Rzadkie choroby znalazty swoje specjalne miejsce w systemie zdrowotnym UE.

W Swietle prawodawstwa Unii Europejskiej uzyskaty swdj szczegdlny status, kiedy to Komisja
Europejska 29 kwietnia 1999 r. przyjeta wspdlnotowy program dziatania na rzecz rzadkich
choréb.

W rozporzadzeniu nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r.
podkresdlono, ze pacjenci cierpigcy na rzadkie choroby powinni mieé¢ prawo do takiej samej
jakosci leczenia, jak inni pacjenci.

W celu wyréwnania szans leczenia oraz dgzgc do poprawy opieki socjalnej dla takich pacjentéow
iichrodzin, w czerwcu 2009 r. Rada Unii Europejskiej zalecita krajom cztonkowskim opracowanie
i wprowadzenie narodowych programéw ... ... najpozniej do konca 2013 roku.

Narodowy plan dla chordb rzadkich to program, ktéry ma zapewnié trwatg realizacje polityki
zdrowotnej, ukierunkowanej na potrzeby oséb z chorobami rzadkimi, pozwalajacy systemowo
rozwigzywacé problemy zdrowotne i socjalne tej grupy chorych.

W ramach europejskiego programu
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Dotychczasowe opdznienia w realizacji zalecenia Rady UE doprowadzity do sytuacji, w ktorej
Polska jest jednym z nielicznych krajéw, gdzie nie ma Narodowego planu dla chordb rzadkich.

Dotychczas w Polsce, zardwno system opieki medycznej i opieki socjalnej, jak réwniez system
edukacji nie dostrzegaty istnienia i potrzeby odmiennego traktowania choréb rzadkich.
Zgodnie z Zaleceniem UE Polska przygotowuje wdrozenie Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich w 2019 roku.
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Choroby rzadkie to takie, ktdre wystepujg u mniej niz 5 na 10 tys. osoéb.
Dotychczas (wedtug réznych szacunkdw) opisano okoto 6.000 jednostek chorobowych, ktore

zalicza sie do chordb rzadkich.

Na catym sSwiecie na choroby rzadkie cierpi 350 miliondéw ludzi. W krajach Unii Europejskiej
dotykajg one 6-8% spoteczeristwa, co daje ogdlng liczbe chorych miedzy 27 a 36 milionéw
ludzi. W Polsce liczbe chorych szacuje sie na 2,5-3 min.
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Ponad 75% rzadkich choréb dotyczy dzieci.
Schorzenia te to 30% hospitalizacji w szpitalach
dzieciecych. W Polsce kazdego roku u ok. 20
tys. dzieci rozpoznaje sie chorobe rzadka.

Specyfika choréb rzadkich, ale i pdzine
rozpoznanie sprawiajg, ze 30% pacjentéw
dotknietych tymi chorobami umiera

przed 5 rokiem Zzycia. 40-45% zgondw
nastepuje  przed 15. rokiem  Zycia.
Umiera takze 10-25% chorych dorostych.

Dane statystyczne pokazuja, ze rzadkie, czasem
nawet jednostkowe, wystepowanie niektérych
schorzen nie zmienia faktu, iz w masie powinny
one stanowi¢ wazny element systemu ochrony
zdrowia. W wiekszosci krajow europejskich tak
wtasnie sie dzieje, ale nie w Polsce.

80%chordbrzadkichmapodtozegenetyczne,
ale wsréd nich wystepujg takze nietypowe
nowotwory i choroby autoimmunologiczne.

W  wiekszosci  przypadkéw  chordb
rzadkich nie ma skutecznego | eczenia,
ale odpowiednio wczesnie postawiona
diagnoza, wtasciwe leczenie, rehabilitacja
i opieka socjalna wptywajg nie tylko na
poprawe jakosSci zycia, ale takze na jego
wydtuzenie.

Niestety, w Polsce na postawienie diagnozy
chorzy czekajg s$rednio 3-4 lat, co czesto
prowadzi do istotnego pogorszenia stanu
zdrowia fizycznego i umystowego. Pdzina
diagnoza to takze odroczone w czasie leczenie.

75%

Pomoc innemu w potrzebie
lest wpisana w nature cziowieka -....



Rzadkie Chorehy
Friorytetem réownie: w Polsce

W lutym 2013 r. do Ministerstwa Zdrowia trafit projekt Narodowego Planu dla Chordb
Rzadkich, opracowany przez ponad 40 organizacji pacjenckich i 60 wybitnych profesordw
medycyny. Wtedy wydawato sie, ze los chorych moze sie szybko odmienié. Tak sie jednak
nie stato.

Dopiero powotany z okazji Swiatowych Obchodéw Dnia Choréb Rzadkich w lutym 2016
roku Ministerialny Zespét ds. Choréb Rzadkich reaktywowat prace nad Narodowym Planem.
Zgodnie z deklaracjami i przyjetym przez Ministra Zdrowia planem prac Narodowy Plan
dla Choréb Rzadkich winien by¢ przyjety i skierowany do wdrazania z poczatkiem 2017 roku.
Obecnie nowy Zespodt ds. Chordb Rzadkich planuje opracowanie Planu na wiosne 2019 .
Deklarowana polityka panstwa oparta bedzie na egalitarnym traktowaniu choréb rzadkich.
Zgodnie z rekomendacjami unijnymi schemat narodowego Planu dla Choréb Rzadkich
obejmuje nastepujace obszary:

e Rejestr choréb rzadkich i diagnostyka, _.__.-"'-_..-
e Osrodki referencyjne i sieci referencyjne h
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¢ Skoordynowang opieke medyczng i lekowa,
¢ Opieka spoteczna i socjalna ﬂﬂ.-‘r_}
¢ Edukacja medyczna i spoteczna d

Rejestr chorob rzadkich

Wiedza o chorobach rzadkich jest nadal niewystarczajaca, zarowno w kontekscie medycznym
jakipodwzgledem zarzadzaniaterapia. Dotego niezbednyjestrejestr chordb rzadkich, chocby
po to, aby kazdy specjalista mdgt w oparciu o zadang kwerende objawdéw wystepujacych
u pacjenta mégt uzyskac pierwszg, wstepng diagnoze oraz podpowiedz, co robi¢ dalej.
Oczywiscie, nie rozwigze to wszystkich problemoéw z diagnostyka, bo w przypadku choréb
rzadkich jest ona bardzo ztozona i kosztowna. Mozliwos¢ korzystania z rejestru znakomicie
skrécitaby droge od diagnozy i rozpoczecia leczenia.

Przyszty rejestr chordb rzadkich powinien 1
by¢ wszechstronnym, wielo-poziomowym E_.
) . . = # -
narzedziem zarzadzania poszczegdlng
terapig przypadku chorobowego, ale ‘ i

tez powinien stuzy¢ zarzadzaniu catym
systemem skoordynowanej opieki
medycznej i socjalnej jakie zostang
wdrozone wraz z narodowym planem.
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powinni miec lekarze, wtadze zdrowotne, f

ptatnik krajowy, ubezpieczyciel, naukowcy,

studenci i oczywiscie sam pacjent. Rejestr powinien zaktada¢ mozliwos¢ wspdtpracy
naukowej i kompatybilnos¢ z podobnymi rejestrami w UE.

Osrodki referencyjne i sieci referencyjne

Tworzenie sie¢ osSrodkéw referencyjnych dla choréb rzadkich powinna stanowi¢ jeden
z priorytetow polskiego systemu ochrony zdrowia. Osrodki referencyjne powinny miec scisle
okreslony zakres dziatania merytorycznego, wyodrebniony teren dziatalnosci (centralny lub
regionalny) oraz odpowiednie srodki finansowe na wykonanie zadan. W sktad przysztych
osrodkédw referencyjnych powinny wchodzi¢ osrodki, specjalizujgce sie w badaniach
nad chorobg rzadka lub grupg chordb, posiadajgce udokumentowany dorobek naukowy
dotyczacy tej tematyki. Konieczne jest, aby powotane czy wyznaczane osrodki zajmowaty
sie diagnostyka, rehabilitacja oraz prowadzity terapie lub miaty bezposredni nadzér
w przypadkach, gdy leczenie odbywac sie bedzie w szpitalu najblizej miejsca zamieszkania
pacjenta. Modele osrodkéw i sieci referencyjnych dla chordb rzadkich powinny zostac
opracowane w kazdej dziedzinie medycyny zgodnie z jej specyfikg oraz zaleceniami EUCERD
Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member
States.
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Leki sieroce — OMP (orphan medicinal products)

S3 to leki produkty lecznicze przeznaczone do diagnozowania, zapobiegania i leczenia
choréb rzadkich. Ten unikalny status lekowi nadaje Europejska Agencja Lekow (EMA/
COMP) i od momentu rejestracji lek otrzymuje 10-cio letnig ochrone rynkowg co ma na celu
pobudzenie przemystu do inwestowania w rozwdj badan nad lekami sierocymi. Od 2000
roku, zarejestrowanych zostato tylko 320 lekéw sierocych. Cze$¢ z nich utracito juz status
sierocy lecz dalej przeznaczone sg do terapii chordb rzadkich.

Obecnie tylko dla okoto 3% chordb rzadkich istnieje oferta lekowa.
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Dzieki specjalnym zachetom ekonomicznym stworzonym przez Rozporzgdzenie Parlamentu
Europejskiego i Rady w sprawie sierocych produktéw leczniczych systematycznie rosnie
zainteresowanie firm farmaceutycznych badaniami nad chorobami rzadkimi i lekami
sierocymi, co przyczynito sie do wzrostu liczby dostepnych lekéw sierocych.
Konsorcjum powstato z inicjatywy Komisji Europejskiej
i Amerykanskiego National Institute of Health w celu
I HE‘I HE wspierania wspoétpracy miedzynarodowejw dziedzinie badan
nad rzadkimi chorobami. IRDIRC tgczy badaczy i organizacje
e e s inwestujace w badania. Przewidywania wskazuja, ze do
—— korica 2020 roku zostanie wynalezione i zarejestrowane
okoto 200-300 nowych lekéw dla rzadkich choroéb.
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_ Jr,f'l sie  refundacji drogich
lekéw. Polski ~ system

P opieki zdrowotnej i
e system oceny lekéw nie
i _____-' dostrzegt dotychczas

o specyfiki chordéb rzadkich

— ey i istnienia chordb rzadkich.

e e bl s i Przy ocenie HTA lekéw
sierocych stosuje sie te

same kryteria oceny ekonomicznej co wobec lekéw na schorzenia powszechne. W wyniku
takiego podejscia Polska refunduje zaledwie nieco ponad 34 sposrdd 320 dostepnych lekdw
sierocych przeznaczonych do terapii choréb rzadkich. To tylko 10,6%. Biorgc pod uwage poziom
dostepnosci i refundacji, nawet pomimo ostatnich poszerzajgcych liste programoéw lekowych
pozytywnych decyzji z korica 2018 roku, plasuje to nadal nasz kraj na ostatnim miejscu wsrod
panstw cztonkowskich Unii Europejskiej. Przyjeta w 2018
roku przez Rade Ministrow nowa Polityka Lekowa
I I.}.- Panstwa, dzieki dostrzezeniu odmiennosci ekonomicznej
| QA_ lekdw sierocych i koniecznosci odstgpienia od
standardowej oceny kosztowej, otwiera mozliwosci

_ poprawy dostepu do lekdw sierocych i innych

F,H MHE HIS-EA'EEE przeznaczonych do terapii choréb rzadkich. Pacjenci
oczekuja na adekwatng nowelizacje ustawy

refundacyjnej odzwierciedlajgcg zapisy Polityki Lekowej i

stwarzajacg perspektywy szybkiej poprawy poziomu

refundacji i dostepu do lekdw sierocych. Waznym elementem zapewniajgcym jest postulowane
przez Srodowisko Pacjentéw i lekarzy z grupy eksperckiej ,Polska dla Choréb Rzadkich”,
utworzenie celowej kategorii w ramach budzetu Panstwa przeznaczonej na refundacje lekéw
sierocych i innych przeznaczonych dla pacjentéow dotknietych chorobami rzadkimi
(www.polskadlachorobrzadkich.pl).

Opieka spoteczna i socjalna

Sytuacja socjalna rodzin i chorych z chorobami rzadkimi jest bardzo trudna. S w duzym
stopniu wykluczeni spotecznie i borykajg sie z wieloma problemami natury psychologicznej
isocjalnej. Rozwigzaniem probleméw tejgrupy jest przeprowadzenie zmian w dziedzinie opieki
socjalnej oraz zintegrowana pomoc psychologiczna i socjalna dla chorych i ich opiekundw.
Konieczna jest skoordynowana wspotpraca wszystkich zaangazowanych w pomoc instytucji.

Obecne formy pomocy socjalnej dla chorych na choroby rzadkie sg stanowczo
niewystarczajgce. Sg zalezne od tego, czy chory posiada orzeczenie o niepetnosprawnosci,
czy tez spetnia kryterium dochodowe. Na pakiet Swiadczen socjalnych powinny sktadaé
sie wiec lepsze ustugi i zintensyfikowane dziatania socjalno-finansowe rozwigzujgce choc¢
czesciowo problemy, ktore powodujg wykluczenia spoteczne chorych i rodzin.

Edukacja medyczna i spoteczna

Lepsze zrozumienie specyfiki chordb rzadkich jest warunkiem do wprowadzenia systemowych
rozwigzan w polityce zdrowotnej i badaniach naukowo-rozwojowych na wzér europejski.
Uznanie chordb rzadkich za wazny i odrebny problem medyczny, badawczy oraz spoteczny
umozliwi zdefiniowanie stanu biezgcego i oszacowanie potrzeb w zakresie rozwoju badan
naukowych majacych na celu poprawe diagnostyki i leczenia.

Ograniczona wiedza o chorobach rzadkich wsrdod profesjonalistow, w tym lekarzy rdznych
specjalnosci, psychologéw, dietetykdw i innych osdb zaangazowanych w kompleksowa
opieke nad pacjentem oraz ograniczona dostepnos¢ metod diagnostycznych i umiejetnosc ich
interpretacji sy gtdwng przyczyng opdznienia identyfikacji choroby. Na trafnos¢ diagnozy oraz
dalsze leczenie wptywa powolny obieg informacji dotyczgcych choréb rzadkich w srodowisku
medycznym. Dlatego konieczne s zmiany w ustawicznym ksztatceniu lekarzy poprzez
poszerzanie nauczanych tresci o gruntowng wiedze o chorobach rzadkich obejmujgcy oprocz
biomedycznych takze psychologiczne, spoteczne i etyczne aspekty zycia z chorobg rzadka.

Znaczacym problemem jest brak swiadomosci istnienia chordb rzadkich w opinii publicznej.
Przyczynia sie to do wyobcowania pacjentéw i ich rodzin powodowanego brakiem zrozumienia
ze strony Srodowiska lokalnego oraz lekarzy. Informacje o rzadkich chorobach i podejmowanych
inicjatywach w niewystarczajgcym stopniu docierajg do wybranych odbiorcéow i do wiadomosci
publicznej. Bardzo waznym elementem Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich powinna by¢
zatem edukacja spoteczna skierowana do pacjentdw, instytucji publicznych oraz spoteczenstwa.
Trwate i systematyczne dziatania komunikacyjne skierowane do spoteczeristwa powinny stale
przyczyniac sie budowania pozytywnej Swiadomosci spotecznej w zakresie chordb rzadkich.
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