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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 Studiow
Politycznych Polskiej Akademii Nauk, Polskiej Unii Onkologii, Kolegium Lekarzy Rodzinnych i Green
Communication celem tgczenia opiniotwdrczych oséb, sSrodowisk i instytucji wokdt wyzwan zwigzanych
z kondycja zdrowotng Polakéw i wypracowywania zgody politycznej na niezbedne zmiany w systemie
ochrony zdrowia. Honorowym patronem MRS jest Ks. Kardynat Kazimierz Nycz.

Dr hab. n. spot. Pawet Kowal, profesor ISP PAN, polityk

i politolog, historyk i publicysta

Jako wspoéttworca 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 zatatwic¢ jaka$
sprawe. Bo niezaleznie od wyniku wyboréw - kazdy bedzie musiat
co$ z tym zrobié¢. Ochrona zdrowia musi skoncentrowaé 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 beda zajmowali sie
tylko eksperci od ochrony zdrowia, lekarze, nawet menadzerowie ochrony zdrowia, to zawsze temat

ten bedzie pozostawat w zamknietym kregu, waznym, ale jednak zamknietym kregu specjalistéw, i ze
trzeba rozmawiaé o tym inaczej, prostszym jezykiem, zrozumiatem dla ludzi, ktérzy na co dzien nie
zajmujg sie ochrong zdrowia, nie lecza, nie kierujg szpitalami, ale ktédrym zalezy,
bo widzg, ze jest to najwazniejszy program spoteczny. | moim zdaniem, jedynym sposobem,
by rozwigza¢ nabrzmiaty problem spoteczny, jest otwarcie go na inne srodowiska, tak zeby
zainteresowaé¢ nim osoby, ktdorym wczesniej nawet do glowy nie przysztoby zajmowad sie tym
tematem.

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

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

MEDYCZNA RACJA STANU  SIERPIEN 2024



RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

oraz cykliczne debaty przy okrggtym stole bedg wsparciem dla racjonalnej reformy systemu ochrony
zdrowia w Polsce.

Dr n. med. Michat Sutkowski, Specjalista Medycyny Rodzinnej i Choréb
Wewnetrznych, Rzecznik Prasowy Kolegium Lekarzy Rodzinnych w Polsce
Wspottworzac idee i tezy Medycznej Racji Stanu pragne, aby dzieki
konstruktywnej debacie pomiedzy wszystkimi interesariuszami systemowymi
sformutowac dtugoletniag wizje polityki zdrowotnej dla Polski. Z punktu widzenia
poczucia misji i postawy obywatelskiej wydaje sie zasadne, zeby
odpowiedzialnos$¢ panistwa w zakresie ochrony zdrowia obywateli byta wieksza.
W Polsce wcigz dominuje medycyna naprawcza i nie ma dobrych programoéw
profilaktycznych, co ma réwniez wptyw na usytuowanie lekarza rodzinnego w
systemie. Ludzie w pierwszej kolejnosci zwracajg sie 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.

Prof. dr hab. med. Leszek Czupryniak, Kierownik Kliniki ) B ——
Diabetologii i Chor6b 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, majaca charakter
ponadpartyjny, ponad srodowiskowy i w jakim$ sensie ponadczasowy. Gdybysmy uznali, ze zdrowie
ma swojg racje stanu, wowczas zmieniajagce sie ekipy rzadowe, bez wzgledu na swojg jakosé
kompetencyjng czy intelektualng, realizowatyby dtugofalowy plan rozwoju ochrony zdrowia.
Inwestycje w tym obszarze muszg by¢ najwyzszej jakosci i mie¢ charakter dtugofalowy. Na poczatku
tego wieku koncentrowano sie na tych dziedzinach medycyny, ktorych 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 okreslenie bardzo
konkretnych obszaréw, ktére w przewidywalnej przysztosci, na najblizsze 20-30 lat, bedg zawsze
rozwijane przez kolejne rzady, bez wzgledu na ich barwy polityczne. W 2019 r. powotane zostaty przy
Medycznej Racji Stanu: Rada Ekspertéw do spraw Chordb Rzadkich oraz Rada Ekspertéw ds. Chordb
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, ktérych celem byto stworzenie
platformy dialogu , przy okraggtym 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.

Honorowy patronat
K5 Kardynata Kazimierza Nycza

‘ “ Medyczna
Racja Stany

L7}

Tabela. Spotkania Medycznej Racji Stanu w porzadku chronologicznym 2016-2024 r.
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1. 5grudnia 2016 r. ,Zdrowie i Bezpieczenstwo Narodowe” — tak jak
niebezpieczenstwa zewnetrzne wymagaja czujnosci i gotowosci do dziatania,
tak choroby cywilizacyjne wymagajg skutecznych dziatan systemowych
prowadzacych do ograniczenia zgonodw i inwalidztwa Polakow.

|

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

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

4. 10 pazdziernika 2019 r. ,,Czas w Onkologii” - apel o Swiadomos$¢ ryzyka
nowotworu kazdego z obywateli, czujnos¢ onkologiczng lekarzy pierwszego
kontaktu, szybki dostep do nowoczesnej diagnostyki i optymalnych metod
terapii.

5. 10 lutego 2020 r. ,Ja Pacjent” - wymdg orientacji catego systemu ochrony
zdrowia i opieki spotecznej na potrzeby pacjentéw. W kontekscie wyzwan
epidemiologicznych, klinicznych i ekonomicznych podkreslano potrzebe
solidarnosci z chorymi.

6. 11 grudnia 2019 r. | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Metabolicznych i
Przeciwdziatania Otytosci - nadwage i otyto$¢ ma ponad 20 min Polakéw, na
cukrzyce cierpig 3 min. Najwyzszy czas, by wprowadzi¢ system skutecznej
profilaktyki i leczenia tych schorzer w Polsce.

7. 8 kwietnia 2020 r. | Spotkania Online Rady Ekspertéw ds. Onkologii
Medycznej Racji Stanu — rak nie zna pojecia kwarantanna.

8. 13 maja 2020 r. — lll Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu online — chorzy na choroby rzadkie wymagaja
szczegdlnej opieki w dobie pandemii oraz oczekujg na Narodowy Plan dla
Chordéb Rzadkich.

9. 25 czerwca 2020 r. — Il Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb
Metabolicznych i Przeciwdziatania Otytosci Medycznej Racji Stanu online —
choroby metaboliczne stajg sie coraz wiekszym wyzwaniem dla systemdw
ochrony zdrowia w Polsce i na $wiecie.

10. 27 lipca 2020 r. — | Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Chorob 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 wrzesnia 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, o
diagnostyka, terapie, czas odchodzenia - sytuacja epidemiologiczna nie moze
zahamowac diagnostyki i leczenia nowotwordéw. )
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13. 4lutego 2021 r. Swiatowy Dzierh Walki z Rakiem - Otwarci dla pacjenta.
Otwarci na pacjenta - debata ekspercko-systemowa odnoszaca 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 Chordéb Rzadkich oraz Funduszu Medycznego.

15. 19 marca 2021 r. | Spotkanie Online Rady Ekspertéow 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 pacjentow.

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 Ekspertéw MRS ds. Neurologii i
Psychiatrii - debata ekspercko- systemowa odnoszaca sie do nowych
mozliwosci terapeutycznych oraz poprawy modelu opieki w chorobach
mozgu.

19. 10 sierpnia 2021 r. Il Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu - chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji oraz opieki
paliatywnej

20. 28 wrzesnia 2021 r. lll Spotkanie Rady Ekspertéw Medycznej Racji Stanu ds.
Chordb sercowo-naczyniowych, Metabolicznych i przeciwdziatania Otytosci
- choroby sercowo-naczyniowe, metaboliczne i otytos¢ stajg sie coraz
wiekszym wyzwaniem dla systemdéw 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. 1lutego 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 Choréb Rzadkich.
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25. 25 marca 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Zdrowe Kobiety w
Obliczu Wyzwan Geopolitycznych - Il etap kampanii informacyjno-
systemowe;j ,,Zdowie Kobiety — Bezpieczeristwo Rodziny”.

26. 30 maja 2022 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Bezpieczeristwo
zdrowotne Polski - nowe wyzwania dla idei solidarnosci Europy. Zdrowie
jest podstawowaq 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 nowotwordéw kobiecych — Il etap kampanii informacyjno-
systemowej ,Zdowie Kobiety — Bezpieczenstwo Rodziny”.

28. 22 sierpnia 2022 r. V Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
szybki i nielimitowany dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywnej.

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 Choréb
Rzadkich w zycie oraz kontynuacja refundacji publicznej lekéw.

31. 14 listopada 2022 r. Bezpieczenstwo zdrowotne kobiet w Polsce w ramach
kampanii Bezpieczenistwo 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 bezpieczeristwa. 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 wspétpracy, mozemy zmniejszy¢ smiertelnos¢ z powodu raka.

34. 2 marca 2023 r. VIl Spotkanie Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich
Medycznej Racji Stanu - Choroby rzadkie w Polsce s 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 kosztow w
systemie ochrony zdrowia
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37. 25 maja 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Zdrowie Kobiety -
Bezpieczenstwo Rodziny - Kobiety stanowig potowe polskiego spoteczernstwa
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 swoj stan zdrowia.

38. 22 czerwca 2023 r. Debata Medycznej Racji Stanu pt. Wartosc 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.

40. 28 sierpnia 2023 r. VI Spotkanie Rady Ekspertéw ds. Onkologii Medycznej
Racji Stanu - Chorzy na nowotwory ztosliwe powinni mie¢ zagwarantowany
szybki i nielimitowany dostep do profilaktyki, diagnostyki, terapii, rehabilitacji
oraz opieki paliatywnej.

41. 28 wrzesnia 2023 ,TAK dla zdrowia rodziny” - Debata
i konferencja inaugurujgca Kampanie Medycznej Racji Stanu i Fundacji Polska
Koalicja Pacjentow 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 stajg sie coraz wiekszym wyzwaniem dla
systemdéw ochrony zdrowia w Polsce i na $wiecie. 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 Dziert 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 Ekspertéw ds. Choréb 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 by¢ réwniez wykorzystany Fundusz
Medyczny na rzecz chordb 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.

MEDYCZNA RACJA STANU  SIERPIEN 2024




RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

47. 22 kwietnia 2024 r. Debata Medycznej Racji Stanu: Wyzwania Zakaznicze —
Potrzebna Determinacja - rekomendowane jest priorytetowe traktowanie
chordéb 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 bezpieczenstwa 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 ,,Solidarno$¢ w zdrowiu” w
ramach kampanii wspdtprowadzonej z Federacjg Stowarzyszen ,,Amazonki”
,Sita kobiet. Zdrowie kobiety — bezpieczenstwo rodziny”, pod patronatem
honorowym Wicemarszatek Sejmu, Moniki Wielichowskiej

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

Mgr Anna Jasinska Mgr Grazyna Mierzejewska

2. Wprowadzenie, Mgr Anna Jasiniska, 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
dziewigty. Dyskusja bedzie dotyczyé Planu dla Chordb Rzadkich 2024-2025, w tym w szczegdlnosci
takich obszaréw, jak: Karta Pacjenta z Choroba Rzadka, Rejestr Chordb 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 noworodkdw i rozszerzenie ich katalogu o choroby
Fabry’ego, Gaucher’a i MPS Il (Hunter). Wystosowany zostanie po raz kolejny wspdlny apel o
wprowadzenie chordb rzadkich do priorytetdw zdrowotnych polskiej prezydencji w Radzie Unii
Europejskiej.
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Definicjg choroby rzadkiej w Unii Europejskiej objete sg wszystkie choroby, ktorych zapadalnosé to 1/2
tys. mieszkancéw. W przypadku choroby ultrarzadkiej zapadalnosé¢ wynosi 1/50 tys. mieszkancéw.
Chociaz kazda z choréb rzadkich wystepuje rzadko, to ich ogromna liczba sprawia, ze dotyczg one
az 6-8 % populacji. Na swiecie zyje ok. 350 miliondw ludzi z chorobg rzadkg, w Unii Europejskiej
ok. 30 milionéw, a w Polsce 2-3 miliony oséb. Choroby rzadkie to najczesciej choroby przewlekte,
ciezkie, postepujace, zagrazajace zyciu lub uposledzajgce funkcjonowanie chorego i jego rodziny.
Wiekszos¢ z chordb rzadkich ma poczatek w dziecinskie (65-75%), a 80 % posiada podioze genetyczne.
Duzym problemem dla pacjentéw i lekarzy jest diagnostyka choréb rzadkich: z wielu powoddw okres
diagnostyki choroby rzadkiej i ultrarzadkiej jest dtugi i moze wynosi¢ od kilku do kilkunastu lat. W tym
czasie pacjent moze by¢ narazony na niepotrzebne procedury diagnostyczne lub nawet moze by¢
leczony niewtasciwie z powodu bfednej diagnozy. Miedzy innymi z tego powodu wazne jest
diagnozowanie chordéb rzadkich i ultrarzadkich juz u noworodkéw, co pozwala na skrdcenie drogi
diagnostycznej oraz wdrozenie odpowiedniego leczenia na wczesnym etapie, aby uniknac
potencjalnych powiktan choroby rzadkiej.

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

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

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

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

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

4. Polski Rejestr Chordb Rzadkich.

5. Karta Pacjenta z chorobg rzadka.

6. Rozwdj Platformy Informacyjna Choroby Rzadkie - informacja dla pacjentdw 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, ktérzy cierpig na choroby rzadkie oraz ich rodzin. Dzieki nowym rozwigzaniom powstanie
model opieki zdrowotnej, ktédry umozliwi w tym zakresie kompleksowg i skoordynowang opieke.
Zwiekszy sie takze dostep do nowoczesnej aparatury medycznej oraz lekéw i srodkdéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, ktdre wykorzystywane sg w chorobach rzadkich. W latach 2024-2025
rzad chce wydac na ten cel prawie 100 min zt. W kolejnych wojewédztwach powstang Osrodki
Eksperckie Choréb Rzadkich, ktérych zadaniem bedzie realizacja Swiadczen opieki zdrowotnej ze

1 https://www.gov.pl/web/zdrowie/plan-dla-chorob-rzadkich--projekt-w-konsultacjach
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szczegbélnym uwzglednieniem pacjentdw z chorobami rzadkimi. Rada do Spraw Choréb 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 dotyczgce uzupetnienia wykazu
Swiadczen gwarantowanych oraz okreslenia sposobu finansowania badan genetycznych. Analizowany
bedzie réwniez sposéb finansowania  wysokospecjalistycznych  niegenetycznych  badan
laboratoryjnych, ktére sg wykorzystywane w diagnostyce i monitorowaniu chordb rzadkich. Na tej
podstawie do 31 marca 2025 r. zostang uzupetnione Swiadczenia gwarantowane w tym zakresie.
Wprowadzona zostanie kontrola jakosci laboratoriédw wykonujgcych wielkoskalowe badania
genomowe, ktére stosowane sg w diagnostyce genetycznej chordb rzadkich. Poprawiony bedzie
dostep do nowoczesnej aparatury medycznej oraz lekéw i $rodkdéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w chorobach rzadkich. Poprawi sie takze infrastruktura podmiotéw leczniczych.
Minister Zdrowia aktualizuje co kwartat liste lekdw refundowanych przez Narodowy Fundusz Zdrowia.
Dotyczy to takze nowych lekéw na choroby rzadkie. Gromadzone bedg 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 pacjentdéw 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
pacjentdéw i eksperci systemowi. Ponizej przedstawiono stanowiska prelegentéw w kolejnosci ich
wypowiedzi.

Red. Iwona Schymalla, Medexpress

Witam wszystkich Parstwa bardzo serdecznie. Po raz dziewigty spotykamy sie
w ramach Rady Ekspertéw ds. Chordb Rzadkich Medycznej Racji Stanu. Bardzo
sie ciesze, ze spotykamy sie w takim znakomitym gronie, przy Okrggtym Stole
w Pafacu Staszica w Warszawie. tgczymy sie takze online z ekspertami, ktérzy
wspotpracujg z Medyczng Racjg Stanu. W dniu 13 sierpnia 2024 r. zostat uchwalony przez Rade
Ministréw Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025. To nowe otwarcie dla choréb rzadkich w
Polsce. Wszyscy jesteSmy zainteresowani tym, zeby jak najszybciej wdrazac poszczegdlne elementy w
szesciu kluczowych obszarach Planu w latach 2024-2025.

Prof. Pawet Kowal, Przewodniczqcy Sejmowej Komisji Spraw
Zagranicznych, Poset na Sejm RP

Bardzo sie ciesze, ze w sierpniu 2024 r. uchwalono Plan dla Choréb Rzadkich na
lata 2024-2025, ktory ma szanse zrealizowac wszystko to, o czym przez ostatnie
lata dyskutowalismy w ramach debat Medycznej Racji Stanu. Zawsze moéwitem,
ze trzeba zamieniac¢ nasze postulaty w polityke i mysle, ze ta uchwata Rady
Ministréw jest realizacjg wszystkich naszych postulatéw. Wsparcie dla oséb z chorobami rzadkimi jest

2 https://www.gov.pl/web/premier/uchwala-w-sprawie-przyjecia-dokumentu-plan-dla-chorob-rzadkich-na-
lata-20242025
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teraz oczywiste. Jednak, kiedy zaczynalismy debaty Medycznej Racji Stanu na temat chordb rzadkich
nie byto nic. Mieliémy tylko etyczne argumenty, ze osoby z chorobami rzadkimi zastuguja na
priorytetowe traktowanie poprzez rzadko$¢ swoich schorzen. Wnioskuje, aby rozszerzy¢ Europejska
Unie Zdrowotng o zakres choréb rzadkich. Do tej pory tematem dziatan byty kwestie onkologiczne, czy
walka z epidemiami. Nalezy pokazaé, ze w skali Unii Europejskiej mamy skuteczne instrumenty, zeby
walczy¢ z chorobami rzadkimi.

Mgr Anna Jasinska, Rzecznik Medycznej Racji Stanu

Pan Profesor Pawet Kowal wymyslit Medyczng Racje Stanu, a ﬁ‘x 4
pierwsza Rada Ekspertéw, ktdrg powotalismy osiem lat temu | — P

reprezentowata choroby rzadkie. Przypomne, ze Rada Papieska w

2016 r. apelowata do gtéw panstw, spoteczenstw i srodowiska ﬁ,ﬁmm
medycznego, zeby choroby rzadkie wyciggngé z zapomnienia. —
Poziom wiedzy i Swiadomosci na temat chordb rzadkich byt wtedy znikomy. 13 sierpnia 2024 r., kiedy
zobaczytam wstgpienie Premiera, ktéry podczas konferencji prasowej, gdzie byty poruszane sprawy
globalne byt uprzejmy poswiecié, co najmniej pie¢ minut kwestii chordb rzadkich, ludzkiego cierpienia
i zadeklarowad solidarnosé z tymi ludzmi, stwierdzitam, ze warto byto przez te osiem lat pracowac. Plan
dla Chordb Rzadkich, to nasz wspdlny wysitek. To nowe otwarcie dla chordb rzadkich w Polsce.

Chciatam przekaza¢ bardzo serdeczne podziekowania od Pani Profesor Matgorzaty Kotodziejczak dla
Pani Minister Izabeli Leszczyny, ktéra jako pierwsza Ministra Zdrowia powiedziata, ze nie zgadza sie,
bedac na tym stanowisku i bedac kobietg, zeby tzw. ,choroby wstydliwe”, takie jak komplikacje
ciezkiego porodu, ginekologiczne i proktologiczne byly pomijane. W ramach debat Medycznej Racji
Stanu upominalismy sie o podwyzszenie wyceny procedur chirurgicznych, ktére pozwolg na to, ze
kobieta nie bedzie wychodzita ze szpitala potozniczego z dzieckiem przy piersi i wytoniong stomia.

Dzisiaj mamy na naszej debacie okragtego stotu wyjatkowego goscia. Pan Redaktor Roman Zelazny,
dziennikarz Radia Wolna Europa, mdj wieloletni przyjaciel i cztowiek dobroczynnoscig podszyty. Pan
Redaktor przez wiele lat prowadzit fundacje, ktéra nie wytrzymata zderzenia z pandemia Covid-19 i nie
udato sie zrealizowaé wszystkich jej statutowych celéw. Jako Medyczna Racja Stanu wspieraliSmy
dziatania fundacji i Pana Redaktora. To jest taki przyktad, ze trzeba wspétpracowaé i rozmawiac o
,zacnosci”, ktérej podwaliny buduje Panstwa praca i wszystko, co robimy dla ludzi najciezej
doswiadczonych przez los. To jest definicja ,zacnosci”. Pamietam, jak rozmawialiSmy z Panem
Redaktorem Romanem Zelaznym o tym, ze stowo ,zacno$¢” wypada z obiegu, ale mysle, ze w
,Swiatowym dniu optymisty”, w ktérym odbywa sie dzisiejsza debata powiato optymizmem. Pewne
projekty zaczynajg sie, majg swdj ,ztoty czas” i sie korczg. Natomiast ,,ludzka zacnos¢” sie nie konczy.
Roman zadzwonit do mnie i powiedziat: , Stuchaj, Wy robicie takie wazne rzeczy. Porozmawiajmy,
zostato troche pieniedzy z dziatan naszej fundacji, ktére mozemy przekazaé na prace innej fundacji”.
Pani Prezes Teresa Matulka z Fundacji Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby
Rzadkie wskazata wiec pacjentke potrzebujacg wsparcia. To nastoletnia dziewczyna cierpigca na
neurodegeneracyjng chorobe Hallervordena Spatza.
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Mgr Grazyna Mierzejewska, Medyczna Racja Stanu

W imieniu Medycznej Racji Stanu dziekuje wszystkim uczestnikom debat
,»okragtego stotu”, ze znajdujg Panstwo czas oraz, ze dajecie Medycznej Racji Stanu
swoje wsparcie. Mamy uchwalony nowy Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024 -
2025. Wiemy, jak bardzo wazne bedzie skuteczne wdrozenie planu. Poprzednia
Rada ds. Chordéb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia byta powotana dopiero w osiem
miesiecy po zatwierdzeniu planu. Nie popetnijmy teraz tego btedu. Gorgco apeluje
do Pani Minister lIzabeli Leszczyny, o jak najszybsze powotanie Rady ds. Chordb
Rzadkich, bo bez tego nie zaczniemy realizacji Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024- 2025 DZISIEJSZG
spotkanie poswiecimy tematowi Planu dla Choréb Rzadkich, w tym Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka,
Rejestru Choréb Rzadkich, Platformie informacyjnej dla pacjentéw i lekarzy, Osrodkom Eksperckim
Choréb Rzadkich. Bedziemy dyskutowaé na temat procedur diagnostycznych oraz nowych terapii
z perspektywy ekspertéw medycznych i organizacji pacjenckich w zakresie rzadkich chordb
onkologicznych, hematologicznych, neurologicznych, metabolicznych, autozapalnych,
kardiologicznych oraz innych chordb rzadkich. Bedziemy analizowa¢ wyceny procedur w chorobach
rzadkich oraz podanie lekéw w warunkach ambulatoryjnych i domowych. Wystosujemy wspdlny apel
o wprowadzenie chordb rzadkich do priorytetéw zdrowotnych polskiej prezydencji w Radzie Unii
Europejskiej.

Prof. Zbigniew Zuber, Kierownik Il Oddziatu

Klinicznego Pediatrii, Reumatologii z pododdziatem
Alergologii Szpitala Sw. Ludwika w Krakowie,
Przewodniczqcy Rady Ekspertow do Spraw Chordb 7
Rzadkich Medycznej Racji Stanu ===

Uchwalenie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025, to ogromne wydarzenie. Licze na to, ze nasza
dotychczasowa praca nie zostanie zmarnowana, a kolejny etap dziatan bedzie znacznie lepszy
w zakresie praktycznych wdrozen. Profesor Anna Latos-Bielenska, byta Przewodniczaca Rady ds.
Chordéb Rzadkich ztozyta koricowy raport z naszej dziatalnosci, ale nasi pacjenci nie zostali pozbawieni
opieki. Nadal byli leczeni w wielu osrodkach. W moim os$rodku w Krakowie pacjenci z chorobami
rzadkimi sg dobrze zaopiekowani. Staramy sie o to, zeby mieli nowoczesng diagnostyke i skuteczne
leczenie oraz zeby kazdy pacjent miat najlepszg mozliwg opieke. Mamy nadzieje, ze nowa Rada ds.
Choréb Rzadkich, ktéra zostanie powotana bedzie mie¢ jeszcze lepsze warunki do pracy oraz
odpowiednie wsparcie finansowe. Licze w tym na wsparcie Ministerstwa Zdrowia i NFZ. Sktadam
ogromne podziekowania dla Pana Premiera Donalda Tuska, ze bedziemy mogli dziata¢ dalej, co nam
zapewni coraz lepsze efekty. Kiedys moéwilismy o tym, ze choroby, rzadkie, to choroby o ktérych nikt
nie styszat i nikt nie méwi. Teraz jednak, na konferencji prasowej Pan Premier poswiecit kilka minut
pacjentom z chorobami rzadkimi oraz ich rodzinom. To nasz ogromny sukces zwtaszcza, ze
problematyka chordb rzadkich stata sie jednym z wiodgcych tematéw wspdtczesnej medycyny. Jest to
zaszczyt, ze mozemy w tym gronie pracowac.
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Dr Janusz Meder, Prezes Polskiej Unii Onkologii, Narodowy
Instytut Onkologii w Warszawie, Medyczna Racja Stanu

Usmiecham sie i serce mi bije dzisiaj mocniej, bo ta kolejna debata moze staé
sie rzeczywiscie przetomem w dazeniu do uzyskania czegos, co jest najlepsze
dla naszych chorych z rozpoznaniem réznych choréb rzadkich. Tych chordb,
ktdrych w sumie nie jest wcale tak mato, bedzie ciggle przybywaé ze wzgledu
na postep medycyny precyzyjnej spersonalizowanej i coraz szerszy dostep do
terapii szytej na miare kazdego chorego w oparciu o jego profil molekularno-genetyczny. Pomimo
wielu zaniechan i znacznych opdznien w przesztosci, dziekujemy decydentom za dotychczasowy wktad
w rozwodj Planu dla Chordéb Rzadkich. Cieszy, ze obecnie nie odtozono na pdzniej tego waznego tematu
i budzi sie w tej chwili wielka nadzieja na energiczng kontynuacje tego projektu pod przewodnictwem
Pani Minister Urszuli Demkow. Mam nadzieje, ze wreszcie po okresie stagnacji i niepewnosci ruszymy
znowu do przodu i nie zostanie zmarnowany wieloletni wysitek wielu ekspertéw i fachowcow, ktérzy

sie zaangazowali i tyle w tym zakresie juz dokonali. Chciatbym tez przypomnieé, ze jest przewidziane
100 milionéw ztotych na dwuletni okres realizacji Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025.
Przyblizanie sie do wytycznych Unii Europejskiej i spetnienie tych wszystkich elementéw, ktére
powinny by¢ spetnione, zeby ten program zadziatat w sposdb wtasciwy musi nie mato kosztowac.
Medyczna Racja Stanu w opracowanych , Tezach dla zdrowia”, od poczatku postulowata stworzenie
i realizacje Funduszu Medycznego, ktory miat by¢ przede wszystkim dedykowany chorym na
nowotwory i na choroby rzadkie. Przypomne Panstwu, ze na lipiec 2024 r. w Funduszu Medycznym
mamy zgromadzone az 6,8 miliarda ztotych. Kolejny raz apelujemy do decydentow, zeby te pienigdze
byty w catosci przeznaczone i racjonalnie wydane przede wszystkim witasnie na ten cel.

Teraz pare stoéw o chorobach rzadkich i ultrarzadkich w onkologii. Sg to m.in. nowotwory regionu gtowy
i szyi, tarczycy, tkanek miekkich, jelit, miesaki kosci, nowotwory osrodkowego uktadu nerwowego,
narzagddw ptciowych, skéry i praktycznie cata hematoonkologia. Rocznie w Unii Europejskiej
zachorowuje ponad 500 tys. pacjentdw na nowotwory rzadkie i ultrarzadkie, a z tym rozpoznaniem
zyje juz ponad 4,5 miliona oséb, co pokazuje, ze jestesmy te choroby w stanie leczy¢ i przedtuzaé zycie
pacjentéw w catkiem nieztym dobrostanie psychofizycznym. Bardzo nam zalezy na zapewnieniu
rownego dostepu pacjentow do wysoko jakosciowej diagnostyki molekularnej i genetycznej,
niezaleznie od ich miejsca zamieszkania. Odpowiednia ilo$¢ i jakos$¢ laboratoriéw, w ktorych badania
beda wykonywane sg krytycznie wazne, bo jezeli tego nie zapewnimy, nie bedzie mozliwy dostep do
nowoczesnych i skutecznych lekéw, ktdre sg ukierunkowane na odpowiednie cele molekularne
i genetyczne.

Proponuje, abysmy zwrdcili sie z oficjalnym listem do Pana Premiera i zaapelowali o priorytetowe
traktowanie chordb rzadkich w Polsce. Dotgczmy do listu szczegétowy raport z dzisiejszego posiedzenia
okragtego stotu, ktdry nazwatbym ,,Biatg ksiegg chordb rzadkich w Polsce”. Taki dokument powinien
by¢ podstawg do tego, zeby Pan Premier podjat inicjatywe ponad podziatami i miedzyresortows i
wdrozyt niezbedne dziatania, ktére bedga sprzyjaty powstaniu ustawy o Narodowej strategii dla choréb
rzadkich na lata 2026-2036. Tak ustawa powinna by¢ wzorowana na podobnych, ktére doprowadzity
do realizacji: Narodowej Strategii Onkologicznej na lata 2020-2030, Narodowego Programu Chordb
Uktadu Krazenia (NPChUK) na lata 2022-2032, czy Narodowego Programu Ochrony Zdrowia
Psychicznego na lata 2023-2030. Musi przyjs¢ moment, w ktdrym zaplanujemy dziatania na okres
dtuzszy, niz dwa lata obecnego Planu dla Choréb Rzadkich. Potrzebna jest strategia wieloletnia
zagwarantowana ustawg parlamentarng z uwzglednieniem odpowiedniego finansowania.
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Prof. Urszula Demkow, Podsekretarz Stanu
w Ministerstwie Zdrowia

Ciesze sie, ze w zakresie chordb rzadkich jest tak duzy optymizm. Bardzo
sie ciesze z tego, ze Plan dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025 zostat
zalegalizowany uchwatg Rady Ministrow. Tym bardziej, ze Premier Rzadu
dostrzegt, poswiecit wypowiedz? i zadeklarowat wsparcie, a wiec jest to
ogromnie wazne. Plan udato sie nam ekspresowo uchwali¢, bo ja zajetam
sie planem w marcu 2024 r., a na poczatek sierpnia 2024 r. udato sie nam caty proces legislacyjny
przeprowadzi¢. Od pierwszego dnia, kiedy zajetam sie tym tematem, to Plan byt wdrazany, mimo tego,
ze Plan nie byt uchwalony. Wszystkie zadania, ktére mozna byto realizowaé i sie do nich
przygotowywac, byty realizowane. W niektdrych obszarach jesteSmy juz dosy¢ bardzo mocno

Zaawansowani.

Natomiast zanim jeszcze bede opowiadac o szczegdtach, to chciatabym bardzo podziekowaé, poniewaz
Plan ma wielu ,,0jcow”, a wtasciwie ,,matek”. Chciatabym podziekowac po pierwsze Pani Profesor Annie
Latos-Bieleriskiej i Pani Profesor Annie Kosterze-Pruszczyk za to, ze mocno dziataty jeszcze wtedy, kiedy
mnie nawet sie nie $nito, ze bede wiceministrem zdrowia i nie zaczynaliémy od zera. Ten Plan i jego
zasadniczy szkielet juz byt, wiec na tym bazowalismy, dlatego Plan mégt szybko sie zrealizowaé. Bardzo
dziekuje Pani Profesor Alicji Chybickiej, ktéra wielokrotnie mnie wspierata we wszystkich dziataniach
na rzecz Planu. Bardzo dziekuje Pani Dyrektor Magdalenie Dzierwa, Dyrektor Wydziata Taryfikacji
AOTMIT. Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji jest instytucjg, ktéra niezwykle sprawnie
dziata i jestem naprawde pod wrazeniem Panstwa kompetencji i efektywnosci. AOTMIT
przeprocesowata ogromng mase badan biochemicznych i enzymatycznych, ktére wyceniono
i przygotowano do wtaczenia do koszyka swiadczen gwarantowanych.

Teraz Panistwu opowiem o tym, jak wyglada wdrozenie Planu dla Chordb Rzadkich w zycie. Pierwszym
elementem Planu jest ,Platforma dla chordb rzadkich”, ktéra jest w zasadzie gotowa i wdrozona.
Zespot ekspertow musi jedynie zawiesi¢ na stronie ogromng liczbe dokumentéow, ktdre sg juz
przygotowane. Platforma informacyjna bedzie stuzyta po pierwsze pacjentom i ich rodzinom, zeby sie
mogli czegos wiecej dowiedzie¢ o swojej chorobie. Wiele chordb rzadkich jest nieznanych, wiec chorzy
nie wiedzg jakie jest rokowanie oraz jakie sg dostepne terapie. Drugg grupg docelowg dla tej platformy
sg lekarze, ktérzy nie sg specjalistami w dziedzinie chordb rzadkich. Sg to przede wszystkim lekarze
rodzinni, do ktdrych moze trafi¢ pacjent z chorobg rzadka z jakiegokolwiek innego powodu — grypy, czy
skrecenia nogi. Chodzi o to, aby ci lekarze, ktérzy bedg mieli pod opieka pacjenta z jakags chorobg rzadka
mogli sobie réwniez doczyta¢ o swoim pacjencie i poszerzy¢ wiedze. Nastepne elementy Planu
wymagajg niestety dalszej legislacji. Jest to Rejestr dla chordb rzadkich i Karta pacjenta. Dlaczego jest
potrzebna legislacja? Bo sg tam konkretne dane osobowe. W rejestrze bedg konkretne osoby, a karta
bedzie przypisana do konkretnego pacjenta, a wiec bedg dane, ktére muszg by¢ chronione, wobec tego
potrzebujemy dalszej legislacji. Mam jednak juz pomyst, do ktérej ustawy dotgczymy ten nasz fragment
i mam nadzieje, ze uda sie to sprawnie przeprowadzi¢ przez proces legislacyjny. Miatam marzenie, zeby
rejestr byt czyms zupetnie nowym w skali rejestrow medycznych, ktére mamy w Polsce. Cierpig one
jednak na liczne wady i ograniczenia. Rejestry sg niekompletne, nie posiadajg prawdziwych danych
oraz sg niezgodne z zasadami statystyki publicznej, dlatego nie pozwalajg decydentom opierac sie na
zawartosci tych rejestrow w podejmowaniu decyzji klinicznych. Chciatabym, zeby powstat pierwszy taki
rejestr z prawdziwego zdarzenia, ktéry bedzie spetniat kryteria jakosciowe, tak zebysSmy sie mogli
wszyscy - politycy, eksperci i naukowcy, w petni opierac na tym rejestrze. To narzedzie moze jest dosyc
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niedoceniane, bo ludzie nie bardzo rozumiejg, po co tak naprawde jest rejestr. Ale, jezeli chcemy
podjac¢ decyzje refundacyjng, gdy mamy pacjenta z konkretng jednostkg chorobowg i jest terapia
celowana, to pierwsza rzecz, ktéorg musimy wiedzie¢, to ilu tych pacjentdw jest, czyli dane
epidemiologiczne sg bardzo istotne. Jako przyktad moge podaé¢ przyktad moézgowego porazenia
dzieciecego, gdzie jest podgrupa pacjentéw, ktéra ma bardzo trudny do opanowania slinotok. To
generuje ogromne problemy zdrowotne, bo chorzy sie zachtystujg i mogg sie udusi¢. Slinotok takze
prowadzi do rozwoju infekcji. Na szczescie mamy lek, ktéry hamuje wydzielanie sliny, wiec warto by
wiedzie¢, ilu tych pacjentéw jest, jezeli bedziemy podejmowali decyzje o refundacji tego leku.
Pragniemy mieé takze inne informacje, gdzie ci pacjenci mieszkaja, jakiej sg ptci oraz, w jakim sg wieku.
Te wszystkie informacje sg bezcenne dla systemu. Takim , dzieckiem rejestru” bedzie Karta pacjenta,
ktéra bedzie zawierata w pigutce podstawowe informacje o danym pacjencie. Te informacje bedg
stuzyty, jako legitymacja, ktérg pacjent moze pokazaé, gdy ma nagty problem zdrowotny i ratownik
medyczny, czy lekarz na SOR musi udzieli¢ temu pacjentowi pierwszej pomoc. Testujemy to
rozwigzanie, jako ,Karte pacjenta chorego na hemofilie”, bo to tez jest choroba rzadka. Zdobywajac
doswiadczenie na podstawie karty chorego na hemofilie bedziemy sie starali rozszerzy¢ to narzedzie
na wszystkich chorych na choroby rzadkie w Polsce.

Jesli chodzi o osrodki eksperckie choréb rzadkich (OECR), to tutaj tez jest potrzebna dodatkowa
legislacja. Na razie mamy tylko 44 osrodki, ale chcemy miec ich znacznie wiecej. Sg wojewddztwa, ktére
sg biatymi plamami, wiec tam bysmy chcieli, zeby te osrodki powstaty i zeby ci pacjenci mieli je, jak
najblizej domu. Pomocna w tym procesie bedzie nowa wycena swiadczen, ktdra bedzie zwigzana z
funkcjonowaniem OECR. Wyzsze wyceny bedg wspomagaty dziatanie tych osrodkéw eksperckich,
poniewaz, jezeli cos$ jest wycenione ponizej kosztow, to dyrektorzy szpitali nie bardzo chcg takie
osrodki mie¢. Natomiast, jezeli na tych osrodkach nie bedzie sie przynajmniej tracito, to bedzie mozna
liczy¢ na zyczliwosé zarzadzajacych placéwkami i na to, ze ci ktdrzy prowadza te osrodki bedg mogli
zatrudni¢ kadre specjalistéw — lekarzy, fizjoterapeutdw czy dietetykdw, ktdrzy razem stworzg zespot
opiekujacy sie pacjentem. Mysle, ze wycena swiadczen bedzie pomagata w powstawaniu osrodkéw
eksperckich choréb rzadkich. Warto réwniez w tym procesie siega¢ po $rodki unijne, takie jak
Europejski Program na rzecz Chordéb Rzadkich (EJP RD), czy nowe wspdlne dziatanie (JARDIN).

Rada ds. Choréb Rzadkich bedzie powotana niebawem. Mimo tego, ze nie ma Rady, to osoby sg
i pracujg, takze to nie jest tak, ze nic sie nie dzieje, bo te osoby nie zniknety i tez nie powiedziaty mi
,0k. nie ma Rady, to my teraz czekamy”. Rada, to jest tylko taka formalnos$¢, ale te osoby, ktére
pracowaty i chcg pracowad i majg na to czas i moce przerobowe i serce, dalej pracujg caty czas i nic sie
nie zatrzymato.

Na koniec powiem jeszcze o ustawie, do ktérej sie przymierzam. To jest ustawa o testach genetycznych.
Tej ustawy nam bardzo brakuje. Nasze prawodawstwo jest tutaj daleko w tyle za Europa. Badania
genetyczne kryjg w sobie bardzo wiele takich etycznych problemdéw, ktérym musimy stawié czota. | im
dalej wiedza sie posuwa tym te problemy etyczne tez sie rodzg i narastajg. Wazne jest tez, zeby nasze
badania nie zostaty wysytane w miejsca, gdzie materiat genetyczny Polakdw nie jest zabezpieczony.
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Poset Prof. Alicja Chybicka, Przewodniczqca Parlamentarnego
Zespotu ds. Chordb Rzadkich, ds. Dzieci i ds. Transplantologii

Bardzo sie ciesze z tego, ze rzad podjat uchwate w sprawie Planu dla Choréb
Rzadkich na lata 2024-2025. Dziekuje Panu Premierowi, dziekuje Pani Minister
Zdrowia lzabeli Leszczynie, dziekuje Pani Minister Urszuli Demkow oraz wszystkim
ekspertom. Kazdy dotozyt swojg cegietke do tego, ze mamy przyjety dla Choréb
Rzadkich na lata 2024-2025, ktory czesciowo juz sie wdraza. Mam nadzieje, bo
najwazniejszy jest czas, ze to, co Rzad przyjat w tej uchwale zostanie szybko
zrealizowane. Gteboko wierze, ze to nabierze tempa. Wdrozymy w tym roku to, co
tam jest zapisane, ale to jest jeszcze mato dlatego, ze ja robigc Plan posiedzen parlamentarnego
zespotu do spraw choréb rzadkich nie zdgzytam juz zrealizowaé przed wakacjami punktu, ktéry jest
naprawde jednym z kluczowych, a to jest dostepnos¢ do nowoczesnych terapii.

-

8

Chorych na choroby rzadkie mamy w Polsce ok. 3 miliony oséb. Kazde zycie jest bezcenne, czy to
dziecka, czy to dorostego. Dlatego, w kazdej chorobie rzadkiej, nawet tej, ktéra wystepuje na Swiecie
u 4 0sbb, czy 5 0sdb trzeba zrobi¢ wszystko, co jest mozliwe. Szybka diagnostyka, miejsce w ktérym
mozna pacjenta leczyé i szybkie wdrozenie najlepiej celowanego leczenia jest kluczowe. A do tego jest
nam bardzo daleko. Sg dziedziny, w ktdrych jest troszeczke lepiej, takie jak SMA. Tam, gdzie byty silne
organizacje pozarzgdowe, ktére pomagaty pacjentom, to proces ruszyt do przodu. W potowie wrzesnia
2024 r. bedzie posiedzenie Zespotu Parlamentarnego do spraw Choréb Rzadkich. Mam juz agende
spotkania w Sejmie, ktére bedzie dotyczyto wtasnie dostepu do terapii w chorobach rzadkich. Na
pewno nalezy zmieni¢ ustawe refundacyjng, tak aby leki dla chorych na choroby rzadkie byty szybko
dostepne refundacyjnie. Mamy o czym moéwic na tym posiedzeniu najblizszym i to jest to, co trzeba
pilnie zrobié¢. Po pierwsze, oceni¢ leki sieroce w Europie i wdrozyé najlepsze rekomendacje, jakie
obowigzujg w chwili obecnej w Polsce.

Rzecza najwazniejszg, oprocz tego co powiedziatam o refundacji lekdw, to jest ustawa o chorobach
rzadkich. Musimy zrobi¢ wszystko, aby to, co zostato w tej chwili osiggniete uchwatg Rzadu i dalsze
zamierzenia, ktérych uchwata nie obejmuje znalazty swoje miejsce w porzadnym akcie legislacyjnym,
jakim jest ustawa. Chetnie wdroze legislatorow do tego materiatu, ktéry juz jest, zeby ubrali to w, jezyk
ustawowy i zeby ta ustawa ujrzata $wiatto dzienne jak najszybciej. Dlatego, ze to, co w niej jest zapisane
jest obowigzkiem dla kazdego wykonawcy. Bardzo dobrze, ze bedzie ustawa o testach genetycznych,
bo wszystkim bardzo brakuje tej regulacji.

Trzeba zrobié¢ wszystko, co jest w naszej mocy, aby choroby rzadkie staty sie priorytetem polskiej
prezydencji w Radzie Unii Europejskiej, ktéra zacznie sie w styczniu 2025 r. Dlatego, ze w Europie tez
nie wszystko dobrze funkcjonuje w zakresie choréb rzadkich i wiele rzeczy trzeba poprawic. Wstydem
jest, ze wszystkie nowoczesne leki tworzg sie w Stanach Zjednoczonych i my musimy ptaci¢ gigantyczne
pienigdze, zeby nasi pacjenci mieli ratowane zycie. Powinnismy mie¢ wybrany jakis osrodek europejski,
ktéry by na takim poziomie pracowat, jak te osrodki w USA. Najlepiej bytoby gdyby taki powstat
w Polsce, ale na dzien dzisiejszy tego nie ma.
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RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

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

Bardzo sie ciesze, ze wieloletnia praca wielu znakomitych ekspertéw
znalazta swoje zwieniczenie w postaci uchwalonego Planu dla Chordb
Rzadkich na lata 2024-2025, dzieki ktdremu choroby rzadkie przestaty
by¢ chorobami zapomnianymi.

Nowotworowe i nienowotworowe choroby hematologiczne, to w wiekszosci choroby rzadkie lub ultra
rzadkie. Nalezy podkresli¢, ze w ostatnich latach bardzo poprawit sie dostep do nowoczesnych terapii
dla polskich chorych na nowotwory krwi, ale rdwniez dla pacjentéw z rzadkimi chorobami krwi
uwarunkowanymi genetycznie, takimi jak porfirie, czy hemofilie. Od kilku lat funkcjonuje w Polsce
Narodowy Program Leczenia Chorych na Hemofilie i Pokrewne Skazy Krwotoczne dzieki ktéremu
bardzo poprawita sie opieka nad tymi chorymi, dostep do diagnostyki i leczenia. Aktualnie obszar, w
ktérym potrzebne jest podjecie odpowiednich decyzji i dziatan to organizacja opieki hematologicznej
w Polsce, tak zoptymalizowaé proces diagnostyczno-leczniczy przy jak najlepszym wykorzystaniu
dostepnych nowych technologii lekowych.

Wiemy, ze nowotwory krwi to tzw. choroby ,,niezawinione”. Ani czynniki zwigzane z naszym stylem
zycia ani dziatania profilaktyczne czy prewencyjne nie majg istotnego wptywu na zachorowanie na
nowotwory krwi. Dlatego wczesna i precyzyjna diagnostyka oraz zapewnienie optymalnego leczenia
jest kluczowe dla chorych na nowotwory krwi. W diagnostyce hematologicznej, oprdcz biopsji szpiku i
badan  mikroskopowych, do podstawowych badan diagnostycznych nalezg badania
immunofenotypowe krwi i szpiku wykonywane przy uzyciu cytometru przeptywowego. Te badania,
pomimo moich wielokrotnych pism, nie znalazty sie jeszcze w koszyku $wiadcze gwarantowanych.
Rdéwniez badania genetyczne, w tym zaawansowane badania genetyczne sg obecnie juz standardem
diagnostycznym np. w takich nowotworach jak ostre biataczki szpikowe czy ostre biataczki
limfoblastyczne. Aktualnie mozliwos¢ wykonania tych badan jest tylko z poziomu szpitala i mozna je
rozliczy¢ z NFZ jako produkty do sumowania do tzw. hospitalizacji hematologicznych (grupy JGP). Jest
pilna potrzeba rozszerzenia koszyka swiadczen gwarantowanych, tak aby badania genetyczne mozna
byto sumowacé rowniez do hospitalizacji zwigzanych z podaniem chemioterapii, a takze, aby mozna je
byto wykonywaé z poziomu AQS, czyli ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Dostepnos¢ do badan
immunofenotypowych i badan genetycznych jest kluczowa dla chorych na nowotwory krwi zaréwno w
aspekcie diagnostyki, jak i monitorowania skutecznosci leczenia. Dzieki mozliwosci wykonywania w/w
badan z poziomu AOS nie bytoby koniecznosci hospitalizacji chorych, co niewatpliwie poprawitoby
dostepnos¢ do diagnostyki hematologicznej, skrécito czas oczekiwania na przyjecie do szpitala dla
chorych wymagajgcych hospitalizacji i pozwolito optymalniej wykorzystaé zasoby kadrowe i
infrastrukturalne.

Wychodzac naprzeciw potrzebom zmian systemowych sSrodowisko hematologéw zaproponowato
wdrozenie pilotazu Krajowej Sieci Hematologicznej (KSH). Projekt pilotazu KSH w sierpniu ubiegtego
roku zostat przedtozony do konsultacji publicznych i obecnie oczekuje na dalsze procedowanie w
Ministerstwie Zdrowia. Pilotaz KSH opiera sie na trzech gtdwnych elementach: referencyjnosci
osrodkdéw hematologicznych i ich wzajemnej wspdtpracy, zapewnieniu koordynowanej i kompleksowej
opieki dla pacjentéow hematologicznych w oparciu o Sciezki pacjentdow we wszystkich objetych
pilotazem osrodkach oraz monitorowaniu jakosci procesu diagnostyczno-terapeutycznego i jakosci
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funkcjonowania nowego modelu organizacyjnego. Projekt zaktada wprowadzenie trzech pozioméw
referencyjnych, tj. podstawowego, specjalistycznego i wysokospecjalistycznego, tak aby pacjenci
wymagajacy zaawansowanych terapii mogli byé plynnie przekazywani do osrodkéow
wysokospecjalistycznych, a chorzy wymagajacych mniej skomplikowanych procedur terapeutycznych
mogli by¢ leczeni jak najblizej miejsca zamieszkania. Osrodki objete pilotazem KSH bedg podpisywaty
miedzy sobg umowy o wspodtpracy, a ruch pacjentéw pomiedzy osrodkami powinien odbywac sie
dwukierunkowo, tak, aby nie doszto do zablokowania osrodkéw wysokospecjalistycznych i, aby
pacjent, zgodnie z okreslong Sciezky terapeutyczng, byt prawidtowo przekazywany na kolejne etapy
leczenia. Bedzie to rowniez wymagato rozszerzenia dostepu do programéw lekowych dla osrodkéow
specjalistycznych i w pewnym zakresie dla osrodkéw poziomu podstawowego. W ramach pilotazu KSH
planujemy przygotowaé standardy postepowania w oparciu o konkretne S$ciezki diagnostyczno-
terapeutyczne dla pacjentéw z siedmioma nowotworami krwi. W ramach pilotazu zapewniona bedzie
koordynacja opieki dla chorego na nowotwdr krwi rozumiana jako koordynacja pozioma i pionowa.
Koordynacja 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 sciezki pacjenta w przypadku
koniecznosci realizacji pewnych procedur czy etapéw leczenia w innym osrodku hematologicznym.
Kompleksowos¢ leczenia w hematologii rozumiem nie tylko jako zapewnienie terapii na
poszczegdlnych etapach leczenia choroby nowotworowej, ale rowniez jako zapewnienie pacjentowi z
wielochorobowoscig, ktéra dotyczy wiekszosci pacjentéw hematologicznych, konsultacji
kardiologicznych, pulmonologicznych, nefrologicznych, ale réwniez opieki psychologa klinicznego,
dietetyka klinicznego, czy rehabilitanta. Powinna byé mozliwos¢ realizacji takich konsultacji zaréwno w
trybie szpitalnym, jak i ambulatoryjnym. W pilotazu KSH chcemy zawrze¢ réwniez wspdtprace
osrodkéw hematologicznych z lekarzami POZ. Wiemy, ze kolejki do poradni hematologicznych s3
bardzo dtugie, a znaczna czes¢ skierowan jest niestety niezasadna, a dodatkowo co drugie skierowanie
jest opatrzone napisem ,,na cito”. Taka sytuacja powoduje, ze chorzy ktérzy rzeczywiscie potrzebujg
szybkiej diagnostyki hematologicznej majg znacznie utrudniony dostep do hematologa. Dlatego tez w
ramach pilotazu KSH zasadne bytoby wdrozenie telekonsultacji z wykorzystaniem technik
informatycznych, tak aby lekarz POZ moégt w razie watpliwosci skonsultowac wyniki pacjenta zanim
wystawi skierowanie do hematologa. Aby usprawnié caty proces chcielibySmy réwniez opracowac
wytyczne dla lekarzy POZ w zakresie podstawowej diagnostyki nowotwordéw krwi, w tym réwniez
zdefiniowa¢ wskazania do skierowania pacjenta do poradni czy na oddziat hematologiczny.
Chcielibysmy rowniez przygotowad standard opieki przewlektej nad pacjentami z nowotworami krwi,
tak aby lekarz POZ otrzymywat informacje na temat zasad postepowania z pacjentem
hematologicznym, np. jakie antybiotyki najlepiej zastosowa¢ w czasie infekcji, czy i kiedy nalezy
szczepi¢ pacjentéw itp. Celem pilotazu KSH jest poprawa dostepnosci do diagnostyki i leczenia, ale
réwniez zadbanie o jako$¢ wykonywanych procedur diagnostyczno-leczniczych, tak aby poprawic
rokowanie i wydtuzy¢ przezycie pacjentéw w nowotworami krwi.

Jak juz wczesniej wspominatam, ostatnie szczes¢ lat to dla polskiej hematologii bardzo duza poprawa
w dostepnosci do nowoczesnych terapii dla chorych na nowotwory krwi, ale tez na rzadkie, czy
ultrarzadkie nienowotworowe choroby krwi. Mozna $miato powiedzie¢, ze aktualnie leczymy chorych
hematologicznych na poziomie europejskim i Swiatowym. Oczywiscie hematologia jest bardzo
dynamicznie rozwijajaca sie dziedzing medycyny, co roku rejestrowane sg nowe leki, wiec caty czas
pojawiajg sie nowe potrzeby refundacyjne, ale warto podkresli¢, ze Sciezka refundacyjna dla terapii
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stosowanych w leczeniu choréb rzadkich powinna by¢ skrdcona, tak aby pacjent mogt skorzystaé z
nowoczesnego leczenia na odpowiednim etapie swojej choroby. Obecnie czekamy na refundacje
przeciwciat bispecyficznych dla chorych na chtoniaki agresywne i dla pacjentéw ze szpiczakiem
plazmocytowym, a takze na rozszerzenie refundacji do terapii CAR-T dla chorych na ostrg biataczke
limfoblastyczng z prekursorowych komadrek B oraz dla chorych na B-komérkowe chtoniaki agresywne.

Prof. Krzysztof Giannopoulos, Prezes Polskiego
Towarzystwa Hematologéw i Transfuzjologow, Prezes
Stowarzyszenia Hematologia Nowej Generacji,
Dyrektor Centrum Wsparcia Badari Klinicznych UM w
Lublinie

Refundacja publiczna terapii CAR-T dotyczy leczenia agresywnych chtoniakéw i ostrej biataczki
limfoblastycznej. W CAR-T mozna powiedzie¢, ze zastepujemy uktad odpornosci dlatego, ze ten
limfocyt musi by¢ pobrany od pacjenta zmieniony, zeby mdgt rozpoznawaé nieprawidtowa komérke,
namnozony i podany z powrotem do pacjenta. Ten proces trwa okoto trzech tygodni. Przeciwciata dwu-
swoiste, rowniez nalezg do immunoterapii i rowniez wykorzystujg czynng odpowiedz immunologiczna,
czyli wtasnie z wykorzystaniem przede wszystkim limfocytdw cytotoksycznych. Jak nazwa wskazuje
dwuswoistos¢, czy podwdjna specyficznos¢ polega na tym, ze z jednej strony to przeciwciato
rozpoznaje nieprawidtowg komdrke chtoniakowa, a z drugiej strony przybliza komdrke efektorowg,
jaka jest limfocyt cytotoksyczny, czyli mozna powiedzieé, ze efekt jest dosy¢ zblizony do terapii CAR-T.
Natomiast przeciwciato bispecyficzne, to terapia, ktéra jest gotowa, zeby podac pacjentowi. Ta
gotowos¢ oznacza, ze w aptece jest gotowy lek, czyli pacjent, w momencie kiedy wymaga terapii moze
od razu otrzymac taka terapie. Ta terapia moze byc¢ stosowana u pacjentow, ktérzy np.: ze wzgledu na
to, ze nie mogg czekaé tych trzech tygodni, potrzebnych do wytworzenia CAR-T, nie kwalifikowali by
sie do tej nowej terapii, a obie terapie sg wielokrotnie bardziej skuteczne, niz nawet zaawansowana
immunochemioterapia. Tak naprawde, rejestracje przeciwciat bispecyficznych dotyczg dalszych linii
leczenia, czyli od trzeciej linii leczenia. Natomiast badania kliniczne toczg sie nawet w pierwszych
liniach leczenia i widzimy ogromng skutecznos$¢ tej formy terapii. Wydaje sie, ze w odniesieniu do
chtoniakéw agresywnych nie ma takiej optymalnej sekwencji, ktéra z terapii zostanie zastosowana
wczesniej, czy pacjent otrzyma CAR-T, czy przeciwciato dwu-swoiste. Mozemy indywidualizowac
terapie, a to jest bardzo wazne, bo w szpiczaku plazmocytowym s3g niestety doniesienia, méwigce o
tym, ze terapia CAR-T po terapiach przeciwciatami dwu-swoistymi moze by¢ mniej skuteczna i tamta
sekwencyjnos¢ musi by¢ duzo lepiej okreslona. Natomiast w chtoniaku rozlanym z duzych komérek B
agresywnym, ta mozliwo$¢ stosowania terapii, albo dla pacjentéw, ktorzy nie kwalifikowaliby sie na
tym etapie leczenia do CAR-T, albo nawet po CAR-T jest bardzo obiecujgca. Dodatkowy element, to
jest oczywiscie skutecznosé tego leczenia. Obecnie mamy zarejestrowane w Unii Europejskiej dwa
przeciwciata bi-swoiste: glofitamab i epkorytamab. Badan bezposrednio poréwnujgcych jedng do
drugiej czasteczki nie byto i oba leki s bardzo wazng mozliwoscig terapii pacjentéw chorych na
opornego lub nawrotowego chtoniaka DLBCL. Epkorytamab jest podawany podskérnie, czyli umozliwia
leczenie, ambulatoryjne. Glofitamab, to terapia podawana w krétkim wlewie, ale za to w sposéb
ograniczony w czasie. Z punktu widzenia pacjenta jest niestychanie istotne, ze terapia jest podawana
przez okreslong liczbe tygodni, czy miesiecy. Takze sg to terapie ktére mozna stosowaé w formule p6t-
ambulatoryjnej, albo w krétkotrwatym podaniu dozylnym, albo podskérnym na dalszych etapach.
Zazwyczaj na poczatku pacjenta raczej przyjmujemy do szpitala, ze wzgledu na mozliwe powiktania
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immunologiczne, ktdre w przypadku przeciwciat dwu-swoistych sg mniej wyrazone, niz przy
technologii CAR-T. To moze zwiekszy¢ dostepnos$¢ do takiego leczenia, dlatego ze przeciwciata dwu-
swoiste, jesli bedg w Polsce refundowane, to bedg mogty by¢ stosowane w osrodkach, ktére majg
program lekowy, czyli w prawie 50 osrodkach hematologicznych w Polsce. To oznacza znakomity
dostep geograficzny pacjentéw do osrodkdéw klinicznych oferujgcych taka terapie. Terapia CAR-T
wymaga odpowiedniego zaangazowania, zaréwno kadry, jak i osrodka. Na razie jest 10 osrodkéw
hematologicznych, ktore leczg za pomoca terapii CAR-T w Polsce. Wyniki z badan rejestracyjnych
pokazujg bardzo duzg skutecznosé epkorytamabu. Chorzy, ktérzy byli wczesniej leczeni terapig CAR-T
stanowili az 40% wszystkich chorych leczonych tym lekiem. Wynika z tego, ze jest to terapia, ktéra
moze byc¢ skuteczng formg leczenia po zastosowaniu CAR-T. Mamy nadzieje, ze refundacyjne
obwieszczenie pazdziernikowe przyniesie t3 opcje terapeutyczng dla chorych na chtoniaka DLBCL. W
terapii chtoniaka DLBCL oczekujemy réowniez na refundacje publiczng lonkastuksymabu tezyryny, od
trzeciej linii leczenia. Jest to przeciwciato anty CD-19, czyli klasyczna formuta przeciwciata, ale
sprzezona z lekiem alkilujgcym. Jest to leczenie, ktéra moze by¢ podawana po terapii CAR-T. W badaniu
rejestracyjnym duzy odsetek pacjentow miat terapie CAR-T, a odpowiedzi na terapie
lonkastuksymabem tezyryny byly co najmniej satysfakcjonujgce. Mediana czasu trwania odpowiedzi
wyniosta powyzej 10 miesiecy. Wynika z tego, ze przeciwciata dwu-swoiste- epkorytamab i glofitamab
oraz lonkastuksymab tezyryny mogg zagwarantowac przysztos¢ terapii pacjentdw opornych,
nawrotowych, na razie w trzeciej linii leczenia. Myslimy, ze to miejsce bedzie doprecyzowane i nowe
formy immunoterapii, podobnie jak CAR-T, bedg znajdowaty jednak zastosowanie wczesnie;j.

Prof. Iwona Hus, Kierownik Kliniki Hematologii, Paristwowy
Instytut Medyczny MSWiA

Znaczna cze$¢ choréb hematologicznych, to sg choroby rzadkie. W zakresie
chtoniaka rozlanego z duzych komérek B (DLBCL) czekamy na to, aby terapia
CAR-T byta refundowana dla pacjentéw, ktérzy majg albo opornosc¢ albo
szybki nawrdt po leczeniu pierwszej linii. Cieszymy sie bardzo, ze mamy juz
dostep do tej terapii w trzeciej linii leczenia. Uczestniczagc w pracach zespotu
kwalifikujgcego do tego leczenia, widze ze liczba chorych znacznie sie
zwieksza. To juz nie jest tylko chtoniak DLBCL, ale to réwniez sg chorzy
kwalifikowani na chtoniaka z komodrek ptaszcza (MCL), to tez jest szalenie wazne. Obecnie z nadziejg
czekamy na refundacje przeciwciat bispecyficznych oraz lonkastuksymabu tezyryny w terapii
chtoniakéw.

MieliSmy réwniez okazje rozmawia¢ w czasie poprzednich posiedzeni Medycznej Racji Stanu
o pacjentach chorujgcych na nocng napadowg hemoglobinurie (NPH). Mija rok od wprowadzenia
zmian w programie lekowym. Wczesniej w programie lekowym stosowany byt ekulizumab, a nastepnie
zostat dotgczony rawulizumab. NPH, to choroba nabyta, gdzie pojawiajg sie zmiany genetyczne, ktére
sprawiaja, ze jest nasilona hemoliza, a krwinki czerwone sg niszczone i mogg wystepowad powiktania
zakrzepowo zatorowe ze skutkiem Smiertelnym. Dlatego, to leczenie dla pacjentéw jest leczeniem
ratujgcym zycie. Terapia jest stosowana w sposob ciggty, dopdki pomaga. Nowy lek - pegcetakoplan,
ktory jest refundowany w programie lekowym od wrzesnian 2023 r., stosowany jest u pacjentéw,
u ktérych nie pomagajg ekulizumab i rawulizumab. Natomiast w chwili obecnej, pegcetakoplan
w warunkach programu lekowego pacjenci muszg przyjmowad przez pierwsze 3 miesigce w warunkach
szpitalnych. Z racji tego, ze lek jest podawany dwa razy w tygodniu, to pacjent musi dwa razy
w tygodniu przyjezdza¢ do szpitala. Zgodnie z Charakterystyka Produktu Leczniczego, mogtoby by¢
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to leczenie stosowane w warunkach domowych, po odpowiednim oczywiscie przeszkoleniu przez
personel medyczny oraz po zaakceptowaniu takiego sposobu podawania, zaréwno przez pacjenta, jak
i przez personel. Ale mysle, ze bytoby to z korzyscig zaréwno dla pacjenta, ktéry nie musiatby tak czesto
przyjezdzac¢ do szpitala, jak i z korzyscig dla systemu, bo spowodowatoby to odcigzenie pracy systemu
stuzby zdrowia. Dlatego mysle, ze jest to zmiana bardzo wazna, jezeli popatrzymy na koszty catkowite
i jakos¢ zycia pacjenta.

Krystyna Wechmann, Prezes Federacji Stowarzyszeri”
Amazonki”

Jako pacjenci onkologiczni bardzo doceniamy, ze w ostatnim czasie
duzo terapii zostato zrefundowanych. W chorobach krwi nie ma tej
profilaktyki, ale wazna jest diagnostyka i genetyka. Przez ostatnie :
lata, jako Prezes Polskiej Koalicji Pacjentéw Onkologicznych, razem z Panig Profesor Anna Latos-
Bieleriskg oraz Panig Profesor Ewg Lech-Marandg, staralismy sie o finansowanie diagnostyki
genetycznej dla dorostych. Powiem, ze nie do konca, to sie sprawdzito, jezeli chodzi o finanse, ale
wszystko ma swdj czas i dzisiaj sie ciesze, ze wtasnie to koto zamachowe wolno idac, tak jak mowie o
stacjach moich pacjentéw, z pociggu towarowego, przez pospieszny, potem ekspres i zaczynamy
wiasnie przyspieszac. Apel o wigczenie tematyki chordb rzadkich do programu polskiej prezydencji w
Radzie Unii Europejskiej w 2025 r. jest bardzo wazny i uzasadniony, szczegdlnie ,ze my byliSmy w ogonie
jezeli chodzi o Unie Europejskg w dziataniach w chorobach rzadkich. My, jako Polska tam nie
btyszczelismy, ale mamy swdj dorobek, chociazby wtasnie w badaniach przesiewowych noworodkdw i
to jest nasz sukces. To mnie bardzo cieszy. Jako ,,Amazonki” wtgczytysmy sie, razem z Medyczng Racja
Stanu do kampanii ,Zdrowie kobiety - bezpieczenstwo rodziny”. Bo kobieta i matka jest tg osobg
opiekujaca sie rodzing. A poprzez badania przesiewowe, kiedy wykryte sg choroby rzadkie na jej
barkach spoczywa catfa troska i opieka nad osobg chora w rodzinie. Nadal bede oredowniczka i bede
popierac stowarzyszenia zajmujace sie chorobami rzadkimi. Jestem szczesliwa, ze mam maty wktad w
dokonania w tym obszarze.

Piotr Mierzejewski, Dyrektor Zespotu Prawa Administracyjnego
i Gospodarczego w BRPO, Wspdtprzewodniczgcy Komisji
Ekspertow ds. Zdrowia, Wspdtprzewodniczqcy Komisji
Ekspertow ds. Ochrony Zdrowia Psychicznego przy Rzeczniku
Praw Obywatelskich

Problematyka chordb rzadkich obecna jest w dziatalnosci Rzecznika Praw
Obywatelskich od jedenastu lat. W 2013 r. skierowane zostato pierwsze wystgpienie Pani profesor
Ireny Lipowicz do éwczesnego ministra zdrowia. Od tego czasu, Rzecznik systematycznie kieruje
wystgpienia w sprawie chordb rzadkich do kolejnych ministréw zdrowia. Dzisiejsza wypowiedz Pani
Minister Urszuli Demkow musze przyznaé, ze napawa optymizmem. W dniu 16 sierpnia 2024 r. zostat
przyjety Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025. Stad tez cze$¢ kwestii, ktéra budzita duze
watpliwosci Rzecznika jest juz nieaktualna. Pragne jednak wskazac, ze Rzecznik Praw Obywatelskich w
wystgpieniu z 1 sierpnia 2024 r. ponownie zwrdcit sie do Ministra Zdrowia z nadziejg, ze uzyska
zapewnienie o tym, ze choroby rzadkie sg przez obecny rzad traktowane w sposéb priorytetowy.
Rzecznika najbardziej interesuje, kiedy Plan zostanie wreszcie wdrozony. Kiedy wszystkie te elementy
zostang ostatecznie uksztattowane? Kiedy zostanie temu nadana forma normatywna, co jak tu stusznie
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byto wskazane, powinno nastgpi¢ w formie ustawy. To ustawa jest Zrédtem prawa i z jednej strony
naktada obowigzki na wtadze publiczne, a z drugiej strony daje mozliwos¢ pacjentom domagania sie,
aby w ich przypadku te normy zapisane w ustawie byty w rzeczywistosci stosowane. Daje rowniez pole
do dziatania, zaréwno Rzecznikowi Praw Obywatelskich, jak i Rzecznikowi Praw Pacjenta. Do tego sie
to wszystko sprowadza. PAki mamy do czynienia z uchwatg jest to de facto akt wewnetrzny, ktéry
zawiera tylko pewne wytyczne dla organéw wtadzy publicznej.

To, co pojawia sie w skargach kierowanych do Rzecznika Praw Obywatelskich przez pacjentow i
lekarzy, to kwestia braku wprowadzenia badan genetycznych, braku rejestru choréb rzadkich oraz
braku petnej informacji z zakresu chordb rzadkich. Obecny stan przyczynia sie do pogarszania sie stanu
zdrowia pacjentéw. Wysokie wydatki na wizyty lekarskie oraz dodatkowe badania sg konsekwencjg
odysei pacjentow, ktérzy nie wiedzg gdzie sie udac. Lekarze tez nie wiedzg, gdzie pacjentow kierowac.
Mam nadzieje, ze w zwigzku z tym, ze wdrozenie tej bazy jest juz wtasciwie na etapie koricowym, to
bedzie wieksza swiadomos¢ nie tylko wsrdd pacjentdw, ale i lekarzy. Inne kwestie, ktdre sa
sygnalizowane, to niedostepnos$¢ badan genetycznych w specjalistycznej opiece ambulatoryjnej (AOS).
To rowniez koniecznos¢ upowszechnienia terapii domowych w tych przypadkach, gdy jest to mozliwe.
Zgtaszane sg réwniez ograniczenia w dostepie do leczenia, wg kryteriow danego programu lekowego
oraz wykluczania z programu lekowego. Tutaj sygnalizacyjne, bo juz wielokrotnie o tym moéwitem, ze
Rzecznik od lat stoi na stanowisku, ze obecny model programéw lekowych jest niekonstytucyjny. Byt
whniosek do Trybunatu Konstytucyjnego, ktéry nie do konca podzielit zdanie Rzecznika, ale wydat
postanowienie sygnalizacyjne, ktdre stanowi wezwanie wtadz publicznych do tego, aby uregulowac to
w formie ustawowej. Ustawa databy jasne gwarancje, co do tego, kiedy pacjentowi taki program
lekowy przystuguje. Wiadomo, ze jest to specyficzna materia, bo mamy tu do czynienia z kwestiami
medycznymi, a lekarz decyduje o tym, czy dana terapia jest zasadna. Ale powinny by¢ jasne zasady gry,
aby pacjent wiedziat, jakie ma gwarancje np. w zakresie odwotfania sie w przypadku np.
niedopuszczenia do programu lekowego, czy tez usuniecia z niego. W tym zakresie Rzecznik bedzie
nadal podejmowac dziatania. Zawsze wspominam, nie tylko przy okazji choréb rzadkich, kwestie
instytucji Ratunkowego dostepu do technologii lekowych (RDTL), ktéra w ocenie Rzecznika ulega
dalszej degradacji poprzez kolejne wytgczenia lekdw. To powoduje, ze instytucja RDTL zostata
wypaczona. Miata by¢ , kotem ratunkowym” dla pacjentéw w sytuacjach, kiedy jest lek i mozna go
zrefundowaé w tym trybie, ale poprzez te wyfaczenia pacjenci sg pozostawiani samym sobie. To w
duzym stopniu dotyczy dzieci, gdzie mamy zbidrki publiczne na leki. To pokazuje bardzo dobrze, ze
panstwo jednak ma bardzo duzo do zrobienia. To nie organizacje pozarzadowe majg obowigzek
ratowac zycie i zdrowie ludzkie, tylko panstwo. Rozwdj medycyny i identyfikowanie kolejnych
jednostek chorobowych bedzie generowac coraz wieksze koszty po stronie panstwa, a panstwo
powinno by¢ tego swiadome i dziata¢ perspektywicznie.

Prof. Maria Mazurkiewicz-Betdziriska, Przewodniczgca
Polskiego Towarzystwa Neurologow Dzieciecych,
Kierownik Kliniki Neurologii Rozwojowej Gdanski
Uniwersytet Medyczny

Plan dla Chordb Rzadkich brzmi bardzo optymistyczne, ale niestety nie
wszystko jeszcze jest tak, jakbysSmy chcieli i mysle, ze bardzo duzo pracy
przed nami. Bardzo ciesze sie, ze neurologia dziecieca zostata dostrzezona w pracach Krajowej Rady
ds. Neurologii. Neurologia nie jest od 18 roku zycia do 100 lat, tylko zaczyna sie od urodzenia, a koriczy
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miejmy nadzieje, jak najpdiniej. Zajecie osrodkowego uktadu nerwowego w chorobach rzadkich
dotyczy nawet 85% pacjentdow, wiec mam nadzieje, ze gtos neurologéw dzieciecych w chorobach
rzadkich bedzie bardzo styszalny.

W neurologii dzieciecej mamy kilka obszaréw, ktére w Plan dla Choréb Rzadkich sie znakomicie
wpisuja. Modelowym przyktadem, jak powinni funkcjonowac pacjenci z chorobami rzadkimi jest
rdzeniowy zanik miesni (SMA). Terapia genowa za pomocg onasemnogenu abeparwowek jest
przetomowa réwniez dlatego, ze mamy lek, ktéry mozemy podac pacjentowi raz w zyciu. W Polsce,
poniewaz mamy znakomicie dziatajgcy program badan przesiewowych noworodkéw, mamy ten
komfort, ze podajemy terapie genowg najczesciej u pacjentdw z SMA jeszcze w okresie
przedobjawowym. Czasami noworodki rodzg sie juz z objawami SMA i wtedy mozemy zastoisowac
terapie pomostowe w oczekiwaniu na kwalifikacje pacjenta do terapii genowej. To czego nam jedynie
brakuje to s3 wyniki badan dtugoterminowych, czyli nie mamy 30-letnich, czy 20-letnich badan z
zastosowaniem terapii genowej, zebySmy wiedzieli, ze na pewno wszyscy nasi pacjenci, ktérzy dostali
terapie genowa w okresie przedobjawowym, bedga zdrowi przez cate zycie. Tego niestety nie wiemy, a
o to jestesmy czesto pytani. Nie potrafimy do dzisiaj powiedzie¢, ze z tych wszystkich trzech czgsteczek
(onasemnogen abeparwowek, nusinersen i risdiplam), ktore mamy dostepne w terapii SMA, ktoras jest
lepsza, a ktéras jest gorsza. Mozemy powiedzieé, ze kazda majg swoje cechy pozytywne i negatywne,
ale kazda z nich wedtug dostepnych danych jest skuteczna Terapia genowa na pewno ma te
najwazniejszg ceche, ze jest podawana raz w zyciu oraz, ze ma absolutnie unikalny mechanizm
dziatania. Podajemy transgen, ktéry wnika do kazdej komorki i tam ma za zadanie produkowac to
biatko, ktérego w tym organizmie pacjenta nie ma. W Polsce podano terapie genowa refundowang w
ramach programu lekowego B.102.FM. Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0,
G12.1) ponad czterdziestu pacjentom z SMA. Za dwa lata bedziemy juz wiedzie¢ doktadnie, co sie z
tymi pacjentami dzieje i na pewno bedziemy mogli zweryfikowaé, czy terapia genowa wystarcza. Na te
chwile w Polsce leczymy dzieci terapig genowgq do széstego miesigca zycia i mysle, ze tak jest dobrze,
bo ryzyko objawdw niepozgdanych jest duzo wieksze u starszych i ciezszych dzieci. Tak kompleksowe
mozliwosci diagnostyczne i lecznicze w rdzeniowym zaniku miesni stawiajg Polske na jednym z
pierwszych miejsc na Swiecie, a na pierwszym lub drugim miejscu w Europie, jesli chodzi o terapie tego
schorzenia.

Teraz pozwole sobie powiedzie¢ o chorobach, na ktdre juz jest leczenie, a gdzie bedziemy walczy¢ o
przesiew. Nalezy do nich leukodystrofia metachromatyczna, gdzie leczenie juz jest, a przesiewu jeszcze
nie ma. Natomiast majgc na uwadze nieprawdopodobny sukces badan przesiewowych w Polsce,
jestem petna optymizmu, ze do badan przesiewowych leukodystrofii metachromatycznej dojdzie.
Bedziemy mieli wtedy kolejny przyktad leczenia, tak jak w rdzeniowym zaniku mie$ni. Chce powiedzie¢
takze o catej grupie pacjentéw, ktérzy reprezentujg choroby rzadkie, czyli chorych na encefalopatie
padaczkowe. S3 to choroby, ktére czesto s uwarunkowane jednogenowo, na ktére czasem nie ma
precyzyjnego leczenia. Jest jednak medycyna personalizowana, czyli mamy przynajmniej wiadomosé¢,
jakiego leku nie mozemy u tego pacjenta zastosowaé, albo mamy informacje, jaki lek powinnismy u
tego pacjenta zastosowac. W czesci encefalopatii padaczkowych dziejg sie w tej chwili bardzo
zaangazowane badania genetyczne, ktore prawdopodobnie juz sg w takich fazach, ktére pozwaljg z
optymizmem patrze¢ na wyniki tych badan. Nie wszystkie potrzeby pacjentdw sg obecnie zaspokojone.
Od 1 stycznia 2024 r. zostat zrefundowany publicznie kannabidiol w ramach dwdch programéw lekowy.
Pierwszy, to program lekowy B.153. LECZENIE PACJENTOW Z NAPADAMI PADACZKOWYMI W
PRZEBIEGU ZESPOtU STWARDNIENIA GUZOWATEGO (ICD-10: G40.4), gdzie kanabidiol jest wskazany
w leczeniu chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktérych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia

MEDYCZNA RACJA STANU  SIERPIEN 2024



guzowatego nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekéw
przeciwpadaczkowych. Drugi, to program lekowy B.154.FM. LECZENIE PACIENTOW Z ZESPOLEM
LENNOXA-GASTAUTA LUB Z ZESPOLEM DRAVET (ICD-10: G40.4), w ktdrym kanabidiol jest wskazany w
leczeniu pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej, u
ktérych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech
lekéw przeciwpadaczkowych.Jest to terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem. W trakcie
procesu refundacyjnego jest nastepny lek — fenfluramina. W lipcu 2024 r. fenfluramina zostata
pozytywnie zarekomendowana przez Prezesa AOTMIT w zakresie refundacji w ramach programu
lekowego B.154.FM ,,Leczenie pacjentéw z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub z Zespotem Dravet (ICD-
10: G40.4)". Jesli chodzi o pacjentéw z encefalopatiami padaczkowymi mamy aktualne rekomendacje
Polskiego Towarzystwa Neurologéw Dzieciecych, Polskiego Towarzystwa Epileptologii, Polskiego
Towarzystwa Neurologicznego, w ktdrych dziatamy wszyscy wspdlnie. Staramy sie pewne rzeczy
ujednolici¢, zwtaszcza jesli chodzi o dostep do programéw lekowych i do terapii innowacyjnych, ktére
jak Panstwo wszyscy wiedzg sg kosztowne. Bardzo wazny w tym aspekcie jest dostep do badan
genetycznych. Majgc wyniki badania genetycznego i wiedzac co pacjentowi jest, jako neurolodzy na
pewno chcielibySmy mieé¢ dostep do tych terapii, ktére sg celowane albo wybitnie wskazane w
okreslonych ciezkich zespotach padaczkowych, bo to rzeczywiscie jako$¢ zycia tych pacjentow zmienia
diametralnie. W tym miejscu, musze wspomniec réwniez o zespole Retta i zespole Angelmana. Zespoét
Retta jest ciezka, postepujgca chorobg neurorozwojowa o podtozu genetycznym. Wykrywany jest on
gtdwnie u dziewczynek. To nieprzewidywalne schorzenie pojawia sie po okresie prawidtowego wzrostu
i rozwoju dziecka. Wystgpienie objawdw podobnych do zachowan autystycznych, stopniowe
zatracanie nabytych umiejetnosci fizycznych mogg sugerowacd zespdét Retta. Zespdt Angelmana jest
chorobg o podtozu genetycznym, ktérej istotg sg zaburzenia w funkcjonowaniu uktadu nerwowego,
polegajgce na uposledzeniu umystowym, ruchowym oraz wystepowaniu zmian dysmorficznych twarzy.
Pacjenci z tymi chorobami oczekujg na skuteczne terapie. Oczekujemy réwniez na refundacje bromku
glikopironium, aktualnie jedynego zarejestrowanego leku antycholinergicznego do leczenia ciezkiej
postaci slinotoku u dzieci i mtodziezy w wieku od 3 lat z przewlektymi zaburzeniami neurologicznymi.
Problem ciezkiego slinotoku gtéwnie dotyczy pacjentéw z mézgowym porazeniem dzieciecym.

Prof. Anna Kostera-Pruszczyk, Kierownik Osrodka ERN F="
Euro-NMD, czfonkini Rady Centrum Doskonatosci '
WUM ds. Choréb Rzadkich i Niezdiagnozowanych

A i

Uchwalenie przez Rade Ministréow Planu dla Choréb Rzadkich na lata
2024-2025, to bardzo szczegdlny dzien dla nas wszystkich. Jest to
fantastyczna mozliwos¢ kontynuowania tego, co zostato juz przez wiele lat ciezkiej pracy,
doprowadzone do miejsca, kiedy implementacja jest naprawde bardzo blisko. Chce raz jeszcze
najserdeczniej podziekowaé Pani Profesor i zarazem Pani Minister Urszuli Demkow, za jej ogromne
zaangazowanie, ktére przekonato réwniez Panig Minister Izabele Leszczyne i Pana Premiera Donalda
Tuska do wsparcia tej inicjatywy na rzecz chorych na choroby rzadkie w Polsce. To chyba pierwszy raz
w historii jest tak, ze o chorobach rzadkich rzeczywiscie mowi sie na absolutnie najwyzszym szczeblu i
nieustannie. Jednoczesnie sktadam wyrazy uznania i szacunku pod adresem Pani Profesor Anny Latos-
Bielenskiej, ktdra jest tytanem pracy i potrafi organizowac prace innych, angazujac sie w sposdb
zupetnie trudny do wyobrazenia, jako Przewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich.
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Neurologia jest bardzo szczegdlng dziedzing medycyny, w ktdrym nie tylko w neurologii dzieciecej, ale
rowniez w tej czesci, ktéra zajmuje sie pacjentami dorostymi mamy do czynienia z pacjentami z
chorobami rzadkimi. Kiedy$ termin choroby rzadkie nie byt powszechnie stosowany, ale tych chordb
rzadkich w neurologii jest zdecydowanie wiele. To sg zaréwno choroby uwarunkowane genetycznie,
jak i choroby nabyte. Sg to réwniez choroby, ktdrych podtozenie jest jeszcze w petni wyjasnione. Nasi
pacjenci potrzebujg, aby rozpoznanie zostato postawione bardzo szybko, nawet jezeli nie zawsze moze
za nim i$¢ celowane leczenie.

Przyktadem postepu w diagnostyce i terapii rzadkich chordb neurologicznych jest rdzeniowy zanik
miesni (SMA). Znakomita realizacja przesiewu noworodkowego, z mediang czasu do rozpoznania ok.
14 dni od urodzenia i natychmiastowe leczenie, to jest rzeczywiscie przeogromny sukces tych
wszystkich dzieci, ale tez dowdd na sprawno$¢ naszej medycyny i tego, ze mozemy wypracowywac
naprawde swietnie dziatajgce rozwigzania. Dzieki kolejnym decyzjom refundacyjnym mamy w tej chwili
objetych terapig ponad 90% pacjentéw plus pewng grupe, ktdra jest w badaniach klinicznych. Terapia
dotyczy to nie tylko malenkich dzieci, ale réwniez mtodych dorostych i oséb catkiem dorostych, ktére
dzieki leczeniu zmienity na lepsze swojg perspektywe zycia. Zyja, pracuja, planuja i zaktadajg rodziny.
To wydarzyto sie tak szybko z wielu powoddw, ale réwniez dlatego, ze mielisSmy wczesniej rejestr
chorych z SMA i wiedzieliSmy, kim sg nasi pacjenci, gdzie ich szukac. | to bardzo wazny argument za
tym, zeby zostat uruchomiony rejestr w ramach Planu dla Choréb Rzadkich dla wszystkich chordb
rzadkich. W dyskusji padto pytanie o skutecznos¢ réznych terapii SMA. Badan klinicznych, ktére by
porownywaty je u bardzo podobnych grup pacjentéw, czyli badan head to head nie byto i
prawdopodobnie one raczej sie nie wydarzg. Dosy¢ trudno jest nam réwniez wprost przenosi¢ wyniki
badan dotyczacych réznych lekéw, poniewaz zwykle te populacje witgczane do badan klinicznych sie
nieco réznity. To, co moge powiedziec¢ z catg odpowiedzialnoscig i na co mamy twarde dowody, ze w
odniesieniu do najmfodszych dzieci z SMA absolutnie kluczowy jest czas rozpoczecia leczenia. Kazdaz
terapii podana w tym prawdziwie przedobjawowym okresie choroby daje najlepsze efekty. Jezeli
chodzi o strukture naszego programu lekowego w Polsce, raportujemy na biezgco wyniki pacjentéw i
nasze doswiadczenia sg bardzo dobre. Lek doustny, ktéry zostat wigczony do programu w 2022 r., od
poczatku byt lekiem, ktéorym moga by¢ leczeni pacjenci, ktdrzy czesto nie kwalifikowali sie do leczenia
lekiem podawanym dokanatowo, albo z racji bardzo trudnych warunkéw, duzej skoliozy byto to dla
nich leczenie szczegdlnie trudne. A wiec poréwnanie tych populacji jest pewnym wyzwaniem. Udato
nam sie wykazac bardzo dobrg skutecznosé leku dokanatowego u pacjentéw dorostych, réwniez z
zaawansowanym obrazem choroby. Z pewnoscig to bardzo dobrze, ze mamy dostepnos¢ wszystkich
trzech terapii SMA, ktére bardzo pozytywnie zmieniajg naturalny przebieg choroby, a to najwazniejsze.

Pacjenci z chorobami neurologicznymi z grupy choréb rzadkich, to sg takze osoby, dla ktérych w tej
chwili nie ma jeszcze dedykowanych terapii. Ci pacjenci, czasami mogg odnies¢ ogromng korzys¢ z
niedrogich i powszechnie dostepnych lekéw. Swietnym przyktadem sa kanatopatie mie$niowe. Do
zespotow miotonicznych zalicza sie tak zwane miotonie niedystroficzne spowodowane mutacjami w
genach kodujgcych chlorkowe lub sodowe kanaty miesni szkieletowych (kanatopatie) oraz dystrofie
miotoniczne typu 1 i 2. Istotg miotonii jest utrudnienie relaksacji miesnia, czyli sztywnosé,
spowodowana nadpobudliwoscig btony wtdkna miesniowego. W kanatopatiach miesniowych, czasami
podanie leku dostepnego w kazdej aptece i kosztujgcego nie wiecej niz 30 zt miesiecznie moze sprawic,
ze cztowiek, ktory trafit do szpitala na wézku wychodzi na wtasnych nogach i niemal zapomina o tym,
ze kiedykolwiek byt chory. Ale do tego potrzebna jest szybka i sprawna diagnostyka. Tam, gdzie nie
mozemy choremu zaproponowa¢ skutecznej terapii, zwykle oszczedzamy pacjentowi i jego bliskim
niepotrzebnych, czasami nawet przykrych, a w pewnych sytuacjach szkodliwych procedur medycznych.
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RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

Dzieki szybkiej diagnostyce stawiamy naszych pacjentéw we witasciwej pozycji w systemie ochrony
zdrowia.

Chciatabym wspomniec¢ réwniez o chorobach neurologicznych z autoagresji. Z zazdroscia patrzymy na
to, co wydarzyto sie w hematoonkologii, w odniesieniu do dostepnosci refundacyjnej do wielu
nowoczesnych czgsteczek. Od 1 kwietnia 2024 r. mamy mozliwos$¢ stosowania efgartigimodu alfa po
leczeniu kortykosteroidami oraz po leczeniu immunosupresyjnym u pacjentdw z przeciwciatami
przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR) w ramach programu lekowego B.157. LECZENIE
CHORYCH Z UOGOLNIONA POSTACIA MIASTENII (G.70.0). Program ten pozwoli na kompleksowe
leczenie miastenii, poniewaz w jego ramach refundowany bedzie takze rytuksymab, a w ramach
postepowania standardowego — mykofenolan mofetylu. Wiemy, ze w chorobach z autoagresji nie
istnieje lek, na ktory odpowiada 100% pacjentdw. Nawet, jezeli definiujemy te populacje podobnie, na
lek A odpowie pewnie 60% chorych, na lek B tez 60%, ale to nie sg ci sami pacjenci. Polscy pacjenci
oczekuja wobec tego na rozszerzenie mozliwosci terapeutycznych, ktére pojawity sie juz w programie
lekowym o nowozarejestrowane leki w terapii miastenii, takie jak rawulizumab, zilucoplan i
rozanoliksizumab. Jako sSrodowisko pokazalismy, ze staramy sie bardzo racjonalnie podchodzi¢ do tych
decyzji refundacyjnych, stosujac najpierw terapie juz dostepne, bedgce standardem opieki, a potem
jesli to konieczne, siega¢ na nieco wyzszg potke, po nowoczesne leki. Miastenia to choroba rzadka, w
ktorej dla pacjentdow te nowoczesne terapie sg ratunkiem i ktdre pozwolg im znéw funkcjonowaé
dobrze w zyciu codziennym i w zyciu spotecznym. W neurologii mamy réwniez inne choroby rzadkie
postepujace i zle rokujace, takie jak np. dystrofia Duchenne’a, czy amyloidoza transterytynowa (ATTR).
W stwardnieniu bocznym zanikowym (ALS) zwigzanym z mutacjg w genie dysmutazy ponadtlenkowej
1 (ang. superoxide dismutase 1, SOD1) zostata zarejestrowana pierwsza terapia przyczynowa —
tofersen. Kolejng bardzo rzadkg chorobg w naszej populacji, bo jestesmy troche inni genetycznie, niz
kraje potozone na zachodzie, czy potudniu Europy, jest ataksja Friedreicha. Tutaj zostat zarejestrowany
nowy lek przyczynowy — omaweloksolon, wskazany w leczeniu ataksji Friedreicha u dorostych i
mtodziezy od 16 roku zycia. Mogtabym tu tych nowych chordéb, w ktérych pojawiajg sie terapie o
wysokiej skutecznosci wymieniaé wiece;j.

Na pewno, rozwigzania diagnostyczno-terapeutyczne zwigzane z Planem dla Chordb Rzadkich sg
bardzo pilnie potrzebne. Réwniez w zakresie poprawy finansowania osrodkdw diagnozujacych i
leczacych choroby rzadkie. Brak zainteresowania wielu osrodkdw w Polsce prowadzeniem wiekszej
liczby pacjentéw wynika z jednej strony z ekonomii, a z drugiej strony z ogromnej biurokracji, ktérg
programy lekowe wygenerowaty. Rozumiem konieczno$¢ raportowania bardzo wielu rzeczy, natomiast
pamietajmy ze obcigza to lekarzy oraz pielegniarki i odrywa ich od pracy z pacjentem. Dlatego tak
waznym jest, aby powstaty osrodki eksperckie choréb rzadkich (OECR), ktére beda miaty wyzsza
wycene Swiadczen, pozwalajagca na zatrudnienie wiekszej liczby lekarzy, pielegniarek i personelu
pomocniczego.

Prof. Anna Latos-Bieleriska, Konsultant krajowa w
dziedzinie genetyki klinicznej

Chciatam podkresli¢, ze wszyscy pracowalismy nad Planem dla Choréb
Rzadkich w duchu stuzby. Ze swojej strony dziekuje catemu Zespotowi,
Ekspertdw, ktdry ze mng wspdtpracowat, w tym szczegdlnie Pani Profesor
Annie Kosterze-Pruszczyk i Pani Profesor Krystynie Chrzanowskiej. Nad

MEDYCZNA RACJA STANU  SIERPIEN 2024



Planem pracowato ok. 60 0sbb, co jest dowodem, ze Plan dla Choréb Rzadkich jest efektem znakomitej
wspotpracy.

Dzisiaj doczekaliémy sie uchwalenia Planu dla Chordéb Rzadkich na lata 2024-2025, ktoéry jest
kontynuacjg Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2022-2023. Stowa wielkiego podziekowania kieruje do
Pani Minister Urszuli Demkow i do Pani Poset Alicji Chybickiej. Kontynuacja Planu to jest bardzo dobra
wiadomosé, bo to znaczy, ze nie musimy sie cofac i opracowywac pewnych rzeczy od nowa, ale beda
przyjete te rozwigzania, ktére byty przemyslane i wypracowane. Chce podkreslié, ze w niewielkim
gronie Ekspertéw my caty czas pracujemy, bo chociaz nie mamy juz formalnego umocowania jako Rada
ds. Chordb Rzadkich, to co tydzien, we wtorki sg spotkania z zespotem Centrum e-Zdrowia (CeZ). Razem
z prof. Kosterg-Pruszczyk, prof. Chrzanowska i niektérymi innymi Ekspertami bierzemy w nich udziat.
W tej chwili tocza sie intensywne prace nad Polskim Rejestrem Chordb Rzadkich i Kartg Pacjenta z
Chorobg Rzadkg i ten obszar zapowiada sie niezwykle obiecujgco.

Gorgco popieram inicjatywe, aby temat chordb rzadkich wszedt, jako jeden z priorytetow w zakresie
ochrony zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej. Polska moze sie pochwali¢ nie tylko
krajowym Programem badan przesiewowych u noworodkdéw, ktéry zawiera az 30 jednostek
chorobowych, ale takze juz od 2025 roku Polskim Rejestrem Choréb Rzadkich. Inne kraje przyjety plany
dla choréb rzadkich wczesniej, ale to nie znaczy, ze wdrozyty wszystkie ich elementy w zycie. Dzisiaj
inne kraje nas wyprzedzajg, jesli chodzi o liczbe osrodkdw eksperckich chordb rzadkich, ale mozemy to
szybko nadrobi¢ nominujgc nowe osrodki. Szczegdlnie trudng organizacyjnie sprawg sg rejestry choréb
rzadkich. W Polsce sg korzystne warunki do prowadzenia réznego rodzaju rejestréw medycznych dzieki
dobrze rozwinietej informatyzacji w ochronie zdrowia. Ten atut zostanie wykorzystany w Polskim
Rejestrze Choréb Rzadkich. Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg bedzie sie generowata automatycznie po
nadaniu kodu ORPHA i wypetnieniu okreslonych nowych pdl w EDM przez lekarza osrodka
eksperckiego, a dane pacjenta automatycznie zasilg Rejestr. Polski Rejestr Chordb Rzadkich zostat tez
tak zaplanowany, zeby umozliwi¢ nadzér nad jakoscig opieki medycznej, szczegdlnie diagnostyki
genetycznej. Kluczowe bedzie powotanie Zespotu prowadzacego Rejestr, muszg to by¢ eksperci, ktorzy
beda czuwac nad jakoscig danych i bedg prowadzi¢ analizy.

W zakresie diagnostyki genetycznej dziekuje za owocng wspodtprace z Ministerstwem Zdrowia, AOTMIT
i NFZ. Nadal jednak jest duzo do zrobienia. Przede wszystkim jak najszybciej nowoczesne badania
genetyczne w diagnostyce choréb rzadkich - aCGH, WES i panele celowane NGS — powinny zostaé
objete refundacjg. Przypomne, ze badanie WES, czyli sekwencjonowanie catoeksomowe (ang. whole
exome sequencing) polega na analizie sekwencji wszystkich sekwencji kodujgcych gendéw pacjenta w
celu poszukiwania zmian genetycznych bedacych przyczyng objawdéw chorobowych lub
zwiekszajgcych predyspozycje do zachorowania. Panele celowane NGS (sekwencjonowania nowej
generacji; ang. Next Generation Sequencing), to badanie grup wybranych gendéw zwigzanych z
konkretnymi chorobami. Natomiast metoda poréwnawczej hybrydyzacji do mikromacierzy (aCGH) ma
podstawowe znaczenie w rozpoznawaniu chordb genetycznych spowodowanych utratg lub
naddatkiem fragmentu chromosomu i jest badaniem, ktére zastgpito znacznie mniej doktadne badanie
kariotypu metodami cytogenetyki klasycznej. Swiadczenia te sg po wszystkich pozytywnych ocenach i
jak najszybciej powinny znalez¢ sie na liscie Swiadczen gwarantowanych. Mysle, ze pokutuje jeszcze
fatszywy poglad, ze badania genetyczne beda generowaé dodatkowe koszty do tych kosztow, ktére i
tak sg juz ponoszone w diagnostyce chordb rzadkich. Nie jest to prawda. Kiedy badania genetyczne
zrobi sie odpowiednio wczesnie i sg to badania genetyczne dobrze dobrane, to stanowig one tylko 20%
tych kosztow diagnostyki, ktére sg ponoszone bez badan genetycznych. Wiec zrébmy ten krok,
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wprowadZmy nowoczesng diagnostyke genetyczng na liste badan gwarantowanych i bardzo szybko sie
okaze, ze diagnostyka genetyczna przekfada sie na duze oszczednosci systemowe.

Jako Konsultant Krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej mam dalsze ambitne plany zwigzane z
chorobami rzadkimi. Bardzo wazne w nich sg telekonsylia i telekonsultacje. Zareczam, ze konsultacja
genetyczna, nawet bez osobistego zbadania pacjenta, na podstawie dokumentacji i rozmowy ze
lekarzem specjalistg prowadzgcym pacjenta (odpowiednio kardiologiem, neurologiem, okulistg i in.),
bardzo moze pomdc klinicyscie w diagnostyce i w dobraniu badan genetycznych. Na przyktad pomaga
rozstrzygnaé, czy nalezy wykonaé WES, czy moze raczej dobrze dobrany panel NGS, a moze nalezy
zacza¢ od aCGH. Telekonsultacje i telekonsylia nie dotyczg tylko genetyki, analogicznie lekarze osrodka
eksperckiego mogg w ten sposdb wspiera¢ swoich kolegéw z innych osrodkéw. Telekonsylia i
telekonsultacje powinny byé Swiadczeniami finansowanym przez NFZ, oszczedzajacymi znaczne $rodki
finansowe dzieki ukierunkowaniu diagnostyki i rezygnacji z wielu niepotrzebnych badan. Wracajac do
genetyki — w opiece genetycznej nad pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzinami niezwykle
pomocna bytaby pielegniarka genetyczna. Genetykdw klinicznych na catym $wiecie jest za mato,
dlatego szuka sie rozwigzan, ktdre ich wspierajg. Wiele dziatan genetyka klinicznego mozna delegowac
na pielegniarke genetyczng, ktdra bytaby do tego merytorycznie i praktycznie przygotowana. Program
szkolenia pielegniarek genetycznych jest juz w zasadzie gotowy. To jest szesciomiesieczne szkolenie i
w $lad za tym oczywiscie powinno is¢ nowe Swiadczenie: ,wizyta u pielegniarki genetycznej”. Taki
zespot: pielegniarka genetyczna i lekarz specjalista genetyki klinicznej, bytby niezwykle efektywny. W
niektérych krajach na swiecie jest tak, ze lekarz specjalista rzadkiej specjalnosci przechodzi z gabinetu
do gabinetu, tam wszystko juz jest przygotowane przez personel medyczny, lekarz bada przedmiotowo
pacjenta i wydaje zalecenia. Pamietajmy, ze wizyta pacjenta z chorobg rzadkg w poradni genetycznej
trwa dtugo, pierwsza wizyta nierzadko nawet 1,5 godziny. W poradni genetycznej obowigzuje zawsze
zebranie wywiadu rodzinnego z wykresleniem rodowodu, wiele czasu zajmuje réwniez wyjasnienie
pacjentowi na czym polega badanie genetyczne i uzyskanie od pacjenta Swiadomej zgody na badanie.
To wszystko zrobi doskonale pielegniarka genetyczna. W Polsce potrzeba ok. 300 pielegniarek
genetycznych. Potrzebni sg réwniez doradcy genetyczni w onkologii. To nowy zawdéd medyczny,
najszybciej rozwijajacy sie zawod medyczny na Swiecie. Doradcy genetyczni w onkologii byliby
wsparciem lekarza genetyka w poradnictwie genetycznym w onkologii. Dzieki temu genetycy kliniczni
mogliby zaja¢ sie w wiekszym stopniu chorobami rzadkimi, ktére sg duzo trudniejsze od poradnictwa
genetycznego w onkologii.

Na koniec chce podkresli¢ wielkg role Medycznej Racji Stanu, ktdora poprzez debaty okragtego stotu
prowadzone w gronie wszystkich interesariuszy systemowych przyczynia sie do ciggtej optymalizacji
opieki medycznej w Polsce, w tym opieki nad chorymi na choroby rzadkie.

Prof. Krystyna Chrzanowska, Krajowy Koordynator Orphanet
Polska, Koordynator Referencyjnego Osrodka Eksperckiego dla
Chordb Rzadkich ERN ITHACA, Zaktad Genetyki Medycznej,
Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

Jestem zaszczycona, ze miatam mozliwo$¢ kierowaé pracami nad przygotowaniem
Planu dla Chordb Rzadkich w wersji, w ktorej po ponad 10-letnich zmaganiach
wreszcie zostat przyjety Uchwatg Rady Ministrow z dn. 24.08.2021 r. Plan zostat przygotowany na bazie
rekomendacji EUCERD obowigzujgcych wszystkie kraje cztonkowskie EU. Polski plan spetnia
wyznaczone standardy, cho¢ niestety powstat ze znacznym opdznieniem i obejmuje na razie tylko

- -
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obszar dziatarn medycznych. Czutam sie takze zaszczycona powotaniem do w Rady ds. Chordéb Rzadkich
w maju 2022 r. i mozliwoscig udziatu w pracach nad realizacjg zaplanowanych zadan. Prace trwaty do
konca 2023 r.

Ciesze sie, ze Plan dla Chordb Rzadkich zostat reaktywowany (2024-2025). Konieczne jest dokoriczenie
wczesniej prowadzonych prac, ktére w wielu obszarach byty juz zaawansowane. Mam nadzieje, ze
zapowiadane przez Panig Minister lzabele Leszczyne powotanie Rady ds. Choréb Rzadkich zostanie
zrealizowane w najblizszej przysztosci, poniewaz jest to krok wazny i pilny. Dodam, ze niektdrzy
cztonkowie poprzedniej Rady od lutego 2024 spotykajg sie regularnie z zespotem informatykow CeZ
dedykowanym do budowy infrastruktury informatycznej na Platformie P1, aby dokonczyé opracowanie
kolejnych modutéw architektury Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich i Karty Pacjenta z Chorobg Rzadkg
oraz jak najszybciej doprowadzi¢ do etapu testowania i wdrozenia rejestru.

Pragne zwrdci¢ uwage na koniecznosc przyspieszenia prac nad powotywaniem kolejnych krajowych
osrodkéw eksperckich choréb rzadkich (OECR) w trybie konkursowym. Dotychczas zostaty powotane
przez Ministra Zdrowia, poza konkursem, tylko 44 osrodki eksperckie nalezgce do Europejskich Sieci
Referencyjnych (ERNs). W zwigzku z tym bytoby naprawde celowym, aby jak najszybciej inne osrodki
krajowe mogly uzyskaty akredytacje jako OECR w drodze organizowanych konkurséw. Warunki i
kryteria powotywania zostaty juz wstepnie opracowanie podczas tworzenia planu przyjetego w 2021r.
na podstawie rekomendacji EUCERD (2011 r.). Nie mozemy zapomnieé, ze wszystkie powotane OECR
powinny mie¢ dostep do odpowiednich srodkéw finansowych na wykorzystanie nowych procedur.
Pacjenci oraz lekarze oczekuja z niecierpliwoscig na zrealizowanie tych zadan. Bardzo bysmy chcieli,
aby wszystkie powotane OECR rozwinety dziatalnos¢ z poczatkiem 2025 r.

Wszystkie kraje europejskie, ktére wczesniej niz my przyjety plany lub strategie dla choréb rzadkich
osrodkow eksperckich przygotowaty lub przygotowujg juz ich kolejne edycje. Powinnismy miec
Swiadomosc¢ jak jest dynamiczna sytuacja w zakresie diagnostyki i leczenie choréb rzadkich.

Pragne zwrdéci¢ uwage, ze nasz pierwszy Plan dla Chordb Rzadkich dotyczy wytgcznie procedur
medycznych (diagnostyka i leczenie). Wedtug rekomendacji EUCERD brakuje innych obszaréw waznych
dla zapewnienia pacjentom kompleksowej opieki, w tym m.in. opieki socjalnej i rehabilitacji. My juz
powinnismy zaczg¢ prace nad opracowaniem uzupetnienia brakujgcych obszaréw planu.

Prof. Karina Jahnz-Rézyk, Konsultant krajowa w
dziedzinie alergologii

Dekade temu, kiedy rozpoczynalismy program lekowy B.86. LECZENIE
PACJENTOW Z WRODZONYMI ZESPOtAMI AUTOZAPALNYMI (IcD-10:
E85, R50.9, D89.8, D89.9), to pierwszy pacjent, ktdry do nas trafit, to
byt 28-letni chtopak. Byt to pacjent, ktéry leczyt sie na rézne choroby,
a po drodze ,zwiedzit” wielu lekarzy, czyli przebyt stynng ,odyseje
diagnostyczng”. Otrzymat takze wiele lekéw, wtedy bardzo nowoczesnych, ale akurat nieskutecznych
w jego chorobie. Pacjent ten trafit do naszej kliniki, gdzie rozpoznali§my mu zespét autozapalny, ktory
niestety byt juz mocno powiktany amyloidozg narzadowa, bo to jest niestety konsekwencja tej choroby.
To byt nasz pierwszy pacjent, ktéry otrzymat lek biologiczny skierowany wifasnie przeciwko
interleukinie pierwszej. | on natychmiast na to leczenie zareagowat. Przyjezdzata telewizja,
dziennikarze, rozmawialiSmy o tym. Pacjent opowiadat o swoim zyciu, o tej fatalnej jakosci zycia
i o efekcie leczenia. Po czym, amyloidoza, ktéra objeta jego narzady wewnetrzne, konkretnie pecherz
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moczowy i moczowody, byta juz tak mocno zaawansowana, ze praktycznie po dwdch, czy trzech
miesigcach dosc¢ skutecznej terapii w sensie objawdéw ogélnych, niestety doszto do pekniecia pecherza
moczowego i niewydolnosci nerek. W wyniku catego procesu chorobowego niestety ten pacjent zmart.
Okazato sie, ze rdwniez chorowata jego mama, ktéra jest do dzisiaj naszg pacjentka. W chorobach
rzadkich nalezy jak najwczesniej diagnozowac chorych, bo inaczej sg po prostu niewidzialni dla
specjalistow.

Pierwotne niedobory odpornosci, nazywane obecnie , btedami odpornosci”, zespoty autozapalne oraz
wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE), to trzy grupy chordéb rzadkich, w ktérych moment
rozpoznania wydaje nam sie bardzo wazny. Ostatnie lata przyniosty duzo mozliwosci terapeutycznych
dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Warto zwracac uwage na skutecznos¢ tych lekdw, bo sg to terapie
kosztochtonne. W przypadku programéw lekowych, ktére sg prowadzone w ramach Zespotu dla
chordb ultrarzadkich, nalezy oceniaé te skuteczno$é. W przypadku niedoboréw odpornosci praktycznie
leczymy pacjentéw do konca zycia immunoglobulinami. W naszym osrodku ci pacjenci sg leczeni w 90
procentach w warunkach domowych. To byt tez bardzo dobry krok naprzdd. Pacjenci mogg sobie
samodzielnie podawac lek, jesli potrafig, a w sytuacji braku tej mozliwosci ich opiekunowie podajg im
immunoglobuliny. W tej chorobie borykamy sie z tematem dostepnosci do lekéw. Nigdy sie nie
zdarzyto, zeby ich zabraktfo, ale tam gdzies$ to napiecie zwigzane z tym, ze moze zabrakng¢ w kazdej
chwili istnieje. W zakresie programu lekowego B.122 LECZENIE ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH
Z NAWRACAJACYMI NAPADAMI DZIEDZICZNEGO OBRZEKU NACZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM
PRZEBIEGU (ICD-10: D84.1), pacjenci i klinicysSci oczekujg na ztagodzenie kryteriéw tego programu.
Chce powiedzieé, ze wdrozona profilaktyka wrodzonego obrzeku naczynioruchowego (HAE) w ramach
programu lekowego B.122 jest jednym ze spektakularnych sukceséw, jesli chodzi o alergologie
i choroby rzadkie w Polsce. Jezeli spojrzymy na efektywno$¢ terapii, to osiggnelismy olbrzymi postep
po wprowadzenia leczenia profilaktycznego. Mamy juz ponad roczne obserwacje, ktére udowadniajg
wysoka skutecznos¢ leczenia profilaktycznego HAE. Odnotowalismy tylko kilka obrzekéw u 38
pacjentéw z catej Polski. Grupa lekarzy pracujgcych w osrodkach klinicznych realizujgcych program
lekowy B.122 blisko wspdtpracuje ze sobg prowadzac rodzaj rejestru medycznego, tak wiec mamy
doktadng analize, tego co sie z pacjentami dzieje. Tak, jak sie dokonuje postep w medycynie, tak tez
dokonuje sie postep w programach lekowych. Aktualne wytyczne europejskie stanowig, ze nie tylko
pacjent, ktéry ma duzg liczbe obrzekéw, w najbardziej newralgicznych lokalizacjach, ale kazdy pacjent
z obrzekiem naczynioruchowym ma wskazania do prewencji. Aktualnie mamy w kilkunastu osrodkach
w Polsce tylko 60 pacjentow wigczonych do programu lekowego B.122. Mysle, ze na leczenie
prewencyjne w ramach programu lekowego B122 oczekuje nastepnych ok. 100 pacjentow
z wrodzonym obrzekiem naczynioruchowym (HAE), ktérym trzeba pomac.

W chorobach rzadkich kluczowe sg badania genetyczne. Po pierwsze, pacjenci muszg najczesciej
wykonac¢ badania genetyczne na wtasny koszt, bo nie ma ich w koszyku swiadczen gwarantowanych.
Zdarza sie czesto tak, ze dostajemy az trzy interpretacje tego samego badania. Nierzadko réwniez jest
sytuacja, ze pacjent ma jakiesS zmiany genetyczne, czy mutacje, ale nie da sie ich w zaden sposdb
przypisac do tych poszczegdlnych jednostek chorobowych.

Chce zwrdci¢ uwage na problem ,transition care”, przechodzenia dzieci z opieki pediatrycznej
w kierunku opieki dorostych. Nie zawsze to dobrze funkcjonuje i trzeba przy tworzeniu osrodkéw
eksperckich choréb rzadkich (OECR) warto bedzie zwrdci¢ uwage na ten aspekt. Bardzo czesto
przychodzi mama na przyktad z czterdziestoletnim synem, ktéra uwaza ciggle, ze jest to dziecko,
ktorym trzeba sie catkowicie opiekowadé. Ci pacjenci czesto majg jakie$ uposledzenia, wiec jest tak,
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ze matka nie pozwala sie temu synowi w ogdle wypowiadaé. Opieka przejSciowa jest rozpatrywana
w gremiach europejskich i nie zawsze to sie udaje.

Prof. Mieczystaw Walczak, Konsultant krajowy w

dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej

Cieszy mnie bardzo uchwalenie nowego Planu dla Choréb Rzadkich na
lata 2024-2025. Gratuluje Pani Minister lzabeli Leszczynie oraz Pani
Profesor Urszuli Demkow, ktére jako Ministerstwo Zdrowia
doprowadzity do tego, ze po latach staran uchwalono tak znakomity
dokument. Dziekuje réwniez Pani Profesor Alicji Chybickiej, ktéra jest
oredownikiem terapii chordb rzadkich oraz Paniom Profesor Annie Latos-Bieleriskiej i Annie Kosterze-
Pruszczyk, ze z takim zapatem wprowadzaty ten plan do realizacji. Od 15 lat kieruje Zespotem
Koordynacyjnym ds. Choréb Ultrarzadkich. Zespdt Koordynacyjny ds. Chordb Ultrarzadkich rozpoczat
swojg dziatalnos$¢ 2009 r. Zespdt wraz Sekcjg ds. Zespotéw Autozapalnych liczy 20 oséb. Na kanwie tego
zespotu tworzone byty inne zespoty koordynacyjne. Wiem, jak ztozonym jest problem diagnostyki i
leczenia chordb rzadkich. Jestem przekonany, ze Plan uporzadkuje nasze dziatania i zoptymalizuje
opieke nad chorymi. Dam Panstwu pare przyktadéw konkretnych jednostek chorobowych.

Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE) ma to do siebie, ze jezeli podaje sie leki profilaktycznie, to
nie ma napadow. Czyli pacjent jest de facto klinicznie zdrowy. Cieszy mnie, ze zostang ztagodzone
kryteria programow lekowych. Bo to nie dotyczy oczywiscie tylko i wytgcznie programu lekowego B.122
LECZENIE ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH Z NAWRACAJACYMI NAPADAMI DZIEDZICZNEGO OBRZEKU
NACZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM PRZEBIEGU (ICD-10: D84.1), ktéry po raz pierwszy w Polsce objat
leczenie profilaktyczne tej choroby. Do programu sg witaczani pacjenci z przynajmniej 12 atakami
leczonymi doraznie w okresie pét roku, ktdre wystgpity w obrebie krtani, gardta lub brzucha. Obecnie
do programu wigczonych jest 56 pacjentéw. Obecnie to tylko czes¢ pacjentdw z obrzekiem
naczynioruchowym objetych jest programem leczenia profilaktycznego. Szacuje sie, ze ok. 164
pacjentdéw z przynajmniej dwoma ciezkimi atakami na pét roku, wymagajacymi zastosowania leczenia
ratunkowego powinno skorzystaé z leczenia profilaktycznego. Postulowane jest wiec ztagodzenie
kryteridw wtaczenia do tego programu , poprzez wyeliminowanie miejsca lokalizacji napadéw. W
rozmowach z matkg dziewczynki, ktora jest leczona w programie lekowym w naszej klinice, stysze
czesto: “Panie profesorze, to jest cud. Dzieki leczeniu profilaktycznemu zaden atak nie wystgpit, a
wczesniej moja cérka byta kilka, lub kilkanascie razy w miesigcu w szpitalu na SOR, czy nawet trafiata
na oddziat intensywnej terapii”.

Zmienia sie rowniez charakterystyka poszczegélnych produktéw leczniczych w miare ich stosowania
Trzeba dazy¢ do harmonizacji kryteriéw zwigzanych z charakterystykg produktu zarejestrowanych w
Unii Europejskiej z kryteriami refundacji lekéw w Polsce. W przypadku choroby Huntera, kryterium
wigczenia terapii od 5 roku zycia zmienito sie, poniewaz obecnie brak jest limitu wiekowego. To jest
radykalna réznica, bo w przypadku choréb rzadkich, szczegdlnie z zajeciem osrodkowego uktadu
nerwowego, bardzo liczy sie czas wigczenia terapii. Tutaj kazdy miesigc zwtoki powoduje nasilenie
objawéw. My w przypadku zajecia osSrodkowego uktadu nerwowego, nie jesteSmy w stanie cofngc
objawéw i powiktan choroby, ktore sie rozwinety w czasie. Mozemy tylko spowodowaé, ze te objawy
nie beda postepowaty, albo beda postepowaty zdecydowanie wolniej.

Chyle czofa, jezeli chodzi o Panig Profesor Anne Latos-Bieleriskg, Panig Profesor Krystyne Chrzanowska
oraz Panig Profesor Anne Kostere-Pruszczyk, ktdre tak duzo zrobity w zakresie wprowadzenia nowych
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badan genetycznych do refundacji w Polsce. W naszym osrodku szczecinskim prowadzilismy dwa
granty unijne z osSrodkami w Niemczech. Mamy dostep do bezptatnych badan genetycznych. | wczoraj
u dwudziestodniowego noworodka rozpoznano trzy choroby jednoczesnie, zwigzane z genami
towarzyszgcymi: chorobe Duchenne’a, wrodzony przerost nadnerczy z utratg soli i zaburzenia
przemian aminokwaséw. To wczesne rozpoznanie powoduje, ze mozemy liczyé, ze dziecko bedzie
skutecznie leczone. Czas przezycia tego dziecka bedzie zalezat od skutecznosci leczenia choroby
Duchenne’a. Im wczesniej wprowadzimy badania genetyczne w Polsce, tym jest wieksza szansa, ze
wiele réznych chordb rozpoznamy wczesniej. Ta ,odyseja diagnostyczna” nie bedzie trwata latami,
tylko jak dziecko trafi do dobrego osrodka, to w tym momencie jest mozliwos¢ szybkiego rozpoznania
choroby. W zwigzku z tym goraco apeluje, aby badania genetyczne oraz unikalne badania metaboliczne
byty priorytetem w kwestiach dziatann zwigzanych z chorobami rzadkimi. Dlatego, ze lekéw bedziemy
pewnie wprowadzali coraz wiecej, ale badania genetyczne oraz unikalne badania metaboliczne s3
kosztowne. Sg coraz nowsze badania genetyczne i oby one byly jak najwczesniej wprowadzone, bo
wtedy bedziemy pacjentdéw leczyli na pewno skutecznie, co bedzie takze istotne réwniez dla budzetu
panstwa, bo nie bedziemy musieli leczyé powiktan tychze chordb. bardzo wazna jest réwniez kwestia
Swiadomosci lekarzy na rézinych szczeblach, oczywiscie zaczynajgc od POZ. Ci lekarze nie muszg
rozpoznaé choroby, ale jezeli cos im nie odpowiada, to niech kierujg wtedy do centréw eksperckich,
ktdre sg przygotowane do bardziej szczegétowej diagnostyki, zeby nie czekaé, ze te objawy ustgpig,
tylko wtedy jak najszybciej skierowaé pacjentéw do wybranych osrodkéw, co réwniez przyspieszy
mozliwos¢ postawienia prawidtowej diagnozy i czesto rowniez prawidtowego leczenia.

Bardzo waznym aspektem opieki nad chorym na chorobe rzadka jest terapia w warunkach domowych.
Pacjenci z hemofilig profilaktycznie dostajg preparaty do domu od wielu lat. W przypadku leczenia
hormonem wzrostu wydajemy pacjentom lek na pét roku. Oczywiscie, trzeba braé¢ pod uwage
bezpieczenstwo terapii w warunkach domowych. Musimy braé¢ pod uwage to, ze w niektdérych
przypadkach wystepuje wieksze ryzyko zgonu, czy ryzyko wstrzasu. W zwigzku z tym, nalezy
indywidualizowac terapie i odpowiednio zabezpieczaé bezpieczenstwo podawania leku w warunkach
domowych. Beda takie choroby rzadkie, kiedy powinno byé zabezpieczenie, wigcznie z karetka pod
domem pacjenta. Optymalnie bytoby, zeby lek podawata pielegniarka, a w domu byt zestaw
przeciwwstrzgsowy. Musimy traktowac¢ bardzo indywidualnie, jakg chorobe i jakimi lekami mozemy
leczy¢ w domu. Ja jestem oredownikiem leczenia w domu, ale zawsze musimy zagwarantowac
odpowiednie bezpieczenstwo naszych pacjentéw.

Dyrektor Magdalena Dzierwa, Dyrektor Wydziatu et o ]
Taryfikacji w Agencji Oceny Technologii Medycznych i
Taryfikacji

Choroby rzadkie bezapelacyjnie stanowig obszar priorytetowy, stad
zaangazowanie Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
(AOTMIT) i wspotpraca zaréwno z Ministerstwem Zdrowia, jak i z
Narodowym Funduszem Zdrowia. Bardzo serdecznie dziekuje Pani —
Minister Urszuli Demkow, nie tylko za wsparcie merytoryczne, ale takze za konkretng rzeczowg prace
nad wieloma dokumentami. Powiem Panstwu, co udato nam sie wspdlnie zrealizowaé. Chciatabym
tylko podkresli¢, ze te ciepte stowa, ktére Pani Minister skierowata do mnie, tak naprawde sg
skierowane do catego zespotu pracownikéw AOTMIT, bo to oni, oprdocz wiedzy i kompetencji, majg
jeszcze wysokie poczucie odpowiedzialno$ci za swojg prace i tego, jak ona skutkuje dla dobra
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pacjentéw. W AOTMIT mamy swiadomos¢ tego, ze skomplikowany proces diagnostyki, postawienia
rozpoznania, jak i leczenia pacjentéw z chorobg rzadka wymaga adekwatnego finansowania zgodnie z
kosztami ponoszonymi przez poszczegdlnych realizatoréw. RealizowaliSmy zlecenia dotyczace
poprawy poziomu finansowania w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej (AOS), co zostato
wprowadzone do finansowania od 1 lipca 2024 r., jako trzy porady. Jest to kompleksowa ocena
genetyczna, kompleksowa ocena specjalistyczna i kontrolna ocena stanu pacjenta z chorobami
rzadkimi. Wycena tych porad jest wg. nas na adekwatnym poziomie, odpowiednio: 567, 336 i 252 zt.
Zrealizowali$my tez zlecenie w zakresie lecznictwa szpitalnego, ktére jest aktualnie procedowane w
Ministerstwie Zdrowia. JesteSmy w kontakcie z Narodowym Funduszem Zdrowia i mamy zapewnienie
ze, niezwiocznie po przekazaniu informacji z Ministerstwa Zdrowia, Narodowy Fundusz Zdrowia
wprowadzi to Swiadczenie do finansowania. Zaproponowalismy dwa warianty sposobu ptacenia.
Pierwszy wariant to rozliczanie swiadczenia na podstawie dedykowanego produktu rozliczeniowego
pn. “osobodzien”, ktdry jest dedykowany dla leczonych pacjentéw z chorobg rzadka, wyceniony na
poziomie 1 820 zt za kazdy dzien. Drugi wariant, to finansowanie hospitalizacji, ktéra zawierataby 5
osobodni, czyli wycena bytaby na poziomie okoto 9 103 zt. Oczywiscie z takg mozliwoscig, ze dla
kazdego pacjenta, ktéry wymaga ponad pieciodniowego pobytu w szpitalu, istniataby mozliwosé
dosumowania kolejnych osobodni. To, co jest najbardziej istotne, to opracowany przez nas pakiet
badan, ktére mozna by tym pacjentom dosumowywaé do w/w produktéw rozliczeniowych. Innymi
stowy, oprdcz tego, ze finansujemy sam pobyt i samg opieke nad pacjentem, to jeszcze dajemy
Swiadczeniodawcy mozliwos¢ dosumowania pakietéw. Mamy zdefiniowane cztery pakiety na poziomie
finansowania: 350, 650, 900 i 2 000 zt. Oczywiscie kazdy swiadczeniodawca ma mozliwos¢
dosumowania takiej liczby i rodzaju badan, jakie rzeczywiscie wykonat pacjentowi. Oprocz tego, w
ramach tego zlecenia, zidentyfikowalismy takze procedury diagnostyczne, ktdre wskazywali nam
eksperci, natomiast nie ma ich aktualnie w koszyku swiadczen gwarantowanych. Ta informacja zostata
przez nas przekazana do Ministerstwa Zdrowia. Wiemy, ze trwajg prace nad aktualizacjg koszyka
Swiadczen gwarantowanych w aspekcie dodania tych badan.

W tym miejscu chciatabym podziekowac serdecznie catemu srodowisku klinicystdw. Spotkalismy sie z
ogromnym zaangazowaniem i odzewem na nasz apel, jezeli chodzi o kwestie wsparcia merytorycznego
przy realizacji tych dwdch zlecen. Mamy swiadomos¢ tego, ze jest to dopiero poczatek naszej pracy.
To, co moge zrobi¢, to zadeklarowa¢ w imieniu Pana Prezesa AOTMIT Daniela Rutkowskiego i moim,
ze dla Agencji obszar chordb rzadkich jest niezwykle wazny. Deklarujemy Scistg wspotprace, zaréwno z
Ministerstwem Zdrowia, jak i z Panstwem, jako ekspertami klinicznymi. Jestesmy gotowi na realizacje
kolejnych zadan. Jest ze mng dzisiaj Pani Anna Skowronska, Kierownik zespotu, ktéry realizowat
dotychczasowe zadania i bedzie tez realizowat z pewnoscig przyszte. Wiemy o badaniach genetycznych
i uczestniczymy tez w MZ w rozmowach na ten temat. Jest to dla nas temat priorytetowy. Mamy tez
Swiadomos¢ tego, ze czes$¢ tych zmian wymaga dostosowan legislacyjnych w innych ustawach. Wiec
ten proces nie jest zalezny tylko i wytgcznie od naszych dziatan. Natomiast, tak jak powiedziatam,
wszystkie te zlecenia, o ktérych wspomniatam, zostaty przez nas zrealizowane w terminie i deklaruje,
ze tak tez bedzie w przysztosci. Agencja ma juz zatwierdzony przez Panig Minister Plan Taryfikacji na
2025 r. Jednym z punktow planu sg pakiety diagnostyczne do nieonkologicznych programéw lekowych.
Natomiast aktualnie pracujemy w Agencji nad weryfikacjg wycen pakietow, jezeli chodzi o programy
lekowe onkologiczne. Mamy nadzieje ukorczyc¢ to zadanie do korica 2024 r.
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RAPORT MEDYCZNEJ RACJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

Dr n. med. Piotr Gastof, Konsultant krajowy w dziedzinie
urologii dzieciecej, Kierownik Kliniki Urologii Dzieciecej Instytut
Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka

Po pierwsze, jestesmy dwa lata po decyzji Ministra Zdrowia w zakresie refundacji
cewnikéw hydrofilowych dla pacjentéw z rozszczepem kregostupa oraz
pacjentéw z réznego rodzaju zaburzeniami nietrzymania moczu. Wynikajg one e o
gtéwnie z wrodzonej przepukliny oponowo-rdzeniowej oraz innych schorzen. - f
Decyzja Ministra Zdrowia bardzo poprawita jako$¢ zycia naszych pacjentow, ale S——
to nie jest koniec. Ci pacjenci wymagajg nie tylko opieki urologicznej, ale rowniez konsultacji lekarzy
innych specjalnosci. Bardzo wazne jest, aby w ramach realizacji Planu dla Choréb Rzadkich opracowacd
program opieki koordynowanej nad pacjentem z wadg pecherza moczowego. Na wzér Japonii, gdzie,
raz w miesigcu spotykali sie urolog, neurolog, neurochirurg, ortopeda i rehabilitant, ktérzy omawiali
potrzeby pacjentdw z przepukling oponowo-rdzeniowg, prébujemy prowadzi¢ taki model opieki w
Centrum Zdrowia Dziecka.

Drugim zagadnieniem jest tranzycja, czyli przejscie pacjentéw z opieki wieku dzieciecego do opieki nad
pacjentem dorostym. To przejscie jest bardzo trudne dla pacjentéw i ich rodzicéw, nie tylko w Polsce,
ale i na swiecie. Na réznych sympozjach i zjazdach zagranicznych rozmawiam z kolegami i tam jest tak
samo. Jako Polskie Towarzystwo Urologii Dzieciecej prébujemy nawigza¢ wspotprace w tym zakresie z
Polskim Towarzystwem Urologicznym. Spotykamy sie, robimy sesje naukowe o tranzycji na zjazdach,
aby urolodzy dorostych mieli wiedze o naszych pacjentach i rzadkich, wrodzonych wadach ukfadu
moczowego. W tej opiece potrzebna jest réwniez pielegniarka uroterapeutka, czyli osoba, ktdra
przejmie czes¢ obowigzkdw urologa. Mamy zarys szkolenia dla pielegniarki w kierunku nowego zawodu
— uroterapeuty. To nie jest tylko nauka cewnikowania, ale koordynacja kompleksowej opieki nad
pacjentem. Potrzebujemy réwniez nowego produktu rozliczeniowego NFZ - porady uroterapeutycznej
w AOS dla pacjentéw ze rozszczepem kregostupa.

Prezes Robert Jagodziniski, Prezes Fundacji Aktywnej
Rehabilitacji FAR

Za kazdym razem, kiedy biore udziat w posiedzeniach Medycznej Racji
Stanu na temat chordéb rzadkich staram sie méwic o znaczeniu rehabilitacji
leczniczej. Cieszy mnie, ze po wielu latach Panstwa wysitkdw ten Plan dla '
Choréb Rzadkich w koncu znajduje swoje zwienczenie. Oczywiscie, —w . .

wszyscy jesteSmy Swiadomi wyzwan, ktére nas czekajg w zakresie jego wdrozenia w zycie. Podkresle,
ze z perspektywy pacjenta kluczowa jest dobrze zaplanowana i szybko przeprowadzona
wielospecjalistyczna diagnostyka. Choroby rzadkie sg diagnozowane w réznym wieku, dotyczg i okresu
prenatalnego, dzieci oraz oséb dorostych. To ma potem przetozenie na dalsze losy pacjentéw. Byt tez
plan, dotyczacy uzupetnienia diagnostyki medycznej, o diagnostyke funkcjonalng z wykorzystaniem
miedzynarodowej klasyfikacji funkcjonowania niepetnosprawnosci i zdrowia. | to miat by¢ taki model,
ktory miat zapewnié tranzycje, czyli przejscie tych oséb z opieki medycznej (diagnostyki, leczenia i
rehabilitacji) do innego rodzaju ustug i obszaréw wsparcia w zakresie edukacji, wczesnym
wspomaganiu rozwoju, czy w zabezpieczeniu spotecznym. Caty proces miat by¢ podporzadkowany
optymalizacji funkcjonowania pacjenta. Jezeli to jest dziecko, to nalezy to dziecko wtgczy¢ z catym jego
potrzebami w Srodowisko edukacyjne i poprowadzi¢ przez to srodowisko edukacyjne. Czesto wiem z
doswiadczen, jak byt realizowany program, czy przygotowywane modele edukacji dla wszystkich. To
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byt problem i duze wyzwanie dla poradni pedagogiczno-psychologicznych w diagnozowaniu dzieci
z chorobami rzadkimi, pod katem rozpoznawania ich potrzeb w Srodowisku edukacyjnym oraz
budowania kompetenc;ji i zaplecza.

Jezeli mamy dziecko cewnikowane np. z rozszczepem kregostupa, z problemami
neurodegeneracyjnymi, czy schorzeniami neurodegeneracyjnymi, to kto taka potrzebe dziecka ma
zaopiekowac w srodowisku szkolnym? Czy ma to zrobi¢ rodzic, ktéry bedzie pojawiat sie w przerwach,
czy tez powinna by¢ w tam pielegniarka urologiczna, czy uroterapeutka w ramach zwiekszonej
subwencji oswiatowej? Oczywiscie optymalnym rozwigzaniem jest, jezeli dziecko potrafi zrobi¢
to samodzielnie. Dziecko trafia na jakim$ etapie do systemu np. orzecznictwa, czy orzekania
o niepetnosprawnosci, Bardzo czesto praktyka orzecznicza nie zauwaza potrzeb wielu dzieci, wielu
0s0b, ktére maja inne schorzenia, nie wigzace sie np. z widocznymi problemami funkcjonalnymi, albo
kiedy te problemy majg charakter narastajacy, czy okresowy. To sg bardzo duze wyzwania dla
wszystkich interesariuszy. Dzieki naszym dziataniom, w tym Medycznej Racji Stanu czes$¢ rzeczy zostato
zakoiczonych pomyslnie, tak jak wprowadzenie do systemu refundacji cewnikéw hydrofilowych.
To jest duze osiggniecie, bo wprowadzenie i cewnikéw hydrofilowych oraz plany zwigzane
z wprowadzeniem porady uroterapeutycznej w AOS powoduja, ze dzieci bedg maty lepsze zycie. Dzieki
temu, mozemy budowac jakos¢ funkcjonowania i zycia dzieci, juz od najmtodszych lat. Z doswiadczen,
ktére my mamy, juz w zasadzie piecio-, szescio-, czy siedmioletnie dzieci, jezeli mamy dostep cewnikéw
hydrofilowych, mozemy uczyé¢ cewnikowania oraz mozemy budowa¢ w tych dzieciach swiadomos¢
wtasnych potrzeb zdrowotnych. Unikamy sytuacji, ze rodzice przychodzg z dorostymi osobami do
lekarza, dlatego ze caty czas problemy dzieci zaopiekowane sg przez rodzicéw. Dorosty pacjent caty
czas funkcjonuje w roli klienta, odbiorcy specjalistycznej ustugi pomocy rodzica. Natomiast jezeli jest
od poczatku w to wtgczany, to pomaga to wszystkim, bo ten wysitek w sytuacji takiej, kiedy pacjent w
tym catym systemie od poczatku funkcjonuje tylko biernie jako odbiorca, a nie aktywnie $wiadomy
swoich potrzeb, to czesto ten wysitek na pdzniejszym etapie jest po prostu marnowany. Trudno
powiedzie¢ o tym, ze pacjent bedzie mégt funkcjonowad, bedzie mdgt pracowad, zatozy¢ rodzine,
bedzie mégt by¢ wigczony spotecznie. Mamy wielu takich podopiecznych, ktdérych prowadzimy
od wielu lat, od etapu 4-letnich dzieci, ktdre teraz zyjg z rozszczepem kregostupa i zatozyty rodzine oraz
sg aktywne spotecznie. Jadagc do Panstwa spotkatem naszego podopiecznego, ktéry skonczyt
Uniwersytet Warszawski, jest wzietym redaktorem, a zaczat tez doktadnie od takiego etapu. Pamietam,
bo miatem okazje, jako aktywny instruktor pracowac z nim, jako dzieckiem. Przypominam sobie,
ze przyjechatem na tak zwang samoobstuge podczas takiego obozu aktywnej rehabilitacji i on nie
wiedziat o niczym. Jedyne co, to on zaofiarowat mi sie do opieki, zebym go zacewnikowat. Tak zaczeta
sie jego droga. Te rzeczy sg mozliwe do osiggniecia, ale wiadomo ze ten system musimy budowac.
Problem 2z przejsciem z opieki pediatrycznej do opieki dorostej jest bardzo traumatycznym
doswiadczeniem dla dzieci i rodzicow. Chciatbym zwrdci¢ uwage na fakt, ze rodzice czesto bojg sie
dorostosci i samodzielnosci przewlekle chorych dzieci. Bo ta ich tozsamos¢ bycia rodzicem dziecka
chorego, czy dziecka z niepetnosprawnoscig poprzez wiele lat powoduje, ze jezeli dziecko ma
perspektywe na samodzielnos¢ to rodzice majg dylemat, jak zbudowac swojg tozsamosc i okresli¢ na
nowo swoje role zyciowe. To jest bardzo ztozona relacja, o ktérej moglibysmy bardzo duzo méwié.

Finansowanie rehabilitacji powinno zachodzi¢ nie poprzez procedury, tylko poprzez cele
terapeutyczne. S3 zainicjowane projekty Ministerstwa Zdrowia zeby$my nie diagnozowali chordb i nie
taczyli ich z procedurami interwencyjnymi, w tym rehabilitacyjnymi, tylko zeby$smy zaprosili pacjenta
do tego procesu. Powinnismy leczyli go i rehabilitowaé z perspektywy jego celéw zyciowych
i spotecznych.

MEDYCZNA RACJA STANU  SIERPIEN 2024



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

Chciatam przy okazji uchwalenia Planu dla Choréb Rzadkich na
lata 2024-2025 pogratulowaé wszystkim skutecznych dziatan.
Jednoczesnie wyraze wielkg nadzieje klinicystow i pacjentéw na praktyczne wdrazanie zapiséw Planu
w zycie. Kluczowe w tym procesie jest powotanie osrodkdéw eksperckich chordb rzadkich (OECR).
Faktycznie takich osrodkéw referencyjnych europejskich mamy sporo, ale mysle, ze one nie
funkcjonuja do konca tak, jak mogtyby i jaki majg na to potencjat. Nasz osrodek kliniczny reprezentuje
METABERN, czyli Europejskg Sie¢ Referencyjng dedykowang chorobom metabolicznym. W tej chwili
nie wiem, czy w innych sieciach tez tak jest, ale METABERN zaktada ewaluacje mozliwosci tych opcji,
ktére majg osrodki referencyjne w poszczegdlnych krajach cztonkowskich i wkrétce bedzie raport
wydany w tym zakresie. Mysle, ze ten raport odstoni wszystkie stabosci, czyli przede wszystkim brak
infrastruktury oraz brak wsparcia dla osrodkéw referencyjnych w wielu krajach, w tym w Polsce. Mamy
oczywiscie naukowg wspdtprace i mozliwo$é prowadzenia wspdlnie projektéw miedzynarodowych,
ale to w Polsce mieliSmy do tej pory. Aby nasze mozliwosci sie poszerzyty, z korzyscig dla polskich
pacjentéw, musimy wyréwnaé nasze mozliwosci, w poréwnaniu do innych krajéw europejskich.
Mozemy to zrobi¢, ale musimy by¢ adekwatnie finansowani, aby zatrudni¢ nowe osoby i zorganizowa¢é
prawdziwg opieke wielodyscyplinarng. W naszych osrodkach musi réwniez pracowaé psycholog,
fizjoterapeuta, czy dietetyk, a opieke nad pacjentem koordynowac profesjonalny koordynator opieki.

W zakresie diagnostyki w chorobach rzadkich, razem z zespotem AOTMIT przeprowadziliémy analize w
kierunku wtgczenia do wykazu swiadczen gwarantowanych wysokospecjalistycznych laboratoryjnych
metod badan niegenetycznych, ktére sg niezbedne, nie tylko do diagnostyki, ale réowniez do
monitorowania stanu zdrowia pacjenta. Dzieki dobrej wycenie tych procedur oraz ich dostepnosci,
pacjent bedzie dobrze zaopiekowany, dobrze monitorowany i wtedy rokowanie co do przebiegu
choroby u takiego pacjenta zdecydowanie sie poprawi. Jest juz pozytywna opinia Rady Przejrzystosci i
Prezesa AOTMIT z kwietnia 2024 r., co do wiaczenia, jako $Swiadczenie gwarantowane, kilkunastu
nowych badan. Jednak do tej pory nie ma zadnych dalszych krokéw, a wiemy, ze pacjenci nie mogg
czekac. Mysle, ze mozna juz teraz dokona¢ wyceny w NFZ, zeby mozna byto korzysta¢ z tych badan
laboratoryjnych, jako badain dostepnych w poradniach specjalistycznych. Pacjent z chorobg
metaboliczng jest ,,rzadkim” pacjentem, a to na pewno by bardzo utatwito i przyspieszyto diagnostyke
tych rzadkich chordb. Jesli méwimy o poprawie dostepu do diagnostyki, to bardzo nam zalezy na tym,
zeby pacjent mogt czesciej i szybciej dostac sie do metabolicznej poradni specjalistyczne;.

Pediatria metaboliczna, to tak naprawde medycyna metaboliczna, poniewaz pacjenctami chorujgcymi
na choroby genetycznie uwarunkowane metaboliczne sg zaréwno dzieci, jak i osoby doroste.. Ale
choroby te nazywamy wrodzonymi wadami metabolizmu, zeby odrdzni¢ je od otytosci i nabytych
zaburze metabolicznych czy zespu metabolicznego. Obecnie jest zidentyfikowanych blisko 2 tys.
réznych choréb metabolicznych, co stanowi ok. 1/4 wszystkich choréb rzadkich. Dlatego warto o nich
mowic, a kwestia badan przesiewowych wszystkich noworodkéw, czyli przedobjawowego rozpoznania
choroby metabolicznej jest naszym celem. To cel, ktédry powinien bardzo poprawié¢ rokowanie u
pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu. Trzeba przy tym zachowac warunki niezbedne, czyli
zebysmy mieli mozliwosé potwierdzenia tego podejrzenia, ktére wynika z badania przesiewowego. W
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tej chwili, w wielu chorobach nie mamy tej mozliwosci. Musimy wysyta¢ badania za granice, co sie tgczy

rowniez z dtugim czasem diagnostyki. Ten czas powinien by¢ szybki, zeby nie byto tak, ze rozpoznajemy
chorobe, wtedy kiedy pacjent juz bedzie miat objawy, a czasami powikfania choroby, bo to przeczy
koncepcjii przesiewu. Ideg przesiewu jest ratowanie Zycia, a nie doprowadzenie do
niepetnosprawnosci pacjenta. Jezeli nie bedzie osrodkéw referencyjnych w catym kraju, ktére przejma
opieke nad pacjentem wykrytym w przesiewie noworodkowym i bedg wiedziaty co z nim robi¢, to nie
zbudujemy dobrego systemu opieki. My w tej chwili rozpoczelismy projekt europejski w Instytucie
Matki i Dziecka, ktéry ma za zadanie, jak najwczesniej zdiagnozowac choroby genetyczneii je leczy¢. W
przypadku rzadkich choréb metabolicznych moze to poprawié znaczgco rokowanie pacjentéw.

Bardzo waznym elementem opieki nad chorym na chorobe rzadka jest leczenie domowe. Leczenie
domowe, czy mozliwos¢ wydawania pacjentowi lekéw do domu, ma kluczowe znaczenie. Powstata
Koalicja na rzecz opieki domowej, czyli dziatan w kierunku odwrdcenia piramidy s$wiadczen
zdrowotnych. Pozwolitoby to na zdjecie ze szpitali obcigzenia opiekg nad chorymi, ktérzy obecnie stale
muszg by¢ hospitalizowani w celu podawania niezbednych lekéw. W tej chwili proponowane sg trzy
warianty zmian w tym kierunku. Ale kazdy z tych wariantéw wymaga pewnych zmian legislacyjnych, co
jest duzg przeszkodg i prowadzi do tego, ze na efekty dziatan mozna dtugo czekaé. Mimo to mysle, ze
jestesmy juz na tyle zaawansowani, ze powinnismy te zmiany legislacyjne stopniowo i sukcesywnie
wprowadzaé. Monitorujemy pacjentéw leczonych enzymatyczng terapig substytucyjng, zeby nie
musieli oni co tydzien, albo co dwa tygodnie, przyjezdzac do szpitala na kilkugodzinny wlew dozylny,
bo taki tryb leczenia im kompletnie dezorganizuje cate zycie. Dodatkowo dla mtodych pacjentéow jest
jeszcze kwestia edukacji, a dla dorostych to jest kwestia obowigzkéw zawodowych.

Dyrektor Katarzyna Skretowska-Szyszko, Biuro
Rzecznika Praw Dziecka

W biurze Rzecznika Praw Dziecka choroby rzadkie w ogdle nie
sg rzadkie. W Biurze Rzecznika Praw Dziecka mamy
zarejestrowang znaczaca liczbe spraw w tematyce dotyczacej : :
ochrony zdrowia z zakresu choréb rzadkich, dlatego tematyka e e i

choréb rzadkich i ultrarzadkich jest codziennoscia i my

podchodzimy do tych zagadnien w bardzo wielosektorowym ujeciu. Zajmujemy sie dostepem do
diagnostyki, do leczenia oraz do s$wiadczenn zdrowotnych odpowiadajgcych aktualnej wiedzy
medycznej. Mamy zgtaszane kwestie dotyczace prawa do informacji oraz watki etyczne, jak
odstgpienie od terapii daremnych w przypadku $miertelnych chordb rzadkich i ultrarzadkich. Mamy
zgtaszane zagadnienia zwigzane z dzieckiem z chorobg rzadka i ultrarzadka w systemie orzekania
niepetnosprawnosci, wsparcia socjalnego oraz zapewnienia mu oparcia spotecznego pod katem
rehabilitacji Swiadczonej poza systemem ochrony zdrowia. Zajmujemy sie specjalistycznymi ustugami
opiekuiczymi oraz turnusami rehabilitacyjnymi. To, co gtdwnie do nas wptywa, oprdcz pytan, gdzie
leczyé, co zrobic¢ i jak zaopiekowaé sie chorym to temat dostepu do skutecznych terapii. Z tym
problemem mierzy sie rodzic, kiedy zostaje postawiony przed faktem diagnozy dziecka, diagnozy ktora

dotyczy choroby rzadkiej lub ultrarzadkiej. Wtedy pojawiajg sie kwestie dostepu do nowoczesnych
lekéw, w tym do programoéw lekowych (np. hemofilii typu A). Czasami dotyczy to dostepu do wyrobdw
medycznych takich jak np. cewniki hydrofilowe i opatrunki w pecherzowym oddzielaniu sie naskérka
(EB). Na przyktadzie achondroplazii zastanawialiSmy sie, jak bardzo jestesmy w stanie pomodc
pacjentom, jako pracownicy Biura Rzecznika Praw Dziecka. W lutym biezgcego roku, dzieci cierpigce
na achondroplazje wraz z rodzicami, przyszli do nas osobiscie. Po raz pierwszy chore dzieci same
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zawnioskowaty o pomoc. Inna jest perspektywa, jezeli choremu dziecku trzeba w kontakcie
bezposrednim wyjasnié¢ dlaczego nie otrzyma okreslonej terapii. W przypadku dzieci z achondroplazja
sytuacja byfa taka, ze dzieci miaty przez okres 2020-2024 mozliwos$é rozpoczecia leczenia jedynym
zarejestrowanym lekiem dedykowanym tej chorobie. Ta mozliwos¢ leczenia byta w ramach RDTL.
Ratunkowy Dostep do Technologii Lekowych (RDTL) to mechanizm finansowania szpitalom, ze srodkéw
publicznych, kosztéw lekéw dla indywidualnego pacjenta w sytuacji, gdy wykorzystane zostaty
dostepne refundowane technologie lekowe i okazaty sie one nieskuteczne. Jak wiemy, RDTL ma to do
siebie, ze to nie jest system, ktéry po pierwsze obejmuje catg populacje pacjentéw, ktérzy mogliby
zosta¢ wigczeni do leczenia, a po drugie kryteria kosztowe okreslane dla lekéw innowacyjnych w
ramach RDTL, w przypadku tego konkretnego leku na achondroplazje spowodowaty to, ze ten lek zostat
wykreslony z listy lekéw, ktéra by pozwalata na dalsze finansowanie w ramach RDTL. Uwazam, ze RDTL
jest niezwykle potrzebny, nalezatoby jednak rozwazyé¢, jak korzystamy z RDTL i komu dedykujemy RDTL.
W przypadku terapii prowadzonych przez wiele lat przy tych kryteriach, ktére mamy obecnie w Ustawie
o swiadczeniach dla lekéw w ramach RDTL my nie jestesmy w stanie zapewnic¢ i zagwarantowaé tym
pacjentom tego, ze ten dostep do leczenia bedzie. Tak wtasnie sie stato w przypadku achondroplazji.
Reprezentuje Rzeczniczke Praw Dziecka, a naszg misjg jest to, zeby reprezentowac dzieci. Uznalismy
wiec, ze reprezentowanie dzieci z achondroplazjg i walka o te dzieci, to nie moze by¢ jedynie dziatanie
jednostkowe jak np. tylko wystgpienie do Ministra Zdrowia z zapytaniem: Dlaczego ten lek nie jest
finansowany? Podjelismy dziatania analityczne, to znaczy zebraliSmy naprawde bardzo wiele informacji
dotyczacych tego, jaka jest grupa docelowa dzieci kwalifikujgcych sie do leczenia wosorytydem. Od
lutego 2024 r. spotkalisSmy sie z wiceministrem zdrowia odpowiedzialnym za polityke lekows,
spotkaliSmy sie z Rzecznikiem Praw Pacjenta, z ktdrym opracowalismy wspdlne stanowisko,
skierowane nastepnie do podmiotu odpowiedzialnego. Wiec to byly takie dosyé niestandardowe
dziatania, ze Rzecznicy wystgpili dwukrotnie we wspdlnym wystgpieniu do podmiotu
odpowiedzialnego, proszac, aby rozwazyt mozliwo$é ztozenia wniosku refundacyjnego. Polski system
refundacyjny jest taki, ze bez wniosku refundacyjnego nie mozna rozpocza¢ procesu refundacji
publicznej leku. My mozemy bardzo chcie¢ danego leku, mozemy uzasadniac to szeregiem réznych
argumentow i potrzeb zdrowotnych, natomiast jezeli podmiot odpowiedzialny nie ztozy wniosku o
objecie danego leku refundacjg, to nic sie nie moze zadzia¢. Nie mamy zadnych mechanizmow i zresztg
pewnie stusznie i nie mozemy zrobi¢ nic, aby zmusi¢ podmiot produkujacy dany lek do tego, zeby nam
go dostarczyt. PodjeliSmy wspétprace z Parlamentarnym Zespotem ds. achondroplazji. Skierowalismy
pisma do europostow, aby uwzglednili kwestie zwigzane z dostepem do terapii lekowych dla dzieci z
chorobami rzadkimi w planowanych dziataniach Parlamentu Europejskiego, w tym zmian w przepisach
wspdlnotowego prawa farmaceutycznego. Dla nas to jest bardzo istotne, aby achondroplazja stata sie
testem, do tego jakie mozemy podja¢ dziatania i czy one beda skuteczne. W tym przypadku, mam
nadzieje graniczaca z pewnoscia, ze te dziatania doprowadza do tego, ze firma produkujaca lek ztozy
whiosek o objecie tego leku refundacjg. W wyniku tego, wszystkie dzieci, ktére spetniajg kryteria
wiaczenia ich do tego leczenia bedg mogty byé objete tg terapia. Przypomne, ze z populacji ok. 250
dzieci, ktére mogtyby by¢ leczone tym lekiem, w latach 2022-2024 z tego leczenia skorzystato dzieki
RDTL tylko 17 pacjentéw. Tak naprawde, refundacja systemowa to jest jedyna na ten moment
mozliwos¢ objecia danej populacji dzieci z chorobami rzadkimi ultrarzadkimi leczeniem. RDTL jest
bardzo potrzebny, natomiast w przypadku chordb rzadkich i ultrarzadkich, gdy leczenie, to nie jest
jednorazowe podanie leku tylko wieloletnia terapia, nie jestesmy w stanie finansowaé lekdw w ramach
RDTL przez wiele lat. Mysle, ze wazine jest to, zeby podchodzi¢ do tematu chordéb rzadkich i
ultrarzadkich nieszablonowo. Jako urzad Rzecznika Praw Dziecka musimy sie aktywnie wigcza¢ w to,
zeby by¢ tez gtosem reprezentujgcym tych, kogo mamy pod ochrong, czyli dzieci.
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Perspektywy dla chordb rzadkich i ultrarzadkich w Polsce sg bardzo dobre. S3 one dostrzegalne przez
wszystkie Srodowiska odpowiedzialne za opieke zdrowotng. Jest coraz wieksze wsparcie dla pacjentéw
z chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi. To w perspektywie planéw zdrowotnych w Polsce jest rzadkoscia.
Dlatego jestem bardzo wdzieczna za to, ze to sie dzieje, ze to sie odbywa, bo oczekiwania rodzicéw
dzieci z chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi od lat byty zawodzone. Co z tego, ze byt uchwalony Planu
dla Chordb Rzadkich na lata 2021-2023, jak nie byt wdrazany w zycie. Mam nadzieje, ze uchwalony Plan
dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025, w konicu doprowadzi do tego, ze rodzice i dzieci chore na
choroby rzadkie odczujg pozytywne zmiany w dostepie do diagnostyki, leczenia i opieki zdrowotne;j.

Dyrektor Marzanna Biernkowska, Zastepca Dyrektora
Departamentu Wspofpracy, Biuro Rzecznika Praw Pacjenta

Powiem Panstwu o problemie pacjentéw z achondroplazjg z perspektywy
Rzecznika Praw Pacjenta (RPP). RPP oraz Rzecznik Praw Dziecka (RPD) dazg
do tego, aby kazde dziecko, bez wzgledu na wiek, pte¢, narodowos¢ czy
stopien zaawansowania choroby, miato realny dostep do swiadczen
medycznych i czuto sie bezpiecznie w czasie procesu terapeutycznego.
Achondroplazja to rzadka choroba genetyczna objawiajgca sie m.in. niskorostoscig. W Polsce zmaga sie
z nig ok. 560 dzieci. W ostatnim czasie do RPD i RPP trafito kilkaset zgtoszen od chorych, ich rodzicéw i
bliskich, w ktérych wskazujg na problem zwigzany z brakiem dostepu w Polsce do innowacyjnej terapii
substancjg o nazwie wosorytyd. Wszyscy zgodnie podkreslajg, ze w kraju nie jest refundowana zadna
technologia lekowa w leczeniu achondroplazji. Mozliwe jest tylko wykonanie refundowanego zabiegu
operacyjnego rozciggania kosci promieniowej/tokciowej, udowej, piszczelowej/strzatkowej. Wigze sie
on jednak z mozliwymi powiktaniami, bélem oraz okresowym wykluczeniem z zycia spotecznego i tylko
w niewielkim stopniu fagodzi niektdre skutki achondroplazji. Rzecznicy wspdlnie zwracajg uwage na to,
Ze dzieci z achondroplazjg sg szczegdlnie narazone na wystepowanie zaburzen w sferze zdrowia
psychicznego, doswiadczajg stygmatyzacji i odrzucenia ze strony grupy réwiesniczej. Tymczasem w
2021 r. Europejska Agencja Lekéw zatwierdzita nowoczesng i skuteczng terapie w leczeniu
achondroplazji. Rdwniez zdaniem polskich ekspertéw zajmujgcych sie leczeniem niskorostosci u dzieci,
zastosowanie wosorytydu jest jedyng skuteczng metoda leczenia tej choroby oraz ze wzgledu na
powazny jej charakter wdrozenie terapii nie moze byé odwlekane. W Polsce wszczecie postepowania
o objecie refundacjg systemowgq danego leku moze nastgpi¢ wytgcznie na skutek ztozenia stosownego
whiosku przez producenta do ministra zdrowia. Stad wspdlny apel RPD i RPP do firmy wytwarzajacej
lek. Rzecznikowi zalezy, aby polskie dzieci chorujace na achondroplazje czuty sie bezpieczne i miaty
szanse funkcjonowacé na takim samym poziomie, jak ich réwiesnicy z innych krajéw Europy.

Jestem wiele lat zwigzana z prawami pacjenta i pracuje dla pacjentéw od poczatku istnienia Biura
Rzecznika Praw Pacjenta. Wczeséniej pracowatam w Biurze Praw Pacjenta przy Ministrze Zdrowia. O
chorobach rzadkich méwito sie bardzo wiele, natomiast uchwalenie Planu dla Choréb Rzadkich
pokazato wszystkim, ze jest potrzeba objecia pacjentéw z chorobami rzadkimi kompleksowym
leczeniem, pomocy i wsparciem. Tutaj bardzo wazne sg badania genetyczne oraz osrodki kliniczne,
gdzie pacjent moze sie zgtosi¢. Do RPP trafiajg zapytania od rodzicéw, od rodzin oraz od samych
dorostych pacjentéw z chorobami rzadkimi, gdzie sie leczyé, gdzie sie udac, gdzie i$¢, zeby otrzymac
jakakolwiek diagnostyke i dalsze leczenie. Bardzo dobrze pamietam, jak trwaty pierwsze prace nad
planem dla chordb rzadkich. Prébowalismy potaczyé Ministerstwo Zdrowia z réznymi ministerstwami i
stworzy¢ plan dla choréb rzadkich. To byto bardzo trudne. Teraz mamy uchwalony Plan dla Choréb
Rzadkich na lata 2024-2025. Mamy wytyczone S$ciezki, ale musimy dziata¢ interdyscyplinarnie.
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Kluczowym jest, aby w realizacje Planu witgczyly sie réwniez inne ministerstwa, bo potrzebna jest
opieka spoteczna i edukacja chorych na choroby rzadkie. Potrzebne jest wsparcie dla rodzicow i
opiekundw. Potrzebne sg nowe zawody medyczne, takie jak pielegniarka genetyczna, pielegniarka
stomijna, czy urologiczna. Rzecznik Praw Pacjenta zajmuje sie od lat procedurg przejscia z opieki
dzieciecej do opieki dla dorostych. To prébowano zrobi¢ w Krajowej Sieci Onkologicznej, ale wydaje mi
sie ze w chorobach rzadkich moze to zaistniec.

Katarzyna Tomanek, Fundacja Spina

Pierwszy raz uczestnicze w konferencji Medycznej Racji Stanu. Kazdy z Paristwa
mowi o chorobach rzadkich, ale nie zapomina, ze to jest cztowiek, ze kazda ta
choroba rzadka kryje za sobg czasami nawet nieszczescie ludzkie. | mysle, ze to

jest najwazniejsze. Fundacjg Spina zajmuje sie pacjentami z chorobami rzadkimi.,
gtéwnie osobami z rozszczepem kregostupa, ale nie tylko. Poza wyzwaniem ™

ekonomicznym, bo nie ukrywajmy, ze chorzy ponoszg ogromne koszty zwigzane z rehabilitacjg,
wizytami lekarskimi, dojazdami, wyzwaniem dla nas jest uczenie samodzielnosci i Swiadomosci. | chodzi
nie tylko o naszych podopiecznych, ale réwniez o cate spoteczerstwo. Musimy wszystkich edukowac,
ze uczen na wozku ma takie same mozliwosci, ma takie same prawa, tak samo moze uczestniczyé w
zyciu. | to jest jedno z naszych najwiekszych wyzwan. | na tym sie skupiamy, aby chory, czy na wézku
Czy poruszajacy sie na protezach, mogt uczestniczy¢ w normalnym zyciu. Skupiamy sie tez na tym i to
jest nasze wyzwanie, zeby pokaza¢, ze mozna dla tych ludzi organizowa¢ wyjazdy, ze mozna
organizowac wspolne zajecia, ze ci ludzie mogg uczestniczyé w zyciu spotecznym, a nie tylko siedzie¢ w
domu, ze mogg wyjs¢ na swiat. Mysle, ze to jest najwieksze wyzwanie dla nas wszystkich.

Stanistaw Mackowiak, Prezes Krajowego Forum na
Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN (KFO), Prezes
Federacji Pacjentéw Polskich

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN jest
pacjenckg organizacja parasolowg skupiajaca  stowarzyszenia
pacjentéw i fundacje dziatajgce na rzecz pacjentéw z chorobami
rzadkimi w Polsce.® W sierpniu 2024 r. Krajowe Forum ORPHAN zrzeszato 75 organizacji pacjentdw z
chorobami rzadkimi.* Dziatania Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chordb Rzadkich ORPHAN skupiajg
sie wokét nadrzednego celu jakim jest szeroko rozumiana poprawa jakosci zycia ponad 3 milionéw
0s6b dotknietych chorobami rzadkimi w Polsce. Jako organizacja parasolowa dbamy, by gtos pacjentéw
z chorobami rzadkimi byt styszalny. Wspieramy i organizujemy kampanie swiadomosciowe, wpieramy
szybka i skuteczna diagnostyke, badania nad nowymi lekami, innowacyjne terapie, dostepnosc¢ leczenia
oraz rowne traktowanie pacjentéw z chorobami rzadkimi w spoteczeiAstwie na wszystkich
ptaszczyznach zycia. Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN organizuje cykliczne
konferencje, warsztaty, szkolenia dla pacjentéw oraz debaty w kierunku optymalizacji opieki nad
pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzinami w Polsce. KFO co roku uczestniczy w obchodach
Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich, organizujac konferencje na ktéra zapraszani sg najwieksi eksperci
w temacie chordb rzadkich tj lekarze, diagnostycy, prawnicy, przedstawiciele rzadu, parlamentu,
producenci lekow, diagnostyki i wyrobow medycznych, przedstawiciele pacjentéw i sami pacjenci.

3 http://rzadkiechoroby.org/o-kfo/
4 http://rzadkiechoroby.org/czlonkowie/
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Uroczysto$¢ obywa sie zawsze ostatniego dnia lutego — najrzadszego dnia w roku. Krajowe Forum
ORPHAN regularnie uczestniczy w obradach Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich,
reprezentujgc gtos pacjentéw z chorobami rzadkimi. Krajowe Forum Orphan jest cztonkiem
miedzynarodowej parasolowej organizacji pacjenckiej EURORDIS-Rare Diseases Europe.> To
pozarzgdowy sojusz organizacji pacjentdw i oséb prywatnych dziatajgcych w dziedzinie chordb
rzadkich, promujacy badania nad rzadkimi chorobami i komercyjny rozwéj lekéw sierocych. Celem
EURORDIS jest poprawa jakosci zycia wszystkich osdb cierpigcych na rzadkie choroby w Europie.
Krajowe Forum Orphan jest réwniez cztonkiem Federacji Pacjentdw Polskich (FPP).

Chciatbym Panstwu pokrétce przypomniec droge, jaka razem przeszliSmy optymalizujgc opieke nad
pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzinami w ostatnich czterdziestu latach na swiecie, Europie i
w Polsce. Pierwszym dziataniem, ktére byto pochyleniem sie nad chorobami rzadkim byt Oprhan Drug
Act z 1983 r. w Stanach Zjednoczonych, podpisany przez Prezydenta Ronalda Reagana. To byt pierwszy
moment, kiedy na $wiecie zauwazono problem pacjentéw z chorobami rzadkimi. W dniu 16 grudnia
1999 r. zostato wydane rozporzadzenie Parlamentu Europejskiego i Rady Unii Europejskiej,
podkreslajgce, ze pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakosci
leczenia, jak inni pacjenci. W 2000 r., rozporzgdzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady UE powotano
Komitet ds. Produktow Leczniczych Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji Lekéw (CHMP). Kolejne
kroki, to 2008 r. i komunikat Komisji Europejskiej do Parlamentu Europejskiego i Rady oraz Komitetu
Regiondw na temat rzadkich choréb i wyzwan stojgcych przed Europg. Efektem tego komunikatu byto
wydanie zalecenia Rady Unii Europejskiej z 8 czerwca 2009 r., ktdre zalecato panstwom cztonkowskim
ustanawianie i realizacje plandw dotyczacych choréb rzadkich. Plany miaty byé opracowane i
opublikowane przez rzady poszczegdlnych krajow w celu zapewnienia pacjentom cierpigcym na
choroby rzadkie dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia,
rehabilitacji i dostepu do lekdéw sierocych. Kolejnym wydarzeniem byt dzien 1 czerwca 2010r. i wydanie
rekomendacji Europlan, czyli Europejski Projekt Rozwoju Narodowych Planéw dla Chordb Rzadkich. To
co dostalismy z Unii to byty gotowe modele, ktdre nalezato wprowadzac¢ do polskiego systemu ochrony
zdrowia. Od 2010 r. mineto jedenascie lat, zeby w 2021 roku zostata przyjeta uchwata rzagdu w postaci
Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Whnioski z realizacji Planu dla Choréb Rzadkich na lata
2021-2023 pozwolity zaproponowaé zmiany, ktére zostaty zebrane jako projekt nowej uchwaty Rady
Ministrow pt. Plan dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025. Juz w 2008 r., jak zaczynaliSmy w Polsce
prace nad Planem dla Choréb Rzadkich, to z naszej, pacjenckiej strony padaty propozycje, zeby ten
dokument byt wprowadzony aktem prawnym ustawowym, czyli ustawg. Wiec w tym momencie mamy
naprawde dobrg sytuacje, bo tak jak styszycie Panstwo, wszyscy decydenci méwig o tym, ze musi to
by¢ akt prawny w formie ustawy. Wiec pierwszy krok, to jest ta uchwata, ktéra ma by¢ przyjeta jako
dokument kierunkowy przez rzad. Kolejny krok to ustawa, a w miedzyczasie mozemy robié¢ rézne
rzeczy, aby nie zostawiac pacjentdow z chorobami rzadkimi samym sobie. Postulujemy pare rzeczy
takich, ktére mozna zrobic¢ bez koniecznosci wprowadzania rozwigzan ustawowych, np. rozszerzenie
przesiewu noworodkdw o nowe choroby, podania domowe, czy wspdlne zakupy lekéw na poziomie
Unii Europejskiej. Przez wiele lat mowilismy o tym, zeby znowelizowa¢ ustawe refundacyjng w ten
sposoéb, zeby Minister miat mozliwo$¢ zainicjowania refundacji tanich lekdw dla pacjentdw z chorobami
rzadkimi. W tej chwili, najwazniejsze jest to, zeby chorzy na choroby rzadkie wreszcie dostali
kompleksowg opieke. Powinna by¢ ona zorganizowana zgodnie z Europlanem, bo Plan dla Choréb
Rzadkich na lata 2024-2025, to dokument dotyczacy tylko czesci medycznej opieki dla chorych na

5 https://www.eurordis.org/
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choroby rzadkie. Musimy pamietac, ze oprocz czesci medycznej, tak jak jest w Europlanie, musi by¢
rowniez zintegrowana pomoc socjalna, nauka i edukacja, oraz wszystkie inne elementy, ktére sg w tym
dokumencie opisane. Chorzy na choroby rzadkie nie oczekujg specjalnego traktowania, pacjenci
oczekujg wyrdwnania szans i mam nadzieje, ze te dokumenty i te akty prawne, ktére w najblizszym
czasie zostang wprowadzone, doprowadzg do takiej sytuacji. Przez lata prébowali$my doprosic¢ do prac
w ramach Plan dla Choréb Rzadkich resort pracy i polityki spotecznej, jak rdwniez resort szkolnictwa
wyzszego i tak dalej. Nie udato nam sie tego zrobi¢, w zwigzku z tym ten plan jest w takiej wersji, jaki
jest, czyli zawiera cze$¢ medyczng, bo to byto pod egidg Ministerstwa Zdrowia. Nie mozemy méwié, ze
obecnie system ochrony zdrowia nie niesie pomocy pacjentom z chorobami rzadkimi. Natomiast zalezy
nam na tym, by pomoc ta zostata usystematyzowana i kazdy pacjent z chorobg rzadka znat sciezke,
ktérg bedzie podazat w systemie ochrony zdrowia. Pacjenci z chorobami rzadkimi nie oczekujg
priorytetowego traktowania. Chcg by¢ traktowani tak, jak pozostali obywatele. Pojedynczy pacjent z
chorobg rzadka nie ma praktycznie zadnej sity przebicia. Organizacje pacjenckie majg o wiele wieksze
mozliwosci niz pojedynczy pacjent, dlatego starajg sie byé widoczne w sferze medialnej i
administracyjnej. Czesto szukajg tez wsparcia w Sejmie i Senacie, czyli przestrzeni parlamentarne;.
Podejmujg wysitki, by przekazywaé wszelkimi dostepnymi kanatami informacje o potrzebach
pacjentéw z chorobami rzadkimi. Nalezy jednak z catg mocg podkresli¢, iz posiadajg takg mozliwos$é
dzieki temu, ze sg zjednoczone, poniewaz poszczegdlni pacjenci z chorobami rzadkimi nie majg
praktycznie zadnej sity przebicia. Z politycznego czy nawet spotecznego punktu widzenia czesto nawet
jedna jednostka chorobowa w tym obszarze jest niezauwazalna. Krajowe Forum Orphan jest zwigzkiem
stowarzyszen reprezentujgcym dziesigtki chordb rzadkich i ultrarzadkich poprzez swoich cztonkéw —
stowarzyszenia pacjenckie oraz fundacje dziatajgce na rzecz pacjentéw. Jestesmy tam, gdzie
podejmowane sg decyzje dotyczace osdb zyjgcych z chorobg rzadka, a nasze dziatania ukierunkowane
sg na szeroko pojetg poprawe jakosci zycia pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce. Wyrazem
partycypacji organizacji cztonkowskich Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN
jest dobrowolna partycypacja w Audycie Krajowego Forum Orphan, czyli corocznym, przekrojowym i
kompleksowym badaniu rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce.
Audyt KFO zostat zainicjowany w 2021 r. przez mojg osobe oraz Dr n. med. Jakuba Gierczynskiego,
ktory jest redaktorem naukowym raportu z kazdego Audytu. Polska nalezy do nielicznych krajow w Unii
Europejskiej, gdzie prowadzony jest cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Obecny Audyt KFO 2024 jest czwartym badaniem potrzeb pacjentéw, a poprzednie raporty
sg dostepne na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chordb Rzadkich ORPHAN.®

Roman Zelazny, Dziennikarz

Fundacje Zacny Uczynek, z wielkim uporem i determinacjg
prowadzilismy przez prawie 20 lat. Teraz przypomina mi sie
konferencja, ktérg zorganizowalismy w pazdzierniku 2019 r. w
Krasnymstawie, matym miescie powiatowym w wojewddztwie
lubelskim. Konferencja tematycznie zwigzana bytfa z szeroko pojetym
bezpieczenstwem. W trakcie panelu dyskusyjnego zadalisSmy zasadnicze pytanie, jakiego
bezpieczenstwa potrzebujg Polki i Polacy oraz jakiego spoteczenstwa potrzebuje nasz kraj. Do panelu
dobralismy bardzo interesujacych gosci, w tym Panig Anne Jasifnskg, ktéra reprezentowata sprawy
zdrowotne, Panig Ewe Sufin-Jacquemart, Prezeske zarzadu Fundacji Strefa Zieleni i wspétzatozycielke
Koalicji Zywa Ziemia, cztonkini Zarzadu Zielonej Fundacji Europejskiej, ktdra reprezentowata kwestie

6 http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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bezpieczenstwa klimatu oraz Pana Generata Waldemara Skrzypczaka i Pana Generata Gromostawa

Czempinskiego, ktérzy reprezentowali kwestie bezpieczenstwa kraju. Na tej konferencji byto ponad
100 osdb, ktérych przede wszystkim interesowaty problemy zdrowotne.

Medyczna Racja Stanu kojarzy mi sie troszeczke z druzyng pitkarskg, w ktdrej mamy szerokg kadre
zawodnikéw i dtugg fawke rezerwowych. Na tej dtugiej tawce rezerwowych sg niektdrzy zawodnicy,
ktdrzy nigdy nie wchodza do gry. Widze, ze Medyczna Racja Stanu oraz choroby rzadkie i ultrarzadkie,
przesuwajg sie na tej tawce rezerwowych i za chwile juz wyjda gra¢ w pitke na boisku. To jest mdj
komplement i gratulacje dla Paristwa dokonan. Mysle, ze to dobrze wrdzy na przysztos¢, kiedy choroby
rzadkie przestaty by¢ takim , osieroconym dzieckiem polskiej medycyny”, tylko rzeczywiscie skupiono
na nich uwage i odpowiednie srodki pomocy ze strony panistwa. Mamy w Polsce swietnych lekarzy,
mamy znakomite o$rodki badawcze, ale styszy sie tutaj z wypowiedzi Panstwa o wielu problemach.
Niestety w Polsce jest tak, ze lekarze czesto muszg naprawiac btedy, ktdre robig politycy. To nie jest
dobre doswiadczenie, ale jednoczesnie okragty stét, przy ktérym siedzimy, stwarza nadzieje na zmiany
w dobrym kierunku. Dowiedzielismy sie, ze Pan Premier Donald Tusk na ten temat sie wypowiedziat
oraz dowiedzieliSmy sie, ze majg by¢ podjete prace nad ustawa o chorobach rzadkich. Cieszy réwniez
zapewnienie ze strony Pani Minister, ze Polsce bedzie zalezato, aby choroby rzadkie znalazty sie na
agendzie Prezydencji Polskiej w Unii Europejskiej. Znakomicie, bo widze, ze idzie przetom. Trzymam
mocno kciuki za ten przetom i za Panstwa, ktérzy walczycie na tym ,froncie”. W ramach Fundacji Zacny
Uczynek przez lata naszej dziatalnosci wreczaliSmy nagrode zacnego uczynku ludziom, ktérzy mieli
znakomity dorobek zycia. Byt to dorobek naukowy, spoteczny, polityczny, ale nagradzalismy tez ludzi,
ktérzy w akcie swojej ogromnej indywidualnej odwagi rzeczywiscie ratowali zycie ludzkie. To byt
wspomniany Pan Celestyn Zeliszewski z Matopolski, ktéry wyciggnat cztery osoby z ptonacego auta,
doznajgc przy tym niezwyktych trudnych do wyleczenia obrazen. To byta Pani Luh Ketut Suryani z
Indonezji, ktéra zwalcza na Bali praktyke, ze osoby z chorobami rzadkimi, czy chorobami psychicznymi
zamykane sg w dzungli w bambusowych klatkach i cierpig, nie dos¢ ze z powodu choroby, ale réwniez
ze wzgledu na miejsce odosobnienia, w jakim sie znalezli. To byta Pani Anja Ringgren Loven z Danii,
ktéra wydobywa z niesamowitych opresji dzieci w Nigerii, posgdzane o czary, ktére sg zywcem
zakopywano w ziemi.

Prosze Panstwa, widze w Was ,pas transmisyjny” zacnosci, zyczliwosci, solidarnosci spotecznej,
rownego traktowania oraz troski o drugiego cztowieka. A wiec tych wartosci, ktdre byty bardzo bliskie
Fundacji Zacny Uczynek. Te wartosci sg fundamentem panistwa i spoteczeristwa oéwieconego. Zycze
Panstwu wytrwatosci, uporu determinacji, konsekwencji i zdrowego radykalizmu, w ktérym rozsadek,
emocje i entuzjazm idg w parze.

Dr Jakub Gierczyriski, MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Wyrazem aktywnosci organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce jest
partycypacja w Audycie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich
ORPHAN. Audyt jest corocznym, przekrojowym i kompleksowym badaniem
rzeczywistych potrzeb pacjentow z chorobami rzadkimi i ich rodzin. Polska nalezy
do nielicznych krajéw w Unii Europejskiej, gdzie prowadzony jest cykliczny i
przekrojowy audyt potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. Audyt Krajowego Forum na Rzecz Terapii
Chordéb Rzadkich ORPHAN zostat zainicjowany w 2021 r. przez Prezesa Stanistaw Mackowiaka i mojg
osobe. Jestem autorem koncepcji, metodologii oraz redaktorem naukowym raportu z kazdego Audytu
KFO. Obecny Audyt KFO zostat przeprowadzony w 2024 i jest czwartym badaniem potrzeb pacjentow.
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Poprzednie raporty sg opublikowane i dostepne na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chordb
Rzadkich ORPHAN.” 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 na dzien 19 sierpnia 2024 r. partycypowaty
w badaniu 54 organizacje (68% z 80 wspdtpracujacych z KFO). Na podkreslenie zastuguje prawie
dwukrotny wzrost liczby organizacji wspotpracujgcych z KFO w 2024 r. vs. 2021 r. - z 48 organizacji w
2021 r. do 80 organizacji w 2024 r. Cze$¢ nowych organizacji jest w trakcie zmian organizacyjnych,
przygotowuje dane do Audytu KFO 2024 i deklaruje wypetnienie ankiety w terminie pézniejszym.
Ponizej przestawiam najwazniejsze wyniki Audytu KFO 2024:

100% organizacji pacjenckich, tj. 54 podmiotéw ocenito Audyt Krajowego Forum Orphan, jako
bardzo dobre narzedzie badania potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi.

15% respondentéw, 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 Chordb 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
0s6b chorych na choroby rzadkie nie poprawita sie.

Wedtug wszystkich organizacji pacjenckich choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw
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, 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 obowigzkdw asystenta osoby z niepetnosprawnoscia,
wprowadzenie opieki wytchnieniowej dla rodzin, udzielenie wsparcia finansowego dla rodzin
pacjentow w trudnej sytuacji materialnej, udzielenie wsparcia psychologicznego dla pacjentéow
i ich rodzin.

91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie edukacji. Potrzeby zmian
wskazywano w ujeciu oswiaty — dostosowanie szkét do uczenia oséb z niepetnosprawnosciami,
asystent osoby z niepetnosprawnos$ciami w szkotach, dostosowanie metod uczenia do potrzeb
0s6b z niepetnosprawnosciami oraz zmiana kwalifikacji do nauczania, w tym mozliwos¢
ustawowa podania lekéw ratujgcych zycie przez personel placowki edukacyjnej. Rdwnolegle w
zakresie edukacji zwracano uwage na konieczno$¢ edukacji lekarzy orzecznikéw o specyfice

7 http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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chordb rzadkich, w tym edukacji personelu medycznego — lekarzy specjalistow, lekarzy POZ,
pielegniarek, a nawet ratownikdéw medycznych i pracownikéw SOR.

e 89% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos$¢ poprawy dostepu refundacyjnego do
diagnostyki, w tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, badan dla noworodkoéw,
czy mozliwosci przeprowadzania cyklicznych badan monitorujgcych postep choroby.

e 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.

e 74% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu
refundacyjnego do 62 nowych czgsteczko-wskazan technologii lekowych.

e 52% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu
refundacyjnego do wyrobéw medycznych dla 25 wskazan klinicznych.

Nalezy podkresli¢, ze w ostatnich paru latach znaczgco poprawit sie dostep refundacyjny do nowych
terapii choréb rzadkich. Wedtug danych Ministra Zdrowia, w:

e 2021 r. refundacjg objeto 68 nowych czgsteczko-wskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich,

e 2022 r. refundacjg objeto 115 nowych czagsteczko-wskazan, w tym 37 w chorobach rzadkich,

e 2023 r. zrefundowano 43 nowych czasteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich na 145
nowych czgsteczko-wskazan ogétem.

e 2024 r. zrefundowano 36 nowych czgsteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich na 135
nowych czgsteczko-wskazan ogétem.

Oczywiscie, wg. opinii klinicystdw i organizacji pacjentdw z chorobami rzadkimi nalezy dalej
sukcesywnie refundowaé nowe terapie w chorobach rzadkich oraz poszerza¢ wskazania refundacyjne
juz refundowanych terapii o nowe populacje lub nowe wskazania kliniczne, w tym wskazania off-label.
Nalezy wykorzystac¢ wszystkie Sciezki refundacyjne lekéw w chorobach rzadkich: ustawe refundacyjng,
Fundusz Medyczny oraz leki o ugruntowanej skutecznosci i standardami postepowania na wniosek
Ministra Zdrowia.

4. Wnioski i rekomendacje

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

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

chordéb rzadkich.

Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat Rekomendowane jest wtgczenie tematyki choréb
jeden z priorytetéw 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

wyréwnanie szans chorych na choroby

rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci

terapii i perspektywach zyciowych. Ostatnie 4

lata przyniosty intensyfikacje dziatan w tym
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zakresie , a choroby rzadkie staty sie
elementem programowym wszystkich
prezydencji UE od poczgtku 2022.

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 ogdtem 29 dotyczyto
chordb rzadkich. W 2022 r. na 115 nowych
czasteczko-wskazan, zrefundowano 37
nowych czgsteczko-wskazan w zakresie
choréb rzadkich. W 2023 r. zrefundowano 43
nowych czgsteczko-wskazan w zakresie
terapii choréb rzadkich na 145 nowych
czasteczko-wskazan ogdétem. W 2024 r.
zrefundowano 36 nowych czgsteczko-
wskazan z zakresu chordb rzadkich na 135
nowych czgsteczko-wskazan ogétem.

Rzadkie choroby eozynofilowe, to
eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem
naczyn (EGPA) i zespét hipereozynofilowy
(HES). Obie choroby sg schorzeniami
przewlektymi, przebiegajacymi z okresami
remisji i zaostrzen. Kazde zaostrzenie jest
potencjalnie niebezpieczne dla zycia.

Wrodzony obrzek naczynioruchowy
(Herditary angiedema — HAE) to rzadka
choroba genetyczna charakteryzujaca sie
wystepowaniem przejsciowych i
nawracajgcych podskérnych i podsluzowych
obrzekdéw zagrazajacych zyciu.

Rzadkie zespoty padaczkowe - zespét Dravet,
zespot Lennoxa-Gastauta i stwardnienie
guzowate, z uwagi na réoznorodnosc i
trudnosci w leczeniu stanowig ogromne
wyzwanie dla systemu opieki medycznej w
Polsce. W rzadkich zespotach padaczkowych
konieczne jest skuteczne leczenie napaddéw,
aby zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i

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

Rekomendowana jest refundacja publiczna
mepolizumabu w leczeniu uzupetniajgcym u
pacjentdw w wieku 6 lat i starszych z
nawracajgco-ustepujgcy lub oporng na leczenie
eozynofilowa ziarniniakowatoscig z zapaleniem
naczyn (EGPA) oraz w leczeniu uzupetniajgcym u
dorostych pacjentéw z niewystarczajgco
kontrolowanym zespotem hipereozynofilowym
bez mozliwej do zidentyfikowania wtdrnej
przyczyny niehematologicznej.
Rekomendowane jest
e zlagodzenie kryteridow wiaczenia
pacjentéw do programu lekowego B.122.
Leczenie zapobiegawcze chorych z
nawracajacymi napadami dziedzicznego
obrzeku naczynioruchowego o ciezkim
przebiegu (ICD-10: D84.1) oraz
e umozliwienie leczenia w programie
pacjentom od 2. roku zycia (obecnie
kryterium wynosi od 12. roku zycia.

Rekomendowane jest:

o w zakresie dostepu do terapii
kannabidiolem - kontraktacja i wigczenie
pacjentéw do programow lekowych:
B.153. Leczenie pacjentow z napadami
padaczkowymi w przebiegu zespotu
stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4)
i programu lekowego B.154.FM. Leczenie
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zagrazajgcym zyciu powiktaniom, w tym
SUDEP.

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

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, postepujgca
chorobg uktadu nerwowego, prowadzaca do
przedwczesnego obumierania komadrek
ruchowych rdzenia kregowego. Klinicznie
manifestuje sie postepujgcym ostabieniem i
zanikiem miesni. Wg ekspertéow klinicznych
wiekszos¢ dzieci, u ktorych w przesiewie
noworodkowym zostanie wykryta mutacja
powodujgca rdzeniowy zanik miesni (SMA),
powinna otrzymac terapie genowga —
onasemnogen abeparwowek.

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

pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta
lub z zespotem Dravet (ICD-10: G40.4

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

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

Rekomendowane jest poszerzenie wskazan
refundacyjnych dla onasemnogenu abeparwowek
0 pacjentéw z czterema kopiami genu SMIN2.

Rekomendowana jest refundacja publiczna:

zilukoplanu, jako dodatku do
standardowej terapii w leczeniu
uogdlnionej miastenii (gMG) u dorostych
pacjentéw, u ktérych wystepuja
przeciwciata przeciwko receptorowi
acetylocholiny (AChR) oraz
rozanoliksyzumabu, jako dodatku do
standardowej terapii w leczeniu
uogdlnionej miastenii (gMG) u dorostych
pacjentéw, ktdrzy majg przeciwciata
przeciwko receptorowi acetylocholiny
(AChR) lub przeciwko specyficznej dla
miesni kinazie tyrozynowej (MuSK).
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Choroba Hallervordena Spatza, to
zwyrodnienie uktadu nerwowego z
nagromadzeniem sie zelaza w mdzgu. Jest
rzadka, dziedziczng chorobg,
charakteryzujaca sie neurologicznym
postepujgcym zaburzeniem ruchowym.
Toczen rumieniowaty uktadowy (SLE) to
choroba autoimmunologiczna rozwijajaca sie
w wyniku ztozonych zaburzen uktadu
odpornosciowego, prowadzacych do
przewlektego procesu zapalnego w wielu
tkankach i narzadach. Nefropatia toczniowa
jest jedng z czestszych manifestacji
klinicznych tocznia rumieniowatego
uktadowego.

Choroba Stilla, to rzadka choroba
reumatologiczna, ktéra zaczyna sie od
gorgczki, boli stawdw czy wysypki. Nastepnie
pojawiajg sie liczne zmiany narzadowe:
zaburzenia pracy watroby i jej powiekszenie,
wysieki do osierdzia, powiekszenie weztéw
chtonnych. W przebiegu choroby Stilla moze
dojs¢ do aktywacji makrofagéw, a to wigze sie
ze stanem zagrozenia zycia. Obecnie w terapii
zalecane sg dwa rodzaje blokerow
interleukiny I. Jeden z nich wymaga
codziennego podawania, natomiast drugi lek
z tej grupy ma charakter dtugodziatajacy.
Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest
choroba rzadkg, szacuje sie, ze zapada na nig
rocznie 1-2 osoby na 1 min populacji. W
przebiegu choroby wystepuje nasilona
hemoliza wywotujgca niedokrwistos¢,
nadmierna aktywacja krzepniecia prowadzaca
do zakrzepicy i niewydolnosci szpiku. Zylna
choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z
nig incydenty zakrzepowe u potowy
nieleczonych chorych prowadza do zgonu.
Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)
to najczesciej wystepujacy nowotwor uktadu
chtonnego. Jest to agresywny nowotwor, o
duzej dynamice proliferacji komérek
nowotworowych, ktédry moze prowadzi¢ do
Smierci pacjenta nawet w ciggu kilku
miesiecy.

Rozczep kregostupa (spina bifida) jest
chorobg rzadka. W Polsce rodzi sie znaczaca
liczba dzieci z rozszczepem, 150-200 rocznie,
a populacja do 18 roku zycia liczy okoto 3-4

Rekomendowana jest diagnostyka i terapia
choroby Hallervordena Spatza dostepnymi
technologiami medycznymi.

Rekomendowana jest refundacja publiczna
woklosporyny w pofaczeniu z mykofenolanem
mofetylu w leczeniu dorostych pacjentéw z czynng
nefropatig toczniowg (ang. lupus nephritis, LN)
klasy Ill, IV lub V (w tym mieszang klasg lll/V i
IV/V).

Rekomendowana jest refundacja publiczna
kanakinumabu, dtugodziatajgcego blokera
interleukiny |, jako podawany podskdrnie raz na
miesiac, jako skutecznej oraz mniej ucigzliwe;j i
obcigzajgcej terapii.

Rekomendowane jest podawanie podskérne
pegcetakoplanu w warunkach domowych, po
odpowiednim przeszkoleniu pacjenta/opiekuna.

Rekomendowana jest refundacja publiczna w
ramach programu lekowego B.12 , Leczenie
chorych na chtoniaki B-komérkowe (ICD-10: C82,
C83, C85)” trzech nowych terapii:

e lonkastuksymabu tezyryny

e epkorytamabu

e glofitamabu
Rekomendowana jest poprawa opieki zdrowotnej
nad pacjentami z pecherzem neurogennym
poprzez wycene i wprowadzenie porady
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tys. pacjentdw. Problemy urologiczne uroterapeutycznej w POZ i AOS, celem wtasciwego
(neurogenna dysfunkcja dolnych drog stosowania cewnikéw hydrofilowych.

moczowych (NDDDM) - tzw. pecherz

neurogenny) sg najwiekszym wyzwaniem w

opiece nad pacjentami, wymagajgcym

samocewnikowania do kilku razy dziennie.

5. Kluczowe informacje przy gotowane na debate przez Medyczng
Racje Stanu w zakresie choréb rzadkich

Lanadelumab w terapii wrodzonego obrzeku naczynioruchowego (HAE)

Wrodzony obrzek naczynioruchowy (Herditary angiedema — HAE) to rzadka choroba genetyczna
charakteryzujgca sie wystepowaniem przejSciowych i nawracajgcych podskdrnych i(lub) podsluzowych
obrzekow, skutkujgcych opuchnieciamii (lub) bdlem brzucha. Wystepowanie HAE szacuje sie na 1/100
tys. 0sob. Najczesciej poczatek choroby ma miejsce w dziecinstwie lub w wieku dojrzewania. Objawia
sie wystepowaniem biatych, ograniczonych, nieswedzgcych obrzekdéw, ktére utrzymujg sie przez 48-72
godziny i powracajg ze zmienng czestotliwoscig. Obrzeki mogg obejmowacé przewdd pokarmowy
i dawaé objawy podobne do zespotu niedroznosci jelit, czasami dodatkowo moze wystepowad
wodobrzusze i wstrzas hipowolemiczny. Szacuje sie, ze u co najmniej 50% pacjentéw z dziedzicznym
obrzekiem naczynioruchowym (HAE) dojdzie do przynajmniej jednego ataku choroby obejmujgcego
krtan i zagrazajgcego zyciu. Obrzek krtani moze stanowié zagrozenie zycia, a ryzyko $mierci
w przypadku braku odpowiedniego leczenia wynosi ok. 30%. Zabiegi stomatologiczne mogg wyzwalaé
obrzek krtani. Czynnikiem ryzyka do zajecia krtani sg obrzeki twarzy. Rokowanie jest dobre
w przypadku pacjentdw z rozpoznaniem i dostepem do odpowiedniego leczenia w przypadku obrzeku
ucha, nosa i gardta. W przypadku obrzeku w przewodzie pokarmowym wystepuje znaczna bolesnosé,
a pacjenci pozostajag w tézku przynajmniej przez trzy kolejne dni po ataku choroby. Obrzeki okolic
krtani, narzadow ptciowych, brzucha, twarzy zalicza sie do zagrazajacych zyciu.

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

W 2021 r. powstat program lekowy B.122 LECZENIE ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH Z NAWRACAJACYMI
NAPADAMI DZIEDZICZNEGO OBRZEKU NACZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM PRZEBIEGU (ICD-10: D84.1),
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ktory po raz pierwszy w Polsce objat leczenie profilaktyczne. Do programu sg wtaczani pacjenci z
przynajmniej 12 atakami leczonymi doraznie w okresie pdét roku, ktére wystgpity w obrebie krtani,
gardta lub brzucha. Obecnie do programu wtgczonych jest 56 pacjentéw. Zgodnie z opinig Konsultant
Krajowej w dziedzinie alergologii Prof. Kariny Jahnz-Rézyk, lanadelumab charakteryzuje sie
niepodwazalng skutecznoscig i wysokim profilem bezpieczenstwa, a pacjenci leczeni w programie
lekowym sg ,w zasadzie bez objawdow”. Obecnie tylko 10% pacjentéw z obrzekiem naczynioruchowym
objetych jest programem leczenia profilaktycznego. Szacuje sie, ze ok. 164 pacjentdéw z przynajmniej 2
ciezkimi atakami na pét roku wymagajacymi zastosowania leczenia ratunkowego mogtoby skorzystac
z leczenia profilaktycznego.

Postulowane jest ztagodzenie kryteriow witaczenia do programu lekowego B.122 LECZENIE
ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH Z NAWRACAJACYMI NAPADAMI DZIEDZICZNEGO OBRZEKU
NACZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM PRZEBIEGU (ICD-10: D84.1) poprzez zniesienie miejsca lokalizacji
napadéw oraz objecia kolejnych grup pacjentéw doswiadczajgcych ciezkich obrzekéw zagrazajgcych
zyciu, ktére wpisuje sie w cel przyjetego Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025, tj. poprawia
dostep do skutecznego leku stosowanego w chorobach rzadkich. Terapia jest dedykowana niewielkiej
grupie chorych z ciezkimi przebiegiem napaddw zagrazajgcych zyciu. Rozszerzenie kryteridéw programu
lekowego B.122 pozwoli skorzystaé ze skutecznego leczenia kolejnej grupie pacjentéw o
niezaspokojonych potrzebach zdrowotnych, dla ktorych czesto ataki mogg zagrazac zyciu oraz poprawi
standard leczenia do blizszego wytycznym klinicznym. Niepodwazalna jest wysoka skutecznosé
leczenia i profil bezpieczeristwa lanadelumabu — pacjenci ,w zasadzie bez objawéw” w programie
lekowym, a w badaniu randomizowanym nie stwierdzono rdznicy skutecznosci lanadelumabu w
zaleznosci od lokalizacji obrzeku. Pacjenci doswiadczajacy ciezkich obrzekdéw w innych lokalizacjach niz
uwzglednione w obecnych kryteriach wtgczenia do programu takze podlegajg ryzyku zagrozenia zycia
w zwigzku z HAE. U pacjentdw, u ktérych wystgpit atak w obrebie krtani czesciej wystepowaty obrzeki
w obrebie twarzy. Wytyczne Polskiego Towarzystwa Dermatologicznego i Polskiego Towarzystwa
Alergologicznego, jak i wytyczne miedzynarodowe, pozycjonujg terapie lanadelumabem w pierwszej
linii leczenia zapobiegawczego w grupie chorych o najciezszym przebiegu i nie wskazujg na lokalizacje
miejsca obrzeku. Umozliwienie kolejnej grupie pacjentéw doswiadczajacych ciezkich obrzekow
zagrazajgcych zyciu normalnego funkcjonowania i ,powrotu do zycia”, pozwoli réwniez na odcigzenie
systemu ubezpieczen spotecznych.

Podania domowe lekdow 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
lipiddw. 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 mozg. Pierwsze objawy tej choroby zauwazalne sg juz u czteroletniego dziecka.
Niestety najczesciej sg3 mylone z dolegliwosciami reumatycznymi czy kardiologicznymi. U chorych,
ktérzy nie rozpoczng enzymatycznej terapii zastepczej, okoto 30. roku zycia nagromadzenie substancji
lipidowych jest na tyle duze, ze prowadzi do wystgpienia biatkomoczu, czesto z towarzyszacym
krwinkomoczem. Dalszy postep choroby uposledza funkcje ktebuszkédw nerkowych, co w okresie 8-10
lat prowadzi do niewyréwnanej niewydolnosci nerek. Uszkodzenie nerwéw obwodowych wywotuje
silne béle konczyn, oporne na powszechnie stosowane leki oraz stopniowg utrate stuchu. Jednak
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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 krotki czas przezycia chorych, ktéry wsréd mezczyzn
wynosi $rednio 45-50 lat. Kobiety z objawowg chorobg Fabry’ego zyja 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 enzymatycznej terapii zastepczej oraz terapii objawowej
i leczeniu wspomagajacym. Leczeniu choroby Fabry’ego dedykowany jest program lekowy B.104,
w ramach ktérego refundowane s3: agalzydaza alfa, agalzydaza beta oraz migalastat. Aktualnie jest
126 os6b wigczonych do programu lekowego. Pacjenci mogg by¢ wtgczeni do programu lekowego po
skoniczeniu 8. roku zycia, jednak u mtodszych chorych istnieje mozliwosé wiaczenia terapii poza
refundacjg, z dawek charytatywnych.

Choroba Gaucher’'a to najczestsza lizosomalna choroba spichrzeniowa. Lizosomalne choroby
spichrzeniowe (LSD) s3 czesto klasyfikowane wzgledem rodzaju spichrzanej substancji. Sfingolipidozy
sg podgrupa LSD, w ktérej nieprawidtowo degradowane sg lipidy zwane sfingolipidami. Sfingolipidy to
lipidy znajdujace sie we wszystkich btonach komdrkowych, ktére chronig btone komérkowg i biorg
udziat w transporcie, rozpoznawaniu i sygnalizacji komdrkowej. W chorobie Gaucher’a nalezacy do
sfingolipidow glukocerebrozyd (glukozyloceramid) nie ulega degradacji i gromadzi sie w komérkach.
Takie komdrki nazywane sg komdrkami Gaucher’a. Sama obecnos$é¢ komdrek Gaucher’a nie wyjasnia
spektrum objawdéw. Wtdrna aktywacja makrofagéw indukuje uwalnianie cytokin, ktére rowniez mogg
mie¢ dziatanie patogenne. S3 trzy typy choroby Gaucher’a - Typ 1: najczestszy, ok. 94% pacjentow
zachodnioeuropejskich, bez wigczenia osrodkowego uktadu nerwowego, zajecie organéw otrzewnych
oraz szpiku kostnego. Typ 2: objawia sie we wczesnym dziecinstwie, 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.

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 redukgji
substratu. Celem leczenia jest zmniejszenie nasilenia choroby oraz maksymalne przedtuzenie zycia
poprzez niedopuszczenie do nieodwracalnych zmian w uktadzie kostnym, szpiku, Sledzionie i watrobie.
Aktualnie sg 103 osoby wtgczone do programu lekowego. Pacjenci z chorobg Gaucher’a mogg by¢
leczeni w ramach programu lekowego B.23 eliglustatem, imiglucerazg oraz welagluceraza alfa.
Leczenie mozna rozpoczaé niezaleznie od wieku pacjentéw, po wystgpieniu objawéw choroby.

W przypadku choréb Gaucher’a i Fabry’ego organizacje pacjentéw zwracajg uwage na potrzebe
zapewnienia mozliwosci podan domowych lekéw w ramach opieki domowej. Pacjent powinien
otrzymac lek do domu i sam odpowiada za podanie go w warunkach domowych (po 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 mozliwos¢ podania leku w domu
po uprzednim przeszkoleniu personelu medycznego i samego pacjenta. Terapia domowa minimalizuje
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koniecznos$¢ dojazdéw pacjenta do szpitala celem podania leku. Taka mozliwosc¢ jest z korzyscig dla
pacjentéw i catego systemu ochrony zdrowia. Dzieki opiece domowej pacjent ma wiekszg szanse
uczestniczenia w zyciu spotecznym i rozwoju zawodowego, nie traci czasu na dojazdy do placéwki
medycznej, nie stanowi obcigzenia dla systemu swiadczen spotecznych z powodu absencji w pracy.

Podania domowe pegcetakoplanu pacjentom z nocnqg napadowq hemoglobinuriq
(PNH)

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest chorobg rzadka, szacuje sie, ze zapada na nig rocznie 1-2
osoby na 1 min populacji.® PNH jest nabytym zaburzeniem krwiotwérczej komérki macierzystej i
dotyczy wszystkich linii komérkowych. W przebiegu choroby wystepuje nasilona hemoliza wywotujgca
niedokrwistos¢, nadmierna aktywacja krzepniecia prowadzaca do zakrzepicy i niewydolnosci szpiku.
Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszy¢ pacjentowi przez wiele lat, a manifestacja w postaci
incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagfa. Zylna choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z nig
incydenty zakrzepowe u potowy nieleczonych chorych prowadza do zgonu.®

Aktualnie w Polsce dostepne jest leczenie w pierwszej linii lekami: ekulizumab i rawalizumab w ramach
programu lekowego. S3 to przeciwciata monoklonalne, ktére wigzg sktadowg C5 dopetniacza i hamuja
jego szkodliwe oddziatywanie na krwinki. Zastosowanie tych preparatéw zasadniczo zmienito zycie
pacjentéw. Dzieki zmniejszeniu hemolizy niedokrwistos¢ jest mniej nasilona i chory nie musi by¢
uzalezniony od transfuzji koncentratu krwinek czerwonych.'® Kolejnym przetomem w leczeniu PNH jest
pegcetakoplan, zarejestrowany u dorostych pacjentéw z nocng napadowg hemoglobinurig, u ktérych
wystgpita anemia hemolityczna. Czasteczka ta, charakteryzujac sie innowacyjnym mechanizmem,
dziata antagonizujgco na sktadowa C3 dopetniacza wywierajgc silne dziatanie hamujace kaskade
dopetniacza na wczesnych etapach. Pegcetakoplan od wrzesnia 2023 moze by¢ stosowany w Polsce
jako druga linia w programie lekowym u dorostych pacjentéw z napadowg nocng hemoglobinurig, u
ktorych wystgpita niedokrwistos¢ po leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej 3 miesigce. Zmiana
terapii z ekulizumabu/rawalizumabu na pegcetakoplan moze pozwoli¢ pacjentom na uzyskanie
prawidtowych wartosci hemoglobiny, co skutecznie zmniejsza odczucie zmeczenia, zwieksza komfort
zycia chorych i finalnie poprawia rokowanie. Dodatkowo zgodnie z charakterystyka produktu
leczniczego pegcetakoplan moze byé samodzielnie podawany podskdrnie w warunkach domowych, po
odpowiednim przeszkoleniu pacjenta/opiekuna.!’ Dlatego tez Polsce wcigz oczekiwang, zaréwno
przez pacjentéw jak i lekarzy prowadzacych, zmiang w programie lekowym jest umozliwienie
podawania leku pegcetakoplan przez pacjentow w domu w ramach programu lekowego.
Dotychczasowe zapisy przewiduja podawanie leku w warunkach szpitalnych przez 3 miesiagce, co
stanowi ogromne wyzwanie logistyczne dla kazdego pacjenta (dawkowanie 2x, a w szczegdlnych
przypadkach 3x w tygodniu), zwtaszcza dla tych mieszkajgcych poza miejscem realizacji swiadczen.
Doswiadczenia z innych krajéw, jak i pierwszych pacjentow w Polsce, wskazujg na zasadnos$¢

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

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

10 program Lekowy Leczenia Chorych z Nocng Napadowg Hemoglobinurig (PNH) B.96

11 Charakterystyka Produktu Leczniczego Aspaveli
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umozliwienia leczenia domowego bez ograniczen. Oczywiscie zgoda na leczenie domowe musi by¢
zawsze podjeta przez lekarza prowadzacego, a pacjenci wymagajacy wsparcia i instruktazu przez
dtuzszy czas powinni mie¢ nadal mozliwos¢ podania leku w warunkach szpitalnych. W dobie
personalizacji medycyny i palgcej potrzeby odwrdcenia piramidy swiadczen, domowe podawanie leku
zgodnie z jego CHPL, stanowi warto$¢ dodang zaréwno dla pacjenta i systemu ochrony zdrowia. Mija
rok od czasu wprowadzenia zmian w programie leczenia PNH, a doswiadczenia klinicystow i pacjentéow
implikujg zmiany podawania pegcetakoplanu na podawanie podskérne w warunkach domowych.

Fenfluramina w terapii rzadkich zespotow padaczkowych — zespotu Dravet i
zespotu Lennoxa-Gastauta

Rzadkie zespoty padaczkowe z uwagi na réznorodnos$¢ i trudnosci w leczeniu stanowig ogromne
wyzwanie dla systemu opieki medycznej w Polsce. Liczbowo stanowig wspdlnie duzy udziat w grupie
schorzen rzadkich, a tym samym reprezentujg wazne miejsce w catosci schorzen uktadu nerwowego.
Zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta nalezg do najciezszych zespotéw padaczkowych i stanowig
jedynie niewielki odsetek wszystkich zespotéw padaczkowych. Chorobowos¢ w zespole Dravet wynosi
ok. 3 przypadkéw/100 tys., a zapadalno$é ok. 1 przypadkdw/ 20 tys. urodzen. Chorobowos¢ w zespole
Lennoxa—Gastauta wynosi ok. 15 przypadkow/100 tys., a zapadalnos$¢ ok. 1 przypadek /1 min. Zespoty
padaczkowe rdznig sie miedzy sobg odpowiedzig na leczenie przeciwpadaczkowe, a takze rokowaniem
odnosnie remisji napaddéw. Zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta charakteryzujg sie mnogoscia
heterogennych i lekoopornych napadéw padaczkowych. Towarzyszg im takze objawy poza napadowe,
takie jak zaburzenia intelektualne, opdznienie ruchowe i behawioralne, w tym: autystyczne,
opd6znienie rozwoju i rozumienia mowy, zaburzenia ze spektrum autyzmu, nadpobudliwosé, dysfunkcje
uktadu motorycznego. Ogromnym wyzwaniem i obcigzeniem jest nagta niespodziewana $mieré¢ w
przebiegu padaczki (SUDEP). Ryzyko $mierci jest znacznie wyzsze w przypadku pacjentow z zespotem
Dravet i zespotem Lennoxa-Gastauta niz w populacji pacjentéw chorujacych na padaczke. Pacjenci sg
takze obarczeni wysokim ryzykiem wypadkow i przedwczesnej Smierci z powodu $miertelnego stanu
padaczkowego. Zespot Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta wywierajg bardzo duzy wptyw nie tylko na
zycie chorego, ale takie na Zzycie jego opiekunéw i bliskich. Obcigzenie opiekg wymaga
przeorganizowania we wszystkich aspektach zycia catej rodziny. Z uwagi na czestotliwosé,
réznorodnosc i intensywnos¢ napadow, ktére prowadzg do pogorszenia zdrowia fizycznego dziecka,
obnizenia jego funkcji poznawczych i motorycznych oraz stwarzajg ryzyko powainych urazéw
i przedwczesnej smierci, opieka w zespole Dravet i zespole Lennoxa-Gastauta jest znacznie bardziej
wymagajaca i obcigzajaca niz w przypadku innych zaburzed padaczkowych. Obcigzeniem dla
opiekundw sg rowniez choroby wspoéttowarzyszace, a takze zaburzenia sprawnosci poznawczej,
motorycznej, komunikacyjnej, behawioralnej i funkcjonalnej chorych dzieci. Dla prowadzenia
wiasciwe] terapii i ograniczenia negatywnych skutkéw choroby jest postawienie trafnej diagnozy i
wiaczenia odpowiedniego leczenia na jak najwczesniejszym etapie. W zespotach padaczkowych
konieczne jest skuteczne leczenie napaddw, aby zapobiec urazom, niepetnosprawnosci i zagrazajgcym
zyciu powiktaniom, w tym SUDEP. Leczenie napaddéw padaczkowych wymaga starannego doboru
terapii w celu poprawy jakosci zycia pacjenta.?

12 Raport pt. MZdrowie. Modern Healthcare Institute, 2024
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Podstawg leczenia pozostaje leczenie objawowe i wspomagajgce za pomocg lekow

przeciwpadaczkowych (LPP). Leczenie rzadkich zespotéw padaczkowych takich jak zespdt Dravet
i zespot Lennoxa-Gastauta stanowi wcigz wyzwanie nawet przy powszechnym stosowaniu LPP. W tych
obu zespotach napady sg oporne na leczenie — zdarza sie, ze nie sg odpowiednio kontrolowane mimo
stosowania dwéch lub wiecej LPP. Pomimo, ze pacjenci czesto leczeni sg w swoim zyciu wieloma,
nawet kilkunastoma lekami, to u bardzo wielu z nich nie uzyskuje sie kontroli napadéw. Do leczenia
napadéw padaczkowych zwigzanych z zespotem Dravet lub zespotem Lennoxa-Gastauta zostato
zarejestrowanych zaledwie kilka lekéw. W ostatnich latach, po zakorczeniu badan klinicznych, do
leczenia napaddéw padaczkowych zwigzanych z zespotem Dravet lub zespotem Lennoxa-Gastauta
dopuszczono do obrotu kannabidiol i fenfluramine.'®* Kannabidiol zostat zrefundowany publicznie od 1
stycznia 2024 r. w ramach dwdch programéw lekowych. Pierwszy, to program lekowy B.153. , Leczenie
pacjentéw z napadami padaczkowymi w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4)",
a refundowane wskazanie, to leczenie chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktérych napady padaczkowe
w przebiegu stwardnienia guzowatego nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co hajmniej
trzech lekéw przeciwpadaczkowych. Drugi, to program: B.154.FM. ,Leczenie pacjentéw z zespotem
Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)”, a refundowane wskazanie to: leczenie
pacjentdéw z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej, u ktdrych
napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekéw
przeciwpadaczkowych.

Fenfluramina jest wskazana w leczeniu napaddéw padaczkowych zwigzanych z zespotem Dravet i
zespotem Lennoxa-Gastauta jako dodatek do leczenia innymi lekami przeciwpadaczkowymi u
pacjentow w wieku od 2 lat. Lek jest w trakcie procesu refundacyjnego i oczekuje na refundacje
publiczng w Polsce. W dniu 22 lipca 2024 r. Prezes Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
wydat pozytywng Rekomendacje nr 76/2024 w zakresie objecia refundacjg produktu leczniczego
fenfluramina w programie lekowym B.154.FM , Leczenie pacjentéw z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub
z Zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)”.14

Z uwagi na réznorodnos¢ objawodw i trudnosci w leczeniu obu zespotéw kazda nowa terapia redukujaca
liczbe napaddéw i wydtuzajgca liczbe dni wolnych od napaddéw (ang. seizure-free days) jest bardzo
oczekiwana zaréwno przez pacjentow jak i lekarzy. Kazdy nowy lek stwarza mozliwos¢ personalizacji
terapii, czyli dopasowania jej do indywidualnych potrzeb pacjenta.

13 Raport Rzadkie Zespoty padaczkowe. Zespét Dravet - Zespét Lennoxa-Gastauta. Opieka nad chorymi -
potrzeby i mozliwosci. https://www.mzdrowie.pl/wp-content/uploads/2024/03/13-padaczka-www-pop.pdf

14 Rekomendacja nr 76/2024 z dnia 22 lipca 2024 r. Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
w sprawie oceny leku Fintepla (fenfluramina) w ramach programu lekowego B.154.FM , Leczenie pacjentow z
Zespotem Lennoxa-Gastauta lub z Zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)"
https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2024/040/REK/2024%2007%2022%20BP%20Rekomendacja%
20nr%2076%202024%20Fintepla%20BIP REOPTR.pdf
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Zilukoplan i rozanoliksyzumab w terapii miastenii gravis

Miastenia gravis (MG) to rzadka choroba autoimmunologiczna z grupy choréb nerwowo-miesniowych,
polegajaca na zaburzeniu transmisji nerwowo-miesniowej. W wyniku nadmiernej aktywacji uktadu
immunologicznego powstajg nieprawidtowe przeciwciata, co doprowadza do ostabienia miesni.
Miastenia jest choroba z duzym zrdznicowaniem nasilenia objawéw i ich umiejscowienia— od
izolowanych objawdéw ocznych, poprzez uogdlniony niedowtad miesni opuszkowych z zaburzeniami
mowy i potykania, ostabienie miesni koriczyn gérnych i dolnych, az do niewydolnosci oddechowe;.
Prawidtowe leczenie MG nie gwarantuje uzyskania satysfakcjonujgcej poprawy lub remisji. Choroba
przebiega zmiennie, z okresami zaostrzen, a nawet groznych dla zycia tzw. przetlomoéw miastenicznych.
Przetom miasteniczny to jest stan zagrozenia zycia definiowany jako gwattowne pogorszenie
opuszkowe/oddechowe spowodowane ostabieniem mies$ni w przebiegu miastenii, nasilone tak, ze
konieczna jest intubacja lub opdzniona ekstubacja (u pacjentow po zabiegu operacyjnym). Przetom
miasteniczny zwigzany jest z ciezkim zaostrzeniem choroby, prowadzacym do niewydolnosci
oddychania, wymagajacej zastosowania nieinwazyjnej lub inwazyjnej wentylacji wspomaganej.
Pomimo niewielkiej liczby chorych, obcigzenie systemu opieki zdrowotnej spowodowane miastenig
MG jest powazne, szczegdlnie z uwagi na duzg potrzebe leczenia immunosupresyjnego, leczenia
w warunkach szpitalnych, ciezkich zaostrzen w przebiegu choroby iryzyka $mierci w przebiegu
przetomu miastenicznego.’

Najczesciej choroba zaczyna sie od pojawienia sie niedowtadéw miesni twarzy, opadania powiek,
dwojenia w oczach, trudnosci w méwieniu, potykaniu. Pézniej moze dojsé¢ do uogdlnienia choroby,
gdzie atakowane sg inne grupy miesni. Pacjent rano jest w miare sprawny, za$ w ciggu dnia, wraz
z aktywnoscig codzienng zaczynajg stabngc¢ miesnie. Najbardziej niebezpieczne jest zajecie miesni
oddechowych. Dochodzi wéwczas do przetoméw miastenicznych, co moze doprowadzi¢ do $mierci.®
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. mieszkancéw. Sredni wiek zachorowan w 2018 r.
wynosit 61,37 lat - 59,17 lat dla kobiet i 64,12 lat dla mezczyzn. Czestos¢ wystepowania miastenii
0 wczesnhym poczatku (<50 lat) wynosita 0,8/100 tys. i 4,98/100 tys. dla miastenii o pdZznym poczatku
(LOMG), z przewagg mezczyzn w LOMG. Czestos$¢ wystepowania wynosita 22,65/100 tys. U kobiet
obserwowano staty wzrost czestosci wystepowania objawowe] miastenii od pierwszej dekady zycia

15 Raport MIASTENIA jako problem kliniczny i spoteczny. Wyzwania dla optymalizacji opieki nad pacjentem
w Polsce. Raport-Miastenia-jako-problem-kliniczny-i-spoleczny.-Wyzwania-dla-optymalizacji-opieki-nad-
pacjentem-w-Polsce-1.pdf (zdrowieiedukacja.org)

16 przetomowa metoda leczenia miastenii gravis z finansowaniem Agencji Badarh Medycznych. ABM.
https://abm.gov.pl/pl/aktualnosci/555,Przelomowa-metoda-leczenia-miastenii-gravis-z-finansowaniem-
Agencji-Badan-Medycz.html
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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. Y’

Diagnostyka miastenii jest dostepna w catej Polsce. Najwazniejsze jest badanie przeciwciat przeciwko
receptorowi dla acetylocholiny lub biatka MuSK. U czesci pacjentdw nie ma przeciwciat. Mozna jednak
wykazaé¢ pewne nieprawidtowosci w miesniu w badaniu elektrofizjologicznym. W ostatnich latach
przybyto réwniez pracowni elektromiograficznych, czyli takich, w ktérych mozliwe jest wykonanie
badan oceniajgcych funkcje miesnia, co pomaga ustali¢ rozpoznanie. Powszechnie dostepne jest
badanie wykonywane z surowicy pacjentéw — to badanie przeciwciat przeciw receptorowi
acetylocholiny.'® Obecnie leczy sie miastenie lekami objawowymi, lekami immunosupresyjnymi lub
operacyjnie. U pacjentéw, ktorzy zachorowali zazwyczaj przed 50. rokiem Zycia, a majg miastenie
uogélniong z przeciwciatami przeciw receptorowi acetylocholiny, w pierwszym okresie choroby
uzasadnione jest leczenie operacyjne: usuniecie grasicy, czyli tzw. tymektomia. Réwniez operacyjnie
leczy sie pacjentéw, u ktorych 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, ktére
krotkoterminowo poprawiaja site miesni. | to moze by¢ leczenie wymiang osocza, czyli plazmaferezami
lub immunoglobuliny ludzkie, podawane dozylnie. Bardzo czesto bedzie tak, ze pacjent w réznych
okresach swojej choroby bedzie wymagat réznych 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, jako$¢é zycia
pacjenta i nierzadko chroni go przed wystgpieniem przetfomu 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
potencjalne dziatania niepozadane. S3 tez pacjenci, u ktérych pomimo zastosowania powyzszych
metod nie udaje sie uzyskac¢ kontroli choroby.

W kwietniu 2024 dla najciezej chorujgcych pacjentéw Ministerstwo Zdrowia utworzyto program
lekowy dedykowany miastenii (B.157 Leczenie chorych z uogdlniong postacig miastenii (G.70.0), w
ramach ktérego refundacjg objete zostaty rytuksymab oraz efrartigimod alfa. W Unii Europejskiej
oproécz efgartigimodu alfa do leczenia miastenii zarejestrowane sg ekulizumab oraz rawulizumab. W
grudniu 2023 r. zarejestrowany zostat takze zilukoplan, ktéry jest wskazany do stosowania w terapii
dodanej w leczeniu uogélnionej miastenii (gMG) u dorostych pacjentéw z dodatnim wynikiem badania

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

18 Miastenia bywa trudna do zdiagnozowania. Jak nie przegapié¢ pierwszych objawéw?
https://www.termedia.pl/neurologia/Miastenia-bywa-trudna-do-zdiagnozowania-Jak-nie-przegapic-
pierwszych-objawow-,47532.html
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na obecnos¢ przeciwciat przeciwko receptorowi acetylocholiny (AChR). W styczniu 2024 r.
zarejestrowano rozanoliksyzumab, ktory jest wskazany do stosowania w terapii dodanej oproécz
standardowej terapii w leczeniu uogdlnionej miastenii (ang. gMG - generalised myasthenia gravis) u
dorostych pacjentéw z dodatnim wynikiem badania na obecnos¢ przeciwciat przeciwko receptorowi
acetylocholiny (ang. AChR - acetylcholine receptor (AChR) lub przeciwciat skierowanych przeciw
miesniowo-specyficznemu receptorowi kinazy tyrozyny anty-MuSK (ang. MuSK - muscle-specific
tyrosine kinase).

Mowi sie, ze tak samo jak nie ma dwdch identycznych ptatkéw $niegu, tak nie ma dwdéch takich samych
pacjentéw z miastenig, kazdy pacjent choruje inaczej. To choroba o bardzo zréznicowanym przebiegu,
ktéra wymaga zindywidualizowanego podejscia/personalizacji terapii u kazdego chorego. Stad
klinicy$ci i pacjenci oczekujg na refundacje wszystkich celowanych terapii. Dostep do innowacyjnych
celowanych terapii oraz indywidualizacja procesu leczenia zwieksza szanse na uzyskanie lepszej
kontroli choroby u wiekszej grupy pacjentow.

Onasemnogen abeparwowek w terapii rdzeniowego zaniku miesni (SMA)

Rdzeniowy zanik miesni (ang. spinal muscular atrophy, SMA) jest rzadka, genetycznie uwarunkowana,
postepujacg chorobg uktadu nerwowego, prowadzacg do przedwczesnego obumierania komodrek
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. 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
podawane] 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 pacjentéw 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 (za okres 19 wrzesnia 2022 r. - 26 lutego 2024 r.) do leczenia
onasemnogenem abeparwoweku w ramach programu lekowego B.102.FM witgczono 35 pacjentéw.
Dzieki funkcjonujagcemu od 2021 r. Rzadowemu Programowi Badan Przesiewowych Noworodkdéw
w Polsce do terapii genowej mogg by¢ wiaczani 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 mies$ni (ICD-10: G12.0,
G12.1)"”. Oceniang interwencje stanowi produkt leczniczy onasemnogen abeparwowek podawany
drogg infuzji dozylnej w leczeniu pacjentéw z rdzeniowym zanikiem miesni (ang. spinal muscular
atrophy, SMA) spetniajgcych kryteria wtgczenia do programu lekowego B.102.FM , Leczenie chorych
na rdzeniowy zanik miesni (ICD-10: G12.0, G12.1)". Skuteczno$¢ analizowanej technologii zostata
oceniona w kilku badaniach jednoramiennych (START, STR1VE-US, STR1VE-EU, STR1VE-AP, LT-001)
przeprowadzonych w populacji pacjentéw z objawowym SMA oraz wsérdd niemowlat < 6 miesiecy zycia
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z przedobjawowa postaciag choroby. Whnioski z raportu oceny efektywnosci oraz jakosci leczenia
technologia lekowg o wysokim poziomie innowacyjnosci, objetej refundacja w ramach Funduszu
Medycznego onasemnogen abeparwowek wskazuja, ze pacjenci leczeni w ramach programu lekowego
B.102.FM uzyskali wyniki nie gorsze niz uczestnicy gtéwnego badania rejestracyjnego dla ocenianej
technologii. Nie odnotowano zadnego zgonu ani koniecznosci statej wentylacji mechanicznej.
U wiekszosci pacjentéw odnotowano zadowalajgce  wyniki rozwoju  motorycznego,
a profil bezpieczeristwa jest zbiezny z wynikami badania klinicznego.®

Wg ekspertéw klinicznych wiekszosé dzieci, u ktérych w przesiewie noworodkowym zostanie wykryta

mutacja powodujgca rdzeniowy zanik miesni (SMA), otrzymuje w Polsce terapie genowa. 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 SMIN2.2* 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 przeciwwskazann 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
genowa skorzystato 45 pacjentéw. W totalnej liczbie terapie genowg otrzymat 100 osdb. Zas na Swiecie
terapie genowa otrzymato 400 chorych.

Epkorytamab w terapii chtoniaka rozlanego z duzych komdrek B (DLBCL)

DLBCL, czyli chtoniaki rozlane z duzych komaérek B sg jednymi z najczestszych i najbardziej agresywnych
chtoniakéw nieziarniczych [NCCN 2024]. Chorzy na agresywne chtoniaki B-komérkowe, w tym DLBCL
bez leczenia przezywajg od kilku do kilkunastu miesiecy DLBCL stanowi najczestszy podtyp NHL (z ang.

1% 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

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

21 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

22 Obwieszczenie Ministra Zdrowia z dnia 18 marca 2024 r. w sprawie wykazu refundowanych lekéw, $srodkéw
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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Non-Hodgkin’s lymphoma, chtoniaki nieziarnicze) i obejmuje okoto 30-33% wszystkich przypadkow
chtoniakéw nieziarniczych [Singh 2018, Al-Hamadani 2015].

U wiekszosci pacjentéw z chtoniakiem rozlanym z duzych komoérek B standardowe leczenie umozliwia
trwate wyeliminowanie choroby, ale u ok. 30 proc. nie przynosi ono efektu badz po pewnym czasie
dochodzi do nawrotu. U znacznego odsetka chorych na DLBCL nastepuje nawrdt choroby po terapii 2.
linii, przy czym okoto 30% chorych otrzymuje leczenie 3. linii [Kanas 2022]. Rokowanie w takim
przypadku szybko sie pogarsza, a mediana przezycia catkowitego jest na ogdt krétsza niz 12 miesiecy
[Crump 2017, Epperla 2019, Ayers 2020, Ip 2022]. Nie istnieje jasno zdefiniowany standard opieki
w leczeniu chorych nawracajgcych po 2. linii leczenia. Opcje leczenia obejmujg m.in. terapie CAR-T, CIT,
terapie celowane oraz leki dostepne w ramach badan klinicznych [NCCN 2024]. Wiekszos¢ dostepnych
opcji terapii 3. Linii wymaga infuzji dozylnej charakteryzujacej sie dtugim czasem podawania leku, co
moze stanowi¢ znacznie obcigzenie dla chorych [ChPL Polivy 2020, ChPL Minjuvi 2021, ACD 2021].
Istnieje niezaspokojona potrzeba skutecznego, bezpiecznego i dostepnego od reki leczenia dla tych
pacjentéw.

Nowe standardy opieki nad pacjentami z DLBCL. Przeciwciata bispecyficzne to nowa klasa lekdw.
Stanowig one nowa opcje leczenia dla pacjentéw z nawrotowym opornym na leczenie chtoniakiem
rozlanym z duzych komérek B. To nowoczesna forma immunoterapii, tj. metody leczenia
z wykorzystaniem witasnego uktadu odpornosciowego do walki z nowotworem. W procesie
refundacyjnym znajdujg sie epkorytamab i glofitamab do stosowania w terapii przeciwciatami
bispecyficznymi. Obecnie pacjenci po nawrocie z 2. linii, nie majg dostepu do nowoczesnych
i skutecznych terapii. Chociaz terapie CAR-T sg zarejestrowane i refundowane w Polsce do stosowania
w leczeniu 3. linii, tylko czes¢ chorych kwalifikuje sie do tego typu terapii. Nie bez znaczenia pozostaje
réwniez dtugi czas oczekiwania na leczenie, co w wielu przypadkach skutkuje wystgpieniem progresji
choroby. Istnieje niezaspokojona potrzeba skutecznego, bezpiecznego i dostepnego od reki leczenia
dla tych pacjentéw w postaci refundacji terapii przeciwciatami bispecyficznymi. Zaletg przeciwciat
bispecyficznych jest:

e Dostepnos¢ ,od reki” - produkcja przeciwciat nie wymaga procesu technologicznego
zwigzanego z pobraniem i modyfikacjg limfocytow pacjenta, dlatego te terapie sg dostepne od
razu (w przeciwienstwie do terapii CAR-T na ktérg trzeba czekac od 4 do 6 tyg.).

e Mozliwo$¢ podania w warunkach dziennego osrodka leczenia, co odcigza szpitale i generuje
znacznie mniejsze koszty od terapii CAR-T.

e Terapia przy uzyciu epkorytamabu to terapia podskérna - mniej obcigzajgca dla pacjenta forma
podania leku. Jak wykazujg badania, ten sposdb podania leku jest preferowany zaréwno przez
klinicystéw jak i przez pacjentéw.

Mimo pozytywnej rekomendacji Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji dot.
objecia refundacjg zaréwno epkorytamabu, jak i glofitamabu (rekomendacja nr 40/2024 z dnia 29
kwietnia 2024 r. oraz rekomendacja nr 42/2024 z dnia 30 kwietnia 2024 r.), Komisja Ekonomiczna 28
lipca 2024 r. wydata negatywna uchwate w tej sprawie. Oddala to perspektywe dostepu polskich
pacjentéw do tych terapii.

Mimo pozytywnej rekomendacji Prezes Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji dot.
objecia refundacjg zaréwno epkorytamabu, jak i glofitamabu (rekomendacja nr 40/2024 z dnia 29
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kwietnia 2024 r. oraz rekomendacja nr 42/2024 z dnia 30 kwietnia 2024 r.), Komisja Ekonomiczna 28
lipca 2024 r. wydata negatywng uchwate w tej sprawie. Oddala to perspektywe dostepu polskich
pacjentéw do tych terapii. Na niezaspokojong potrzebe medyczng w leczeniu chtoniaka DLBCL szeroko
wskazuje srodowisko medyczne, zaréwno podczas konferencji, debat, jak i w licznych doniesieniach
prasowych.

Potrzeba dostepu do przeciwciat bispecyficznych jest wymieniana przez Konsultant Krajowa, prof. Ewe
Lech-Marande, jako aktualnie drugi priorytet refundacyjny w obszarze hematologii. Potwierdzito to
réwniez stanowisko Polskiego Towarzystwa Hematologdw i Transfuzjologéw.

Podsumowanie: Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL) to jeden z najczestszych i najbardziej
agresywnych chtoniakéw nieziarniczych. Bez wtaczenia odpowiedniego leczenia, choroba moze
doprowadzi¢ do zgonu pacjenta nawet w ciggu kilku miesiecy. Krajobraz leczenia tego nowotworu
znaczaco zmienit sie w ciggu ostatnich lat, a pacjenci sukcesywnie uzyskiwali dostep do kolejnych
terapii. Sytuacja wyglada gorzej w przypadku nawrotu choroby - tu istnieje niezaspokojona potrzeba
skutecznego, bezpiecznego i dostepnego od reki leczenia dla pacjentdw po dwéch liniach leczenia.
Przeciwciata bispecyficzne stanowig nowga opcje leczenia dla pacjentdw z zaawansowang postacia
chtoniaka rozlanego z duzych komérek B. W procesie refundacyjnym sg dwie czasteczki: epkorytamab
i glofitamab do terapii przeciwciatami bispecyficznymi. Mimo pozytywnej rekomendacji Prezesa
Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji dot. objecia refundacjg obu czasteczek, Komisja
Ekonomiczna 28 lipca 2024 r. wydata negatywng uchwate w tej sprawie.

Lonkastuksymab tezyryny w terapii chtoniaka rozlanego z duzych komdrek B
(DLBCL)

Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL) to najczesciej wystepujgcy nowotwor uktadu chtonnego.
Jest to agresywny nowotwoér, o duzej dynamice proliferacji komdrek nowotworowych, ktéry moze
prowadzi¢ do Smierci pacjenta nawet w ciggu kilku miesiecy. W Polsce odnotowuje sie ok. 1,5 tys.
zachorowan rocznie na chtoniaka rozlanego z duzych komdrek B. Najwieksze szanse na pokonanie
choroby majg pacjenci, u ktérych korzystne wyniki przynosi terapia pierwszej linii (okoto 60%
pacjentéw odpowiada na leczenie 1 linii). Niestety okoto 40% pacjentéw doswiadcza braku odpowiedzi
na leczenie lub nawrotu choroby. Z kolei potowa pacjentéw leczonych w drugiej linii, progresuje
i wymaga leczenia w linii trzeciej.?* Chorzy z DLBCL leczeni w 3L+ majg zte rokowanie, potrzebuja
innowacyjnych metod leczenia i stanowig dzi$ grupe pacjentéw bedacych duzym wyzwaniem dla
lekarzy specjalistow.?* Mediana przezycia u chorych na R/R DLBCL leczonych w 3L nie przekracza 12
miesiecy. Wiekszos¢ obecnie dostepnych terapii dla chorych w 3 i kolejnych liniach ma swoje
ograniczenia i wydajg sie mato optymalna ze wzgledu na skutecznos¢, profil toksycznosci a takze
sposéb podawania, ktdry nierzadko bywa wielogodzinng infuzjg dozylng w warunkach szpitalnych.
Ponadto, pomimo dostepnosci w programie lekowym terapii CAR-T, nalezy mie¢ na uwadze, iz nie
wszyscy pacjenci sie do niej kwalifikujg (pacjenci starsi, z wieloma chorobami wspdtistniejgcymi), nie
wszystkim stan zdrowia umozliwia oczekiwanie na przygotowanie terapii, co wiecej tylko wybrane
osrodki majg certyfikacje do podania terapii CAR-T. Chorzy z nawrotem po terapii CAR-T, lub z jakich$

B Sehn L, Salles G N Engl J Med 2021;384:842-58.
24 Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL) - Zwrotnikraka.pl
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powodow nie kwalifikujgcy sie do tej terapii, to obecnie chorzy najbardziej potrzebujgcy nowych
rozwigzan terapeutycznych. A zatem, dalsze leczenie pacjentéw z opornym/nawrotowym DLBCL,
szczegdlnie w 3 i kolejnych liniach terapii stanowi wcigz niezaspokojong potrzebe medyczna.
Loncastuksymab tezyryny to nowoczesny lek o nowym sposobie dziatania (koniugat przeciwiciata z
lekiem cytotoksycznym), stosowany w monoterapii, w wygodnym wlewie dozylnym, trwajgcym 30
minut raz na 21 dni. Lek ma bardzo dobry profil bezpieczenstwa i moze by¢ skutecznie stosowany
u 0soéb w gorszym stanie sprawnosci ECOG 0-2 (np. chorzy starsi, z chorobami wspétistniejgcymi,
z wyzszym indeksem chordb wspoétistniejgcych wg Charlsona - CCl), co moze ograniczaé u takich
chorych stosowanie innych terapii na tym etapie leczenia.?® Lonkastuksymab tezyryny jest skuteczny u
chorych leczonych wczesniej co najmniej 2 liniami leczenia, osiggajac ORR na poziomie 48%, z szybkim
czasem uzyskania odpowiedzi (mediana 1,3 miesigca) i bardzo dobrym profilem toksycznosci.
Lonkastuksymab tezyryny stanowi terapie, ktérg mozna zastosowac po kazdej innej terapii DLBCL jak
i przed kazdg inng terapig DLBCL.%® Jest to szczegdlnie wazne w przypadku chorych, u ktérych wystapi
nawrét lub oporno$é na leczenie CAR-T.2 W zakresie terapii chtoniakdéw DLBCl wystepuja
niezaspokojone potrzeby medyczne w 3 i kolejnych liniach terapii DLBCL, a lonkastuksymab tezyryny
jest waznym lekiem z punktu widzenia klinicystow.

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 przyjgé forme jednorazowego
rzutu, wielu rzutéw z regularnymi nawrotami lub utrzymywac sie stale. Jesli przebieg choroby jest
tagodny, to w ogdle nie musimy korzystaé z tych substancji. Natomiast jesli objawy sg nasilone, to jest
to wskazana forma leczenia i wtedy kazdy potrzebujgcy pacjent moze byé poddany terapii przy
zastosowaniu blokerdw interleukiny pierwszej i szostej. Choroba Stilla ma podfoze genetyczne, nie
jesteSmy w stanie catkowicie jej zlikwidowaé, ale mozemy wyeliminowa¢ objawy. Trzeba mieé
Swiadomosé, ze moze ona w kazdej chwili powrdci¢. Dzieki stosowaniu inhibitoréw interleukiny
pierwszej i széstej pacjenci mogg normalnie funkcjonowac, nie majg zadnych ograniczen, jesli chodzi
o wysitek fizyczny czy diete. Chory wraca do normalnego trybu Zycia, do pracy czy szkoty. Te leki
przywracajg catkowicie jego sprawnos¢. Rekomendowana terapia polega na stosowaniu pofaczenia
glikokortykosteroidéw (GKS) z nowoczesnymi lekami biologicznymi. Chorzy w przypadku postaci
stawowej stosuja w pierwszym rzucie inhibitor interleukiny 6 (IL-6), a w przypadku postaci
ogolnonarzadowej — inhibitor interleukiny 1 (IL-1). W Polsce w ramach programu lekowego
dtugodziatajacy inhibitor IL-1 jest niedostepny dla pacjentéw z chorobg Stilla. Patrzgc na mechanizm
dziatania lekédw i choroby, inhibitory IL-1 dziataja 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

25 EPAR Zynlonta 2023
26 Charakterystyka Produktu Leczniczego Zynlonta
27 Caimi PF i wsp. Lancet Oncol 2021; 22: 790-800
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dodatkowo traumatyzujgce. To wazne w przypadku dzieci, dla ktorych psychicznym i fizycznym
obcigzeniem sg codzienne wktucia. System opieki zdrowotnej unika takiej traumatyzacji np. wsréd
pacjentéw pediatrycznych z cukrzyca i refunduje pompy insulinowe do 26 r.z. Stwierdzono zwigzek
chordéb autozapalnych z czynnikami stresujgcymi. Obserwowany jest brak tolerancji leczenia i jego
przerywanie.

Wytyczne EULAR 2023 wyeksponowaty pozycje dtugodziatajgcych inhibitoréw IL-1, takich jak
kanakinumab. Nalezy je stosowacé ASAP u pacjentdw z choroba Stilla. Dostep pacjentéw do diagnostyki
i terapii jest zréznicowany na terenie catej Polski, gdyz nadal w niektdrych wojewddztwach brakuje
specjalistycznych 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
dtugodziatajacy inhibitor IL-1) jest dostepny refundacyjnie dla pacjentéw tylko w ramach programu
RDTL, czyli Ratunkowym Dostepie do Technologii Lekowych, a nie wszystkie osrodki lecznicze moga
z niej korzystaé. To spore utrudnienie dla pacjenta, ktory na etapie diagnozy, leczenia i pdzniejszej
kontroli moze korzysta¢ tylko z wybranych kilku osrodkéw 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 obcigzajgce]j 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. wsrdd pacjentéw pediatrycznych z cukrzycg i refunduje pompy insulinowe do 26.
r.z.). znaczgco zmienitby sytuacje pacjentéw i lekarzy.

W Stanowisko nr 75/2024 z dnia 22 lipca 2024 r., Rada Przejrzystosci uznata za zasadne objecie
refundacjg produktu leczniczego kanakinumab w ramach programu lekowego ,Leczenie chorych
z reumatoidalnym zapaleniem stawéw i mtodzienczym idiopatycznym zapaleniem stawéw (ICD 10:
MO05, M06, M08)”, w ramach istniejgcej grupy limitowej i wydawanie go bezptatnie, pod warunkiem
obnizenia kosztu leku do poziomu najtafiszego komparatora. Rada Przejrzystosci stwierdzita,
ze dostepne wyniki wiarygodnych badan naukowych sg wystarczajace dla stwierdzenia skutecznosci
kanakinumabu we wnioskowanych wskazaniach.?

Neurodegeneracyjna choroba Hallervordena Spatza

Redaktor Roman Zelazny, wieloletni dziennikarz mediéw polonijnych na Zachodzie, redaktor Radia
Wolna Europa, wspodfzatozyciel i prezes powotanej do zycia w 2005 Fundacji ,Zacny Uczynek”,
realizujac jej misje wspierania postaw nacechowanych wyjgtkowa empatig i uwaznoscia dla najbardziej

28 Stanowisko Rady Przejrzystosci nr 75/2024 z dnia 22 lipca 2024 roku w sprawie oceny leku llaris
(kanakinumab) we wskazaniu: , Leczenie chorych z reumatoidalnym zapaleniem stawdéw i mtodziericzym
idiopatycznym zapaleniem stawéw (ICD 10: M05, M06, M08)”

https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia mz/2024/086/SRP/U 186 20240722 s 75 llaris w%20ref%20BlI
P%20zacz REOPTR.pdf
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dotknietych przez los - w 2018 wreczyt dorocznie przyznawang nagrode ,, Zacnego Uczynku” Teresie
Matulce, prowadzacej Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Rzadkie.

W swojej laudacji, Pan Redaktor Roman Zelazny powiedziat o Pani Prezes Teresie Matulce:
,Filigranowa osoba o wielkim sercu, sama doswiadczajgca trudu zycia z nieuleczalng chorobg,
wychowujgca dwdjke ciezko chorych dzieci i od lat upominajgca sie o godne Zycie dla tysiecy
podopiecznych Stowarzyszenia, ujeta Kapitute nagrody empatiq, determinacjq i skutecznosciq swych
dziatan. Nie majgca medycznego wyksztatcenia, dopiero oswajajgca nowoczesne narzedzia
komunikacji - Pani Teresa od lat organizuje lepszq codziennos¢ dla swych podopiecznych, ale tez
miedzynarodowe konferencje z udziatem najwyzszej klasy ekspertow w dziedzinie chordb rzadkich i
ultra rzadkich. Mowi sie tam o nowoczesnych metodach diagnostyki, terapii i rehabilitacji, ale tez
sprawdzonych metodach ulzenia trudom codziennosci pacjenta i jego bliskich. Kazdemu z takich
wydarzen towarzyszq bardzo praktyczne aktywnosci: indywidualne porady specjalistow, turnusy
rehabilitacyjne.

Czas pandemii uniemozliwit dalszq realizacje statutowych dziatan Fundacji ,Zacnego Uczynku”.
Obserwujgc dokonania zatozycieli Medycznej Racji Stanu w nich widze kontynuatoréw naszej misji. To
dzieki rekomendacjom ekspertow think tanku mielismy zaszczyt pozna¢ Panig Terese i problemy jej
podopiecznych. Dlatego tez swiadom ogromu wyzwan w obszarze chorob rzadkich postanowitem ze
Srodkow pozostatych na koncie naszej Fundacji wesprzec dziatania Rady Ekspertow ds. Choréb Rzadkich
i proces rehabilitacji, wskazanej przez Terese Matulke, podopiecznej Stowarzyszenia - Magdaleny
Banas, mtodej dziewczyny cierpigcej na neurodegeneracyjng chorobe Hallervordena Spatza.”

Choroba Hallervordena Spatza, to zwyrodnienie uktadu nerwowego z nagromadzeniem sie zelaza w
mozgu. Jest rzadka, dziedziczng chorobg, charakteryzujgcg sie neurologicznym postepujgcym
zaburzeniem ruchowym (neurodegeneracyjne zaburzenia). Ostatnio jedna z genetycznych przyczyn
choroby zostata zidentyfikowana, jednakze s prawdopodobnie inne wywotujace jg geny, ktdre nie
zostaty jeszcze okreslone. Okoto 50% pacjentéw u ktérych zdiagnozowano Chorobe Hallervordena
Spatza maja mutacje genu PNAK 2, ktéry pomaga w metabolizowaniu witaminy B5. Cechg wspdlng
wsrdd wszystkich przypadkéw z Chorobg Hallervordena Spatza jest gromadzenie sie zelaza w mdézgu
wraz z postepujgcymi zaburzeniami ruchu. Pacjenci mogg przez dtugie okresy czasu byé w
ustabilizowanej kondycji, a nastepnie przechodzié etapy gwattownego pogorszenia. Oczywiscie kazdy
przypadek choroby jest inny, czesciowo dlatego, ze genetyczne mutacje moga sie réznic w
poszczegdlnych rodzinach. S3 prawdopodobnie réwniez inne geny, ktére powodujg chorobe, a
ponadto inne mutacje w genach mogg zaprowadza¢ do mniej lub bardziej niebezpiecznych rezultatow.
Czynniki, ktére wptywajg na to jak silne s symptomy choroby, i jak szybko ona sie rozwija sg wciaz
nieznane. Cechy wspdlne obejmujg dystonie (anomalia w napieciu mieSniowym, torsje), sztywnosc
miesni, i nagte mimowolne skurcze miesni (spastycznosc). Te cechy mogg powodowac niezdarnosé,
problemy z chodzeniem, trudnosci kontrolowania ruchéw, i problemy moéwieniem. Inng cechg wspdlng
jest degeneracja siatkéwki powodujgca postepowa kurzg slepote. Niestety, objawy sg nieodwracalne i
coraz silniejsze. Choroba ta jest bardzo zréznicowana jezeli chodzi o problemy, ktére powoduje. Jest
bardzo wazne, aby rodzice nowo zdiagnozowanego dziecka pamietali o tej réznorodnosci. Rozpoznanie
Choroby Hallervordena Spatza nastepuje poprzez badanie rezonansem magnetycznym. Ta metoda
obrazowania pokazuje charakterystyczne nagromadzenie sie zelaza w pewnych obszarach modzgu
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(istota szara). Nie ma zadnego konkretnego sposobu leczenia Choroby Hallervordena Spatza, polega
ono jedynie na tagodzeniu poszczegblnych objawéw choroby.?

Poprawa opieki zdrowotnej dla dzieci i dorostych z rozszczepem kregostupa
poprzez porade uroterapeutyczng w POZ i AOS celem wtasciwego stosowania
cewnikow hydrofilowych

Rozczep kregostupa (spina bifida) jest chorobg rzadkg. W Polsce rodzi sie znaczaca liczba dzieci z
rozszczepem, 150-200 rocznie (dane Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych, prof. Latos-
Bielenska), populacja do 18 roku zycia liczy okoto 3-4 tys. pacjentow. W Polsce, w pordwnaniu do

innych krajéw europejskich, jest to znaczaca liczbowo populacja, gdyz innych krajach europejskich
liczba urodzen jest niska, poniewaz jest tam konsensus spoteczny dotyczgcy terminacji takich cigz.

Problemy urologiczne (neurogenna dysfunkcja dolnych drég moczowych (NDDDM) - tzw. pecherz
neurogenny) sg najwiekszym wyzwaniem w opiece nad dzieckiem z rozszczepem kregostupa — zgtasza
je nawet co czwarty rodzic. W tym wzgledzie wyprzedzajg one problemy ortopedyczne (tzn.
niemoznos$¢ chodzenia, a przez to koniecznos¢ poruszania sie na wozku lub o kulach). Od 1 grudnia
2021 r. pacjenci otrzymali refundacje urologicznych cewnikdw hydrofilowych stosowanych do
samocewnikowania przerywanego. Celem witasciwego cewnikowania przerywanego u pacjentéw z
pecherzem neurogennym jest zmniejszenie Smiertelnosci z powodu niewydolnosci nerek (jeszcze w
latach 80-tych potowa dzieci z rozszczepem umierata przed 18 rokiem zycia). Jezeli chcemy zmniejszy¢
Smiertelnos¢, dziecko musi sie cewnikowac zgodnie z wytycznymi klinicznymi czyli zachowad tak zwany
compliance cewnikowania (od 4 do 6 razy dziennie).

Wyroby medyczne tym rdznig sie od lekéw, ze: wyrdb musi by¢ indywidualnie dobrany do pacjenta
oraz wystepuje krzywa uczenia — tzn. uzytkownik (lekarz, pielegniarka, pacjent) musi by¢ przeszkolony
ze stosowania wyrobu, aby uzyska¢ oczekiwany efekt zdrowotny. W przypadku lekéw jest inaczej —
pacjent przyjmuje tabletke/zastrzyk i lek zaczyna dziatac.

W zwigzku z powyzszym, jezeli chcemy poprawic standardy opieki dzieci z rozszczepem kregostupa
potrzebna jest lepsza koordynacja opieki tzn. utworzenie dwodch Swiadczen zdrowotnych
finansowanych przez NFZ:

1. Porada pielegniarska — porada uroterapeutyczna w AOS — nauka dbania o dolne drogi
moczowe i hauka samocewnikowania przerywanego dzieci i ich opiekunow (tzn. uroterapia).
Wyedukowany pacjent, potrafigcy samemu zadbac o siebie, odcigzy system ochrony zdrowia,
gdyz bedzie miat mniej zakazen uktadu moczowego i mniejsze ryzyko niewydolnosci nerek.

2. Tranzycja — zapewnienie 18 latkom przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych.
Powyzsze dziatania beda realizowac zatozenia Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025. Rzad
poprawia sytuacje pacjentow, ktérzy cierpig na choroby rzadkie oraz ich rodzin. Dzieki nowym
rozwigzaniom powstanie model opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi w tym zakresie kompleksowsg i

2% Choroba Hallervordena Spatza. Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie.
https://chorobyrzadkie.pl/choroba-hallervordena-spatza/
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skoordynowang opieke. Zwiekszy sie takze dostep do nowoczesnych technologii medycznych.®
Dziatania te, zrealizujg rowniez priorytety zdrowotne rzadu w zakresie opieki nad dzie¢mi, pacjentami
chorymi na choroby rzadkie oraz osobami niepetnosprawnymi.3!

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

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

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

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

2. Choroby rzadkie stanowig od przeszto 20 lat jeden z priorytetéw zdrowotnych w polityce Unii
Europejskiej. Jego efektem jest szereg rozwigzan i projektdw, ktérych celem jest wyréwnanie
szans chorych na choroby rzadkie w opiece zdrowotnej, skutecznosci terapii i perspektywach
zyciowych. Ostatnie 4 lata przyniosty intensyfikacje dziatari w tym zakresie®?, a choroby rzadkie
staty sie elementem programowym wszystkich prezydencji UE od poczatku 2022. Poczawszy od

30 ychwata w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025.
https://www.gov.pl/web/premier/uchwala-w-sprawie-przyjecia-dokumentu-plan-dla-chorob-rzadkich-na-lata-
20242025

31 ROZPORZADZENIE MINISTRA ZDROWIA 1 z dnia 27 lutego 2018 r. w sprawie priorytetéw zdrowotnych.
https://sip.lex.pl/akty-prawne/dzu-dziennik-ustaw/priorytety-zdrowotne-18691067

32 ML.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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prezydencji Francji w I-ej potowie 2022 r., statym elementem narracji europejskich srodowisk
zwigzanych z chorobami rzadkimi jest konieczno$¢ opracowania ,,Europejskiego Planu Dziatania w
Chorobach Rzadkich (Europe’s Action Plan on Rare Diseases)”. Struktura takiego Planu zostata
zaproponowana w czasie prezydencji Czech, a idea Planu poparta w specjalnym liscie do szefowej
Komisji Europejskiej przez 43 europarlamentarzystow, w tym przez Ewe Kopacz i Adama Jarubasa.
Celem Europe’s Action Plan on Rare Diseases jest potgczenie istniejgcych strategii i dziatan UE
w kompleksowe ramy i wprowadzenie mierzalnych celéw, wspdlnych dla wszystkich krajéw UE.
W naszej opinii jest bardzo istotne, aby Polska wzieta aktywny udziat w ksztattowaniu podstaw
Europejskiego Planu Dziatania w Chorobach Rzadkich, na co polska prezydencja w UE stwarza
realng szanse.

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

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

Stawiamy sie do dyspozycji Pani Minister i deklarujemy gotowos¢ prac nad programem polskiej
prezydencji w zakresie 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 Chordb Rzadkich Nerwowo-Miesniowych, z-ca
Przewodniczgcego 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. Choréb Rzadkich

Przemystaw Marszatek, Mukokoalicja i Fundacja Matio
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Prof. dr hab. Wojciech Mtynarski, kierownik Kliniki Pediatrii, Hematologii i Onkologii Uniwersytetu
Medycznego w todzi, czfonek Rady ds. Choréb 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. Dorota Sands, kierownik Centrum Leczenia Mukowiscydozy IMID i Zaktadu Mukowiscydozy
IMID, prezes Polskiego Towarzystwa Mukowiscydozy

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

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

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

Prof. dr hab. Mieczystaw Walczak, Konsultant krajowy w dziedzinie endokrynologii i diabetologii
dzieciecej; Kierownik Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii
Wieku Rozwojowego USK-1 PUM w Szczecinie

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.

6. Tezy dla Zdrowia

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

1. PRZYJECIE ZASADY ,,ZDROWIE W POLITYCE”

ZDROWIE znajduje sie na pierwszej pozycji naszych potrzeb. Nie stato sie jednak priorytetem programu
zadnej partii. Proponujemy zapisanie w regulaminie Sejmu zasady dorocznego expose Premiera
odnoszacego sie takie do wyzwan wigzanych ze zdrowiem Polakdw, 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 dziatary 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
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rosnacych srodkow na opieke medyczng i stuzgcych racjonalizacji wydatkéw. Wszystko to z myslg o
budowaniu miedzypokoleniowej atmosfery continous improvement — ciggtej poprawy jako gtéwnego
elementu zarzadzania przez jakosé.

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

Proponujemy by po zakonczeniu spotecznych konsultacji dotyczacych Tez dla Zdrowia podpisana
zostata pod patronatem Prezydenta RP, umowa spoteczna uwzgledniajgca najwazniejsze reformy
w systemie ochrony zdrowia z zatozeniem, ze w ciggu 5 lat nastgpi zwiekszenie dostepnosci srodkéw
finansowych, organizacyjnych i infrastrukturalnych w tym obszarze. Stronami umowy powinny by¢
wszystkie znaczace sity polityczne, a jej sens powinien polegac na kontynuacji najwazniejszych zmian
przez kolejne rzady. Konieczne jest tez uwzglednienie aspektéw zdrowotnych w procesie tworzenia
i uchwalania prawa. Musimy nauczy¢ sie dostrzegania konsekwencji wprowadzanych regulacji takze
pod katem ich wptywu na zdrowie obywateli, a nie tylko skutkéw budzetowych.

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

Wydatki na leki powinny rosng¢ wraz z wydatkami publicznymi na ochrone zdrowia i stanowi¢
co najmniej 17% catego budzetu przeznaczonego na $wiadczenia 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 zagrazajgcych zyciu i zapobiegajgcych
powaznym powiktaniom chordb przewlektych oraz okreslenie jakich terapii to dotyczy i wskazanie
kryteriow oraz zasady ich typowania. Jestesmy za automatyczng refundacjg danego leku w ciggu
6 miesiecy od uzyskania pozytywnej ocen AOTMIT i poszerzeniem wskazan refundacyjnych zgodnie
z ChPL produktu i aktualng wiedzg medyczng, przy jednoczesnym, szerszym wykorzystaniu
instrumentdw dzielenia ryzyka w korelacji z dowodami skutecznosci terapii. W gestii Ministra Zdrowia
powinna pozosta¢ kwestia ustalenia progu refundacji. Refundacjg powinny by¢ obejmowane leki,
ktorych miesieczny koszt stosowania, w typowej dawce przekraczatby 20 zt. W trosce o budzet paristwa
konieczne jest tworzenie rejestréw pacjentéw i dokonywanie oceny jakosci terapii finansowanych ze
Srodkow publicznych.

5. USTALENIE ZASADY, ZE CELEM JEST ZAPEWNIENIE WSZYSTKIM PRZEWLEKLE CHORYM TAKIEGO
POZIOMU LECZENIA, BY MIELI MOZLIWOSC JAK NAJDtUZEJ POZOSTAWAC NA RYNKU PRACY
JesteSmy za wprowadzeniem ustawowego wymogu uwzgledniania kosztéw posrednich i spotecznych
zwigzanych z decyzjami refundacyjnymi dla wskazanej przez ekspertdw grupy chordb przewlektych
i powszechnych, w tym chordb rzadkich i ultrarzadkich. Wprowadzenie analizy kosztéw posrednich
pozwoli przeznaczy¢ $rodki publiczne na terapie, ktdore przynoszg najlepsze efekty zdrowotne
i pomagajg redukowac koszty posrednie, co w dtuzszej perspektywie poprawi kondycje zdrowotng
Polakdw 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, dziatah i rekompensat
pokrywanego przez firme ubezpieczajagcg. Taka sama zasada powinna dotyczy¢ dziatan
podejmowanych przez NFZ. Przy okresleniu zawartosci koszyka $wiadczen gwarantowanych
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proponujemy przyjecie zasady finansowania $wiadczen diagnostycznych i terapeutycznych
z nastepujacych obszaréw medycyny: ostre stany zagrazajace zyciu, drogie procedury szpitalne,
diagnostyka i leczenie choréb przewlektych. System powinien gwarantowaé¢ réwny dostep
do swiadczen zdrowotnych zgodnych z aktualng wiedza 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 placoéwki leczniczej. Jedynym warunkiem podpisania umowy z NFZ powinno by¢
zweryfikowane spetnianie przez placowke okreslonych wymogdéw jakosci, umozliwiajgcych realizacje
konkretnej procedury i zapewnienie kontynuacji leczenia, nie 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. obejmujgcego wszystkich obywateli w wieku 18-62 lata) optacania
sktadki na ubezpieczenie zdrowotne, co zwiekszajgc liczebnos¢ owej grupy mogtoby nawet
pozwoli¢ na obnizenie sktadki.

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

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

Alternatywne rozwigzanie to wprowadzenie ubezpieczert 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, ktdorych czynniki sprawcze zostaty dobrze poznane, a dzieki
wczesnemu wykryciu mogg byé 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 panstwo z akcyzy
na papierosy i alkohol, ktéra powinna wzrosngé oraz z kar naktadanych na przemytnikow
i nielegalnych producentéw papieroséw i alkoholu. Wsparciem Funduszu mogtaby by¢ réwniez
nadwyzka finansowa uzyskana z polisy dobrowolnych ubezpieczer komplementarnych.

10. POWOLANIE FUNDUSZU NA RZECZ CHOROB RZADKICH | ULTRARZADKICH

Uwazamy, ze we wspotczesnym spoteczenstwie wyznajgcym zasady solidaryzmu, pacjentowi, ktorego
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.
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11. SYSTEMOWE WSPARCIE DLA OSOB UCZESTNICZACYCH W PROGRAMIE WALKI Z OTYtOSCIA
| NADWAGA - ,, MOTYWACJA+”

Schorzenia te stajg sie coraz powazniejszym zagrozeniem cywilizacyjnym w panstwach
wysokorozwinietych. Proponujemy zatem wprowadzenie finansowych form zachety do walki
z otytoscia dla 0séb 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 szkdét przedmiotu pod nazwa
,Podstawy zdrowego zycia” bedgcego elementem Krajowego Programu Promocji Zdrowia
realizowanego we wspotpracy Rzadu z Kosciotem . Aktywny udziat w programie i poprawa parametréw
zdrowotnych powinny by¢ premiowane zmniejszeniem obcigzen podatkowych, zmniejszeniem 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 placdwek dziennego pobytu dla senioréw oraz oséb ze znacznym
uposledzeniem funkcji poznawczych czy motorycznych. W ramach koordynacji opieki
w POZ i wsparcia opieki srodowiskowej postulujemy aktywizacje programu wolontariatu szkolnego
skierowanego do 0sdb potrzebujgcych pomocy.

14. POWOLANIE EUROPEJSKIEJ UNIl ZDROWIA

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

15. UTRZYMANIE ZASADY OBOWIAZKOWO$CI SZCZEPIEN OCHRONNYCH W POLSCE
Obowigzkowe szczepienia, stanowigc ochrone indywidualng oraz sSrodowiskowa, s3 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,
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e zapewni¢ mozliwie najskuteczniejszg ochrone osobom z medycznymi przeciwskazaniami
do szczepien zapewni¢ wzrost wyszczepialnosci oséb dorostych.

16. PROMOCIJA POLSKI PRZEZ ZDROWIE

Dotychczasowe doswiadczenia projektdow z zakresu zdrowia promujacych Polske wskazujg na duig
efektywno$¢ tego typu dziatan, szczegdlnie w panstwach biedniejszych (Afryka, Azja Srodkowa).
Proponujemy, by w ramach promocji Polski za granicg, 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.

Skup, cho¢ kilka minut, tylko na nim swojg uwage — dajac 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.

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

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

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.

Petnigc swojg niefatwa misje lekarskg, badz cierpliwy, nie zapominaj o dobrych i cieptych stowach,
nie obrazaj sie i nie gniewaj na pacjenta, a swojg postawa i dziataniem zaswiadczaj
o zbieznosci swoich celdw z celami pacjenta stosownie do jego potrzeb, oczekiwan i zyczen oraz
zgodnie z jego wolg, s$wiatopoglagdem i filozofig zycia.

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

Dziewiec krokdw 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 II: Ogranicz liczbe kalorii, jedz wolniej i unikaj przetworzonych pokarmdéw, 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: Bagdz 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.
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RAPORT MEDYCZNEJ RACIJI STANU PT. CHOROBY RZADKIE — NOWE OTWARCIE

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

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

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