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Matgorzata Bogusz, Prezes Instytutu Rozwoju
Spraw Spotecznych

W imieniu Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych mam zaszczyt i przyjemnosé serdecznie powitac
Panstwa na kolejnym wydarzeniu w ramach Healthcare Policy Summit — drugi raz poswieconego
tematyce choréb rzadkich. Jak Panstwo doskonale wiedzg, opisano juz okoto siedmiu tysiecy
choréb rzadkich i ultrarzadkich, a ta liczba oczywiscie caly czas rosnie. Dotykajg one az 6 proc.
europejskiej populacji, co daje nawet okoto 26 milionéw pacjentéw.

Europejski Komitet Ekonomiczno-Spoteczny jest to ciato Traktatowe Unii Europejskiej.! To organ
doradczy ztozony z 369 czionkdéw z poszczegdlnych krajow Unii Europejskiej, ktérego celem
jest w imieniu spoteczenstwa obywatelskiego, czyli organizacji pozarzqdowych, pracodawcdw,
zwiqzkdéw zawodowych opiniowanie wszystkich aktéw prawnych, ktére wytwarza Komisja Eu-
ropejska. Rada Unii Europejskiej przedstawia nam do zaopiniowania te stanowiska. W zakresie
choréb rzadkich mielismy okazje opiniowad jeden z dokumentdw, ktéry w tym momencie jest
wdrazany przez Komisje Europejskqg. Mamy intensywne obrady w Komisji Zdrowia. Do konca
czerwca 2023 r. ostatniq pdtroczng Prezydencje w Radzie Unii Europejskiej miata Szwecja, a od
1 lipca 2023 r. Prezydencje objeta Hiszpania. | wtasnie, jesli chodzi o Hiszpanie to chciatabym
tutaj odnotowad, ze to jest kraj, ktéry w 2006 r. przyjat Krajowqg Polityke Choréb Rzadkich oraz
Centréw Specjalistycznych, tym samym stajqc sie jednym z pionieréw w tym temacie w Unii
Europejskiej. Podczas prezydencji hiszpanskiej jednym z wiodgcych tematéw w zakresie priorytetow
ochrony zdrowia bedq choroby rzadkie.

W dniach 10-11 pazdziernika 2023 r. w Bilbao od auspicjami hiszpanskiej prezydencji Europejski
Komitet Ekonomiczno-Spoleczny we wspélpracy z Komisjg Europejskag organizuje konferencje
poswieconq rozwigzaniom w zakresie choréb rzadkich dla poprawy zdrowia populacji europej-
skiej. Na pewno sprawozdanie z dzisiejszego wydarzenia, jak i tego, ktdre realizowalismy w lutym
2023 r. bedzie przedstawione podczas tej konferencji. Jestem jednq z oséb, ktére z ramienia Eu-
ropejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego bedzie tam obecna. Natomiast, my tez dbamy
o agende tego spotkania, W tym miejscu chciatabym sie zatrzymac i podkresli¢, ze wprowadze-
nie 24 europejskich sieci referencyjnych na poziomie Unii Europejskiej stanowilo bardzo wazny,
milowy krok w zakresie europejskiej wspolpracy pomiedzy systemem ochrony zdrowia. Sieci te
wspottworzq najlepsi specjalisci z poszczegdlnych krajéw Unii Europejskiej i dzieki swoim am-
bitnym dziataniom utatwiajg diagnozowanie, leczenie, a przy tym tez réwniez zwiekszajg naszg
wiedze w zakresie rzadkich schorzen europejskich pacjentéw. W ramach tego projektu z finan-
sowania ze srodkéw Komisji Europejskiej zostaty utworzone programy edukacyjne kierowane do
przedstawicieli przede wszystkim srodowiska klinicystéw, ktére majq na celu zwieksza¢ dofinan-
sowania dla poszczegdlnych osrodkdéw referencyjnych. Jezeli chodzi o programy edukacyjne,
to sg konkretne zapisy dotyczgce formuly finansowania. Chodzi o znalezienie potencjalnych
$ciezek do tego, zeby ktérys z Panstwa osrodkdéw z takich srodkdw skorzystat.

1 https://www.eesc.europa.eu/pl
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To juz jest drugie spotkanie poswiecone w catosci chorobom rzadkim, ktére realizujemy w ramach
Healthcare Policy Summit. Kiedy méwimy o tym, jakie sq najwazniejsze wnioski z tych spotkan, to
staramy sig, zeby nie konczyto sie to tylko na stwierdzeniu pewnego stanowiska, tylko na wpro-
wadzeniu zmiany. Zeby te zmiane wykonaé, musimy wszyscy bardzo mocng prace przedsiewzigé
i przede wszystkim przekonaé¢ decydentdw, ze zmiany w zakresie wprowadzania dodatkowych
rozwigzan w obszarze ochrony zdrowia sg konieczne. Mam nadzieje, ze te dyskusje, ktére do tej
pory prowadzili§my poszerzone o rekomendacje, pozwolg nam wypracowacé lepsze rozwigzania
dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Mamy $wiadomos$é, ze czasami kwestie, ktére poruszamy
tutaj, na Healthcare Policy Summit, potrzebujq czasu, aby wypracowacé rozwigzania praktyczne
po stronie publicznej. Mamy gtebokg nadzieje, ze po to jednak tego typu dyskusje sie toczq, zeby
ta kropla drgzyta skate i zeby pewnego rodzaju rozwigzania, ktére majqg stuzyé polskim pacjentom,
majq réwniez stuzyé europejskim pacjentom, mogq by¢ wdrazane.

Dziekuje Panstwu za udziat w dzisiejszym spotkaniu. Zycze bardzo owocnych obrad.
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2. WPROWADZENIE

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

W Unii Europejskiej (UE) schorzenie uznaje sie za chorobe rzadkg, jesli dotyka ona nie wiecej niz
5 na 10 tys. oséb (1 na 2 tys. oséb)." W UE z chorobami rzadkimi zyje ok. 26 milionéw pacjentéw na
450 milionéw obywateli wspdlnoty (1:17).2 W Polsce z chorobami rzadkimi zyje od 2,3 do 3 min oséb.
Choroby rzadkie to bardzo rzadko wystepujgce schorzenia uwarunkowane najczesciej genetycznie
(ok. 80% wszystkich choréb rzadkich), o przewleklym i czesto ciezkim przebiegu, w okoto potowie
ujawniajq sie w wieku dzieciecym. Ze wzgledu na rzadkosé wystepowania, trudnosci w rozpo-
znawaniu i brak $wiadomosci spotecznej, wiedza o tych chorobach byta dotychczas niewielka.
Dotychczas zdefiniowano ok. 6 tys. choréb rzadkich.?

Choroby rzadkie sg traktowane priorytetowo w Polsce zgodnie z Rozporzgdzeniem Ministra
Zdrowia z dnia 22 listopada 2021 r. w sprawie priorytetéw zdrowotnych i zapisem: ,11) poprawa
diagnostyki i leczenia chordb rzadkich."

W 2021 r. wszedt w zycie operacyjny Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, ktéry zaklada
zmiany w szesciu kluczowych obszarach: Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich; Diagnostyka
choréb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem
wielkoskalowych badan genomowych; Dostep do lekdw i srodkéw specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w chorobach rzadkich; Polski Rejestr Choréb Rzadkich; Paszport pacjenta z cho-
robqg rzadkg oraz Platforma Informacyjna .Choroby Rzadkie".> Budzet alokowany na realizacje
Planu to ponad 130 min zt. W 2022 r. zostala powolana Rada ds. Choréb Rzadkich. W 2023 r.
realizacje Planu przediuzono do 2024 r.

Bardzo wazne jest powolanie osrodkéw eksperckich choréb rzadkich w Polsce. W Unii Europej-
skiej funkcjonuje 24 Europejskich Sieci Referencyjnych (European Reference Networks, ERNs).6
Sq to wirtualne sieci skupiajgce osrodki kliniczne z catej Europy, utworzone w celu radzenia sobie
ze ztozonymi lub rzadkimi schorzeniami wymagajgcymi wysoce specjalistycznego leczenia oraz
lgczenie fachowej wiedzy, zasobdéw i doswiadczenia specjalistycznych o$rodkdéw z 27 panstw
cztonkowskich Unii Europejskich. ERN sq tworzone na mocy dyrektywy z 2011 r. w sprawie sto-
sowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej. Dyrektywa ta utatwia pacjentom
dostep do informacji o opiece zdrowotnej. Dzieki temu majq wiekszy wybdr mozliwosci leczenia.
Na stronie Ministra Zdrowia jest opublikowany wykaz Europejskich Sieci Referencyjnych oraz
lista polskich osrodkéw eksperckich w nich dziatajgcych.’

1 https://research-and-innovation.ec.europa.eu/research-area/health/rare-diseases_en

2 https://www.ema.europa.eu/en/documents/leaflet/leaflet-orphan-medicines-eu_en.pdf
3 https:/www.eurordis.org/information-support/what-is-a-rare-disease/

4 https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WDU20210002144

5 https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WMP20210000883

6 https:/health.ec.europa.eu/european-reference-networks/overview_en

7 https://www.gov.pl/web/zdrowie/europejskie-sieci-referencyjne
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Szczegdlnie wazng i fundamentalna dla optymalizacji opieki nad pacjentem z chorobg rzadka
jest poprawa diagnostyki chordb rzadkich, w szczegdlnosci zwiekszenie dostepu pacjentéw do
nowoczesnej diagnostyki molekularnej, m.in. poprzez uchwalenie Ustawy o testach genetycz-
nych.®

W procesie optymalizacji diagnostyki i leczenia choréb rzadkich powinno sie wykorzystaé potencjat
Funduszu Medycznego, wprowadzonego ustawowo w 2020 r. z inicjatywy Prezydenta RP, we
wspotpracy z Ministrem Zdrowia.’ Z Funduszu Medycznego powinny byé finansowane profilak-
tyka, wczesne wykrywanie, diagnostyka i leczenia choréb rzadkich.'” Z Funduszu Medycznego
zostata sfinansowana refundacja publiczna pieciu technologii lekowych o wysokim poziomie in-
nowacyjnosci z listy Ministra Zdrowia z maja 2021 r. oraz dwéch technologii lekowych o wysokim
poziomie innowacyjnosci z listy Ministra Zdrowia z maja 2022 r."

Wg. EMA (Europejskiej Agencji Lekdw), w okresie od 2001 r. do 2022 r. zarejestrowano w Unii
Europejskiej tylko 230 lekéw sierocych w 162 chorobach rzadkich na 6 tys. choréb rzadkich ogdétem
(przyktadowo, w 2020 r. zarejestrowano w UE 21 lekéw sierocych, w 2021 r. — 17, a w 2022 r. — 24).
Wynika z tego, ze tylko 2,7% choréb rzadkich ma zarejestrowane leczenie. Zgodnie z definicjqg
EMA, lek sierocy musi leczyé, zapobiegaé lub diagnozowaé chorobe, ktéra zagraza zyciu lub
chronicznie ostabia pacjenta. Choroba nie moze dotyczyé wiecej niz 5 oséb na 10 tys. w catej UE.
Warunkiem jest takze, ze nie istnieje zadowalajgca metoda diagnozy, profilaktyki, czy leczenia,
a jesli taka metoda juz istnieje, to lek musi przynie$é¢ znaczne dodatkowe korzysci chorym na
choroby rzadkie.”

W latach 2019-2023 poprawia sie sukcesywnie dostep refundacyjny do terapii lekowych stoso-
wanych w leczeniu choréb rzadkich w Polsce — w ramach Ustawy Refundacyjnej oraz Funduszu
Medycznego. Jest to tym bardziej cenne, ze tylko w przypadku ok. 3% chordb rzadkich sq zare-
jestrowane terapie lekowe. Wg. danych Ministra Zdrowia w 2021 r. refundacjq objeto 68 nowych
czgsteczko-wskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich, w 2022 r. refundacjg objeto 115 nowych
czgsteczko-wskazania, w tym 37 w chorobach rzadkich, a do lipca 2023 r. zrefundowano 31 no-
wych czgsteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich na 97 nowych czgsteczko-wskazan ogé-
tem. W 2021 r. na zrefundowanych 68 nowych czgsteczko-wskazan ogétem 29 dotyczyto choréb
rzadkich, takich jak: ostra porfiria wgtrobowa, fenyloketonuria, ostra biataczka limfoblastyczna,
przewlekta biataczka limfocytowa, szpiczak plazmocytowy, ostra biataczka szpikowa, mastocy-
toza, rak z komérek Merkla, rak watrobowokomdérkowy, rak tarczycy, rak kolczystokomérkowy
skory, przewlekia choroba nerek z nastepstwami nieprawidtowego lub niewystarczajgcego
metabolizmu biatek, tetnicze nadcisnienie ptucne, choroba Cushinga, hemofilia A i B, dziedzicz-
ny obrzek naczynioruchowy, cystynoza nefropatyczna, choroba Wilsona, zespdt miasteniczny
Lamberta-Eatona, autosomalnie dominujgca postaé¢ zwyrodnienia wielotorbielowatego nerek,
pierwotna matoptytkowos$é immunologiczna, nabyta ciezka niedokrwisto$é aplastyczna, prze-
wlekte zakazenia ptuc u pacjentéw z mukowiscydozq i aktywne mikroskopowe zapalenie jeli-
ta grubego. W 2022 r. na zrefundowanych 115 nowych czqgsteczko-wskazan lekéw 37 dotyczylo
choréb rzadkich, takich jak: guzy neuroendokrynne trzustki, guzy neuroendokrynne przewodu
pokarmowego, cystynoza nefropatyczna, choroba Devica, zaburzenia cyklu mocznikowego, rak
waqtrobowokomérkowy, mielofibroza, chloniaki, ostra biataczka szpikowa, wieloogniskowa cho-
roba Castlemana, hemofilia A i B, nocna napadowa hemoglobinuria, rdzeniowy zanik miesni,
ostra porfiria wgtrobowa, mukowiscydoza, pierwotna hiperoksaluria typu 1, dystrofia miesnio-
wa Duchenne'q, gruzlica ptuc wielolekooporna, odczulanie wysoko immunizowanych dorostych
biorcow przeszczepu nerki, dziedziczny obrzek naczynioruchowy i fenyloketonuria. Od stycznia
2023 r. do lipca 2023 r. zrefundowano 31 nowych czgsteczko-wskazan w zakresie terapii choréb
rzadkich: szpiczaka plazmocytowego, przewlektej biataczki limfocytowej, chtoniakéw, czerwienicy

8 https:/www.rynekzdrowia.pl/choroby-rzadkie/Prof-Latos-Bielenska-nadal-nie-mamy-ustawy-o-testach-genetycznych-To-abso-
lutny-priorytet,247325,1024.html

9 https:/isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WDU20200001875

10 https://www.gov.pl/web/zdrowie/fundusz-medyczny

11 https:/www.gov.pl/web/zdrowie/d-subfundusz-terapeutyczno-innowacyjny-sti

12 https:/www.ema.europa.eu/en/documents/leaflet/leaflet-orphan-medicines-eu_en.pdf
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prawdziwej, ostrej bialaczki szpikowej, pierwotnej matoptytkowosci immunologicznej i zespotéw
mieloplastycznych, hemofilii A, ukladowej amyloidozie tancuchdw lekkich (AL.), makroglobulinemii
Waldenstroma.

Programy lekowe NFZ w zakresie choréb rzadkich stanowiq az ok. 60% (70 programéw lekowych)
ze 115 programéw lekowych ogétem (100%). Na szczegdlne docenienie zastuguje dziatanie
Zespotéw Koordynacyjnych w programach lekowych z zakresu choréb rzadkich. Sq to Zespoty
Koordynacyjne: ds. Choréb Ultrarzadkich, ds. leczenia chorych na rdzeniowy zanik miesni,
ds. CAR-T, ds. leczenia Nocnej Napadowej Hemoglobinurii, ds. leczenia wysoko immunizowa-
nych potencjalnych biorcéw nerki, ds. leczenia chorych na raka kolczystokomérkowego skéry,
ds. leczenia chorych na dystrofie mie$niowq Duchenne'q, ds. leczenia chorych na ostrg porfirie
waqtrobowq, ds. stosowania hormonu wzrostu, ds. leczenia chorych na pierwotng hiperoksalurie
typu 1.

Nalezy podkresli¢, ze w Polsce znakomicie dziata krajowy Program Badan Przesiewowych
Noworodkéw koordynowany przez Zoktad Badan Przesiewowych i Diagnostyki Metabolicznej
oraz Zaktad Genetyki Instytutu Matki i Dziecka obejmujgcy 30 jednostek chorobowych. Plasuje
to Polske na drugim miejscu w rankingu europejskim, jedynie Wtochy majg w przesiewowym
programie krajowym 48 jednostek chorobowych. Postulowane jest wigczenie do przesiewu
noworodkowego nastepnych choréb: choroby Fabry'ego, Pompego, Hurlera, Huntera i Gauchera.™

W Polsce bardzo aktywnie dzialajg organizacje pacjentéw z chorobami rzadkimi. Potwierdza
to Il Audyt Krajowego Forum Orphan z 2022 r.,, ktéry zebrat opinie 37 (72 proc.) z 51 organizacji
czlonkowskich pacjentéw z chorobami rzadkimi. Z perspektywy pacjentéw i ich rodzin najwiek-
szym wyzwaniem jest wczesna i sprawna diagnostyka - w tym molekularna, dostep refundacyjny
do lekéw i wyrobéw medycznych oraz kompleksowa opieka koordynowana przez osrodki eks-
perckie choréb rzadkich. Ok. 40 proc. respondentdéw (15 organizacji) wskazato na poprawe sytu-
acji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 60 proc. organizacji pa-
cjenckich objetych badaniem (22) jest zdania, ze sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie
ulegta poprawie. 91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien
i optymalizacji opieki, a szczegdlnie utworzenia osrodkow referencyjnych, modelu opieki koordy-
nowanej oraz wigczenia fizjoterapeutdw i rehabilitantéw. 83% organizacji pacjenckich wskazato
na potrzeby w zakresie poprawy dostepu do technologii lekowych. 83% organizacji pacjenckich
wskazato na konieczno$é poprawy dostepu do diagnostyki, w tym w szczegdlnosci dostepu do
badan genetycznych, ale réwniez monitorowanie postepu choroby. 71% organizacji pacjenckich
Zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie edukacji lekarzy, przyznawania
swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekundw, wsparcia w szkole, edukacji i wzro-
stu dostepnosci do informacji czy utworzenia rejestru pacjentéw. 69% organizacji pacjenckich
podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane z technologiami lekowymi, wyrobami
medycznymi, diagnostykg czy optymalizacjqg opieki. 40% respondentéw wskazato na popra-
we sytuacji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 60% organizacji
pacjenckich objetych badaniem jest zdaniq, ze sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie
ulegta poprawie. 51% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznosé¢ poprawy w dostepie
do wyrobdw medycznych, w tym wzrostu refundacji i zmiany kryteriéw przyznawania wyrobdw
medycznych. 22% organizacji pacjenckich dostrzega w ramach innych potrzeb koniecznosé
usprawnienia systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci.”

13 https://www.nfz.gov.pl/zarzadzenia-prezesa/zarzadzenia-prezesa-nfz/zarzadzenie-nr-1172023dgl,7687.html
14 http://przesiew.imid.med.pl/
15 http://rzadkiechoroby.org/audyt-kfo/
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3. WYKLAD WPROWADZAJACY PT. OPTYMALIZACJA DIAGNOSTYKI GENETYCZNEJ JAKO
PRIORYTET WE WCZESNYM WYKRYWANIU CHOROB RZADKICH. POSTEPY | WYZWANIA

W REALIZACJI ZALOZEN NARODOWEGO PLANU DLA CHOROB RZADKICH

Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska,
Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki kliniczne;j,
Przewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich
w Ministerstwie Zdrowia, Kierownik Katedry
i Zaktadu Genetyki Medycznej Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu

Bardzo dziekuje za zaproszenie i dziekuje za to, ze juz drugi raz tematem Healthcare Policy
Summit sq choroby rzadkie. Najpierw powiem na temat realizacji Planu dla Choréb Rzadkich,
dlatego, ze poprawa diagnostyki genetycznej jest to jeden z obszardw i juz w lutym 2023 r. o tym
modwitam wiecej. Otdz 26 maja 2022 r. Pan Minister Adam Niedzielski powotat Rade ds. Choréb
Rzadkich, ktérej zadaniem jest wdrozenie Planu dla Choréb Rzadkich i powotat réwniez dwie
rady naukowe. Rade Naukowq do spraw Rejestréow Choréb Rzadkich, ktérej Przewodniczqgcq jest
Pani Prof. Krystyna Chrzanowska i Rade Naukowq ds. Platformy Informacyjnej Choroby Rzad-
kie, ktérej Przewodniczgcq jest Pani Prof. Anna Kostera-Pruszczyk. | z tg chwilg rozpoczeta sie
realizacja Planu dla Choréb Rzadkich. Plan jest zaplanowany na lata 2022-2024, z kontynuacjag.
Gtéwne obszary dziatania to poprawa diagnostyki genetycznej, objecie refundacjq lekéw i wyro-
béw w chorobach rzadkich, osrodki eksperckie dla choréb rzadkich, paszport pacjenta z chorobqg
rzadkq, rejestr choréb rzadkich oraz Platforma Informacyjna Choroby Rzadkie.

Jeste$my juz niemal na pdtmetku wdrazania Planu. To jest bardzo dobry moment na pierwsze
podsumowania. Pierwszym dziataniem byto utworzenie platformy SharePoint, ktéra umozliwia
prace nad Planem. To jest miejsce, gdzie archiwizujemy wszystkie wytworzone dokumenty,
umieszczamy tam nagrania wszystkich spotkan i wszystkie stworzone pliki. Zaktualizowano
harmonogram i powotano siedem zespoléw ekspertow. Pierwszy zespdt, ktérym kieruje
Prof. Anna Kostera-Pruszczyk to jest Zespét ds. Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich. Juz
pierwsze osrodki eksperckie na drodze uznania kompetencji zostaly wskazane i powotane.
To sq te osrodki, ktére sq w sieci europejskich osrodkéw eksperckich (ERN). W trakcie omawiania
z Ministerstwem Zdrowia i NFZ jest sposéb finansowania osrodkéw eksperckich, co uwazamy za
bardzo wazne. Jest réwniez bardzo zaawansowana praca nad formularzem zgloszenia osrodka
do certyfikacji dla eksperckich osrodkéw poradnictwa genetycznego i analogicznie do certyfi-
kacji osrodkéw klinicznych. Réwniez zaawansowane sq prace nad kryteriami uznania osrodka
za osrodek ekspercki.

Zespot drugi to Zespot Ekspertow ds. Diagnostyki Genetycznej Choréb Rzadkich, ktérym kieruje
Prof. Olga Haus, przewodniczgca Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka. Tutaj sq okreslane
zasady wspdtpracy dotyczgcych poradni genetycznych z klinicznymi osrodkami eksperckimi.
Ten zespdt opracowuje rowniez rekomendacje dotyczqgce diagnostyki genetycznej. Rekomenda-
cje sq na ukonczeniu, sq przygotowywane do publikacji. Zespét trzeci, to Zespét ds. Genetycz-
nych Badan Laboratoryjnych w Chorobach Rzadkich. Wspdtprzewodniczgcymi jestesmy oboje
razem z Prof. Maciejem Krawczynskim. Formularz zgtaszania laboratorium genetycznego do
certyfikacji jest gotowy. Kryteria certyfikacji laboratoriéw genetycznych sqg gotowe. Opracowa-
ne zostaly zasady prowadzenia badan genetycznych po$miertnych w przypadku podejrzenia
choroby rzadkiej u osoby zmartej. Niestety, na razie te regulacje nie mogq zosta¢ wprowadzone,
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poniewaz nie ma jeszcze ustawy o testach genetycznych, a tam sq odpowiednie zapisy. Bada-
nia metodqg mikromacierzy i sekwencjonowania nastepnej generacji sg pozytywnie zaopiniowane
przez AOTMIT. | w tej chwili sq juz jest na etapie NFZ. Zespét czwarty, to Zespét ds. Badan Labo-
ratoryjnych w Chorobach Metabolicznych, ktéry prowadzi Prof. Jolanta Sykut-Cegielska. Gotowe
jest opracowanie listy badan metabolicznych w diagnostyce choréb rzadkich. Bardzo zaawanso-
wany jest formularz zgtoszenia laboratorium metabolicznego. W opracowaniu sq réwniez kryte-
ria certyfikacji laboratorium metabolicznego. Zespdt pigty, to Zespét ds. Niegenetycznych Badan
Laboratoryjnych. Chodzi o inne laboratoria niz laboratoria metaboliczne i genetyczne. Kieru-
je tym zespotem Prof. Zbigniew Zuber. Zespét opracowuije liste badan laboratoryjnych w dia-
gnostyce choréb rzadkich. To jest takze zaawansowane. Réwniez w opracowaniu jest formularz
zgtoszenia laboratorium i kryteria certyfikacji takiego laboratorium. Zespdt szésty, to Zespét
ds. Rejestru Choréb Rzadkich, kieruje nim Prof. Krystyna Chrzanowska. Bardzo zaawansowane
sg prace nad zakresem danych gromadzonych przez rejestr. Rdwniez zaawansowane sqg pra-
ce nad przekazywaniem danych pomiedzy Polskim Rejestrem Wrodzonych Wad Rozwojowych,
a Polskim Rejestrem Choréb Rzadkich. Nadawanie kodéw Orpha jest w opracowaniu. Formularz
zgtoszenia rejestru klinicznego lub zbioru danych jest w opracowaniu i réwniez w opracowaniu
sq kryteria uznania zbioru danych za spetniajgcy kryteria rejestru. Zespdt siédmy, to Zespét ds.
Paszportu Pacjenta z Chorobqg Rzadkq oraz Platformy Informacyjnej Choroby Rzadkie. Kieru-
ja nim Prof. Anna Kostera-Pruszczyk i Prof. Robert Smigiel. Platforma Informacyjna Choroby
Rzadkie jest gotowa do zaprezentowania. Jest w tej chwili na etapie ostatecznego testowania jej
funkcjonalnosci przez pacjentéw. Trwa proces wypetniania trescig Platformy, ale to jest zadanie
state. Bardzo wazna jest wspdtpraca z zespotem Centrum e-Zdrowia. Jak Panstwo widzg, tych
obszaréw, gdzie wspdtdziatamy z Centrum e-Zdrowia jest bardzo duzo. Bez mocno rozbudowa-
nej czesci informatycznej Plan dla Choréb Rzadkich nie bytby mozliwy. Calqg czesciq dziatan,
ktéra dotyczy prac wykonywanych przez Centrum Zdrowia na rzecz Planu dla Choréb Rzadkich,
kieruje Komitet Sterujgcy Systemu dla Choréb Rzadkich. Przewodniczgcg Komitetu jest dyrektor
Dominika Janiszewska-Kajka, a gtéwnym interesariuszem jestem ja jako przewodniczgca Rady
ds. Choréb Rzadkich.

Katalizatorem rozwoju diagnostyki genetycznej w Polsce sq te dwa wielkie programy systemowe.
Pierwszym jest Narodowa Strategia Onkologiczna (NSO), czyli program wieloletni na lata 2020-
2030, ktéra zostata przyjeta w lutym 2020 r. Drugim jest Plan dla Choréb Rzadkich, ktory roz-
poczgt sie od dnia 26 maja 2022 r. To jest wazne dlatego, ze w jednym i w drugim projekcie jest
poprawa diagnostyki genetycznej i certyfikacja laboratoriéw genetycznych. W obu programach
systemowych oczekujemy skokowego wzrostu zapotrzebowania na diagnostyke genetyczng.
W obu programach diagnostyka genetyczna jest prowadzona przede wszystkim metodq se-
kwencjonowania nastepnej generacji, co oznacza, ze potrzebujemy przygotowanych do tego la-
boratoriéow genetycznych i kadry genetykdw klinicznych i laboratoryjnych. Warto w tym miejscu
wrdci¢ do raportu Najwyzszej I1zby Kontroli (NIK) z 9 kwietnia 2018 r. pt. .Bezpieczenstwo badan
genetycznych”, ktéry zidentyfikowat kilka zagrozen.' Pierwsze, to jest brak kompleksowych regu-
lacji dotyczgcych badan genetycznych. Drugie zagrozenie, to brak faktycznego nadzoru i kontroli
nad laboratoriami, w tym takze badaniami genetycznymi, ktére sq wykonywane poza systemem
ochrony zdrowia. | trzecie zagrozenie, to zbyt mata liczba specjalistow w dziedzinie genetyki.
Oprécz tego Raport wymienia kolejne zagrozenie, ktére jest w nim rozbite na dwa punkty. Je-
den z tych punktéw to wykonywanie badan bez wczesniejszej konsultacji z lekarzem specjalistg
genetyki. Drugi punkt to zagrozenia zwigzane z ofertg testéw skierowanych bezposrednio do
klientéw, czyli w ogéle bez konsultacji lekarza. Raport mdéwi tez o jeszcze innych zagrozeniach.
Sqg nimi brak wlasciwej ochrony danych osobowych., wykonywanie badan bez zgody pacjenta,
co w diagnostyce genetycznej jest w ogdle niedopuszczalne, a takze wykonywanie badan poza
granicami kraju i brak nad nimi nadzoru i kontroli. Zauwazmy, ze Raport zostat przedstawiony
w roku 2018. Nie byto jeszcze wtedy pandemii, nie byto wojny tuz za naszg granicq. Znaczenie
tego ostatniego zagrozenia, w tej sytuacji, jakq dzisiaj mamy i po doswiadczeniach pandemii,
jest obecnie znacznie wieksze, niz to widzial Raport. Wracajgc do Planu dla Choréb Rzadkich,

1 Raport Najwyzszej Izby Kontroli (NIK) z 9 kwietnia 2018 r. Bezpieczehstwo badan genetycznych. https:/www.nik.gov.pl/kontro-
le/P/17/102/LWA/
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nalezy podkresli¢ dobrg wspétprace ze strony Ministerstwa Zdrowia, CeZ, AOITMIT i NFZ.
Natomiast najwiekszq trudnosciq i niespodziankq dla nas, ktérej nie przewidzielismy, okazujg sie
bariery zwigzane z procesem legislacji.

Na pierwszym miejscu jest pilna potrzeba Ustawy o testach genetycznych. Ustawa znakomicie
uporzqgdkuje rynek badan genetycznych, poniewaz okresla wymogi co do jakosci laboratoriéw,
wprowadza wymaég powigzania testow genetycznych z interpretacjg wynikéw w kontekscie
rodowodu klinicznego i z poradg genetyczng. Ustawa réwniez okre$la zasade prowadzenia
repozytoriow materiatu genetycznego i reguluje sprawe przesytania materiatu genetycznego za granice.
Ustawa bardzo dobrze zabezpiecza prawa pacjenta i wprowadza regulacje biometryczne. Ustawa
jest ukonczona i ponad dwa miesigce temu zostata przestana do Rady Ministréw i czeka w kolejce
na skierowanie na sciezke legislacyjng.

Podsumowujgc, dziatania na rzecz poprawy diagnostyki genetycznej w chorobach rzadkich
zwigzane z Planem sqg bardzo dynamiczne i kompleksowe. Na dobrej drodze jest uzupetnienie
listy badan genetycznych refundowanych o badania metodg mikromacierzy i sekwencjonowa-
nia nastepnej generacji. Bedg one dostepne pod koniec 2023 r. Certyfikacja laboratoriéw ge-
netycznych nie jest mozliwa bez ustawy o testach genetycznych. W miedzyczasie, w Polskim
Towarzystwie Genetyki Czlowieka jest komisja, ktéra rozpatruje i przeprowadza certyfikacje la-
boratoriéw w trybie ekspresowym. Proces certyfikacji bedzie prawdopodobnie ukoriczony we
wrzesniu, a najdalej w pazdzierniku 2023 r. Wiec do momentu, kiedy badania wysoko koszto-
we bedg refundowane, lista certyfikowanych laboratoriéw przez Polskie Towarzystwo Genetyki
Cztowieka juz bedzie gotowa. Mamy zapewnienia, ze NFZ bedzie respektowat te certyfikaty.
Réwniez w Departamencie Lecznictwa Ministerstwa Zdrowia trwajq prace nad nowymi standar-
dami pracy w laboratoriach. To jest obszerny zatqcznik, ktéry dotyczy laboratoriéw genetycz-
nych. W tej chwili zespét ekspertéw konczy prace nad tym zatgcznikiem. Nowe standardy wejdg
w zycie jeszcze w 2023 roku, poniewaz w grudniu wygasajqg stare przepisy. Trzeciq sprawg sq
rekomendacje dotyczqce tego, w jakich chorobach rzadkich, jakie badania genetyczne powinny
by¢ robione. Nad rekomendacjami pracuje od dluzszego czasu zespdt ekspertéw. Sprawa reko-
mendacji sie przecigga, ale w tej chwili jesteSmy na etapie przygotowania tego do publikaciji.
Kolejna wazna sprawa to zwiekszenie dostepu do diagnostyki genetycznej. Do tej pory dostep
do refundowanych badan genetycznych byt w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej, w porad-
niach genetycznych. Teraz trzeba to zrobi¢ inaczej, musi by¢ wiecej podmiotéw, ktére mogq ko-
rzysta¢ z diagnostyki genetycznej. Ale zdajemy sobie sprawe z tego, ze nie wszyscy lekarze sqg
przygotowani do korzystania z takiej diagnostyki genetycznej, jaka zostanie wkrétce w Polsce
wprowadzona. Wobec tego wszystkie rodzaje badan genetycznych bedqg dostepne w poradniach
genetycznych oraz w osrodkach eksperckich. Oczywiscie wymagana jest wspétpraca osrodka
z poradnig genetycznq lub specjalistg genetyki klinicznej, zeby w ustalonych przypadkach, kon-
sultacja genetyka klinicznego byta mozliwa. W osrodkach klinicznych, ktére nie sq jeszcze w sieci
osrodkéw eksperckich, dostep do badan genetycznych réwniez bedzie mozliwy, ale wymagaé
bedzie konsultacji specjalisty genetyki klinicznej.

Sprawa, ktéra sie wydaje najtrudniejszq, to jest zabezpieczenie kadr do diagnostyki genetycznej
i poradnictwa genetycznego. Liczymy na wprowadzenie nowej specjalizacji — pielegniarstwo
genetyczne. Samorzqgd pielegniarski jest do tego pozytywnie nastawiony i mysle, ze ta nowa spe-
cjalizacja w pielegniarstwie jest tylko kwestia czasu, dokumenty w tej sprawie ztozytam w Mini-
sterstwie Zdrowia. Dla zabezpieczenia poradnictwa genetycznego potrzeba jednak nastepnego,
zdecydowanego kroku — utworzenie zawodu doradcy genetycznego. Doradca genetyczny bytby
wazny w onkologii. Chce odcigzyé genetykdw klinicznych w onkologii i przesung¢ ich do cho-
réb rzadkich, gdzie ich kompetencje sq szczegdlnie wazne. Doradca genetyczny to jest zawdd
medyczny, ktéry na $wiecie rozwija sie najszybciej i jest bezwzglednie w Polsce potrzebny. Co
do lekarzy, to genetyka kliniczna powinna byé specjalizacjg priorytetowq. Niestety tak nie jest,
chociaz dwukrotnie pisatam do Ministra Zdrowia w tej sprawie i bede pisaé¢ do skutku, dlatego,
ze genetykdw klinicznych jest bardzo mato, a zapotrzebowanie na nich szybko rosnie. Jest nowy
program specjalizacji z genetyki klinicznej. To jest nowoczesny program uwzgledniajgcy w duzym
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stopniu choroby rzadkie. To, co nas ogromnie cieszy, to fakt, ze powstata nowa specjalizacja
niezbedna w diagnostyce genetycznej - medyczna genetyka molekularna. To jest nasza nadzieja
na uzupetnienie kadr w diagnostyce. Poza tym musi byé wiecej nauczania choréb rzadkich na
kierunku lekarskim. Lekarz kazdej specjalnosci powinien mie¢ w programie specjalizacji kurs do-
tyczgcy choréb rzadkich. Réwniez na analityce medycznej chcemy, zeby byto wiecej nauczania
genetyki.

Podsumowujqc, dzieki Planowi dla Choréb Rzadkich nastgpi poprawa opieki genetycznej nad
chorymi na choroby rzadkie, poprawi sie dostepnos¢ do diagnostyki genetycznej, wprowadzona
zostanie nowoczesna diagnostyka genetyczna, bedzie lepsza rozpoznawalnosé choréb rzadkich.
Dzieki osrodkom eksperckim chorzy bedg mieli dlugofalowq, wtasciwie dobrang opieke medyczna.
Pacjent z chorobg rzadkqg bedzie widoczny w systemie dzieki nadaniu kodu ORPHA i Polskiemu
Rejestrowi Choréb Rzadkich. Platforma Informacyjna Choroby Rzadkie bedzie kompleksowym
i tatwo dostepnym Zzrédtem wiarygodnych informacji na temat chordb rzadkich.
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4. WYKLAD WPROWADZAJACY PT. JAK ZAKONCZYC ,ODYSEJE DIAGNOSTYCZNA'
W CHOROBACH RZADKICH? WAZNA ROLA SCREENINGU NOWORODKOW DLA WCZE-

SNEGO ROZPOZNANIA SCHORZEN RZADKICH | ULTRARZADKICH

Prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak,
Konsultant Krajowy w Dziedzinie Endokrynologii
i Diabetologii Dzieciecej, Cztonek Rady ds. Chordb
Rzadkich, Przewodniczqcy Zespotu Koordynacyj-
nego ds. Chordéb Ultrarzadkich, Kierownik Kliniki
Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chordb
Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojo-
wego Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego
w Szczecinie

Mowi sie o tym, ze jest ok. 8 tysiecy choréb rzadkich, ale codziennie odkrywane sg nowe choroby, czyli
choréb rzadkich i ultrarzadkich moze byé nawet ok. 10 tysiecy. Tak samo, jezeli chodzi o wielkos¢ populagii,
ktéra choruje na choroby rzadkie, to jest tych chorych coraz wiecej. Definiuje sie nowe jednostki chorobo-
we, czyli populacji objetej tymi chorobami rzadkimi czy chorujgcej na nie, bedzie na pewno zdecydowa-
nie wiecej, zdecydowanie powyzej 8 procent. Poprawa opieki medycznej nad dzieémi z chorobami rzad-
kimi i nowe mozliwosci terapii powodujq, ze tak duza liczba dzieci, jak w latach uprzednich, nie umiera.

Zespot Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich rozpoczat swojq dziatalnosé w 2009 r. Zespdt, wraz
Sekcjq ds. Zespodw Autozapalnych, liczy ponad 20 oséb i dziata przy Instytucie Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka. Czlonkowie Zespotu kwalifikujg oraz weryfikujg leczenie pacjentéw w 13 pro-
gramach lekowych: ,Leczenie choroby Gauchera typu | oraz typu Ill", ,Leczenie choroby Hurler'a”,
«Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zespét Huntera)”, ,Leczenie choroby Pompe'go”, .Leczenie
ciezkich wrodzonych hiperhomocysteinemii”, ,Leczenie tyrozynemii typu ", .Leczenie wrodzonych
zespotdw autozapalnych”, ,Leczenie choroby Fabry'ego’, .Leczenie uzupetniajgce L-karnitynq”,
«Leczenie wspomagajqce zaburzen cyklu mocznikowego”, ,Leczenie chorych z wczesnodzieciecq
postaciq cystynozy nefropatycznej”’, .Leczenie amifamprydyng pacjentéw z Zespotem miastenicz-
nym Lamberta-Eatona”, ,Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajgcymi napadami dziedzicz-
nego obrzeku naczynioruchowego o ciezkim przebiegu”. Aktualnie w powyzszych programach le-
czonych jest ponad 650 pacjentéw.’ To jest, z jednej strony mata grupa chorych, ale czesto sqg to
terapie bardzo kosztowne. Duza czeéé¢ chorych nie zostata zakwalifikowana do leczenia i duza
cze$é zostata wytgczona z leczenia. Niestety, pomimo iz leczenie zostato wprowadzone, a niekto-
rzy pacjenci zmarli. Wynikato to z faktu, ze leczenie byto mniej skuteczne, albo byto opdznione, bo
leczenie w momencie, kiedy choroba jest bardzo zaawansowana jest trudne. Natomiast w wielu
przypadkach tych chorych postep choroby jest wolniejszy, ale czasami konczy sie niestety zgonem.

Niezwykle wazne jest, aby jok najszybciej wdrozyé poszczegéine elementy Planu dla Choréb
Rzadkich. Kluczowa jest poprawa diagnostyki, bo od momentu pojawienia sie pierwszych ob-
jawéw, do momentu postawienia prawidlowego rozpoznania mijajg lata. W zwiqgzku z tym, do
naszych osrodkdéw czesto trafiajg pacjenci z zaawansowanqg chorobg. W zwigzku z tym pojawia
sie pytanie, czy nie mozna poszerzyé badan przesiewowych u noworodkéw? Na pewno bytoby
to wazne dla chorych z rzedkimi postaciami wrodzonej niedoczynnosci tarczycy, chorobqg Pom-
pe'go, Hunter'a, Gaucher'a, czy chorobq Fabry'ego. Jezeli nie mozemy wprowadzi¢ nowych cho-
réb rzadkich do programu badan przesiewowych noworodkdw, to mysle, ze warto zrobié prze-
siew selektywny w przypadku noworodkéw rodzgcych sie z rodzin obcigzonych tymi chorobami.
To znacznie ograniczy na pewno kwestie pdznego rozpoznania w wielu przypadkach.

1 Zespdt Koordynacyjny ds. Chordb Ultrarzadkich. CZD https:/www.czd.pl/strony/dzialalnosc-kliniczna/zespoly/zespol-koordyna-
cyjny-ds-chorob-ultrarzadkich
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Nastepnym pytaniem jest, czy opisy programéw lekowych oddajq istote choroby albo grup, ktére
sg objete leczeniem. Czesto sq pomijane niektére elementy i to dyskwalifikuje pacjentéw, jezeli
chodzi o mozliwo$é podjecia leczenia.

Chcemy, zeby pacjent byt leczony, jak najblizej domu, a optymalnie w warunkach domowych.
Trzeba sie zastanowié sig, czy w przysztosci nalezatoby wprowadzi¢ mozliwosé leczenia domo-
wego, tylko do tego musi by¢ odpowiednio wyszkolony personel. Zdarzaty nam sie przypadki,
wstrzgsu anafilaktycznego. Dlatego musi by¢ odpowiedni nadzér pielegniarki i/lub lekarza, spet-
niajgcy wymogi bezpiecznej farmakoterapii.

Pragniemy edukowac i szkoli¢ wszystkich studentéw medycyny, lekarzy, pacjentéw i spoteczen-
stwo, zeby choroby rzadkie nie byly chorobami, ktére dyskwalifikujg danego chorego, tylko zeby
magt on dobrze prosperowaé w spoleczenstwie.

Chcialbym tez podzigkowaé z tego miejsca Panu Ministrowi Maciejowi Mitkowskiemu, bo to, co
zrobit Pan Minister, dzieki jego pozytywnemu podejsciu do choréb rzadkich, to przez wiele dziesie-
cioleci nie zostato uczynione. Zrefundowano nowe leki oraz zmodyfikowano terapie w przypadku
wielu chordéb rzadkich.

Méwimy teraz o Planie dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023 tylko w zakresie opieki me-
dycznej. Nie mozemy jednak zapomnieé o catosciowej opiece nad chorym na choroby rzadkie
oraz ich rodzinie. Do opieki medycznej powinnismy dotozy¢ takie elementy, jak: edukacja, praca
zawodowa, opieka socjalna i spoteczna. Chorzy i ich opiekunowie czesto nie mogq pracowad
bowiem majqg problemy finansowe, czy tez trudnosci z dojazdem do placéwki medycznej. Mysle,
ze te kolejne elementy nowego Planu dla Choréb Rzadkich na kolejne lata sq bardzo istotne. Po-
winnismy juz teraz rozpoczgé dyskusje na temat objecia opiekg kompleksowq zaréwno chorych
na choroby rzadkie, jak i ich rodziny. Pragniemy, aby standard Zzycia tych chorych i ich rodzin nie
réznit sie w istotny sposdb od rodzin, ktére posiadajg osoby w petni zdrowe. Bowiem to, do czego
dazy tez Unia Europejska w zakresie chordb rzadkich, to kwestia, zeby chorzy na choroby rzadkie
nie byli w Zzaden sposéb wykluczeni ze spoleczenstwa.

W zakresie niektérych chordéb, np. choroby Fabry'ego mozemy rozwazyé wprowadzenie terapii
w warunkach domowych. Bardzo wazne jest tez okreslenie populacji wigczanej do programu leko-
wego w przypadku choroby Fabry'ego. Obecnie w Polsce jest zdiagnozowanych ok. 350 pacjentdw,
a leczonych tylko 126, czyli ok. 36% zdiagnozowanych pacjentéw. Moze ktérys osrodek kliniczny
skorzysta tez z mozliwosci grantéw ABM, jezeli chodzi o badania epidemiologiczne. Ciqggle bazu-
jemy na danych Narodowego Funduszu Zdrowia, a wiec danych raportowanych przez osrodki kli-
niczne, ale w przypadku wielu choréb jest potrzeba przeprowadzenia badan epidemiologicznych,
ilu rzeczywiscie jest pacjentéw w Polsce. Nalezy réwniez promowac optymalizacje wyboru terapii
z uwzglednieniem jakosci zycia pacjenta. Najwazniejszym wyzwaniem jest jak najszybsze wdro-
Zenie leczenia. Pacjenci trafiajg zbyt pézno do naszych osrodkéw. Musimy wiec zrobié¢ wszystko,
zeby skroéci¢ odyseje diagnostyczna. | aby tego unikngd, nalezy wprowadzié¢ selektywne badania
przesiewowe noworodkéw. Nalezy réwniez poprawic edukacje, aby lekarze POZ i lekarze specjalisci
z réznych dziedzin, kierowali jak najszybciej pacjentéw do osrodkéw referencyjnych.

W przypadku wrodzonego obrzeku naczynioworuchowego (HAE) mamy w programie lekowym
refundowane bardzo skuteczne terapie. Szczegdlnie profilaktyka jest przelomowa, bo kiedy$
chorzy trafiali bardzo czesto do szpitala w stanie zagrazajgcym zyciu, a teraz w ogdle nie sq
hospitalizowani. Do lekarza przychodzg tylko, zeby otrzymac recepte lub leki. Wszyscy pacjenci
z tqg chorobq majq terapie w warunkach domowych i swietnie funkcjonujg.

W przypadku choroby Huntera zmienita si¢ charakterystyka produktu leczniczego. Dzisiqj,
wg nowych wskazan mozna zastosowac leczenie w ramach programu lekowego ponizej 5 r.z.
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5. WYKLAD WPROWADZAJACY PT. WCZESNIE WYKRYWAC, ABY SKUTECZNIE LECZYC - WPLYW
ROZSZERZENIA PROGRAMU BADAN PRZESIEWOWYCH NOWORODKOW W POLSCE|

O BADANIA W KIERUNKU SMA NA EFEKTY TERAPEUTYCZNE

Prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk,
Wiceprzewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich,
Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii WUM, Czto-
nek Rady Centrum Doskonatosci Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego ss. Choréb Rzadkich
i Niezdiagnozowanych, Kierownik Osrodka Eks-
perckiego Choréb Rzadkich — Referencyjnego
Osrodka Choréb Rzadkich Nerwowomiesniowych
ERN Euro-NMD

W Polsce, badanie przesiewowe w kierunku rdzeniowego zaniku miesni (SMA) stalo sie rzeczy-
wistosciq. Polskie badania przesiewowe noworodkdw, juz od wielu lat, stawiaty nasz kraj w czo-
téwce europejskiej, zaraz po Wtoszech. Liczba choréb wigczonych do badan przesiewowych
w Polsce byta bardzo wysoka. Mysle, ze trzeba pamietaé o dwdch elementach, a mianowicie
nie tylko o tym, ile choréb zostato witgczonych do programu badan przesiewowych, ale réwniez,
co mozemy zaoferowaé pacjentom, u ktérych stawiamy rozpoznanie w okresie przedobjawowym
choroby rzadkiej. Sg oczywiscie kryteria, wlgczenia danej choroby do przesiewu noworodkéw.
Choroba musi mie¢ ciezki, postepujqcy przebieg, musi mie¢ okres przedobjawowy, wiarygodny
test diagnostyczny oraz dostepng interwencja terapeutyczng. W rzeczywistosci program badan
przesiewowych powinien by¢ czesciq calego systemu diagnostyczno-terapeutycznego, ktéry ma
na celu optymalng opieke nad pacjentem z chorobq rzadkqg. Lekarz, ktéry rozpoznaje ciezkg,
postepujacq, $miertelng chorobe rzadkg w przesiewie pragnie od razu zastosowaé skuteczng
terapie. Wtedy, wynik z przesiewu moze by¢ dobrg wiadomosciq dla rodziny, ktéra wie, ze dzieki
terapii dziecko moze by¢ zdrowe. Dlatego razem z Fundacjqg SMA, Polskie Towarzystwo Neurolo-
gow Dzieciecych przygotowato broszure, ktéra zawiera zaréwno informacje dotyczqgce podtoza
genetycznego rdzeniowego, zaniku miesni, jak i informacje, dlaczego to badanie jest w prze-
siewie noworodkow i dlaczego ten wynik ma takie wielkie znaczenie dla kwalifikacji do terapii
dziecka. Réwniez w bardzo przystepny sposéb zawiera informacje o catej $ciezce diagnostycz-
no-terapeutycznej pacjenta. Rdzeniowy zanik miesni jest chorobq, ktéra w momencie dostepno-
$ci terapii, musiata zosta¢ dotgczona do programu przesiewowego, bo terapie trzeba zastosowaé
w okresie przedobjawowym choroby, kiery nie nastgpil jeszcze jej rozwéj. W ciggu pierwszych
rozwoju nieleczonego SMA, nieodwracalnie zanika 95% neuronéw. One zawiaduje naszymi mie-
$niami, a wiec to co sie wydarzyto, juz sie nigdy nie cofnie. Neurodegeneracja nastqpita. Tak
naprawde, to sg pierwsze tygodnie, byé moze nawet pierwsze dni zycia dziecka, a wiec ten czas
jest niestychanie wazny. Naszym celem, jako klinicystow jest osiggniecie takiego stanu opieki, ze
do 2025 r. wszystkie noworodki w Europie bedqg objete programem badan przesiewowych w kie-
runku SMA. Polska jest pierwszym krajem, w ktérym przesiew krajowy w kierunku SMA dotyczy
wszystkich noworodkéw i jest w catosci finansowany ze srodkéw publicznych. Jest to réwniez
pierwsze badanie przesiewowe w 100% oparte o badanie genetyczne. Dlatego, wymagana jest
pisemna zgoda rodzicéw lub opiekunéw prawnych na wykonanie tego badania (metoda opt-in).
Pojedyncze opdznienia, ktére zaburzyty srednie czasy diagnozy, wynikaty wtasnie z tego, ze na
samym poczqgtku, kilka rodzin miato pewne wagtpliwosci, czy nalezy rzeczywiscie zgodzi¢ sie na
genetyczne badanie przesiewowe u swojego dziecka. Zgodnie z przyjetym planem Zaktad Badan
Przesiewowych Instytutu Matki i Dziecka koordynowat proces, ktéry w kolejnych krokach obejmo-
wat kolejne wojewddztwa, tak wiec przesiew stopniowo objgt wszystkie noworodki w Polsce. Nie
bylo pilotazu tego badania, ktéry w pewien sposéb ograniczylby dostep do badania noworodki
z innych regionéw Polski. Od ponad roku mamy juz caly kraj objety badaniem przesiewowym
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noworodkéw w kierunku SMA. Do tej pory zbadano ponad pét miliona noworodkéw i zdiagno-
zowano SMA u 71 noworodkéw, co daje czestos¢ zgodnqg z oczekiwang z wczesniejszych badan
przesiewowych w podobnych populacjach. To jest rowniez spdjne, z wczeséniejszymi badaniami
genetycznymi dotyczgcymi SMA, ktdre przed erq przesiewu byty prowadzone w naszym kraju.

Natomiast to, na co bardzo chciatabym zwrécié Panstwa uwage, to czasy diagnozy SMA w prze-
siewie. Tu naprawde czas ma znaczenie i te czasy sq absolutnie znakomite. Wynik ostateczny,
czyli drugi potwierdzajgcy, ktéry daje gwarancje, ze pierwsza prébka to byto wiasnie to dziecko,
to jest niewiele ponad dwa tygodnie od momentu urodzenia dziecka, a wiec jest to naprawde
bardzo szybko. Wynik okresla rowniez liczbe kopii genu SMA 2, co wplywa na wybér rodzaju
terapii. Terapia genowa jest zarejestrowana i dostepna u dzieci, ktére majg dwie, lub trzy kopie
genu SMA 2. | takich dzieci jest okoto dwie trzecie, wsréd tych, ktére sg identyfikowane w prze-
siewie. W momencie uzyskiwania tego pierwszego wyniku startuje cata procedura, ktéra ma na
celu w zasadzie nazajutrz po uzyskaniu wyniku potwierdzajgcego, umozliwi¢ leczenie dziecka.
W Polsce mamy refundowane publicznie wszystkie trzy terapie SMA: onasemnogen abeparwowek,
czyli terapie genowgq, nusinersen - lek podawany dokanatowo oraz risdiplam - lek podawany
doustnie. Nusinersen, ktéry jako pierwszy zostat zarejestrowany w Unii Europejskiej w terapii
SMA stat sie dostepny refundacyjnie w Polsce dla wszystkich pacjentéw z SMA od 1 stycznia
2019 r. Jest to lek stosowany réwniez u dzieci diagnozowanych w okresie przedobjawowym.
Jezeli chodzi o terapie przedobjawowq, to zaréwno terapia genowa, jak i nusinersen sprawiajg, ze
100% tych dzieci zyje. Te dzieci rozwijajg sie prawidiowo lub niemal prawidtowo. Prawie wszyst-
kie z nich chodzg i mysle, ze warto zwrdci¢ uwage réwniez na to, ze tu nie ma wyraznej réznicy
miedzy skutecznosciq jednorazowej terapii genowej, a nusinersenem. Najwazniejszy jest czas
rozpoczecia terapii. Wkrétce bedziemy podsumowywacé wyniki dotyczgce polskich dzieci, ktére
rozpoczety leczenie przedobjawowo. To, co moge Panstwu dzisiaj powiedzieé, w imieniu Zespotu
Koordynacyjnego ds. leczenia chorych na rdzeniowy zanik migsni, to fakt, ze 100% dzieci, ktére
rozpoczely leczenie nusinersenem rozwija sie prawidtowo. Obserwacja dzieci leczonych przedo-
bjawowo terapig genowq jest krétsza, ale tu réwniez mamy znakomite wyniki. Okoto 2-3% dzieci
z SMA to sq dzieci, ktérych przesiew nie bedzie w stanie zidentyfikowaé, wiec to bedzie srednio
jedno dziecko rocznie, u ktérego choroba bedzie rozpoznawana objawowo.
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6. ROUNDTABLE: WYZWANIA W ZAKRESIE DIAGNOSTYKI, LECZENIA | OPIEKI NAD PACJENTAMI
Z CHOROBAMI RZADKIMI | ULTRARZADKIMI

Dr n. med. Rafat Staszewski, Zastepca Prezesa -
ds. Finansowania Badan w Agencji Badar Medycznych h""

Agencja Badan Medycznych (ABM) jest panstwowg agencjg odpowiedzialng za rozwéj badan
w dziedzinie nauk medycznych i nauk o zdrowiu.! ABM jest podmiotem, ktérego celem jest bu-
dowa innowacyjnego systemu opieki zdrowotnej. Funkcjonowanie Agencji przyniesie réwniez
wymierne korzysci dla pacjentéw — pozwoli ocenié, ktére nowe technologie medyczne i metody
terapeutyczne powinny by¢ stosowane dla zaspokojenia potrzeb spoteczenstwa. Agencja re-
alizuje jeden z pierwszych publicznych programéw dotacyjnych z finansowaniem przeznaczo-
nym na niekomercyjne badania kliniczne w naszym kraju. Finansowane przez Agencje Badan
Medycznych badania, sq szansg dla polskich pacjentéw na dostep do najnowszych technologii,
jak réwniez okazjg dla polskich naukowcdéw na udziat w swiatowych badaniach. Kluczowym za-
daniem Agencji jest rowniez dziatalno$é analityczna w zakresie oceny podejmowanych decyzji
i ich wptywu na koszty funkcjonowania systemu ochrony zdrowia. Opracowane analizy pozwolg
na przedstawienie konkretnych rozwiqzan, dzieki ktérym system opieki zdrowotnej bedzie mégt
funkcjonowad w bardziej wydajny sposéb. Agencja Badan Medycznych powstata, aby lepiej wy-
korzystywac¢ w Polsce potencjat rozwoju badan medycznych i nauk o zdrowiu, zwtaszcza w za-
kresie niekomercyjnych badan klinicznych, ktére stanowig obecnie ok. 2 proc. wszystkich zare-
jestrowanych badan. Dla poréwnania, w krajach Europy Zachodniej wskaznik ten wynosi okoto
40 proc. Celem Agenciji jest zwiekszenie odsetku niekomercyjnych badan klinicznych do pozio-
mu 20-30 proc. Gtéwnym celem rozwoju niekomercyjnych badan klinicznych bedzie poszukiwa-
nie nowych metod leczenia w obszarach medycyny: onkologii i kardiologii, a takze w chorobach
rzadkich. Obszary te bardzo czesto pozostajg bowiem poza zainteresowaniem prywatnych firm.
Zapewnienie pacjentom onkologicznym, kardiologicznym oraz cierpigcym na schorzenia rzad-
kie mozliwosci przeprowadzenia badan klinicznych ma kluczowe znaczenia dla calego systemu
ochrony zdrowia. W przysztosci zaowocuje to dostepem do nowoczesnych terapii lekowych, czy
obnizeniem kosztéw leczenia wybranych choréb. Badania prowadzone przez ABM postuzg ocenie
skutecznosci i bezpieczenstwa lekéw oraz technologii juz stosowanych na rynku, a takze wylg-
czeniu z systemu tych technologii, ktére sq nieskuteczne. Sprawdzenie skutecznosci dziatania
wybranych technologii w warunkach polskiego systemu ochrony zdrowia utatwi organom odpo-
wiedzialnym za refundacje i taryfikacje podejmowanie decyzji w tym zakresie. Agencja bedzie
wspieraé réwniez rozwdj badan populacyjnych i epidemiologicznych z réznych obszaréw zdro-
wia publicznego. Zebrane dane pozwolg na przygotowanie analiz eksperckich, okreslajgcych np.
przyczyny zréznicowania zapadalnosci na okreslone schorzenia czy wskaznikéw $smiertelnosci
z powodu wybranych choréb w poszczegdlnych regionach Polski. Podstawgq ich opracowania nie
bedq, jak dotychczas, ogdlne szacunki, tylko wtasne, krajowe badania.?

W Agencji Badain Medycznych oglosiliSmy pierwszy w historii duzy program badawczy w zakresie
badan epidemiologicznych. Chcemy sie skupi¢ badaniach dotyczgcych nowotwordw, chordb

1 https://abm.gov.pl/
2 Agencja Badan Medycznych (ABM) https://abm.gov.pl/
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uktadu sercowo-naczyniowego, w szczegdlnosci udaru moézgu, zaburzenn metabolicznych, a takze
obszaru pediatrii. Uznalismy, ze kluczowqg rzeczq w przypadku naszego projektu bedzie wie-
lochorobowo$é, rozumiana, jako wystgpienie, co najmniej dwéch chordb przewlektych, ktére
trwajg co najmniej trzy miesigce i wymagajq statej opieki medycznej. W realizowanych grantach
naukowych chcemy sie skupi¢ na finansowaniu kohortowych badan prospektywnych. Sq to ba-
dania analityczne, w ktérych uczestnicy sq wigczani do badania przed wystgpieniem badanego
rezultatu (choroby). Dopuszczamy tez badania przekrojowe (ang. cross-sectional study), czyli
takie, w ktérych préba oséb z populacji jest badana jednoczasowo pod kgtem narazenia i sta-
nu zdrowia. Miarg stosowana w tych badaniach jest chorobowosé. W konkursie, ktéry obecnie
ogtosilismy, mozna sktadaé wnioski do dnia 4 wrzeénia 2023 .

Obszar choréb rzadkich, to jest ten element systemu ochrony zdrowa w Polsce, ktérym trzeba
sie chwali¢ w Unii Europejskiej. Start Planu dla Choréb Rzadkich jest bardzo dobry i mysle, ze
zaangazowanie wszystkich Panstwa w realizacje programu i uruchamianie kolejnych rzeczy po-
kazuje, ze jesli wspélnie mamy okreslony cel, to rzeczywiscie polska medycyna nie odbiega, wrecz
bardzo czesto jest na wyzszym poziomie, niz w innych krajach. W chorobach rzadkich w Polsce
mozemy wyrdznié cztery kluczowe elementy, oczywiscie poza aspektem legislacyjnym, ktéry jest
obszarem do dopracowania, zwlaszcza w aspekcie badan genetycznych. Nie chce sie wypo-
wiadaé za Ministerstwo Zdrowia, ale mysle, ze wszystkich niepokoi obszar oferowanych badan
genetycznych, ktérych wartosé naukowa jest przecietna i $srednia. Ja juz nie chce méwié o skraj-
nosciach, ktére sq dostepne na polskim rynku, jok na przyktad aspekt oferowania przez labo-
ratoria tzw. ,LifeStyle genetyczny”, czyli badanie genetycznych okreslajgcych zoptymalizowany
program zywieniowy i treningowy oparty na genach. To powinno by¢ zlikwidowane z dnia na
dzien, a niestety Polacy bardzo czesto z tego korzystajq. To sg badania, ktére kosztuje ok. 2-3 ty-
siecy ztotych. Nasz materiat genetyczny wychodzi w niekontrolowany sposéb poza obszar Rzecz-
pospolitej Polskiej, a pacjenci myslgc, ze otrzymujg wartosciowe badania genetyczne, otrzymujqg
200-stronicowq ksigzke, w ktérej dowiadujq sie, ze lepiej jes¢ satate, niz pomidory. Absolutnie nie
ma zadnej podstawy naukowej do tego typu badan, co tez troche zaburza nam spoteczne mé-
wienie o randze i waznosci badan genetycznych. W obszarze leczenia, absolutnie powinnismy
pojs¢ w kierunku jeszcze lepszego finansowania i tworzenia centréw eksperckich w chorobach
rzadkich. Warto w procesie opieki, zadba¢ o maksymalnie mozliwy dobrostan psychospoteczny
do osiggniecia w rodzinach, w ktérych mamy do czynienia z chorobami rzadkimi. Mamy wiele
do zrobieniq, takze w zakresie kompetencji i wiedzy wspierajgcych rodziny w utrzymaniu com-
pliance i adherence.

Rzeczq bardzo istotng dla Agencji Badan Medycznych jest obszar wiedzy medycznej i innowacji,
ktéry w przypadku chordb rzadkich bardzo mocno przektada sie na dostepnosé zaréwno do ba-
dan, jak i do unikalnych swiadczen zdrowotnych. Mamy juz pierwszy konkurs typowo dedykowany
dla choréb rzadkich za sobg. W tym konkursie wytonilismy 12 projektéw, z ktérych pieé dotyczy
choréb nowotworowych u dzieci. Chociaz nowotwory wieku dzieciecego sq kwalifikowane, jako
choroby rzadkie, to wiemy, ze one sqg czesto przyczyng zgondw u dzieci. Cieszy nas, ze tego typu
projekty zaczety by¢ realizowane, cho¢ pierwsze efekty w przypadku tych badan klinicznych za-
pewne pojawiq w przestrzeni 4-6 lat. Taka tez bytq, jedna z przestanek powotania Agencji Badan
Medycznych. Chodzi o dostarczanie wiedzy w tych obszarach, w ktérych przemyst farmaceu-
tyczny nie do konca jest zainteresowany ponoszeniem bardzo wielkich kosztéw. Wiemy, ze leki
sieroce to jest obszar gigantycznych naktaddw i potem pewnie negocjacji z danym systemem
refundacyjnym czy ten lek wchodzi do systemu refundacyjnego, czy nie. W Polsce, zrobiono bar-
dzo wiele w ostatnich latach w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do lekéw w chorobach
rzadkich. W przysztym roku bedziemy ogtaszaé bardzo duzy projekt, w ktérym jedna ze sciezek
tez bedzie dedykowana chorobom rzadkim. Nie tylko, tak jak wspomniatem, w zakresie badan
klinicznych, ale w ogdle eksperymentéw medycznych. Bardzo zachecamy do skladania tego
typu wnioskdéw, bo poza wartosciqg naukowq, jest dostep do leczenia polskich pacjentéw. Mamy
juz rekomendacje, ktére wskazujg nam, jak badania kliniczne, przy np. braku mozliwosci zastoso-
wania randomizacji w przypadku chordb rzadkich powinny by¢ prowadzone. Doskonale wiemy,
o jakie punkty koncowe powinnismy poszerza¢ badania kliniczne w przypadku choréb rzadkich.
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To jest wazna rzecz, zeby rzeczywiscie wprowadzac¢ rekomendacje w praktyce badan w Polsce.
Podsumowujgc, Agencja Badain Medycznych jako jeden z priorytetéw obrata choroby rzadkie.
Dzisiaj mamy otwarty konkurs epidemiologiczne i jest mozliwo$¢ wiqczenia populacji dzieci do
prospektywnych badan epidemiologicznych, z okresem obserwacji nawet do dziesieciu lat.

Kamila Malinowska, Dyrektor Biura Prezesa,
Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

Z perspektywy dziatalnosci Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji w obszarze choréb
rzadkich wazna jest ocena nowych technologii medycznych, zaréwno lekowych, jak i nielekowych
oraz taryfikacja swiadczen. Refundacja nowych terapii w chorobach rzadkich odbywa si¢ nie
tylko w trybie ustawy refundacyjnej, ale réwniez Funduszu Medycznego. Zwickszony zakres zadan
w obszarze chordb rzadkich mobilizuje nas do tego, zeby pracowad jeszcze szybciej, jeszcze
sprawniej i jeszcze bardziej efektywnie. Chcemy doskonali¢ umiejetnosci oceny, zeby podnosi¢
jakos¢ i sprawnosé analitycznqg. Skupiamy sie na tym, zeby zdgzy¢ na czas zrealizowaé wszystkie
te zadania, ktére sq przed Agencja postawione. W Funduszu Medycznym ocena efektéw prak-
tycznych refundowanych technologii jest kluczowa i stanowi dla nas bardzo duze wyzwanie i be-
dzie stanowié¢ wyzwanie w przysztosci z uwagi na wzrost liczby lekdw w ocenie. Mijajg juz dwa
lata refundacji dla niektérych technologii, wiec przymierzamy sie do ich oceny efektywnosci
praktycznej, starajgc sie zmierzyé ich efekty zdrowotne. Nie jesteSsmy w stanie dac jeszcze wig-
zqcej oceny, poniewaz okresy obserwacji sq jeszcze zbyt krétkie, zeby wyrokowaé, w jedng lub
drugq strone. Ale to niewqgtpliwie bedzie bardzo wazne ¢wiczenie, ktére wykonamy w niedalekiej
przysztosci. To bedzie oczywiscie wymagato od nas zbierania, monitorowania i dbania o jakosé¢
danych. Mamy w sobie duzg gotowosé, zeby to zadanie przeprowadzié. Agencja nie tylko skupia
sie na technologiach lekowych, ktére w duzej mierze ustawa o Funduszu Medycznym nam datla,
ale tez skupia sie na technologiach nielekowych. Przy mozliwosciach diagnostycznych, przy bar-
dzo duzej liczbie chordb rzadkich, dla wielu pacjentéw z chorobami rzadkimi, nie bedziemy mieé
mozliwosci leczenia farmakologicznego. | tym pacjentom nalezy zapewni¢ leczenie zachowawcze,
ktére pozwoli im na spowolnienie rozwoju choroby i na zachowanie ich w jak najlepszym zdrowiu.
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Jakub Gotgb, Zastepca Dyrektora Departamentu
Wspodtpracy i Rzecznik Prasowy w Biurze Rzecznika
Praw Pacjenta

W imieniu Pana Ministra Barttomieja Chmielowca, przedstawie perspektywe, jakg ma obecnie
Rzecznik Praw Pacjenta w zakresie choréb rzadkich. Rzecznik Praw Pacjenta bardzo doktadnie
monitoruje stan potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. Robi to przede wszystkim dzieki Radzie
Organizacji Pacjentéw, ktéra funkcjonuje przy Rzeczniku Praw Pacjenta. Mieli§my tez spotkania
poswiecone pediatrii, gdzie wiele miejsca poswiecono chorobom rzadkim, zwykle ujawniajgcym
sie juz w dziecinstwie. Bardzo cieszymy sie z przyjecia i wdrazania Planu dla Choréb Rzadkich.
Oczywiscie czekamy na osrodki eksperckie, rejestr i Platforme Informacyjng dla pacjentéw i le-
karzy. Organizacje pacjentéw sq bardzo swiadome i monitorujg postepy w procesie wdrazania
Planu. Wiele postulatéw, ktére zgtaszaty organizacje zrzeszone w Radzie Organizacji Pacjentéw
jest wcigz aktualnych. Plan dla Choréb Rzadkich jest bardzo waznym krokiem, definicjg pro-
blemu i propozycjq rozwiqzan. To jest droga do poprawy opieki, choé wcigz jestesmy raczej na
poczgtku tej drogi. Oczywiscie sq rowniez powody do satysfakcji i trzeba to doceni¢. Na pewno
warto wdrazac system ,,opieki dla opiekunéw” czy wsparcia opiekunéw pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Jest tez potrzeba wypracowania systemowych rozwiqzan, by w razie $mierci opieku-
na osoba chora - czesto niezdolna do samodzielnego egzystowania - byta objeta odpowiednig
opiekq. Pacjenci zgtaszajg potrzeby poprawy dostepu do rehabilitacji leczniczej, do badan ge-
netycznych czy do opieki psychologicznej. To jest bardzo istotne, zwtaszcza dla rodzicow dzieci
przewlekle chorych. Bardzo doktadnie wstuchujemy sie we wszystkie gtosy i postulaty od pa-
cjentéw, zgtaszane réwniez za posrednictwem Telefonicznej Informacji Pacjenta, prowadzonej
przez Rzecznika Praw Pacjenta. Najczesciej pacjenci zgtaszajq brak dostepnosci do diagnostyki
w ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS). Zwykle sq to opéznienia w otrzymaniu diagnozy
ze wzgledu na ograniczonq wiedze lekarzy POZ z zakresu choréb rzadkich. Tutaj bardzo potrzeb-
na jest edukacja. Zgtaszane sg problemy z dotarciem pacjenta do osrodka klinicznego, w ktérym
realizowana jest terapia. Widzimy wyraznie nieréwnosci w zdrowiu w zaleznosci od obszaru kraju,
na ktérym dany pacjent mieszka. Raportowane sqg braki mozliwosci podania lekéw w placéwce
ochrony zdrowia blizej miejsca zamieszkania. Pacjenci skarzg sie na ograniczenia wynikajgce
z kryteriow danego programu lekowego, bardzo czesto méwiqc, ze: ,Trzeba poczekaé, az wyniki
sie pogorszq, zeby zostaé zakwalifikowanym®.

W zwigzku z tym Rzecznik Praw Pacjenta, oprécz tego, ze bardzo docenia wszystkie dziatania
w zakresie Planu dla Choréb Rzadkich, ktére zostaty podjete, zdiagnozowat kilka kluczowych
wyzwan w zakresie optymalizacji opieki nad pacjentem z choroba rzadkg w Polsce. Jednym
z najwazniejszych wyzwan jest kwestia niedoboréw kadrowych z zakresu genetyki klinicznej oraz
lekarzy specjalizujgcych sie w chorobach rzadkich. Nastepne sq kwestie edukacji lekarzy w za-
kresie choréb rzadkich, zwlaszcza lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej (POZ). Potrzebna jest
edukacja i dzialania informacyjne dla pacjentéw a chorobami rzadkimi. Kluczowy jest rejestr
choréb rzadkich, bo istnieje potrzeba, aby choroby rzadkie w Polsce w bardziej uporzgdkowany
sposdb sklasyfikowaé. Wazne jest wlgczanie do screeningu noworodkéw nowych jednostek cho-
robowych. Oczywiscie, fundamentalna jest dalsza refundacja publiczna nowych lekéw, niezbed-
nych w leczeniu choréb rzadkich. To jest ogromna szansa na skuteczne i nowoczesne leczenie
wielu polskich pacjentéw.
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Stanistaw Mackowiak, Prezes Krajowego Forum
na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN,
Prezes Federacji Pacjentéw Polskich

Reprezentuje 57 organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi zrzeszonych w Krajowym Forum
ORPHAN. Pacjenci z chorobami rzadkimi nie oczekujg specjalnego traktowania, tylko wyréw-
nania szans, jakie majg normalni obywatele. To jest pierwsza rzecz i filozofia catego dziatania.
Unia Europejska wydata zalecenia dotyczqgce koniecznosci opracowania dla wszystkich krajow
cztonkowskich planéw bgdz strategii w zakresie choréb rzadkich wiasnie po to, zeby te szanse
byly wyréwnane. Od 2008 r. do 2021 r., kiedy zostat uchwalony Plan dla Choréb Rzadkich mi-
neto az 14 lat. | trzeba przyznaé, ze caly ten czas oczekiwania na Plan, nie do konca dziatat na
korzysé chorych na choroby rzadkie w Polsce. Czas to zdrowie i Zzycie chorych na choroby rzadkie.
W zwigzku z tym, ten czas realizacji Planu dla Chordb Rzadkich jest tez niezwykle wazny. Kiedy
Plan w koricu zostat przyjety w dniu 24 sierpnia 2021 r., to ogtoszony byt dopiero 27 wrzesnia 2021
r. Wydawatoby sig, ze ogtoszenie Planu byto ,kamieniem milowym" i od tej daty powinno nastqg-
pi¢ szybkie jego wdrozenie w zycie. Ale tak na dobrg sprawe, aktywna i rzeczywista realizacja
Planu dla Choréb Rzadkich rozpoczeta sie prawie rok pézniej, od momentu powotania Rady ds.
Choréb Rzadkich w dniu 26 maja 2022 r. Chociaz jest duzo rzeczy, ktore sie wydarzylty i mamy sie
czym chwali¢, to mamy tez pewien niedosyt. Harmonogram tych prac zaktadat realizacje Planu
dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, a teraz jest juz przesuniecie terminu realizacji Planu do
2024 r. Prosze jednoczesnie pamietaé¢ o tym, ze Plan dla Choréb Rzadkich reprezentuje tylko
czes$¢ medyczng planu, ktéry powinien by¢ realizowany dla petnej opieki dla chorych na choroby
rzadkie w Polsce. Czyli nie zawiera wsparcia socjalnego, edukacyjnego, rehabilitacyjnego oraz
innych.

Jako pacjenci, czekamy obecnie na rozszerzenie badan przesiewowych noworodkéw. Liczymy,
na jak najszybsze uchwalenie Ustawy o badaniach genetycznych. Oczekujemy na sukcesywng
refundacje noworejestrowanych lekéw w chorobach rzadkich. Mamy duzy postep w tym zakresie,
ale mamy jeszcze duzo do nadrobienia. Trzeba pamietaé o tym, ze dostep do leczenia farma-
kologicznego jest tylko dla chorych w ok. 5% chordéb rzadkich. W zwigzku z tym 95% chordéb
rzadkich, wymaga innej formy opieki nad chorymi, czyli rehabilitacji i leczenia zachowawczego.

Od 2021 r. przeprowadzamy jako jedyny kraj w Unii Europejskiej regularny audyt potrzeb pacjen-
téw z chorobami rzadkimi. Zbieramy opinie organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi zrze-
szonych w Krajowym Forum Orphan. W 2021 byto to 48 organizacji, w 2022 r. - 51, a w 2023 r. - 57
organizacji. Z perspektywy pacjentéw i ich rodzin najwiekszym wyzwaniem jest wczesna i spraw-
na diagnostyka - w tym molekularna, dostep refundacyjny do lekéw i wyrobéw medycznych oraz
kompleksowa opieka koordynowana przez osrodki eksperckie choréb rzadkich. Na pewno, wyniki
tych audytéw zaprezentujemy w trakcie konferencji miedzynarodowych, w tym konferencji w Bil-
bao w pazdzierniku 2023 r. Pragniemy, aby temat choréb rzadkich stat sie jednym z priorytetéow
polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej w okresie od stycznia do czerwca 2025 r. Polska
ma sie czym pochwali¢ oraz inspirowac pozostate kraje Unii Europejskiej w zakresie choréb rzad-
kich. Mamy znakomity Plan dla Choréb Rzadkich, jeden z najlepszych przesiewéw noworodko-
wych, refundujemy leki i wyroby w chorobach rzadkich, a polskie osrodki eksperckie nalezq do
elity europejskiej. Dialog organizacji pacjentéw z decydentami jest rowniez na bardzo wysokim
poziomie zrozumienia i empatii, co przynosi konkretne rozwigzania systemowe.
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Dr n. med. Marek Migdat, Dyrektor Instytutu
+Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka" w Warszawie

Chce zaczgé, od takiej bardzo osobistej refleksji. Po wystgpieniu Pani Profesor Anny Kostery-
-Pruszczyk, przypominam sobie te lata, kiedy wspdlnie dyskutowaliémy na temat loséw dzieci
z rdzeniowym zanikiem migsni. Nie wiem, czy wszyscy Panstwo sobie przypominacie, ze my
w 2002 r. wspdlnie z profesorem Szreterem wdrozylismy pierwszy program przewlektej wentylacji
w warunkach domowych. Az 40 proc. dzieci, ktére kwalifikowali$my, to byty dzieci z rdzeniowym
zanikiem mieéni. Wtedy jako aktywny czionek Europejskiego Towarzystwa Intensywnej Terapii,
bytem krytykowany przez kolegdéw z Anglii. Oni méwili, ze te dzieci nie majq szans, a skazywanie
ich na lata w zaleznosci od respiratora jest nieetyczne. Ja im wtedy méwitem, ze my dajemy im
szanse, bo by¢ moze postep w medycynie co$ zmieni. | jeszcze osiem lat temu rozmawiatem
z rodzicami dziecka, ktére miato sze$é tygodni i zostato bardzo szybko rozpoznane, jako typ
pierwszy SMA. Zapytatem rodzicéw dziecka, czy chcq zabraé dziecko do osrodka opieki palia-
tywnej, czy chcq tracheostomie oraz wentylacje przewlektqg, bo nie mozna dziecka tak matego
wentylowaé w sposdéb nieinwazyjny. | nagle od 2016 r. catkowicie nasze zycie zawodowe sie zmie-
nito. W 2016 r. lek nusinersen zostat zarejestrowany w leczeniu rdzeniowego zaniku miesni (SMA)
w Stanach Zjednoczonych, a w 2017 r. na obszarze Unii Europejskiej. Teraz, zycie dzieci zmienia
sie dzieki screeningowi noworodkéw w kierunku SMA, a lekarze neurolodzy dzieciecy i neurolo-
dzy w Polsce majq do dyspozycji trzy terapie: nusinersen, risdiplam oraz terapie genowq: ona-
semnogen abeparwowek. | to jest cos, co jako lekarz, ktéry praktycznie 40 lat spedzit zajmujgc
sie intensywnq terapiq dzieci, w tym wentylacjg tych dzieci, to jest dla mnie co$ wspaniatego.
Postep w diagnostyce i terapii choréb rzadkich dokonuje sie na naszych oczach.

Od pieciu lat jestem dyrektorem Centrum Zdrowia Dziecka i niestety coraz mniej zajmuje sie me-
dycyng, a coraz wiecej finansami. Cieszqc sie z tego wszystkiego, o czym médwita Pani Profesor
Anna Latos-Bielenska, z postepdéw prac we wdrazaniu Planu dla Choréb Rzadkich, to tylko chce
powiedzied, Zze rosnq koszty pacjentéw z chorobami rzadkimi w zakresie kosztéw diagnostyki,
lekéw i funkcjonowania osrodkéw klinicznych. Pamietajmy o tym, ze choroby rzadkie zaczynajg
sie w zdecydowanej wiekszosci u dzieci. Diagnostyka choréb rzadkich, to koszty ponoszone przez
placéwki medyczne. Nie wszystkie nasze dziatania sq finansowane ze srodkéw Narodowego Fun-
duszu Zdrowia. Cieszymy sie, ze od czterech lat mamy Agencje Badann Medycznych, bo moze-
my realizowaé projekty w ramach grantéw naukowych. To jest olbrzymie wsparcie i odcigzenie
nas, jako placéwek publicznych z obowigzku finansowania diagnostyki i leczenia tych dzieci.
Chce zwréci¢ uwage, ze Centrum Zdrowia Dziecka jest osrodkiem klinicznym, ktéry ma najwiecej
w Polsce klinik, bedgcych czescig Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN). Mamy siedem ta-
kich klinik i mam nadzieje, ze zaczniemy mie¢ finansowanie z tytutu tego, ze jestesmy osrodkami
eksperckimi. Na przyktad, jestesmy liderem Europejskiej Sieci Referencyjnej ds. Przeszczepdw
u Dzieci — TRANSCHILD. Czy kto$ wie, jak zmieni sie wycena $wiadczeh w ramach transplan-
tologii? Nikt nie wie. Czy bedzie finansowany zakres, czy na przyktad swiadczenia powigzane
z grupami, czy jednorodnych grup pacjentéw, czy kodéw? Tego nikt jeszcze nie wie. A to ma ol-
brzymie znaczenie. Czy bedzie to finansowanie rzeczywiscie na wystarczajgcym poziomie, zeby
zapewnié¢ odpowiednie standardy leczenia? Ciesze sig, ze to spotkanie jest juz drugim i wydaje
mi sie, ze jest potrzeba kontynuacji tych spotkan w takim wiasnie interdyscyplinarnym zespole
po to, zeby wymieniaé¢ uwagi. Bo cudownie, ze mamy Narodowq Strategie Onkologiczng, tylko
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tam nie ma pediatrii. Wspaniale, ze polskie osrodki sg w Europejskich Sieciach Referencyjnych.
Tylko nalezy zadad pytanie, jak to sie przetozy na rzeczywistqg poprawe mozliwosci, ktére za-
pewniamy naszym pacjentom? Takze zebysmy dobrze rozumieli, to spotkanie rzeczywiscie jest
bardzo pozytywne, bo jest postep. To nie jest tak, ze my w Polsce zatrzymalismy sie w rozwoju
w zakresie choréb rzadkich. Czasami, mozna krytykowaé, czy ten postep jest wystarczajgco
szybki, ale na pewno jest to dobry kierunek zmian. Méwilismy duzo o Platformie Informacyjnej
Choroby Rzadkie. Pytanie jest, na ile rzeczywiscie te informacje, ktére bedq umieszczone na tej
platformie, bedq przydatne dla pacjenta i lekarza. Czy to skréci ,odyseje diagnostyczng” i we-
dréwke pacjentéow po systemie ochrony zdrowia? Czy bedzie tak jok w tej chwili? Pacjent w tej
chwili dostaje skierowanie do specjalisty i ma powiedziane, zeby go sobie szukat.

Podsumowujgc, bardzo chciatbym, zeby$my dalej sie spotykali, dyskutowali i opracowywali takg
interdyscyplinarng ocene postepu w zakresie choréb rzadkich w Polsce. Jestesmy bardzo repre-
zentatywnym gronem osdb i instytucji. A réznorodnosé pozwala nam patrzeé z réznych perspektyw
i wspierac reforme systemu opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce.

Dr n. med. Joanna Drozd-Sokotowska, Klinika He-
matologii, Transplantologii i Choréb Wewnetrz-
nych UCK WUM

Chciatabym powiedzie¢ o praktycznych aspektach poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
w Polsce, w tym przypadku z nocng napadowg hemoglobinurie (PNH). Chorzy na nocng napado-
wg hemoglobinurie aktualnie majg dostep refundacyjny do ekulizumabu, ktéry jest finansowany
w ramach programu lekowego. Jestesmy bardzo szczesliwi, ze mamy ten lek, poniewaz wiemy, ze
ekulizumab w istotny sposéb przediuza przezycie pacjentéw. Natomiast jest to niewystarczajgce.
Wiemy, ze sposdb dziatania ekulizumabu jest kilku kierunkowy. Zapobiega zakrzepicy, réwnocze-
$nie hamujgc hemolize wewnqgtrznaczyniowg, ale nie hamuje niestety albo wrecz indukuje powsta-
wanie hemolizy zewngtrznaczyniowej. | to jest duzy problem, poniewaz wiekszos¢ naszych pacjen-
téw, ktdrzy pozostajg pod naszg opiekg ma niedokrwistosé. Mniej wiecej w 20% przypadkdw sq to
pacjenci wymagajgcy regularnych przetoczen, w zwiqgzku z czym leczenie, ktére im oferujemy nie
zapewnia im petni komfortu funkcjonowania. Do tego funkcjonujq, jakby na przewlektym, niskim
stezeniu hemoglobiny. | to, co zmienito dla tych chorych na korzysé, to rejestracja nowego leku dla
pacjentéw chorych na nocng napadowg hemoglobinurie, ktéry dziata w zupetnie innym mecha-
nizmie, niz ekulizumab. Jest to pegcetacoplan, ktéry jest w stanie poprawi¢ parametry, ktérych
nie poprawia nam ekulizumab. Pacjenci, z oséb zaleznych od przetoczen z glebokg niedokrwisto-
$ciqg, stajg sie pacjentami niezaleznymi od przetoczen i majqg prawidlowe stezenie hemoglobiny.
Do tego trzeba pamietad, ze ekulizumab jest lekiem, ktéry jest dawany dozywotnio w odstepach
co dwa tygodnie. Natomiast pegcetacoplan, dzieki podskérnej drodze podania, pozwala pacjen-
tom podawa¢ sobie lek w domu. Pegcetacoplan znalazt sie w rekomendacjach miedzynarodowych
jako lek z wyboru, w drugiej linii terapii chorych na nocng napadowg hemoglobinurie. Jezeli nie
stwierdzamy wystarczajgcej i zadowalajgcej odpowiedzi na ekulizumab, pacjenci bezwzglednie
powinni otrzymacé pegcetacoplan. W obecnej chwili mamy zabezpieczong pierwszq linie leczenia
PNH, natomiast druga linia leczenia za pomoca pegcetacoplanu jest w tej chwili nierefundowana
dla polskich pacjentéw. Dlatego wnioskujemy o refundacje pegcetacoplanu w drugiej linii leczenia
chorych na nocng napadowqg hemoglobinurie w Polsce.
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Prof. dr hab. n. med. Iwona Hus, Prezes Polskie-
go Towarzystwa Hematologdéw i Transfuzjologdw,
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Jako hematolodzy, caly czas podkreslamy znakomity i owocny dialog z Ministerstwem Zdrowia,
ktéry prowadzimy razem z Paniq Prof. Ewg Lech-Marandg, Konsultant krajowqg w dziedzinie
hematologii. Obecnie dyskutujemy nad niezaspokojonymi potrzebami pacjentéw z nocng
napadowg hemoglobinurig (PNH - paroxysmal nocturnal hemoglobinuria) w zakresie dostepu
do terapii z wyboru. Jest tutaj kilka watkow, ktére nalezatoby poruszyé. Choroby hematoonko-
logiczne, to choroby rzadkie, a nocna napadowa hemoglobinuria, to choroba ultrarzadka, ktéra
wystepuje w 1-2 przypadkach na milion populacji. Natomiast w programie lekowym B.96.
Leczenie nocnej napadowej hemoglobinurii jest szesédziesieciu kilku pacjentéw. To pokazuje, jak
mata jest grupa pacjentéw. Z tej grupy, dwie trzecie chorych zupetnie dobrze funkcjonuje i ma
odpowiedz na leczenie ekulizumabem. Wiec, méwiqc o pegcetakoplanie, tak naprawde méwimy
o leku potrzebnym dla kilkunastu pacjentéw. Ze strony indywidualnego pacjenta, ktéry danego
leczenia nie moze dostad, u ktérego terapia ekulizumabem jest juz niewskazana, terapia dru-
giej linii pegcetakoplanem jest kwestig zycia lub $mierci. Pegcetakoplan jest lekiem o szerszym
mechanizmie dzialania w poréwnaniu do ekulizumabu, poniewaz dziata wczesniej w kaskadzie
dopetniacza, hamujgc hemolize wewngtrznaczyniowq. Pegcetakoplan podawany jest dwa razy
w tygodniu w formie podskérnej, z uzyciem specjalnej pompy. W zwigzku z tym pacjent moze
sobie sam, to leczenie podawaé w warunkach domowych. Zgodnie z charakterystyka produktu
leczniczego, wskazaniem do pegcetakoplanu bytaby terapia drugiej linii, chorych na nocng
napadowg hemoglobinurie, u ktérych utrzymuje sie niedokrwistosé po trzech miesigcach stoso-
wania ekulizumabu, czyli leku, ktéry jest dostepny w programie lekowym w terapii pierwszej linii.

Prof. dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielskaq,
Konsultant Krajowa w Dziedzinie Pediatrii Me-
tabolicznej, Przewodniczqgca Polskiego Towarzy-
stwa Wrodzonych Wad Metabolizmu, Kierownik
Kliniki Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii
Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie

Podstawq jest zdiagnozowanie pacjenta z chorobq rzadkg. W tym kontekscie, kluczowy jest temat
badan przesiewowych noworodkéw. Pracuje w Instytucie Matki i Dziecka, ktéry jest krajowym
koordynatorem tego programu. Niestety, to nie jest takie proste, ze aby poprawié diagnostyke,
wystarczy wiecej choréb wykrywaé w badaniach przesiewowych, bo to jest szybkie i tatwe,
jak dzis wczesniej ustyszeliémy. W ramach naszej Europejskiej Sieci Referencyjnej cata sesja
byta poswiecona programom badan przesiewowych noworodkdéw, poniewaz sprawiajg one
wiele problemdw i stanowig wyzwanie dla realizatoréw w réznych krajach Kiedy$ badania
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przesiewowe noworodkdéw ratowaly zycie i tak jest w przypadku np. SMA. Tutaj nie ma zadnych
watpliwosci, choé pewne putapki mogqg sie nadal pojawiaé. Chcieliby$§my zawsze, pacjentéw
szybko i dobrze diagnozowac¢ i skutecznie leczyé. Ale niestety, nie zawsze jest to mozliwe. Diate-
go szczegodlnie w przypadkach tych choréb, ktére sq ciezkie, postepujqgce i jezeli nie sq wykryte
i leczone, to pacjenci umierajq, leczenie powinno byé dostepne. Jednak sprawa jest skompli-
kowana, bo np. choroba Fabry'ego. (jak wiekszo$¢ spichrzeniowych choréb lizosomalnych) ma
pewne kontinuum objawdw i pacjent moze prezentowaé powazne objawy kliniczne ze strony
kilku narzgdow, ale tez moze pozostac bezobjawowy, nawet do konca zycia. Czy rzadkg chorobe
metaboliczng u takiego pacjenta nalezy rozpoznawaé w przesiewie noworodkowym i rodzinie
moéwié, ze wykrylismy deficyt enzymu, skoro moze on nie mie¢ znaczenia klinicznego? Dlatego
musimy zawsze zadawaé pytanie: "Who is the Patient?”, czyli ,Kto jest pacjentem?”, aby unikaé
medykalizacji. Dlatego decyzje, jakie choroby wilqczyé w panel choréb wykrywanych w przesie-
wie noworodkowym, sq bardzo powazne. W niektérych krajach nawet wycofano sie z wykrywa-
nia pewnych rzadkich choréb metabolicznych w przesiewie noworodkowym. Dotyczyto to tych
choréb, w przypadku ktérych obserwacje kliniczne pokazywaly, ze prawdopodobne jest, ze sq
to w zasadzie non-diseases, albo by¢ moze powinny by¢ traktowane, tylko jako czynnik ryzyka
(risk factor). W przeciwnym razie czynimy krzywde pacjentowi. Wiec w przesiewie noworodko-
wym — wiecej choréb wykrywanych, wcale nie $wiadczy o jego lepszej jakosci. Wiec tutaj jestem
przeciwna takiej prostej logice.

Oczekujemy refundacji badan genetycznych, co najpewniej spowoduje skokowe zwigkszenie
zapotrzebowania na te badania. A to sie absolutnie lgczy ze skokowym zwiekszeniem zapotrze-
bowania na badania funkcjonalne, w tym specjalistyczne badania metaboliczne. Sq to proce-
dury aktualnie mato dostepne, przede wszystkim dlatego, ze sq bardzo drogie. Dlatego méwigc
o poprawie diagnostyki w chorobach rzadkich, powinniémy poprawic réwniez dostepnosé badan
metabolicznych.

Spichrzeniowe choroby lizosomalne zaczynajg sie od poczecia i majg postepujqcy przebieg
kliniczny, wiec na pewno im wczes$niej je leczymy, tym lepiej. Mam kontakt z pacjentami, ktérzy
byli leczeni, ale terapie przerwano i teraz tego leczenia nie majq. Dochodzi u nich do pojawie-
nia sie objawdw chorobowych, ktére za chwile mogq zagrazaé ich zyciu. Terapie enzymatyczne
w spichrzeniowych chorobach lizosomalnych; takich jak choroba Gauchera, Pompego, czy Fa-
bry’'ego, sq standardem leczenia. Moze, za jaki$ czas, bedziemy mieli dostepne terapie genowe,
ale péki co terapie enzymatyczne sq jedynqg skuteczng metodq leczenia w tej grupie wrodzonych
wad metabolizmu i nie ma alternatywy. Dla pacjentéw z alfa-mannozydozq, a jest ich wg. mojej
wiedzy obecnie piecioro w Polsce, nie ma innych opcji terapeutycznych. Byli oni przez wiele lat,
naprawde bardzo duzym wysitkiem lekarzy, ale réwniez i ich rodzicow, leczeni enzymatycznie t;j.
welmanazq alfa. Po zakoniczeniu badania klinicznego z zastosowaniem tego leku, okazato sie, ze
leczenie juz nie jest dostepne i aktualnie pacjenci doswiadczajg objawdw, ktdre sq nawet jeszcze
bardziej intensywnie, niz przed witqczeniem tego leczenia enzymatycznego. W tym sg réwniez
objawy ze strony uktadu neurologicznego i nawracajqce zakazenia, ktérych wczesniej u pacjen-
téw nie obserwowano, bo to byto warunkiem zakwalifikowania do badania klinicznego. Pacjenci
z alfa — mannozydozqg nieleczeni enzymatyczne umierajg najczesciej z powodu zakazen. W tej
chorobie pojawiajg sie niedobory immunologiczne, co u pacjentédw nieleczonych manifestuje
sie uporczywymi zakazeniami, ktére mogqg zagrazaé ich zyciu. Brak leczenia enzymatycznego
spowoduje wiec rozwéj najciezszych powiklan. Postuluje dlatego o to, aby ta pigtka pacjentéw
otrzymata refundacje welmanazy alfa i mogta byé leczona w ramach importu docelowego, a po-
tem programu lekowego (jako optymalne rozwigzanie). Natomiast z tego co wiem, to pacjenci
dostali takg informacje z Ministerstwa Zdrowia, ze jest zgoda na import docelowy welmanazy
alfa, ale nie ma zgody na refundacje, czyli to praktycznie oznacza, ze nie ma dostepu do lecze-
nia ratujgcego zycie. Czekamy zatem, na jak najszybszg decyzje ze strony Ministerstwa Zdrowia
zapewniajgcg refundacje welmanazy alfa dla pieciu pacjentéw z alfa-mannozydozq.
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Prof. dr hab. n. med. Krzysztof Pawlaczyk, Kierownik
Pracowni Hemodializ Katedry i Kliniki Nefrologii,
Transplantologii i Choréb Wewnetrznych Uniwer-
sytetu im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Program lekowy dotyczqcy leczenia chorych na

chorobe Fabry'ego dziata w Polsce od 2019 r. W programie dostepna jest enzymatyczna terapia
zastepcza (ang. enzyme replacement therapy, ETZ), ukierunkowana na dostarczenie brakujgcego
w chorobie Fabry'ego enzymu (agalzydaza alfa i beta), terapia chaperonowa i doustne leczenie
migalastatem. ETZ jest podawana w formie infuzji dozylnych w odstepach dwutygodniowych.
Terapia chaperonami polega na wsparciu aktywnosci nieprawidtowo funkcjonujgcego w orga-
nizmie chorego enzymu. Jest to terapia doustna, jednak jej skuteczno$é zostata potwierdzona
w przypadku jedynie czesci mutacji wystepujacych w tej grupie chorych. Efekty funkcjonowania
programu lekowego oceniam bardzo wysoko, ale w Polsce nadal wiele oséb z chorobg Fabry'ego
zyje bez wlasciwie postawionej diagnozy, a w zwigzku z tym nie jest leczonych w sposéb prawi-
dlowy. W programie lekowym zgtoszonych zostato ok. 150 chorych, co stanowi 42% populacji
0s6b zdiagnozowanych na chorobe Fabry'ego. To pokazuje, ze ponad 50% chorych z réznych
przyczyn, nie zostalo zgloszonych do leczenia w ramach programu lekowego. Niemniej jednak
edukacja, ktérg prowadzimy, sprawia, ze coraz wiecej pacjentéw ma stawiane rozpoznanie. Do
poszukiwania diagnozy motywuje tez fakt, ze mamy dostep do skutecznej, nowoczesnej terapii
w programie lekowym. Czes$é chorych najprawdopodobniej nie potrafi sie zdecydowaé, gdzie
sie chce zgtosi¢ do leczenia, bo osrodkéw klinicznych realizujgcych program lekowy jest coraz
wiecej.

Standardy opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce sq rézne. Méwimy o centrach eks-
perckich, natomiast problem jest taki, ze realizacja Planu dla Choréb Rzadkich, moim zdaniem
powinna i$¢ wielotorowo. Nie zgadzam sie z tym, ze najpierw powinnismy ustali¢ zasady dia-
gnostyki genetycznej i przyznawacé certyfikaty laboratoriom. Od szesciu miesiecy staram sie
o otrzymanie informacji, jakie méj szpital musi spetni¢ warunki, zeby zosta¢ centrum eksperckim.
Nie ma tej informacji i nie mamy nominacji, pomimo tego, ze jako zespdt lekarski stanowimy
grupe kilkudziesieciu specjalizacji i leczymy kilkanascie jednostek choréb rzadkich. Jesli chodzi
o Wielkopolske, jestesmy absolutnie wiodgcym osrodkiem, w zakresie diagnostyki i terapii cho-
réb rzadkich. Rozumiem, ze uptyneto 13 miesiecy, ale ja mam takie odczucie, ze moze uptyngé
kolejnych kilka, albo kilkanascie miesiecy, a potem zostang dwa miesiqgce i my nie zdgzymy
z aplikacjq. Takze to jest moja prosba w kierunku ustalenia tych zasad i mozliwosci przystgpie-
nia do tejze akredytacji. Natomiast patrzgc na 38% chorych, ktérych zostato zakwalifikowanych
w programie do leczenia, mam tutaj spojrzenie bardzo swieze, jako ten, kto aplikuje. | musze
przyznad, ze Zespdt Koordynujgcy, kierowany przez Pana Prof. Walczaka dziata bardzo sprawnie.
W naszym przypadku nie zdarzyto sie, zeby ktos nie zostat zakwalifikowany do leczenia.

Przyjmujqc, ze jest ok. 10 tysiecy choréb rzadkich i zaktadajqc, ze jest od 10, przez 100, do nawet
1 tys. chorych w niektérych jednostkach, to w Polsce mamy populacje chorych na poziomie ok.
2 min oséb, a na pewno minimum ok. 1 mln oséb. Takze, oséb zyjgcych z chorobami rzadkimi
w naszym kraju jest bardzo wiele. Takze mysle, ze powinniSmy korzystaé¢ z doswiadczen tych,
ktorzy osiqggajg sukcesy. Uwazam, ze absolutnie terapia domowa jest konieczna, poniewaz mé-
wimy o wigczeniu do normalnego zycia tych chorych i ich rodzin. Rozumiem rodzicow, ktérzy sie
poswiecajg w przypadku dzieci. Pracuje z osobami dorostymi, to sq osoby, ktére chcg pracowad.
To sq osoby, ktére chcqg miec rodzineg, to sq osoby, ktére chcq uczestniczyé normalnie w zyciu.
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A podawanie leku, co dwa tygodnie, to 26 dni w roku. To oznaczaq, ze te 26 dni, ci chorzy tracq
z normalnego zycia. Rzadko w przypadku choréb rzadkich, te leki sq podawane w weekendy.
Takze, ci chorzy sq leczeni pomiedzy poniedziatkiem, a pigtkiem. Takze mysle, ze podania do-
mowe sq koniecznoscig. Na pewno musimy zwréci¢ uwage na bezpieczenstwo, ale schematy
podawania lekéw w warunkach domowych, holenderskie czy kanadyjskie sqg dokladnie opraco-
wane i sprawdzone w warunkach rzeczywistej praktyki klinicznej (RWE). Sg tez konkretne leki
wskazywane jako leki bezpieczniejsze. Wierze w to, ze Polska bedzie krajem, w ktérym stanie sie
to mozliwe. W chorobach rzadkich roénie znaczenie terapii w warunkach domowych. Wg. naszej
publikacji, w 2021 r. Polska na 11 krajéw europejskich byta jedynym krajem, ktéry nie umozliwiat
terapii choroby Fabry'ego w warunkach domowych.® Zgadzam sie, ze w przypadku choroby Fa-
bry'ego i terapii enzymatycznej musimy bra¢ pod uwage przebieg kliniczny choroby. Nie kazdy
chory moze by¢ leczony tabletkq, a tylko chorzy z wrazliwg mutacjg. Musimy bra¢ pod uwage,
ze terapia enzymatycznaq, to jest terapia z potencjalem wywolania reakcji. Takze, schemat lecze-
nia musi by¢ bezpieczny. Edukacja na temat choréb rzadkich jest bardzo wazna, zaréwno ta na
poziomie studiéow lekarskich, jak i poszczegélnych specjalizacji. Takze wszelkie akcje medialne
i spoteczne w przypadku choréb rzadkich sq po prostu koniecznosciq.

Dr hab. n. med. Marcin Krzanowski, Klinika Nefrologii
Uniwersytetu Jagiellonskiego Collegium Medicum
w Krakowie, Zastepca Dyrektora ds. Lecznictwa
Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie

Oprécz bycia lekarzem, jestem dyrektorem ds. medycznych duzego szpitala klinicznego. Chciatbym
dzisiaj powiedzieé, jak wyglgda sprawa finansowania osrodkdéw szpitalnych leczgcych choroby
rzadkie. Osrodki eksperckie, to bardzo szczytna i szlachetna nazwa, ale czesto nie idzie za tym
finansowanie publiczne. Mamy znakomity szpital i specjalistéw, a jesli chodzi o choroby rzadkie,
to diagnostyke i leczenie mamy podzielone na trzy obszary. To jest obszar choréb metabolicznych,
obszar choréb neurologicznych i obszar choréb immunologicznych. Jezeli méwimy o wrodzonym
obrzeku naczynioruchowym (HAE), to terapia lekiem kosztuje ok. 130 tys. zltotych. My ten lek
musimy kupi¢ i za niego zaptacié, a dopiero potem otrzymujemy refundacje z NFZ. Natomiast
na obstuge programu lekowego, w ktérym jest ten lek otrzymujemy bardzo niskie finansowanie.
Przy innych rzadkich schorzeniach, to sq tez gigantyczne kwoty na leki. Kosztowna jest réowniez
diagnostyka. W 2022 r., w obszarze chordb neurologicznych, zgtosito sie do nas 1,1tys. pacjentéw
na wielospecjalistyczng diagnostyke i leczenie. Jako osrodek ekspercki, musimy zabezpieczyé
kosztowngq interdyscyplinarnosé, czyli prace lekarza, pielegniarki, psychologa, neuropsychologa,
logopedy, itd. To wszystko jest po stronie dyrekcji szpitala joko oséb odpowiadajgcych za funk-
cjonowania danej jednostki. | chciatbym zapewnié wszystkim pracownikom komfortowa prace,
a pacjentom optymalng i kompleksowqg opieke. Na to potrzebne sq adekwatne srodki finansowe.

3 Considerations for Home-Based Treatment of Fabry Disease in Poland during the COVID-19 Pandemic and Beyond. Nowicki M,
Bazan-Socha S, Ktopotowski M, Btazejewska-Hyzorek B, Kusztal M, Pawlaczyk K, Stawek J, Oko A, Oko-Sarnowska Z. Int J Environ
Res Public Health. 2021 Aug 4,18(16):8242. doi: 10.3390/ijerph18168242. PMID: 34443990; PMCID: PMC8394954. https:/www.ncbi.
nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8394954/
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Prof. dr hab. n. med. Karina Jahnz-Rézyk, Konsultant
Krajowa w Dziedzinie Alergologii, Kierownik
Kliniki Choréb Wewnetrznych, Pneumonologii,
Alergologii i Immunologii Klinicznej Wojskowego
Instytutu Medycznego - PIB w Warszawie

W moim zyciu lekarskim prowadzitam juz kilka programéw lekowych i czesé z nich byta i jest
dedykowana chorobom rzadkim. Nalezy podkresli¢, ze diagnostyka choréb rzadkich wcale nie
jest prostym zagadnieniem. Zanim chorzy dotrg do nas - specjalistow, czesto odwiedzq kilku
lekarzy, ktérzy majq rézne diagnozy i koncepcje terapii. | dlatego jest bardzo diugi czas w Polsce
od wystgpienia pierwszych, czesto niespecyficznych objawéw do rozpoznania choroby rzadkie;j.
25-30% choréb rzadkich dotyczy oséb dorostych i wiekszos$¢ z nich jest uwarunkowana gene-
tycznie. Prowadzqc pacjentéw z wrodzonymi btedami odpornosci, spotykalismy sie wielokrotnie
z sytuacjg, ze wykonane badanie genetyczne byto praktycznie nie do interpretacji. W 2022 r.
opublikowano konsensus Europejskich Towarzystw Immunologicznych o wrodzonych btedach
odpornosci. Stwierdzono, ze do 2020 odkryto 55 genéw odpowiedzialnych za wrodzone btedy.
Aktualnie mamy ich az 485.

Nalezy liczy¢ sie z tym, ze lekarz POZ moze nie mie¢ wystarczajqcej wiedzy, potrzebnej do roz-
poznania choroby rzadkiej. Doswiadczenia nasze z prowadzeniem programu lekowego dedyko-
wanego chorym na astme ciezkq pokazaty, jak dtuga i trudna jest droga pacjenta do otrzymania
leczenia biologicznego, od momentu przyjscia do lekarza pierwszego kontaktu, przez lekarza spe-
cjaliste, az do osrodka, ktéry realizuje program lekowy. Badanie genetyczne umozliwia rzeczy-
wiscie spersonalizowanie terapii, ale wydaje mi sig, ze skrécenie drogi od pierwszych objawéw,
do rozpoznania bedzie wymagato nowych rozwigzan, np. zastosowania sztucznej inteligencji (Al).
Tak zrobili to Wtosi i wykazali, ze zastosowanie Al pozwala na poprawe diagnostyki o co najmniej
30%. i przyspiesza tym samym zastosowanie nowoczesnych technologii w osrodkach eksperckich.

Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE) jest znakomitym przykiadem postepu w dostepie do
terapii, jaki dokonat sie w zakresie choréb rzadkich w Polsce. Jest to choroba ultrarzadka, bo
w Polsce jest aktualnie rozpoznanych ok. 500 pacjentéw. Osrodek krakowski jest osrodkiem,
ktory koordynuje rejestr tych pacjentéw. W Polsce przeszliSmy droge od leczenia objawowego
pacjentéw, przez leczenie podawane na zgdanie, do leczenia profilaktycznego. Trzeba pamietad,
ze obrzek krtani w przebiegu HAE, moze zakonczy¢ sie u 30% przypadkéw zgonem pacjenta.

Rozpoznanie réznicowe szczegdlnie na SOR-ach jest o tyle wazne, ze pacjent nie zareaguje ani
na sterydy, ani na adrenaling, czyli na typowe leki stosowane w przypadku wstrzgsu anafilak-
tycznego.

Stgd diagnoza HAE i refundacja publiczna lanadelumabu w programie lekowym pozwala na
spersonalizowane podejscie do tej choroby i ocalenie tych chorych. My mamy juz w tej chwili
rocznq obserwacje i to sg pacjenci, ktérzy nie majg praktycznie obrzekéw krtani. Nasze dzia-
lanie jest wysoce efektywne, zaréwno klinicznie, jak i kosztowo. Pacjenci sq leczeni skutecznie,
nie biorg w ogéle lekéw doraznych, nie trafiajg do szpitala, a z racji, ze sg to ludzie mtodzi uczg
sie lub wracajq do pracy. W tej chwili mamy w polskiej obserwacji 28 pacjentéw z HAE i widzi-
my pozytywny efekt profilaktyki bardzo wyraznie. Poza tym, najnowsze wytyczne europejskie
mowiqg o tym, ze prewencje w HAE powinno sie stosowac jak najszybciej, czyli nie czekajgc, az
u pacjenta rozwinie si¢ wrodzony obrzek naczynioruchowy. Ale oczywiscie aspekt ekonomiczny
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kosztu terapii jest wazny i musi by¢ brany pod uwage, bo nie kazdy kraj moze sobie pozwoli¢ na
refundacje tego leczenia. Polska jest jednym z pierwszych krajéw w Europie, ktére zrefundowat
publicznie leczenie HAE. Na ostatnim spotkaniu Europejskiej Akademii Alergologii i Immunologii
Klinicznej (EAACI) w Hamburgu rozmawialiémy o rozwigzaniach refundacyjnych w Niemczech
i w Polsce. Finasowanie systemu ochrony zdrowia w Niemczech umozliwia zapisanie na recepte
kazdemu pacjentowi z HAE leczenie profilaktyczne, a my leczymy tylko pacjentéw zakwalifiko-
wanych do programu lekowego. Programy lekowe sq polskim rozwigzaniem, z zakresu ,ekonomii
refundacyjnej”. Na pewnie majq swoje ograniczenia. Bo to jest tak, ze wskazania do leczenia sg
bardziej restrykcyjne, ale dzieki temu duzo nowych lekéw i nowych programéw lekowych zostalo
wprowadzonych do systemu refundacji i wydaje mi sie, ze to nalezy oceni¢ bardzo pozytywnie.
Na szczescie, od paru lat, Ministerstwo Zdrowia upraszcza programy lekowe i tagodzi kryteria
wiqgczania wraz z postepem wiedzy medycznej. W przypadku programu lekowego B.122 ,Lecze-
nie zapobiegawcze chorych z nawracajgcymi napadami dziedzicznego obrzeku naczyniorucho-
wego o ciezkim przebiegu” wielokrotnie kryteria wiqczenia byly przez ekspertéw podnoszone.
Wydaje sie, ze warte rozwazenia jest nie ograniczanie wigczenia do leczenia prewencyjnego
pacjentow, ktdrzy majg okreslonqg lokalizacje i liczbe obrzekdw, poniewaz ciezko$é choroby po-
winna by¢ oceniona indywidualnie. Mamy wiec postulaty, co mogtoby sie zmieni¢ w programie
lekowym, w kierunku optymalizacji terapii przez lekarza i dla komfortu i jakosci zycia pacjen-
ta. Na pewno, dobrym kierunkiem zmian w ustawie refundacyjnej jest mozliwosé¢ wplywania na
ksztalt programu lekowego przez Konsultanta Krajowego w danej dziedzinie medycyny. Do tej
pory, byty to tylko ustalenia pomiedzy producentem leku, a Ministerstwem Zdrowia. Na pew-
no powinnismy analizowa¢ i monitorowaé efekty zdrowotne programéw lekowych, poniewaz
wiqgczenie pacjentowi z chorobqg rzadkg do terapii, ktérg potencjalnie powinien braé przez cate
zycie jest duzg odpowiedzialnosciq po stronie lekarza. Zespét koordynacyjny jest tutaj bardzo
pozytywnym czynnikiem, ktéry wzmacnia ten rodzaj finansowania, a na poziomie ptatnika
publicznego, uwiarygadnia zakwalifikowanych pacjentéow.

Prof. dr hab. n. med. Zbigniew Zuber, Kierownik
[l Oddziatu Klinicznego Dzieci Starszych z Podod-
dziatami Neurologicznym i Reumatologicznym
Szpitala Dzieciecego im. Swietego Ludwika
w Krakowie

W codziennej praktyce klinicznej diagnozuje i lecze pacjentéw z chorobami rzadkimi, albo ult-
rarzadkimi. Wtasciwie innych pacjentéw w naszym osrodku eksperckim nie mamy, bo jest to
osrodek kliniczny reumatologii dzieciecej i pediatrii. Dzieki znakomitej pracy Zespotu Koordy-
nacyjnego ds. Chordb Ultrarzadkich, wielu naszych pacjentéw jest kwalifikowanych do progra-
moéw lekowych. Choroba Huntera ma program lekowy pt. ,Leczenie Mukopolisacharydozy typu
[l (zespdt Huntera)”, w ktérym sqg leczenie pacjenci. Ale mamy jeden podstawowy problem, to jest
leczenie, ktdre dotyczy tylko objawdw somatycznych. To aktualne leczenie nie przekracza barie-
ry krew-madzg, czyli tam, gdzie sg badania z mozliwosciqg dotarcia do centralnego systemu ner-
wowego. Ale tutaj mamy tez pewne ograniczenia. Podajemy lek biologiczny, czyli enzymatyczng
terapie zastepczqg, ktéry wywotuje rézne reakcje niepozgdane i u wielu pacjentéw niestety takie
reakcje obserwujemy i to jest powazny problem. Ciezko$¢ przebiegu choroby zalezy od zajecia
centralnego systemu nerwowego, wiec tutaj tez sq okreslone ograniczenia. Ale, to co jest najwaz-
niejszym elementem, jest powstanie osrodkéw choréb rzadkich dla dorostych pacjentéw. To jest
ogromny sukces, bo nasi pacjenci pediatryczni a chorobami rzadkimi, dzieki skutecznym lekom
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i dobrej opiece wchodzq w okres dorostosci. Zdecydowana wiekszos¢ pacjentéw, bo 75% to sqg
pacjenci diagnozowani w okresie pediatrycznym. Edukacja i finansowanie, to sq dwa najwazniejsze
punkty. Bo jezeli my bedziemy w tej chwili borykaé sie z problemami, ze bedzie na przyktad nowa
terapia, ale nie bedzie mozliwosci sfinansowania obstugi programu lekowego, to nic z tego nie
bedzie. Kompleksowa opieka jest kosztowna i musi byé koordynowana przez osrodek ekspercki
choréb rzadkich. Nasi pacjenci docierajg do naszego osrodka z odlegltych miejscowosci i jezeli
mamy leczenie raz na dwa tygodnie, to jest w sumie 26 wizyt rocznie. Jezeli, co tydzien to jest
52 wizyt rocznie. To jest powazny problem logistyczny dla rodzin pacjentéw. Zniesiono limity
porad specjalistycznych i opieki specjalistycznej w pediatrii. Limity zostaty zniesione, ale prosze
pamietad, ze NFZ ptaci ryczattem 1/12 za kazdy miesiqgc, a ponadlimitowe swiadczenia, ktére
raportujemy, nie mamy ptacone. | stajemy przed dylematem, ze im mamy wiecej pacjentéw, tym
wieksze straty wykazuje szpital. Choroby reumatyczne u dzieci, to jest problem kilkudziesigciu tysiecy
dzieci w Polsce. Dzieki weczesnej diagnozie i skutecznemu leczeniu, tych pacjentéw przekazujemy
w znakomitej formie do dorostosci. Tutaj sukcesem jest zniesienie ograniczenia czasowego
leczenia w programach lekowych. Dzieki temu, leczymy pacjentéw wg. standardéw klinicznych.
Chciatem bardzo podziekowaé Ministrowi Zdrowia za refundacje nowych lekéw w reumatologii
w populacji mtodziezowej. Uwazam, ze nie powinnismy zostawié¢ pacjentéw, ktérzy mieli leczenie
w ramach programu lekowego i ktérzy nie majg kontynuaciji, bo jest to po prostu niehumanitarne
podejscie. | tutaj powinnismy zdecydowanie potozyé na szale argumenty, ze pacjenci, ktérzy juz
uzyskali pewng poprawe w trakcie leczenia, zdecydowanie powinni mie¢ kontynuacje leczenia.
To nie jest duza grupa chorych.

Prof. dr hab. n. med. Katarzyna Zycirnska, Kierownik
Kliniki Reumatologii, Choréb Tkanki tgcznej
i Choréb Rzadkich Panstwowego Instytutu
Medycznego MSWiIA w Warszawie; Cztonek Rady
ds. Choréb Rzadkich w Ministerstwie Zdrowia

W prowadzonej przeze mnie klinice Reumatologii, Choréb Tkanki tgcznej i Choréb Rzadkich
mamy do czynienia z pacjentami z chorobami rzadkimi. Jestesmy tez szczesliwi, jako reumato-
lodzy, ze mamy az sze$é programéw lekowych, ktére sg dostepne dla naszych pacjentéw. W pro-
gramie lekowym B.33, ktéry dotyczy leczenia RZS, mamy az jedenascie lekéw, a zatem mozemy
naszym pacjentom zaoferowaé wiele sciezek terapeutycznych. Dziekujemy za te decyzje refun-
dacyjne Ministrowi Zdrowia, bo w ostatnich latach mozliwosci terapeutyczne jeszcze bardziej sie
pogtebily i poszerzyly. W zakresie chordb rzadkich reumatologicznych leczymy mukopolisacha-
rydozy typ | i Il, chorobe Huntera oraz chorobe Maroteaux-Lamy, czyli mukopolisacharydoze nr
6. Sg to choroby, ktére akurat w przypadku naszych pacjentéw zostaly pdzno rozpoznane, ale
mamy to szczescie, ze mozemy tych pacjentéw leczyé. Dziekuje bardzo zespotowi Pana Profesora
Mieczystawa Walczaka, ktéry bardzo merytorycznie i szybko kwalifikuje tych pacjentéw do tera-
pii. Sktadam ukton w kierunku Zespotu, ktéry opracowat sciezke diagnostyczno-terapeutyczng
w SMA, bo jest to sciezka modelowa, optymalna i komfortowa. Kazdy pacjent z chorobqg rzad-
kq, takq jok choroba Gaucherq, choroba Fabry'ego, czy tez mukopolisacharydozy, oczekiwatby
i chcialby, aby jego sciezka diagnostyczno-terapeutyczna byta mozliwie komfortowa. Powstaje
oczywiscie pytanie, czy wszyscy pacjenci juz na wczesnych etapach wymagajg badania screenin-
gowego noworodkdéw. Nie zawsze, wiecej oznacza lepiej, ale na pewno musimy sie skoncentrowaé
na tych innych chorobach, o ktérych wspominamy, tak aby za przykladem SMA, wytyczyé opty-
malng sciezke diagnostyczno-terapeutycznq dla naszych pacjentéw z chorobami rzadkimi.
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7. PODSUMOWANIE

Matgorzata Bogusz, Prezes Instytutu Rozwoju
Spraw Spotecznych

Bardzo istotne jest, abysmy dyskutowali o chorobach rzadkich, w jak najszerszym gronie interesa-
riuszy systemowych. Polska bedzie przygotowywacé priorytety zdrowotne w zakresie prezydencji
polskiej w Unii Europejskiej, ktora rozpocznie sie w styczniu 2025 r. Bez wzgledu na to, jak bedzie
wyglgdata sytuacja polityczna w naszym kraju, jest to niezmiernie istotna prezydencja i mam
nadzieje, ze réwniez obszar zdrowia publicznego i choréb cywilizacyjnych, ktére dzisiaj poruszyli-
$my, powinien znalez¢ sie w priorytetach polskiej prezydenciji. Kiedy méwimy o odbudowie systemu
ochrony zdrowia po pandemii COVID-19, o dobrostanie polskiego spoteczenstwa, wydgje sie,
ze ta nasza dyskusja w zakresie chordb cywilizacyjnych jest bardzo kluczowa.

8. WNIOSKI

1. Uchwalenie wdrazanie w zycie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, z przedtuzeniem
go o nastepny rok — do 2024 r., znaczgco poprawia dostep pacjentéw w Polsce do diagnostyki,
leczenia i opieki w zakresie szesciu kluczowych obszardw (osrodkéw eksperckich, diagnostyki,
leczeniaq, rejestréw, paszportu chorego oraz platformy informacyjne;j).

2. Choroby rzadkie traktowane sq priorytetowo w Polsce w aspekcie dziatania systemu ochrony
zdrowia - $wiadczg o tym decyzje refundacyjne w zakresie lekéw i wyrobéw medycznych.

3. Dostep do diagnostyki oraz osrodkdéw eksperckich wymaga optymalizacii.

4. Dla pacjenta z chorobqg rzadkqg kluczowa jest informacja i koordynacja opieki w systemie
ochrony zdrowia.

9. REKOMENDACJE

1. Rekomendowane jest szybsze wdrazanie zatozert Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-
2023 oraz opracowanie kolejnej edycji Planu z zabezpieczeniem adekwatnego poziomu
finansowania publicznego oraz uzupetnieniem go, o aspekty opieki socjalnej i edukacii.

2. Rekomendowana jest poprawa dostepu do diagnostyki w chorobach rzadkich - szczegdlnie
genetycznej oraz do osrodkdéw eksperckich poprzez znaczqcy wzrost finansowania $wiadczen
w tych zakresach.

3. Rekomendowane jest jak najszybsze wdrozenie paszportu pacjenta z chorobg rzadkg, platformy
informacyjnej oraz wycenienie i wprowadzenie koordynaciji opieki, z wykorzystaniem koordynatoréw
opieki i asystentéw medycznych, wspierajgcych kadry medyczne.
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4. Rekomendowane jest dodanie do krajowego programu przesiewu noworodkdéw nowych jed-
nostek chorobowych, takich jak: choroby Fabry'ego, Pompego, Hurlera, Huntera i Gauchera.

5. Rekomendowana jest refundacja publiczna nowych lekéw w chorobach rzadkich, takich jak:
pegcetacoplan w nocnej napadowej hemoglobinurii, czy welmanazy alfa w alfa-mannozydozie.

6. Rekomendowane jest podawanie lekdéw w warunkach domowych, gdy tylko jest to zgodne ze
standardami oraz wymogami bezpiecznej farmakoterapii.

7. Rekomendowane jest upraszczanie zapiséw i kryteriow kwalifikacji do programéw lekowych
w zakresie choréb rzadkich.
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