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Informacja prasowa

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 dziesigty. Dyskusja bedzie dotyczy¢ Planu dla Chordb Rzadkich 2024-2025, w tym
w szczegdlnosci takich obszardow, jak: Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka, Rejestr Choréb Rzadkich,
Platforma dla pacjentéw i lekarzy, Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich oraz refundacja technologii
medycznych w chorobach rzadkich. Zebrani klinicySci nakresla wyzwania w zakresie nowych terapii
w rzadkich chorobach onkologicznych, hematologicznych, neurologicznych, metabolicznych,
autozapalnych, kardiologicznych i innych. Przedyskutowane zostanie zagadnienie opieki domowej
w chorobach rzadkich i umozliwienie pacjentom wydawania lekow do domu. Waznym aspektem
bedzie dyskusja nad poszerzeniem badan przesiewowych noworodkow.

Definicjg choroby rzadkiej w Unii Europejskiej objete sg wszystkie choroby, ktérych zapadalnosé
to 1 na 2 tys. mieszkancéw. W przypadku choroby ultrarzadkiej zapadalnos¢ wynosi 1 na 50 tys.
mieszkancow. Chociaz kazda z chordb rzadkich wystepuje rzadko, to ich ogromna liczba sprawia,
ze dotycza one az 6-8 % populacji. Na swiecie zyje ok. 350 milionéw ludzi z chorobg rzadka, w Unii
Europejskiej ok. 30 miliondw, a w Polsce 2-3 miliony osdb. Choroby rzadkie to najczesciej choroby
przewlekte, ciezkie, postepujgce, zagrazajgce zyciu lub uposledzajgce funkcjonowanie chorego i jego
rodziny. Wiekszos¢ z chordéb rzadkich ma poczatek w dziecinstwie (65-75%), a 80 % posiada podtoze
genetyczne. Duzym problemem dla pacjentéw i lekarzy jest diagnostyka chordéb rzadkich: z wielu
powodéw 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¢ leczony niewtasciwie z powodu btednej diagnozy. Miedzy innymi z tego powodu
wazne jest diagnozowanie choréb rzadkich i ultrarzadkich juz u noworodkdéw, 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,
izolacjg spoteczng, ktdre zubazajg rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje
chirurgiczne, nie zawsze skuteczng walke z towarzyszacym choremu bdlem i poczucie bezsilnosci
spowodowane brakiem dostepu do nielicznych w tej grupie choréb skutecznych metod leczenia -
to mamy wystarczajgce powody by szczegdlng troskg objac cierpigce na nie osoby.

W latach 2021-2024 przeprowadzono i opublikowano audyty potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi
i ich rodzin zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan (KFO). W 2021 r. partycypowato w badaniu 35
organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), w 2022 r. wzieto udziat 36 organizacji pacjenckich
(72% z 50 cztonkéw KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) z 58 organizacji cztonkowskich,
a w 2024 r. partycypowaty w badaniu 54 organizacje (70% z 77 wspotpracujgcych z KFO).
Na podkreslenie zastuguje prawie dwukrotny wzrost liczby organizacji wspdtpracujacych z KFO w lutym
2025 r. vs. 2021 r. - z 48 organizacji w 2021 r. do 82 organizacji w lutym 2025 r. 100% organizacji
pacjenckich, tj. 55 podmiotéw ocenito Audyt Krajowego Forum Orphan, jako bardzo dobre narzedzie
badania potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. 15% respondentdéw, tj. 8 organizacji pacjenckich
wskazato na traktowanie w sposdb priorytetowy sytuacji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim roku.
Natomiast pozostate 85% organizacji pacjenckich objetych badaniem, tj. 46 organizacji wskazuje,
ze potrzeby osdéb z chorobami rzadkimi w Polsce nie sg traktowane priorytetowo. Wedtug 28%
organizacji, tj. 15 organizacji pacjenckich sytuacjach oséb chorych na choroby rzadkie ulegta poprawnie
od momentu wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Natomiast 39 organizacji
stanowigcych 72% objetych badaniem wskazato, ze sytuacja ta nie ulegta poprawie. Wedtug 26%
organizacji pacjenckich biorgcych udziat w badaniu, tj. 14 organizacji pacjenckich nastgpita poprawa
sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie po wejscie w zycie Funduszu Medycznego. Natomiast 40
organizacji pacjenckich, stanowigcych 74% wskazato, ze sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie
poprawita sie. Wedtug wszystkich organizacji pacjenckich choroby rzadkie powinny by¢ jednym
z priorytetdw w zakresie zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej od stycznia do czerwca
2025 roku — 100% organizacji pacjenckich wskazato takg potrzebe. 61% organizacji pacjenckich
wskazato, ze zna taki osrodek ekspercki, a liczba tych organizacji wynosita 33. Natomiast pozostate 39%,
tj. 21 organizacji pacjenckich wskazato, ze nie zna takiego osrodka eksperckiego. 70% respondentow,
tj. 38 organizacji pacjenckich wskazato, ze zna platforme informacyjng o chorobach rzadkich. Z kolei
30%, tj. 16 organizacji pacjenckich udzielito odpowiedzi, ze nie zna takiej platformy. 91% organizacji
pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie opieki socjalnej, w tym zwiekszenie liczby godzin
pracy i obowigzkéw asystenta osoby z niepetnosprawnoscig, wprowadzenie opieki wytchnieniowej dla
rodzin, udzielenie wsparcia finansowego dla rodzin pacjentéw w trudnej sytuacji materialnej,
udzielenie wsparcia psychologicznego dla pacjentdw i ich rodzin. 91% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzebe zmian w zakresie edukacji. Potrzeby zmian wskazywano w ujeciu o$wiaty — dostosowanie
szkot do uczenia 0sdb z niepetnosprawnosciami, asystent osoby z niepetnosprawnosciami w szkotach,
dostosowanie metod uczenia do potrzeb oséb z niepetnosprawnosciami oraz zmiana kwalifikacji
do nauczania, w tym mozliwo$¢ ustawowa podania lekdw ratujgcych zycie przez personel placowki
edukacyjnej. Rownolegle w zakresie edukacji zwracano uwage na konieczno$¢ edukacji lekarzy
orzecznikdw o specyfice chordb rzadkich, w tym edukacji personelu medycznego — lekarzy specjalistow,
lekarzy POZ, pielegniarek, a nawet ratownikdw medycznych i pracownikéw SOR. 89% organizacji
pacjenckich wskazato na koniecznos¢ poprawy dostepu refundacyjnego do diagnostyki, w tym
w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, badan dla noworodkdw, czy mozliwosci



przeprowadzania cyklicznych badarn monitorujacych postep choroby. 87% 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, w tym osrodkéw
referencyjnych i powotania wielodyscyplinarnych zespotéw w tych osrodkach. 74% organizacji
pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do 66 nowych
czgsteczko-wskazan technologii lekowych. 52% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie
poprawy dostepu refundacyjnego do wyrobéw medycznych dla 25 wskazan klinicznych.! W styczniu
2025 r. przeprowadzono pierwszy Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan. Wiekszos¢ klinicystow
wsparfo jak najszybsze powofanie osrodkéw eksperckich chordb rzadkich (OECR) oraz poprawe
dostepu do diagnostyki i terapii.?

Whioski z realizacji Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023 pozwolity zaproponowac zmiany,
ktdre przyniosg korzysci pacjentom. Projekt nowego Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025
zaktadat zmiany organizacyjne i inwestycje w szesciu obszarach.

1. Powotanie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz wprowadzenie nowych lepiej
sfinansowanych produktéw rozliczeniowych dla Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich
(OCER).

2. Woprowadzenie nowych badan diagnostycznych wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu
chorobach rzadkich.

3. Dostep do lekéw, wyrobdéw medycznych i srodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego
stosowanych w chorobach rzadkich.

4. Polski Rejestr Chordb Rzadkich.

5. Karta Pacjenta z chorobg rzadka.

6. Rozwdj Platformy Informacyjna Choroby Rzadkie - informacja dla pacjentéw i lekarzy.?

W dniu 13 sierpnia 2024 r. Rada Ministréow przyjeta uchwate w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla
Choroéb Rzadkich na lata 2024-2025, przedtozong przez Minister Zdrowia. Rzad poprawia sytuacje
pacjentéw, ktdrzy cierpig na choroby rzadkie oraz ich rodzin. Dzieki nowym rozwigzaniom powstanie
model opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi w tym zakresie kompleksowg i skoordynowang opieke.
Zwiekszy sie takze dostep do nowoczesnej aparatury medycznej oraz lekéw i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, ktére wykorzystywane sg w chorobach rzadkich. W latach 2024-2025
rzad chce wydaé na ten cel prawie 100 min zt. W kolejnych wojewddztwach powstang Osrodki
Eksperckie Chordb Rzadkich, ktérych zadaniem bedzie realizacja Swiadczen opieki zdrowotnej
ze szczegbélnym uwzglednieniem pacjentéw z chorobami rzadkimi. Rada do Spraw Chordb Rzadkich
opracuje warunki powstawania nowych osrodkéw. Doposazone zostang laboratoria i poprawiony
zostanie dostep do badan diagnostycznych, ktére sg wykorzystywane w diagnostyce i leczeniu chordb
rzadkich. Do 31 grudnia 2024 r. przeprowadzone zostang analizy dotyczace uzupetnienia wykazu
Swiadczen gwarantowanych oraz okreslenia sposobu finansowania badan genetycznych. Analizowany
bedzie réwniez sposéb finansowania  wysokospecjalistycznych  niegenetycznych  badan
laboratoryjnych, ktére sg wykorzystywane w diagnostyce i monitorowaniu chordb rzadkich. Na tej
podstawie do 31 marca 2025 r. zostang uzupetnione Swiadczenia gwarantowane w tym zakresie.
Wprowadzona zostanie kontrola jakosci laboratoriéw wykonujgcych wielkoskalowe badania
genomowe, ktére stosowane sg w diagnostyce genetycznej chordéb rzadkich. Poprawiony bedzie

! http://rzadkiechoroby.org/audyt/audyt-2023/
2 https://rzadkiechoroby.org/audyt-kliniczny-krajowego-forum-orphan-2025/
3 https://www.gov.pl/web/zdrowie/plan-dla-chorob-rzadkich--projekt-w-konsultacjach
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dostep do nowoczesnej aparatury medycznej oraz lekéw i Srodkdéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w chorobach rzadkich. Poprawi sie takze infrastruktura podmiotéw leczniczych.
Minister Zdrowia aktualizuje co kwartat liste lekéw refundowanych przez Narodowy Fundusz Zdrowia.
Dotyczy to takze nowych lekéw na choroby rzadkie. Gromadzone beda dane zasilajgce Polski Rejestr
Choréb Rzadkich, powstanie takze Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka — sktadowe systemu, niezbedne
do monitorowania proceséw zwigzanych z opiekg medyczng. Rozwigzanie to podniesie takze
bezpieczenstwo pacjentdw z chorobg rzadka. W celu podnoszenia swiadomosci o chorobach rzadkich
przeprowadzona zostanie ogdlnopolska kampania spoteczna.?

Nalezy podkreslic, ze w ostatnich paru latach znaczgco 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
czasteczko-wskazan, w tym 37 w chorobach rzadkich, w 2023 r. zrefundowano 43 nowych czgsteczko-
wskazan z zakresu choréb rzadkich na 145 nowych czgsteczko-wskazan ogdétem. W 2024 r.
zrefundowano 36 nowych czgsteczko-wskazan z zakresu chordéb rzadkich na 135 nowych czasteczko-
wskazan ogoétem. W dwéch obwieszczeniach refundacyjnych w 2025 r. (styczniowe i kwietniowe)
zrefundowano 19 nowych czgsteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich na 60 nowych czgsteczko-
wskazari ogétem.®> Nalezy dalej sukcesywnie refundowaé nowe terapie w chorobach rzadkich oraz
poszerza¢ wskazania refundacyjne juz refundowanych terapii o nowe populacje lub nowe wskazania
kliniczne.

Ponizej przedstawiono wybrane choroby rzadkie oraz propozycje rozwigzan systemowych w zakresie
optymalizacji opieki medycznej nad chorymi.
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Podania domowe lekéw 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
lipidow. Jego niedobdr przyczynia sie do nagromadzenia w tkankach ukfadu nerwowego
i krwionosnego nieroztozonych substancji — globotriaozyloceramidéw (GL-3 lub Gb3), ktdre uszkadzajg
m.in. serce, nerki i mozg. Pierwsze objawy tej choroby zauwazalne s3 juz u czteroletniego dziecka.
Niestety najczesciej sg3 mylone z dolegliwosciami reumatycznymi czy kardiologicznymi. U chorych,

4 https://www.gov.pl/web/premier/uchwala-w-sprawie-przyjecia-dokumentu-plan-dla-chorob-rzadkich-na-
lata-20242025
5> https://www.gov.pl/web/zdrowie/leki-refundowane
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ktdrzy 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 ktebuszkéw nerkowych, co w okresie 8-10
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 sg incydenty sercowo-naczyniowe (m.in. udar mdzgu,
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 najprawdopodobniej 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
refundacja, z dawek charytatywnych.

Choroba Gaucher’'a to najczestsza lizosomalna choroba spichrzeniowa. Lizosomalne choroby
spichrzeniowe (LSD) s3 czesto klasyfikowane wzgledem rodzaju spichrzanej substancji. Sfingolipidozy
sg podgrupg LSD, w ktdrej nieprawidtowo degradowane sg lipidy zwane sfingolipidami. Sfingolipidy
to lipidy znajdujace sie we wszystkich btonach komdérkowych, ktére chronig btone komdrkowg i biorg
udziat w transporcie, rozpoznawaniu i sygnalizacji komérkowej. W chorobie Gaucher’a nalezgcy
do sfingolipidéw glukocerebrozyd (glukozyloceramid) nie ulega degradacji i gromadzi sie w komaérkach.
Takie komdrki nazywane s komdrkami Gaucher’a. Sama obecnos$é komdrek Gaucher’a nie wyjasnia
spektrum objawdéw. Wtdrna aktywacja makrofagdéw indukuje uwalnianie cytokin, ktére réwniez mogg
mie¢ dziatanie patogenne. S3 trzy typy choroby Gaucher’a - Typ 1: najczestszy, ok. 94% pacjentow
zachodnioeuropejskich, bez wtaczenia osrodkowego uktadu nerwowego, zajecie organéw otrzewnych
oraz szpiku kostnego. Typ 2: objawia sie we wczesnym dziecinstwie, atakuje osrodkowy ukfad
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. Powikfania 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 ukfadzie kostnym, szpiku, sledzionie 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 welaglucerazg alfa.
Leczenie mozna rozpoczgé niezaleznie od wieku pacjentéw, 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 wczes$niejszym
przeszkoleniu przez dedykowang pielegniarke). Istnieje potrzeba personalizacji i optymalizacji leczenia
chordb rzadkich. Pacjenci powinni by¢ leczeni jak najblizej miejsca zamieszkania, a w tych schorzeniach
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gdzie jest to mozliwe (np. Fabry, Gaucher) powinna by¢ zapewniona mozliwos$¢ podania leku w domu
po uprzednim przeszkoleniu personelu medycznego i samego pacjenta. Terapia domowa minimalizuje
koniecznosé dojazddéw pacjenta do szpitala celem podania leku. Taka mozliwos¢ jest z korzyscig dla
pacjentdéw 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 placowki
medycznej, nie stanowi obcigzenia dla systemu swiadczen spotecznych z powodu absencji w pracy.

Zilukoplan i rozanoliksyzumab w terapii miastenii gravis

Miastenia gravis (MG) to rzadka choroba autoimmunologiczna z grupy choréb nerwowo-miesniowych,
polegajgca na zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowej. W wyniku nadmiernej aktywacji uktadu
immunologicznego powstajg nieprawidtowe przeciwciata przeciwko wtasnym komérkom pacjenta,
co doprowadza do ostabienia sity miesni.

Miastenia jest chorobg o duzym zrdinicowaniu nasilenia objawéw i ich umiejscowienia -
od izolowanych objawdéw ocznych, poprzez ostabienie miesni opuszkowych z zaburzeniami mowy
i potykania, ostabienie miesni koriczyn gérnych i dolnych, az do niewydolnosci oddechowe;.

Choroba przebiega zmiennie, z okresami zaostrzen, a nawet groznych dla zycia tzw. przetomédw
miastenicznych. Przetlom miasteniczny to jest stan zagrozenia zycia definiowany jako gwattowne
pogorszenie ze strony miesni opuszkowych/oddechowych spowodowane ostabieniem tych miesni
w przebiegu miastenii, nasilone tak, ze konieczna jest intubacja lub opdzniona ekstubacja (u pacjentéw
po zabiegu operacyjnym). Przetom miasteniczny zwigzany jest z ciezkim zaostrzeniem choroby,
prowadzgcym do niewydolnosci oddychania, wymagajgcej zastosowania nieinwazyjnej lub inwazyjnej
wentylacji wspomaganej. Pomimo niewielkiej liczby chorych, obcigzenie systemu opieki zdrowotnej
spowodowane miastenia MG jest powazine, szczegdlnie z uwagi na duig potrzebe leczenia
immunosupresyjnego, leczenia w warunkach szpitalnych, ciezkich zaostrzed w przebiegu choroby
i ryzyka $mierci w przebiegu przetomu miastenicznego.

Najczesciej choroba zaczyna sie od pojawienia sie ostabienia sity miesni twarzy, opadania powiek,
dwojenia w oczach, trudnosci w méwieniu, potykaniu. Pézniej moze dojsé do uogdlnienia choroby,
gdzie atakowane sg inne grupy miesni. Pacjent rano jest w miare sprawny, za$ w ciggu dnia, wraz
z aktywnoscig codzienng zaczynajg stabngé¢ miesnie. Najbardziej niebezpieczne jest zajecie miesni
oddechowych. Dochodzi wéwczas do przelomdéw miastenicznych, co moze doprowadzi¢ do smierci.
Miastenia to choroba, ktéra mocno obniza jakos¢ zycia oséb nig dotknietych.

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. mieszkaicéw. Sredni wiek zachorowan w 2018 r.
wynosit 61,37 lat - 59,17 lat dla kobiet i 64,12 lat dla mezczyzn. Czestos¢ wystepowania miastenii
0 wczesnym poczatku (<50 lat) wynosita 0,8/100 tys. i 4,98/100 tys. dla miastenii o pdznym poczatku
(LOMG), z przewaga mezczyzn w LOMG. Czesto$¢ wystepowania wynosita 22,65/100 tys. U kobiet
obserwowano staty wzrost czestosci 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 oznaczenie przeciwciat
przeciwko receptorowi dla acetylocholiny (AChR) i przeciwciat przeciwko kinazie tyrozynowej
specyficznej dla miesni (MuSK). U niewielkiej czesci pacjentow choroba przebiega bez przeciwciat.



Mozna jednak wykaza¢ pewne nieprawidtowosci w funkcjonowaniu miesni poprzez badanie
elektrofizjologiczne. W ostatnich latach przybyto réwniez pracowni elektromiograficznych, czyli takich,
w ktérych mozliwe jest wykonanie badan oceniajacych funkcjonowanie miesnia, co pomaga ustali¢
rozpoznanie. Powszechnie dostepne jest badanie wykonywane z surowicy pacjentéw — to badanie
przeciwciat przeciw receptorowi acetylocholiny. W znakomitej wiekszosci przypadkéw miastenie leczy
sie w sposéb objawowy, inhibitorami acetylocholinoesterazy. Pacjentdw z nieco wiekszym
zaawansowaniem choroby czesto leczy sie takie 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. Rdwniez operacyjnie leczy sie pacjentow,
u ktérych 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 ktdérego rozwinat sie przetom miasteniczny, siegamy po takie terapie, ktore krotkoterminowo
poprawiajg stan pacjenta i site miesni. Do takich terapii nalezg plazmafereza, czyli wymiana osocza,
lub immunoglobuliny ludzkie, podawane dozylnie. Bardzo czesto bedzie tak, ze pacjent w réznych
okresach swojej choroby bedzie wymagat réznych sposobdéw leczenia. Bedg tacy chorzy, u ktérych
wystarczy lek objawowy podawany w tabletkach, regularnie, codziennie, przez wiele miesiecy czy lat.
Ale beda rowniez tacy, u ktdrych konieczne bedzie podanie leku objawowego, wykonanie operacji
i podanie leku lub lekéw immunosupresyjnych, a jezeli dojdzie mimo to do duzego nasilenia objawdw,
to rowniez 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, jako$¢ zycia
pacjenta i nierzadko chroni go przed wystgpieniem przetomu miastenicznego. Natomiast sg to réwniez
leki, ktére beda wigzaty sie z dziataniami niepozadanymi, dlatego leczenie powinno byé prowadzone
przez doswiadczonych lekarzy, zeby uzyskiwa¢ mozliwie najlepszy efekt terapeutyczny, minimalizujgc
potencjalne dziatania niepozgdane. S3g tez pacjenci, u ktérych pomimo zastosowania powyzszych
metod nie udaje sie uzyskac kontroli choroby.

W kwietniu 2024 dla najciezej chorujgcych pacjentéw Ministerstwo Zdrowia utworzyto program
lekowy dedykowany miastenii (B.157 Leczenie chorych z uogdlniong postacig miastenii (G.70.0),
w ramach ktdrego refundacjy objete zostaty rytuksymab oraz efrartigimod alfa. W styczniu 2025
do programu dodany zostat rawulizumab. W Unii Europejskiej oprécz efgartigimodu alfa oraz
rawulizumabu do leczenia miastenii zarejestrowane s3 rowniez ekulizumab, zilucoplan
i rozanoliksyzumab. W grudniu 2023 r. zarejestrowany zostat zilukoplan, ktory jest wskazany
do stosowania w terapii dodanej w leczeniu uogdlnionej miastenii (gMG) u dorostych pacjentéow
z dodatnim wynikiem badania na obecnos¢ przeciwciat przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR).
W styczniu 2024 r. zarejestrowano rozanoliksyzumab, ktdry jest wskazany do stosowania w terapii
dodanej oprécz standardowej terapii w leczeniu uogdlnionej miastenii (ang. gMG - generalised
myasthenia gravis) u dorostych pacjentéw z dodatnim wynikiem badania na obecnos¢ przeciwciat
przeciwko receptorowi acetylocholiny (ang. AChR - acetylcholine receptor (AChR) lub przeciwciat
skierowanych przeciw miesniowo-specyficznemu receptorowi kinazy tyrozyny anty-MuSK (ang. MuSK
- muscle-specific tyrosine kinase). Moéwi sie, ze tak samo jak nie ma dwdch identycznych ptatkéw
$niegu, tak nie ma dwdch takich samych pacjentéw z miastenig, kazdy pacjent choruje inaczej.
To choroba o bardzo zréznicowanym przebiegu, ktéra wymaga zindywidualizowanego
podejscia/personalizacji terapii u kazdego chorego. Stad klinicysci i pacjenci oczekujg na refundacje
wszystkich celowanych terapii. Dostep do wszystkich zarejestrowanych innowacyjnych celowanych



terapii oraz indywidualizacja procesu leczenia zwieksza szanse na uzyskanie lepszej kontroli choroby
u wiekszej grupy pacjentow.

Rzadkie zespoty padaczkowe - Zespot Dravet, Zespdt Lennoxa-Gastauta

Zespot Dravet i Zespdt Lennoxa-Gastauta nalezg do najciezszych zespotdw padaczkowych, ktdre
charakteryzuja sie mnogoscig trudno poddajgcych sie leczeniu heterogennych lekoopornych napadéw
padaczkowych. Napadom padaczkowym w przebiegu obu zespotdw towarzyszg rowniez inne objawy,
takie jak zaburzenia intelektualne, opdznienie rozwoju czy dysfunkcje psychoruchowe. Znacznie
wyzsze jest rowniez ryzyko wystgpienia SUDEP, czyli nagtej niespodziewanej $Smierci w przebiegu
padaczki. Nieodpowiednio leczone Zespét Dravet i zesp6t Lennoxa-Gastauta wywierajg negatywny
wptyw nie tylko na zycie chorych, ale takze na codzienne funkcjonowanie rodzicdw i opiekunéw.
Opieka nad osobami z tymi zespotami padaczkowymi wigze sie z reorganizacjg zycia rodzinnego oraz
znacznymi kosztami, zaréwno po stronie systemu ochrony zdrowia, jak i opiekundéw pacjenta. Zaréwno
dzieci jak i wiekszo$¢ nastolatkéw i dorostych z DS i LGS pozostaje zalezna od swoich opiekunéw
i wymaga ich statej opieki. W rzadkich zespotach padaczkowych skuteczne i wczesne leczenie jest
konieczne, aby zredukowac liczbe napaddéw, zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i zagrazajagcym
zyciu powikfaniom, w tym SUDEP. Niezwykle istotne jest zatem to, ze Ministerstwo Zdrowia dostrzegto
potrzeby tej szczegdlnie obcigzonej i wymagajgcej szczegdlnego wsparcia grupy pacjentow.

Ministerstwo Zdrowia stworzyto dedykowany program lekowy i objeto refundacjg w ramach programu
dwa innowacyjne leki (kannbidiol i fenfluramina), ktére dajg szanse pacjentom i ich opiekunom
na lepsza kontrole choroby i lepsze funkcjonowanie. Powstanie programu lekowego oraz objecie
refundacjg dwdch nowoczesnych lekdéw jest ogromnym przetomem w opiece nad polskimi pacjentami
z Zespotem Dravet i Zespotem Lenoxa-Gastauta. Aby opieka nad pacjentami z Zespotem Dravet
i Zespotem Lennoxa-Gastauta byta optymalna i odpowiadata na realne potrzeby, potrzebne jest jeszcze
niewielkie zoptymalizowanie niektérych zapiséw programu lekowego. Jednym z aspektéw, ktére
zdaniem ekspertow wymagajg zmiany jest kwestia miernikéw skutecznosci leczenia. Dzi$ miernikiem
skutecznosci leczenia w programie jest redukcja liczby napadéw w miesigcu, tymczasem, zdaniem
ekspertéw, przy ocenie skutecznosci powinno sie uwzglednia¢ zamiennie takze inne parametry takie
jak np. liczba dni wolnych od napadow.

Onasemnogen abeparwowek w terapii rdzeniowego zaniku miesni (SMA)
Rdzeniowy zanik miesni (ang. spinal muscular atrophy, SMA) jest rzadkga, genetycznie uwarunkowang,
postepujgcyg chorobg uktadu nerwowego, prowadzgcg do przedwczesnego obumierania komérek
ruchowych rdzenia kregowego. Klinicznie manifestuje sie postepujgcym ostabieniem i zanikiem miesni.
Choroba jest wynikiem delecji lub mutacji w genie SMN1. SMA zaliczane jest do choréb nerwowo-
miesniowych. Rdzeniowy zanik mie$ni to choroba, na ktdrg zapadajg zaréwno dzieci, jak i dorosli. SMA
wystepuje duzo czesciej u najmtodszych pacjentéw. Wyodrebniono cztery formy kliniczne zalezne
od objawdw i momentu rozwiniecia sie choroby: SMA1- rozwija sie najczesciej w 2 i 3 miesigcu zycia,
ma ciezki przebieg, SMA2— rozwija sie w dalszych miesigcach zycia niemowlecia (po 6 miesiagcu),
ma posredni przebieg, SMA3— rozwija sie u dzieci przed 3 rokiem zycia, ma tagodny przebieg, SMA4-
rozwija sie u dorostych miedzy 20 a 30 rokiem zycia, ma przebieg stopniowo postepujgcy.

Postepowaniem stanowigcym aktualng praktyka kliniczng leczenia SMA w Polsce jest zastosowanie
lekéw modyfikujacych przebieg choroby: przewlektej dokanatowej terapii nusinersenem, przewlektej
doustnej terapii rysdyplamem oraz terapii genowej onasemnogenem abeparwowek podawanej
dozylnie raz w 2zyciu (terapii nie nalezy traktowaé jako linii leczenia). Wszystkie trzy leki
to zarejestrowane terapie modyfikujgce przebieg SMA. Chociaz terapia genowa to pierwsza i jedyna
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innowacyjna terapia genowa w leczeniu SMA dziatajgca na przyczyne choroby. Onasemnogen
abeparwowek, nusinersen i rysdyplam sg finansowane w ramach programu lekowego B.102.FM.
,Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)”, jednak zakres wskazan
refundacyjnych dla nusinersenu oraz rysdyplamu jest szerszy niz dla ocenianej interwencji i obejmuje
m.in. populacje pacjentéw dorostych. Kwalifikacji i monitorowania skutecznosci leczenia
Swiadczeniobiorcéw w okresie pozostawania w programie, dokonuje Zespét Koordynujacy ds. Leczenia
Rdzeniowego Zaniku Migsni, powotywany przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia. Zgodnie
z danymi pozyskanymi z SMPT. Dzieki funkcjonujgcemu od 2021 r. Rzadowemu Programowi Badan
Przesiewowych Noworodkéw w Polsce do terapii genowej moga by¢ wigczani pacjenci przedobjawowi
(a takze objawowi) z rozpoznaniem rdzeniowego zaniku miesni (SMA) 5q z bialleliczng mutacjg genu
SMNL1 i z nie wiecej niz 3 kopiami genu SMN2, w wieku do 6 miesigca zycia (<180 dni) w momencie
podania leku. W dniu 6 sierpnia 2024 r. zostata opublikowana pozytywna Rekomendacja nr 83/2024
Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) w sprawie oceny leku
onasemnogen abeparwowek. Prezes Agencji rekomenduje dalszg refundacje produktu leczniczego
onasemnogen abeparwowek w ramach programu lekowego: B.102.FM. ,Leczenie chorych
na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)". Oceniang interwencje stanowi produkt leczniczy
onasemnogen abeparwowek podawany drogg infuzji dozylnej w leczeniu pacjentéw z rdzeniowym
zanikiem miesni (ang. spinal muscular atrophy, SMA) spetniajgcych kryteria wtgczenia do programu
lekowego B.102.FM , Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)”. Skutecznos¢
analizowanej technologii zostata oceniona w kilku badaniach jednoramiennych (START, STR1VE-US,
STR1VE-EU, STR1VE-AP, LT-001) przeprowadzonych w populacji pacjentow z objawowym SMA oraz
wsréd niemowlat < 6 miesiecy zycia z przedobjawowg postacig choroby. Whnioski z raportu oceny
efektywnosci oraz jakosci leczenia technologig lekowa o wysokim poziomie innowacyjnosci, objetej
refundacjag w ramach Funduszu Medycznego onasemnogen abeparwowek wskazujg, ze pacjenci
leczeni w ramach programu lekowego B.102.FM uzyskali wyniki nie gorsze niz uczestnicy gtdwnego
badania rejestracyjnego dla ocenianej technologii. Nie odnotowano zadnego zgonu ani koniecznosci
statej wentylacji mechanicznej. U wiekszosci pacjentéw odnotowano zadowalajgce wyniki rozwoju
motorycznego, a profil bezpieczeristwa jest zbiezny z wynikami badania klinicznego.®

Wg ekspertow klinicznych wiekszos¢ dzieci, u ktdrych w przesiewie noworodkowym zostanie wykryta
mutacja powodujaca rdzeniowy zanik miesni (SMA), otrzymuje w Polsce terapie genowg. Terapia
genowa wydaje sie by¢ optymalna dla pacjentéw, poniewaz jest podawana raz w zyciu.” Srodowisko
klinicystéw postuluje o poszerzenie wskazan refundacyjnych dla onasemnogenu abeparwowek
o0 pacjentdw z czterema kopiami genu SMIN2.82 W kwietniu 2024 r. Ministra Zdrowia podjefa decyzje
o rozszerzeniu kryteridow kwalifikacji w programie lekowym dotyczacym chorych na rdzeniowy zanik
miesni o mozliwos¢ zastosowania terapii onasemnogen abeparwowek u pacjentéw leczonych terapig
nusinersen lub rysdyplam po ustgpieniu przeciwwskazarh do terapii onasemnogen abeparwowek

6 Rekomendacja nr 83/2024 z dnia 6 sierpnia 2024 r. Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i
Taryfikacji w sprawie oceny leku Zolgensma (onasemnogen abeparwowek) w ramach programu lekowego:
B.102.FM. , Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)"
https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2024/106/REK/2024%2008%2006%20BP%20Rekomendacja%
20nr%2083 2024%20Zolgensma_publikacja BIP_REOPTR.pdf

7 Ekspertki: wiekszo$¢ noworodkéw z SMA otrzymuje terapie genowa. PAP 01.08.2024
https://www.pap.pl/aktualnosci/ekspertki-wiekszosc-noworodkow-z-sma-otrzymuje-terapie-genowa

8 Ensuring continuity and development of spinal muscular atrophy treatment in Poland. Katarzyna Kotulska-
Jézwiak, Monika Gos, Anna Kostera-Pruszczyk, Justyna Paprocka, Agnieszka Stowik, Marcin Czech, Jakub
Gierczynski, Maria Mazurkiewicz-Betdziriska DOI: 10.5603/cn.101979 Neurol Dziec 2024;34(62):1-4.
https://journals.viamedica.pl/child neurology/article/view/101979
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https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2024/106/REK/2024%2008%2006%20BP%20Rekomendacja%20nr%2083_2024%20Zolgensma_publikacja_BIP_REOPTR.pdf
https://www.pap.pl/aktualnosci/ekspertki-wiekszosc-noworodkow-z-sma-otrzymuje-terapie-genowa
https://journals.viamedica.pl/child_neurology/article/view/101979

(pierwotnie pacjent nie otrzymat onasemnogen abeparwowek ze wzgledu na wystgpienie
przeciwwskazan z zastrzezeniem masy ciata do 13,5 kg) oraz urodzeni przed 1 wrzesnia 2022 r.

° Niebawem ming dwa lata, od kiedy onasemnogen

(z zastrzezeniem masy ciata do 13,5 kg).
abeparwowek zostat objety refundacjg w ramach Funduszu Medycznego. Do tej pory z leczenia terapia
genowg skorzystato ok. 50 pacjentéw. W totalnej liczbie terapie genowa otrzymat 100 osdb.

Zas na Swiecie terapie genowgq otrzymato 400 chorych.

Badania przesiewowe pozwalajg wytapa¢ od 95-97 proc. dzieci chorych na SMA. 95-97 proc.
pacjentdw ma najczestszg zmiane w genie SMN1- delecje eksonu 7, i to na jej wykryciu badacze
skupiajg sie w badaniach przesiewowych. Natomiast u pozostatych 3-5 proc., moze by¢ obecna delecja
i mutacja punktowa. Niestety tych pacjentéw nie wykrywa sie w badaniach przesiewowych, stad tez,
jezeli pacjent jest objawowy, to diagnostyke powinno rozszerzy¢ o techniki juz sensu stricto
diagnostyczne, dedykowane wiasnie dla pacjentéw z podejrzeniem rdzeniowego zaniku miesni.
W duzej kohorcie 268 pacjentéw objawowych z 4 kopiami SMN2 z badania SMArtCARE1 mediana
wieku zachorowania wynosita tylko 3 lata, a pierwsze objawy u ponad 50% pacjentéw wystgpity przed
ukonczeniem 3 roku zycia. W wieku 18 lat okoto 95% pacjentéw z czterema kopiami genu SMN2 byto
dotknietych chorobg. Dane te sugerujg, ze u wiekszosci pacjentéw z 4 kopiami genu SMN2 ilos¢ biatka
SMN jest niewystarczajgca, aby zapobiec uszkodzeniu neurondw ruchowych w dtuzszej perspektywie.
Poniewaz produkcja SMN jest najwyzsza we wczesnym okresie zycia2, wczesne rozpoczecie terapii
w okresie niemowlecym moze byé wtasciwe, aby zapobiec $mierci neuronu ruchowego, jesli diagnoza
zostanie postawiona w stadium przed objawowym. Pacjenci z 4 kopiami bedg mie¢ objawy, dzi$ nie
jestesmy w stanie ocenié jak nasilone. Liczba kopii genu SMN2 w pewnym stopniu moze wskazywadé
na ,ciezkos¢” przebiegu SMA, ale nie jest do konca miarodajnym i jednoznacznym markerem,
bo nie wiemy czy dostepne kopie nie sg zmutowane. W dostepnych kopiach genu mogg by¢ kopie
niefunkcjonalne. Nie jest prowadzona genetyczna ocena jakosci kopii SMN2 pod katem wystepowania
mutacji. Stanowisko ekspertéw Cure SMA — rezygnacja z postepowania watch& wait, nalezy leczy¢
pacjentéw przedobjawowych, po identyfikacji w NBS, poniewaz od poczecia postepuje nieodwracalna
utrata motoneurondw.

Kanakinumab w leczeniu choroby Stilla

Choroba Stilla to choroba heterogenna i moze miec rézny przebieg, od niego uzaleznia sie decyzje,
jakiego leczenia wymagajg konkretni pacjenci. Choroba Stilla moze przyja¢ forme jednorazowego
rzutu, wielu rzutéow z regularnymi nawrotami lub utrzymywad sie stale. Jesli przebieg choroby jest
tagodny, to w ogdle nie musimy korzystaé z tych substancji. Natomiast jesli objawy sg nasilone, to jest
to wskazana forma leczenia i wtedy kazdy potrzebujacy pacjent moze by¢ poddany terapii przy
zastosowaniu blokerow interleukiny pierwszej i szdstej. Choroba Stilla ma podtoze genetyczne,
nie jesteSmy w stanie catkowicie jej zlikwidowa¢, ale mozemy wyeliminowa¢ objawy. Trzeba miec
Swiadomos¢, ze moze ona w kazdej chwili powrdci¢. Dzieki stosowaniu inhibitoréw interleukiny
pierwszej i szostej pacjenci mogg normalnie funkcjonowac, nie majg zadnych ograniczen, jesli chodzi
o wysitek fizyczny czy diete. Chory wraca do normalnego trybu zycia, do pracy czy szkoty. Te leki
przywracajg catkowicie jego sprawnos¢. Rekomendowana terapia polega na stosowaniu potgczenia
glikokortykosteroidéw (GKS) z nowoczesnymi lekami biologicznymi. Chorzy w przypadku postaci

% Obwieszczenie Ministra Zdrowia z dnia 18 marca 2024 r. w sprawie wykazu refundowanych lekéw, $rodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych na 1 kwietnia 2024 .
https://www.gov.pl/web/zdrowie/obwieszczenie-ministra-zdrowia-z-dnia-18-marca-2024-r-w-sprawie-wykazu-
refundowanych-lekow-srodkow-spozywczych-specjalnego-przeznaczenia-zywieniowego-oraz-wyrobow-
medycznych
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stawowej stosujg w pierwszym rzucie inhibitor interleukiny 6 (IL-6), a w przypadku postaci
ogoélnonarzadowej — inhibitor interleukiny 1 (IL-1). W Polsce w ramach programu lekowego
dtugodziatajgcy inhibitor IL-1 jest niedostepny dla pacjentéw z chorobg Stilla. Patrzgc na mechanizm
dziatania lekdw i choroby, inhibitory IL-1 dziatajg na wczesniejszym etapie w kaskadzie procesu
autozapalnego niz inhibitory IL-6. Cze$¢ pacjentdw nie reaguje na dostepne refundowane leczenie.
Nie mamy w Polsce refundowanego w ramach programu lekowego dtugodziatajgcego inhibitora IL-1,
ktory zwiekszytby mozliwosci terapeutyczne. Leki dfugodziatajace to bardziej komfortowe rozwigzanie
i nie jest to bez znaczenia, jesli méwimy o terapii przez lata. Krétko-dziatajacy inhibitor IL-1 wymaga
codziennego podawania podskérnego, co oznacza codzienne ktucie, co szczegdlnie dla dzieci, jest
dodatkowo traumatyzujgce. To wazne w przypadku dzieci, dla ktoérych psychicznym i fizycznym
obcigzeniem sg codzienne wktucia. System opieki zdrowotnej unika takiej traumatyzacji np. wsréd
pacjentéw pediatrycznych z cukrzycg i refunduje pompy insulinowe do 26 r.z. Stwierdzono zwigzek
chordéb autozapalnych z czynnikami stresujgcymi. Obserwowany jest brak tolerancji leczenia i jego
przerywanie.

Wytyczne EULAR 2023 wyeksponowaty pozycje dtugodziatajgcych inhibitoréw IL-1, takich jak
kanakinumab. Nalezy je stosowacé ASAP u pacjentdw z choroba Stilla. Dostep pacjentéw do diagnostyki
i terapii jest zréznicowany na terenie catej Polski, gdyz nadal w niektdrych wojewddztwach brakuje
specjalistycznych osrodkow. Istotne jest, by kazdy chory trafiat do placéwki z petnym zapleczem
diagnostyczno-terapeutycznym, tak by jak najszybciej otrzymat wifasciwg pomoc. Petna oferta
terapeutyczna nie jest dostepna dla wszystkich potrzebujgcych pacjentéw. Kanakinumab, czyli
dtugodziatajacy inhibitor IL-1) jest dostepny refundacyjnie dla pacjentéw tylko w ramach programu
RDTL, czyli Ratunkowym Dostepie do Technologii Lekowych, a nie wszystkie osrodki lecznicze moga
z niej korzystaé. To spore utrudnienie dla pacjenta, ktory na etapie diagnozy, leczenia i pdzniejszej
kontroli moze korzysta¢ tylko z wybranych kilku osrodkdw w Polsce. Dostep refundacyjny
do kanakinumabu w ramach programu lekowego znaczaco zmienitby sytuacje pacjentéw i lekarzy.
Obecnie klinicysci i pacjenci czekajg na refundacje publiczng kanakinumabu, jako mniej ucigzliwej
i obcigzajgcej terapii (podawanej raz na miesigc terapii). Krétkodziatajgcy inhibitor IL-1 wymaga
codziennego podawania podskdrnego, co oznacza codzienne ktucie. Towarzyszy temu stres i bol
zwigzany z wielokrotnymi wktuciami. Jest to szczegdlnie waine w przypadku dzieci, dla ktérych
codzienne wktucia sg obcigzeniem psychicznym i fizycznym (system opieki zdrowotnej unika takiej
traumatyzacji np. wsréd pacjentdw pediatrycznych z cukrzycg i refunduje pompy insulinowe
do 26. r.z.). znaczaco zmienitby sytuacje pacjentéw i lekarzy.

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X (XLH) u dorostych

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X (XLH), to postepujgca choroba spowodowana
zaburzeniami gospodarki fosforanowej.’® To rzadkie, przewlekte i postepujace schorzenie,
charakteryzujgce sie nadmierng utratg fosforandw przez nerki.!* Dominujace objawy choroby
obejmujg znieksztatcenia konczyn (szczegdlnie koriczyn dolnych), zaburzenia proporcji ciata (krétkie
konczyny), zwyrodnienia stawdw, entezopatie (zwapnienia Sciegien i torebek stawowych), ztamania
patologiczne lub pseudoztamania. XLH wigze sie ze znacznym bdlem i sztywnoscig, ograniczong
sprawnoscig fizyczng chorych i negatywnym wptywem na jako$¢ zycia chorych. Standardem
postepowania w Polsce u dorostych z XLH jest obecnie terapia konwencjonalna obejmujgca doustne

10 Burosumab for treating Xlinked hypophosphataemia in adults, Technology appraisal guidance TA993
Published: 7 August 2024, https://www.nice.org.uk/guidance/ta993/resources/burosumab-for-treating-
xlinked-hypophosphataemia-in-adults-pdf-82615969187269 (data dostepu: 20.02.2025r.)

11 Haffner D, et al. Nat Rev Nephrol. 2019;15:435-55. Carpenter TO, et al. J Bone Miner Res. 2011;26:1381-88.
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podawanie soli fosforanowych i aktywnej postaci witaminy D (kalcytriol lub alfakalcydol).
Konwencjonalne leczenie z uwagi na konieczno$é czestego stosowania jest bardzo ucigzliwe dla
chorych. Terapia ta ma umiarkowany stosunek korzysci do ryzyka, czesto jest zle tolerowana i wymaga
$cistego monitorowania.'? Leczenie konwencjonalne nie wptywa na patofizjologie hipofosfatemii. Jej
celem nie jest normalizacja stezenia fosforandéw w surowicy gdyz dawki potrzebne do normalizacji
sg na ogot nie mozliwe do zastosowania z uwagi na mozliwe skutki uboczne. Terapia ta tagodzi jedynie
objawy naturalnego przebiegu choroby.®® Korzysci kliniczne wynikajgce z leczenia konwencjonalnego
sg nieoptymalne, a przy niewtasciwie kontrolowanej przewlektej hipofosfatemii nastepstwa choroby
prowadzg do rozwoju ciezkich powiktan, w tym w obrebie uktadu mie$niowo-szkieletowego.

Sytuacje dorostych chorych z XLH w Polsce mogtaby poprawi¢ refundacja burosumabu. Terapia
burosumabem moze zahamowa¢, lub co najmniej spowolni¢, a by¢ moze réwniez doprowadzi¢
do cofniecia niektdrych nastepstw choroby. Korzysci z zastosowania terapii burosumabem w zakresie
zmniejszenia boélu i sztywnosci bélowych mogg wywierac pozytywny wptyw na mobilnos¢ chorych oraz
wykonywanie codziennych czynno$ci oraz prace zawodowa lub edukacje.’* Leczenie burosumabem
jest mniej uciazliwe dla chorego w pordwnaniu do terapii konwencjonalnej, gdyz lek jest podawany
u dorostych jako zastrzyki podskérne co 4 tygodnie.® Eksperci kliniczni, m.in. dr hab. n. med. Jolanta
Sykut-Cegielska wskazujg iz leczeni burosumabem powinni by¢ wszyscy chorzy z rozpoznaniem XLH,
nie wytgczajac dorostych chorych z entezopatiami.t®

Obecnie terapia burosumabem jest refundowana w Polsce jedynie w przypadku chorych ponizej 18 r.z.
Leczone dzieci powinny kontynuowac terapie po zakonczeniu wzrostu w celu optymalizacji przyrostu
masy kostnej; autorzy wytycznych opublikowanych w 2025 Clinical practice recommendations for the
diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia, zalecajg kontynuowanie leczenia
burosumabem, przynajmniej do potowy 3. dekady zycia w celu osiggniecia ,szczytowej” masy
kostnej.t

Apel o wiaczenie tematyki choréb 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 srodowiska medycznego
i naukowego, konsultanci krajowi w dziedzinach medycyny zwigzanych z chorobami rzadkimi wnosimy

125MC, Burosumab 10mg, 20mg and 30mg solution for injection (Crysvita®), 2023, 1-16.

13 Burosumab for treating Xlinked hypophosphataemia in adults, Technology appraisal guidance TA993
Published: 7 August 2024, https://www.nice.org.uk/guidance/ta993/resources/burosumab-for-treating-
xlinked-hypophosphataemia-in-adults-pdf-82615969187269 (data dostepu: 20.02.2025r.)

14 SMC, Burosumab 10mg, 20mg and 30mg solution for injection (Crysvita®), 2023, 1-16.

15 Charakterystyka produktu leczniczego Crysvita® https://www.ema.europa.eu/en/documents/product-
information/crysvita-epar-product-information_pl.pdf (data dostepu: 20.02.2025r.)

16 Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji, Wniosek o objecie refundacjg leku Crysvita®
(burosumab) w ramach programu lekowego: , Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezong z chromosomem
X (XLH) (ICD-10 E.83.3)” Analiza weryfikacyjna, nr. 0T.423.1.18.2023, data ukonczenia: 20 lipca 2023 r.

17 Clinical practice recommendations for the diagnosis and management of X-linked hypophosphataemia.
Dieter Haffner et cons. Evidence-Based Guidelines, Published: 15 January 2025, Nature Review Nephrology
(2025).
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o wiagczenie tematyki choréb 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 doswiadczedn w zakresie rozwigzan systemowych,
dotyczacych chordb rzadkich mogtaby przynies¢ rownie wiele korzysci chorym, przyczyniajac sie
do optymalizacji polskiego systemu opieki zdrowotnej. Szczegdlnie cenna byftaby wymiana
doswiadczen wynikajgcych z wdrazania narodowych strategii/planéw postepowania w obszarze
chordb rzadkich. Polska jako jeden z dwdch ostatnich krajéw Unii Europejskich przyjeta swéj ,,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 chordb 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 krajow, ktore etap wdrazania swoich ,Planéw” i ,Strategii” majg za sobg,
dysponujg wnioskami i analitycznymi opracowaniami na ten temat.

Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat jeden z priorytetéw zdrowotnych w polityce Unii
Europejskiej. Jego efektem jest szereg rozwigzan i projektéw, ktérych celem jest wyréwnanie
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 I-ej potowie 2022 r., statym 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 szefowe;j
Komisji Europejskiej przez 43 europarlamentarzystédw, 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 krajow 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.

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

18 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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Pozwolimy sobie wyrazi¢ nadzieje, ze nasz wniosek zostanie przyjety z przychylnoscig i choroby rzadkie
doczekajg sie takiej pozycji w polskim systemie ochrony zdrowia, na jakg zastuguja. 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 chordb rzadkich.

Z wyrazami gtebokiego szacunku,

Stanistaw Mackowiak, Prezes Krajowego Forum ORPHAN oraz Anna Apel, Fundacja Na Ratunek
Dzieciom Z Choroba Nowotworowq

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.
Choroéb Rzadkich

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

Prof. dr hab. Anna Latos-Bieleriska, Konsultant Krajowy ds. Genetyki Klinicznej, Przewodniczqgca Rady
ds. Chordéb Rzadkich

Katarzyna Lisowska, Stowarzyszenie Hematologiczni i Fundacja Per Humanus

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

Przemystaw Marszatek, Mukokoalicja i Fundacja Matio

Prof. dr hab. Wojciech Mtynarski, kierownik Kliniki Pediatrii, Hematologii i Onkologii Uniwersytetu
Medycznego w todzi, cztonek Rady ds. Chordb 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 Doskonafosci
WUM ds. Chordb Rzadkich i Niezdiagnozowanych

Aleksandra Rudnicka, Stowarzyszenie SANITAS

Prof. dr hab. Piotr Socha, kierownik Oddziatu Gastroenterologii, Hepatologii, Zaburzeri Odzywiania
i Pediatrii w Centrum Zdrowia Dziecka, cztonek Rady ds. Chorob Rzadkich

prof. dr hab. Jan Styczynski, 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, przewodniczqcy Rady Ekspertow ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu

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

Anna Jasifska - 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:

Y
! DOCe: b
L N OVARTI S e SWIxx BioPharma L u

15


mailto:jasinska@greencomm.pl
mailto:mierzejewska@greencomm.pl

