraz czesciej rejestrowane
sg leki dedykowane padaczkom rzadkim i ztozonym, w tym encefalopatiom padaczkowym. Od 1
stycznia 2024 r. w Polsce preparat kannabidiol jest refundowany w ramach dwdch programéw
lekowych. Jeden dotyczy dwdch encefalopatii padaczkowo-rozwojowych, czyli zespotu Dravet i zespotu
Lennoxa-Gastauta. Drugi program lekowy dotyczy pacjentdw ze ztozong padaczky zwigzang
ze stwardnieniem guzowatym. Pacjenci jednak jeszcze do programdéw nie sg wiaczani z uwagi
na trwajgce procedury kontraktowania w NFZ. Oczekujemy niecierpliwie na refundacje fenfluraminy,
leku o udowodnionej skutecznosci w zespole Dravet. Jest to rzadki zespdt padaczkowy, wigzacy sie
z niekorzystnym rokowaniem w nieleczonym, naturalnym przebiegu. Badania kliniczne wykazaty,
ze fenfluramina dodana do standardowego leczenia przeciwpadaczkowego nie tylko redukuje liczbe
napadow padaczkowych, ale takze znaczgco zmniejsza ryzyko Smierci w zespole Dravet.

Prof. Konrad Rejdak, Prezes Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego

Jako neurolodzy, spotykamy pacjentéw z padaczka, ktdrzy czesto nie sg do
konca zdiagnozowani, a osiggneli wiek dorosty. Postawienie szybkiej
diagnozy w rzadkim zespole padaczkowym, to jest niezwykte wyzwanie,
jesli chodzi o diagnostyke tych pacjentéw. Mam na mysli ciezkie zespoty
lekooporne padaczkowe. Pacjenci z tymi zespotami, z racji pewnych
niedoboréw diagnostycznych pozostaja tylko z ogdlng diagnoza padaczki.
A obowigzuje nas obecnie rozpoznanie zespotdéw, takich jak zespdt Dravet, czy zespdt Lennoxa-
Gastauta. W przypadku zespotu Dravet uzupetnienie diagnostyki genetycznej bedzie nieodzowne.
Mamy pod opieka szereg pacjentéw, ktérzy dopiero w wieku dorostym manifestujg pierwsze objawy
miastenii gravis, ktdra jest najczestszg chorobg rzadka. Miastenia, ma dwumodalny rozktad
zachorowan. Dotyczy dzieci i mtodziezy, ale tez obecnie bardzo czesto rozpoznajemy tg chorobe u 0séb
po szesc¢dziesigtym roku zycia. Miastenia stwarza wyzwanie, jesli chodzi o organizacje modelu opieki i
dostepu do nowych programoéw leczenia. Na szczescie dokonat sie w tym zakresie ogromny postep.
Zarejestrowano az cztery nowe terapie, czyli efgartigimod, rawulizumab, zilukoplan
i rozanoliksyzumab, na ktérych refundacje publiczng oczekujemy.
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Prof. Piotr Kuna, Kierownik Il Katedry Chorob —
Wewnetrznych Wydziatu Lekarskiego Uniwersytetu .
Medycznego w todzi i Kliniki Choréb Wewnetrznych, Astmy 7
i Alergii w Uniwersytecki Szpitalu Klinicznym im. N.
Barlickiego w todzi

Chciatbym dzisiaj powiedzie¢ o chorych cierpigcych na dwie rzadkie ’ 4
choroby eozynofilowe - eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem -

naczyn (EGPA) i zespdt hipereozynofilowy (HES). S3 to ciezkie choroby rzadkie, ktére dotykajg osoby
mtode, w przedziale wieku od 30 do 40 lat. Pacjenci z zespotem hipereozynofilowym, to grupa
pacjentéw, ktéra ma wysokg eozynofilie we krwi obwodowej (powyzej 1 500 komdrek na mikrolitr
w dwéch kolejnych badaniach) oraz objawy narzadowe. Objawy narzgdowe moga dotyczyé wielu
narzgdow, przede wszystkim drég oddechowych, ptuc, skdry, naczyi, serca, nerek, czy obwodowego
uktadu nerwowego. Objawy wynikajg z uwalniania ziarnistych toksycznosci przez eozynofile,
uszkodzenia tych narzaddw, naptywu innych komadrek, witdknienia, zatorowosci oraz zakrzepow. Zespoét
hipereozynofilowy, jezeli nie jest odpowiednio wczesnie rozpoznany, to ryzyko zgonu chorych w takich
wypadkach wynosi od 30 do 50% w ciggu 3 lat od rozpoznania choroby. W tej chwili te wyniki sie
poprawiajg, dzieki temu, ze potrafimy te chorobe lepiej rozpoznawaé i skutecznie leczy¢. We Francji,
w Stanach Zjednoczonych, Niemczech i Danii zastosowano terapie przy pomocy nowo
zarejestrowanych lekéw do leczenia tych choréb. Liczba tych chorych nie jest duza. W skali Polski,
to grupa ok. tysigca pacjentéw, moze nawet mniej. Rozpoznanie i réznicowanie zespotu
hipereozynofilowego (HES) jest bardzo trudne, wymaga duzej wiedzy specjalistycznej, obserwacji
pacjenta i wykonania catego panelu badan diagnostycznych, facznie z badaniami genetycznymi.
Odréznienie eozynofilowej ziarniniakowatosci z zapaleniem naczyn (EGPA) i zespotu
hipereozynofilowego (HES) jest niemozliwe, dlatego obejmujemy te choroby wspdlnym
paradygmatem leczenia. Podstawg leczenia tych chorych najczesciej sg sterydy systemowe. Z tg terapig
mamy problem, bo w ostatnich latach ukazato sie kilka bardzo waznych publikacji w wiodgacych
czasopismach, takich jak British Medical Journal, czy Lancet. Stwierdzono, ze nawet podawanie przez
tydzien niewielkiej dawki steryddw, takich jak prednizolon, zwieksza w ciggu roku ryzyko rozwoju sepsy
u tych pacjentéw, w porédwnaniu z pacjentami, ktdorzy chorujg na te same choroby, ale nie dostali
sterydéw — czterokrotnie, ryzyko choroby zatorowo-zakrzepowej prawie czterokrotnie, ryzyko
patologicznych ztaman - prawie trzykrotnie. Duze populacyjne badania w Danii i Szwecji pokazaty,
ze pacjent, ktéry przyjat chociaz jedng dawke sterydéw moze miec skrécone zycie od trzech do pieciu
lat. Oczywiscie nie wigzemy tego, z sytuacjg kiedy pacjent w szpitalnym oddziale ratunkowym,
czy doraznej pomocy otrzyma steryd w sytuacji ratujgcej zycie. Chodzi o to, ze sterydy podawane
na banalne schorzenia, jak chociazby zmiany skdrne, mogg prowadzic¢ do tego, ze pacjent pie¢ miesiecy
pdzniej bedzie miat infekcje wirusowa, dostanie sepsy i umrze. Nasza klinika od wielu lat zajmuje sie
tymi pacjentami i mamy swoje rzeczywiste doswiadczenia. Pacjenci przywozeni przez rodziny,
niepetnosprawni, wymagajgcy kompleksowej opieki po zastosowaniu nowoczesnego leczenia,
sprowadzonego w ramach RDTL, wstajg i stajg sie samodzielni. Mato tego, zaczynajg po kilku latach
mysle¢ nawet o powrocie do pracy. To jest naprawde przetom terapeutyczny. Dlatego wnioskujemy
o to do Ministra Zdrowia, zeby dla tych pacjentéw umozliwi¢ stosowanie nowoczesnego leczenia
biologicznego, zamiast sterydéw od samego poczatku choroby. Chcemy naszych nielicznych pacjentéow
z rzadkimi chorobami eozynofilowymi — leczy¢ skutecznie i bezpiecznie jak najwczesniej. Pragniemy
rowniez mie¢ mozliwos¢ przetaczania tego leczenia, w zaleznosci od tego, jak sie choroby beda
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rozwijaty i w ktérym kierunku beda kierowaty sie objawy kliniczne. Czy beda rozwijaty sie bardziej
w kierunku idiopatycznego zespotu hipereozynofilowego, czy bardziej w kierunku eozynofilowej
ziarniniakowatosci z zapaleniem naczyn. Wniosek o refundacje tych terapii w ramach programu
lekowego zostat ztozony. Grupa chorych nie jest duza, natomiast to leczenie moze zmienié ich zycie
i ich rokowanie, a przede wszystkim wydtuzy¢ zycie chorych w sprawnosci.

Ksiqdz Wtadystaw Duda, Dyrektor
Archidiecezjalnego Zespotu Domowej Opieki
Paliatywnej

Mysle, ze dzisiaj, w smg rocznice, warto przypomniec¢ apel Rady
Papieskiej z 2016 r. o solidarno$¢ z osobami chorujgcymi na
choroby rzadkie. Wtasciwie wszyscy jesteSmy zgodni, ze
potrzebna jest wspotpraca. Wszyscy sg gotowi zrobic¢ co$ dobrego
w catym procesie poprawy diagnostyki, leczenia i rehabilitacji choréb rzadkich w Polsce. Z ust Pani
Profesor Anny Kostery-Pruszczyk padto zdanie: ,w pewnym momencie kazdy papier, ktory nalezy
napisac, oddala pacjenta od sukcesu”. To jest fantastyczne zdanie. Mysle, ze my nieustannie gubimy
pacjenta w tej papierologii, albo faktycznej, albo mentalnej. Pacjent nie moze sie przebi¢ przez
administracje i kolejki. | to jest problem. Watykan, w tym szczegdlnie Papiez Franciszek podejmuja
liczne dziatania w zakresie solidarnosci z chorymi. Inicjatywa tej konferencji, to byta inicjatywa papieza
Franciszka. On wystat swojego przedstawiciela Rady ds. Stuzby Zdrowia i Chorych na dziewigty
Swiatowy Dziei Choréb Rzadkich. To byt dzied 29 lutego 2016 r. Na tych obradach Arcybiskup
Zimowski, zainteresowat sie bardzo tematem chordb rzadkich i poddat Papiezowi mysl, zeby stworzy¢
te konferencje. Ta konferencja odbyta sie doktadnie 8 listopada 2016 roku w Watykanie. Doktadnie
to byta konferencja o chorobach rzadkich i zaniedbanych. Nastgpito zwrdcenie uwagi, przede
wszystkim $swiata chrzescijan, ale rdwniez catego swiata na problem choréb rzadkich. Jezeli Papiez taka
konferencje organizuje, to znaczy, ze jest to zwrdcenie uwagi na bardzo trudny problem, ktéry istnieje
w wielu krajach.

Prof. Zbigniew Zuber, Prezes elekt Polskiego

Towarzystwa Reumatologicznego, Kierownik

Katedry Pediatrii Krakowskiej Akademii im. A. Frycza
Modrzewskiego &)

Dzisiaj rozmawiamy o chorobach rzadkich. W wielu jednostkach ===
chorobowych co roku przybywa nowych terapii i moge powiedzie¢ z catg odpowiedzialnoscia,
ze idziemy w dobrym kierunku. Tak, jak cata Europa i cywilizowany $wiat zwiekszamy ich dostepnos¢
dla pacjentéw. Problemem u nas jest jednak dostep refundacyjny do szybkiej diagnostyki, w tym
diagnostyki genetycznej. Dzieki niej wykrywalnos¢ chordb rzadkich i ultra rzadkich moze by¢ wieksza.
W ramach diagnostyki, potrzebne jest rdwniez rozszerzenie programu screeningu noworodkowego
o nowe jednostki chorobowe. To fantastyczna idea, czego swietnym przyktadem jest diagnostyka
i leczenie SMA. Plan screeningu, ktdry byt roztozony na lata, zostat przyspieszony i mamy znakomite
tego efekty. Potrzebne sg szkolenia lekarzy, ale i normalna, codzienna praca z dostepnoscig
do nowoczesnych diagnostycznych algorytméw postepowania, by¢ moze tez rozwigzan z zakresu
sztucznej inteligencji. Jest tez problem z dobrym stosowaniem tych terapii, ktére mamy. Chodzi
o dostepnos¢ pacjentéw do osrodkéw referencyjnych, ktére moga zaoferowaé im lepsza opieke
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i wykorzystanie najnowszych terapii. Takim przyktadem jest choroba Wilsona, w ktdrej pomimo,
ze nowe terapie sg dostepne, to nie sg one do korica wykorzystywane. Jako pediatra i reumatolog
chciatbym przypomnieé, ze nawet najczestsza artropatia wieku dzieciecego, czyli mtodziericze
idiopatyczne zapalenie stawdw (MIZS) jest jednostkg chorobowg, gdzie mamy czesto$¢ nowych
zachorowan na poziomie 1 na 10 tys. populacji w wieku rozwojowym, czyli spetniajgca kryteria choroby
rzadkiej.

Aktualnym problemem dla klinicystdw i pacjentéw z wrodzonym obrzekiem naczynioworuchowym
(HAE) jest zbytnia restrykcyjnosé¢ programu lekowego. Program lekowy pt. B.122. Leczenie
zapobiegawcze chorych z nawracajgcymi napadami dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego o
ciezkim przebiegu (ICD-10: D 84.1) dotyczy chorych o ciezkim przebiegu tej choroby. Zgodnie z zapisami
programu lekowego, pacjent, aby by¢ wigczony do programu musi spetnia¢ nastepujgce kryteria: 1)
Rozpoznany dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE) typu | lub typu II; 2) Wiek od 12 roku zycia; 3)
Udokumentowane, czeste wystepowanie ciezkich atakéw obrzeku naczynioruchowego - minimum 12
atakéw (brzuch, krtan, gardto) z udokumentowanym uzyciem leku ratunkowego w ciggu ostatnich
6 miesiecy. Czyli, co najmniej 2 ataki w ciggu miesigca, gdzie mamy do czynienia z atakami
zagrazajgcymi zyciu, czyli obrzek krtani, obrzek gardta, albo ciezkie ataki brzuszne. | teraz wracamy do
statystyk. Dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE) to choroba, ktdrej czestos$¢ jest mniej wiecej
1 na 50 tys. urodzen, czyli ewidentnie choroba ultrarzadka. Obecnie mamy ok. 750 zdiagnozowanych
pacjentéw w catej Polsce, ale zakwalifikowanych do programu lekowego B.122 i w nim leczonych jest
doktadnie 59 pacjentéw. Byto 60 pacjentdw, ale ze wzgledu na to, ze cigza jest przeciwwskazaniem do
leczenia lanadelumabem pacjentka prawdopodobnie bedzie leczona innym lekiem poza programem
lekowym. Srodowisko klinicystéw i pacjentéw postuluje, aby leczenie w programie lekowym B.122
udostepni¢ pacjentom z dziedzicznym obrzekiem naczynioruchowym (HAE) o umiarkowanym
przebiegu i ztagodzi¢ kryteria kwalifikacji do programu w przypadku obrzekédw w innych czesciach ciata,
niekoniecznie z zagrozeniem zycia w postaci obrzeku krtani, czy gardfa.

Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Narodowy
Instytut Onkologii w Warszawie, Medyczna Racja Stanu

Bardzo dziekuje wszystkim ekspertom, ktdrzy od 2016 r. przyczynili sie do
znaczacego postepu w zrozumieniu i rozwigzywaniu problemu chordéb
rzadkich w Polsce. Jako uczen profesora Tadeusza Koszarowskiego,
przypomne wazng zasade, ktérg nam wpajat: ,Dopdki nie zrealizujesz
swojego zamierzenia i jezeli jeste$ przekonany, ze to jest stuszne, nie wolno
ci spoczagd i zniechecad sie”. Chciatbym dziekujgc wszystkim ekspertom za ten wielki wktad pracy,
zaapelowaé, zebysmy sie absolutnie, nawet na moment, nie zawahali i nie zaprzestali naszej
dziatalnosci. Naszym zadaniem jest przede wszystkim ustawiczne prowadzenie konstruktywnego
dialogu z decydentami i doprowadzenie do sytuacji, w ktérej powiedzenie: , Pacjent w centrum uwagi”
nie byto jedynie pustym sloganem, gtoszonym przy okazji wyborédw oraz nowej kadencji kolejno
zmieniajgcych sie urzednikéw. Jezeli mamy juz wypracowang z niematym trudem infrastrukture
logistyczno-organizacyjng w systemie, jezeli doczekaliémy sie po wielu latach Planu dla Chordb

Rzadkich praktycznie tozsamego z analogicznym Planem Europejskim, to potrzebg chwili jest
niezwtoczne praktyczne uruchomienie tego wieloletniego przedsiewziecia, jako wiarygodny partner
krajéw cztonkowskich Unii Europejskiej. Kluczowym obecnie jest, aby uchwali¢ zmodyfikowany
stosownie do aktualnych wytycznych UE Plan dla Choréb Rzadkich, ktéry zabezpieczy wdrozenie
i kontynuacje dotychczasowych dziatan w tym zakresie. W polskim systemie ochrony zdrowia czesto
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brakuje kontinuum w realizowaniu podjetych wczes$niej zobowigzan, planéw i priorytetéw. Brak jest
zelaznej konsekwencji w dazeniu do osiggniecia stawianych stusznie wytyczonych celéw na rzecz
chorujgcych na choroby rzadkie adekwatnie do postepdw w diagnostyce, leczeniu i rehabilitacji w
zakresie szeroko pojetej kompleksowej opieki holistycznej. W systemie zdrowia nie mozemy sobie
pozwoli¢ na to, zeby realizowa¢ waine kompleksowe wieloletnie narodowe programy etapami
i z opdznieniem. Jezeli nie bedzie réwnego dostepu do nowoczesnej diagnostyki molekularno-
genetycznej, nowoczesnych innowacyjnych terapii w ramach optymalnego i wydolnego modelu opieki
w chorobach rzadkich, to nigdy nie osiggniemy celéw Planu dla Choréb Rzadkich. Nie mamy juz czasu
na kolejne opdznienia | Podobne spostrzezenia dotyczg nie wykorzystanego na rzecz chordb rzadkich
zgodnie z pierwotnymi zatozeniami Funduszu Medycznego. Apeluje do decydentdw, aby jak najszybciej
przywrdcic jego whasciwe spozytkowanie i przeznaczy¢ srodki na leczenie chorych na nowotwory i inne
choroby rzadkie. Chciatbym powiedzie¢ réwniez pare stdw o nowotworach rzadkich, bo stanowig one
ok. 30% wszystkich chordb rzadkich. W swietle postepu medycyny, rozwoju sztucznej inteligencji,
to jest tylko kwestia czasu i mysle, ze bardzo szybko okaze sie, ze wiekszo$¢ nowotwordw, to beda
choroby rzadkie. Stanie sie tak ze wzgledu na to, ze bedziemy coraz czesciej planowali leczenie
w sposOb personalizowany oparty o indywidualne profile molekularno-genetyczne poszczegélnych
chorych, ktére sitg rzeczy zawezg poszczegdlne grupy pacjentédw w sposéb bardzo zindywidualizowany
na zasadzie medycyny precyzyjnej.

Choroby rzadkie szczegélnie zastugujg na humanistyczne podejscie do problemu. Zastugujg rowniez
na to, aby stac sie jednym z priorytetéw polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej w 2025 r. Na
temat Europejskiej Unii Zdrowia i polskiej prezydencji odbyto sie szereg debat Medycznej Racji Stanu.
W tej chwili gtdwnymi priorytetami w zakresie zdrowia, ktére zaakceptowato Ministerstwo Zdrowia,
sg: profilaktyka i edukacja zdrowotna, cyfryzacja i polityka senioralna. Teraz musimy dazy¢ wszelkimi
sposobami, aby absolutnie znalazt sie w nich takze temat chordb rzadkich, poniewaz mamy juz
doswiadczenia i wtasne istotne dokonania , ktére sg unikalne nawet w skali Unii Europejskiej. Jest to
m. in. przesiew noworodkow, czy diagnostyka i terapie rdzeniowego zaniku miesni.

4. Wnioski i rekomendacje

Choroby rzadkie w Polsce powinny by¢ Nalezy jak najszybciej powotac eksperckie osrodki
traktowane priorytetowo, a Plan dla Choréb chordb rzadkich, wdrozy¢ diagnostyke genetyczna
Rzadkich 2024-2025 jak najszybciej i niegenetyczna w chorobach rzadkich, rejestr

uchwalony i wdrazany. Powinien by¢ rdwniez  chordb rzadkich i karte pacjenta z chorobg rzadka.
wykorzystany Fundusz Medyczny na rzecz

chordéb rzadkich.

Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat Rekomendowane jest wtaczenie tematyki choréb
jeden z priorytetow zdrowotnych w polityce rzadkich do programu polskiej prezydencji w Unii
Unii Europejskiej. Jego efektem jest szereg Europejskiej w 2025 roku.

rozwigzan i projektow, ktérych celem jest

wyréwnanie szans chorych na choroby

rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci

terapii i perspektywach zyciowych. Ostatnie 4

lata przyniosty intensyfikacje dziatan w tym

zakresie , a choroby rzadkie staty sie

elementem programowym wszystkich

prezydencji UE od poczatku 2022.
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W Polsce znakomicie dziata krajowy przesiew
noworodkowy, ktéry obejmuje obecnie 30
jednostek chorobowych. To plasuje Polske na
drugim miejscu w Europie, po Wtoszech (48
chordb w przesiewie krajowym).

W 2021 r. na zrefundowanych 68 nowych
czgsteczko-wskazan ogdétem 29 dotyczyto
chordb rzadkich. W 2022 r. na 115 nowych
czasteczko-wskazan, zrefundowano 37
nowych czgsteczko-wskazan w zakresie
choréb rzadkich. W 2023 r. zrefundowano 43
nowych czgsteczko-wskazan w zakresie
terapii choréb rzadkich na 145 nowych
czasteczko-wskazan ogétem.

Ostra biataczka szpikowa (AML) nalezy do
stosunkowo rzadkich nowotworéw uktadu
krwiotwdrczego, natomiast Smiertelnosé
pacjentow w jej przebiegu wcigz pozostaje
wysoka. Iwosydenib jest pierwszg terapig
celowang dla mutacji IDH1, ktéra w
potaczeniu z azacytydyng wykazuje ponad 3-
krotne wydtuzenie czasu przezycia
catkowitego pacjentéw, w tej populacji
chorych.

Przewlektfa biataczka limfocytowa (PBL)
stanowi 25% wszystkich biataczek. To
choroba nowotworowa ukfadu
krwiotwdrczego uwazana za chorobe
nieuleczalng i staje sie trudniejsza do leczenia
za kazdym razem, gdy nawraca. Od kilku lat
sytuacja pacjentéw z PBL ulega sukcesywne;j
poprawie. Terapia ibrutynib w skojarzeniu z
wenetoklaksem zostata zarejestrowana przez
EMA w sierpniu 2022r. i jest pierwszg i jedyng
doustng terapig ograniczong w czasie z
wykorzystaniem inhibitora BTKi.

Szpiczak plazmocytowy jest chorobg
nowotworowg uktadu krwiotwdrczego.
Szpiczak przebiega wieloetapowo, a
najczesciej jej pierwszym objawem sg bdle
kostne wynikajace z niszczenia kosci przez
nowotwor, a takze ostabienie i utrata masy
ciata. W leczeniu stosuje sie chemioterapie,
nowe leki ukierunkowane molekularnie i
przeszczepienie szpiku kostnego. Od kilku lat
dostep do lekédw znaczaco sie poprawit.
Rzadkie choroby eozynofilowe, to
eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem
naczyn (EGPA) i zesp6t hipereozynofilowy

Rekomendowane jest wigczenia do przesiewu
noworodkowego w Polsce badan przesiewowych
w kierunku siedmiu choréb spichrzeniowych —
lizosomalnych tj. choroby Pompego, Fabry’ego,
Gauchera, Krabbego, ASMD A/B, MPS 1, MPS 2
Nalezy utrzymac szybka refundacje
noworejestrowanych lekéw w chorobach
rzadkich, przy mniej restrykcyjnych kryteriach
programow lekowych oraz wtasciwej wycenie
Swiadczen w programach lekowych. Nalezy
poszerza¢ wskazania refundacyjne juz
refundowanych terapii o nowe populacje lub
nowe wskazania kliniczne, w tym wskazania off-
label.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
iwosydenibu w leczeniu dorostych pacjentéw z
nowo zdiagnozowang ostrg biataczka szpikows.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
ibrutynib w skojarzeniu z wenetoklaksem (1+V) w
leczeniu dorostych chorych z wczesniej nieleczong
przewlekfa biataczke limfocytowa.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
teclistamabu w terapii dorostych pacjentéw z
opornym i nawrotowym szpiczakiem
plazmocytowym, ktérzy otrzymali co najmniej trzy
wczesniejsze terapie, w tym lek
immunomodulujacy, inhibitor proteasomu i
przeciwciato anty-CD38 i u ktérych stwierdzono
progresje choroby w trakcie ostatniej terapii

Rekomendowana jest refundacja publiczna
mepolizumabu w leczeniu uzupetniajgcym u
pacjentéw w wieku 6 lat i starszych z
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(HES). Obie choroby sg schorzeniami
przewlektymi, przebiegajacymi z okresami
remisji i zaostrzen. Kazde zaostrzenie jest
potencjalnie niebezpieczne dla zycia.

Wrodzony obrzek naczynioruchowy
(Herditary angiedema — HAE) to rzadka
choroba genetyczna charakteryzujaca sie
wystepowaniem przejsciowych i
nawracajacych podskdrnych i podsluzowych
obrzekéw zagrazajacych zyciu.

Rzadkie zespoty padaczkowe - zespdt Dravet,
zespot Lennoxa-Gastauta i stwardnienie
guzowate, z uwagi na réznorodnosc i
trudnosci w leczeniu stanowig ogromne
wyzwanie dla systemu opieki medycznej w
Polsce. W rzadkich zespotfach padaczkowych
konieczne jest skuteczne leczenie napaddw,
aby zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i
zagrazajgcym zyciu powikfaniom, w tym
SUDEP.

Choroba Fabry’ego jest ultrarzadka chorobg
genetyczng. Osoby urodzone z tg chorobg
cierpig z powodu niedoboru enzymu — alfa-
galaktozydazy (alfa-GAL). Obecnie dostepne
leczenie choroby Fabry’ego opiera sie na
enzymatycznej terapii zastepczej.

Choroba Gaucher’a to najczestsza
lizosomalna choroba spichrzeniowa. Obecne
leczenie choroby Gaucher’a opiera sie na
enzymatycznej terapii zastepczej lub terapii
redukcji substratu.

Miastenia gravis to rzadka choroba
autoimmunologiczna z grupy choréb
nerwowo-mies$niowych, polegajgca na
zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowe;j.
W wyniku nadmiernej aktywacji uktadu
immunologicznego powstajg nieprawidtowe

nawracajgco-ustepujgcy lub oporng na leczenie
eozynofilowa ziarniniakowatoscig z zapaleniem
naczyn (EGPA) oraz w leczeniu uzupetniajgcym u
dorostych pacjentéw z niewystarczajgco
kontrolowanym zespotem hipereozynofilowym
bez mozliwej do zidentyfikowania wtérnej
przyczyny niehematologicznej.
Rekomendowane jest ztagodzenie i poszerzenie
kryteriéw wtaczenia do programu lekowego
B.122. Leczenie zapobiegawcze chorych z
nawracajgcymi napadami dziedzicznego obrzeku
naczynioruchowego o ciezkim przebiegu (ICD-10:
D84.1) o dodatkowe dwie lokalizacje — twarz i
genitalia.

Rekomendowane jest:

e w zakresie dostepu do terapii
kannabidiolem - kontraktacja i wigczenie
pacjentéw do programow lekowych:
B.153. Leczenie pacjentow z napadami
padaczkowymi w przebiegu zespotu
stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4)
i programu lekowego B.154.FM. Leczenie
pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta
lub z zespotem Dravet (ICD-10: G40.4

e w zakresie dostepu do terapii
fenfluraming — refundacja publiczna
fenfluraminy w leczeniu napadéw
padaczkowych zwigzanych z zespotem
Dravet i zespotem Lennoxa-Gastauta jako
dodatek do leczenia innymi lekami
przeciwpadaczkowymi u pacjentéw w
wieku od 2 lat.

Rekomendowane jest wprowadzenie mozliwosci
podan domowych lekéw w terapii choroby
Gaucher’a i Fabry’ego.

Rekomendowana jest refundacja publiczna:

e zilukoplanu, jako dodatku do
standardowej terapii w leczeniu
uogdlnionej miastenii (gMG) u dorostych
pacjentéw, u ktérych wystepuja
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przeciwciata, co doprowadza do ostabienia przeciwciata przeciwko receptorowi

miesni. Najczesciej choroba zaczyna sie od acetylocholiny (AChR) oraz

pojawienia sie niedowtaddw miesni twarzy, e rozanoliksyzumabu, jako dodatku do
opadania powiek, dwojenia w oczach, standardowe] terapii w leczeniu
trudnosci w mowieniu, potykaniu. Najbardziej uogodlnionej miastenii (gMG) u dorostych
niebezpieczne jest zajecie miesni pacjentéw, ktérzy majg przeciwciafa
oddechowych. Dochodzi wéwczas do przeciwko receptorowi acetylocholiny
przetomdéw miastenicznych, co moze (AChR) lub przeciwko specyficznej dla
doprowadzi¢ do $mierci. miesni kinazie tyrozynowej (MuSK).
Toczen rumieniowaty uktadowy (SLE) to Rekomendowana jest refundacja publiczna
choroba autoimmunologiczna rozwijajaca sie ~ woklosporyny w potgczeniu z mykofenolanem

w wyniku ztozonych zaburzen uktadu mofetylu w leczeniu dorostych pacjentéw z czynng
odpornosciowego, prowadzgcych do nefropatig toczniowg (ang. lupus nephritis, LN)
przewlektego procesu zapalnego w wielu klasy I, IV lub V (w tym mieszang klasg Ill/V i
tkankach i narzadach. Nefropatia toczniowa IV/V).

jest jedng z czestszych manifestacji
klinicznych tocznia rumieniowatego
uktadowego.

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

Iwosydenib w terapii ostrej biataczki szpikowej (AML)

Ostra biataczka szpikowa (AML) nalezy do stosunkowo rzadkich nowotworéw uktadu krwiotwdrczego,
natomiast $miertelnos¢ pacjentéw w jej przebiegu wcigz pozostaje wysoka. Zaledwie 24% pacjentéw
Z nowo rozpoznang chorobg przezyje piec¢ lub wiecej lat od momentu diagnozy. Tym samym ostra
biataczka szpikowa zajmuje niechlubng pigtg pozycje pod wzgledem najkrdtszego 5-letniego przezycia
catkowitego posrdd wszystkich rodzajow nowotwordéw. W Polsce kazdego roku diagnozowanych jest
okoto 1200 nowych przypadkoéw ostrej biataczki szpikowej (zdecydowanie czesSciej chorujg osoby
starsze).

Dzieki postepowi medycyny trendy w przezywalnosci pacjentow z AML w ostatnich latach poprawiajg
sie, szczegdlnie u miodszych pacjentéw. Wcigz wyzwaniem jest terapia pacjentéw powyzej 60 roku
zycia niekwalifikujgcych sie do intensywnej chemioterapii. To liczna i najtrudniejsza populacja
pacjentdw z ostrg biataczka szpikowgq. U 0séb starszych problemem jest nie tylko wiek, ale takze liczne
choroby wspdtistniejagce, ograniczajagce mozliwosci zastosowania intensywnej chemioterapii
indukcyjnej czy transplantacji allogenicznej komoérek krwiotwdrczych.

Odpowiedzig na te wyzwania sg terapie ukierunkowane molekularnie, ktére przede wszystkim
pozwalajg zwiekszy¢ skutecznos$¢ leczenia, a takze zmniejszajg ryzyko dziatan niepozgdanych
chemioterapii systemowej, w tej trudnej populacji pacjentéw. Wyniki najnowszego badania AGILE
potwierdzajg, ze nowozarejestrowany lek iwosydenib jest pierwszg terapig celowang dla mutacji IDH1,
ktéra w potaczeniu z azacytydyng wykazuje ponad 3-krotne wydtuzenie czasu przezycia catkowitego
pacjentéw, w tej populacji chorych. Mediana przezycia (OS) dla leku iwosydenib, tabletki w potgczeniu
z azacytydyng wyniosta 24 miesigce. Dla poréwnania dla azacytydyny w potgczeniu z placebo byto to
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7,9 miesigca. Najnowsze dane z przedtuzonej obserwacji badania AGILE zaprezentowane w czasie
tegorocznego Kongresu ASCO pokazaty, ze wyniki w zakresie wydtuzenia przezycia pacjentdw moga
by¢ jeszcze lepsze (mOS 29.3miesiaca vs 7.9 miesigca).2 W przypadku tej terapii ukierunkowanej
molekularnie mozna moéwi¢ o nowym standardzie leczenia ostrej biataczki szpikowej u pacjentéow
z mutacjg IDH1 niekwalifikujacych sie do intensywnej chemioterapii. Lek iwosydenib znalazt sie juz
w wytycznych amerykanskich NCCN z 2023 r. i rekomendacjach European LeukemiaNet z 2022 r.

Ibrutynib w skojarzeniu z wenetoklaksem (1+V) w leczeniu dorostych chorych z
wczesniej nieleczonqg przewlektq biataczkq limfocytowq

Przewlekta biataczka limfocytowa — PBL (chronic lymphocytic leukemia (CLL)) to choroba
nowotworowa uktadu krwiotwdrczego nalezgca do grupy biataczek limfocytowych, zaliczanych do
chtoniakéw nieziarniczych (non-Hodgkin lymphomas/NHL), indolentnych, nawrotowych. Jej istotg jest
akumulacja zmienionych nowotworowo limfocytéw B we krwi oraz ich naciek do szpiku kostnego,
weztéw chtonnych lub sledziony w wyniku uposledzonego procesu apoptozy. Wspodtczynnik
zachorowalnosci na PBL wynosi 4,2 / 100 tys. na rok. Zachorowalnos¢ na biataczki limfatyczne ICD-10
C91 wynosita 2023. Przewlekta biataczka limfocytowa stanowi 25% wszystkich biataczek, przy czym
okoto 70% biataczek limfoidalnych. Biorgc pod uwage powyzsze dane, przyblizona zachorowalnos¢
roczna na przewlektg biataczke limfocytowg wynosi okoto 1367. Zaburzenia cytogenetyczne wystepujg
u ponad 80% pacjentéw przy rozpoznaniu PBL. Najczesciej, u okoto 55% pacjentéw wystepuje delecja
13q14, gtdwnie ze zmutowang konfiguracjg IgHV. Natomiast najrzadziej u pacjentow wystepuje delecja
17p, zwykle z postacig niezmutowang IGVH), stwierdza sie jg u okoto 7% pacjentdw przy rozpoznaniu
choroby. Czestos¢ wystepowania delecji 17p zwieksza sie do 30—-40% wraz z progresjg PBL. Przebieg
naturalny CLL jest bardzo zrdinicowany. W wiekszosci przypadkéw po fazie fagodnego przebiegu
choroba konczy sie okresem ciezkich powiktan i zgonem (po 5-10 latach). Przebieg tagodny, z czasem
przezycia siegajgcym 10-20 lat, w ktorym zgony zwykle sg zwigzane z progresjg CLL lub zakazeniem,
wystepuje u < 30% chorych. U niektérych chorych choroba przebiega od poczatku agresywnie
i prowadzi do zgonu w ciggu 2-3 lat. Najczestszg przyczyng zgondéw w przebiegu CLL sg zakazenia (~50%
chorych), zwykle zapalenie ptuc i sepsa; inne przyczyny to krwotoki i wyniszczenie. U chorych na CLL
ryzyko wystgpienia innego nowotworu zto$liwego jest 2-7 razy wieksze niz w populacji ogélnej.

Ibrutynib w skojarzeniu z wenetoklaksem (1+V) jest wskazany w leczeniu dorostych chorych
z wczesniej nieleczong przewlekta biataczke limfocytowa. Terapia |+V zostata zarejestrowana przez
EMA w sierpniu 2022r. i jest pierwszg i jedyng terapig ograniczong w czasie z wykorzystaniem inhibitora
BTKi. Terapia I+V jest w petni doustng terapia, stosowang przez okres 15 miesiecy, podawang raz
dziennie (15 mies. IBR+12 VENE). lbrutynib i wenetoklaks majg odmienne, uzupetniajgce sie
mechanizmy dziatania, ktére dziatajg synergistycznie, charakteryzujac sie wysoka skutecznoscig

8 Montesinos P, Recher C, Vives S, Zarzycka E, Wang J, Bertani G, Heuser M, Calado RT, Schuh AC, Yeh SP, Daigle SR, Hui J,
Pandya SS, Gianolio DA, de Botton S, Déhner H. Ivosidenib and Azacitidine in IDH1-Mutated Acute Myeloid Leukemia. N
Engl J Med. 2022 Apr 21;386(16):1519-1531. doi: 10.1056/NEJMo0a2117344. PMID: 35443108.
https://www.nejm.org/doi/full/10.1056/NEJMo0a2117344

9 ,Leczenie chorych na przewlektg biataczke limfocytowg ibrutynibem (ICD-10: C91.1)” Analiza weryfikacyjna AOTMIT 2022
https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2022/073/AWA/2022%2010%2020%20W0OT%20AWA%20Imbruvica%2
Oraport%20BIP_REOPTR.pdf
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leczenia przy jednoczesnym dobrze tolerowanym profilu bezpieczenstwa. [+V wykazuje wysoka
skutecznos$¢ kliniczng niezaleznie od wystepowania czynnikow genetycznych (del/mut/ulGHV) czy
kondycji fizycznej, a osiggana odpowiedz na leczenie jest dtugotrwata. Terapia I+V stanowi odpowiedz
na niezaspokojone potrzeby kliniczne pacjentéw z PBL w 1 linii leczenia. Szczegdlnie u pacjentéw w bez
czynnikéw ryzyka i w lepszym stanie zdrowia, gdyz obecnie w tej grupie, pacjenci mogg jedynie z mniej
skutecznej chemioimmunoterapii (FCR, BR).

Teclistamab w terapii dorostych pacjentdw z opornym i nawrotowym
szpiczakiem plazmocytowym, ktdrzy otrzymali co najmniej trzy wczesniejsze
terapie, w tym lek immunomodulujqcy, inhibitor proteasomu i przeciwciato anty-
CD38 i u ktorych stwierdzono progresje choroby w trakcie ostatniej terapii

Szpiczak plazmocytowy jest chorobg nowotworowg uktadu krwiotwdrczego. Szpiczak przebiega
wieloetapowo, a najczesciej jej pierwszym objawem sg bdle kostne wynikajgce z niszczenia kosci przez
nowotwor, a takze ostabienie i utrata masy ciata. W leczeniu stosuje sie chemioterapie, nowe leki
ukierunkowane molekularnie i przeszczepienie szpiku kostnego. Od kilku lat dostep do lekéw znaczgco
sie poprawit.

Teclistamab to pierwsze przeciwciato bispecyficzne (biklonalne) zarejestrowane w leczeniu szpiczaka
plazmocytowego. Wskazanie do stosowania teclistamabu: dorosli (218 lat) pacjenci z opornymi
nawrotowym szpiczakiem plazmocytowym, ktdrzy otrzymali co najmniej trzy wczesniejsze terapie,
w tym lek immunomodulujacy, inhibitor proteasomu i przeciwciato anty-CD38, i u ktérych stwierdzono
progresje choroby w trakcie ostatniej terapii. Teclistamab jest odpowiedzig na niezaspokojong
potrzebe medycznga: Populacja pacjentow, chorych na szpiczaka plazmocytowego, nie ma dostepu do
innowacyjnego leczenia tj. pacjenci nieodpowiadajgcy w dalszych liniach leczenia na 3 grupy lekéw
(immunomodulujace, inhibitory proteasomu, anty cD-38). Lek oferuje nowoczesne leczenie o
akceptowalnym profilu bezpieczenstwa dla chorych z zaawansowang chorobg, mocno przeleczonych,
dla ktorych tradycyjna chemioterapia jest juz zbyt duzym obcigzeniem. Pacjenci ze szpiczakiem
opornym i/lub nawrotowym, leczeni lekami z 3 klas (immunomodulujgce, inhibitory proteasomu, anty
cD-38) nie majg w Polce dostepu do innowacyjnych terapii w programach lekowych. Istnieje duze
niezaspokojone zapotrzebowanie na dobrze tolerowane terapie o nowych mechanizmach dziatania,
ktore mogg wydtuzy¢ czas przezycia przy jednoczesnej poprawie jakosci zycia.

Teclistamab (TEC) jest rekomendowany przez wytyczne leczenia szpiczaka plazmocytowego z racji
wysokiej wartosci klinicznej tej terapii. Wysoka skutecznos$¢ teclistamabu zostata potwierdzona
w badaniu MajesTEC-1. Odnotowano wysoka odpowiedZ na leczenie u pacjentéw ze szpiczakiem
opornym i/lub nawrotowym, leczonych lekami z 3 klas (immunomodulujgce, inhibitory proteasomu,
anty cD-38): Ogdlna odpowiedz na leczenie: 63.0%; Catkowita lub lepsza odpowiedz na leczenie 39.4%;
Bardzo dobra lub lepsza czesciowa odpowiedz na leczenie 58.8%. Odpowiedzi na leczenie TEC: spdjne
wyniki wsrdd wiekszosci istotnych klinicznie podgrup pacjentéw, w tym pacjentdw wczesniej
intensywnie leczonych (>3 poprzednie linie leczenia) i z trudng do leczenia potrdjnie i pieciokrotnie
oporng chorobg oraz wysokim ryzykiem cytogenetycznym; trwate i pogtebiajgce sie w czasie,
ze wstepnym Srednim czasem trwania odpowiedzi 18.4 mies. Korzysci w zakresie przezycia: mediana
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przezycia catkowitego 18.3 mies. (12-mies OS: 66.0%), Mediana przezycia wolnego od progresji lub
zgonu 11.3 mies. (12-mies PFS: 48.3%).1°

Mepolizumab w leczeniu uzupetniajgcym u pacjentow w wieku 6 lat i starszych

Z nawracajgco-ustepujqgcq lub oporng na leczenie eozynofilowq
ziarniniakowatosciq z zapaleniem naczyn (EGPA) oraz w leczeniu uzupetniajgcym
u dorostych pacjentow z niewystarczajqco kontrolowanym zespofem
hipereozynaofilowym bez mozliwej do zidentyfikowania wtornej przyczyny
niehematologiczne.

Eozynofilowa ziarniniakowatosc¢ z zapaleniem naczyn (eosinopholic granulomatosis with polyangiitis —
EGPA, dawniej zespét Churga i Strauss) jest uktadowym zapaleniem naczyn, najczesciej matych,
powodujgcym eozynofilowe, ziarniniakowe zapalenie, w szczegélnosci drog oddechowych, zaréwno
gornych jak i dolnych. Na klasyczny obraz choroby skfadajg sie: alergiczny niezyt nosa, astma,
eozynofilia we krwi obwodowej oraz nacieki eozynofilowe w uktadzie oddechowym w potaczeniu
z nierzadka manifestacjg poza nim (uktad krazenia, nerki, uktad nerwowy, przewdd pokarmowy
i skdra).!! Zespot hipereozynofilowy (hypereosinophilic syndrome - HES) to grupa rzadkich chordb
charakteryzujacych sie wyrazng i utrzymujgcy sie hipereozynofilia we krwi i udokumentowang jako
uszkodzenie narzadow przypisywane eozynofilii. Rozpoznanie zespotu hipereozynofilowego (HES)
wymaga spetnienia nastepujgcych kryteriéw: 1) wykazanie HE we krwi obwodowej, 2) stwierdzenia
uszkodzenia narzadu lub tkanki bedgcego wynikiem nacieku kwasochtonnego i/lub obecnosci
depozytéw biatek kwasochtonnych i 3) wykluczenia innych niezwigzanych z HE przyczyn uszkodzenia
narzadéw.?

EGPA i HES to rzadkie choroby eozynofilowe. Obraz kliniczny EGPA i HES cechuje duza réznorodnos¢
objawéw, co utrudnia diagnostyke. Obie choroby sg schorzeniami przewlektymi, przebiegajgcymi
z okresami remisji i zaostrzen. Kazde zaostrzenie jest potencjalnie niebezpieczne dla zycia. Przyczyng
tych chordb jest niekontrolowana proliferacja i uwalnianie mediatoréw z komadrek kwasochtonnych
(eozynofili). Zawierajg one w swoich ziarnistosciach toksyczne biatka (tzw. biatka zasadowe), przez co
uszkadzajg naczynia krwionosne i nerwy. Jezeli choroby te nie zostang odpowiednio wcze$nie wykryte
i nie bedzie wdrozone leczenie, to dochodzi do ciezkiego uszkodzenia ptuc, dréog oddechowych, miesnia
sercowego, przewodu pokarmowego lub nerek. Nie istnieje rejestr chordb rzadkich, ktéry pozwolitby
oszacowa, ilu jest potencjalnych pacjentéw, a nawet modgtby przyspieszy¢ proces diagnostyczny.
Zaktada sie, ze ok. 1000 przypadkéw w skali roku moze by¢ zdiagnozowanych w kierunku obu choréb.
Dawniej rzadkie choroby eozynofilowe byty smiertelne, poniewaz nie istniaty skuteczne metody
leczenia. Obecnie, dzieki postepowi w medycynie, chorych z EGPA czy HES mozna skutecznie leczy¢.

10 Moreau P et al. Teclistamab in Relapsed or Refractory Multiple Myeloma. N Engl J Med. 2022 Aug 11;387(6):495-505. doi:
10.1056/NEJM0a2203478. Epub 2022 Jun 5. PMID: 35661166. https://www.nejm.org/doi/full/10.1056/NEJM0a2203478

1 hitps://www.mp.pl/podrecznik/pediatria/chapter/B42.87.4.21.7.1.2.

12 https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0001581415000298?via%3Dihub
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Mepolizumab wskazany jest w leczeniu uzupetniajgcym u pacjentéw w wieku 6 lat i starszych
Z nawracajgco-ustepujgcy lub oporng na leczenie eozynofilowg ziarniniakowatoscig z zapaleniem
naczyn (EGPA) oraz w leczeniu uzupetniajgcym u dorostych pacjentdw z niewystarczajgco
kontrolowanym zespotem hipereozynofilowym bez mozliwej do zidentyfikowania wtérnej przyczyny
niehematologicznej.’®

Lanadelumab w terapii wrodzonego obrzeku naczynioruchowego (HAE)

Wrodzony obrzek naczynioruchowy (Herditary angiedema — HAE) to rzadka choroba genetyczna
charakteryzujgca sie wystepowaniem przejsciowych i nawracajgcych podskdrnych i(lub) podsluzowych
obrzekow, skutkujgcych opuchnieciami i(lub) bélem brzucha. Wystepowanie HAE szacuje sie na 1/100
tys. oséb.

Najczesciej poczatek choroby ma miejsce w dziecifstwie lub w wieku dojrzewania. Objawia sie
wystepowaniem biatych, ograniczonych, nieswedzgcych obrzekéw, ktdre utrzymujg sie przez 48-72
godziny i powracajg ze zmienng czestotliwoscig. Obrzeki mogg obejmowacé przewdd pokarmowy
i dawa¢ objawy podobne do zespotu niedroznosci jelit, czasami dodatkowo moze wystepowad
wodobrzusze i wstrzas hipowolemiczny. Szacuje sie, ze u co najmniej 50% pacjentéw z dziedzicznym
obrzekiem naczynioruchowym (HAE) dojdzie do przynajmniej jednego ataku choroby obejmujgcego
krtan i zagrazajgcego zyciu. Obrzek krtani moze stanowié¢ zagrozenie zycia, a ryzyko smierci
w przypadku braku odpowiedniego leczenia wynosi ok. 30%. Zabiegi stomatologiczne mogg wyzwalaé
obrzek krtani. Czynnikiem ryzyka do zajecia krtani sg obrzeki twarzy.

Rokowanie jest dobre w przypadku pacjentéw z rozpoznaniem i dostepem do odpowiedniego leczenia
w przypadku obrzeku ucha, nosa i gardta. W przypadku obrzeku w przewodzie pokarmowym wystepuje
znaczna bolesnosé, a pacjenci pozostajg w tézku przynajmniej przez trzy kolejne dni po ataku choroby.
Obrzeki okolic krtani, narzadéw ptciowych, brzucha, twarzy zalicza sie do zagrazajgcych zyciu.

Leczenie HAE to leczenie dorazne i profilaktyczne. Leczenie dorazne polega na podaniu leku po
wystgpieniu ataku obrzeku celem jego zatrzymania. Leczenie profilaktyczne polega na statym
przyjmowaniu leku w celu znacznego obnizenia lub wyeliminowania napaddéw obrzeku
naczynioruchowego i skierowane jest przede wszystkim do pacjentdw narazonych na czeste ataki
obnizajgce znacznie jako$¢ zycia lub do pacjentdw, u ktdrych ataki sg bezposrednim zagrozeniem zycia
ze wzgledu na lokalizacje wystepowania. Konsekwencjg leczenia profilaktycznego jest nie tylko
zmniejszenie liczby i ciezkosci napaddw obrzeku, ale réwniez redukcja posrednich obcigzen zwigzanych
z chorobg. Nalezg do nich ograniczenia w petnieniu rél spotecznych m.in. z powodu absencji w pracy
lub szkole, pogorszenie jakosci zycia chorych, a takze zaangazowanie $rodkéw systemu opieki
zdrowotnej w zaopatrywanie chorych z ciezkimi i czestymi napadami wymagajacymi dodatkowych
interwencji w ramach opieki szpitalnej i ambulatoryjnej. Leczenie przed zabiegowe stosuje sie
w przypadku pacjentdw przygotowujgcych sie do zabiegdw lub operacji (np. dentystycznych), ktére
same w sobie mogg by¢ bodZzcem do wystgpienia ataku. Obecnie jest 324 leczonych pacjentéw z HAE
w 16 osrodkach w Polsce.

13 https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2021/20211112153726/anx 153726 pl.pdf
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W 2021 r. powstat program lekowy B.122 leczenia obrzeku naczynioruchowego, ktéry po raz pierwszy
w Polsce objat leczenie profilaktyczne. Do programu sg wtgczani pacjenci z przynajmniej 12 atakami
leczonymi doraznie w okresie pot roku, ktére wystgpity w obrebie krtani, gardta lub brzucha. Obecnie
do programu lekowego wigczonych jest 53 pacjentéw. Zgodnie z opinig konsultant krajowej
w dziedzinie alergologii prof. Kariny Jahnz-Rézyk, lanadelumab charakteryzuje sie niepodwazalng
skutecznoscig i wysokim profilem bezpieczenstwa, a pacjenci leczeni w programie lekowym s3
,W zasadzie bez objawéw”. Obecnie tylko 10% pacjentéw z obrzekiem naczynioruchowym objetych
jest programem leczenia profilaktycznego. Szacuje sie, ze nadal ok. 28 pacjentdw z przynajmniej 12
atakami na poét roku nie zostato wigczonych do programu lekowego w wiekszosci z powodu innej
lokalizacji ataku niz wskazana w obecnym programie lekowym.

Rekomendowana jest zmiana kryteriow wiaczenia do programu lekowego B.122. Leczenie
zapobiegawcze chorych z nawracajgcymi napadami dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego
o ciezkim przebiegu (ICD-10: D84.1). Rozszerzenie kryteridw wejscia do programu lekowego B.122
o dodatkowe 2 lokalizacje — twarz i genitalia — wpisuje sie w cel przyjetego w 2021 r. Planu dla Chordb
Rzadkich, tj. poprawia dostep do skutecznego leku stosowanego w chorobach rzadkich. Terapia jest
dedykowana niewielkiej grupie chorych z ciezkim przebiegiem napaddéw zagrazajgcych zyciu.
Rozszerzenie kryteriéw programu lekowego B.122 pozwoli skorzysta¢ ze skutecznego leczenia kolejnej
grupie pacjentdéw o niezaspokojonych potrzebach zdrowotnych, dla ktdrych czesto ataki mogg zagrazac
zyciu oraz poprawi standard leczenia do blizszego wytycznym klinicznym. Niepodwazalna jest wysoka
skutecznos$¢ leczenia i profil bezpieczenstwa lanadelumabu — pacjenci ,,w zasadzie bez objawow”
w programie lekowym, a w badaniu randomizowanym nie stwierdzono rdznicy skutecznosci
lanadelumabu w zaleznosci od lokalizacji obrzeku. Pacjenci doswiadczajgcy czestych obrzekdéw w
innych lokalizacjach niz uwzglednione w obecnych kryteriach wtgczenia do programu takze podlegajg
ryzyku zagrozenia zycia w zwigzku z chorobga. U pacjentéw, u ktérych wystgpit atak w obrebie krtani
czesciej wystepowaty obrzeki w obrebie twarzy.

Wytyczne Polskiego Towarzystwa Dermatologicznego i Polskiego Towarzystwa Alergologicznego, jak
i wytyczne miedzynarodowe, pozycjonujg terapie lanadelumabem w pierwszej linii leczenia
zapobiegawczego w grupie chorych o najciezszym przebiegu i nie wskazujg na lokalizacje miejsca
obrzeku. Umozliwienie kolejnej grupie pacjentdw o wysokiej czestosci obrzekdéw zagrazajgcych zyciu
normalnego funkcjonowania i ,powrotu do Zzycia”, pozwoli réwniez na odcigzenie systemu
ubezpieczen spotecznych.

Podania domowe lekow w terapii choroby Gaucher’a i Fabry’ego

Choroba Fabry’ego jest ultrarzadkg chorobg genetyczng. Osoby urodzone z t3 chorobg cierpig
z powodu niedoboru enzymu — alfa-galaktozydazy (alfa-GAL). Enzym ten jest odpowiedzialny za rozktad
lipidéow. Jego niedobdr przyczynia sie do nagromadzenia w tkankach uktadu nerwowego
i krwionos$nego nieroztozonych substancji — globotriaozyloceramidéw (GL-3 lub Gb3), ktére uszkadzaja
m.in. serce, nerki i moézg. Pierwsze objawy tej choroby zauwazalne sg juz u czteroletniego dziecka.
Niestety najczesciej s3 mylone z dolegliwosciami reumatycznymi czy kardiologicznymi. U chorych,
ktérzy nie rozpoczng enzymatycznej terapii zastepczej, okoto 30. roku zycia nagromadzenie substancji
lipidowych jest na tyle duze, ze prowadzi do wystgpienia biatkomoczu, czesto z towarzyszacym
krwinkomoczem. Dalszy postep choroby uposledza funkcje ktebuszkédw nerkowych, co w okresie 8-10

MEDYCZNA RACJA STANU  LUTY 2024



lat prowadzi do niewyréwnanej niewydolnosci nerek. Uszkodzenie nerwdw obwodowych wywotuje
silne béle konczyn, oporne na powszechnie stosowane leki oraz stopniowg utrate stuchu. Jednak
najbardziej niebezpieczne dla zycia chorego s3 incydenty sercowo-naczyniowe (m.in. udar mézgu,
zawat serca, migotanie komor), ktdre stanowig najczestsza przyczyne smiertelnosci w chorobie
Fabry’ego. Powiktania te odpowiedzialne sg za krétki czas przezycia chorych, ktéry wsréd mezczyzn
wynosi Srednio 45-50 lat. Kobiety z objawowa chorobg Fabry’ego zyjg srednio 10 lat dtuzej. Czestosc
populacyjna wystepowania choroby Fabry’ego wynosi 1 na 117 tys. (statystyki dotyczg rasy kaukaskiej).
Choroba Fabry’ego dotyczy w naszym kraju najprawdopodobnie] kilkuset oséb. Obecnie dostepne
leczenie choroby Fabry’ego opiera sie na enzymatycznej terapii zastepczej oraz terapii objawowej
i leczeniu wspomagajacym. Leczeniu choroby Fabry’ego dedykowany jest program lekowy B.104,
w ramach ktérego refundowane s3: agalzydaza alfa, agalzydaza beta oraz migalastat. Aktualnie jest
126 o0séb wigczonych do programu lekowego. Pacjenci mogg by¢ wiaczeni do programu lekowego
po skonczeniu 8. roku zycia, jednak u mtodszych chorych istnieje mozliwos¢ wiaczenia terapii poza
refundacjg, z dawek charytatywnych.

Choroba Gaucher’a to najczestsza lizosomalna choroba spichrzeniowa. Lizosomalne choroby
spichrzeniowe (LSD) sg czesto klasyfikowane wzgledem rodzaju spichrzanej substancji. Sfingolipidozy
sg podgrupg LSD, w ktérej nieprawidtowo degradowane sg lipidy zwane sfingolipidami. Sfingolipidy
to lipidy znajdujgce sie we wszystkich btonach komdrkowych, ktére chronig btone komérkows i biorg
udziat w transporcie, rozpoznawaniu i sygnalizacji komdérkowej. W chorobie Gaucher’a nalezacy
do sfingolipidéw glukocerebrozyd (glukozyloceramid) nie ulega degradacji i gromadzi sie w komaérkach.
Takie komadrki nazywane sg komorkami Gaucher’a. Sama obecnos$é komdrek Gaucher’a nie wyjasnia
spektrum objawdéw. Wtdrna aktywacja makrofagdéw indukuje uwalnianie cytokin, ktore rowniez moga
mie¢ dziatanie patogenne. Sg trzy typy choroby Gaucher’a - Typ 1: najczestszy, ok. 94% pacjentow
zachodnioeuropejskich, bez wigczenia osrodkowego uktadu nerwowego, zajecie organdéw otrzewnych
oraz szpiku kostnego. Typ 2: objawia sie we wczesnym dziecinstwie, atakuje osrodkowy uktad
nerwowy, szybko postepujacy i agresywny, pacjenci umierajg wczesnie bo juz ok. 2 roku zycia. Typ 3:
objawia sie w okresie dojrzewania lub wczesnej dorostosci, ma powolny przebieg i dotyczy
osrodkowego uktadu nerwowego w tagodny sposéb.

Choroba Gaucher’a objawia sie zwapnieniem lub zwtdknieniem serca i/lub aorty, uposledzonymi
ruchami sakkadowymi oczu, wodogtowiem, anomaliami uktadu kostnego. Powiktania choroby
Gaucher’a to gammopatia i nowotwory ztosliwe, choroby neurologiczne, metaboliczne i choroby kosci.
Obecne leczenie choroby Gaucher’a opiera sie na enzymatycznej terapii zastepczej lub terapii redukcji
substratu. Celem leczenia jest zmniejszenie nasilenia choroby oraz maksymalne przedtuzenie zycia
poprzez niedopuszczenie do nieodwracalnych zmian w uktadzie kostnym, szpiku, $ledzionie i watrobie.
Aktualnie sg 103 osoby wtgczone do programu lekowego. Pacjenci z chorobg Gaucher’a mogg by¢
leczeni w ramach programu lekowego B.23 eliglustatem, imiglucerazg oraz welagluceraza alfa.
Leczenie mozna rozpoczaé niezaleznie od wieku pacjentdéw, po wystgpieniu objawéw choroby.

W przypadku choréb Gaucher’a i Fabry’ego organizacje pacjentéw zwracajg uwage na potrzebe
zapewnienia mozliwosci podan domowych lekéw w ramach opieki domowej. Pacjent powinien
otrzymac lek do domu i sam odpowiada za podanie go w warunkach domowych (po wczesniejszym
przeszkoleniu przez dedykowang pielegniarke). Istnieje potrzeba personalizacji i optymalizacji leczenia
chordb rzadkich. Pacjenci powinni by¢ leczeni jak najblizej miejsca zamieszkania, a w tych schorzeniach
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gdzie jest to mozliwe (np. Fabry, Gaucher) powinna by¢ zapewniona mozliwo$¢ podania leku w domu
po uprzednim przeszkoleniu personelu medycznego i samego pacjenta. Terapia domowa minimalizuje
konieczno$¢ dojazdéw pacjenta do szpitala celem podania leku. Taka mozliwos¢ jest z korzyscig dla
pacjentéw i catego systemu ochrony zdrowia. Dzieki opiece domowej pacjent ma wiekszg szanse
uczestniczenia w zyciu spotecznym i rozwoju zawodowego, nie traci czasu na dojazdy do placéwki
medycznej, nie stanowi obcigzenia dla systemu swiadczen spotecznych z powodu absencji w pracy.

Kannabidiol i fenfluramina w terapii rzadkich zespotow padaczkowych — zespofu
Dravet i zespotu Lennoxa-Gastauta

Rzadkie zespoty padaczkowe z uwagi na réznorodnos$¢ i trudnosci w leczeniu stanowig ogromne
wyzwanie dla systemu opieki medycznej w Polsce. Liczbowo stanowig wspélnie duzy udziat w grupie
schorzen rzadkich, a tym samym reprezentujg wazne miejsce w catosci schorzen uktadu nerwowego.
Rzadkie zespoty padaczkowe - zespét Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta, stanowig jedynie niewielki
odsetek wszystkich zespotéw padaczkowych. Chorobowos¢ w zespole Dravet wynosi
ok. 3 przypadkéw/100 tys., a zapadalnos¢ ok. 1 przypadkéw/ 20 tys. urodzen. Chorobowos¢ w zespole
Lennoxa—Gastauta wynosi ok. 15 przypadkdow/100 tys., a zapadalnos$¢ ok. 1 przypadek /1 min. Zespoty
padaczkowe rdéznig sie miedzy sobg odpowiedzig na leczenie przeciwpadaczkowe, a takze rokowaniem
odnosnie remisji napaddéw. Zespdt Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta nalezg do najciezszych zespotéw
padaczkowych i charakteryzujg sie mnogoscig heterogennych i lekoopornych napaddw padaczkowych.
Towarzyszg im takze objawy poza napadowe, takie jak zaburzenia intelektualne, opéznienie ruchowe
i behawioralne, w tym autystyczne, opdznienie rozwoju i rozumienia mowy, zaburzenia ze spektrum
autyzmu, nadpobudliwos¢, dysfunkcje uktadu motorycznego. Ogromnym wyzwaniem i obcigzeniem
jest nagta niespodziewana smieré w przebiegu padaczki (SUDEP). Ryzyko smierci jest znacznie wyzsze
w przypadku pacjentéw z zespotem Dravet i zespotem Lennoxa-Gastauta niz w populacji pacjentéw
chorujgcych na padaczke. Pacjenci sg takze obarczeni wysokim ryzykiem wypadkow i przedwczesnej
Smierci z powodu sSmiertelnego stanu padaczkowego. Zespdt Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta
wywierajg bardzo duzy wptyw nie tylko na zycie chorego, ale takze na zycie jego opiekundw i bliskich.
Obcigzenie opiekg wymaga przeorganizowania we wszystkich aspektach zycia catej rodziny. Z uwagi
na czestotliwos¢, rdoznorodnosc i intensywnos¢ napadéw, ktore prowadzg do pogorszenia zdrowia
fizycznego dziecka, obnizenia jego funkcji poznawczych i motorycznych oraz stwarzajg ryzyko
powaznych urazow i przedwczesnej $mierci, opieka w zespole Dravet i zespole Lennoxa-Gastauta jest
znacznie bardziej wymagajaca i obcigzajagca niz w przypadku innych zaburzen padaczkowych.
Obcigzeniem dla opiekundw sg réwniez choroby wspoéttowarzyszace, a takze zaburzenia sprawnosci
poznawczej, motorycznej, komunikacyjnej, behawioralnej i funkcjonalnej chorych dzieci. Dla
prowadzenia wtasciwej terapii i ograniczenia negatywnych skutkéw choroby jest postawienie trafnej
diagnozy na jak najwczesniejszym etapie. Leczenie padaczki powinno byé rozpoczete i prowadzone
przez doswiadczonych neurologéw dzieciecych. Stosowanie lekow przeciwnapadowych/przeciw-
padaczkowych lub innych form terapii niefarmakologicznych — to czesto okres wieloletni, a czasem
trwa nawet cate zycie. Obraz kliniczny padaczki, zapis czynnosci bioelektrycznej moézgu (EEG), etiologia
oraz efekt stosowania lekdw przeciwnapadowych u dzieci, a zwtaszcza u niemowlat jest inny niz u oséb
dorostych. Niedojrzaty mdzg jest bardziej podatny na wystgpienie napadéw oraz cechuje sie tendencjg
do zanikania tychze. Dlatego rozpoznanie padaczki u dzieci i decyzja wtgczenia leczenia musi by¢
poprzedzona wnikliwg diagnostyka, diagnostyka réznicows i okreslajgca etiologie napaddw.
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W zespotach padaczkowych konieczne jest skuteczne leczenie napaddw, aby zapobiec urazom,
niepetnosprawnosci i zagrazajgcym zyciu powikfaniom, w tym SUDEP. Leczenie napaddéw
padaczkowych wymaga starannego doboru terapii w celu poprawy jakosci zycia pacjenta.’* Zaréwno
kannabidiol, jak i fenfluramina zostaty zarejestrowane w Unii Europejskiej dla stosowania w rzadkich
zespotach padaczkowych.

Kannabidiol zostat zrefundowany publicznie od 1 stycznia 2024 r. w ramach dwdch programow
lekowych. Pierwszy, to program lekowy B.153. Leczenie pacjentdéw z napadami padaczkowymi
w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4), a refundowane wskazanie, to leczenie
chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktdrych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia guzowatego
nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekéw przeciwpadaczkowych.
Drugi, to program: B.154.FM. Leczenie pacjentdw z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet
(ICD-10: G40.4), a refundowane wskazanie to: leczenie pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta lub
z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej, u ktdrych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane
pomimo zastosowania co najmniej trzech lekdw przeciwpadaczkowych. Terapia kannabidiolem
to terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem. Refundacja kannabidiolu w programie
B.154.FM nastgpita w trybie Funduszu Medycznego, jako technologia lekowa o wysokiej wartosci
klinicznej. Rekomendowane jest sprawne zakontraktowanie programéw lekowych B.153 i B.154.FM
w adekwatne] liczbie osrodkéw klinicznych, aby pacjenci mieli dostep do diagnostyki i leczenia
na terenie catej Polski.

Fenfluramina jest wskazana w leczeniu napadéw padaczkowych zwigzanych z zespotem Dravet
i zespotem Lennoxa-Gastauta jako dodatek do leczenia innymi lekami przeciwpadaczkowymi
u pacjentow w wieku od 2 lat. Lek oczekuje na refundacje publiczng w Polsce.

Zilukoplan i rozanoliksyzumab w terapii miastenii gravis

Miastenia gravis to rzadka choroba autoimmunologiczna z grupy choréb nerwowo-miesniowych,
polegajgca na zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowej. W wyniku nadmiernej aktywacji uktadu
immunologicznego powstajg nieprawidtowe przeciwciata, co doprowadza do ostabienia miesni.
Najczesciej choroba zaczyna sie od pojawienia sie niedowfadéw miesni twarzy, opadania powiek,
dwojenia w oczach, trudnosci w méwieniu, potykaniu. Pézniej moze dojs¢ do uogdlnienia choroby,
gdzie atakowane sg inne grupy miesni. Pacjent rano jest w miare sprawny, za$ w ciggu dnia, wraz
z aktywnoscig codzienng zaczynajg stabngc¢ miesnie. Najbardziej niebezpieczne jest zajecie miesni
oddechowych. Dochodzi wéwczas do przetomdw miastenicznych, co moze doprowadzié¢ do $mierci.’®

Epidemiologia miastenii gravis w Polsce zostata oszacowana na podstawie danych Narodowego
Funduszu Zdrowia (NFZ). Na dzien 1 stycznia 2019 r. dane NFZ wykazaty 8 702 pacjentéw z miastenia
gravis, ktérzy otrzymywali leczenie objawowe. Stosunek kobiet do mezczyzn wynosit 1,65:1. Czestos¢
wystepowania miastenii wynosita 2,36/100 tys. mieszkanicéw. Sredni wiek zachorowan w 2018 r.

14 Raport pt. MZdrowie. Modern Healthcare Institute, 2024

15 przetomowa metoda leczenia miastenii gravis z finansowaniem Agencji Badah Medycznych. ABM.
https://abm.gov.pl/pl/aktualnosci/555,Przelomowa-metoda-leczenia-miastenii-gravis-z-finansowaniem-
Agencji-Badan-Medycz.html
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wynosit 61,37 lat - 59,17 lat dla kobiet i 64,12 lat dla mezczyzn. Czestos¢ wystepowania miastenii
o wczesnym poczatku (<50 lat) wynosita 0,8/100 tys. i 4,98/100 tys. dla miastenii o pdznym poczatku
(LOMG), z przewagg mezczyzn w LOMG. Czesto$¢ wystepowania wynosita 22,65/100 tys. U kobiet
obserwowano staty wzrost czesto$ci wystepowania objawowej miastenii od pierwszej dekady zycia
do 80-89 lat. U mezczyzn wzrost chorobowosci pojawit sie w 6. dekadzie. Najwyzszg chorobowos¢
zaobserwowano w grupie wiekowej 80-89 lat: 59,65/100 tys. u kobiet i 96,25/100 tys. u mezczyzn.

Diagnostyka miastenii jest dostepna w catej Polsce. Najwazniejsze jest badanie przeciwciat przeciwko
receptorowi dla acetylocholiny lub biatka MuSK. U czesci pacjentéw nie ma przeciwciat. Mozna jednak
wykazaé¢ pewne nieprawidtowosci w miesniu w badaniu elektrofizjologicznym. W ostatnich latach
przybyto réwniez pracowni elektromiograficznych, czyli takich, w ktérych mozliwe jest wykonanie
badan oceniajgcych funkcje miesnia, co pomaga ustali¢ rozpoznanie. Powszechnie dostepne jest
badanie wykonywane z surowicy pacjentow — to badanie przeciwciat przeciw receptorowi
acetylocholiny.””

Obecnie leczy sie miastenie lekami objawowymi, lekami immunosupresyjnymi lub operacyjnie.
U pacjentéw, ktérzy zachorowali zazwyczaj przed 50. rokiem zycia, a majg miastenie uogdlniong
z przeciwciatami przeciw receptorowi acetylocholiny, w pierwszym okresie choroby uzasadnione jest
leczenie operacyjne: usuniecie grasicy, czyli tzw. tymektomia. Réwniez operacyjnie leczy sie pacjentéw,
u ktdrych stwierdzany jest guz grasicy nazywany grasiczakiem, ci pacjenci wymagajg takze opieki
onkologicznej. Jesli mamy do czynienia z bardzo duzym nasileniem objawdw, na przyktad pacjentem,
u ktérego rozwinat sie przetom miasteniczny, siegamy po takie terapie, ktdre krétkoterminowo
poprawiajg site miesni. | to moze by¢ leczenie wymiang osocza, czyli plazmaferezami lub
immunoglobuliny ludzkie, podawane dozylnie. Bardzo czesto bedzie tak, ze pacjent w réznych okresach
swojej choroby bedzie wymagat réznych sposobdw leczenia. Bedg tacy chorzy, u ktérych wystarczy lek
objawowy podawany w tabletkach, regularnie, codziennie, przez wiele miesiecy czy lat. Ale bedg
rowniez tacy, u ktérych konieczne bedzie podanie leku objawowego, wykonanie operacji i podanie leku
lub lekéw immunosupresyjnych, a jezeli dojdzie mimo to do duzego nasilenia objawdw, to réwniez
moze by¢ uzasadnione leczenie w warunkach szpitalnych i siegniecie chociazby po leczenie
plazmaferezami. Oczywiscie kazda terapia przewlekta — réwniez leki immunosupresyjne, ktére sg dzis
dostepne — z jednej strony ma petne uzasadnienie, poniewaz poprawia funkcjonowanie, jakos¢ zycia
pacjenta i nierzadko chroni go przed wystgpieniem przetomu miastenicznego. Natomiast sg to réwniez
leki, ktére bedg wigzaty sie z dziataniami niepozgdanymi, dlatego leczenie powinno by¢ prowadzone
przez doswiadczonych lekarzy, zeby uzyskiwaé mozliwie najlepszy efekt terapeutyczny, minimalizujgc
potencjalne dziatania niepozadane.

16 Sobieszczuk E, Napidrkowski t, Szczudlik P, Kostera-Pruszczyk A. Myasthenia Gravis in Poland: National
Healthcare Database Epidemiological Study. Neuroepidemiology. 2021 Feb 19:1-8. doi: 10.1159/000512973.
Epub ahead of print. PMID: 33611318.

17 Miastenia bywa trudna do zdiagnozowania. Jak nie przegapié¢ pierwszych objawéw?
https://www.termedia.pl/neurologia/Miastenia-bywa-trudna-do-zdiagnozowania-Jak-nie-przegapic-
pierwszych-objawow-,47532.html
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W ostatnich miesigcach zostaty zarejestrowane w Unii Europejskiej dwie przetomowe terapie miastenii
gravis. W grudniu 2023 r. zostat zarejestrowany zilukoplan, wskazany jako dodatek do standardowej
terapii w leczeniu uogélnionej miastenii (gMG) u dorostych pacjentdw, u ktérych wystepuja
przeciwciata przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR). W styczniu 2024 r. zarejestrowano
rozanoliksyzumab, jako dodatek do standardowej terapii w leczeniu uogdlnionej miastenii (gMG)
u dorostych pacjentéw, ktdrzy majg przeciwciata przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR) lub
przeciwko specyficznej dla miesni kinazie tyrozynowej (MuSK).

Woklosporyna w terapii nefropatii toczniowej w przebiegu tocznia
rumieniowatego ukfadowego (SLE)

Toczern rumieniowaty uktadowy (SLE) to choroba autoimmunologiczna rozwijajaca sie w wyniku
ztozonych zaburzen uktadu odpornosciowego, prowadzacych do przewlektego procesu zapalnego
w wielu tkankach i narzgdach. Etiologia nie jest w petni poznana.

Kobiety chorujg 6—10-krotnie czesciej niz mezczyzni. Blisko 2/3 zachorowan wystepuje miedzy 16. a 55.
r.z. Choroba moze sie rozpoczynac skgpymi objawami. Czesto dominujg objawy ogélne lub ograniczone
do jednego uktadu badZ narzadu. Przebieg z okresami zaostrzen iremisji — u 10-40% chorych
wystepujg dtugotrwate (>1 rok) remisje lub okresy bez zaostrzen, jednak u ~70% chorych pomimo
osiggniecia wstepnej remisji lub matej aktywnosci choroby dochodzi do zaostrzenia. SLE ma zazwyczaj
ciezszy przebieg u mezczyzn i nastolatkdow, natomiast u osdb starszych ma przebieg nieco fagodniejszy.

Zmiany patologiczne mogg dotyczy¢ skéry i bton sSluzowych, zmiany mogg pojawiaé sie réwniez
w uktadzie krgzenia, oddechowym, czy tez mogg dotyczy¢ uktadu ruchu. U czesci chorych dotyczg
réwniez uktadu nerwowego, pokarmowego lub przybierac¢ forme zaburzen hematologicznych. Bardzo
czesto zmiany lokalizujg sie w nerkach (okreslane s3 jako nefropatia toczniowa lub toczniowe zapalenie
nerek). Mogg mieé charakter nieprawidtowosci w badaniu moczu, a jawng nefropatie toczniowg
stwierdza sie u okoto 50% chorych i rozwija sie ona gtéwnie wskutek odktadania sie komplekséow
immunologicznych w nerkach. Zmiany moga przebiegac jako: przewlekte ktebuszkowe zapalenie nerek,
a gwattownie postepujace ktebuszkowe zapalenie nerek moze prowadzi¢ do zespotu nefrytycznego,
Srodmigzszowe zapalenie nerek z tubulopatia mogace przebiegaé pod postacig kwasicy cewkowej
dalszej, czesto z hiperkaliemia.

Nefropatia toczniowa jest jedng z czestszych manifestacji klinicznych tocznia rumieniowatego
uktadowego. W momencie rozpoznania SLE wystepuje ona u ok. 15— 60% chorych w Stanach
Zjednoczonych i Europie oraz 45—-86% w Japonii, a w okresie trwania choroby nawet u ponad 80%
chorych. Czesto$¢ wystepowania i przebieg s3 zwigzane z picia i rasa. Zdecydowanie
czesciej wystepuje u kobiet, a przebieg i rokowanie sg pomyslniejsze w rasie kaukaskiej anizeli
afroamerykanskiej czy karaibskiej. Wiele czynnikéw ztozyto sie na to, ze od poczatku obecnego wieku
rokowania chorych z nefropatiag toczniowg sg coraz lepsze. Do czynnikdw tych nalez3: lepsze
zrozumienie patofizjologii NT, okreslenie kluczowej roli biopsji nerki w diagnostyce tej choroby,
postepy w leczeniu ciezkich postaci nefropatii toczniowe]. Wszystko to sprawito, ze znaczgco poprawito
sie 10-letnie przezycie chorych na NT z ok. 50% w latach pieédziesigtych do 90% w latach
dziewiedédziesigtych ubiegtego stulecia. Ciggle jednak dla wielu pacjentéw nefropatia toczniowa jest
powodem leczenia nerkozastepczego jak rowniez wiekszego ryzyka smierci.

Warto zwréci¢ uwage, Ze mimo tego postepu i zastosowania wielu rdinych schematéw
terapeutycznych w toczniowym zapaleniu nerek znaczna grupa pacjentéw progresuje. Do wcigz
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niezaspokojonych potrzeb medycznych nalezy ciggle niewielki odsetek catkowitych remisji, trudnosé
w prognozowaniu dtugoterminowym czy tez ciggle mata liczba alternatywnych terapii.

Nowe terapie stosowane w rzadkich wskazaniach, takie jak woklosporyna, belimumab i anifrolumab
pozwalajg na uzyskanie wiekszego odsetku catkowitych i cze$ciowych remisji, spowolnienie tempa
choroby, opdznienie koniecznosci leczenia nerkozastepczego, czy tez ograniczenie dawek steroidow.
Woklosporyna pozwala na osigganie tych celédw zaréwno w leczeniu indukcyjnym,
jak i podtrzymujgcym w potfaczeniu z mykofenolanem mofetylu. Woklosporyna zostata zarejestrowana
w Unii Europejskiej w dniu 15 wrzesnia 2022 r. Wskazanie rejestracyjne dla woklosporyny w potaczeniu
z mykofenolanem mofetylu to leczenie dorostych pacjentéw z czynng nefropatia toczniowa (ang. lupus
nephritis, LN) klasy IlI, IV lub V (w tym mieszanag klasg Il1/V i IV/V).28 Populacja pacjentéw kwalifikujaca
sie do tej terapii to ok. 200 osdb.

Apel o wigczenie tematyki chordb rzadkich do programu polskiej prezydencji
w Radzie Unii Europejskiej w 2025 roku

Warszawa, 10.02.2024
Pani Izabela Leszczyna, Minister Zdrowia
Szanowna Pani Minister,

My, nizej podpisani przedstawiciele organizacji pacjenckich, reprezentanci sSrodowiska medycznego
i naukowego, konsultanci krajowi w dziedzinach medycyny zwigzanych z chorobami rzadkimi wnosimy
o wigczenie tematyki chordéb rzadkich do programu polskiej prezydencji w Unii Europejskiej w 2025
roku. Przestanki naszego wniosku sg nastepujace:

1. Europejska transgraniczna wymiana wiedzy i doswiadczen klinicznych pomiedzy placéwkami
leczniczymi od dawna przynosi bezposrednie korzysci chorym na choroby rzadkie. Naszym
zdaniem europejska wymiana wiedzy i doswiadczen w zakresie rozwigzan systemowych,
dotyczacych chordb rzadkich mogtaby przynies¢ rownie wiele korzysci chorym, przyczyniajac sie
do optymalizacji polskiego systemu opieki zdrowotnej. Szczegdlnie cenna bytaby wymiana
doswiadczen wynikajgcych z wdrazania narodowych strategii/planéw postepowania w obszarze
choréb rzadkich. Polska jako jeden z dwdéch ostatnich krajow Unii Europejskich przyjeta swoj ,,Plan
dla Choréb Rzadkich” dopiero w sierpniu 2021 r., po uptywie 12 lat od rekomendacji Rady
Europejskiej, zobowigzujgcej wszystkie kraje Unii Europejskiej do tworzenia krajowych strategii
postepowania w dziedzinie chordéb rzadkich. W tym samym czasie np. Francja realizowata swdj
trzeci ,,Plan National Maladies Rare” i rozpoczynata prace nad jego czwartg odstong. Aktualizacja
i wdrozenie ,,Planu dla Choréb Rzadkich” sg dopiero przed nami, a wtgczenie problematyki chordb
rzadkich do programu polskiej prezydencji stworzytoby unikalng szanse na skorzystanie z zasobu
doswiadczen wielu krajéw, ktére etap wdrazania swoich ,Planow” i ,Strategii” majg za sobg,
dysponujg wnioskami i analitycznymi opracowaniami na ten temat.

2. Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat jeden z priorytetéw zdrowotnych w polityce Unii
Europejskiej. Jego efektem jest szereg rozwigzan i projektéw, ktorych celem jest wyréwnanie

18 Woklosporyna. ChPL. https://ec.europa.eu/health/documents/community-
register/2022/20220915156788/anx_156788 pl.pdf
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szans chorych na choroby rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci terapii i perspektywach
zyciowych. Ostatnie 4 lata przyniosty intensyfikacje dziatari w tym zakresie'®, a choroby rzadkie
staty sie elementem programowym wszystkich prezydencji UE od poczatku 2022. Poczgwszy od
prezydencji Francji w |-ej potowie 2022 r., stalym elementem narracji europejskich srodowisk
zwigzanych z chorobami rzadkimi jest koniecznos¢ opracowania ,Europejskiego Planu Dziatania
w Chorobach Rzadkich (Europe’s Action Plan on Rare Diseases)”. Struktura takiego Planu zostata
zaproponowana w czasie prezydencji Czech, a idea Planu poparta w specjalnym liscie do szefowej
Komisji Europejskiej przez 43 europarlamentarzystow, w tym przez Ewe Kopacz i Adama Jarubasa.
Celem Europe’s Action Plan on Rare Diseases jest pofgczenie istniejgcych strategii i dziatan UE
w kompleksowe ramy i wprowadzenie mierzalnych celéw, wspdlnych dla wszystkich krajéw UE.
W naszej opinii jest bardzo istotne, aby Polska wzieta aktywny udziat w ksztattowaniu podstaw
Europejskiego Planu Dziatania w Chorobach Rzadkich, na co polska prezydencja w UE stwarza
realng szanse.

3. Wiaczenie tematyki chordb rzadkich do polskiej prezydencji w Unii Europejskiej stworzytoby takze
szanse na zaprezentowanie naszego niekwestionowanego, unikalnego dorobku, ktéry dotyczy
programu badan przesiewowych noworodkdéw. Polska jest jednym z dwdch europejskich lideréw
w realizacji programu takich badan. Ekspercka wiedza dotyczaca organizacji i prowadzenia
programu badan przesiewowych noworodkdéw, diagnozujgcego ponad 30 chordb rzadkich bytaby
z pewnoscig cennym polskim atutem w wymianie doswiadczer z innymi krajami UE.

Pozwolimy sobie wyrazi¢ nadzieje, ze nasz wniosek zostanie przyjety z przychylnoscia i choroby rzadkie
doczekajg sie takiej pozycji w polskim systemie ochrony zdrowia, na jakg zastugujg. Aby tak sie stato,
konieczne jest skorzystanie z miedzynarodowych doswiadczen i przyspieszenie dziatan krajowych.

Stawiamy sie do dyspozycji Pani Minister i deklarujemy gotowos¢ prac nad programem polskiej
prezydencji w zakresie choréb rzadkich.

Z wyrazami gtebokiego szacunku,
Stanistaw Mackowiak, Prezes Krajowego Forum ORPHAN
Anna Apel, Fundacja Na Ratunek Dzieciom Z Choroba Nowotworowg

prof. dr hab. Krystyna Chrzanowska, Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej Instytutu "Pomnik -
Centrum Zdrowia Dziecka", Krajowy Koordynator projektu ORPHANET

prof. dr hab. Olga Haus, Przewodniczgca Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka, cztonek Rady
ds. Choréb Rzadkich

prof. dr hab. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego, Osrodek Ekspercki Choréb Rzadkich Nerwowo-Miesniowych, z-ca
Przewodniczacego Rady ds. Chordb Rzadkich

1% M.in. the conclusions of the European Court of Auditor’s report n°7/2019; Rare 2030 Foresight Study;
European Economic and Social Committee on Ensuring strong European solidarity for rare disease patients
(own initiative opinion) (2023/C 75/10); the 43 cosignatory members of the European Parliament in their letter
of support for Europe’s Action Plan on Rare Diseases, (w tym Adam Jarubas i Ewa Kopacz)
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Prof. dr hab. Anna Latos-Bielenska, Konsultant Krajowy ds. Genetyki Klinicznej, Przewodniczgca Rady
ds. Choréb Rzadkich

Katarzyna Lisowska, Stowarzyszenie Hematologiczni i Fundacja Per Humanus

Dr hab. Sylwia Kottan, prof. UMK, konsultant krajowy w dziedzinie immunologii klinicznej, cztonek
Rady ds. Choréb Rzadkich

Przemystaw Marszatek, Mukokoalicja i Fundacja Matio

prof. dr hab. Wojciech Miynarski, kierownik Kliniki Pediatrii, Hematologii i Onkologii Uniwersytetu
Medycznego w todzi, cztonek Rady ds. Choréb Rzadkich

Anna Moskal, Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabrye'go Barbara Niepsuj, Fundacja Samarytanin

prof. dr hab. Piotr Pruszczyk, prorektor ds. Nauki i Transferu Technologii WUM; Centrum
Doskonatosci WUM ds. Choréb Rzadkich i Niezdiagnozowanych

Aleksandra Rudnicka, Stowarzyszenie SANITAS

prof. dr hab. Piotr Socha, kierownik Oddziatu Gastroenterologii, Hepatologii, Zaburzen Odzywiania i
Pediatrii w Centrum Zdrowia Dziecka, cztonek Rady ds. Chordb Rzadkich

prof. dr hab. Jan Styczyniski, konsultant krajowy w dziedzinie onkologii i hematologii , cztonek Rady
ds. Chordb Rzadkich

prof. dr hab. Robert Smigiel, kierownik Katedry i Kliniki Diabetologii i Endokrynologii Wieku
Rozwojowego UMW Uniwersyteckie Centrum Chordb Rzadkich

Magda Zmystowska, edukacyjna platforma ekspercka Choroby Rzadkie Optymalnie

prof. dr hab. Zbigniew Zuber, Kierownik Il Oddziatu Klinicznego Dzieci Starszych Szpitala Dzieciecego
Sw. Ludwika w Krakowie, przewodniczacy Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji
Stanu

prof. dr hab. Dorota Sands, kierownik Centrum Leczenia Mukowiscydozy IMID i Zaktadu
Mukowiscydozy IMID, prezes Polskiego Towarzystwa Mukowiscydozy.

6. Tezy dla Zdrowia

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

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”
ZDROWIE znajduje sie na pierwszej pozycji naszych potrzeb. Nie stato sie jednak priorytetem programu
zadnej partii. Proponujemy zapisanie w regulaminie Sejmu zasady dorocznego expose Premiera
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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 zapobiegajgce marnotrawieniu
rosnacych srodkdw na opieke medyczng i stuzgcych racjonalizacji wydatkdw. Wszystko to z myslg o
budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciggtej poprawy jako gtéwnego
elementu zarzadzania przez jakos¢.

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

Proponujemy by po zakonczeniu spotecznych konsultacji dotyczgcych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastgpi zwiekszenie dostepnosci sSrodkéw
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 nauczyc¢ sie dostrzegania konsekwencji wprowadzanych regulacji takze
pod katem ich wptywu na zdrowie obywateli, a nie tylko skutkéw budzetowych.

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

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowi¢
co najmniej 17% catego budzetu przeznaczonego na Swiadczenia gwarantowane. Procedura
refundacyjna powinna by¢ przejrzysta i odbywaé sie tak sprawnie by zapewnié pacjentom mozliwie
najszybszy dostep do lekéw. Konieczne jest wprowadzenie szybkiej sciezki refundacyjnej dla terapii
stanowigcych jedyny ratunek w stanach bezposrednio zagrazajacych zyciu i zapobiegajacych
powaznym powikfaniom 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. Refundacja powinny by¢ obejmowane leki,
ktorych miesieczny koszt stosowania, w typowej dawce przekraczatby 20 zt. W trosce o budzet panstwa
konieczne jest tworzenie rejestréw pacjentéw i dokonywanie oceny jakosci terapii finansowanych
ze Srodkéw publicznych.

5. USTALENIE ZASADY, ZE CELEM JEST ZAPEWNIENIE WSZYSTKIM PRZEWLEKLE CHORYM TAKIEGO
POZIOMU LECZENIA, BY MIELI MOZLIWOSC JAK NAJDLUZEJ POZOSTAWAC NA RYNKU PRACY
JesteSmy za wprowadzeniem ustawowego wymogu uwzgledniania kosztow posrednich i spotecznych
zwigzanych z decyzjami refundacyjnymi dla wskazanej przez ekspertdw grupy chordb przewlektych
i powszechnych, w tym chordb rzadkich i ultrarzadkich. Wprowadzenie analizy kosztéw posrednich
pozwoli przeznaczy¢ $rodki publiczne na terapie, ktdére przynoszg najlepsze efekty zdrowotne
i pomagajg redukowac koszty posrednie, co w dtuzszej perspektywie poprawi kondycje zdrowotng
Polakow i bedzie miato pozytywny wptyw na budzet panstwa.
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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 ubezpieczajagcg. Taka sama zasada powinna dotyczy¢ dziatan
podejmowanych przez NFZ. Przy okresleniu zawartosci koszyka $wiadczen gwarantowanych
proponujemy przyjecie zasady finansowania $wiadczed diagnostycznych i terapeutycznych
z nastepujacych obszaréw medycyny: ostre stany zagrazajace zyciu, drogie procedury szpitalne,
diagnostyka i leczenie choréb przewlektych. System powinien gwarantowac¢ réwny dostep
do swiadczen zdrowotnych zgodnych z aktualng wiedzg medyczng i adekwatnych do stanu zdrowia
pacjenta.

7. WPROWADZENIE ZASADY ROWNOSCI PODMIOTOW LECZNICZYCH WOBEC PLATNIKA — NFZ

NFZ powinien finansowaé 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 placowke okreslonych wymogdéw jakosci, umozliwiajgcych realizacje
konkretnej procedury i zapewnienie kontynuacji leczenia, nie zas wygranie procedury konkursowe;j.
Pozwolitoby to na faktyczny przeptyw pieniedzy ,za pacjentem”.

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

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

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

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

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczerh komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOtANIE FUNDUSZU WALKI Z RAKIEM

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

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

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

12. PROPAGOWANIE WIEDZY NA TEMAT SKUTECZNEGO ZAPOBIEGANIA CHOROBOM
CYWILIZACYINYM (SERCOWO-NACZYNIOWYM, ONKOLOGICZNYM, METABOLICZNYM)
| 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 wspotpracy Rzadu z Kosciotem . Aktywny udziat w programie i poprawa parametréw
zdrowotnych powinny by¢ premiowane zmniejszeniem obcigzen podatkowych, zmniejszeniem skfadki
zdrowotnej lub utatwieniem w dostepie do okreslonych swiadczen opieki zdrowotnej. Realizacje Tezy
11 i 12 wspieratoby opodatkowanie zywnosci o wysokiej gestosci kalorycznej (duzo kalorii w matej
objetosci) i zakaz reklamy takich produktéw, a takze powszechne wprowadzenie zasady informowania
o kalorycznosci produktow i positkéw.

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

14. POWOLANIE EUROPEIJSKIEJ UNIl ZDROWIA

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

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWOSCI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
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Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz Srodowiskowa, s3 jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie:
e zwiekszyé wiedze spoteczng na temat szczepien,
o 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 zapewnié wzrost wyszczepialnosci oséb dorostych.

16. PROMOCIA POLSKI PRZEZ ZDROWIE

Dotychczasowe doswiadczenia projektdow z zakresu zdrowia promujacych Polske wskazujg na duza
efektywno$¢ 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, wtaczy¢ dziatania prozdrowotne promujgce polskie przedsiewziecia w dziedzinie
medycyny (leczenie stuchu, kardiologia, ksztatcenie pielegniarek, itp.).

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

,Tym, co petniqg misje lekarskg, niosq ulge w chorobie i cierpieniu — dedykuje kilka mysli ku rozwadze”.
Dr Janusz Meder (1980)

1. Powitaj pacjenta — podaj mu reke na przywitanie.

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

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

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

5. Zwazaj na kazde wypowiadane do pacjenta stowa i nigdy nie odbieraj mu nadziei, majgc 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
o zbieznosci swoich celéw z celami pacjenta stosownie do jego potrzeb, oczekiwan i zyczen oraz
zgodnie z jego wolg, s$wiatopogladem i filozofig zycia.

7. Traktuj zawsze pacjenta podmiotowo w sposdb holistyczny, nie oddzielajgc jego czesci fizycznej
od psychicznej i duchowej, bowiem stanowig one jedng nierozerwalng catos¢.
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RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU: VIII SPOTKANIE RADY EKSPERTOW DS. CHOROB RZADKICH

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

SPONSORZY, PARTNERZY:

GSK Janssen SERVIERS @ SWiXXsomn b
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