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1zJa zdrowia

Agnieszka Paculanka

w obszarze chorob rzadkich

Po 13 latach prac rzad zatwierdzit i opublikowat Plan dla Chorob Rzadkich. Czy zmienit on sytuacje pacjentow? Eksperci
dyskutowali o tym, jak obecnie wyglada sprawa zaspokojenia potrzeb pacjentow w obszarze chordb rzadkich i o procesach
refundacyjnych na przyktadach trzech chorob - mukowiscydozy, dystrofii Duchenne’a i rdzeniowego zaniku miesni

(Spinal muscular atrophy - SMA).

- Tylko dla ok. 5 proc. chordb rzadkich jest ja-
kakolwiek oferta farmakologiczna — podkreslit
Stanistaw Mackowiak. — Dobrze byloby wiec, by
chociaz ta mata grupa mogla w petni korzystac
ze zdobyczy medycyny. W Polsce jest dostepnych
w formie refundacji zaledwie ok. 30 proc. tych
lekow, choc trzeba przyznac, ze w ostatnich la-
tach ich liczba znacznie si¢ zwigkszyla. Gdyby
ta dynamika wzrostu zostala utrzymana, to za
kilka lat doszlibysmy do poziomu europejskiego.
Wszyscy mamy na to nadzieje. Minister Ga-
domski zadeklarowal, ze w najblizszym czasie
zostang opublikowane dokumenty wykonawcze
do Planu dla Choréb Rzadkich i dopiero wtedy
rozpocznie si¢ jego realizacja. Oczywiscie dzia-
fania w zakresie chordb rzadkich toczyly sie juz
wezesniej, ale nie byly skoordynowane — dodat.

- Wiele wskazuje na to, ze kolejny rok uplynie
pod znakiem choréb rzadkich — powiedzia-
ta Joanna Parkitna. - W Planie dla Choréb
Rzadkich sq podane konkretne daty realizacji
poszczegolnych elementow, w tym zadan, kté-
re ma wykonac Agencja Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji (AOTMiT). Prio-
rytety ustala bezposrednio minister zdrowia,
my czekamy z niecierpliwoscig na pierwsze
zlecenia, by rozpoczgc prace. W pierwszej ko-
lejnosci spodziewamy sie dziatar w zakresie
badan genetycznych, a w obszarze lekowym
- oceny wielokryterialnej. Procz tego caly czas
oceniamy listg lekéw o wartosci innowacyjnej
i przygotowujemy sie do cyklicznej oceny lekow
znajdujgcych sig w refundacji. Mamy rowniez
bardzo duzo zlecert zwigzanych z refundacjg
lekéw w obszarze chordb rzadkich, zaréwno
w refundacji standardowej, na listach lekéw
refundowanych, jak i w imporcie docelowym.

- W ustawie o Funduszu Medycznym sq jasno
okreslone kryteria uzgadniania listy lekow, wiec
nie ma tu zadnej dowolnosci w podejmowaniu
decyzji. Terminy wynikajgce z ustawy sq do-
trzymywane, natomiast oczywiscie chcieliby-
smy, by te terapie byly dostepne dla pacjentow
jak najszybciej. Negocjacje sq skomplikowane,
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technologie lekowe sg kosztowne i doprowadze-
nie do sytuacji, w ktérej obie strony — sprzeda-
Jjaca i kupujgca - sq zadowolone, nie jest fatwe
- zaznaczy! Stanistaw Mackowiak.

Jacek Sztajnke podkreslit, ze Plan dla Chordéb
Rzadkich w ostatecznej wersji zostal ograni-
czony do 6 punktow, wiec z zadnego z nich
nie mozna juz zrezygnowac, wszystkie sa tak
samo istotne i musza by zrealizowane w usta-
lonych terminach.

— Podopieczni naszej fundacji chorujg na dys-
trofie migsniowe. Ale z kontaktow z innymi

organizacjami wynika, ze wszyscy pacjenci cho-
rujgcy na choroby rzadkie sq w systemie ochro-
ny zdrowia traktowani w podobny dyskrymi-
nujgcy sposob — zwrocil uwage Jacek Sztajnke.
- Wszyscy majg problem z dostepem do spe-
cjalistycznej opieki medycznej. Zanim zostanie
postawiona diagnoza, przezywajg prawdziwg
odyseje. I to przede wszystkim trzeba zmienic,
by rodzic nie chodzit przez kilka lat od leka-
rza do lekarza w poszukiwaniu odpowiedzi, co
dolega jego dziecku. Konieczne jest stworzenie
osrodkow eksperckich, do ktdrych jak najszyb-

ciej powinien trafia¢ pacjent z podejrzeniem
choroby rzadkiej. W tych osrodkach powinny
by¢ zespoty multidyscyplinarne specjalizujgce
sie w poszczegdlnych jednostkach chorobowych.
W tej chwili nieoficjalnie w Polsce mamy dwa
takie miejsca — w Warszawie i w Gdarisku, gdzie
pacjent z dystrofig miesniowg moze przyjechac
i bedzie catosciowo zbadany. To oczywiscie za
mato, z naszych statystyk wynika, ze w kazdym
wojewddztwie jest potrzebny osrodek, gdzie
bedg eksperci znajgcy specyfike dystrofii
migsniowych — zwrocit uwage Jacek Sztajnke.

1/



www.KurierMedyczny.com

> 07/2021

V KONGRES

WIZIJA ZDROWIA

DIAGNOZA | PRZYSZLOSC
FORESIGHT MEDYCZNY

Stanistaw Mackowiak:

W Polsce jest dostepnych w formie
refundacii zaledwie ok. 30 proc. lekow,
choc trzeba przyznac, ze w ostatnich
latach ich liczha znacznie sie zwiekszyta.
Gdyby ta dynamika wzrostu zostata
utrzymana, to za kilka lat doszlibysmy
do poziomu europejskiego

Mukowiscydoza — w oczekiwaniu
na leczenie przyczynowe

Wojciech Skorupa podkrelit, ze w Polsce nie
ma pelnego dostepu do wielu lekow, ktore
w innych krajach sg od lat stosowane w lecze-
niu mukowiscydozy. Chodzi migdzy innymi
o antybiotyki w nebulizacji — rozne postacie
kolistyny, tobramycyny, lewofloksacyny, az-
treonamu.

- Naszym pacjentom mozemy zaoferowac je-
dynie kolistyng, a w programie lekowym to-
bramycyne, przy czym wlgczani sq do niego
jedynie ci chorzy, ktdrzy nie mogg przyjmowac
kolistyny. Nie mamy wiec szansy na stosowanie
powszechnej na Zachodzie terapii naprzemien-
nej — wyjasnial Wojciech Skorupa.

Przez wiele lat, po odkryciu genu, ktéry od-
powiada za wystapienie choroby, pacjenci
z mukowiscydozg liczyli na to, ze pojawi
si¢ terapia genetyczna. Okazalo si¢ jednak,
ze jej stworzenie jest duzo trudniejsze, niz
poczatkowo sadzili naukowcy. Latwiej bylo
opracowac leki, ktére wptywaja na proces
formowania i pracy biatek CFTR, tzw. modu-
latory CFTR. Pierwszym z nich byt iwakaftor,
potem sukcesywnie wchodzily do leczenia
kolejne: potaczenie iwakaftoru z lumakafto-
rem oraz iwakaftoru z tezakaftorem. Naj-
nowszy lek z tej grupy zostal wprowadzony
w 2019 r. i jest trojsktadnikowy, zawiera iwa-
kaftor, tezakaftor i eleksakaftor.

— W Polsce mamy program lekowy obejmujgcy
iwakaftor, ale jest on skuteczny tylko wobec

Joanna Parkitna:

Wiele wskazuje na to, ze kolejny rok
uptynie pod znakiem chordb rzadkich.
W Planie dla Chordb Rzadkich sa
podane konkretne daty realizacji
poszczegolnych elementow, w tym
zadan, ktore ma wykonac AOTMIT

bardzo wgskiej grupy pacjentéw z mutacja-
mi bramkowania. W naszym kraju to kilku
chorych. Lek trdjsktadnikowy jest natomiast
skuteczny u wiekszosci pacjentéw. Po wprowa-
dzeniu go w Stanach Zjednoczonych, Europie
Zachodniej i Czechach okazalo sie, ze efekty
jego stosowania sq nawet lepsze, niz wskazy-
watly wyniki badai klinicznych. Mam kilku
pacjentow, ktorzy ten lek przyjmujg — kupujg
go za wlasne pienigdze, zdgzyli sie zakwalifi-
kowac do ratunkowego dostgpu do technologii
lekowych (RDTL) czy leczenia charytatywne-
go. Efekty mnie zaskoczyly. Oczywiscie wie-
dzialem, ze bedzie lepiej, ale nie spodziewatem
sie takich rezultatow. To tylko potwierdza dane
pochodzqce z rejestréw amerykatiskich czy
Sfrancuskich — w obu tych krajach zmniejszyla
sig liczba wykonywanych przeszczepow phuc.
Modulatory CFTR zmienily i nadal zmieniajg
oblicze mukowiscydozy i jej leczenia. Na razie
jestesmy pewni, ze poprawiajg funkcjonowanie
chorych z juz obnizonymi parametrami. Poja-
wia sig wigc pytanie, co sig stanie, jesli zacznie-
my je podawac osobom tuz po diagnozie. Czy
okaze sig, ze choroba zostanie uspiona, postep
choroby zostanie powstrzymany? — zastana-
wiat si¢ Wojciech Skorupa.

- W 1987 r.w Polsce mediana przezycia pacjen-
ta z mukowiscydozg wynosita 1,5 roku, obecnie
to ok. 24 lat. Na swiecie chorzy zyjg o 15 lat diu-
zej, w Kanadzie przewidywana dlugos¢ zycia
to ok. 55 lat. Dlatego bardzo liczymy na to, ze
nowe leki przyczynowe zostang jak najszybciej
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Jacek Sztajnke:

Zanim zostanie postawiona diagnoza,
pacjenci przezywaja prawdziwa odyseje.
| to przede wszystkim trzeba zmienic

wlgczone do leczenia w Polsce — podkreslit
Waldemar Majek. - Zycie pacjentéw z mu-
kowiscydozg jest codzienng walkg z chorobg,
anasze panistwo w tym nie pomaga. Nie mamy
refundacji ani na enzymy trzustkowe, ktore
chorzy muszq przyjmowac do kazdego positku,
ani na suplementy witaminowe czy odzyweze.
Gdy patrzymy na inne kraje, réwniez niena-
lezgce do najbogatszych, takie jak Rumunia,
Stowacja, Czechy, Stowenia, Bulgaria, ktore
refundujg leczenie przyczynowe, to czujemy
sie bezradni. Wiemy, ze w Ministerstwie Zdro-
wia toczq sig rozmowy z producentem leku
tréjsktadnikowego i to budzi naszq nadzieje,
choc po wezesniejszej decyzji AOTMiT i Rady
Przejrzystosci bylismy zdruzgotani. Coraz wie-
cej 0sob wyjezdza z Polski w poszukiwaniu
skutecznego leczenia, wielu bardzo miodych
ludzi umiera z powodu jego braku. Chorzy nie
majg czasu, nie mogg czekac. Dlatego nie tylko
staramy sie dotrzec do decydentow w kraju, ale
tez zwrdcilismy sie do producenta leku w Sta-
nach Zjednoczonych z prosbg o dostosowanie
ceny leku do mozliwosci polskiej gospodarki,
wskazujgc jednoczesnie na dramatyczng sytu-
acje chorych na mukowiscydoze w Polsce po-
zbawionych leczenia przyczynowego — dodat.

Dystrofia migSniowa Duchenne’a
- brak refundacji podstawowych lekow

Dystrofia miesniowa Duchenne’a zwykle
daje pierwsze objawy ok. 4.-5. roku. Zycia.
Prowadzi do zaburzen chodu, a z czasem do

Wojciech Skorupa:

Modulatory CFTR zmienity i nadal
zmieniajg oblicze mukowiscydozy i jej
leczenia. Na razie jesteSmy pewni, ze
poprawiajg funkcjonowanie chorych
7juz obnizonymi parametrami

unieruchomienia. W drugiej dekadzie zycia
u pacjentéw pojawia si¢ kardiomiopatia,
az czasem niewydolnos¢ oddechowa.
Celem opieki medycznej nad pacjentem
z dystrofia Duchennea jest przede wszyst-
kim spowolnienie postepu choroby. Nie-
stety w Polsce podstawowe leki, zalecane
przez ekspertéw, wcigz nie sg refundowane,
mimo Ze s3 tanie i powszechnie dostepne.

— Pacjenci z dystrofig migsniowg Duchennea
wymagajqg steroidoterapii, by jak najdtu-
zej zachowac mozliwos¢ chodzenia, zadbac
o migsien sercowy i funkcje oddechowe. Ten
sam problem dotyczy lekéw kardiologicz-
nych: [3-blokeréw i inhibitorow konwerta-
zy angiotensyny, ktore majg udowodnione
dziatanie w przypadku profilaktyki kardio-
miopatii, a dla chlopcéw chorujgcych na
DMD leki te tez nie sq refundowane — pod-
kreslata dr Anna Potulska-Chromik.

- Dystrofia migsniowa Duchenneu jest cho-
robg przewleklg o stosunkowo powolnym
przebiegu, co wplywa na to, ze badania kli-
niczne dotyczgce nowych terapii, zwykle
trwajgce ok. 2-3 lat, nie majqg tak spekta-
kularnych wynikéw jak w chorobach neuro-
logicznych przebiegajgcych bardziej dyna-
micznie. Problemem w poszukiwaniu lekow
jest tez to, ze chociaz nasi pacjenci majg
bardzo podobny fenotyp, to moze on by¢ wy-
wolany przez wiele réznych mutacji. Dlatego
trudno jest znalez¢ jeden lek dla wszystkich
- tlumaczyla.



Waldemar Majek:

/ycie pacientéw z mukowiscydoza jest
codzienng walka z chorobg, a nasze
panstwo w tym nie pomaga

Ponadto pacjenci wlaczani do badan klinicz-
nych zwykle powinni by¢ pacjentami wspot-
pracujacymi, ktorzy przejda szereg testow
fizjoterapeutycznych pozwalajacych na obiek-
tywna i szczegotowa ocene funkeji miesni.
W praktyce sg to chlopcy po 5. roku zycia.
W tym wieku objawy choroby niestety sg tez
juz dos¢ wyrazne. Nawet jesli pojawi sie sku-
teczne leczenie, to na tym etapie nawet naj-
lepszy nowy lek ich nie cofnie. Co wigcej, aby
wyniki w chorobie o wieloletnim przebiegu
uzyskiwane u pacjentéw, ktorym podawane
jest placebo, odbiegaly znaczaco od wynikéw
pacjentéw, ktorym podawany jest lek, bada-
nie powinno trwa¢ zdecydowanie dtuzej niz
2-3 lata. To oznacza, Ze w tej chorobie warto
zrewidowac poglady na temat oceny nowych
terapii w chorobach rzadkich i zachowa¢ pew-
ng otwartos$¢ na ocene skutecznosci badanych
lekéw. By¢ moze wiasciwa ocena ich skutecz-
nosci powinna si¢ opiera¢ na rejestrach pro-
wadzonych juz po dopuszczeniu leku do lecze-
nia i po potwierdzeniu jego bezpieczenstwa.

W tej chwili jest lek warunkowo zareje-
strowany przez Europejska Agencje Lekow
(EMA), przeznaczony dla pacjentow z muta-
cjami nonsensownymi, ktorzy stanowia ok.
15 proc. chorych na dystrofie mig$niowg Du-
chennea - ataluren. — Dzialanie tej czgsteczki
polega na tym, ze omija ona blgd genetyczny,
dzigki czemu zachowana zostaje produkcja
dystrofiny, ktérej brak jest przyczyng choroby.
W krajach o podobnym do naszego standar-
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dr Anna Potulska-Chromik:

Dystrofia miesniowa Duchenne’a jest
chorobg przewlekt, wigc badania
kliniczne nad lekami nie dajg tak
spektakularnych wynikow jak

w chorobach neurologicznych
przebiegajacych bardziej dynamicznie

dzie zycia, u naszych sgsiadéw w Czechach,
na Stowacji, a takze w Rosji, leczenie to jest
dostepne i refundowane — moéwita dr Anna
Potulska-Chromik.

Dane pacjentéw z Europy i Izraela, ktorzy sa
leczeni atalurenem, gromadzone s3 w reje-
strze STRIDE i jednoznacznie wskazujg, ze
podawanie tej czasteczki sprawia, ze pacjenci
chodza $rednio dtuzej o ok. 5 lat. Wykazano
réwniez, ze czasteczka ta opdznia wystapie-
nie niewydolno$ci oddechowej wymagaja-
cej wsparcia oddechowego u pacjentéw nie-
chodzacych o co najmniej 2 lata. Wyniki te
w przyszlo$ci moga okazac si¢ jeszcze bardziej
obiecujace, jesli lek bytby podawany pacjen-
tom bez objawdw, po rozpoznaniu choroby na
przyktad w pierwszym roku zycia.

- Mamy nadzieje, ze te argumenty sprawig,
zZe pewnego dnia réwniez polscy pacjenci bedg
mogli z niego korzysta¢ w ramach refundacji
- podsumowata dr Anna Potulska-Chromik.
Anna Kalicka-Nycz podkreslita, ze w Polsce
brakuje centrow referencyjnych, ktére obej-
mowalyby pacjenta calosciowa opieka. — W tej
chwili jezdzimy od lekarza do lekarza, czesto
przez pot kraju, a czas jest tym, czego rodzi-
com dzieci z dystrofig migsniowg Duchennea
zawsze brakuje, chociazby ze wzgledu na co-
dzienng wielogodzinng rehabilitacje. Nasze
dzieci, szczegblnie gdy przestajg by¢ mobilne,
majq tez problemy w szkolach, bo nie zatrud-
niajg one 0sob do pomocy. Staramy sig¢ wiec
wspierac wzajemnie i dzieli¢ doswiadczenia-
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Anna Kalicka-Nycz:

Jezdzimy od lekarza do lekarza, czesto
przez pot kraju, a czas jest tym, czego
rodzicom dzieci z dystrofig migsniowg
Duchenne’a zawsze brakuje, chociazby
ze wzgledu na codzienng wielogodzinng
rehabilitacje

mi, bo zmagamy si¢ z duzymi trudnosciami,
a systemowej pomocy i wsparcia wcigz brakuje
- stwierdzifa.

Rdzeniowy zanik migsni

- ogromny postep

Pacjenci z SMA s3 w zupelnie innej sytuacji
niz chorzy na mukowiscydoze czy dystrofie
mie$niowg Duchennea. - Dziatajgcy w Pol-
sce program lekowy leczenia SMA nusinerse-
nem jest bardzo szeroki, obejmuje w zasadzie
wszystkich pacjentéw bez wzgledu na to, czy
majg objawy czy nie - mowita prof. Katarzyna
Kotulska-Jozwiak. — Dodatkowo od kwietnia
tego roku mamy program badari przesiewo-
wych noworodkéw, co pozwala na diagnozo-
wanie zdecydowanej wigkszosci chorych przed
wystgpieniem u nich pierwszych objawow.
Przez te kilka miesigcy udato sig na tym etapie
zdiagnozowad 9 dzieci i wszystkie sq juz objete
terapig. Majg wigc szanse na zycie bez obja-
wow choroby — dodata.

Jest to ogromna zmiana, bo wezesniej 90 proc.
dzieci z najczestsza i najciezsza postacia
SMA1 umierato lub wymagalo wentylacji me-
chanicznej przed ukonczeniem 2. roku zycia.
Nusinersen jest lekiem podawanym dokana-
towo trzy razy do roku. U pacjentow z bardziej
zaawansowang chorobg i rozwinietg skoliozg
moze to stanowic¢ wigkszy problem niz zwykly
dyskomfort ze wzgledu na trudnos¢ wktucia.
Nadzieje budzg nowe leki. Po zarejestrowaniu
nusinersenu pojawily si¢ dwie kolejne tera-

prof. Katarzyna Kotulska-J6zwiak:

Od kwigtnia mamy program badan
przesiewowych noworodkow, co pozwala
na diagnozowanie zdecydowanej
wiekszosci chorych przed wystapieniem
u nich pierwszych objawow SMA. Przez
te kilka miesiecy udato sie zdiagnozowac
9 dzieci i wszystkie sg juz objete terapia

pie: terapia genowa i risdiplam przyjmowany
doustnie.

Terapia genowa jest zarejestrowana dla ma-
tych dzieci. - W Europie granicqg rejestracji jest
21 kg masy ciala pacjenta, przy czym wigkszos¢
ekspertow zaleca mase 13,5 kg. W Stanach
Zjednoczonych granicg zastosowania rejestra-
cyjnego leku sq drugie urodziny. Niewgtpliwg
zaletq terapii genowej jest to, ze lek podaje sie
raz, w godzinnym wlewie. Poniewaz jednak
zawiera on wektor wirusowy, ma dzialania
niepozgdane, do ktorych nalezy przede wszyst-
kim uogélniona reakcja zapalna z cechami
uszkodzenia watroby i matoplytkowoscig,
wzwigzku z czym konieczna jest hospitalizacja
pacjenta. Z szescioletnich doswiadczeti pocho-
dzgcych z badai klinicznych wiemy, ze u wiek-
szosci pacjentow z objawami, ktorym podano
terapie genowgq, nie bylo koniecznosci stosowa-
nia zadnego dodatkowego leczenia. U pacjen-
tow w okresie przedobjawowym w ogole takiej
koniecznosci nie ma — méwita prof. Katarzyna
Kotulska-Jozwiak.

- Istniejg zarejestrowane terapie, mamy do
dyspozycji nowoczesng diagnostyke, w tym
badania przesiewowe noworodkow. Pacjenci
nie muszg walczyc o dopuszczenie czy re-
fundacje jakiejkolwiek terapii. Dyskutujemy
o0 mozliwosci wyboru, o dopasowaniu ideal-
nej terapii dla konkretnego pacjenta. Mamy
nadzieje, ze niedtugo w podobnie komforto-
wej sytuacji bedg kolejne grupy pacjentow
z chorobami rzadkimi - powiedziala. =
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