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Choroby rzadkie — wszystko jest priorytetem

/ koncem 2023 r. Plan dla Chorob Rzadkich stracit waznosc administracyjng. O tym, ktore z jego 30 zadan zostaty zrealizowane
oraz jak obecnie wyglada system leczenia pacjentow z chorobami rzadkimi, dyskutowali eksperci podczas konferencii Priorytety

w Ochronie Zdrowia 2024,

W ostatnich latach Ministerstwo Zdrowia
podkreslalo, ze choroby rzadkie to jeden
z jego priorytetow. Z Planem dla Choréb
Rzadkich na lata 2021-2023 ok. 3,5 mln
Polakéw z chorobami rzadkimi i ultrarzad-
kimi wigzalo ogromne nadzieje.

Punkt wyjscia i wejScia

Rzad Zjednoczonej Prawicy przeznaczyl na
jego realizacje 128,9 mln zt. Plan obejmo-
wal sze$¢ obszaréw: poprawe diagnostyki
poprzez zwigkszenie dostgpnosci badan
genetycznych, stworzenie rejestru choréb
rzadkich, powotanie osrodkow eksperc-
kich, stworzenie paszportu pacjenta z cho-
roba rzadky oraz uruchomienie platformy
informacyjnej ,,Choroby rzadkie”.
Tymczasem 31 grudnia 2023 r. uchwa-
ta w sprawie przyjecia Planu dla Choréb
Rzadkich wygasta.

Onkohematolozka dziecieca prof. dr hab.
n.med. Alicja Chybicka, postanka na Sejm RP
i przewodniczaca Parlamentarnego Zespotu
ds. Choréb Rzadkich, nie kryta rozgoryczenia.
- To, co dzieje si¢ w chorobach rzadkich, jest
tragiczne. Plan jest, zawiera sporo dobrych
rozwigzati, ale nie zostat wdrozony w zad-
nym aspekcie. Papier jest cierpliwy, wszystko
zniesie. Ale co z tych wielkich zamierze#i majg
umierajgce przedwczesnie dzieci i cierpigcy
latami dorosli? Kompletnie nic — ubolewata.
Podobng opini¢ o Planie dla Choréb Rzad-
kich wyrazit Stanistaw Mackowiak, prezes
Krajowego Forum na rzecz Choréb Rzad-
kich ORFAN oraz Federacji Pacjentéw Pol-
skich. - Plan byt efektem tytanicznej pracy
- dodam: pracy pro bono — wielu eksper-
tow systemu ochrony zdrowia, klinicystow
i pacjentow, ktorzy przytgczyli si¢ do tego
przedsiewzigcia, dostrzegajgc w nim realng
szanse na poprawe warunkow leczenia 0séb
z chorobami rzadkimi. Wprowadzenie planu
obiecywano nam przez 3 lata. Opéznienia
ttumaczono brakiem pieniedzy i proszono,
abysmy czekali. Wigc czekalismy, a ,termin
waznosci” tymczasem mingt. Pozostaje nam
mie¢ nadzieje, ze ani choroby rzadkie, ani
pacjenci z tymi chorobami i ich potrzeby nie
zostang zapomniani w debacie publicznej
o systemie ochrony zdrowia - powiedzial.
Choroby rzadkie znalazly si¢ w momen-
cie przetfomowym. Co pozostato po latach
edukacji publicznej i konkretnych staran?

W DEBACIE PT. ,,PRIORYTETY W CHOROBACH RZADKICH NA ROK 2024" UCZESTNICZYLI:
+ prof. dr hab. n. med. Alicja Chybicka — postanka na Sejm RP, przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb

Rzadkich

+ dr hab. n. med. Patryk Lipiriski — Polskie Towarzystwo Pediatryczne, Polskie Towarzystwo Wrodzonych Wad

Metabolizmu

+ Stanistaw Mackowiak - prezes Krajowego Forum na rzecz Choréb Rzadkich ORFAN oraz Federacji Pacjentéw

Polskich

+ Przemystaw Marszatek — MukoKoalicja

+ Mateusz Oczkowski — Ministerstwo Zdrowia

+ dr n. med., MBA, Magdalena Wtadysiuk — HTA Consulting

- prof. dr hab. n. med. Zbigniew Zuber - prezes elekt Polskiego Towarzystwa Reumatologicznego, kierownik Oddziatu
Klinicznego Pediatrii, Reumatologii z Pododdziatem Alergologii, Szpital Dzieciecy im. $w. Ludwika w Krakowie

+ prof. dr hab. n. med. Marcin Czech - prezes Polskiego Towarzystwa Farmakoekonomicznego — moderator dyskusji

Czego potrzebuje spotecznos¢ pacjentéw
z chorobami rzadkimi, aby poczu¢, ze ich
obecno$¢ jest dostrzegana, a problemy sa
rozwigzywane?

Droga przez megke

- Przypomnijcie sobie, jak wyglgda automat
do gier hazardowych. WyobraZcie sobie,
ze kulkg jest dziecko lub dorosty, a hastem,
ktére uruchamia maszyne, informacja, ze
prawdopodobnie ma on chorobe rzadkg.
Tak jak kulka wiruje i obija si¢ o rézne prze-
szkody w maszynie, tak pacjent zaczyna
»obijac si¢” o rézne instytucje medyczne
w poszukiwaniu pewnej diagnozy. To czesto
trwa latami. Gdy juz ma rozpoznanie, to
moze wpasc do jednej z dwdch przegrodek:
albo leczenie zachowawcze, objawowe — tu

trafia 95 proc. pacjentéw, albo leczenie no-
woczesnymi lekami — 5 proc. Ale i ci szcze-
Sciarze muszqg czekad, czasem znowu kilka
lat, az lek ,,przyjdzie” do Polski - tak sytua-
cj¢ pacjentéw z chorobami rzadkimi opi-
sal Przemystaw Marszalek, przedstawiciel
MukoKoalicji, ojciec dziewczynki chorej na
mukowiscydoze.

- Pacjent z chorobg rzadkg nie trafia do
osrodka wyznaczonego do terapii danej
jednostki chorobowej, ale do osrodka naj-
blizszego. Ma tez utrudniony dostep do
specjalistycznych badati. I nie chodzi tu
0 powszechne badania genetyczne, ale o dia-
gnostyke genetyczng celowang, ukierunko-
wang na konkretnego pacjenta. Prawidlowy
algorytm postepowania z pacjentami z cho-
robami rzadkimi powinien by¢ nastepujgcy:

diagnostyka wstegpna, ustalenie wstepnego
rozpoznania, uzupetniajgce badania ge-
netyczne, diagnoza ostateczna i leczenie
- wyjaénil prof. dr hab. n. med. Zbigniew
Zuber, kierownik Oddziatu Klinicznego
Pediatrii, Reumatologii z Pododdzialem
Alergologii Szpitala Dzieciecego im. $w. Lu-
dwika w Krakowie, prezes elekt Polskiego
Towarzystwa Reumatologicznego.

Czy jest czym leczyé?

Kilkadziesiat lat temu pacjenci z choroba-
mi rzadkimi nie przezywali kilkunastu lat.
Ogromny postep w leczeniu tych choréb
dokonat sie za sprawa innowacyjnych, efek-
tywnych terapii.

- Badania kliniczne nad tymi lekami sg
trudniejsze. W jednej jednostce chorobowej

Fot. Szymon Czerwinski
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prof. Alicja Chybicka: Plan nie zostat
wdrozony w Zadnym aspekcie. Papier
jest cierpliwy, wszystko zniesie. Ale
¢o Z tych wielkich zamierzen majg
umierajace przedwezesnie dzieci

i cierpigey latami dorosli?
Kompletnie nic

mamy w Polsce zaledwie kilku, kilkunastu,
czasem ponad 100 chorych. Skuteczne ba-
danie to zatem badanie ogélnoswiatowe,
z odpowiednim doborem pacjentéw, punk-
tow koricowych, celem leczenia, metodykg
itd. Przy czym ustalenie jednolitego pro-
gramu badawczego dla wszystkich choréb
rzadkich jest niemozliwe, bo w obrebie tej
samej jednostki mamy bardzo zréznicowa-
ne spektrum choroby. Dlatego uwazam, ze
badania kliniczne w chorobach rzadkich
powinny by¢ traktowane wyjgtkowo — zare-
komendowat prof. Zbigniew Zuber.
Ostatnie wytyczne HTA dotyczace choréb
rzadkich pochodzg z 2016 r. Doktor n. med.,
MBA, Magdalena Wladysiuk z HTA Con-
sulting zwrdcita uwage na brak aktualnych
wytycznych HTA i potrzebe ich dostoso-
wania do oceny choréb rzadkich oraz na
koniecznos¢ stworzenia polskiego rejestru
chordb rzadkich, ktéry jest w Planie dla
Choréb Rzadkich, ale nie powstal.

- Choroby rzadkie oceniamy w procesach
refundacyjnych wcigz tak samo jak choroby
powszechne, nie biorgc pod uwage trudnosci
przy ich badaniach. Rejestr pozwolitby nam
lepiej monitorowac efekty wdrozonych te-
rapii w kontekscie takze innych Swiadczef.
Zespoly powstate na potrzeby realizacji pla-
nu moglyby stworzyc baze wiedzy na temat

Fot. Szymon Czerwinski
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Stanistaw Mackowiak: Wprowadzenie
planu obiecywano nam przez 3 lata.
Opdznienia ttumaczono brakiem
pieniedzy i proszono, abysmy czekali
Wiec czekalismy, a ,termin waznosci”
tymezasem mingt

wzajemnych relacji, czyli kto z kim powinien
wspolpracowac, aby usprawniac sciezki pa-
cjentow. Musimy si¢ jednak przygotowad, ze
to co w niektorych chorobach powszechnych
udaje si¢ zrealizowad w 2-3 lata, to w cho-
robach rzadkich wymaga czesto dwukrotnie
dluzszego okresu - uprzedzita dr Magdale-
na Wladysiuk.

W Polsce liczba refundowanych terapii dla
pacjentow z chorobami rzadkimi z roku na
rok wzrasta — w 2023 r.bylo ich az 43. Przy-
pomnial o tym podczas panelu Mateusz
Oczkowski, zastepca dyrektora Departa-
mentu Polityki Lekowej i Farmacji w Mi-
nisterstwie Zdrowia. — Zgodnie z deklara-
cjami, na refundacje terapii w chorobach
rzadkich Ministerstwo Zdrowia wydato ok.
700 min zt z 1,1 mld zt budzetu subfundu-
szu terapeutyczno-innowacyjnego, ktory
jest czescig Funduszu Medycznego — dodat.
W 2024 r. odnawia si¢ az 11 decyzji dla
terapii lekowych o wysokim stopniu in-
nowacyjnosci i wysokiej wartosci klinicz-
nej. Powoduje to przejscie finansowania ze
$rodkéw Funduszu Medycznego na stan-
dardowg refundacje.

- Moze sig okazal, ze w 2025 r. bedziemy
wydawa( z Funduszu Medycznego zaledwie
100-200 mln 2. Juz nie bedzie efektu wow
i wréci dyskusja nad sensem jego istnie-

Fot. Szymon Czerwinski
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Przemystaw Marszatek: Czy naprawde
musimy ponownie udowadniac, ze lek
jest skuteczny, skoro zrobity to juz
wezesniej tak uznane gremia jak FDA

i EMA? Czy nie mozemy skupic sie

od razu na negocjacjach handlowych

Z producentem?

nia. Jesli Fundusz Medyczny pozostanie,
to Srodki oddane do jego dyspozycji nadal
bede duze, co powinno zachgci¢ Agencje
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
(AOTMiT) do wydtuzenia listy technologii
rekomendowanych do refundacji. Jesli tylko
AOTMiT bedzie mogta jg wydtuzyé, a to
bedzie zalezato od nowych rejestracji lekow
- dodat Mateusz Oczkowski.

Podkrecic tempo refundacji

- Czy naprawde musimy ponownie udo-
wadnial, ze lek jest skuteczny, skoro zrobity
to juz wczesniej tak uznane gremia jak Food
and Drug Administration (FDA) i European
Medicines Agency (EMA)? Czy nie mozemy
skupic si¢ od razu na negocjacjach handlo-
wych z producentem? — pytal Przemystaw
Marszatek.

Rezygnacja z krajowego procesu oceny sku-
tecznosci leku to pierwszy postulat, ktérego
realizacja zdaniem pacjentow skrocitaby
ich droge do najnowszych terapii. Drugim
jest odstgpienie od procedury zatwierdza-
nia wniosku refundacyjnego w sytuacji od-
nowienia wniosku lub jego rozszerzenia
o kolejne grupy wiekowe pacjentow lub
nowe wskazania terapeutyczne.

- W mukowiscydozie najbardziej skuteczny
lek jest dostgpny dla chorych od 12. roku

Fot. Szymon Czerwiriski
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prof. Zhigniew Zuber: Prawidtowy
algorytm postepowania z pacjentami
7 chorobami rzadkimi powinien by¢
nastepujacy: diagnostyka wstepna,
ustalenie wstepnego rozpoznania,
uzupetniajgce badania genetyczne,
diagnoza ostateczna i leczenie

zycia. Badania wykazaly, ze réwnie dobre
efekty daje jego stosowanie od 6. roku Zycia.
Procedura rejestracyjna zaczeta sie wiec
od nowa, ale... Ministerstwo Zdrowia nie
dogadato si¢ z producentem i dzieci w wieku
6-11 lat pozostaly bez leku - méwit Prze-
mystaw Marszatek. - Czy nowe technologie
nie moglyby przychodzié do nas szybciej,
a nie kilka lat po ich $wiatowej, europejskiej
premierze? — pytal.

Mateusz Oczkowski w imieniu Minister-
stwa Zdrowia wyrazit ubolewanie nad tym,
ze pewnych zadan pracownicy resortu nie
moga wykona¢ prosciej i szybcie;j.

- Przepisy patentowe, refundacyjne, zwig-
zane z rejestracjg lekow sq brutalne i nakta-
dajg nam rézne wezly, ktorych nie mozemy
zerwa¢ — powiedzial. Dodal jednak, Ze to,
czy nowe terapie docieraja do nas wolniej,
to kwestia dyskusyjna. - Od 2015 r. FDA
wytypowata 108 terapii przetlomowych,
z ktérych do Polski dotarta potowa, a tyl-
ko w trzech przypadkach odméwilismy
refundacji. Terapii byloby wiecej, gdyby
producenci skladali szybciej wnioski refun-
dacyjne. Przyklad: na wniosek dla asfotazy
alfa, przelomowej terapii w leczeniu hipo-
fosfatazji, czekalismy... 8 lat! Nalezatoby sie
zastanowié, dlaczego producenci w jednych
terapiach szybciej wnioskujg o refundacje

Fot. Termedia
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dr Magdalena Wiadysiuk: Mozna
poprawic dziatanie Funduszu
Medycznego, prowadzac jednoczesnie
ocene i czasteczki, i funkcjonowania
Systemu opieki nad grupami pacjentow
w okreslonych wskazaniach

z polskiego budzetu, a w innych nie. Albo
dlaczego podmiot zrywa nagle negocjacje
cenowe, bo uznaje, ze postuzy si¢ mechani-
zmem ratunkowego dostepu do technologii
lekowych w porozumieniu z klinicystami -
ttumaczyt Mateusz Oczkowski.

ASMD weiaz czeka

W wykazie technologii lekowych o wy-
sokim stopniu innowacyjnos$ci opubli-
kowanym 30 czerwca 2023 r. znalazl si¢
takze pierwszy na $wiecie lek stosowany
w leczeniu niedoboru kwaénej sfingomie-
linazy (acid sphingomyelinase deficiency
- ASMD).

- To choroba uwarunkowana genetycznie,
nalezgca do grupy lizosomalnych choréb
spichrzeniowych. Polega na braku ak-
tywnosci enzymu lizosomalnego, w tym
przypadku sfingomielinazy, co prowadzi
do spichrzania (kumulacji) sfingomieliny
w lizosomach komérek, a w konsekwencji
do wielonarzgdowych uszkodzer — wyjasnit
dr hab. n. med. Patryk Lipinski, specjalista
pediatra, dotychczas sprawujacy opieke
nad pacjentami z ASMD w Klinice Pedia-
trii, Zywienia i Choréb Metabolicznych
Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie.
Najczestsze objawy ASMD to powigksze-
nie $ledziony (90-100 proc. chorych) i/lub
watroby (70-90 proc.) z uszkodzeniem ko-
morek watrobowych.

Wedlug szacunkéw w Polsce jest ok. 25 cho-
rych na ASMD. Kilkunastu z nich wymaga
niezwlocznego leczenia.

- Do tej pory nie mielismy zadnej terapii
dla pacjentow z ASMD. Pojawita sig jednak
olipudaza alfa, czyli enzymatyczna terapia
zastepcza. To nie tylko pierwsza, lecz takze

PRIORYTETY

W OCHRONIEZDROWIA

Fot. Patryk Rydzyk

KURIER MEDYCZNY menedzera zdrowia

202

29

Mateusz Oczkowski: Terapii bytoby
wigcej, gdyby producenci skfadali
szybeiej wnioski refundacyjne.
Przyktad: na wniosek dla asfotazy
alfa, przetomowej terapii w leczeniu
hipofosfatazji, czekalismy... 8 lat!

jedyna skuteczna terapia w ASMD. Rekom-
binowana ludzka kwasna sfingomielinaza -
olipudaza alfa - stosowana w enzymatycz-
nej terapii zastepczej u pacjentéw z ASMD
zostata uznana w 2022 r. przez FDA i EMA
za lek przetomowy, a w czerwcu 2023 r.
przez AOTMiT za lek o wysokim poziomie
innowacyjnosci — wyjasnit dr hab. Patryk
Lipinski.

Fundusz nadziei i obaw

Szansa dla pacjentéw z ASMD na dostep do
jedynej opcji terapeutycznej jest Fundusz
Medyczny z rocznym budzetem 4 mld zL
Ideg jego powstania bylo finansowanie naj-
nowszych, najbardziej skutecznych terapii,
m.in. w chorobach rzadkich. Wydzielono
w nim subfundusz terapeutyczno-innowa-
cyjny z oddzielnym budzetem na technolo-
gie lekowe o wysokim poziomie innowacyj-
noéci, takie jak olipudaza.

Zdaniem dr Magdaleny Wtadysiuk Fun-
dusz Medyczny podnidst swiadomos¢
koniecznoéci finansowania ze $rodkéw
publicznych terapii najbardziej innowacyj-
nych, ale takze zmienil system ich oceny. To
si¢ przelozylo na zwigkszenie liczby czaste-
czek refundowanych z tego zrédla.

- Dyskusyjne mogq by rézne czasy refun-
dacji w ramach dwéch systemow: przez
Fundusz Medyczny versus w zwyklym try-
bie. Fundusz stwarza szanse przyspieszenia
tego procesu i Ministerstwo Zdrowia z tego
korzysta. Pojawiajg si¢ jednak obawy, czy
wykorzystujemy potencjat oceny efektéw
zdrowotnych np. w rejestrach lub czy przy
wprowadzaniu nowych czgstek oceniamy
zasady ich wdrazania, np. gdy lek wcho-
dzi do programu, a pierwszy pacjent, ktory

Fot. Szymon Czerwinski
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dr hab. Patryk Lipinski: Olipudaza alfa
to nie tylko pierwsza, lecz takze jedyna
skuteczna terapia w ASMD. W 2022 1.
zostata uznana przez FDA i EMA za

lek przetomowy, aw 2023 1. przez
AOTMIT za lek o wysokim poziomie
innowacyjnosci

moze z niego skorzystac, moze by¢ wigczony
dopiero pod koniec okresu obowigzywania
decyzji refundacyjnej - powiedziata.

Zwrdcita tez uwage, ze implementacja leku
czgsto wymaga zmiany calego procesu tera-
peutycznego, czyli na przyktad diagnostyki,
wytyczenia nowych $ciezek dla pacjentéw,
ustanowienia nowych osrodkéw itd.

- Moim zdaniem mozna poprawic¢ dziata-
nie Funduszu Medycznego, prowadzgc jed-
noczesnie oceng i czgsteczki, i funkcjonowa-
nia systemu opieki nad grupami pacjentow
w okreslonych wskazaniach. Fundusz jest
narzedziem, ktére pozwala na rozwianie
determinant wplywajgcych na skutecznos¢
technologii lekowej, jesli takie si¢ pojawig
- skomentowata dr Magdalena Wtadysiuk.

Aby choroby rzadkie stangty na nogi

Stale powigkszanie puli terapii refundowa-
nych, weryfikacja skuteczno$ci ,starych”
programéw lekowych, wprowadzonych
przed ustawg refundacyjng, a pozbawio-
nych kryteridw oceny skutecznosci terapii
czy kryteriéw wylaczenia, narzedzi pomia-
ru efektywnoéci, a takze stworzenie wspol-
nie z AOTMIT listy terapii o ugruntowanej
skutecznos$ci — na tych dziataniach w ob-
szarze chordb rzadkich zgodnie z dekla-
racjami Mateusza Oczkowskiego planuje
sie skupi¢ Ministerstwo Zdrowia w 2024 r.
— Mamy jeszcze zupetnie nowq inicjatywe.
Chcemy dostarczac chorym do doméw te
leki, ktore mozna podawac w trybie ambu-
latoryjnym - zapowiedzial przedstawiciel
resortu.

Profesor Alicja Chybicka zapewnita, ze
wspo6lnie z zespotem parlamentarnym do-
tozy staran, aby doprowadzi¢ choroby rzad-

Fot. Szymon Czerwirski
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prof. Marcin Czech: Sprzymierzericem
tych dziatari bedzie, obecnie politycznie
tatwiejsza, wspotpraca z Europa, ktdra
otworzy nam wiele drzwi, w tym do
europejskich rejestraw chordb rzadkich

kie do takiej kondycji jak onkohematologie.
- Choroby rzadkie to spektrum gigantyczne,
bo obejmuje 6-8 tys. jednostek chorobo-
wych. Kazda ma przyczyne, ktérg musimy
odnalezé, a zatem potrzebujemy dokladnej
diagnostyki, takze genetycznej. Chcemy po-
wolac ogolnopolskie centrum chordb rzad-
kich dysponujgce wiedzg i warunkami do
leczenia wszystkich chordb rzadkich, a takze
osrodki zajmujgce sig poszczegolnymi scho-
rzeniami. Zgadzam sig z opinig minister
zdrowia Izabeli Leszczyny, ze polski system
ochrony zdrowia nalezy postawic¢ z glowy
na nogi. Dotyczy to zwlaszcza tak zaniedba-
nych dziedzin jak choroby rzadkie — pod-
kreslita prof. Alicja Chybicka.
Moderator dyskusji prof. dr hab. Marcin
Czech, prezes Polskiego Towarzystwa Far-
makoekonomicznego, podziekowal prof.
Alicji Chybickiej za docenienie rozwigzan
zawartych w Planie dla Choréb Rzadkich,
ktorego wielu wspoétautoréw bylto gosémi
debaty.
- StaraliSmy sig stworzy¢ wartosciowe pro-
pozycje, mozliwe do wdrozenia bez wzgledu
na to, kto bedzie rzqdzit Polskg. Powolujgc
si¢ na doswiadczenia z polityki lekowej,
zapewniam, ze wiele zapisow nie umarto
z dniem 31 grudnia ubieglego roku. Jestem
przekonany, ze choroby rzadkie majg przed
sobg tak dobrg przysztos¢ jak wspominana
onkohematologia. Tym bardziej, ze w moim
przekonaniu sprzymierzeticem tych dzia-
tan bedzie, obecnie politycznie tatwiejsza,
wspétpraca z Europg, ktéra otworzy nam
wiele drzwi, w tym do europejskich reje-
stréw chordb rzadkich - zakonczyl prof.
Marcin Czech.

Magdalena Gajda

Fot. Szymon Czerwinski



