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chorobach rzadkich

W debacie uczestniczyli:

— prof. dr hab. n. med. Tomasz Grodzicki,
Collegium Medicum Uniwersytetu Jagiel-
loriskiego w Krakowie

— Stanistaw Mackowiak, Federacja Pacjen-
téw Polskich, Krajowe Forum na rzecz Te-
rapii Choréb Rzadkich

— Waldemar Majek, prezes Polskiego Towa-
rzystwa Walki z Mukowiscydoza

— prof. dr hab. n. med. Maria Mazurkie-
wicz-Betdzinska, Gdanski Uniwersytet
Medyczny

—dr n. med. llona Skoczylas, Slaskie Cen-
trum Chordb Serca w Zabrzu

Przez ostatnie lata duzo si¢ mowi o potrze-
bie powolania Narodowego Planu dla Cho-
rob Rzadkich, ale mimo obietnic kolejnych
ministrow i — zdawac by sie moglo - za-
piecia wszystkich kwestii na ostatni guzik
wciaz nie jest on uchwalony. Tymczasem
z niecierpliwoscig czekajg na niego pacjen-
ci, ich rodziny i lekarze. By¢ moze prze-
fom przyniesie przyszly rok, jesli epidemia
COVID-19 nie pokrzyzuje wszystkim planéw.

Narodowy Plan dla Choréb
Rzadkich - jednak nie pogrzebany?
Kiedy wreszcie zostanie uchwalony Na-
rodowy Plan dla Choréb Rzadkich? - Nie
wiemy. Od lutego tego roku pracuje kolejny
zespot powolany przez ministra zdrowia,
ktorego celem jest opracowanie jego osta-
tecznego ksztattu. Chcielibysmy zaczgc od
realizacji jego czesci medycznej, zeby jak
najszybciej méc pomagac pacjentom — mo-
wit prof. Tomasz Grodzicki z Collegium
Medicum Uniwersytetu Jagiellonskiego
w Krakowie.

- Nad Narodowym Planem dla Choréb
Rzadkich pracujemy juz od 2008 . W tym
czasie przez resort zdrowia przeszla cata
plejada ministrow. Od kazdego z nich stysze-
lismy obietnice, ale Planu nie udato si¢ wpro-
wadzi¢ do dzis. Minister Adam Niedzielski
podczas naszej ostatniej rozmowy zapewnit,
Ze resort postara sig, zeby prace zwigzane
z przygotowaniem i przyjeciem Narodowego
Planu zostaty zakoficzone w polowie listopa-
da. Z najwazniejszych rzeczy, ktore w tym
dokumencie sq zawarte, wymienitbym cen-
tra eksperckie, rejestry, diagnostyke, dostgp
do leczenia farmakologicznego, paszport
dla chorych na choroby rzadkie i platforme
informacyjng dla wszystkich zainteresowa-
nych chorobami rzadkimi — opowiadal Sta-
nistaw Mackowiak z Federacji Pacjentow
Polskich, Krajowe Forum na rzecz Terapii
Choréb Rzadkich.

W przypadku wielu chordb rzadkich sg juz na $wiecie terapie, ktore znacznie poprawiaja

jako$¢ zycia pacjentow i moga zahamowac rozwdj choroby. Niektore leki sa refundowane
w Polsce, inne czekajg na refundacje. O tym, jak wyglada leczenie chorych z rdzeniowym
zanikiem miesni, tetniczym nadcisnieniem ptucnym i mukowiscydozg, a takze

o wyczekiwanych od lat przez pacjentéw zmianach systemowych, ktore ma przynies¢
Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich, rozmawiano podczas kongresu Wizja Zdrowia

— Diagnoza i Przysztosc.

Rdzeniowy zanik mie$ni - sg leki,
jest nadzieja

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) to choro-
ba genetyczna, w ktérej na skutek braku
biatka SMN dochodzi do obumierania neu-
ronéw motorycznych odpowiedzialnych
za prace migsni, ktore w konsekwencji za-
nikajg. W styczniu 2021 r. ming dwa lata,
odkad pacjenci z SMA majg refundowany
lek, dzieki ktéremu ich stan si¢ poprawia
i stopniowo odzyskuja sprawnosci utracone
w wyniku choroby.

- Decyzja refundacyjna, ktéra objeta
wszystkich pacjentow z SMA bez wzgledu
na typ i stopieti zaawansowania choroby,
byta dla nas lekarzy bardzo wazna, bo nie
musielismy nikogo odrzucac. Zespot kwa-
lifikacyjny wlgcza do programu chorych,
jesli spetniajg oni kryteria, ktére sg bardzo
szerokie. Mozemy sig pochwalié, ze jeste-
smy drudzy w Europie, jezeli chodzi o licz-
be aktywnie leczonych pacjentow z SMA.
Wyprzedzilismy Wlochéw i Francuzow, je-
steSmy tuz za Niemcami. Musze podkresli¢
niebywatg role neurologow — nie tylko dzie-
ciecych, lecz takze dorostych, u ktorych pa-
cjenci z SMA pojawili si¢ na oddziatach po

raz pierwszy, poniewaz wczesniej nie mieli
aktywnego leczenia, a teraz jest ono prowa-
dzone. Aktualnie w ramach programu leko-
wego leczonych jest ponad 700 pacjentow
w przeszto 25 osrodkach — wyjasnila prof.
Maria Mazurkiewicz-Beldzinska z Gdan-
skiego Uniwersytetu Medycznego.

W leczeniu SMA wiele si¢ ostatnio dzie-
je. Oprécz refundowanego u nas leczenia
oligonukleotydami, czyli lekiem nusiner-
sen, pojawila si¢ nowa nadzieja — terapia
genowa, ktéra w Polsce nie jest objeta re-
fundacja.

- Terapia genowa niewgtpliwie jest terapig
przyszlosci. Na razie wiemy, ze nie moze by¢
stosowana u wszystkich pacjentow, ale tylko
u tych, ktérych waga nie przekracza 13,5 kg.
Najlepsze efekty obserwuje sig u chorych,
ktorym lek podano najwczesniej. Jest to nowe
podejscie do terapii, jednak grupy badawcze
sq nieliczne, a czas obserwacji niezbyt dlugi.
Musimy by¢ przygotowani na to, ze zasko-
czy nas jakies dziatanie leku, pojawienie sig
objawow niepozgdanych itp. Dotyczy to nie
tylko terapii genowej, lecz takze programu le-
kowego, ktory jest dostgpny. Terapia genowa
na pewno musi sie znalezZ¢ wsrod mozliwosci

leczenia pacjentow z SMA. Wystosowalismy
wspdlny list Polskiego Towarzystwa Neurolo-
gow Dziecigcych i Fundacji SMA, w ktorym
ustosunkowujemy sig do przeprowadzanych
zbidrek pienigznych na leczenie dzieci tera-
pig genowq. Kilka z tych akcji budzi nasz
ogromny niepokdj, zwlaszcza wydzwiek, ze
terapia, ktdrg stosujemy w Polsce, jest mniej
skuteczna od terapii genowej. Na potwierdze-
nie tego nie mamy zadnych danych - zastrze-
gla prof. Maria Mazurkiewicz-Beldzinska.
— Niezmiernie wazne w przypadku SMA sg
badania przesiewowe noworodkow. Otrzy-
malismy od Ministerstwa Zdrowia zapew-
nienie, ze pilotazowe badania przesiewowe,
do ktorych przygotowuje sig Instytut Matki
i Dziecka, mogg by¢ wprowadzone od 2021 r.
Badania pokazujg, ze pacjenci, u ktorych
wlgczono leczenie w okresie przedobjawo-
wym, osiggajg kroki milowe rozwoju w takim
tempie jak ich zdrowi rowiesnicy. To sq dzie-
ci, ktére nigdy by nie usiadly, a w tej chwili
wstajg i chodzg. Ostatnio opiniowatam wnio-
sek programu, w ktorym leczenie zostato wig-
czone w drugiej dobie zycia, mamy nadzieje,
ze rozwdj tego dziecka bedzie zblizony lub
taki sam jak u dziecka zdrowego — dodala.
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Mukowiscydoza - trudna sytuacja
pacjentow

Mukowiscydoza jest choroba uwarun-
kowang genetycznie, ktdrej przyczyna sg
mutacje genu CFTR. Pojawia si¢ u 1 na
3500 noworodkéw. U chorych dochodzi do
zalegania gestej wydzieliny i tworzenia si¢
czopow Sluzowych w ptucach, trzustce, wa-
trobie, jelitach. Mimo ze na $wiecie poja-
wiaja si¢ obiecujace leki, dostep do leczenia
jest u nas bardzo ograniczony.

- Dzigki badaniom przesiewowym dzieci
chore na mukowiscydozg w Polsce sq od razu
identyfikowane. To pozwala na szybkg profi-
laktyke, ktora daje nadzieje na dluzsze zycie.
Weigz jednak srednia dlugos¢ zycia chorych
na mukowiscydoze w Polsce wynosi tylko
ok. 24-25 lat. To jest kleska, zwlaszcza ze
widzimy przyktady na swiecie, Ze to zycie
moze by¢ dtuzsze. W zesztym roku dzigki
prof- Dorocie Sands oraz zespotowi lekarzy
i specjalistéw, a takze przy udziale organiza-
¢ji pacjenckich udato si¢ przygotowac raport
na temat stanu leczenia mukowiscydozy
w Polsce wraz z rekomendacjami dotyczg-
cymi kwestii do poprawy. Wskazano w nim
miedzy innymi na koniecznosc systemowego
podejscia do leczenia i jego finansowania.
Podkreslono takze specyfike choroby, w kt6-
rej chorzy muszg byc miedzy sobg izolowani.
To wymaga zupetnie innej infrastruktury niz
w przypadku zwyklego leczenia szpitalnego.
Dlatego potrzebne sq osrodki z izolatkami
dla kazdego chorego, w ktérych musi by¢
zatrudniony caly zespot lekarzy i specjali-
stow — pulmonolog, dietetyk, fizjoterapeuta,
psycholog. Wraz z postepem choroby, czyli
z wiekiem chorego, potrzebny jest dostep
do dodatkowych specjalistow, co stanowi
wyzwanie przy tworzeniu i umiejscowieniu
osrodkow leczenia chorych na mukowiscy-
doze, zwlaszcza dorostych — mowit Walde-
mar Majek, prezes Polskiego Towarzystwa
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Waldemar Majek:

Problemem wymagajgcym
rozwigzania jest podawanie
pacjentom w domu
antybiotykoterapii dozylnej
Wedlug przepisow z 2014 . leki
dozylne muszq by¢ podawane
przez pielegniarke. Jesli chory ma
je dostawac 4-5 razy na dobe,
rowniez w nocy, to prawo to jest
po prostu martwe

Walki z Mukowiscydoza. — Od kilku lat do-
stepne sq leki, ktore dzialajg na przyczyne
choroby. Od zeszlego roku w USA, a od tego
roku w Unii Europejskiej jest zarejestrowa-
ny lek, ktéry rzeczywiscie zmienia sytuacje
chorego. Poprawia niesamowicie wydolnos¢
pluc i przynosi inne korzystne efekty. Ten
lek w ogéle nie jest w Polsce dostgpny, tak
jak zadna inna terapia przyczynowa. W tej
chwili prowadzone sq negocjacje pomiedzy
firmg farmaceutyczng a Ministerstwem
Zdrowia w sprawie dwdch lekow przyczy-
nowych i czekamy na zlozenie przez firme
dwdch kolejnych wnioskéw. W wigkszosci
krajéw Unii Europejskiej, w tym np. w Cze-
chach i na Stowacji, te leki sq dostgpne i re-
fundowane. Bardzo liczymy na Ministerstwo
Zdrowia, mimo ze w przypadku wspomnia-
nych dwéch lekéw, ktorych dotyczg obecne
negocjacje, prezes AOTMiT wydal negatyw-
ne rekomendacje. Nie mamy takze dostepu,
o refundacji nie wspominajgc, do wigkszosci
antybiotykow wziewnych, ktére na Zacho-

dzie sq standardem leczenia w przypadku
zaostrzeni. Skoro chorzy majg byc izolowani
i nie powinni by narazeni na infekcje, to
powinnismy prowadzic ich leczenie i rehabi-
litacje w domu. Polskie Towarzystwo Walki
z Mukowiscydozg pozyskuje granty i pro-
wadzi programy rehabilitacji domowej dla
naszych chorych, cho¢ korzysta z nich tylko
sto kilkadziesigt os6b rocznie, podczas gdy
mamy prawie 2 tys. chorych. Problemem
wymagajgcym rozwigzania jest takze po-
dawanie pacjentom w domu antybiotykote-
rapii dozylnej. Wedlug przepisow z 2014 r.
leki dozylne muszq by¢ podawane przez pie-
legniarke. Jesli chory ma je dostawac 4-5
razy na dobe, réwniez w nocy, to prawo to
jest po prostu martwe — stwierdzil.

Tetnicze nadci$nienie plucne -
nie jest Zle, lecz mogloby by¢ lepiej
W tetniczym nadcisnieniu plucnym (TNP)

proces chorobowy pojawia si¢ w tetnicz-
kach odprowadzajacych krew do pecherzy-
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Stanistaw Mackowiak: W neurologii
i w chorobach rzadkich czesto
pacjenci leczq si¢ za granicg,

bo u nas nie ma takiej mozliwosci.
Nie mamy refundacji lekéw

na choroby ultrarzadkie,

np. ceroidolipofuscynoze neuronalng.

Od kilku lat walczymy o refundacie
leku spowalniajgcego jej przebieg,
ktory wlgczony szybko pozwala
zatrzymac rozwoj choroby
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kéw ptucnych, w obrebie ktérych dochodzi
do dysfunkcji $rodbltonka. Jest to choroba
nieuleczalna i przewlekta.

— Tetnicze nadcisnienie ptucne to choro-
ba rzadka, na ktérg w Polsce choruje ok.
1100 pacjentow, a zapadalnos¢ wynosi
31 na milion mieszkaticéw. Rocznie przyby-
wa ok. 80-100 nowych pacjentéw. Choroba
jest bardzo powazna, a gdyby pozostata
nieleczona, to Sredni czas przezycia pacjenta
wynosithy 2-3 lat. Od kilkunastu lat stoso-
wana jest terapia skierowana na miejsce,
gdzie toczy sig proces chorobowy. Dzigki
temu udato si¢ zdecydowanie poprawic ro-
kowanie pacjentow poprzez zwigkszenie ich
wydolnosci wysitkowej, podwyzszy¢ jakos¢
zycia, a takze, co niezwykle wazne, zmniej-
szy¢ Smiertelnosé. W ciggu ostatnich 40 lat
Smiertelnos¢ w tej chorobie spadta o ponad
40 proc. Sytuacja pacjentéw z TNP w Polsce
weale nie jest taka zla. Istniejg 23 osrodki,
ktére leczg dorostych, i 8 osrodkow pedia-
trycznych. Sq oczywiscie wojewddztwa, np.
podkarpackie, ktore nie majg swojej pla-
céwki, ale osrodki w Lublinie i w Krakowie
$wiadczg im pomoc medyczng — méwita
dr Tlona Skoczylas ze Slgskiego Centrum
Chordb Serca w Zabrzu.

Ekspertka podkreslita, ze w Polsce od 12 lat
sprawnie dziala program lekowy TNP,
w ramach ktérego pacjenci maja dostep do
wigkszosci lekow stosowanych na $wiecie
i w Europie.

- 0d 2018 r. po raz pierwszy w Polsce jest
mozliwa terapia skojarzona, na zasadzie
sekwencyjnej, na wzor leczenia pacjentow
z chorobami nowotworowymi czy chociazby
z nadcisnieniem tetniczym, gdzie obecnie
najczesciej lekéw nie podaje sie pojedynczo,
tylko stosuje si¢ terapie ztozone. Mamy tera-
pie tréjlekowg, ktéra blokuje wszystkie trzy
sciezki patomechanizmu choroby. Poza tym
od 2 lat mozliwe jest leczenie najmtodszych »
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prof. Maria Mazurkiewicz-
-Beldzinska: Bardzo wazne jest
przejscie miedzy populacjg
dziecigcg a dorostg. Mysle,

ze do tego potrzebne sq rozwigzania
popierane przez NFZ.

W przypadku SMA mamy

to szczescie, ze wszystko znajduje sig
w jednym miejscu, ale jest odwrotny
problem z czgstszg chorobg —
stwardnieniem rozsianym. W tym
przypadku leki sq zarejestrowane

i refundowane dla dorostych,
natomiast nie dla dzieci

pacjentow prostacyklinami, czyli najsilniej
dziatajgcymi lekami. Do programu weszly
takze nowe czgsteczki, takie jak riocyguat.
Program stat si¢ przyjazny dla pacjentow,
a takze lekarzy — mozemy eskalowac tera-
pie swoistg, wyprzedzajgc progresje choro-
by, kiedy na podstawie wieloczynnikowej
analizy uznamy, Ze pacjent tego wymaga.
Gléwnym celem leczenia TNP jest uzyskanie
przez chorego statusu pacjenta niskiego ry-
zyka. Smiertelnos¢ roczna takiego pacjenta
powinna by¢ mniejsza niz 5 proc. Ostateczng
formg leczenia chorych na TNB po wykorzy-
staniu maksymalnej terapii farmakologicz-
nej, jest transplantacja ptuc. Funkcjonujg
osrodki w Zabrzu, Szczecinie, Gdarisku, kto-
re przeszczepiajg pluca. W Polsce sqg mozliwe
takie procedury, jak pomost do transplanta-
cji w postaci pozaustrojowego utlenowania
krwi, czyli ECMO. Poza tym sprawnie dziala
Stowarzyszenie Pacjentéw z Tetniczym Nad-
cisnieniem Phucnym. Oczywiscie jest jeszcze
wiele do zrobienia. Czekamy na nowe sub-
stancje, nowe czgsteczki, takie jak chociazby
seleksipag, a takze na mozliwos¢ stosowania
terapii tréjlekowej up-front — dodata dr Ilo-
na Skoczylas.

Kiedy dzieci stang si¢ doroste

Problemem, z ktérym musza si¢ zmierzy¢
miodsi pacjenci i ich rodzice, jest konty-
nuacja leczenia dzieci z choroba rzadka
po ukonczeniu przez nie 18. roku Zycia.
Rodzice czesto nie wiedzg, gdzie sie udac.

- Mysle, ze problem wszedzie jest ten sam
- czy to w kardiologii, czy neurologii, czy
immunologii. W Polsce nie mamy systemu,
ktory wskazywatby pacjentowi wyspecja-
lizowany osrodek blisko jego miejsca za-
mieszkania. W Krakowie udato sig to roz-
wigzac, bo mamy w jednym miejscu dwa
szpitale — Uniwersytecki Szpital Dzieciecy,
ktory zajmuje sig miedzy innymi pacjentami
z chorobami rzadkimi z Polski potudniowej,
oraz szpital kliniczny dla dorostych. Moge
sobie wyobrazié, ze dziecko, ktdre mieszka
gdzies w mniejszym miescie, ma w zwigzku

z tg sytuacjg duze trudnosci. W przypad-
ku niedoboréow immunologicznych mamy
dopracowany model od co najmniej 15 lat
i wlasciwie przyjmujemy wszystkich pa-
cjentow w momencie osiggniecia przez nich
wieku dorostego. W Instytucie Pediatrii cho-
rzy sq prowadzeni nawet do 20. roku Zycia,
a nastepnie proponujemy im przejscie do
naszego szpitala. Gdyby w Polsce powsta-
ta sie¢ wyspecjalizowanych osrodkow, nie
mielibysmy problemu z kontynuacjq terapii.
Moéwigc szczerze, to wszystko jest partyzant-
ka, dziatanie ludzi dobrej woli, ale niestety
systemowych rozwigzan nie widze. Dla nie-
ktorych rodzicéw i dzieci jest to dramatyczny
problem — méwit prof. Tomasz Grodzicki.

- Bardzo wazne jest przejscie migdzy popu-
lacjg dziecigcg a dorostg. Mysle, ze do tego
potrzebne sq rozwigzania popierane przez
NFZ. W przypadku SMA mamy to szczescie,
ze wszystko znajduje si¢ w jednym miejscu,
ale jest odwrotny problem z czestszg cho-
robg - stwardnieniem rozsianym. W tym
przypadku leki sq zarejestrowane i refun-
dowane dla dorostych, natomiast nie dla
dzieci. Na Zachodzie sg kliniki tranzycyjne,
w ktérych pacjenci w newralgicznym wie-
ku przechodzg od jednych specjalistéw do
drugich. Mam nadzieje, ze w Narodowym
Planie dla Choréb Rzadkich to zagadnie-
nie zostanie uwzglednione — komentowala
prof. Maria Mazurkiewicz-Beldziniska.

Pomysty na lepsze jutro

- Jesli diagnostyka jest wprowadzona wczes-
nie, jak w przypadku fenyloketonurii czy
mukowiscydozy, jest nam duzo tatwiej. Ist-
nieje jednak grupa chorych, u ktérych do
rozpoznania dochodzi pézno. Jako przyktad
podam pierwotne niedobory immunolo-
giczne, kiedy objawy czesto pojawiajg sig
ze znacznym opodznieniem. Prébowalismy
11 lat temu otworzy¢ w szpitalu uniwersy-
teckim oSrodek chorob rzadkich dla 0séb
z réznymi objawami, ktore nie majg usta-
lonego rozpoznania. Okazalo sig, ze trafito
do nas ponad 1000 pacjentéw, ktdrzy nie
godzili si¢ z rozpoznaniem albo poszukiwali
przyczyny réznych dolegliwosci, ktérych nie
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dr llona Skoczylas: Niezwykle
wazna jest edukacja i swiadomos¢
choroby wsrod lekarzy innych
specjalnosci, zwlaszcza rodzinnych.
Druga sprawa to rozszerzenie
dostepu do leczenia celowanego,
ktore juz mamy, ale walczymy

0 to, zeby terapia skojarzona byla
mozliwa od poczgtku, a nie na
zasadzie sekwencyjnej, w ktorej
najpierw podajemy jeden lek,

a pozniej czekamy, zeby podac
nastepny

udalo si¢ zdiagnozowac. Warto przy duzych
osrodkach uniwersyteckich utworzy¢ takie
jednostki, gdzie lekarze mogliby kierowac
pacjentow, jesli nie wiedzg, co zrobic, i przy-
znajg sig do tego. Konsylium specjalistéw ma
wieksze mozliwosci diagnostyczne. Mamy
jeszcze dodatkowy problem w zakresie orga-
nizacji opieki, gdyz przez przesadne stosowa-
nie przepisow RODO nie mozemy w Polsce
zalozy¢ rejestru mukowiscydozy, nie méwigc
o zadnych innych. W efekcie jesteSmy zmu-
szeni do nieformalnego korzystania z re-
jestréw europejskich — komentowat prof.
Tomasz Grodzicki.

- Powaznym problemem jest wczesna dia-
gnostyka chorych na TNP, ktorzy trafiajg do
kardiologa poZno, czesto 3 lata po wystgpie-
niu pierwszych objawéw choroby i w 80 proc.
przypadkéw sg wéwczas w zaawansowanej
klasie czynnosciowej III lub IV wg WHO.
W zwigzku z tym niezwykle wazna jest edu-
kacja i swiadomos¢ choroby wsréd lekarzy
innych specjalnosci, zwlaszcza rodzinnych.
Druga sprawa to rozszerzenie dostepu do
leczenia celowanego, ktére juz mamy, ale
walczymy o to, zeby terapia skojarzona byta
mozliwa od poczqtku, a nie na zasadzie
sekwencyjnej, w ktérej najpierw podajemy
jeden lek, a pézniej czekamy, zeby podac na-
stepny. Kolejna sprawa - kontynuacja opie-
ki nad najciezej chorymi pacjentami z TNP,
ktorzy powinni byc leczeni parenteralnie
wlewami prostacyklin bezposrednio do na-
czyni krwionosnych i serca albo podskdrnie
przez pompe, podobng do pompy insuli-
nowej. W centrach eksperckich potrafimy
ich leczy¢, natomiast pdzniej wracajq oni
do domu i tam brakuje opieki. Oczywiscie
czekamy takze na refundacje nowych czg-
steczek, ktdre dla czesci naszych pacjentéw
bedg terapig niezbedng — podsumowala
dr Ilona Skoczylas.

— System przyzwyczail sig do tego, ze ludzie
sami walczg o zdrowie i Zycie swoich bli-
skich. Tak naprawde te tysigce, dziesigtki,
czasami setki tysiecy zlotych my sami zbie-
ramy, to sq Srodki prywatne. To jest wyre-
czenie paristwa. W przypadku mukowiscy-
dozy praktycznie nic nie jest refundowane
w stosunku do zachodnich standardow le-
czenia. Lgcznie z antybiotykami, ktdre ratu-
jg zdrowie i zapobiegajg powstaniu duzych

zniszczer w plucach. Swiadomos¢ tego, ze sq
leki, ktore wydluzajqg zycie, powoduje, ze ro-
dziny nie wytrzymujq i wyjezdzajg z Polski.
Wielu moich znajomych mieszka ze swoimi
dzie¢mi za granicg, gdzie majg dostep do
wszystkiego, o co my caly czas walczymy.
Jesli chodzi o rejestt, o czym wspomniat
prof. Grodzicki, od 2018 r. osrodki leczenia
mukowiscydozy majg mozliwos¢ bezpo-
sSredniej rejestracji w rejestrze europejskim,
dzieki czemu jest szansa, ze w niedalekiej
przyszlosci bedg dostepne dane, ktdre po-
zwolg Ministerstwu Zdrowia czy NFZ wy-
razniej pewne sprawy zobaczy¢ - méwit
Waldemar Majek.

— W neurologii i w chorobach rzadkich cze-
sto pacjenci leczq sig za granicg, bo u nas nie
ma takiej mozliwosci. Nie mamy refundacji
lekéw na choroby ultrarzadkie, np. ceroido-
lipofuscynoze neuronalng. Od kilku lat wal-
czymy o refundacje leku spowalniajgcego jej
przebieg, ktory wlgczony szybko pozwala
zatrzymac rozwdj choroby. Chcielibysmy,
zeby nad tymi 10, 15 czy 20 pacjentami tez
ktos sig pochylit. Zyczylabym sobie, zeby byt
przesiew w kierunku rdzeniowego zaniku
migsni i o to bym bardzo apelowata - do-
data prof. Maria Mazurkiewicz-Beldzinska.
- Naszym gtownym celem jest uchwalenie
i rozpoczecie wdrozenia Narodowego Planu
dla Choréb Rzadkich. Kolejnym krokiem
jest wpisanie chordb rzadkich do prioryte-
téw zdrowotnych wyznaczanych przez roz-
porzqdzenia ministra zdrowia. Podsumo-
wujgc dyskusje — miatbym zyczenie, aby dla
tej grupy chorych byta dostepna lepsza dia-
gnostyka, a takze leczenie farmakologiczne,
z ktorego obecnie moze korzystac jedynie
4-5 proc. pacjentéw. Mimo ze refundacja
tych lekéw w ostatnich latach zdecydowanie
sie u nas zwiekszyla, ciggle jestesmy w ogo-
nie Europy. Uwazam, ze kiedy Narodowy
Plan dla Choréb Rzadkich zostanie w koricu
przyjety, stanie si¢ podstawowym dokumen-
tem wytyczajgcym systemowe zasady opieki
i leczenia dla 0s6b z chorobami rzadkimi,
co moze spowodowac wyréwnanie szans tej
grupy chorych na normalne zycie — podsu-
mowal dyskusje Stanistaw Mackowiak. =
Na podstawie sesji ,Wizja zdrowia w obszarze choréb

rzadkich” podczas kongresu Wizja Zdrowia - Diagnoza
i Przyszlosc.
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