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WPROWADZENIE

Choroby rzadkie wedle przyjetej w Unii Europejskie definicji [1] to ciezkie, czesto zagrazajace
zyciu, schorzenia, ktére dotykaja nie wiecej niz 5 oséb na 10 000, i ktérych leczenie wymaga
szczegolnych, skoordynowanych wysitkéw wielu specjalistow.

Liczba choréb rzadkich stale ros$nie, gdyz postep w genetyce pozwala dzi$ zrozumie¢ mecha-

nizmy chorob, ktére wczesniej pozostawaty niewyjasnione. Obecnie znanych jest juz okoto

8000 réznych rzadkich schorzen. Wedle szacunkéw Komisji Europejskiej dotykaja one 6-8%

populacji [2], co oznacza, ze w Polsce moga zy¢ nawet ponad 2 miliony oséb z chorobg rzadka.

Razem stanowig wiec one powazny problem spoteczny i niebagatelne wyzwanie dla systemu
ochrony zdrowia i zabezpieczenia spotecznego.



Ponad 80% chordb rzadkich ma podtoze genetyczne, a 50% nowych rozpoznan dotyczy dzieci [3].
Wsrod innych przyczyn tych schorzen znajduja sie zakazenia, uszkodzenia tkanek i teratogenne dzia-
fanie niektorych substancji. Wielu pacjentow cierpi jednoczesnie na inne schorzenia wspotwystepu-
jace, co dodatkowo utrudnia leczenie.

Choroby rzadkie nie budza podobnego poziomu zainteresowania w srodowiskach medycznych

i naukowych, ani tym bardziej wsrdd opinii publicznej, co powszechne choroby, ktére dotykaja
milionow ludzi. Wiekszos¢ rzadkich schorzen otrzymuje niewiele uwagi, poniewaz i liczba cierpigcych
na nie pacjentdw jest niewielka - choruja na nie tysigce, a czasem zaledwie setki — 0séb na Swiecie.
Z tego powodu wiedza na ich temat jest ograniczona nawet wsrdéd lekarzy specjalistdw, a cierpigcy
na nie pacjenci doswiadczaja szczegdlnych trudnosci w dostepie do diagnostyki i leczenia.

Kierujac sie troska o to, by zapewni¢ pacjentom z chorobami rzadkimi rowne szanse w dostepie,
zakresie i jakosci Swiadczen zdrowotnych w poréwnaniu do choréb powszechnie wystepujacych,
Unia Europejska podjeta szereg inicjatyw majacych poprawic sytuacje tych chorych. Waznym kro-
kiem byty zalecenia Rady UE [4], w ktérych wezwano kraje cztonkowskie do opracowania narodo-
wych strategii dla chorob rzadkich.

Polska jest obecnie jednym z ostatnich krajow Unii Europejskiej, ktére takiej strategii nie przyjety,
pomimo tego, ze w roku 2012 pod patronatem Zespotu ds. chorob rzadkich przy Ministrze Zdrowia
zostat wypracowany projekt Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich. Co prawda w ramach systemu
ochrony zdrowia wypracowywane sg pojedyncze rozwigzania skierowane do wasko zdefiniowanych
grup pacjentéw, to jednak bardzo brakuje szerszego, systemowego spojrzenia na problemy pacjen-
téw i ich rodzin, ktére pozwolitoby obja¢ chorych bardziej kompleksowa i skuteczniejsza opieka.

Podstawowym celem projektu, ktorego rezultatem jest niniejszy Raport, byta analiza aktualnej sytu-
acji chorych na choroby rzadkie w Polsce oraz wypracowanie rekomendacji dotyczacych dalszych
dziatan w tym obszarze. Proces badawczy rozpoczety konsultacje z przedstawicielami regulato-

réw (w tym Ministerstwa Zdrowia, NFZ i AOTMIT), klinicystow i pacjentow, a takze przemystu. Po
przeprowadzeniu ankiety dotyczacej aktualnej sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce, grono
ekspertow wzieto udziat w warsztatach, ktére dotyczyty najwazniejszych aspektow opieki medycz-
nej nad ta grupa pacjentow. Wyniki tych warsztatéw walnie przyczynity sie do sformutowania wnio-
skow i rekomendacji. Jednoczes$nie dokonano przegladu inicjatyw europejskich dotyczacych chorob
rzadkich oraz rozwiagzan, jakie w tym obszarze stosuja inne kraje Unii Europejskiej, w tym takze kraje
Europy Srodkowo-Wschodniej. Kolejnym krokiem byto zebranie informacji na temat potrzeb miesz-
kajacych w Polsce pacjentow z chorobami rzadkimi oraz ich rodzicéw i opiekunéw. Do tego celu
postuzyto badanie ankietowe online przeprowadzone jesienig 2015 roku, w ktorym wzieto udziat
551 chorych iich opiekunéw reprezentujgcych 112 réznych chordb rzadkich. Przedmiotem badania
byty do$wiadczenia zwigzane z uzyskaniem diagnozy, wsparcia w codziennej egzystencji i doste-
pem do leczenia, a takze wptyw choroby na Zycie pacjenta i jego rodziny (obcigzenie choroba) oraz
potrzeby informacyjne pacjentéw i opiekundw. Uzyskane wyniki pozwolity zidentyfikowac najpowaz-
niejsze bariery i trudnosci w dostepie do opieki medycznej, a nastepnie wypracowac rekomendacje
zmian w systemie ochrony zdrowia, ktére wyptywaja z doswiadczen samych pacjentow i ich opieku-
néw w Polsce.



W ramach raportu przedstawiono w poszczegélnych rozdziatach nastepujace zagadnienia: w pierw-
szym rozdziale - dziatania Unii Europejskiej w dziedzinie chordb rzadkich, a w kolejnym analize
poréwnawcza rozwiagzan dla tej grupy schorzen w wybranych krajach UE. Ze wzgledu na komplek-
sowos¢ problematyki, osobny rozdziat poswiecony zostat lekom stosowanym w chorobach rzadkich,
w tym lekom sierocym i mechanizmom ich refundacji. Nastepnie przedstawione zostaty wyniki bada-
nia ankietowego wsrdd pacjentdw z chorobami rzadkimi i ich opiekundw. Raport wiencza wnioski

i rekomendacje dalszych dziatan.

Serdeczne podziekowania kierujemy do wszystkich uczestnikow warsztatéw eksperckich, a takze do
organizacji pacjentow i wszystkich chorych na choroby rzadkie oraz opiekunéw, ktérzy wzieli udziat
w badaniu ankietowym. Dzieki ich otwartosci, pracy i zaangazowaniu powstat dokument oparty na
rzeczywistych doswiadczeniach i wiedzy osdb, ktérych omawiana problematyka dotyczy bezposred-
nio, osadzony w kontekscie polskiego systemu ochrony zdrowia i uwzgledniajacy jego realia.

Maria Libura z Zespotem
Dyrektor Instytutu Studiow Interdyscyplinarnych
Uczelni tazarskiego






CHOROBY RZADKIE
W POLITYCE ZDROWOTNE)J
UNII EUROPEJSKIE)

Cho¢ organizacja stuzby zdrowia i dbatos¢ o dostepnosc¢ ustug opieki zdrowotnej lezy
w gestii rzadéw poszczegolnych krajow Unii Europejskiej, tym niemniej zgodnie z trak-
tatem zatozycielskim UE ma za zadanie gwarantowacé ochrone zdrowia ludzkiego we
wszystkich obszarach swojej dziatalnosci oraz wspdlnie z panstwami cztonkowskimi
dazyc¢ do podwyzszenia poziomu zdrowia publicznego, zapobiegac chorobom u ludzi oraz
eliminowac Zrédta zagrozen dla zdrowia fizycznego i psychicznego. Warto tez zauwazyé,
ze w ujeciu historycznym polityka Wspodlnoty w obszarze zdrowia, majaca pierwotnie
na celu jedynie uzupetnianie dziatan panstw cztonkowskich, nabiera coraz wiekszego
znaczenia dla procesu ksztattowania polityk krajowych.

W niniejszym rozdziale zaprezentowane zostanie krotkie wprowadzenie w dziatania

UE dotyczace choréb rzadkich. Poprzedzi je krétkie wprowadzenie we wspdélnotowa

polityke w obszarze ochrony zdrowia, ktére pozwoli lepiej zrozumie¢ charakter podej-

mowanych na tym polu inicjatyw. Nalezy odnotowac, iz dziatania z obszaru lekow sie-
rocych omoéwione sg obszernie w kolejnym rozdziale.
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Traktat ustanawiajacy Europejskg Wspdlnote
Wegla i Stali nie zawierat zapiséw o wspdlnych
dziataniach w obszarze ochrony zdrowia, ale
juz w traktacie ustanawiajgcym Europejska
Wspodlnote Energii Atomowej znalazt sie
odrebny rozdziat dotyczacy bezpieczenstwa
pracy i zdrowia. Jednolity Akt Europejski, kto-
ry wszedt w zycie w 1987 r., zawierat kolejne
zapisy dotyczace ochrony zdrowia, m.in. doty-
czace prowadzenia programoéw badawczych na
skale europejska. [1] Od tego czasu instytucje
Wspolnoty mogty tworzyc regulacje zwigzane
z ochrong zdrowia.

Po przyjeciu traktatu z Maastricht UE uzyskata
mozliwos$¢ opracowania kompleksowej strate-
gii ochrony zdrowia publicznego. Traktat o Unii
Europejskiej przyznat Komisji Europejskiej
nowe kompetencje w tej dziedzinie. Komisja
Europejska stworzyta grupe do spraw zdrowia,
ktora stanowi forum do dyskusji i wymiany
informacji dotyczacych kwestii zwigzanych

z ochrong zdrowia. Rozpoczety sie takze
dziatania koordynacyjne zwiazane z realizacja
polityki i programow zdrowotnych poszcze-
gblnych panstw cztonkowskich. Szczegdlng
uwage zwrdécono woéwczas na zapobieganie
chorobom o duzym znaczeniu spotecznym,
wspieranie badan naukowych nad przyczy-
nami ich powstawania i szerzenia sie, a takze
na rozwoj informacji i edukacje zdrowotna.
Jednoczesnie w regulacji tej podkreslono
prymat polityki krajowej w dziedzinie zdrowia,
a dziatania Wspdlnoty okreslono jako wspiera-
jace tylko w razie potrzeby [1].

Dalsze wzmocnienie dziatan Wspdlnoty

w obszarze ochrony zdrowia nastgpito po
podpisaniu w 1997 r. Traktatu Amsterdamskie-
go, ktéry rozszerzyt postanowienia odnoszace
sie do zdrowia zawarte w innych dziedzinach
polityki Wspdlnoty. Przepisy art. 152 Traktatu

Amsterdamskiego stanowia podstawe do
realizacji bardziej efektywnej niz w latach
poprzednich polityki zdrowotnej Unii Euro-
pejskiej i pozwalajg Wspodlnocie na wywie-
ranie wiekszego wptywu na polityke panstw
cztonkowskich w zakresie ochrony zdrowia,
cho¢ nadal uznaje sie pierwszenstwo polityki
panstw cztonkowskich w tej dziedzinie.

Rozpoczeto realizacje programoéw zwigzanych
m.in. z chorobami nowotworowymi, AIDS, wal-
ka z uzaleznieniami, a takze bezpiecznym sto-
sowaniem krwi i preparatéw krwiopochodnych
na terenie krajow nalezacych do Wspdlnoty.
Rozpoczeto rowniez tworzenie cyklicznych
raportéw o stanie zdrowia w Unii Europejskiej.

W 1998 r. Komisja Europejska ogtosita ,Komu-
nikat w sprawie rozwoju polityki i zdrowia
publicznego we Wspdlnocie Europejskiej’,

w ktérym zaproponowano oparcie nowej poli-
tyki zdrowia publicznego w obrebie Wspdlnoty
na trzech dziataniach: poprawie informaciji,
szybkim reagowaniu na zagrozenia dla zdrowia
oraz podjeciu walki z negatywnymi czynnikami
determinujacymi zdrowie poprzez promocje
zdrowia i zapobieganie chorobom.

W 2002 r. Komisja Europejska podijeta
Decyzje Nr 1786 zawierajaca nowa strategie
dla zdrowia. Zawierata ona dwa kluczowe ele-
menty - pierwszym byt nowy program dziatan
w zakresie zdrowia publicznego wspierajacy
rozwdj legislacji oraz opracowywanie zale-
cen i standardéw dotyczacych stanu zdrowia
populacji, czynnikéw determinujacych zdrowie
oraz funkcjonowania systemow ochrony zdro-
wia, drugim za$ harmonizacja dziatarh Wspol-
noty, ktére bezposrednio nie dotycza ochrony
zdrowia, ale maja znaczacy wptyw na stan
zdrowia ludnosci i funkcjonowanie systemow
opieki zdrowotnej.



W 2008 r. rozpoczeto realizacje Strategii
Zdrowia Unii Europejskiej na lata 2008-2013.
W strategii zdrowie traktowane jest jako naj-
wieksze bogactwo i globalne dobro publiczne.
Brak zapewnienia warunkéw sprzyjajacych
zachowaniu zdrowia naraza spoteczenstwa

na wiekszg zachorowalnos¢, a ty samym na
wieksze wydatki na stuzbe zdrowia i negatyw-
ny wptyw na gospodarke. Wydatki na zdrowie
nalezy traktowac jako inwestycje w rozwoj
panstwa i Unii Europejskiej. Dlatego obowigz-
kiem wszystkich krajow cztonkowskich UE jest
umieszczenie kwestii ochrony zdrowia w pro-
gramach spotecznych i gospodarczych.

Komisja Europejska w programie dziatan na
lata 2008-2013 uwzglednita m.in. takie dzie-
dziny priorytetowe jak genom i biotechnologia,
technologia informacyjna ukierunkowana na
spoteczenstwo, gtdwne choroby spoteczne -
cukrzyca, schorzenia uktadu krazenia, choroby
maozgu. Aktywnosci skupiaty sie takze na
zmniejszaniu nieréwnosci w ochronie zdrowia
oraz wsparciu panstw cztonkowskich w reali-
zacji innowacyjnych projektow i badan nad
chorobami rzadko wystepujacymi.

Nalezy podkresli¢, ze wiele dokumentow Unii
Europejskiej nie ma charakteru przepiséw
obowigzujacych, a wyraza jedynie stanowiska
co do kierunkow polityki zdrowotnej w réz-
nych obszarach. Niemniej jednak $wiadcza
one o tym, jak duza wage UE przywiazuje

do wspdtdziatania panstw cztonkowskich

w zakresie polityki zdrowotnej.

Wspdlnota podjeta w tym obszarze szereg
dziatan i inicjatyw, ktore przetozyty sie na
dziatania wiekszosci krajow UE. W Polsce od
2008 r. funkcjonowat Zespodt do spraw Choréb
Rzadkich powotany przez éwczesnego Mini-
stra Zdrowia Ewe Kopacz, ktéry przez kilka lat
pracowat m.in. nad Narodowym Planem dla
Chorob Rzadkich. Do chwili obecnej prace te
nie zostaty ukonczone, a Polska - jako jeden

z nielicznych krajow unijnych - nie przyjeta do
realizacji narodowej strategii w tym zakresie.

Definicja choréb rzadRich
w Unii EuropejsRiej

Na oficjalnej stronie internetowej poswiecone;j
polityce UE dedykowanej chorobom rzadkim
znajdujemy nastepujaca jej definicje [2]:

Choroby rzadkie to choroby - najczesciej dzie-
dziczne - zagrazajace zyciu lub powodujace
przewlekta niepetnosprawnos¢, ktére dotykaja
niewielu ludzi. Wspdlne dziatania na poziomie
europejskim sa potrzebne, aby:
zmniejszy¢ liczbe chorujacych na nie oséb,
zapobiec umieralnos$ci noworodkdéw i matych
dzieci z powodu tych choréb,
chronic¢ jakos¢ zycia i mozliwosci spoteczno-
-ekonomiczne oséb cierpigcych na te choroby.

W UE choroba, ktéra nie wystepuje czesciej
niz u pieciu oséb na kazde 10 tys., jest uwaza-
na za chorobe rzadka. Ta liczba moze wydawac
sie niewielka, jednak w 27 krajach UE oznacza
to okoto 246 tys. przypadkéw zachorowan.

Wspotpraca ta jest szczegodlnie istotna dla Wigkszos¢ pacjentow cierpi na choroby, ktore
pacjentdw cierpigcych na choroby rzadko
wystepujace, Rtérzy na terenie Unii EuropejsRiej
majg zréznicowany, a czesto bardzo ograniczony
dostep do Swiadczer medycznych niezbednych

W leczeniu ich schorzen.

wystepuja jeszcze rzadziej, tj. jeden przypadek
na 100 tys. oséb lub rzadziej. Szacuje sie, ze
obecnie w Unii Europejskiej od 5 do 8 tys.
choréb rzadkich dotyka 6-8 proc. ludnosci,
czyli 27-36 min oséb.

Uczelnia tazarskiego 2016 11
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Z kolei w tresci Zalecen Rady UE z dnia

8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatann w dzie-
dzinie rzadkich choréb Rada UE wzieta pod
uwage szereg okolicznosci i dotychczasowych
osiggnie¢ w zakresie choréb rzadkich wypra-
cowanych przez réznorakie grona eksperckie,
réwniez przy wsparciu Swiatowej Organizacji
Zdrowia.

Z tego wzgledu w dokumencie zostata przyjeta
ogdlna definicja choréb rzadkich jako choréb
zagrazajacych zyciu lub powodujacych chro-
niczny ubytek na zdrowiu, ktére charakteryzuja
sie niskg czestoscig wystepowania i znacznym
stopniem ztozonosci. Oszacowano, ze liczba
obecnie istniejacych chordb rzadkich waha sie
miedzy 5 000 a 8 000, a w ciggu zycia cierpi na
nie od 6 do 8% populacji. Zatem mimo niskiegj
czestosci wystepowania, catkowita liczba oséb
dotknietych rzadkimi chorobami w UE waha sie
miedzy 27 a 36 milionéw. Wiekszos¢ przypad-
kéw to jednostki chorobowe wystepujace u od
1 do 100 000 o0soéb. Zgodnie z baza danych
ORPHANET tylko 250 sposrod znanych choréb
rzadkich posiada kod w istniejacej miedzynaro-
dowej klasyfikacji choréb (wersja 10).

To wtasnie skala zjawiska i wielo$¢ choréb
rzadkich uzasadnia podjetg przez Rade UE
prébe catosciowego ujecia strategii postepo-
wania w zakresie diagnostyki, leczenia oraz
opieki socjalnej wobec tej szczegdlnej grupy
pacjentow.

Inicjatywy Unii EuropejsRieg]
dotyczgce chorob rzadRich

Dokumenty i decyzje wspdlnotowe dotyczace
choréb rzadkich, na podstawie ktérych inicjo-
wane i realizowane sa poszczegdlne aktyw-

nosci, tworzone sg od 1999 r. Pierwszy z nich

to decyzja Parlamentu Europejskiego i Komisji
z 1999 r. w sprawie przyjecia programu dzia-
tan Wspdlnoty dotyczacych rzadkich choréb
w ramach dziatan w obszarze zdrowia publicz-
nego na lata 1999-2003. [6]

Podstawe prawna dziatan UE stanowia przede

wszystkim nastepujace dokumenty [2]:
Komunikat pt. ,Rzadkie choroby: wyzwania
stojgce przed Europg” (COM(2008) 679
wersja ostateczna)
Zalecenie w sprawie dziatan w dziedzinie
rzadkich choréb (2009/C 151/02)
Sprawozdanie z wdrazania komunikatu
Komisji i zalecen Rady w sprawie rzadkich
choraéb.

Kluczowym aktem prawnym dotyczacym
chorob rzadkich jest Zalecenie Rady UE

z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan
w dziedzinie rzadkich choréb [4]. Powotany
dokument okresla skonkretyzowane kierunki
dziatania panstw cztonkowskich UE, kto-
rych nadrzednym celem jest zgromadzenie
na poziomie wspolnotowym kompleksowej
wiedzy na temat wystepujacych na Swiecie
choréb rzadkich, ich opisu i klasyfikacji oraz
utatwienie i ujednolicenie dziatan w zakresie
diagnozy i leczenia pacjenta dotknietego rzad-
ka choroba.

Rada UE sformutowata nastepujace szczegoto-

we zalecenia:
Ustanowienie i realizacje na szczeblu
krajowym planow lub strateqgii dotycza-
cych rzadkich chorodb lub przeanalizowanie
odpowiednich srodkéw odnoszacych sie do
takich chorob w innych strategiach z za-
kresu zdrowia publicznego - zmierzajace
do opracowania kompleksowego podej-
$cia i organizacji szeregu dziatart majacych
zapewnic pacjentom cierpigcym na rzadkie
choroby dostep do wysokiej jakosci opieki



medyczno-socjalnej (diagnostyki, leczenia,

habilitacji oséb chorych, skutecznych lekow

sierocych);

Odpowiedniag definicje, Rodyfikacje i spo-

rzadzenie spisu rzadkich chordb, w tym:

» zastosowanie wspolnej definicji rzadkiej
choroby jako choroby dotykajacej nie
wiecej niz 5 na 10 000 osdb;

» dazenie do opatrzenia chordb rzadkich
kodami i udostepnienia tej wiedzy we
wszystkich systemach informacji zdro-
wotnej, utatwiajace rozliczanie kosztow
leczenia w warunkach krajowych;

» udziatu w opracowywaniu unijnego
spisu chordb rzadkich, specjalnych
sieci informacyjnych w tym zakresie
oraz rejestrow i baz danych do celow
epidemiologicznych;

Badania naukowe - okreslenie trwajacych

badan i aktualnych krajowych zasobdéw

wiedzy, ktore miatoby utatwié¢ ustalenie
obecnego stanu badan, ocene warunkow ba-
dawczych i poprawe koordynacji programow
wspoélnotowych, krajowych i regionalnych

w zakresie badan nad rzadkimi chorobami;

propagowanie badan i udziatu krajowych

naukowcdw w réznego rodzaju projektach
badawczych, a takze utatwienie rozwoju
wspotpracy badawczej z parnstwami trzecimi;

OsrodRi specjalistyczne i europejsRie sie-

ci referencyjne - okreslenie do konca 2013

r. osrodkéw specjalistycznych na terytorium

kraju i propagowanie ich uczestnictwa

w europejskich sieciach referencyjnych;

organizowanie $ciezek opieki zdrowotnej dla

pacjentéw cierpiacych na choroby rzad-

kie; wspieranie wykorzystania technologii

informacyjno-komunikacyjnych takich jak

telemedycyna;

Gromadzenie Rrajowej wiedzy spe-

cjalistycznej na temat rzadkich choréb

i wspieranie jej faczenia z wiedza specja-

listyczng europejskich partneréw miedzy

innymi w celu wymiany najlepszych prak-
tyk w zakresie narzedzi diagnostycznych

i opieki medycznej, jak réwniez ksztatcenia

i propagowania wiedzy na temat choréb
rzadkich, mozliwosci leczenia i zasobow
dostepnych na zwiazana z nimi opieke
medyczno-socjalng;

Upodmiotowienie organizacji pacjentow

- zasieganie opinii pacjentéw i przedstawi-
cieli pacjentéw w zakresie strategii dziatania
w dziedzinie chordb rzadkich, utatwienie im
dostepu do aktualnej wiedzy i propagowanie
dziatan podejmowanych przez organizacje
pacjentéw;

Trwatosc - dazenie do zapewnienia dfu-
goterminowej trwatosci wypracowanych
osiggnie¢ w zakresie informacji, badan i opie-
ki zdrowotnej w dziedzinie choréb rzadkich

- za pomoca odpowiedniego finansowania

i mechanizmow wspodtpracy.

Od wydania powyzszych zalecen mineto juz
ponad 6 lat. Dzi$ instytucje Unii Europejskiej
pomagaja zgromadzi¢ ograniczone zasoby,
ktore sg obecnie rozproszone w poszcze-
gélnych krajach cztonkowskich. Zgodnie
z informacjami opublikowanymi na oficjalnej
stronie internetowej dotyczacymi polityki UE
w obszarze chorob rzadkich, wspdlne dziatania
umozliwiaja pacjentom i specjalistom z réznych
krajéw wymiane wiedzy fachowej i informacji.
Dotyczg one miedzy innymi:

poprawy w zakresie wiedzy na temat choréb

rzadkich,

zapewnienia odpowiedniej kodyfikacji i moz-

liwosci wiasciwego zidentyfikowania chordb

rzadkich we wszystkich systemach opieki

zdrowotnej,

wspieranie narodowych planéw i stra-

tegii dla choréb rzadkich w panstwach

cztonkowskich,

wzmocnienia wspotpracy i koordynacji na

szczeblu europejskim,
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tworzenia europejskich sieci referencyj-
nych taczacych osrodki wiedzy specjalistycz-
nej i specjalistow w réznych krajach w celu
wymiany wiedzy oraz okreslenia, do kogo
pacjenci powinni sie zwrocic, gdy w ich kraju
nie sa dostepne odpowiednie zasoby,
wspierania badan w dziedzinie choréb
rzadkich;

oceny praktyk stosowanych obecnie w za-
kresie badan przesiewowych ludnosci;
wspierania organizacji pacjentow.

[Komitet ERspertéw UE ds.
RzadRich Choréb

Na mocy Decyzji Komisji z dnia 30 listopada
2009 r. powotany zostat Komitet Ekspertow
UE ds. Rzadkich Chorob. Komitet zastapit
pracujacg od 2004 r. grupe zadaniowg UE
ds. rzadkich choréb [10].

Komitet dziata w interesie publicznym i wspie-
ra Komisje w formutowaniu i wprowadzaniu

w zycie dziatann Wspdélnoty w dziedzinie rzad-
kich choréb oraz wspomaga trwata wymia-

ne doswiadczen, strategii i praktyk miedzy
panstwami cztonkowskimi i réznymi zaangazo-
wanymi stronami.

Formalnie Komitet sktada sie z 51 cztonkdéw

i ich zastepcéw - sg to przedstawiciele panstw
cztonkowskich (pochodzacy z ministerstw lub
agencji rzadowych odpowiedzialnych za rzad-
kie choroby) wyznaczani przez rzady, czterech
przedstawicieli organizacji pacjentéw, czterech
przedstawicieli przemystu farmaceutycznego,
a takze dziewieciu przedstawicieli obecnie lub
dawniej realizowanych projektow w dziedzinie
rzadkich chorob, finansowanych w ramach
programoéw dziatarn Wspolnoty w dziedzinie
zdrowia (w tym trzech cztonkow pilotazowych

europejskich sieci referencyjnych zajmujacych
sie rzadkimi chorobami), szeéciu przedstawi-
cieli obecnie lub dawniej realizowanych pro-
jektéw dotyczacych rzadkich chordb, finanso-
wanych w ramach wspolnotowych programoéw
ramowych na rzecz badan i rozwoju techno-
logicznego oraz przedstawiciel Europejskiego
Centrum ds. Zapobiegania i Kontroli Choréb
(ECDQ).

Na wniosek rzadéw zainteresowanych panstw
Komisja moze podja¢ decyzje o rozszerzeniu
sktadu Komitetu o przedstawiciela kazdego
kraju EFTA bedacego strong Porozumienia

o Europejskim Obszarze Gospodarczym, beda-
cego przedstawicielem ministerstwa lub agen-
cji rzadowej odpowiedzialnych za rzadkie cho-
roby, i wyznaczonego przez rzad danego kraju.
W posiedzeniach Komitetu moga uczestniczy¢
przedstawiciele Komisji, Europejskiej Agencji
Lekéw (EMEA), jak réowniez przewodniczacy
lub wiceprzewodniczacy Komitetu ds. Siero-
cych Produktow Leczniczych (COMP).

Posiedzenia Komitetu zwotuje Komisja i odby-
waja sie one w jej siedzibie. Komitet spotyka
sie co najmniej trzy razy w roku. Gremium ma
obowigzek sporzadzac roczne sprawozdania

z dziatalnodci. Cztonkowie Komitetu nie pobie-
raja wynagrodzenia za prace i sa wybierani na
trzyletnie kadencje.

Wspieranie narodowych planéw
i strategii dla chordb rzadRich
W panstwach cztonkRowsRich

Jednym z najwazniejszych dokumentow UE
dotyczacych chorob rzadkich, ktéry stat sie
kamieniem milowym w rozwoju nowoczesnej
opieki nad pacjentami z tymi schorzeniami

w Europie, sg bez watpienia Zalecenia Rady



UE z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan
w dziedzinie rzadkich chorob W Zaleceniach
Rada rekomendowata panstwom cztonkow-
skim m.in. ustanowienie i realizacje planéw lub
strategii dotyczqcych rzadkich choréb na odpo-
wiednim szczeblu lub przeanalizowanie odpo-
wiednich srodkéw odnoszqcych sie do rzadkich
choréb w innych strategiach dotyczqcych zdrowia
publicznego, zmierzajqc do zapewnienia pacjen-
tom cierpigcym na rzadkie choroby dostepu

do opieki wysokiej jakosci, w tym diagnostyki,
leczenia, rehabilitacji oséb chorych i w miare
mozliwosci skutecznych lekéw sierocych, zas

w szczegoblnosci:

a) jak najszybsze, najlepiej nie pdzniej niz przed
koncem 2013 roku, opracowanie i przyjecie planu
lub strategii, ktorej celem bytoby ukierunkowanie
i zorganizowanie stosownych dziatan w dziedzinie
rzadkich choréb w ramach ich systeméw zdro-
wotnych i socjalnych;

b) przedsiewziecie dziatan stuzgcych wiqczeniu
obecnych i przysztych inicjatyw na poziomie
lokalnym, regionalnym i krajowym, do swoich
plandw lub strategii w celu przyjecia komplekso-
wego podejscia;

c) okreslenie pewnej liczby dziatan prioryteto-
wych w ramach swoich planéw lub strategii,
wraz z celami tych dziatarh i mechanizmami ich
monitorowania;

d) przyjecie do wiadomosci opracowania
wytycznych i zalecen dotyczqcych rozwoju
dziatan krajowych w zakresie rzadkich choréb
przez wtasciwe organy na poziomie krajowym

w ramach trwajgcego europejskiego projektu na
rzecz opracowania krajowych planéw zwalczania
rzadkich choréb (EUROPLAN) wybranego do
finansowania w okresie 2008-2011 w ramach
pierwszego wspdlnotowego programu dziatan

w dziedzinie zdrowia publicznego.

Ponadto Rada zalecita takze propagowanie
udziatu krajowych naukowcow w projektach
badawczych dotyczacych rzadkich choréb
finansowanych na wszystkich szczeblach,

w tym na szczeblu Wspodlnoty oraz wtacze-
nie do swoich planéw lub strategii przepisow
stuzacych propagowaniu badan w dziedzinie
rzadkich chorob.

Waznym elementem strategii krajowych jest
takze okreslenie odpowiednich o$rodkéw
specjalistycznych na terytorium catego kraju

i rozwazenie wsparcia tworzenia takich osrod-
kow. Kraje powinny propagowac uczestnictwo
specjalistycznych osrodkéw w europejskich
sieciach referencyjnych, z poszanowaniem
krajowych kompetencji i zasad dotyczacych
udzielania im zezwolen lub ich uznawania.

Z punktu widzenia dostepu do $wiadczen

i organizacji systemu wazne byto zalecenie
dotyczace organizowania $ciezek opieki zdro-
wotnej dla pacjentow cierpigcych na rzadkie
choroby przez podejmowanie wspotpracy

z odpowiednimi specjalistami oraz wymiane
0s6b zawodowo zajmujacych sie ta dziedzing

i wymiane wiedzy specjalistycznej w kraju lub
W razie potrzeby za granica. Rada rekomendo-
wata wykorzystywanie technologii informacyj-
no-komunikacyjnych, takich jak telemedycyna
w sytuacjach, gdy niezbedne jest zapewnie-
nie dostepu do potrzebnej specjalnej opieki
zdrowotnej na odlegtos¢, a takze wtaczenie
do swoich planéw lub strategii warunkéw
koniecznych do rozpowszechniania i mobilno-
Sci wiedzy specjalistycznej i wiedzy ogdlnej

w celu utatwienia leczenia pacjentéw znajdu-
jacych sie w poblizu. Kraje cztonkowskie miaty
takze zachecac specjalistyczne osrodki zajmu-
jace sie chorobami rzadkimi do multidyscypli-
narnego podejscia do opieki nad pacjentami.
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Plany miaty powstac najpdzniej do 2013 .

i zawierac¢ kompleksowe organizacyjne i praw-
ne rozwigzania zapewniajace pacjentom cier-
piacym na rzadkie choroby dostep do wysokiej
jakosci opieki medyczno-socjalnej, a takze
diagnostyki, leczenia, rehabilitacji i skutecznej
farmakoterapii. W Polsce zatozenia Narodowe-
go Planu dla Chorob Rzadkich zostaty opraco-
wane w 2011 r. w ramach inicjatywy Krajo-
wego Forum na rzecz terapii choréb rzadkich,
a nastepnie zostaty przedstawione Zespotowi
ds. Chordb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia.
Mimo to do chwili obecnej Narodowy Plan dla
Choroéb Rzadkich w Polsce nie zostat finalnie
opracowany i przyjety do realizacji.

Obecnie narodowe plany lub strategie realizujg
nastepujace kraje UE:
Austria
Belgia
Butgaria
Chorwacja
Cypr
Czechy
Francja
Niemcy
Grecja
Wegry
Irlandia
Wiochy
totwa
Litwa
LuRsemburg
[Portugalia
Rumunia
Stowacja
Stowenia
Hiszpania
Holandia
WielkRa Brytania

W tym miejscu nalezy podkresli¢, ze pacjenci

z chorobami rzadkimi mieszkajacy w Szwecji
korzystaja z opieki koordynowanej i prowadzo-
nej przez Instytut Karolinska, ktéry od wielu
lat jest najwazniejszym osrodkiem eksperc-
kim w Szwecji wyspecjalizowanym w leceniu
chorob rzadkich. Z kolei Norwegia od wielu

lat zapewnia pacjentom z chorobami rzadki-

mi kompleksowa opieke na bardzo wysokim
poziomie skoordynowang z opieka spoteczna.

Specjalistyczne ustugi socjalne

Niezwykle waznym, cho¢ trudnym w realizacji,
elementem strategii narodowych i trudnym do
realizacji jest zapewnienie pacjentom z choro-
bami rzadkimi i ich rodzinom kompleksowego
wsparcia socjalnego. W grudniu 2012 r. w Rumu-
nii odbyt sie specjalny warsztat poswiecony spe-
cjalistycznym ustugom socjalnym dla pacjentow
7 chorobami rzadkimi. Spotkanie to odbywato
sie w grupach wyspecjalizowanych w poszcze-
gélnych rodzajach wsparcia omowionych ponizej
i miato na celu m.in. wymiane doswiadczen

i zmapowanie sytuacji w poszczegdlnych krajach
UE. W efekcie tego spotkania powstat w 2013 r.
dokument zawierajacy podstawowe standardy
specjalistycznych ustug socjalnych [11].

Operujac pojeciem wyspecjalizowanych ustug
spotecznych, nalezy pamieta¢, ze odnosi sie
ono do réznych rodzajow ustug, ktére zostaty
zidentyfikowane na poziomie Unii Europejskiej.
Sa to miedzy innymi:
Ustugi Opieki Krotkoterminowe] nad
pacjentem;
Terapeutyczne programy rekreacyjne;
Dostosowanie domow i pomieszczen do
potrzeb chorych;
Centra zasobdw;



Inne ustugi wspierajace pacjentéw i ich
rodziny w codziennym funkcjonowaniu,
uzupetniajace procedury terapeutyczne
podnoszace samodzielnos¢ i jakos¢ zycia
pacjentow.

Najwazniejsza i najczesciej zgtaszang przez
rodziny i opiekunow pacjentow z chorobami
rzadkimi potrzebg jest wsparcie w codzien-
nej opiece nad chorym przebywajacym

w domu. Opieka zastepcza, w perspekty-
wie krotkoterminowej, powinna obejmowac
zaréwno pacjentéw z chorobami rzadkimi,
ktérzy przebywaja na state w domu jak i tych
uczestniczacych w zajeciach organizowa-
nych przez osrodki dzienne. Podstawowym
celem jest zapewnienie wsparcia cztonkom
rodziny pacjenta i opiekunom i odcigzenie ich
w codziennej opiece nad pacjentem. Wielu
pacjentow z chorobami rzadkimi kwalifikuje
sie do objecia statg opieka w wyspecjalizowa-
nych osrodkach, jednak dzieki zaangazowaniu

rodziny w opieke, moga przebywac w domach.

Serwis opieki zastepczej zapewnia opiekunom
przerwy w petnieniu opieki nad pacjentem,
dzieki czemu sg w stanie kontynuowac jg
mozliwie jak najdtuzej. Gtéwne korzysci, jakie
odnoszg opiekunowie z tego rodzaju wspar-
cia to redukcja stresu, zwiekszenie poczucia
wtasnej wartosci, a takze poprawa funkcjono-
wania rodziny.

Opieka zastepcza moze byc realizowana na
rézne sposoby. Jednym z nich sg osrodki reali-
zujace czasowg opieke nad pacjentem z cho-
roba rzadka, ktéry na state mieszka w domu.

Funkcjonuje rowniez opieka domowa - wyspe-

cjalizowani opiekunowie przejmuja opieke nad
pacjentem w jego rodzinnym domu tak, aby
staty opiekun mégt przez chwile odpoczac od
codziennych obowigzkow. Sa takze wyspecja-
lizowane osrodki opieki dziennej, w ktérych
pacjent przebywa w ciggu dnia a na noc wraca

do domu. Wazna jest rowniez czasowa pomoc
w sytuacjach nagtych, na ktéra mogg liczy¢
opiekunowie chorych w nagtych sytuacjach
czy okolicznosciach, ktérych nie mozna byto
wczesniej zaplanowad.

Terapeutyczne programy reRreacyjne dla
pacjentéw z chorobami rzadkimi to zorgani-
zowana dziatalno$¢ wypoczynkowa (obozy
letnie, wycieczki), ktdra daje chorym mozliwosc
odpoczynku od ,normalnego” zycia z choro-

ba i pozwala skoncentrowac sie na zabawie

i wypoczynku. Czes$¢ programdw przeznaczona
jest dla oséb z tg sama choroba, funkcjonuja-
cych w podobnych warunkach, czesto spo-
krewnionych ze soba. Funkcjonujg réwniez pro-
gramy dla oséb z réznymi schorzeniami, a takze
takie w ktérych - oprécz pacjentdw - biora
rowniez udziat osoby zdrowe. Programy trwaja
zwykle od 7 do 14 dni i oferuja uczestnikom
rozne rodzaje atrakgji i aktywnosci. W zalez-
nosci od sytuacji sa to zajecia artystyczne,
sportowe, jazda konna itp. Uczestnictwo w tego
typu programach pozwala chorym na wieksze
otwarcie na otaczajaca rzeczywistosc i wypo-
czynek w przyjaznym i bezpiecznym dla nich
Srodowisku.

Z Rolei przystosowanie mieszRkRania do
potrzeb pacjentéw z chorobami rzadRimi

i ustugi z tym zwiazane stanowia szczegél-

ny rodzaj serwisu, ktéry ma na celu przede
wszystkim niwelowanie technicznych ogra-
niczen w najblizszym otoczeniu chorego. Sa
to np. specyficzne ustugi komunalne, dzieki
ktérym chory i jego rodzina moze uzyskac np.
dotacje na dostosowanie i przebudowanie
oraz wyposazenie mieszkania czy domu do
indywidualnych potrzeb chorego, moze tez
otrzymac inny lokal. Funkcjonuja réwniez spe-
cjalne ,terapeutyczne” mieszkania, w ktorych
pod nadzorem wyspecjalizowanego personelu
7yja samodzielnie lub w niewielkich grupach
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pacjenci. Pozwala im to na zachowanie mozli-
wie wysokiego poziomu niezaleznosci i auto-
nomii w codziennym zyciu.

Nowy rodzaj ustug opracowany w kilku
krajach - potaczenie informacji, ustug socjal-
nych i medycznych zdefiniowany zostat jako
centrum zasoboéw dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Serwis ten - realizowany gtéwnie
przez stuzby socjalne w kooperacji z o$rod-
kami referencyjnymi - obejmuje szkolenia,
ustugi informacyjne i poradnictwo, zapew-
nienie informacji na temat ustug socjalnych,
dokumentacji i badan. Osrodku oferuja takze
codzienne wsparcie socjalne i psychologicz-
ne, ale przede wszystkim integruja wszystkie
strony zaangazowane w opieke nad pacjentem
i koordynuja ustugi medyczne, rehabilitacje,
dziatalnos¢ organdw pomocy spotecznej, pra-
cownikow o$wiaty i innych pracownikéw bez-
posrednio pracujacych z pacjentami. Centra
zasobow odgrywaja istotna role w poprawie
globalnej opieki spotecznej nad chorymi.

Niewatpliwie najwiekszym wyzwaniem dla UE
jest wtaczenie serwisu socjalnego do progra-
moéw narodowych realizowanych w poszcze-
gblnych krajach cztonkowskich. EURORDIS
wspiera te dziatania i oferuje pomoc we
wdrazaniu serwisu socjalnego do programow
narodowych, a takze promuje inicjatywy, granty
i projekty dedykowane rozwijaniu Specjalistycz-
nych Ustug Socjalnych jako elementu polityki
spotecznej na szczeblu unijnym i krajowym.

DyreRtywa transgraniczna
i europejskie sieci referencyjne

Zgodnie z art. 12 DYREKTYWY PARLAMEN-
TU EUROPEJSKIEGO | RADY 2011/24/UE
z dnia 9 marca 2011 r. w sprawie stosowania

praw pacjentéw w transgranicznej opiece
zdrowotnej [211] Komisja wspiera panstwa
cztonkowskie w rozwoju europejskich sieci
referencyjnych skupiajacych $wiadczeniodaw-
cow i centra wiedzy w panstwach cztonkow-
skich, w szczegdlnosci w zakresie chordb rzad-
kich. Sieci sg oparte na dobrowolnym udziale
ich cztonkéw, ktérzy uczestniczg w dziataniach
sieci i wnosza do nich swdj wktad zgodnie

z prawodawstwem panstwa cztonkowskiego,
w ktérym cztonkowie maja siedzibe. Sg one
zawsze otwarte dla nowych swiadczeniodaw-
cow, ktorzy chcieliby do nich przystapi¢, pod
warunkiem ze $wiadczeniodawcy ci spetniaja
wszystkie wymagane warunki i kryteria.

W dyrektywie Komisja zacheca panstwa
cztonkowskie, aby utatwiaty rozwdj euro-
pejskich sieci referencyjnych poprzez przy-
taczenie odpowiednich $wiadczeniodawcow
i centrow wiedzy na swoim terytorium oraz
przez zapewnienie przekazywania informacji
odpowiednim $wiadczeniodawcom i centrom
wiedzy na swoim terytorium, a takze poprzez
zachecanie $wiadczeniodawcow i centréow
wiedzy do udziatu w europejskich sieciach
referencyjnych.

Komisja okreslita wykaz szczegodlnych kry-
teridw i warunkow, ktére musza spetniac
europejskie sieci referencyjne oraz kryteria
i warunki, ktérych spetnienia wymaga sie od
Swiadczeniodawcow pragnacych wstapi¢ do
europejskiej sieci referencyjnej. Spetnienie
kryteriéw ma zagwarantowac, ze europejskie
sieci referencyjne:
posiadaja wiedze i biegtos¢ w zakresie
diagnozowania, obserwacji oraz, w razie po-
trzeby, zarzadzania przypadkami pacjentéw,
ktérych dokumentacja wskazuje na dobre
wyniki;
postepuja zgodnie z podejSciem
wielodyscyplinarnym;



oferuja wysoki poziom biegtosci i posiadaja
potencjat do wypracowania wytycznych

w zakresie dobrych praktyk i stosowania
pomiaru rezultatow i kontroli jakosci;
wnoszg wktad w badania naukowe;
organizuja dziatania w zakresie nauczania

i szkolenia; oraz Scisle wspotpracujg z inny-
mi centrami wiedzy i sieciami na poziomie
krajowym i miedzynarodowym.

Takze artykut 13 Dyrektywy jest w catosci
poswiecony chorom rzadkim. Zawiera on
deklaracje wsparcia Komisji dla wspoélnych
dziatan panstw cztonkowskich stuzacych
rozwojowi diagnostyki i potencjatu w zakresie
leczenia chordb rzadkich, w szczegdlnosci

w kontekscie rozpowszechniania informacji
na temat narzedzi bedacych do dyspozycji
pracownikow stuzby zdrowia, ktore maja

pomoc im w prawidtowej diagnozie choréb

rzadkich, a takze informacji o stworzonej przez

rozporzadzenie (WE) nr 883/2004 mozliwosci
zwrocenia sie przez pacjentdw cierpiacych

na rzadkie choroby do innych panstw czton-
kowskich o diagnoze i leczenie niedostepne

w panstwie cztonkowskim ubezpieczenia.

Rozpowszechnianie wiedzy na
temat choréb rzadRich - portal
ORPHANET

Portal internetowy ORPHANET jest Zrodtem
informacji na temat rzadkich choréb i lekéw
sierocych. Celem portalu obecnego w sieci od
1997 r. jest udzielanie wsparcia w procesach
diagnozy, opieki i leczenia pacjentéw z rzadkimi
chorobami poprzez udostepnienie informagji
jak najszerszemu gronu odbiorcow. [8] Wiek-
5z05¢ publikowanych informacji i dokumentow
dostepna jest w jezyku angielskim i francuskim,
jednak stopniowo zasoby ORPHANET sa

ttumaczone na inne jezyki. Niestety liczba doku-
mentoéw i informacji dostepnych w jezyku pol-
skim jest nadal ograniczona. Kazdego dnia portal
odwiedza ok. 20 tysiecy osob z 200 krajéw.

ORPHANET oferuje bezptatny dostep do
zbioréw danych dotyczacych chorédb rzadkich,
a takze stosowanych w ich leczeniu technolo-
gii medycznych. Sa to m.in.:
Spis rzadkich chordb i klasyfikacja chordb,
opracowane z wykorzystaniem istniejacych,
opublikowanych klasyfikacji eksperckich,
Encyklopedia chorodb rzadkich w jezyku an-
gielskim i francuskim, stopniowo ttumaczona
na inne jezyki,
Wykaz lekow sierocych na wszystkich eta-
pach rozwoju technologii,

Katalog zasobéw eksperckich, klinik, labora-
toriow medycznych, realizowanych aktualnie
projektéw badawczych, badan klinicznych,
prowadzonych rejestréw, funkcjonujgcych
sieci, platform technologicznych i organizacji
pacjentéw w dziedzinie rzadkich choréb dzia-
tajacych na obszarze krajow wspodttworzacych
ORPHANET,

Narzedzie wspierajace proces rozpoznania

choroby, dzieki ktéremu uzytkownicy moga

wyszukiwac i identyfikowac¢ oznaki i objawy

chordéb rzadkich,

Encyklopedia zalecen i wytycz-

ne dla intensywnej opieki medycznej

i anestezjologicznej;.

Zbior raportow tematycznych Orphanet
Raporty Series, koncentrujacy sie na naj-
wazniejszych tematach dotyczacych choréb
rzadkich, bezposrednio do pobrania ze

strony internetowe].

Co dwa tygodnie wydawany jest takze
biuletyn OrphaNews, ktéry zawiera przeglad
informacji o charakterze naukowym i poli-
tycznym dotyczacych rzadkich choréb i lekow
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sierocych. Biuletyn wydawany jest w jezyku
angielskim i francuskim.

ORPHANET jest prowadzony przez konsor-
cjum okoto 40 krajéw, Dziatania sa koordyno-
wane przez francuski zespot INSERM. Zespoty
krajowe sg odpowiedzialne za zbieranie
informacji na temat zasobow, z ktorych

moga korzystac pacjenci z chorobami rzad-
kimi: osrodkéw eksperckich, laboratoridw
medycznych, realizowanych aktualnie badan
naukowych oraz dziatan organizacji pacjentéw.
Wszystkie zespoty wspdttworzace ORPHA-
NET dziatajg zgodnie z procedurami zapewnia-
jacymi najwyzszy standard obstugi.

Francuski zespét koordynujacy jest odpo-
wiedzialny za infrastrukture ORPHANET,
narzedzia do zarzadzania projektem, kontro-
le jakosci, a takze spis i klasyfikacje chorob
rzadkich oraz encyklopedie choréb rzadkich
publikowane na stronie internetowe;.

Zarzad sktada sie z koordynatoréw ORPHA-
NET. Komitet Sterujacy sktada sie z przed-
stawicieli agencji i organow, ktére finansuja
podstawowe ustugi ORPHANET. Komitet jest
kierowany przez dyrektora departamentu
Inserm-ORPHANET, a jego gtéwnym zadaniem
jest takie ksztattowanie publikowanych tresci,
aby odzwierciedlaty one realizowane na szcze-
blach krajowych polityki lub strategie w dzie-
dzinie chordéb rzadkich. Komitet jest takze
odpowiedzialny za zarzadzanie projektem jako
catoscia i identyfikacja zrodet finansowania na
poszczegdlne aktywnosci.

Miedzynarodowy Komitet Doradczy sktada sie
z ekspertéw zaproponowanych przez Zarzad
oraz wskazanych przez Komitet Sterujacy.
Cztonkowie Zarzadu sa odpowiedzialni za
doradztwo dla Komitetu Sterujacego w zakresie
ogolnej strategii projektu. Z kolei Krajowe Rady

Konsultacyjne sktadaja sie z cztonkdw miano-
wanych przez odpowiednie instytucje na pozio-
mie krajowym i sa odpowiedzialne za dostar-
czanie ekspertyzy i informacji dla ORPHANET
Z poziomu poszczegdlnych krajéw.

Dziatania w zakresie infrastruktury i koordy-
nacji s finansowane wspolnie przez Inserm (z
budzetu francuskiego Narodowego Instytutu
Zdrowia i Badan Medycznych), francuska
Dyrekcje Generalng Zdrowia i Komisje Euro-
pejska. Niektore aktywnosci ORPHANET sg
specjalnie finansowane przez innych partne-
réw, natomiast dziatania krajowe na rzecz por-
talu finansowane sg przez instytucje krajowe
na podstawie odrebnych umow.

Sprawozdania z dziatalnosSci portalu sa two-
rzone kazdego roku. Dokumenty sg udo-
stepniane publicznie na stronie internetowe;j
ORPHANET. Dziatalnos¢ portalu ORPHANET
jest regulowana przez rozne komisje, ktére
niezaleznie od siebie nadzoruja projekt w celu
zapewnienia mu wysokiego poziomu spojnosci,
jakosci dynamicznego rozwoju.

IKodyfiRacja i wtasciwe
identyfiRowanie choréb rzadRich
we wszystRich systemach opieRi
zdrowotnej

Unia Europejska zaleca, aby we wszystkich
panstwach cztonkowskich rzadkie choroby
byty odpowiednio kodowane tak aby mozna
je byto odnalez¢ i zidentyfikowac we wszyst-
kich narodowych systemach refundacyjnych
i opieki zdrowotnej. UE zaleca, aby w krajo-
wych systemach opieki zdrowotnej stosowac
Miedzynarodowg Klasyfikacje Choréb (ICD),
przy jednoczesnym poszanowaniu procedur
krajowych.



Komisja wspiera prace w zakresie rzadkich
choréb w ramach procesu zmiany istniejacej
wersji 10 ICD (International Classification of
Diseases) w celu zapewnienia lepszej kodyfi-
kacji i klasyfikacji rzadkich choréb w kolejnej
wersji ICD, ktéra ma by¢ przyjeta przez WHO
w 2017 roku.

Orphanet Scisle wspotpracuje z WHO i aktyw-
nie uczestniczy w pracach nad rewizjg ICD

10. Orphanet opracowat wtasna klasyfikacje
chorob rzadkich odpowiadajaca potrzebom
klinicystow. Nomenklatura ta jest specyficzna
dla chordb rzadkich - kazda rzadka choroba ma
niepowtarzalny identyfikator o nazwie Orpha-
code. Zesp6t Orphanet jest liderem procesu
efektywnego wtaczania wszystkich rzadkich
chorob do klasyfikacji ICD-11.

Whprawdzie czes$¢ chorob rzadkich ma kody
ICD, ale w Polsce kodowanie ogranicza

sie czesto do rozrdzniania podstawowych
schorzen, bez rozwinie¢. Dlatego w praktyce
w wielu przypadkach niemozliwa jest identyfi-
kacja i analiza danych dot. poszczegdlnych jed-
nostek chorobowych - ich leczenia, przebiegu
i kosztow.

Wspieranie rejestrow
dotyczacych choréb rzadRich

i tworzenia europejskieg]
platformy na rzecz rejestrowania
choréb rzadRich.

Unia Europejska rekomenduje panstwom
cztonkowskim udziat w opracowywaniu unij-
nego spisu choréb rzadkich, specjalnych sieci
informacyjnych w tym zakresie oraz rejestrow
i baz danych do celéw epidemiologicznych.

Rejestry pacjentéw i bazy danych stanowig
gtdbwne narzedzia wspierajace rozwoéj badan
naukowych w obszarze choréb rzadkich,
poprawe opieki nad pacjentami a takze plano-
wanie nowych rozwigzan w systemie opieki
zdrowotnej. Tworzenie rejestréw moze byc¢
efektywnym narzedziem do tworzenia i kre-
owania sieci ekspertéw na poziomie lokalnym
i europejskim.

Kompletna lista istniejgcych w Europie reje-
strow choréb rzadkich jest dostepna na stronie
ORPHANET [8] i rzadkimi i gromadzenia danych.

EURORDIS - gtos pacjentéow
z chorobami rzadRimi

EURORDIS jest pozarzgdowa
organizacjg pacjencka, stanowigcg
Sojusz organizacji pacjentow

i osob indywidualnych, akRtywnych
w dziedzinie choréb rzadRich.

Jej dziatalnos¢ dedyRowana jest
poprawie jaRosci zycia wszystRich
0s06b zyjacych z chorobami rzadRimi
w Europie [9].

Organizacja ma swoje biura w Paryzu, Brukseli
i Barcelonie.

Organizacja ma na celu poprawe jakosci zycia
0s6b zyjacych z rzadkimi chorobami w Europie
poprzez udzielanie im wsparcia na poziomie
europejskim, wspieranie badan i rozwoju

w zakresie lekdw, utatwianie kontaktu miedzy
grupami pacjentéw, podnoszenie ich Swiado-
mosci, jak i wiele innych dziatan ukierunkowa-
nych na zmniejszenie wptywu rzadkiej choroby
na zycie pacjenta i jego rodziny.
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EURORDIS skupia 695 organizacji czton-
kowskich z 63 krajéw i reprezentuje ok. 30
milionéw pacjentéw dotknietych ponad 5000
réznych rzadkich choréb, ktorym udziela
wsparcia w Komisji Europejskiej oraz wobec
innych instytucji europejskich, ktére odpo-
wiadajg na potrzeby pacjentéw iich rodzin.
Organizacja odgrywa aktywna role w procesie
opracowywania i wdrazania zarowno strategii
krajowych jak i tych na szczeblu europejskim,
ktére przynosza realne rozwigzania dla osob
zyjacych z rzadkimi chorobami w zakresie pro-

filaktyki, diagnostyki, opieki, badan, rozwoju

lekéw, ustug spotecznych, informacji i edukacji.

EURORDIS posiada swoich przedstawicieli

w Komitecie Ekspertéw Unii Europejskiej ds.
wspoélnego dziatania w zakresie chordb rzad-
kich (EUCERD), a takze uczestniczy w pracach
wielu zespotow roboczych. Organizacja wspie-
ra promowanie krajowych planéw i strate-

gii w dziedzinie chordb rzadkich, do ktérych
opracowywania wezwata kraje cztonkowskie
Rada UE w zaleceniach z dnia 8 czerwca
2009 r. W ramach aktywnosci realizowa-
nych z EUCERD, przedstawiciele pacjentéw
sg liderami prac zespotu, ktorego celem jest
opracowanie zintegrowanego modelu pomo-
cy socjalnej i spotecznej przeznaczonej dla
pacjentow z chorobami rzadkimi.

Kolejna, niezwykle istotna rola, jaka petni
EURORDIS, jest wspieranie procesu opra-
cowywania lekow sierocych. Organizacja
wspotpracuje z Europejska Agencja Lekow
- jej przedstawiciele zasiadaja w komite-
tach odpowiadajacych za rejestracje lekow
sierocych. EURORDIS uczestniczy takze

w tworzeniu regulacji na poziomie UE, ktére
maja zachecac przemyst farmaceutyczny
do opracowywania i badan nad produkta-
mi leczniczymi dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi. EURORDIS jest tez zaangazowany

w wiele projektdw i dziatan na poziomie UE
skoncentrowanych na poprawie i wyréwny-
waniu dostepu pacjentdw do leczenia rzadkich
choréb na terenie Europy.

EURORDIS aktywnie promuje badania nauko-
we w obszarze chordb rzadkich. Organizacja
opracowata szereg dokumentéw, w ktorych
okreslita oczekiwania i role pacjentow w tym
zakresie. EURORDIS funkcjonuje tez jako
partner w wielu konsorcjach i komitetach zaj-
mujacych sie badaniami dot. chordb rzadkich,
a takze aktywnie uczestniczy w wielu projek-
tach badawczych.

Organizacja zainicjowata i koordynuje obchody
Miedzynarodowego Dnia Choréb Rzadkich,
ktory przypada zawsze ostatniego dnia lutego.
Coroczne wydarzenia zogniskowane wokot
tego wydarzenia - m.in. Europejska Konferen-
cja na temat Rzadkich Chorob i Lekdéw Siero-
cych (ECRD) - sa okazjg do wymiany informacji
i doswiadczen oséb zaangazowanych w dziata-
nia na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi.
Inicjatywy komunikacyjne, a takze materiaty
dostepne na stronie internetowej EURORDIS
wspierajg osoby i organizacje zainteresowane
problematykg chordb rzadkich w uzyskiwaniu
najbardziej aktualnych i istotnych informacji
dotyczacych tego obszaru.

EURORDIS promuje networking i dostar-

cza narzedzia, ktére wspieraja staty kontakt

i wymiane informacji pomiedzy pacjentami

i ich organizacjami. Prowadzi m.in. forum
RareConnect.org, ktére umozliwia zaintereso-
wanym interakcje w bezpiecznej moderowanej
przestrzeni. Organizacja wspiera takze funk-
cjonowanie i wspotprace specjalnych infolinii

i serwiséw pomocowych przeznaczonych dla
pacjentéw z chorobami rzadkimi na terenie
catej Europy.



CHOROBY RZADKIE
A ORGANIZACJA SYSTEMOW
OCHRONY ZDROWIA
W WYBRANYCH KRAJACH
EUROPY

Inicjatywy podejmowane na poziomie europejskim spowodowaty, ze kolejne kraje
pochylity sie nad problem pacjentéw z chorobami rzadkimi i rozpoczety wdrazanie
rozwigzan dedykowanych tej grupie chorych. Podstawowy postulat zwigzany z nadaniem
szczegllnej wagi tym problemom, stanowi fakt, ze pacjenci cierpigcy na choroby
rzadkie maja prawo do takiej samej dostepnosci, jakosci, stopnia bezpieczenstwa oraz
efektywnosci terapii, jak pacjenci chorujacy na inne schorzenia. W niniejszym rozdziale
przedstawiono w sposob przekrojowy podstawowe zatozenia (lub ich brak) dotyczace
rozwigzan systemowych w wybranych krajach Europy (Centralnej i Zachodniej).
Gtownym zatozeniem zestawienia byto przyblizenie gtéwnych zatozen oraz zalecen
w ramach Narodowych Planéw czy Strategii dla Choréb Rzadkich. Istotny jest fakt,
ze przedstawiane kraje w réznym stopniu wdrozyty rozwiazania, w zaleznosci od
istniejgcego systemu w zakresie wspierania opieki nad osobami przewlekle chorymi
oraz niepetnosprawnymi. Ponizsza ocena nie oddaje stanu funkcjonowania systemow,
lecz wskazuje jedynie na ich aspekty organizacyjne.
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POLSKA

W Polsce nie obowigzuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;

powszechnie uzywana jest jednak definicja zaproponowana przez

Unie Europejska, zgodnie z ktérg chorobami rzadkimi nazywamy

schorzenia wystepujace u nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb. Na definicje
te powotuje sie rowniez Ministerstwo Zdrowia. [1, 12]

W toku debat publicznych pojawiaty sie réwniez postulaty dotyczace
sformutowania definicji tzw. chordéb ultra rzadkich, czyliwystepujacych
u nie wiecej niz 1 na 50 000 oséb. [1]
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Populacja

Szacuje sie, iz w Polsce okoto 2 300 000 do
3 000 000 oséb dotknietych jest chorobami
rzadkimi. [13]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W Polsce nie zostat jak dotad wdrozo-

ny Narodowy Plan dla Choréb RzadRich.

[14] Narodowy Program Zdrowia na lata
2007-2015 réwniez nie zawiera bezposredniej
wzmianki o chorobach rzadkich i nie wyrdznia
ich w zaden sposaéb. [15]

W wyniku szerokich konsultacji w 2011 roku
w ramach inicjatywy Krajowego Forum na
rzecz terapii chorob rzadkich opracowane
zostaty systemowe zatozenia Narodowego
Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2013-
2017.[101, 103]. Pod koniec 2012 roku
powstat rowniez dokument ,Narodowy Plan
dla Choréb Rzadkich - mapa drogowa”, ktory
opracowat Zespot ds. Chordob Rzadkich przy
Ministrze Zdrowia. Dokument ten opisu-

je konieczne dziatania, ktére maja na celu
poprawe warunkéw zycia 0sob cierpigcych

na choroby rzadkie w Polsce. Wsréd kwestii,
ktore zostaty uwzglednione w dokumencie,
znalazty sie: problem diagnostyki choréb rzad-
kich, w tym badan przesiewowych i testéw
genetycznych, opieka medyczna nad pacjen-
tami z chorobami rzadkimi, zintegrowany
system wsparcia spotecznego dla pacjentow
iich rodzin, a takze nauka, edukacja i infor-
macja w zakresie tych schorzen, koniecznosc
utworzenia centralnego rejestru choréb
rzadkich, dyskutowano takze mozliwos¢ zlibe-
ralizowania podejscia do oceny efektywnosci
kosztowej lekow stosowanych w chorobach
rzadkich. [13, 17]

ZESPOL DS. CHOROB RZADKICH

Minister Zdrowia w lipcu 2008 r. wydat
zarzadzenie , na mocy ktérego zostat powo-
tany Zespot ds. Choréb Rzadkich. Zespét ten,
jako ciato opiniodawczo-doradcze, powotano
w celu zapewnienia dostepu do diagnostyki,
terapii i opieki pacjentom z chorobami rzad-
kimi. W sktad Zespotu wchodza przedstawi-
ciele NFZ, Departamentu Budzetu, Finansow
i Inwestycji oraz Departamentu Polityki Leko-
wej i Farmacji Ministerstwa Zdrowia, przed-
stawiciel Prezesa URPL, Prezesa AOTMIT, GIF,
a takze trzej przedstawiciele z grona naukow-
coéw-ekspertow i autorytetéw w dziedzinie
medycyny lub dziedzin pokrewnych, ktérych
wyksztatcenie, doswiadczenie i dorobek
zawodowy bedg przydatne w pracach Zespo-
tu; przedstawiciel Srodowisk lub organizacji
pozarzadowych zrzeszajacych osoby chore
na choroby rzadkie oraz etyk. W $wietle
zarzadzenia, cztonkiem Zespotu jest rowniez
Sekretarz powotywany przez Ministra sposrod
pracownikow Departamentu Polityki Lekowej
i Farmacji Ministerstwa Zdrowia. W takim
samym trybie sa powotywani pozostali czton-
kowie Zespotu. Zarzadzenie okresla gtowne



i ogélne zadania Zespotu bez okreslenia planu,
procedur i czasu dziatania. Gtéwne zadania
okreslono jako m.in. definiowanie, analiza oraz
formutowanie zalecen rozwigzywania bieza-
cych probleméw w realizacji polityki w zakre-
sie opieki i terapii chorych na choroby rzadkie,
w realizacji podstawowej oraz specjalistycz-
nej terapii i opieki nad chorymi na choroby
rzadkie. Zespodt miat sie zajmowac opracowy-
waniem, opartych na dowodach naukowych,
przejrzystych kryteridow finansowania ze
srodkéw publicznych innowacyjnych technolo-
gii lekowych. Pomimo iz wskazano, ze jednym
z waznych zadan Zespotu jest rekomendowa-
nie (niezaleznie od rekomendacji wydanych
przez Prezesa Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji) Ministrowi Zdrowia
terapii chordb rzadkich, nie znalazto to do tej
pory odwzorowania w ustawie refundacyjnej,
co sprawia, ze wptyw Zespotu na kwestie
zwiagzane z podejmowaniem decyzji byt fik-
cyjny. Obecnie jedynym ciatem rzeczywiscie
opiniujgcym leki sieroce czy leki w chorobach
rzadkich jest AOTMIT. W zatozeniu zadaniem
AOTMIT byto przedstawienie Zespotowi ds.
Choroéb Rzadkich informacji o poszczegol-
nych lekach sierocych, ich dziataniu, koszcie
terapii i skutkéw dla budzetu, w przypadku
finansowania leczenia danym lekiem sierocym
z funduszy publicznych. Zadaniem ZCR miata
by¢ ocena etyczna, spoteczna oraz polityczna.
Zespo6t ds. Chorob Rzadkich przedstawia Mini-
strowi Zdrowia koricowa opinie lub stanowisko
co do finansowania danej terapii. Zarzadzenie
nie wskazato jednak ani na prawna forme tych
opinii, ani tez ich wptyw na ostateczng decyzje
Ministra Zdrowia.

OsrodRi referencyjne

W Polsce do tej pory nie powotano
osrodRow referencyjnych
dedykRowanych leczeniu choroéb
rzadRich. Opieka zdrowotna
pacjentow cierpigcych na te choroby
nie posiada okreslonej struRtury
organizacyjnej, a leczeniem
pacjentow zwyczajowo zajmuja sie
placowRi akademicRie. [1]

W lipcu 2014 r. Rzecznik Praw Pacjenta
opublikowat liste placéwek medycznych, do
ktorych moga zgtosic sie osoby cierpigce na
choroby rzadkie. Lista zawiera spis 53 podmio-
tow leczniczych z catej Polski, podzielonych

na osrodki dla dzieci oraz dorostych. Nalezy
jednak zwrécic¢ uwage, iz nie wszystkie woje-
wodztwa maja placéwki medyczne dla pacjen-
tow cierpigcych na choroby rzadkie. [19]

Na terenie PolsRi dziatajg takze dwa osrodRi
dedyRowane wytgcznie pacjentom z cho-
robami rzadRimi. Pierwszy z nich urucho-
miono w 2012 roRu w KraRowie, zas drugi,
dedyRowany wytgcznie pacjentom pedia-
trycznym, w 2015 roRu w GdansRu. [20,21]

Badania w dziedzinie chordéb
rzadRich

Obecnie nie prowadzi sie krajowych projek-
tow badawczych na tym polu. Badania nad
chorobami rzadkimi sa finansowane w ramach
réznych krajowych grantéw i programow, brak
jednak funduszy dedykowanych badaniom nad
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chorobami rzadkimi. Okoto 10% projektéw,
ktore otrzymuja finansowanie, zwigzane jest
z chorobami rzadkimi. [1]

Polskie zespoty badawcze uczestnicza takze
w inicjatywie e-Rare oraz w 12 projektach
dotyczacych choroéb rzadkich finansowanych
w ramach 7 Programu Ramowego UE. [22,23]

Zrédha informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozone w 2005 roku Krajowe Forum na rzecz
Terapii Chorob Rzadkich ORPHAN petni role
krajowego porozumienia na rzecz organizacji
pacjentdw cierpiacych na choroby rzadkie

w Polsce. Jako organizacja parasolowa zrzesza-
jaca stowarzyszenia na rzecz chordb rzadkich,
Forum skupia obecnie 30 organizacji pacjentow
z chorobami rzadkimi i umacnia wspotprace
pomiedzy organizacjami pacjentdéw z chorobami
rzadkimi na szczeblu krajowym. Gtéwnym celem
Forum jest reprezentowanie wspolnego stano-
wiska polskich organizacji pacjentéw w czasie
rozmoéw dotyczacych organizacji systemu
zapewniajacego terapie i opieke dla pacjentéw
z chorobami rzadkimi, ktére prowadzone sg

z wiadzami i instytucjami panstwowymi. [24]

DZIALANIA ORPHANET W POLSCE

Od 2006 roku istnieje w Polsce specjalny
zesp6t Orphanet, ktoéry dziata przy Instytucie
“Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” w War-
szawie. Zespot zajmuje sie zbieraniem danych
na temat Swiadczen zwiazanych z chorobami
rzadkimi (poradnie specjalistyczne, labora-
toria medyczne, trwajace badania, rejestry,

badania kliniczne i organizacje pacjentow)

w Polsce, ktére wprowadzane sg do bazy
danych Orphanet. Od 2011 roku polski zesp6t
Orphanet prowadzi strone internetowg porta-
lu Orphanet w rodzimym jezyku. Aby utatwic
dostep do informacji na temat choréb rzadkich
i sierocych produktéw leczniczych, zespot
opracowat Polskg wersjg encyklopedii chorob
rzadkich Orphanet. [1,25]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istnieja w Polsce oficjalne
centra informacji na temat choroéb rzadkich. [1]

INFOLINIA POMOCY

Obecnie nie dziata zadna ogdélnokrajowa linia
pomocy dla choréb rzadkich. [1]

INNE ZRODLA INFORMAC)I

Informacje na temat choréb rzadkich znalez¢
mozna przede wszystkim na stronach interne-

towych organizacji pozarzadowych. [1]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Zaktad Genetyki Medycznej Instytutu ,Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka” prowadzi szeroko
zakrojong dziatalno$¢ edukacyjng i szkoleniowa,
w tym kursy szkoleniowe oraz nauczanie indywi-
dualne (w ramach specjalizacji z genetyki klinicz-
nej, pediatrii i endokrynologii), organizuje takze

3 razy do roku tzw. Spotkania Dysmorfologiczne.
[98, 110] W Instytucie organizowane sg rowniez
rézne odptatne kursy doskonalace - w tym kurs
pt.. ,Diagnostyka i zasady postepowania we
wrodzonych wadach metabolizmu’, obejmujacy
zagadnienia dot. choréb rzadkich. [27]



Od 2013 r. w warszawskim Centrum Medycz-
nym Ksztatcenia Podyplomowego dostepna
jest specjalizacja w dziedzinie pediatrii meta-
bolicznej. [1, 28]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Nie opracowano wytycznych dobrej praktyki
klinicznej w zakresie choréb rzadkich na pozio-
mie centralnym. [1]

IKodyfRacja

Oficjalnym systemem klasyfikacji jednostek
chorobowych jest ICD-10. Nie istnieje dedyko-
wany system, ktory utatwitby wtasciwe iden-
tyfikowanie pacjentdw z chorobami rzadkimi
w krajowych systemach opieki zdrowotnej.

W 2014 roku Ministerstwo Zdrowia wspodlnie
z oddziatami wojewddzkimi NFZ i Centralg
NFZ oraz we wspdtpracy z konsultantami
krajowymi i wojewddzkimi podjeto probe
stworzenia wstepnych klasyfikacji i wykazéw
choréb rzadkich w Polsce, w oparciu o istnie-
jace zrédta, w celu wypracowania docelowego
modelu rejestru chordb rzadkich. [1, 29]

Rejestry

Obecnie w Polsce nie prowadzi sie oddziel-
nego rejestru dedykowanego chorobom
rzadkim. [1]

Dane zbierane sa w 6 krajowych rejestrach
tematycznych:
rejestr wrodzonych wad rozwojowych;
rejestr pacjentéw z chorobami
nerwowo-miesniowymi;

rejestr pacjentéw z mukowiscydoza;

rejestr pierwotnych niedoboréw odpornoséci;
rejestr ciezkiej przewlektej neutropenii;
rejestr nowotworow. [1]

DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

ARtualnie w Polsce wyRonuje sie
obligatoryjne badania przesiewowe
noworodRéw w Rierunku 23 chorob
rzadRich oraz rzadRich wad
metabolicznych (Tabela 3).

W ramach Programu Badan Przesiewowych
Noworodkow w Polsce na lata 2015-2018,
planowane jest rozszerzenie panelu o kolejne
testy, majace wykry¢ nieprawidtowosci meta-
boliczne. [113] Projekt ten zostat zaaprobowany
przez Agencje Oceny Technologii Medycznych

i Taryfikacji na poczatku 2015 roku. [31 Na
realizacje projektu w pierwszym roku zabezpie-
czono w budzecie ponad 22 min PLN. [32]

Program Przesiewowych Badarh Noworodkéw
finansowany jest przez Ministerstwo Zdrowia
i koordynowany jest przez Instytut Matki

i Dziecka w Warszawie. [32] W Polsce dziata
osiem regionalnych osrodkéw badan przesie-
wowych: w Gdansku, Katowicach, Krakowie,
todzi, Poznaniu, Szczecinie, Warszawie i we
Wroctawiu. [33]
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Tabela 3.

Badania przesiewowe noworodRéw wykRonywane w Polsce [30]

SCHORZENIE/WADA METABOLICZNA

3-metylokrotonyloglicynuria
Kwasica glutarowa typu |
Kwasica glutarowa typu Il
Kwasica propionowa
Kwasica metylomalonowa
Kwasica izowalerianowa
Argininemia
Choroba syropu klonowego
Cytrulinemia typu |

Deficyt dehydrogenazy acylo-CoA s$redniotancuchowych,
dtugotancuchowych lub bardzo dtugotancuchowych kwaséw
ttuszczowych

Deficyt liazy HMG-CoA
Deficyt translokazy i transportera karnityny
Deficyt transferazy karnityno-palmitynowej typu i Il
Deficyt wielu karboksylaz
Fenyloketonuria
Homocystynuria
Mukowiscydoza
Tyrozynemia typu |

Wrodzona niedoczynno$c tarczycy

ROK WPROWADZENIA OBLIGATORYJNYCH BADAN

2013
2013
2013
2013
2013
2013
2013
2013
2013

2013

2013
2013
2013
2013
1985
2013
2009
2013
1995

Projekt rozszerzenia badan przesiewowych na lata 2015-2018

Kwasica argininowobursztynianowa
Cytrulinemia typu Il
Deficyt biotynidazy
Klasyczny niedobér CAH-21-hydroksylazy
Tyrozynemia typu Il

Wrodzony przerost nadnerczy

W Polsce funkcjonuje takze Program
Powszechnych Przesiewowych Badan Stuchu
u Noworodkow, koordynowany przez Uniwer-
sytet Medyczny w Poznaniu we wspdtpracy

z Wielka Orkiestra Swiatecznej Pomocy. [34]

BADANIA GENETYCZNE

Kompleksowa diagnostyke genetyczna oferuja
44 osrodki, ktére podpisaty umowy z NFZ,

a takze szereg prywatnych jednostek, ktére
testy genetyczne wykonuja odptatnie. [1, 35]
Woeg bazy Orphanet w Polsce dostepne sg testy

www.lazarsRi.pl

diagnostyczne dla 217 gendw w kierunku
okoto 323 chorob. [1]

W Polsce nie istniejg oficjalnie laboratoria
referencyjne. [1]

W razie niemoznosci wykonania badania
diagnostycznego na terenie kraju, NFZ moze
refundowac¢ wykonanie procedury poza grani-
cami na podstawie skierowania wystawionego
przez odpowiedniego konsultanta krajowego
badz regionalnego. [1]



Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zareje-
strowane na poziomie UE sg dostepne

Tabela 4.

w Polsce, przy czym refundacjg w roku 2015

objete byty 22 produkty. Produkty te finan-

sowane sa w catosci w ramach programow

lekowych lub chemioterapii, wyjatek stanowi

lek Firazyr, ktéry nie wchodzi do zadnego pro-

gramu i wydawany jest pacjentom za niewielka
optata ryczattows (3,20zt) (Tabela 4). [36]

LeRi sieroce ujete w wyRazie leRéw refundowanych w Polsce (stan na dzien O1.11.2015r.) [36]

LEK

Adempas

Atriance

Cystadane

Elaprase

Evoltra

Firazyr

Increlex

Mozobil

Myozyme

Naglazyme

Nexavar

Opsumit
Revatio

Revlimid
Sprycel
Tasigna

Tepadina

Vidaza

Tobi

Volibris
Vpriv

Yondelis

WSKAZANIE
Przewlekte zakrzepowo-zatorowe
nadcisnienie ptucne

Ostra biataczka limfoblastyczna
Chtoniak nieziarniczy rozlany z matych
komdrek
Chtoniak nieziarniczy rozlany
limfoblastyczny

Cigzkie wrodzone hiperhomocysteinemie
Mukopolisacharydoza typu Il

Ostra biataczka limfoblastyczna
Histiocytoza z komorek Langerhansa
niesklasyfikowana gdzie indziej,
Ostra biataczka szpikowa

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy

Ciezki pierwotny niedobor
insulinopodobnego czynnika wzrostu-1

Chtoniak
Szpiczak mnogi

Choroba Pompego
Mukopolisacharydoza typu VI

Nowotwory podscieliska przewodu
pokarmowego (GIST)
Rak watrobowokomaorkowy
Rak nerki

Tetnicze nadcisnienie ptucne
Tetnicze nadcisnienie ptucne
Szpiczak mnogi

Przewlekta biataczka szpikowa
Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)

Przewlekta biataczka szpikowa

Przeszczepienie komorek macierzystych
uktadu krwiotworczego

Zespoty mielodysplastyczne
Przewlekta biataczka mielomonocytowa
Ostra biataczka szpikowa

Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem
ptuc wywotanym przez P. aeruginosa

Tetnicze nadcisnienie ptucne
Choroba Gauchera typu |
Miesaki tkanek miekkich
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DOPLATA PACJENTA

nie

nie

nie

nie

nie

3,20 zt
nie
nie
nie
nie
nie
nie
nie
nie
nie
nie
nie

nie

nie

nie

nie

nie
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Terapia z wykorzystaniem lekow Cystadane,
Myozyme, Naglazyme, Vpriv mozliwa jest
wytacznie w wyniku kwalifikacji pacjenta przez
Zespo6t Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzad-
kich powotywany przez Prezesa NFZ. Kwali-
fikacja pacjenta do programu oraz weryfikacja
skutecznosci leczenia co 6 miesiecy odbywa
sie w oparciu o ocene stanu klinicznego
Swiadczeniobiorcy oraz ocene efektywnosci
zastosowanej terapii. [36]

Nie przewidziano specjalnego budzetu na
finansowanie sierocych produktow leczni-
czych oraz lekéw stosowanych w chorobach
rzadkich.

Obecnie na leRi sieroce NFZ w ramach

programow leRowych wydaje oR. 350 min zt [37].

www.lazarskRi.pl

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

W Polsce brak jest specyficznych kryteriow
refundacyjnych dla lekéw sierocych.

Minister Zdrowia odpowiada za negocjowanie
warunkow rynkowych dla produktow ubiegaja-
cych sie o refundacje. W decyzjach wspierany
jest przez Agencje Oceny Technologii Medycz-
nych i Taryfikacji, ktéra na podstawie wyni-
kow analiz HTA, okresla leczniczg i spoteczng
wartos¢ produktu leczniczego oraz opiniuje
zasadnosé jego finansowania.

O zniesienie progu optacalnosci w przypadku
terapii chorob rzadkich (ktorych zachorowal-

nos¢ nie przekracza wiecej niz 1 przypadek na
50 000 mieszkancow lub ktéra dotkniete jest

W ocenach farmakRoeRonomicznych,
prog opfacalnosci terapii

(w tym lekRami sierocymi) wynosi
3-Rrotnosc¢ PKB per capita w PLN/
QALY (oRoto 126 O00/QALY w roku
2015).[1, 38]

nie wiecej niz 700 oséb w kraju) bezskutecznie
apelowat w 2014 roku Parlamentarny Zespét
ds. Chordéb Rzadkich oraz Parlamentarny
Zespot ds. Onkologii. [39]

Ceny lekdéw sierocych w Polsce ustalane sg na
drodze negocjacji pomiedzy firma farmaceutycz-
ng a ptatnikiem, najczesciej z uwzglednieniem
instrumentéw podziatu ryzyka. [1, 38]

Obecne regulacje refundacyjne doprowadzity
jednak do sytuacji, ze w przypadku tanich
sierocych produktéw leczniczych niektorym
firmom farmaceutycznym nie optaca sie
wystepowac z wnioskiem refundacyjnym, gdyz
koszt przygotowania wniosku o refundacje
leku przez firme przekracza sama kwote refun-
dacji, jak byto w przypadku leku na chorobe

Wilsona. [40]

Ciggtosc leczenia

Wchodzac w petnoletnos¢ pacjenci najczesciej
musza zmieni¢ miejsce leczenia, bo system nie
refunduje juz dla nich $wiadczen w osrodkach
pediatrycznych. W uzasadnionych przypad-
kach i po uzyskaniu zgody NFZ osoby doroste
na wniosek $wiadczeniodawcy moga jednak
nadal kontynuowac w nich leczenie , nie jest
to jednak rozwiazanie dtugoterminowe i sto-
sowane gtéwnie w przypadku koniecznosci



hospitalizacii. W niektoérych przypadkach,

po osiggnieciu przez pacjenta 18 r.z., ptatnik
przestaje tez ptaci¢ za leki przyjmowane profi-
laktycznie. [41]

Specjalistyczna opieRa spoteczna

W Polsce nie funkcjonuje specjalistyczna
opieka spoteczna dedykowana wytacznie
pacjentom z chorobami rzadkimi. Dostep do
darmowych lub czesciowo dofinansowanych

ustug opiekunczych zapewniony jest zaréwno
w placéwkach rzadowych, jak i prywatnych.
Niektére z oficjalnych programéw opiekun-
czych wymagaja jednak, by pacjent miat status
osoby niepetnosprawnej. [1]

Centralnie finansowana jest réwniez integracja
dzieci o specjalnych potrzebach, w ramach
tzw. ,klas integracyjnych” w placéwkach
przedszkolnych i szkolnych. Pacjenci moga
réwniez korzystac z wyjazdow rehabilitacyj-
nych organizowanych przez pozarzadowe
fundacje i organizacje pacjentow. [1]
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StOWACJA

Na Stowacji nie obowiazuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;

powszechnie uzywana jest jednak definicja zaproponowana

przez Unie Europejska, zgodnie z ktérg chorobami rzadkimi

nazywamy schorzenia wystepujagce u nie wiecej niz 5 na
10 000 os6b [42]
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Populacja

Szacuje sie, iz na Stowacji okoto 300 000 osbéb
dotknietych jest chorobami rzadkimi. [43]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W styczniu 2011 roku w Ministerstwie Zdro-
wia zostata powotana grupa robocza, ktéra
prowadzita prace nad strategia dla poprawy
opieki zdrowotne] u pacjentéw z chorobami
rzadkimi. W pazdzierniku 2012 roku rzad
Stowacji przyjat zaproponowana strategie,
zgodnie z ktora, po doktadnym rozpoznaniu
sytuacji 0séb z chorobami rzadkimi, koniecz-
na bedzie implementacja rozwiagzan syste-
mowych do Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich, ktory finalnie miat powstac do
konca 2013 roku. [42]

We wrzesniu 2015 roRu przedtozono do Ronsultacji
spotecznych projeRt Narodowego Planu dla Choroéb
RzadRich na lata 2015-2020, zas 09 grudnia 2015 roku
projeRt ten zostat przyjety przez stowacRi rzad. [44]

www.lazarsRi.pl

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Uwzgledniono w nim 9 priorytetéw - podnie-
sienie $wiadomosci spotecznej, koniecznos$c
edukacji lekarzy oraz prowadzenie centralnego
rejestru chorob rzadkich. Przewidziano w nim
takze rozwdj osrodkéw referencyjnych wyspe-
cjalizowanych w diagnostyce i leczeniu choréb
rzadkich oraz poprawe dostepu do rehabilitacji

i specjalistycznej opieki spotecznej dla chorych

i ich rodzin. Zaktada sie takze zaangazowanie
Stowacji w projekty badawcze dotyczace chorob
rzadkich, w tym inicjatywy miedzynarodowe.
Realizacja postulatow w ciggu pierwszych dwadch
lat pochtonie €250 000, srodki majg zostac
zabezpieczone w budzecie panstwa. [45, 46]

OsrodRi referencyjne

Aktualnie na Stowacji opieka zdrowotna pacjen-
téw cierpigcych na choroby rzadkie nie posiada
okreslonej struktury organizacyjnej, nie istniejg
takze oficjalne wyspecjalizowane osrodki dla
choréb rzadkich. Opieke nad pacjentami spra-
wujg gtownie szpitale uniwersyteckie (Braty-
stawa, Banska Bystrzyca) oraz osrodki szpitalne
i przychodnie specjalistyczne specjalizujace sie
w danej dziedzinie (kardiologia, reumatologia,
onkologia, genetyka, choroby metaboliczne)
we wspotpracy z laboratoriami badawczymi
Stowackiej Akademii Nauk. [42]

Badania w dziedzinie choréb
rzadRich

Obecnie nie prowadzi sie krajowych projektow
badawczych na tym polu. [42]

Stowackie zespoty badawcze ze Stowackiej
Akademii Nauk oraz Krajowego Instytutu

Chorob Reumatologicznych biorg natomiast
udziat w projekcie finansowanym w ramach



7 Programu Ramowego UE dot. leczenia alkap-
tonurii. [47]

Zrédta informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozona w 2011 roku inicjatywa Slovak RD
Alliance petni role krajowego porozumienia

na rzecz organizacji pacjentow cierpiacych na
rzadkie choroby na Stowacji. Jako organizacja
parasolowa, zrzeszajaca stowarzyszenia na rzecz
choréb rzadkich, Slovak RD Alliance skupia 16
organizacji pacjentdw z chorobami rzadkimi

i umacnia wspotprace pomiedzy organizacjami na
szczeblu krajowym. Zadaniem Slovak RD Alliance
jest przede wszystkim aktywne promowanie
wiedzy nt. choréb rzadkich, walka o rowne trak-
towanie pacjentdéw z chorobami rzadkimi a takze
wspdtpraca z organami panstwowymi. [48]

DZIALANIA ORPHANET NA SLtOWACJI

Od 2006 roku istnieje na Stowacji specjalny
zesp6t Orphanet, ktéry dziata przy Dziecie-
cym Szpitalu Uniwersyteckim w Bratystawie.
Zespot odpowiada za gromadzenie informacji
na temat ustug w zakresie choréb rzadkich
(poradnie specjalistyczne, laboratoria medycz-
ne, trwajace badania, rejestry, badania klinicz-
ne i organizacje pacjentéw) na Stowacji, ktére
wprowadzane sg do bazy danych Orphanet.
Od 2011 roku stowacki zespdt Orphanet pro-
wadzi strone internetowa portalu Orphanet
w rodzimym jezyku. [42] Aby utatwic¢ dostep
do informacji na temat choréb rzadkich i siero-
cych produktow leczniczych, zespdt opra-
cowat stowacka wersja encyklopedii choréb
rzadkich Orphanet. [49]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istniejg na Stowacji

oficjalne centra informacji na temat chorob
rzadkich. [42]

INFOLINIA POMOCY

Obecnie nie dziata zadna ogdlnokrajowa linia
pomocy dla choréb rzadkich. [42]

INNE ZRODLA INFORMACII

Informacje na temat chordéb rzadkich znalez¢
mozna przede wszystkim na stronach interne-

towych organizacji pozarzadowych, w tym na
stronie Slovak RD Alliance. [42, 48]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Obecnie nie prowadzi sie regularnych kursow
szkoleniowych ani szkolenia podyplomowego
w dziedzinie choréb rzadkich. [42]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Wytyczne dobrej praktyki klinicznej na
poziomie centralnym zostaty przygotowane
dla mukowiscydozy, cukrzycy typu MODY,
choroby Wilsona oraz hemofilii. Opracowano
takze wytyczne dotyczace badan przesiewo-
wych noworodkéw oraz badan genetycznych.
Stowacja brata udziat w procesie tworzenia
miedzynarodowych wytycznych w zakresie
najlepszych praktyk molekularnej diagnostyki
genetycznej w cukrzycy typu MODY. [42]

Uczelnia Lazarskiego 2016 41



42

www.lazarskRi.pl

Tabela 5.

Badania przesiewowe noworodRéw wyRonywane na Stowacji

SCHORZENIE/WADA METABOLICZNA

Choroba syropu klonowego

Deficyt dehydrogenazy $redniotancuchowych, dtugotancuchowych
lub bardzo dtugotancuchowych kwasoéw ttuszczowych

Deficyt palmitylotransferazy karnitynowej typu i Il

Deficyt translokazy karnityna: acylokarnityna
Fenyloketonuria
Kwasica glutarowa typu |
Kwasica izowalerianowa
Mukowiscydoza
Wrodzona hiperfenyloalaninemia
Wrodzona niedoczynno$¢ tarczycy

Wrodzony przerost kory nadnerczy

IKodyfiRacja

Oficjalnym systemem klasyfikacji jednostek
chorobowych jest ICD-10. Nie ma dedyko-
wanego systemu, ktory utatwitby wtasciwe
identyfikowanie pacjentéw z chorobami
rzadkimi w krajowych systemach opieki zdro-
wotnej. [42]

Rejestry

Na Stowagcji istnieje szereg dobrze skonstru-
owanych rejestréw, ktore prowadzi National
Centre of Health Information (NCHI), przy czym
zbierajg one dane o szerszej grupie pacjentéw
niz tylko pacjenci z chorobami rzadkimi. NCHI
nadzoruje: rejestr wad wrodzonych, rejestr
pacjentéw onkologicznych, rejestr pacjentéw
z cukrzyca, rejestr zaburzen neurologicznych
oraz rejestr chronicznych choréb ptuc i rejestr
pacjentéw z mukowiscydoza [42, 50].

ROK WPROWADZENIA
OBLIGATORYJNYCH BADAN

2013

2013

2013
2013
1985
2013
2013
2009
2013
1985
2003

Obecnie trwa proces adaptacji
istniejacych rejestrow oraz identyfiRacji
pacjentéw z chorobami rzadRimi

(tu definiowane jako choroby
wystepujgce nie czesciej niz u 1 pacjenta
na 2000 osoéb) w celu utworzenia
jednego, centralnego rejestru
zbierajgcego dane wytacznie nt.
pacjentow z chorobami rzadRimi.

Ze wzgledu na powszechnie wykorzystywang
klasyfikacje jednostek chorobowych w systemie
ICD-10 istnieje obawa, iz nie wszyscy pacjenci
zostang zidentyfikowani. W nowo powstajgcym
rejestrze obok klasycznego kodowania plano-
wane jest takze wykorzystanie kodow OMIM
oraz Orpha. [42, 51]



DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodkow sg wyko-
nywane na Stowacji od 1985 roku. Do 2013
prowadzono badania w kierunku 4 choréb,
po czym rozszerzono diagnostyke o badania
w kierunku kolejnych 10 rzadkich wad meta-
bolicznych (z uzyciem metody tandemowej
spektrometrii mas) (Tabela 5). [42, 51]

Badania koordynowane sg przez 3 centra
regionalne i prowadzone sa przez osrodek
w Banskiej Bystrzycy bedacy cztonkiem
EUNENBS (European Union Network of
Experts on Newborn Screening). [42, 51]

Oprécz wymienionych choréb, kazdy noworo-
dek diagnozowany jest pod katem wrodzonej
gtuchoty oraz dysplazji stawow biodrowych.
Ponad 90% dzieci zaraz po urodzeniu diagno-
zowanych jest dodatkowo przy pomocy USG
w kierunku wrodzonych wad rozwojowych
osrodkowego uktadu nerwowego, niepra-
widtowosci uktadu sercowo-naczyniowego
lub uropatii zaporowej, przy czym nie jest to
czeécig oficjalnej polityki rzadu. [42, 51]

BADANIA GENETYCZNE

Testy diagnozujace choroby rzadkie oferuje

12 os$rodkéw genetyki klinicznej oraz 2 osrodki
onkogenetyki. Wg bazy Orphanet na Stowa-
cji dostepne sa testy diagnostyczne dla 49
genow i okoto 103 chordb. Na Stowacji nie

ma laboratorium referencyjnego w dziedzinie
diagnostyki genetycznej (42, 51].

Szczegdtowe przepisy regulujace odptatnosci

za wykonanie testéw genetycznych sa w trak-
cie opracowywania. W obecnej chwili koszty

wiekszosci badan ponosi chory. [42, 51]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Woszystkie sieroce produkty lecznicze zarejestro-
wane na poziomie UE s dostepne na Stowacji,
przy czym refundacja w roku 2015 objetych
byto 16 produktéw (Tabela 6) [52]. Pozostate leki
dostepne s3 dla pacjentéw na drodze czaso-
chtonnych indywidualnych negocjacji pomiedzy
ptatnikiem a firmami farmaceutycznymi. Dane na
temat lekow sierocych, jakie zostaty zakupione
przez ptatnika na indywidualny wniosek pacjen-
téw, sg nigjawne. [42, 52]

Wiekszos¢ sierocych produktéw leczniczych
umieszczonych w wykazie lekéw refundowa-
nych wydawana jest pacjentom bezptatnie,
w przypadku 3 terapii konieczna jest cze-
Sciowa doptata na poziomie 4-26%
(€105,04-€2 690,26). [42, 52]

Nie przewidziano specjalnego budzetu na
finansowanie sierocych produktow leczni-
czych oraz lekéw stosowanych w chorobach
rzadkich. [24, 53]

Obecnie Stowacja wydaje 4,5%
swojego budzetu leRowego na leRi
sieroce. [54]

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

Minister Zdrowia odpowiada za negocjowa-
nie warunkéw rynkowych dla produktow
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Tabela 6.
LeRi sieroce ujete w wyRazie leRéw refundowanych na Stowacji (stan na dzien 25.10.2015r.)
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LEK

Exjade

Inovelon
Kuvan

Myozyme

Nexavar

Nplate

Revatio

Revlimid

Sprycel

Tasigna

Tobi podhaler

Torisel

Vidaza

Volibris

VPRIV

Zavesca

www.lazarsRi.pl

WSKAZANIE

Przewlekte obciazenie zelazem w przebiegu ciezkiej postaci talasemii beta

Zespot Lennoxa i Gastauta

Hiperfenyloalaninemia u chorujacych na fenyloketonurie lub z niedoborem tetrahydrobiopteryny

Choroba Pompego

Rak watrobowokomaorkowy
Rak nerkowokomorkowy
Zréznicowany rak tarczycy

Przewlekta pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna
Tetnicze nadcisnienie ptucne

Szpiczak mnogi
Zespoty mielodysplastyczne zwiazane z nieprawidtowoscia
cytogenetyczna w postaci izolowanej delecji 5q

Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+)
Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)

Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+)
Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem ptuc wywotanym przez P. aeruginosa
Rak nerkowokomarkowy

Chtoniak z komérek ptaszcza

Zespoty mielodysplastyczne
Przewlekta biataczka mielomonocytowa
Ostra biataczka szpikowa

Tetnicze nadcisnienie ptucne

DOPLATA PACJENTA
nie
nie

€105,04
(8,57%)

nie
nie

nie

nie

nie

nie

nie

€449 .19
(20,41% ceny)

nie

nie

nie

Choroba Gauchera

Choroba Gauchera*

Choroba Niemanna-Picka typu C

ubiegajacych sie o refundacje, w tym sierocych
produktow leczniczych. W decyzjach wspiera-
ny jest przez Komitet ds. Kategoryzacji, ktory
na podstawie oceny skutecznosci, bezpieczen-
stwa i znaczenia stosowania leku, jak réwniez
oceny farmakoekonomicznej, okresla lecznicza
i spoteczng wartos¢ produktu leczniczego
oraz opiniuje zasadnos¢ jego finasowania

z budzetu panstwa. W ocenach farmakoeko-
nomicznych, prég optacalnosci terapii wynosi
35-krotnos¢ sredniego wynagrodzenia w €/
QALY (€28 840/QALY w roku 2015), przy
czym w przypadku choréb rzadkich, ktore
tutaj okresla sie jako schorzenia wystepujace

€2690,26
(26,45%)

nie

nie czesciej niz u 1 pacjenta na 100 000 osdb,
prog ten nie obowiazuje. [55]

Od 2012 roku, po wprowadzeniu nowych
zasad ubiegania sie o refundacje, na liste lekéw
refundowanych wprowadzono tylko dwa
sieroce produkty lecznicze (Tobi podhaler,
VPRIV). Obecnie przyjete kryteria refunda-
cyjne faworyzuja przede wszystkim techno-
logie wykorzystywane w chorobach o duzym
rozpowszechnieniu. W ustawie nie okreslono
zadnych dodatkowych zasad dotyczacych cho-
réb rzadkich, nie zdefiniowano takze pojecia
sierocego produktu leczniczego. [42]



CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Specjalistyczna opieRa spoteczna

Dostep do darmowych lub wspoétfinanso-
wanych przez panstwo ustug opiekunczych
zapewniony jest zaréwno w placéwkach
rzadowych, jak i prywatnych. Dla pacjentow
dostepne sa takze wyjazdy uzdrowiskowe,
mimo iz w warunkach kwalifikacji pacjentow
do leczenia uzdrowiskowego nie wymienia sie
choréb rzadkich. [42]
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tOTWA

Na totwie nie obowigzuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;

powszechnie uzywana jest jednak definicja okreslona przez

Unie Europejska, zgodnie z ktorg chorobami rzadkimi nazywamy

schorzenia, wystepujace u nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb,

ktore zagrazajg zyciu lub prowadza do przewlektego ubytku
zdrowia. [56, 57]
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Populacja

Szacuje sie, iz na totwie okoto 140 000 osdéb
dotknietych jest chorobami rzadkimi. [58]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

Narodowy Plan dla Choréb RzadRich na lata
2013-20I5 zostat opracowany przez grupe
roboczg, w Rtérej sktad wchodzili zarowno

przedstawiciele stuzby zdrowia, Ministerstwa
Zdrowia, jaR i organizacji pacjencRich. Plan
zaakRceptowano w 2013 roRu, nie zabezpieczajac
przy tym srodROw w budzecie na wprowadzenie
proponowanych zmian. [56, 57]

www.lazarsRi.pl

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Celem strategicznym planu byta poprawa
dostepu do informacji na temat choroéb rzad-
kich zaréwno dla pracownikéw stuzby zdro-
wia oraz pacjentow i ich rodzin, jak réwniez
stworzenie rejestru pacjentow cierpigcych na
choroby rzadkie. Duzy nacisk potozono takze
na problem zapobiegania i wczesnego wykry-
wania chordéb, zintegrowana opieke medyczng
i socjalng oraz ksztatcenie ustawiczne pra-
cownikow stuzby zdrowia w zakresie choréb
rzadkich. [56, 57, 59] Ze wzgledu na brak
funduszy, dziatania w ramach Planu przyjety
jednak charaRter organizacyjny i restruRtu-
ryzacyjny. Druga edycja planu na lata 2016-
2019 nie zostata do tej pory opracowana,
mimo wczesniejszych zapowiedzi. [60]

OsrodRi referencyjne

Na totwie opieRa zdrowotna pacjentow
cierpigcych na choroby rzadRie nie posiada
oRkreslonej struRtury organizacyjnej, nie
istniejg takRze oficjalne wyspecjalizowane
osrodRi dla choréb rzadkich. Opieke nad
pacjentami sprawuja przede wszystkim szpita-
le uniwersyteckie (Ryga). [14, 15]

Badania w dziedzinie chordéb
rzadRich

Badania nad chorobami rzadRimi nie zostaty
witaczone do priorytetowych RierunRéw
badan i rozwoju. W ramach budzetu panstwa
dostepne sg jednak srodki, ktdre przeznaczyc
mozna na badania w tej dziedzinie. Obecnie

na terenie totwy prowadzonych jest kilka pro-
jektéw badawczych nad chorobami rzadkimi,
gtownie w kooperacji z innymi krajami bat-
tyckimi. [56, 57] totewskie zespoty badawcze



uczestnicza takze w inicjatywie e-Rare

oraz w projekcie finansowanym w ramach

7 Programu Ramowego UE, dzieki ktoremu
Uniwersytet Stradinsa w Rydze wzbogaci¢ sie
ma o najnowoczesniejsze technologie, ktére
pomoga w diagnozowaniu i leczeniu infekcyj-
nych chorob rzadkich. [22, 61]

Zrédha informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozona w 2014 roku inicjatywa Latvian Rare
Diseases Alliance (LRSA) petni role krajowego
porozumienia na rzecz organizacji pacjentow
cierpigcych na choroby rzadkie na totwie. Jako
organizacja parasolowa zrzeszajaca stowarzy-
szenia na rzecz choréb rzadkich, LRSA skupia
5 organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi
i umacnia wspotprace pomiedzy organizacjami
na szczeblu krajowym. Zadaniem LRSA jest
przede wszystkim wspotpraca z organami
panstwowymi oraz promowanie wiedzy nt.
choréb rzadkich. [58]

DZIALANIA ORPHANET NA tOTWIE

Od 2012 roku istnieje na totwie specjalny
zespot Orphanet, ktoéry dziata przy Centrum
Kontroli i Prewencji Chorob (CDPC). Zespot
odpowiada za gromadzenie informacji na temat
ustug w zakresie choréb rzadkich (poradnie
specjalistyczne, laboratoria medyczne, trwaja-
ce badania, rejestry, badania kliniczne i organi-
zacje pacjentow) na totwie, ktére wprowadza-
ne sg do bazy danych Orphanet. [56, 57] Aby
utatwi¢ dostep do informacji na temat choréb
rzadkich i sierocych produktéw leczniczych,

zespot pracuje nad totewska wersja encyklo-
pedii choréb rzadkich Orphanet - obecnie
dostepne sg informacje dotyczace najczesciej
diagnozowanych schorzen - tj. rdzeniowego
zaniku miesni, wrodzonej dystrofii miesniowe;j
oraz dystrofii miesniowej Duchenne’a. [62]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istnieja na totwie ofi-
cjalne centra informacji na temat choréb
rzadkich. [56, 57]

INFOLINIA POMOCY

Obecnie nie dziata zadna ogdélnokrajowa linia
pomocy dla choréb rzadkich. [56, 57]

INNE ZRODEA INFORMACII

Informacje na temat chorob rzadkich mozna
znalez¢ przede wszystkim na stronach inter-
netowych pacjenckich organizacji, przy czym
wiekszos¢ z nich skupia sie wytacznie na
wybranych jednostkach chorobowych. [56, 57]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Wybrane choroby rzadkie sg prezentowane

i omawiane podczas podyplomowych kurséw
przeznaczonych dla lekarzy, nie opracowano
jednak programu skupiajacego sie gtéwnie
na tej problematyce. Z inicjatywy organizacji
pacjenckiej prowadzone sg takze regular-

ne spotkania edukacyjne i szkoleniowe dla
pracownikow stuzby zdrowia, ktérzy pracuja

z 0sobami z zaburzeniami krwawienia. [56, 57]
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WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Nie opracowano wytycznych dobrej praktyki
klinicznej w zakresie choréb rzadkich na pozio-
mie centralnym. W 2013 roku endokrynolodzy
skupieni wokot osrodkéw akademickich przy-
gotowali rekomendacje dla lekarzy podstawo-
wej opieki zdrowotnej, w ktérych w skréconej
formie przedstawiono informacje o rzadkich
chorobach endokrynologicznych i ich diagno-
styce. [56, 57]

IKodyfRacja

Oficjalnym systemem klasyfikacji jednostek
chorobowych jest ICD-10. W 2014 roku
wprowadzono takze pilotazowy program
kodyfikacji Orpha oraz OMIM przy oznaczaniu
wad wrodzonych oraz rzadko wystepujacych
nowotwordw. [56, 57]

Rejestry

Obecnie na totwie nie prowadzi sie oddziel-
nego rejestru chordb rzadkich, jednak zatoze-
nia Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich
przewiduja proces zcentralizowanego groma-
dzenia danych oraz identyfikacje pacjentéw
dotknietych tymi schorzeniami w dotychczas
prowadzonych zbiorach, tj.:

w rejestrze pacjentow cierpigcych na wy-

brane choroby (Register of Patients Suffering

from Certain Diseases), w tym na rzadko

wystepujace nowotwory oraz wady wrodzo-

ne, prowadzonym przez Centrum Kontroli

i Prewencji Choréb (CDPC),

w rejestrze wad wrodzonych, prowadzonym

w ramach rejestru urodzen,

w rejestrze nowotwordw, prowadzonym

w ramach Narodowego Planu Kontroli
Nowotwordw,

w rejestrze chorob serca, prowadzonym

w ramach Narodowego Planu Poprawy
Zdrowia Sercowo-Naczyniowego,

wsrod pacjentéw bioracych udziat w projek-
cie badania genomu populacji fotewskiej,
oraz w mniejszych rejestrach prowadzonych
przez szpitale uniwersyteckie i organizacje
pacjenckie. [56, 57]

DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodRow s3g
wyRonywane na totwie tylkRo w Rierunku
dwéch chorob rzadRich: fenyloRetonurii
(od 1987r.) oraz wrodzonej niedoczynnosci
tarczycy (od 1996r.). Badania te koordyno-
wane sa przez Centrum Kontroli i Prewencji
Choréb. [56, 57]

BADANIA GENETYCZNE

Testy genetyczne, wykRonywane
W oparciu o sRierowanie leRarsRie,
finansowane sg z budzetu panstwa.

Na terenie kraju wykonac je mozna w 3 o$rod-
kach. Wg bazy Orphanet testy diagnostyczne
dostepne sa dla 10 gendw i okoto 11 choraob,
przy czym w przypadku zagrozenia zycia, gdy
niemozliwe jest wykonanie badania, panstwo
umozliwia nieodptatne przeprowadzenie
testéw poza granicami kraju. [56, 57]



W niektorych przypadkach diagnostyke
genetyczna wykonuje sie bezptatnie w ramach
projektow naukowych we wspdtpracy

z totewskim Centrum Badan Biomedycznych
(m.in. diagnostyka zespotéw gruczolakowato-
$ci wewnatrzwydzielniczej - dotyczy zarowno
pacjentow, jak i ich rodzin). [56, 57]

Na totwie nie ma laboratorium referencyjnego
w dziedzinie diagnostyki genetycznej. [56, 57]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zarejestro-
wane na poziomie UE sg dostepne na totwie,
przy czym refundacja w roku 2015 objete byty
3 produkty sieroce. Preparaty te znalazty sie

na liscie refundacyjnej C, na ktéra wpisuje sie
leki, ktérych koszt przekracza €4 268,62 a ich
zakup jest w co najmniej 10% wspotfinansowany
przez firme farmaceutyczng odpowiedzialng za
produkt (Tabela 7). [56, 57, 63, 64]

Od 2009 roku mozliwe jest takze leczenie
sierocymi produktami leczniczymi dzieci

z chorobami rzadkimi w ramach specjal-
nego programu, ktory finansowany jest ze
srodkow publicznych. W ramach programu
w latach 2010-2014 sfinansowano leczenie

Tabela 7.

5 preparatami: Elaprase (mukopolisacharydoza
typu Il), Cystadane (homocystynuria), Increlex
(ciezki pierwotny niedobdr insulinopodobnego
czynnika wzrostu-1), Kuvan (fenyloketonu-
ria) oraz Aldurazyme (mukopolisacharydoza
typu ). [56, 57]

Pozostate leki dostepne sa dla pacjentow na
pisemny wniosek osrodka, w ktérym lecze-

ni sg pacjenci z chorobami rzadkimi, lub na
podstawie indywidualnej recepty, przy czym
jednostka chorobowa nie moze by¢ ujeta

w oficjalnym spisie chordb, dla ktorych dostep-
ne jest leczenie refundowane, lub w spisie tym
nie zapisano opcji leczenia. Rozwiazanie to
uniemozliwia dostep do najnowszych siero-
cych lekow - m.in. we wskazaniu przewlekta
pierwotna matoptytkowosc¢ immunologiczna
oraz przewlekta biataczka limfocytowa, gdyz
wskazania te widnieja w urzedowym spisie

i ustawowo przyporzadkowane jest im lecze-
nie alternatywne. [56, 57, 65]

Whioski o rozpoczecie indywidualnej refun-
dacji kieruje sie do Krajowej Agencji Lekow,
ktora autoryzuje zakup. Leczenie jest bezptat-
ne jezeli koszt rocznej terapii nie przekracza
€14 229 na pacjenta, w pozostatych przy-
padkach réznice musi pokry¢ sam leczony,
sponsor lub firma farmaceutyczna, co w kon-
sekwencji utrudnia realny dostep do najdroz-
szych terapii. [56, 57, 65]

LeRi sieroce ujete w wyRazie lekRéw refundowanych na totwie (stan na dzien 02.11.2015r.)

LEK WSKAZANIE LISTA DOPLATA PACJENTA
Mozobil Chioniaki C nie
Szpiczak mnogi
Sorveel Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) C nie
Y Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)
Tasigna Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) C nie
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W latach 2008-2011 leczenie sierocymi pro-
duktami leczniczymi na drodze indywidualnych
negocjacji prowadzono tacznie u 311 pacjen-
tow. Do najczestszych wskazan, w jakich
ubiegano sie o refundacje, nalezaty choroby
nowotworowe (50%) oraz choroby sercowo-
-naczyniowe (27%). Sredni roczny koszt terapii
z uzyciem sierocych produktéw leczniczych
wynosit €7904 na pacjenta. W analizowanym
okresie najczesciej wnioskowano o refundacje
leku Revatio, ktory stosowany jest w tetni-
czym nadcisnieniu ptucnym. [66]

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

Na totwie brak jest specyficznych kryteriow
refundacyjnych dla lekéw sierocych. Aby
produkt zostat wtaczony na liste lekéw refun-
dowanych, wymagana jest petna ocena leku
wg wszystkich kryteriow oceny technologii
medycznych. [56, 57]

Polityka cenowa zaktada, iz cena leku refundo-
wanego, w tym sierocego produktu lecznicze-
g0, nie moze by¢ wyzsza niz trzecia najnizsza
w krajach referencyjnych (Czechy, Dania,
Rumunia, Stowacja, Wegry) i nie moze przekra-
czac ceny leku w Estonii i na Litwie. [57]

CIAGLOSC LECZENIA

Pacjenci pediatryczni, otrzymujgcy leczenie oraz
opieke rehabilitacyjng w ramach panstwowego
programu leczenia choréb rzadRich u dzieci po

osiggnieciu wieku 18 lat, tracg wsparcie panstwa,

a dalsze leczenie sierocymi produRtami leczniczymi
odbywa sie na zasadach ogolnych lub na drodze

www.lazarskRi.pl

indywidualnych negocjacji. [57]

Specjalistyczna opieRa spoteczna

Dostep do darmowych lub wspoétfinanso-
wanych przez panstwo ustug opiekurczych
zapewniony jest zaréwno w placéwkach
rzadowych, jak i prywatnych. Dla pacjentow
dostepne sa takze wyjazdy uzdrowiskowe.
Istnieje takze rzadowy program wspierania
integracji spotecznej 0séb niepetnosprawnych
w $rodowisku szkolnym i w miejscach pracy,
zas od 2013 roku osobom niepetnosprawnym
(zaréwno dzieciom, jak i dorostym) przystuguje
darmowa pomoc asystenta kierowanego do
chorego przez gmine w wymiarze maksymalnie
40 godzin tygodniowo. Nie sa to jednak pro-
gramy dedykowane per se osobom z choroba-
mi rzadkimi. [56]



WIELKA BRYTANIA

W Wielkiej Brytanii nie obowigzuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;
interesariusze powszechnie uzywaja jednak definicji zaproponowane;j
przez Unie Europejska, zgodnie z ktérg chorobami rzadkimi nazywamy
schorzenia wystepujace u nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb. Poszczegolne
oddziaty NHS (Anglia, Szkocja, Walia) oraz HSC w Irlandii Pétnocnej jako
przypadki rzadkie, ktére wymagajg dostepu do wysokospecjalistycznej
opieki zdrowotnej, definiujg schorzenia/stany, ktére obserwuje sie u nie
wiecej niz 500 mieszkancéw rocznie. [67]
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Szacuje sie, iz w Wielkiej Brytanii na choro-
by rzadkie cierpi okoto 3 000 000 miesz-
kancow. [68]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W listopadzie 2013 roku przyjeto Narodowa
Strategie dla Choréb Rzadkich, ktérg pod-
pisali wszyscy czterej Ministrowie Zdrowia.
Strategia zawiera 51 zobowigzan wobec
pacjentow z chorobami rzadkimi, ktére maja
by¢ zrealizowane do 2020 roku. Zobowigza-
nia te majg szeroki zakres i obejmuja: diagno-
styke, dostep do informacji, poprawe opieki
zdrowotnej, utworzenie rejestréw chorych
oraz prowadzenie badan w tej dziedzinie. [67,
68] Aktualnie w kazdym z regionéw przed-
stawiono juz plany wdrozenia zobowiazan

i przystapiono do ich realizacji. [69-72] Powo-
tano takze specjalne Forum interesariuszy

z poszczegdlnych regionéw, w celu monitoro-
wania postepdw prac. [67]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

OsrodRi referencyjne

Na terenie WielRiej Brytanii
zloRalizowanych jest RilRanascie
centrow referencyjnych, Rtére
zajmujg sie diagnostyRg oraz
leczeniem choroéb rzadRich.

Centra te, w kazdym z regionéw niezaleznie,
wskazywane i oceniane sa przez specjal-

nie powotane komisje dziatajgce w ramach
oddziatow NHS i HSC. Cecha osrodkow
referencyjnych w WielRiej Brytanii jest
skRupienie RilRu—RilRudziesieciu wysoRo-
specjalistycznych swiadczen zdrowotnych
w jednym miejscu, co pozwala na wykRony-
wanie duzej liczby oRreslonych procedur,
a w RonsekRwencji prowadzi do uzysRania
lepszych wyniRow i osiggniecia biegtosci
w danej dziedzinie. [67]

Dziatalnos¢ lecznicza osrodkow referencyj-
nych w chorobach rzadkich finansowana jest
7 0godlnego budzetu NHS, za$ dziatalnos¢
naukowa i dydaktyczna z innych zrodet. [67]

Badania w dziedzinie choréb
rzadRich

Badania nad chorobami rzadkimi sg szeroko
wspierane w Wielkiej Brytanii. Finansowa-
nie badan ze $rodkow publicznych mozliwe
jest poprzez projekty prowadzone przez
Rady Badawcze (np. Medical Research Coun-
cil) oraz Narodowy Instytut Badan nad
Zdrowiem (NIHR). Budzet NIHR, jaki zostat



zabezpieczony na realizacje badan w danej
dziedzinie na lata 2012-2017, wynosi £800
milionéw. Dodatkowo, zgodnie z Narodowym
Planem dla Chorob Rzadkich w 2014 roku
swoja dziatalnos¢ w ramach NIHR rozpoczeto
Centrum BioResource - Rare Diseases, ktore
rekrutuje pacjentéw z chorobami rzadkimi oraz
ich krewnych. Celem programu jest:
skrocenie czasu potrzebnego na zdiagno-
zowanie pacjenta w przypadku choréb
rzadkich, ktérych przyczyna zostata juz po-
Znana, poprzez opracowanie nowych testow
diagnostycznych;
poznanie przyczyn rozwoju dziedzicznych
chorob rzadkich, dla ktérych dotychczas
nie zidentyfikowano podtoza genetyczne-
go. [67, 73]

W Centrum BioResource - Rare Diseases
wykorzystuje sie najbardziej innowacyjna
metode odczytywania sekwencji - tj. Sekwen-
cjonowanie Nowej Generacji (NGS). [73]

Na terenie Wielkiej Brytanii dziataja takze licz-
ne organizacje charytatywne, ktore wspieraja
finansowo badania, przy czym w kregu ich
zainteresowania sg przewaznie pojedyncze
jednostki chorobowe (m.in. dystrofia miesnio-
wa, mukowiscydoza, pecherzowe oddzielenie
sie naskorka). [67] Jednym z najwiekszych
niezaleznych sponsoréw badan w dziedzinie
chorob rzadkich jest takze miedzynarodowa
fundacja Wellcome Trust, ktéra - oferujac
szeroki zakres grantdw - wspiera inicjatywy
badawcze prowadzace do rozwoju innowacyj-
nych produktow leczniczych m.in. w alkapto-
nurii, homocystynurii, beta-talasemi i pseudo-
hipoaldosteronizmie, tetniczym nadcisnieniu
ptucnym. [67, 74]

Brytyjskie zespoty badawcze biora takze
udziat w ponad 60 projektach finansowa-
nych w ramach 7 Programu Ramowego UE

w dziedzinie chorob rzadkich, w tym prace
koordynuja w 14. z nich. [23] Wielka Brytania
nie uczestniczy w programie E-Rare. [67]

Zrédta informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACJI
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Do gtownych inicjatyw zrzeszajacych orga-
nizacje pacjentow w Wielkiej Brytanii naleza
Rare Disease UK (RDUK), Specialised Heal-
thcare Alliance (SHCA) oraz The Northern
Ireland Rare Disease Partnership (NIRDP). [67]

Zatozona w 2008 roku inicjatywa RDUK

petni role krajowego porozumienia na rzecz
organizacji pacjentdw cierpigcych na choroby
rzadkie w Wielkiej Brytanii. Jako organizacja
parasolowa, zrzeszajaca stowarzyszenia na
rzecz choréb rzadkich, skupia ponad 300
organizacji i grup wsparcia pacjentéw z choro-
bami rzadkimi, a takze przedstawicieli przemy-
stu farmaceutycznego oraz badaczy i orga-
nizacji naukowych. Do zadan RDUK naleza
m.in.: dziatania wspierajace implementacje
Narodowej Strategii dla Chordéb Rzadkich,
promowanie wiedzy nt. choréb rzadkich oraz
Scista wspotpraca z organizacjami panstwowy-
mi w rozpoznawaniu potrzeb pacjentéw iich
zaspokajaniu. [75]

Inicjatywa Specialised Healthcare Alliance
(SHCA\) zostata utworzona w 2003 roku.
Obecnie skupia 116 organizacji pacjenckich
oraz przedstawicieli przemystu farmaceutycz-
nego. Do jej gtdwnych celéw nalezy przede
wszystkim wywieranie realnego wptywu na
rozwdj i ksztatt swiadczen wysokospecjali-
stycznych oraz zasad dostepu do nich. [76]

Uczelnia Lazarskiego 2016 55



56

www.lazarskRi.pl

Porozumienie The Northern Ireland Rare
Disease Partnership (NIRDP) zostato zawarte
w 2012 roku i skupia organizacje pacjenckie
oraz indywidualnych pacjentéw, przedstawi-
cieli przemystu farmaceutycznego oraz lekarzy
z terenu Irlandii Potnocnej. Gtéwnym zada-
niem inicjatywy jest konstruktywna wspétpra-
ca z organizacjami rzadowymi, w celu znale-
zienia praktycznych rozwigzan, ktére poprawia
jakosc¢ zycia, leczenia i opieki dla osob z rzadki-
mi chorobami w Irlandii Pétnocnej. [77]

DZIALANIA ORPHANET W WIELKIEJ
BRYTANII

Od 2004 roku istnieje w Wielkiej Brytanii
specjalny zespdt Orphanet, ktory dziata przy
Uniwersytecie w Manchesterze. Zespot odpo-
wiada za gromadzenie informacji na temat
ustug w zakresie choréb rzadkich (poradnie
specjalistyczne, laboratoria medyczne, trwaja-
ce badania, rejestry, badania kliniczne i orga-
nizacje pacjentéw) w Wielkiej Brytanii oraz
Irlandii, ktére wprowadzane sg do bazy danych
Orphanet. Zespot brytyjskiego oddziatu
Orphanet bierze takze aktywny udziat w kon-
ferencjach naukowych i warsztatach na temat
chorob rzadkich. Wspotpracuje $cisle z orga-
nizacjami pacjenckimi oraz innymi instytucjami
zaangazowanymi w te tematyke. [67]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istnieja w Wielkiej Brytanii
oficjalne centra informacji na temat chorob
rzadkich. [67]

INFOLINIA POMOCY

Obecnie nie dziata zadna ogoélnoRrajo-

wa linia pomocy dedyRowana chorobom
rzadRim, przy czym poszczegolne wysoRo-
specjalistyczne centra medyczne prowadzg
loRalne infolinie dla swoich pacjentéw. Dzia-
talnos¢ ta inansowana jest z budzetu NHS.
[67] Infolinie dotyczace wybranych jednostek
chorobowych prowadzone sg takze przez
organizacje pacjenckie. [67]

INNE ZRODLA INFORMAC)I

Informacje na temat choréb rzadkich mozna
znalez¢ przede wszystkim na stronach inter-
netowych pacjenckich organizacji pozarzado-
wych, przy czym wiekszoé¢ z nich skupia sie
wytacznie na wybranych jednostkach choro-
bowych. [67]

Organizacja Unique, ktora zbiera informacje
nt. rzadkich choréb spowodowanych zabu-
rzeniami chromosomaéw, publikuje przyjazne
dla pacjenta, zweryfikowane przez ekspertow
ulotki dotyczace poszczegodlnych zaburzen.
Obecnie na stronie internetowej organizacji
mozna znalez¢ informacje dotyczace niemal
200 schorzen, a takze poradniki dla pacjentéw

i rodzin oséb chorych. [78]

SZKKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Grupa szkoleniowa Narodowego Instytutu
Badan nad Zdrowiem (NIHR) prowadzi szereg
regularnych szkolen w zakresie postepowa-
nia w chorobach rzadkich. Tematyka kurséw
obejmuje: przesiewowe badania prenatalne
oraz noworodkow, genetyke molekularna (dla
pracownikéw poradni genetycznych) oraz
genetyke molekularna w cytogenetyce i bioin-
formatyce (dla genetykdw klinicznych). [67]



WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Narodowy Instytut Badan nad Zdrowiem
(NIHR) we wspotpracy z europejskg siecig
osrodkow referencyjnych dla rozpoznawania

i leczenia rzadkich zespotow dysmorficznych
(DYSCERNE) opracowat wytyczne dotyczace
postepowania w chorobach: zespét Angelma-
na, zespot Kabuki, zespdt Noonan, zespot Wil-
liamsa, zespot delecji 22q11.2, achondroplazja,
nerwiakowtdkniakowatosé typu 1 2. [67]

Na stronach internetowych agencji NICE
(National Institute for Health and Care Excel-
lence), ktéra przygotowuje m.in. wytyczne
kliniczne obowigzujace w Anglii i Walii, znalez¢
mozna takze inne, zatwierdzone opracowania
dotyczace chordb rzadkich. [67]

IKodyfiRacja

Oficjalnym systemem klasyfikacji jednostek
chorobowych jest ICD-10. Zgodnie z Narodo-
wym Planem dla Choréb Rzadkich przewidzia-
ne jest wprowadzenie kodowania opartego na
systemie ORPHA lub HPO (The Human Phe-
notype Ontology) oraz okreslenie mozliwosci

Tabela 8.

implementacji tych systeméw do nowo opra-
cowywanego systemu ICD-11. [68]

Rejestry

W Wielkiej Brytanii prowadzonych jest niemal
90 rejestréw pacjentow dotknietych choroba-
mi rzadkimi, zaréwno o zasiegu narodowym,
jak i regionalnym. Rejestry prowadzone sg
przez jednostki publiczne, jak i podmioty
prywatne, z odptatnym dostepem do danych.
Liste rejestrow mozna znalez¢ na stronie
Orpha.net. [8]

DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodkow sa
wykonywane na terenie Wielkiej Brytanii

w kierunku minimum 5 chorob rzadkich, przy
czym zgodnie z zaleceniami Brytyjskiego
Narodowego Komitetu Badan Przesiewowych
(UK National Screening Committee) w Anglii

i Walii prowadzi sie rozszerzong diagnostyke
0 4 dodatkowe schorzenia (Tabela 8). [79-83]

Badania przesiewowe noworodkRéw wykRonywane w WielRiej Brytanii [80-83]

SCHORZENIE/WADA METABOLICZNA ANGLIA

Anemia sierpowata

AN

Choroba syropu klonowego

Deficyt dehydrogenazy $redniotarcuchowych
kwaséw ttuszczowych

AN

Fenyloketonuria
Homocystynuria
Kwasica glutarowa typu |
Kwasica izowalerianowa

Mukowiscydoza

SRR NEE R NERN

Wrodzona niedoczynno$¢ tarczycy

SZIKOCJA WALIA IRLANDIA POLNOCNA
v v v
_ v _
v v v
v v v
_ v _
_ v _
_ v N
v
v
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Dodatkowo, kazdy z noworodkdéw przebadany
jest pod katem wrodzonych wad serca (Anglia),
dysplazji stawow biodrowych (Anglia), za¢my
wrodzonej (Anglia), wrodzonej gtuchoty (Walia,
Szkocja, Irlandia Pétnocna) a w przypadku
chtopcow takze wnetrostwa (Anglia). [83-86]

BADANIA GENETYCZNE

W Wielkiej Brytanii badania genetyczne
dostepne sa w 33 Regionalnych Centrach
Genetycznych, zlokalizowanych przy szpita-
lach rejonowych. [87]

Zasady finansowania okreslane sg inaczej

w kazdym z regionow, przy czym w kazdym
przypadku ustugi specjalistyczne zamawiane

i opiniowane sg przez urzedy kontraktujgce
Swiadczenia. Jezeli okreslone testy genetyczne
nie sa dostepne w danym regionie, za$ wyko-
nuje sie je w innym, pacjenci spoza regionu
maja mozliwos¢ skorzystania z nich bezptatnie.
Badaniami diagnostycznymi moga by¢ objeci
takze cztonkowie rodziny chorego. [67]

Regionalne Centra Genetyczne sg czescig UK
Genetic Testing Network (UKGTN), ktérego
zadaniem jest wspieranie rownego dostepu
do genetycznych badan diagnostycznych dla
pacjentéw z chorobami rzadkimi. UKGTN
prowadzi audyty w laboratoriach, opiniuje
zasadnos$¢ wprowadzenia nowych testéw
genetycznych oraz doradza urzedom kontrak-
tujagcym $wiadczenia. Na stronie internetowej
UKGTN znalez¢ mozna takze liste wykonywa-
nych badan w poszczegdlnych osrodkach. [49]

Wg bazy Orphanet w Wielkiej Brytanii testy
diagnostyczne dostepne sg dla 738 gendéw
i okoto 833 chordéb. [67]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

WszystRie sieroce produRty lecznicze
zarejestrowane na poziomie UE sg dostepne
w WielRiej Brytanii, przy czym bezptatny
dostep do poszczegodlnych produRtow lecz-
niczych bardzo mocno r6zni sie w zalezno-
Sci od regionu, co prowadzi do RrytyRi tego

systemu. [67]

Do najwiekszej liczby sierocych produktow
leczniczych majg dostep mieszkancy Anglii
(niemal 60 lekow sierocych), zas najbardziej
ograniczony dostep obserwuje sie w Irlandii
Pétnocnej (12 lekdw sierocych w koszyku
Swiadczen) (Tabela 9). [89-94]

W Anglii dostep nieodptatny (nie uwzgled-
niajac optaty za recepte, w przypadku lekow
wykupowanych w aptece) do sierocych pro-
duktow leczniczych mozliwy jest:
w ramach swiadczen gwarantowanych, kto-
re zatwierdza i finansuje lokalnie angielski
NHS [89],
w wyniku implementacji zalecen agencji
NICE do koszyka $wiadczen gwarantowa-
nych, co nastepuje nie pdézniej niz 3 miesigce
po opublikowaniu rekomendacji [90],
w ramach Cancer Drug Found (CDF), gdzie
z wydzielonych Srodkéw budzetowych finan-
sowane sg innowacyjne technologie lekowe,
ktére sg zbyt kosztowne, by uzyskac¢ finan-
sowanie ze srodkéw publicznych w ramach
koszyka $wiadczen gwarantowanych [91],
na drodze indywidualnych negocjacji (Indi-
vidual Funding Request) [95], w tym mozliwe
jest leczenie z uwzglednieniem technologii
umieszczonych na liscie wysoko kosztowych
(High Cost Drug, HCD) [96, 971



Tabela 9.

W pozostatych regionach dostep do sierocych
produktow leczniczych mozliwy jest w ramach
Swiadczen gwarantowanych (z mozliwoscia
implementacji zalecert NICE) oraz na drodze
indywidualnych negocjacji z ptatnikiem.

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ REFUNDACII
SIEROCYCH PRODUKTOW LECZNICZYCH

W Wielkiej Brytanii, w zaleznosci od regionu,
istnieje kilka mechanizmow refundacji sierocych
produktow leczniczych (Tabela 10, s. 62). [98]

LeRi sieroce ujete w wyRazie lekRéw refundowanych na terenie WielRiej Brytanii [89-94]

LEK

Adcetris

Adempas

Arzerra

Atriance

Bosulif
Bronchitol

Carbaglu

Cayston

Cerdelga
Cometriq
Cystadane
Defitelio
Elaprase
Esbriet
Evoltra
Firazyr
Firdapse
Gazyvaro

Glybera

Iclusig

Imbruvica
Imnovid
Increlex

Inovelon

Kalydeco

WSKAZANIE ANGLIA
Chtoniak ziarniczy CD30+ v (CDF)
Tetnicze nadci$nienie ptucne v

Przewlekte zakrzepowo-zatorowe nadcisnienie

ptucne
Przewlekta biataczka limfocytowa v
Ostra blarizﬁj\lrrgsvl;\ast\/czna v (CDF)
Chtoniak limfoblastyczny T-komorkowy v (CDF)
Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) v (CDF)
Mukowiscydoza v
Hiperamonemia v
Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem ptuc
wywotanym przez v
P. aeruginosa
Choroba Gauchera v
Rak rdzeniasty tarczycy v (CDF)
Homocystynuria v
Zarostowa choroba zyt watroby v
Mukopolisacharydoza typu Il v
Idiopatyczne wtdknienie ptuc v
Ostra biataczka limfoblastyczna v (CDF)
Dziedziczny obrzek naczynioruchowy v
zespot miasteniczny Lamberta-Eatona v
Przewlekta biataczka limfocytowa 4
Rodzinny niedobor lipazy lipoproteinowej v
Przewlekta biataczka szpikowa v
Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)
Przewlekfa biafacz,ka limfocytowa v (CDF)
Chtoniak z komaérek ptaszcza
Szpiczak mnogi =
Ciezki pierwotny niedobor insulinopodobnego v
czynnika wzrostu-1
Zespot Lennoxa i Gastauta =
Mukowiscydoza v

SZKOCJA WALIA  IRLANDIA POENOCNA

v v v
v = v
v v =
v v -
v - -
v v _
v = _
v v v
- v -
v - _

v v
v o -
v -
v _
v v v
v v v
v - _
v v -
v v _
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LEK

Kanuma
Kuvan

Mepact
Mozobil

Myozyme

Naglazyme

Nexavar

Nplate

Ofev
Opsumit
Peyona
Revatio

Revestive

Revlimid

Savene

Scenesse
Signifor

Sirturo
Soliris
Sprycel
Strensiq
Sylvant
Tasigna

Thalidomide Celgene
Tobi Podhaler

Torisel

Translarna
Vidaza

Vimizim
Volibris
Vpriv
Vyndagel
Xagrid

60 www.lazarsRi.pl

WSKAZANIE

Deficyt lizosomalnej kwasnej lipazy

Hiperfenyloalaninemia u chorujacych
na fenyloketonurie lub z niedoborem
tetrahydrobiopteryny

Kostniakomiesak

Chtoniak
Szpiczak mnogi

Choroba Pompego
Mukopolisacharydoza typu VI
Rak watrobowokomaorkowy
Zréznicowany rak tarczycy

Przewlekta pierwotna matoptytkowos¢
immunologiczna

Idiopatyczne wtdknienie ptuc
Tetnicze nadci$nienie ptucne
Bezdech pierwotny u wczesniakdw
Tetnicze nadcisnienie ptucne
Zespot krotkiego jelita
Szpiczak mnogi

Zespoty mielodysplastyczne zwigzane
7 nieprawidtowoscia
cytogenetyczna w postaci izolowanej delecji 5q

Wynaczynienie antracyklin
Protoporfiria erytropoetyczna
Akromegalia
Choroba Cushinga
wielolekooporna gruzlica ptuc
Typowy zespot hemolityczno-mocznicowy
Przewlekta biataczka szpikowa
Hipofosfatazja
Wieloogniskowa choroba Castlemana
Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+)
Szpiczak mnogi

Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem ptuc
wywotanym przez
P. aeruginosa

Rak nerkowokomarkowy
Dystrofia mie$niowa Duchenne’a

Zespoty mielodysplastyczne
Przewlekta biataczka mielomonocytowa
Ostra biataczka szpikowa

Mukopolisacharydoza typu IVA
Tetnicze nadcisnienie ptucne
Choroba Gauchera
Amyloidoza transtyretynowa

Trombocytemia pierwotna

ANGLIA

v

v (CDF)
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Xaluprine

Yondelis

Zavesca

WSKAZANIE

Ostra biataczka limfoblastyczna
Rak jajnika wrazliwy na zwiazki platyny
Miesak tkanek miekkich
Choroba Gauchera®

Choroba Niemanna-Picka typu C

Polityka cenowa zaktada, iz cena ustalana jest
po negocjacjach miedzy regulatorem a produ-
centem, co pozwala lepiej odzwierciedli¢ war-
tos¢ leku oraz zachowac niezaleznos¢ agencji
prowadzacych ocene technologii, dopuszcza
takze mozliwos¢ podniesienia lub obnizenia
ceny leku w zaleznosci od rejestracji leku

w nowych wskazaniach lub w obliczu wynikéw
nowych badan klinicznych (flexible pricing).
Wielka Brytania stosuje takze system kontroli
zysku. Ceny sg posrednio kontrolowane przez
Program Regulowania Cen Farmaceutykow
(Pharmaceutical Price Regulation Scheme; PPRS),
ktory jest wynikiem porozumienia wynegocjo-
wanego pomiedzy Departamentem Zdrowia

a Stowarzyszeniem Brytyjskiego Przemystu
Farmaceutycznego. [99]

Ciagtosc leczenia

W WielRiej Brytanii uruchomiono oddziaty
dla pacjentow w wieRu dorastania, gdzie
leczenie odbywa sie zaréowno pod oRiem
pediatry, jaR i internisty. Zapewnione jest
takze ptynne przejscie pacjenta spod opieRi

jednej jednostRi do drugiej. [100]

ANGLIA

<X XX

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

SZKOCJA WALIA  IRLANDIA POENOCNA
v v -
v = _

* Produkt leczniczy przeznaczony w terapii chordb rzadkich bez statusu sierocego produktu leczniczego na terenie UE (produkt usuniety ze wspdélnotowego rejestru sierocych produk-
téw leczniczych po uptywie okresu wytqcznosci);

Specjalistyczna opieRa spoteczna

Dostep do darmowych ustug opiekuriczych
zapewniony jest przez panstwo w placéwkach
NHS oraz HSC. Wyjazdy rehabilitacyjne oraz
zajecia rekreacyjne organizowane sg takze
przez fundacje zrzeszajace pacjentéw, przy
czym najczesciej wymagana jest niewielka
optata za udziat. Programy integracji spo-
tecznej 0sob niepetnosprawnych podlegaja
finansowaniu z lokalnego budzetu. [67]
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FRANCJA

We Francji nie obowiazuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;

powszechnie uzywana jest jednak definicja zaproponowana

prze Unie Europejska, zgodnie z ktorg chorobami rzadkimi

nazywamy schorzenia wystepujace u nie wiecej niz 5 na
10 000 oséb. [101]
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W aktach prawnych wprowadzono i zdefinio-
wano natomiast pojecie ,niepetnosprawnos¢
rzadka’, jest to ztozenie kilku schorzen/standw,
czesto zwigzanych z uposledzeniem umysto-
wym, ktore obserwuje sie nie czesciej niz u 1
pacjenta na 10 000 mieszkarncéw. Do grupy
tej zaliczamy:

ciezkie zaburzenie stuchu wspoftistniejace

7 ciezkim zaburzeniem widzenia,

ciezkie zaburzenie widzenia lub ciezkie

zaburzenie stuchu wspotistniejace z inna

niepetnosprawnoscia,

ciezka dysfazje,

ciezka niepetnosprawnos$¢ wspofistniejaca

z przewlekta ciezkg badz postepujaca choroba

przewlekta (choroby mitochondrialne, choroby

metaboliczne, postepujaca choroba uktadu

nerwowego, ciezka padaczka). [101, 102]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Populacja

Szacuje sie, iz we Francji na choroby rzadkie
cierpi okoto 3 000 000 mieszkancow. [103]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

Francja byta pierwszym Rrajem

UE, w Rtérym przyjeto Narodowy
Plan dla Choréb RzadRich (2004 r)
i zabezpieczono srodRi w budzecie
na jego realizacje (ponad €100 min
na lata 2005-2008).

Plan, w ktérym uwzgledniono 10 obszaréow
priorytetowych, zostat w bardzo pozytyw-
nie przyjety przez wszystkich interesariuszy,
a zwtaszcza pacjentow. [101]

Na druga edycje Narodowego Planu dla
Chorob RzadRich, Rtory wstepnie miat
obejmowac lata 2011-2014, zabezpieczono
w budzecie €180 min. [62] Z Rohcem 2014
roRu oRres obowigzywania Planu zostat
wydtuzony do 2016 roku. [104] Obszary,
jakie szczegdlnie wyeksponowano w drugiej
edycji Planu, to poprawa jakosci opieki nad
pacjentami z chorobami rzadkimi, zwiekszenie
udziatu francuskich zespotéw badawczych

w projektach zwigzanych z tymi chorobami
oraz miedzynarodowa wspdtpraca w tej dzie-
dzinie. Zaplanowano podjecie 47 konkretnych
krokéw, ktore pozwola na realizacje Planu. Na
zakonczenie drugiej edycji zaplanowano audyt
osiggnie¢. [101]



We Francji obowigzuje obecnie takze 3 edycja
Narodowego Planu do Walki z Rakiem na lata
2014-2019, w ktérym uwzglednia sie takze
potrzeby pacjentéw z rzadkimi nowotworami
(m.in. poprawa dostepnosci Swiadczen). [105]
We wczesniejszej edycji Planu zdefiniowa-

no pojecie rzadkiej choroby nowotworowe;j,
zgodnie z ktéra sa to nowotwory diagnozo-
wane u mniej niz 6/100 000 osoéb rocznie; lub
wymagajace bardzo specjalistycznego leczenia,
ze wzgledu na ich nietypowe umiejscowienie
lub ztozony charakter. Druga edycja Planu do
Walki z Rakiem przyniosta takze ustruktury-
zowanie os$rodkéw zajmujacych sie leczeniem
rzadkich nowotworow. [101]

Sukcesem zakonczyta sie takze realizacja
Narodowego Planu dla Rzadkiej Niepetno-
sprawnosci 2009-2013, w ramach ktérego
poprawiono dostep do informacji nt. rzadkich
niepetnosprawnosci (zrealizowano z francu-
skim oddziatem Orphanet), ujednolicono dia-
gnostyke oraz proces kwalifikacji pacjentow do
tej grupy chorych, wytoniono osrodki referen-
cyjne w tej dziedzinie oraz wdrozono szczegdl-
ne zasady specjalistycznej opieki spotecznej
dla chorych z rzadka niepetnosprawnoscia.
[101] Obecnie trwa druga edycja Planu na lata
2014-2018, ktéra skupia sie na 4 priorytetach:
wsparcie procesu integracji, poprawa jakosci
7ycia oraz zapewnienie opieki niezaleznie od
grupy wiekowej chorego, rozwoéj osobisty
pacjentow z rzadkimi formami niepetnospraw-
nosci, a takze wspieranie badan prowadzonych
w tej dziedzinie. [106] Za implementacje Planu
odpowiada Narodowa Kasa Solidarnosci na
rzecz Samodzielnosci (CNSA). [101]

OsrodRi referencyjne

We Francji opiekRa zdrowotna pacjentow
cierpigcych na choroby rzadRie posiada

oRreslone struRtury organizacyjne. [101]

Wynikiem realizacji postulatéw umieszczo-
nych w 1 edycji Planu dla Chorob Rzadkich
2005-2008 byto powotanie przez Ministra Zdro-
wia 131 osrodrow referencyjnych oraz zabez-
pieczenie funduszy na ich dziatalno$¢. Kazdy
z osrodkow odgrywa kilka kluczowych rol:
Diagnozowanie i leczenie pacjentéw. Kazdy
z osrodkoéw petni funkcje centrum eksperc-
kiego w jednej chorobie rzadkiej lub okreslo-
nej grupie chorob, a takze funkcje centrum
pomocniczego dla pacjentéw kierowanych
Z regionu.
Opracowanie i aktualizacja wytycznych
dobrych praktyk klinicznych w dziedzinie
chordb rzadkich we wspdétpracy z agencja
HAS.
Koordynacja badan oraz gromadzenie
danych epidemiologicznych we wspotpracy
z Francuskim Instytutem Monitoringu Zdro-
wia (InVS).
Organizowanie szkolen i programow infor-
macyjnych dla pracownikéw stuzby zdrowia,
oraz pacjentow i ich rodzin we wspotpracy
z Narodowym Instytutem Prewencji i Eduka-
cji Zdrowotnej (INPE).
Koordynacja pracy pracownikow stuzby
zdrowia i pomocy spoteczne;.
Miejsce spotkan oraz punkt kontaktowy
dla organizacji pacjenckich i pracownikow
pomocy spotecznej. [101]

Aktualnie, zgodnie z zatozeniami 2 edycji
Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich,
osrodki referencyjne podlegajg corocznemu
audytowi, na podstawie wyniku ktérego Mini-
ster Zdrowia przedtuza oznaczenie osrodka
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jako referencyjnego oraz zapewnia finansowa-
nie jego dziatalnosci. [101]

Od 2008 roku powotywane sa takze regional-
ne centra eksperckie. Centra te wybierane sg
przez osrodki referencyjne, zas nominowane do
petnienia tej roli sg przez Regionalne Agencje
ds. Szpitali (ARH). Rolg centréw regionalnych
jest przejecie odpowiedzialnosci za diagno-
zowanie, leczenie i obserwacje pacjentéw
zamieszkujacych najblizszg okolice oraz party-
cypacja w zadaniach osrodkow referencyjnych,
ktorym podlegaja. W odrdznieniu od osrodkdw
referencyjnych centra regionalne nie otrzymuja
wsparcia finansowego przeznaczonego wytacz-
nie na dziatalno$¢ w dziedzinie choréb rzadkich,
nie podlegaja takze corocznym kontrolom.

Tabela 11.

Obecnie na terenie Francji znajduje
sie oRoto 500 regionalnych centrow
ekRspercRich. [62]

Od 2013 roku trwa proces taczenia osrodkow
referencyjnych oraz regionalnych centréow
eksperckich w sieci, ktore zajmuja sie homogen-
nymi grupami choréb rzadkich. W sieci te wta-
czane zostaja takze laboratoria, osrodki pomocy
spotecznej oraz organizacje pacjenckie. Proces
ten ma utatwi¢ wymiane do$wiadczen miedzy
jednostkami i tym samym usprawnic opieke nad
pacjentami. Obecnie osrodki podzielone sa na
23 grupy (Tabela 11). [107]

Podziat osrodRéw referencyjnych w dziedzinie choréb rzadRich wg obszaru zainteresowania i biegtosci [107]

WYROZNIONE OBSZARY BIEGLOSCI

Choroby rzadkie komérek macierzystych krwi oraz zaburzenia procesu erytropoezy

Choroby rzadkie w rozwoju mézgu

Dziedziczne choroby metaboliczne

Dziedziczne choroby serca

Immunohematologiczne choroby rzadkie

Mukowiscydoza i inne zaburzenia zwiagzane z biatkiem CFTR

Niepetnosprawnos¢ intelektualna spowodowana chorobami rzadkimi

Rzadkie choroby autoimmunologiczne lub autozapalne

Rzadkie choroby dermatologiczne

Rzadkie choroby endokrynologiczne

Rzadkie choroby gtowy, szyi, zebow

Rzadkie choroby naczyn krwionosnych z niewydolno$cig wielonarzadowa

Rzadkie choroby narzadéw zmystu

Rzadkie choroby nerek

Rzadkie choroby nerwowo-miesniowe

Rzadkie choroby neurologiczne z zaburzeniami funkcji poznawczych oraz ruchowych

Rzadkie choroby ukfadu kostnego

Rzadkie choroby uktadu oddechowego

Rzadkie choroby watroby

Rzadkie wady rozwojowe jamy brzusznej i klatki piersiowej

Rzadkie wady rozwojowe kregostupa, miednicy i zwieracza odbytu

Rzadkie zaburzenia krwotoczne spowodowane defektami czynnikow krzepniecia

Stwardnienie zanikowe boczne



We Francji powotano takze osrodki referen-
cyjne specjalizujgce sie w diagnozowaniu

i leczeniu rzadRich nowotwordéw u pacjentéw
dorostych, przy czym srodki na ich finansowanie
zostaty w tym przypadku zapewnione w ramach
Narodowego Planu do Walki z Rakiem.

W 2014 roRu aRredytowano 14 Rrajowych sie-
ci, Rtére w swoich struRturach sRupiajg zaréow-
no osrodek referencyjny, jak i regionalne
centra eRspercRie, specjalizujg sie w leczeniu
homogennych grup nowotworoéw rzadRich;
akredytowano taRze 4 Rrajowe sieci zajmu-
jgce sie anatomig patologiczng (Tabela 12).
Certyfikaty wydawane sg na okres 3 lat. [108]

OsrodRi referencyjne w rzadRich chorobach
nowotworowych petnig bardzo podobna role

jakR osrodRi dla chorob rzadRich, przy czym

Tabela12.

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

w tym przypadRu wprowadzono obowigzRo-
wa referencyjnos¢ rozpoznawania (diagno-
styRi). [69]

We Francji w latach 2011-2013 powotano tak-
ze 4 centra eksperckie, ktore zajmuja sie proble-
matyka rzadkiej niepetnosprawnosci. [109]

Badania w dziedzinie chorob
rzadRich

Badania nad chorobami rzadkimi sg szeroko
wspierane w Francji. Finansowanie badan ze
srodkéw publicznych mozliwe jest poprzez
projekty prowadzone przez Krajowa Agencje
ds. Badan (ANR), Narodowy Instytut Zdrowia

Podziat osrodRéw referencyjnych w dziedzinie rzadRich choréb nowotworowych wg obszaru zainteresowania i biegtosci [108]

WYROZNIONE OBSZARY BIEGLOSCI

Sieci osrodkéw zajmujace sie diagnostyka oraz leczeniem rzadkich choréb nowotworowych

Miesaki tkanek miekkich

Rzadkie ztosliwe nowotwory neuroendokrynne

Guzy oligodendrogleju klasy IV

Rzadkie nowotwory laryngologiczne

Rak grasicy i grasiczak

Rzadkie nowotwory jajnika

Rzadkie nowotwory otrzewnej

Pierwotny chtoniak o$rodkowego uktadu nerwowego

Chtoniak zwigzany z celiakig

Oporne nowotwory tarczycy

Nowotwory trofoblastu

Nowotwory nerki w zespole von Hippla-Lindaua

Rak nadnerczy

Chtoniaki skory

Sieci zajmujace sie anatomia patologiczna (diagnostyka)

Miesaki tkanek miekkich

Ztosliwy miedzybtoniak optucnej i otrzewnej

Nowotwory neuroendokrynne
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i Badan Medycznych (INSERM), a takze
w ramach programu ministerialnego skierowa-
nego do szpitali klinicznych. [101]

Na badania w zakresie nauk podstawowych
nad chorobami rzadkimi w latach 2005-2011
przeznaczono €113 mln, co pozwolito na
zrealizowanie 327 projektéw. Badania kliniczne
nad chorobami rzadkimi otrzymaty natomiast
wsparcie w wysokosci €2 min w 2010 roku (36
projektow), €8,3 min (23 projekty) w 2011 oraz
€8,5 min (21 projektéw) w roku 2012. [101]

W 2012 roRu, w ramach dziatan wyznaczonych
w 2 edycji Narodowego Planu dla Choréb

RzadRich, powotano francuska

Fundacje ds. Chordob RzadRich

(Fondation maladies rares), Rtérej dziatania
wspotfinansowane sg przez szpitale uniwersytecRie,

www.lazarskRi.pl

organizacje naukRowe oraz pacjencRie.

Do podstawowych zadan Fundacji nalezy inte-
gracja osrodkow i ekspertéw, koordynowanie
prac naukowych, a przede wszystkim finanso-
wanie projektéw badawczych. [110]

Fundacja w latach 2012-2014 sfinansowata:
100 projektow, ktorych celem byta identyfi-
kacja podtoza genetycznego choréb rzadkich
oraz poznanie mechanizmu powstawania
zaburzen tego typu (budzet: €1,7 min);

70 innowacyjnych projektow prowadza-
cych do opracowania nowych metod
terapeutycznych,

oraz 10 projektéw, ktorych celem byto
okreslenie wptywu choréb rzadkich na
psychologiczne i spoteczne funkcjonowanie
pacjentdw, ich rodzin i opiekundw. [110]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Fundacja angazuje sie réwniez w projekty
badawcze na arenie miedzynarodowej. Wraz

z TWAS (The World Academy of Sciences)
wspiera badania prowadzone w dziedzinie
choréb rzadkich w krajach rozwijajacych sie.
[101] Wraz z osrodkami w Wielkiej Brytanii,
Stanach Zjednoczonych, Kanadzie oraz EORTC
francuska Fundacja wspottworzy takze inicja-
tywe dotyczaca projektowania badan klinicz-
nych dla rzadko wystepujacych nowotwordw
- IRCI (The International Rare Cancers Initiative),
pierwsze dziatania tej grupy ukierunkowane sa
na nowotwory $linianek, gruczolakoraki jelita
cienkiego, miesaki narzadu rodnego, czerniaka
gatki ocznej oraz raka pracia. [101, 111]

IKrajowa Agencja ds. Badan finansuje
natomiast dziatania programu RaDiCo,
Rtérego gtéwnym celem jest prospeRtywne
zbieranie i analizowanie obszernych danych
fenotypowych pacjentéw z chorobami
rzadRimi. Zbierane i przetwarzane sg dane
anatomiczne (wyniRi obrazowania medycz-
nego), biochemiczne, moleRularne, itp.
Zebrane informacje zostang wyRorzystane
w celu oRreslenia Rorelacji fenotyp/genotyp,
poszerza wiedze o historii naturalnej cho-
roby, pomoga w oRresleniu mechanizméw
patofizjologicznych i wskaza by¢é moze na
nowe mozliwosci terapeutyczne. Na reali-
zacje tego projeRtu zabezpieczono ponad
€10 min do Ronca 2019 roku. [112]

Francuskie zespoty badawcze biorg takze
udziat w ponad 100 projektach finansowanych
w ramach 7 Programu Ramowego UE w dzie-
dzinie choroéb rzadkich. [101] Francja jest
partnerem programu E-rare. [2]



Zrédta informacji na temat
chorob rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozona w 2000 roku inicjatywa Alliance
Maladies Rares petni role krajowego porozu-
mienia na rzecz organizacji pacjentow cier-
piacych na rzadkie choroby we Francji. Jako
organizacja parasolowa, zrzeszajaca stowarzy-
szenia na rzecz choroéb rzadkich, skupia 202
organizacje pacjentow z chorobami rzadkimi

i umacnia wspotprace pomiedzy organizacjami
na szczeblu krajowym. [113] Do gtéwnych
zadan porozumienia nalezy przede wszystkim
zwiekszanie Swiadomosci i wiedzy nt. choréb
rzadkich w spoteczenstwie oraz w srodowisku
lekarskim. Wynikiem prac jest m.in.: opracowa-
nie kompleksowego przewodnika dla chorych
iich rodzin, przygotowanie pakietéw informa-
cyjnych i pomocy szkolnych dla nauczycieli

i rowiesnikéw dzieci z chorobami rzadkimi,

a takze opracowanie zasad programow tera-
peutycznych i edukacyjnych. [101]

DZIALANIA ORPHANET WE FRANCIJI

Od 1997 roku we Francji istnieje specjalny
zesp6t Orphanet, ktoéry dziata przy Narodo-
wym Instytucie Zdrowia i Badan Medycznych
(INSERM). Zespdt odpowiada za gromadzenie
informacji na temat ustug w zakresie choréb
rzadkich (poradnie specjalistyczne, labora-
toria medyczne, trwajace badania, rejestry,
badania kliniczne i organizacje pacjentow) we
Francji, koordynuje prace innych europejskich
oddziatéw oraz odpowiada za uaktualnienia
encyklopedii choréb rzadkich oraz listy lekdw
sierocych. [62] Francuski zespot Orphanet pro-
wadzi strone internetowa portalu Orphanet

w rodzimym jezyku. Aby utatwi¢ dostep do
informacji na temat choroéb rzadkich i siero-
cych produktéw leczniczych, zespdt opra-
cowat francuskg wersjg encyklopedii chorob
rzadkich oraz redaguje newsletter, ktéry do
uzytkownikow platformy rozsytany jest regu-
larnie dwa razy w miesigcu. [101]

Zespot Orphanet opracowuje takze informacje
nt. rzadkich niepetnosprawnosci wywotanych
chorobami rzadkimi, sg to dane unikatowe

i w wielu przypadkach wczesniej nigdzie nie
zostaty zebrane. Gromadzone sa takze dane
nt. rzadkich choréb nowotworowych. [101]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istnieja we Francji oficjalne
centra informacji na temat choréb rzadkich.
[101] Wiadomosci na temat rzadkich chorob
nowotworowych zebrane sg natomiast na
stronie Krajowego Instytutu Onkologicznego
we Francji (INCA). [114]

INFOLINIA POMOCY

We Francji dziata prowadzony przez wykwa-
liikowany zespdt serwis informacyjny Mala-
dies Rares Info Services, w ramach ktérego
obstugiwana jest infolinia, czat internetowy
oraz skrzynka mailowa. W czasie rozméw
mozna uzyskac informacje nt. choréb rzadkich,
specjalistycznych Swiadczern medycznych,
badan naukowych i klinicznych, chory i jego
rodzina porozmawia¢ moze tez o codziennych
problemach i zyciu osobistym, zawodowym.
Gwarantowana jest petna dyskrecja oraz
anonimowosc¢. Infolinia dziata od poniedziat-
ku do piatku. Koszty rozmowy to tylko koszt
jednego impulsu, niezaleznie od czasu trwania
potaczenia.
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Jest to pierwsza infolinia medyczna we
Francji, Rtéra uzyskata certyfiRat jaRosci
ISO900L. [115]

INNE ZRODtA INFORMAC)I

Jednym z dodatkowych zrodet informaciji

o chorobach rzadkich, a w szczegélnosci o spe-
cyficznych jednostkach chorobowych, sg karty
informacyjne wydawane chorym. System ten
zostat wprowadzony w czasie pierwszej edycji
Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich.

IKazdy z chorych otrzymuje Rarte informacyjng
dotyczacga jego choroby wraz ze specyficznymi dla
pacjenta danymi a takze z uwagami dla pracownikRow
stuzby zdrowia o szczegdlnych zaleceniach w opiece
i RrotkRa informacja dla oséb postronnych, Rtére np.
pomagajg choremu w czasie zdarzenia nagtego. Karty
wydawane sg w osrodRach referencyjnych. [101,116]

www.lazarskRi.pl

Uruchomiono takze specjalng platforme
sRierowang do pracowniRow jednostekR
oswiatowych - Integrascol, na stronach
Rtoérej znalez¢ mozna informacje o cho-
robach przewleRtych (w tym o chorobach
rzadRich), Rtére spotRa¢ mozna u dzieci

w wieku przedszRkolnym i szRolnym. Platfor-
ma ta, oprécz przystepnego opisu jednostki
chorobowej i procesu leczenia, skupia sie
przede wszystkim na wptywie choroby na
mozliwosci edukacyjne dzieci oraz proces ich
integracji z réwieénikami. Strona ta pomaga
nauczycielom dopasowac metody edukacyjne,
zawiera takze szereg porad, jak radzi¢ sobie

z ewentualnymi problemami, poruszane sg
takze tak specyficzne kwestie, jak organizacja

egzamindw czy wycieczek szkolnych dla klas,
w ktérych uczg sie dzieci dotkniete choroba
rzadka. [117]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

W toku studiéw medycznych studenci 3 roku
medycyny na wybranych uczelniach maja
mozliwos¢ uczestniczy¢ w 30. godz. kursie
poswieconym w catosci tematyce choréb rzad-
kich. Zajecia prowadzone sa przez specjalistow
praktykow oraz przez przedstawicieli organi-
zacji pacjenckich. [101] Aktualnie Francuska
Fundacja ds. Chorob Rzadkich we wspdtpracy
Z uniwersytetami opracowuje program zajec
akademickich, ktére bytyby dla studentow
obowiagzkowe, ujednolicone i koncentrowaty sie
wytacznie na tematyce chordb rzadkich. [101]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Na stronie internetowej rzagdowej agencji HAS
opublikowano 60 dokumentéw zawieraja-
cych wytyczne w zakresie dobrych praktyk
klinicznych w dziedzinie chorob rzadkich. [118]
Kazdy z dokumentdéw dotyczy jednej jednostki
chorobowej, jej diagnostyki oraz przedstawia
sugerowany schemat leczenia. Dokumenty te
przygotowywane sg przez centra referencyj-
ne, w przysztosci podlega¢ maja okresowe;j
walidacji oraz uaktualnieniom. Wedtug zatozen
drugiej edycji Planu dla Chordb Rzadkich do
konca 2016 roku powinno powstac 200 takich
opracowan. [101]

W 2010 roku, réwniez na stronach HAS, opu-
blikowano wytyczne dotyczace postepowania
w nowotworach trofoblastu. Opracowanie
powstato we wspotpracy z Krajowym Insty-
tutem Onkologicznym (INCA). [119] W przy-
padku innych nowotwordéw rzadkich wytyczne



praktyk klinicznych znalez¢ mozna na stronach
poszczegdlnych osrodkéw referencyjnych. [101]

IKodyfiRacja

Oficjalnym systemem RlasyfiRacji jednostekR
chorobowych jest ICD-10, jednakR w przypad-
Ru chorob rzadRich, zgodnie z zatozeniami
drugiej edycji Planu, w szpitalach uzywa-

ny jest takRze system Rodowania OMIM

oraz HPO. Kodowanie z wyRorzystaniem
wymienionych RlasyfiRacji utatwia autorska
platforma LORD. [101, 120]

Rejestry

Wynikiem realizacji postulatéw pierwszej edycji
Planu dla Choréb Rzadkich byto stworzenie

12 krajowych rejestrow chordb rzadkich.
Powstaty zbiory danych nt. pacjentow z talase-
mia, chorobg Gauchera, histiocytoza, wrodzona
neutropenia, chorobg Pompego, mukowuscy-
doza, atrezja drég zotciowych, atrezjg przetyku,
tetniczym nadcisnieniem ptucnym, dziedzicz-
nymi zaburzeniami uktadu immunologicznego,
dziedzicznym zespotem przyzwojakow w zwigz-
ku z mutacjg gendéw SDH, oraz z wrodzonym
zaburzeniem mechanizmu krzepniecia krwi. [101]
Dodatkowo, kazdy z powotanych osrodkow

Tabela 13.
Badania przesiewowe noworodRéw wykRonywane we Francji

ROK WPROWADZENIA

SCHORZENIE OBLIGATORYJNYCH BADAN
Fenyloketonuria 1972
Mukowiscydoza 2002
Wrodzona niedoczynno$¢ tarczycy 1978
Wrodzony przerost kory nadnerczy 1995
Anemia sierpowata 1985%/1995**

* Francuskie kolonie zamorskie;
** Francja kontynentalna, dotyczy tylko noworodkéw z grupy ryzyka

referencyjnych byt zobligowany do gromadzenia
danych epidemiologicznych nt. choréb rzadkich
w ramach programu CEMARA. Do progra-

mu przystapity ostatecznie 62 osrodki, ktore

do 2014 roku zarejestrowaty ponad 235 tys.
pacjentow i 4 tys. chorob rzadkich. [121]

Druga edycja Planu dla Choréb Rzadkich
przyniosta jednak duze zmiany, zdecydowano
o utworzeniu Centralnego Rejestru Choréb
Rzadkich (BNDMR). [101] Jego gtowng funkcja
jest gromadzenie danych epidemiologicznych,
co pozwoli zoptymalizowa¢ praktyke lekarska
oraz polityke zdrowia publicznego. Zadaniem
drugorzednym rejestru jest rekrutacja pacjen-
tow do programu RaDiCo oraz badan klinicz-
nych. [101, 121, 122] W przeciwienstwie

do poprzedniego programu rejestr BNDMR
jest lepiej zabezpieczony przed kilkakrotnym
wpisywaniem tego samego pacjenta dzieki
wprowadzeniu minimalnego zbioru danych, jaki
potrzebny jest do wpisu. W rejestrze umiesz-
czane sg rowniez dane cztonkdéw rodziny
chorego. [122]

W przypadku rzadkich choréb nowotworowych
rejestr pacjentéw prowadzi kazdy z osrodkdéw
referencyjnych. Do korica 2012 roku zareje-
strowano 14 tys. chorych. [101]

DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodkdéw sa
wykonywane we Francji w kierunku 5 choréb
rzadkich (Tabela 13). [123] W 2011 roku HAS
zalecit rozszerzenie pakietu o test w kierunku
deficytu dehydrogenazy sredniotancuchowych
kwasow ttuszczowych, jednak do tej pory
zmiany nie zostaty wprowadzone. [101, 124]
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Od 2007 roku kazdy z noworodkéw poddawa-
ny jest takze badaniom w kierunku wrodzonej
gtuchoty. [125]

BADANIA GENETYCZNE

Weg bazy Orphanet we Francji dostepne sg
testy diagnostyczne dla 1472 gendw i okoto
1606 chordb. [101] W 2014 roku na terenie
Francji dziataty 64 laboratoria cytogenetycz-
ne, 54 laboratoria genetyki molekularnej oraz
25 laboratoriéw onkogenetycznych. Dostep
do badan na podstawie skRierowania od
leRarza specjalisty jest dla pacjenta bez-
ptatny. Badaniami moze by¢ objeta takze
rodzina chorego. [126, 127]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zare-
jestrowane na poziomie UE sg dostepne we
Francji, przy czym refundacja w roku 2015
objete byty 53 produkty (Tabela 14). [128]

Wiekszos¢ sierocych produktéw leczniczych
umieszczonych w wykazie lekéw refundowanych
i dostepnych w aptekach wydawana jest pacjen-
tom bezptatnie, w przypadku 8 terapii konieczna
jest czeSciowa doptata na poziomie 35-85%
(Tabela 12). [128] Leczenie szpitalne z uzyciem
sierocych produktow leczniczych rozliczane jest
natomiast w ramach JGP (jednorodne grupy
pacjentéw), lub - w przypadku produktéw wyso-
ce kosztownych - w ramach odrebnie skatalogo-
wanych $wiadczen. [101, 129]

We Francji mozliwa jest takze terapia z wyko-
rzystaniem produktu leczniczego, ktory nie
ma jeszcze oficjalnego dopuszczenia do obrotu

na terenie UE (compassionate use). Lek ten
musi spetnic¢ jednak kilka kryteriéw: leczenie
nie moze by¢ odroczone; nie ma alternatywy
terapeutycznej; skutecznos¢ i bezpieczenstwo
leku sa silnie domniemane na podstawie wyni-
kéw badan klinicznych (procedura czasowej
autoryzacji dla grupy chorych) lub wynikajg

z opublikowanych danych naukowych oraz
wiedzy (procedura czasowej autoryzacji dla
indywidualnego pacjenta), zas sam chory nie
moze by¢ leczony w badaniu klinicznym. [101,
130] Sposréd obecnie refundowanych siero-
cych produktéw leczniczych ponad 70% z nich
uzyskato we Francji czasowg autoryzacje przed
oficjalnym dopuszczeniem do obrotu. [130]

Whprowadzono takze pojecie ,tymczasowej
rekomendacji” (RTU), za ktérej wydanie odpo-
wiada Narodowa Agencja Bezpieczenstwa
Lekow i Produktéw Medycznych. Status ten
moga otrzymac leki, ktére stosuje sie poza
wskazaniem (off-label), w przypadku braku
innej alternatywy terapeutycznej. Zauwazyc¢
przy tym nalezy, iz mimo statusu RTU leki te
nie sa refundowane w nowym wskazaniu do
czasu zaopiniowania przez agencje HAS, co
jest dziataniem szeroko krytykowanym. [101,
130] Obecnie na liscie lekow z tymczaso-

wa rekomendacja znajduje sie jeden sierocy
produkt leczniczy - Thalidomide Celgene,
ktory stosowany moze by¢ poza wskazaniem
(szpiczak mnogi) w leczeniu naciekow limfocy-
tarnych Jessnera-Kanofa, a takze w przebiegu
choroby Behceta. Na liscie znajduja sie takze
leki stosowane powszechnie, z tymczasowg
zgoda na uzycie poza wskazaniem w przebiegu
takich chorob rzadkich, jak: zespét Angelnama
(melatonina), zespdt Takayasu (infliksimab),
choroba Randalla (bortezomib). [131]



Tabela 14.
LeRi sieroce ujete w wyRazie lerRéw refundowanych we Francji (stan na dzien 19.11.2015 r.) [128, 129]

. DOPLATA
LEK WSKAZANIE DOSTEPNOSC PACJIENTA

Adcetris Chtoniak ziarniczy CD30+ v (poza JGP) =
Adempas Tetnicze nadci$nienie ptucne v -
Arzerra Przewlekta biataczka limfocytowa v (poza JGP) -
s O Coriak Imfoblastycam Taomeriowy ¥ {poza IGP) -
Bosulif Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) 4 -
Carbaglu Hiperamonemia v’ (poza JGP) -

Coyian Mukowiscydoza z bakteryjny;nefjg?j(f?;em ptuc wywotanym przez P. v 359%
Syl Gruczolakorak po’racizl;izo:)arl(zj:fykowo—zomd kowego e -
Cystadane Homocystynuria 4 =
Dacogen Ostra biataczka szpikowa 4 -
Defitelio Zarostowa choroba zyt watroby 4 -

Diacomit Ciezka miokloniczna padaczka niemowlat v 35%
Elaprase Mukopolisacharydoza typu Il v (poza JGP) -

Esbriet Idiopatyczne wtdknienie ptuc 4 85%
Evoltra Ostra biataczka limfoblastyczna v (poza JGP) -
Firazyr Dziedziczny obrzek naczynioruchowy v’ (poza JGP) -
Firdapse Zespot miasteniczny Lamberta-Eatona v -
Gliolan Glejak ztosliwy v -
et Prze_wlekia bi_a%aczka szpikowa v B

Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)

Imnovid Szpiczak mnogi 4 -
Increlex Ciezki pierwotny niedobdr insulinopodobnego czynnika wzrostu-1 v -

Inovelon Zespot Lennoxa i Gastauta v 35%

Kalydeco Mukowiscydoza 4 35%
Kuvan Hiperfen\/loalarﬂnemia u chorujacych n.a fenyloketonurie lub v -

z niedoborem tetrahydrobiopteryny
Mozobil Szpicczginriiiogi v (poza JGP) -
Myozyme Choroba Pompego v (poza JGP) -
Naglazyme Mukopolisacharydoza typu VI v (poza JGP) -
Nexavar Rak watrobowokomérkowy v B
Rak nerkowokomarkowy

Nplate Przewlekta pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna v 35%
Orphacol Wrodzone nieprawidtowosci syntezy pierwotnych kwaséw zoétciowych v -
Revatio Tetnicze nadci$nienie ptucne 4 -
Revestive Zespot krotkiego jelita 4 -

Szpiczak mnogi
Revlimid Zespoty mielodysplastyczne zwigzane z nieprawidtowoscia v =
cytogenetyczna w postaci izolowanej delecji 5q

Savene Wynaczynienie antracyklin v (poza JGP) -
Signifor Choroba Cushinga v =

Siklos Niedokrwisto$¢ sierpowatokrwinkowa v 35%
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LEK

Soliris
Sprycel

Tasigna

Tepadina

Thalidomide Celgene

Tobi Podhaler

Torisel

Vidaza

Vimizim

Volibris

Votubia

Vpriv
Vyndagel
Xagrid

Xaluprine
Yondelis

Zavesca

www.lazarsRi.pl

WSKAZANIE

.. DOPLATA
DOSTEPNOSE

PACJENTA
Atypowy zespot hemolityczno-mocznicowy v (poza JGP) -
Przewlekta biataczka szpikowa v B
Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+)
Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) -
Przeszczepienie komorek macierzystych uktadu krwiotworczeg v =
Szpiczak mnogi =
Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem ptuc wywotanym przez P. v 35%
aeruginosa ?
Rak nerkowokomorkowy v (poza JGP) -
Zespoty mielodysplastyczne

Przewlekta biataczka mielomonocytowa v’ (poza JGP) -

Ostra biataczka szpikowa
Mukopolisacharydoza typu VA v (poza JGP) -
Tetnicze nadci$nienie ptucne 4 -

Naczyniakomies$niakottuszczak w przebiegu stwardnienia guzowatego

Gwiazdziak podwysciétkowy olbrzymiokomarkowy w przebiegu 4 -

stwardnienia guzowatego
Choroba Gauchera v (poza JGP) -
Amyloidoza transtyretynowa v -
Trombocytemia pierwotna 4 =
Ostra biataczka limfoblastyczna 4 -
Rak jajnika wrazliwy na zwiazki platyny v -

Miesak tkanek miekkich lpezaCF)

Choroba Niemanna-Picka typu C 4 -

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

We Francji brak jest specyficznych kryteriow
refundacyjnych dla lekéw sierocych. Aby pro-
dukt zostat wtaczony na liste lekdw refundowa-
nych, prowadzona jest ocena leku wg kryteriéw
oceny technologii medycznych, przy czym

w tym przypadku obecnie nie jest wymagana
ocena kosztéw-efektywnoséci. Ostateczng
decyzje o wtaczeniu leku na liste refundacyjna
podejmuje Minister Zdrowia. [38, 132-134]

Obecnie agencja HAS oceniajac leki, (w tym
produkty sieroce) okresla najpierw wartos$c
terapeutyczng leku, kalkulowana jako SMR
(Service Medical Rendu) i w ten sposob stwier-
dza, czy nowy lek moze by¢ uznany za innowa-
cje i jaka moze by¢ stopa refundacji. W ocenie
SMR bierze sie pod uwage: skutecznos¢ kli-
niczna oraz bezpieczenstwo terapii, istniejace
alternatywy terapeutyczne i znaczenie danego
produktu w ogdélnej strategii leczenia, ciezkosé¢
choroby, w ktoérej dany produkt jest wskazany,
czy jest przewlekta i czy mozna jej zapobie-
ga¢, oraz znaczenie dla zdrowia publicznego.
Dla lekéw, ktore HAS uzna za niezastgpione

i szczegodlnie drogie, przewidziana jest refun-
dacja na poziomie 100%. [38, 132-134]



Oprécz SMR, HAS ocenia rowniez wskaznik
ASMR (Amelioration du Service Medical Rendu).
Punktacja ta uwzglednia przede wszystkim
poprawe terapeutyczng w poréwnaniu do
innych sposobéw leczenia i umozliwia two-
rzenie klasyfikacji stanowigcej podstawe do
ustalania cen w poréwnaniu z alternatywnymi
lekami. [38, 132-134]

W przypadku terapii innowacyjnych dopusz-
cza sie mozliwos¢ rozpoczecia oceny HTA
jeszcze przed uzyskaniem przez produkt
oficjalnego dopuszczenia do obrotu na terenie
UE, co skutkuje wydaniem rekomendacji
finansowych w ciagu zaledwie kilku tygodni
po uzyskaniu rejestracji i przyspieszona decy-
zjq refundacyjna. [38]

Od stycznia 2016 rokRu system SMR-ASMR
zastgpi¢ ma ocena wzglednego wsRazni-

Ra terapeutycznego (Index Therapeutique
Relatif, ITR). WszystRie leRi oceniane beda
wzgledem alternatywnej technologii. Porow-
nane zostang wartosci terapeutyczne leRow,
a taRze jaRos¢ badan Rlinicznych (metody-
Ra, punkty Roncowe), w Rtorych oceniono
poszczegodlne interwencje, na ostateczng
ocene wptywac bedzie réwniez bezpie-
czenstwo, a takRze taRie aspeRty jak sposob
podawania lekRu. WszystRie produRty leczni-
cze, W tym sieroce, przechodzi¢ beda takze

ocene Rosztéw-efeRtywnosci. [38, 135]

Ceny lekéw sierocych we Francji ustalane sa
na drodze negocjacji pomiedzy firmg farma-
ceutyczng a ptatnikiem, z uwzglednieniem
instrumentéw podziatu ryzyka (najczesciej
umowy typu cena-wolumen). [38, 133]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Specjalistyczna opiekRa spoteczna

Dostep do ustug opiekRuriczych
zapewniony jest przez
panstwo, jednak w wieRszosci
przypadRow Ronieczna jest

doptata pacjenta.

Wyjazdy rehabilitacyjne oraz zajecia rekreacyj-
ne organizowane i finansowane sa takze przez
fundacje zrzeszajace pacjentéw oraz instytucje
lokalne. Programy integracji spotecznej oséb
niepetnosprawnych podlegaja natomiast finan-
sowaniu z lokalnego budzetu. [101]
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W Niemczech nie obowigzuje oficjalna definicja choroby rzadkiej;

powszechnie uzywana jest jednak definicja zaproponowana przez Unie

Europejska, zgodnie z ktéra chorobami rzadkimi nazywamy schorzenia
wystepujace u nie wiecej niz 5 na 10 000 osdéb. [136]
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Populacja

Szacuje sie, iz w Niemczech okoto 4 000 000
0s6b dotknietych jest chorobami rzadkimi. [137]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W 2009 roku Minister Zdrowia opublikowat
raport nt. aktualnego stanu opieki nad pacjen-
tami z chorobami rzadkimi w Niemczech,
ktory wskazat na braki w dotychczasowych
rozwigzaniach systemowych. W konsekwencji
powotana zostata Krajowa Liga dla Pacjentéw
z Chorobami Rzadkimi (Nationales Aktionsbtind-
nis flir Menschen mit Seltenen Erkrankungen;
NAMSE), w ktorej sktad weszto 28 podmiotow
(instytucje rzadowe, samorzadowe, organi-
zacje naukowe, przedstawiciele srodowiska
lekarskiego oraz pacjentéw). Wynikiem 3-let-
niej pracy Ligii byto opracowanie Narodowe-
go Planu Dziatan na Rzecz Chorob Rzad-
Rich, Rtéry przyjeto w 2013 roRu.

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

W Planie wyszczegdlniono 7 obszaréw priory-
tetowych, w ktérych konieczne jest wprowa-
dzenie zmian. Duza czes$¢ Planu poswiecono
tematyce osrodkéw referencyjnych, diagno-
styce oraz leczeniu, zwrécono takze uwage
na konieczno$¢ edukacji lekarzy oraz spote-
czenstwa, utworzenia rejestru choréb rzadkich
a takze podjecia ogodlnie pojetych dziatan
zorientowanych na pacjenta. W sumie zapro-
ponowano 52 rozwigzania, ktére sg obecnie
wdrazane przez wyznaczonych w Planie inte-
resariuszy. [135-138]

OsrodRi referencyjne

Na terenie Niemiec dziatajg osrodRi, Rtore
ZWYCZajowo zajmuja sie pacjentami z choro-
bami rzadRimi. Jest to grupa 23 szpitali uniwer-
sytecRich, Rtére od roku 2009 skupione sg

w nieformalng sie¢. Niektore z nich (osrodRi

w Aachen, Essen, Frankfurcie, Hanowerze, Lip-
sku, Magdeburgu, Marburgu oraz Wurzburgu)
zajmujg sie takze pacjentami bez rozpoznania

lub z niepewna diagnoza. [136, 139, 140]

Od 2012 roku dziata takze wysokospecja-
listyczna ambulatoryjna opieka medycz-

na. Ustugi, jakie oferowane s pacjentom

w ramach tej formy opieki, sg ujednolicone,
wykonywane wytgcznie przez doswiadczone
zespoty, z zachowaniem tego samego standar-
du jakosci. Wysoko wyspecjalizowana ambu-
latoryjna opieka medyczna obejmuje diagno-
styke, jak i terapie pacjentéw, w przypadku
ktorych wymagane sg specjalne kwalifikacje
zespotu, interdyscyplinarna wspodtpraca oraz
odpowiedni sprzet. Pomoc znajduja tu chorzy
z gruzlica i mykobakteriozami, zespotem Mar-
fana, nadcisnieniem ptucnym, mukowiscydoza
oraz z pierwotnym stwardniajacym zapaleniem
drég zotciowych. [136, 141]



Zgodnie z zatozeniami Planu Dziatan na Rzecz
Choréb RzadRich, obecnie trwajg prace nad

Kazdy osrodek, ktéry do tej pory zajmowat sie
pacjentami z chorobami rzadkimi bedzie musiat
przejs¢ procedure certyfikacji. [138]

utworzeniem ustruRturyzowanej sieci osrodRow.
Na siec¢ t3 maj3a sie sktadac osrodRi referencyjne
(poziom A), centra eRspercRie (poziom B), oraz centra

Badania w dziedzinie choréb

wspotpracujgce (poziom C) (Tabela 15).

rzadRich

Badania w dziedzinie choréb rzadkich wspie-
rane sg przez panstwo na bardzo szeroka

Tabela 15.

skale. [136, 142, 143]

Proponowana struRtura sieci osrodRéw zajmujacych sie leczeniem choréb rzadRich w Niemczech [138]

OSRODKI REFERENCYJNE
(POZIOM A)

Osrodek Szpitale uniwersyteckie

Specjalizacja w kilku/kilkunastu
chorobach rzadkich badz grupach
pokrewnych choréb rzadkich.
Obszary biegtosci
Opieka nad pacjentami z niejasna
diagnoza lub niezdiagnozowanymi.

- Dostarczanie
wysokospecjalistycznych ustug
medycznych;

- Zapewnienie dostepu

do innowacyjnych testow
diagnostycznych;

- Interpretacja nierozstrzygajacych
wynikow testéw diagnostycznych;

- Wsparcie dla o$rodkéw z poziomu
B i C w przygotowaniu optymalnego
planu leczenia;

- Wspétpraca z najwazniejszymi
organizacjami pacjenckimi w zakresie
edukacji pacjentéw, merytoryczna
kontrola procesu tworzenia
materiatow informacyjnych;

- Opracowanie i aktualizacja
wytycznych dobrych praktyk
klinicznych w dziedzinie choréb
rzadkich;

- Organizowanie szkolen i kursow dla
pracownikéw stuzby zdrowia;

- Koordynacja badan
epidemiologicznych i rejestrowych;

- Wspétpraca z osrodkami
zagranicznymi;

- Kordynowanie i prowadzenie
projektow i badan klinicznych.

Zadania

CENTRA EKSPERCKIE
(POZIOM B)

Szpitale z oddziatami
wyspecjalizowanymi w leczeniu
choréb rzadkich oraz poradniami

Specjalizacja w jednej wybranej
jednostce chorobowej lub grupie
pokrewnych choréb rzadkich.

Opieka nad pacjentami
zdiagnozowanymi lub z niepewna
diagnoza.

- Interdyscyplinarna opieka
ambulatoryjna i szpitalna;

- Wspétpraca z najwazniejszymi
organizacjami pacjenckimi w zakresie
edukacji pacjentéw, uczestnictwo

w wydarzeniach edukacyjnych;

- Implementacja zaawansowanych
metod diagnostycznych;

- Udziat w tworzeniu ustug
informacyjnych;

- Ciagte podnoszenie kwalifikacji;

- Udziat w projektach i badaniach
klinicznych oraz epidemiologicznych.

CENTRA WSPOLPRACUJACE
(POZIOM C)

Osrodki opieki medycznej,
gabinety specjalistyczne, poradnie
przyszpitalne

Specjalizacja w jednej wybranej
jednostce chorobowej lub grupie
pokrewnych choréb rzadkich.

Opieka ambulatoryjna w poblizu
miejsca zamieszkania nad pacjentami
zdiagnozowanymi.

- Interdyscyplinarna opieka
ambulatoryjna;

- Wspétpraca z lokalnymi instytucjami
i specjalistami z innych dziedzin
(psycholog, logopeda, pracownicy
pomocy spotecznej);

- Wspétpraca z lokalnymi
organizacjami pacjenckimi;

- Partycypacja w badaniach

i projektach klinicznych pod nadzorem
osrodkéw z poziomu A;

- Ciggte podnoszenie kwalifikacji;

- Gromadzenie danych
epidemiologicznych.
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Federalne Ministerstwo Edukacji i Badan
Naukowych (Bundesministerium fiir Bildung
und Forschung, BMBF) od 2003 roku finansuje
projekty w zakresie nauk podstawowych nad
chorobami rzadkimi prowadzone przez krajo-
we konsorcja badawcze ztozone z przedsie-
biorstw, instytucji i stowarzyszen. Do tej pory
na ten cel przeznaczono ponad €115 min.

Obecnie BMBF wspiera prace 10 sieci, Rtére zajmuja
sie gtébwnie medycynag translacyjng, a budzet jaRi
zostat zarezerwowany na ten cel wynosi €23 min.

www.lazarskRi.pl

Finansowaniem objete sg programy badaw-
cze dotyczace m.in. pierwotnych niedoboréw
odpornosci, mukowiscydozy, chordb auto-
zapalnych, zaburzen rozwoju twarzoczaszki,
dziedzicznych choroéb siatkowki, amyloidoz,
miesakow, chordb nerwowo-miesniowych oraz
konsekwencji zaburzen mechanizmoéw dziedzi-
czenia epigenetycznego (Zespot Pradera-Wil-
liego, zespot Angelmana). [136, 142, 144]

Dodatkowe finansowanie z BMBF, m.in. prze-
znaczone dla instytucji prowadzacych badania
w dziedzinie choréb rzadkich, dostepne byto
takze w ramach Krajowego Projektu Badan
nad Genomem (National Genome Research
Network). BMBF, w latach 2008-2013 na ten
cel przeznaczyto ponad €200 min. [136, 145]

W finansowanie badan nad chorobami rzadki-
mi wtgczaja sie takze fundacje oraz organizacje
pacjenckie. [136]

Niemieckie zespoty badawcze uczestnicza takze
w inicjatywie e-Rare oraz w ponad 60 projektach
dotyczacych choréb rzadkich finansowanych

w ramach 7 Programu Ramowego UE. [22, 23]

Zrodha informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACJI
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozona w 2004 roku inicjatywa Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE)
petni role krajowego porozumienia na rzecz
organizacji pacjentéw cierpigcych na rzadkie
choroby w Niemczech. Jako organizacja para-
solowa zrzeszajaca stowarzyszenia na rzecz
chorob rzadkich, skupia ponad 120 organizacji
pacjentéw z chorobami rzadkimi i umac-

nia wspoétprace pomiedzy organizacjami na
szczeblu krajowym. [136, 146] Do gtéwnych
zadan porozumienia nalezy przede wszystkim
zwiekszanie swiadomosci i wiedzy nt. chorob
rzadkich w spoteczenstwie oraz w Srodowisku
lekarskim. Wynikiem prac jest m.in. opracowa-
nie pakietoéw informacyjnych dla chorych iich
rodzin, organizacja warsztatow, kursow i zajec
dla $rodowiska lekarskiego, przygotowanie
pomocy szkolnych dla nauczycieli uczacych
dzieci z chorobami rzadkimi. [147]

Obecnie jednym z gtownych projeRtow,
Rtore realizowane sg z inicjatywy ACHSE,
jest utworzenie interdyscyplinarnej jed-
nostRi, Rtérej cztonkRowie odpowiadac beda
za diagnostyRe pacjentow, Rtorzy wcze-
Sniej pozostawali bez rozpoznania (projeRt
InterPoD). JednostRa ta ma powstac w Cen-
trum Choréb RzadRich w Bonn z Rohcem
2016 roRu. [148]

DZIALANIA ORPHANET W NIEMCZECH

Od 2001 roku istnieje w Niemczech specjalny
zespot Orphanet, ktéry dziata przy Wydziale
Genetyki Cztowieka na Akademii Medycznej
w Hanowerze. Zespot zajmuije sie zbieraniem



danych na temat $wiadczen zwigzanych z cho-
robami rzadkimi (poradnie specjalistyczne,
laboratoria medyczne, trwajace badania, reje-
stry, badania kliniczne i organizacje pacjentéw)
w Niemczech, ktére wprowadzane sg do bazy
danych Orphanet. Od 2010 roku niemiecki
zesp6t Orphanet prowadzi strone internetowa
portalu Orphanet w rodzimym jezyku. [136]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet nie istniejg w Niemczech

oficjalne centra informacji na temat chorob
rzadkich. [136]

Obecnie jednak, w ramach realizacji zadan
Narodowego Planu Dziatan na Rzecz Choréb
RzadRich, trwajg prace nad utworzeniem
centralnego portalu informacyjnego

o chorobach rzadRich (projeRt ZIPSE).

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Portal ten ma skupia¢ w jednym miejscu
informacje na temat chordéb rzadkich, ich
diagnostyki, leczenia, organizacji pacjenckich,
osrodkow, badan i rejestrow. Dostarczaé ma
tez uzytkownikom wiedzy na temat regulacji
prawnych oraz polityki spotecznej. Za mery-
toryczne opracowanie zawartych w nim tresci
odpowiada¢ majg m.in. lokalny oddziat Orpha-
net oraz ACHSE. Portal ma by¢ zaadresowany
zaréwno do pacjentéw i ich rodzin, jak réwniez
szeroko pojetego Srodowiska medycznego
oraz pracownikéw pomocy spotecznej. [149]

INFOLINIA POMOCY

Obecnie nie dziata zadna ogdlnokrajowa

i finansowana przez panstwo linia pomocy dla
choréb rzadkich. Prywatng infolinie prowadzi
natomiast ACHSE, rocznie przyjmujac 600-
800 telefondw. [136]

INNE ZRODtA INFORMACII

Informacje na temat choréb rzadkich znalez¢
mozna przede wszystkim na stronach interne-
towych organizacji pozarzadowych. [136]

W lutym 2015 roRu, ramach realizacji
zadan Narodowego Planu Dziatan na
Rzecz Choréb RzadRich, uruchomiono
interaRtywng mape umozliwiajgca
uzytRowniRom wyszuRiwanie osrodRow,
Rtére zajmujg sie leczeniem RonRretnych
choréb rzadRich na terenie Niemiec
(projeRt Se-atlas.de). [150]

.




82

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Na niemieckich uczelniach medycznych
studenci w ramach normalnego toku studiow
zapoznaja sie z tematyka choréb rzadkich,
jednak w dos¢ ograniczonym stopniu. [136]

Centrum Choroéb Rzadkich w Tuebingen od
roku 2011, w ramach ksztatcenia ustawicznego
lekarzy, prowadzi natomiast projekt FAKSE -

tj. Akademie Chorob Rzadkich. Program spotkan
kierowany jest przede wszystkim do lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej i ma na celu
podniesienie swiadomosci lekarzy nt. tej grupy
chordb oraz ich diagnostyki. [136, 151]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Wytyczne dobrej praktyki klinicznej na
poziomie centralnym zostaty przygotowane
dla mukowiscydozy, miopatii oraz wrodzonego
przerostu nadnerczy. [136, 152]

W przygotowaniu, w ramach realizacji zatozen
Narodowego Planu Dziatan na Rzecz Choréb
RzadRich, jest natomiast opracowanie dotyczace
zoptymalizowanych sciezeR diagnostycznych
pacjentow z podejrzeniem choroéb rzadRich, Rtore
wystgpi¢ moga w codziennej praRtyce Rlinicznej

www.lazarskRi.pl

leRarzy podstawowej opieki zdrowotnej

(projekt DENIES). [153]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

IKodyfRacja

Oficjalnym systemem klasyfikacji jednostek
chorobowych jest system ICD-10-GM, ktory
jest modyfikacja systemu ICD-10 stworzonego
przez WHO. [154]

Na poczatku 2015 roRu do systemu ICD-
10-GM wprowadzono mozliwosc¢ prostego

i zunifiRowanego Rodowania chordb rzad-
Rich. Osiggnieto to poprzez zintegrowanie
dotychczasowego systemu z RodyfikRacja
Orpha, a takRze wzbogacenie go o alfabe-
tycznag liste choréb rzadRich (Alpha-ID-SE).
Whisujac rozpoznanie, nalezy wybrac nazwe
choroby z katalogu lub postuzy¢ sie kodem
ICD-10-GM lub kodem Orpha, a tylko w przy-
padku koniecznosci doprecyzowania diagnozy,
konieczne jest wybranie dwoch elementéw,
reszta wypetniana jest przez system automa-
tycznie. [154]

Integracja systemow klasyfikacji jednostek
chorobowych w jeden twor pozwolita uniknac
koniecznosci podwdjnego kodowania oraz
potencjalnie ograniczyta liczbe pomytek. Ze
wzgledu na ten sam mechanizm obstugi oraz
praktycznie niezmieniony interfejs uzytkowania
nie byty potrzebne dodatkowe szkolenia dla
personelu odpowiedzialnego za kodyfikacje. Pro-
jekt zostat zrealizowany w ramach Narodowego
Planu Dziatarh na Rzecz Choréb Rzadkich. [154]

Rejestry

W Niemczech prowadzonych jest niemal

120 rejestréw pacjentéw dotknietych choroba-
mi rzadkimi, zarowno o zasiegu narodowym, jak
i regionalnym. Rejestry prowadzone sg zaréw-
no przez jednostki publiczne, jak i podmioty



prywatne, z odptatnym dostepem do danych.
Liste rejestrow mozna znalez¢ na stronie
Orpha.net. [8]

Jednym z zadan Narodowego Planu Dziatan
na Rzecz Chorob Rzadkich byto utworzenie
platformy oraz programu, ktéry pozwolitby na
ujednolicenie struktury rejestrow, co umozliwi-
toby prowadzenie badan epidemiologicznych
W oparciu o zarejestrowane wpisy, a w kon-
sekwencji pozwolitoby na zoptymalizowanie
opieki zdrowotnej dla cierpigcych na choroby
rzadkie. Na poczatku 2015 roku organiza-
cjom pacjentow, leRarzom, nauRowcom

i innym jednostRom bezptatnie udostep-
niono projeRt OSSE. Kazda z instytucji
moze prowadzi¢ wtasny niezalezny rejestr
w ramach platformy OSSE, jedynym warun-
Riem jest wyRorzystywanie minimalnego
zbioru danych podczas wpisywania danych
pacjentéw. Rozwigzanie to, przy przeszu-
Riwaniu zbioru rejestrow prowadzonych

w ramach OSSE, pozwala unikngc¢ dupliRacji
wpisoéw i odzwierciedla aRtualng sytuacje
epidemiologiczna. [155]

DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodkow sa
wykonywane w Niemczech od 1970 roku.
Obecnie, zgodnie z wytycznymi Wspdlnej
Komisji Federalnej (GB-A), badania przesie-
wowe prowadzone sg w kierunku 14 chordb
rzadkich i wad metabolizmu (Tabela 16). [156]
W 2016 roku pakiet badan przesiewowych
zostanie rozszerzony o badania w kierunku
mukowiscydozy. [157]

W Niemczech dziata jedenascie regionalnych
oé$rodkéw badan przesiewowych. [156]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Tabela 16.
Badania przesiewowe noworodRéw wykRonywane
w Niemczech [156]

SCHORZENIE/WADA METABOLICZNA

Choroba syropu klonowego
Deficyt biotynidazy

Deficyt dehydrogenazy sredniotancuchowych,
dtugotancuchowych lub bardzo dtugotaricuchowych kwaséw
ttuszczowych

Deficyt palmitylotransferazy karnitynowej typu | i Il
Deficyt translokazy karnityna: acylokarnityna
Fenyloketonuria
Galaktozemia
Kwasica glutarowa typu |
Kwasica izowalerianowa
Wrodzona hiperfenyloalaninemia
Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy

Wrodzony przerost kory nadnerczy

Oproécz wymienionych choréb, kazdy nowo-
rodek w Niemczech diagnozowany jest pod
katem wrodzonej gtuchoty. [158]

BADANIA GENETYCZNE

Woeg bazy Orphanet testy diagnostyczne
dostepne sg dla 1880 genodw i okoto 2074
choréb rzadkich. [136]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zare-
jestrowane na poziomie UE sg dostepne
w Niemczech.
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Kazdy z leRdw wydawanych na
recepte, Rtory otrzymat pozwolenie na

dopuszczenie do obrotu na terenie UE,

automatycznie podlega refundacji na rynku

www.lazarskRi.pl

niemieckim. [38, 136, 159]

W Niemczech mozliwa jest takze terapia

z wykorzystaniem produktu leczniczego,
ktory nie ma jeszcze oficjalnego dopuszczenia
do obrotu na terenie UE (compassionate use).
Warunkiem jest zagrozenie zycia pacjenta lub
choroba prowadzaca do trwatej niepetno-
sprawnosci oraz brak alternatywnych metod
leczenia.

LeRi w ramach compassionate use muszg
by¢ dostarczone pacjentom bezptatnie

przez firmy farmaceutyczne. [160]

Obecnie, w ramach programu compassionate
use, dostepne sga terapie z wykorzystaniem
takich sierocych produktéw leczniczych, jak:
Lumacaftor/Ivacaftor w leczeniu
mukowiscydozy,
Midostaurin w leczeniu systemowej masto-
cytozy lub ostrej biataczki szpikowej,
Wakix w leczeniu narkolepsji,
Brivaracetam w leczeniu postepujacej pa-
daczki miokloniczne;j,
Strensig w leczeniu hipofosfatazji (od
wrzesnia 2015 r. dostepny takze jako lek
wydawany na recepte). [161]

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

W Niemczech istnieje kilka mechanizmdw refun-
dagji sierocych produktéw leczniczych. [136]

Obecnie, kazdy z lekdow wydawanych na
recepte, ktory otrzymat pozwolenie na
dopuszczenie do obrotu na terenie UE,
automatycznie podlega refundacji na rynku
niemieckim, przy czym obowigzkowo wszyst-
kie leki innowacyjne (w tym produkty sieroce)
poddawane sg ocenie korzysci terapeutycz-
nych w ramach przyspieszonej procedury early
benefit assessment. [38, 136, 159]

W trakcie tej procedury, w przypadku lekow
sierocych, wyznaczana jest tylko wielkos¢
dodatkowej korzysci terapeutycznej, gdyz jej
istnienie somo w sobie potwierdza autoryza-
cja EMA. Wskazywana jest takze szacowana
wielko$¢ populacji docelowej oraz wptyw na
budzet ptatnika. W ocenie wymiaru korzysci
terapeutycznej w przypadku lekéw sierocych
dopuszcza sie zmiane poziomu istotnosci
statystycznej obserwowanych réznic p-value
z poziomu 0,05 na 0,1 a takze wnioskowanie
oparte wytacznie na punktach koncowych

o charakterze surogatu. Aby zastosowac pro-
cedure early benefit assessment, prognozowany
obrot z tytutu sprzedazy leku sierocego nie
moze przekracza¢ €50 min rocznie. W przy-
padku lekéw, u ktoérych prog ten zostanie
przekroczony, ocenie (ponownej) podlegac
bedzie takze faktyczne istnienie korzyséci tera-
peutycznej, a wiec dokonana zostanie petna
ocena technologii. [38, 136]

Po zakonczeniu oceny negocjacje cenowe
prowadzone sa pomiedzy producentem farma-
ceutycznym i G-Ba, jednak w czasie trwania
tych procedur (okres do 12 miesiecy) lek jest
dostepny na rynku oraz w petni refundowany
w cenie wskazanej przez producenta. [38, 136]

Od czasu wprowadzenia powyzszych zasad
(rok 2011) procedurze early benefit assessment
poddanych zostato 25 lekéw sierocych, zas

w przypadku 6 toczy sie obecnie postepowa-
nie oceniajace (Tabela 17). [162]



Tabela 17.
LeRi sieroce dostepne na recepte poddane procedurze early benefit assessment w Niemczech (do 12.2015r.) [162]

LEK WSKAZANIE DODATKOWA KKORZYSC TERAPEUTYCZNA

Adcetris Chtoniak ziarniczy CD30+ Niewymierna

Tetnicze nadcisnienie ptucne

REIED Przewlekte zakrzepowo-zatorowe nadci$nienie ptucne iEtEl e
. . . Niewymierna
+
Bosulif Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+) (decyzia obowiazuje do 15 pazdziernika 2018 r.)
Cerdelga Choroba Gauchera Niewymierna
. . Niewielka
(e Rl kGl e ey (decyzja obowiazuje do 1 czerwca 2018 r.)
Cresemba Inwazyjna aspergiloza lub mukormykoza w trakcie oceny
Rak zotadka -
Sl Gruczolakorak potaczenia przetykowo-zotadkowego DSl
Dacogen Ostra biataczka szpikowa Niewielka
Esbriet Idiopatyczne witdknienie ptuc Niewymierna
Farydak Szpiczak mnogi w trakcie oceny
Gazyvaro Przewlekta biataczka limfocytowa Niewymierna
) . o . . ) Niewymierna
Glybera Rodzinny niedobdr lipazy lipoproteinowej e ey Ay p—— A
Iclusi Przewlekta biataczka szpikowa Niewymierna
8 Ostra biataczka limfoblastyczna (Ph+) (decyzja obowiazuje do 1 grudnia 2017 r.)
Imbruvica Przewlekta biataczka limfocytowa Niewymierna
Chtoniak z komdrek ptaszcza v
Imnovid* Szpiczak mnogi Znaczna
Jakavi* Widknienie szpiku Znaczna
Kalydeco Mukowiscydoza Niewielka/Niewymierna
Kanuma Deficyt lizosomalnej kwasnej lipazy w trakcie oceny
Lenvima Zrdznicowany rak tarczycy w trakcie oceny

Surowiczy rak jajnika,
Lynparza rak jajowodu Niewymierna
pierwotny rak otrzewnej

Ofev Idiopatyczne widknienie ptuc Niewielka
Opsumit Tetnicze nadci$nienie ptucne Niewielka
st Wrodzone n\epraW\Qfowgsgl syntezy pierwotnych Nt

kwaséw zotciowych
Raxone Dziedziczna neuropatia nerwu wzrokowego Lebera w trakcie oceny
Revestive Zespot krotkiego jelita Niewielka
Signifor Clorese QUsings Niewielka
Akromegalia
Strensiq Hipofosfatazja w trakcie oceny
Sylvant Wieloogniskowa choroba Castlemana Niewielka
L ) Niewielka
Translarna Dystrofia miesniowa Duchenne'a ey diesiamie do 1 @aaven 206 )
Vimizim Mukopolisacharydoza typu IVA Niewielka
Vyndagel Amyloidoza transtyretynowa Niewielka

* Obrot z tytutu sprzedazy leku sierocego przekroczyt prog €50 min rocznie, obecnie trwa ponowna, petna ocena technologii
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LeRi stosowane wytgcznie w warunRach
lecznictwa zamRnietego nie podlegajg oce-
nie w schemacie early benefit assessment,
zas zasady ich finansowania ustalane sg

w procedurze dostepu do Nowych Metod
Diagnozowania i Leczenia Chorob (NUB).
Szpitale ubiegajace sie o stosowanie innowacji
technologicznych (w tym sierocych produktow
leczniczych) moga korzystac¢ z pozabudzeto-
wego finansowania w postaci optat za ustugi,
ktore ustalane sa w drodze negocjacji pomie-
dzy Instytutem ds. Systemu Finansowania
Szpitali (InEK) a producentem farmaceutycz-
nym. Przyznanie refundacji na mocy rozpo-
rzadzenia NUB stanowi czesto pierwszy krok
w kierunku wtaczenia nowej technologii do
systemu JGP. [163, 164]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Specjalistyczna opieRa spoteczna

Dostep do darmowych ustug opiekuriczych
(pomoc biezaca i personalna) zapewniony jest
przez panstwo, przy czym nie sa to $wiadcze-
nia zarezerwowane dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi, a ogdélnie - z niepetnosprawnosciami.
[136, 165] Dla pacjentéw i ich rodzin dostep-
ne sg takze Swiadczenie na rzecz rehabilitacji
medycznej (obejmujace m.in. gimnastyke,
terapie ruchowa, leczenie zaburzen mowy czy
koszty sprzetu ortopedycznego), Swiadczenia
na rzecz udziatu niepetnosprawnych w zyciu
spotecznym (m.in.$wiadczenia z zakresu peda-
gogiki leczniczej) oraz $wiadczenia finansowe
(zasitek chorobowy, opiekunczy). [165]



7

RUMUNIA

W Rumunii oficjalna definicja choroby rzadkiej odpowiada

definicji zaproponowanej przez Unie Europejska, zgodnie

z ktéra chorobami rzadkimi nazywamy schorzenia wystepujace

u nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb. Definicja zostata przyjeta
w 2008 roku. [166]
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Populacja

Szacuje sie, iz w Rumunii okoto 1 300 000 oséb
dotknietych jest chorobami rzadkimi. [167]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W wyniku porozumienia Ministra Zdrowia oraz
krajowego porozumienia National Alliance for
Rare Diseases (RONARD) w 2008 roku rozpo-
czety sie prace nad projektem Narodowego
Planu dla Choréb Rzadkich. Do prac wtaczyli
sie takze m.in. przedstawiciele Ministerstwa
Edukacji, Ministerstwa Pracy, Urzedu ds. Oséb
Niepetnosprawnych oraz Urzedu Opieki nad
Dzie¢mi. Ostateczna wersja Planu (wstepnie
okreslona na lata 2010-2014) wtaczona zosta-
ta do Narodowego Programu Zdrowia dopiero
w 2013 roku. W Planie wyrézniono 8 dziatan
priorytetowych:

uksztattowanie norm i zasad o charakterze

prawnym, spotecznym i ekonomicznym;

rozwaj sieci osrodkdw zajmujacych sie dia-

gnostyka, leczeniem, rehabilitacja i profilak-

tyka chorob rzadkich;

poprawa dostepu do najnowszych lekéw

i technologii;

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

poprawa dostepu do informacji w zakresie
choréb rzadkich;

ksztatcenie lekarzy;

zaangazowanie w badania nad chorobami
rzadkimi;

wzmocnienie organizacji pacjentéw;
rozwijanie wspotpracy z innymi krajami euro-
pejskimi w zakresie choréb rzadkich. [166]

W 2013 roku Minister Zdrowia powotat takze
Krajowa Rade ds. Chordb Rzadkich, ktora
petni funkcje doradcze, a takze koordynuje
wdrazanie Planu. [166]

Na realizacje zadan, ktore wyrdzniono w Pla-
nie, negatywny wptyw miat kryzys ekonomicz-
ny i zdecydowano, iz bedg one realizowane do
roku 2020. [166]

OsrodRi referencyjne

ARtualnie w Rumunii opiekRa zdrowotna
pacjentéw cierpigcych na choroby rzadRie
nie posiada oRreslonej struRtury organi-
zacyjnej, jednak zwyczajowo pacjentami
zajmuja sie szpitale uniwersytecRie oraz
osrodRi Narodowego Instytutu Zdrowia
zloRalizowane w najwiekRszych miastach
Rumunii (BuRareszt, Jassy, Konstanca, Kluz-

-NapoRa, Timisoara oraz Targu Mures). [166]

Od roku 2011 w Zalau dziata takze
pilotazowe Referencyjne Centrum
ds. Chorob RzadRich NoRo, Rtére
powstato dzieRi wspotpracy
rumunsRo-norwesRie;.



Inwestycje warta blisko €2 mln niemal w cato-
$ci sfinansowano w ramach grantu otrzymane-
go z Norweskiego Mechanizmu Finansowego.
W Centrum NoRo opieka objete sa dzieci
cierpigce na choroby rzadkie lub zaburzenia ze
spektrum autyzmu oraz ich rodziny. W ramach
NoRo dziata dzienny o$rodek pomocy,

w ktorym indywidualng terapig objeto grupe
45 dzieci, a takze catodzienny dom opieki,

w ktorym przez 5 dni w tygodniu, 12 pacjen-
téw (z rodzinami) uczy sie zycia z chorobg
oraz uczestniczy w réznego rodzaju indywi-
dualnych/grupowych zajeciach edukacyjnych

i terapeutycznych. Co miesigc przyjmowane sg
kolejne grupy chorych z pokrewng diagnoza, co
dodatkowo pozwala na wymiane do$wiadczen
miedzy rodzinami. Z uwagi na réznorodnos¢

i ztozonos¢ chordb rzadkich Centrum NoRo
oferuje rozne formy terapii, w tym: terapie
behawioralna, sensorycznag, zajecia z logopeda,
fizykoterapie, hydroterapie, masaze, terapie
zajeciowa, muzykoterapie oraz artterapie.
Dodatkowo w Centrum raz w miesigcu organi-
zowane s3 spotkania dla mtodziezy, ktére maja
na celu wprowadzenie mtodych ludzi z choro-
bami rzadkimi w samodzielne zycie. W ramach
12 interaktywnych zaje¢ prowadzona jest
nauka umiejetnosci przydatnych w zyciu
codziennym - tj.: gotowanie, prace domowe,
higiena osobista zdrowie, sport, umiejetno-

$ci spoteczne, zarzadzanie pieniedzmi, praca

i wyksztatcenie. Spotkania te finansowane sa

z kolei w ramach Szwajcarsko-Rumunskiego
Programu Wspdtpracy. Pracownicy Centrum
odwiedzaja takze swoich podopiecznych

w domach rodzinnych (2 spotkania w roku),

w okresie wakacyjnym organizowane sa wyjaz-
dy rehabilitacyjne i terapeutyczne. Centrum
NoRo wspotpracuje tez ze szkotami, do kto-
rych uczeszczaja dzieci z chorobami rzadkimi,
oferujac wsparcie dla nauczycieli i pomoce
dydaktyczne. [166, 168-170]

Dziatalnos¢ naukRowa oraz eduRacyjna
Centrum NoRo zostata akredytowana przez
Ministra EduRacji oraz IKrajowa Agencje
Badan NauRowych, dziatalnos¢ terapeutycz-
na — przez Ministra Zdrowia, zas socjalna

— przez Ministra Pracy. Centrum wyznacza
standardy opieRi nad pacjentami z choroba-
mi rzadRimi. [166]

Zgodnie z zatozeniami Narodowego Planu

dla Chorob Rzadkich obecnie trwaja prace
nad utworzeniem ustrukturyzowanej sieci
osrodkow. Na siec tg maja sie sktadac osrodki
referencyjne, centra eksperckie, oraz gabinety
wspotpracujace. Kazdy osrodek, ktory do tej
pory zajmowat sie pacjentami z chorobami
rzadkimi, bedzie musiat przejs¢ procedure
certyfikacji. Akredytacja zostanie przyznana
oérodkom na okres 5 lat. [166]

Badania w dziedzinie choréb
rzadRich

Obecnie nie prowadzi sie krajowych projektow
badawczych na tym polu. [166]

Zespoty badawcze z Rumunii uczestniczg
w inicjatywie e-Rare. [22]

Zrodta informacji na temat
choréb rzadRich

KRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI
PACJENTOW

Zatozona w 2007 roku inicjatywa National
Alliance for Rare Diseases (RONARD) petni role
krajowego porozumienia na rzecz organizacji
pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie

w Rumunii. Jako organizacja parasolowa
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zrzeszajaca stowarzyszenia na rzecz choréb
rzadkich, RONARD skupia 32 organizacje
pacjentow z chorobami rzadkimi i umacnia
wspotprace pomiedzy organizacjami na szcze-
blu krajowym. Zadaniem RONARD jest przede
wszystkim aktywne reprezentowanie wspol-
nych intereséw pacjentéw z chorobami rzadki-
mi oraz wspdtpraca z organami panstwowymi.
[171] Przedstawiciele RONARD zasiadajag

w Krajowej Radzie ds. Choréb Rzadkich. [166]

DZIALANIA ORPHANET W RUMUNII

Od 2004 roku istnieje w Rumunii specjalny
zesp6t Orphanet, ktéry dziata przy Uniwersy-
tecie Medycznym w Jassy. Zespét odpowiada
za gromadzenie informacji na temat ustug

w zakresie chordb rzadkich (poradnie spe-
cjalistyczne, laboratoria medyczne, trwajace
badania, rejestry, badania kliniczne i organiza-
cje pacjentdéw) w Rumunii, ktére wprowadzane
sg do bazy danych Orphanet. Od 2012 roku
rumunski zespot Orphanet prowadzi strone
internetowa portalu Orphanet w rodzimym
jezyku. Przedstawiciele rumunskiego zespotu
Orphanet zasiadaja w Krajowej Radzie ds.
Choréb Rzadkich. [153]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Poza Orphanet oficjalng dziatalnos¢ informacyjng
temat genetycznych choréb rzadkich prowadzi
takze Stowarzyszenie Pradera-Williego. Do
Stowarzyszenia mozna zgtosic sie z dowolnym
zapytaniem z dziedziny choréb rzadkich, zas pra-
cownicy doktadaja wszelkich staran, aby prze-
kazywane przez nich informacje byty rzetelne

i potwierdzone przez specjalistow. Stowarzysze-
nie w razie potrzeby kieruje zapytania dalej do
innych wyspecjalizowanych organizacji lub insty-
tugji, kontaktuje sie z zagranicznymi osrodkami,

ttumaczy otrzymane dokumenty, za$ pacjentom
proponuje nawigzanie kontaktu z innymi ludzmi
lub grupami, ktére skupiaja pacjentow o podob-
nej diagnozie lub symptomach. [172]

W celu jeszcze tatwiejszego dostepu do infor-
macji Stowarzyszenie Pradera-Williego w 2011
roku uruchomito serwis internetowy, ktory

z jednej strony stuzy pacjentom i rodzinom,
zas$ z drugiej, w czesci dostepnej wytacznie

dla personelu medycznego i terapeutéw, jest
platforma szkoleniowg certyfikowana przez
Ministerstwo Edukacji, Ministerstwo Pracy
oraz Naczelng lzbe Lekarska. [173]

INFOLINIA POMOCY

Od roku 2011 w Rumunii dziata
oficjalna infolinia pomocy

NoRo Helpline, Rtorg prowadzi
Stowarzyszenie Pradera-Williego.
SrodRi na jej funkcjonowanie zostaty
zapewnione w ramach SzwajcarskRo—
RumunsRiego Programu Wspétpracy.

W ramach dziatania infolinii mozna uzyskac
porady i wsparcie, szczegdlnie zas informacje
o osrodkach zajmujacych sie leczeniem i tera-
pig podobnych przypadkow, dane kontaktowe
0s6b z podobnymi symptomami (jesli wyrazity
zgode), informacje na temat dostepnej pomo-
cy spotecznej, sposobach leczenia danego
schorzenia, badaniach klinicznych prowadzo-
nych w Rumunii itp. Infolinia przeznaczona jest
zarowno dla chorych, jak i pracownikéw stuzby
zdrowia oraz prasy. W ciggu dwdch pierwszych
lat dziatalnosci pracownicy infolinii odpowie-
dzieli na 103 zapytania. Maksymalny czas na



odpowiedz wynosi 5 dni, jednak najczesciej
zwrotny kontakt pracownikéw infolinii z dzwo-
nigcym nastepowat na drugi dzien. [174]

INNE ZRODtA INFORMAC)I

Informacje na temat wybranych choréb rzad-
kich znaleZ¢ mozna takze na stronach interne-
towych organizacji pacjenckich. [166]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Wybrane choroby rzadkie sg prezentowane

i omawiane podczas standardowego progra-
mu nauczania studentéw medycyny, a tak-
ze w ramach podyplomowego ksztatcenia
lekarzy. Kursy dotyczace zagadnien genetyki
prowadzi takze Rumunskie Stowarzyszenie
Genetykdw Medycznych, nie opracowano
jednak programu skupiajagcego sie gtéwnie na
problematyce chordb rzadkich. [166]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Nie opracowano wytycznych dobrej praktyki
klinicznej w zakresie choréb rzadkich na pozio-
mie centralnym. [166]

IKodyfiRacja

Oficjalnym systemem RlasyfiRacji jednostek
chorobowych jest ICD-10. Nie istnieje dedy-
Rowany system, Rtory utatwitby wiasciwe
identyfiRowanie pacjentéw z chorobami
rzadRimi w Rrajowych systemach opieRi
zdrowotnej. [175, 176]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Rejestry

Zgodnie z zatozeniem Narodowego Planu
dla Choréb RzadRich planowane jest utwo-
rzenie centralnego rejestru chorob rzadRich,
jednak do tej pory nie zostaty na ten cel
zabezpieczone srodRi w budzecie. Krajowa
Rada ds. Chorob Rzadkich okreslita natomiast
minimalny zbiér danych, ktéry wymagany
bedzie w procesie integracji istniejacych juz
rejestrow w jeden, jednak juz wiadomo, ze nie
wszystkie aktualnie prowadzone bazy beda
kwalifikowac sie do tego procesu. [166]

Obecnie w Rumunii prowadzone s rejestry
pacjentéw z :
atrezja drog zétciowych,
mukowiscydoza,
wrodzonym zaburzeniem mechanizmu
krzepniecia krwi,
dziedzicznymi zaburzeniami uktadu
immunologicznego,
cukrzyca niemowlat,
talasemia,
tetniczym nadcisnieniem ptucnym,
pierwotng nadczynnoscia przytarczyc,
akromegalia,
chorobami nerwowo-miesniowymi. [166]

Trwaja prace nad utworzeniem rejestru
pacjentow z wrodzong niedoczynnoscia
tarczycy oraz nowotworami neuroendokryn-
nymi. [166]

Rejestry prowadzone sa przez Uczelnie
Medyczne oraz organizacje pacjenckie. [166]
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DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Badania przesiewowe noworodRow s3g
wyRonywane w Rumunii tylRo w RierunkRu
dwoch choréb rzadRich: wrodzonej niedo-
czynnosci tarczycy (1979) oraz fenyloReto-
nurii (2011). Badania wyRonywane sg w 4
osrodRach. [166, 177]

BADANIA GENETYCZNE

Testy diagnozujace choroby rzadkie oferujg
osrodki uniwersyteckie w 7 najwiekszych mia-
stach Rumunii. Wg bazy Orphanet w Rumunii
dostepne sa testy diagnostyczne dla 31 gendw
i okoto 55 choréb. W Rumunii nie ma laborato-
rium referencyjnego w dziedzinie diagnostyki
genetycznej. [166]

W obecnej chwili Roszty wszystRich badan
ponosi chory. [166]

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zare-
jestrowane na poziomie UE sg dostepne

w Rumunii, jednak refundacjg objeto 17 lekdw,
gtownie w ramach Narodowego Programu
Leczenia Chordéb Rzadkich oraz Narodowego
Programu Leczenia Chorob Onkologicznych
(lista C2 - leki refundowane w ramach progra-
mow zdrowotnych) (Tabela 18). Leki te wyda-
wane s3g pacjentom bezptatnie. [178, 179]

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

W Rumunii od 2014 roRu
wprowadzono nowe zasady
refundacji leRow. Giéwna

zmiang byto przede wszystRim
wprowadzenie zasad HTA, opartych
na systemie ocen punkRtowych,

a takze odrebnych zasad refundacji
dla leRéw sierocych. [180, 181]

Aby sierocy produkt leczniczy zostat wtaczony
na liste lekow refundowanych, w czasie oceny
HTA musi on uzyska¢ minimum 60 pkt sposrod
80 mozliwych, przy czym wynik na poziomie
60-79 pkt umozliwia refundacje warunkowa,
gdzie przy ustalaniu ceny leku na drodze nego-
cjacji pomiedzy firmg farmaceutyczna a ptat-
nikiem uwzglednia sie instrumenty podziatu
ryzyka (umowy typu cena-wolumen, cena-
-wolumen-zysk). Sieroce produkty lecznicze
otrzymuja 55 pkt za przyznany przez EMA
status leku sierocego oraz odpowiednio: O pkt
jesli lek ten refundowany jest tylko w 2 pan-
stwach UE, 10 pkt gdy refundowany jest w 3
do 7 krajach, 20 pkt gdy refundacja objety jest
w 8 do 13 krajach lub 25 pkt gdy co najmniej
14 panstwa UE refunduje oceniany sierocy
produkt leczniczy. [180, 181]

Ciggtosc leczenia

Ciagtosc opieki zapewnia¢ ma dziatalnos¢
Referencyjnego Centrum ds. Chorob Rzad-
kich NoRo. [166]



Tabela 18.

Lista sierocych produRtéw leczniczych objetych refundacja w Rumunii (stan na dzier 18.12.2015)

LEK

Arzerra

Atriance

Dacogen
Elaprase

Evoltra

Kuvan

Mozobil

Myozyme

Nexavar

Nplate

Revatio
Sirturo
Sprycel

Tasigna

Tobi Podhaler

Torisel

Votubia

Vyndagel

Yondelis

WSKAZANIE

Przewlekta biataczka limfocytowa

Ostra biataczka limfoblastyczna
T-komorkowa
Chtoniak limfoblastyczny T-komorkowy

Ostra biataczka szpikowa
Mukopolisacharydoza typu Il
Ostra biataczka limfoblastyczna

Hiperfenyloalaninemia u chorujacych
na fenyloketonurie lub z niedoborem
tetrahydrobiopteryny

Chtoniak
Szpiczak mnogi

Choroba Pompego

Rak watrobowokomaorkowy
Zrdéznicowany rak tarczycy

Przewlekta pierwotna matoptytkowosé
immunologiczna

Tetnicze nadcisnienie ptucne
Wielolekooporna gruzlica ptuc
Przewlekta biataczka szpikowa

Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+)

Mukowiscydoza z bakteryjnym zakazeniem ptuc
wywotanym przez
P. aeruginosa

Rak nerkowokomdrkowy

Naczyniakomigs$niakottuszczak w przebiegu
stwardnienia guzowatego
Gwiazdziak podwyscidtkowy olbrzymiokomaorkowy
w przebiegu stwardnienia guzowatego

Amyloidoza transtyretynowa

Rak jajnika wrazliwy na zwiazki platyny
Miesak tkanek miekkich

Specjalistyczna opieRa spoteczna

W ramach Referencyjnego Centrum ds.
Chordéb Rzadkich NoRo zapewniona jest bez-
ptatna opieka dzienna oraz zajecia dla dzieci

i mtodziezy z chorobami rzadkimi, w centrum

- niezaleznie od wieku pacjenta - mozna takze

LISTA LEKOW

Program Leczenia Chordb Onkologicznych

Program Leczenia Chorob Onkologicznych

Program Leczenia Chorob Onkologicznych
Program Leczenia Choréb Rzadkich

Program Leczenia Chorob Onkologicznych

Program Leczenia Chorob Rzadkich

Program Transplantologiczny

Program Leczenia Chorob Rzadkich

Program Leczenia Chordb Onkologicznych

Program Leczenia Chorob Rzadkich

Program Leczenia Chorob Rzadkich
Program Leczenia Choréb Zakaznych
Program Leczenia Chorob Onkologicznych

Program Leczenia Choréb Onkologicznych

Program Leczenia Choréb Rzadkich

Program Leczenia Chordb Onkologicznych

Program Leczenia Choréb Rzadkich

Program Leczenia Choréb Rzadkich

Program Leczenia Chorob Onkologicznych

uzyskac informacje na temat innych dostep-
nych na terenie catego kraju ustug opiekun-
czych (pomoc biezaca i personalna), ktore

zacje pacjenckie. [166]

Uczelnia tazarskiego 2016

zapewnia panstwo oraz inne fundacje i organi-

93






NORWEGIA

W Norwegii za chorobe rzadka przyjmuje

sie schorzenie, ktére dotyka nie wiecej

niz 100 oséb na 1 min mieszkancéw, co

w przeliczeniu na populacje norwesks daje

grupe chorych nie wiekszag niz 500 osdb
z jednym rozpoznaniem. [182]
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Populacja

Szacuje sie, ze populacja 0séb z chorobami
rzadkimi w Norwegii wynosi 30 000. [183]

Narodowy plan dla choréb
rzadRich

W Norwegii problematyka choréb rzadkich
zostata uwzgledniona w Planie Dziatan dla
Os6b z Niepetnosprawnosciami w latach
1990-1993 oraz 1994-1997. Zaproponowane
rozwigzania zostaty wprowadzone w zycie

i aktualnie sa dalej rozwijane, aby sprostac
dzisiejszym oczekiwaniom pacjentow. [182]

OsrodRi referencyjne

W Norwegii opieka zdrowotna pacjentow
cierpigcych na choroby rzadkie nie posiada
okreslonej struktury organizacyjnej, jednak

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

na terenie Rraju dziata 9 specjalistycznych
osrodRow - tzw. centrow eRspercRich
zajmujacych sie tematyRa oséb z rzadRimi
lub mniej znanymi chorobami, zas ich prace
koordynuje jednostka centralna (NKSD) (Tabe-
la 19). [182, 184, 185]

Diagnostyka, leczenie i kontrola jego poste-
pow nie nalezy do obowiazkdéw centrow eks-
perckich - wspdtpracuja one jednak szeroko

z lokalnymi szpitalami, gabinetami i lekarzami.
Centra prowadza gtéwnie dziatalnosc infor-
macyjng, naukowa i szRoleniowa dla pacjen-
tow i ich rodzin oraz pracowniRow stuzby
zdrowia. W centrach organizowane sa Rursy,
warsztaty, zajecia terapeutyczne, odbywac
sie moga takRze zajecia i turnusy/wyjazdy
rehabilitacyjne dla chorych. [182, 184, 185]

Dostep do osrodkéw eksperckich jest dla
pacjentow bezptatny, nie jest wymagane skiero-
wanie, warunkiem przyjecia jest zdiagnozowana
choroba rzadka, co wiecej, pokrywane sa takze
koszty transportu/podrézy chorego do osrodka.
Szacuje sie, ze w 2013 roku w placéwkach tych
przyjeto ponad 16 tys. pacjentéw cierpigcych na
okoto 350 réznych choréb rzadkich. [182, 185]

Badania w dziedzinie chorob
rzadRich

NKSD dysponuje budzetem na badania nauko-
we, ktorego wielko$¢ zamyka sie w granicach
3,5-4 milionéw norweskich koron rocznie.
Finansowanie w ramach tych srodkow otrzy-
muja zarowno projekty naukowe, jak i akcje
edukacyjne (warsztaty, portale szkoleniowe

i informacyjne). Wiekszo$¢ z nich realizowana
jest przez centra eksperckie. [173]

Norwegia wspétuczestniczy rowniez
w 13 projektach dotyczacych choroéb rzadkich
w ramach 7 Programu Ramowego UE. [169]



Tabela 19.

Zestawienie norwesRich centréw ekRsperckich [185]

CENTRUM EKSPERCKIE

NKSD, Norwegian National Advisory Unit on
Rare Disorders (Central Unit)

Frambu Resource Center for Rare Disorders

Centre for Rare Disorders

National Resource Centre for Rare Disorders

Centre for Rare Epilepsy-Related Disorders

National Resource Centre for Oral Health in
Rare Medical Conditions

National Centre for Neurodevelopmental
disorders and hypersomnia

Norwegian Resource Centre for Cystic
Fibrosis

Norwegian Porphyria Centre

National Neuromuscular Centre

LOKALIZACIA

Oslo University Hospital HF

Siggerud

Oslo University Hospital HF

Sunnaas Rehabilitation Hospital HF

Oslo University Hospital HF

Lovisenberg Diakonale Hospital, Oslo

Oslo University Hospital HF

Oslo University Hospital HF

Haukeland University Hospital, Bergen

OBSZAR BIEGLOSCI

jednostka nadrzedna, koordynujaca,
osrodek referencyjny dla pozostatych jednostek

prywatny o$rodek czesciowo finansowany ze srodkéw
publicznych gtéwnie o charakterze rehabilitacyjnym
(okoto 120 choréb rzadkich)

ponad 70 chordéb rzadkich

wrodzone sztywnosci stawdw, wrodzone amputacje
konczyn, niedobdr wzrostu, zespét Ehlersa-Danlosa,
zespdt Marfana, wrodzona tamliwos¢ kosci oraz
rozszczep kregostupa.

Zespot Aicardiego, zespot Ohtahary, wezesna
miokloniczna encefalopatia, zespét Dravet, zespot
Landaua-Kleffnera, zespot Sturge’a-Webera,
stwardnienie guzowate, MPSI/MPEI, padaczka
miokloniczna Lafory, choroba Unverrichta-Lundborga,
padaczka miokloniczna progresywna “North Sea’

Choroby rzadkie w zakresie jamy ustnej - m.in.
autoimmunologiczny zespoét niedoczynnosci
wielogruczotowej typu 1, dysplazja obojczykowo-
czaszkowa, zespot Coffina-Sirisa

Autyzm, ADHD, idiopatyczna hipersomnia, syndrom
Tourette’a, zespot Kleine’a-Levina, narkolepsja

Mukowiscydoza, zespét Schwamana-Diamonda,
pierwotna dyskineza rzesek

Porfirie

University Hospital of North Norway, Tromsg Wrodzone choroby nerwowo-mig$niowe

Zrodfa informacji na temat
chorob rzadRich

IKRAJOWE POROZUMIENIA ORGANIZACII
PACJENTOW | PRZEDSTAWICIELI

PACJENTOW

Zatozona w 1950 roku inicjatywa Norweskiej

Federacji Organizacji Oséb Niepetnospraw-

nych (FFO) petni role krajowego porozumienia

na rzecz organizacji pacjentow cierpiacych na

choroby przewlekte lub dotknietych niepet-

nosprawnoscia w Norwegii. Jako organizacja

parasolowa zrzeszajaca rézne stowarzyszenia

(w tym dziatajace na rzecz chorob rzadkich),

FFO skupia ponad 70 organizacji pacjenckich

i umacnia wspotprace pomiedzy organizacjami
na szczeblu krajowym. Zadaniem FFO jest
przede wszystkim aktywne reprezentowanie
wspolnych interesow pacjentéw oraz wspot-
praca z organami panstwowymi. [186]

DZIALANIA ORPHANET W NORWEGII

Od 2006 roku istnieje w Norwegii specjalny
zesp6t Orphanet, ktéry aktualnie dziata przy
Szpitalu Uniwersyteckim w Oslo. Zespot
zajmuje sie zbieraniem danych na temat
Swiadczen zwiazanych z chorobami rzadkimi
(poradnie specjalistyczne, laboratoria medycz-
ne, trwajace badania, rejestry, badania klinicz-
ne i organizacje pacjentow) w Norwegii, ktore
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wprowadzane sg do bazy danych Orphanet.
Strona internetowa portalu Orphanet prowa-
dzona jest w rodzimym jezyku. [182]

OFICJALNE CENTRA INFORMACIJI NA TEMAT
CHOROB RZADKICH

Centra eksperckie sg gtownym Zrédtem infor-
macji nt. choréb rzadkich. Informacje dostep-
ne sa zaréwno na stronach internetowych,
jak i w postaci opracowan drukowanych.

Dla opiekundéw oséb z chorobami rzadkimi
organizowane sg takze kursy e-learningowe.
Centra odpowiadaja rowniez na indywidualne
zapytania telefoniczne oraz mailowe. [182,
184, 185, 188]

INFOLINIA POMOCY

0Od 1999 roku w Norwegii dziata bezptatna,
finansowana przez panstwo, infolinia dedykRowana
osobom z chorobami rzadRimi. ARtualnie operatorem

www.lazarskRi.pl

infolinii jest NIKSD. [182, 189]
99 =—

INNE ZRODLA INFORMAC)I

Na obszarze krajéw skandynawskich (Dania,
Szwecja, Norwegia, Finlandia, Islandia) dziata
platforma rarelink.no, ktéra gromadzi infor-
macje nt. choréb rzadkich, ktére publikowane
sg przez jednostki panstwowe ww. krajow lub
fundacje wspierane przez te kraje, platforma
umozliwia takze nawigzanie kontaktu pomie-
dzy osobami z rzadkimi chorobami oraz ich
rodzinami a takze fundacjami i organizacjami
wspierajacymi. [190]

SZIKOLENIA | INICJATYWY EDUKACYJNE DLA
PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

Centra eksperckie sa gtéwnym Zrédtem
informacji nt. choréb rzadkich dla pracow-
nikow stuzby zdrowia, odpowiadaja one za
organizacje szkolen i kurséw, ktére odbywaja
sie cyklicznie, ale takze zgodnie z zapotrzebo-
waniem. [182, 185]

WYTYCZNE W ZAKRESIE DOBRYCH
PRAKTYK KLINICZNYCH

Wytyczne opracowywane sg przez centra
eksperckie. [182]

IKodyfiRacja

Od roku 2014 w centrach eksperckich stosuje
sie rownolegle systemy kodyfikacji: Orpha,
nazwy angielskie tacznie z synonimami

oraz wtasciwy dla rozpoznania kod ICD-10.
W pozostatych jednostkach stuzby zdrowia
powszechnie uzywa sie wytacznie kodyfikacji
ICD-10. [191]

Rejestry

Kazdy z krajowych o$rodkéw eksperckich

w dziedzinie chorob rzadkich prowadzi wtasny
rejestr pacjentow. Nie ma rejestru central-
nego, przy czym raporty z poszczegoélnych
osrodROw przetwarzane sg przez NorwesRi
DyreRtoriat do Spraw Zdrowia. [8, 182]

Istnieja réwniez cztery publiczne rejestry
zbierajace dane dotyczace pacjentéw z porfi-
rig, nowotworami, mukowiscydozg oraz ciezka
i przewlekta neutropenia. [8, 182]



DiagnostyRa

BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW

Obecnie w Norwegii prowadzi sie obliga-
toryjne badania przesiewowe noworodkow
w kierunku 23 chorob rzadkich lub rzadkich
wad metabolizmu (Tabela 20). [182]

BADANIA GENETYCZNE

Badania genetyczne oferuje 8 laboratoriow
zlokalizowanych gtownie przy szpitalach
uniwersyteckich. Wg bazy Orphanet w Nor-
wegii dostepne sg testy diagnostyczne dla 126
genow i 144 choréb. Szczegdtowa i aktualna
liste dostepnych badan, wraz z listg osrodkéw
mozna znalez¢ na stronie internetowej Norwe-
gian Portal for Genetic Analysis. [182, 192]

Tabela 20.

Sieroce produRty lecznicze

DOSTEP DO SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH NA RYNKU

Wszystkie sieroce produkty lecznicze zare-
jestrowane na poziomie UE sg dostepne

w Norwegii, przy czym 6 preparatow wyda-
wanych na recepte ujeto w wykazie lekow
refundowanych (Tabela 21). [182, 193] Leki
sieroce stosowane w warunkach szpitalnych
rozliczane sg w ramach JGP, za$ refundacja
pozostatych lekdw rozpatrywana jest na pod-
stawie indywidualnych wnioskéw kierowanych
do oddziatu Administracji Gospodarki Zdrowia
(HELFO) przy Norweskim Dyrektoriacie do
Spraw Zdrowia. [98, 163, 182, 193]

Badania przesiewowe noworodkéw wykRonywane w Norwegii [182]
SCHORZENIE/WADA METABOLICZNA

Choroba syropu klonowego
Deficyt biotynidazy
Deficyt dehydrogenazy acylo CoA $redniotancuchowych, dtugotancuchowych lub bardzo dtugotancuchowych kwaséw ttuszczowych
Deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcjonalnego
Deficyt transferazy karnityno-palmitynowej typu i |l
Deficyt translokazy karnityny (nosnik karnityna: acylokarnityna)
Deficyt transportera karnityny
Deficyt wielu karboksylaz
Deficyt R-ketotiolazy
Fenyloketonuria
Homocystynuria
Kwasica glutarowa typu i Il
Kwasica izowalerianowa
Kwasica metylmalonowa
Kwasica propionowa
Mukowiscydoza
Tyrozynemia typu |
Wrodzona niedoczynno$c tarczycy

Wrodzony przerost kory nadnerczy
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Tabela 21.

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

LeRi sieroce na recepte ujete w wyRazie lerRéw refundowanych w Norwegii [180]

LEK

Increlex
Inovelon
Revlimid
Tasigna
Thalidomide Celgene
Tobi Podhaler

ZASADY USTALANIA CEN ORAZ
REFUNDACIJI SIEROCYCH PRODUKTOW
LECZNICZYCH

W Norwegii brak jest specyficznych kryteriow
refundacyjnych dla lekéw sierocych, wyma-
gana jest petna ocena leku wg wszystkich
kryteriéw oceny technologii medycznych, ze
szczegdlnym uwzglednieniem danych klinicz-
nych. Ocena farmakoekonimiczna nie jest
kluczowa. [98, 163]

Specjalistyczna opieRa spoteczna
i ciggtosc leczenia

Pacjenci z chorobami rzadkimi nie dysponu-
ja specjalnymi uprawnieniami do $wiadczen,
a specjalistyczna opieka oraz leczenie realizo-
wane sg w ramach standardowych procedur
przewidzianych dla pacjentdw z chorobami

o charakterze przewlektym.

WSKAZANIE

Ciezki pierwotny niedoboér insulinopodobnego czynnika wzrostu-1

Zespot Lennoxa i Gastauta
Szpiczak mnogi i zespoty mielodysplastyczne
Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+)
Szpiczak mnogi

Mukowiscydoza

IKazdy z pacjentdw moze bezptatnie
zostac objety indywidualnym
planem opieRi, Rtéry uwzglednia
potrzeby zdrowotne pacjenta,
finanse, potrzeby socjalne (m.in.
mieszRaniowe), a takze elementy
zwigzane z eduRacja i praca.

Koordynator, ktory przypisany jest do pacjen-
ta, odpowiedzialny jest za zdefiniowanie celéw
i zadan dla wybranych obszaréw, okreslenie
interesariuszy oraz przygotowanie harmono-
gramu. Niezbedna jest przy tym wspotpraca
specjalistow z roznych dziedzin (lekarze, opie-
ka spoteczna, nauczyciele), ktorg koordynuje.
Indywidualny plan zapewnia¢ ma ciggtosc¢
opieRi i leczenia na przestrzeni catego zycia
chorego. [182, 185, 194]



CHOROBY RZADKIE Z PERSPEKTYWY
PACJENTOW | OPIEKUNOW
— WYNIKI BADANIA AKIETOWEGO

PACJENT MA GtOS

Badanie zostato zaplanowane i przeprowadzone przez Instytut Studiéw
Interdyscyplinarnych Uczelni tazarskiego®. Gtéwnym jego celem byto zebranie informacji
na temat potrzeb mieszkajagcych w Polsce pacjentéw z chorobami rzadkimi oraz ich
rodzicéw i opiekunéw. W szczegdlnosci przedmiotem badania byty doswiadczenia
zwigzane z uzyskaniem diagnozy, wsparcia w codziennej egzystencji i dostepem do
leczenia. Kolejne zagadnienie stanowit wptyw choroby na zycie pacjenta i jego rodziny
(obciazenie chorobg), czyli problemy zawodowe, finansowe, spoteczne i psychiczne
ptynace z faktu zycia z rzadkim schorzeniem. Osobnym obszarem byty potrzeby
informacyjne pacjentow i opiekunéw oraz stopien ich zaspokojenia. Uzyskane wyniki
pozwolity wypracowac rekomendacje zmian w systemie ochrony zdrowia, ktére
wyptywaja z doswiadczen samych pacjentow i ich opiekunéw w Polsce.

1 Petne omowienie wynikéw badania, ktore ze wzgledu na objetos¢ nie mogto znalez¢ sie
w niniejszym Raporcie, bedzie dostepne w formie elektronicznej na stronie internetowej
Instytutu Studiéw Interdyscyplinarnych Uczelni tazarskiego.
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Narzedzie badawcze i analiza
danych

Badanie przeprowadzono przy pomocy
autorskiego kwestionariusza ankiety. Zostat on
opracowany w oparciu o literature przedmiotu
dotyczaca chordb rzadkich oraz doswiadcze-
nia polskich stowarzyszen i grup pacjentow.
Opracowane zostaty dwa warianty kwestio-
nariusza: jeden dla pacjentow, drugi dla ich
opiekunow. Na wersje dla pacjentéw sktadato
sie 25 pytan, natomiast wersja dla opiekunow
zawierata dwa dodatkowe pytania dotyczace
liczby dzieci z choroba rzadka, nad ktorymi
sprawowana jest piecza, oraz ich wieku. Prze-
prowadzono pilotaz, ktéry pozwolit na lepsze
dostosowanie sposobu sformutowania pytan
do grupy odbiorcéw. Zastosowana metoda
zbierania danych byta metoda ankiety interne-
towej. Kwestionariusz przygotowany w formie
elektronicznej zostat rozestany do stowarzy-
szen i grup zrzeszajacych chorych na choroby
rzadkie i ich rodziny. Organizacje te rozpropa-
gowaty badanie wsréd swoich cztonkow.

Kwestionariusz ankiety wypetnito 551 osdb.
Z analiz wytgczono 41 kwestionariuszy

z powodu podania przez ankietowanych nazw
choréb, ktore nie nalezg do choréb rzadkich,
a ktoére wypetniajacy uznali btednie za nale-
zace do tej grupy. Ostatecznie analizy zostaty
przeprowadzone w oparciu o wyniki 510 tak
zweryfikowanych kwestionariuszy.

Najwazniejsze wyniRi

ODYSEJA DIAGNOSTYCZNA

Istnieja bardzo powazne nieréwnosci w dostepie
do diagnostyki, zarbwno w zakresie badan, jak

i czasu ich realizacji. O ile w przypadku choréb
objetych przesiewami pacjenci moga liczyc

na przeprowadzenie badan potwierdzajacych
chorobe w relatywnie krotkim czasie, o tyle
inne jednostki chorobowe skazuja pacjentéw na
odyseje diagnostyczna, trwajaca czesto latami.

DOSTEP DO LECZENIA

Problemy z dostepem do leczenia w Polsce
zaczynaja sie juz na bardzo podstawowym
poziomie opieki, gdyz wielu chorych nie

ma nawet lekarzy prowadzacych. Pacjenci
doswiadczaja powaznych trudnosci w dostepie
do lekéw i rehabilitacji, ktére czesto musza
optacac z wtasnej kieszeni. Szczegolnych trud-
nosci doswiadczaja chorzy dorosli.

IKOORDYNACJA OPIEKI

W wiekszosci przypadkow opieka nad pacjen-
tami jest stabo skoordynowana, a ciezar jej
organizacji spoczywa w catosci na pacjentach
i ich rodzinach.

DOSTEP DO INFORMACIJI

Gtéwnym zrodtem informacji dla pacjen-

tow i ich rodzin sg inni pacjenci oraz zasoby
Internetu. Konieczne jest zapewnienie chorym
rzetelnych informacji dotyczacych choroby

i leczenia oraz mozliwosci wsparcia w codzien-
nej egzystencji. Co istotne, pacjenci potrzebujg
gtownie informacji o mozliwosciach porusza-
nia sie w systemie ochrony zdrowia.

OBCIAZENIE CHOROBA RZADKA

Choroby rzadkie w przewazajacej wiekszosci
Wiaza sie z niepetnosprawnosciag chorego. Cie-
zar opieki nad chorym zmusza az 67% opieku-
now, gtownie matek, do rezygnacji z pracy. Dla
wiekszosci rodzin diagnoza choroby rzadkiej
pocigga za soba zubozenie, ktérego doswiad-
czyto prawie 80% ankietowanych.



CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspekRtywy

Charahterystyha badanej grupy takie jak Zespdt Ohtahary, zespdt Huntera czy

choroba Sanfilippo. Kilku pacjentéw cierpiato na
wiecej niz jedng chorobe rzadka.
W badanej grupie reprezentowanych byto
112 réznych choréb rzadkich, wérod ktorych 61,4% ankiet zostato wypetnionych przez opie-
znalazty sie zaréwno stosunkowo dobrze znane kunow pacjentow, a 38,6% - przez pacjentow.
jednostki chorobowe, takie jak mukowiscydoza
czy fenyloketonuria, jak i choroby ultrarzadkie, Jak wynika z odpowiedzi rodzicow i opieku-
néw, wiekszos$¢ badanych sprawuije piecze

nad jednym dzieckiem z choroba rzadka, cho¢
WyRres 1.

) o . .
Respondenci w niespetna 6,5% przypadkow nad dwojgiem,

a w pojedynczych przypadkach - nawet troj-
giem i czworgiem chorych dzieci.

PLEC RESPONDENTOW

B Pacjent WSsréd ankietowanych 85,6% stanowity kobie-

m Rodzic/opiekun ty, a 14,4% - mezczyZni. w obu grupach -
pacjentéw i opiekundw - proporcje te ksztat-
towaty sie jednak odmiennie, co przedstawia

ponizszy wykres.

Wysoki odsetek kobiet w grupie respondentéow-
-opiekundéw odzwierciedla fakt, ze to wtasnie
matki zazwyczaj podejmuija sie roli opiekunow.

WyRres 2.
Pte¢ respondentéw

91.67%
85.60%
75.90%
24.10%
14.40%
8.33% .
PACJENT RODZIC/OPIEKUN OGOLEM

H kobieta ®mmezczyzna
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WIEK RODZICOW | OPIEKUNOW

Zakres wieku opiekunow, ktérzy odpowiedzieli
na kwestionariusz, wynosit od 19 do 74 lat, przy
czym zdecydowang wigkszos¢ stanowity osoby
mtode w wieku produkcyjnym (mediana 36 lat).

WIEK PACJENTOW Z CHOROBAMI RZADKIMI

Zakres wieku pacjentow z chorobami rzad-
kimi w objetej badaniem grupie wynosit od

3 miesiecy do 61 lat. Rodzice-respondenci
sprawowali opieke nad dzie¢mi w wieku od

3 miesiecy do 53 lat, przy czym zdecydowana
wiekszos$¢ stanowili rodzice dzieci w wieku
przedszkolnym i szkolnym (mediana wieku
dzieci wynosita 6 lat 9 miesiecy). Zakres wieku
pacjentéw-respondentdéw wynosit od 15 do
61 lat, a mediana - 33 lata.

WyRres 3.
Liczebnos¢ grup pacjentow w podziale na przedziaty
wieRowe i charaRter respondentow

50 100 150 200

B Odpowiedzi pacjentow

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

STAN CYWILNY RESPONDENTOW

Tabela 22.
Stan cywilny respondentéw

STAN RODZICE/ .
PACJENCI OGOLEM
CYWILNY OPIEKUNOWIE

panna/kawaler 59,79% 12,26% 30,56%
zonaty/zamezna 32,47% 75,81% 59,13%
rs)zz"vvv'f;‘izz'i)’:]ya/ 4,64% 8.71% 7,14%
W separacji 0,52% 1,61% 1,19%
wdowiec/wdowa 2,58% 1,61% 1,98%

MIEJSCE ZAMIESZIKANIA RESPONDENTOW

WyRres 4.
Miejsce zamieszRania respondentéw

m wies

B miasto do 20 tys. mieszkancéw
M miasto od 20 tys. do 100 tys. mieszkancow
W miasto od 100 tys. do 500 tys. mieszkarcow

miasto pow. 500 tys. mieszkancow



CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

WYKSZTALCENIE RESPONDENTOW Wyn|h|

WyRres 5. CHOROBY RZADKIE
WyRsztatcenie respondentow A NIEPELNOSPRAWNOSE

Definicja choroby rzadkiej przyjeta w Unii
Europejskiej zawiera w sobie, obok wskazania
progu czestosci wystepowania, takze stwier-

m podstawowe dzenie, ze wszystkie te choroby maja charakter

m gimnazjalne powazny, przewlekty i czesto zagrazaja zyciu.
w zwiagzku z tym nalezatoby sie spodziewac, ze
m zawodowe i ?:1‘ y . 'yep o
= sredni wiele z nich wigze sie z niepetnosprawnoscia

$rednie
chorych lub do niej prowadzi.
Hwyzsze

Potwierdzity to wyniki ankiety. Az 84,6%
chorych na choroby rzadkie z badanej grupy
posiada orzeczenie o niepetnosprawnosci.

Dla petnego obrazu warto odnotowac, jak
ksztattuje sie ten odsetek w poszczegdinych
przedziatach wiekowych:
O- 3 r.z. odsetek ten wynosit 81%,
4 - 12 r.z. odsetek ten wynosit 20%
13 - 19 r. z. odsetek ten wynosit 90,4%
20 - 34 r.z. odsetek ten wynosit 78,3%
Powyzej 34 rz. - 82,8%

Wykres 6. Z powyzszych danych wynika, Zze choroby rzad-
Orzeczenie o niepetnosprawnosci wsrod pacejntow kie w ogromnej wiekszosci wigza sie z niepetno-
z chorobami rzadRimi , . . . . .
sprawnoscia. Juz w najmtodsze] grupie ponad
80% dzieci jest niepetnosprawnych, i odsetek
tenw grupie pediatrycznej wzrasta z wiekiem.
m Nie

B Tak

Natomiast w grupie dorostych niepetno-
sprawnych jest mniej, cho¢ nadal stanowia oni
zdecydowang wiekszos¢ chorych - okoto 80%
badanych. Wskazanie przyczyn takiego stanu
rzeczy wymagatoby dalszych analiz, wydaje

sie jednak prawdopodobne, Ze dziata tu kilka
czynnikéw. Pojawiaja sie w tej grupie osoby

z chorobami rzadkimi, ktére diagnozowane sg
dopiero w zyciu dorostym, i stan tych chorych,
szczegoblnie w poczatkowym etapie rozwoju cho-

roby, nie musi wigzac sie z niepetnosprawnoscia.
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Jednoczesnie pewna grupa chorych zdiagno-
zowanych we wczesnym dziecinstwie moze

nie dozywac wieku dorostego. Dodatkowo
uzyskanie orzeczenia o niepetnosprawnosci
przez osoby doroste z nietypowymi schorze-
niami moze by¢ trudniejsze, niz w przypadku
dzieci, ze wzgledu na brak wiedzy wsréd lekarzy
orzecznikéw i lekarzy specjalistéw przygoto-
wujacych dokumentacje - zwraca na to uwage
wielu ankietowanych, jako na powazny problem,
z ktérym musza sie borykac (68% respondentow
wskazato na trudnosci w tym obszarze). W wielu
przypadkach uzyskanie orzeczenia o niepetno-
sprawnosci wymaga odwotania do wyzszych
instancji, a nawet sadéw administracyjnych,
ktére powotuja biegtych z wtasciwego obszaru
medycyny. W komentarzach chorzy zwracaja
uwage na problemy z innymi systemami orzecz-
nictwa, w szczegolnosci lekarzami orzecznikami
ZUS: [miatam] problem z uzyskaniem renty
poniewaz na ‘pierwszy rzut oka’ nie wygladam
na osobe przewlekle, nieuleczalnie chorg”.

ODYSEJA DIAGNOSTYCZNA

Odpowiednio wczesna diagnoza stanowi pod-
stawowy warunek wdrozenia prawidtowego
leczenia. Z literatury przedmiotu wiadomo, ze
w przypadku pacjentdw z chorobami rzadkimi
proces diagnostyczny jest czesto bardzo dtugi.
Chorzy nierzadko otrzymuja btedne diagnozy,
ktére skutkowac mogg niewtasciwym postepo-
waniem terapeutycznym, niepotrzebnymi bada-
niami, a takze stresem zwigzanym z oswajaniem
kolejnych rozpoznan. Dtuga droga od pierwszych
objawdw choroby do jej rozpoznania, nazywana
odyseja diagnostyczna, oznacza takze niepo-
trzebne koszty dla systemu ochrony zdrowia.

W niniejszym badaniu respondenci odpo-
wiedzieli na dwa pytania na temat wtasnych
doswiadczen z procesem diagnostycz-

nym. Pierwsze dotyczyto liczby btednych

rozpoznan, drugie za$ - czasu, ktory minat od
pojawienia sie pierwszych objawow choroby
do otrzymania ostatecznej diagnozy.

W badanej grupie az 61,4% pacjentow usty-
szato przynajmniej jedno btedne rozpoznanie,
zanim zostata postawiona prawidtowa diagno-
za. W procesie diagnostycznym chorzy stysza
zwykle od 1 do 4 btednych diagnoz (srednio
3,5), cho¢ w skrajnych przypadkach - nawet
powyzej 10. Warto przy tym zauwazyc¢, ze

w przypadku 38,6% chorych, ktorzy od razu
otrzymali prawidtowe rozpoznanie, istotng
czes$¢ stanowia pacjenci, ktérych choroby
objete sa w Polsce badaniami przesiewowymi:
mukowiscydoza i fenyloketonuria.

Czas od pojawienia sie pierwszych niepokoja-
cych objawow do postawienia prawidtowej dia-
gnozy w 53,1% przypadkéw byt dtuzszy niz 1
rok, a az w 8,9% przypadkdw proces ten trwat
10 lub wiecej lat. W grupie diagnozowanej
relatywnie szybko, tj. krocej niz 1 rok, znalazty
sie znéw mukowiscydoza (77,1% badanych z tg
chorobg wskazato taki czas trwania procesu
diagnostycznego) oraz fenyloketonuria (92,9%),
ale takze zespot Pradera-Williego (66,7%),

ktory nie jest objety badaniami przesiewowymi.
W tym ostatnim przypadku mozna zaryzyko-
wac teze, ze wprowadzenie programu leko-
wego leczenia somatotroping rekombinowana
wptyneto na wzrost Swiadomosci istnienia tej
choroby w osrodkach specjalistycznych, do kto-
rych chorzy kierowani sg juz w okresie niemow-
lecym. Na drugim koncu spektrum znajduja sie
np. neurofibromatozy, ktére w badanej grupie
naleza do schorzen diagnozowanych wyjatkowo
dtugo - az 24,1% chorych czekato 10 lub wiecej
lat na wtasciwe rozpoznanie. Neurofibromatozy
(NF) naleza przy tym do relatywnie czestych
chordéb rzadkich (np. NF1 wystepuje ok. 1:3500
urodzen; dla poréwnania, zespdt Pradera-Willie-
go wystepuje 1:25000 zywych urodzen), i choc



cechuje je duza zmiennos$¢ obrazu klinicznego,
to chocby za racji rozpowszechnienia nalezato-
by oczekiwac krotszej sciezki diagnostyczne;.

Powyzsze przyktady wskazuja dobitnie, ze bez
systemowych dziatan - takich jak badania prze-
siewowe, powotanie osrodkéw referencyjnych,
ustanowienie algorytmoéw postepowania i eduka-
cja lekarzy - pacjenci z chorobami rzadkimi ska-
zani sg na trwajaca latami odyseje diagnostyczna.

Dlaczego diagnoza trwa w NF tak dtugo?

Nie tylkRo zmiennos¢ obrazu Rlinicznego, ale

takRze sposob RonstruRcji swiadczen wptywa na
wydtuzenie procesu diagnozy. Swiadczenie Odrebnie
[KontraRtowane, w ramach Rtoérych rozliczane

sg badania genetyczne w NF, ze wzgledu na
ograniczenia finansowe (SOK finansowany jest na
poziomie ok 1200 z4,) oraz limity dotyczace zaréwno
liczby tych swiadczen oraz zasade, ze na jednego
pacjenta przypada jedno SOK na roR na jedno
rozpoznanie, nie zawsze dajg mozliwosc¢ zbadania
catego genu. Jezeli gen jest duzy i nie ma typowych
hot spots szpitale radzg sobie w ten sposéb, ze badajg
gen ,po Rawatku”, tzn. roR po roku Rolejny fragment.
Po 6 latach mozna mie¢ w NF postawiong diagnoze
genetyczng, o ile nie pojawig sie inne, typowe objawy.

,, DOROTA KKORYCINSKA I
prezes Stowarzyszenia Alba Julia

WyRres 7.
Odpowiedzi respondentéw na pytanie
Czy posiada P. lekarza prowadzqgcego?

63.76%
58.25%
41.75%
36.24% |
TAK NIE

mdo 19 lat  mpowyzej 19 lat

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

DOSTEP DO OPIEKI MEDYCZNEJ

Pierwsze pytanie w tej czesci kwestionariusza
dotyczyto posiadania przez pacjenta lekarza
prowadzacego. Choroby rzadkie ze wzgledu
na swoj przewlekty charakter wymagaja statej
opieki specjalistycznej, a czesto takze koordy-
nacji dziatan wielu réznych specjalistow. To,
czy pacjent lub jego opiekun potrafi wskazac
lekarza prowadzacego, stanowi zatem dobry
wskaznik zapewnienia podstawowego pozio-
mu opieki medycznej w tych chorobach.

Jak wida¢ z ponizszego wykresu, w przypad-
ku dzieci i mtodziezy otrzymano az 36,2%
wskazan o braku takiego lekarza. W grupie
pacjentéw dorostych odpowiedzi negatywnej
udzielito az 41,75% chorych.

Taki wynik wskazuje, ze niedostatki w poziomie
opieki medycznej nad pacjentami z chorobami
rzadkimi w Polsce siegajg zupetnie podstawowe-
go poziomu. Trudno bowiem rozwazac poprawe
koordynacji opieki w sytuacji, gdy pacjent nie

ma nawet lekarza, ktéry go prowadzi i wspiera
w kontaktach z lekarzami innych specjalnosci..

W wielu chorach rzadkich niezbedne jest
leczenie i opieka wielospecjalistyczna. Do
oceny skali tego zjawiska postuzyto pytanie
o liczbe réznych poradni specjalistycznych,
pod opieka ktérych znajduje sie pacjent.

Z uzyskanych danych wynika, ze zdecydowana
wiekszos¢, bo az 74,7% pacjentow, znajdu-

je sie pod opiekg dwoch lub wiecej poradni
specjalistycznych, a w 1/3 przypadkdw jest
ich pie¢ lub wiecej. Mozna przy tym zauwazyc¢
zdecydowane réznice pomiedzy pacjentami
pediatrycznymi, ktorzy zazwyczaj objeci sa
opieka wielospecjalistyczng (jedynie 16,6%

z nich leczy sie w jednej poradni specjali-
stycznej), a dorostymi, w przypadku ktorych
sytuacja jest zgota odmienna - korzystaja oni
zazwyczaj z jednej poradni (37,6%).
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LICZEBNOSC

WyRres 8.
Odpowiedzi respondentéw na pytanie

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

o liczbe poradni specjalistycznych opiekujgcych sie pacjentem w podziale na dzieci i dorostych
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Jednoczesnie wyraznie rysuja sie roznice
pomiedzy intensywnoscia opieki specjalistycz-
nej sprawowanej nad dzie¢mi i dorostymi. Tej
kwestii dotyczyto kolejne pytanie o czestotli-
wos¢ wizyt w poradniach specjalistycznych.
W grupie pacjentéw dorostych 30% pacjentow
odwiedza szpital lub poradnie specjalistyczna
czesciej niz raz w miesiacu. W przypadku dzie-
ci taka sytuacja ma miejsce w ponad potowie
przypadkow (57,8%). Szczegolnie intensywna
opieka sprawowana jest nad dzie¢mi w wieku
przedszkolnym (1-3 lata) oraz mtodszym wieku
szkolnym (4-12 lat): odpowiednio 22% i 19,1%
dzieci nalezacych do tych grup ma 10 lub
wiecej wizyt w placowkach specjalistycznych
w miesigcu. Jedynie niespetna 4% chorych
powyzej 20. roku zycia zadeklarowato podob-
ng intensywnos$¢ odwiedzin w placéwkach
stuzby zdrowia.

Respondenci zostali tez poproszeni o wskaza-
nie, jak duza przeszkode w zmaganiach z cho-
roba stanowig dla nich okreslone problemy.
Ich lista, wraz z odsetkiem wskazan, iz dana
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kwestia jest wazna lub bardzo wazna, znajduje
sie w Tabeli 23.

Jak pokazuje to zestawienie, podstawowym
problemem dla obu grup respondentéw

jest nieznajomosc choroby w placéwkach
medycznych wérod lekarzy i personelu
medycznego. Wybrzmiewa to bardzo moc-
no takze w komentarzach, w ktérych wielu
respondentéw przywotuje wtasne, czesto
skrajne doswiadczenia - z jednej strony obaw
personelu medycznego przed nieznang cho-
roba i odsytania chorego do odlegtej placowki
specjalistycznej z btahym problemem, z drugiej
zas$ - bagatelizowania powaznych objawow
nieznanego problemu zdrowotnego. ,Wciaz
trzeba udowadnia¢, ze dziecko jest chore.”
,Przekonanie lekarzy i pielegniarek o swej nie-
omylnosci, co skutkuje ignorowaniem powaz-
nych objawéw.” Wiele komentarzy dotyczyto
braku zaangazowania lekarzy podstawowej
opieki zdrowotnej w proces leczenia oraz bra-
ku checi z ich strony do aktywnego zaangazo-
wania sie w proces leczenia.



Tabela 23.
Obszary, Rtére sprawiajg trudnosci w opiece nad chorym/radzeniu sobie z chorobg

PACJENCI RODZICE/OPIEKUNOWIE OGOLEM
Mata liczba lekarzy, ktérzy znaja sie na chorobie 96,45% 97,12% 96,86%
Zbyt mata wiedza o chorobie wérdd lekarzy i innego personelu medycznego 96,95% 96,49% 96,67%
Zbyt maty dostep do nowoczesnych terapii 93,40% 95,21% 94,51%
Dtugie kolejki i czas oczekiwania na wizyte u lekarzy specjalistow 93,91% 93,93% 93,92%

Ciezar organizacji leczenia i terapii, ktéry spoczywa na pacjencie i jego rodzinie
(umawianie wizyt, odbiér wynikéw, wymiana informacji pomiedzy lekarzami i 85,28% 93,29% 90,20%
osrodkami medycznymi)

Trudnosci z uzyskaniem pomocy finansowej i materialnej na pokrycie kosztow

A 85,79% 91,69% 89,41%
zwiazanych z chorobg
Niedostateczna wymiana \nfgrmaql plomledzy rozrlwml lekarzami i o$rodkami 87.82% 89.35% 88.76%
medycznymi, pod ktérych opieka jest chory.
Zbyt maty dostep do rehabilitacji 84,26% 86,90% 85,88%
Niedostateczne wsparcie psychologiczne dla chorych i ich rodzin 71,07% 87,54% 81,18%
Trudnosci w szkole i przedszkolu lub miejscu pracy zwiazane z chorobg 77,66% 80,19% 79.22%
Zbyt maty dostep do sprzetu potrzebnego W.codzwennej opiece nad chorym 69.54% 77.96% 74.71%
(ortopedycznego itd.)
Problemy z uzyskaniem orzeczenia o niepetnosprawnosci 61,93% 71,25% 67,65%

Mata liczba lekarzy specjalistow to kolejna W rubryce ,inne obszary” respondenci

wspolna bolaczka wszystkich chorych iich wskazali takze na problem koniecznosci

opiekunodw, podobnie jak dtugi czas ocze- petnoptatnego zakupu srodkéow spozywczych

kiwania na wizyte oraz ograniczony dostep specjalnego przeznaczenia, m.in. zywnosci

do nowoczesnych terapii. W komentarzach niskobiatkowej.

respondenci podkreslajg, ze trudno im

uzyska¢ wiedze o mozliwoéciach leczenia Opiekunowie dzieci dorostych, a takze sami

w Polsce i za granica, a takze narzekaja na pacjenci dorosli, podniesli réwniez problem

niespdjnoé¢ postepowania lekarzy z réznych braku specjalistycznej opieki krotkoterminowej

o$rodkéw. Wielu respondentéw na biezaco nad chorymi, (obejmujacej zaréwno opieke

$ledzi literature fachowa dotyczaca okreslonej dzienna jak i kilkutygodniowa), ktéra umozliwi-

choroby i oczekuje, ze takze w kraju wpro- taby odpoczynek rodzicom, a takze powazne

wadzone zostana nowe terapie i standardy niedostatki w systemie wsparcia codziennej

postepowania. Dotyczy to zaréwno lekow, jak egzystencji, w tym brak odpowiednio wykwali-

i metod rehabilitacji (szczegdlnie w chorobach fikowanych asystentow osobistych. Wskazano

nerwowo-mieéniowych). takze na brak specjalistycznych zaktadow

opiekunczo-leczniczych, ktére zapewnityby
W grupie opiekundw powaznym problemem opieke chorym niezdolnym do samodzielne]

jest organizacja leczenia i trudnosci wynikajace

7 braku skoordynowania i fragmentaryzacji
Swiadczen. Rodzice zwracajg w komentarzach
uwage, ze przewidziana ustawg dopuszczalna
liczba dni zwolnienia z powodu dziecka powy-
zej 14. r.z. nie wystarcza do odbycia wszyst-
kich niezbednych wizyt lekarskich.

egzystencji po $mierci rodzicow.

Respondenci zwrocili tez uwage na bariery
ptynace z niedostatecznej wymiany informacji
pomiedzy réznymi osrodkami i specjalista-

mi opiekujacymi sie chorym. W komenta-

rzach wielu zawarto postulat usprawnienia
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systeméw informatycznych stuzby zdrowia lub
przynajmniej standardowego zaopatrywania
pacjenta w elektroniczna kopie dokumentacji
medycznej przy kazdej wizycie, aby chory sam
mogt dostarczy¢ aktualng wiedze o wtasnym
leczeniu innym specjalistom. W innym pytaniu
az 55% respondentow stwierdzito, ze lekarze
specjaliéci nigdy nie kontaktujg sie z innymi
lekarzami lub robig to bardzo rzadko, a 83%
udzielito analogicznej odpowiedzi na pytanie
o to, czy lekarze specjalisci kontaktuja sie

w razie potrzeby z innymi instytucjami, takimi
jak np. opieka spoteczna.

Odpowiadajac na pytanie o obszary, ktore
wymagaja szybkich zmian, za priorytetowa
respondenci uznali potrzebe poprawy doste-
pu do nowoczesnych terapii oraz do lekarzy
specjalistow. Jako bardzo pilne zagadnienie
wskazali takze koniecznos¢ edukacji profes;ji
medycznych w zakresie chordb rzadkich oraz
koordynacje procesu leczenia.

Tabela 24.
Odpowiedz respondentéw na pytanie

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

W Swietle powyzszych danych nie powinny
dziwic¢ oceny, jakie wystawili respondenci
publicznemu systemowi ochrony zdrowia
zapytani o to, w jakim stopniu zaspokaja on
ich potrzeby medyczne. Poniewaz odpowie-
dzi dwdch grup respondentéw - opiekundw

i pacjentéw - roznity sie istotnie miedzy soba,

zostaty one przedstawione osobno.

WyRres 9.
Odpowiedz opieRunéw na pytanie

W jakim stopniu publiczny system ochrony
zdrowia zaspokaja potrzeby medyczne P.
dziecka?

B niedostatecznym
M miernym
B dostatecznym
B dobrym
bardzo dobrym

Ktore obszary opieki medycznej wymagajqg Pana/Pani zdaniem najpilniejszych zmian w opiece nad pacjentami z chorobami

rzadkimi?

Dostep do nowoczesnych terapii (leczenia i rehabilitacji)
Dostep do lekarzy specjalistow

Poszerzenie wiedzy na temat choréb rzadkich wéréd
lekarzy i personelu medycznego

Lepsza organizacja procesu leczenia (koordynacja
pomiedzy lekarzami i osrodkami medycznymi, ktére
zajmuja sie chorym)

Dostep do rehabilitacji
Dostep do badar diagnostycznych
Lepsza informacja, gdzie mozna sie leczyc.

Dostep do opieki dtugoterminowej (dla chorych przwlekle
i obtoznie).

Dostep do sprzetu potrzebnego w opiece nad chorym
(wozki, nebulizatory, ortezy itp.)

Inne:

PACJENCI RODZICE/OPIEKUNOWIE OGOLEM
64,97% 51,76% 56,86%
67,01% 48,88% 55,88%
69,04% 40,89% 51,76%
49,75% 49,52% 49,61%
50,25% 38,02% 42,75%
40,10% 14,70% 24,51%
40,61% 11,50% 22,75%
34,01% 13,42% 21,37%
22,84% 16,61% 19,02%

7,61% 4,47% 5,69%



CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

WyRres 10. . . C L.
Odpowiedz pacjentéw na pytanie Z przedstawionych wykresow widac wyraznie,
W jakim stopniu publiczny system ochrony zdrowia ze odsetek niezadowolonych z publicznego

zaspokaja P. potrzeby medyczne? . .
poral P 7 7 systemu ochrony zdrowia wyrazony ocena-

mi niedostatecznymi i miernymi jest wyzszy
wsrod respondentdw-pacjentdw, a wiec cho-

® niedostatecznym rych dorostych. Jednoczes$nie warto zauwa-

= miernym zy¢, ze jedynie okoto 12% obu grup ocenia,
| . ..
dostatecznym ze obecny system zaspokaja ich potrzeby
m dobrym . .
bardzo dobrym medyczne w stopniu co najmniej dobrym.
WPLYW CHOROBY NA ZYCIE PACJENTA
| JEGO RODZINY
Diagnoza choroby rzadkiej niesie ze soba
WyRres 11. powazne konsekwencje. Nie tylko zmeczenie

Odpowiedz opieRunéw na pytanie
Czy choroba dziecka wptyneta na P. sytuacje
zawodowg? nos¢ samodzielnego zdobywania wiedzy

i stres zwigzane z chorobg, ale takze koniecz-

o schorzeniu i mozliwosciach leczenia ma bez-
posredni wptyw na funkcjonowanie samego
chorego i jego rodziny. Przetozenie sie choroby

= Tk na sytuacje zawodowa wydaje sie by¢ szcze-
* Nie gélnie waznym aspektem obcigzenia choroba,
gdyz przektada sie on nastepnie na sytuacje
finansowa rodziny.
W przeprowadzonym badaniu az 90% opieku-
now przyznato, ze diagnoza choroby u dziecka
Wykres 12 wptyneta naich sytuacje zawodowa.
Odpowiedz opieRunéw na pytanie
Czy z powodu choroby dziecka P. lub ktos z najblizszej Prawie 67% respondentdw-opiekunéw
rodziny: przyznato, ze diagnoza choroby rzadkiej
u dziecka wymusita na jednym z rodzicéw
musiat zmieni¢ zawod B 160% rezygnacje z pracy zawodowej. Bardzo czesto
rodzice rezygnuja z pracy na pewien czas lub
musiat zmienic miejsce pracy . 224% zmniejszaja wymiar zaangazowania zawodo-
wego, by sprosta¢ nowej sytuacji. Szczegdlnie
zaczat pracowac¢ w mniejszym L .
wymiarze (np. pot etaty) N 24.9% w przypadku matych dzieci juz sama liczba

wizyt w poradniach specjalistycznych de facto
zrezygnowat z pracy na pewien L L .
czas I 36.7% skazuje jednego rodzicéw na opuszczenie
rynku pracy.
zrezygnowat z pracy na state

I 66.8%

(Odpowiedzi nie sumujq sie do 100%, gdyz ankietowani mogli zaznaczy¢ wiecej niz jedna od-
powiedZ np. w sytuacji, gdy jeden z rodzicéw zrezygnowat z pracy zawodowej, a drugi czasowo
ograniczyt swojq aktywnosc).
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WyRres 13.
Odpowiedz respondentéw na pytanie
o wptyw choroby rzadkiej na sytuacje finansowg rodziny

88.80%

77.00%
22.40%
10.90%
. 0.50%0.30%

POGORSZYLA SIE NIE ZMIENItA SIE POPRAWILA SIE

B Pacjent m Rodzic/opiekun
WyRres 14.
Odpowiedz respondentéw na pytanie
Czy w zwigzku z chorobgq zbiera P. fundusze na tzw. 1%
lub w ramach zbidrek publicznych?
71.6%

63.9%

49.8% 50.2%

36.1%
1 I I I

ODPOWIEDZI ODPOWIEDZI OGOLEM
PACJENTOW OPIEKUNOW
m Nie ®mTak
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W Swietle tych danych nie dziwi, ze sytuacja
finansowa wigkszosci rodzin ulega pogorsze-
niu, co obrazuje wykres obok.

Zmniejszeniu przychodow towarzyszy wzrost
wydatkéw na cele zwigzane z leczeniem. Okoto
potowa respondentdw probuje sobie z tym
poradzi¢, zbierajac srodki finansowe poprzez
organizacje pozytku publicznego w ramach
mechanizmu tzw. 1% lub urzadzajac zbiorki
publiczne.

Warto zauwazy¢, ze z dostepnych mecha-
nizméw gromadzenia funduszy korzystaja
przede wszystkim opiekunowie, a w znacznie
mniejszym stopniu - pacjenci. Moze to wyni-
kac z faktu, ze o wiele tatwiej jest zebra¢ pie-
niadze na leczenie dziecka, anizeli dorostego.

Zestawienie celow, na ktore przeznaczane sg
tak zebrane $rodki, dobrze obrazuje niedo-
statki publicznego systemu ochrony zdrowia
w zakresie opieki nad chorobami rzadkimi.
Przeznaczane sg one gtéwnie na zakup lekow
i rehabilitacje, a takze zakup sprzetu potrzeb-
nego w codziennej egzystencji, np. wozkdow.
Zaskakujgco duzy odsetek respondentow
wskazuje takze, iz ze srodkdw tych finansuje
wizyty u lekarzy.

Az 42% respondentdw przyznato, ze z powo-
du choroby nie wyjezdza na urlop. 48% przy-
znaje, ze z powodu choroby dochodzi do
nieporozumien w rodzinie, a 43% wskazuje, ze
oni sami lub kto$ z najblizszej rodziny musiat
korzystac z pomocy psychologa. Prawie 70%
badanych stwierdza, ze trudno jest znalez¢
kogos, kto potrafitby zastapi¢ gtownego opie-
kuna w codziennej opiece nad chorym.

Choroba odbija sie takze na relacjach spo-
tecznych chorych iich rodzin. 58% wskazuje,
ze od czasu diagnozy ma mniej kontaktow ze
znajomymi i przyjaciotmi, a 53% przyznaje, ze
choroba ograniczyta ich kontakty z krewnymi.



Tabela 25.
WyRorzystanie srodRéw z 1% i zbidreR publicznych

Rehabilitacje
Zakup sprzetu (ortopedycznego, wozka itp.)
Zakup lekow
Wizyty u lekarzy
Koszty dojazdu do poradni i szpitala, innych specjalistéw
Terapia logopedyczna, pedagogiczna itp.

Inne

Osobnym problemem jest odnalezienie sie
chorego dziecka w systemie edukacji. Az
61,6% respondentéw stwierdzito, ze choroba
spowodowata trudnosci w placéwkach eduka-
cyjnych. W komentarzach rodzice podkreslali,
iz szkoty i przedszkola nie sg przygotowane
na dzieci z chorobami rzadkimi i nie potrafig
udzieli¢ im niezbednej pomocy i wsparcia.

ZRODLA INFORMACJI O CHOROBIE
| POTRZEBY INFORMACYJNE

Trudnosc¢ z dostepem do rzetelnych infor-
macji na temat choroby i leczenia stanowi
jeden z podstawowych problemoéw pacjentow
z chorobami rzadkimi i ich rodzin. W Polsce
nie ma wyznaczonej instytucji publicznej,
ktora odpowiadataby za dostarczenie takich
informacji lub ich weryfikacje. Takie rozwig-
zania istnieja w wielu krajach, w ktérych ze
Srodkow publicznych utrzymywane sg stale
aktualizowane strony internetowe poswiecone
chorobom rzadkim, ktére obejmujg nie tylko
podstawowe informacje dotyczace poszcze-
golnych jednostek chorobowych, ale takze
informacje na temat terapii i ich skutecznosci,
badan klinicznych, dostepnej opieki medycznej
i spotecznej. W Wielkiej Brytanii takze strony
prowadzone przez organizacje pozarzadowe
mogg starac sie o certyfikat NHS (National

PACJENCI RODZICE/OPIEKUNOWIE OGOLEM
66,07% 65,50% 65,63%
78,57% 58,50% 62,89%
60,71% 61,00% 60,94%
32,14% 44,00% 41,41%
26,79% 39,00% 36,33%
3,57% 21,00% 17,19%
12,50% 16,50% 15,63%

Health Service, instytucji odpowiedzialnej za
organizacje opieki zdrowotnej), ktory stanowi
gwarancje jakosci informacji na niej zawartych.

W czesci ankiety poswieconej zachowaniom

i potrzebom informacyjnym respondenci wska-
zali, jakich informacji brakuje im najbardziej.
Odpowiedzieli takze na pytanie, skad czerpia
wiedze na temat choroby i leczenia, a takze
ktore z tych Zrodet jest dla nich najbardziej
przydatne. W zwigzku z niskg dostepnoscia
informacji w jezyku polskim zapytalismy

takze badanych o postugiwanie sie zrodtami
obcojezycznymi.

Najczesciej wskazywanym zrédtem informa-
cji na temat choroby i leczenia jest Internet,
w szczegolnosci strony internetowe, ale takze
formy internaktywne, takie jak fora i grupy na
Facebooku. W przypadku rodzicéw na drugim
miejscu plasuja sie bezposrednie kontakty

Z innymi rodzicami, natomiast pacjenci jako
drugie najczestsze Zrédto informacji wskazali
lekarzy specjalistéw. Wart podkreslenia jest
fakt, Ze w obu grupach marginalne znaczenie
maja takie Zrédta informacji jak lekarz pierw-
szego kontaktu czy pielegniarka. Niewielkg
popularnoscia cieszg takze tradycyjne formy
przekazu, takie jak ksigzki i ulotki.
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Fora internetowe, facebook itp.

WyRres 15.
Odpowiedz respondentéw na pytanie
0 Zrédta informacji o chorobie

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

ek z S e al s ta R 56,4 %

Lekarz pierwszego kontaktu

Pielegniarka

Rehabilitant __ 9.2%

Ay ————————————————————————— i

Infolinie i telefony stowarzyszen i fundacji e 9.9%

Bezposrednie kontakty osobiste z innymi
chorymi/rodzicami/opiekunami

www.lazarsRi.pl

[ W 26%
Ulotki gy 5%°

.l 56%
Inne: 3.5% °

Zapytani o najbardziej przydatne zrédto
informacji rodzice wskazali przede wszystkim
bezposrednie kontakty z innymi opiekunami, na
drugim miejscu - Internet, a dopiero na trzecim
- lekarza specjaliste. W przypadku pacjentow
hierarchia ta ksztattuje sie inaczej - w pierw-
szym rzedzie wymieniany jest lekarz specjali-
sta, w drugim - Internet, a kontakty osobiste

z innymi chorymi - w trzecim. Pozostate Zzrodta
informacji wskazywane sg marginalnie.

Taki rozktad preferencji staje sie bardziej zro-
zumiaty, gdy przesledzimy potrzeby informa-
cyjne pacjentéw. W Tabeli 26 zaprezentowane
sg odpowiedzi na pytanie, jakich informacji
najbardziej respondenci potrzebujg. Obok
rodzaju informacji podany jest odsetek respon-
dentow, ktorzy wskazali, ze informacji z dane-
go obszaru im brakuje.

B Pacjent ® Opiekun

Obie grupy respondentéw zgodnie wskazaty,
7e szczegolnie brakuje im informacji na temat
skutecznosci réznych terapii, a takze informacji
o tym, jakie terapie w danej chorobie mozna
zastosowac. Bardzo podstawowa informacja

o tym, gdzie mozna sie leczy¢, takze nalezy do
grona najbardziej poszukiwanych, co pokazuje
rozmiar problemu, jaki chorym na choroby rzad-
kie stwarza samo dotarcie do kompetentnych
specjalistow. Co istotne, respondenci poszukuja
praktycznej wiedzy o tym, jak radzi¢ sobie

z chorobg w codziennym zyciu. Natomiast
wzglednie dobrze - szczegdlnie w przypadku
opiekunow chorych - dostepna jest wiedza

o przyczynach choroby, ktora jest najmniej
poszukiwang przez obie grupy respondentow.
Tymczasem to wtasnie taka wiedza jest naj-
czesciej udostepniana w tradycyjnych publi-
kacjach. W $wietle tak wyrazonych potrzeb



informacyjnych staje sie bardziej zrozumiate,

dlaczego respondenci zwracaja sie raczej do

Internetu i innych pacjentéw w poszukiwaniu
potrzebnej im wiedzy.

Tabela 26.
Odpowiedz respondentéw na pytanie
Jakich informacji najbardziej P. brakuje?

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Az 60% respondentdw korzysta ze zrodet
obcojezycznych, poszukujac informacji o cho-

robie i leczeniu.

PACJENCI RODZICE/OPIEKUNOWIE OGOLEM
Informacji o skutecznosci réznych terapii 87,69% 84,62% 85,80%
Informacji o mozliwych terag;ec:k;sposobach leczenia mojego 71.28% 84.62% 79.49%
Informacji, gdzie moge sie leczy¢ 76,92% 75,32% 75,94%
Informacji o tym, jak radzi¢ sobie z choroba w codziennym zyciu 71,79% 75,96% 74,36%
Informacji o dostepnej pomocy spotecznej 64,62% 72,12% 69,23%
Informac1| o‘cho'rob|e, ktore mogfbym przekaza¢ osobom 65.13% 68.59% 67.26%
pracujacym z dzieckiem, by zrozumiaty, na czym polega choroba.
Informacji o grupach wsparc;arcfglaec%eg;(;w i opiekunéw z podobnym 66.67% 67.63% 67.26%
Informacji o przebiegu choroby 64,10% 65,06% 64,69%
Informacji o przyczynach choroby 61,54% 47,76% 53,06%
WyRres 16.
Odpowiedz respondentéw na pytanie
Ktore z wymienionych Zrédet informacji jest najbardziej
przydatne?
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Tak, w zakresie sposobu finansowania $wiadczeh medycznych

Tak, w zakresie badan naukowych nad przyczynami lub przebiegiem

Skale fragmentaryzacji opieki obrazuje tez
fakt, iz 55% ankietowanych wskazato, ze
lekarze bardzo rzadko lub nigdy nie kontaktuja
sie z innymi o$rodkami medycznymi w celu
wymiany informacji o pacjencie. Jeszcze gorzej
przedstawia sie komunikacja z instytucjami
spoza systemu ochrony zdrowia - wedle 83%
respondentéw osrodki medyczne nigdy nie
kontaktuja sie z jednostkami sprawujacymi
opieke nad chorym z ramienia innych sekto-
réow, takich jak opieka spoteczna czy oswiata.

[Potrzeby i oczeRiwania pacjentow
a opinie ekRspertéow

Poréwnujac wyniki powyzszego badania
ankietowego z rezultatami ankiety i warsztatow

WyRres 17.
Odpowiedz ekRspertéw na pytanie

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

eksperckich przeprowadzonych wczesniej na
Uczelni tazarskiego warto zauwazy¢, ze obraz
wytaniajacy sie z opinii ekspertéw jest spojny

z obrazem, jaki rysuja sami pacjenci i ich opieku-
nowie. Obie grupy podkreslaja potrzebe wpro-
wadzenia nowych rozwiazan, ktore zapewnia
skuteczniejsza diagnostyke i lepsza koordynacje
opieki w tych schorzeniach. Takze problem
zapewnienia opieki chorym dorostym postrze-
gany jest jako jedno z pilniejszych wyzwan.

Jednoczesnie opinie ekspertéw bardziej
optymistycznie oceniaja stan obecny, zakta-
dajac wyzszy poziom zabezpieczenia pod-
stawowych potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi, anizeli wskazuja na to odpowiedzi
respondentéw naszej ankiety, w szczegodlno-
Sci w zakresie dostepu do rehabilitacji oraz
nowoczesnych terapii.

Czy uwaza P, zZe potrzebne jest wprowadzenie howych rozwigzan dotyczgcych opieki nad
pacjentami z chorobami rzadkimi w ramach systemu ochrony zdrowia?

I 40%

Tak, w zakresie koordynacji opieki zdrowotne] I 67%

. |
choréb rzadkich 20%
Tak, w zakresie rehabilitacji leczniczej I 23%
Tak, w zakresie diagnostyki IIIEIEEEENN——— 43%
Tak, w zakresie technologii lekowych N 20%

Tak, w zakresie rejestréw I 20%

Tak, w zakresie wspotpracy z specjalistami leczacymi osoby, ktére

|
skonczyty 18 lat 47%

Nie ma takiej potrzeby Wl 3%

Tak, w zakresie opieki psychologiczne Wl 3%
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LEKI W CHOROBACH
RZADKICH

Rozporzadzeniem 141/2000 o sierocych produktach leczniczych z dnia 16 grudnia
1999 roku Parlament Europejski i Rada Europy wprowadzity termin ,choréb rzadkich”
(ang. rare diseases), ktory dotyczy skomplikowanych jednostek chorobowych, o ciezkim
(lub srednio ciezkim) i przewlektym nasileniu, najczesciej o podtozu genetycznym
(rzadziej autoimmunologicznym, nowotworowym czy zakaznym) oraz dotyczacych nie
wiecej niz 5 na 10 000 oséb w krajach UE, w tym takze w Polsce. Jednoczesnie Komisja
Europejska 27 kwietnia 2000 roku przyjeta rozporzadzenie 847/2000, w ktérym
ustanowiono warunki i kryteria aplikacyjne do przyznania statusu lekéw sierocych,
natomiast rozporzadzeniem nr 141/2000 dookreslono, ze tylko leki przeznaczone dla
ludzi moga otrzymac desygnate lekéw sierocych.
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Regulacje UE w zaRresie leRow
sierocych

Rozporzadzeniem 141/2000 o sierocych pro-
duktach leczniczych z dnia 16 grudnia 1999 roku
Parlament Europejski i Rada Europy wprowadzity
termin ,choréb rzadkich” (ang. rare diseases),
ktéry dotyczy skomplikowanych jednostek
chorobowych, o ciezkim (lub $rednio ciezkim)

i przewlektym nasileniu, najczesciej o podtozu
genetycznym (rzadziej autoimmunologicznym,
nowotworowym czy zakaznym) oraz dotycza-
cych nie wiecej niz 5 na 10 000 osdb w krajach
UE, w tym takze w Polsce. [195] Jednoczesnie
Komisja Europejska 27 kwietnia 2000 roku
przyjeta rozporzadzenie 847/2000, w ktorym
ustanowiono warunki i kryteria aplikacyjne do
przyznania statusu lekow sierocych, natomiast
rozporzadzeniem nr 141/2000 dookreslono, ze
tylko leki przeznaczone dla ludzi mogg otrzymac
desygnate lekow sierocych. [196]

Proces ugruntowania szczegdlnej roli choréb
rzadkich i stosowanych w nich technologii roz-
poczat sie w Stanach Zjednoczonych w 1983
roku w zwiazku z wprowadzeniem Orphan
Drug Act [197], a nastepnie w 19931 1997 roku
takze w Japonii i Australii. Celem tych regulacji

Tabela 27.
Wprowadzenie definicji choréb rzadRich na swiecie

KRAJ /
ORGANIZACIA

USA :122

UE <<56012
Japonia 40
Australia 11

CHOROBA RZADKA -
ROZPOWSZECHNIENIE NA 100 000

wszedzie na Swiecie byta poprawa postrzegania
przez przemyst farmaceutyczny tych obszarow
jako atrakcyjnych inwestycyjnie i prowadzenia
badan nad chorobami i rozwojem lekdw.

Nie przyjeto jednak na poziomie europejskim
odrebnej definicji dla chordb ultrarzadkich.

W Wielkiej Brytanii przyjeto ja dla schorzen,
ktérych rozpowszechnienie nie przekracza

1 przypadku na 50 000 oso6b. [198] W celu
uregulowania rejestracji lekow sierocych od
listopada 2005 r. wprowadzono obowigzkowa
rejestracje centralng przez EMA. W ramach
centralnej procedury rejestracyjnej stwo-
rzono dodatkowe zachety dla producentow
lekéw poprzez 10-letnia wytacznosé rynkowa,
mozliwos¢ bezptatnych konsultacji naukowych
przedrejestracyjnych, w tym dotyczacych
badan klinicznych; wsparcia w sktadaniu
dokumentacji rejestracyjnej, ulgi w optatach
rejestracyjnych, uproszczenia procesu rejestra-

cji i zwolnienia z optat rejestracyjnych.

Komitet ds. Sierocych Produktéw Leczniczych
(COMP) rozpatruje wnioski o przyznanie desy-
gnacji leku sierocego, ktory moze by¢ przy-
znawany technologiom z zakresu diagnostyki,
profilaktyki lub leczenia schorzen:
0 rozpowszechnieniu nie wiekszym niz 5 na
10 000 os6b w Unii Europejskiej oraz

ZRODLO DEFINICJI

The Orphan Drug Act 1983

Rozporzadzenie 141/2000 Parlamentu
Europejskiego

Orphan Drug Act 1993

Orphan Drug Program 1997



?Desygnacja czyli ,skuteczne ztozenie
whiosku”, wynika z tego, ze wniosek
zostat przyjety przez COMP, co jeszcze
nie przesqdza, ze lek uzyska status
sierocego w ramach rejestracji.

zagrazajacych zyciu, znacznie uposledza-
jacych lub o powaznym i przewlektym
przebiegu, w ktorych nie zostata dotad
zarejestrowana satysfakcjonujgca metoda
diagnostyki, profilaktyki lub leczenia tego
schorzenia, albo - jezeli taka metoda istnieje
- nowy produkt leczniczy przyniesie istotng
korzys¢ pacjentom w tym wskazaniu. [199]

Leki o tym statusie sa wpisywane do rejestru
Community Register for Orphan Medicinal
Products [200] prowadzonego przez Komitet
ds. Sierocych Produktéw Leczniczych (COMP).
Komisja Europejska wraz z COMP opracowuje
jednoczesnie polityke rozwoju sierocych pro-
duktéw leczniczych oraz wypracowuje szczego-
towe wytyczne i platformy dyskusji nad lekami
sierocymi w gremiach miedzynarodowych.
[201] Lista zarejestrowanych lekow sierocych
jest dostepna na stronie Orhpanet. [202]

Procedura nadania oznaczenia (desygnacji)?
sierocego produktu leczniczego jest opisana
w art. 5 Dyrektywy. Przed ztozeniem wnio-
sku o pozwolenie na dopuszczenie do obrotu
(rejestracji) producent moze ztozy¢ do EMA

WyRres 18.
Obszary terapeutyczne dla leRéw sierocych
dopuszczonych do obrotu — stan na rok 2012 (n=68) [204]

- 1%

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

whniosek o przyznanie oznaczenia leku sie-
rocego (wraz z informacjami: nazwa i adres
sponsora, nazwa handlowa, wykaz czynnych
sktadnikéw produktu leczniczego, propono-
wane wskazanie terapeutyczne, uzasadnienie
wskazujace, ze kryteria leku sierocego zosta-
ty spetnione). EMA sprawdza wniosek pod
wzgledem formalnym i przygotowuje podsu-
mowanie dla COMP, ktory jest zobowigzany

w okresie 90 dni wydac opinie pozytywna

lub negatywna. Pozytywna opinia jest prze-
kazywana przez EMA do Komisji Europejskiej.
Status produktu leczniczego zostaje wpisany
do Rejestru sierocych produktéw leczniczych
Wspodlnoty. W przypadku negatywnej opinii
sponsorowi w okresie ciggu 90 dni przystuguje
prawo sprzeciwu i ponowne rozpatrzenie przez
COMP (po ktorej nie jest mozliwy sprzeciw).
Dany lek sierocy moze zostac¢ usuniety z Reje-
stru na wniosek producenta w przypadku, gdy
przed dopuszczeniem do obrotu przestaja by¢
spetniane kryteria dla produktéw sierocych.
Pozwolenie na dopuszczenie do obrotu wyda-
ne dla sierocego produktu leczniczego obejmu-
je jedynie te wskazania terapeutyczne, ktére
spetniaja kryteria dla leku sierocego [203].

B A - przewdd pokarmowy i metabolizm
m B - krew i uktad krwiotwérczy
B C - uktad sercowo-naczyniowy

B H - hormony stosowane ogélnie z wytaczeniem
hormondéw ptciowych i insuliny

J - leki przeciwinfekcyjne stosowane ogélnie
B L - leki przeciwnowotworowe i immunomodulujace
BN - uktad nerwowy
R - ukfad oddechowy

BV - rézne

Uczelnia tazarskiego 2016
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Podstawowe cechy refundacji
leRéw sierocych w Rrajach UE

Decyzje refundacyjno-cenowe dla lekow
sierocych sg podejmowane indywidualnie
przez poszczegdlne kraje UE. Jednoczesnie nie
istnieja zadne zalecenia europejskie dotycza-
ce kryteriow oceny, zakresu analiz HTA oraz
wysokosci ceny czy przyjmowanej polityki
lekowej dla tej grupy technologii medycznych.
Na uwage zastuguje fakt, iz poszczegolne kraje
UE nie wyodrebniaja specjalnych naktadow
finansowych przeznaczonych na leczenie cho-
réb rzadkich, w tym lekow sierocych - wiek-
570$¢ panstw cztonkowskich UE nie prowadzi
polityki zdrowotnej dotyczacej wytacznie tych
schorzen. Do 2014 r. 16 krajow cztonkowskich,
w tym Belgia, Francja, Niemcy, Portugalia, Hisz-
pania i Wielka Brytania, wprowadzito krajowe
programy leczenia choréb rzadkich, a 7 kolej-
nych jest na korcowym etapie ich opracowy-
wania i wdrazania. [205] Jednocze$nie unijne
regulacje odnosza sie przede wszystkim do
réwnego dostepu czy prawa do takiej samej
jakosci opieki, jaka objete sg wszystkie osoby
cierpigce na choroby powszechne. [195] Kra-
jowe systemy ustalania cen i refundacji lekow
sierocych sg niemal takie same jak w chorobach
powszechnych, lecz wprowadzono jedynie
dodatkowe zasady ich oceny lub indywidualne
warunki ich refundacji.

Gtéwne problemy rozwazane przez kraje UE,

w tym przez Polske, w kwestii lekdw sierocych

dotycza:
ceny lekéw i catkowitych kosztéw terapii,
oceny skutecznosci leczenia na podstawie
nizszych w hierarchii dowoddéw naukowych
lub niskiej wiarygodnosci badan klinicznych,
okreslenia kryteriow oceny i refundacji dla
lekéw wchodzacych jako kolejny w danym
wskazaniu,

okreslenia kryteriow dla lekow sierocych
zarejestrowanych w wiecej niz jednym
wskazaniu,

rejestracji ,starych” lekéw jako nowych

w populacjach z chorobami rzadkimi, czesto
z wysokimi kosztami terapii.

Stan aRtualny w Polsce

Polskie prawo nie wprowadza definicji leku sie-
rocego ani nie odnosi sie do pojecia ,choroby
rzadkie” - jest jedynie wprowadzone w Pol-
sce dyrektywami UE. Pojecie leku sierocego
pojawia sie wytacznie w art. 4b ustawy Prawo
farmaceutyczne, ktéry wprost odwotuje sie do
rozporzadzenia unijnego. W celu zagwaran-
towania dostepnosci leczniczych produktéw
sierocych ustawa Prawo farmaceutyczne

w art. 4a wskazuje, ze minister wtasciwy do
spraw zdrowia moze wyda¢ zgode na obco-
jezyczna tres¢ oznakowania opakowania dla
lekéw sierocych. [206]

Przed wprowadzeniem ustawy refundacyj-
nej leki sieroce byty refundowane zgodnie

z Ustawg o $wiadczeniach opieki zdrowot-

nej finansowanych ze srodkéw publicznych
przez Narodowy Fundusz Zdrowia w ramach
programéw zdrowotnych (art. 97 ust. 3 pkt 4

i art. 48). [207] Terapeutyczne programy zdro-
wotne zgodnie z zarzadzeniem prezesa NFZ
nr 17/2007 z 10 kwietnia 2007 roku mogty
by¢ wdrazane pod warunkiem, ze program
moze dotyczy¢ swiadczen z uzyciem produktu
leczniczego u docelowej liczby pacjentow, nie
wiekszej niz 7 tysiecy. [208] Zgodnie z tymi
zapisami wskazano na szczegdtowe rozwia-
zania dla chordéb ultrarzadkich, w przypadku
ktorych Prezes Funduszu mogt odstapic od
oceny optacalnosci programu dla schorzen,

na ktére choruje mniej niz 750 oséb w Polsce.
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Tabela 29.
Wybrane aspeRty oceny i finansowania lekRéw sierocych w Rrajach UE [38]
INNE PRZYJETE KRYTERIA LUB
ROZWIAZANIA SYSTEMOWE ORGAN
IKRAJ [:Er/{\Y:-IIEEIZ{(I)I;VOS(I:::;CHJé\H STOSOWANE NIE TYLKO DLA LEKOW ODPOWIEDZIALNY ZA
SIEROCYCH, ALE MAJACE TEZ DLA DECYZJE

NICH ZASTOSOWANIE

Ministerstwo Zdrowia po

Kryteria oceny identyczne jak dla choréb
Polska powszechwch - oc?na.skutecznom |.gran|ca Programy lekowe np. mukopohsachal:ydoza L B LB

optacalnosci na poziomie PKB (obecnie okoto Programy narodowe np. hemofilia . L K .

i Komisji Ekonomicznej

120 tys. zt)
. . L IFR (Independent Funding Request) jest
Sekcja NICE HST (Highly Specialised e et
PCT - Primary Care Trusts

finansowanie w ramach niezaleznego

Technology) ocenia leki stosowane w
budzetu i jest mozliwa dla lekéw

chorobach ultrarzadkich, nie wprowadzono

(przed reforma NHS)

UK
za.dnych <t kryte’:rlow WG chyba nierefundowanych rutynowo (jako wyjatek
ze ocena dotyczy wskazan onkologicznych .
w systemie)
ANSM - Agence Nationale

Mozliwa jest refundacja lekow sierocych, dztszgsrl;trigjitr\:zc:;:;m

dla ktérych roczny koszt nie przekracza Fenase N na AeeneE

€30 milionéw w wybranych wskazaniach B piccrerictwa LegkéwJ
Francja i Produktéw Zdrowotnych)

Szybka $ciezka oceny HTA w przypadkach,
gdy dotyczy: a) nowych metod
terapeutycznych, b) grup pacjentéw
z niespetnionymi potrzebami medycznymi,
c) wykazano skutecznos$¢/bezpieczenstwo

Akceptowany jest nizszy poziom istotnosci
statystycznej (np p<10% zamiast 5% dla
matych préb w badaniach klinicznych jak
Nisey w chorobach rzadkich); akceptacja dowodéw
naukowych w oparciu o surogaty.
Przyznaje sie dodatkowa pozytywna
oceng, jezeli roczny koszt nie przekracza
€50 milionow
Wdrozono szybka $ciezke oceny lub
negocjacji ceny lekow sierocych przed
uzyskaniem rejestracji.

Podatek ,Fondo AIFA” 5% (podatek
Gerratiniego) na podstawie ustawy nr
326/20083. Potowa uzyskanego budzetu
jest dedykowana lekom stosowanym
w chorobach rzadkich przez uzyskaniem
dopuszczenia do obrotu

W procesie refundacyjnym brane sg pod
uwage nastepujace kryteria: kliniczna
potrzeba, istniejace alternatywne terapie,
wptyw na budzet

Indywidualna zgoda na dostep pacjentéw
do specjalistycznego leczenia (ustawa
nr 94/1998 i na podstawie rozporzadzen
MZ z dn. 8 maja 2003)

Witochy
W przypadku braku refundacji centralnej,
mozliwa jest refundacja leku sierocego
bezposrednio przez lokalnego ptatnika
(Local Health Authorities)

Dostep do innowacyjnego leczenia jest
zapewniony w przypadku choréb, w ktérych
nie ma alternatywnego leczenia, na
podstawie ustawy (nr 648/96). Refundowane
s3 leki spetniajace nastepujace kryteria: a)
leki stosowane w innych krajach, lecz jeszcze
nie we Wtoszech lub 2) z udowodniong
skutecznoscia, lecz jeszcze w rakcie badan

lub 3) stosowane off-label

Transparency Commission
(Rada Przejrzystosci)

AIFA - Agenzia Italiana del
Farmaco (Wtoska Agencja ds.
Lekow)

AIFA

Local Health Authorities
- lokalne wtadze ds. zdrowia

AIFA CTS - Commissione Technico

Scientifica (Komitet Naukowy)



INNE PRZYJETE KRYTERIA LUB

ROZWIAZANIA SYSTEMOWE ORGAN
IKRYTERIA OCENY HTA A .
IKRAJ DIALEKOWISIEROCYCH STOSOWANE NIE TYLKO DLA LEKOW ODPOWIEDZIALNY ZA
SIEROCYCH, ALE MAJACE TEZ DLA DECYZJE
NICH ZASTOSOWANIE
W ramach geei refundf’acyjno-cenf)wej Ministry of Health, Social Services
brane sa pod uwage m.in. nastepujace X -
. . . . . gyl —— L and Equality (Ministerstwo
Hiszpania Identyczne jak dla choréb powszechnych aspekty: ciezkos¢ schorzenia, niezaspokojone . . A
. o ) Zdrowia, Opieki Spotecznej
potrzeby pacjentéw, inne dostepne opcje g o
. N i Rdwnosci)
terapeutyczne, stopien innowacyjnosci
TLV - Tandvardsoch
Elastyczny prég optacalnosci dla lekéw Lakemedelsformansverket
sierocych z powodu ciezkosci choroby (Szwedzka Agencja ds. Produktéw
Farmaceutycznych i Stomatologii)
Szwecja Akceptacja wyzszego stopnia niepewnosci
w ocenie dla lekéw sierocych
.Count.y F:ouncns e deﬁydowac' County Councils, Komisja terapii
niezaleznie od rekomendacji TVL (nie lekamillDrug TherapiesEeEREl
przedstawiono kryteriow oceny) e B
Dopuszczalne jest przedstawienie dowodow
naukowych o nizszej wiarygodnosci, IPTR (Individual Patient Treatment Request)
lecz moga by¢ postawione dodatkowe - leczenie na indywidualng prosbe pacjenta
N . X o . . ) NHS Scotland
wymagania dotyczace zataczenia dalszych jest mozliwe w odniesieniu do lekow, ktére
danych dotyczacych oceny skutecznosci s w trakcie oceniy SMC
i bezpieczenstwa
. Wsel p02|‘om mep'ewnosa P fanslizacl Mozliwe jest uzyskanie zgody na leki bez NHS Scotland - Board Prescribing
Szkocja ekonomicznych jest akceptowany .. p r . .
» A . refundacji w ramach IPTR dla lekéw tanich Advisory Teams (Komitet Grup
w przypadku analiz ekonomicznych dla lekéw o e B , k.
% lub w niewielkich ilosciach Ekspertéw ds. Preskrybcji)
sierocych
Woysoki prég optacalnosci w analizach
ekonomicznych (> £30,000) dla lekéw bez SMC - Scottish Medicine
alternatyw medycznych, stosowanych .
Consortium

w stanach zagrozenia zycia lub
poprawiajacych jakos¢ zycia pacjentow



B 3 - $rednio istotne

1 - nieistotne

2 - mato istotne

B4 - istotne

B 5 - bardzo istotne

Zrédto: opracowanie wtasne.
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Zgodnie z paragrafem 9 zarzadzenia do wnio-
sku o finansowanie leczenia choroby ultra-
rzadkiej w programie terapeutycznym nalezato
dotaczy¢ protokot rejestru pacjentow.

21 lipca 2008 roku Minister Zdrowia wydat
zarzadzenie powotujgce Zespodt do spraw Cho-
réb Rzadkich. ktéry petni funkcje czysto opinio-
dawczo-doradcza, w celu zapewnienia i poprawy
dostepu do informaciji, diagnostyki, terapii i opie-
ki dla chorych na choroby rzadkie. Jedno z zadan
zespotu miato stanowic¢ opracowywanie opar-
tych na dowodach naukowych, przejrzystych
kryteriow finansowania ze Srodkéw publicznych
innowacyjnych technologii lekowych. [18]

Pojecie choréb rzadkich pojawia sie w zapisach
Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich (NPCR),
[209] opracowanego w 2011 roku w ramach
prac Krajowego Forum na rzecz choréb rzadkich
oraz Ministerstwa Zdrowia. [1, 13, 210]

Jednym z waznych zadan Zespotu miato by¢
rekomendowanie Ministrowi Zdrowia terapii
chordéb rzadkich, niezaleznie od rekomendacji
wydanych przez Rade Konsultacyjna (obec-
nie Przejrzystosci) Agencji Oceny Technologii
Medycznych. Jednoczesnie nie zostaty podjete

WyRres 19.

Odpowiedz na pytanie

Prosze wskazac, Rtore aspekty opieRi zdrowotnej
wymagajg najpilniejszych zmian w opiece nad pacjentami
z chorobami rzadkimi: Dostep do lekow? (h=30)

17%

DZIECI DOROSLI

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

zadne kroki proceduralne w celu usankcjono-
wania roli tego Zespotu. W ramach ustawy
refundacyjnej AOTM nie jest zobowigzany do
przedstawiania Zespotowi ds. Choréb Rzadkich
informacji o poszczegolnych lekach sierocych,
ich dziataniu, koszcie terapii i skutkow dla
budzetu, w przypadku finansowania leczenia
danym lekiem sierocym z funduszy publicznych.

Obecnie, zgodnie z zapisami ustawy refunda-
cyjnej, decyzje o objeciu refundacja i ustaleniu
urzedowej ceny zbytu produktu leczniczego
podejmuje Minister Zdrowia. Natomiast nego-
cjacje z wnioskodawca w zakresie ustalenia
urzedowej ceny zbytu prowadzi Komisja Ekono-
miczna. W obu przypadkach jednym z rozpatry-
wanych kryteriéw jest wysokos¢ progu kosztu
uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowa-
nego o jakos¢, ustalonego na poziomie trzykrot-
nosci PKB na jednego mieszkanca. Kosztowne
leki sieroce podlegaja obecnie w Polsce bardzo
Scistym rygorom oceny, tak jak leki stosowa-

ne w chorobach powszechnych, szczegoélnie

w aspekcie analiz klinicznych. W Polsce nie
zostaty wprowadzone instrumenty polityki
zdrowotnej ani zadne zachety na rzecz badan
w obszarze choréb rzadkich i lekdw sierocych,
nie wdrozono réwniez instrumentéw podziatu
ryzyka, ktére pozwolityby na rzetelng ocene
efektywnosci rzeczywistej wprowadzanych do
refundacji lekow.

W ramach ankiety przeprowadzonej wsrod
decydentow, klinicystow oraz ekspertéw
ochrony zdrowia (pazdziernik 2015) wskazano
na istotne problemy dotyczace oceny i finan-
sowania lekow sierocych w Polsce. Ponad 60%
respondentéw uznato, ze kwestia dostepnosci
oraz refundacji i odptatnosci do lekow (siero-
cych i stosowanych w chorobach rzadkich bez
statusu lekow sierocych) zaréwno u dzieci, jak
i dorostych stanowi istotny lub bardzo istotny
problem w polskim systemie ochrony zdrowia.



3 Zesp6t Parlamentarny ds. Chordéb
Rzadkich, zwany dalej ,Zespotem’,
zostat utworzony na podstawie art.
17 ust 3 (art. 17 ust. 1) ustawy z dnia
19 maja 1996 r. o wykonywaniu
mandatu posta i senatora (tj. Dz. U.
72003 r. Nr221 péz. 2199 z pézn.
zm.) oraz art. 8 ust. 6 uchwaty Sejmu
Rzeczypospolitej Polskiej z dnia

30 lipca 1992 r. - Regulaminu Sejmu
Rzeczypospolitej Polskiej (Monitor
Polskiz 2002 r. Nr 23, p6z. 398
zpozn. zm.).

WyRres 20.
Odpowiedz na pytanie

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

Czy definicja choréb rzadkich powinna byc¢ zawezona w procesie oceny technologii medycznych i refundacji do: (n=30)

B Chorob ultrarzadkich (populacja ponizej 5 na 100 tys.)
m Powinna rozréznia¢ choroby onkologiczne od pozostatych
B Nie mam zdania
m Pytanie nie jest precyzyjne
Chorob rzadkich wrodzonych
B Definicja a proces oceny to dwie rézne sprawy
m Nie powinna by¢ zawezana

B Powinna pozostawac bez wptywu na proces refundacyjny

Zrédto: opracowanie wtasne.

Jednoczesnie w ramach badania decydentow
wykazano watpliwosci i kontrowersje dotycza-
ce definicji chorob rzadkich w Polsce. Wska-
zano, ze definicja chordb rzadkich w oparciu

o epidemiologie nie pozwala na ostateczne
zamkniecie zakresu chorob rzadkich (np.
pytanie, czy wskazania onkologiczne lub
subpopulacje w chorobach powszechnych
powinny wchodzi¢ w zakres ich definicji, nadal
pozostaje otwarte) oraz osobno w zakresie
procesow refundacyjno-cenowych dla oceny
lekéw sierocych czy stosowanych w choro-
bach rzadkich.

W ramach badania wskazano, ze koniecz-
ne jest okreslenie w ustawie refundacyjnej
(lub w ramach odrebnej ustawy) kryteriéw
refundacyjno-cenowych dla lekow sierocych
(lub stosowanych w chorobach rzadkich)
wraz z okresleniem roli Zespotu ds. Cho-
rob Rzadkich (okoto 40% respondentow).
Rygorystycznosc i doktadnosc oceny lekdow
sierocych przed podjeciem decyzji refunda-
cyjnej czy cenowej powinna zaleze¢ gtéwnie

od analizy klinicznej oraz kosztéw terapii.

W przypadku wiekszosci technologii siero-
cych analiza ekonomiczna jest bardzo trudna
do wykonania ze wzgledu na ograniczong
dostepnos¢ danych - szczegdlnie o efektach
dtugofalowych - i tak gtownym elementem
determinujacym wynik analizy jest cena pre-
paratu sierocego i wptyw na budzet. Podob-
ne stanowisko zostato zaprezentowane przez
Parlamentarny Zespodt ds. Choréb Rzadkich?,
ktéry wskazat na istotne braki zwigzane

Z rozwigzaniami systemowymi dotyczacymi
kryteriow refundacyjno-cenowych i proce-
sem oceny lekow sierocych w Polsce. [39]
Wyniki badania decydentéw oraz eksper-
téw (n=30) wskazuja na potrzebe okreslenia
rygorystycznosci oceny lekéw sierocych
(szczegdlnie w zakresie analizy klinicznej
45%, jak i w catym procesie oceny - ponad
70%) i jednoczesnie wskazano, ze w przy-
padku koniecznosci przeprowadzania analiz
ekonomicznych powinien by¢ zastosowany
elastyczny prég optacalnosci (50% respon-
dentow, n=30).
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Jednoczesnie w celu oceny rzeczywistej
dostepnosci i kosztéw leczenia lekami sierocy-
mi i lekami stosowanymi w chorobach rzadkich
(bez statusu lekéw sierocych) konieczna jest
dogtebna analiza zarowno wydatkéow catko-
witych, jak i w poszczegolnych schorzeniach
na podstawie danych NFZ (refundacja, import
docelowy, chemioterapia niestandardowa) oraz
danych uzyskanych od pacjentéw (ze wzgledu

WyRres 21.
Ocena i refundacja leRéw sierocych w Polsce

115
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LICZBA LEKOW LICZBA LEKOW

SIEROCYCH SIEROCYCH
ZAREJESTROWANYCH OCENIONYCH PRZEZ
PRZEZ EMA AOTMIT

REKOMENDACIJI AOTMIT

CHOROBY RZADKIE W POLSCE - stan obecny i perspeRtywy

na koniecznosc dogtebnej analizy rzeczywi-
stej wysokos$ci wydatkow z kieszeni pacjenta).
Sama analiza lekdéw o statusie lekéw sierocych
wskazuje, ze refundowanych jest ponad 40%
lekéw ocenianych (lub w trakcie oceny) przez
AOTMIT i w przewazajacej wiekszosci dotyczy
to lekéw stosowanych we wskazaniach onko-
logicznych (40%).

27 29
LICZBA POZYTYWNYCH LICZBA

REFUNDOWANYCH
LEKOW SIEROCYCH

Opracowanie wtasne na podstawie listy lekéw zarejestrowanych jako lekéw sierocych przez EMA. [202]



WNIOSKI
| REKOMENDACIJE

Choroby rzadkie stanowig z wielu powodéw szczegélng grupe schorzen. Cierpigcy na
te przewlekte i czesto zagrazajace zyciu schorzenia pacjenci narazeni s na wyjatkowe
trudnosci w dostepie do Swiadczeh medycznych, gdyz na kazda z nich cierpi niewielka
liczba chorych, ktérzy s3 rozproszeni po catym kraju. Sytuacji nie utatwia fakt, ze
wiele tych choréb ma zréznicowany obraz kliniczny. Ograniczona wiedza o objawach,
przebiegu i mozliwosciach terapeutycznych w potaczeniu z niewielka liczba specjalistow
posiadajacych kompetencje do diagnozowania i prowadzenia leczenia konkretnych
choréb rzadkich powoduja, ze stawanie rozpoznania czesto trwa latami, a dostep do
leczenia, ktére zazwyczaj musi mie¢ charakter wielodyscyplinarny, jest utrudniony.
Tylko kilka choréb z grupy rzadkich zostato w Polsce objetych programami leczenia,
m.in. hemofilia i mukowiscydoza. Konieczne sg zatem dziatania systemowe w zakresie
ochrony zdrowia, ktére zapewnia tej grupie pacjentéw dostep do potrzebnych swiadczen
medycznych, a takze odpowiedni poziom udzielanej im pomocy i opieki.
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Co istotne, celem takich dziatarh w przypadku
choréb rzadkich nie jest przyznanie im wyjat-
kowej pozycji w systemie ochrony zdrowia,
lecz przede wszystkim zapewnienie réwnych
szans w dostepie, zakresie i jakosci Swiad-
czen zdrowotnych w poréwnaniu do choréb
powszechnie wystepujacych. Takie stanowi-
sko przyjeta Unia Europejska, wzywajac kraje
cztonkowskie do opracowania narodowych
strategii dla choréb rzadkich.

Polska jest obecnie jednym z ostatnich krajow
Unii Europejskiej, ktore takiej strategii nie
przyjety, cho¢ w roku 2012 pod patronatem
Zespotu ds. choréb rzadkich przy Ministrze
Zdrowia zostat wypracowany projekt Naro-
dowego Planu dla Choréb Rzadkich. Doku-
ment ten oparty byt na szerokim konsensusie,
a w procesie jego tworzenia uczestniczyli
decydenci, klinicysci i organizacje pacjentow.

Z przeprowadzonych analiz jasno wynika,

ze istnieje pilna potrzeba przyjecia narodo-
wej strategii dla choréb rzadkich w naszym
kraju. Potwierdzajg to zarowno gtosy eksper-
tow, wyrazone w badaniu ankietowym oraz
podczas warsztatow eksperckich na Uczelni
tazarskiego, a takze - co szczegdlnie wazne
- wyniki badania ankietowego przeprowadzo-
nego wsrdd samych pacjentdw z chorobami
rzadkimi i ich opiekunéw jesieniag 2015 r.

Ponizej przedstawione zostaty najwazniejsze
whnioski ptynace z obu badan oraz oparte

na nich rekomendacje. Nalezy podkre-

sli¢ znaczenie, jakie dla ich sformutowania
miaty warsztaty eksperckie. Rekomendacje
uwzgledniaja réowniez zalecenia Unii Euro-
pejskiej dotyczace dziatan na rzecz choréb
rzadkich oraz doswiadczenia miedzynarodo-
we zawarte w przedstawionej w niniejszym
Raporcie analizie rozwigzan stosowanych

w innych krajach UE, w tym w krajach Europy
Srodkowo-wschodniej.

DIAGNOSTYKA

Pacjenci z chorobami rzadkimi w Polsce zbyt
dtugo czekajg na rozpoznanie, sg takze narazeni
na nieréwnosci w dostepie do badan diagno-
stycznych. O ile w przypadku choréb objetych
przesiewami pacjenci moga liczy¢ na przepro-
wadzenie badan potwierdzajacych chorobe

w relatywnie krotkim czasie, o tyle inne jed-
nostki chorobowe skazujg pacjentow na odyseje
diagnostyczna, trwajaca czesto latami. Wynika
to m.in. z niskiej dostepnosci badan genetycz-
nych, utrudnionego dostepu do lekarzy specja-
listéw posiadajacych kompetencje w zakresie
diagnozowania chorob rzadkich, a takze takiego
sposobu ich organizacji i finansowania, ktory
czesto niepotrzebnie wydtuza caty proces.

DOSTEP DO LECZENIA | TERAPII

Problemy z dostepem do leczenia w Polsce
zaczynaja sie juz na bardzo podstawowym
poziomie opieki, gdyz wielu chorych nie ma
nawet lekarzy prowadzacych. W Polsce brakuje
rozwiazan zwiazanych z organizacja i koordy-
nacja udzielania $wiadczen, w szczegélnosci

- instytugji lekarza koordynatora odpowiedzial-
nego za caty proces leczenia. Pacjenci doswiad-
czajg powaznych trudnosci w dostepie do lekéw
i rehabilitacji, ktére czesto musza optacac z wta-
snej kieszeni i srodkéw finansowych zbieranych
w ramach akcji charytatywnych. Szczegdlnych
trudnosci doswiadczajg chorzy dorosli, ktorzy
czesto nie maja gdzie sie leczy¢. Obecny system
organizacji i finansowania opieki zdrowotnej
czesto nie dostrzega i nie uwzglednia ztozonego
charakteru choréb rzadkich. Skutkuje to ograni-
czeniem dostepnosci wielu swiadczen. Dotyczy
to wszystkich obszaréw istotnych dla chorob
rzadkich, poczawszy od diagnostyki, przez inno-
wacyjne terapie po fizjoterapie.



ICOORDYNACJA LECZENIA

Brak koordynacji leczenia zostat wskazany jako
jeden z podstawowych probleméw zaréwno
przez ekspertoéw, jak i samych pacjentow i ich
opiekunow. Obecnie sam sposob organizacji
udzielania swiadczen jest chaotyczny i generuje
problemy dla chorych iich opiekunow, ktorzy
musza korzystac z rozproszonych swiadczen,

i samodzielnie koordynowac leczenie. Nie jest
okreslona rola lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej jako koordynatora procesu leczenia,
co w sytuacji autonomicznie funkcjonujacej
opieki specjalistycznej i szpitalnej stanowi
dodatkowe obciazenie dla pacjentow. Opieka
specjalistyczna rowniez ma czesto charakter
rozproszony — poszczegolni $wiadczeniodawcy
nie komunikuja sie ze soba w sposéb wystar-
czajacy, i niemal nigdy nie nawiazuja kontaktu

z instytucjami spoza systemu ochrony zdrowia,
ktore opiekuja sie chorym.

CHOROBY RZADKIE
A NIEPELNOSPRAWNOSC

Choroby rzadkie bardzo czesto wigza sie z nie-
pefnosprawnoscia - w badanej populacji 84,6%
chorych posiadato orzeczeni o niepetnospraw-
nosci. Jednoczesnie pacjenci bardzo czesto
napotykaja trudnosci w systemie orzecznictwa
(68% badanych), gdyz wiele choréb rzadkich
charakteryzuje sie nietypowymi objawami,
ktorych manifestacja nie zawsze jest jawna,

a lekarze-orzecznicy nie maja odpowiedniej
wiedzy, by prawidtowo oceni¢ stan chorego
oraz postawic¢ prawidtowe orzeczenia zwigza-
ne z jego niepetnosprawnoscia i mozliwoscia
rehabilitacji leczniczej i zawodowe;j.

DOSTEP DO INFORMACII

Chorym na choroby rzadkie i ich opiekunom
trudno znalez¢ informacje o tym, gdzie moga
uzyskac pomoc i opieke medyczna. Pacjentom

brakuje tez rzetelnej, aktualnej wiedzy na

temat choréb i leczenia, ktéra dostepna bytaby
w jezyku polskim. Obecnie wiekszos¢ pacjentéw
i ich opiekunéw poszukuje informacji w Interne-
cie, czesto poprzez osobiste kontakty z innymi
chorymi. Trudnosci z dostepem do specjalistow
powoduja, ze lekarze przestaja odgrywac role
przewodnikéw pacjentéw, co moze mie¢ donio-
ste konsekwencje dla decyzji, jakie podejmuja
chorzy. Pacjentom i opiekunom brakuje przede
wszystkim wiedzy o dostepnych terapiach
(lekowych / nielekowych) i ich skutecznosci,

a takze informacji o praktycznym postepowaniu
w zwigzku z choroba w codziennym zyciu. Tym-
czasem najpowszechniej dostepna jest wiedza

o przyczynach i mechanizmach schorzen, ktorej
uzytecznosc¢ poza wyspecjalizowanymi osrodka-
mi klinicznymi jest ograniczona.

IKOORDYNACJA WSPARCIA MIEDZY
RESORTAMI

Chorzy doswiadczaja trudnosci w uzyskaniu
wsparcia ze strony innych systemow, w szcze-
golnosci systemu edukacji i opieki spotecznej,
ze wzgledu na szczegdlny charakter choréb
rzadkich.

WPLYW CHOROB RZADKICH NA SYTUACJE
ZAWODOWA | FINANSOWA RODZIN

Choroby rzadkie wymagaja intensywnej opieki,
co nie pozostaje bez wptywu na sytuacje
zawodowa chorych i ich opiekundéw. Szczegol-
nie w przypadku matych dzieci juz sama liczba
wizyt w poradniach specjalistycznych de facto
skazuje jednego rodzicow na opuszczenie rynku
pracy. W przeprowadzonym badaniu az 90%
opiekunow przyznato, ze diagnoza choroby u
dziecka wptyneta na ich sytuacje zawodowa.
Prawie 67% respondentéw-opiekunow przy-
znato, ze diagnoza choroby rzadkiej u dziecka
wymusita na jednym z rodzicow catkowita
rezygnacje z pracy zawodowej.
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ReRomendacje

1. Polska powinna przyjac oficjalng definicje
chorob rzadkich oraz ewentualnie ultra-
rzadkich i zaimplementowac jg do prze-
piséw prawa krajowego. Jest to istotne
zardbwno w aspekcie proceséw refunda-
cyjno-cenowych?, jak i poprawy dostepu

Prezesa NFZ, dotyczqce zasad two-

rzenia programow terapeutycznych,

do diagnostyki i technologii nielekowych

okreslona, ze choroba ultrarzadka

dotyka nie wiecej niz 750 0sob
w polskiej populacji
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oraz budowania wtasciwej Swiadomosci
spotecznej wokét tego problemu.

2. Potrzeba, by Polska przyjeta oficjalng krajo-
wa strategie dziatan na rzecz choroéb rzad-
kich. Nalezatoby do tego celu wykorzystac
wypracowany projekt Narodowego Planu,
ktory po rewizji i aktualizacji jego zapisow
stanowitby osnowe tej strategii. Strategia
powinna by¢ uzupetniona o harmonogram
wdrozenia wraz z wyznaczeniem instytucji
odpowiedzialnych oraz budzetem poszcze-
gblnych dziatan.

3. Niezbywalna czescia strategii dla chorob
rzadkich powinno by¢ wypracowanie
systemu finansowania opieki koordyno-
wanej we wspotpracy z MZ (w ramach
map potrzeb zdrowotnych) oraz AOTMIT
(w zakresie taryfikacji), a ze szczegdlnym
uwzglednieniem fizjoterapii i rehabilitacji
jako elementéw procesu leczniczego.

4. Nalezy ustanowi¢ mechanizmy umozli-
wiajace koordynacje dziatan pomiedzy
resortami w zakresie wsparcia chorych na
choroby rzadkie oraz przeptyw wiedzy
na temat specyfiki tych choréb. Jednym
Z priorytetdéw powinno by¢ zapewnienie
wtasciwej opieki dzieciom i mtodziezy
z chorobami rzadkimi w ramach systemu
edukacji. Drugim waznym zagadnieniem

jest wprowadzenie wiedzy o chorobach
rzadkich iich specyfice do systemow orze-
kania o niepetnosprawnosci i niezdolnosci
do pracy.

Nalezy rozwazy¢ powotanie grup robo-
czych do poszczegdlnych zadan wyzna-
czonych strategia, w sktad ktorych
wchodziliby przedstawiciele odpowiednich
ministerstw (m.in. Ministerstwa Zdrowia,
Ministerstwo Pracy i Opieki Spotecz-

nej, Ministerstwa Edukacji Narodowej)
AOTMIT, NFZ, ZUS, PFRON, organizacji
pacjentéw i konsultantow krajowych oraz
w razie potrzeby innych instytucji.

Rekomenduje sie wtaczenie Zespotu ds.
Chorob Rzadkich (lub okreslonych czton-
kow) do procesu oceny i wydawania stano-
wisk Rady Przejrzystosci lub rekomendacji
Prezesa AOTMIT, jako ciata doradczego

dla wtaczania wszystkich technologii
medycznych (lekowych i nielekowych)
niezbednych w opiece i leczeniu pacjentow
z chorobami rzadkimi.

MZ oraz AOTMIT powinno wspodtpraco-
wac z European Project for Rare Diseases
National Plans Development (EUROPLAN)
i International Rare Diseases Research
Consortium (IRDIRC), w ramach progra-
mow, ktorych celem jest rozwoj 200 lekdw
dla chorob rzadkich do roku 2020.

Nalezy ustanowi¢ ramy prawne i syste-
mowe, ktdre pozwolg na opracowanie
projektéw pilotazowych skierowanych

do okreslonych jednostek chorobowych
(lub grup tych jednostek) w celu wypra-
cowania skutecznych rozwigzan z zakresu
diagnostyki i terapii, a w dalszej perspekty-
wie - postuza do stworzenia standardow



postepowania, ktore zagwarantuja
wieksza spdjnosc i lepsza jakosc swiadczen
medycznych w réznych osrodkach.

Nalezy wypracowac formute o$rodkow
referencyjnych, ktéra zapewni poprawe
dostepnosci i jakosci opieki nad pacjen-
tami rzadkimi. Konieczne jest nie tylko
powotanie o$rodkéw referencyjnych dla
poszczegdlnych chordb lub ich odpowied-
nio dobranych grup, ale tez wprowadzenie
odpowiednich form ich finansowania,
dzieki ktorym beda mogty one petnic¢ role
centrow wiedzy o konkretnych chorobach
rzadkich. Nalezy podkresli¢, ze powotanie
jednej instytucji centralnej, lub ,0srodkéow
chordéb rzadkich”, mija sie z celem ze wzgle-
du na zbyt duze zréznicowanie tych scho-
rzen. Referencyjnosc¢ osrodkéw w obszarze
choréb rzadkich musi by¢ od poczatku
postrzegana w perspektywie europejskiej,
dlatego kryteria referencyjnosci powinny
by¢ zbiezne z zatozeniami europejskiej sieci
osrodkow referencyjnych.

. Odpowiednia klasyfikacja chorob rzad-

kich jest niezbedna do ich identyfikacji

w systemie ochrony zdrowia, prowadzenia
analiz i badan populacyjnych na podsta-
wie danych ptatnika (NFZ), ktore pozwola
poszerzy¢ wiedze o chorobach rzadkich

i wypracowac skuteczne rozwigzania

w opiece nad chorymi. Do czasu wpro-
wadzenia ICD 11 rekomenduje sie postu-
giwanie sie klasyfikacjg Orphanetu (tzw.
ORPHA kod ).

Niezbedne jest stworzenie mechanizmow
systemowych, ktore zachecg osrodki
medyczne zajmujace sie leczeniem dorostych
do wspodtpracy ze specjalistycznymi osrodka-
mi pediatrycznymi i zaangazowania w proces
leczenia pacjentdw z chorobami rzadkimi.

12.

Nalezy - wzorem wielu krajow UE -
wypracowac rozwigzania opieki krétko-
terminowej dla chorych, ktére umozliwiag
opiekunom przerwe w sprawowaniu opieki
nad chorym.

. Niezbedne sg rozwigzania, ktére umozli-

wia upowszechnienie skutecznych form
wspomagania samodzielnej egzystencji
oraz powstawanie specjalistycznych osrod-
kow opieki dtugoterminowej dla chorych

niezdolnych do samodzielnej egzystencji,
w szczegdlnosci dorostych.

. Rekomenduije sie wprowadzenie proble-

matyki chorob rzadkich do programdéw
nauczania na uczelniach medycznych,
a takze kurséw specjalizacyjnych.

. Istnieje pilna potrzeba stworzenia platform

wymiany i udostepniania informacji na
temat choréb rzadkich finansowanych ze
srodkow publicznych, ktore gwarantowa-
tyby dostep do rzetelnej, aktualnej wiedzy
w tym zakresie. Nalezy przy tym uwzgled-
ni¢ dane dotyczace zachowan i potrzeb
informacyjnych grup docelowych, w szcze-
gdlnosci pacjentdw i ich opiekunow.

. W procesie refundacji nalezy wypracowac

okreslenie kryteriow oceny lekéw siero-
cych (pierwszego leku i kolejnych w danym
wskazaniu) poprzez MZ, lecz zalecane jest
objecie wszystkich lekéw sierocych instru-
mentami dzielenia ryzyka. MZ powinno
opublikowac zasady oraz kryteria weryfi-
kacji i oceny tych lekow w celu zapewnie-
nia przejrzystosci podejmowanych dziatan
i powtarzalnosci wynikéw prowadzonych
postepowan.
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17.

Zalecane jest stworzenie procedur wdraza-
nia i zbierania danych dla refundowanych
lekow sierocych (lub stosowanych w cho-
robach rzadkich) w ramach instrumentéw
dzielenia ryzyka w szczegdlnosci w oparciu
o conditional reimbursement czy outcome
based schemes (zakres zbieranych danych
powinien pozwala¢ na ocene charaktery-
styki pacjentéw, istotnych kliniczne punk-
tow koncowych oraz wszystkich swiadczen
medycznych zwigzanych z diagnostyka

i leczeniem pacjentow w systemie w opar-
ciu o system Orphanet).

. Konieczne jest wprowadzenie konkretnych

zapisow i kryteridw oceny dotyczacych
egalitarnego podejscia dla lekdw sierocych
w ramach wytycznych HTA, szczegol-

nie dla pierwszego leku wchodzacego

do terapii danej jednostki chorobowej.

W przypadku kolejnych lekéw wchodza-
cych w danym wskazaniu konieczne jest
uelastycznienie progu optacalnosci i okre-
$lenie zasad akceptowalnosci niepewnosci
w analizach ekonomicznych w okreslonych
wskazaniach.

. Tanie leki sieroce lub tanie leki, a takze

srodki spozywcze specjalnego przeznacze-
nia (np. zywno$¢ niskobiatkowa) stosowane
w chorobach rzadkich (bez tego statusu
lub leki stosowane w ramach off label)
powinny by¢ objete identyczna procedura

wnioskowania i oceny HTA w procesie
refundacyjnym jak inne leki stosowane

w chorobach powszechnych. Jednoczesnie
ze wzgledu na wielko$¢ populacji powinny
by¢ stworzone mechanizmy indywidualnej
refundacji lekow poprzez system szybkiej
zgody ze strony jednego lub kilku ciat
nadzorujacych (na ksztatt dawnej tera-

pii niestandardowej, procedur importu
docelowego, czy procedury zgodnej z art.
40 ustawy refundacyjnej), ktore nie zostaja
objete regularna refundacja.

20.Kosztowne i wysoce kosztowne leki

sieroce (lub leki stosowane w chorobach
rzadkich bez tego statusu) powinny by¢
oceniane przede wszystkim pod katem
skutecznosci i bezpieczenstwa w analizie
klinicznej oraz kosztow (analiza kosztéw
wraz z uzasadnieniem ceny oraz analiza
wptywu na budzet), szczegdlnie dla pierw-
szego leku w danym wskazaniu. Jednocze-
Snie wskazane jest traktowanie odrebnie
chorob ultrarzadkich, ze szczegdlnym
uwzglednieniem kosztéw R&D oraz pro-
dukgji, czasem planowanych kosztéw mar-
ketingu po uzyskaniu refundacji, aktywno-
Sci biznesowej producenta w danym kraju,
proponowanych instrumentéw podziatu
ryzyka.
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