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Nazywa sie je rzadkimi, bo dotykaja mniej niz 5 na 10 tys. 0s6b w populacji, jednak borykajg sie z nimi nawet 3 min Polakow.
0 szansach na ich skuteczne leczenie rozmawiali uczestnicy panelu ,Nowe szanse terapeutyczne dla 0s6b z chorobami rzadkimi”
podczas konferencji Priorities and Challenges in Polish and European Drug Policy 2024,

Prowadzacy debate dr Jakub Gierczyn-
ski przypomnial, ze juz dzi§ choroby te
s3 w Polsce traktowane priorytetowo -
w 2021 r. wszedl w zycie Narodowy Plan
dla Choréb Rzadkich (NPCR) na lata
2021-2023 i powotano Rade ds. Cho-
rob Rzadkich, a kolejny NPCR na lata
2024-2025 ma zosta¢ uchwalony jeszcze
w czerwcu 2024 r.

- W miedzyczasie poprawiat si¢ dostep do
lekow i technologii medycznych stosowa-
nych w chorobach rzadkich. W ostatnich
3 latach co trzeci refundowany lek byt prze-
znaczony dla pacjentéw z chorobami rzad-
kimi - podkreslat.

Nowy plan juz wkrétce

Czego w najblizszym czasie moga si¢ spo-
dziewa¢ pacjenci oraz lekarze diagnozu-
jacy i leczacy choroby rzadkie ze strony
resortu zdrowia?

Wiceminister zdrowia prof. dr hab. n. med.
Urszula Demkow zapowiedziala, ze nowy
plan powinien wejs¢ w zycie do konca
czerwca lub na poczatku lipca.

- Pacjenci i ich rodziny potrzebujg przede
wszystkim sprawnej diagnostyki. Obecnie
przezywajg trwajgcg wiele lat odyseje dia-
gnostyczng, trafiajg do roznych specjali-
stow i sq poddawani dziesigtkom badan,
pozostajgc bez diagnozy i mozliwosci sku-
tecznego leczenia. Tymczasem dla wigk-
szosci rodzicow wazne jest, by chorobe na-
zwad, aby moc przewidziec jej dalsze etapy,
planowac rodzing i dalsze potomstwo bez
leku, ze kolejne dziecko urodzi sig chore —
ttumaczyta prof. Urszula Demkow, ktora
jako lekarz wielokrotnie miata do czynie-
nia z pacjentami z chorobami rzadkimi.
Dodata, ze cho¢ dla wielu choréb rzad-
kich nie ma jeszcze swoistej terapii, po-
step nauki jest bardzo dynamiczny i czesto
pojawiaja sie nowe mozliwosci leczenia.
Obecnie leczenie choréb rzadkich w Polsce
jest prowadzone w 44 osrodkach eksperc-
kich choréb rzadkich (OECR) dzialajacych
w mig¢dzynarodowej sieci. Zdaniem przed-
stawicielki Ministerstwa Zdrowia powinno
ich by¢ wigcej, bo z choroba rzadka zmaga
sie co 20. Polak.
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- Gdy plan wejdzie w zycie, oglosimy nowy
nabor dla osrodkéw, ktore bedg musiaty
spetnic kryteria dotyczgce liczby chorych
oraz dostepu do diagnostyki. Bedziemy
takze chcieli zaistnie¢ w europejskiej sie-
ci chordb rzadkich, co pozwoli staral sig
o fundusze na inicjatywy edukacyjne czy
zwigzane z nowymi terapiami. OECR bedg
mogly korzystac ze Swiadczeri wysoko re-
fundowanych, a szpitale posiadajgce ta-
kie osrodki nie bedg musiaty doptacaé do
pacjentéw z chorobami rzadkimi. Zalezy
nam, by zglaszaly sig takze osrodki leczgce
dorostych, bo podczas gdy zainteresowanie

leczeniem dzieci jest duze, osoba petnolet-
nia czesto ,ginie” w systemie — méwila prof.
Urszula Demkow.

Potrzebne sg standardy

Przewodniczgca parlamentarnych zespo-
tow ds. choréb rzadkich i ds. dzieci prof.
dr hab. n. med. Alicja Chybicka, przypo-
mniala, ze cho¢ w Ministerstwie Zdrowia
trwaja intensywne prace nad poprawg dia-
gnostyki i leczenia, mali pacjenci wcigz sa
odsylani od jednego specjalisty do drugie-
go i wcigz uplywa zbyt duzo czasu, zanim
zostanie postawiona diagnoza.

- To powinno trwac krétko. Mam nadzieje,
ze Unia Europejska zadecyduje, by w kaz-
dym z krajow cztonkowskich istniat osrodek
chordb rzadkich koordynujgcy diagnostyke
i leczenie w chorobach rzadkich z danej
dziedziny medycyny i ze uda si¢ zapewnic
wspdlne zakupy, bo zupetnie inaczej nego-
cjuje si¢ jako jeden kraj, a inaczej jako ich
grupa — méwita.

Parlamentarzystka widzi potrzebe stwo-
rzenia ustawy dotyczacej chordb rzadkich,
ktora zobowigzataby wszystkie rzady do
zapewnienia pacjentom pewnego standar-
du opieki.

Fot. Sajmon Czerwirski

- Sam plan, nawet z poziomu rzgdu, nie ma
takiej mocy. Ja cate zycie pracowatam w on-
kohematologii dzieciecej, gdzie wyleczalnos¢
kiedys wynosita 15 proc., a obecnie wynosi
85 proc. Teraz mamy koordynatordw, jeste-
Smy ujeci w sieci i jest nam tatwiej. Chcia-
tabym, zeby tak bylo w przypadku choréb
rzadkich - méwita prof. Alicja Chybicka.

Diagnostyka i terapia to filary opieki
Chorobg, ktdrej diagnostyka i leczeniem,
a takze mnogoscig o$rodkéw Polska moze
pochwali¢ si¢ na arenie migdzynarodowej,
jest rdzeniowy zanik mieéni (spinal mu-
scular atrophy — SMA).

Profesor dr hab. n. med. Maria Mazur-
kiewicz-Beldzinska, kierownik Kliniki
Neurologii Rozwojowej Gdanskiego Uni-
wersytetu Medycznego, zapewniala, ze
w neurologii SMA jest chorobg modelowa,
jesli chodzi o kompleksowos¢ leczenia.

- Po bardzo dlugim okresie wyczekiwania
na leki, opieke koordynowang i przesiew
noworodkowy udato sie uzyskac wszystko,
moze z wyjgtkiem Swietnie pojetej opieki
koordynowanej. Mamy przesiew noworod-
kowy i trzy refundowane terapie — nusiner-
sen, risdiplam i Zolgensme, czyli terapie ge-
nowq. Liczymy na to, Ze zostang poszerzone
zakresy refundacji tych terapii, bo w trakcie
leczenia pojawiajg si¢ coraz to nowsze za-
pytania dotyczgce wgskich grup pacjentow.
Napawa nas dumg, ze Polska plasuje sig na
podium w Europie, jesli chodzi o opieke nad
pacjentami z tq chorobg. Nasze osrodki pro-
wadzq duze grupy pacjentéw, wiec mamy
dostep do badati klinicznych nad zupetnie
nowymi czgsteczkami, ktére dodatkowo
mogq poprawial funkcjonowanie pacjen-
tow - podkreélita prof. Maria Mazurkie-
wicz-Beldzinska.

- Druga rzecz to terapie, ktore oczywiscie
dla wigkszosci pacjentéw z przesiewu sg
dostepne. Mamy jednak trochg niezaspoko-
jong potrzebe pacjentow z czterema kopia-
mi, dla ktorych przeznaczona jest na razie
tylko jedna terapia. Eksperci uwazajg, ze
dobrze by bylo, zeby dla tej grupy byto po-
szerzenie wskazat dla pozostatych terapii
- dodata.

Wiceminister zdrowia prof. Urszula Dem-
kow podkreslata, ze diagnostyka i terapia
to dwa filary opieki nad pacjentami z cho-
robami rzadkimi.

- Postgpy w diagnostyce molekularnej, bio-
technologii, wiedzy o genetyce pozwalajg
bardzo skutecznie diagnozowac chorych,
a potem szukac¢ odpowiednich punktéw
uchwytu dla swoistej, spersonalizowanej
terapii — ttumaczyla.

Przykladem diugo wyczekiwanej terapii
jest preparat zawierajacy bromek gli-
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prof. Urszula Demkow: Postepy
w diagnostyce molekularnej,
biotechnologii, wiedzy

0 genetyce pozwalajg bardzo
skutecznie diagnozowac chorych,
a potem szukac odpowiednich
punktow uchwytu dla swoistej,
spersonalizowanej terapii

Choroby rzadkie wymagaja specjalnego kodu
| priorytetowego traktowania

Fot. Sajmon Czerwiriski

prof. Alicja Chybicka:

W onkohematologii dziecigcej
wyleczalnos¢ kiedys wynosila

15 proc., a obecnie wynosi 85 proc.
Teraz mamy koordynatorow,
Jestesmy ujeci w sieci 1 jest nam
tatwiej. Chcialabym, zeby tak bylo
w przypadku chorob rzadkich
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prof. Maria Mazurkiewicz-
-Beldzinska: Nasze osrodki
prowadzg duze grupy pacjentow
zSMA, wigc mamy dostep do badari
klinicznych nad zupetnie nowymi
czgsteczkami, ktére dodatkowo
mogq poprawiac funkcjonowanie
pacjentow

kopironium przeznaczony do leczenia
cigzkiego $linotoku u dzieci i mtodziezy,
u ktérych rozpoznano mézgowe porazenie
dzieciece (MPD).

Jak méwita prof. dr hab. n. med. Barba-
ra Steinborn, kierownik Katedry i Kliniki
Neurologii Wieku Rozwojowego Uniwer-
sytetu Medycznego w Poznaniu, terapia
wspomagajaca bedzie tworzy¢ nowa ja-
kos¢.

- Cigzka postac slinotoku, prowadzgca do
niewydolnosci oddechowej i aspiracyjne-
go zapalenia ptuc, to pierwsza przyczyna
zgonu u dzieci i mlodziezy z MPD od 3. do
17. roku zycia. Dotychczas nie mielismy
co tym pacjentom zaproponowac poza do-
brg opiekg codzienng z wykorzystaniem sit
pielegniarskich. Mowimy o tzw. slinotoku
tylnym, nie Slinieniu polegajgcym na wy-
plywie sliny z jamy ustnej. Slinotok tylny
jest zwigzany z dysfagig, czyli trudnosciami
w potykaniu i w zwigzku z tym aspirowa-
niem $liny do drzewa oskrzelowego. To po-
woduje nawracajgce infekcje dolnych drdg
oddechowych. Jesli nowy preparat zostanie
zrefundowany, bedzie to oznaczato popra-
we jakosci zycia tych pacjentéw i zrealizo-
wanie niezaspokojonej potrzeby medycz-
nej. Dobrze, by mdgt by¢ stosowany przez
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osoby doswiadczone w leczeniu pacjentéw
z uszkodzeniem osrodkowego ukladu ner-
wowego. Takim zespotem chorobowym jest
MPD - bardzo zréznicowanym, jesli chodzi
o nasilenie objawow, w ktorym mamy roz-
nie wyrazone zaburzenia ruchu i postawy.
Dos¢ duzy jest odsetek dzieci lezgcych albo
niechodzgcych. Wedtug danych Narodo-
wego Funduszu Zdrowia (NFZ) i Zaktadu
Ubezpieczeri Spotecznych (ZUS) populacja
dzieci z MPD w Polsce to ok. 13 tys. 0séb.
Nie wszyscy chorzy bedg jednak wymagali
takiego leczenia. Szacuje sig, Ze moze ono
dotyczyc 15 proc., czyli ok. 2 tys. pacjen-
tow, a w praktyce lek bedzie stosowany
u kilkuset oséb, ktorym moglby przynies¢
ogromng ulge - podkreslata prof. Barbara
Steinborn.

Rejestr chorob rzadkich

Profesor Urszula Demkow podkreslita, ze
ustalenie liczby chorych, ktérzy beda po-
trzebowac¢ danej terapii, jest niezwykle
istotne.

- Temu ma stuzy¢ przygotowywany re-
jestr chordb rzadkich. Jest to zadanie bar-
dzo trudne, bo w Polsce wszystkie rejestry
obarczone sq bledami, dane sq niekomplet-
ne, zafatszowane, niezgodne z zasadami
statystyki, czesto nie do wykorzystania.
Chciatabym, zeby rejestr chordb rzadkich
byt solidny. Nie jest to tatwe zadanie, bo
chordb jest bardzo wiele, ale mamy dobry
plan. Wspélnie z Centrum e-Zdrowia (CeZ)
chcemy, by dane o tych chorobach sptywaly
z osrodkéw eksperckich i zeby kodem do
wejscia do systemu byt kod ORPHA, bo
kody ICD-10 w przypadku chordb rzadkich
sq bardzo zawodne. CeZ zastanawia sig, jak
umiescic je w systemie tak, by ich znalezie-
nie nie wymagato dodatkowej pracy lekarzy.
Chcemy, by nadanie kodu ORPHA bylo jed-
noznaczne z wejsciem pacjenta do rejestru.
Dzigki temu powstanie narzedzie, ktore po-
zwoli podejmowac decyzje refundacyjne, bo
od razu bedzie wiadomo, ilu jest pacjentow
z dang jednostkg chorobowgq i jakie majg
potrzeby. W rejestrze powinna sig znalez¢
takze pewna historia choroby oraz informa-
cje na temat rozmieszczenia chorych. Obec-
nie decydentom brakuje solidnej wiedzy
i danych, a decyzje podejmowane sq czesto
tylko na podstawie opinii ekspertéw. Dzigki
rejestrowi, ktory zgodnie z planem powsta-
nie do korica 2025 r., bedziemy mogli sku-
teczniej identyfikowac chorych, definiowal
ich potrzeby, sledzic epidemiologie i tworzy¢
mapy potrzeb zdrowotnych. Bedzie on takze
narzedziem dla naukowcéw - zapowiedzia-
ta prof. Urszula Demkow.

Odyseja diagnostyczna w HES i EGPA

Doktor Jakub Gierczynski zauwazyt, ze
dane epidemiologiczne w Polsce wymaga-
ja duzej poprawy, co pokazuja przyklady
eozynofilowej ziarniniakowatosci z zapale-
niem naczyn (eosinophilic granulomatosis
with polyangiitis - EGPA) oraz zespotu
hipereozynofilowego (hypereosinophilic
syndrome — HES).

prof. Barbara Steinborn: Szacuje
sig, ze leczenia preparatem
zawierajgcym bromek
glikopironium moze wymagac

15 proc. pacjentow z MPD, czyli
ok. 2 tys. chorych, a w praktyce lek
bedzie stosowany u kilkuset 0sob,
ktorym maglby przyniesc ogromng
ulge

Konsultant krajowa ds. alergologii, prof.
dr hab. n. med. Karina Jahnz-Rézyk, kie-
rownik Kliniki Choréb Wewnetrznych,
Pneumonologii, Alergologii, Immunologii
Klinicznej i Choréb Rzadkich Wojskowe-
go Instytutu Medycznego — Panstwowego
Instytutu Badawczego, zwrdcita uwage, ze
réwniez pacjenci z tymi chorobami prze-
chodzg odyseje¢ diagnostyczng, zanim zo-
stanie ustalone rozpoznanie.

- Jest wiele choréb, ktére w obrazie majg
podwyzszong liczbe eozynofilow we
krwi, ale rozpoznanie HES zwykle wigze
sie z wizytami u licznych specjalistow
i koniecznoscig przeprowadzenia dia-
gnostyki réznicowej, w tym wykluczenia
zakazenia pasozytniczego czy choroby
nowotworowej. Probowalismy estymo-
wac liczbe potencjalnych chorych na
HES, gdyz jest to istotne w toku prowa-
dzenia procesu refundacyjnego. Warto
zaznaczy¢, ze analiza ekonomiczna cho-
roby to nie tylko wysokos¢ kosztéw, lecz
takze ich efektywnos¢ — thumaczyta prof.
Karina Jahnz-Rézyk.

Dodala, ze zaréwno EGPA, jak i HES sa
trudne do zdiagnozowania.

- Na poczgtku mogg wystgpic objawy nie-
typowe, czesto tez cigzka astma. Istotq tych
chordb jest osiadanie toksycznych eozyno-
filow w réznych narzgdach i naczyniach.
W zaleznosci od tego, jaki narzqd zostanie
zajety, do takiego specjalisty trafi chory.
Czasami objawy trudno polgczy¢ w jedng
jednostke chorobowg. Obserwujemy fo na
przyktad w zespolach autozapalnych, z ktd-
rych nie wszystkie majg kod ICD. Dobrze
sig stato, ze od kilku lat wprowadzane sg

Fot. Sajmon Czerwinski

prof. Karina Jahnz-Rézyk:
Dobrze sig stalo, ze od kilku lat
wprowadzane sq innowacyjne
leki biologiczne. Przykladem jest
mepolizumab, z ktorym mamy
doswiadczenie w leczeniu astmy
cigzkiej, a ktory znalazf tez
zastosowanie w EGPA i HES

innowacyjne leki biologiczne do leczenia
tych trudnych chordb. Przyktadem jest me-
polizumab, z ktorym mamy doswiadczenie
w leczeniu astmy ciezkiej, a ktéry znalazl
tez zastosowanie w EGPA i HES — méwila
prof. Karina Jahnz-Rézyk.

Ocenia sie, ze na HES i EGPA choruje
mniej wigcej 350-450 pacjentdw, ale ta
liczba sie zwieksza, bo gdy pojawia sie pro-
gram, znajduja si¢ kolejni chorzy.
Grzegorz Baczewski z Fundacji Centrum
Walki z Alergia przypomnial, ze HES
i EGPA dotyka przede wszystkim mlodych
ludzi w okresie aktywno$ci zawodowej
i zaktadania rodzin.

- Cztowiek podejmuje wazne decyzje zy-
ciowe, a jednoczesnie tuta si¢ po osrodkach
i specjalistach, bo trudno mu si¢ zdiagno-
zowac. Niby rozmaz jest, ale dalsza dia-
gnostyka stanowi problem. Zaczyna sig
leczenie przez wielu specjalistow i wielo-
ma lekami. Badania pokazujg, ze zanim
zostanie postawiona diagnoza, mija kil-
ka lat, prawdopodobnie ok. 7. To koszmar
czlowieka w okresie twérczym powodujgcy
absencje zawodowg i utratg mozliwosci
zyciowych. Mowimy o chorobach przewle-
klych, wielonarzgdowych, ktdre prowadzg
do inwalidztwa. Okazuje sig, ze prawie
potowa pacjentow umiera w ciggu 4 lat
po zdiagnozowaniu. Leczeni sq duzymi
dawkami lekéw steroidowych, ktdre powo-
dujg powiklania. Z czasem te powiklania
wymagajg leczenia bardziej niz sama cho-
roba. Teraz pojawia si¢ Swiatetko w tunelu,
jakim sq leki biologiczne, w wielu przypad-
kach skuteczne. W tej chwili w programie
ratunkowym leczonych jest ok. 30 pacjen-

Fot. Sajmon Czerwirski

Grzegorz Baczewski: Badania
pokazujg, ze zanim zostanie
postawiona diagnoza, mija
prawdopodobnie ok. 7 lat. To
koszmar czlowieka w okresie
tworczym powodujgcy absencje
zawodowq i utrate mozliwosci
zyciowych

tow z bardzo dobrymi efektami. Mogg oni
wrdcic¢ do normalnego zycia, do pracy, za-
tozy¢ rodzing, unikajg skutkéw ubocznych
steroidoterapii - przekonywal Grzegorz
Baczewski.

Najwazniejszy jest potrzebujacy
cztowiek
Profesor Urszula Demkow przyznata, ze
widziata wiele przypadkéw pacjentow, kto-
rzy wstali z wozkow.
- Glownym naszym interesariuszem jest
potrzebujgcy cztowiek. Dlatego nowe pro-
cedury w OECR bedg dobrze wyceniane
w ramach NFZ. Za pierwszorazowg wizy-
te u specjalisty osrodek zostanie przyzwo-
icie wynagrodzony. Lekarz bedzie mdigt
na nig poswiecic 1,5 godziny, by miatl
czas przejrzec stos dokumentacji. Specja-
lista bedzie mogt takze zleci¢ petng liste
badati. Na pierwszy ogieti pdjdg badania
genetyczne, ale tez metabolomika, za-
réwno we krwi, jak i w plynie mézgowo-
-rdzeniowym, badania enzymatyczne,
ktére pozwolg szybko diagnozowad rézne
choroby spichrzeniowe, a takze cata pula
badati immunologicznych, cytometria
przeplywowa i badania szczegétowe - za-
powiedziata wiceminister.
Dodala, ze poprawi si¢ réwniez wycena
procedur szpitalnych, a do hospitalizacji
bedzie mozna doda¢ calg diagnostyke.
- Bedzie to stawka degresywna. Chodzi
o to, by nie trzymac chorego tygodniami,
ale zeby te pierwsze 2-3 dni byly super
wycenione i zebysmy wtedy mogli zlecic te
badania do sumowania - zapowiedziala.
Patrycja Sledziewska

Fot. Sajmon Czerwinski



