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Choroby rzadkie w

Dotycza niewielkiej liczby osob. Czesto wiaza
si¢ z duza niepelnosprawnoscia i przedwczesng
umieralnoscig. Choroby rzadkie, bo o nich
mowa, wymagaja specjalnej uwagi i doglebnej
wiedzy zardwno ze strony rodziny, lekarzy,

jak i panistwa, wobec ktorego oczekiwania sa
konkretne i jasno sprecyzowane. O tym, jaka
jest ich skala, jak je rozpoznawac i leczyc,

a takze o nadziei, jaka niesie Narodowy Plan dla
Chorob Rzadkich, rozmawiano w Warszawie
podczas trzeciej edycji Kongresu Wizja Zdrowia

— Diagnoza i Przyszlos¢.

Choroby rzadkie to choroby powazne, przewlekte
i postepujace. Wielu z nich nie da sie¢ wyleczy¢, ale
mozna wydluzy¢ zycie pacjentow i poprawic jego
jako$¢. Wedlug standardéw europejskich dotycza
1 na 2000 oséb. Moga mie¢ podloze genetyczne,
ale nie musza. Co ciekawe, jedna choroba moze
uchodzi¢ za rzadka na pewnym obszarze geo-
graficznym i w okreslonej populacji, a na innym
terenie moze wystepowac dos¢ czesto. Problema-
mi, z ktérymi przede wszystkim muszg si¢ zma-
gac osoby z chorobami rzadkimi, s3 zbyt diugie
oczekiwanie na diagnoze, a nastepnie utrudniony
dostep do nowoczesnych terapii i rehabilitacji.
Do tego dochodzi niezrozumienie i wykluczenie
spoleczne.

Konferencja Wizja Zdrowia byta znakomitg oka-
zja, by zglebi¢ temat chordéb rzadkich. Wsrod
omawianych na panelu dyskusyjnym choréb zna-
lazly sie: hemofilia, dystrofia migéniowa Duchen-
nea i amyloidoza transtyretynowa.

Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich

- strategiczny i dlugo wyczekiwany
dokument

Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich jest juz
gotowy, znajduje si¢ w Komitecie Staltym Rady
Ministréw i czeka na uchwalenie. W zaloZeniu

ma zapewni¢ pacjentom opieke zintegrowang,
obejmujaca nie tylko potrzeby medyczne, lecz
takze spofeczne. Zaréwno chorzy, jak i ich rodziny
wigza z tym dokumentem ogromne nadzieje -
licza na lepsza diagnostyke, kompleksowa opieke,
dostep do nowoczesnych terapii i dofinansowanie.
Zbigniew Krol: Narodowy Plan dla Choréb Rzad-
kich jest dokumentem, ktéry dotyczy wszystkich
chordb rzadkich, czyli ponad 8 tys. wskazan. Jest on
poswigcony szczegolnie osobom o duzym stopniu
niesprawnosci, poniewaz to wlasnie one w petni
wykorzystajg jego zapisy.

Mirostaw Zieliniski: Zgodnie z zaleceniem Unii
Europejskiej z 2009 1. kazde patistwo czlonkowskie
powinno przyjgc strategie i plan postepowania
w przypadku chordb rzadkich. Przygotowywany
Narodowy Plan zachowuje chronologie sugerowa-
ng przez Europejski Projekt EUROPLAN, zakta-
da powstanie dwuletnich plandw operacyjnych.
Wsréd jego najwazniejszych punktéw mozna wy-
mienic utworzenie centrow referencyjnych, ktérych
zadaniem bedzie ostateczne ustalenie diagnozy
oraz stworzenie wytycznych dotyczgcych leczenia
chordb rzadkich - tzw. Sciezki postepowania tera-
peutycznego. Ciekawym rozwigzaniem, utatwia-
jgcym funkcjonowanie pacjenta w systemie, be-
dzie wprowadzenie ,paszportu pacjenta z chorobg

rzadkg’. Istotng sprawq jest takze ustalenie kry-
teriow referencyjnosci, ktére dla kazdej choroby
sq inne. W planie pojawi sig tez trwale orzeczenie
o niepetnosprawnosci. Dotychczas pacjenci z cho-
robami genetycznymi, ktore przeciez trwajg przez
cate zycie, musieli miec sprawdzang niepetno-
sprawnosc co 2 lata.

Finansowy aspekt Planu Narodowego
dla Choréb Rzadkich

Iwona Kasprzak: Narodowy Fundusz Zdrowia po-
zytywnie odnosi si¢ do ksztaltu, jaki przyjgt Na-
rodowy Plan dla Chordb Rzadkich. Jednoczesnie,
wspélpracujgc przy tym projekcie i opiniujgc go,
dostrzegl wiele dotgd niezauwazalnych problemow,
jak chocby ograniczony dostep chorych do nowo-
czesnych terapii. Problemem pozostaje takze zagu-
bienie pacjenta w systemie i trudnosci z trafieniem
do odpowiednich specjalistéw, ktorzy go przez ten
system poprowadzqg. Dotyczy to diagnozy, opieki
socjalnej, domowej czy rehabilitacyjnej. Chcemy,
aby w centrach referencyjnych byly interdyscypli-
narne zespoty zapewniajgce kompleksowg pomoc.

Jakub Gierczynski: Narodowy Plan jest dokumen-
tem, ktérego nam brakowato. W zatozeniu ma by¢
drogowskazem traktowania chorych i ich rodzin
oraz objecia ich catosciowym programem opieki
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niczymparasolem. Chorzy mowig, zeniechcg szcze-
golnego traktowania, ale wyréwnywania szans. Ja
raczej bytbym za specjalnym traktowaniem pacjen-
tow z chorobami rzadkimi w Polsce. Specjalnym,
bo ciggle dziatamy w warunkach deficytéw w za-
kresie swiadczen zdrowotnych i barier w dostepie
do wysokospecjalistycznych osrodkéw klinicznych.
Przyklady poprawy dostepnosci terapii dla chorych
na choroby ultrarzadkie, rdzeniowy zanik miesni,
chorobe Fabryego czy nowotwory krwi pokazu-
jg, ze mozna skutecznie optymalizowac zaréwno
dostep do farmakoterapii, jak i modele opieki. Ko-
nieczna jest jednak wyzsza wycena Swiadczeri dla
osrodkow eksperckich (referencyjnych), bo terapia
pacjentow z chorobami rzadkimi bedzie zawsze
bardziej kosztowna i ztozona. Kluczowq role w tym
procesie odgrywajg kadry medyczne, ktére specjali-
zujg sig w opiece nad chorymi na choroby rzadkie,
oraz rejestry mierzqce efekty i koszty terapii.

Hemofilia

Hemofilia to genetyczna choroba krwi zalicza-
na do osoczowych skaz krwotocznych. Charak-
teryzuje si¢ brakiem lub niedoborem czynnika
krzepniecia, co prowadzi do krwawien. Sg one
szczegdlnie niebezpieczne, jesli dotycza narzadow
wewnetrznych. Chorobe leczy si¢, podajac pacjen-
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tom czynniki krzepnigcia — osoczopochodne lub
nowoczesniejsze, rekombinowane.

Magdalena Wysocka: Chorzy na hemofilie sg w lep-
szej sytuacji. W 2001 r. powstat pierwszy finanso-
wany przez Ministerstwo Zdrowia program zaopa-
trzenia ich w czynniki krzepniecia. Od 2008 r. NFZ
finansuje program profilaktyki krwawieri u dzieci,
ktéry wiele 0s6b uwaza za duzy sukces. Rzeczywi-
scie dzisiaj w Polsce dziala 15 dziecigcych centrow
leczenia hemofilii. Doprowadzilismy do tego, ze to
firmy farmaceutyczne organizujq dostawy czyn-
nikow krzepniecia do domu pacjenta, zapewniajg
pielegniarki, ktore w miejscu zamieszkania uczg
rodzicow, jak podawac je dzieciom. Te same pielg-
gniarki edukujg lekarzy rodzinnych i nauczycieli
w szkotach i przedszkolach, jak postepowac z cho-
rymi na hemofilie. W ramach programu udato
nam sie tez wprowadzic dzienniczki elektroniczne,
w ktorych chorzy rejestrujg podania leku oraz
zapisujg informacje o pojawiajgcych sie krwawie-
niach, a ich lekarze majq dostep do tych danych
on-line. Dorosli pacjenci sami odbierajg czynniki
z regionalnych centrow krwiodawstwa i krwio-
lecznictwa i sami muszq zatroszczy¢ sig o kontakt
z lekarzem. Czego oczekuje od Narodowego Planu?
Tego by pacjenci byli leczeni zgodnie z indywidual-
nymi potrzebami, na podstawie farmakokinetyki.

Zbigniew Krol:
Narodowy Plan
dla Chordb
Rzadkich dotyczy
ponad 8 tys.
wskazan.
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Potrzebujemy tez wiecej lekarzy specjalistéw, kto-
rych ciggle brakuje.

Zbigniew Krol: Warto zastanowic sie nad tym, co
sie dzieje z pacjentem, ktory skoriczy 18 lat. Céz
z tego, ze jest dorosty, jesli wazy np. 30 kg. Personel
medyczny jest stawiany w niekomfortowej sytuacji
i nie wie, jak postepowac. Zalezy nam na zacho-
waniu cigglosci leczenia i opieki, dlatego w Naro-
dowym Planie jest zapisany element przejscia. Raz
nabyte prawa majg pozostac na cafe zycie.

Amyloidoza transtyretynowa

Amyloidoza transtyretynowa (TTR) to choroba
spichrzeniowa, metaboliczna, spowodowana mu-
tacjami w genie transtyretyny. U chorych docho-
dzi do odkladania si¢ w narzadach szkodliwego
biatka — amyloidu, ktore nieodwracalnie uszkadza
wiele narzadow. Zatrwazajace jest tempo rozwo-
ju choroby, ktéra pojawia sie po 40. roku zycia
iw ciagu 5 lat moze przyku¢ do woézka sprawnego
i wysportowanego cztowieka.

Anna Potulska-Chromik: W Polsce do tej pory zna-
nych jest zaledwie kilkanascie rodzin, w ktdrych
wystepuje amyloidoza TTR, wielu pacjentow po-
zostaje niezdiagnozowanych. W Europie od 2011 .
jest zarejestrowana terapia, ktora stabilizuje trans-
tyretyng, natomiast w Polsce jedynym dostgpnym »
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» leczeniem jest przeszczep wqtroby, ktdry tez jest
bardzo kosztowny. Borykamy sie z problemem dlu-
giej Sciezki diagnostycznej. Zanim pacjent dowie
sig, co mu dolega, udaje sig najpierw do kardiolo-
ga, potem do neurologa. W tym czasie coraz bar-
dziej stabnie, pogarsza sig¢ jego sprawnosc. Dlatego
zawsze staram si¢ przekazac lekarzom i studen-
tom medycyny, ze amyloidoza jest chorobg wielo-
narzgdowg, ktora wymaga leczenia interdyscypli-
narnego.

Mirostaw Zielinski: Amyloidoza TTR to bardzo
wyniszczajgca choroba, ktora szybko postepuje, jest
bolesna i koticzy sig przedwczesng Smiercig. Jednak
osoba leczona moze cieszy( sig¢ dtugim i w petni
wartosciowym zyciem. Chciatbym podkresli¢ role
centrum referencyjnego. W przypadku tej choroby

jest nim szpital Warszawskiego Uniwersytetu Me-
dycznego, ktéry po diagnozie wytycza Sciezke te-
rapeutyczng. Problemem jest to, Ze nie wszyscy
lekarze o tej chorobie wiedzg. Aby poprawic dia-
gnostyke amyloidozy TTR, nauke o niej powinno
sig rozpoczynad juz na poziomie uczelni medycz-
nej, nawet jesli przyszly lekarz nigdy sie z nig nie
spotka. Warto zaznaczy¢, ze rozpoznanie amyloi-
dozy TTR jest i tak utatwione, poniewaz jest to
choroba rodzinna.

Dystrofia mi¢gsniowa Duchenne’a

Na dystrofie miesniowa Duchenne®a chorujg pra-
wie wylacznie chlopcy. Do ok. 4.-5. roku zycia ich
rozwoj motoryczny moze by¢ jeszcze w granicach
normy, jednak z powodu mutacji genu DMD,
odpowiedzialnego za kodowanie biatka dystro-
finy, mie$nie stopniowo ulegaja uszkodzeniu.
W pierwszym etapie sa to migsnie szkieletowe,
potem miesien sercowy, co prowadzi do kardio-
miopatii, a nastepnie mig$nie oddechowe, co po-
woduje niewydolnos¢ oddechowa.

Izabela Wojcik: Nasza sytuacja jest niestety inna
niz w przypadku hemofilii, poniewaz zaden lek
hamujgcy postep choroby nie jest refundowany,
a rehabilitacja jest odptatna. Rodzice proszg réz-
nych ludzi o wsparcie finansowe, zbierajg 1 proc.
podatku. Na polskim rynku dostepny jest wylgcz-
nie jeden lek — steryd Encorton, ktérego skutkiem
ubocznym jest przyrost wagi. Drugi lek — Calcort,
ma mniejsze skutki uboczne, ale mozna go kupic¢
tylko za granicg. Jest szansa na otrzymanie na
niego promesy, jesli zostanie stwierdzony znaczny
wzrost masy ciata. Wiadomo jednak, ze do otylosci
nie powinno sie dopuscic, poniewaz dodatkowo na-
sila ona skutki uboczne choroby - chiopcy szybciej
bedg musieli poruszad sie na wézku, mogq tez miel
cukrzyce. Tymczasem zastosowanie prawidtowego
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leczenia moze m.in. opdznic rozwdj kardiomiopatii.
W Europie dostepny jest lek, ktory nadawatby sie
dla 15 proc. naszych chorych, ale nie ma szans na
jego dofinansowanie. Poza tym nie funkcjonuje
u nas asystent osobisty, ktéry pomagatby choremu
i wspierat rodzing. ChcielibySmy takze, aby raz
w roku chorzy trafiali do osrodka i zostali gruntow-
nie przebadani. Potrzebna jest kompleksowa opieka
specjalistyczna — neurologa, kardiologa, pulmono-
loga, ortopedy, rehabilitanta i psychologa.

Anna Potulska-Chromik: W przypadku dystrofii
migsniowej Duchennea znalezienie odpowiedniego
leku jest bardzo skomplikowane, poniewaz mamy
do czynienia z wieloma réznymi mutacjami dys-
trofiny. Wybér odpowiedniego leku, dostosowanego
do rodzaju mutacji, jest jak znalezienie wlasciwego

—

klucza do zamka. Bardzo wazna w tej chorobie jest
wezesna diagnostyka. Podwyzszony kilkusetkrotnie
poziom kinazy kreatynowej powinien zawsze by¢
wyjasniony, bo moze by¢ jednym z kluczowych
objawow dystrofii migsniowej Duchennea.

Rejestr — wazny punkt Narodowego
Planu dla Choréb Rzadkich

Jednym z punktéw Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich jest powstanie rejestru pacjentéw. To
rozbudowana baza danych zawierajaca wszyst-
kie niezbedne informacje dla lekarzy, pacjentéw,
studentow, platnika i zarzadcy systemu opieki
zdrowotnej.

Anna Potulska-Chromik: W chorobach rzadkich
rejestry pozwalajg na wyselekcjonowanie pacjen-
tow i zaproponowanie im leczenia w ramach no-
watorskich terapii czy badati klinicznych. Zalezy
nam takze na tym, by pacjenci trafiali do osrodka
referencyjnego. Chciatabym podkreslic, ze chodzi
nie tyle o tworzenie nowych osrodkow, ile o dofi-
nansowanie juz istniejgcych, w ktorych pracujg
doswiadczeni specjalisci.

Mirostaw Zielinski: Rejestr to narzedzie, ktdre moze
by¢ stale rozbudowywane i mogloby wspétpraco-
wac z podobnymi, powstajgcymi w Unii Europej-
skiej zgodnie z zaleceniami Komitetu Ekspertéw
UE do spraw Chordb Rzadkich. Rejestr pomoze
nam wlasciwie zorganizowac opieke. Bez niego za-
rzgdzanie chorobami rzadkimi jest jak chodzenie
w kotko.

Wizja i przyszto$¢ w kontekscie

chorob rzadkich - podsumowanie

W trakcie debaty zaproszeni go$cie podzielili si¢
swoimi nadziejami i oczekiwaniami w zwigzku

z uchwaleniem Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich.
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Magdalena Wysocka: Wazna jest personalizacja le-
czenia, nie tylko w hemofilii, ale w kazdej chorobie.
Chodzi o to, aby spojrze¢ na pacjenta indywidual-
nie, holistycznie, a nie jak na numer statystyczny
choroby. Pacjenci sq zawsze osadzeni w kontekscie
konkretnej rodziny, jej sytuacji materialnej i kon-
dycji psychicznej. Kiedy pacjent choruje przewlekle,
to choruje cata jego rodzina.

Iwona Kasprzak: Jeszcze raz chciatabym podkre-
sli¢ wage rejestrow, nie tylko w przypadku choréb
rzadkich. Pozwalajg one na realizacje wielu funkcji
systemowych, ale takze identyfikacje pacjentéw
dzigki uzupetnianiu informacji. W tym miejscu
pojawia sig jednak problem. Chodzi o woleg lekarzy,
o to, aby chcieli raportowa¢ dane. Bo chociaz jest
wielu lekarzy zapalericow, ktdrzy chetnie zajmujg
si¢ chorobami rzadkimi, sq tez tacy, ktérzy nie
cheg sig dzieli¢ informacjami na temat pacjentow.
Dobrze by bylo, aby pojawit sie lider, ktory bedzie
ich do tego motywowal.

Jakub Gierczynski: Narodowy Plan dla Chordb
Rzadkich powinien konsolidowac i koordynowaé
dziatania wszystkich resortow w trosce o najlepsze
zZycie pacjenta i jego rodziny. Chorzy muszq byc le-
czeni zgodnie ze standardami polskich towarzystw
naukowych. Lekarz pierwszego kontaktu powinien
wiedzie¢, gdzie odestac pacjenta, aby otrzymat
diagnoze i optymalny plan leczenia. Krajowy re-
jestr chordb rzadkich powinien dostarczyc realnych
danych i wiedzy, na podstawie ktdrej bedzie mozna
stwierdzi¢, czy leczenie przynosi efekt oraz czy
wszystkie elementy opieki medycznej i socjalnej
na Sciezce pacjenta sq wlasciwie wdrozone i wy-
korzystane.

Anna Potulska-Chromik: Myslatabym o diagno-
styce i o screeningach noworodkowych. W wielu
chorobach rzadkich, np. w rdzeniowym zaniku
migsni, im szybciej wigczymy leczenie, tym wigk-
sza szansa, Ze pacjent i cata jego rodzina bedg
funkcjonowal prawie jak zdrowi ludzie.

Izabela Wojcik: Liczymy na to, ze Narodowy Plan
zostanie wreszcie uchwalony. Chcielibysmy, by
nasze dzieci poczuly pomoc paristwa, bo na le-
karzy mozemy juz liczy¢. By wsparcie dotyczyto
sfery finansowej, refundacji lekow, rehabilitacji
i aby nas odcigzyto. Wazne jest takze objecie nas
- rodzin - pomocg psychologa, asystenta, bo tam
gdzie pojawia sig choroba rzadka, chorujg wszyscy
czlonkowie rodziny. Dotyczy to zwlaszcza rodzesi-
stwa chorych, ktdre nie rozumie sytuacji. Poza tym
czestym problemem jest rozpad rodziny.

Mirostaw Zielinski: W Narodowym Planie jest
kategoria, ktora zostata nazwana opiekg wytchnie-
niowq. Dotyczy ona bolesnego problemu rozpadu
rodziny. Statystyka jest okrutna. To gléwnie mez-
czyzni sq tymi zlymi, ktérzy nie wytrzymujg. Majg
stabe nerwy i wrazliwos¢, co skutkuje rozpadem
rodziny. Warto dodac, ze w planie znajduje sig za-
pis, ze leczenie chordb rzadkich jest w Polsce prio-
rytetem. Dlatego trzymam za niego kciuki i mam
nadzieje, ze wspdlne dziatania pacjentow, lekarzy
i decydentow zostang uwieficzone sukcesem.
Zbigniew Krél: Najwazniejsze w calym progra-
mie jest skupienie sie na odcigzeniu chorego i jego
bliskich poprzez zapewnienie wsparcia ze strony
panstwa. Ma sie pojawic asystent rodziny, asystent
zawodowy, ktory poradzi w wyborze przez chorego
pracy. Poza tym bedg sprawnie funkcjonujgce cen-
tra referencyjne na terenie catego kraju. Za 5 lat,
a moze nawet szybciej, powinnismy miec juz wy-
petnione rejestry. Gdziekolwiek chory trafi, natych-
miast zostanie rozpoznany w systemie. Z nadziejg
czekamy juz tylko na decyzje formalng. .



