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WSTEP

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

Dzisiaj spotykamy sie ponownie w ramach dziatan Instytutu Rozwoju Spraw
Spotecznych na bardzo istotnej dyskusji i debacie poswiecone] obszarowi
neurologii i neurologii dzieciecej. Przypomne, ze w lutym 2024 r. odbyto sig
pierwsze spotkanie poswiecone padaczce i rzadkim zespotom padaczko-
wym, zakonczone powstaniem raportu pt. ,Rzadkie zespoty padaczkowe —
wyzwania w obszarze diagnostyki, leczenia i opieki nad pacjentami”.*

W ramach prac Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego (EKES) - ciata doradczego Komisji
Europejskiej i Rady Unii Europejskiej oraz w formule debat naukowych staramy sie dywersyfikowac wiedze
i doswiadczenia w zakresie dyskusji o polskim systemie ochrony zdrowia w obszarze tego, co sie dzieje w Unii
Europejskigj. Jestem cztonkinig Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego w kadencji 2020-2025
z ramienia Polski. EKES obchodzi 65 urodziny w tym roku i sktada sie z 329 cztonkdéw ze wszystkich krajow
Wspolnoty Europejskiej. Delegacja polska liczy 21 osdb. Naszym zadaniem jest opiniowanie kazdego doku-
mentu prawnego, ktory jest przygotowywany przez instytucje — Komisje Europejska i Rade Unii Europejskiej.
Opiniowanie takich dokumentéw nastepuje w imieniu spoteczenstwa obywatelskiego, reprezentowanego
przez organizacje pozarzgdowe. Obszar, ktory bedzie bardzo mocno dyskutowany pod nowa Komisjg Euro-
pejska w trakcie prezydencji Polski w Radzie Unii Europejskiej, czyli od 1 stycznia 2025 roku, to dyskusja
dotyczagca rewizji prawa farmaceutycznego. Przedstawiciele roznych opciji politycznych, nie tylko w Polsce,
ale i w innych krajach Unii Europejskiej, podnoszg obszary zwigzane z ochrong zdrowia w swoich staraniach
o reelekcje do Parlamentu Europejskiego. Mozna powiedzie¢, ze obszar ochrony zdrowia zaczyna byc¢ brany
pod uwage. Od momentu pandemii COVID-19 jest to gtéwny priorytet, jezeli chodzi o dyskusje o przysztosci
Unii Europejskiej. Toczqg sie dyskusje w kontekscie bezpieczenstwa zdrowotnego i bezpieczenstwa lekowego.

Od stycznia do czerwca 2025 r. Polska bedzie petni¢ prezydencje w Radzie Unii Europejskiej w ramach trio:
Polska, Dania i Cypr. Trwa bardzo gorgca dyskusja na temat polskich priorytetow w zakresie ochrony zdro-
wia podczas polskiej prezydencji. Poprzedni rzad zdefiniowat trzy kluczowe priorytety w zakresie zdrowia:
cyfryzacja ochrony zdrowia, profilaktyka chordb cywilizacyjnych oraz wyzwania szeroko zwigzane z demo-
grafig. Wiemy juz, ze te priorytety bedag zmienione. Wiemy tez, ze zainteresowanie szeroko rozumianej opinii
publicznej, ale tez poszczegodlnych instytucji unijnych, ale tez interesariuszy ochrony zdrowia, w momencie
kiedy Polska bedzie przewodzi¢ prezydenciji, bedzie zdecydowanie wieksze. | to jest czas, kiedy wykorzystu-
jac nasze doswiadczenie, Panstwa doswiadczenie, pewne obszary rowniez zwigzane z chorobami mozgu,
mozna zaznaczyc i zwrocic na nie uwage. Choroby rzadkie byty priorytetem prezydencji hiszpanskiej i sq
priorytetem obecnej prezydencji belgijskiej. Ambasador Krolestwa Belgii wspominat o tym, w jaki sposéb
przygotowywano sie do belgijskiej prezydenciji, a przygotowania zaczeto trzy lata temu. My zaczynamy tak
naprawde od teraz, ze wzgledu na zmiany polityczne w naszym kraju. Musimy zgtosic¢ kluczowe priorytety
i obszary dziatan do konca listopada 2024 r. Teraz i w czasie polskiej prezydencji bedziemy rozmawiac o pol-
skiej neurologii dzieciecej, poniewaz w tym zakresie Polska ma sie czym pochwali¢. Diagnostyka i leczenie
rdzeniowego zaniku miesni (SMA) plasuje Polske w czotowce krajow na swiecie. Padaczka i rzadkie zespoty
padaczkowe sg diagnozowane i leczone na europejskim poziomie, oczekujemy jeszcze na refundacje fen-
fluraminy i poprawe w dostepie do chirurgicznego leczenia padaczki. Natomiast pacjenci ze stwardnieniem
rozsianym majg dostep do wszystkich terapii.

Dzieki Urzedowi Rzecznika Praw Pacjenta i zbudowaniu bardzo duzej platformy dla organizaciji pacjentow,
mogg one informowac¢ o swoich potrzebach, wyzwaniach, ktére stawia przed nimi system ochrony zdrowia
w Polsce oraz dzieli¢ sie dobrymi praktykami ze swoich aktywnosci. Wiemy doskonale, jak jest to wazne,
poniewaz duze organizacje, ktore funkcjonujg na polskim rynku od bardzo wielu lat, majg zupetnie inne
doswiadczenia i zupetnie inne modus operandi niz mate organizacje, ktére stawiajq pierwsze kroki. Platforma,
ktora powstata przy Ministerstwie Zdrowia, jest niezwykle istotng inicjatywa, o czym mowi sie na poziomie
miedzynarodowym, na poziomie Unii Europejskiej, gdzie ,pacjentocentryzm” jest elementem kluczowym
i coraz bardziej widocznym podczas dyskusji, i formutowaniu strategii UE w zakresie polityki zdrowotne;j.
Widac¢ to w trzech kluczowych dokumentach Komisji Europejskiej, takich jak: Europejski Plan Walki z Rakiem,
Plan dla Chordb Rzadkich oraz Strategia farmaceutyczna.

W trakcie dzisiejszych obrad zachecam Panstwa do dyskusji i sformutowania kluczowych wnioskéw oraz
rekomendacji w zakresie rzadkich zespotéw padaczkowych w Polsce na tle Unii Europejskiej. Konkluzje
i rekomendacje z naszej dyskusji przekazemy w formie raportu Ministerstwu Zdrowia oraz innym instytucjom.

1 Raport z konferencji naukowej pt. Rzadkie zespoty padaczkowe - wyzwania w obszarze diagnostyki, leczenia i opieki nad pacjentami. Redakcja
naukowa: Dr n. med. Jakub Gierczynski, MBA Instytut Rozwoju Spraw Spotecznych. Warszawa. Marzec 2024
https://irss.org.pl/wp-content/uploads/2024/05/Raport _RZADKIE _ZESPOLY _PADACZKOWE.pdf
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STRESZCZENIE MENEDZERSKIE

1. Zespot Dravet (DS) i zespdt Lennoxa-Gastauta (LGS) nalezg do zespotow padaczkowych o najciezszym
przebiegu i sq szczegolnie trudng grupag encefalopatii padaczkowych i rozwojowych. Oba zespoty cha-
rakteryzujg sie wystepowaniem wielu wysoce lekoopornych napadéw padaczkowych.

a. Zespot Lennoxa-Gastauta (LGS) to rzadka, ciezka i bardzo ztozona encefalopatia rozwojowa i padacz-
kowa, rozpoczynajgca sie w dziecinstwie. LGS charakteryzuje sie wieloma rodzajami napadow, specy-
ficznym zapisem w obrazie EEG i wspotwystepowaniem niepetnosprawnosci intelektualne;.

b. Zespot Dravet (DS) to ciezka, postepujaca i rzadka postac¢ rozwojowej encefalopatii padaczkowej
i rozwojowej. DS charakteryzuje sie duzg czestotliwoscia napadow drgawkowych, wysokim ryzy-
kiem przedwczesnej $mierci, wigze sie z zaburzeniami poznawczymi, motorycznymi i behawioralnymi.
Najczestszg przyczyng wystepowania DS jest mutacja genetyczna, najczesciej w genie SCN1A
i wystepuje ona u 80-85 proc. pacjentow.

c. Zespot Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta wigzg sie z wysokim poziomem niezaspokojonych potrzeb

2. Pacjenci cierpigcy na Zespodt Dravet i Zespdt Lennoxa-Gastauta sg czesto obcigzeni wieloma napadami
padaczkowymi kazdego dnia.?

3. Z zespotem Dravet i Lennoxa-Gastauta zwigzane sqg takze objowy pozanapadowe takie jak: zaburze-
nia intelektualne, opdznienia ruchowe i behawioralne, opdznienie rozwoju i rozumienia mowy, dysfunkcje
uktadu motorycznego. Inne objawy mogg obejmowac cechy spektrum autyzmu, ADHD, zaburzen komu-
nikaciji i funkcji poznawczych, zaburzen snu, czy tez problemy z przyjmowaniem pokarmu, ktore czesto
nasilajg sie wraz z okresem dojrzewania. ®

4. W przypadku zespotow Dravet i Lennoxa-Gastauta ryzyko zwigzane z SUDEP (Sudden Unexpected
Death in Epilepsy—-Nagta nieoczekiwana smier¢ w przebiegu padaczki) jest znacznie wyzsze niz w przy-
padku ogolnej populaciji chorujgcej na padaczke.

a. Najczestszg przyczyng smierci w populacji dzieci z zespotem Dravet jest SUDEP, ktéry pozostaje
przyczyng smierci u blisko potowy (49 proc.) chorych w tej populacji. Drugg najczestszg przyczynq
$mierci pozostaje stan padaczkowy (32 proc.). SUDEP w populacji pacjentow z DS wystepuje czesciej
w mtodszym wieku - 73 proc. przypadkow SUDEP miato miejsce przed ukonczeniem przez chorego
11 roku zycia, poréwnujac z populacjg pacjentéw z padaczkq (3-9 proc. przypadkow przed ukoncze-
niem 10 roku zycia).*

b. 1 na 10 dzieci z zespotem Dravet nie osiggnie dorostosci z powodu SUDEP (~17 proc. dzieci z DS
umiera w dziecinstwie; ~60 proc. z nich umiera z powodu SUDEP).®

c. Pomimo dostepnych obecnie metod leczenia przeciwpadaczkowego, u pacjentow cierpigcych na rzad-
kie zespoty padaczkowe czesto wystepujg uogdlnione toniczno-kloniczne napady padaczkowe.®

d. Ten rodzaj powaznych napadow istotnie zwieksza ryzyko nagtej, nieoczekiwanej smierci w przebiegu
padaczki (SUDEP).”

5. Pacjenci z zespotami Dravet i Lennoxa-Gastauta sg obarczeni wysokim ryzykiem wypadkow i przed-
wczesnej smierci z powodu smiertelnego stanu padaczkowego, co stanowi ogromne wyzwanie dla ich
rodzin i opiekunow.®

6. Dzieci, a takze wiekszos¢ nastolatkow i dorostych z zespotami Dravet i Lennoxa-Gastauta sg catkowicie
zalezne od opiekunow i wymagajq statej opieki.

7. Niezwykle istotna jest wczesna diagnoza zespotow Dravet i Lennoxa-Gastauta.’

a. Weczesna diagnoza jest kluczowa w leczeniu zespotu Dravet, gdyz pozwala unikng¢ leczenia opar-
tego na blokerach kanatu sodowego, zaostrzajgcego napady padaczkowe czy przedtuzajgey sie stan

padaczkowy (blokery kanatéw sodowych sq przeciwskazane w farmakoterapii zespotu Dravet, a sta-
nowiqg grupe lekdow szeroko stosowanych w leczeniu napadow padaczkowych).

2 Stafstrom CE. Et L.. Seizures and Epilepsy: An Overview for Neuroscientists. Cold Spring Harbor Perspectives in Medicine. 2015;5(6):a022426-0022426

3 Anwar A, Saleem S, Patel UK, Arumaithurai K, Malik P. Dravet Syndrome: An Overview. Cureus. 2019 Jun 26;11(6):e5006. doi: 10.7759/cureus.5006.
PMID: 31497436; PMCID: PMC6713249

4 Shmuely S, Sisodiya SM, Gunning WB, Sander JW, Thijs RD. Mortality in Dravet syndrome: A review. Epilepsy Behav. 2016 Nov;64(Pt A):69-74. doi:
10.1016/j.yebeh.2016.09.007. Epub 2016 Oct 11. PMID: 27732919

5 Cooper et al. Mortality in Dravet syndrome. Epilepsy Research. 2016;128, 43-47

6 Stafstrom CE. et al. Seizures and Epilepsy: An Overview for Neuroscientists. Cold Spring HarborPerspectives in Medicine. 2015;5(6):a0022426-
a022426; Cross JH. et al. Expert opinion on the management of Lennox-Gastaut Syndrome: Treatment algorithms and practical considerations. Front
Neurol. 2017;8:505

7 Sveinsson O. et al. Clinical risk factors in SUDEP. Neurology. 2020;94(4):e419-e429

8 Dravet C. Dev Med Child Neurol. 2011; 53(Suppl 2): 1-6. ; Skluzacek et al. Epilepsia. 2011; 52(Suppl 2): 95-101.; Shmuely et al. Epilepsy Behav.
2016; 64(pt A): 69- 74.; Cooper MS et al. Epilepsy Res. 2016; 128: 43-7.

Q  Paprocka ] et al. 2021 i Kalume F. 2013:
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b. Pozwala takze zmniejszyc wptyw czynnikow mogagcych wptyngé na wystgpienie SUDEP, takich jak
brak bgdz niewtasciwe leczenie, czeste zmiany lekow i ich dawek czy unikanie bodzcow wyzwalajgey
napad. Uwaza sie, ze SUDEP moze byc¢ wywotany roznymi czynnikami, a jego etiologia nie jest jed-
nolita. Jako jedng z mozliwych przyczyn podaje sie miedzy innymi bradykardie wystepujgcg po uogol-
nionym napadzie padaczkowym.

c. Wczesna diagnoza, a co za tym idzie odpowiednie leczenie, pozwala na kontrole napaddw, co posred-
nio zmniejsza ryzyko wystgpienia SUDEP.

d. Sredni wiek dziecka w momencie otrzymania diagnozy wynosi 9.7 lat, a czas potrzebny do otrzyma-
nia diagnozy DS w PL wynosi 2,6 lat (zakres 0,25-11), srednio po konsultacji z 5,4 lekarzami (zakres
od 1-30 HCPs).1°

. Celem leczenia zespotow Dravet i Lennoxa-Gastauta jest redukcja ilosci napadow, wydtuzenie okre-

séw wolnych od napadow i zapobieganie stanowi padaczkowemu. Istotne jest rowniez leczenie chordb
wspotistniejgcych i ograniczenie dziatan niepozgdanych wynikajgcych ze stosowanego leczenia, a co
z tym zwigzane poprawa jakosci zycia zarowno pacjentéw, jak i opiekunow.

. NFZ refunduje 19 lekow przeciwnapadowych. Jednak w wiekszosci nie sqg to leki zarejestrowane do lecze-

nia ze wzgledu na konkretny rzadki zespot padaczkowy, a jedynie ze wzgledu na rodzaj wystepujgcego
napadu. Chorzy leczeni sg czesto wieloma lekami (nawet kilkunastoma) w swoim zyciu, a mimo to u bar-
dzo wielu pacjentow nie uzyskuje sie kontroli napadow. Dodatkowo politerapia powoduje zwiekszone
ryzyko interakcji lekowych i dziatan niepozadanych.

Zarejestrowanych (przebadanych w ramach badan klinicznych) do leczenia napadow padaczkowych
zwigzanych z zespotem Dravet i Lennoxa-Gastauta jest jedynie kilka molekut, w tym kanabidiol (refun-
dowany ze srodkoéw publicznych) i fenfluramina (oczekujaca na refundacje ze srodkéw publicznych)

w ramach programu lekowego B.154.FM ,Leczenie pacjentow z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub

z Zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)".

Im szybsze bedzie wtgczenie odpowiedniego dla danego zespotu padaczkowego leczenia, tym wieksza
szansa na zredukowanie napadow, mniejsze uszkodzenia mdzgu, a co z tym zwigzane - wieksza szansa
na lepszy rozwoj dziecka.

Opieka nad dzieckiem z zespotem Dravet oraz zespotem Lennoxa—-Gastauta ma dalekosiezne konse-

kwencje psychospoteczne i ekonomiczne dla rodzin i opiekundw, co z kolei moze wptywac na zdolnose

opiekundw do opieki nad dzie¢mi.

a. Wiekszosc¢ opiekundw czuje sie obcigzona ograniczong mobilnoscig swoich dzieci (57,3%), wahaniami
nastroju (57,3%), brakiem dostepu do rehabilitacii i lekow (56%) oraz wydatkami na opieke zdrowotnq (50,7%).

b. Opiekunowie skarzg sie takze na brak czasu dla siebie (76%) oraz ograniczenia w mozliwosci pracy
zawodowej wynikajgce z koniecznosci sprawowania opieki (72%).

c. W rezultacie zgtaszali zmeczenie (84%), pogorszenie stanu zdrowia psychicznego (60%) i problemy
w relacjach intymnych ze wspotmatzonkiem/partnerem (53,4%).

d. Waznym zrédtem stresu byta przedtuzajgea sie odyseja diagnostyczna i ciggta walka o (systemowq)
opieke zdrowotnqg dla dzieci z DS.

e. Czesto jeden z opiekunow musi zrezygnowac z pracy zawodowej i poswiecic¢ sie catkowicie opiece
nad dzieckiem z DS/LGS.**

Zespot Dravet i zespot Lennoxa-Gastauta wigzg sie z ogromnym obcigzeniem ekonomicznym zaréwno
dla systemu ochrony zdrowia, jak i rodziny pacjenta dotknietego chorobg.

a. Znaczgce obcigzenia finansowe wynikajg z braku kontroli napadow i zwigzanego z tym czestszego
korzystania z opieki zdrowotnej w tym hospitalizacji, a takze z przyjmowania wielu lekow, chorob
wspotistniejacych, potrzeb terapeutycznych i rehabilitacyjnych.

b. Duzym i czestym problemem jest takze utrata wydajnosci pracy opiekunow. Konsekwencje obu
zespotow a takze choroby wspodtistniejgce powoduja znaczne obcigzenia finansowe opiekunow,
rodziny czesto majqg trudnosci z zapewnieniem niezbednych srodkdéw, w tym lekow, srodkéw codzien-
nych potrzeb, dodatkowej opieki lub modyfikacji stylu zycia i adaptacji domu, niezbednych do umiar-
kowanej poprawy jakosci zycia ich dziecka.

Istnieje ogromna niezaspokojona potrzeba dostepu do wiekszej liczby opcji terapeutycznych o nowych
mechanizmach dziatania dla pacjentow z zespotem Dravet i Lennoxa-Gastauta, u ktorych nie udaje sie
uzyskac¢ zadowalajgcej kontroli choroby. Zmniejszenie czestosci i ciezkosci napadodw zapobiega drama-
tycznym skutkom przebiegu DS i LGS, co wptywa na jakose zycia zardwno pacjentow, jak i opiekundw,
zmniejszajgc jednoczesnie ponoszone przez rodzicow i ptatnika koszty zwigzanych z chorobag.

Domaradzki et al., 2023

Na podstawie ankiety wérdd opiekunow i cztonkow rodzin zrzeszonych w Stowarzyszeniu na rzecz Oséb z Ciezkg Padaczkq Lekooporng DRAVET.PL
https://www.mdpi.com/2227-9067/10/8/1410
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KLUCZOWE ASPEKTY SYSTEMOWE
RZADKICH ZESPOLOW

PADACZKOWYCH
Dr n. med. Jakub Gierczynski, MBA

Rzadkie zespoty padaczkowe reprezentujg zarowno dziedzine neurologii
dzieciecej i neurologii, jak i domene chordb rzadkich. Neurologia dziecieca
w Polsce rozwija sie dynamicznie, a rozwoj kompetengcji i doswiadczen osrod-
kéw klinicznych nabrat tempa po wejsciu Polski do Unii Europejskiej oraz
poprawie finansowania publicznego diagnostyki, terapii oraz funkcjonowania
os$rodkow neurologicznych.

Wg. Map Potrzeb Zdrowotnych w Polsce w 2022 r. funkcjonowaty 22 oddziaty
neurologii dzieciecej, ktore rozliczyty ok. 32 tys. hospitalizacji dla ok. 25 tys.
pacjentéw. Oddziaty dysponowaty liczbg 427 tozek w neurologii dzieciecej
(1/100 tys.). W zakresie neurologii pracowato 207 oddziatow neurologii, ktore rozliczyty ok. 242 tys. hospi-
talizacji dla ok. 212 tys. pacjentéw. Oddziaty dysponowaty liczbg 5 731 tézek neurologicznych (15/100
tys.).*?W zakresie AOS odnotowano 157 poradni neurologicznych dla dzieci, ktore rozliczyty w 2022 r.
ok. 29 tys. porad oraz 1 427 poradni neurologicznych, ktore rozliczyty w 2022 r. ok. 4,5 mln.*> W 2022 r.
pracowato 448 neurologoéw dzieciecych (1,2/100 tys. mieszkancow) oraz 4 132 neurologow (10,9/100 tys.).*
Wg. statystyk NIL w grudniu 2023 r. zawod wykonywato 491 neurologow dzieciecych i 4 564 neurologow.®

Obszar chordb rzadkich stat sie priorytetem Ministra Zdrowia. W 2021 r. zostat uchwalony Plan dla Choréb
Rzadkich na lata 2021-2023. W sierpniu 2024 r. przyjeto uchwate Rady Ministrow w sprawie Planu dla Cho-
rob Rzadkich na lata 2024-2025.*¢ Plan ma charakter operacyjny, ktorego celem jest poprawa sytuacji pol-
skich pacjentéw cierpigeych na choroby rzadkie oraz ich rodzin, poprzez stworzenie modelu zintegrowane;
opieki zdrowotnej. Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 zaktada zmiany organizacyjne i inwestycje
w szesciu obszarach:

1. Powotanie Osrodkow Eksperckich Chorob Rzadkich (OECR) oraz wprowadzenie nowych lepiej finansowa-
nych produktow rozliczeniowych dla Osrodkow Eksperckich Chorob Rzadkich (OCER).

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

3. Dostep do lekdw, wyrobow medycznych i srodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych
w chorobach rzadkich.

4. Polski Rejestr Chorob Rzadkich.
5. Karta Pacjenta z chorobq rzadka.
6. Rozwaj Platformy Informacyjnej Chorob Rzadkich-informacja dla pacjentow i lekarzy.

W zakresie neurologii w Polsce funkcjonujg obecnie cztery osrodki eksperckie w ramach Europejskich Sieci
Referencyjnych (ERN). To wirtualne sieci skupiajgce swiadczeniodawcow z catej Europy. Sg to ERN: Epi-
CARE, European Reference Network on Rare and Complex Epilepsies, Europejska sie¢ referencyjna
ds. padaczki w Instytucie Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, EURO-NMD, European Reference Network for
Rare Neuromuscular Diseases, Europejska sie¢ referencyjna ds. chorob nerwowo-miesniowych w Samodziel -
nym Publicznym Centralnym Szpitalu Klinicznym WUM w Warszawie oraz ERN-RND, European Reference
Network on Rare Neurological Diseases, Europejska sie¢ referencyjna ds. chordb neurologicznych w  Szpi-
talu Uniwersyteckim w Krakowie oraz Instytucie Psychiatrii i Neurologii w Warszawie.’

Wedtug danych NFZ w 2022 r. liczba osdb ktérym udzielono swiadczen we wskazaniu G40.4 (ktorego nie-
wielka czes¢ stanowig zespdt Dravet i Zespdt Lennoxa-Gastauta) wyniosta w Polsce ok. 6,7 tys. osob.
Na podstawie danych z Wielkiej Brytanii mozna szacowad, iz liczba chorych z potwierdzonym zespotem Len-

12 Mapa potrzeb na lata 2022-2026. tozka i obtozenie. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/lozka-i-oblozenie/

13 Mapa potrzeb na lata 2022-2026. AOS. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/ambulatoryjna-opieka-
specjalistyczna/

14 Mapa potrzeb na lata 2022-2026. Lekarze. MZ 2024 https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/kadry-medyczne/kadry-
medyczne/

15 Zestawienie liczbowe lekarzy i lekarzy dentystow wg dziedziny i stopnia specjalizacji. Naczelna Izba Lekarska w Warszawie 2024 https://nil.org.pl/
uploaded_files/1705668465 _za-grudzien-2023-zestawienie-nr-04.pdf

16 Uchwata w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2024f2025. https://www.gov.pl/web/premier/uchwala-w-sprawie-
przyjecia-dokumentu-plan-dla-chorob-rzadkich-na-lata-20242025

17 Europejskie Sieci Referencyjne. MZ https://www.gov.pl/web/zdrowie/europejskie-sieci-referencyjne
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noxa-Gastauta i zespotem Dravet wynosi w Polsce ok. 1,5 tys. Sposrdd pacjentow z rozpoznaniem G40.4
w latach 2015-2023 osoby doroste stanowity 78 proc., a 22 proc. — osoby niepetnoletnie. Wartosc¢ refunda-
cji sprawozdanych swiadczen we wskazaniu G40.4 w 2018 r. wyniosta 6,8 mln zt. W 2019 r. wzrosta o 8 proc.
do 7,3 mln zt., w 2020 r. ulegta zmniejszeniu o 13 proc. do 6,4 mln zt.*8

Nalezy podkresli¢, ze w zakresie terapii padaczki zarejestrowano w Unii Europejskiej 29 substancji czyn-
nych. Oznacza to, ze kazdy noworejestrowany lek przeciwnapadowy stwarza unikalng szanse terapeutyczng
dla chorych na padaczke. Obecnie polscy pacjenci majg dostep refundacyjny do 22 substangji czynnych
i ok. 220 produktéw. Jest to catosc zarejestrowanych terapii, z wyjatkiem fenfluraminy, ktéra jest w proce-
sie aplikacji o refundacje ze srodkdéw publicznych. W Polsce w 2013 r. zostat zrefundowany lewetiracetam
i lamotrygina. W 2014 r. zostaty zrefundowane: lakozamid i wigabatryna. W 2015 r. zostata zrefundowana
okskarbazepina, w 2016 r. - stiripentol, a w 2018 r. - briwaracetam. W marcu 2023 r. zostat objety refun-
dacjg cenobamat w leczeniu wspomagajgcym napadow ogniskowych u dorostych pacjentéw z padaczkg
lekooporng. To wszystko sq leki refundowane na podstawie recepty lekarskiej i dostepne w aptekach otwar-
tych. Od stycznia 2024 r. Minister Zdrowia zrefundowat kannabidiol w ramach dwoch szpitalnych progra-
mow lekowych: B.153. Leczenie pacjentéw z napadami padaczkowymi w przebiegu zespotu stwardnienia
guzowatego (ICD-10: G40.4) dla chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktorych napady padaczkowe w prze-
biegu stwardnienia guzowatego nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow
przeciwpadaczkowych oraz B.154.FM. leczenie pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem
Dravet (ICD-10: G40.4) dla pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat
i powyzej, u ktérych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej
trzech lekéw przeciwpadaczkowych. Jest to terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem.

Na refundacje publiczng oczekuje fenfluramina, ktora uzyskata w dniu 22 lipca 2024 r. pozytywng Reko-
mendacje Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji. Prezes AOTMIT rekomenduje objecie
refundacjg produktu leczniczego Fintepla (fenfluramina) w programie lekowym B.154.FM ,Leczenie pacjen-
téw z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub z Zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)" pod warunkiem pogtebienia
instrumentu dzielenia ryzyka.t?

Wg. NFZ w 2023 r. refundowano 19 substancji czynnych w ramach grupy limitowe] lekéw przeciwpadacz-
kowych. tagcznie recepty na refundowane leki przeciwpadaczkowe o wartosci refundacji 262 mln zt zre-
alizowato 603,2 tys. oséb. Sposrod nich 55 proc. miato choc¢ raz rozpoznanie padaczki lub stanu padacz-
kowego, a wartos¢ refundacji lekéw przeciwpadaczkowych dla tych pacjentow wyniosta 203,2 mln zt.
W 2023 r. po raz drugi wartos¢ refundacji lekow padaczkowych i doptat pacjentow do nich przekroczyta
300 mln zt. Wartos¢ refundacji lekow padaczkowych wzrosta o 14,4 mln zt, a wartos¢ doptat pacjentow
zmniejszyta sie 0 2,2 mln zt. Liczba DDD pozostata w 2023 r. prawie na tym samym poziomie, co rok wcze-
$niej (124,2 mln).?°

Podsumowujgc, padaczka jest w Polsce diagnozowana i leczona na wysokim poziomie, jednak 30 proc. cho-
rych cierpi na padaczke lekooporng, wymagajgcg dostosowania terapii farmakologicznej lub operacyjne;j.
Aby zoptymalizowa¢ model diagnostyki i leczenia padaczki, nalezy zdefiniowac¢ sciezke diagnostyczno-
terapeutyczng pacjenta, kryteria i zadania sieci osrodkéw referencyjnych oraz refundowac publicznie w Pol-
sce wszystkie zarejestrowane leki w Unii Europejskiej w petnych wskazaniach.?

18 Rzadkie zespoty padaczkowe. Zespot Dravet i Zespot Lennoxa-Gastauta. Opieka nad chorymi — potrzeby i mozliwosci. Marcin Czech, Jan Domaradzki,
Jakub Gierczynski, Katarzyna Kotulska-jozwiak, Jolanta Kuryto, Maria Mazurkiewicz-Betdzinska, Konrad Rejdak, Iwona Sierant, Barbara Steinborn,
Krzysztof Jakubiak (redaktor). Raport Modern Healthcare Institute. Warszawa 2024 https://www.mzdrowie.pl/fakty/raport-rzadkie-zespoly-
padaczkowe/

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

20 https://ezdrowie.gov.pl/portal/home/badania-i-dane/zdrowe-dane/raporty/nfz-o-zdrowiu-padaczka

21 Raport pt. Sciezka pacjenta z padaczkg w Polsce - kierunki optymalizacji opieki opartej na wartosci. Gatgzka-Sobotka M. Gierczynski J. et al. Instytut
Zarzgdzania w Ochronie Zdrowia Uczelni tazarskiego. Warszawa, Listopad 2022. https://izwoz.lazarski.pl/projekty-badawcze/sciezka-pacjenta-z-
padaczka-w-polsce/
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KEYNOTE SPEECH

PADACZKA | RZADKIE ZESPOtLY
PADACZKOWE

Prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka

Konsultant krajowa w dziedzinie neurologii dzieciecej,
Wiceprzewodniczgca Polskiego Towarzystwa Neurologow
Dzieciecych, Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii
Dzieciecej, Slaski Uniwersytet Medyczny w Katowicach

W opiece nad pacjentami z rzadkimi zespotami padaczkowymi bardzo waznym elementem, poza diagno-
styka neurofizjologiczng, neuroobrazowq, jest diagnostyka genetyczna. W Polsce dostepne sg badania
w ramach panelu padaczkowego NGS 49 i 83, sekwencjonowanie catoeksomowe WES oraz catogenomowe
WGS. Jak doskonale wiemy znajomosc¢ podtoza genetycznego moze pozwoli¢ na personalizacje stosowane;j
terapii (tabela 1). Wiedza o patogennych wariantach nie zawsze umozliwia ich ocene funkcjonalng doty-
czgcg mechanizmu nabycia (gain of function, GoF) lub utraty funkgji (loss of function, LoF), a zatem czyn-
nikow pozwalajacych na bardziej precyzyjne dobranie lekéw przeciwnapadowych. Takiej oceny nie mozemy
przeprowadzi¢ w Polsce dla naszych pacjentow. W procesie diagnozy genetycznej niezbedna jest takze
wtasciwa interpretacja wyniku badania przez genetyka klinicznego.

Problem, ktory sie rysuje, to kwestia lekoopornosci, zwtaszcza w padaczce monogenowej, dotyczaca
zaburzen funkcjonowania kanatow jonowych (np. SCN1A), zmian dotyczgcych receptorow synaptycznych
(np. GRIN2A) oraz zaburzen obejmujgcych dziatanie biatek transportujgcych (np. SLC2A1).

Najczesciej diagnostyka genetyczna jest proponowana pacjentom, u ktorych istnieje potrzeba modyfikacii
leczenia przeciwpadaczkowego w zwigzku z utrzymujgcymi sie napadami padaczkowymi i rozwojem leko-
opornosci. Rodzi sie pytanie, czy to nie jest jednak za pdzno, biorge pod uwage czas oczekiwania na badania
WES, ktory w Polsce wynosi srednio co najmniej 3—6 miesiecy. Nie bez znaczenia jest cena badania, ktora
kilkakrotnie wzrasta w przypadku oznaczenia w wersji Rapid WES czy TrioWES. Resumujqgc, jest to diagno-
styka bardzo trudna, jesli chodzi o mozliwose szybkiego uzyskania wyniku badania w warunkach szpitalnych.

Tabela 1. Wariant patogenny w genie i mozliwose
terapii spersonalizowanejlekoopornej padaczki monogenowej

Wariant patogenny Mozliwosc¢ terapii spersonalizowanej

w danym genie [MIM]

SCN1A SCN1A LoF: kwas walproinowy, benzodiazepiny, stiripentol, kannabidiol,
[619317, 607208, 604403, 604403] dieta ketogenna, fenfluramina

SCN1A LoF: Leki przeciwwskazane: lamotrygina, fenytoina

GoF i LoF: okskarbazepina

SCNZA < 3. miesigca zycia - GoF: wysokie dawki blokerow kanatéw sodowych (kar-
[613721, 607745] bamazepina, okskarbazepina, fenytoina, lakozamid, zonisamid),

nasilenie czestosci napadow: lewetyracetam

> 3. miesigca zycia: LoF : bezodiazepiny, kwas walproinowy, stiripentol

SCNB8BA [614558] GoF: blokery kanatow sodowych
LoF: unikanie blokerow kanatow sodowych
SLC2A1 Dieta ketogenna
[606777, 612126]
TSC1 [191100], Wigabatryna, kannabidiol, ewerolimus i inne blokery mTOR
TSC2 [613254]
ALDH7A1 [266100] Pirydoksyna
PNPO [610090] Aktywna posta¢ witaminy Bé jako fosforan pirydoksalu (skuteczna u 60 proc.

chorych), pirydoksyna (40%)




GRIN2A [245570], GoF: antagonisci receptora NMDAR: memantyna, ketamina
GRIN2B [616139, 613970] potencjalne korzysci: seryna, glicyna

KCNAZ2 [616366] LoF: retygabina

KCNQZ2 613720, 613720] LoF: blokery kanatéw sodowych

KCNT1 [614959, 615005] GoF: quinidyna

PRRTZ2 [602066, [605751] Karbamazepina

CDKL5 [300203] Ganaxolone

SYNGAP1, STXBP1, Fenylomaslan glicerolu

SLC6AL, TBC1D24, GABA, DNM1

Rozpoznajgc rzadkie zespoty padaczkowe powinnismy przypisac diagnozie kod. Mamy wiele koddw do wyko-
rzystania, takich jok kod ORPHA, klasyfikacja ICD-10, ICD-11, baza MIM. Bywa, ze pacjenci z padaczkg
lekooporng, z nieustalonym czynnikiem genetycznym, kodowani sg jako padaczka niezdiagnozowana/
nieokreslona pod postacig G40.8/G40.9. W Polsce obecnie stosujemy klasyfikacje wg ICD-10, ktora jest
niewystarczajgca dla doktadnego zdefiniowania rzadkiego zespotu padaczkowego. co kreuje wiele pro-
blemdw, poniewaz z nich nie jestesmy w stanie prawidtowo zaszeregowac. Uwzgledniajgc kody dostepne
w ramach ICD-10, mozna oprzec¢ sie na podziale padaczek na samoistne i objawowe oraz na semiologii
napadow padaczkowych: uogodlnione lub ogniskowe.

Wydadije sie, ze baza MIM, czy MIM w wersji online (OMIM) bytaby bazg bardziej szczegotowq, poniewaz wiek-
szos$¢ wariantow patogennych ma swoj numer katalogowy. Podobnie wyglgda klasyfikacja ICD-11, pozwa-
lajaca na doktadne przyporzgdkowanie rzadkich zespotow padaczkowych. Nowa edycja Miedzynarodowej
Statystycznej Klasyfikacji Chorob i Problemow Zdrowotnych ICD-11, ktora obowigzuje od 1 stycznia 2022 r.
na arenie miedzynarodowej, w Polsce zacznie w petni obowigzywac¢ prawdopodobnie na przestrzeni naj-
blizszych pieciu lat. Przynosi spore zmiany zaréwno w sposobie nazywania jak i opisywania poszczegolnych
jednostek chorobowych. Patrzge na klasyfikacje ICD-11 w zakresie chorob uktadu nerwowego, to sytuacija
diametralnie sie zmienia na korzyse.

Nastepnym wyzwaniem jest skonstruowanie rejestru rzadkich zespotéw padaczkowych. Musimy jednak
oddzieli¢ dwie rzeczy: kwestie rejestrow i kodowania pacjentow, takze w kontekscie rozliczen z NFZ. Istotng
role w tworzeniu rejestrow klinicznych petnig stowarzyszenia pacjenckie, ktére oferujg ogromna pomoc,
zwtaszcza jesli chcemy dotrze¢ do szerszego grona pacjentéw z rzadkim zespotem padaczkowym.

Kolejnym bardzo istotnym elementem procesu terapeutycznego sq uaktualniane rekomendacje dotyczgce
terapii przeciwnapadowej. W przypadku zespotu Dravet i zespotu Lennoxa-Gastauta dostep do wysoko-
kosztowego leczenia zostat zagwarantowany w ramach programu lekowego (B.154.FM). Wspomniane rzad-
kie zespoty padaczkowe nie sq jednolite pod wzgledem podtoza genetycznego. W zespole Dravet u okoto
90% chorych o rozpoznaniu przesqdza wariant patogenny w genie SCN1A, u pozostatych pacjentéw jeden
z wymienionych: CHDZ2, HCN1, GABRA1, GABRB3, GABRG2, KCNA2, SCN1B, SCN2A, SCN8EA, SCNQ?A,
STXBP1, PCDH19, co ma oczywiscie implikacje terapeutyczne.

W chwili obecnej czynnikiem limitujgcym dostep do leczenia niefarmakologicznego-neurochirurgicznego
padaczki jest niewielka liczby osrodkdéw mogacych prowadzi¢ ten profil interwenciji w populacji pediatrycz-
nej. Terapia genowa (tak jak sie to dzieje w przypadku zespotu Dravet) moze stanowi¢ obiecujaca alterna-
tywe dla konwencjonalnych narzedzi farmakologicznych i zabiegowych. Wykazuje ona obiecujgce perspek-
tywy w warunkach eksperymentalnych, jednakze skomplikowany sposéb dziatania sieci neuronalnych nie
pozwala na petne oszacowanie wyniku zmian srodowiska wewnetrznego.

Waznym momentem dla dziecka z rzadkim zespotem padaczkowym jest czas przejscia z opieki neurologa
dzieciecego do opieki neurologicznej (transition care). Jest to w chwili obecnej proces skomplikowany z uwagi
na niedobor osrodkow specijalizujgeych sie w terapii padaczki przeznaczonych dla pacjentéw po ukonczeniu
18 roku zycia.

Podsumowujgc, dostepnosc i obnizone koszty badan genetycznych umozliwia nam wczesng i doktadng
diagnoze zespotow padaczkowych wieku dzieciecego, co z pewnoscig doprowadzi do zoptymalizowanych
i dostosowanych do potrzeb metod leczenia.
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Nadrzednym celem terapeutycznym w rzadkich zespotach padaczkowych jest uwolnienie pacjentéow
od napadodw, tak jak w innych tego typu chorobach. Dla pacjenta z padaczkg wszystko inne, poza uwol -
nieniem od napadow, nie jest satysfakcjonujgce. Dlatego najbardziej zalezy nam na tym, aby zredukowaé
liczbe napadow, by w zyciu pacjenta pojawito sie wiecej dni od nich wolnych (ang. seizure-free days).
Potwierdza to m. in. publikacja Auvin et al., 2023, w ktérej wykazano, ze liczba dni wolnych od napa-
dow stanowi potencjalne nowe i klinicznie istotne punkty koncowe.?? Ponadto, w terapii chodzi nam o to,
zeby napady ktére wystapiag, miaty jok najtagodniejszy przebieg. Dazymy do tego, aby w skali ciezko-
$ci przebiegu napadow pacjenci mieli wyniki w raczej niskich, a nie wysokich notach, oraz by reakcja
na prawidtowo dobrane leczenie przeciwpadaczkowe byta satysfakcjonujgca. Obecnie mamy sporo lekow
i pacjenci leczeni sq dos¢ nowoczesnie. Natomiast kazdy nowy lek stwarza mozliwos¢ personalizacji tera-
pii, czyli dopasowania jej do indywidualnych potrzeb pacjenta. W leczeniu padaczki zarejestrowano w Unii
Europejskiej do dzisiaj 29 substancji. Wszystkie te leki sg zawarte w rekomendacjoch terapeutycznych
Polskiego Towarzystwa Neurologii Dzieciecej. W przypadku zespotu Dravet do wyboru lekarzy jest dzie-
wie¢ lekow, w tym osiem refundowanych: walproiniany, klobazam, stiripentol, kannabidiol, topiramat,
fenobarbital, etosuksymid, lewitiracetam i jeszcze nierefundowana fenfluramina. Wytyczne PTND oparte
sa na najnowszych wytycznych klinicznych i nowym algorytmie leczenia DS, ktéry stanowi europejski kon-
sensus opracowany w drodze ankiety z udziatem 29 europejskich ekspertéw klinicznych w dziedzinie DS.
Niniejsze wytyczne bedqg stuzyc¢ profesjonalistom w ich praktyce klinicznej, a w konsekwenciji przyniosg
korzysci pacjentom z DS i ich rodzinom.?> W zespole Lennoxa-Gastauta do wyboru lekarzy jest dziewie¢
lekow, w tym osiem refundowanych: walproiniany, lamotrygina, topiramat, klobazam, lewitiracetam, rufi-
namid, kannabidiol, steroidy i jeszcze nierefundowana fenfluramina. Jeden z najnowszych lekow—-kannabi-
diol jest juz refundowany od 1 stycznia 2024 r. w ramach dwoch programow lekowych, co w istotny sposob
wptynie na polepszenie jakosci zycia pacjentow. Drugi nowy lek: fenfluramina jest w procesie refundacii.
Miejmy nadzieje, ze obie te czgsteczki zostang udostepnione wszystkim pacjentom z rzadkimi zespotami
padaczkowymi kwalifikujgcym sie do leczenia w osrodkach klinicznych w Polsce. Sq to leki, ktore w terapii
zarowno zespotu Dravet, jak i zespotu Lennoxa-Gastauta dajg bardzo zachecajgce wyniki. A jak wspo-
mniatam, sq to zespoty lekooporne, ktére z zatozenia dosc zle sie leczg. Dlatego wszystko to, co mogtoby
w jakikolwiek sposdb poprawi¢ rokowanie u tych chorych, jest jak najbardziej pozgdane. Obecnie trudno
oszacowac, ilu jest pacjentow w Polsce z zespotem Dravet, czy zespotem Lennoxa-Gastauta. Mysle,
ze w obu tych zespotach mozna moéwi¢c w sumie o kilkuset zdiagnozowanych chorych w Polsce. Nie jest
to wiec jakas ogromna grupa chorych. Natomiast potrzeby pacjentow oraz sam katastroficzny przebieg
tych padaczek wymusza, abysmy jak najlepiej potrafili poradzi¢ sobie z tymi napadami. W naszej klinice
mamy kilkunastu chorych z rozpoznanym zespotem Dravet. Zatem aby pozna¢ liczbe przypadkow w Pol-
sce, nalezatoby stan naszej kliniki pomnozyc przez liczbe osrodkéw dzieciecych. Na pewno sg réowniez
pacjenci dorosli z zespotem Dravet, ktoérzy sq jeszcze niezdiagnozowani ze wzgledu na to, ze zapewne nie
mieli w swoim zyciu badan genetycznych. To wszystko jest procesem, ktory bedzie sie rozwijat w ramach
naszych doswiadczen w zakresie terapii tymi lekami.

22 Auvin S, Nortvedt C, Fuller DS, Sahebkar F. Seizure-free days as a novel outcome in patients with Lennox-Gastaut syndrome: Post hoc analysis of
patients receiving cannabidiol in two randomized controlled trials. Epilepsia. 2023 Jul;64(7):1812-1820. doi: 10.1111/epi.17618. Epub 2023 Apr 28.
PMID: 37052803. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37052803/

23 Cardenal-Munoz E, Auvin S, Villanueva V, Cross JH, Zuberi SM, Lagae L, AiborJA. Guidance on Dravet syndrome from infant to adult care: Road map
for treatment planning in Europe. Epilepsia Open. 2022 Mar;7(1):11-26. doi: 10.1002/epi4.12569. Epub 2021 Dec 19. PMID: 34882995; PMCID:
PMC8886070 https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/34882995/
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Nowe mozliwosci terapeutyczne, to poczgtek pewnego rodzaju drogi. Drogi, ktorg mam nadzieje, zakon-
czymy tym, ze bedzie po pierwsze rozsgdny Plan dla Chorob Rzadkich, w ktorym bedg miesci¢ rzadkie
zespoty padaczkowe. Prosze, zeby nie zapominac¢ o tym, ze padaczka dotyczy 1 proc. populacji i z niej
trzeba wyciagngc rzadkie zespoty padaczkowe. Te choroby trzeba dobrze zdiagnozowac, zeby moc je sku-
tecznie leczyc. W tym procesie potrzebne sg rozwigzania systemowe. Fundamentalnym jest wprowadzenie
referencyjnosci osrodkow i rozliczanie ich pracy w sposéb adekwatny do poniesionych kosztow. Lekarz nie
moze poswiecac¢ na administracje potowy swojego czasu. Osrodki kliniczne musza byc¢ w stanie zatrudnic
asystentow medycznych, koordynatorow opieki i koderow do rozliczania swiadczen. To wcale nie jest takie
trudne do zrobienia, ale jest absolutnie konieczne. Po refundacji kannabidiolu od stycznia 2024 r. jestesmy
na dobrej drodze, zeby zbada¢, jak wyglada terapia pacjentéw ze stwardnieniem guzowatym, z zespotem
Dravet i zespotem Lennoxa-Gastauta. Oczekujemy rowniez na refundacje publiczng drugiego leku — fenflu-
raminy. Jestem przekonana, ze nowe terapie zmieniq zycie naszych pacjentoéw i ich rodzin na lepsze. Dziesiec
lat temu, jako neurolodzy dzieciecy nie wyobrazalismy sobie, ze bedziemy w tym miejscu. Mamy do dyspo-
zycji lepsza diagnostyke i nowe terapie.

Pojawia sie pytanie, co ma i8¢ za klasyfikacjg ICD-11 w zakresie rzadkich zespotéow padaczkowych? Jesli
mamy w osrodkach eksperckich chordb rzadkich (OECR), ktére mam nadzieje powstang, rozpoznawac wysu-
blimowane zespoty padaczkowe, na ktore choruje 30, 50, 100, czy 200 oséb w Polsce, to trzeba wspotpra-
cowac i zrobi¢ rejestr takich pacjentow. Pojawia sie tez pytanie, czy za tymi pacjentami bedzie szto lepsze
dofinansowanie NFZ? Czyli pacjent, ktéry jest kierowany przez lekarza rodzinnego z rozpoznaniem wg. ICD-
10 G40, do pierwszego neurologa, ktory podtrzymuje G40 i wysyta go do osrodka referencyjnego, a my
dajemy F40.7.75 - to co bedzie dalej? Dzisigj, to nie ma kompletnie zadnego przetozenia w rozliczeniu przez
NFZ. Czyli, jesli mam pacjenta, u ktérego na przyktad rozpoznam zespdt Dravet na podstawie kliniki i przy-
pisze mu odpowiedni kod, to najlepiej gdybym miata to potwierdzone badaniem genetycznym, ale za tg
genetyke NFZ musi zaptaci¢. W zwigzku z tym, jesli padaczka jest wyceniona w formule dorostych na 980
punktow, a w formule dzieciecej na 3 000, no to pytanie jest, jak powinien by¢ wyceniony zespodt Dravet
i czy my jestesmy na to gotowi, jako NFZ? Osrodki, w ktérych skupia sie caty problem pacjentow z trudnymi
do leczenia i wymagajgcymi diagnostyki genetycznej chorobami powinny mie¢ wyzsze dofinansowanie NFZ.
Przyktad programu lekowego B.154.FM ,Leczenie pacjentow z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub z Zespotem
Dravet (ICD-10: G40.4)" pokazuje, ze sie tak nie dzieje. Pojawia sie u nas grupa pacjentow, ktérych nigdy
nie byto w tym szpitalu. Teraz sq i w zwigzku ze znaczgco przewyzszajgcymi wyceny kosztami swiadcze-
niodawcow zalecana jest pilna zmiana finansowania. Swiadczenia dotyczgce monitorowania i opieki nad
pacjentami i $wiadczenia Narodowy Fundusz Zdrowia uznat za nieuzasadnione. Programy lekowe sg zwig-
zane z osrodkiem referencyjnym. Programow lekowych nie robi szpital powiatowy. Bardzo jestem ciekawa,
jak wiele osrodkow w ogole nie zgtasza sie do udziatu w tych programach lekowych, przy tak niskich wyce-
nach ich obstugi. W Tréjmiescie mamy problem ze znalezieniem osrodka na program lekowy dla dorostych.
Ale czy znowu bedziemy to nazywadé osrodkiem chordb rzadkich? Padaczka nie jest rzadka, choruje na nig
1 proc. populacji. Pomyst powotania OECR powinien dotyczyc¢ rzadkich choréb, jak SMA, dystrofia mie-
$niowa Duchenne'a, ale na pewno nie padaczki. Europejskie sieci referencyjne w zakresie padaczek zajmujg
sie gtownie tematyka rzadkich zespotow padaczkowych. Mozna sobie wyobrazi¢ sytuacje, ze przychodzi
do lekarza pacjent z padaczka, ktéra sie nie leczy. To gdzie on ma poj$c? Przeciez on jeszcze nie bedzie rzad-
kim zespotem. Tylko na razie bedzie w grupie 30 proc. pacjentdw z padaczka lekoopornag, ktorg leczy sie zle
i dlatego musi trafi¢ do osrodka, ktory zaoferuje mu petne spektrum diagnostyczno-terapeutyczne. Przede
wszystkim diagnostyczne, bo czasem moze byc¢ rowniez opornos¢ rzekoma, co kazdy z nas wie. Wiec musi
byc¢ porzadnie zdiagnozowany. Pacjent z padaczkg nie musi i$¢ do osrodka referencyjnego, natomiast kazdy
trudny pacjent z padaczkg do takiego osrodka powinien poéjs¢, a wcale niekoniecznie musi mie¢ chorobe
rzadkg. Polskie osrodki nalezgce do Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN) wykonaty ogromnq prace, aby
spetnic¢ kryteria i otrzymac certyfikacje sieci referencyjnych. Tych osrodkdw jest obecnie ponad 40 w Polsce
i dotyczg one catego spektrum chordb rzadkich. W Polsce mamy tylko jeden ERN dedykowany neurologii
dzieciecej. Obecnie funkcjonujag 22 oddziaty neurologii dzieciecej w Polsce. Mdj postulat, jako prezesa Pol-
skiego Towarzystwa Neurologoéow Dzieciecych (PTND), jest taki, zeby kazdy z tych osrodkow miat mozliwose
stania sie OECR, jesli tylko spetni kryteria oraz zeby nie dochodzito do jakiegos stopnia centralizacji. Mysle,
ze jest to kwestia pewnego rodzaju sieci i organizacji wspotpracy, w ktérej zgtaszamy swoéj udziat. To nie jest
tak, ze bedziemy siedzie¢ i czekac, az NFZ da nam korzystne wyceny, bo tak naprawde mozna to zrobi¢
troche bardziej proaktywnie. Natomiast wydaje mi sie, ze jako $rodowisko musimy mie¢ pewnego rodzaju
standardy systemowe, ze w Polsce przy 37 mln mieszkancow potrzeba np. 10 OECR z zakresu rzadkich cho-
réob neurologicznych. To udato sie zrobi¢ w Polsce w onkologii i hematologii dzieciecej. Jest ok. 10 osrodkow,
wszyscy znajg sie miedzy sobg, wszyscy pracujg wedtug tych samych standardoéw, a pacjenci sq wtasciwie
konsultowani, w dobrym dostepie geograficznym. | ta struktura sie sprawdza, bo jedyna wyzsza, piecioletnia
przezywalnosc w zakresie nowotworow w Polsce 87 proc. versus 82 proc. srednia unijna jest w biataczkach
u dzieci. Wiec, to co udato sie to zrobi¢ w przypadku onkologii i hematologii dzieciecej, moze udac sie w neu-
rologii dzieciecej.




W aspekcie leczenia chirurgicznego padaczki pojawito sie pewne swiatto w tunelu. W pracach AOTMIT
znajduje sie nowa wycena diagnostyki i terapii w neurologii. Wiadomo, ze muszqg to by¢ osrodki dla dzieci
i dla dorostych. Bardzo istotne bytoby wypracowanie mozliwosci zlecania badan genetycznych w innych
os$rodkach, niekoniecznie w Polsce i wejscie na pewng konkurencyjno$¢ cenowq. Wiem, ze osrodki, do kto-
rych ja kieruje, ktore nie sg w Polsce, sg zdecydowanie konkurencyjne cenowo i szybsze, niz osrodki polskie.
W osrodku klinicznym w Finlandii czekam na wynik badania sekwencjonowania nowej generacji ok. 3 tygo-
dnie, a w Polsce czekam okoto szesciu miesiecy, przy cenie roznigcej sie okoto 200 ztotych. Musimy usigsc
i zastanowi¢ sie, co optaca sie dla systemu ptatnika publicznego w Polsce. Czy optaca sie podpisywa-
nie umowy z osrodkiem zewnetrznym, polskim czy osrodkiem zagranicznym, czy w ogole nie podpisywanie
umowy i po prostu zlecanie w zaleznosci od rodzaju pacjenta.
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Z punktu widzenia neurologii dorostych widzimy, ze system opieki jest rozproszony. Owszem, mamy sie¢
poradni ogélnych neurologicznych, ale one nie sq w stanie zapewni¢ kompleksowej opieki nad pacjentami
z rzadkimi zespotami padaczkowymi. Te poradnie niezle dziatajg w aspekcie nowo zdiagnozowanych pacjen-
tow z padaczkag w wieku dorostym. System kierowania na badania, czy potem przy trudnosciach z dopaso-
waniem terapii, kierowania do osrodkow specjalizujgcych sie w terapii padaczki jest skomplikowany. Osrodki
epileptologiczne formalnie na papierze nie istniejg, ale mysle, ze to jest tylko kwestia czasu. Jezeli wchodzg
programy lekowe w wybranych zespotach padaczkowych, to system de facto zaczyna sie rozwijac i ewolu-
owac. Lada moment bedziemy mieli taka sytuacje z przechodzeniem pacjentow z chorobami rzadkimi, w tym
rzadkimi zespotami padaczkowymi, ktérzy sq obecnie pod opiekg neurologow dzieciecych pod opieke pla-
cowek neurologicznych dla dorostych. | tu moze nastgpic¢ rzeczywiscie pewne zaktocenie ciggtosci opieki.
Jest pytanie, czy bedziemy mieli przygotowane osrodki funkcjonujgce na wysokim poziomie specjalistyki.
Wiemy, ze fenotyp rzadkich zespotéw padaczkowych zmienia sie w czasie. Symptomatologia robi sie coraz
bardziej bogata. Padaczka, tak jok w przypadku zespotu Dravet, moze ewoluowac i zmieniac¢ swoje nasilenie.
Ten pik nastepuje w dziecinstwie i wczesnej mtodosci, a potem dochodzg inne problemy. Osrodki neurologii
dorostych, ktore podpiszg umowe na prowadzenie tych programow lekowych, moze bedg w stanie podjgc
tg opieke. Pewnie musimy mysle¢ nad tym, jak stworzy¢ podobny wzorzec, jaki funkcjonuje w diagnostyce
i leczeniu rdzeniowego zaniku miesni (SMA). On dziata znakomicie, a wspotpraca pomiedzy 18 osrodkami dla
dzieci i 19 osrodkami dla dorostych sprawdza sie w praktyce. Pamietajmy o tym, ze nastepuje juz widoczna
kumulacja pacjentow osiggajgcych dorostose, ktorzy przechodzg pod opieke placowek realizujacych pro-
gram lekowy B.102FM. | to zaczyna byc¢ bardzo trudne w potgczeniu z codziennymi obowigzkami, jakie
mamy, dziatajgc normalnie w systemie na poziomie zwyktych szpitali. Zajmujemy sie wszystkim, a jednocze-
$nie musimy stworzyc specjalistyczng opieke dla oséb z bardzo trudnymi zespotami. Z padaczkg na pewno
bedzie podobnie, wiec musimy wspolnie mysle¢, jak to robi¢. Pozostaje jeszcze sfera diagnostyki u pacjen-
tow dorostych z zastosowaniem badan genetycznych. Tu mamy znacznie stabsze mozliwosci w porownaniu
z neurologiq dzieciecq. Nad tym tez trzeba pracowac, aby wreszcie wybranym pacjentom dac¢ diagnoze.
Oczywiscie medycyna sie zmienia i moze byc tak, ze w ktdoryms momencie pojawiqg sie opcje terapeutyczne,
ktore beda bardzo wazne i bedg zmieniaty losy tychze pacjentow.

Kierunki optymalizacji opieki nad chorym na padaczke w kontekscie strategicznego rozwoju neurologdii
w Polsce zostaty opracowane w raporcie pt. ,Stan polskiej neurologii i kierunki jej rozwoju w perspektywie
do 2030 r.”.?* Strategia rozwoju opieki neurologicznej zaktada stworzenie sieci poradni ukierunkowanych
na diagnostyke i leczenie padaczki. To rozwigzanie pozwoli skrocic pacjentom droge do szybkiego rozpozna-
nia choroby i zapewnienia optymalnej terapii. Waznym aspektem jest tez operacyjne leczenie tej choroby.
W tym celu nalezy wydzieli¢ osrodki, ktére bedg w sposodb specjalistyczny zajmowaty sie pacjentami, ktorzy

24 Stan polskiej neurologii i kierunki jej rozwoju w perspektywie do 2030 r. [IZWOZ Uta. PTN. 2021 https://izwoz.lazarski.pl/fileadmin/user _upload/user_
upload/Raport_neurologia_19.10.21.pdf
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maja wskazania do operacji neurochirurgicznej, polegajgcej na usunieciu ogniska powodujgcego napady.
Konieczne jest stworzenie kompleksowego systemu opieki, opartego na wyspecjalizowanych centrach
doskonatosci i wielospecjalistycznych zespotach, sprawujgcych opieke nad pacjentami przez caty okres
ich zycia. Newralgicznym etapem jest okres przejsciowy miedzy dziecinstwem a wiekiem dorostym, gdyz
tu wystepuje wiele niedoborow i przypadkoéw przerwania tancucha wsparcia. W zapewnieniu komplekso-
wej opieki na poziomie podstawowym w zakresie potrzeb fizjologicznych, ale takze aktywizaciji, rehabilitacji
i zycia spotecznego ogromng role odgrywajg rodziny oraz opiekunowie. Dodatkowo, toczg sie teraz finalne
dyskusje na temat wtgczenia do koszyka swiadczen gwarantowanych badan genetycznych, ktére mogg byc
zlecane tylko przez OECR, czyli powotane osrodki eksperckie chorob rzadkich. Musi by¢ powotana i lepiegj
finansowana sie¢ osrodkow, ktére bedqg opiekowad sie zarowno pacjentami z padaczkg, jak rowniez pacjen-
tami z rzadkimi zespotami padaczkowymi. Te osrodki muszg mie¢ mozliwosc zlecania i rozliczania badan
NGS i badan WES. W strategii mielismy czes¢ chordob neurologicznych wymienionych, tych najczestszych,
w tym padaczke. W opracowaniu jest dziat choréb rzadkich, gdzie oczywiscie mamy ogromne wyzwanie
kompleksowe] opieki specjalistycznej. To co robi sie na Swiecie, to wtasnie sieciujq sie osrodki, czyli ma
by¢ ciggtosc opieki dla tych super trudnych, wymagajgcych pacjentow, obarczonych ciezkg chorobg.
Wiemy, ze rzadkie zespoty padaczkowe sq wielosymptomatyczne. Padaczka jest tylko elementem catosci
obrazu, a zaburzenia funkcji poznawczych, zaburzenia pozapiramidowe i inne systemowe problemy bedq sie
pojawiaty. Celowym jest wydzielenie takich placowek interdyscyplinarnych, osadzonych w duzych centrach
akademickich lub specjalistycznych.

Bardzo ciesze sie, ze w Krajowej Radzie ds. Neurologii znalezli sie rowniez neurolodzy dzieciecy, bo opieka
przejsciowa pomiedzy pacjentem pediatrycznych, a dorostym jest kluczowa. Mysle, ze chyba bedzie kie-
runek dwutorowej reformy neurologii, czyli referencyjnos¢ osrodkow, poniewaz od tego chyba nie uciek-
niemy i osrodki eksperckie chorob rzadkich (OECR). | wtedy rzeczywiscie bedzie mozna to pogodzi¢, gdyz
nie wyobrazam sobie, zeby w osrodkach uniwersyteckich, ktére zatdézmy, ze leczag padaczke, a nie sg OECR,
nie byto mozliwosci zlecania takich czy innych badan genetycznych. Niestety stowa referencyjnosc bojg sie
decydenci, niezaleznie od opcji politycznej. Ostatnio na spotkaniu Europejskiego Szczytu Zdrowia Mdzgu
poruszany byt problem, ze w Europie Zachodniej mamy mnostwo osrodkow specjalistycznych, podczas gdy
praktycznie nie ma juz osrodkow neurologicznych ogdlnych. W Polsce mamy odwrotnie. Wszystkie osrodki
sq traktowane przez ptatnika, jako ogdlne, podczas gdy nie mamy wydzielonych kilku osrodkéw specjali-
stycznych, o wyzszej referencyjnosci. Mysle, ze te dwa swiaty muszqg sie gdzies spotkac i musi powstac jakis
klucz i rozwigzanie. | mamy silny gtos w dyskusji, gdyz dysponujemy armig neurologdw ogdlnych, ale nie
mamy osrodkow specjalistycznych. Jednoczesnie, w tym samym kraju istnieje referencyjnos¢ w ginekologii
i potoznictwie, neonatologii oraz anestezjologii i intensywnej terapii. Czyli jestesmy niekonsekwentni.

Polskie Towarzystwo Neurologiczne i cate srodowisko neurologow od lat zabiega o to, by wszystkie zare-
jestrowane leki byty refundowane publicznie. Poszczegolne kliniczno-elektroencefalograficzne zespoty
padaczkowe sqg rzadkie, ale ze wzgledu na ich powazny przebieg, stanowig wazny segment postepowania
i leczenia padaczki. Ponadto stwarzajg szczegolne problemy, ktore nie sg czesto spotykane w przypadku
wielu powszechniejszych zespotow padaczkowych, gdzie choroby wspodtistniejgce — w szczegodlnosci niepet-
nosprawnos¢ intelektualna - sqg rzadsze i mniej powazne. Rzadkie zespoty padaczkowe, to wielkie wyzwanie
dla systemu opieki neurologicznej w Polsce. Reprezentujg wazne miejsce w catosci schorzen uktadu nerwo-
wego, przy czym chorzy na zespot Dravet i zespodt Lennoxa-Gastauta stanowig wsrod nich parutysiecznag,
niewielkg grupe. Schorzenia te diagnozowane sqg juz w dziecinstwie i towarzyszg pacjentom przez cale ich
zycie. W rzadkich zespotach padaczkowych konieczne jest skuteczne leczenie napaddw, aby zapobiec ura-
zom, niepetnosprawnosci i zagrazajgeym zyciu powiktaniom, w tym nagtej, niespodziewanej smierci w prze-
biegu padaczki (SUDEP). Wiele metod leczenia farmakologicznego ukierunkowanych na napady padaczkowe
wigze sie ze znaczgcymi skutkami ubocznymi, co oznacza, ze leczenie napadow padaczkowych wymaga sta-
rannego doboru terapii w celu poprawy jakosci zycia pacjenta. Badania naukowe dowiodty, ze szczegolnie
cenobamat, kannabidiol i fenfluramina sa lekami o duzej skutecznosci i dobrze tolerowanymi. W padaczce
lekoopornej, kiedy nie ma reakcji na inne dostepne leki, cenobamat przynosi wolnos¢ od napadoéw siega-
jacg co najmniej 20 proc. Fenfluramina, na ktorej refundacje oczekujemy, jest waznym lekiem dla pacjentow
z zespotem Dravet i zespotem Lennoxa-Gaustata, u ktorych choroba ma ciezki przebieg, wiec kazda szansa
na leczenie jest istotna dla pacjentéw. Kannabidiol, refundowany od stycznia 2024 r., ma wskazania do sto-
sowania w trzech rzadkich zespotach padaczkowych: zespdt Dravet, zespdt Lennoxa-Gastauta i stwardnie-
nie guzowate.
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Najwazniejsze dla pacjentéw z padaczkg jest wyeliminowanie napadow
padaczkowych, czyli uzyskanie wolnosci od napadow, czy tez dni wolnych
od napadoéw. Niestety, nie w kazdym przypadku cel ten mozna definiowac
wytgcznie liczbg napadodw, poniewaz istnieje grupa pacjentow, w ktorej
napady wystepujg pomimo wtasciwego leczenia. Sq to rzadkie przypadki,
ale wystepujg. Dla pacjenta nadal moze to by¢ wolnos¢ od napaddéw czy
tez stosowanie lekdéw niewywotujgcych istotnych objawow niepozgdanych.
Celem lekarza jest natomiast uzyskanie optymalnej jakosci zycia chorego,
co oznacza uzyskanie jak najlepszej kontroli napadow, przy jednoczesnym
minimalizowaniu ryzyka objawdw niepozgdanych.

Diagnostyka i leczenie pacjentéw z padaczkg w Polsce z roku na rok ulega poprawie. Mam nadzieje,
ze nastgpi poprawa w doktadnej diagnostyce i raportowaniu pacjentow, jesli wprowadzimy Miedzynaro-
dowa Statystyczng Klasyfikacje Chordb i Problemoéw Zdrowotnych ICD-11 oraz kody ORPHA. W zakre-
sie wdrazania klasyfikacji ICD-11 w Polsce mam okazje uczestniczyé w zespole Centrum Medycznym
Ksztatcenia Podyplomowego (CMKP), ttumaczgcym i walidujgcym tg klasyfikacje na jezyk polski. Odno-
sze wrazenie, ze klasyfikacja ICD-11 uwzglednia specjalizacje lekarza, ktéry stawia diagnoze. Czyli jest
w niej wziete pod uwage, ze lekarz rodzinny, czy lekarz nie zajmujgcy sie na co dzien padaczkag, rozpoznaje
padaczke. Mam nadzieje, ze chociaz napisze epilepsja, a nie tylko ,epi”. Natomiast potem pacjent prze-
chodzi do kogos, kto diagnozuje i rozpoznaje jakis zespdt kliniczny, ale jeszcze bez etiologii i dopiero jak
wchodzi w centra referencyjne, czyli te centra, ktére specjalizujg sie w padaczce, na przyktad padaczki
dzieciecej tych rzadkich zespotow, to tam pojawia sie etiologia. W klasyfikacji ICD-11 jest bardzo duzo
zespotow, ktore nie majq jeszcze polskiej nazwy. Bardzo duzo jest takich przypadkow i wtasciwie trzeba
tworzyc¢ te nazwy, co jest niezwykle trudne, jednak musimy to w jakis sposéb ujednolicié, zeby nie byto,
ze kazdy stosuje swoj autorski opis. Dlatego mysle, ze klasyfikacja ICD-11 ma cel gdzies poza samym
raportowaniem. Jest rowniez wzbogacona znaczgco o pewne informacje na temat rzadkich zespotéow
padaczkowych. Praktycznie staje sie matym podrecznikiem neurologii, ktory jest skierowany do urzedni-
kow i do lekarzy.

Musimy wprowadzi¢ lepszg organizacje systemu dla chorych na padaczke, ktérzy niejednokrotnie wyma-
gajqg interdyscyplinarnej opieki. Istotne jest m.in. tworzenie osrodkow eksperckich, referencyjnych, ktore
pozwolitby objg¢ pacjentow wtasciwg opiekg w zaleznosci od ich stanu zdrowia i aktywnosci napadow
padaczkowych. Dla zapewnienia mozliwie najlepszej opieki, wazne jest wiec, bysmy patrzac w przysztosc,
mieli na uwadze opracowanie takiego modelu opieki nad chorymi na padaczke w Polsce, ktory bedzie
promowat osrodki eksperckie. Promowat ich kompetencje, kadry, infrastrukture i doswiadczenie, tak aby
postawic¢ prawidtowa diagnoze i przygotowac optymalny plan leczenia dla kazdego chorego. Ta praca musi
byc¢ jednak adekwatnie wyceniona przez AOTMIT i zaptacona przez NFZ. W tym procesie fundamentalne
jest opracowanie $ciezki diagnostyczno-terapeutycznej pacjenta z padaczkg w Polsce. Mysle, ze jezeli sq
osrodki eksperckie, to powinna byc¢ stworzona s$ciezka, jak kierowa¢ pacjentow do danego osrodka eks-
perckiego. Mogqg by¢ wyodrebnione na przyktad dwa, trzy osrodki w Polsce. Ale kazdy neurolog dzieciecy,
czy neurolog musi mie¢ informacje, gdzie przekazac¢ pacjenta na dalsza diagnostyke i leczenie. Fenotyp,
wywiad i opisanie pacjenta z padaczkg jest niezwykle wazne, co sugeruje jednoznacznie, ze na konsul-
tacje genetyczng powinien kierowa¢ neurolog-epileptolog. Ta choroba nazywa sie padaczkg. Etiologia
jest genetyczna, a poza badaniem genu jest jeszcze caty pacjent i jego otoczenie. | to wszystko, o czym
pozniej bedziemy rozmawiac. Wiemy, ze analiza wyniku panelu genetycznego nie jest prostg sprawqg. Nie-
stety, genetykow klinicznych jest za mato. Oczywiscie wazne jest finansowanie tych badan, ale najwaz-
niejszy jest genetyk kliniczny, ktory je opisuje. Musimy sobie uzmystowi¢, czym jest padaczka uwarunko-




wana genetycznie. Padaczka uwarunkowana genetycznie, to jest padaczka, w ktorej identyfikujemy gen,
mutacje, ktorej objawem sg napady padaczkowe. Natomiast zespot, gdzie wystepuja napady padaczkowe
oprocz tego, ze jest to bardzo rzadki zespdt, to w naszym rozumieniu nie jest juz czysta padaczka o etio-
logii genetycznej. | teraz zeby to wszystko zdiagnozowac, lekarz najpierw podejrzewa chorobe wykorzy-
stuje dostepne badania dodatkowe do jej potwierdzenia i wykluczenia. Bez wzgledu na to, czy to jest
rzadki zespot, czy to jest czesty zespdt, to dalej choroba jest padaczkg lekooporng, czyli padaczkg, ktéra
wymaga pracy eksperta. Taki chory nie moze byc¢ leczony w ogodlnej poradni neurologicznej, gdzie lekarz
bedzie doktadat tylko kolejne leki bez zadnej koncepciji. To jest zbyt trudna choroba, zeby jg potraktowac,
ze moze jg leczy¢ kazdy. Skonczmy z tym mowieniem, ze kazdy moze leczyc¢ wszystko. Na pewno tak nie
jest. Nie kazda padaczka zaczyna sie w wieku dzieciecym. Mamy padaczki, ktére zaczynajg sie w wieku
dorostym. Tam jest tak samo duzo pacjentow, ktérzy wymagajag zupetnie czegos innego, poniewaz majq
choroby wspdtistniejgce, bo majg wystepujgce leki, bo sqg starsi, bo majg inne problemy. Natomiast naj-
bardziej trudng grupag pacjentow jest populacja z lekooporng padaczkg o niejasne] etiologii. W zwigzku
z tym, ze to jest rzadki zespot, to go nie diagnozujemy, a pacjent ma padaczke lekooporng. Wiec, jezeli
ten pacjent trafia do lekarza, ktory nie zna sie na diagnozowaniu i leczeniu padaczki i jest zle diagnozo-
wany, to bedzie zawsze zle leczony. Jezeli trafi do osrodka specjalistycznego, moze byc lepiej zdiagnozo-
wany i mozna mu zaproponowac terapig farmakologiczna lub terapig alternatywng, czyli diete ketogenna,
neurostymulacje lub leczenie chirurgiczne.

Pamietajmy, ze duza czesc¢ pacjentdow pediatrycznych z rzadkimi zespotami padaczkowymi dozywa wieku
dorostego i staje sie grupg pacjentéw niezwykle trudng do leczenia dla neurologow. Jest to tzw. grupa
padaczki lekoopornej. Nie jest juz tak tatwo, gdyz po pierwsze nie kazdy lekarz neurolog zna sie na lecze-
niu padaczki lekoopornej, a po drugie potrzebujemy nowych lekow, takich jak np. cenobamat,. W 2023 r.
cenobamat zostat objety refundacjg w Polsce w leczeniu wspomagajacym napadow ogniskowych u doro-
stych pacjentéw z padaczkg lekooporng. Dlatego bardzo cieszy refundacja nastepnego leku - kannabidiolu
w ramach dwoch programoéw lekowych w terapii napadow padaczkowymi w przebiegu zespotu stwardnienia
guzowatego dla chorych w wieku 2 lat i powyzej, u ktorych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia
guzowatego nie sg w petni kontrolowane, pomimo zastosowania co najmniej trzech lekéw przeciwpadaczko-
wych oraz terapii pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej,
u ktorych napady padaczkowe nie sg w petni kontrolowane, pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow
przeciwpadaczkowych. Nasze srodowisko oczekuje obecnie na refundacje fenfluraminy w terapii pacjentéw
z zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem Dravet.

Mamy koncepcje opieki nad pacjentem z padaczkq, w tym rzadkimi zespotami padaczkowymi i musimy prze-
kona¢ do niej Ministra Zdrowia i Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia.
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Wyréwnywanie szans zdrowotnych dla pacjentéw cierpigecych na schorze- Fid

nia rzadkie i ztozone jest jednym z priorytetéw Unii Europejskiej w zakresie \‘{

polityki zdrowotnej juz od ponad 10 lat. Dyrektywa transgraniczna wpro- ‘

wadzita Europejskie Sieci Referencyjne, czyli zespoty najbardziej specjali-

stycznych szpitali europejskich, jako droge do udzielania $wiadczen na poziomie ponad krajowym w naj-
trudniejszych przypadkach, a takze prowadzenia dziatan edukacyjnych i promowania badan naukowych
w chorobach rzadkich.

W polskim Planie dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 majg byc¢ powotywane osrodki eksperckie.
W pierwszej kolejnosci bedq to osrodki uczestniczqce juz w Europejskich Sieciach Referencyjnych, a nastep-
nie dotgczane kolejne. W przypadku padaczki lekoopornej model ten wydaje sie niewystarczajgcy — osrodki
eksperckie maja zajmowac sie chorobami rzadkimi. Obydwa dzisiaj omawiane zespoty chorobowe spetniajg
to kryterium, ale niezwykle istotne wydaje sie rowniez podkreslenie ztozonosci choroby.

Rzadkie zespoty padaczkowe to duza grupa chordb, w rozumieniu duzej liczby réznych jednostek cho-
robowych, a nie liczby pacjentow, poniewaz oczywiscie kazda z nich spetnia kryterium choroby rzadkiej.
Sa wsrod nich takie, opisujgce zaledwie kilka przypadkdéw na Swiecie, i czestsze, jednak w zadnej liczba
chorych nie przekracza 1 na 2 tys. oséb w populacji. Oprocz réznej czestosci charakteryzuje je takze duza
réznorodnosce ciezkosci przebiegu. Zgodnie z nazwg, gtowng cechq tej duzej grupy chordb jest wystepowa-
nie napadow padaczkowych. Czes¢ z nich definiuje sie jako encefalopatie padaczkowo-rozwojowe. Oznacza
to, ze wskutek napadéw padaczkowych, ale réwnoczesnie w wyniku lezgcej u podtoza padaczki przyczyny,
najczesciej genetycznej, dochodzi do uszkodzenia mozgu. Objawia sie to najczesciej opdzZnieniem rozwoju
psychoruchowego u dziecka, a w konsekwencji pdzniej niepetnosprawnoscia intelektualng i innymi zaburze-
niami neuropsychiatrycznymi. Warto podkresli¢, ze napady padaczkowe w przebiegu tych chordb sqg czesto
lekooporne. Dodatkowq trudnosciq jest fakt, ze choroby rzadkie sg zwykle mniej poznane niz te powszech-
nie wystepujace i mniej jest dostepnych opgji leczenia. Przeprowadzanie badan klinicznych nowych lekéw
w przypadku wiekszosci chordb rzadkich jest obarczone licznymi trudnosciami, obejmujacymi miedzy innymi
ograniczone mozliwosci wtgczania wystarczajgco duzych grup pacjentdw, ale takze ustalenia wtasciwych
punktow koncowych. W rzadkich zespotach padaczkowych priorytetem jest zmniejszenie liczby napaddw
przy jednoczesnym ograniczeniu ich wptywu na rozwoj dziecka. Tym bardziej cenne sq wszystkie nowe tera-
pie o udowodnionej skutecznosci.

Objawy obydwu dzisiaj omawianych zespotow rozpoczynajg sie w dziecinstwie (nieco wczesniej w zespole
Dravet niz zespole Lennoxa-Gastauta) i charakteryzujqg sie ciezkimi, lekoopornymi napadami padaczkowymi,
ktére niekorzystnie wptywajg na rozwdj dziecka. Zadnej z tych chordb nie potrafimy skutecznie wyleczyd,
jednak w obu przypadkach ostatnio pojawity sie nowe opcje terapeutyczne. W przypadku zespotow Dravet
i Lennoxa-Gastauta mamy dwa nowe preparaty, ktore zostaty zarejestrowane w ostatnim czasie: kannabi-
diol oraz fenfluramina. Obydwa te leki w badaniach klinicznych wykazaty skutecznosé¢ przeciwpadaczkowaq.
Fenfluramina dodatkowo wptywa na zmniejszenie ryzyka przedwczesnej, niespodziewanej smierci zwigzanej
z padaczkq.? Od stycznia 2024 r. kannabidiol zostat zrefundowany publicznie w ramach programu lekowego
B.154.FM. leczenie pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet (ICD-10: G40.4) dla
pacjentow z zespotem Lennoxa-Gastauta lub z zespotem Dravet w wieku 2 lat i powyzej, u ktorych napady

25 Zespoty padaczkowe zaburzajg wiele aspektow funkcjonowania chorych. Prof. Katarzyna Kotulska-]Jozwiak. Puls Medycyny https://pulsmedycyny.pl/
zespoly-padaczkowe-zaburzaja-wiele-aspektow-funkcjonowania-chorych-1202537
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padaczkowe nie sg w petni kontrolowane pomimo zastosowania co najmniej trzech lekow przeciwpadacz-
kowych. Jest to terapia wspomagajgca w skojarzeniu z klobazamem. Fenfluramina oczekuje na refundacje
publiczng i mamy nadzieje, ze to nastgpi mozliwie szybko.

W kontekscie tych terapii warto rowniez wspomnie¢ o stwardnieniu guzowatym. Jest to réwniez rzadka cho-
roba, ktora dotyczy nie tylko mozgu, ale wielu réoznych narzadow. Szacunkowo u 70-90 proc. dzieci dotknie-
tych stwardnieniem guzowatym jednym z objawow jest padaczka, bardzo czesto lekooporna. Do pierwszych
napadow zwykle dochodzi miedzy 3 a 5 miesigcem zycia dziecka. Znany jest takze niekorzystny wptyw
padaczki, zwtaszcza lekoopornej, na rozwdj psychoruchowy dzieci. Tym bardziej cieszy refundacja kanna-
bidiolu w tym wskazaniu w ramach programu lekowego B.153. Leczenie pacjentéw z napadami padaczko-
wymi w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego (ICD-10: G40.4) dla chorych w wieku 2 lat i powyzej,
u ktoérych napady padaczkowe w przebiegu stwardnienia guzowatego nie sqg w petni kontrolowane pomimo
zastosowania co najmniej trzech lekéw przeciwpadaczkowych.

Dla wtasciwego funkcjonowania systemu osrodkow eksperckich niezbedna jest wiedza na temat popula-
cji pacjentow. Obecnie nie ma w polskim systemie jednego obowigzujgcego i powszechnie stosowanego
systemu kodowania chorob rzadkich. Istnieje jednak stosunkowo prosty sposob, zeby zwiekszyé mozliwosc
identyfikaciji takich pacjentéw w oparciu obecne zasoby. To jest wprowadzenie kodow ORPHA, ktére mia-
toby byc obowigzkowe do tego, zeby kodowac pacjentéw dla NFZ. Takie rozwigzanie zaktada plan dla cho-
rob rzadkich. Kody ORPHA to specyficzna nomenklatura dla chorob rzadkich z unikatowym, niezmiennym
w czasie identyfikatorem numerycznym. Kod nie ulega zmianie i jest przypisywany raz na zawsze do jednej
choroby (kod ORPHA nie moze byc¢ wykorzystany ponownie).

Do tej pory istotnym ograniczeniem dziatalnosci osrodkow eksperckich byty takze koszty. Wycena $wiad-
czen w chorobach rzadkich i ztozonych nie réznita sie od innych. W przypadku padaczki nie zalezata ona ani
od lekoopornosci, ani od dodatkowych wymaganych badan i lekéw. Pacjenci z rzadkimi zespotami padacz-
kowymi doswiadczajg czesto bardzo wielu napadow padaczkowych kazdego dnia, bywa ze sg to nawet setki
napadow dziennie.?* Obu dzisiaj omawianym zespotom towarzyszqg takze objowy pozanapadowe takie jak:
zaburzenia intelektualne, opdznienia ruchowe i behawioralne, opdznienia rozwoju i rozumienia mowy, dys-
funkcje uktadu motorycznego. Dysfunkcje uktadu poznawczego i motorycznego czesto utrzymujqg sie takze
w wieku dorostym. Inne objawy mogg obejmowac cechy spektrum autyzmu, ADHD, zaburzenia snu, powikta-
nia ortopedyczne lub problemy z jedzeniem, ktére czesto nasilajg sie w okresie dojrzewania.?” To wszystko
sprawia, ze pacjenci z zespotem Lennoxa-Gastauta i zespotem Dravet sg czesto bardzo trudni do diagno-
zowania i leczenia, co implikuje opieke w specjalistycznych osrodkach klinicznych. Opieka taka jest réwniez
drozsza i wymaga wtasciwego rozliczenia wykonanych swiadczen oraz pracy zespotu interdyscyplinarnego.

Wprowadzenie referencyjnosci osrodkoéow klinicznych w neurologii dzieciecej jest absolutnie konieczne.
Osrodki eksperckie potrzebujg przestrzeni do tego, zeby zajmowacd sie przede wszystkim pacjentami z cho-
robami rzadkimi i schorzeniomi ztozonymi, a nie z chorobami powszechnie wystepujgcymi i nie bardzo ztozo-
nymi. Nasze osrodki kliniczne nalezy wtasciwie umocowac¢ w catym systemie opieki zdrowotnej. W Planie dla
Chordéb Rzadkich na lata 2024-2025 prace nad systemem referencyjnym sg jednym z kluczowych zadan.
Kwalifikacja osrodkow klinicznych do poszczegdlnych poziomow referencyjnych i certyfikowanie czesci z nich
w kierunku Osrodkow Eksperckich Chorob Rzadkich (OECR) powinno przebiegac¢ zgodnie z obiektywnymi kry-
teriami w konsultacji ze $rodowiskiem klinicznym. Wydaje mi sie, ze biorgc réwniez odlegtosci w Polsce pod
uwage bytoby dobrze oprze¢ te osrodki na osrodkach instytutowo-uniwersyteckich. Na pewno kluczowqg
kwestig jest okreslenie obiektywnych kryteriéw certyfikacyjnych dla powotywanych osrodkow. Na 4 Euro-
pejskie Sieci Referencyjne (ERN) dziatajgce w Unii Europejskiej mamy w Polsce 43 osrodki. Zdarzyty sie
juz przypadki, ze osrodek z uczestnictwa w sieci europejskiej zrezygnowat z powodu zbytniego obcigzenia
dodatkowq pracaq i braku wsparcia lokalnego. To przetozyto sie na brak mozliwosci zapewnienia odpowied-
niego personelu medycznego i pomocniczego. Jezeli nie poprawimy finansowania dla osrodkéw eksperckich
mozemy mie¢ do czynienia z tg samg sytuacja w przypadku pozostatych 44 osrodkow, a dodatkowo nie
bedzie mozliwosci przekonania nowych osrodkéw do dotgczania sie do sieci. Prawdopodobnie réwniez nie
bedziemy w stanie zapewnic¢ ciggtosci opieki pacjentom pediatrycznym, ktérzy osiagng wiek dorosty. Orga-
nizacja przekazywania pacjentow z osrodkow neurologii dzieciece] do osrodkow neurologicznych dla doro-
stych jest obecnie jeng z najpilniejszych potrzeb.

Bardzo wazng kwestiqg jest rowniez jasna i precyzyjna informacja dla lekarza POZ oraz dla zespotow ratow-
nictwa medycznego (ZRM), jak postepowaé z pacjentem z rzadkim zespotem padaczkowym. W ramach
realizacji Planu dla Chordb Rzadkich ma by¢ utworzona Karta Pacjenta i mam nadzieje, ze to rzeczywiscie
wydarzy sie w krotkim czasie.

26 Stafstrom CE. Et L.. Seizures and Epilepsy: An Overview for Neuroscientists. Cold Spring Harbor Perspectives in Medicine. 2015;5(6):a022426-0022426

27 Anwar A, Saleem S, Patel UK, Arumaithurai K, Malik P. Dravet Syndrome: An Overview. Cureus. 2019 Jun 26;11(6):e5006. doi: 10.7759/cureus.5006.
PMID: 31497436; PMCID: PMC6713249




Prof. dr hab. n. med. Barbara Steinborn

Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Wieku Rozwojowego,
Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego
w Poznaniu

Obecnie jestesmy swiadkami ogromnego postepu. W zwigzku z tym musimy
zapewnic nie tylko edukacje lekarzy w kierunkach scisle wybranych, np. epi-
leptologii, ale réwniez zapewni¢ im miejsca, gdzie mogqg realizowaé swoje
zamierzenia zawodowe. Musimy postawi¢ na edukacje lekarzy oraz tech-
nikow, ktérzy bedag wykonywac odpowiednie badania. Moge $miato powie-
dzie¢, ze w towarzystwie neurologow dzieciecych mamy duzo seminariow
i konferencji naukowych, zaréwno krajowych, jak i miedzynarodowych. Kie-
rownicy i pracownicy klinik neurologii dzieciecej sa wyedukowani na wysokim poziomie. Obecnie wyzwaniem
dla nas, lekarzy neurologéw wieku rozwojoweqgo, jest interdyscyplinarne podejscie do konkretnych jednostek
chorobowych i wybdr takich metod, ktore catosciowo wspomogag proces leczenia. Uktadanie wspodtpracy
i korzystanie z doswiadczen innych specjalistow prowadzacych leczenie, jest niezmiernie wazne, aby zapew-
ni¢ pacjentowi mozliwie najlepszg opieke i da¢ szanse na wyzdrowienie. Bardzo zalezy nam na wspotpracy
z neurologami leczgcymi padaczke u osdb dorostych oraz lekarzami innych specjalizaciji — szczegodlnie leka-
rzami POZ, pediatrami, internistami oraz neurochirurgami.

Osrodki kliniczne muszg zosta¢ wyposazone w nowoczesny sprzet, ktory jest konieczny do wykonywa-
nia takich badan. Muszg odbywac sie szkolenia radiologdw, ktorzy potrafig zrobi¢ np. badanie rezonansu
magnetycznego, w tak zwanym protokole padaczkowym i potrafig sie potem z nami spotkac i dysku-
towac. Musi byc¢ zabezpieczona mozliwos¢ kontaktu z neurochirurgiem, o czym zapominamy, mowigc
o padaczce. Wazne jest rowniez adekwatne finansowanie tych swiadczen przez NFZ. W tej chwili, jak
realizujemy programy lekowe, czy to leczenia rdzeniowego zaniku miesni (SMA), stwardnienia rozsianego
(SM) i czy inne. To sg one kompletnie nieoptacalne dla danej jednostki, ktéra je realizuje. Najwazniejsze
osiggniecia w dziecinie neurologii dzieciecej dotyczg postepu w zakresie diagnostyki genetycznej, zwtasz-
cza tzw. encefalopatii padaczkowych i rozwojowych, a takze nowych mozliwosci leczenia roznych zespo-
téw chorobowych. Jezeli méwimy o tworzeniu osrodkow eksperckich, powinnismy jasno zdefiniowad, jakie
powinny spetni¢ kryteria i warunki. Powinnismy okresli¢, czy majg sie zajmowac diagnostykg, czy tez statg
opieka nad chorymi. Czyli, jezeli mam diagnoze przeprowadzong u pacjenta, ktéry ma 6 miesiecy, czy
6 lat, to nalezy okreslic, jak dtugo mam sie nim opiekowa¢ w moim osrodku klinicznym. Czy bede groma-
dzi¢ pacjentow, ktorzy maja uwarunkowang genetycznie padaczke, az w koncu bede miec tylu pacjentow,
ze nie bede mogta przyjmowac nowych? A co z pacjentami, ktérzy konczg osiemnascie lat? Czy mam sie
nimi opiekowac, jako osrodek ekspercki, czy moge smiato przekazac ich do innego osrodka? A moze tylko
ich zdiagnozuje? Podpowiem, jak leczy¢ zgodnie z wtasng wiedzq, standardami i przekaze do poradni neu-
rologicznych. Mysle, ze musimy sie tez nad tym zastanowi¢. Co to znaczy osrodek ekspercki? Czy to tylko
diagnoza, czy state prowadzenie pacjenta?

Obecnie mamy dobry dostep do lekéw refundowanych. Zlecajgc leki pacjentowi, lub zmieniajgc dotych-
czasowe leczenie, staram sie mowi¢, ze tak naprawde nie roznimy sie od innych krajéw Unii Europejskiej.
Mamy refundowane praktycznie wszystkie leki, ktoére sqg zarejestrowane dla populacji dorostych. Natomiast
u dzieci musimy czeka¢ na wyniki badan klinicznych, ktére oceniajg skutecznosc i bezpieczenstwo tych
lekow. Dopiero wtedy, gdy te leki sqg rejestrowane dla populacji pediatrycznej, mogg byc¢ refundowane. W tej
chwili, zarowno do przerywania napadow, jak i w zakresie leczenia podtrzymujgcego mamy dostep do wielu
skutecznych terapii. Bardzo nas cieszy refundacja kannabidiolu i czekamy na refundacje fenfluraminy.




Dr hab. Jan Domaradzki

prof. UMP, Kierownik Pracowni Socjologii Zdrowia

i Patologii Spotecznych przy Katedrze Nauk
Spotecznych i Humanistycznych, Uniwersytet Medyczny
im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Na przetomie roku 2022/2023 roku wspodlnie ze Stowarzyszeniem na rzecz
0s6b z ciezkg padaczkg lekooporng DRAVET.PL zrealizowalismy pierwsze
w Polsce badanie nt. doswiadczen i potrzeb opiekunow rodzinnych dzieci
z zespotem Dravet (ZD)?6. W badaniu wzieto udziat 75 opiekundw rodzinnych
sprawujgcych opieke nad 80 dzieci z ZD: 68 kobiet (66 matek i 2 babcie)
(20.7 proc.) i 7 ojcow (9.3 proc.). Srednia wieku wynosita 39.7 lat (przedziat:
24-57). 80 proc. opiekunow nie korzystato z opieki pozaszkolnej, a 89.3
proc. pobierato zasitek opiekunczy. 73.3 proc. byta nieaktywna zawodowo z powodu sprawowania opieki
nad chorym dzieckiem. Dzieci, to 37 dziewczynek (46.2 proc.) i 43 chtopcow (53.8 proc.). Srednia wieku:
9.7 lat (przedziat: 1-18). 18.7 proc. opiekunoéw okreslito stan zdrowia dziecka jako powazny, a 68 proc. jako
bardzo powazny.

Problemy opiekundw dzieci z ZD dotyczyty gtownie trudnosci wynikajacych ze stanu zdrowia chorego
dziecka: 86.7 proc. opiekundw wskazato na problemy zdrowotne dziecka, 57.3 proc. na ograniczenia
sprawnosci ruchowej, 57.3 proc. i chwiejno$¢ nastrojow u dziecka. Wiekszos¢ badanych opiekunow zgta-
szata takze: zmeczenie (84 proc.), brak wsparcia emocjonalnego (61.3 proc.) i pogorszenie wtasnego zdro-
wia psychicznego (60 proc.). Najczestszymi zrédtami obcigzenia byty dla opiekunow: brak czasu dla siebie
(76 proc.), ograniczenia w pracy (72 proc.) i opieka nad chorym dzieckiem (58.7 proc.).

Opieka nad dzieckiem z ZD jest dla rodzicow zrodtem obcigzen emocjonalnych. 84 proc. opiekunow okreslito
swoje zaangazowanie emocjonalne w opieke jako bardzo duze, a 16 proc. jako duze. 93.4 proc. uwaza spra-
wowanie opieki nad chorym dzieckiem za swdéj obowigzek, co moze skutkowad silnym poczuciem obcigzenia
i swoistym ,uwiezieniem” w roli opiekuna. 81.3 proc. odczuwa zmeczenie fizyczne spowodowane sprawowa-
niem opieki, a 80 proc. zmeczenie psychiczne. 76 proc. ma poczucie, ze cate ich zycie jest podporzgdko-
wane roli opiekuna. 72 proc. opiekunow doswiadcza ograniczen w pracy, a 66.7 proc. musiato zrezygnowac
z wtasnych zainteresowan, zajec, plandw. 62 proc. ma poczucie, ze nikt nie wie i nie rozumie, przez co prze-
chodzqg opiekunowie i do$wiadcza braku wsparcia emocjonalnego. 53.3 proc. ma poczucie przecigzenia rolg
opiekuna. Opiekunom powszechnie towarzyszy tez poczucie bezsilnosci (78 proc.), leku (68 proc.), w tym
przed przedwczesng smierciq dziecka (56 proc.). 58.7 proc. zgtaszato problemy z kontrolg emociji, a ponad

potowa deklarowata doswiadczanie depresji (52 proc.).

W zakresie wptywu ZD na relacje rodzinne, 48 proc. opiekundw wskazato, ze choroba dziecka wptyneta
negatywnie na zwigzek z partnerem/partnerkq, a 38.7 proc. wskazato, ze choroba dziecka wptyneta nega-
tywnie na relacje z rodzing. Dodatkowo, 48 proc. opiekunow wskazato, ze choroba dziecka wptyneta nega-
tywnie na relacje ze zdrowym dzieckiem/dziecmi. Cho¢ 53 proc. opiekunow deklarowato, ze otrzymuje
wsparcie ze strony rodziny, to tylko 28 proc. moze liczy¢ na praktyczng pomoc (np. zakupy, sprzatanie),
a 20 proc. otrzymuje wsparcie emocjonalne. 24 proc. opiekunow ma poczucie, ze rodzina sie od nich izoluje,
adla 17.3 proc. opieka nad chorym dzieckiem bywa zrodtem konfliktow w rodzinie.

W kategorii zrodta wsparcia opiekunow ankietowani stwierdzili, ze gtéwnym zrodtem wsparcia opiekundw
jest: rodzina (54.6 proc.), internetowa grupa wsparcia (37.4 proc.) oraz krewni i przyjaciele (20 proc.). Zdecy-
dowana wiekszos¢ wskazywata na brak innych zrédet wsparcia, w tym ze strony: lekarza (22.7 proc.), psy-
chologa (13.4 proc.) czy personelu medycznego (5.4 proc.).

Duzym problemem, z jokim borykajg sie rodzice dzieci z ZD jest tzw. odyseja diagnostyczna. Badanie poka-
zato, ze sredni czas diagnozy wynosit: 2.5 roku, cho¢ byty przypadki, gdy wtasciwg diagnoze postawiono
po ponad 10 latach (przedziat 0.25-11 lat). Srednia ilosé lekarzy, z ktorymi konsultowano diagnoze wynosita
5.4 (przedziat 1-30). Gtéwnym zrédtem informaciji o chorobie dziecka jest Internet 88 proc. oraz lekarze spe-
cjalisci 57 proc.

Opiekunowie wyrazili niski poziom satysfakcji z organizacji opieki medycznej nad dziecmi z ZD, i to wtasnie
kontakty z systemem opieki medycznej sqg dla niech jednym z wiekszych zrodet obcigzenia. Rodzice nega-
tywnie ocenili przy tym takie aspekty systemu opieki medycznej, jaok: dostep do rehabilitacji (75.7 proc.
ocen negatywnych), wiedze lekarzy na temat ZD (77.3 proc.), wsparcie ze strony instytucji panstwowych
(68 proc.) i personelu medycznego (66.7 proc.), dostep do informagcji o ZD (58.75 proc.), dostep do spieki

28 Domaradzki Jan, Walkowiak Dariusz. 2023. Caring for Children with Dravet Syndrome: Exploring the Daily Challenges of Family Caregivers.Children.
10(8): 1410. https://doi.org/10.3390/children10081410; Domaradzki Jan, WalkowiakDariusz. 2023. Emotional experiences of family caregivers of
children with Dravet syndrome.Epilepsy and Behavior. 142: 109193. https://doi.org/10.1016/j.yebeh.2023.109193.
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specjalistycznej (57.4 proc.) oraz zrozumienie i empatie ze strony lekarzy (48 proc.). Dla wielu rodzicéw pro-
blemem jest takze dostep do terapii lekowych (41.3 proc.), komunikacja z lekarzem (34.6 proc.) i poziom
opieki medycznej nad dziecmi (34.7 proc.).

Cho¢ dla 36 proc. badanych sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD byto zrodtem osobistej satysfakgiji,
a wielu byto zadowolonych z réznych aspektéw swojego zycia, to dla ponad potowy (50.7 proc.) sprawowa-
nie opieki byto zrodtem obcigzenia.

Badanie dowodzi, ze sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD jest dla opiekunow zrodtem zmeczenia fizycz-
nego, psychicznego, wielu negatywnych stanow emocjonalnych i wywiera negatywny wptyw na jakosc¢ zycia
opiekundw, relacje rodzinne z matzonkiem i zdrowymi dzie¢mi oraz na ich zycie zawodowe. Koncentrujgc sie
na potrzebach dzieci z ZD personel medyczny czesto ignoruje problemy i potrzeby opiekunow. Poniewaz
sprawowanie opieki nad dzieckiem z ZD ma istotne konsekwencje psychospoteczne, emocjonalne i ekono-
miczne dla opiekundw rodzinnych konieczne jest wypracowanie holistycznego i bardziej humanistycznego
podejscia do opieki uwzgledniajgcego nie tylko potrzeby dziecka z ZD, ale takze bio-psycho-spoteczne
potrzeby opiekunow. Konieczne jest rozwiniecie systemu emocjonalnego, psychicznego, spotecznego
i finansowego wparcia opiekunow dzieci z ZD, a takze stworzenie interdyscyplinarnych zespotow opieki obej-
mujgcych zaréwno specjalistyczng opieke lekarskq, jak i pielegniarskq, fizjoterapeutyczng, psychologiczng,
logopedyczng zaréwno dla dzieci z ZD, jak i ich rodzin.?.

Stanistaw Mackowiak

Prezes Federacji Pacjentow Polskich,
Prezes Krajowego Forum ORPHAN

W Polsce mamy wiele wyzwan zwigzanych z chorobami rzadkimi. Od kilku
kadencji Sejmu pracuje Parlamentarny Zespot ds. Chordb Rzadkich, co
pokazuje dobry kierunek zmian. Wszystkie zagadnienia zostoty wypraco-
wane w Planie dla Chorob Rzadkich 2021-2023 i zaktualizowanym Planie
dla Chorob Rzadkich 2024-2025. Kluczowym kierunkiem zmian jest powo-
tanie osrodkow eksperckich chorob rzadkich (OECR). Opieka nad chorymi
na choroby rzadkie powinna przebiega¢ w systemie osrodkow referencyj-
nych. Po pierwsze, te osrodki musiatyby spetnia¢ stosowne kryteria, tak jak
to jest w Europejskich Sieciach Referencyjnych (ERN). Wiekszos¢ z Panstwa
pracuje w takich osrodkach, ktore sg w ERN lub spetniajg kryteria osrodkéw eksperckich. To co jest zapro-
ponowane w Planie wyglgdataby w ten sposob, ze osrodek ekspercki najwyzszego poziomu miatby byc¢ tym
os$rodkiem, ktory nadzoruje i wytycza $ciezke diagnostyki i leczenia. Natomiast pdzniej pacjent powinien
byc leczony jak najblizej swojego miejsca zamieszkania, oczywiscie w miare mozliwosci, jakie daje system.
Jestem zwolennikiem zatozenia, ze powotanie osrodkow eksperckich (OECR) powinno automatycznie wig-
zac sie z wyzszg wyceng swiadczen udzielanych w tych osrodkach. Nie mozemy powotywac osrodkow eks-
perckich wg. takich, czy innych kryteriow, jezeli nie zabezpieczymy im adekwatnego finansowania. To jest
podstawowym elementem dziatania osrodkow eksperckich. Sama tabliczka nie zbuduje mozliwosci odpo-
wiedniego dziatania osrodka eksperckiego. Muszg poéjs¢ za tym odpowiednie $rodki. W ramach Planu dla
Chordéb Rzadkich jest mowa o wspotczynniku na poziomie dwukrotnosci podstawowe] wyceny. To znaczy,
ze osrodek ekspercki otrzymuje dwa razy wyzszg wycene punktowq. Przyktadem moze byc¢ ekstrakcja zeba
U pacjenta chorego na chorobe rzadkg. On nie da sie zaprosi¢ na fotel, zeby mu zrobi¢ znieczulenie i zrobic
zabieg. Potrzeba mndstwo procedur, tgcznie z usypianiem. W zwigzku z tym zaangazowany jest caty zespot,
nie tylko sam stomatolog. Dlatego w przypadku pacjenta z chorobg rzadkg nie moze byc¢ wyceny tylko
procedury dotyczacej ekstrakeji zeba, ale réwniez pracy catego zespotu specjalistow. Wiemy doskonale,
ze wszystkie elementy pracy OECR, poczgwszy od skomplikowanej diagnostyki, leczenia, az po leczenie
wspomagajgce i rehabilitacje sq zdecydowanie bardziej ztozone, niz w osrodkach, ktére zajmuja sie lecze-
niem chorob populacyjnych.

Jesli chodzi o diagnostyke genetyczng, to po pierwsze brakuje dobrej legislaciji, czyli ustawy o testach gene-
tycznych, ktora musi by¢ w koncu uchwalona i wejs¢ w zycie. To jest podstawowa rzecz. Druga sprawd, to
kwestia laboratoriow genetycznych, ktére muszg byc¢ odpowiedniej jakosci, mie¢ akredytacje i tworzyc sie¢
krajowq, tak jak to dziata w wielu krajach Unii Europejskie;.

Od wielu lat zgtaszamy w imieniu pacjentow temat potgczenia w Planie dla Chordb Rzadkich, opieki
medycznej z opieka socjalng i edukacja. Nasze doswiadczenia w tym zakresie sg bardzo zte, a to dlatego,
Ze jest ogromny problem wspotpracy pomiedzy resortami. W momencie, kiedy rozpoczynalismy prace przy

29 Skrocone opracowanie podwieszone na stronie Stowarzyszenia Dravet.pl: http://www.dravet.pl/wp-content/uploads/2023/11/Problemy-opiekunow-
dzieci-z-zespolem-Dravet.pdf
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pierwszym podejsciu do Planu w 2012 r., byta niewielka che¢ udziatu w tych pracach innych resortow. Ale
przedstawiciele innych resortow nie mieli woli decyzyjnej. Oni byli po prostu tylko uczestnikami prac pro-
jektowych i przekazywali swoim ministrom informacje, ktére pozyskali w trakcie prac. Nic jednak z tego nie
wyszto. Potem, przez wiele lat, jok pracowalismy nad Planem dla Chorob Rzadkich, byto juz gorzej z uwagi
na to, ze tamte resorty po prostu nie wykazywaty zadnego zainteresowania. Podczas prac nad Planem
dla Chorob Rzadkich 2021-2023 doszlismy do wniosku, ze zaczniemy budowe Planu wytgcznie w cze-
$ci medycznej, z uwagi na to, ze jak bedziemy probowali zrobi¢ to kompleksowo, to nigdy nie dojdziemy
do finatu. | tak tez sie stato. Plan dla Choréb Rzadkich 2024-2025 zawiera tylko czes¢ medyczng. Nato-
miast moje ostatnie dyskusje i rozmowy z resortem pokazujq kierunki przysztej wspotpracy miedzyresorto-
wej. Zobaczymy, czy to sie zrealizuje.

Iwona Sierant

Prezes Polskiego Stowarzyszenia
na rzecz Dzieci Chorych na Padaczke

Jako prezes Polskiego Stowarzyszenia na rzecz Dzieci Chorych na Padaczke N
obserwuje, ze w duzych osrodkach rodzicom tatwiej jest dotrze¢ do lekarza ; : |
i tatwiej zdiagnozowac rézne niepokojace objawy u dziecka. W mniejszych
os$rodkach do rozpoznania padaczki dochodzi z bardzo duzym opdznieniem.
Muysle, ze rodzice dostajg za mato odpowiedzi na wazne pytania od lekarza,
bo nie wiedzq, o co pytac. Zanim rodzic dostanie sie do lekarza, to napadow R ——

jest juz bardzo duzo, albo byty niezauwazalne, bo byty to napady bezdrgaw- [Ny Ty Sy Sy
kowe. Chodzi miedzy innymi o wybudzenia w nocy, wybudzenia z krzykiem. i w

| nikt, nawet pediatra, nie zwraca na to uwagi. Rodzice powinni mie¢ od razu

rzetelng informacje o tym, ze padaczka jest chorobg przewlektq, czesto chorobg catego zycia. To, ze nie
bedzie napadow nie znaczy, ze wycofa sie leki i trzeba nastawi¢ sie na dtugotrwaty proces. Duzo rodzi-
cow zgtasza do stowarzyszenia, ze pierwsza diagnoza bytaby duzo wczesniej, gdyby mieli chociaz ,cien”
takiej wiedzy, ze to, co sie dziato z dzieckiem, to mogta byc¢ padaczka. Jako pacjenci caty czas stykamy sie
sytuacjami dla mnie absurdalnymi. Rozpoczyna sie diagnostyka matego dziecka w jakims szpitalu. Z tego
szpitala rodzice wychodzqg z informacja, ze warto bytoby zrobi¢ badania genetyczne. Ta informacja od razu
sugeruje, ze rodzic musi znalez¢ laboratorium i zrobi¢ badania na wtasng reke. Czasem jest to nawet sub-
telna sugestia, w jakim obszarze mozna to zrobi¢. Ale szpital nie kieruje na te badania i nie robi ich u siebie.
To zdarza sie caty czas. Nie sqg to jednostkowe przypadki. To naprawde dzieje sie i to w roznych miejscach
w Polsce. Rodzice robig badania na wtasng reke.

| .

Druga sprawa, to przejscie pacjentow dzieciecych do okresu dorostego. Okoto 70 proc. chorych na rzad-
kie zespoty padaczkowe zapadto na te choroby w wieku dzieciecym i w momencie osiggniecia petnoletno-
sci, trzeba znalez¢ nowego lekarza. W Polsce nie ma ciggtosci opieki nad pacjentem z rzadkim zespotem
padaczkowym. Lekarz neurologii dzieciecej, ktory prowadzit dziecko przez wiele lat, dobrze je zna. Potrafi
wspotpracowad z nim i z rodzicami. Tymczasem dziecko przekracza osiemnasty rok zycia i musi znaleze,
i wybrac nowego lekarza, ktéry bedzie niejako lekarzem pierwszego kontaktu. Kiedy chore dziecko przecho-
dzi do lekarzy neurologow dorostych, okazuje sie, ze nie majg dobrej wiedzy o zespotach, ktére sq typowe
dla wieku dzieciecego, takich jak zespdt Dravet, czy zespdt Lennoxa-Gastauta. Podam swiezy przyktad
z Warszawy, gdzie pacjent dorosty, ktory juz przekroczyt 18. rok zycia jakis czas temu, bo jeszcze uda-
wato sie przedtuzac jego leczenie u lekarza neurologa dzieciecego, trafit w koncu do neurologa dla osob
dorostych. Lekarz popatrzyt w dokumentacje i powiedziat: ,To dziecko byto w ogole bardzo zle leczone.
Zacznijmy wszystko od poczagtku”. Co to znaczy od poczatku? Diagnoza neurologa dzieciecego byta bardzo
konkretna i poparta badaniami genetycznymi. | rodzice przerazeni. Musi by¢ zbudowana s$ciezka tagodnego
przechodzenia, od leczenia dziecka do leczenia osoby dorostej. Przejscie z opieki pediatrycznej w opieke
dla dorostych moze doprowadzi¢ do tego, ze pacjent wszystko, co zyskat, czyli diagnoza, skuteczna tera-
pia, rehabilitacja, moze straci¢. Straci¢ ciggtose leczenia. Mamy coraz wiecej sygnatow, ze dzieci z rzadkimi
zespotami padaczkowymi, a potem pacjenci dorosli, potrzebujg opieki psychiatrycznej.




Jolanta Kuryto

Wiceprezes Stowarzyszenia na rzecz Osoéb
z Ciezkg Padaczkg Lekooporng DRAVET.PL

Jako Stowarzyszenie na rzecz Osob z Ciezka Padaczka Lekooporng Dravet.
pl od pieciu lat jestesmy cztonkiem Europejskiej Federacji Zespotu Dravet
(Dravet Syndrome European Federation, DSEF).*° To federacja organiza-
cji europejskich, dziatajgca w obszarze zespotu Dravet i prowadzona przez
pacjentow i ich opiekunow. Razem zbudowalismy silng europejska spotecz-
nos¢ osob cierpigecych na zespodt Dravet. Jestedmy gtosem tej spotecznosci
i bezposrednio lub posrednio walczymy ze skutkami zespotu Dravet. Moje
dziatania w organizacji pacjentow rozpoczetam od momentu, kiedy trafi-
tam do prof. Anny Winczewskiej-Wiktor, z moim synkiem, chorym na zespdt Dravet. Na szczescie moj syn
zostat bardzo dobrze zaopiekowany w klinice w Poznaniu. Pomimo, ze jestem ze Szczecina, wiedziatam, gdzie
szuka¢ pomocy. Zdaje sobie sprawe, jako wiceprezes stowarzyszenia, ze wiele rodzin pacjentéw z zespo-
tem Dravet nie wie, gdzie szuka¢ wtasciwej diagnostyki i lekarza neurologa specjalizujgcego sie w leczeniu
rzadkich zespotow padaczkowych. Trafiajg na lekarzy, ktorzy absolutnie nie zdajg sobie sprawy, jok powinien
wygladac protokot leczenia zespotu Dravet. Dlatego wspodlnie w europejskich dziataniach dgzymy do ujed-
nolicenia specjalnych drukow ulotek informujgcych pacjentéw i lekarzy o zespole Dravet. Bedziemy chcieli
wyprodukowac ulotke tak, zeby dotarta ona do jak najwiekszej spotecznosci, szczegolnie w tych gabinetach,
ktore nie za bardzo majg dostep do szkolen i bazujg na swojej dotychczasowe]j wiedzy. Jako Stowarzyszenie
na rzecz Osob z Ciezka Padaczkg Lekooporng Dravet.pl propagujemy badania genetyczne. Jezeli juz wyste-
pujag objawy kliniczne, to diagnoze zespotu Dravet mozna potwierdzi¢ tylko badaniami genetycznymi. Po to
sq stowarzyszenia pacjentow, ktore dziatajg jok drogowskazy, zeby pokazac, gdzie te rodziny majg szukac
pomocy. Czekamy na nowe leki, poniewaz obecnie refundowane leki niestety nie prowadzg do przerwania
napadow padaczki. Bardzo nas cieszy refundacja kannabidiolu w ramach programoéw lekowych. Czekamy,
kiedy osrodki kliniczne bedg mogty leczy¢ tym lekiem pacjentow. Oczekujemy z nadziejg na refundacje fen-
fluraminy w 2024 r., leku o duzej skutecznosci w terapii zespotu Dravet.

Chciatabym podkresli¢ bardzo wazny aspekt koniecznosci wspotpracy Ministerstwa Zdrowia z ministerstwami
odpowiedzialnymi za polityke spoteczng i edukacje. To dotyczy bardzo waznej sprawy zwigzane] ze zaopie-
kowaniem sie pacjentami i ich rodzinami w sposoéb kompleksowy. Potrzebujemy wsparcia w zakresie orze-
czen o ksztatceniu specjalnym. Lekarz neurolog wypisuje zaswiadczenie dla dzieci chorych na zespdt Asper-
gera, dzieci niestyszagcych, niewidzgcych lub stabowidzgcych. Natomiast nie ma tam mowy o pacjentach
z rzadkimi zespotami padaczkowymi. Moje dziecko dostato orzeczenie o ksztatceniu specjalnym, gdyz jestem
matkg dociekliwg i konsekwentng w dziataniach. Natomiast wielu pacjentow, rodzicow i opiekundw pacjen-
tow ma z tym problem, Zze nie mogqg dostac¢ odpowiedniej edukacji dla swoich dzieci. Przedszkola i szkoty nie
chcag podawac lekow, a co za tym idzie, rodzic musi by¢ na miejscu przez caty czas pobytu dziecka w pla-
cowce. Checemy doprowadzi¢ do tego, zeby w sytuacji potrzeby wezwania zespotu ratownictwa medycz-
nego do przedtuzajgcego sie stanu padaczkowego u dziecka, rodzic byt traktowany powaznie i jako partner.
Pragniemy wypracowac wspolny model pomagania w stanach zagrozenia zycia rowniez na SOR.

Jakub Gotgb

byty Dyrektor w Biurze Rzecznika Praw Pacjenta

Dzisiaj rozmawiamy o rzadkich zespotach padaczkowych i padaczce z per-
spektywy neurologii dzieciecej i neurologii, perspektywy systemowej i per-
spektywy pacjenckiej. Lata spedzone w biurze Rzecznika Praw Pacjenta,
nauczyty mnie, ze pacjent w kazdej chorobie chce miec¢ szybkg diagnostyke,
skuteczne leczenie, rehabilitacje, koordynatora oraz opieke psychologicznag.
Opinie pacjentow przedstawiane byty Rzecznikowi najczesciej za posrednic-
twem Rady Organizacji Pacjentow. Do Rady nalezy ponad sto organizacii
pozarzgdowych. Reprezentujg one gtos srodowiska pacjentow roznych grup
m.in. onkologii, chordb cywilizacyjnych, autoimmunologicznych, neurologii
i psychiatrii, chorob rzadkich, seniorow oraz osob z niepetnosprawnosciami
i niesamodzielnych. Do zadan Rady Organizacji Pacjentéw przy Rzeczniku Praw Pacjenta nalezy przede
wszystkim: okreslanie obszarow zagrozen w funkcjonowaniu systemu ochrony zdrowia, wyrazanie stanowisk
w sprawach przedstawionych przez Rzecznika Praw Pacjenta, w tym w obszarze projektéw aktéw prawnych
oraz wsparcie Rzecznika Praw Pacjenta w podejmowanych dziataniach zwigzanych z edukacjg i promocjqg
w zakresie praw pacjenta.

30 Dravet Syndrome European Federation. https://dravet.eu/
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Rzecznik Praw Pacjenta wielokrotnie, juz chyba od 2018 roku wystepowat w sprawie opieki przejsciowe;
(transition care) nad pacjentem pediatrycznym wchodzgecym w dorostose. To jest naprawde wielki pro-
blem. Co zrobi¢ z dzie¢mi, ktdére sg prowadzone w osrodkach pediatrycznych, ale dorastajg, dojrzewajg
i za chwile osiggng 18. rok zycia? Bedzie to dotyczyto szeregu programoéw lekowych w rzadkich choro-
bach, np. SMA i innych programow, ktére bardzo dobrze dziatajg w tej chwili dla dzieci i dla mtodziezy.
A co bedzie potem? Czy jest na to jakis pomuyst i rozwigzanie? A takie rozwigzanie byc¢ powinno. Jezeli cho-
dzi o procedure przejscia, to Rzecznik Praw Pacjenta opracowat standardy postepowania w tym zakresie
oraz skierowat propozycje standardow do AOTMIT i do Ministerstwa Zdrowia. | taka procedura przejscia
znalazta sie w przyjetej Krajowej Strategii Onkologicznej na lata 2020-2030. Niemniej mowimy tutaj tylko
o chorych onkologicznych. Zwracam uwage, ze jest cata rzesza innych pacjentow, ktérzy potrzebujg takich
procedur. Mysle, ze na ten temat nie tylko warto mowic, ale trzeba przedsiewzig¢ dalsze kroki. Jaki jest
pomyst? Wtasnie systemowy, chociazby jezeli chodzi o standardy, ktére bytyby upowszechnione. Co robi¢
z mtodymi, ktérzy osiagajg wiek dorosty i powinni byc¢ dalej leczeni? A takich mozliwosci jak w przypadku
dzieci nie ma. | pewnie dyskusja na ten temat bedzie trwac¢. Mysle, ze wnioski z tej dyskusji bedq tez prze-
kazane do Departamentu Lecznictwa MZ. Pacjent chce bycé leczony, w kontekscie rzadkich zespotow,
ktore na dzis sqg nieuleczalne, i to jest najwazniejsze z punktu widzenia pacjenta. Pacjent oczekuje jasnych
wytycznych, co ma robi¢, kiedy to ma robi¢, do kogo sie zgtosi¢, zeby nawet jesli cos musi potrwac, to
zeby wiedziat ile potrwa i co ma dalej robi¢. To jest podstawowe wyzwanie, jezeli chodzi o pacjentow
i w ogole system ochrony zdrowia. System holenderski jest najwyzej ocenianym system ochrony zdrowia
w Unii Europejskiej, poniewaz tam pacjent jest prowadzony przez system przez koordynatora opieki. Wie
doktadnie gdzie, jak, kiedy. Tego nie zrobi lekarz, tego nie zrobi pielegniarka. My musimy w Polsce obudo-
wac nasz system ochrony zdrowia strukturg koordynatoréw opieki, ktérzy bedg mogli prowadzi¢ pacjenta.
Bardzo wazng kwestiq jest styszalnos¢ organizacji pacjentow. Mysle, ze w ostatniej dekadzie — i tu ukton
w strone urzedu Rzecznika Praw Pacjenta, ten gtos pacjencki rzeczywiscie wybrzmiewa zarowno w Sejmie,
jak i w mediach i na konferencjach. Organizacje pacjentéw musza byc¢ wszedzie i muszg byc¢ styszalne.
| dlotego, tak duzo dobrego stato sie w chorobach rzadkich, bo Fundacja SMA byta wszedzie, gdzie dys-
kutowano i podejmowano decyzje o diagnostyce i refundacji lekéw w rdzeniowym zaniku miesni. Bardzo
styszalna byta Fundacja Matio, kiedy dyskutowano i podejmowano decyzje o diagnostyce i refundaciji
lekow w mukowiscydozie. Panstwo, z Fundacji Dravet i Polskiego Stowarzyszenia na rzecz Dzieci Chorych
na Padaczke bardzo duzo robicie w poprawie diagnostyki i leczenia rzadkich zespotow padaczkowych.
A pamietajmy, ze politykow, decydentow i ptatnikow trzeba edukowad.

PODSUMOWANIE

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

Bardzo mnie cieszy, ze w ramach Healthcare Policy Summit oraz Heal-
thcare Policy Roundtable prowadzimy przekrojowe i kompleksowe dyskusje
w zakresie optymalizacji systemu ochrony zdrowia w Polsce w kierunku wzro-
stu bezpieczenstwa zdrowotnego Polakow. Raport, ktéry opracujemy po tej
konferencji przekazemy na rece Ministerstwa Zdrowia oraz innych instytucji
systemu ochrony zdrowia.




WNIOSKI

1.

6.

7

Zespot Dravet (DS) i zespdt Lennoxa-Gastauta (LGS) to rzadkie encefalopatie rozwojowe i padaczkowe
zwigzane z objawami napadowymi i pozanapadowymi prowadzgce do uposledzenia psychoruchowego
pacjenta.

. Diagnostyka rzadkich zespoét padaczkowych powinna by¢ mozliwie szybka, wykorzystujge w tym diagno-

styke genetyczna.

.Nadrzednym celem terapeutycznym w rzadkich zespotach padaczkowych jest uwolnienie pacjentow

od napadow. Plan leczenia powinien byc przygotowany przez specjaliste neurologii dzieciecej, optymal-
nie pracujgcego w osrodku eksperckim.

. Pacjenci muszg mie¢ dostep refundacyjny do wszystkich skutecznych lekéw zarejestrowanych w Unii

Europejskiej i zawartych w standardach PTND.

. Nalezy zabezpieczyc¢ ciggtos¢ kompleksowej opieki w systemie ochrony zdrowia od pacjenta pediatrycz-

nego do pacjenta dorostego.

Rzadkie zespoty padaczkowe wywierajg bardzo duzy wptyw nie tylko na zycie chorego, ale takze na zycie
jego opiekunow i bliskich.

. Rzadkie zespoty padaczkowe wymagajg koordynacji pomiedzy systemem ochrony zdrowia, opieki spo-

tecznej, edukaciji i pracy.

REKOMENDACIJE

1.

2.

Rekomendowana jest poprawa dostepu refundacyjnego do nowoczesnej diagnostyki rzadkich zespotow
padaczkowych, w tym diagnostyki genetycznej.

Rekomendowana jest refundacja publiczna wszystkich zarejestrowanych terapii rzadkich zespotow
padaczkowych w Unii Europejskiej w aspekcie mozliwosci praktycznej realizacji wytycznych PTND. Aktu-
alnie rekomendowana jest refundacja fenfluraminy w ramach programu lekowego B.154.FM ,Leczenie
pacjentéw z Zespotem Lennoxa-Gastauta lub z Zespotem Dravet (ICD-10: G40.4)".

. Rekomendowane jest opracowywanie planu leczenia przez specjaliste neurologii dzieciecej, optymal-

nie pracujgcego w osrodku eksperckim realizujgcego nadrzedny cel terapeutyczny w rzadkich zespotach
padaczkowych, jakim jest uwolnienie pacjentow od napaddw.

. Rekomendowane jest wtasciwe finansowanie osrodkéw klinicznych diagnozujgeych, leczgeych i opiekuja-

cych sie pacjentami z rzadkimi zespotami padaczkowymi.

. Rekomendowane jest opracowanie modelu kompleksowej opieki nad pacjentem z rzadkim zespotem

padaczkowym i jego opiekunami, uwzgledniajgcego wszystkie potrzeby zdrowotne, emocjonalne, psy-
chiczne i spoteczne.

. Rekomendowane jest usprawnienie funkcjonowania orzecznictwa o niepetnosprawnosci.
. Rekomendowana jest ustawiczna edukacja kadr medycznych i pacjentow w zakresie mozliwosci diagno-

styki i terapii rzadkich zespotow padaczkowych.
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