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Choroby sieroce zdiagnozowano u dwoch milionéw Polakow

Rzadkie, jnaczy czeste

Na choroby rzadkie cierpi okoto dwéch milionéw Polakéw. Dlaczego wiec nazywamy je rzadki-
mi? Bo na samg cukrzyce czy nadcisnienie cierpi kilka milionéw Polakéw, a wsréd choréb okre-
Slanych mianem ,rzadkie” mozna wymieni¢ kilkaset jednostek. Do kazdej trzeba dobra¢ odpo-
wiednig terapie — na ogoét drozsza niz w przypadku czestszych choréb. Do konca roku Polska
musi zatwierdzi¢ Narodowy Plan Leczenia Chordb Rzadkich. Pacjenci liczg, ze dzieki temu popra-
wig sie warunki terapii. Na to, ze dzieki niemu leczenie choréb rzadkich stanie sie bardziej opta-
calne, licza tez Swiadczeniodawcy i samorzady.
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terapie lekowe

Jak to wyglada dzis? Eliza Banicka z Gniezna zyje dzie-
ki koncertom i szmacianym lalkom. Jej rodzice zrozumieli,
ze co roku nie uda sie tak po prostu zdoby¢ 600 tys. zt
na leki dla cérki. Trzeba zorganizowaé narodowa zbi6r-
ke. Wokot rudowlosej dziewczynki z rzadko wystepujaca
choroba Niemanna-Picka utworzylo sie wiec profesjonalne
fundraisingowe przedsiebiorstwo. Zdobywaja od artystow
autografy i fanty na aukcje. Walcza o 1 proc. podatku,
organizuja imprezy charytatywne i akcje szycia lalek. Za
igle chwycily nie tylko krawcowe, lecz takze harcerze,
uczniowie i wiezniowie. Tylko Ministerstwo Zdrowia jest
odporne. Kilka tygodni temu rodzice dziewczynki otrzy-
mali informacje, ze resort zdrowia odméwit refundacji pre-
paratu Zavesca — jedynego leku, ktory moze zatrzymac
rozwdj choroby.

Bo sie nie optaca

— Urzgdnicy wielokrotnie zwracali nwagg na brak jedno-
znacznie udokumentowanej skutecznosci leku, ale nikt nie
poprosit nas nigdy o dokumentacje medyczng Elizy, z ktdrej jasno
wynika, ze lek zatrzymat vozwdj schovzenia. W 2008 r. na cho-
robg Niemanna-Picka zmarl Michal, starszy brat Elizy. Bez
leku rozwdj jego choroby przebiegt dvamatrycznie szybko —
méwi Dariusz Banicki, tata Elizy.

Nadgorliwo$¢ naszego prawa nakazuje po raz kolej-
ny udowadnia¢ skutecznos$¢ leku, ktéry zostat zareje-
strowany w Unii Europejskiej i otrzymat status sieroce-
go od specjalnie do tego powotanej komisji (Committee for
Orphan Medicinal Products). — Niektore z tych preparatiw
powstaty dla 1-1,5 tys. 0sob na catym swiecie. Niewielka licz-
ba dowodow nankowych potwierdzajacych skutecznosé lekow jest
w takim wypadku naturalna. Nie moina tego pordwnywal
2 lekami stosowanymi w chorobach powszechnych, gdzie pacjen-
¢ 5q liczeni w milionach — podkre$la Mirostaw Zielifiski, pre-
zes Krajowego Forum na rzecz Terapii Choréb Rzadkich.
W UE przygotowywana jest nowelizacja dyrektywy
transparentnosci wykluczajgca mozliwo$¢ ponownej oce-
ny skutecznosci lekéw sierocych zarejestrowanych przez
COMP. Ma to zapobiec niespdjnym ocenom lekéw
przez panstwa unijne i doprowadzi¢ do réwnego doste-
pu pacjentdéw do tych rzadkich preparatéw i technologii.

Rekomendacja swoje, minister swoje

W wypadku choroby Niemanna-Picka pierwsza re-
komendacja prezesa Agencji Oceny Technologii Medycz-
nych, jeszcze przed ustawa refundacyjna, byla pozytywna.
Po wprowadzeniu w zycie nowych przepiséw wniosek
o finansowanie leczenia musial zosta¢ zlozony kolejny raz,
tym razem przez producenta leku. Druga rekomenda-
cja AOTM byta negatywna. — Problem polega na tym, ze
eksperci AOTM muszq sig kievowad kryterium progu kosztow
uzyskania dodatkowego roku zycia, kiory wynosi trzykrotng
wartos¢ PKB per capita, czyli ok. 105 tys. zf — wyjas$nia Miro-
staw Zielinski. — Artykut 12 punkt 13 ustawy refundacyj-
nej, ktory mowi o tym ograniczeniu, powinien by¢ znoweli-
20wany oraz uzupetniony o zapis, Ze to ograniczenie nie
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dotyczy lekow, ktorym COMP nadal status leku sierocego —
dodaje.

Minister zdrowia moze pomina¢ czynnik kosztowy
w swoich decyzjach. Dzigki tej mozliwosci refundowane
jest leczenie chorych na kilka typéw mukopolisacharydozy,
ktére kosztuje ponad milion zlotych rocznie. Po dtugich
staraniach §rodowisk pacjenckich od lipca na liste lekéw
refundowanych wpisano réwniez terapie dorosltej posta-
ci choroby Pompego — kolejnej z ultrarzadkich choréb.
Roczny koszt leczenia pacjentéw z tym schorzeniem to
ok. miliona ztotych. Trzydziesci 0séb z chorobg Niemanna-
-Picka nie mialo tyle szcze$cia. Nadal musza czekad.

Refundacja z budzetu

Projekt Narodowego Planu Leczenia Choréb Rzadkich
zaktada wsparcie refundacji lekéw sierocych bezposred-
nio z budzetu panstwa. Obecnie w UE 65 preparatéw ma
status lekéw sierocych. W Polsce tylko kilkanascie z nich
jest refundowanych. O finansowanie terapii walczg cho-
rzy m.in. na cystynoze, lekooporna posta¢ choroby Par-
kinsona i chorobe Fabry’ego. Ci ostatni czekajg na leczenie
juz 8 lat! Warto zaznaczy¢, ze niektére z tych choréb —
na przyktad cystynoza — mieszcza sie w progu kosztowym.

1) Projekt Narodowego Planu
Leczenia Chordb Rzadkich
zaktada wsparcie refundacji
lekow sierocych bezposrednio
z budzetu panstwa 1)

Terapia cystagonem (jedyny lek powstrzymujacy cysty-
noze) kosztuje ,,zaledwie” kilkadziesiat tysiecy zlotych rocz-
nie. Pomimo to od 2007 r. chorzy nie moga si¢ doprosi¢
o refundacje. Wczesniej otrzymywali lek w ramach tzw.
farmakoterapii niestandardowych.

— Osobny problem stanowiq dzieci, ktire byly objete progra-
mani terapeutyczmymi do 18. roku zycia. Czgsto po osiggnigciu
wieku dorostego nie ma dla nich odpowiednich programow —
wskazuje prof. Tomasz Grodzicki, kierownik pierwsze-
go w Polsce Osrodka Choréb Rzadkich dla oséb doro-
stych przy Szpitalu Uniwersyteckim w Krakowie.

Ministerstwo Zdrowia stoi na stanowisku, ze osigg-
niecie 18. roku zycia nie stanowi kryterium wyklucza-
jacego z kontynuacji programu, ale NFZ nie widzi moz-
liwo$ci podawania lekéw chorym zgodnie z regulami
przyjetymi w programach. — Na przyklad pacjenci z nie-
doborami odpornosci, ktdrzy sq skutecznie leczeni jako dziect,
gdy osiqgng 18. rok zycia zo0stajg pozbawieni prawa do dotych-
czasowej terapii. Takie jest stanowisko NFZ. Jesli choroba zosta-
nie rozpoznana u dovostego, to rdwniez nie moze on by¢ leczo-
ny w sposéh dla niego oprymalny — opisuje prof. Grodzicki.
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Mechanizm kontrolny

Zakwalifikowanie si¢ do refundowanego programu
lekowego to kolejny klopot pacjentéw z chorobami rzad-
kimi. Co kwartal specjalna komisja ocenia, czy lek w ich
wypadku jest skuteczny i czy zasadne jest kontynuowanie
terapii. Mechanizm, ktéry mial kontrolowa¢ kliniczng
skuteczno$§¢ wydawania pieniedzy, stal sie kolejnym
utrudnieniem dla chorych. — Zdarza sig, ze komisja z przy-
czyn formalnych wyklucza chorego z programu. Powodem jest
najezescief niekompletna dokumentacja nadestana przez leka-
rza prowadzqcego. Trzeba usprawnic te procedury, aby za takie
bledy nie odpowiadal pacjent. Zrozumienie specyfiki chordb rzad-
kich w innych krajach UE przeklada si¢ na wilasciwe, etycz-
ne traktowanie chorego, ktiry raz zakwalifikowany do lecze-
nia nie moze byc z niego usunigty — argumentuje Mirostaw
Zielifiski.

Jesienig Narodowy Plan Leczenia Choréb Rzadkich
ma by¢ poddany konsultacjom spotecznym. Prawdo-
podobnie zbiegnie sie to z konferencja poswiecong pro-
jektowi Europlan, w ramach ktérego Unia Europejska
wraz European Organization for Rare Diseases przepro-
wadzaja oceny panstw czlonkowskich w zakresie zaan-
gazowania w leczenie i opieke nad pacjentami z choro-
bami rzadkimi. W pierwszej edycji programu nasz kraj
wypadt bardzo kiepsko. Jak bedzie teraz?

— Poprawita si¢ diagnostyka chordb rzadkich i mamy
projekt narodowego planu leczenia. W pierwszej kolejnosci praw-
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dopodobnie rozpoczng sig prace nad utworzeniem rejestru cho-
10b rzadkich. W pozostatych dziedzinach mozemy si¢ spodziewad
raczej negatywnej oceny. Kuleje rebabilitacja pacjentiw,
opicka socjalna i edukacja lekarzy w zakresie tych schorzeit.
I nadal niewystarczajqcy jest poziom refundacji lekow siero-
cych — ocenia Mirostaw Zielifiski.

Rejestr

Dane dotyczace chordb rzadkich, kt6rymi obecnie dys-
ponujemy, sg niepetne. Statystycznie na choroby rzad-
kie moze cierpie¢ 5—6 proc. spoleczefistwa. Stad wyli-
czenie, ze nawet 2 mln Polakéw moze na nie chorowac¢.
A jak jest w praktyce? W liczbach zdiagnozowanych
pacjentéw najlepiej orientuja sie sami chorzy, poniewaz
zrzeszaja sie w organizacjach pomocowych. Do pierw-
szego w kraju Osrodka Choréb Rzadkich w Krakowie
w ciggu dwdch lat zglosito sie ponad 300 doroslych z calej
Polski, mniej wiecej u potowy stwierdzano choroby rzad-
kie — najczesciej schorzenia neurologiczne, reumatolo-
giczne i immunologiczne.

Stworzenie rejestru choréb rzadkich to jeden z prio-
rytetéw narodowego planu leczenia. Dane zgromadzo-
ne w bazie pozwola odpowiedzie¢ na pytanie, gdzie i ile
pieniedzy jest tak naprawde potrzebne. Dotychczas poli-
tyka zdrowotna w tym zakresie przypomina bardziej
gaszenie pozar6w niz zaplanowang akcje.

Natalia Adamska-Golinska
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