Choroby rzadkie priorytetem polskiej prezydencji w 2025 roku?

Plan dla Choréb Rzadkich, publiczne finansowanie nowoczesnych terapii, poprawa dostepu do
diagnostyki, poszerzenie przesiewu noworodkowego, koordynowana opieka i uregulowanie orzeczen
o niepetnosprawnosci — to gtéwne tematy wspdlnego posiedzenia Parlamentarnych Zespotéw ds.
Choréb Rzadkich i ds. Dzieci, zorganizowanego 5 czerwca w Sejmie z inicjatywy prof. Alicji Chybickiej
i Krajowego Forum Orphan. Posiedzenie poprzedzita konferencja prasowa z udziatem przedstawicieli
organizacji pacjentow.

Choroby rzadkie to schorzenia wystepujgce z czestotliwoscig nie wiecej niz5 na 10 tysiecy osob.
Choruje na nie od 6 do 8 proc. populacji. tgcznie mogg obejmowaé nawet 10 tysiecy jednostek
chorobowych. Szacuje sie, ze w Polsce zyje okoto 3-3,5 mIn pacjentéw z chorobami rzadkimi. Doktadna
liczba chorych nie jest jeszcze znana, ale Ministerstwo Zdrowia pracuje juz nad stworzeniem Rejestru
Chordéb Rzadkich.

Prof. Alicja Chybicka, przewodniczaca Parlamentarnych Zespotéw ds. Choréb Rzadkich i ds. Dzieci,
podkreslita, ze w celu poprawy losu pacjentéw z chorobami rzadkimi niezbedna jest wspoétpraca z Unig
Europejska.

— Mam wielkg nadzieje, ze choroby rzadkie bedq priorytetem polskiej prezydencji w Radzie UE, a wiem,
ze tak ma by¢. Mam tez nadzieje, Zze w ramach Unii Europejskiej poszczegdlne kraje wyznaczq, jakie
choroby z tych 10 tysiecy grupujg, zeby z kazdego paristwa europejskiego mozna byto przy chocby
najmniejszym podejrzeniu rzadkiego schorzenia zgtosi¢ sie, wykonac petnq diagnostyke, postawic
szybkie rozpoznanie i wzig¢ stamtqd program leczniczy. Bardzo wazne jest, Zeby to sie stato w czasie
naszej prezydencji — przekazata prof. Chybicka, postanka KO.

W podobnym tonie wypowiedziat sie Stanistaw Mackowiak, prezes Krajowego Forum Orphan,
oceniajac, ze niezwykle wazne sg wspodlne dziatania na rzecz chorych na choroby rzadkie na poziomie
miedzynarodowym, na poziomie Unii Europejskiej.

— W trakcie kilku ostatnich prezydencji panstw cztonkowskich w Radzie UE, choroby rzadkie byty
priorytetem. Mam nadzieje, a zesztotygodniowe spotkanie z Minister Leszczyng nam jg dafo, Ze choroby
rzadkie bedq rowniez priorytetem polskiej prezydencji w 2025 roku. Chcielibysmy, zeby inicjatywy i
dziatania krajow, ktdre przez ostatnie lata sprawowaty takie przewodnictwo, byty kontynuowane —
przekazat Stanistaw Mackowiak.

Prof. Chybicka podkreslita réwniez, ze w Polsce nadal trwa odyseja diagnostyczna pacjentéw z
chorobami rzadkimi, przez co postawienie witasciwego rozpoznania trwa bardzo dtugo. Zwrdcita
jednoczesnie uwage, ze w tego rodzaju schorzeniach liczy sie czas, ktéry niestety bije na niekorzysé
chorych.

— Choroby rzadkie to wazny i mocno zaniedbany przez ostanie lata element systemu ochrony zdrowia.
Jako przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich moge obiecac, ze zrobie wszystko,
co w mojej mocy, aby w tej kadencji Parlamentu los chorych na choroby rzadkie w Polsce sie poprawit
— zadeklarowata prof. Chybicka.

Potaczone posiedzenie zespotéw parlamentarnych odbyto sie w formule wystuchania organizacji
pacjentdw reprezentujgcych poszczegdlne choroby rzadkie. O najpilniejszych wyzwaniach i problemach
chorych ustyszeli obecni na sali przedstawiciele Ministerstwa Zdrowia, Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji, Narodowego Funduszu Zdrowia, Ministerstwa Edukacji oraz Ministerstwa
Rodziny, Pracy i Polityki Spoteczne;j.



Jak poprawic jako$¢ zycia matych pacjentéw z hemofilig?

Dawid Witkowski, wiceprezes Fundacji Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwotoczne podkreslit, ze w
programie lekowym B.15, na podstawie ktérego leczone sg dzieci z hemofilig A i B, od 16 lat nie zaszty
zadne zmiany.

— Dostepny w programie czynnik krzepniecia podawany jest dozylnie trzy, a nawet cztery razy w
tygodniu. Prosze sobie wyobrazi¢ roczne, dwuletnie czy trzyletnie dziecko, ktdre co dwa dni jest ktute
dozylnie. Te Zyty pekajq, trzeba zaktada¢ specjalne porty dedykowane do terapii onkologicznych, przez
co pojawiajq sie zakazenia, ktdre czesto koriczq sie sepsq i kilkutygodniowym pobytem w szpitalu. To sq
traumy, to jest cierpienie catych rodzin — relacjonowat Dawid Witkowski, prywatnie tata 6-letniego
chtopca chorego na hemofilie typu A w postaci ciezkiej.

Przedstawiciel fundacji zajmujacej sie pomocg chorym na hemofilie zaznaczyt, ze w ostatnich latach
pojawity sie nowoczesne terapie, ktdre dajg mozliwo$é znaczacej poprawy komfortu zycia pacjentow,
ale nie zostaty wtgczone do obowigzujgcego programu lekowego.

— Jako fundacja apelujemy do Ministerstwa Zdrowia przede wszystkim o to, zeby wprowadzi¢ zmiany
do programu lekowego, aby umozliwi¢ dostep do nowoczesnych terapii dla wszystkich pacjentéw
chorych na hemofilie, takich jak terapie czynnikami dfugo dziatajgcymi, terapie podskdrne, pojawiajg
sie juz nawet terapie genowe. Jednostkowo czynnik dfugo dziatajgcy moze byc drozszy, ale podajemy
go dwa razy mniej, czyli w rzeczywistosci koszt terapii jest porownywalny, a jakosc¢ Zycia pacjenta
nieoceniona. Wystarczy wprowadzi¢ zmiane do postepowania przetargowego, czyli wzigé pod uwage
nie koszt jednostki, a koszt terapii — apelowat Dawid Witkowski.

Potrzeba dostepu do nowoczesnych terapii w zespole Dravet i zespole Lennoxa-Gastauta

Jolanta Kuryto, wiceprezeska Stowarzyszenia na rzecz osdb z ciezkg padaczkgy lekooporng DRAVET.PL
podkreslita, ze zespdt Dravet i zespdt Lennoxa-Gastauta nalezg do jednych z najciezszych rzadkich
zespotow padaczkowych, ktdre ujawniajg sie w okresie niemowlecym lub wczesnym dziecifnstwie i
maja katastroficzny przebieg.

— W tych schorzeniach napady padaczkowe wystepujq nagle, sq bardzo trudne do opanowania,
lekooporne, moze ich by¢ nawet kilkadziesigt dziennie. Podczas takiego napadu dziecko traci
Swiadomos¢, upada, jest nieprzytomne, traci saturacje, w skrajnych przypadkach przestaje oddychac,
przez co kazdy atak stanowi bezposrednie zagrozenie zycia. Jako rodzice, zyjemy ze Swiadomoscig, ze
jesli napad nie zostanie przerwany na czas, moze zakoriczy¢ sie Smierciq. Boimy sie kazdego dnia —
zaznaczyta Jolanta Kuryto, prywatnie mama 6-letniego Marcinka chorego na zesp6t Dravet.

Przedstawicielka organizacji wspierajgcej chorych na zespét Dravet i ich rodziny podkreslita, ze dla
pacjentéw niezwykle wazne jest, aby zapewni¢ dostep do wszystkich lekdow przeciwpadaczkowych
zarejestrowanych do leczenia danego zespotu padaczkowego.

— Potrzebujemy w szczegdlnosci dostepu do lekéw najnowszej generacji, zeby mozliwe byfo
zastosowanie spersonalizowanej terapii, ktéra pozwoli jak najlepiej zapobiegac¢ atakom. Jeden z
nowych lekéw zostat juz objety refundacjq na poczqtku tego roku, za co bardzo dziekujemy
Ministerstwu Zdrowia, ale oczekujemy jeszcze kolejnego rozstrzygniecia refundacyjnego dla wysoce
innowacyjnej terapii, ktora daje nadzieje wielu chorym na ograniczenie liczby napaddw i uzyskanie
lepszej kontroli choroby. Niestety w tej chwili mozna z niej skorzystac¢ jedynie w ramach RDTL —
powiedziata Jolanta Kuryto.

Niezaspokojone potrzeby w chorobie Addisona i niedoczynnosci nadnerczy



Magdalena Weimer, przedstawicielka Stowarzyszenia na rzecz oséb z chorobg Addisona i
niedoczynnoscig nadnerczy podkredlita, ze pacjenci cierpigcy na te choroby doswiadczajg odysei
diagnostycznej i braku wiedzy lekarzy w zakresie leczenia oraz wtasciwej opieki.

— Najczesciej pacjenci diagnozowani sq dopiero w momencie przetomu nadnerczowego, ktory jest
zagrozeniem Zzycia. | tak naprawde ta droga do diagnozy to jest gehenna, koriczy sie najczesciej
ogromngq traumg, ktdra trwa rowniez po diagnozie, bo zaczyna sie wedrdwka po lekarzach, ktorzy nie
majq wcale wiedzy. Nasza organizacja powstata wiasnie po to, zeby edukowac wszedzie, gdzie sie da i
informowac o chorobie Addisona — powiedziata Magdalena Weimer, prywatnie mama dziewczynki z
chorobg Addisona.

Przedstawicielka stowarzyszenia wspierajgcego pacjentdw z chorobg Addisona, niedoczynnoscig
nadnerczy i wrodzonego przerostu nadnerczy zwrdcita uwage na problemy w dostepie do okreslonych
formulacji lekéw, stosowanych w tych schorzeniach.

— Jesli miatabym poréwnac chorobe Addisona do jakiegos innego schorzenia, to powiedziatabym, Ze
jest ona podobna do cukrzycy. Z tym, Ze nasi pacjenci nie sq w stanie zy¢ bez kortyzolu. Dlatego
walczymy o zestaw ratujgcy zycie do domu, czyli zastrzyk z substytutu kortyzolu, ktéry musi by¢ podany
w momencie przetomu nadnerczowego. Kolejng rzeczq sq tabletki, ktore funkcjonujq tak naprawde od
potowy lat 20. i sie nie zmienity, ale potrzebujemy malutkich dawek dla dzieci. Walczymy tez o leki o
przedtuzonym uwalnianiu. Wspierajg nas bardzo organizacje europejskie, ale Ministerstwo Zdrowia
niestety zostawifo nas w zasadzie samym sobie — ocenita Magdalena Weimer.

Potrzeba dostepu do leczenia mukowiscydozy dla dzieci ponizej 12. roku zycia

Sylwia Bdl, przedstawicielka Mukokoalicji, zrzeszajgcej organizacje dziatajace na rzecz oséb chorych na
mukowiscydoze i ich rodzin podkreslita, ze przez wiele lat jedynym sposobem leczenia tej choroby byto
leczenie objawowe. Nadzieja pojawita sie 2 lata temu, kiedy zostat ogtoszony program leczenia
mukowiscydozy dla pacjentéw od 12. roku zycia.

— Weczesniej pacjenci kazdego dnia spedzali dtugie godziny na fizjoterapii, potykali tone lekdw, tak
naprawde miesigce spedzali w szpitalach, czesto korzystali z tlenoterapii i w duzym stopniu czekali na
przeszczep ptuc albo wgtroby, albo na oba te organy. Teraz, kiedy patrzymy na osoby witgczone do
programu lekowego, ktdre miaty umrze¢ w wieku lat 20, a w tej chwili studiujg, wracajq do pracy, majg
plany, kobiety sq w stanie urodzi¢ dzieci bez obawy, Ze je osierocq, to jest dla nas naprawde cos
niewyobrazalnego — powiedziata Sylwia Bdl, prywatnie mama 11-letniej dziewczynki chorej na
mukowiscydoze.

Program lekowy nie obejmuje jednak pacjentow ponizej 12. roku zycia, ktory takze potrzebujg dostepu
do leczenia przyczynowego.

— W zesztym roku przezylismy ogromny dramat, bo walczylismy o rozszerzenie programu lekowego i
miaty by¢ do niego witgczone dzieci od 6. roku Zycia. Ta walka trwata 1,5 roku, niestety zakonczyta sie
fiaskiem | dodatkowo nasze dzieci w grupie lekowej 6-12 lat zostaty pozbawione leczenia w ramach
RDTL. Czyli tak naprawde, jesli pogarsza sie stan zdrowia dziecka, ktore ma mniej niz 12 lat, to nie ma
dla niego Zzadnego leczenia. Sq leki, sq dopuszczone, przynoszq fantastyczne wyniki, ale tego leku podac
nie mozemy — zaznaczyta Sylwia Bél.

Przedstawicielka Mukokoalicji dodata, ze w procesie refundacyjnym jest juz kolejny wniosek, dotyczacy
leczenia pacjentdw z mukowiscydozg od 2. roku zycia. Rodziny chorych liczg, ze tym razem wszystkie
dzieci kwalifikujgce sie do terapii przyczynowej, zostang objete programem lekowym.



Prof. Chybicka: , Nie ma takich pieniedzy, jakich jest warte zycie dziecka”

Prof. Alicja Chybicka przekazata, ze dodatkowy miliard ztotych zostanie przeznaczony na choroby
rzadkie. Przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich zaznaczyta, ze powinien zostac
utworzony fundusz dla wszystkich dzieci jako rezerwa, gdy podanie kosztownej terapii jest konieczne
natychmiast. Nie ma to by¢ jednak Fundusz Medyczny.

— Nie ma takich pieniedzy, jakich jest warte Zycie dziecka. Mdwie to do decydentow — te pienigdze
powinny by¢. Trzeba chorym pomagac i trzeba probowac innowacji. Dla mnie jest oczywiste, Zze powinna
by¢ dostepnos¢ do najnowoczesniejszych terapii w kazdej chorobie i na pewno bede o to walczy¢, zeby
ta dostepnosc rzeczywiscie byta — zadeklarowata prof. Chybicka.

Uczestniczace w posiedzeniu organizacje pacjentéw wskazywaty réwniez na potrzebe zwiekszenia
dostepu do diagnostyki, w tym badan genetycznych oraz poszerzenia przesiewu noworodkowego o
kolejne choroby rzadkie. Potrzebna jest takze specjalistyczna opieka koordynowana, wsparcie socjalne,
psychologiczne, usprawnienie orzeczeh o niepetnosprawnosci oraz o ksztaftceniu specjalnym w
chorobach rzadkich.

Kiedy nowy Plan dla Choréb Rzadkich? Jest zapowiedz Ministerstwa Zdrowia

Do kwestii postepu prac nad nowg odstong Planu dla Choréb Rzadkich odniosta sie obecna na
posiedzeniu Dominika Janiszewska-Kajka, zastepca dyrektora Departamentu Lecznictwa w
Ministerstwie Zdrowia. Wyjasnita, ze resort skierowat nowy dokument 24 maja br. do Zespotu ds.
Programowania Prac Rzadu.

— Wdalszym ciggu oczekujemy na akceptacje projektu. Najblizsze obrady Zespotu odbedq sie 10
czerwca. Pojawimy sie tam i bedziemy bronic tego, co zostato w nim zawarte. Kiedy Zespot zgodzi sie
przyjgc go pod obrady rzqdu, projekt Planu zostanie poddany szerokim konsultacjom. Licze, Ze bedzie
to kwestia kilku dni — przekazata Dominika Janiszewska-Kajka.

Prof. Chybicka zaznaczyta, ze kolejnym krokiem powinno by¢ stworzenie ustawy na podstawie Planu dla
Choréb Rzadkich, w ktdrej bedzie zapisane wszystko, co znalazto sie w dokumencie i jeszcze wiecej.
Dzieki temu, na mocy ustawy, realizacja zadan zawartych w Planie stanie sie obowigzkiem.

Z kolei reprezentujacy Krajowe Forum Orphan Stanistaw Mackowiak dodat, ze obecnie Plan dla Choréb
Rzadkich dotyczy tylko jednego aspektu pomocy chorym, czyli czesci medycznej. Natomiast caty
projekt, ktéry zostat opracowany przez Komisje Europejska i przedstawiony panstwom cztonkowskim w
postaci Europlanu, przewiduje petng opieke dla chorych na choroby rzadkie i dotyczy zaréwno opieki
medycznej, socjalnej, nauki, edukacji, jak i monitorowania oraz finansowania tej opieki.



