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,,Polska dla choréb rzadkich”

W reakcji na trwajace od lat zaniechania w zakresie potrzeb i rozwigzan systemowych
dotyczacych opieki nad ponad 2 milionami Polakéw z chorobami rzadkimi, a takze ich
rodzin, jako Polska Grupa Ekspertéw kierujemy do Polskiego Rzadu ponizszy apel.

Jako specjalisci wielu dziedzin: lekarze, naukowcy, liderzy organizacji pacjenckich,
przedstawiciele przemystu, wspdlnie wystepujemy z inicjatywa ,Polska dla chordb
rzadkich”, ktéra zmierza do poprawy dramatycznej sytuacji chorych i ich rodzin.

Do tej pory zidentyfikowano juz okoto 8 tysiecy chordb rzadkich. W Polsce cierpi na nie
okoto 6 proc. spoteczenstwa, czyli ponad 2 miliony oséb. Potrzeby tych chorych i ich
rodzin s3 marginalizowane. Trudna i niedostepna diagnostyka, brak specjalistow i
osrodkéw referencyjnych, brak lekdw lub ograniczony dostep do leczenia oraz brak
systemowych rozwigzan zdrowotnych i socjalnych - to codziennos$¢ pacjentéw z
chorobami rzadkimi.

Unia Europejska zalecita wszystkim krajom cztonkowskim opracowanie i wdrozenie
Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich do konca 2013 roku. W Polsce projekt Planu dla
Chordéb Rzadkich opracowany juz w 2012 roku na zlecenie Ministra Zdrowia z udziatem
wielu srodowisk, w tym cztonkdw Polskiej Grupy Ekspertéw, do dzi$ nie zostat przyjety.
Mimo ogromnego zaangazowania $Srodowisk zwigzanych z osobami cierpigcymi na
choroby rzadkie sytuacja pacjentéw w Polsce nadal jest dramatyczna.

Niniejsza inicjatywa wskazuje na koniecznos$¢ podjecia natychmiastowych dziatan na
rzecz zmiany tej sytuacji. Postulujemy o pilne i skuteczne dziatania oparte na filarach
przedstawionych ponizej. Realizacja zalecen ujetych w Narodowym Planie dla Chordb
Rzadkich pozwoli na zmniejszenie obszaru zaniedban poprzez systemowg poprawe
opieki zdrowotnej i socjalnej dla pacjentéw i ich rodzin.

Tylko uwzglednienie specyfiki chordb rzadkich w zabezpieczeniu spotecznym, w tym
finansowanie catosciowej opieki dostosowanej do indywidualnych potrzeb, oraz
wdrozenie Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich, poprawi sytuacje chorych na
choroby rzadkie i ich rodzin.

Przeciwdziatanie wykluczeniu oséb z chorobami rzadkimi powinno stanowié priorytet
panstwa.

Polska Grupa Ekspercka
,Polska dla chorob rzadkich”
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FILARY INICJATYWY ,,POLSKA DLA CHOROB RZADKICH"”

Choroby rzadkie to schorzenia uwarunkowane najczesciej genetycznie, w blisko potowie przypadkow
ujawniajgce sie w wieku dzieciecym, o przewlektym i czesto ciezkim przebiegu, prowadzgce
przedwczesnie do zgonu lub powodujgce niepetnosprawnosé¢. U podioza definicji wskazuje sie
chorobowos$¢ nie wyzszg niz 5 na 10 000 oséb. Uwzgledniajgc polskie dane demograficzne, nalezy
szacowad, ze na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej na choroby rzadkie cierpi od 2milionéw oséb. Ze
wzgledu na rzadkos¢ wystepowania, trudnosci w rozpoznawaniu tych chordb i brak $Swiadomosci
spotecznej, wiedza o tych chorobach byta dotychczas niewielka.

Do charakterystycznych cech chordéb rzadkich (ktére wiadza publiczna powinna wzigé pod uwage w
wypracowaniu adekwatnych rozwigzan ze sfery ochrony zdrowia, edukacji, opieki spotecznej, badan

naukowych i rozwojowych dla tej grupy chordéb), naleza:
e ciezki i zazwyczaj przewlekty przebieg;
e krotsze przecietnie trwanie zycia;
e wspotistnienie niepetnosprawnosci intelektualne;j i fizycznej;
e wysoki koszt diagnostyki i leczenia;
e brak lub bardzo ograniczone mozliwosci wyleczenia;

e w wielu rodzinach zwiekszone ryzyko ponownego wystgpienia choroby;

e zagrozenie wykluczeniem spotecznym poprzez utrudniony proces edukacji, warunki socjalne oraz

ograniczenia podejmowania pracy przez opiekundw.



1. POTRZEBA KLASYFIKACJI | WDROZENIA REJESTRU CHOROB RZADKICH

Kluczowym instrumentem Planu dla Choréb Rzadkich sg rejestry choréb rzadkich, obejmujgce
swoim zasiegiem caty kraj i bedgce czescig europejskiego systemu monitorowania chordb rzadkich.
Aktualnie istniejgce rejestry sg nieliczne i petnig przede wszystkim funkcje epidemiologiczna.
Choroby rzadkie nie sg identyfikowane w systemie ochrony zdrowia, poniewaz bazy danych

systemu ochrony zdrowia (NFZ) nie zawierajg witasciwych kodéw identyfikujgcych.

Rekomendacje:
e najszybsze i konsekwentne wdrozenie stosowania kodéw dla chordb rzadkich (Orpha-kod,

OMIM, w przysztosci ICD11);
e wypracowanie modelu rejestréow;

e okreslenie zasobdw kadrowych i sieci jednostek, w tym osrodkéw referencyjnych

zabezpieczajgcych wtasciwg opieke medyczng pacjentom z chorobami rzadkimi;

2. POPRAWIENIE DIAGNOSTYKI CHOROB RZADKICH

Opodznienie diagnostyki, nawet do kilkudziesieciu lat, jest powszechne w przypadku chordéb rzadkich
i czesto prowadzi do nieodwracalnych powiktan wielonarzgdowych. Wtasciwe rozpoznanie jest

warunkiem rozpoczecia prawidfowego leczenia.

Rekomendacje:

e zapewnienie wielokierunkowego systemu diagnostyki zgodnego ze standardami;

e akredytacja placéwek wykonujgcych badania diagnostyczne gwarantujgce wysoka jakosc

badan i procedur diagnostycznych;

e ocena zasadnosci kwalifikacji nowych technologii diagnostycznych jako $wiadczen

gwarantowanych.



3. OSRODKI I SIECI REFERENCYJNE

Obecnie nie istniejg podstawy prawne regulujace powotywanie osrodkéw referencyjnych. Osrodki
referencyjne powinny by¢ przede wszystkim miejscem weryfikacji podejrzenia lub wstepnego
rozpoznania choroby rzadkiej. Muszg wiec dysponowaé wyszkolong kadrg specjalistéw, baza
laboratoryjng i mozliwosciami kompleksowego leczenia. Ponadto osrodki referencyjne powinny by¢
miejscem dtugookresowego monitorowania wynikdw postepowania leczniczego, a takze miejscem
koordynacji opieki zapewniajgcej optymalng jakos¢ zycia pacjentom i ich rodzinom. Dostepnos¢ do
osrodkdéw referencyjnych nie moze by¢ ograniczona wzgledami organizacyjnymi, administracyjnymi ani

finansowymi panstwa.

Rekomendacje:
e okreslenie warunkow i zakresu dziatalnos$ci osrodka referencyjnego oraz alokacja odpowiednich

Srodkdéw finansowych na wykonanie zadan.

4. POPRAWIENIE OPIEKI ZDROWOTNEJ DLA PACJENTOW Z CHOROBAMI RZADKIMI

Aktualny system opieki zdrowotnej nie gwarantuje rownosci w dostepie do Swiadczen zdrowotnych
pacjentom dotknietym chorobami rzadkimi, co stoi w sprzecznosci z zapisami konstytucyjnymi oraz
zasadg solidaryzmu spotecznego. Sposrdd 8 tys. chordb rzadkich dla 96% istnieje zaledwie mozliwosé

leczenia objawowego oraz rehabilitacji.

Rekomendacje:
e Zapewnienie dostepnosci do leczenia objawowego, rehabilitacji, opieki dtugoterminowej i

hospicyjnej;

e Zapewnienie dostepu osobom chorym do sprzetu rehabilitacyjnego i wyrobow medycznych

stosowanych w leczeniu choréb rzadkich.

Tylko dla 4% jednostek chorobowych dostepne sg zarejestrowane terapie lekowe zwane sierocymi
(OMPs). Analiza dostepu do refundowanych lekéw sierocych wskazuje, ze Polska zajmuje w tej kwestii
ostatnie miejsce w Unii Europejskiej. Sposréd ponad 200 dotychczas zarejestrowanych przez
Europejskg Agencje Lekdow (EMA)sierocych produktdw medycznych w Polsce refundowanych jest okoto

10%.



Rekomendacje:
e (Qdstgpienie od utylitarnego podejscia do oceny efektywnosci kosztowej technologii

stosowanych w chorobach rzadkich, w tym stosowania wspotczynnika QALY;

e Finansowanie lekow sierocych z budzetu panstwa;

e Zapewnienie pacjentom dostepu do lekédw sierocych w przypadku ciezkiej choroby o

postepujgcym przebiegu i braku leczenia alternatywnego;
e Wdrozenie mechanizméw wczesnego dostepu do lekoéw (tzw. ,Early Access”);

e \Wdrozenie procedur umozliwiajgcych zastosowanie terapii przy wykorzystaniu substancji
leczniczych znajdujgcych sie dopiero w fazie badan klinicznych, a wykazujgcych cenne

wiasciwosci terapeutyczne — tzw. terapia w trybie wspodtfczucia ,,Compassionate use”.

5. WZMOCNIENIE SYSTEMU WSPARCIA SPOLECZNEGO DLA PACJENTOW Z CHOROBAMI RZADKIMI | ICH

RODZIN

Sytuacja rodzin i chorych z chorobami rzadkimi jest trudna i skomplikowana. Wskutek choroby
cztonka rodziny, pacjent i jego bliscy sg zagrozeni wykluczeniem spotecznym oraz wieloma
problemami natury psychologicznej i socjalnej. Obecne formy pomocy spotecznej dla chorych na
choroby rzadkie sg nieadekwatne, lub zalezne od tego, czy dany chory posiada orzeczenie o

niepetnosprawnosci, czy tez spetnia kryterium dochodowe.

Rekomendacje:

e Koniecznos¢ zapewnienia systemu ciggtej opieki iwsparcia zorientowanego na osobe z

chorobg rzadkg;

e Zintegrowanie opieki zdrowotnej ze wsparciem spotecznym, ktére bedzie umozliwiato

wypracowanie planu zabezpieczenia pacjenta w adekwatne wsparcie zdrowotne i spoteczne;

e Wypracowanie systemu opieki zdrowotnej i wsparcia spotecznego, ktore zapewni zachowanie
standardu zycia poréwnywalnego, jak dla innych oséb o podobnych potrzebach, szczegdlnie z

uwzglednieniem specyfiki choroby rzadkiej, jak i ztozonosci stanu zdrowia;

e Dostosowanie orzecznictwa o niepetnosprawnosci do specyfiki choréb rzadkich;

e Utworzenie systemu monitoringu jakosci opieki socjalnej nad rodzinami pacjentéw.



6. NAUKA, EDUKACIA | INFORMACJA W ZAKRESIE CHOROB RZADKICH

Stan wiedzy na temat chordb rzadkich jest zréznicowany. Cho¢ nieliczne jednostki chorobowe z tej
grupy sg stosunkowo dobrze przebadane, to w wielu przypadkach nie jest znane ani podtfoze, ani
patomechanizmy prowadzace do rozwoju choroby. Poszerzenie wiedzy w tym zakresie otwiera
perspektywe opracowania nowych metod diagnostyki i terapii dla pacjentdw cierpigcych na

choroby rzadkie.

Rekomendacje:

e Zapewnienie warunkow, ktére utatwig prowadzenie badan naukowych nad chorobami

rzadkimi w obszarze nauk podstawowych, klinicznych i spotecznych;

e Wzmocnienie wspoétpracy miedzynarodowej i zwiekszenie udziatu polskich osrodkow

badawczych i naukowcow w miedzynarodowych projektach badawczych;

e Rozwdj wspdipracy interdyscyplinarnej pomiedzy naukami medycznymi i spotecznymi
w obszarach badawczych zwigzanych z organizacjg systemu ochrony zdrowia i optymalizacja

opieki nad chorymi z chorobami rzadkimi;

e Upowszechnienie wiedzy i trwate wpisanie problematyki choréb rzadkich w programy

ksztatcenia na etapie przed- i podyplomowego zawoddw medycznych i okoto-medycznych;

e Zwiekszenie dostepnosci i upowszechnienie informacji na temat choréb rzadkich

skierowanych i dostosowanych do réznych grup docelowych;

e Stworzenie zintegrowanej platformy internetowej poswieconej chorobom rzadkim;

e Wsparcie osrodkéw klinicznych oraz organizacji pacjentow w propagowaniu wiedzy

o chorobach rzadkich, mozliwosciach ich leczenia i optymalnych modelach opieki.



7. ZARZADZANIE | FINANSOWANIE OPIEKI DLA OSOB Z CHOROBAMI RZADKIMI

Problem chordb rzadkich w Polsce dotyczy nie tylko ponad 2 min oséb chorujacych (w tym okoto

75% dzieci), ale rowniez cztonkéw ich rodzin i opiekundw. Ze wzgledu na liczbe osdb oraz wage

spoteczng problemu istotne jest podjecie systemowych dziatan oraz koordynowanego zarzadzania,

wspartego odpowiednim finansowaniem.

Rekomendacje:

Pilne wdrozenie Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich i powyzszych rekomendacji;

Utworzenie Krajowego Centrum Choréb Rzadkich, koordynujgcego wdrozenie i
monitorujgcego realizacje Narodowego Planu z organem opiniodawczo-doradczym, w sktad
ktdrego wchodzg przedstawiciele srodowiska klinicznego, naukowego i pacjenckiego.

Utworzenie wydzielonego budzetu w ramach budzetu centralnego dla finansowania
dziatalnosci Krajowego Centrum Choréb Rzadkich, w tym m.in. koordynacji dziatan

miedzyresortowych, dziatalnosci edukacyjnej, informacyjnej oraz zakupu lekéw sierocych.
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SYGNATARIUSZE POLSKIEJ GRUPY EKSPERTOW

,,POLSKA DLA CHOROB RZADKICH”

e Dr Jakub Gierczynski - Narodowy Instytut Zdrowia Publicznego

e Edyta Grabowska-Wozniak - Nutricia

e DrJacek Gralinski - Amgen

e Dr Michat Jachimowicz - Mahta

e Prof. dr hab. n. med. Lucjusz Jakubowski - Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka

e Dr Marek Karwacki - Instytut Matki i Dziecka

e Mecenas Paulina Kieszkowska-Knapik - KRK Kancelaria Prawna

e Dr Anna Kordecka - HTA Audit

e Prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk - Klinika Neurologii Uniwersytet Warszawski

e Dr Pawet Kuca - Instytut Gruzlicy i Choréb Ptuc
e Iwona Kuter - Shire

e Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bieleriska - Uniwersytet medyczny w Poznaniu, Polski Rejestr Wrodzonych
Wad Rozwojowych

e Prezes Danuta Lis - Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

e Prezes Stanistaw Mackowiak - Federacja Pacjentéw Polskich

e Dyrektor Matgorzata Mackowiak —Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby
Rzadkie ,Ars Vivendi”

e Jarostaw Marcoll - AOP Orphan

e Prezes Roman Michalik - Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego

e Agnieszka Milewska- Kranc — Fundacja Wymarzona Odpornos¢

e Prezes lzabela Miller - Fundacja Wymarzona Odpornosc

e Ewa Nosarzewska - Biogen

e Dr Mariusz Ottarzewski - Instytut Matki i Dziecka

e Dr Michat Opuchlik

e Prezes Wojciech Oswiecinski - Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

e Wiceprezes Marek Parowicz - Polskie Stowarzyszenie na Rzecz oséb z AHC

e Anna Pieczonka - Pfizer

e Dr Cezary Pruszko - Mahta

e Prezes Kacper Rucinski - Fundacja SMA

e Dr Agnieszka Sobczynska - Pfizer

e Dr Agnieszka Stepien - Krajowa lzba Fizjoterapeutyczna Wydziat Rehabilitacji AWF Warszawa, Petnomocnik
Krajowej Izby Fizjoterapeutdéw do spraw kontaktéw ze stowarzyszeniami pacjentéw i ich Rodzin

e Prof. dr hab. n. med. Jolanta Sykut- Cegielska - Instytut Matki i Dziecka

e Prezes Jacek Sztajnke - Fundacja Parent Project

e Damian Twardawa - SOBI

e Prof. dr hab. n. med. Jolanta Wierzba - Uniwersytet Gdanski

e Pawet WozZniak — Komtur

e Prezes Mirostaw Zielinski - Krajowe Forum na rzecz terapii chordb rzadkich - Orphan



