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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, sSrodowisk 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.
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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 e w demokratycznych
spoteczenstwach to jest najlepszy sposéb, zeby zatatwié jakas
sprawe. Bo niezaleznie od wyniku wyboréw - kazdy bedzie musiat
cos$ z tym zrobié. Ochrona zdrowia musi skoncentrowad na sobie uwage szerszych grup spotecznych, a
takze politykéw. A to jest najwazniejsze, bo na koncu to politycy decydujg. O to nam chodzito, by
zainteresowac politykow 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, waznym, ale jednak zamknietym kregu specjalistéw, i ze
trzeba rozmawiaé o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktérzy na co dzien nie
zajmujg sie ochrong zdrowia, nie leczg, nie kierujg szpitalami, ale ktérym zalezy,
bo widzg, ze jest to najwazniejszy program spotfeczny. | moim zdaniem, jedynym sposobem,
by rozwigza¢ nabrzmiaty problem spoteczny, jest otwarcie go na inne Srodowiska, tak zeby
zainteresowaé nim osoby, ktdorym wczesniej nawet do glowy nie przysztoby zajmowad sie tym
tematem.

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

Bedac 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 zawieraé zapis o corocznym
expose premiera, ktére bedzie poswiecone kwestii szeroko pojetej polityki
spotecznej. Mogto by byé wygtaszane w Swiatowym Dniu Chorego - 11 lutego.
Miatoby sie odnosi¢ takie do aktualnych wyzwan zdrowotnych. Ideg
Medycznej Racji Stanu byto rozpoczecie debaty publicznej o ochronie zdrowia.
Debaty prowadzacej m.in. do tego, aby polski pacjent miat dostep do takiego leczenia, jak inni pacjenci
w Unii Europejskiej. Miejmy nadzieje, ze "Tezy dla Zdrowia” wypracowane przez Medyczng Racje Stanu
oraz cykliczne debaty przy okragtym stole bedg wsparciem dla racjonalnej reformy systemu ochrony

zdrowia w Polsce.

Dr n. med. Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Chordb
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 zwracaja sie wtasnie do lekarzy
rodzinnych, bo do nich witasnie pacjenci majg najwieksze zaufanie, czerpig wiedze i informacje na
temat wtasnego zdrowia - to najtatwiejszy i najlepszy kontakt ze stuzbg zdrowia.
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Prof. dr hab. med. Leszek Czupryniak, Kierownik Kliniki -
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, ktérego koniecznosci rozwoju sie nie kwestionuje, bo jest
on kluczowy dla kazdego obywatela. W tym ujeciu staje sie racjg stanu, majacy charakter
ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie
ma swojg racje stanu, wéwczas zmieniajgce sie ekipy rzadowe, bez wzgledu na swojg jakos$é
kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy plan rozwoju ochrony zdrowia.
Inwestycje w tym obszarze muszg by¢ najwyzszej jakosci i mie¢ charakter dtugofalowy. Na poczatku
tego wieku koncentrowano sie na tych dziedzinach medycyny, ktérych reforma przynosi szybko
zauwazalne zmiany — kardiologia inwazyjna, medycyna ratunkowa. Teraz zas najwiekszym
wyzwaniem sg choroby przewlekte, cywilizacyjne, a w ich przypadku horyzont dziatan i strategii musi
znacznie przekraczac cztery lata jednej kadencji parlamentarnej. Nie jest mozliwe prowadzenie spdjnej
i racjonalnej polityki w tym zakresie bez zgody na to, co najwazniejsze, czyli wtasnie bez podejscia
rozumianego jako racja stanu. Mdéwigc o medycznej racji stanu, mamy na mysli okres$lenie bardzo
konkretnych obszaréw, ktére w przewidywalnej przysztosci, na najblizsze 20-30 lat, bedg zawsze
rozwijane przez kolejne rzady, bez wzgledu na ich barwy polityczne. W 2019 r. powotane zostaty przy
Medycznej Racji Stanu: Rada Ekspertéw do spraw Chordéb Rzadkich oraz Rada Ekspertédw ds. Choréb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci. W 2020 r. ukonstytuowata sie Rada Ekspertow ds.
Onkologii. W 2021 r. powotano Rade Ekspertéw ds. Choréb Autoimmunologicznych. W latach 2016-
2023 Medyczna Racja Stanu zorganizowata i organizuje debaty, ktdrych celem byto stworzenie
platformy dialogu , przy okrggtym stole”, zaproponowanie rozwigzan oraz zainicjowanie konkretnych
dziatan w przestrzeni polityki zdrowotnej w Polsce. Ponizej przedstawiono w porzadku
chronologicznym spotkania Medycznej Racji Stanu w latach 2016-2024.

Monorowy patronat
................... Nycza

‘l Meqyczna
Racja Stany

M 7

Tabela. Spotkania Medycznej Racji Stanu w porzadku chronologicznym 2016-2024 r.

1. 5grudnia 2016 r. ,,Zdrowie i Bezpieczeristwo Narodowe” — tak jak
niebezpieczenstwa zewnetrzne wymagaja czujnosci i gotowosci do dziatania,
tak choroby cywilizacyjne wymagajg skutecznych dziatar systemowych
prowadzacych do ograniczenia zgondw i inwalidztwa Polakdw.

2. 29 czerwca 2018r. ,Tezy dla Zdrowia” - prezentacja wypracowanych przez
Rade Ekspertow propozycji pilnych rozwigzan systemowych.

3. 17 kwietnia 2019 r. ,Zdrowie - Kapitat Narodu” - potrzeba traktowania
naktadéw na zdrowie, jako inwestycji, a nie tylko wydatkdw, szczegdlnie w
odniesieniu do choréb przewlektych.

4. 10 pazdziernika 2019 r. ,,Czas w Onkologii” - apel o sSwiadomos¢ ryzyka
nowotworu kazdego z obywateli, czujnos¢ onkologiczng lekarzy pierwszego
kontaktu, szybki dostep do nowoczesnej diagnostyki i optymalnych metod
terapii.
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10 lutego 2020 r. ,,Ja Pacjent” - wymog orientacji catego systemu ochrony
zdrowia i opieki spotecznej na potrzeby pacjentéw. W kontekscie wyzwan
epidemiologicznych, klinicznych i ekonomicznych podkreslano potrzebe
solidarnosci z chorymi.

11 grudnia 2019 r. | Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb Metabolicznych i
Przeciwdziatania Otytosci - nadwage i otyto$¢ ma ponad 20 miIn Polakéw, 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.

13 maja 2020 r. — Il 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.

25 czerwca 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci Medycznej Racji Stanu online —
choroby metaboliczne stajg sie coraz wiekszym wyzwaniem dla systemdw
ochrony zdrowia w Polsce i na $wiecie.

10.

27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Zakaznych
Medycznej Racji Stanu online — choroby zakazne atakujg i od
odpowiedzialnosci obywatelskiej, szczepien profilaktycznych oraz dostepu do
skutecznego leczenia zalezy zdrowie i zycie wszystkich Polakdw.

11.

25 wrzes$nia 2020 r. Wartosci w medycynie - czego uczy nas Swiatowy kryzys
zdrowia - zdrowie jest jedng z najwiekszych wartosci cztowieka i
spoteczenstwa.

12,

7 grudnia 2020 r. Bezpieczenstwo pacjenta onkologicznego: profilaktyka,
diagnostyka, terapie, czas odchodzenia - sytuacja epidemiologiczna nie moze
zahamowac diagnostyki i leczenia nowotwordw.

13.

4 lutego 2021 r. Swiatowy Dzierh Walki z Rakiem - Otwarci dla pacjenta.
Otwarci na pacjenta - debata ekspercko-systemowa odnoszgca sie do
wyzwan onkologii w drugim roku pandemii Covid-19.

14.

26 lutego 2021 r. IV Spotkanie Online Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu - skupito sie na sytuacji chorych na choroby rzadkie w
czasie pandemii Covid-19 oraz szanse poprawy opieki dzieki wprowadzeniu
Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich oraz Funduszu Medycznego.

15.

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

16.

23 kwietnia 2021 r. Debata Medycznej Racji Stanu Postep terapeutyczny —
szansa dla pacjentéw.
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17.

Wyzwanie dla systemu. Perspektywa czasu pandemii Covid-19 - debata
ekspercko-systemowa odnoszaca sie do nowych mozliwosci terapeutycznych
w medycynie.

18.

17 czerwca 2021 r. | Spotkanie Rady Ekspertow MRS ds. Neurologii i
Psychiatrii - debata ekspercko- systemowa odnoszgca sie do nowych
mozliwosci terapeutycznych oraz poprawy modelu opieki w chorobach
mézgu.

19.

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

20.

28 wrzesnia 2021 r. 11l Spotkanie Rady Ekspertow Medycznej Racji Stanu ds.
Chordéb sercowo-naczyniowych, Metabolicznych i przeciwdziatania Otytosci
- choroby sercowo-naczyniowe, metaboliczne i otytos¢ stajg sie coraz
wiekszym wyzwaniem dla systemdw ochrony zdrowia w Polsce.

21.

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

22.

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, a dzieki diagnostyce i leczeniu moze by¢ wyeliminowane do 2030 .

23.

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

24.

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

25.

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

26.

30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Bezpieczenistwo
zdrowotne Polski - nowe wyzwania dla idei solidarnosci Europy. Zdrowie
jest podstawowa wartoscig w zyciu ludzi, a prawo do zdrowia nalezy do
katalogu podstawowych praw cztowieka.

27.

30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Aktualne wyzwania w
leczeniu nowotworéw kobiecych - Il etap kampanii informacyjno-
systemowej ,,Zdowie Kobiety — Bezpieczeristwo Rodziny”.
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28. 22 sierpnia 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertow ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
szybki i nielimitowany dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywne;j.

29. 22 wrzes$nia 2022 r. Wspdlne cele w realizacji idei Europejskiej Unii Zdrowia
- | debata ekspercka Medycznej Racji Stanu.

30. 26 wrzes$nia 2022 r. VI Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu - Rekomendowane jest wdrazanie Planu dla Chordb
Rzadkich w zycie oraz kontynuacja refundacji publicznej lekdw.

31. 14 listopada 2022 r. Bezpieczeristwo zdrowotne kobiet w Polsce w ramach
kampanii Bezpieczenstwo Rodziny - Zdrowie kobiety powinno by¢
traktowane priorytetowo w polskim systemie ochrony zdrowia.

32. 16 grudnia 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Wyzwania zdrowia -
poczucie bezpieczehstwa. Perspektywa 2022/2023 - W czasach pandemii
COVID-19 i wojny w Ukrainie wyzwania zdrowia powinny by¢ traktowane
priorytetowo we wszystkich aspektach funkcjonowania kraju.

33. 2 lutego 2023 r. Specjalna Debata Rady Ekspertow ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu pt. Wiedza, Determinacja, Wspoétpraca - Cancer Moonshot -
Dzieki wspdtpracy, mozemy zmniejszy¢ $miertelnos$¢ z powodu raka.

34. 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 Choréb Rzadkich 2021-2023 oraz Fundusz Medyczny

35. 30 marca 2023 r. Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb
Autoimmunologicznych Medycznej Racji Stanu - Rekomendowana jest
szybka diagnoza i leczenie choréb autoimmunologicznych.

36. 20 kwietnia 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Liczymy sie z naszym
zdrowiem - W ostatnich dekadach rosnie znaczenie pomiaru kosztéw w
systemie ochrony zdrowia

37. 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.

38. 22 czerwca 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Wartos¢ Zdrowie -
Zdrowie w Polsce musi by¢ traktowane przez rzad jako wartos$¢ narodowa, na
réwni z bezpieczeristwem narodowym i wzrostem gospodarczym.

39. 13 lipca 2023 r. Okragty Stét Medycznej Racji Stanu pt. Pacjenci-eksperci-
system. Jakos$¢ zycia w chorobach rzadkich i neurologicznych- Medyczna
Racja Stanu od kilku lat wspiera poprawe sytuacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi i neurologicznymi.
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40.

28 sierpnia 2023 r. VI Spotkanie Rady Ekspertow ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
szybki i nielimitowany dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywne;j.

41.

28 wrzes$nia 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.

42.

27 listopada 2023 ,,Choroby zakaZne - skala zagrozen” - Debata Medycznej
Racji Stanu. Choroby zakazne staja 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.

43.

5 grudnia 2023 , Aktywnos¢ zawodowa pacjenta i jego bliskich” - Debata
Medycznej Racji Stanu. Aktywno$¢ zawodowa jest ogromnym wyzwaniem.

44,

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

45.

28 lutego 2024 r. VIl Spotkanie Rady Ekspertow ds. Chordb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu - Choroby rzadkie w Polsce powinny by¢ traktowane
priorytetowo, a Plan dla Choréb Rzadkich 2024-2025 jak najszybciej
uchwalony i wdrazany. Powinien byé réwniez wykorzystany Fundusz
Medyczny na rzecz choréb rzadkich.

46.

26 marca 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu i Federacji Stowarzyszen
»Amazonki” pt. ,Sita kobiet” w ramach kampanii ,,Zdrowie kobiety —
bezpieczenstwo rodziny” - Zdrowie kazdej kobiety powinno by¢ priorytetem.

47.

22 kwietnia 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Wyzwania Zakaznicze —
Potrzebna Determinacja - rekomendowane jest priorytetowe traktowanie
chordb zakaznych w polskim systemie ochrony zdrowia w zakresie
finansowania edukacji, diagnostyki oraz leczenia.

48.

4 czerwca 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Edukacja, profilaktyka,
diagnostyka — fundamenty bezpieczenistwa zdrowotnego - bez edukacji,
profilaktyki i dobrej diagnostyki, ktére sktadajg sie na kulture zdrowotna
kraju, sukces w ochronie zdrowia jest niemozliwy.

49.

4 lipca 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Solidarnos$¢ w zdrowiu w
ramach kampanii wspotprowadzonej z Federacjg Stowarzyszen ,,Amazonki”
,,Sita kobiet. Zdrowie kobiety — bezpieczenstwo rodziny”, pod patronatem
honorowym Wicemarszatek Sejmu, Moniki Wielichowskiej.

50.

21 sierpnia 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu ,,Choroby rzadkie — nowe
otwarcie” — choroby rzadkie w Polsce powinny by¢ traktowane
priorytetowo, a Plan dla Choréb Rzadkich 2024-2025 wdrazany w zycie.
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51. 25 wrzesnia 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Postep medycyny w
trosce o senioréw oraz | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Bezpieczeristwa
Zdrowotnego Senioréw Medycznej Racji Stanu - Dekada Zdrowego Starzenia
sie na lata 2021-2030, to globalna wspdtpraca, majgca na celu poprawe zycia
0s0b starszych, ich rodzin i spotecznosci, w ktérych zyja.

52. 29 pazdziernika 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Liczymy sie z
naszym zdrowiem - w ostatnich dekadach rosnie znaczenie pomiaru kosztéw
catosciowych w systemie ochrony zdrowia w aspekcie pozyskiwanych
efektéow zdrowotnych z uwzglednieniem wynikdw pacjentéw (PRO).

53. 17 grudnia 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Europa i Polska wobec
wyzwan zdrowia - wg Komisji Europejskiej solidarnos¢ w zdrowiu to przede
wszystkim zmniejszanie nieréwnosci zdrowotnych miedzy obywatelami Unii
Europejskiej.

54. 31 stycznia 2025 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Czas w onkologii — czas
dla onkologii. Wspdlnota europejskich wyzwan — wyzwania w zakresie
profilaktyki, diagnostyki leczenia choréb onkologicznych.

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

Mgr Anna Jasiniska Mgr Grazyna Mierzejewska

2. Wprowadzenie, Mgr Anna Jasinska, Mgr Grazyna Mierzejewska,
Medyczna Racja Stanu

Medyczna Racja Stanu od poczgtku powstania wspiera poprawe sytuacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi w Polsce. Rada Ekspertow ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu spotyka sie juz
po raz dziesigty. Dyskusja bedzie dotyczy¢ Planu dla Chordb Rzadkich 2024-2025, w tym
w szczegodlnosci takich obszardw, jak: Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka, Rejestr Chorédb Rzadkich,
Platforma dla pacjentéw i lekarzy, Osrodki Eksperckie Choréb 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 lekéw do domu. Waznym aspektem
bedzie dyskusja nad poszerzeniem badan przesiewowych noworodkow.
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Definicjg choroby rzadkiej w Unii Europejskiej objete sg wszystkie choroby, ktérych zapadalnosé
to 1 na 2 tys. mieszkancow. W przypadku choroby ultrarzadkiej zapadalno$é wynosi 1 na 50 tys.
mieszkancéw. Chociaz kazda z chordb rzadkich wystepuje rzadko, to ich ogromna liczba sprawia,
ze dotyczg 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 oséb. Choroby rzadkie to najczesciej choroby
przewlekte, ciezkie, postepujace, zagrazajgce zyciu lub uposledzajgce funkcjonowanie chorego i jego
rodziny. Wiekszos¢ z choréb rzadkich ma poczatek w dziecinstwie (65-75%), a 80 % posiada podtoze
genetyczne. Duzym problemem dla pacjentdw 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¢ leczony niewtfasciwie 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, ktére zubazajg rodziny pacjentéw. Jesli do tego dodamy czeste interwencje
chirurgiczne, nie zawsze skuteczng walke z towarzyszgcym 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 pacjentdw 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 wspdtpracujacych z KFO).
Na podkreslenie zastuguje prawie dwukrotny wzrost liczby organizacji wspétpracujacych 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% respondentdw, 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 oséb 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 priorytetow 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% respondentdw,
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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 pacjentéow w trudnej sytuacji materialnej,
udzielenie wsparcia psychologicznego dla pacjentéw i ich rodzin. 91% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzebe zmian w zakresie edukacji. Potrzeby zmian wskazywano w ujeciu o$wiaty — dostosowanie
szkét do uczenia osdb z niepetnosprawnosciami, asystent osoby z niepetnosprawnosciami w szkotach,
dostosowanie metod uczenia do potrzeb oséb z niepetnosprawnosciami oraz zmiana kwalifikacji
do nauczania, w tym mozliwo$¢ ustawowa podania lekdw ratujgcych zycie przez personel placéwki
edukacyjnej. Réwnolegle w zakresie edukacji zwracano uwage na koniecznos$¢ edukacji lekarzy
orzecznikdw o specyfice choréb rzadkich, w tym edukacji personelu medycznego — lekarzy specjalistow,
lekarzy POZ, pielegniarek, a nawet ratownikdéw 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 noworodkéw, 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
czasteczko-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¢ klinicystéow
wsparfo jak najszybsze powotfanie osrodkéw eksperckich chordb rzadkich (OECR) oraz poprawe
dostepu do diagnostyki i terapii.2

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

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

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

3. Dostep do lekéw, wyrobdw medycznych i Srodkdéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego
stosowanych w chorobach rzadkich.

4. Polski Rejestr Chordb Rzadkich.

5. Karta Pacjenta z chorobg rzadka.

1 http://rzadkiechoroby.org/audyt/audyt-2023/

2 https://rzadkiechoroby.org/audyt-kliniczny-krajowego-forum-orphan-2025/
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6. Rozwdj Platformy Informacyjnej Choroby Rzadkie - informacja dla pacjentéw i lekarzy.?

W dniu 13 sierpnia 2024 r. Rada Ministréw przyjeta uchwate w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla
Choréb 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 sSrodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, ktére wykorzystywane sy 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 szczegbdlnym 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 choréb
rzadkich. Do 31 grudnia 2024 r. przeprowadzone zostang analizy dotyczace uzupetnienia wykazu
Swiadczen gwarantowanych oraz okreslenia sposobu finansowania badan genetycznych. Analizowany
bedzie réwniez sposdb 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 wykonujacych wielkoskalowe badania
genomowe, ktére stosowane sg w diagnostyce genetycznej choréb rzadkich. Poprawiony bedzie
dostep do nowoczesnej aparatury medycznej oraz lekdw i $rodkdédw 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 Rzadkg — sktadowe systemu, niezbedne
do monitorowania proceséw zwigzanych z opieka medyczng. Rozwigzanie to podniesie takze
bezpieczenstwo pacjentdw z chorobg rzadka. W celu podnoszenia swiadomosci o chorobach rzadkich
przeprowadzona zostanie ogdlnopolska kampania spoteczna.?

3. Stanowiska prelegentéw

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

3 https://www.gov.pl/web/zdrowie/plan-dla-chorob-rzadkich--projekt-w-konsultacjach

4 https://www.gov.pl/web/premier/uchwala-w-sprawie-przyjecia-dokumentu-plan-dla-chorob-rzadkich-na-
lata-20242025
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Redaktor Iwona Schymalla, Medexpress

Witam Panstwa na kolejnej debacie Medycznej Racji Stanu. To juz dziesigte
spotkanie Rady Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Duzo sie
dzieje wokét tej tematyki, takze na etapie prac parlamentarnych, gdzie rozpoczety
sie prace nad Ustawg o Chorobach Rzadkich. Bedziemy mowi¢ o chorobach
rzadkich takze w kontekscie polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej. Jest
to niezwykle wazny moment, ktéry nalezy wykorzysta¢ do tego, aby promowac
kwestie zwigzane z leczeniem i diagnostyka w chorobach rzadkich. Mamy wiele
dokonan w Polsce, ktére mozemy przedstawi¢ na forum Unii Europejskiej. Chodzi
takze o podzielenie sie doswiadczeniami z innych krajow i zastanowienie sie,
co mozemy aplikowa¢ w Polsce.

Anna Jasinska, Rzecznik Medycznej Racji Stanu

Dzisiaj spotyka sie Rada ds. Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu po raz
dziesigty. Bardzo Panstwu dziekujemy za dotychczasowa wspédtprace, ale
mysle, ze przed nami kolejne dziesie¢, a moze i dwadziescia spotkan. Tyle
bedzie potrzeba, aby poprawi¢ opieke nad pacjentami z chorobami
rzadkimi. Kiedy dziewiec¢ lat temu powotywalismy Medyczng Racje Stanu,
o chorobach rzadkich méwito sie, jak o chorobach zapomnianych. Teraz 2 49
wiemy, ze z chorobg rzadka zyje ponad 3 miliony oséb w Polsce, okoto 30 milionéw w Europle i 350
miliondw na $wiecie. Z roku na rok, poziom swiadomosci na temat chordb rzadkich sie zwieksza.
Aktualnie, poczucie solidarnosci, ktore zawsze stato na poczgtku myslenia o chorobach rzadkich, w tej
chwili w Europie nabiera jeszcze nowego wyrazu. Dlatego zdecydowalismy sie, zeby jeszcze raz
przypomnieé, czym sg choroby rzadkie. W aspekcie naszych dyskusji jest bardzo wazny temat tranzycji,
czyli przejscia od wieku dzieciecego i opieki pediatrycznej do opieki nad dorostym z chorobg rzadka.

Mgr Grazyna Mierzejewska, Medyczna Racja Stanu

W ramach pracy Medycznej Racji Stanu zajmowalismy sie chorobami rzadkimi
wtedy, kiedy jeszcze o nich nie méwiono. Ale zrobiliémy to réwniez ze wzgledu
na to, ze poznatyémy Pana Profesora Zbigniewa Zubera. | to dzieki
zaangazowaniu Pana Profesora, empatii i temu, co nam powiedziat,
zdecydowalismy sie zainicjowac pierwszg Rade Ekspertow Medycznej Racji Stanu
— Rade Ekspertéow ds. Chordb Rzadkich. Od samego poczatku podkreslalismy
znaczenie holistycznego podejscia do chorego z chorobg rzadka, ale réwniez
koniecznos¢ zmian legislacyjnych, ktére zapewnia pacjentowi podmiotowosé
w systemie ochrony zdrowia, edukacji, pracy i opieki spotecznej. Biura Rzecznika Praw Pacjenta
i Rzecznika Praw Obywatelskich otrzymujg duzo skarg od pacjentdw z chorobami rzadkimi
i od ich rodzin. Chciatam takze powiedzieé, ze choroby rzadkie generuja nie tylko wyzwania kliniczne,
ale réwniez socjalne. Bez zapewnienia opieki medycznej i socjalnej nie zagwarantujemy chorym godnej
jakosci zycia.

Bardzo sie ciesze, ze dzieki aktywnosci i dziataniom Pani Profesor Alicji Chybickiej, powstaje Ustawa dla
Choréb Rzadkich. Jako Medyczna Racja Stanu czujemy sie uczestnikami tego procesu. Bedziemy
wspierac¢ takg ustawe, ktéra bedzie holistyczna i wykorzysta najlepsze doswiadczenia europejskie
w tym zakresie. Ustawa dla Chordéb Rzadkich bedzie uwiericzeniem wieloletniej pracy ekspertow,
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w tym dziatan Medycznej Racji Stanu. Apeluje w imieniu wszystkich cztonkéw Rady ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu, zebysmy takg ustawe stworzyli w 2025 r. Nie wyobrazamy sobie, ze bedziemy
opiekowad sie podmiotowo i holistycznie pacjentem z chorobg rzadka bez takiej ustawy przez dalsze
lata. Ustawa stwarza réwniez bezpieczne podstawy do opieki nad chorymi na choroby rzadkie
i ich rodzinami, bo ustawa to sg zdefiniowane naktady budzetowe, wskazniki pomiaru i coroczny raport.

Prof. Zbigniew Zuber, Prezes Polskiego Towarzystwa
Reumatologicznego, Przewodniczqcy Rady Ekspertow
ds. Chorob Rzadkich MRS

Ustawa dla Chordb Rzadkich jest dtugo oczekiwanym fundamentem
dla naszych codziennych dziatan. Cieszymy sie, bo po tylu latach
pracy, gdzie wiasciwie pewne rzeczy byty nie do rozwigzania, w tej chwili stajg sie czyms absolutnie
normalnym. Obecnie pacjenci z chorobami rzadkimi stajg sie takimi samymi pacjentami, jak pacjenci
w innych dziedzinach medycyny. Bardzo dziekuje réwniez za zaproszenie do debaty, ktérg Pani
Profesor Alicja Chybicka organizowata w Sejmie RP z czterema zespotami parlamentarnymi.
Ja przedstawitem w trakcie tego spotkania, jak rozwigzaliSmy problem przejscia z opieki pediatrycznej
do opieki nad dorostymi pacjentami w reumatologii. W reumatologii nie mamy z tym najmniejszych
problemdw. Karty przejscia, ktére pokazywatem, dziatajg na co dzien. Granica 18 roku zycia stwarza
zagrozenie, ze mniej wiecej 50% pacjentdéw moze przestac sie leczy¢. To jest ogromny problem w skali
nie tylko europejskiej, ale i Swiatowej. Ja pokazywatem, jak to rozwigzalismy w reumatologii z kartg
przejscia i bezposrednim skierowaniem do osrodka dla dorostych. Jednak to musi sie sta¢ wczesniej,
bo co najmniej rok wczesniej pacjent musi wiedzie¢, do kogo trafi. To jest niezwykle istotne. Nie ma
mozliwosci, zeby pacjent dostawat skierowanie dopiero po ukornczeniu 18 roku zycia. To musi by¢
odpowiednio wczesnie przygotowane. To jest jeden z najwazniejszych elementdw kontynuacji opieki.
Od 16 do 18 roku zycia pacjent ma by¢ zarejestrowany w osrodku dla dorostych i musi mieé petng
kontynuacje leczenia. Zaden pacjent nie moze z tego systemu wypasé. Jezeli jakikolwiek pacjent
wypadnie, jest to ogromna kleska systemu. Ten pacjent do nas w koricu wréci, ale w znacznie gorszej
formie, ze znacznie zwiekszonymi kosztami i z wiekszymi problemami. Jego choroba bedzie gorzej
przebiegad.

Ustawa o Chorobach Rzadkich bedzie oczywiscie znakomitym rozwigzaniem, ale my juz teraz musimy
mie¢ wsparcie naszej codziennej pracy. Rozszerzenie liczby osSrodkéw eksperckich (OECR) zajmujacych
sie pacjentami z chorobami rzadkimi jest absolutnie konieczne. My leczymy po to, zeby uzyska¢ cel.
Koszty, jakie ponosimy, to nie jest koszt, to jest inwestycja w zdrowie naszego spofeczeristwa
i chciatbym, zeby to wybrzmiato. PowinniSmy réwniez wypracowa¢ model szybszego dostepu
do nowych lekéw, bo to jest niekiedy zbyt dtugo, ale tutaj mamy znakomite wsparcie ze strony
Ministerstwa Zdrowia. Dodatkowo trwajg prace nad przyspieszeniem oceny technologii lekowych
oraz wyroboéw medycznych i diagnostyki. Bardzo waine jest poszerzenie dostepnosci testéw
przesiewowych noworodkéw. Jestesmy w tej chwili na trzecim miejscu w Europie pod wzgledem liczby
testow przesiewowych w krajowych programach badan noworodkéw.

Chciatem bardzo podziekowa¢ Panu Ministrowi Markowi Kosowi, Dyrektorowi Mateuszowi
Oczkowskiemu oraz catemu zespotowi Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie
Zdrowia, ze wiekszo$¢ chordb reumatycznych, w tym choroby rzadkie majg refundowane nowoczesne
terapie. Rola nowoczesnej terapii jest absolutnie nie do przecenienia. Mamy juz w tej chwili dane,
ze znakomicie poprawita sie jakos¢ zycia naszych pacjentéw i zmniejszyty sie naktady ZUS na renty
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i absencje chorobowe. By¢ moze jeszcze tego tak bardzo nie wida¢ w catosci systemu, bo leczonych
innowacyjnie w Polsce jest ok. 40 tysiecy oséb na wszystkie choroby reumatyczne. Odnotowalismy
zauwazalny trend, ze spada nieobecnos¢ w pracy, natomiast wzrasta zaréwno satysfakcja pacjentéw
oraz ich produktywnosc.

W zakresie chordb ultrarzadkich w reumatologii mamy postep w refundacji. Takim przyktadem jest
choroba Stilla - jedna z najniebezpieczniejszych choréb, bo powiktaniem jest zespdt aktywacji
makrofagéw. Obecnie sg refundowane leki, ktére ratujg zycie naszym pacjentom. Mozliwosci leczenia
naszych pacjentéw z choroba Stilla znacznie sie poprawity. Chciatbym podkresli¢, ze pacjenci chorujgcy
na choroby rzadkie genetycznie uwarunkowane, w tym choroby autoimmunizacyjne, majg gorszg
sytuacje niz pacjenci onkologiczni. Z niektorych chordb onkologicznych mozemy pacjentéw wyleczyg,
natomiast z chordb autoimmunizacyjnych genetycznie uwarunkowanych nie. Mozemy tych pacjentéw
objac tylko kompleksowg opieka i dtugotrwale leczy¢. To jest ogromny postep.

Poset Adam Jarubas, Przewodniczqcy Komisji
Zdrowia Publicznego w Parlamencie Europejskim

Szanowni uczestnicy dziesigtego spotkania Rady Ekspertéw ds.
Choréb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Witam Panstwa bardzo
serdecznie. Jestem zaszczycony zaproszeniem do debaty
i przepraszam, ze nie moge by¢ razem z Panstwem dzisiaj z powodu
rownolegtych brukselskich obowigzkéw przewodniczagcego SANT.
SANT, to nowo powotana, pierwsza w historii Parlamentu i Unii stata i legislacyjnie petna Komisja
Zdrowia Parlamentu Europejskiego. Jak pokazata pandemia COVID-19, dzisiejsze wyzwania zdrowotne
nie znajg granic. Ale pandemia pokazata rowniez, jak o wiele bardziej skuteczni i wydajni mozemy by¢
w Unii, wspdtpracujagc zamiast konkurowaé o ograniczone zasoby w sposdb, ktéry podnosi ceny.
Pandemia stworzyta oddolne poparcie spoteczne dla wiekszego zaangazowania Europy w obszarze
zdrowia i nie mozemy zaprzepasci¢ tych spotecznych oczekiwan oraz nadziei. Mamy ponad szesc¢
tysiecy chordb rzadkich, ktdre dotykajg miliony oséb w Unii Europejskiej. Choroby rzadkie to jeden
z kluczowych probleméw poruszanych w Komisji SANT. Podjeliémy decyzje o uruchomieniu konsultacji
zainicjowanych réwnolegle z Dniem Chordb Rzadkich na temat choréb rzadkich w Europie
skierowanych w szczegdlnosci do pacjentéw i ich opiekundw, naukowcdéw, pracownikow stuzby
zdrowia i decydentéw. Wyniki mogg postuzy¢ jako podstawa do dalszego wspdlnego stanowiska
Parlamentu Europejskiego z zaleceniami dla Komisji dotyczgcymi polityki i dziatan w tym obszarze.

W Parlamencie Europejskim przyjelismy przepisy dotyczace Europejskiej Przestrzeni Danych
Dotyczacych Zdrowia (EHDS) pod koniec ostatniej kadencji, a w styczniu 2025 r. zostaty one ostatecznie
poparte w Radzie Unii Europejskiej. Mamy nadzieje, ze europejska przestrzenn danych zdrowotnych
pozwoli na zebranie wystarczajgcej puli danych badawczych, aby generowaé postep w badaniach
rowniez w obszarze terapii choréb rzadkich. W chorobach rzadkich musimy rowniez usprawnié i lepiej
wykorzystaé transgraniczne dziatanie Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN).

Trwajg prace nad pakietem farmaceutycznym. Tutaj rowniez istniejg rozwigzania, ktére moga
stymulowaé rozwdj i dostepnos¢ lekdw na choroby rzadkie. W parlamencie jesteSmy gotowi
do negocjacji od kwietnia 2024 roku. Mamy nadzieje, ze polska prezydencja bedzie w stanie
przeforsowac ogodlne podejscie Rady do rozpoczecia tréjstronnych rozméw tzw. trilogédw. Musimy
spetni¢ oczekiwania opinii publicznej dotyczace wiekszego zaangazowania Europy w zdrowie, a rzadkie
choroby sg kluczowym obszarem, w ktérym mozna to zrobic.
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Razem mozemy upewnic sie, ze nikogo nie zostawimy w tyle. Jak zawsze powtarzam, zdrowie moze
zalezeé¢ od kodu DNA, ale w Unii Europejskiej nie powinno zalezeé¢ od kodu pocztowego. Bardzo
Panstwu dziekuje za uwage i serdecznie pozdrawiam.

Prof. Alicja Chybicka, Postanka na Sejm RP, Sejmowa
Komisja Zdrowia, Przewodniczqca Zespotu
Parlamentarnego ds. Chordb Rzadkich,
Transplantologii i Rodzicow dla Klimatu

Przy tworzeniu Ustawy o Chorobach Rzadkich przyda sie kazda mysl ’
i postulat, ktére dotycza choroby rzadkiej na kazdym etapie

diagnostyki, leczenia, a potem dtugiej obserwacji, w tym przejscia z dzieciectwa do dorostosci.
To wszystko jest do zapisania w tej ustawie. To bedzie pierwsza w historii Polski ustawa o chorobach
rzadkich. Bedzie to ustawa kierunkowa, ktéra w preambule, czyli we wstepie do tej ustawy,

prof. Alicia Chybicka

a legislacyjnie to nazywa sie w zatozeniach ustawy, ze kluczowa jest holistyczna, czyli catosciowa opieka
nad chorym z chorobg rzadkg w Polsce. Ustawa pozwoli na stworzenie takich warunkdw, ktére pozwolg
choremu na chorobe rzadkg trafi¢ do OECR, czy Osrodka Eksperckiego Choréb Rzadkich. Tych
osrodkdw mamy zdecydowanie zbyt mato. Jest wiele choréb, z ktérymi nie ma gdzie pacjenta
skierowac i ci pacjenci kragzg od jednego do drugiego miejsca.

Dziekuje Panu Stanistawowi Mackowiakowi, ktdry napisat pierwszg wersje ustawy. Na Zespole
Parlamentarnych ds. Chordb Rzadkich w dniu 18 marca 2025 r. byto sporo oséb i kazdy zgtaszat swoje
postulaty do tej ustawy.”> Mamy zgode od Pani Minister lzabeli Leszczyny, a na poktadzie Panig
Wiceminister Urszule Demkow i Panig Dyrektor Dominike Janiszewska-Kajke. Jak juz bedziemy mieli
gotowy projekt tej ustawy, to pdjdziemy do Pani Minister i ona podejmie decyzje, czy to bedzie
procedowane drogg rzgdowa, jak bym chciata, czy poselskg. Wtedy bede musiata zebraé 15 postéw
i ich podpisy. To nie jest zaden problem, ale droga rzgdowa ma wiekszg moc. Na tym mi zalezy i wolata
bym, zeby to wyszto od Pani Minister. Bardzo wazne jest wsparcie prac nad ustawg przez Rade
ds. Chordéb Rzadkich pod przewodnictwem Pani Profesor Anny Kostery-Puszczyk.

W zakresie leukodystrofii metachromatycznej jest pilna konieczno$¢ wprowadzenia do przesiewu
noworodkowego badania wykrywajgcego tg chorobe. Osrodek we Wroctawiu jest gotowy
na podawanie terapii genowo-komadrkowej, dzieki ktorej dzieci majg szanse na zdrowe i normalne
zycie. W zakresie hemofilii, dzieci z hemofilia w Polsce sg dalej leczone czynnikiem podawanym
dozylnie, co trzy tygodnie. W chwili obecnej, dzieci do drugiego roku zycia majg leczenie podskdrne
refundowane przez budzet panstwa. Niestety, mimo moich pism, dzieci od drugiego roku zycia dzieci
sg dalej ktute dozylnie. Przetarg sie odbyt dla dorostych, natomiast nie byto przetargu dla dzieci.

Tranzycja, to opieka medyczna w procesie przejscia od wieku dzieciecego i opieki pediatrycznej
do opieki nad dorostym z chorobg rzadka. Temu tematowi byto poswiecone cate posiedzenie czterech
parlamentarnych zespotéw dotyczgcych chordb rzadkich w dniu 4 marca 2025 r.° Problem jest
generalnie we wszystkich dziedzinach chordéb rzadkich. Nawet w onkohematologii dzieciecej jest
problem z opieka procesu przejscia z opieki pediatrycznej, z racji tego, ze mamy w niektérych

5 https://www.sejm.gov.pl/Sejm10.nsf/agent.xsp?symbol=POSIEDZENIAZESP&Zesp=968
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nowotworach wyleczalnos¢ prawie 100%, a w innych 90%. Do jakiegos czasu wszystkie dzieci mielisSmy
pod opieka, teraz potrzebujemy pomocy onkologdéw i hematologow.

Prezes Stanistaw Mackowiak, Prezes Krajowego
Forum na Rzecz Terapii Chorob Rzadkich ORPHAN i
Federacji Pacjentdéw Polskich

Cata grupa ludzi, ktérzy sq zaangazowani w to, zeby systemowo
rozwigzac opieke dla chorych na choroby rzadkie, doprowadzita do
tego, ze juz nie tylko sie mowi, ale juz sie to robi, jesli chodzi o
Ustawe o Chorobach Rzadkich. Pamietam, jak zaczynalismy w 2008
roku prace nad Planem dla Chordb Rzadkich, to zastanawialismy sie, jakim aktem prawnym nalezatoby
wprowadzi¢ rozwigzania systemowe i juz wtedy méwiliSmy o ustawie. Potem przez lata uznalismy,
Ze najwazniejsze jest zrobienie pierwszego kroku wspieranego jakimkolwiek aktem prawnym. Teraz,
Szanowni Panistwo, dojrzeliSmy do tego, ze przygotowujemy Ustawe o Chorobach Rzadkich. W zwigzku
z tym, jak byta pierwsza decyzja Pani Poset Alicji Chybickiej, ze mozemy to zrobi¢, to natychmiast
wzielismy sie do pracy. Pierwszy projekt Ustawy o Chorobach Rzadkich zostat przygotowany
i zaprezentowany w Sejmie RP w trakcie posiedzenia Zespotu Parlamentarnego ds. Chordb rzadkich
w dniu 18 marca 2025 r. Mamy mnéstwo deklaracji z najrdzniejszych $rodowisk, tgcznie
ze srodowiskami prawniczymi i legislacyjnymi, ze te ustawe przygotujemy. Jest deklaracja ze strony
Pani Przewodniczacej, Pani Profesor Chybickiej, ze te wszystkie dziatania na poziomie parlamentarnym
beda prowadzone bardzo szeroko i szybko. Jest rowniez deklaracja Pani Minister Izabeli Leszczyny:
»przygotujcie projekt ustawy i bedziemy go procedowa¢ w najszybszym tempie, w jakim bedzie
to mozliwe”. Na pewno przygotujemy Ustawe o Chorobach Rzadkich i na pewno przekazemy
j3 Ministerstwu Zdrowia do dalszej legislacji.

Tematu choréb rzadkich nie udato sie wtgczy¢ jako jednego z priorytetdw zdrowotnych do polskiej
prezydencji w Radzie Unii Europejskiej. Jednak dzieki Pani Minister Urszuli Demkow, zostaty
zorganizowane dwie konferencje poswiecone chorobom rzadkim w dniu 10-11 kwietnia 2025 r.
Odbedg sie one na Warszawskim Uniwersytecie Medycznym. Pierwszy dzien to bedzie konferencja
organizowana przez Europejski Komitet Spoteczno-Ekonomiczny (EKEZ), a drugi przez konsorcjum
ztozone z Ministerstwa Zdrowia, ERDERA, ABM, EURORDIS i Krajowego Forum na rzecz terapii choréb
rzadkich ORPHAN. Bedziemy mieli szanse na to, zeby pochwali¢ sie tym, czym mozemy sie pochwali¢
na poziomie europejskim, ale réwniez bedziemy oczekiwali od naszych przyjaciét z Europy, zeby
pochwalili sie tym, z czego my mozemy skorzystac, z ich dobrych praktyk. Takze w tym momencie
mamy sytuacje naprawde optymistyczna.

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Kliniki i -
Katedry Neurologii WUM, Przewodniczgca Rady ds.
Chordb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia

Powstanie Ustawy dla Chordb Rzadkich daje szanse, zeby prace,
ktdre byty prowadzone przez ostatnie lata i nadal trwajg przyniosty
trwaty efekt. Plan dla Choréb Rzadkich ma to do siebie, ze ma swdj g__
ograniczony czas realizacji, natomiast ustawa to jest ten mechanizm,
ktéry pozwoli w sposéb trwaty wskaza¢ na potrzeby i $ciezki rozwigzywania potrzeb pacjentéw
z chorobami rzadkimi. Ustawa ma réwniez szanse wyj$¢ poza obszar ochrony zdrowia, bo kluczowy jest
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nie tylko dostep do diagnostyki i leczenia, ale réwniez edukacja i opieka socjalna przez wiele dekad
zycia z chorobg rzadka. To wszystko wptywa na funkcjonowanie samego pacjenta, ale rdwniez jego
rodziny. Wszystkie zadania, o ktérych méwimy bedg mogty zostaé zrealizowane tylko wtedy, kiedy
zostanie narysowana mapa i sciezka, ktérg powinien poruszac sie pacjent z chorobg rzadkg w systemie
po to, zeby diagnoza byta szybka, terapia dostepna i dostosowana do jego potrzeb. Mamy nadzieje,
ze w 2025 r. zostang powotane osrodki eksperckie choréb rzadkich (OECR), ktérych nam w tej chwili
brakuje. Obecne 44 osrodki powofane na bazie cztonkostwa w ERN s z cata pewnoscia
niewystarczajgce. Osrodki OECR muszg, zeby zachowac¢ swojg wydolnos¢, byé w odpowiedni sposdb
usytuowane we wspdtpracy z osrodkami o nizszej referencyjnosci. To znaczy, ze pacjenci nie zawsze
bedg musieli by¢ przez kolejne 5, 10, czy nawet 50 lat swojego zycia pod opieka osrodka eksperckiego.
Czasami osrodek lokalny, bedacy blisko pacjenta powinien swiadczy¢ biezgcg opieke we wspétpracy
z OECR. Mysle, ze wazne sg coraz czesciej zgtaszane przez pacjentdw postulaty dotyczace realizacji
programow lekowych w chorobach rzadkich w osrodkach potozonych blizej domu pacjenta, a nie tylko
w osrodkach uniwersyteckich. Podréze pacjentdw po Polsce wigzg sie z wieloma ucigzliwosciami
i kosztami. Oczywiscie kwestia dostepu do diagnostyki, zarbwno genetycznej, jak i w chorobach
niegenetycznych jest szalenie wazna. Mamy zapewnienie ze strony Ministerstwa Zdrowia, ze zostanie
wprowadzona legislacja, ktéra pozwoli na poprawe dostepu do diagnostyki genetycznej.
Chciatam réwniez zwrdci¢ uwage na aspekt dotyczacy przekazywania pacjenta z opieki pediatrycznej
do opieki dorostej. Ja przed péttora tygodniem bytam na spotkaniu zarzadu Europejskiej Sieci
Referencyjnej Choréb Nerwowo-Miesniowych ERN EURO-NMD. Wg standarddw europejskich, proces
przekazywania pacjenta z opieki pediatrycznej powinien zaczyna¢ sie okoto 16 roku zycia. Powinnismy
przygotowywac pacjenta, ktéry wchodzi w dorostos¢, jego opiekundw, ale rdwniez osrodek
pediatryczny i osrodek, ktéry bedzie kontynuowat opieke do tego, zeby jako$¢ opieki, dostep do terapii
nie pogorszyty sie w momencie ukoniczenia 18 roku zycia. Konieczne jest w tym celu stworzenie
niezbednych swiadczen telemedycznych (konsultacje lekarz-lekarz miedzy osrodkiem pediatrycznym
a zajmujgcym sie dorostymi). Wydaje sie, ze konieczna bedzie takze modyfikacja ustawy
o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkdw publicznych w zapisach dotyczacych
listy oczekujacych, tak aby pacjent kontynuujacy leczenie choroby przewlektej po ukonczeniu 18 r.z.,
nie musiat ustawia¢ sie w poradni dla dorostych jako pacjent ,nowy”, pierwszorazowy, aby byta
to prawdziwa i ptynna kontynuacja leczenia. Méj osrodek ma pod jednym dachem pacjentéw
pediatrycznych i dorostych. To jest rzeczywiscie dla nas i wielu naszych pacjentéow wielki komfort.
Zwracam jednak uwage na ,efekt kuli sSniegowej”, czyli sytuacje, w ktdrej pediatrzy przekazuja
pacjenta, ktéry wydoroslat, robigc przestrzenn dla pacjenta, ktéry wtasnie zostat zdiagnozowany.
Osrodki leczace pacjentdw dorostych sprawuja nad nimi opieke. Czasami, méwie o tym samym
pacjencie i jego perspektywie zycia, przez kolejne kilkadziesigt, nawet szesé¢dziesigt czy wiecej lat,
a réwnoczes$nie doptywajg do tych osrodkéw dla dorostych pacjenci z chorobami powszechnymi,
cywilizacyjnymi. To réwniez musi zosta¢ w odpowiedni sposéb zaadresowane w rozwigzaniach
dotyczacych osrodkéw eksperckich leczacych pacjentdw dorostych. Trzeba poprawi¢ wspotprace
z lokalnymi osrodkami, ktére z pewnoscia czesc¢ tej przewlektej opieki, pracujgc we wspdtpracy i pod
kierunkiem osrodka eksperckiego, bedg w stanie w kompetentny i komfortowy dla pacjenta sposdb
przeprowadzi¢. Wyzwan jest bardzo duzo, ale jestem przekonana, ze dobra alokacja srodkow
doprowadzi do tego, zeby pacjenci nie stali w kolejkach tam, gdzie nie powinni sta¢, ale zeby byli objeci
opiekg dedykowang dla ich konkretnego rozpoznania. Odpowiednia alokacja $srodkow finansowych
i wycena $wiadczen umozliwi osrodkom eksperckim choréb rzadkich (OECR) wtasciwe funkcjonowanie.
Obecnie osrodki te pracujg w bardzo nieduzym komforcie, a dyrektorzy szpitali czasami wrecz
rezygnujg z podpisania umow na dziatanie w ramach ERN, poniewaz my pracujemy na tych samych
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zasadach finansowania, co kazdy osrodek jednoimienny w Polsce. Zapewnienie pacjentom w osrodku
eksperckim opieki, diagnostyki i leczenia na najwyiszym europejskim poziomie oznacza,
ze te rozwigzania muszg wejs¢ w zycie mozliwie jak najszybciej. To dotyczy zaréwno dostepu
odpowiedniego finansowania badan genetycznych, jak i podstawowych aspektéw funkcjonowania
OECR, wyceny swiadczen, ktdra pozwoli nam na zwiekszenie zatrudnienia, skrécenie kolejek. OECR aby
spetniaé swoje zadania muszg zosta¢ wyposazone w odpowiedni dostep do diagnostyki i leczenia,
muszg byé w stanie wzmocni¢ sie kadrowo. Dodatkowe, poza tym co robig wszystkie osrodki
specjalistyczne w Polsce zadania realizowane obecnie przez ERN-y, a w niedtugiej przysztosci przez
kolejne krajowe OECR wymagajg duzego zaangazowania czasu ekspertow. Jesli mamy skrdcié¢ odyseje
diagnostyczng, zapewni¢ dobry standard opieki przewlektej, systemowe rozwigzania sg konieczne.

Chciatabym wskazac¢ takze pilne potrzeby, jesli chodzi o pacjentédw z chorobami rzadkimi o podtozu
neurologicznym. Neurologia jest dosy¢ szczegdlng dziedzing w kontekscie chordb rzadkich, poniewaz
pacjenci z chorobami rzadkimi w neurologii nie s3 czyms unikalnym. To jest nasz chleb powszedni.
Ponad pofowa chordéb rzadkich to choroby, albo neurologiczne, albo z znaczacg symptomatologia
wiasnie z obszaru uktadu nerwowego. Z punktu widzenia neurologii dorostych bardzo wiele dobrego
w ostatnim okresie sie wydarzyto.

Bardzo dziekuje Ministerstwu Zdrowia za dostrzezenie potrzeb pacjentéw z miastenig. To dotyczy
zarowno refundacji aptecznej leku doustnego, jak i wprowadzenia nowego programu lekowego, ktéry
w tej chwili zaczyna nabiera¢ tempa w tych osrodkach w Polsce, ktére przystgpity do tego programu.
Zostaty zarejestrowane nowe leki do leczenia miastenii. Mamy dwa w naszym programie lekowym,
ale z zawezeniem kryteridéw wigczenia. Bardzo wazine, zeby leki mogty trafi¢ przynajmniej do tych
najbardziej aktywnie ciezko chorujgcych pacjentéw, ale potrzeby chorych sg na pewno wieksze, jak
w terapiach biologicznych. Czesto nawet na leki z tej samej grupy nie kazdy pacjent odpowiada tak
samo dobrze, a wiec pewna mozliwo$é personalizacji terapii bytaby bardzo wazna.

Lista chordb neurologicznych, w ktérych dochodzi do przetomowych odkry¢ w zakresie terapii
w ostatnim okresie na szczesdcie sie wydtuza. Rodzinna posta¢ stwardnienia bocznego zanikowego
(SLA), w ktorej nie byto do tej pory zadnej mozliwosci farmakoterapii otrzymuje lek, ktory ma wykazang
skuteczno$é w badaniu klinicznym. Ta rodzinna postac SLA, to jest okoto zaledwie 2 do 3 procent catej
grupy choréb chorych z t3 postepujaca bardzo szybko i dotychczas nieuleczalng chorobg, ale jest
to na pewno jedna bardzo wazna potrzeba, ktdra jest sygnalizowana w naszym Srodowisku. Kolejng
taka chorobg, rowniez uwarunkowang genetycznie, jest ataksja Friedreicha i tu warto zwrdécié¢ uwage
na to, ze jestesmy krajem o niskiej czestotliwosci tej choroby z powodu naszego profilu genetycznego.
To nie zmienia faktu, ze nieliczni pacjenci, ktérzy chorujg w Polsce, chorujg podobnie ciezko jak inni
pacjenci z tg postepujaca chorobg. Choroba zaczyna sie nierzadko juz w okresie dzieciecym, moze mieé
charakter wielouktadowy. Cze$¢ pacjentéw jest diagnozowanych przez kardiologow z racji
kardiomiopatii. Najczesciej wystepuje ataksja, czyli zaburzenie koordynacji ruchowej, utrudniajace
ptynne i doktadne wykonywanie ruchéw. Ataksja objawia sie trudnoscig w wykonywaniu precyzyjnych
ruchéw i niezgrabnoscia.

Pacjenci i neurolodzy oczekujg takze nowych form terapii w programach lekowych, pozwalajgcych
na zmniejszenie czestosci wizyt w placéwkach prowadzacych te programy. Mysle, ze tutaj Swietnym
rozwigzaniem jest zwiekszenie dostepu do preparatéw podskérnych. To dotyczy immunoglobuliny
ludzkiej podawanej podskdrnie oraz nowych lekéw biologicznych, ktdore oprdocz swoich postaci
dozylnych majg réwniez swiezo zarejestrowane, czy bedace w trakcie rejestracji postacie podskdrne.
S3 réwniez leki, ktére w podskdrnej formie byty od poczatku przeprowadzane przez kolejne etapy

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2025



badan klinicznych. Ja zdaje sobie sprawe, ze tych apeli, czy wnioskéw S$rodowiska neurologéw
w ostatnich latach jest sporo i bedzie ich na pewno wiecej. Przyczyna jest bardzo prosta - jeszcze kilka
lat temu byliSmy specjalizacjg, w ktdrej nie byto zadnych farmakoterapii. Nowe przetomowe odkrycia
pozwalajg wreszcie zaproponowac chorym z chorobami neurologicznymi skuteczne farmakoterapie.
To jest ogromny sukces sSwiatowej i polskiej medycyny. Dziekuje za dotychczasowe decyzje
refundacyjne i bardzo chciatabym, zeby na kolejne nowe i skuteczne leki chorzy nie musieli dtugo
czekac.

Na koniec przytocze przyktad ogromnego sukcesu, jakim jest program lekowy w rdzeniowym zaniku
miesni (SMA). Ten program jest programem wzorcowym i od momentu, kiedy wszedt w zycie w 2019
roku podlega dosy¢ dynamicznej ewolucji. Oczywiscie wprowadzenie przesiewu noworodkowego,
to absolutnie milowy krok, ktéry pozwolit nam na leczenie dzieci w bardzo wczesnym okresie
przedobjawowym, kiedy kazda z dostepnych terapii wykazuje najwyzszg skuteczno$é. W 2024 r.
Ministerstwo Zdrowia podjeto takze wazng decyzje dotyczgcg mozliwosci kontynuacji leczenia lekiem
podawanym dokanatowo kobietom w okresie cigzy. Pacjentki, ktére chorujg na SMA i sg w cigzy
nie musza przerywaé terapii. Srodowisko pacjentéw wspierane przez specjalistéw dazy takze
do wypracowania modelu opieki wielodyscyplinarnej w SMA. Pracujemy réwniez nad procedurg
przekazywania pacjenta z opieki pediatrycznej do opieki dorostych.

Prof. Maria Mazurkiewicz-Betdziriska, Kierownik Kliniki
Neurologii Rozwojowej GUM, Ordynator Kliniki Neurologii
Rozwojowej UCK, Przewodhniczqca Polskiego Towarzystwa
Neurologii Dzieciecej

W ostatnich latach zmienit sie obraz leczenia SMA, dzieki dostepnosci do
nusinersenu, risdiplamu oraz terapii genowej-onasemnogenu abeparwowek.
Jako Polskie Towarzystwo Neurologéw Dzieciecych wnioskujemy o to, zeby
terapia genowa byta dostepna rowniez dla pacjentéw z czterema kopiami.
Wedtug nas i wedtug wszelkich danych literaturowych, to jest grupa
pacjentéw, ktéra profit z terapii genowej bedzie miata najwiekszy. JesteSmy w trakcie pisania kolejnego
pisma i ta sprawa, mam nadzieje, jesli Srodki finansowe Narodowego Funduszu Zdrowia i Ministerstwa
Zdrowia pozwolg, zostanie zatatwiona pozytywnie. W tym wskazaniu do terapii onasemnogenem
abeparwowek kwalifikuje sie okoto czterech pacjentéw rocznie w Polsce. Ta sprawa jest rozwojowa
i poniewaz nasze kontakty, jako Polskie Towarzystwo Neurologéw Dzieciecych z panem Ministrem
Markiem Kosem i Panem Dyrektorem Mateuszem Oczkowskim sg doskonate, wiec widze mozliwosci
dyskusji na ten temat.

W zakresie neurologii dzieciecej, oprécz tego, ze mamy modelowy program SMA, mamy nowe
programy lekowe. Jest to leczenie encefalopatii padaczkowych, czyli zespotu Dravet oraz zespotu
Lennoxa-Gastauta dwoma nowymi lekami - kanabidiolem i fenfluraming. W klinikach dzieciecych te
programy dziatajg dobrze, a w klinikach dorostych troszke stabiej. Jest to jednak kwestia pewnego
rodzaju $wiadomosci choréb w tych populacjach. Na refundacje oczekuje lek stosowany w terapii
leukodystrofii metachromatycznej. To leczenie ma sens tylko w przypadkach bezobjawowych tej
choroby, wiec badanie w kierunku leukodystrofii musi by¢ dodane do krajowego przesiewu
noworodkéw. Jest pytanie, czy jesteSmy w stanie zaimplementowaé przesiew noworodkowy
rzeczywiscie jak najszybciej. JesteSmy po spotkaniu z Instytutem Matki i Dziecka, z Pracownig Badan
Przesiewowych. Tam sg tez plany witgczenia innych choréb do przesiewu. Mamy gotowy osrodek
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do podawania leku, czyli Przyladek Nadziei we Wroctawiu. W tej chwili toczg sie badania kliniczne
trzeciej fazy w zespole Angelmana, czy w zespole Reta.

To, co jest niebywale istotne, to jest natychmiastowe powotanie osrodkdw eksperckich choréb
rzadkich (OECR), poniewaz bez tego te wszystkie nasze idee, programy i projekty nie bedg mogty
dobrze funkcjonowaé. Obecnie w Polsce, wszystkich osrodkdw eksperckich na bazie ERN jest 44,
a osrodkow eksperckich w samej neurologii dzieciecej powinno by¢ przynajmniej 18, a jest jeden. Nasi
pacjenci nie mogg mie¢ w Polsce tylko jednego osrodka, bo sie tam nigdy nie dostang. W zwigzku z tym
maoj postulat bytby taki, ze ustawa o chorobach rzadkich jest wazna, ale powotanie osrodkéw
eksperckich tu i teraz jest absolutnie konieczne.

Prof. Anna Latos-Bieleriska, Konsultant Krajowa w dziedzinie
genetyki klinicznej, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej UM
w Poznaniu

Bardzo dziekuje Pani Przewodniczacej, Pani Profesor Alicji Chybickiej
za inicjatywe i rozpoczecie prac nad Ustawg o Chorobach Rzadkich. Ta
inicjatywa wywotata ogromny entuzjazm wsréd genetykdw klinicznych. W
naszym gronie juz sie zorganizowalismy, mamy spotkanie i bedziemy nad tym
pracowac nad czescig genetyczng ustawy. Uwazam, ze ustawa musi powstac.

Bardzo wazne jest jak najszybsze powotanie osrodkdw eksperckich chordéb rzadkich (OECR). W 2025
roku juz weszty i w 2026 roku wejdg do koszyka Swiadczen gwarantowanych nowe Swiadczenia
genetyczne. Nowe Swiadczenia miaty by¢ przypisane do osrodkéw eksperckich chordb rzadkich. Jesli
nie bedzie osrodkéw eksperckich, nie bedg realizowane. Dostatam zlecenie przygotowania paneli NGS,
ktdre sg podstawowym badaniem genetycznym w chorobach rzadkich. Ale jesli nie bedzie osrodkéw
eksperckich, to bedzie bardzo trudno korzysta¢ z paneli celowanych NGS i WES. Rozwigzaniem bytoby
zrobienie pilotazu dla wykorzystania nowoczesnej diagnostyki genetycznej we wskazanych osrodkach
klinicznych, ktére z powodu braku wtasciwej legislacji nie majg na razie statusu OECR, ale zajmujg sie
pacjentami z chorobami rzadkimi.

W marcu 2025 r. opublikowatam raport Konsultanta Krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej
pt. ,Genetyka kliniczna w Polsce — stan aktualny i proponowane dziatania zaradcze”. Dotyczy
on genetyki klinicznej, ktdra jest niezabiegowa specjalizacjg lekarskg zajmujacg sie szeroko pojetymi
chorobami genetycznymi. Zapotrzebowanie na badania genetyczne szybko rosnie, a konsultacja
genetyczna i porada genetyczna s zawsze integralng czescig opieki genetycznej we wszystkich
przypadkach choréb o podtozu dziedzicznym, szczegdlnie w genetycznych chorobach rzadkich (80%
chordéb rzadkich) oraz w nowotworach dziedzicznych (5-10% nowotwordéw).

Chce przypomnieé, ze 80% chordb rzadkich to choroby genetyczne, zatem opieka genetyczna jest
bardzo wazng czescig opieki nad pacjentem. Bardzo wazna jest dla pacjentéw z chorobami rzadkimi
jest dostep do nowoczesnej diagnostyki genetycznej. Od 1 stycznia 2025 r. wprowadzono do koszyka
NFZ badanie metoda mikromacierzy. To jest badanie, ktére zastepuje badanie kariotypu i jest tez
czesto badaniem, ktére jest badaniem wstepnym przed sekwencjonowaniem catego eksomu.
Na to badanie moze kierowac genetyk, neonatolog lub perinatolog. Natomiast drugie badanie, ktére
jestjuz taryfikowane w AOTMIT, to jest sekwencjonowanie catego eksomu. Tutaj beda az cztery rodzaje
badan zwigzanych z sekwencjonowaniem eksomu. Rdine warianty, réznie wycenione i zlecane
w troche innych sytuacjach klinicznych. Natomiast trzeci rodzaj badan, to jest badanie, ktdre
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najczesciej jest stosowane w chorobach rzadkich w tej chwili, czyli panele celowane NGS. Liczymy na
to, ze bedzie okoto 30 osrodkow eksperckich genetycznych, natomiast sg na razie tylko trzy. Innym
nowym swiadczeniem, bardzo oczekiwanym, jest nowy rodzaj wizyty w poradni genetycznej - ,, wizyta
orphanowska”, jest lepiej wyceniona, ale dostepna na razie tylko w trzech osrodkach. Bez certyfikacji
OECR, inne osrodki genetyczne, ktére pracujg tak samo i tez robig takie ,wizyty orphanowskie”
nie moga ich rozliczyc.

Obecnie mamy w Polsce 56 specjalistow medycznej genetyki molekularnej, co stanowi wazny element
zabezpieczenia kadr do diagnostyki genetycznej. Natomiast staram sie w tej chwili, zeby uruchomi¢
szkolenie specjalizacyjne. Mam nadzieje, ze na mojej uczelni w Poznaniu uda sie uruchomi¢ ten
kierunek, jako pierwsze miejsce, gdzie ruszy szkolenie specjalistow medycznych genetyki molekularne;.
Sprawa zabezpieczenia kadr dla laboratoriéw genetycznych jest na dobrej drodze. Najwiekszy problem
jest z genetykami klinicznymi. Z przygotowanego przeze mnie Raportu pt. ,,Genetyka kliniczna w Polsce
— stan aktualny i proponowane dziatania zaradcze” wynika, ze w Polsce mamy 153 lekarzy specjalistow
genetyki klinicznej, ale 21 juz jest nieczynnych zawodowo. Ponadto kiedy sie uwzgledni to, ile czasu
specjalisci genetyki klinicznej moga poswieci¢ na prace kliniczng w genetyce klinicznej, to z tego
wynika, ze ten czas pracy to zaledwie 101 etatow. Jesli do tego doda sie etaty (tez niepetne) jeszcze 55
lekarzy robigcych specjalizacje, to w sumie na catg genetyke kliniczng mamy tylko 140 etatéw.
To wszystko musi wystarczy¢ na poradnictwo genetyczne w chorobach rzadkich i w onkologii. Przy
czym na poradnictwo genetyczne w onkologii to sg tylko 24 etaty na catg Polske. W wyniku niedoboréw
kadrowych, czas oczekiwania na konsultacje genetyka klinicznego w ramach NFZ wynosi pare lat. Kiedy
widze na stronach NFZ, na kiedy sg zapisy do poradni genetycznej, to jest to czesto termin w 2027,
2028, a nawet w 2029 roku. Takie terminy sg nieakceptowalne z perspektywy pacjenta. Mozemy sobie
wyobrazié tragedie ludzkie, jakie brak dostepu do konsultacji genetycznej pocigga za sobg. Dlatego
apeluje o powotanie 30 nowych genetycznych osrodkéw eksperckich w Polsce, ktore by ruszyty
z diagnostyka wysokoprzepustowg oraz o wsparcie genetykow klinicznych. Tym wsparciem jest
m. in. pielegniarka genetyczna. Ja od dawna o tym méwie. Mdéwie tez o doradcach genetycznych
w onkologii, ale tatwiej pozyskac pielegniarki genetyczne, bo szkolenie jest zaledwie podtroczne.
Ponadto w Polsce jest 350 tysiecy pielegniarek, w tym 30% nie pracuje w zawodzie. Okazuje sig,
ze wiele mtodych pielegniarek po 2-3 latach pracy odchodzi z zawodu i wedtug nas to jest whasnie
ta grupa, ktéra chetnie by pracowata z lekarzem w poradni genetycznej, bo to jest zupetnie inny rodzaj
pracy niz to, co my kojarzymy z pracg pielegniarki. Na tych 350 tysiecy pielegniarek w Polsce 300
pielegniarek mogtoby realizowac¢ poradnictwo genetyczne. Program szkolenia mamy przygotowany.
Oczywiscie musiatoby by¢ wprowadzone do koszyka NFZ nowe $wiadczenie, czyli wizyta u pielegniarki
genetycznej. Bedziemy tez rozmawiaé¢ na temat doradcéw genetycznych w onkologii. Zwracam
sie do Medycznej Racji Stanu o poparcie sprawy utworzenia w pielegniarstwie nowe] specjalizacji
pielegniarka genetyczna, tak zeby uzyskac zgode Pani Minister Zdrowia, bo ze strony pielegniarek jest
zgoda, a nawet bym powiedziata entuzjazm.

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

W ostatnich latach poprawita sie sytuacja w chorobach rzadkich
o podtozu metabolicznym, ktére stanowig ok. 25% wszystkich choréb
rzadkich. W tych chorobach, caty czas istnieje potrzeba aktualizacji
programow lekowych juz istniejgcych oraz wprowadzania nowych. Dla tych pacjentédw kluczowa jest
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dostepnos¢ do nowych technologii lekowych oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
medycznego. Odnotowujemy szybki postep w technologiach diagnostycznych i szybciej mozemy
rozpoznawac poszczegdlne rzadkie choroby metaboliczne. Dysponujemy coraz lepszymi badaniami
laboratoryjnymi, a poza badaniami typu przesiewowego mamy badania juz bardziej precyzujgce
okreslony defekt, tgcznie z analizami molekularnymi. Jednoczesnie notujemy bardzo szybki postep
w rejestracji nowych technologii terapeutycznych. Dzieki temu, przysztos¢ dla pacjentéow rysuje
sie dobrze, chociaz rzeczywiscie jest wyzwanie dla systemu opieki zdrowotnej, bo to niesie ze sobg
potrzebe znalezienia budzetu, zeby pokryc¢ te potrzeby medyczne.

Postep w technologiach diagnostycznych i terapeutycznych spowodowat ekspansje badan
przesiewowych na catym $wiecie. W Stanach Zjednoczonych jest rekomendowany, jednolity panel dla
przesiewu noworodkowego i kazda choroba, ktéra wchodzi do przesiewu podlega bardzo wnikliwej
ocenie. Pracuje w os$rodku, ktéry jest odpowiedzialny za ogdlnokrajowy program badan
przesiewowych noworodkdéw, i warto podkreslié, ze badanie przesiewowe to nie jest tylko pobranie
krwi. | tez nie jest tak, ze mamy chorobe, w ktérej jest leczenie, to od razu rébmy przesiew. Moze
odniose sie tutaj do leukodystrofii metachromatycznej, o ktdrej byta mowa juz dzis. Jest to choroba
z manifestacjg ewidentnie neurologiczng, ale nie wytgcznie. Jest to wrodzona wada metabolizmu
i nalezy do tzw. lizosomalnych chordb spichrzeniowych, ktére wchodzg w zakres tych choréb
wykrywanych w okresie przedobjawowym, czyli w przesiewie noworodkowym. Przesiew w kierunku
tej choroby znajduje sie w fazie badan pilotazowych, bo nie jest on prosty. W 2024 r. opublikowano
europejskie zalecenia co do diagnostyki przedobjawowej w leukodystrofii metachromatycznej. To jest
trudna choroba, ma trzy postacie kliniczne, a w zasadzie cztery. Zeby t3 najwcze$niejsza, najciezsza
leczy¢ skutecznie, to leczenie musi by¢ wigczone w okresie przedobjawowym. Czyli rzeczywiscie tutaj
przesiew noworodkowy jest bardzo potrzebny. Leczenie polega na autologicznym przeszczepieniu
komadrek macierzystych, ale ta terapia komdrkowo-genowa nie jest jeszcze refundowana w Polsce.
Czyli w momencie, kiedy rozpoznalibysmy chorobe, to mozemy zaproponowac leczenie, tylko wtedy
gdy jest refundowane. Rozpoznanie u pacjenta choroby, ktérej faktycznie nie mozna leczyé, jest
nieakceptowalne. Zeby rozpoznaé leukodystrofie metachromatyczng musza byé spetnione trzy
warunki. Zaczyna sie od badania sulfatydéw w bibule, ktére to badanie jest niedostepne w Polsce.
Zadne laboratorium w Polsce wedtug mojej wiedzy, nie wykonuje tego badania. Drugie badanie
to badanie aktywnosci enzymu, czyli arylosulfatazy A, ktérego tez w bibule nikt w Polsce jeszcze nie
oznacza. My robimy to badanie wysytajac za granice. To sie wigze oczywiscie z dtuzszym czasem,
a tu trzeba chorobe rozpozna¢ przedobjawowo, zeby jg skutecznie leczy¢. Trzecie badanie, réwniez
bardzo istotne i stanowigce integralng czes¢ diagnostyki przesiewowej w leukodystrofii
metachromatycznej, to jest badanie molekularne. W tej chorobie jest korelacja miedzy genotypem,
a fenotypem. S tzw. mutacje ,,0” i mutacje ,,R”. Mutacje ,,0” odpowiadajg za ciezkg posta¢ choroby,
a mutacje ,R” za te pdiniejsza. My rozpoznajemy chorobe, kiedy nie wiadomo czy pacjent ujawni
objawy w okresie niemowlecym, czy moze dopiero w mtodziedczym, czy tez bedzie miat postac
dorostych, ktdra sie ujawnia po 16 roku zycia. Dochodzi tu jeszcze potrzeba powotania osrodkéw
referencyjnych choréb rzadkich (OECR), ktére beda sie opiekowac pacjentami zidentyfikowanymi
w przesiewie noworodkowym. Bo jezeli pacjent bedzie miat pding posta¢ leukodystrofii
metachromatycznej,

to znaczy, ze do 16 roku zycia musi by¢ monitorowany. W tej chwili, w Europejskiej Sieci Referencyjnej
ds. Rzadkich Dziedzicznych Choréb Metabolicznych (European Reference Network for Rare Hereditary
Metabolic Disorders; MetabERN). pracujemy nad projektem pt. , Kiedy zaczgé terapie, ale kiedy j3 tez
skonczy¢”. Zawsze badania przesiewowe, jezeli wtgczane sg nowe jednostki chorobowe, zaczynamy
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od badan pilotazowych. W tym roku w Polsce wchodzimy z pilotazem w kierunku pierwszych czterech
chordb lizosomalnych: choroby Gauchera, Fabry'ego, Pompego i mukopolisacharydozy typu .

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X, to genetycznie uwarunkowana krzywica, ktéra objawia
niskim stezeniem fosforandw nieorganicznych. Wystepuje dos¢ czesto, czyli srednio 1 na 40, moze 60
tysiecy. Do czasu rejestracji burosumabu, leczenie tej choroby byto zachowawcze oraz operacyjne.
PodawaliSmy mieszanki fosforandw, doustnie, a czasami dozofagdkowo. Prébowalismy, uzyskac
prawidtowy poziom fosforandéw nieorganicznych i wydawato sie, ze fosfatemia bedzie markerem
wyréwnania metabolicznego. Rdwnolegle z mieszanka fosforandw podawane byty aktywne metabolity
witaminy D3. Niektdre dzieci wymagaty dwuetapowych, czteropunktowych osteotomii korekcyjnych.
Czyli byly one poddawane ciezkim zabiegom ortopedycznym, zeby wyprostowac ich ndzki. Czesto
u pacjentéw, chociaz to nie jest jedyna manifestacja kliniczna choroby, rozwija sie ciezka krzywica
oporna na leczenie witaming D3, a w jej wyniku kartowatos¢, czyli duzy niedobdr wzrostu i szpotawosé
konczyn dolnych. Burosumab jest wskazany do stosowania w leczeniu hipofosfatemii sprzezonej
zchromosomem X (ang. X-linked hypophosphataemia, XLH) z chorobg kosci potwierdzong w badaniach
radiograficznych u dzieci w wieku 1 roku i powyzej oraz mtodziezy w okresie wzrostu koscca.
Burosumab to rekombinowane ludzkie przeciwciato monoklonalne klasy IgG1 skierowane przeciwko
czynnikowi wzrostu fibroblastow 23 (ang. fibroblast growth factor 23, FGF23). Jest to lek, ktéry dziata
bardziej na patomechanizm, niz na objawy. Chorujg tez pacjenci dorosli, bo choroba dziedziczy
sie w sposOb sprzezony z chromosomem X. Mutacja genowa odpowiedzialna za wystgpienie choroby
moze byé odziedziczona albo powstac de novo. Analiza wynikéw leczenia w rodzinach obcigzonych
krzywicg hipofosfatemiczng sprzezong z chromosomem X byta jeszcze tematem mojej pracy
doktorskiej dawno temu. Wtedy juz byto ponad 100 takich rodzin. Teraz jest wiecej. Przychodzg
do mnie obecnie dzieci moich pacjentéw, bo tutaj moze by¢ nosicielem mama, moze by¢ tata. Niestety
u 0sob dorostych w tej chwili terapia burosumabem nie jest refundowana. Wydawato sie,
ze u dorostych moze nie jest to niezbedna terapia. Jednak sg aktualnie dorosli pacjenci
z hipofosfatemia, ktdrzy sg szykowani do zabiegéw ortopedycznych. Ci pacjenci wczesniej byli leczeni
nieskutecznie, bo nie byto dostepnej terapii. Majg pseudoztamania, bo na skutek osteomalacji ich kosci
sg bardzo stabe jakosciowo, a to daje dolegliwosci bélowe ze strony kosci, miesni i stawdw. Mowi
sie u nich o entezopatiach, czyli zmianach przecigzeniowo-zwyrodnieniowych. U tych pacjentéw
na pewno warto bytoby wdrozy¢ leczenie burosumabem, co jest zgodne z zaleceniami opublikowanymi
w 2024 roku. Ostatnio podkresla sie, ze w zwigzku z osiggnieciem szczytu masy kostnej w potowie
trzeciej dekady zycia cztowieka, praktycznie minimum do 25 roku zycia, a by¢ moze do 30 roku zycia
warto rozwazy¢ leczenie burosumabem u dorostych pacjentéw z hipofosfatemia sprzezong
z chromosomem X.

Prof. Ewa Czarnobilska, Kierownik Centrum Alergologii
Klinicznej Srodowiskowej Szpitalu Uniwersyteckim w
Krakowie

Reprezentuje osrodek referencyjny leczenia wrodzonego obrzeku
naczynioruchowego (HAE). Dziedziczny (wrodzony) obrzek naczynioruchowy
to rzadka i grozna choroba genetyczna. HAE jest spowodowany jedng z ponad
450 réznych mutacji w genie SERPING1, ktére kodujg biatko C1-INH. Jest to
wiec schorzenie genetyczne, dziedziczone w sposdb autosomalny dominujgcy.
Objawem choroby sg bolesne i niebezpieczne obrzeki: dtoni, stép, twarzy,
narzgdéw moczowo-ptciowych, narzgdéw wewnetrznych (m.in. zotadka i jelit) lub $sluzowek gérnych
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drég oddechowych. Szczegdlnie niebezpieczne dla pacjentéw sg obrzeki w obrebie krtani i gérnych
drég oddechowych, gdyz niosg ryzyko zamkniecia drég oddechowych i uduszenia. Ryzyko zgonu
w takiej sytuacji przy braku diagnozy i odpowiedniego leczenia siega az 50 proc. A szacuje sie, ze okoto
potowa pacjentow z HAE doswiadczy w swoim zyciu przynajmniej jednego ataku choroby
przebiegajacego z obrzekiem krtani. W bezposrednio zagrazajacych zyciu napadach krtaniowych
dochodzi do pojawienia sie: dysfonii, stridoru, uczucia przeszkody w gardle i/lub $ciskania w gardle,
trudnosci z potykaniem oraz obrzeku jezyka i krtani, co bezposrednio zagraza zyciu pacjenta.

Pacjenci z dziedzicznym obrzekiem naczynioruchowym sg dobrze zaopiekowani w Polsce. Lekarze
dysponujg trzema lekami, do leczenia na zgdanie oraz lekiem do profilaktyki krétkoterminowe;j.
Natomiast, jesli chodzi o profilaktyke diugoterminowg, to dla pacjentéw dostepny jest jeden preparat
w programie lekowym, natomiast czekamy na refundacje terapii w ramach profilaktyki
dtugoterminowej u kobiet w cigzy, ktdére czesto majg napady brzuszne. Drugi, bardzo istotny problem,
to dtugos¢ oczekiwania na diagnostyke. Obecnie mamy rozpoznanych 501 pacjentéw z dziedzicznym
obrzekiem naczynioruchowym w Polsce. Biorgc pod uwage czesto$¢ wystepowania choroby
na poziomie 1 na 50 tysiecy, to na diagnostyke czeka 250 chorych. Opdznienie w rozpoznaniu na
Swiecie, wynosi od pierwszych objawdw do rozpoznania ok. 8-9 lat. Polskie badania pokazuja,
ze pacjent z HAE czeka na rozpoznanie nawet ok. 15 lat. A to sg objawy niecharakterystyczne, np.
napadowe bdle brzucha, z towarzyszgcymi wymiotami, czesto z omdleniem czy niebezpieczny obrzek
krtani. | z tym dzieckiem kilka razy w roku zgtaszamy sie na SOR, a dostepne leki przeciwhistaminowe,
GKS czy adrenalina sg nieskuteczne. Dobrze bytoby, zeby na SOR byt dostepny ten lek ratujgcy zycie
do leczenia na zagdanie w HAE.

Prof. Marcin Kurzyna, Kierownik Katedry i Kliniki Krqzenia
Pfucnego, Choréb Zakrzepowo-Zatorowych i Kardiologii
CMKP, Europejskie Centrum Zdrowia w Otwocku

W chorobach rzadkich w Polsce wazine jest dwutorowe dziatanie.
Pierwsze dziatanie, to poprawa warunkéw funkcjonowania o$rodkéw
referencyjnych. Drugie dziatanie, powstanie ustawy o chorobach rzadkich.
Moje doswiadczenia z prac nad ustawg o Krajowej Sieci Kardiologicznej,
ktdra i tak jest bardzo szybko procedowana, pokazuje, ze ustawa to jest
naprawde akt duzej rangi i dtugo sie nad nim pracuje. W zwigzku z tym przedstawie dostownie
w kilkunastu zdaniach stan choréb rzadkich w kardiologii. Do niedawna choroby rzadkie w kardiologii
byty takim samym marginesem, a moze nawet wiekszym marginesem, niz w ogéle choroby rzadkie
stanowig w medycynie. Prekursorem myslenia o chorobach rzadkich w kardiologii byt problem
nadcisnienienia ptucnego. Pierwszy program lekowy w kardiologii - B.31. Leczenie tetniczego
nadcisnienia ptucnego (TNP) (ICD-10 127, 127.0) powstat w 2008 r. Potem pojawit sie program lekowy
B.74. Leczenie przewlektego zakrzepowo-zatorowego nadcisnienia ptucnego (CTEPH) (ICD 10127, 127.0
i/lub 126), troche wzorowany na tym pierwszym. Nastepny program lekowy w kardiologii, to program
lekowy B.101. Leczenie pacjentéw z zaburzeniami lipidowymi (ICD-10: E78.01, 121, 122, 125), ktory faczy
problem choroby rzadkiej, ktdrg jest hipercholesterolemia rodzinna, z chorobg dosy¢ powszechng, jaka
jest hipercholesterolemia u pacjentéow z wysokim ryzykiem choréb sercowo-naczyniowych. Ostatni
program lekowy w kardiologii, to program B.162 obejmujacy pacjentow z kardiomiopatig w przebiegu
amyloidozy transtyretynowej (ATTR-CM) i z kardiomiopatig przerostowg zawezajgcg. Powstanie
nowych programow lekowych zawsze daje impuls do tego, zeby zainteresowac $rodowisko
kardiologéw problemem chordb rzadkich. To takze motywacja to do rozwoju nowych osrodkéw
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i nowych specjalistow, ktdrzy sie chcg tymi chorobami zajmowadé. Zawsze jak pojawiajg sie skuteczne
leki, to sktonnos$¢ do nabywania nowych kompetencji jest wieksza.

Na pewno w rzadkich chorobach kardiologicznych mamy problemy z przekazywaniem pacjentéw
z wieku pediatrycznego do wieku dorostego. Programy lekowe czasem obejmujg populacje
pediatryczng i dorostg, wiec pacjenci mogg przechodzi¢é w ramach programu lekowego
bezproblemowo — tak jest w programie tetniczego nadcisnienia ptucnego. Niemniej, to nie zawsze s3
to te same osrodki i pomyst, zeby przekazywanie pacjentow z pediatrii do kardiologii dorostej zaczynato
sie od 16 r.z. jest bardzo dobry. Wtedy miedzy 16 a 18 rokiem zycia tworzy sie strefa czasowa, gdzie
jedne i drugie o$rodki mogg tych pacjentéw leczy¢. Problem w kardiologii jest réwniez taki,
ze najnowszy program lekowy dotyczgcy amyloidozy i kardiomiopatii przerostowej, ktéry wszedt
do refundacji publicznej w 2024 roku, w zwigzku z problemami finansowymi w NFZ odnotowat w wielu
wojewddztwach duze opdzinienie w kontraktowaniu. Programy leczenia nadcisnienia ptucnego
tetniczego w ciggu ostatnich 17 lat funkcjonowania dobrze sie rozwijajg. Obecnie kolejny lek,
sotatercept jest oceniany przez AOTMIT i bedzie prawdopodobnie dotaczony do programu lekowego
w ciggu najblizszych kilku, czy kilkunastu miesiecy. Miejmy nadzieje ze bardziej ,kilku miesiecy”, bo to
jest absolutnie lek przetomowy - bardzo skuteczny jako dodatek do dotychczas stosowanego leczenia,
dziatajgcy molekularnie, podawany raz na trzy tygodnie, jako zastrzyk podskdrny, zapewniajgcy wyzszy
komfort zycia pacjentow.

W ramach Krajowej Sieci Kardiologicznej powstang Centra Doskonatosci Kardiologicznej i jednym
z pierwszych grup Centréw Doskonatosci Kardiologicznej bedg Centra Doskonatosci Leczenia Chordb
Naczyn Ptucnych. Mysle, ze w bardzo ptynny sposdb zintegruja sie one z Osrodkami Eksperckimi Choréb
Rzadkich (OECR), ktére majg zosta¢ powotane w ramach Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich.
W Polsce jeden osrodek ERN LUNG, znajduje sie w Europejskim Centrum Zdrowia w Otwocku. Drugi
afiliowany osrodek, to Szpital Jana Pawta Il w Krakowie.

Dr Maciej Janik, Klinika Hepatologii, Transplantologii i Chordb
Wewnetrznych Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego,
cztonek zarzqdu European Reference Network RARE-LIVER

Jestem lekarzem zajmujgcym sie chorobami watroby, drég zétciowych w Klinice
Hepatologii, Transplantologii i Choréb Wewnetrznych Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego, w ktérej opiekujemy sie ponad trzema tysigcami
pacjentéw z rzadkimi chorobami watroby. W roku 2017 Klinika zostata wtgczona
do sieci europejskich osrodkéw referencyjnych w zakresie rzadkich chordb \ Dol
watroby (European Reference Network — ERN — RARE LIVER). JesteSmy jedynym osrodkiem ERN
w zakresie chordb rzadkich watroby dla oséb dorostych w Polsce, dlatego tez leczymy pacjentéw z catej
Polski. W zakresie rzadkich choréb watroby zapotrzebowanie w Polsce jest przynajmniej na kilka
osrodkow eksperckich — jako OECR, ktére powinny wspdtpracowac tworzac krajowq sie¢. Z punktu
widzenia hepatologii wymienie trzy punkty, ktére mozemy poprawié w zakresie opieki specjalistycznej
nad pacjentami z rzadkimi chorobami watroby.

Po pierwsze, organizacja opieki w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki oséb dorostych.
Znaczna cze$¢ pacjentdéw, u ktorych choroba jest rozpoznana w wieku pediatrycznym, wymaga
dalszego nadzoru i opieki juz jako dorosli. Szczegdlnie w tym okresie przejscia z opieki pediatrycznej
pacjent traci swojg ,bezpieczng przystan”, jakg jest lekarz-pediatra, przechodzi do zupetnie nowego —
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,obcego” osrodka dla oséb dorostych, gdzie staje sie anonimowy. Bardzo wazna jest wtedy opieka
w potaczeniu, w koordynacji, ktéra dotychczas nie jest w naszym systemie w zaden sposéb wspierana.
My osobiscie prowadzimy nasz wtasny program przekazywania opieki z Centrum Zdrowia Dziecka, skad
kilkudziesieciu pacjentéw rocznie przechodzi do naszego osrodka, majac zapewniong nie tylko wizyte
lekarska, ale i opieke psychologiczng, dziatania edukacyjne, ocene perspektywy pacjenta, jak i objecie
opieka rodzica w catym procesie.

Drugim waznym punktem sg wyzwania w zakresie dostepu do diagnostyki genetycznej. Pacjent, ktory
ma mniej niz osiemnascie lat ma dosy¢ fatwy dostep do diagnostyki genetycznej w ramach osrodkdéw
pediatrycznych specjalizujgcych sie w chorobach rzadkich. Niestety nasi petnoletni pacjenci, nierzadko
jednak w mtodym wieku okoto dwudziestego roku zycia, jako osoby doroste majg znacznie ograniczony
dostep do diagnostyki genetycznej, jak i omawiania wynikéw badan genetycznych z lekarzami
specjalistami genetyki klinicznej. Wiemy, ze okoto 20% naszych dorostych pacjentéw z cholestaza
0 nietypowym przebiegu to osoby z chorobg genetyczng lub przynajmniej w czesci warunkowang
genetycznie. Ale poniewaz majg 20-25 lat i wiecej, czesto o genetyce zapominamy, lub wykonujemy
badania pojedynczych mutacji nie wnoszace duzo do diagnostyki w tych przypadkach. Mamy terapie
objete refundacjg w ramach programu lekowego B.152.FM dla pacjentdw z postepujacg rodzinng
cholestazg wewngatrzwatrobowg (PFIC), ktére mozna wykorzystac szerzej, jezeli bySmy tylko mieli
dostep do badan genetycznych i poprawili rozpoznawalnos¢. Ograniczenie, czy praktycznie brak
mozliwosé przeprowadzenia szybkiej i sprawne] diagnostyki genetycznej znacznie pogarsza mozliwosci
leczenia pacjentow.

Trzecim wyzwaniem, o ktorym chciatbym wspomnieé, jest refundacja nowych terapii w rzadkich
chorobach watroby, w tym w pierwotnym zapaleniu drég zétciowych (PBC). PBC to cholestatyczna
choroba watroby, ktéra dotyka szczegdlnie kobiet po 40. roku zycia. Objawy nie sg charakterystyczne,
poniewaz przewlekte zmeczenie czy Swigd skéry czesto sg marginalizowane, co utrudnia diagnostyke.
Farmakoterapia | linig leczenia jest skuteczna u okoto 60% pacjentéw. Mamy jednak problem jak leczy¢
pozostate 40% pacjentek, u ktérych obecnie stosowane sg terapie poza wskazaniami rejestracyjnymi.
W ostatnim roku duzo sie zmienito w zakresie drugiej linii leczenia PBC — dotychczas zalecany preparat
(kwas obeticholowy) zostat wycofany, a EMA zarejestrowata dwa nowe leki w tym wskazaniu. Peten
nadziei oczekuje na decyzje Ministerstwa Zdrowia w zakresie refundacji dwdéch nowych lekéw
(seladelpar, elafibranor), jako dedykowanej terapii drugiej linii leczenia PBC. Chcemy, aby juz dostepne
nowoczesne i bezpieczne terapie w rzadkich chorobach watroby byty realng opcjg terapeutyczng
w Polsce, co oznacza terapiami refundowanymi dla naszych pacjentéw.

Prof. Brygida Kwiatkowska, Konsultant krajowa w dziedzinie
reumatologii, Kierownik Kliniki Wczesnego Zapalenia
Stawdw, Zastepca Dyrektora ds. klinicznych Narodowego
Instytutu Geriatrii, Reumatologii i Rehabilitacji w Warszawie

W pierwszej kolejnosci sktadam podziekowania dla Pana Dyrektora Mateusza
Oczkowskiego i catego Zespotu Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji

w Ministrowie Zdrowia, dzieki ktéremu udato nam sie osiggna¢ bardzo dobry
stan dostepu refundacyjnego do lekow w reumatologii.

Bardzo waznym kierunkiem zmian jest kompleksowa opieka nad pacjentem z wczesnym zapaleniem
stawdw. W tym modelu opieki, chcemy przyspieszy¢ Sciezke diagnostyczng pacjenta na zasadzie
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odwréconej piramidy $wiadczen. We wszystkich chorobach rzadkich pacjenci niestety wedrujg
po systemie i majg opdinienia diagnostyczne. Wyodrebnienie i uruchomienie szybkiej $ciezki
z kompleksowg wczesng diagnostyka na etapie ambulatorium za zatrudnieniem asystenta opieki
i specjalistow z innych dziedzin do konsultacji, to jest rzeczywiscie to, na co nasi pacjenci czekali. To sie
udato uruchomié¢ w postaci Programu Kompleksowej Opieki nad Pacjentem z Wczesnym Zapaleniem
Stawow (KOWZS), ktérego pilotaz ruszyt w 2023 r. W ramach dwuletniego pilotazu, pacjent z objawami
zapalnego bélu kregostupa ma by¢ diagnozowany w ramach szybkiej sciezki przez lekarza w opiece
ambulatoryjnej, a nie podczas pobytu w szpitalu. W pilotazu KOWZS lekarz ma by¢ wspierany przez
asystenta, ktdry bedzie prowadzit dokumentacje i organizowat wizyty pacjenta. Pacjent ma takze miec
mozliwos¢ konsultacji ze wszystkimi specjalistami w zaleznosci od wskazan. Przewidziana jest tez
wczesna rehabilitacja osobno finansowana przez NFZ. Powstanie tez baza danych, ktérej
w reumatologii nie ma. Pilotaz kompleksowej opieki nad pacjentem z wczesnym zapaleniem stawdéw
(KOWZS) realizuje 19 osrodkéw w Polsce.

W rzadkich chorobach reumatologicznych potrzebne sg osrodki eksperckie choréb rzadkich (OECR).
Pacjent z chorobg, ktéra nalezy do choréb rzadkich, powinien od razu trafi¢ szybka $ciezkg do osrodka
eksperckiego, zeby nie robiono tysigca badan, zeby nie wedrowat od szpitala do szpitala, od przychodni
do przychodni i nie tracit cennego czasu, tylko zeby na miejscu miat wiasciwe leczenie. Klinika
Reumatologii Wieku Rozwojowego w Narodowym Instytucie Geriatrii, Reumatologii i Rehabilitacji im.
prof. dr hab. med. Eleonory Reicher ma status partnera stowarzyszonego w ramach sieci ERN/RITA
(Rare-complex auto-immune and auto inflammatory diseases). Osrodki zakwalifikowane do w/w sieci
biorg czynny udziat w opracowywaniu wytycznych i standardéw diagnostycznych i terapeutycznych, a
takze prowadzenie rejestréw krajowych. Powstanie Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN)
przewiduje Dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z 9 marca 2011 r. w sprawie
stosowania praw pacjentdéw w transgranicznej opiece zdrowotnej. Ich naczelng ideg jest tgczenie
fachowej wiedzy i doswiadczen wielu specjalistycznych osrodkdw medycznych z 27 panstw UE w celu
poprawy dostepu do diagnostyki i leczenia pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie lub inne
stanowigce szczegdlnie skomplikowane przypadki kliniczne. ESR powinny stanowi¢ centra wiedzy dla
potrzeb ksztatcenia medycznego oraz badan naukowych. Partnerstwo kluczowe w danej sieci
referencyjnej oznacza, ze jednostka jest wyraznym liderem swojego kraju w okreslonej dziedzinie,
a takze posiada szeroka wiedze w tym zakresie i istotng ilos¢ zdiagnozowanych i leczonych przypadkow.
Jednoczesnie, uzyskuje szerokie mozliwosci wymiany swoich doswiadczern na forum europejskim.
Niewatpliwg zaletg uczestnictwa w sieci jest réwniez dostep do nowoczesnego systemu
konsultacyjnego i komunikacji. Osrodki uczestniczgce w sieciach bedg mogty poréwnywac swoje wyniki
leczenia z najlepszymi osrodkami oraz postugiwac sie wspodlnie opracowanymi wskaznikami, jakosci.
Ponadto beda miaty udziat w opracowaniu wytycznych i standardéw leczenia, a takze w prowadzeniu
rejestrow klinicznych. By przystgpic¢ do ERN, kazdy z kandydatéw musi spetnic¢ szczegétowo okreslone
warunki dotyczace m.in. przygotowania placéwki pod wzgledem istniejgcych procedur, poszanowania
praw pacjenta i ilosci prowadzonych w danej dziedzinie pacjentow. Istotne sg rowniez dowody dobrej
opieki klinicznej i uzyskiwane pozytywne wyniki leczenia.
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Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Narodowy
Instytut Onkologii w Warszawie, Medyczna Racja Stanu

Mysle, ze gdyby nie konstruktywna debata systemowa dotyczgca choréb
rzadkich prowadzona od 2016 roku w gronie znakomitych ekspertéw przy
okragtym stole Medycznej Racji Stanu, pewnie nie bylibysmy dzisiaj w tym
przetomowym miejscu. Chyle czoto przed mojg wielkg przyjacidétkag Panig
Profesor Alicjg Chybicka, ktérg znam od kilkudziesieciu lat, ktdra tak wiele
dokonata i czyni to nadal na rzecz wszystkich oséb dotknietych chorobami rzadkimi. Przypomne stowa
mojego wielkiego mistrza, Pana Profesora Tadeusza Koszarowskiego, ktéry zawsze moéwit: ,Jezeli
chcecie co$ osiggnad, to dotad pracujcie, dotad sie starajcie, az osiggniecie swdj cel”. Mnie, to motto
przyswiecato przez te 53 lata pracy w Instytucie Onkologii. Musze powiedzie¢, ze tylko taka droga jest
najwfasciwsza i najbardziej skuteczna, jezeli tylko postrzegamy w centrum uwagi kazdego chorego
cztowieka, traktujgc go bardzo podmiotowo. Chyba dzisiaj nadszedt ten historyczny moment, w ktérym
spinajg sie te wszystkie elementy systemu zdrowia i dajg nadzieje na spetnienie naszych zamierzen.
Kiedy zaczynali$my dziatania Medycznej Racji Stanu w zakresie choréb rzadkich méwilismy, ze musi by¢
wypracowany wieloletni, kompleksowy program w formule, narodowej strategii i ustawy sejmowe;j
gwarantujgcej jego realizacje i odrebne finansowanie wydzielone z budzetu panstwa, tak, jak stato sie
to w onkologii i w kardiologii. To nie moze by¢ dziatanie dorazne na rok, na dwa, bo nie przyniesie
to oczekiwanych efektéw. Zycze wszystkim Pafstwu, zebyscie nie tracili nadziei, sit, wytrwatosci
i odwagi w dalszych intensywnych dziataniach zmierzajacych do sfinalizowania postawionego sobie
celul.

W zakresie dostepu refundacyjnego do nowych terapii w chorobach rzadkich musi by¢ wdrozone
zupetnie inne szacowanie przez Agencje Oceny Technologii Medycznej i Taryfikacji. To nie moze by¢
dwa, trzy razy PKB na gtowe, tylko to musi by¢ podejscie egalitarne, ktore zagwarantuje réwny dostep
pod wzgledem ekonomicznym, spotecznym i politycznym, wszystkim ktérych dotkng choroby rzadkie.
Stawiajmy przede wszystkim na ustawiczng edukacje catego spoteczeristwa. Na edukacje kazdego
lekarza niezaleznie od jego specjalizacji, bowiem opdznienia w diagnostyce i wdrozeniu nowoczesnego
leczenia sg najczesciej decydujgce o tym, czy kto$ otrzyma szanse na wyleczenie lub przedtuzenie zycia.
Jeszcze raz bardzo dziekuje za nasze wspdtdziatania na poziomie Sejmu, Ministerstwa Zdrowia i innych
resortow. Sadze, ze dzisiejsza dyskusja doprowadzi do wdrozenia szeroko pojetej opieki holistycznej
od diagnozy przez leczenie do rehabilitacji i opieki socjalnej, bo to sie tym pacjentom z chorobami
rzadkimi juz od dawna nalezy. Przyktad poprawy dostepu refundacyjnego do lekéw w ostatnich latach
pokazuje, ze moze istnie¢ konstruktywny dialog i kontinuum na poziomie porozumienia miedzy
decydentami, najwazniejszymi w panstwie a lekarzami i chorymi. WypowiedZ pana Dyrektora
Mateusza Oczkowskiego przypominajaca, gdzie my zyjemy, w jakich okolicznosciach i jakie trudnosci
pietrzg sie z jednej strony przed lekarzami odpowiedzialnymi za zdrowie swoich pacjentéw, z drugiej
strony przed decydentami byfa znakomita i potrzebna. Rozumiemy, Zze podejmowanie decyzji
refundacyjnych musi by¢ oparte o wiarygodne dane i konsensus negocjacyjny. To bardzo dobrze
rokuje, wiedzac o tym, ze srodki finansowe sg ograniczone na wydatki na ochrone zdrowia. Z drugiej
strony, mamy naprawde znakomitych klinicystow, ktdrzy wszystko robig, zeby zapewni¢ swoim
pacjentom najlepsze leczenie, jakie jest dzisiaj dostepne w krajach UE, ktére oczywiscie powinno by¢
uwidocznione w obowigzujgcych standardach i zaleceniach klinicznych w oparciu o dowody naukowe.

Wiemy o tym, ze partnerstwo, kooperacja i koordynacja majg pryncypialne znaczenie w kazdej
dziedzinie medycyny i widzenie pacjenta w centrum uwagi wymaga rzeczywiscie pochylenia sie nad
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kazdym chorym indywidualnie. Dzisiaj dgzymy do tego, ze medycyna przyjmuje charakter medycyny
personalizowanej, w zwigzku z tym, ze jest tak dynamiczny postep wiedzy medycznej. Gdy méwimy
dzisiaj o chorobach rzadkich, to sie okazuje, ze one wcale nie s3 takie rzadkie. W zwigzku z postepem
wiedzy medycznej widzimy, ze wtasciwie coraz wiecej jednostek onkologicznych bedzie zaliczanych
do choréb rzadkich ze wzgledu na okreslony indywidualny profil molekularno-genetyczny. Zaczynajg
sie definiowal coraz mniejsze grupy pacjentdw z tym samym rozpoznaniem gtéwnym, ktérzy majg
réozne zmiany w genomie. Dobieranie ,szytej na miare” terapii do kazdego pacjenta stosownie
do mutacji i innych zmian genomowych, jest najlepszg drogg do lepszych efektéow zdrowotnych.
Mozemy oszczedzi¢ pienigdze nie leczac pacjenta na zasadzie odpowie/nie odpowie na leczenie,
tak jak byto to kiedy$, tylko stosujgc lek w bardzo precyzyjny sposéb. Dzisiaj mamy pacjentéw
na zaawansowane nowotwory, gdzie mozemy podac leczenie ukierunkowane na cele molekularne,
nowoczesng immunoterapie i widzimy wyrazZnie, ze ci pacjenci zyjg juz na przyktad kilka lat diuzej,
a kiedy$s mowito sie o kilku miesigcach. To pokazuje w jakim jestesmy miejscu, jakie pietrza
sie wyzwania przed nami, zeby dobrze wykorzysta¢c ograniczone Ss$rodki finansowe, jakie
sg przeznaczone na zdrowie. Zeby nie wiem, ile tych pieniedzy byto, to zawsze bedzie ich za mato,
bo takie sg niestety prawidta ekonomiczno-polityczne. Dlatego nam bardzo zalezy, aby monitorowac,
jak te pienigdze sg wydawane.

Pragniemy, aby Narodowe Strategie: onkologiczna, kardiologiczna, w chorobach rzadkich czy zdrowia
psychicznego — byly realizowane efektywnie i konsekwentnie i doprowadzity do poprawy wynikéw
leczenia polskich pacjentéw. JesteSmy naprawde bardzo wdzieczni wszystkim pracownikom
w Ministerstwie Zdrowia, NFZ i AOTMIT, ktdorzy dokfadajg wszelkich staran, zeby kazdy pacjent
otrzymat to, co dla niego jest najlepsze. Apeluje réwniez o wzrost odpowiedzialnos$ci samych pacjentéw
za swoje zdrowie. Aby byli swiadomymi pacjentami, zeby chcieli zmieni¢ swoje zte nawyki,
przyzwyczajenia, swoj styl zycia. Pragne, aby Polacy w sposéb swiadomy i odpowiedzialny uczestniczyli
w badaniach profilaktycznych i przesiewowych oraz szczepili sie przeciwko tym chorobom, w ktérych
dostepne s3 szczepienia ochronne, a cze$¢ z nich ma dziatanie chronigce przed zachorowaniem
na wiele nowotwordw.

Prof. Ewa Lech-Mararida, Konsultant krajowa w dziedzinie
hematologii, Dyrektor Instytutu Hematologii i
Transfuzjologii w Warszawie

Nowotwory hematologiczne, czyli nowotwory uktadu krwiotwdrczego i
chtonnego nalezg do chordb rzadkich, podobnie jak szereg
nienowotworowych choréb hematologicznych, takich jak wrodzone skazy
krwotoczne, nocna napadowa hemoglobinuria, zakrzepowa plamica
matoptytkowa, czy porfirie. W ostatnich kilku latach w obszarze refundacyjnym w hematologii udato
sie zrobi¢ bardzo wiele. 0d 2019 do 2023 roku zostato zrefundowanych 75 nowych czgsteczko-wskazan
w 26 réznych nowotworach hematologicznych, ale tez w chorobach hematologicznych

nienowotworowych. Natomiast w 2024 roku zrefundowanych zostato 17 nowych czasteczko-wskazan
w 9 rozpoznaniach nowotworowych i nienowotworowych. Dzieki tym decyzjom refundacyjnym
mozemy leczymy polskich pacjentéw zgodnie z europejskimi standardami. Hematologia jest dziedzing
medycyny, w ktdrej caly czas obserwujemy ogromny postep w zakresie nowoczesnych terapii,
pojawiajg sie rejestracje europejskie kolejnych lekéw co pocigga za sobg potrzebe modyfikacji
standarddéw leczenia i w konsekwencji powstajg nowe wyzwania refundacyjne. Przyktadem moze by¢
tegoroczna rejestracja przez EMA blinatumomabu (przeciwciato dwuswoiste) juz w leczeniu
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konsolidujgcym pierwszej linii u chorych na ostrg biataczke limfoblastyczng B-komérkowg
na podstawie publikacji w New England Journal of Medicine, w ktdrej wykazano, ze dodanie tego
przeciwciata w leczeniu 1. linii istotnie wydtuza przezycie chorych. Do tej pory blinatumomab byt
zarejestrowany i refundowany w Polsce dla chorych z oporng lub nawrotowa ostrg biataczka
limfoblastyczng B-komérkowa oraz dla chorych z dodatnig chorobg resztkowg w trakcie lub
po zakonczeniu leczenia 1. linii. Oprdcz rozszerzenia wskazan do blinatumomabu, chciatabym jeszcze
wspomniec o kilku waznych potrzebach refundacyjnych na ten rok, tj. o dostepie do terapii CAR-T dla
chorych na szpiczaka plazmocytowego, chtoniaka grudkowego w przypadku choroby opornej lub
nawrotowej oraz dla chorych na chtoniaki agresywne niekwalifikujgcych sie do przeszczepienia
autologicznych krwiotwdrczych komdérek macierzystych w drugiej linii leczenia w przypadku opornosci
na pierwszg linie leczenia lub w sytuacji wczesnego nawrotu. Jest rdwniez pilna potrzeba refundacji
lekéw chelatujgcych zelazo dla chorych, ktérzy wymagaja wielokrotnych przetoczen krwi, i u ktérych
dochodzi do rozwoju wtérnego przetadowania zelazem.

Wprowadzenie do leczenia przeciwciat dwuswoistych czy terapii CAR-T jest niewatpliwie najwiekszym
przetomem w hematologii, ale nalezy podkresli¢, ze stosowanie tych lekéw wigze sie z wystepowaniem
nowych objawdw ubocznych, takich jak zespét uwalniania cytokin czy neurotoksycznos$¢ o podtozu
immunologicznym. Zarzgdzanie tymi powiktaniami stanowi dla nas duze wyzwanie organizacyjne, gdyz
wigze sie z koniecznoscig stosowania kosztochtonnych lekéw i procedur, ktdre nie sg uwzglednione
w tzw. koszyku swiadczen gwarantowanych dla oddziatéw hematologicznych, a i ich cena znacznie
przekracza koszty hospitalizacji, ktére sg refundowane przez NFZ. Dlatego tez jest pilna potrzeba,
aby koszty leczenia w/w powiktan, w tym stosowanie kosztochtonnych lekéw zostato uwzglednione
w refundacji NFZ.

W zakresie zmian systemowych prowadzacych do optymalizacji opieki hematologicznej w Polsce
pozwole sobie wspomnieé o pilotazu Krajowej Sieci Hematologicznej (KSH), na ktérego rozpoczecie
czekamy. Projekt pilotazu KSH zostat przygotowany z mojej inicjatywny- jako konsultanta krajowego
we wspotpracy ze srodowiskiem hematologéw jako odpowiedz na potrzeby pacjentdw w zakresie
kompleksowej i koordynowanej opieki, réownego dostepu do diagnostyki i leczenia w oparciu
o jednolite standardy niezaleznie od miejsca zamieszkania pacjenta, w celu poprawy rokowania
i jakosci zycia chorych na nowotwory krwi. W opracowaniu projektu pilotazu wspétpracowalismy
z ekspertami Ministerstwa Zdrowia, projekt zostat poddany ocenie AOTMIiT-u, a nastepnie zostat
przygotowany projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie programu pilotazowego opieki nad
Swiadczeniobiorcg w ramach krajowej sieci hematologicznej i poddany konsultacjom publicznym
w sierpniu 2023 roku. Po konsultacjach publicznych, we wrzesniu 2023 roku projekt rozporzadzenia
zostat zmodyfikowany i przygotowany. Pilotaz Krajowej Sieci Hematologicznej to propozycja
rozwigzania organizacyjnego umozliwiajgcego optymalne wykorzystanie zaséb infrastrukturalnych
i kadrowych, m. in. poprzez wprowadzenie referencyjnosci osrodkéw hematologicznych i wspotpracy
miedzy osrodkami w procesie diagnostyczno-leczniczym. Projekt zaktada podpisanie umoéw
0 wspotpracy miedzy osrodkami, wprowadzenie jednolitych standardéw postepowania diagnostyczno-
leczniczego w oparciu o Sciezki pacjentow, tak zeby pacjent hematoonkologiczny w kazdym regionie
Polski mogt by¢ tak samo leczony. Zaktadamy tez wspdtprace z lekarzami POZ, w tym przygotowanie
standardéw dla lekarzy POZ, kiedy kierowac¢ pacjenta na oddziat hematologiczny, kiedy do poradni,
jakie badania diagnostyczne przy podejrzeniu jakich choréb powinny by¢ wykonane oraz jak prowadzi¢
przewlekta opieke nad pacjentem hematologicznym, a wiec kiedy szczepi¢, jak postepowad
w przypadku infekcji. W ramach KSH zapewniona bedzie koordynacja opieki dla chorego na nowotwory
uktadu krwiotwdrczego i chtonnego rozumiana jako koordynacja pozioma i pionowa. Koordynacja
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pozioma bedzie odbywata sie w obrebie danego osrodka, w ktérym 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 koordynacje $ciezki pacjenta w przypadku koniecznosci
realizacji pewnych procedur czy etapdw leczenia w innym osrodku hematologicznym. Kompleksowos$é
leczenia w hematologii rozumiem nie tylko jako zapewnienie terapii na poszczegdlnych etapach
leczenia choroby nowotworowej, ale réwniez jako zapewnienie pacjentowi z wielochorobowoscig,
ktéra  dotyczy wiekszosci pacjentdow  hematologicznych, konsultacji  kardiologicznych,
pulmonologicznych, nefrologicznych, ale réwniez opieki psychologa klinicznego, dietetyka klinicznego,
czy rehabilitanta. Powinna by¢ mozliwo$¢ realizacji takich konsultacji zaréwno w trybie szpitalnym, jak
i ambulatoryjnym. Krajowa Sie¢ Hematologiczna zaktada réwniez monitorowanie jakosci catego
procesu diagnostyczno-terapeutycznego, ale tez monitorowanie funkcjonowania osrodkéw w ramach
KSH. Podsumowujac przeprowadzenie pilotazu Krajowej Sieci Hematologicznej ma wytyczy¢ ramy
strukturalne dla kompleksowych zmian w organizacji opieki hematologicznej poprzez wprowadzenie
jednolitych zasad diagnostyczno-terapeutycznych i koordynacji leczenia, referencyjnosci osrodkdow
hematologicznych i wspétpracy miedzy osrodkami w celu poprawy skutecznosci, jakosci
i bezpieczenstwa opieki nad pacjentami z nowotworami krwi. W kontekscie postepujacych zmian
demograficznych, a co za tym idzie statego wzrostu zachorowalnos$ci na nowotwory krwi, stworzenie
stabilnego i bezpiecznego systemu opieki hematologicznej jest zadaniem priorytetowym.

Prof. Marek Hus, Kierownik Katedry i Kliniki Hematologii i
Transplantologii Szpiku Uniwersytetu Medycznego w
Lublinie

Na przestrzeni ostatnich kilku lat w chorobach rzadkich w Polsce zmienito sie
bardzo duzo. Uczestniczylem od samego poczatku w dziataniach
prowadzacych do poprawy dostepu do nowych terapii dla chorych
z ultrarzadka chorobg, jaka jest nocna napadowa hemoglobinuria (PNH).
Mam ogromng satysfakcje, ze nie tylko dogonilismy Europe, ale w pewnych aspektach nawet
ja wyprzedzilismy. Mamy dzisiaj za sobg kolejny etap poprawy jakosci terapii w takim sekwencyjnym
patrzeniu na to, co mozna zrobi¢ dla pacjenta z czysto hemolityczng postacia tej choroby w formie
nowych inhibitoréw uktadu dopetniacza, ktdore zyskaty bardzo dobre wyniki w badaniach klinicznych.
Dzisiaj s na koncowym etapie oceny AOTMIT i mam nadzieje, ze juz niedtugo beda refundowane.
To zdecydowana zmiana jakosci terapii, bo leki w formie tabletek, albo uzupetniaja, albo wyprzedzajg
pewne zdarzenia, ktére niesie za sobg nocna napadowa hemoglobinuria. W nocnej napadowe;j
hemoglobinurii zachodza zmiany, ktére umozliwiajg elastycznos¢ w terapii wybranych grup pacjentéw.
Bardzo nam zalezy, aby mtode pacjentki, ktdre sg w cigzy otrzymaty lek dedykowany w tym momencie
z uwagi na prokoagulacyjne czynniki, ktore towarzyszg cigzy. W zwigzku z tym musimy mie¢ mozliwos$¢
rozpoczecia terapii w okreslonych sytuacjach na podstawie decyzji podejmowanych przez lekarza
prowadzgcego pacjentke. W Polsce stworzylismy sie¢ osrodkéw leczacych nocng napadowg
hemoglobinurie. Mamy wykwalifikowanych cytometrystdw, bo na podstawie tego badania, w dalszym
ciggu opieramy sie diagnozujgc nocng napadowg hemoglobinurie. Rosnie grupa leczonych pacjentéw
i dzisiaj jest to juz ponad 105 chorych aktywnie leczonych.

Patrzac na hematologie szeroko, musze powiedzieé, ze dokonato sie mndstwo zmian. Jak Paristwo
popatrzyliby na pewne statystyki, ktdrymi hematolodzy do niedawna sie szczycili, a mianowicie iloScig
wykonywania transplantacji komorkowych, to widzimy, ze ta mato fizjologiczna forma terapii, konczaca
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sie rowniez szeregiem ciezkich powiktan na etapie wczesnych, jak i péznych powiktan powoli ustepuje
nowym terapiom. Krajobraz terapeutyczny sie bardzo zmienia i wskazania do autologicznego
przeszczepienia komérkami krwiotwdrczymi w tej chwili s3 zawezone juz naprawde do kilku choréb.
Dzisiaj patrzac na pacjenta z ostrg biataczka limfoblastyczng jestem szczesliwy, ze mamy dostep do tych
lekéw, ktdre powoduja, ze zblizylismy sie do wynikdw, ktdrymi od wielu lat szczycili sie pediatrzy. Jako
hematolodzy, byliSmy prekursorami terapii celowanych. Konczy sie era chemioterapii. Pojawit sie
pierwszy inhibitor kinazy tyrozynowej, ktéry zmienit oblicze przewlektej biataczki szpikowej, ktéra kiedy
rozpoznawatem na poczatku lat 90., to mdéwitem pacjentowi, ze on ma 36 miesiecy Srednie przezycie.
Dzisiaj to jest zupetnie inny scenariusz. W tym wszystkim uwzglednialiSmy przeszczep allogeniczny
u tego pacjenta, gdzie punktem odciecia byt 40. rok zycia, pdzniej 50. rok zycia, a pdzniej dostep
do dawcy niespokrewnionego. Dzisiaj mamy szeroki wybdr tabletek, ktére uwalniajg pacjenta
od objawow choroby. Obecnie mamy cos, co sie nazywa czasem wolnym od leczenia, gdzie mozemy
odstawic leki i obserwowad pacjenta, monitorujgc go oczywiscie bardzo doktadnie. Mamy oczywiscie
coraz wiekszy apetyt na lepsze wyniki. Jestem zachwycony jako lekarz, ktéry od zawsze bardzo
aktywnie pracowat z pacjentami chorymi na szpiczaka plazmocytowego, ze te nowe konstrukty
immunologiczne, ktére dostaliémy juz wczesniej, czyli tafasitamab, zostaty w tej chwili wzmocnione
o dwa kolejne leki. Ten niebywaty postep technologiczny stwarza perspektywe dla pacjenta gteboko
przeleczonego, poniewaz to sg leki w dalszym ciggu dedykowane po trzech liniach terapeutycznych.
Majg one swoje znaczenie i pacjent ma dalej kontrolowang chorobe.

Dyrektor Mateusz Oczkowski, Zastepca Dyrektora
Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w
Ministerstwie Zdrowia

Wszystko w medycynie i ochronie zdrowia sie zmienia i musimy nadgzaé
za tymi zmianami. Badan klinicznych na Swiecie toczy sie w tej chwili
ponad 500 tysiecy, a 20% z nich doprowadzi do zarejestrowania nowego
leku. Sg to zwykle terapie, ktére stanowia duze obcigzenie finansowe dla
ptatnika publicznego. Jak bysmy sie cofneli do stycznia 2012 r, kiedy
wchodzita w zycie Ustawa o refundacji lekdw, srodkdéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobéw medycznych, to wiekszosci tych lekdw nie byto refundowanych. Inne byty
wtedy mozliwosci ptatnika publicznego.

W publicznym systemie ochrony zdrowia zwykle 80% ptacacych sktadki wspiera 20% najbardziej
potrzebujacych. Z perspektywy pacjenta powinnismy sie cieszy¢, ze w Polsce mamy taki solidaryzm
spoteczny w zdrowiu. Dzieki temu, ze istnieje ten solidaryzm, mozemy finansowac drogie terapie
w chorobach rzadkich, onkologii oraz hematoonkologii. Te terapie bytyby niedostepne dla zwyktego
obywatela, bo nawet pakiety ubezpieczenia prywatnego, takich terapii by nie pokrywaty. Jednak,
w trakcie szesciu lat pracy w resorcie zdrowia zauwazytem, Zze dzieki postepowi badar w medycynie,
jak nawet zaspokoimy potrzeby refundacyjne pacjentédw, to pojawiajg sie nowe terapie w danych
obszarach. Sg obszary, gdzie refundujemy nowe terapie i zaraz przychodza kolejne. Ja to nazywam
,efektem kuli $nieznej”. Takim obszarem jest hematologia, ktdra jest beneficjentem najwiekszej liczby
decyzji refundacyjnych. A sg to pacjenci, ktérzy sg chorzy na choroby rzadkie. Generalnie jak patrzymy
na statystyki refundacyjne, to jedna trzecia naszych decyzji dotyczy czasteczko-wskazan lekéw
stosowanych w chorobach rzadkich.
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W zakresie refundacji nowych terapii, to w pierwszej kolejnosci patrzymy na obszary, gdzie
nie ma refundowanych Zzadnych terapii dla pacjentéw. Jakbysmy mieli pokazywaé priorytety
refundacyjne to w pierwszej kolejnosci patrzymy na obszary, gdzie nie ma zadnego leczenia i staramy
sie te ograniczone srodki na refundacje lekéw, ktéore mamy do dyspozycji wykorzystywac. Ustawa
o refundacji zostata skonstruowana w taki sposdb, ze wydatki na refundacje lekéw mogg stanowic
do 17% procent ogdlnych wydatkéw NFZ na swiadczenia zdrowotne. Wiec skoro wydatki NFZ
na $wiadczenia zdrowotne rosng, to budzet na refundacje lekdw zawsze bedzie rést, a jeszcze nie
wykorzystujemy go w petni. Jestem zwolennikiem tego, ze powinnismy wykorzystywac w petni budzet
na refundacje lekéw. Pamietajmy, ze ,pienigdze na refundacje lekéw lezgce na koncie NFZ nie leczg
pacjenta”. Natomiast z tego budzetu, dzieki skutecznym negocjacjom cen mozna kupi¢ wiecej lekéw.
Pacjent w programach lekowych i katalogu chemioterapii jest 100 procentowym beneficjentem,
bo nie doptaca nic. Panstwa tez rola w tym, zeby uswiadamiaé¢ o tym pacjentdéw. Pacjenci czasami
sg w nieSwiadomi, jak kosztowng terapie dostaja.

Jesli chodzi o rozszerzanie programow lekowych, najchetniej robimy to w zakresie, jak jest ztozony
whniosek refundacyjny. Widzimy, ze z roku na rok wytworzenie sie negatywnej tendencji, polegajgcym
na tym, ze firma wchodzi do refundacji z zawezong populacjg. Nie robi tego bez powodu, poniewaz
sktada wniosek refundacyjny wezszy, a potem prébuje réznymi mechanizmami, szczegélnie poprzez
poszczegblnych ekspertdw rozszerzaé zakres refundacji. Ale kto pisze program lekowy? Firma
farmaceutyczna. Ona dopasowuje swoje analizy HTA i efekt budzetowy dla ptatnika do swojej strategii
na danym rynku. Méwimy temu stop w takich przypadkach, gdzie terapia pojawia sie w polskim
systemie refundacji, nawet nie dochodzimy do dwdch lat obowigzywania decyzji, a eksperci wnioskujg
0 zmiany w programie lekowym niejednokrotnie mowigc, ze program lekowy jest napisany niezgodnie
z wytycznymi. Takich zmian, raczej nie bedzie. Juz poinformowalismy Konsultantéw Krajowych,
ze prosimy, aby konsultanci w porozumieniu z firmg farmaceutyczng informowali nas o doktadnej
populacji i wskazaniach do stosowania leku w trakcie sktadania wniosku refundacyjnego. Pragniemy
od samego poczatku rozmawiac uczciwie. Lepiej przyjs¢ z szersza populacja, ale wtedy na innych
warunkach finansowych. Farmakoekonomika moéwi o tym, ze im wieksza populacja objeta refundacja,
tym koszt terapii danym lekiem powinien by¢ nizszy. W chorobach rzadkich, gdy jest kilku,
czy kilkunastu pacjentéw leczonych, to koszt na pojedynczego pacjenta jest duzy. Nie moéwie teraz
o sytuacjach, kiedy program lekowy istnieje od kilku lat, czy od kilkunastu, nic sie nie zmienito w tym
zakresie, ale wytyczne kliniczne ciagle ulegaja modyfikacjom. Wtedy oczywiscie jestesmy transparentni
i chetni, aby takie zmiany dokonywac¢. Co najmniej kilkadziesigt takich zmian co roku jest
dokonywanych. Ale méwimy stanowcze nie w zakresie zmian wprowadzanych po kilku miesigcach
od wejscia terapii do refundacji. W wiekszosci przypadkdéw, nasza wspétpraca z Konsultantami
Krajowymi jest bardzo dobra. Generalnie chcielibySmy, zeby wspodtpraca ze wszystkimi
interesariuszami byta szeroka i zebysmy wspdlnie rozwigzali problemy i nowe wyzwania dla dobra
pacjentéw. Ministerstwo Zdrowia zmienito sie juz od kilku lat i rozmawia ze wszystkimi uczestnikami
ochrony zdrowia. Resort prowadzi dialog z firmami, z ekspertami i organizacjami pacjentow.
Uczestniczymy aktywnie w wielu konferencjach, debatach i posiedzeniach komisji i zespotow
parlamentarnych. JesteSmy bardzo proaktywni w tym zakresie i na pewno nie bedziemy sie w tym
zatrzymywali.

Mysle, ze drugie pétrocze 2025 r. bedzie miato podobne tempo udostepniania refundacji nowych
terapii. Jednak tendencja sie zmienia w taki sposéb, ze to my chcemy by¢ inicjatorem do sktadania
whnioskéw refundacyjnych. Chcemy najpierw rozmawiaé z producentem i deklarowa¢, czy jestesmy
zainteresowani dang technologia medyczng. Do tej pory byliSmy niejako skazani na postepowanie
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refundacyjne, ktére dany podmiot ztozyt. Dana firma farmaceutyczna ztozyta wniosek na jakas drogg
terapie celowang, ale pozostate nie ztozyty takich wnioskdw na inne, tansze terapie, ktéorymi chorzy
standardowo powinni by¢ leczeni. Chcielibysmy wypetnic¢ takie luki, tak jak zrobilismy to w miastenii.
Zapytalismy ekspertédw klinicznych o to, co jest potrzebne i od razu zrefundowalismy kilka terapii.
Wptyw na budzet nie byt tak ogromny, jaki gdyby byt, gdyby tylko jeden z producentéw najnowszego
leku ztozyt wniosek. Dzieki temu mamy alternatywy, ktére s3 na podobnym poziomie skutecznosci.
Polska oczywiscie ma problemy zwigzane z tym, ze ciggle na zdrowie wydajemy dwukrotnie mniej
od s$redniej Unii Europejskiej, a nasi pacjenci chcg by¢ leczeni na europejskim poziomie. Natomiast,
skoro najbogatszy system niemiecki wprowadza kompleksowe rozwigzania w zakresie instrumentéw
dzielenia ryzyka, to znaczy, ze oni tez tego tempa wzrostu kosztéw juz nie wytrzymuja.

Dr hab. Anna Kowalczuk, Zastepca Prezesa Agencji
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

Z perspektywy HTA, potrzebne jest nowe podejscie do oceny lekow
w chorobach rzadkich. Z jednej strony, leki stosowane w chorobach
rzadkich, ktére byly oceniane dekade temu stanowity ok. 2-3%
ocenianych lekéw ogoétem. Teraz, leki stosowane w chorobach
rzadkich stanowig nawet ponad 30% ocenianych lekéw ogoétem.
Nadal jest bariera w postaci dosy¢ sztywnego schematu oceny nowych technologii lekowych. Z drugiej
strony klinicysci i organizacje pacjentdw prowadzg bardzo aktywng dziatalnos¢, inicjujgc spotkania oraz
uczestniczac w spotkaniach na forum europejskim. Takie spotkania sg bardzo istotne, aby wymieni¢
doswiadczenia, bo inne kraje europejskie przeszty juz pewng droge, ktérg my zaczynamy przechodzi¢
albo jestesmy na jakims etapie. Mozemy wykorzystywac te doswiadczenia w Polsce. W dniu 2 kwietnia
2025 r. jestesmy gospodarzem w ramach polskiej prezydencji zjazdu ciat kompetentnych do spraw
oceny i refundacji lekéw. Bedziemy gosci¢ przedstawicieli odpowiednikéw AOTMIT, NFZ
czy przedstawicieli ministerstw zdrowia. Pomimo, ze choroby rzadkie nie zostaty ujete jako jeden
z priorytetow prezydencji Polski w zakresie zdrowia, to rzeczywiscie chcemy sie nad nimi pochylié.
Powodem jest fakt, ze coraz wiecej lekdw, ktére trafia do oceny stanowig leki sieroce. Chcemy sie
zastanowic, jak mozna uelastyczni¢ ten nieprzystajgcy do realiow system oceny lekéw sierocych. Jako
AOTMIT mamy ramy prawne w zakresie oceny technologii lekowych. To wszystko jest ujete w ustawie.
| my jesteSmy zobowigzani dany lek oceni¢ klinicznie, ekonomicznie oraz ustali¢ jego wptyw na budzet.
Mamy réwniez prog optacalnosci kosztowej. Ministerstwo Zdrowia oraz AOTMIT rozpoczeto prace nad
zatozeniami analizy wielokryterialnej (MCDA). Poza klasyczng $ciezkg mamy oczywiscie wykaz
technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci (TLI). Zbieramy i oceniamy na bardzo
wczesnym etapie najbardziej innowacyjne leki z zakresu onkologii i choréb rzadkich. Od stycznia 2025
r. stosujemy wspdlng ocene kliniczng (JCA) na poziomie unijnym lekow z zakresu onkologii. Tworzymy
schemat oceny, wymieniamy informacje oraz wspétpracujemy z innymi krajami. Osobiscie bardzo licze
na to, ze Europejska Przestrzernn Danych Medycznych (EHDS), bedzie tym elementem, ktéry pomoze
zbieraé¢ dane i dzieki temu bedziemy mogli porzadnie przeprowadzac nasze oceny HTA.
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Dyrektor Dominika Janiszewska-Kajka, Zastepca Dyrektora,
Departament Lecznictwa, Ministerstwo Zdrowia

W ostatnich dwdch tygodniach nabraty tempa prace dotyczgce Ustawy
o Chorobach Rzadkich. Na posiedzeniu Rady ds. Choréb Rzadkich
zastanawialiSmy sie w jaki sposdb powotaé osrodki eksperckie chordb
rzadkich (OECR), ktére nie sg w Europejskich Sieciach Referencyjnych
i zaproponowalismy dwie sciezki. Pierwsza $ciezka, to jest $ciezka zmiany
ustawy o swiadczeniach opieki zdrowotnej, czyli nowelizacja istniejgcej
ustawy. Druga Sciezka, to opracowania nowej ustawy na wzér innych ustaw. Mamy juz ustawy
o Krajowej Sieci Kardiologicznej i Krajowej Sieci Onkologicznej. Majgc na uwadze kwestie
zaopiekowania sie pacjentem z chorobg rzadka i jego rodzing, w aspekcie medycznym, socjalnym
i edukacyjnym, pojawit sie pomyst na Zespole Parlamentarnym ds. Chordb Rzadkich, kierowanym przez
Panig Poset Profesor Alicje Chybicka, aby stworzyé Ustawe o Chorobach Rzadkich. Srodowisko
klinicystéw i przedstawiciele pacjentéw bardzo chcg nowej ustawy i Ministerstwo Zdrowia bedzie
prowadzito te prace, jako gospodarz ustawy, jezeli taka decyzja zapadnie. Wydaje sie jednak,
ze dla realizacji Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025, lepszym rozwigzaniem bedzie
nowelizacja istniejacej ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej tak, aby mozna byfo juz teraz
powotaé¢ osrodki eksperckie. Obecnie mierzymy sie z zarzadzeniami Prezesa NFZ, bo szykujemy
specjalne rozwigzania dla osrodkdéw, z czego moze korzystac tylko znikoma cze$é, a pozostate osrodki
krajowe, ktdre badajg, diagnozujg i leczg pacjentéw z chorobami rzadkimi, nie mogg skorzystaé z tego
korzystniejszego finansowania.

Mamy do zrealizowania sporo punktéw z obecnego Planu dla Choréb Rzadkich do korica 2025 roku.
To jest druga edycja planu, natomiast nie wykluczamy, oczywiscie, ze na wzdr innych krajéw, jak np.
Francji, gdzie sg cztery edycje planu, aby te plany powtarzaé. Plany majg to do siebie, ze majg
wymienione konkretne zadania, budzet, harmonogram prac i my staramy sie wywigzywac z tych zadan.
Oczywiscie réznie to bywa, bo jesteSmy przeciez uzaleznieni od naszych instytucji podlegtych, ktére
dostarczajg nam produkty w postaci prac, ale staramy sie na biezgco, aby Plan dla Choréb Rzadkich na
lata 2024-2025 zostat zakorniczony pomysinie i zeby opracowac jego kolejng edycje. Pani Minister
Izabela Leszczyna wyrazita duze poparcie dla Pani Minister Urszuli Demkow dla powstania Ustawy dla
Choréb Rzadkich. Jako Ministerstwo Zdrowia bedziemy wspdtpracowac ze wszystkimi instytucjami, aby
pomac w powstaniu tej ustawy. Obecnie chcemy dziata¢ dwutorowo. Z jednej strony trwajg prace nad
nowa ustawa, ale z drugiej nad nowelizacjg ustawy o $wiadczeniach, aby mozna byto powota¢ osrodki
eksperckie, tak jak to zostato zrobione dla o$rodkéw bedacych cztonkami ERN w 2023 r.

Dyrektor Marzanna Bierikowska, Zastepca Dyrektora
Departamentu Wspdftpracy w Biurze Rzecznika Praw
Pacjenta

Razem z Panem Profesorem Zbigniewem Zuberem spotykali$my sie na
konferencjach organizowanych przez Stowarzyszenie Chorych na
Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie. Juz wtedy rozmawialismy o
chorobach rzadkich i o sytuacji tych pacjentow, ze trzeba w jakis sposdb ich
zabezpieczy¢ pod wzgledem medycznym i spotecznym. Przede wszystkim chciatabym powiedzie¢,
ze bardzo cieszy mnie, ze bedg trwaty prace nad Ustawg o Chorobach Rzadkich, bo od wielu lat o tym
mowilismy. Dobrze, ze teraz méwimy o nowym przepisie prawnym, ktéry kompleksowo okresli opieke
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nad pacjentami z chorobami rzadkimi, ale tez ich bliskich. Skargi, ktére wptywajg do Rzecznika Praw
Pacjenta dotycza wielu aspektéw spotecznych i medycznych. Zwtaszcza dostepu do rehabilitacji,
wyspecjalizowanych osrodkéw specjalistycznych, a takze nowoczesnych terapii. Przejscie z opieki
pediatrycznej do opieki nad pacjentem dorostym jest kluczowe w chorobach rzadkich. W 2016 roku
Biuro rzecznika Praw Pacjenta wypracowato taka procedure, razem ze wzorem ,karty przejscia:”
i przekazato do Ministerstwa Zdrowia. Procedura przejscia pojawita sie takze w Krajowej Sieci
Onkologicznej i wtedy mieliSmy nadzieje, ze moze we wszystkich chorobach to sie zadzieje. Bardzo
wazna jest dostepnos¢ do lekdw. Dzieki nowoczesnym terapiom pacjent moze zy¢ w zdrowiu przez
wiele lat.

Mecenas Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespotu Prawa
Administracyjnego i Gospodarczego w Biurze Rzecznika
Praw Obywatelskich

W swojej wypowiedzi pragne sie skupi¢ na dwdch tematach, poniewaz jak
juz stusznie byto wskazane, jest to nasze dziesigte spotkanie, a problemy
od lat sg te same i wcigz dochodzg nowe. Pierwsza kwestia dotyczy w
ogoble samego Planu dla Chordb Rzadkich i jego wdrozenia. To bedzie taka i
krotka czes¢ wypowiedzi, a dtuisza czes¢ bedzie dotyczyta Zespotu koordynacyjnego ds. chordb
ultrarzadkich w kontekscie postanowienia sygnalizacyjnego Trybunatu Konstytucyjnego z 2018 roku.
Poniewaz to postanowienie nadal nie zostato wdrozone, a w kontekscie tego, ze majg trwac prace nad
ustawg, wydaje sie jeszcze bardziej aktualne.

Rzecznik Praw Obywatelskich wielokrotnie akcentowat koniecznos¢ dziatan panstwa w obszarze
chordb rzadkich. Przejawem tego na przestrzeni ostatnich kilkunastu lat byty wystgpienia, w ktérych
Rzecznik podkreslat potrzebe przyjecia i wdrozenia Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich, zgodnie
z Zaleceniami Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie chordéb rzadkich. Resort
zdrowia dotychczas nie odpowiedziat na wystgpienie RPO z 27 wrzesnia 2024 r., w ktdrym Rzecznik
wskazat, ze w przestanym pismie stanowigcym odpowiedz na wystapienie Rzecznika z dnia 1 sierpnia
2024 r. nie znajduje on informacji o spodziewanym czasie wdrozenia — zaréwno catosci, jak
i poszczegdlnych czesci — Planu dla Chordb Rzadkich. Jest to szczegdlnie istotne dla pacjentéw
cierpigcych na choroby rzadkie, jak i ich rodzin, poswiecajgcych catg swojg uwage na walke z chorobg
oraz oczekujgcych jasnych informacji ze strony resortu zdrowia. Z uwagi na zwtoke Ministra Zdrowia
Rzecznik skierowat pismo ponaglajace.

Zespot Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich. Postanowieniem sygnalizacyjnym z 17 pazdziernika
2018 roku Trybunat Konstytucyjny (sygn. akt S 6/18) przedstawit Sejmowi uwagi o stwierdzonych
lukach prawnych dotyczacych statusu Zespotu Koordynacyjnego ds. Chordb Ultrarzadkich, ktérych
usuniecie jest niezbedne do zapewnienia spdjnosci systemu prawnego. W toku rozpatrywania sprawy
zainicjowanej przez RPO (sygn. akt U 2/17) TK powziat watpliwosé, czy aktualny sposéb unormowania
kompetencji Zespotu wytacznie w aktach wewnetrznych (w zarzadzeniu oraz w regulaminie) realizuje
wymog z art. 68 ust. 2 zd. 2 Konstytucji RP w zwigzku z jej art. 31 ust. 3 - aby warunki i zakres
udzielanych swiadczen opieki zdrowotnej finansowanej ze srodkdéw publicznych byty okreslone
w ustawie.

Trybunat zauwazyt, ze procedury podejmowania decyzji o sposobie leczenia chordb ultrarzadkich
(dostepu do lekéw refundowanych) sg bardziej rygorystyczne od zasad dostepu do innych $wiadczen
zdrowotnych, takze specjalistycznych. Reguta jest, ze pacjent ma prawo wyrazenia (lub nie) zgody na

MEDYCZNA RACJA STANU  MARZEC 2025



przeprowadzenie badania lub udzielenie innych $wiadczen zdrowotnych, moze zazadad jego
skonsultowania z innym lekarzem lub weryfikacji przez konsylium lekarskie, a w ostatecznosci jest
uprawniony do zmiany lekarza prowadzgcego. Z tych praw pacjent moze skorzystac¢ takze w sytuacji,
gdy nie zostajg mu zapisane oczekiwane przez niego leki refundowane. Leczenie choréb ultrarzadkich
podlega jednak innym regutom. Leki s3 bezptatnie dostepne wytgcznie w ramach obowigzujacych
w danym okresie programoéw lekowych, do ktérych pacjent moze by¢ zakwalifikowany tylko decyzjg
jednego Zespotu w skali kraju. Zainteresowany nie ma zadnego wptywu - nawet posredniego - na sktad
Zespotu, nie moze réwniez w zaden sposdb odwotaé sie od jego decyzji czy zazgda¢ powtdrnego
rozpatrzenia sprawy. Potwierdzajg to orzeczenia sgdéw administracyjnych, konsekwentnie
odrzucajgce skargi na wytgczenie z programu lekowego. Nie ma tez zasad umozliwiajgcych
zainteresowanemu uzupetnienie wniosku o wtaczenie do programu lekowego, gdyby juz po jego
ztozeniu, zmienity sie zasady kwalifikacji. W opinii TK - ktérg RPO w petni podziela - swiadczy
to o potrzebie ustawowej regulacji statusu Zespotu (i innych podobnych mu ciat), ktéry podejmuje
ostateczne decyzje o finansowaniu leczenia chordb ultrarzadkich, a wiec realizuje konstytucyjne prawo
do ochrony zdrowia, o ktérym mowa w art. 68 ust. 1 Konstytucji RP. Jak podkredlit TK, jest to tym
bardziej potrzebne, ze pacjentami w tym przypadku sg osoby, ktére, m.in. ze wzgledu na koszty
leczenia przekraczajgce milion zt rocznie, nie majg w praktyce innej szansy na uzyskanie dostepu
do skutecznych i nowoczesnych terapii. Wiekszo$¢ z nich, ze wzgledu na wiek lub stan zdrowia, podlega
jeszcze dodatkowo szczegdlnej ochronie panstwa na zasadach art. 68 ust. 3 Konstytucji RP.
Na przestrzeni ostatnich lat Rzecznik kilkukrotnie zwracat sie do kolejnych Ministrow Zdrowia
z postulatem podjecia inicjatywy ustawodawczej w celu wdrozenia postanowienia TK. W ostatniej
korespondencji - druga potowa 2024 i poczatek 2025 r. — Minister Zdrowia wskazat co prawda,
Ze majagc na uwadze réwniez powyzisze stanowisko Trybunatu Konstytucyjnego podijat prace
legislacyjne majgce na celu zmiane ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, poprzez dodanie
art. 16a i art. 16b do ustawy o refundacji, w ktérych usankcjonowano zespoty koordynacyjne.
W kolejnym wystgpieniu do MZ RPO wskazat, ze Trybunat Konstytucyjny stwierdzit luki prawne
w szerszym zakresie niz ten, ktory jest obecnie uregulowany w art. 16a i 16b ustawy z 12 maja 2011 r.
o refundacji. Aktualne regulacje nadal nie wypetniajg stwierdzonych przez TK luk prawnych w postaci
mozliwosci, choc¢by posredniego, wptywania przez zainteresowanych na sktad zespotow
koordynacyjnych oraz prawa do zaskarzenia odmowy zakwalifikowania do programu lekowego badz
wyfaczenia z niego. Z tych wzgledéw art. 16a i 16b ustawy o refundacji, na ktére powotat
sie podsekretarz stanu Marek Kos, nie mozna uznac za wypetniajgce wszystkie luki prawne wskazane
przez TK. Dlatego RPO ponownie zwrdcit sie do Minister Zdrowia o zainicjowanie prac legislacyjnych
w celu wdrozenia wszystkich zalecen TK, zwtaszcza co do koniecznosci zagwarantowania
Swiadczeniobiorcom prawa do zaskarzenia odmowy kwalifikacji do programu lekowego oraz
wyfaczenia z niego przez zespdt koordynacyjny, jak réwniez zapewnienia $wiadczeniobiorcom
mozliwosci wptywania na ksztatt zespotéw koordynacyjnych. W ostatniej odpowiedzi MZ podtrzymat
swoje stanowisko, co nalezy uznaé za wielce zasmucajgce, poniewaz pozostaje ono w razgcej
sprzecznosci nie tylko z samym orzeczeniem TK, ale i Konstytucja. W przedmiotowej odpowiedzi
wskazano miedzy innymi, ze Swiadczeniobiorca, co do zasady, nie posiada wystarczajgcej wiedzy
medycznej umozliwiajgcej zakwestionowanie w skuteczny sposéb decyzji podjetej przez zespét
koordynacyjny. Zatem umozliwienie Swiadczeniobiorcom zaskarzania decyzji zespotu koordynacyjnego
jedynie dla samego przyznania sSwiadczeniobiorcom okreslonego prawa bytoby dziataniem
niepotrzebnie angazujgcym czasowo lekarzy specjalistow przy istniejgcym niedoborze zasobdéw
personalnych. W tym kontekscie wypada odwotac sie do konstytucji, a w szczegdlnosci do art. 2 (zasada
demokratycznego panstwa prawnego), art. 7 (zasada praworzadnosci), art. 78 (zasady
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dwuinstancyjnosci postepowania), art. 45 (prawa do sadu). PodkreSlenia wreszcie wymaga,
ze TK w przedmiotowym orzeczeniu wskazat, ze Zesp6t Koordynacyjny podejmuje ostateczne decyzje
o finansowaniu leczenia chordb ultrarzadkich, a wiec realizuje konstytucyjne prawo do ochrony
zdrowia. A czymze jest decyzja? W wielkim uproszczeniu to indywidualny akt z zakresu administracji
publicznej naktadajacy na zindywidualizowany podmiot obowigzki albo przyznajgcy mu uprawnienie.
Decyzja zas powinna podlega¢ kontroli w drodze odwotania, a nastepnie kontroli sgdowe;j.

Rzecznik Praw Obywatelskich bedzie kontynuowat swoje dziatania w tym obszarze.

Dr Jakub Gierczyriski, MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Nalezy podkresli¢, ze w ostatnich paru latach znaczgco poprawit sie dostep
refundacyjny do skutecznego leczenia. Wedtug danych Ministra Zdrowia w
2021 r. refundacjg objeto 68 nowych czgsteczko-wskazan, w tym 29 w
chorobach rzadkich, w 2022 r. refundacja objeto 115 nowych czasteczko-
wskazan, w tym 37 w chorobach rzadkich, w 2023 r. zrefundowano 43 nowych

czasteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich na 145 nowych czasteczko-
wskazan ogétem. W 2024 r. zrefundowano 36 nowych czasteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich
na 135 nowych czasteczko-wskazan ogétem. W dwéch obwieszczeniach refundacyjnych w 2025 r.
(styczniowe i kwietniowe) zrefundowano 19 nowych czasteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich
na 60 nowych czasteczko-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.

4. Whnioski i rekomendacje

Whiosek Rekomendacja

Choroby rzadkie w Polsce powinny by¢ Nalezy jak najszybciej powotac eksperckie osrodki

traktowane priorytetowo, a Plan dla Choréb chordéb rzadkich, wdrozy¢ diagnostyke genetyczng

Rzadkich 2024-2025 sukcesywnie wdrazany. i niegenetyczng w chorobach rzadkich,

Powinien by¢ rdwniez wykorzystany Fundusz  refundowac nowe leki, rozwija¢ rejestr chordéb

Medyczny na rzecz chordb rzadkich. rzadkich i wprowadzi¢ Karte pacjenta z chorobg
rzadka.

Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat Rekomendowane jest wtgczenie 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, ktorych celem jest

wyrdéwnanie szans chorych na choroby

rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci

terapii i perspektywach zyciowych. Ostatnie 4

lata przyniosty intensyfikacje dziatarn w tym

zakresie , a choroby rzadkie staty sie

elementem programowym wszystkich

prezydencji UE od poczatku 2022.

7 https://www.gov.pl/web/zdrowie/leki-refundowane
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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
chordéb rzadkich. W 2023 r. zrefundowano 43
nowych czgsteczko-wskazan w zakresie
terapii choréb rzadkich na 145 nowych
czasteczko-wskazan ogdtem. W 2024 r.
zrefundowano 36 nowych czgsteczko-
wskazan z zakresu chordb rzadkich na 135
nowych czgsteczko-wskazan ogétem. W
styczniu i kwietniu 2025 r. zrefundowano
Rzadkie zespoty padaczkowe - zespét Dravet,
zespot Lennoxa-Gastauta i stwardnienie
guzowate, z uwagi na réznorodnosé i
trudnosci w leczeniu stanowig ogromne
wyzwanie dla systemu opieki medycznej w
Polsce. W rzadkich zespotach padaczkowych
konieczne jest skuteczne leczenie napadow,
aby zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i
zagrazajgcym zyciu powiktaniom, 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.

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) jest rzadka,
genetycznie uwarunkowang, postepujaca
chorobg uktadu nerwowego, prowadzaca do
przedwczesnego obumierania komorek
ruchowych rdzenia kregowego. Klinicznie
manifestuje sie postepujgcym ostabieniem i
zanikiem miesni. Wg ekspertéw klinicznych
wiekszos¢ dzieci, u ktérych w przesiewie
noworodkowym zostanie wykryta mutacja

Rekomendowane jest wtgczenia do przesiewu
noworodkowego w Polsce badan przesiewowych
w kierunku nowych choréb.

Nalezy utrzymad szybka refundacje
noworejestrowanych lekéw w chorobach
rzadkich, przy mniej restrykcyjnych kryteriach
programow lekowych oraz wtasciwej wycenie
Swiadczen w programach lekowych. Nalezy
poszerzaé wskazania refundacyjne juz
refundowanych terapii o nowe populacje lub
nowe wskazania kliniczne, w tym wskazania off-
label.

e Rekomendowane jest adekwatne do potrzeb
kontraktowanie swiadczer w ramach
programu lekowego B.154FM.

e Aby opieka nad pacjentami z Zespotem Dravet
i Zespotem Lennoxa-Gastauta byta optymalna
i odpowiadata na realne potrzeby, potrzebne
sg zmiany w zakresie miernikéw skutecznosci
leczenia w programie lekowym B.154FM -
przy ocenie skutecznosci powinno sie
uwzglednia¢ zamiennie takze inne parametry
takie jak np. liczba dni wolnych od napadow.

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

Rekomendowane jest poszerzenie wskazan
refundacyjnych dla onasemnogenu abeparwowek
0 pacjentéw z czterema kopiami genu SMN2.
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powodujgca rdzeniowy zanik miesni (SMA),
powinna otrzymac terapie genowga —
onasemnogen abeparwowek.

Miastenia gravis to rzadka choroba
autoimmunologiczna z grupy choréb
nerwowo-miesniowych, polegajgca na
zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowe;j.
W wyniku nadmiernej aktywacji uktadu
immunologicznego powstajg nieprawidtowe
przeciwciata, co doprowadza do ostabienia
miesni. Najczesciej choroba zaczyna sie od
pojawienia sie niedowtaddéw miesni twarzy,
opadania powiek, dwojenia w oczach,
trudnosci w méwieniu, potykaniu. Najbardziej
niebezpieczne jest zajecie miesni
oddechowych. Dochodzi wéwczas do
przetomow miastenicznych, co moze
doprowadzié¢ do Smierci.

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X
(XLH), to postepujaca choroba spowodowana
zaburzeniami gospodarki fosforanowe;j.
Obecnie terapia burosumabem jest
refundowana w Polsce jedynie w przypadku
chorych ponizej 18 r.z.

Choroba Stilla, to rzadka choroba
reumatologiczna, ktdra zaczyna sie od
goraczki, boli stawow czy wysypki. Nastepnie
pojawiajg sie liczne zmiany narzagdowe:
zaburzenia pracy watroby i jej powiekszenie,
wysieki do osierdzia, powiekszenie weztéw
chtonnych. W przebiegu choroby Stilla moze
dojs¢ do aktywacji makrofagdw, a to wigze sie
ze stanem zagrozenia zycia. Obecnie w terapii
zalecane sg dwa rodzaje blokeréw
interleukiny I. Jeden z nich wymaga
codziennego podawania, natomiast drugi lek
z tej grupy ma charakter dtugodziatajacy.

Rekomendowana jest refundacja publiczna:

e zilukoplanu, jako dodatku do
standardowej terapii w leczeniu
uogodlnionej miastenii (gMG) u dorostych
pacjentéw, u ktérych wystepuja
przeciwciata przeciwko receptorowi
acetylocholiny (AChR) oraz

e rozanoliksyzumabu, jako dodatku do
standardowej terapii w leczeniu
uogodlnionej miastenii (gMG) u dorostych
pacjentéw, ktérzy majg przeciwciafa
przeciwko receptorowi acetylocholiny
(AChR) lub przeciwko specyficznej dla
miesni kinazie tyrozynowej (MuSK).

Rekomendowane jest aby:

e Leczone burosumabem dzieci
kontynuowaty terapie po zakonczeniu
wzrostu w celu optymalizacji przyrostu
masy kostnej;

e Leczeni burosumabem powinni by¢
wszyscy chorzy z rozpoznaniem XLH, nie
wytaczajac dorostych chorych z
entezopatiami.

Rekomendowane jest adekwatne do potrzeb
kontraktowanie Swiadczen w ramach programu
lekowego.
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5. Kluczowe informacje przygotowane na debate przez Medyczng
Racje Stanu w zakresie chordb rzadkich.

Podania domowe lekdw 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 ukfadu nerwowego
i krwionos$nego nieroztozonych substancji — globotriaozyloceramiddéw (GL-3 lub Gb3), ktére uszkadzajg
m.in. serce, nerki i mdzg. Pierwsze objawy tej choroby zauwazalne sg juz u czteroletniego dziecka.
Niestety najczesciej s3 mylone z dolegliwosciami reumatycznymi czy kardiologicznymi. U chorych,
ktdrzy nie rozpoczng enzymatycznej terapii zastepczej, okoto 30. roku zycia nagromadzenie substancji
lipidowych jest na tyle duze, ze prowadzi do wystgpienia biatkomoczu, czesto z towarzyszagcym
krwinkomoczem. Dalszy postep choroby uposledza funkcje ktebuszkéw nerkowych, co w okresie 8-10
lat prowadzi do niewyréwnanej niewydolnosci nerek. Uszkodzenie nerwéw obwodowych wywotuje
silne bdle 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 krdétki czas przezycia chorych, ktéry wsréd mezczyzn
wynosi Srednio 45-50 lat. Kobiety z objawowa chorobg Fabry’ego zyjg Srednio 10 lat dtuzej. Czestos¢
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 enzymatyczne] 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 oséb wiaczonych 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) sa czesto klasyfikowane wzgledem rodzaju spichrzanej substancji. Sfingolipidozy
sq podgrupa LSD, w ktdérej nieprawidtowo degradowane sg lipidy zwane sfingolipidami. Sfingolipidy
to lipidy znajdujgce sie we wszystkich btonach komérkowych, ktére chronig btone komérkows i biorg
udziat w transporcie, rozpoznawaniu i sygnalizacji komoérkowej. W chorobie Gaucher’a nalezacy
do sfingolipidow glukocerebrozyd (glukozyloceramid) nie ulega degradacji i gromadzi sie w komérkach.
Takie komadrki nazywane sg komdorkami Gaucher’a. Sama obecnos$é¢ komdrek Gaucher’a nie wyjasnia
spektrum objawdéw. Wtérna aktywacja makrofagéw indukuje uwalnianie cytokin, ktére rowniez moga
mie¢ dziatanie patogenne. S3 trzy typy choroby Gaucher’a - Typ 1: najczestszy, ok. 94% pacjentéw
zachodnioeuropejskich, bez wigczenia osrodkowego uktadu nerwowego, zajecie organéw otrzewnych
oraz szpiku kostnego. Typ 2: objawia sie we wczesnym dziecifstwie, atakuje osrodkowy ukfad
nerwowy, szybko postepujgcy 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.
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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, imigluceraza 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
otrzymacé 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
gdzie jest to mozliwe (np. Fabry, Gaucher) powinna by¢ zapewniona mozliwosé podania leku w domu
po uprzednim przeszkoleniu personelu medycznego i samego pacjenta. Terapia domowa minimalizuje
konieczno$¢é 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 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-mies$niowej. 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 objawéw ocznych, poprzez ostabienie miesni opuszkowych z zaburzeniami mowy
i potykania, ostabienie miesni koriczyn gérnych i dolnych, az do niewydolnosci oddechowe;j.

Choroba przebiega zmiennie, z okresami zaostrzen, a nawet groznych dla zycia tzw. przetoméw
miastenicznych. Przetom 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, wymagajacej zastosowania nieinwazyjnej lub inwazyjnej
wentylacji wspomaganej. Pomimo niewielkiej liczby chorych, obcigzenie systemu opieki zdrowotnej
spowodowane miastenia MG jest powazne, szczegdlnie z uwagi na duzg potrzebe leczenia
immunosupresyjnego, leczenia w warunkach szpitalnych, ciezkich zaostrzen 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,
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gdzie atakowane sg inne grupy miesni. Pacjent rano jest w miare sprawny, zas w ciggu dnia, wraz
z aktywnoscig codzienng zaczynajg stabng¢ miesnie. Najbardziej niebezpieczne jest zajecie miesni
oddechowych. Dochodzi wéwczas do przetlomdédw miastenicznych, co moze doprowadzié¢ do smierci.
Miastenia to choroba, ktéra mocno obniza jakos¢ zycia osdb 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 miastenig
gravis, ktérzy otrzymywali leczenie objawowe. Stosunek kobiet do mezczyzn wynosit 1,65:1. Czestosc
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
o wczesnym poczatku (<50 lat) wynosita 0,8/100 tys. i 4,98/100 tys. dla miastenii o péZnym poczatku
(LOMG), z przewaga mezczyzn w LOMG. Czesto$¢ wystepowania wynosita 22,65/100 tys. U kobiet
obserwowano staty wzrost czestosci wystepowania objawowe] 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 pacjentdow 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 ktdorych mozliwe jest wykonanie badan oceniajgcych funkcjonowanie miesnia, co pomaga ustali¢
rozpoznanie. Powszechnie dostepne jest badanie wykonywane z surowicy pacjentéw — to badanie
przeciwciat przeciw receptorowi acetylocholiny. W znakomitej wiekszosci przypadkdw miastenie leczy
sie w sposdb objawowy, inhibitorami acetylocholinoesterazy. Pacjentéw z nieco wiekszym
zaawansowaniem choroby czesto leczy sie takze 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 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 ktérego rozwinat sie przetom miasteniczny, siegamy po takie terapie, ktdre krétkoterminowo
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 sposobéw leczenia. Bedg tacy chorzy, u ktérych
wystarczy lek objawowy podawany w tabletkach, regularnie, codziennie, przez wiele miesiecy czy lat.
Ale beda réwniez 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 rowniez moze by¢ uzasadnione leczenie w warunkach szpitalnych i siegniecie chociazby po leczenie
plazmaferezami. Oczywiscie kazda terapia przewlekta — réwniez leki immunosupresyjne, ktdre sg dzi$
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, ktore bedg wigzaty sie z dziataniami niepozgdanymi, dlatego leczenie powinno by¢ prowadzone
przez doswiadczonych lekarzy, zeby uzyskiwaé mozliwie najlepszy efekt terapeutyczny, minimalizujgc
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potencjalne dziatania niepozadane. S3 tez pacjenci, u ktérych pomimo zastosowania powyzszych
metod nie udaje sie uzyskaé kontroli choroby.

W kwietniu 2024 dla najciezej chorujgcych pacjentow Ministerstwo Zdrowia utworzyto program
lekowy dedykowany miastenii (B.157 Leczenie chorych z uogdlniong postacig miastenii (G.70.0),
w ramach ktérego refundacjg 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 sg rowniez ekulizumab, zilucoplan
i rozanoliksyzumab. W grudniu 2023 r. zarejestrowany zostat zilukoplan, ktdry jest wskazany
do stosowania w terapii dodanej w leczeniu uogdlnionej miastenii (gMG) u dorostych pacjentéw
z dodatnim wynikiem badania na obecno$¢ przeciwciat przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR).
W styczniu 2024 r. zarejestrowano rozanoliksyzumab, ktéry jest wskazany do stosowania w terapii
dodanej oprdcz standardowej terapii w leczeniu uogdlnionej miastenii (ang. gMG - generalised
myasthenia gravis) u dorostych pacjentdw 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). Méwi 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 zespofy padaczkowe — Zespdt Dravet, Zespdt Lennoxa-Gastauta

Zespot Dravet i Zespdt Lennoxa-Gastauta nalezg do najciezszych zespotéw padaczkowych, ktére
charakteryzujg sie mnogoscig trudno poddajgcych sie leczeniu heterogennych lekoopornych napadéw
padaczkowych. Napadom padaczkowym w przebiegu obu zespotdw towarzyszg réwniez 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 zespdt Lennoxa-Gastauta wywierajg negatywny
wplyw nie tylko na zycie chorych, ale takze na codzienne funkcjonowanie rodzicdw i opiekundw.
Opieka nad osobami z tymi zespotami padaczkowymi wigze sie z reorganizacjq 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 zredukowad liczbe napaddw, zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i zagrazajacym
zyciu powiktaniom, w tym SUDEP. Niezwykle istotne jest zatem to, ze Ministerstwo Zdrowia dostrzegto
potrzeby tej szczegdlnie obcigzonej i wymagajacej 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
lepszg kontrole choroby i lepsze funkcjonowanie. Powstanie programu lekowego oraz objecie
refundacjg dwéch nowoczesnych lekéw jest ogromnym przetomem w opiece nad polskimi pacjentami
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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 niektdrych zapiséw programu lekowego. Jednym z aspektow, ktére
zdaniem ekspertéw wymagajg zmiany jest kwestia miernikéw skutecznosci leczenia. Dzi$ miernikiem
skutecznosci leczenia w programie jest redukcja liczby napaddéw w miesigcu, tymczasem, zdaniem
ekspertdw, 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 rzadkg, genetycznie uwarunkowang,
postepujacg chorobg uktadu nerwowego, prowadzacg do przedwczesnego obumierania komdrek
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 miesni to choroba, na ktdrg zapadajg zaréwno dzieci, jak i dorosli. SMA
wystepuje duzo czesciej u najmtodszych pacjentéw. Wyodrebniono cztery formy kliniczne zalezne od
objawdéw 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 miesigcu), 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 postepujacy.

Postepowaniem stanowigcym aktualng praktyka kliniczng leczenia SMA w Polsce jest zastosowanie
lekéw modyfikujgcych przebieg choroby: przewlektej dokanatowej terapii nusinersenem, przewlektej
doustnej terapii rysdyplamem oraz terapii genowej onasemnogenem abeparwowek podawanej
dozylnie raz w zyciu (terapii nie nalezy traktowac jako linii leczenia). Wszystkie trzy leki
to zarejestrowane terapie modyfikujgce przebieg SMA. Chociaz terapia genowa to pierwsza i jedyna
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 pacjentéow dorostych. Kwalifikacji i monitorowania skutecznosci leczenia
Swiadczeniobiorcéw w okresie pozostawania w programie, dokonuje Zesp6t Koordynujgcy ds. Leczenia
Rdzeniowego Zaniku Miesni, 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 byé wigczani pacjenci przedobjawowi
(a takze objawowi) z rozpoznaniem rdzeniowego zaniku miesni (SMA) 5q z bialleliczng mutacjg genu
SMN1 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 wigczenia do programu
lekowego B.102.FM , Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)”. Skutecznos¢
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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
wsrdd niemowlagt < 6 miesiecy zycia z przedobjawowg postacig choroby. Wnioski 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 bezpieczefstwa jest zbiezny z wynikami badania klinicznego.®

Wg ekspertéw klinicznych wiekszosé dzieci, u ktdrych w przesiewie noworodkowym zostanie wykryta
mutacja powodujgca rdzeniowy zanik miesni (SMA), otrzymuje w Polsce terapie genowsq. Terapia
genowa wydaje sie by¢ optymalna dla pacjentéw, poniewaz jest podawana raz w zyciu.® Srodowisko
klinicystéw postuluje o poszerzenie wskazan refundacyjnych dla onasemnogenu abeparwowek
o pacjentéw z czterema kopiami genu SMN2.2° W kwietniu 2024 r. Ministra Zdrowia podjeta decyzje
o rozszerzeniu kryteriow 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 przeciwwskazarn do terapii onasemnogen abeparwowek
(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.
(z zastrzezeniem masy ciata do 13,5 kg).!! Niebawem ming dwa lata, od kiedy onasemnogen
abeparwowek zostat objety refundacjg w ramach Funduszu Medycznego. Do tej pory z leczenia terapig
genowaq 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

8 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%20Rekomendacija%
20nr%2083 2024%20Zolgensma_publikacja BIP_REOPTR.pdf

% 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

10 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

11 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 r.
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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https://www.pap.pl/aktualnosci/ekspertki-wiekszosc-noworodkow-z-sma-otrzymuje-terapie-genowa
https://journals.viamedica.pl/child_neurology/article/view/101979
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
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
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

i mutacja punktowa. Niestety tych pacjentdw 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% pacjentdw z czterema kopiami genu SMN2 byto
dotknietych chorobg. Dane te sugeruja, ze u wiekszosci pacjentéw z 4 kopiami genu SMN2 ilos¢ biatka
SMN jest niewystarczajgca, aby zapobiec uszkodzeniu neuronéw ruchowych w dtuzszej perspektywie.
Poniewaz produkcja SMN jest najwyzsza we wczesnym okresie zycia2, wczesne rozpoczecie terapii
w okresie niemowlecym moze by¢ witasciwe, aby zapobiec Smierci neuronu ruchowego, jesli diagnoza
zostanie postawiona w stadium przed objawowym. Pacjenci z 4 kopiami bedg mieé objawy, dzi$ nie
jestesmy w stanie ocenic jak nasilone. Liczba kopii genu SMN2 w pewnym stopniu moze wskazywad
na ,ciezkos¢” przebiegu SMA, ale nie jest do korica miarodajnym i jednoznacznym markerem,
bo nie wiemy czy dostepne kopie nie sg zmutowane. W dostepnych kopiach genu moga by¢ kopie
niefunkcjonalne. Nie jest prowadzona genetyczna ocena jakosci kopii SMN2 pod katem wystepowania
mutacji. Stanowisko ekspertdw Cure SMA — rezygnacja z postepowania watch& wait, nalezy leczy¢
pacjentdw 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 rzutéw z regularnymi nawrotami lub utrzymywac sie stale. Jesli przebieg choroby jest
tagodny, to w ogéle 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 blokeréw interleukiny pierwszej i széstej. Choroba Stilla ma podtoze genetyczne,
nie jesteSmy w stanie catkowicie jej zlikwidowa¢, ale mozemy wyeliminowac objawy. Trzeba miec
Swiadomos¢, ze moze ona w kazdej chwili powrdci¢. Dzieki stosowaniu inhibitoréw interleukiny
pierwszej i széstej pacjenci mogg normalnie funkcjonowadc, 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 sprawnosé. Rekomendowana terapia polega na stosowaniu potfgczenia
glikokortykosteroidéw (GKS) z nowoczesnymi lekami biologicznymi. Chorzy w przypadku postaci
stawowej stosuja w pierwszym rzucie inhibitor interleukiny 6 (IL-6), a w przypadku postaci
ogoélnonarzadowej — inhibitor interleukiny 1 (IL-1). W Polsce w ramach programu lekowego
dtugodziatajacy inhibitor IL-1 jest niedostepny dla pacjentéw z chorobg Stilla. Patrzac na mechanizm
dziatania lekédw i choroby, inhibitory IL-1 dziatajag na wczesniejszym etapie w kaskadzie procesu
autozapalnego niz inhibitory IL-6. Czes$¢ pacjentdw nie reaguje na dostepne refundowane leczenie. Nie
mamy w Polsce refundowanego w ramach programu lekowego dtugodziatajgcego inhibitora IL-1, ktéry
zwiekszytby mozliwosci terapeutyczne. Leki dtugodziatajgce to bardziej komfortowe rozwigzanie i nie
jest to bez znaczenia, jesli méwimy o terapii przez lata. Krétko-dziatajgcy inhibitor IL-1 wymaga
codziennego podawania podskérnego, co oznacza codzienne ktucie, co szczegdlnie dla dzieci, jest
dodatkowo traumatyzujgce. To wazne w przypadku dzieci, dla ktdrych psychicznym i fizycznym
obcigzeniem sg codzienne wktucia. System opieki zdrowotnej unika takiej traumatyzacji np. wsréd
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pacjentéw pediatrycznych z cukrzycy 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 stosowac ASAP u pacjentdéw z chorobg Stilla. Dostep pacjentdéw do diagnostyki
i terapii jest zréznicowany na terenie catej Polski, gdyz nadal w niektdrych wojewddztwach brakuje
specjalistycznych osrodkéw. 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 potrzebujacych pacjentéw. Kanakinumab, czyli
dtugodziatajgcy 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 osrodkdéw 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). Krétkodziatajacy inhibitor IL-1 wymaga
codziennego podawania podskdérnego, co oznacza codzienne ktucie. Towarzyszy temu stres i bdl
zwigzany z wielokrotnymi wktuciami. Jest to szczegdlnie wazine w przypadku dzieci, dla ktérych
codzienne wktucia sg obcigzeniem psychicznym i fizycznym (system opieki zdrowotnej unika takiej
traumatyzacji np. wsrdod pacjentéw 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 postepujgce schorzenie,
charakteryzujgce sie nadmierng utratg fosforandéw przez nerki.’* Dominujgce objawy choroby
obejmuja znieksztatcenia konczyn (szczegdlnie koniczyn 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$é¢ zycia chorych. Standardem
postepowania w Polsce u dorostych z XLH jest obecnie terapia konwencjonalna obejmujgca doustne
podawanie soli fosforanowych i aktywnej postaci witaminy D (kalcytriol lub alfakalcydol).
Konwencjonalne leczenie z uwagi na koniecznos$¢ 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 fosforanéw w surowicy gdyz dawki potrzebne do normalizacji

12 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.)

13 Haffner D, et al. Nat Rev Nephrol. 2019;15:435-55. Carpenter TO, et al. J Bone Miner Res. 2011;26:1381-88.

14 SMC, Burosumab 10mg, 20mg and 30mg solution for injection (Crysvita®), 2023, 1-16.
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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 kontrolowane] przewlektej hipofosfatemii nastepstwa choroby
prowadzg do rozwoju ciezkich powiktan, w tym w obrebie uktadu miesniowo-szkieletowego.

Sytuacje dorostych chorych z XLH w Polsce mogtaby poprawi¢ refundacja burosumabu. Terapia
burosumabem moze zahamowaé, lub co najmniej spowolni¢, a by¢ moze réwniez doprowadzi¢
do cofniecia niektdrych nastepstw choroby. Korzysci z zastosowania terapii burosumabem w zakresie
zmniejszenia bélu i sztywnosci bélowych mogg wywieraé pozytywny wptyw na mobilnos¢ chorych oraz
wykonywanie codziennych czynnosci oraz prace zawodowg lub edukacje.'® Leczenie burosumabem
jest mniej uciazliwe dla chorego w porédwnaniu 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 wytaczajac dorostych chorych z entezopatiami.'®

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

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

Warszawa, 10.02.2024
Pani lzabela 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

15 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.)

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

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

18 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.

19 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 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 przyniesé
rownie wiele korzysci chorym, przyczyniajgc sie do optymalizacji polskiego systemu opieki zdrowotne;j.
Szczegdlnie cenna bytaby wymiana doswiadczen wynikajacych z wdrazania narodowych strategii/planéw
postepowania w obszarze chordb rzadkich. Polska jako jeden z dwdch 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 chordb rzadkich. W tym samym czasie np. Francja realizowata swoj trzeci ,,Plan
National Maladies Rare” i rozpoczynata prace nad jego czwartg odstong. Aktualizacja i wdrozenie ,,Planu dla
Chorob Rzadkich” sg dopiero przed nami, a wigczenie problematyki choréb rzadkich do programu polskiej
prezydencji stworzytoby unikalng szanse na skorzystanie z zasobu doswiadczen wielu krajéw, 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 projektow, ktorych celem jest wyréwnanie szans chorych na choroby
rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci terapii i perspektywach zyciowych. Ostatnie 4 lata przyniosty
intensyfikacje dziatah w tym zakresie?’, a choroby rzadkie staty sie elementem programowym wszystkich
prezydencji UE od poczatku 2022. Poczawszy
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 szefowej Komisji
Europejskiej przez 43 europarlamentarzystéw, w tym przez Ewe Kopacz i Adama Jarubasa. Celem Europe’s
Action Plan on Rare Diseases jest pofaczenie 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.

Witaczenie 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 liderow w realizacji programu takich
badan. Ekspercka wiedza dotyczaca organizacji i prowadzenia programu badan przesiewowych
noworodkow, diagnozujgcego ponad 30 chordb rzadkich bytaby z pewnoscig cennym polskim atutem w
wymianie doswiadczen z innymi krajami UE.

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 zastugujg. Aby tak sie stato,

konieczne jest skorzystanie z miedzynarodowych doswiadczen i przyspieszenie dziatan krajowych.

20 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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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, Przewodniczqgca Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka, czfonek
Rady ds. Chordb Rzadkich

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

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

Katarzyna Lisowska, Stowarzyszenie Hematologiczni i Fundacja Per Humanus

Dr hab. Sylwia Koftan, prof. UMK, konsultant krajowy w dziedzinie immunologii klinicznej,
cztonek Rady ds. Chordb 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 Chorobq Fabrye'go Barbara Niepsuj, Fundacja
Samarytanin

Prof. dr hab. Piotr Pruszczyk, prorektor ds. Nauki i Transferu Technologii WUM, Centrum
Doskonatosci WUM ds. Chordb 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. 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. Chorob 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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6. Tezy dla Zdrowia

W trosce o zdrowie polskiego spoteczenstwa, rozumiane jako najwyzej notowana warto$é¢ 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 inicjatoréow
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
odnoszacego sie takie do wyzwan wigzanych ze zdrowiem Polakdéw, 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 dziatart 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 wydatkéw. Wszystko to z myslg o
budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciggtej poprawy jako gtdwnego
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 dotyczacych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastgpi zwiekszenie dostepnosci Srodkow
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie znaczace sity polityczne, a jej sens powinien polegac na kontynuacji najwazniejszych zmian
przez kolejne rzady. Konieczne jest tez uwzglednienie aspektéw zdrowotnych w procesie tworzenia
i uchwalania prawa. Musimy nauczy¢ sie dostrzegania konsekwencji wprowadzanych regulacji takze
pod katem ich wptywu na zdrowie obywateli, a nie tylko skutkéw budzetowych.

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

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

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

6. RACJONALNE OKRESLENIE ZAWARTOSCI KOSZYKA SWIADCZEN GWARANTOWANYCH W SYSTEMIE
OCHRONY ZDROWIA, PRZEPROWADZONE W OPARCIU O AKTUALNA WIEDZE MEDYCZNA
| 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 $wiadczen gwarantowanych
proponujemy przyjecie zasady finansowania s$wiadczen diagnostycznych i terapeutycznych
z nastepujgcych obszaréw medycyny: ostre stany zagrazajgce zyciu, drogie procedury szpitalne,
diagnostyka i leczenie choréb przewlektych. System powinien gwarantowaé réwny dostep
do swiadczen zdrowotnych zgodnych z aktualng wiedzg medyczng i adekwatnych do stanu zdrowia
pacjenta.

7. WPROWADZENIE ZASADY ROWNOSCI PODMIOTOW LECZNICZYCH WOBEC PLATNIKA — NFZ

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

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

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

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

e reguly, e sktadka publicznego ubezpieczenia zdrowotnego uzaleiniona bedzie
od indywidualnego, podejmowanego przez nas samych poziomu ryzyka chorobowego (palenie
tytoniu, nadwaga...).
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Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczerh komplementarnych na zasadach solidaryzmu
spotecznego.

9. POWOLANIE FUNDUSZU WALKI Z RAKIEM

W zwigzku z faktem, iz choroby nowotworowe stanowig jedno z najwiekszych zagrozen cywilizacyjnych
oraz wobec ogromnego postepu jaki dokonuje sie w ich diagnostyce i terapii niezbedne jest
zapewnienie odpowiedniego finansowania stosowanych tu procedur. Szczegdlng wage nalezy
przyktadaé do profilaktyki nowotworéw, ktérych czynniki sprawcze zostaty dobrze poznane, a dzieki
wczesnemu wykryciu mogg by¢ skutecznie eliminowane; np. wdrozenie badan przesiewowych
w kierunku zakazen HCV, ktérych 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 panistwo z  akcyzy
na papierosy i alkohol, ktéra powinna wzrosngé¢ oraz z kar naktadanych na przemytnikéow
i nielegalnych producentéw papieroséw i alkoholu. Wsparciem Funduszu mogtaby by¢ réwniez
nadwyzka finansowa uzyskana z polisy dobrowolnych ubezpieczerr komplementarnych.

10. POWOLANIE FUNDUSZU NA RZECZ CHOROB RZADKICH | ULTRARZADKICH

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

11. SYSTEMOWE WSPARCIE DLA 0SOB UCZESTNICZACYCH W PROGRAMIE WALKI Z OTYI'.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)
I PREMIOWANIE PRZESTRZEGANIA ZASADY WSPOtODOWIEDZIALNOSCI KAZDEGO Z NAS ZA
WLASNE ZDROWIE

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

13. POSTAWIENIE NA POZ | STWORZENIE PROGRAMU WSPARCIA OPIEKI SRODOWISKOWE)

Koordynacja opieki na poziomie POZ i AOS jest gwarancjg efektywnosci catego systemu ochrony
zdrowia. Nowy program wsparcia opieki sSrodowiskowej powinien koncentrowac sie na rozwoju opieki
geriatrycznej, kardiologicznej i rehabilitacyjnej. Wymaga to intensywnego rozwoju w kazdej gminie
pielegniarstwa srodowiskowego i placéwek dziennego pobytu dla senioréw oraz oséb ze znacznym
uposledzeniem funkcji poznawczych c¢zy motorycznych. W ramach koordynacji opieki
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w POZ i wsparcia opieki srodowiskowej postulujemy aktywizacje programu wolontariatu szkolnego
skierowanego do 0sdb potrzebujgcych pomocy.

14. POWOLANIE EUROPEJSKIEJ UNII ZDROWIA

Przygotowanie z inicjatywy polskiego rzadu, zatozen wspdlnego dziatania na rzecz ZDROWIA
na poziomie unijnym w oparciu o doswiadczenia takich rozwigzan jak Europejska Unia Energetyczna.
Zatozenia EUZ powinny stac sie czescig polskiej strategii budowania koalicji wewngatrz wspdlnoty. Jeden
z postulatéw to stworzenie europejskiej solidarnosciowej listy lekdw dla catego obszaru UE, poczynajac
od lekéw sierocych i stopniowo —wszystkich innych, rdéwnajagc 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 OBOWIAZKOWOéCI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz sSrodowiskowa, s jednymi
z najwazniejszych elementéw zdrowia wspdlnotowego i wyrazem solidaryzmu spotecznego. Nalezy
zdecydowanie:
o zwiekszyé wiedze spoteczng na temat szczepien,
e nasilic wszelkie formy przeciwdziatania Panstwa przejawom deprecjonowania ich roli -
konsekwentnie walczy¢ z fatszujgcymi prawde mitami,
e zapewni¢ mozliwie najskuteczniejszg ochrone osobom z medycznymi przeciwskazaniami
do szczepien zapewnié¢ wzrost wyszczepialnosci osob dorostych.

16. PROMOCIA POLSKI PRZEZ ZDROWIE

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

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

,Tym, co 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 sposéb zwiezty i taktowny, komunikujac
sie jezykiem zrozumiatym dla swojego rozmdéwecy i dochowujgc tajemnicy lekarskiej oraz innych
praw pacjenta.

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

4. Na kazdym etapie diagnozy i leczenia wyobrazaj sobie, ze to ty jeste$ na miejscu pacjenta
i pomysl, czy chciatbys by¢ tak samo traktowany.
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5. Zwazaj na kazde wypowiadane do pacjenta stowa i nigdy nie odbieraj mu nadziei, majac przede
wszystkim pokore do wtasnej wiedzy niezaleznie od stopnia swoich kwalifikacji, zajmowanego
stanowiska czy tez posiadanego tytutu naukowego.

6. Petnigc swoja nietatwa misje lekarska, 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, Swiatopogladem i filozofig zycia.

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

8. Dziewie¢ krokdéw do tego, aby zy¢ 100 lat w petnym zdrowiu wg
Prof. Alicji Chybickiej (na podstawie réznych publikacji)

Krok I: Zadbaj o ruch, dostosowany do wieku, do wzrostu i wagi, do stanu zdrowia.

Krok Il: Ogranicz liczbe kalorii, jedz wolniej i unikaj przetworzonych pokarméw, wracaj do natury.
Krok Ill: Mysl, wykonuj éwiczenia umystowe, czytaj, opowiadaj, koncentru;j sie i dyskutuj.

Krok IV: Miej cel, motywacje, naucz sie czego$ nowego.

Krok V: Stwdrz wtasny cichy azyl do zwolnienia tempa zycia.

Krok VI: Badz cztonkiem wspdlnoty, grupy przyjaciét, grupy ponadpokoleniowej, ktére by sie
edukowaty, wspomagaty i trzymaty razem.

Krok VII: Miej swoje ulubione rytuaty.

Krok VIII: Otaczaj sie ludzmi, ktérych lubisz i daj sie lubié.

Krok IX: USmiechaj sie i mysl pozytywnie. Jesli cztowiek mysli negatywnie, to jest to przepowiednia
samospetniajaca sie i duzo w zyciu sie nie udaje.
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