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WSTEP

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

W imieniu Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych mam zaszczyt
i przyjemnosc¢ serdecznie powita¢ Panstwa na kolejnym juz,
czwartym wydarzeniu z cyklu debat eksperckich pod tytutem
,Healthcare Policy Summit”, poswieconych najpilniejszym
priorytetom w obszarze ochrony zdrowia.

Tym razem tematem przewodnim naszej dyskusji bedg schorzenia,
ktérych nazwa moze wydawad sie laikowi nieco mylgca — mowa tu
bowiem o chorobach okreslanych rzadkimi, ktore jednak dotykajg
tgcznie nawet 3 miliony Polek i Polakow. Tym samym stanowig
one ogromne i wcigz rosngce wyzwanie dla funkcjonowania opieki
zdrowotnej.

Jako ze wuystepuje tutaj nie tylko z ramienia Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych, ale réwniez unijnej
instytucji, jakg jest Europejski Komitet Ekonomiczno-Spoteczny, to w moim wystgpieniu przedstawie Panstwu
pokrétce stan prac nad regulacjami dotyczgeymi chordb sierocych na poziomie wspolnotowym.

Przede wszystkim Komisja Europejska zapowiedziata po wielu odroczeniach, ze przyjmie w najblizszych
miesigcach projekt nowelizacji rozporzadzenia w sprawie chordb sierocych, przyjetego jeszcze w 2000
roku. Najpewniej propozycja ta zostanie przedstawiona jako wiekszy pakiet legislacyjny, wraz z przeglgdem
ogolnego prawodawstwa farmaceutycznego oraz rozporzgdzeniem dotyczgcym lekow pediatrycznych —
gdyz, jak wiemy, choroby rzadkie czesto dotykajg takze najmtodszych.

Duze nadzieje daje nam takze stanowisko obecnej, szwedzkiej prezydencji w UE, ktéra juz w swoim dokumencie
programowym zwrocita uwage na to, jak wazne jest zajecie sie problemem chorob rzadkich, szczegodlnie
majac na uwadze braki w dostepnosci lekdw, ktorych bylismy swiadkami w czasie pandemii. Méwit o tym
niedawno szwedzki minister zdrowia Acko Ankarberg Johansson - jednoczesnie zwracajgc uwage, ze w tym
momencie pitka lezy po stronie Komisji, ktora jako jedyna w Unii ma inicjatywe ustawodawczg.

W tym kontekscie warto dodag¢, ze wiecej szczegdtow na temat regulacji w odniesieniu do chordb sierocych
powinnismy poznac po posiedzeniu Rady Europejskiej na poczatku maja — zgodnie z planem prac, to wtasnie
wtedy majg odbyc¢ sie kluczowe dyskusje zwigzane z omawianymi reformami.

Z uwagi na to, ze w EKES bytam sprawozdawcg opinii dotyczgcej Europejskiego Planu Walki z Rakiem -
a wiele z nowotworow to takze choroby rzadkie — musze wspomnieé w tym miejscu rowniez o nowej inicjatywie
obrazowania raka, rozpoczetej 23 stycznia. Zaktada ona, ze powstata do 2025 r. infrastruktura obejmie
ponad 100 tys. przypadkéw zachorowan i co najmniej 60 mln opatrzonych adnotacjami obrazow raka,
co walnie przyczyni sie do lepszej diagnostyki nowotworow.

Nie zmienia to jednak faktu, ze w obecnej sytuacji sq jedynie kroplg w morzu potrzeb, a instytucje unijne nie
zrobig wszystkiego za nas.

Dlatego wtasnie zebralismy sie tutaj, by gronie najwybitniejszych ekspertow, przedstawicieli publicznych
instytucji oraz organizacji pacjenckich wspdlnie zastanowi¢ sie jak nalezy dziatac, by skutecznie stawi¢ czota
ponad osmiu tysigcom zidentyfikowanych chorob rzadkich.

A korzystajgc z okazji dziekuje wszystkim Panstwu za przybycie i zycze owocnej dyskus;jil

#= | PozyYTKU w ramach Rzgdowego Programu Rozwoju Organizaciji Obywatelskich na lata 2018-2030
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WPROWADZENIE

Dr n. med. Jakub Gierczynski
MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Natalia Miller

Dyrektor Instytutu Rozwoju
Spraw Spotecznych

Choroby rzadkie to bardzo rzadko wystepujgce schorzenia uwarunkowane najczesciej genetycznie
(ok. 80% wszystkich chorob rzadkich), o przewlektym i czesto ciezkim przebiegu, w okoto potowie ujawniajg sie
w wieku dzieciecym. Ze wzgledu na rzadkos¢ wystepowania, trudnosci w rozpoznawaniu i brak swiadomosci
spotecznej, wiedza o tych chorobach byta dotychczas niewielka. Dotychczas wykryto ponad szesc tysiecy
rzadkich chorob, a nowe choroby sqg regularnie opisywane w literaturze medycznej. Cierpi na nie od 6%
do 8% populacji. W slad za definicjg chorob rzadkich zalecang w Unii Europejskiej schorzenie uznaje sie
w Polsce za chorobe rzadkg, jesli dotyka ona nie wiecej niz 5 na 10 tys. osob. Uwzgledniajgc polskie dane
demograficzne okazuje sie, ze na choroby rzadkie w Polsce cierpi od 2,3-3 mln osob.

Choroby rzadkie sqg traktowane priorytetowo w Polsce zgodnie z Rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia
22 listopada 2021 r. w sprawie priorytetow zdrowotnych i zapisem: ,11) poprawa diagnostyki i leczenia
choroéb rzadkich.”

W 2021 r. wszedt w zycie Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2021-2023, ktory zaktada zmiany w szesciu
obszarach: Osrodki Eksperckie Chorob Rzadkich; Diagnostyka chorob rzadkich, w tym dostep do
nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych; Dostep
do lekow i srodkow specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich; Polski Rejestr Chorob
Rzadkich; Paszport pacjenta z chorobg rzadka oraz Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie”. Budzet
alokowany na realizacje Planu to ponad 130 mln zt. W 2022 r. zostata powotana Rada ds. Choréb Rzadkich.

Szczegodlnie wazng i fundamentalng dla optymalizacji opieki nad pacjentem z chorobg rzadka jest poprawa
diagnostyki chordb rzadkich, w szczegolnosci zwiekszenie dostepu pacjentow do nowoczesnych metod
diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowej technologii genomowej, jakg jest catogenomowe
sekwencjonowanie (Whole Genome Sequencing - WGS). Kluczowym powinno byc¢, jak najszybsze
zapewnienie odrebnego finansowania ze srodkéw publicznych nowoczesnej diagnostyki chordb rzadkich
z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych. Wybor wtasciwego badania genetycznego
na wczesnym etapie procesu diagnostycznego ma kluczowe znaczenie. Za pomocqg wielkoskalowych
badan genomowych mozna ustali¢ przyczyne wiekszosci chorob rzadkich uwarunkowanych genetycznie.
Technologia sekwencjonowania nowej generacji jest obecnie najbardziej wydajng analiza genetyczng,
ktora pozwala na zbadanie catego genomu ludzkiego, jadrowego i mitochondrialnego z wysokg czutosciq
i doktadnoscig w bardzo krétkim czasie. Efektywne wykorzystanie wielkoskalowych badan genomowych
w diagnostyce chorob rzadkich wymaga zarowno wtasciwego doboru diagnostyki do konkretnej sytuagcii
klinicznej, jak i umiejetnosci interpretacji ztozonych wynikow w kontekscie klinicznym. W zwigzku z powyzszym
konieczne jest zaktualizowanie i rozszerzenie katalogu badan genetycznych o wielkoskalowe badania
genomowe oraz ustalenie zasad ich finansowania w diagnostyce pre- i postnatalnej oraz posmiertnie.
Zazwyczaj obiektywng trudnoscig we wprowadzeniu rozwigzan innowacyjnych jest brak bazy aparaturowe;
i wyszkolonego wysokospecjalistycznego personelu medycznego. W tym przypadku nie jest to powazne
ograniczenie, poniewaz aparatura Next Generation Sequencing (NGS) jest juz dostepna i z powodzeniem
uzywana przez liczne osrodki diagnostyczne w Polsce (Uniwersytety Medyczne, wysokospecjalistyczne
szpitale). Konieczne bytoby doposazenie jedynie wybranych jednostek medycznych. Podobna sytuacja
dotyczy wykwalifikowanego personelu. W Polsce dziatajg zespoty diagnostyczne dysponujgce wiedzq jak
tego typu wynik diagnostyczny interpretowac. W ramach realizacji Planu zostaty opracowane rekomendacje
dotyczagce diagnostyki genetycznej chordb dziedzicznych (w tym chorob rzadkich). Przygotowat je zespot
ekspertow genetyki cztowieka i konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej. Jest to pierwsze
w Polsce opracowanie rekomendacji dotyczgcych diagnostyki genetycznej. Mozna oczekiwac, ze znakomicie
przyczyni sie ono do poprawy stanu diagnostyki chorob rzadkich. W Ministerstwie Zdrowia toczqg sie prace
w zakresie poszerzenia obszaru diagnostyki genetycznej, jako swiadczen gwarantowanych w zakresie
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej o badania metodg porownawcze] hybrydyzacji genomowej
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do mikromacierzy (aCGH), badania catoeksomowe (WES, Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem
technologii sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS, Next Generation Sequencing) w diagnostyce
choréb genetycznie uwarunkowanych oraz analizy ekspresji genu lub kilku genow (w tym gendw fuzyjnych)
przy uzyciu metody Real-Time PCR - ilosciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie rzeczywistym.
Zostata utworzona nowa specjalizacja w dziedzinie ochrony zdrowia ,medyczna genetyka molekularna”
dla kierunkow biomedycyny, biotechnologii, biologii i genetyki oraz zostat powotany zespdt w celu
opracowania i aktualizacji programu specjalizacji medycznej genetyki molekularnej w dziedzinach majgcych
zastosowanie w ochronie zdrowia.

W procesie optymalizacji diagnostyki i leczenia chorob rzadkich powinno sie wykorzysta¢ potencjat
Funduszu Medycznego, wprowadzonego ustawowo w 2020 r. z inicjatywy Prezydenta RP, we wspotpracy
z Ministrem Zdrowia. Z Funduszu Medycznego powinny byé¢ finansowane profilaktyka, wczesne
wykrywanie, diagnostyka i leczenia choréb rzadkich. Z Funduszu Medycznego zostata sfinansowana
refundacja publiczna pieciu technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci z listy Ministra Zdrowia
z maja 2021 r. oraz dwoch technologii lekowych o wysokim poziomie innowacyjnosci z listy Ministra Zdrowia
z maja 2022 r.

W latach 2019-2023 poprawia sie sukcesywnie dostep refundacyjny do terapii lekowych stosowanych
w leczeniu chorob rzadkich - w ramach Ustawy Refundacyjnej oraz Funduszu Medycznego. Jest to tym
bardziej cenne, ze tylko w przypadku ok. 5% chordb rzadkich sqg zarejestrowane terapie lekowe. W 2021
r. na zrefundowanych 68 nowych czagsteczko-wskazan ogotem 29 dotyczyto chordb rzadkich, takich
jok: ostra porfiria wgtrobowa, fenyloketonuria, ostra biataczka limfoblastyczna, przewlekta biataczka
limfocytowa, szpiczak plazmocytowy, ostra biataczka szpikowa, mastocytoza, rak z komorek Merkla, rak
wagtrobowokomaorkowy, rak tarczycy, rak kolczystokomaorkowy skory, przewlekta choroba nerek z nastepstwami
nieprawidtowego lub niewystarczajgcego metabolizmu biatek, tetnicze nadcisnienie ptucne, choroba
Cushinga, hemofilia A i B, dziedziczny obrzek naczynioruchowy, cystynoza nefropatyczna, choroba Wilsona,
zespot miasteniczny Lamberta-Eatona, autosomalnie dominujgca posta¢ zwyrodnienia wielotorbielowatego
nerek, pierwotna matoptytkowos$¢ immunologiczna, nabyta ciezka niedokrwistos¢ aplastyczna, przewlekte
zakazenia ptuc u pacjentow z mukowiscydozg i aktywne mikroskopowe zapalenie jelita grubego. W 2022
r. na zrefundowanych 115 nowych czgsteczko-wskazan lekow 37 dotyczyto chordb rzadkich, takich jak:
guzy neuroendokrynne trzustki, guzy neuroendokrynne przewodu pokarmowego, cystynoza nefropatyczna,
choroba Devica, zaburzenia cyklu mocznikowego, rak wgtrobowokomaorkowy, mielofibroza, chtoniaki, ostra
biataczka szpikowa, wieloogniskowa choroba Castlemana, hemofilia A i B, nocna napadowa hemoglobinuria,
rdzeniowy zanik miesni, ostra porfiria watrobowa, mukowiscydoza, pierwotna hiperoksaluria typu 1, dystrofia
miesniowa Duchenne'a, gruzlica ptuc wielolekooporna, odczulanie wysoko immunizowanych dorostych biorcéw
przeszczepu nerki, dziedziczny obrzek naczynioruchowy i fenyloketonuria. Od stycznia 2023 r. zrefundowano
17 nowych czasteczko-wskazan w zakresie terapii chordb rzadkich: szpiczaka plazmocytowego, przewlektej
biataczki limfocytowej, chtoniakdw, czerwienicy prawdziwej, pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej
i zespotow mieloplastycznych.

Programy lekowe NFZ w zakresie choréb rzadkich stanowiag az 63% (71 programéw lekowych)
ze 112 programoéw lekowych ogétem (100%). Na szczegolne docenienie zastuguje dziatanie Zespotow
Koordynacyjnych w programach lekowych z zakresu chordb rzadkich. Sg to Zespoty Koordynacyjne:
ds. Chorob Ultrarzadkich, ds. leczenia chorych na rdzeniowy zanik miesni, ds. CAR-T, ds. leczenia Nocnej
Napadowej Hemoglobinurii, ds. leczenia wysoko immunizowanych potencjalnych biorcow nerki, ds. leczenia
chorych na raka kolczystokomorkowego skory, ds. leczenia chorych na dystrofie miesniowg Duchenne’q,
ds. leczenia chorych na ostrg porfirie watrobowq, ds. stosowania hormonu wzrostu, ds. leczenia chorych
na pierwotng hiperoksalurie typu 1,

Nalezy podkreslic, ze w Polsce znakomicie dziota Program Badan Przesiewowych Noworodkow
koordynowany przez Zaktad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej oraz Zaktad Genetyki
Instytutu Matki i Dziecka obejmujgcy 30 jednostek chorobowych.

Z perspektywy pacjentow i ich rodzin najwiekszym wyzwaniem jest wczesna i sprawna diagnostyka
- w tym molekularna, funkcjonowanie osrodkéw eksperckich choréb rzadkich oraz koordynacja
i kompleksowos¢ opieki. Potwierdza to Audyt Krajowego Forum Orphan z 2022 r., ktory zebrat opinie 37
(72 proc.) z 51 organizacji cztonkowskich pacjentéw z chorobami rzadkimi. Ok. 40 proc. respondentow
(15 organizaciji) wskazato na poprawe sytuacji osob z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate
60 proc. organizacji pacjenckich objetych badaniem (22) jest zdania, ze sytuacja osdb chorych na choroby
rzadkie nie ulegta poprawie. 91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien
i optymalizacji opieki, a szczegodlnie utworzenia osrodkow referencyjnych, modelu opieki koordynowanej oraz
wtgczenia fizjoterapeutow i rehabilitantow. 83% organizaciji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie
poprawy dostepu do technologii lekowych. 83% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos¢ poprawy
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dostepu do diagnostyki, w tym w szczegodlnosci dostepu do badan genetycznych, ale réwniez monitorowanie
postepu choroby. 71% organizacji pacjenckich zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie
edukaciji lekarzy, przyznawania swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekunow, wsparcia w szkole,
edukaciji i wzrostu dostepnosci do informaciji czy utworzenia rejestru pacjentow. 69% organizacji pacjenckich
podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane z technologiami lekowymi, wyrobami medycznymi,
diagnostykg czy optymalizacja opieki. 40% respondentéw wskazato na poprawe sytuaciji osob z chorobami
rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 60% organizacji pacjenckich objetych badaniem jest zdania,
ze sytuacja osob chorych na choroby rzadkie nie ulegta poprawie. 51% organizacji pacjenckich wskazato
na koniecznos$¢ poprawy w dostepie do Wgrobévv medgozngch w tym wzrostu refundagji i zmiany kryteriow
przyznawania wyrobow medycznych. 22% organizacji pacjenckich dostrzega w ramach innych potrzeb
koniecznosc¢ usprawnienia systemu orzecznictwa o mepetnosprovvnosm.
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ROUNDTABLE I:

PERSPEKTYWA DIAGNOSTYKI
GENETYCZNE] W POLSCE

Wyktad wprowadzajqcy

Prof. dr hab. n. med.

Anna Latos-Bielenska

Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki
klinicznej, Przewodniczgca Rady ds. Chorob
Rzadkich w Ministerstwie Zdrowia, Kierownik
Katedry i Zaktadu Genetyki Medycznej
Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu

Diagnostyka genetyczna jest wazna w dwéch grupach pacjentow,
z chorobami rzadkimi oraz u pacjentow onkologicznych. Jest
podstawq terapii personalizowanej, przed ktorg stoi ogromny
potencjat. Wuykorzystuje ona wysokoprzepustowe badania
genomowe. Wymaga laboratoriow, ktére sag  wyposazone
w specjalistyczny sprzet oraz dobrze wyszkolonej kadry genetykow
laboratoryjnych i informatykow.

Dane genomy powinny byc¢ chronione, istotne jest rowniez, aby byty gromadzone centralnie, z uwagi
na szybki wzrost informacji na temat danego genomu danej populacji, w tym przypadku populacji polskiej,
gdyz utatwia to interpretacje wynikow genomowych. Badania genetyczne muszg byc¢ najwyzszej jakosci,
a zatem musi by¢ konieczny wtasciwy nadzér nad laboratoriami genetycznymi. Klinicysta powinien dobrze
wykorzystac¢ badania do opieki nad pacjentem, a w nowotworach dziedzicznych oraz w chorobach rzadkich,
takze nad krewnymi pacjenta. Istnieje pilna potrzeba przyjecia ustawy o testach genetycznych, requlujacg
kompleksowo diagnostyke genetyczng.

80 % chordb rzadkich to choroby genetyczne. Diagnostyka genetyczna w chorobach rzadkich obejmuje
badania prenatalne, tj. badania ptodu, badania u osdb zyjacych zaréwno u dzieci, jak i u osdb dorostych
oraz badania genetyczne u oséb zmartych, ktore aktualnie w Polsce nie sg objete refundacjq oraz nie sqg tez
uregulowane legislacyjne.

Metody badan genetycznych stosowane w diagnostyce chorob rzadkich to cytogenetyka klasyczna,
znajdujgca zastosowanie poprzez genetyke molekularng, ale przede wszystkim sg to wysokoprzepustowe
badania genomowe, proste metody molekularne (PCR i modyfikacje, sekwencjonowanie Sangera, MLPA i in.).

Zapotrzebowanie na wysokoprzepustowe badania genomowe w diagnostyce chorob rzadkich rocznie
metodg mikromacierzy wynosi ok. 8 do 10 tysiecy. Chorzy na chorobe rzadkg zazwyczaj nie majg mozliwosci
skutecznej terapii. W kazdym przypadku ustalenie rozpoznania przyczynowego, okreslenie defektu
molekularnego jest niezmiernie wazne dla danego pacjenta oraz catej rodziny. Rozpoznanie konczy odyseje
diagnostyczng typowa dla chordb rzadkich, ogranicza hospitalizacje oraz umozliwia terapie dostepnym
lekiem, ktory jest znany na rynku i nie drogi. To roéwniez skorzystanie z terapii choroby rzadkiej, jesli zostata
ona opracowana lub udziat w badaniach klinicznych.

Plan chorob rzadkich powinien by¢ dostosowany do wszystkich grup pacjentéw, w sktad ktorego wechodzi
rehabilitacja, nadzoér onkologiczny, plan prokreacyjny, akceptacja choroby oraz wsparcie catej rodziny.
Po urodzeniu chorego dziecka z chorobg rzadkg rodzice osiem razy czesciej decydujg sie na realizacje
plandéw prokreacyjnych, jesli jest ustalone rozpoznanie. Wczesne wykrycie choroby za pomocq badan
molekularnych to oszczedzenie pacjentowi wielu badan diagnostycznych, niekiedy inwazyjnych oraz
obcigzajgcych, to rowniez oszczednosci dla budzetu oraz zmniejszenie kosztow catej diagnostyki, w danym
wypadku, az o 80%. Ww. dane majg swoje potwierdzenie w postaci “Biatej Ksiegi”, w ktérej zebrane zostaty
przypadki pacjentow leczonych bez wykorzystania badan genetycznych oraz z diagnostyka genetyczng,
co potwierdzito, ze ta sama choroba w drugim przypadku zostata zdiagnozowana bardzo szybko.
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Odpowiednio wczesénie zrobiono badania genetyczne okazujqg sie byc pieciokrotnie tanszym rozwigzaniem,
mimo iz powszechnie uwaza sie, ze sq one drogie. Czynimy starania, zeby ta diagnostyka genetyczna
w chorobach rzadkich byta naprawde dobrze wykorzystana, a poziom badan genetycznych, zeby byt
mozliwie jak najwyzszy.

W przysztym roku przewiduje sie doposazenie laboratoriow genetycznych w sprzet, ktory umozliwia
nowoczesng diagnostyke genetyczng. Wspomniane srodki sg ujete w Planie dla Chorob Rzadkich.

W tym roku ruszy certyfikacja laboratoriow genetycznych, ktére wykonujg wysokoprzepustowe badania
genomowe. Zostat juz opracowany formularz certyfikacji laboratoriow przez Centrum e-Zdrowia i pod
koniec tego roku bedzie mozliwe zgtaszanie sie laboratoriow, ktére bedqg sie ubiegac o certyfikacije.

Wazng kwestig jest rowniez zabezpieczenie kadry do diagnostyki genetycznej z zastosowaniem
wysokoprzepustowych badan genomowych. Tutaj bardzo wazne jest wykorzystanie kwalifikacji
absolwentow biotechnologii, biomedycyny i biologii molekularnej.

W projekcie ustawy o medycynie laboratoryjnej, udato sie dodac wpis, ktory méwi o tym, aby powstata nowa
specjalizacja, medyczna genetyka molekularna. Program jest juz w opracowaniu i powinien by¢ gotowy pod
koniec lutego. Jest to bardzo nowoczesny program specjalizacji, ktory w mojej ocenie bedzie odbierany jako
bardzo atrakcyjny oraz bedzie miat wielu chetnych.

Zespot ekspertow Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka oraz konsultanta krajowego w dziedzinie
genetyki klinicznej réwniez przygotowuje szczegotowe rekomendacje dla lekarzy, ktére zawierajg wytyczne,
jak powinna wyglgda¢ diagnostyka genetyczna poszczegdlnych chorob rzadkich. W diagnostyce chorob
rzadkich wynik badania genetycznego musi byc¢ interpretowany réwniez w kontekscie rodowodowo-
klinicznym. W opracowaniu sg przygotowywane standardy dotyczgce jakosci diagnostyki genetycznej.

Jednym z zagrozen obok certyfikacji laboratoriéw genetycznych to objecie diagnostykg genetyczng zbyt
matego odsetka chorych z chorobami rzadkimi. Zanim lekarz wysunie podejrzenie choroby rzadkiej oraz
skieruje do osrodka eksperckiego lub poradni genetycznej, kluczowa jest opieka koordynowana oraz edukacja
lekarzy, nie tylko POZ, ale wielu specjalizacji. Za mato jest obecnie specjalistdw genetyki klinicznej, brakuje
m. in. pielegniarek genetycznych. Konieczne sqg dziotania edukacyjne.

Dobrym narzedziem bedzie platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” oraz rekomendacje dla lekarzy
Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka i konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej.

W ostatnim czasie nastgpit ogromny wzrost zapotrzebowania na diagnostyke genetyczng w chorobach
rzadkich, obecnie tworzone sg warunki do rozwoju diagnostyki genetyczne] z zastosowaniem
wysokoprzepustowych badan genomowych. Diagnostyka genetyczna jest wpisana w Planie dla Chordéb
Rzadkich, co gwarantuje ich wykorzystanie oraz konieczne jest usuniecie barier dla rozwoju diagnostyki
genetycznej w chorobach rzadkich.
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Dr hab. n. med.

Radostaw Sierpinski
Prezes Agencji Badan Medycznych

W 2021 roku, realizujgc zatozenia Planu dla Choréb Rzadkich,
Agencja Badan Medycznych ogtosita konkurs na  badania
kliniczne w zakresie chordb rzadkich. Zostato sfinansowanych 12
projektow na kwote nieco ponad 100 milionéw ztotych. To, co jest
najwazniejsze to, fakt, ze korzystajgc z innowacyjnych terapii,
leczenie otrzymujg wszyscy pacjenci z dang mutacjqg.

Istotng czescig ww. konkursow jest wspdtpraca miedzynarodowa

przede wszystkim w zakresie genetyki, protein, chorob rzadkich czy onkologii. Wazne, aby diagnostyka
genetyczna, szczegolnie w zakresie onkologii, byta szczegdlnie wspierana w zakresie Grupy Wyszehradzkiej,
a nawet szerzej w ramach rejonu Tréjmorza. Razem z najblizszymi partnerami Niemcami, Czechami, z krajami
battyckimi chcemy dyskutowac o tym, w jaki sposdb mozemy tworzyc sieci dla chordb rzadkich, w jaki sposoéb
mozemy wspolnie realizowac granty po to, zeby dwdch pacjentéw z Polski, trzech z Czech, czterech z Wegier
i pieciu z Rumunii wspodlnie mogto korzysta¢ z diagnostyki genetycznej, z najnowoczesniejszych rekomendagii
czy metod leczenia.

W marcu br. ogtoszony zostanie konkurs na realizacje Centrum Medycyny Cyfrowej, pod ktorym kryje sie
utworzenie 10 biobankow w Polsce w czotowych uniwersytetach medycznych w jednolitym standardzie.
Agencja Badan Medycznych bedzie takie osrodki finansowac¢ w kwocie ok. 300 milionow ztotych. Zostanie
ona przekazana, do ww. uniwersytetow, instytutéw naukowo badawczych, ktore juz sg zrzeszone w ramach
Polskiej Sieci Centrow Badan Klinicznych, gdzie bedzie wdrazany jednolity standard diagnostyki genetycznej
medycyny spersonalizowanej. Z catg pewnoscia mozna stwierdzi¢, ze to jest infrastruktura przysztosci.

Joanna Parkitna

Dyrektor Wydziatu Oceny Technologii
Medycznych AOTMIT

Pacjenci caty czas borykajg sie oni z dostepnoscig do diagnostyki
genetyczne] oraz trafieniem do wtasciwego osrodka, ktory
podejmie sie leczenia. Obecnie trwajg prace nad wyceng oraz
réznymi rozwigzaniami w modelu POZ, czy to ambulatoryjnej, czy
tez ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS), aby umozliwic
pacjentom kompleksowq opieke.

Dr n. med. Marek Migdat

Dyrektor Instytutu ,Pomnik - Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie

Dobrym sygnatem jest nowelizacja ustawy o Funduszu Medycznym
z 20 grudnia 2022 r., ktoéra jasno wskazuje, ze z Funduszu bedg
finansowane badania genetyczne w populacji do 18. r.z.., ale
Narodowy Fundusz Zdrowia jasno okresla warunki finansowania ww.
badan.

W dniu 25 stycznia 2023 r. mingt termin zgtaszania uwag do

projektu zarzgdzenia prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia okreslajgcego warunki finansowania badan
genetycznych. Jezeli ww. zarzgdzenie wejdzie w zycie nadal bedziemy mie¢ olbrzymie problemy w uzyskaniu
finansowania badan genetycznych przede wszystkim dla pacjentéw hospitalizowanych.

W pediatrii w czasie pierwszej hospitalizacji, prowadzimy intensywnie diagnostyke choroby nowotworowej,
ale réwniez diagnostyke molekularng i od razu wtgczana jest chemioterapia. Hospitalizacja jest rozliczana
z chemioterapii, ktéra jest najdrozszym elementem, a wtedy nie mozna sfinansowac¢ badania genetycznego.
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Prof. dr hab. n. med. Zbigniew Zuber

Kierownik Il Oddziatu Klinicznego Dzieci Starszych
z Pododdziatami Neurologicznym i Reumatologicznym
Szpitala Dzieciecego im. Swietego Ludwika w Krakowie

Dzieki szerszej diagnostyce jestesmy w stanie zdiagnozowac pacjentow
z chorobami rzadkimi, czy ultrarzadkimi. Nasi pacjenci bardzo czesto mieli
stawiane rozne rozpoznania choroby bez wtasciwej diagnostyki, ktora nie byta
odpowiednio ukierunkowana. W tym miejscu duzg role odgrywajg badania
genetyczne, ktore nie sq refundowane. Bez dobrego wsparcia genetycznego
wtasciwie jestesmy bezradni. Plan dla Chorob Rzadkich moze rozwigzac ten
problem.

Jezeli mamy bardzo dobre rozpoznanie kliniczne, potwierdzone na wszelkie sposoby, to jest koszt kilkuset
ztotych. Jezeli bedziemy robi¢c wysokoprzepustowe badania bez okreslenia doktadnego rozpoznania
klinicznego, to jest koszt kilku, a nawet kilkunastu tysiecy ztotych.

Jezeli bedziemy pacjentow dobrze diagnozowac, ukierunkowywaé, to potem mozemy ich prawidtowo leczyc.
Dzieki nowoczesnej medycynie mamy mozliwos¢ rozpoznania pacjenta i przyblizenia jego przebiegu choroby.

Musimy mie¢ odpowiednie zabezpieczenie finansowe, poniewaz koszty rosng, a wraz z nimi rosnie dostepnosc
nowoczesnych terapii oraz nowoczesnej diagnostuyki.

Jakub Adamski

Dyrektor Departamentu Wspotpracy
w Biurze Rzecznika Praw Pacjenta

Pacjenci bardzo czesto nie wiedzg jak wazne dla diagnostyki
i leczenia choréb rzadkich sg badania genetyczne. Nalezy usprawnic
i przyspieszy¢ droge pacjenta, aby jak najszybciej trafit on na takie
badania, jezeli tylko pojawig wskazania do ich wykonania. Pacjenci powinni
otrzymac petna i przejrzysta informacje od lekarza, jok bedzie wyglgdac ich
Sciezka diagnostyki i leczenia.

Kluczowa jest dostepnos¢ do swiadczen gwarantowanych. Jesli swiadczenia sq juz zapewnione
w systemie, to wazne jest, aby pacjenci mieli do nich rzeczywisty dostep, bo nadal mamy z tym powazny
problem.

Kluczowym zadaniem Rzecznika Praw Pacjenta jest kompleksowe wsparcie pacjentow w systemie ochrony

zdrowia. Na szczescie w obszarze chorob rzadkich pacjenci sg réwniez bardzo aktywnie wspierani przez
organizacje pacjentow.

Poset Barbara Dziuk

Przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu
ds. Chorob Rzadkich

Najblizsze posiedzenie podkomisji statej ds. onkologii bedzie zajmowac sie
wsparciem genetyki. W ciggu ostatnich dwoch lat zrobilismy wielki przeskok
milowy w diagnostyce chorob rzadkich, ale tez i w obszarach zwigzanych
z catym oprzyrzgdowaniem oraz zabezpieczeniem pacjentow.
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Poset Tomasz Latos
Przewodniczgcy Sejmowej Komisji Zdrowia

Obecnie pilnuje, aby w planie prac polskiego Sejmu oraz Komisji Zdrowia znalozt
sie temat chordb rzadkich. Musimy wiecej robi¢c w obszarze ksztatcenia kolejnych
pokolen lekarzy. W dalszym ciggu obserwujemy rutynowe myslenie, zbyt rzadko
na poczgtku rozpoznania choroby lekarz bierze pod uwage wykonanie badan
genetycznych. Trzeba pacjentom oraz ich rodzinom moéwic¢ jasno i otwarcie odnosnie
do pewnych perspektyw i mozliwosci terapii w poszczegolnych jednostkach
chorobowych.

Potrzeba réwniez pewnej otwartosci ze strony Ministerstwa i Agencji Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji, aby w sposob odwazny dopuszczac do refundaciji publicznej te leki, ktére majg udowodniong
skutecznos¢, ajednoczesnie czekac na dalsze badania w przypadkach tych preparatéw, ktorych skutecznosce
jest jeszcze dyskusyjna.

Prof. dr hab. n. med. Krystyna Chrzanowska |

Konsultant wojewodzka w dziedzinie genetyki klinicznej
dla woj. mazowieckiego, Przewodniczgca Rady Naukowej
ds. Rejestrow Chorob Rzadkich, Krajowy Koordynator
Orphanet Polska, Koordynator referencyjnego osrodka
eksperckiego dla chorob rzadkich

ERN ITHACA

Dotychczasowe finansowanie z NFZ u jest po prostu niewystarczajgce. Wazne jest,

zeby badania genetyczne zlecaty kompetentne osoby, czyli lekarze genetycy, w osrodkach eksperckich
dla chordb rzadkich, ktérych brakuje. W przypadku chordéb rzadkich nie wystarczy tylko zdiagnozowac
pacjenta, nalezy wykona¢ badania w rodzinie, gdyz w ten sposob mozemy czesc¢ kosztow rozliczyé
na cztonkoéw rodziny.

Prof. dr hab. n. med. Olga Haus

Przewodniczgca Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka

Obecne dofinansowanie na poziomie nie tylko oddziatow, ale rowniez poradni
jest na bardzo niskim poziomie, co absolutnie nie wystarcza do tego, aby
pacjentom zapewni¢ wtasciwg diagnostyke. Fundusz Medyczny przede wszystkim
przeznaczony jest dla dzieci. Ta sytuacja ma ulec zmianie, poniewaz jest cata
grupa pacjentoéw dorostych, ktérzy nie zostali zdiagnozowani w dziecinstwie,
ale dopiero w wieku dorostym. Dorosli sg zostawieni z boku i mam nadzieje, ze na
chorych genetycznie tez bedziemy zwracac¢ uwage.

KOMITET Y
_—— | DO SPRAW F —’( PROO Sfinansowano ze srodkow Narodowego Instytutu Wolnosci - Centrum Rozwoju Spoteczenstwa Obywatelskiego
NIw

:3&[’.{:"1‘,’““ \' w ramach Rzgdowego Programu Rozwoju Organizacji Obywatelskich na lata 2018-2030



Stanistaw Mackowiak
Prezes Federacji Pacjentow Polskich

Sytuacja osdéb z chorobami rzadkimi w Polsce zdecydowanie sie poprawita.
Na razie te zmiaony dotycza dziatan punktowych, ale Plan dla Chorob
Rzadkich daje szanse na zorganizowanie systemowej opieki nad pacjentami.
Pacjentom potrzebne sg takie sSwiadczenia, ktére mogty zdiagnozowac
dane choroby rzadkie. Konieczne sqg rozwigzania prawne, jak i organizacyjne
zwigzane z dostepnosciq do badan genetycznych.

Prof. dr hab. n. med.
Jolanta Sykut-Cegielska

Konsultant krajowa w dziedzinie pediatrii
metabolicznej, Kierownik Kliniki Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii, Instytutu Matki i Dziecka

w Warszawie, Przewodniczgca Polskiego Towarzystwa
Wrodzonych Wad Metabolizmu

Diagnostyka chordb rzadkich to nie wytgeznie diagnostyka genetyczna, jest to

réwniez diagnostyka enzymatyczna oraz badania immunologiczne i metaboliczne. W niektorych przypadkach
bywa tak, aby zdiagnozowac¢ chorobe rzadkg, wystarczy zrobi¢ badanie biochemiczne, ktore pozwala na
szybkie i pewne rozpoznanie choroby. Dlatego te wysokospecjalistyczne badania metaboliczne powinny
byc¢ (podobnie jak badania genetyczne) uwzglednione w koszyku $wiadczen gwarantowanych, zwtaszcza ze
sg one niezbedne nie tylko w diagnostyce, ale tez w monitorowaniu przebiegu i leczenia wrodzonych wad
metabolizmu.

Prof. dr hab. n. med.

Marcin Czech

Prezes Polskiego Towarzystwa Farmakoekonomicznego,
Kierownik Zaktadu Farmakoekonomiki oraz Zespotu

ds. Kontroli Zakazen Szpitalnych w Instytucie

Matki i Dziecka w Warszawie, Podsekretarz Stanu

w Ministerstwie Zdrowia w latach 2017-2019

Po nowelizacji ustawy o Funduszu Medycznym mamy duzo szersze
mozliwosci finansowania réznych obszaréw m.in. diagnostyki i leczenia
chorob rzadkich. Jest to otwarcie do medycyny personalizowane;.

Potrzebne jest finansowanie na odpowiednim poziomie, po to, aby specjalisci genetycy, osoby odpowiednio
do tego przygotowane mogty odpowiedzialnie podejmowac decyzje, ktore stuzg pacjentom.
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ROUNDTABLE II:

WYZWANIA | POTRZEBY ZDROWOTNE
W ZAKRESIE CHOROB RZADKICH

Wyktad wprowadzajqcy

Prof. dr hab. n. med. Krystyna Chrzanowska

Konsultant wojewodzka w dziedzinie genetyki klinicznej dla
woj. mazowieckiego, Przewodniczqgca Rady Naukowej ds.
Rejestrow Chorob Rzadkich, Krajowy Koordynator Orphanet
Polska, Koordynator referencyjnego osrodka eksperckiego
dla chorob rzadkich ERN ITHACA

O chorobach rzadkich w Unii Europejskiej méwi sie od bardzo dawna. Juz w 1999 r. w ramach pierwszego
planu wspolnotowego pojawiata sie definicja choroby rzadkiej. W rozporzgdzeniu Parlamentu
Europejskiego oraz Rady jest informacja w sprawie sierocych produktow leczniczych. Nastepny
wazny komunikat Komisji Europejskiej miat miejsce w 2008 roku “Choroby rzadkie wyzwaniem
dla Europy”, czyli wskazujgey choroby rzadkie jako jeden z priorytetéw dziatan, ktorego brakuje nam w Polsce,
aby te choroby rzadkie rowniez uzyskaty taki priorytet. Nie ma tak rzadkiej choroby, ktora by nie zastugiwata
na naszg uwage. Juz 2009 roku Rada zalecata panstwom cztonkowskim opracowanie krajowych planéw lub
strategii dotyczgcych choréb rzadkich, aby zastosowaty wspolng definicje choroby rzadkiej, uczestniczyty
w opracowaniu kodyfikacji oraz sporzgdzeniu spisu w oparciu o sie¢ Orphnet. Ponadto miaty byc¢ powotane takze
specjalistyczne osrodki dla pacjentow z chorobami rzadkimi. Czas na powotywanie ich w krajach cztonkowskich
skonczyt sie w 2013 roku. Obecnie staramy sie szybko nadgoni¢. We wrzesniu 2021 roku opublikowalismy
w Monitorze Plan dla Chorob Rzadkich, a w maju Minister Zdrowia powotat trzy wazne gremia doradcze
tj. Rade ds. Choréb Rzadkich, Rade Naukowqg ds. Rejestru Chorob Rzadkich oraz Rade Naukowqg
ds. Platformy Informacuyjne;j.

Jesli chodzi o wielkoskalowg diagnostyke genetyczng to osrodki eksperckie i poradnie genetyczne
bedg miaty tutaj gtowne zadanie, szczegolnie na poczatku. Musimy sie przyzwyczaja¢ do wspotpracy
genetykoéw ogolnie oraz innych specjalistow medycyny. Jestesmy zobowigzani do tworzenia zespotow
interdyscyplinarnych.

Polski Rejestr Chordob Rzadkich obejmie populacje catego kraju, bedzie spetniat funkcje rejestru
epidemiologicznego, bedzie przygotowany do wymiany danych z rejestrami europejskimi, bo na obecnym
etapie jest to niezbedne, czyli od razu bedzie zabezpieczona odpowiednia infrastruktura. Zgtoszenia
pacjentéw do rejestru bedag odbywac sie tylko przez osrodki eksperckie choréb rzadkich oraz w poradniach
genetycznych. Osrodki, ktére nalezqg juz do struktur RN, bedg powotane bez konkursu. Natomiast pozostate
osrodki krajowe beda przystepowaty do konkursu i wtedy uzyskajg nominacje ministra zdrowia. Pacjenci
bedqa sie zgtaszali z wykorzystaniem katalogu nomenklatury oraz klasyfikacji oraz poprzez formularz
elektroniczny. Ww. rejestr jest niezwykle wazny, poniewaz pacjenci sq czesto rozproszeni oraz wystepujqg
u nich tzw. nano rare diseases, czyli takie, ktore nie wystepujg u wiecej niz 30 osdb na swiecie. W zwigzku
z tym wiadomo, ze wigze sie z tym bardzo skomplikowana droga leczenia oraz do postawienia diagnozy.
Ww. ewidencjonowanie chorych bedzie miato znaczenie dla systemow zdrowotnych. Bedzie mozna
przeprowadzi¢ badania epidemiologiczne, bo my w tej chwili nie wiemy doktadnie, w ktérych czesciach kraju,
jakich pacjentow, z jakimi chorobami posiadamy oraz w jakiej liczbie. Jest to kluczowa kwestia dla ptatnika.
W tym miejscu wazne jest uzywanie wspolnego jezyka, co umozliwiajg kody ORPHA. Jest to unikalny,
unikatowy oraz staty numer ewidencyjny i identyfikacyjny, ktoéry opisuje diagnozy konkretnych pacjentéw.
Plan operacyjny rozpisany jest na trzy lata. Opodznienie wynika z uwagi na dtugg procedure tworzenia zespotu.
Wsrod studentow oraz lekarzy, ktorzy praktykujg swiodomosé znaczenia rozpoznania chorob rzadkich jest
bardzo mata. Niespecjalnie uwazajg, ze jest to im potrzebne, a choroby rzadkie mogg wystgpi¢ w kazdej
specjalnosci i trzeba umied je wytapac i skierowac do diagnostyki albo samemu zdiagnozowag, jezeli ma sie
do tego kompetencje lub skierowac¢ do genetyka klinicznego.

Bardzo wazng kwestiq jest wtgczenie edukacyjne i zawodowe chorych, a takze rozwoj badan naukowych.
W tej chwili nie mamy finansowania konkretnych badan np. w chorobach genetycznych. Nie mozemy
wystgpi¢ np. do ABM, bo tam sie robi badania bardziej kliniczne, a nie stricte naukowe.
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Wyktad wprowadzajagcy

Prof. dr hab. n. med.

Anna Kostera-Pruszczyk

Wiceprzewodniczgca Rady ds. Chorob Rzadkich,
Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii UCK WUM,
Cztonek Rady Centrum Doskonatosci Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego ds. Chorob Rzadkich

i Niezdiagnozowanych, Kierownik Osrodka
Euro-NMD - referencyjnego Osrodka Chorob
Rzadkich Nerwowomiesniowych ERN

Posiadamy wiarygodne dane, ktore mowiqg, ze od 25% do 40% pacjentow w poczekalniach wszystkich
poradni specjalistycznych, nie tylko w osrodkach eksperckich, to pacjenci z chorobami rzadkimi.
Niestety, wiekszos¢ tych pacjentow prawdopodobnie nigdy nie dowie sie, ze cierpig na chorobe rzadka,
jesli nie postanowimy wprowadzi¢ skutecznie pewnych rozwigzan systemowych. Prowadzi to jeszcze
do kilku dodatkowych skutkow. Niektdre choroby rzadkie to sg choroby, w ktérych mozna zapewnic pacjentowi
opieke w osrodku, ktory ma specjalistow w jednej wybranej dziedzinie, ale znakomita wiekszos¢ naszych
pacjentow to sag pacjenci, ktorzy na ktoryms etapie swojej choroby, a czasem od poczgtku wymagajg opieki
wielospecjalistyczne;j.

Obecnie mamy w Polsce osrodki eksperckie, ktore nalezg do Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN).
To jest 46 Swiadczeniodawcow, w 21 sposrod 24 ERN. Nie we wszystkich jeszcze europejskich sieciach
referencyjnych Polska ma swoich przedstawicieli, ale tez liczba tych s$wiadczeniodawcow z Polski
w przeliczeniu na populacje naszego kraju oraz ogromne potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce
jest po prostu niewystarczajgca. Ponadto, ERNy zostaty powotane w niektérych tylko obszarach choréb
rzadkich.

Powotanie Osrodkéw Eksperckich dla Choréb Rzadkich (OECR) to jeden z priorytetow, bo to wtasnie
ci eksperci, bedag mogli wypetnia¢ kolejne zadania, ktore sg precyzyjnie zdefiniowane oraz oczekiwane
w ramach planu. Oznacza to, ze z jednej strony, zgodnie z Planem dla Choréb Rzadkich ci, ktorzy sg juz
w ERN, tak naprawde czekajqg tylko na decyzje Ministra Zdrowia, powotanie oraz nadanie krajowego statusu
OECR. Mamy takze nadzieje, ze procedura konkursowa wytaniania kolejnych OECR, tych pozostatych,
bardzo potrzebnych, rowniez bedzie mogta sie rozpoczac w ciggu najblizszych kilku miesiecy.

Mowigc o OECR powinnismy pamieta¢ o potrzebie stworzenia pewnych mechanizmoéw finansowania
osrodkéw eksperckich. Rozliczenie swiadczen w ramach hospitalizacji w naszym systemie ochrony
zdrowia opiera sie na jednorodnych grupach pacjentéw. W praktyce to do osrodkéw eksperckich trafiajg
dzi$ ci trudniejsi diagnostycznie i terapeutycznie pacjenci, innymi stowy do nas trafia ten ,kosztowny”, ten
.rentowny” zostaje gdzies$ indziej. Bardzo wazne jest takze tworzenie stabilnych zespotow eksperckich, nie
mozemy pozwoli¢ sobie na tracenie wyksztatconych kadr.

Kolejna sprawa, ktéra wydaje mi sie niestychanie wazna, a ktora akurat nie zostata zapisana w Planie, to
jest referencyjnosc osrodkow. Referencyjnosc to droga dwukierunkowa. To nie tylko mozliwos¢ przekazania
pacjenta do osrodka eksperckiego, to jest rowniez sytuacja, w ktorej bedzie mozna przekazac pewne
zalecenia do osrodka blizej domu pacjenta, by¢ do dyspozyciji, nie tylko dla pacjenta, rowniez dla lekarza,
zajmujgcego sie nim w miejscu zamieszkania.

Nie wszyscy chorzy z chorobg rzadkg chorujg ciezko, nie wszyscy wymagajg statej opieki osrodka
eksperckiego, czasami mogqg by¢ z powodzeniem objeci opiekqg blizej domu i wtedy bedzie nam tatwiej
wspotpracowac z ww. osrodkami oraz stuzyc naszg eksperckag wiedza. Ta wspodtpraca, tworzenie pewnych
sieci to jest kolejny krok, ktory dtugofalowo powinien znaczgco poprawi¢ sytuacje chorych z chorobami
rzadkimi.

Choroby rzadkie to sqg rowniez oprocz wielu chordob uwarunkowanych genetycznie, takze liczne choroby
nabyte. W niektorych jestesmy w stanie naszym pacjentom uratowac zycie, zdrowie, przywrécic im kolejne
wiele lat bardzo efektywnego funkcjonowania z dobrg jakoscig zycia.

To, co odroznia osrodki eksperckie, to nie zawsze jest jakies unikalne wyposazenie naszych szpitali.
To jest przede wszystkim wiedza ekspercka, wiedza, ktorg jest bardzo trudno wycenic, a ktérg my nabywamy
przez lata. Uczymy sie od naszych nauczycieli, uczymy nasze zespoty, wspotpracujemy z ekspertami
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miedzynarodowymi, bierzemy udziat w projektach badawczych, w badaniach klinicznych budujemy te
ekspertyze. To samo badanie USG wykonane przez adepta lub przez eksperta nie zawsze daje te samqg
informacje. OECR majg potgczy¢ znakomitg wiedze i doswiadczenie z nowoczesng bazg diagnostyczng
i mozliwosciami terapii.

Wycena procedur w chorobach rzadkich nie jest tatwa. Dla mnie obecnie najwiekszym wyzwaniem przy
dosyc¢ dtugiej kolejce pacjentéw, ktérzy oczekujg na swiadczenia, sg takie podstawowe kwestie, jak bilans
i kontrakt. Na to zwracajg uwage Dyrekcje naszych szpitali. Chcielibysmy moc sobie pozwoli¢ na zwiekszenie
zatrudnienia, np. zatrzymac¢ swietnego rezydenta, wyszkolonego przez nas, ktory marzy o tym, aby sie
zajmowac trudnymi chorymi.

Druga kwestia to fakt, ze dzieki Planowi OECR bedg mogty rowniez siegac¢ po wysokokosztowe badania,
rowniez badania genomowe. | tu kluczem do racjonalnie prowadzonej diagnostyki jest wtasciwa kwalifikacja
pacjenta do odpowiednich badan diagnostycznych. Czasem wiemy, ze dla potwierdzenie choroby
wystarczy celowane badanie genetyczne za trzysta ztotych, wiemy takze, kiedy konieczne dla ustalenia
rozpoznania jest badanie za 6000 zt. Odpowiednio zaplanowana diagnostyka, dobre roznicowanie choroby
nabytej z genetyczng przektada sie na sukces zyciowy i spoteczny naszych pacjentow, ich rodzin oraz
oszczedza z pewnoscig duzo srodkow w systemie. Chcielibysmy, aby Narodowy Fundusz Zdrowia dostrzegt
specyfike naszych szpitali, naszych poradni, naszych oddziatow i adekwatnie je finansowat.

Wuyktad wprowadzajagcy

Prof. dr hab. n. med.

Karina Jahnz-Rozyk

Konsultant krajowa w dziedzinie alergologii,
Kierownik Kliniki Chorob Wewnetrznych,

Pneumonologii, Alergologii i Immunologii Klinicznej
Wojskowego Instytutu Medycznego - PIB

Choroby rzadkie, to choroby wystepujgce z czestoscig S5 na 10 000
0sob lub rzadziej. Niemal 50% rzadkich choréb dotyczy dzieci, a okoto
30% pacjentoéw dotknietych tymi chorobami umiera przed 5. rokiem
zycia. Choroby rzadkie sg przyczyng 30% hospitalizacji w szpitalach
dzieciecych, 40-45% zgonow przed 15. rokiem zycia i stanowiq
10-25% chorob przewlektych u dorostych. Obecnie okoto 5% chorych z chorobg rzadkg ma szanse
na leczenie i poprawe stanu zdrowia dzieki dostepnym terapiom. Odsetek ten bedzie sie stopniowo zwiekszat
wskutek bardzo dynamicznego rozwoju badan ukierunkowanych na poszukiwanie i opracowanie lekéw lub
terapii dla poszczegdlnych chorob rzadkich.

Europejska Agencja Lekow petni centralng role nad rozwojem i autoryzacja lekéw stosowanych w chorobach
rzadkich (lekéw orfanowych). Choroby rzadkie w swietle prawodawstwa Unii Europejskiej uzyskaty swoj
szczegolny status, kiedy Komisja Europejska w dniu 29 kwietnia 1999 r. (nr 1295/1999/EC), przyjeta
wspolnotowy program w dziedzinie rzadkich chordb w zakresie zdrowia publicznego (1999-2003).
Rozporzagdzenie nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r. zaznacza, ze pacjenci
cierpigey na rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakosci leczenia jak inni pacjenci.
Na mocy Decyzji Parlamentu Europejskiego i Rady UE (nr 1350/2007/WE) ustanawiajacej drugi program
dzictan w dziedzinie zdrowia na lata 2008 - 2013 wydano Zalecenie Rady UE z dnia 8 czerwca 2009 r.
w obszarze chordb rzadkich (2009/C 151/02), ktére zaleca Panstwom Cztonkowskim ustanowienie i realizacje
planow dotyczacych rzadkich choréb. W Polsce zatozenia Planu dla Chorob Rzadkich opracowane zostaty
w procesie szerokich konsultacji w 2011 roku w ramach inicjatywy Krajowego Forum na rzecz terapii choréb
rzadkich, a nastepnie zostaty przedstawione Zespotowi ds. Choréb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia.
W zakresie diagnostyka - zapewnienie szybkiej, wysokospecjalistycznej, diagnostyki. W zakresie badan
genetycznych - wprowadzenie wysokospecjalistycznych badan genetycznych w zakresie niezbednym
do diagnostyki i monitorowania leczenia pacjentow z okreslonymi chorobami rzadkimi. W zakresie
Swiadczen zdrowotnych - poprawa w dostepie do wysokiej jakosci innowacyjnych swiadczen opieki
zdrowotnej. W zakresie wiedzy i $wiadomosci — poszerzanie wiedzy o chorobach rzadkich.
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Dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE), to rzadka choroba dziedziczona autosomalnie dominujaco
spowodowana niedoborem C1-INH. Obnizona aktywnos$é/niedobor C1-INH powoduje wzrost poziomu
bradykininy. Nawracajgce ataki obrzeku — w obrebie bton sluzowych lub pod skérg. Bradykinina — gtowny
mediator prowadzgcy do objawow w HAE (bdl, puchniecie). Ataki sag zwykle bolesne, ostabiagjgce i mogqg
zagrazaé zyciu. Smiertelnosé z powodu uduszenia na skutek napadow krtaniowych u pacjentéw z brakiem
diagnozy HAE wynosi 29% (n = 63/214), natomiast $miertelno$¢ z powodu uduszenia z powodu atakow
krtaniowych u pacjentow z diagnozg HAE wynosi 3% (n=7/214). Dtugos¢ zycia niezdiagnozowanych pacjentow
z HAE, ktérzy umierajg z powodu atakow krtani jest érednio o 31 lat krétsza od niezdiagnozowanych
pacjentow, ktérzy umierajg z innych przyczyn. Leczenie - strategia ogolna, to leczenie napadow, profilaktyka
krétkoterminowa oraz profilaktyka dtugoterminowa. W ramach programu lekowego B.122. Leczenie
zapobiegawcze chorych z nawracajgcymi napadami dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego o ciezkim
przebiegu kwalifikacji $wiadczeniobiorcéw do terapii dokonuje Zespot Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich,
powotywany przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia. Do programu kwalifikowani sq pacjenci, ktorzy
spetniaja nastepujagce kryteria: rozpoznany dziedziczny obrzek naczynioruchowy (HAE) typu | lub typu I, wiek
od 12 roku zycia, udokumentowane, czeste wystepowanie ciezkich atakéw obrzeku naczynioruchowego —
minimum 12 atakow (brzuch, krtan, gardto) z udokumentowanym uzyciem leku ratunkowego w ciggu ostatnich
6 miesiecy. Ponadto do programu lekowego kwalifikowani sg réwniez pacjenci powyzej 12 roku zycia, ktoérzy
byli leczeni skutecznie lanadelumabem w ramach innego sposobu finansowania terapii (z wyjatkiem badan
klinicznych), pod warunkiem, ze w chwili rozpoczecia leczenia spetniali kryteria kwalifikacji do programu
lekowego. Wymaganiem wobec swiadczeniodawcow udzielajacych sSwiadczen z zakresu programow
lekowych jest fakt, ze $wiadczeniodawca musi uzyskaé pozytywng opinie konsultanta krajowego w dziedzinie
alergologii. Obecnie pogram realizuje 18 osrodkéw klinicznych. W ubiegtym roku zostata wprowadzona m.in.
refundacja umozliwiajgca leczenie profilaktyczne, dla pacjentdw z ciezkim, czesto nawracajgecym obrzekiem
naczynioruchowym (HAE). Byt to niewgtpliwie przetom, jesli chodzi o leczenie pacjentow z HAE. W przypadku
chorych, ktorzy majg czeste i ciezkie ataki obrzeku naczynioruchowego, lepiej jest im zapobiegac, stosujgc
profilaktyke, niz doprowadzac¢ do kosztownej hospitalizacji. Jest to nie tylko bezpieczniejsze dla pacjentdw,
ale réowniez efektywniejsze kosztowo. Po pottora roku funkcjowania programu wydaje sie, ze zapisy i kryteria
wtgczania do programu lekowego powinny byc¢ ztagodzone. Biorge pod uwage, jak kluczowa jest profilaktyka
dla pacjentow z HAE, istniejg kwestie wymagajgce doprecyzowania badz optymalizacji, w istniejacym
programie lekowym, aby zmaksymalizowac efekt leczenia oraz poprawi¢ jakos$ zycia pacjentow z ciezkim
przebiegiem choroby.

Joanna Parkitna

Dyrektor Wydziatu Oceny Technologii Medycznych
AOTMIT

Jestesmy silni sitg tych, z ktorymi wspotpracujemy. Agencja moze wycenic
wszystko, pod warunkiem, ze zaktady opieki zdrowotnej sg gotowe na to,
aby przekazac konkretne dane wedtug konkretnych kodow. Prowadzimy
intensywne szkolenia po to, aby pracownicy zaktadoéw opieki zdrowotnej
wiedzieli, jak we wtasciwy sposob przygotowywaé dane kosztowe dla
agenciji.

Dr n. med. Marek Migdat

Dyrektor Instytutu ,Pomnik - Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie

Budowanie systemu osrodkéw eksperckich w oparciu o europejskie sieci
referencyjne, nie sq dedykowane konkretnym chorobom, sg dedykowane
problemom. Prosze pamieta¢ o tym, ze nie ma zadnego zwigzku
z finansowaniem tego przez Narodowy Fundusz Zdrowia. W naszym
Instytucie mamy siedem sieci referencyjnych. Ta, ktora dziata najbardziej
aktywnie jest dedykowana transplantologii, w naszym przypadku
przeszczepom wdgtroby i nerek jako jedyny osrodek w Polsce. Tyle,
ze proces do kwalifikacji nie bedzie finansowany, poniewaz odbywa sie w zupetnie innych klinikach. Nalezy
bardzo doktadnie okresli¢, co oznacza osrodek referencyjny i w jakim zakresie, po to, aby przetozyto sie to
na traktowanie zakresow swiadczen.
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Prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak

Konsultant krajowy w dziedzinie endokrynologii

i diabetologii dzieciecej, Cztonek Rady ds. Chorob
Rzadkich, Przewodniczgcy Zespotu Koordynacyjnego
ds. Chorob Ultrarzadkich, Kierownik Kliniki Pediatrii,
Endokrynologii, Diabetologii, Chorob Metabolicznych
i Kardiologii Wieku Rozwojowego Pomorskiego
Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie;

Zespot Koordynacyjny ds. Chorob Ultrarzadkich, ktorym kieruje jest pierwszym w Polsce i na nim oparte
sg wszystkie inne zespoty oraz programy lekowe. Poczgtkowo byty to pojedyncze programy, a aktualnie
mamy 13 programow lekowych i blisko 600 pacjentow.

Dagzymy do tego, zeby istniaty konkretne kanony leczenia tak, jak jest na catym swiecie. Badania genetyczne
uwazam za podstawe i wiele tych badan nalezatoby prowadzi¢ i wykonywac w Polsce, zeby nie trzeba byto
wysytac za granice ani materiatu, ani pacjentow na badania.

Chciatbym podkresli¢ kwestie efektywnosci terapii i wspaniatych wynikow programow lekowych dla pacjentow
z dziedzicznym obrzekiem naczynioruchowym, jesli chodzi o profilaktyke. W naszym osrodku mamy dziecko,
ktore choruje na te chorobe i po wprowadzeniu profilaktyki dziecko jest zdrowe, a wczesniej. co kilka dni
odwiedzato SOR.

Jest wiele chordb, gdzie leki mogg spowolni¢ chorobe i tych programdw lekowych jest coraz wiecs;j.

Jedng z kwestii, ktéra mnie martwi to fakt, ze zachwycamy sie efektywnoscia leczenia, badaniomi
genetycznymi, ale zapominamy o pacjencie, bowiem wielu z nich wymaga rehabilitacji. Nie wszystko
potrafimy leczyc, a szczegdlnie ci pacjenci, ktérzy nie majg odpowiedniej terapii bgdz terapii celowane;j,
zostajg czesto pozostawieni sobie sami.

Duzo mowimy o edukagji, o edukacji personelu, a zapominamy o tym, ze sq dzieci, mtodziez i osoby doroste.
Wiele choréb wymaga specjalistycznej edukacii, jezeli chodzi o pacjentow. W zwigzku z tym nie powinnismy sie
skupiac tylko na aspektach medycznych. Powinnismy zaczqc dialog z przedstawicielami Ministerstwa Edukacji
Nauki, poniewaz wielu z tych pacjentéw wymaga wsparcia w zakresie socjalnego wsparcia czy spotecznego.
Wiele osob sposréd tych, z chorobami rzadkimi mogtoby pracowac, o ile byliby do tego przygotowani.
Co wiecej, nie byliby pdzniej ciezarem dla catego spoteczenstwa, pobierajgc renty czy inne formy wsparcia.
Gdyby ten proces leczenia, edukacji i pozniej przygotowania zawodowego przebiegat prawidtowo, to mogliby
podjgc prace zawodowq i przynosi¢ dochdd catemu spoteczenstwu.

Najwazniejsze jest to, aby choroba rzadka zostota szybko i prawidtowo zdiagnozowana, najlepiej tuz
po urodzeniu, oraz aby jak najszybciej zostato wdrozone odpowiednie leczenie.

Prof. dr hab. n. med. Zbigniew Zuber

Kierownik Il Oddziatu Klinicznego Dzieci Starszych
z Pododdziatami Neurologicznym i Reumatologicznym
Szpitala Dzieciecego im. Swietego Ludwika w Krakowie

Ok. 20 %pacjentow, ktérzy sg w poradni specjalistycznej, nigdy nie zostanie
zdiagnozowanych. Dodatkowo, bardzo czesto pacjenci z naszej dziedziny wczesniej
zostajg zoperowani nim zostang rozpoznani. To jest wtasnie ten wazny element
btednej diagnostyki i narastania kosztow. Odyseja diagnostyczna to nie tylko
to, ze pacjent ma wykonywanych wiele kosztownych procedur medycznych.
Dochodzqg tu czesto choroby wspdétistniejgce i powiktania w przebiegu choroby,
do tego rehabilitacja, dalsze postepowanie oraz kompleksowa opieka.

W przypadku choroby Huntera bardzo wazne jest zniesienie kryterium wiekowego w programie lekowym.
Postulowana jest refundacja publiczna enzymatycznej terapii zastepczej (ETZ) dla pacjentéow z alfa -
mannozydoza, nieuleczalng chorobag genetyczng, wobec ktoérej dotychczas dostepne byto jedynie leczenie
objowowe. Enzymatyczna terapia zastepcza welmanazg alfa stanowi przetomowq forme terapii przyczynowej
wspomnianej choroby rzadkie;.
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Prof. dr hab. n. med.

Katarzyna Zycinska

Kierownik Kliniki Reumatologii, Chorob Tkanki tgcznej

i Chorob Rzadkich Panstwowego Instytutu Medycznego
MSWiA w Warszawie; Cztonek Rady ds. Chorob Rzadkich
w Ministerstwie Zdrowia

Oczekiwaniem moim i mojego zespotu jest nowoczesne diagnozowanie
na wczesnym etapie, abysmy mogli wczesniej wtgcza¢ pacjentow
do nowoczesnego leczenia celowanego, ktore jest istotne w przebiegu
i w lokowaniu, i w komforcie zycia tego pacjenta.

Zderzamy sie z wieloma smutnymi historiami, kiedy stawiamy diagnozy u pacjentéw, u ktérych juz dokonaty
sie powazne uszkodzenia np. narzgdowe. Czesto prowadzimy rozpoznania “od tytu”, kiedy pacjent ma 30, 40,
50 lat albo nie jestesmy w stanie postawi¢ diagnozy, bo pacjent nie zdazyt do nas dotrzec.

Prof. dr hab. n. med.
Jolanta Sykut-Cegielska

Konsultant krajowa w dziedzinie pediatrii metabolicznej,
Kierownik Kliniki Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie, Przewodniczgca
Polskiego Towarzystwa Wrodzonych Wad Metabolizmu

Jest to pewna oczywistosé, ze w chorobach metabolicznych, tych genetycznie
uwarunkowanych, im wczesniej jest podjete leczenie, tym lepszy jest jego
efekt, co sprawdza sie w wiekszosci wrodzonych wad metabolizmu.

Osrodek referencyjny w chorobach rzadkich to jest stowo klucz. Wtasnie taki osrodek powinien byc
odpowiedzialny za kwalifikacje do badan diagnostycznych i wyboér tych, ktére na ten moment sqg najbardziej
potrzebne (a by¢ moze wcale nie najdrozsze i nie zawsze sq to badania genetyczne). Osrodek referencyjny
powinien miec¢ kontakt z POZ, zeby wspodtpracowac, a np. w stanach nagtych udzieli¢ rekomendacji co do
niezbednego postepowania leczniczego. Dodatkowo, osrodek referencyjny powinien objg¢ kompleksowq
opiekg catg rodzine pacjenta z chorobg rzadka, uwzgledniajgc nie tylko ew. potrzebe diagnostyki u innych
cztonkow rodziny, ale tez wsparcie psychologiczne.
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Dr n. med. Izabela Michatus

Klinika Endokrynologii i Chorob Metabolicznych Instytutu
Centrum Zdrowia Matki Polki w todzi Regionalnego
Centrum Chorob Rzadkich

Zajmuje sie chorobami metabolicznymi, szczegdlnie chorobami metabolicznymi
kosci. Pacjenci dtugo czekali na mozliwosci terapeutyczne. Wiedzq, ze sq terapie,
ktore obecnie nie sg dostepne dla naszych pacjentéow w Polsce. Nie zawsze
na poczatku konieczne sg badania genetyczne, bo w niektorych ww. chorobach
wystarczag badania biochemiczne. Diagnostyka genetyczna jest ukoronowaniem
tej diagnozy. W uktadzie kostnym pacjent predzej bedzie zoperowany niz leczony, bo czesto czekamy
na leczenie, ktére mogtoby poprawi¢ jakosc ich zycia, wycofac niektére objawy ze strony uktadu kostnego.
Niestety, nie mamy dostepnego leczenia i pacjent niestety musi by¢ operowany po to, zeby uzyskaé petng
Sprawnosce.

Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X (X-linked hypophosphatemia, XLH) jest rzadkqg, dziedziczong
postacig krzywicy, ktéra zazwyczaj ujawnia sie w pierwszych 2 latach zycia. Spowodowana jest mutacijg
w genie PHEX. Charakteryzuje sie wrodzonymizaburzeniami gospodarki fosforanowo wapniowej, prowadzgcymi
do ujemnego bilansu fosforu i wapnia w organizmie, co w efekcie wptywa na jakos¢ mineralizacji tkanki
kostnej. XLH rozni sie od innych postaci krzywicy tym, ze leczenie witaming D jest nieskuteczne. Burosumab
jest leczeniem celowanym w XLH, prowadzgc do zwiekszenia stezenia fosforanow w surowicy i poprawy
stanu uktadu miesniowo-szkieletowego. Dzieki refundacji publiczne]j tej terapii dzieci bedg miaty szanse
na prawidtowy rozwaj.

Prof. dr hab. n. med. Piotr Fiedor

Cztonek Zespotu ds. Chorob Rzadkich w Ministerstwie
Zdrowia, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Brakuje integracji miedzy Ministerstwami a np. ABM, czy AOTMIT. W moim
przekonaniu jest wiele rzeczy, na ktérych obecnie sie koncentrujemy w swoich
srodowiskach, w klinikach, w jednostkach. Nie patrzymy szerzej na to, co powinno
byc¢ integracjg krajowq, ktéora moze byc¢ partnerem do wszystkich rozmow
europejskich i dofinansowania z Europy.

To, czego nam obecnie najbardziej brakuje to legislacja europejska, ktora zmusi kazdy kraj cztonkowski
do prawnego respektowania wymiany informacji naukowej, bio bankow lub innych informaciji, ktére
mozemy dzisiaj przekazywac. Takich informacji przekazac¢ niestety nie mozemy, bo jest to niezgodne
Z przepisami, niezgodne z prawem oraz nie ma takich przepisow. Takie prace byty wykonywane w Ministerstwie
Nauki, wtasnie zostaty zatrzymane z nieznanego powodu

Drugg kwestig, na ktorg sg obecnie pienigdze europejskie to budowanie czesci badawczo-rozwojowej
w Polsce, jakiej do tej pory nie byto. Dzisiaj nie mamy API, sg problemy z dostepem do niektorych produktow
leczniczych, ktore nie sg mozliwe do realizacji. APl jest w Chinach, Indiach, ale nie w Europie oraz niektore
produkty sg trudne do zdobycia.

Brakuje przedstawiciela w ramach choréb rzadkich w ww. komisjach europejskich. Europa idzie do przodu,
a my troche stoimy w miejscu. Szczegolnie zwracam sie do przedstawicieli Ministerstwa Zdrowia, ktore
w ostatnich dwoch latach zrobito bardzo duzy postep, Chcielismy przeksztatcic¢ rézne jednostki, ale lekarze
nie widzieli bwczesnie niestety takiej potrzeby. Dzisigj juz jg dostrzegajq.
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Prof. dr hab. n. med.

Jadwiga Dwilewicz-Trojaczek
Sekcja ds. Zespotow Mielodysplastycznych przy PALG

Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) jest rzadko wystepujacg chorobag.
Szacuje sig, ze zapada na nig rocznie 1-2 osoby na 1 mln populacii.
1 PNH jest nabytym zaburzeniem genetycznym komorek macierzystych
szpiku, dotyczgcym wszystkich Llinii komorkowych wytwarzanych w szpiku.
W przebiegu choroby wystepuje nasilona hemoliza wywotujgca niedokrwistose,
nadmierna aktywacja krzepniecia prowadzgca do zakrzepicy, ponadto moze
rozwingc sie nadcisnienie ptucne, mogqg pojawic sie bole brzucha i wiele innych
objawoéw znacznie obnizajgcych jaokose zycia pacjentow. Przewlekte objawy choroby mogg towarzyszyc
pacjentowi przez wiele lat, a manifestacja w postaci incydentu zatorowego niemal zawsze jest nagta. Zylna
choroba zatorowo-zakrzepowa i zwigzane z nig incydenty zakrzepowe u potowy nieleczonych chorych
prowadzg do zgonu. Warto podkresli¢, ze choroba w znacznym stopniu dotyczy osdb mtodych (mediana wieku
zachorowania to okoto 30 rok zycia). Od 2018 r. w Polsce dostepne jest leczenie ekulizumabem w ramach
programu lekowego. Lek ten jest przeciwciatem monoklonalnym, ktére wigze sktadowq C5 dopetniaczaihamuje
jego szkodliwe oddziatywanie na erytrocyty. Dalszy postep terapii PNH dokonat sie dzieki wprowadzeniu
na rynek preparatu rawulizumab charakteryzujgcego sie tym samym mechanizmem dziatania co ekulizumab
przy mniejszej czestotliwosci iniekcji dozylnych leku. Mimo zastosowania tego leczenia, 49% pacjentow
leczonych inhibitorem C5 ma znacznie obnizony poziom hemoglobiny utrzymujacy sie w przedziale 8-11 g/dl
a 15 % wymaga leczenia przetoczeniami koncentratu krwinek czerwonych. Oznacza to, ze znaczna czesc
pacjentéw z PNH jest leczona suboptymalnie lub catkowicie nieskutecznie. Niezadawalajgce rezultaty leczenia
zwigzane sg z tym, ze obecnie refundowane terapie blokujg jedynie uktad C5 dopetniacza odpowiadajgcy
za tworzenie biatek skierowanych przeciwko btonie komarkowej erytrocytu (tzw. kompleks MAC). Zatem leki
te sqg w stanie powstrzymad tak zwang hemolize wewngtrznaczyniowa. U pacjentow, u ktorych leczenie PNH
nie przynosi rezultatow, postuluje sie blokowanie uktadu C3 dopetniacza odpowiedzialnego za optaszczanie
erytrocytow biatkami tego uktadu (tzw. opsonizacja). Zatem takie leczenie prowadzi do zahamowania
hemolizy wewngtrznaczyniowej, ale i nie mniej istotnej hemolizy zewnatrznaczyniowej. Dlatego przetomem
w leczeniu PNH jest zarejestrowany w UE w 2021 pegcetakoplan. Lek ten charakteryzuje sie innowacyjnym
mechanizmemdziatania na sktadowg C3 dopetniacza, wywierajgc silne dziatanie hamujgce na kaskade C3
dopetniacza. Hamuje zarowno hemolize wewnatrz jak i zewnagtrz naczyniowq. Lek ten moze byc¢ stosowany
u dorostych pacjentéw z napadowag nocng hemoglobinurig, u ktorych utrzymuje sie niedokrwistos¢ po
leczeniu inhibitorem C5 przez co najmniej 3 miesigce. Zmiana terapii z ekulizumabu na pegcetakoplan moze
pozwoli¢ pacjentom na uzyskanie prawidtowych wartosci hemoglobiny poprawiajgc ich rokowanie. Lek ten
skutecznie zmniejsza odczucie zmeczenia zwigzanego z niedokrwistosciq poprawiajgc komfort zycia chorych
oraz ich normalne funkcjonowanie w zyciu prywatnym i zawodowym. Nie do przecenienia jest mozliwosc
podania pegcetakoplanu podskérnie w warunkach domowych przez samego pacjenta lub jego opiekuna.
Daje to dodatkowg swobode prowadzenia terapii oraz uwalnia pacjenta od regularnych wizyt w szpitalu
lub przychodni celem dozylnego podania leku. W zwigzku z brakiem skutecznej opcji terapeutycznej dla
pacjentéw z PNH, u ktorych leczenie ekulizumabem jest suboptymalne lub nieskuteczne, kluczowa jest
pilna odpowiedz na niezaspokojong potrzebe medyczng w tej wagskiej grupie chorych poprzez refundacje
pegcetakoplanu w Polsce.

Poset Barbara Dziuk

Przewodniczqgca Parlamentarnego Zespotu
ds. Chorob Rzadkich

Jako Polska uczestniczymy w rozmowach Unii Europejskiej ds. choréb
rzadkich.

To co ja ze swej strony bede chciata wspomoc, jezeli chodzi o legislacje
w Polsce, to przede wszystkim orzecznictwo. Osoby cierpigce na choroby
rzadkie nie zdrowiejq i tutaj trzeba pomdc pacjentom i ich rodzinom,
zeby nie wzywano ich co 2 lata, a takze dostosowac¢ ich mozliwosci
wykonywania pracy. Do dyskusji trzeba zaprosi¢ Ministerstwo Rodziny
i Polityki Spotecznej oraz ZUS.

POZYTKU w ramach Rzgdowego Programu Rozwoju Organizaciji Obywatelskich na lata 2018-2030

KOMITET
P DO SPRAW F PROO Sfinansowano ze srodkow Narodowego Instytutu Wolnosci - Centrum Rozwoju Spoteczenstwa Obywatelskiego
PUBLICZNEGO NIW \'



Dr n. med. Sylwia Miernik-Podlesko

Wicedyrektor Departamentu Orzecznictwa
Lekarskiego Zaktadu Ubezpieczen Spotecznych

Z punktu widzenia orzecznictwa, jesli chodzi o osoby doroste, dla ustalenia
niezdolnosci do pracy nie wystarczy samo rozpoznanie choroby lub chorob,
ale konieczne jest wykazanie, ze w ich nastepstwie istnieje uposledzenie
funkcji organizmu, ktére powoduje utrate zdolnosci do pracy zarobkowej.
Nie kazdy chory na chorobe rzadkg jest niezdolny do pracy. Oczywiscie sqg
takie choroby, ktére powodujqg ciezkie uposledzenie sprawnosci organizmu,
bez perspektyw na dobre rokowanie i leczenie. Rozsgdek, wiedza i doswiadczenie lekarzy orzecznikdw sqg
tutaj kluczowe. Sa rowniez takie choroby, gdzie nie orzeka sie niezdolnosci do pracy na state, poniewaz stan
pacjenta moze sie poprawic, mogg pojawic sie nowe terapie. Takie osoby co jakis czas wzywamy na badanie
przez lekarza orzecznika.

Dr n. med. Piotr Winciunas

Naczelny Lekarz Zaktadu Ubezpieczen Spotecznych,
Generalny Radca Prezesa Naczelnej Rady Lekarskiej,
Zaktad Prawa Medycznego i Orzecznictwa
Lekarskiego - Szkota Zdrowia Publicznego

Centrum Medycznego Ksztatcenia Podyplomowego
w Warszawie

O reformie orzecznictwa moéwi sie od 2018 r., kiedy byt powotany miedzyresortowy zespot, ktérego
prace zakonczyty sie na poczgtku w 2019 r. Zgadzam sie, ze obecnie konstrukcja przepisow w zakresie
orzecznictwa w chorobach rzadkich wymaga poprawy.

W ZUS popetnilismy jedna kwestie, jesli chodzi do SM, z ktérej wynika, ze osoby, ktére miaty wtaczone
nowoczesne leczenie wrocity do pracy. | to jest ewidentny dowod tego, ze jezeli bedziemy inwestowaé
w nowoczesne terapie. To my sobie zdajemy jako lekarze sprawe, ze wielu chorob nie leczymy, bo nie mamy
takiej mocy, ale przy wielu chorobach przez postep medycyny mozemy spowodowac, ze pacjenci beda
petnymi uczestnikami zycia spotecznego i zawodowego oraz nie beda wykluczeni, poniewaz swiadczenia
Z Ubezpieczen spotecznych nie sg za wysokie, sg zalezne od wtozonego kapitatu, czyli od okreséw
sktadkowych.

W ZUS zarzgdzamy duzym budzetem - w ubiegtym roku na wszystkie swiadczenia wyptacimy 245 miliardow
ztotych. Na zasitki chorobowe, ktore pokrywamy z FUS, to tylko ze srodkéw z tego funduszu wyptacimy
20 miliardéw ztotych

Dr n. med. Jarostaw Oleszczuk

Partner i Wspotzatozyciel Axcend Health
oraz EPIXPERT

Jestem duzym zwolennikiem sztucznej inteligencji i tego, w jaki sposob
mozemy tak naprawde dac¢ pacjentom narzedzia do tego, zeby oni sami
siebie lepiej zdiagnozowali i sami siebie lepiej rozumieli. Algorytm Al
na podstawie stow kluczy rozpoznaje pewne potencjalne choroby
i sugeruje tym pacjentom co mogqg zrobic¢, do jakiego osrodka sie zgtosic
czy jakie badania wykonac.

Powinnismy sie zastanowi¢, jak przygotowac sie do czasu, kiedy badanie genetyczne bedzie kosztowato nie
4 czy 6 tysiecy, tylko 100 ztotych i bedzie powszechnie dostepne, tak jak dzisiaj morfologia czy RTG klatki
piersiowej. Nie nadrabiajmy zalegtosci, tylko wyprzedzajmy to, co zrobili inni.
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Prof. dr hab. n. med. Marcin Czech

Prezes Polskiego Towarzystwa
Farmakoekonomicznego, Kierownik Zaktadu
Farmakoekonomiki oraz Zespotu ds. Kontroli
Zakazen Szpitalnych w Instytucie Matki i Dziecka
w Warszawie, Podsekretarz Stanu w Ministerstwie
Zdrowia w latach 2017-2019

Mamy w Polsce bardzo skomplikowany system ochrony zdrowia, ale
tez pod wieloma wzgledami obiecujgcy, jezeli poprawilibysmy jego
koordynacje, ktora ma rézne wymiary, chociazby elastycznosci programow lekowych, ale i edukacii, i roli
zespotow koordynacyjnych. Musimy tez dbac¢ o zasoby finansowe, zeby je jak najlepiej wydawac, bo one nie
sq nieskonczone.

My, farmakoekonomisci zajmujemy sie kosztami posrednimi przynajmniej od 25 lat w Polsce i mamy metody,
zeby potgczyc konkretng chorobe z tym, jaki jest poziom nieobecnosci w pracy i ta drugg strone przywrocenia
produktywnosci, czyli budowania PKB. Wiemy, jak to obliczy¢ i mamy przyzwolenie srodowiska od wielu lat,
zeby to zrobic.

Podkresle, ze w uchwalonym Planie dla Chorob Rzadkich zawarlismy postulaty poprawy dostepu
do lekow, wyrobow medycznych i srodkow spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego,
zarejestrowanych do stosowania w chorobach rzadkich. Rekomendujemy przeprowadzenie analizy
w kierunku dokonania zmian w zakresie oceny technologii medycznych obejmujacych rozwiniecie klasycznej
oceny technologii medycznych do oceny technologii stosowanych w chorobach rzadkich przez wprowadzenie
wielokryterialnej analizy decyzyjnej (MCDA - ang. multi-criteria decision analysis). Istotne jest wsparcie
rozwoju i szerszego wykorzystania instrumentéw podziatu ryzyka. Zalecana jest poprawa dostepu do lekdw
stosowanych w chorobach rzadkich poza zarejestrowanymi wskazaniami (ang. off label) dzieki okresleniu
zasad ich refundacji. Warto pomysle¢ o poprawie dostepu do lekéw stosowanych w chorobach rzadkich
przed ich dopuszczeniem do obrotu i przed uzyskaniem refundaciji ze srodkow publicznych.
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WNIOSKI

1. Uchwalenie Planu dla Choréb Rzadkich znaczgco poprawia dostep pacjentow w Polsce do diagnostyki,

leczenia i opieki w zakresie szesciu kluczowych obszarow (osrodkow eksperckich, diagnostyki, leczenia,
rejestrow, paszportu chorego oraz platformy informacyjnej).

. Choroby rzadkie traktowane sqg priorytetowo w Polsce w aspekcie dziatania systemu ochrony zdrowia

- Swiadczg o tym decyzje refundacyjne w zakresie lekéw i wyrobdw medycznych, jednak dostep
do diagnostyki oraz osrodkow eksperckich jest ograniczony.

. Dla pacjenta z chorobg rzadkg kluczowa jest informacja i koordynacja opieki w systemie ochrony zdrowia.

REKOMENDAC]E

~

1.

2.

3.

Rekomendowane jest szybsze wdrazanie zatozen Planu dla Chorob Rzadkich na lata 2021-2023 oraz
opracowanie kolejnej edycji Planu z zabezpieczeniem adekwatnego poziomu finansowania publicznego.

Rekomendowana jest poprawa dostepu do diagnostyki w chorobach rzadkich - szczegdlnie genetyczne;
oraz do osrodkéw eksperckich poprzez znaczgey wzrost finansowania $wiadczen w tych zakresach.

Rekomendowane jest jak najszybsze wdrozenie paszportu pacjenta z chorobg rzadka, platformy
informacyjnej oraz wycenienie i wprowadzenie koordynacji opieki, z wykorzystaniem koordynatorow opieki
i asystentow medycznych wspierajgcych kadry medyczne.
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SUMMARY OF THE DISCUSSION

ROUNDTABLE I:

THE PERSPECTIVE OF GENETIC
DIAGNOSTICS IN POLAND

Clinical genetics, Chair of the Council for Rare Diseases at the Ministry of Health, Head of the Department
of and Department of Medical Genetics, Poznan University of Medical Sciences

Genetic diagnosis is important in two groups of patients, those with rare diseases and cancer patients.
It is the basis of personalized therapy, which has enormous potential. It uses high-throughput genomic
testing and requires laboratories that are equipped with specialized equipment and a well-trained staff
of laboratory geneticists and computer scientists.

The genome data should be protected, and it is also crucial that it is centrally collected because of the
rapid growth of information on a given population’s genome, in this case, the Polish population, as this
facilitates the interpretation of genomic results.

Genetic testing must be of the highest quality, and therefore proper supervision of genetic laboratories
must be necessary.

There is an urgent need to adopt a law on genetic testing, comprehensively regulating genetic
diagnostics.

Eighty percent of rare diseases are genetic. Genomic diagnosis in rare diseases includes prenatal testing,
i.e., fetal testing, testing in living individuals in both children and adults, and genetic testing in deceased
individuals, which is currently not covered by reimbursement in Poland and is also not regulated by legislation.

The methods of genetic testing used in the diagnosis of rare diseases are classical cytogenetics, and finding
applications through molecular genetics, but primarily are high-throughput genomic testing and simple
molecular methods (PCR and modifications, Sanger sequencing, MLPA, and others).

Rare disease patients usually do not have the option of effective therapy. In any case, establishing
a causal diagnosis, and identifying the molecular defect is extremely important for the individual patient
and the entire family. Diagnosis ends the diagnostic odyssey typical of rare diseases, limits diagnostic
hospitalization, and enables therapy with an available drug.

Early detection of the disease by molecular testing means sparing the patient from many diagnostic
tests, sometimes invasive and aggravating. It also saves the budget and reduces the cost of the entire
diagnosis, in each case, by as much as 809%.

In 2024, it is planned to provide genetic laboratories with equipment that will enable modern genetic
diagnostics. The funds are included in the Plan for Rare Diseases.

This year will see the start of the certification of genetic laboratories that perform high-throughput
genomic testing. The quality of genetic testing is very important. The microarrays are at a price of a positive
evaluation by the AOTMIT (HTA Agency) and will already be eligible for reimbursement in the second half of
the year.

Securing personnel for genetic diagnostics using high-throughput genomic testing is also an important issue.
In the Bill on Laboratory Medicine, we managed to add an entry that says that a new specialty, medical
molecular genetics, should be created.

Standards for the quality of genetic diagnostics are being drafted. One of the risks besides the certification
of genetic laboratories is the coverage of genetic diagnostics of too small a percentage of patients
with rare diseases. Before a doctor makes a suspicion of a rare disease and a referral to an expert center
or genetic clinic, coordinated care and education of doctors, not only in primary health care but in many
specialties, is crucial.

A good tool can be the Rare Diseases Information Platform and the recommendations of physicians of the
Polish Society of Human Genetics and the national consultant in clinical genetics on what genetic diagnosis
of rare diseases should look like.
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In 2021, in implementing the Plan for Rare Diseases, the Medical Research Agency announced a competition
for clinical research in rare diseases. Twelve projects have been funded, amounting to just over 100 million
zlotys. Most importantly, using innovative therapies, treatment is given to all patients with a given mutation.

A significant part of the competition in question is international cooperation, primarily in genetics, proteins,
rare diseases, or oncology. It is important that genetic diagnostics, especially in the field of oncology, is
particularly supported within the scope of the Visegrad Group and even more broadly within the Tri-Seas
region. In March of this year, a competition will be announced for the realization of the Center for Digital
Medicine, which includes the establishment of 10 biobanks in Poland at leading medical universities
in a uniform standard, where a unified standard for personalized medicine genetic diagnostics will be
implemented.

The agency is intensively engaged in the Work on the Plan for Rare Diseases. Currently, efforts are underway
on pricing and various solutions in the primary care model, whether outpatient or specialized, to enable
patients to receive comprehensive care, as they are constantly struggling with access to genetic diagnostics
and getting to the right center to undertake treatment.

The amendment to the Medical Fund Act of December 20, 2022, which clearly indicates that the Fund will
finance genetic testing in the population up to the age of 18, is a good sign, but the National Health Fund
clearly defines the conditions for financing the aforementioned tests.

January 25 of this year was the deadline for comments on the draft Order of the President of the National
Health Fund specifying the conditions for financing genetic testing. If the Order enters into force, we will
continue to have enormous problems with obtaining funding for genetic testing, primarily for hospitalized
patients.

A huge role of the MPC is to support the patient throughout the health care system. Rare diseases and
genetic diagnosis are particularly good examples of areas where patient organizations work effectively.
Most patients do not know what their treatment pathway should look like.

When it comes to rare disease issues, genetic testing is most important. The next meeting of the standing
subcommittee on oncology will deal with support for genetics. In the last two years, we have made a great
milestone leap in the diagnosis of rare diseases, but also areas related to all instrumentation and patient
safety.

We need to do more in the field of educating the next generation of doctors. We continue to see routine
thinking. Too rarely, at the beginning of a disease diagnosis, does a doctor consider performing genetic
testing.

Genetic tests must be ordered by competent people, i.e., geneticists, at expert centers for rare diseases.
For rare diseases, genetic testing of the whole family should be done.

There is a whole group of adult patients not diagnosed in childhood, but only in adulthood. For these
patients, it is necessary to perform quality genetic testing to treat them correctly.

Patients need services that could diagnose the rare diseases in question. Legal solutions are needed, as
well as organizational solutions linked to access to genetic testing.

After the amendment to the Medical Fund Act, we have much broader possibilities for financing various
areas, including the treatment of rare diseases. This is an opening to personalized medicine. We need more
funding for genetic testing at an appropriate level so that genetic professionals can make responsible
decisions that serve patients.

#= | PozyYTKU w ramach Rzgdowego Programu Rozwoju Organizaciji Obywatelskich na lata 2018-2030

KOMITET
DO SPRAW F PROO Sfinansowano ze srodkow Narodowego Instytutu Wolnosci - Centrum Rozwoju Spoteczenstwa Obywatelskiego
PUBLICZNEGO NIwW \’



ROUNDTABLE II:

CHALLENGES AND MEDICAL NEEDS
CONCERNING RARE DISEASES

The prevalence of rare diseases worldwide is estimated at 6 to 8 percent in any population, which implies
that in Poland we have between 2 and 3 million patients with the above-mentioned diseases. Thanks to
new methods, with high-throughput genomic testing, there are about 50 new genetically determined rare
diseases every year.

Rare diseases are one of the priorities of the European Commission’s activities. In 2009, a recommendation
from the Council was to develop national plans or strategies for rare diseases, which included support for
dedicated information networks for rare diseases and registries and databases for epidemiological purposes.
In addition, expert centers for patients with rare diseases were to be established. The time for establishing
expert centers in member countries passed in 2013.

The Plan for Rare Diseases was adopted by Resolution No. 110 of the Council of Ministers on August 24,
2021, which aims to improve the diagnosis and treatment of rare diseases in Poland following the standards
adopted in the EU, as well as to improve access to high-quality and innovative healthcare services and
increase knowledge about rare diseases.

Objectives of the Plan for Rare Diseases:

Access to modern diagnostics: genetic (large-scale tests: NGS, aCGH) and non-genetic (in. Highly
specialized tests).

Coordinated medical care, including diagnosis, treatment, et al. rare disease expert centers in cooperation
with local (specialized) centers and primary care centers.

Establishment of a national network of Expert Centers for Rare Diseases.

Register of Rare Diseases: Identification of groups of patients with specific diseases on the map of Poland /
access to rare disease expert centers and other specialized treatment.

Information: the Rare Diseases Platform, an (electronic) patient passport with emergency access.

The Polish Register of Rare Diseases will serve as an epidemiological register and will be prepared to
exchange data with European registries. Currently, we do not know how many patients with what diseases, in
what parts of the country, and in what proportion we have. The patient enrollment in the registry will be done
only by rare disease expert centers and genetic clinics using the ORPHA nomenclature and classification
catalog via an electronic form.

We have relioble data showing a comprehensive age cross-section of patients, including adults, stating
that as many as 25 to 40 percent of patients in the waiting rooms of specialty clinics, all of them not just in
expert centers, are patients with rare diseases. Unfortunately, most of these patients will never know that
they have a rare disease unless we decide to effectively implement some systemic solutions.

Most of our patients are the ones who, at some stage of their disease, and sometimes from the beginning,
require multispecialty care. Sometimes, multiple people in the same family get sick.

We are committed to mapping patients. We want to know where the medical need is. There is a passport for
a patient with a rare disease and an information platform. These are other very powerful educational and
informational tools. The moment a patient or a pediatrician, an internist, an orthopedic doctor, or an ED
doctor comes across a patient with a rare disease, they will be able to reach out for reliable information.

Approximately 20 percent of patients treated in a specialty clinic will never be diagnosed. They are operated
on sooner before the disease is recognized. This is another element of misdiagnosis and escalating costs.
The diagnostic odyssey is not only the fact that the patient goes to an outpatient clinic, but has many
expensive medical procedures performed, which are well paid.
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