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Sredni czas od objawow do diagnozy to cztery
lata

W najblizszych 2-3 latach moze wejs¢ na rynek okolo 100 nowych lekow, ktore potencjalnie
moga stanowi¢ przelom w leczeniu choréb rzadkich. Pacjenci, ktorzy z ich powodu cierpia,
oraz ich rodziny, borykaja sie jednak z duzo wieksza liczba problemow niz brak
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skutecznego leku. Nic dziwnego, ze to srodowisko czeka na akceptacje Narodowego Planu
Choréb Rzadkich. Opowiada o tym Stanistaw Mackowiak, prezes Federacji Pacjentow
Polskich.

Jakie problemy maja chorzy na choroby rzadkie?

Pytanie, jak to rozpatrujemy. Problemow w tej grupie chorych jest mnéstwo: poczawszy od same;j
diagnostyki, a skonczywszy na leczeniu i pomocy w codziennym funkcjonowaniu. Do tego aktualny
stan pandemiczny wplynatl na poglebienie wszystkich problemoéw, z jakimi na co dzien borykaja sie
osoby chore przewlekle, doszly wiec dodatkowe, jak ktopot z dostaniem sie do lekarza, rehabilitacji.

Zacznijmy od diagnostyki...

Trwa ona bardzo dtugo - srednio cztery lata. Biorac pod uwage, ze czesé chordb rzadkich (np.
fenyloketonurie) diagnozuje sie podczas badan przesiewowych, to oznacza, ze sa takie jednostki
chorobowe, gdzie pacjenci sa diagnozowani kilkanascie, a nawet kilkadziesiat lat. Mozna sobie
wyobrazi¢, co w ciggu takiego czasu dzieje sie z organizmem chorego, gdy jest nieleczony lub jest
leczony w nieodpowiedni sposdb. Sutki tego moga by¢ tragiczne. Te cztery lata pokazuja, jak duzy
jest problem.

Czemu tak sie dzieje?

Z wielu wzgledéw nie ma jednej tego przyczyny. Po pierwsze fakt, ze sa to, jak sama nazwa wskazuje,
choroby rzadkie, wiedza na ich temat takze w srodowisku medycznym jest bardzo ograniczona.
Trudno sie temu dziwié, bo jesli mamy opisanych ponad 8000 choréb rzadkich, oczywiste jest, ze
lekarz nie zna ich wszystkich. Dlatego tak wazne sa rozwiazania systemowe i to takie, ktore
faktycznie pozwolilyby skroci¢ czas diagnostyki.

Ma to zmieni¢ Narodowy Plan Choréb Rzadkich.

Tak. Zaproponowano w nim Sciezke diagnostyczna, wedtug ktérej jezeli lekarz wyczerpat mozliwosci
zdiagnozowania przyczyn zgtaszanych dolegliwosci, jesli nie ma wiedzy na ten temat, odsyta chorego
na odpowiednie badania do osrodka referencyjnego. Tam szansa na diagnoze wzrasta, poniewaz ma
to by¢ miejsce, gdzie beda wykonywane stosowne badania lub testy. Dobér badan ma by¢
przemyslany, aby nie odsyta¢ pacjenta od specjalisty do specjalisty. Dzieki temu diagnostyka ulegnie
skréceniu. Oczywiscie, zeby mozna bylo to robi¢, najpierw trzeba zatozy¢ do centra diagnostyczne
i zbudowacé caly system.

A co z leczeniem? Caly klopot polega na tym, ze czesto po prostu nie ma lekéw, ktorymi
mozna byloby leczy¢ tych chorych.

Leczenie farmakologiczne w chorobach rzadkich jest dostepne zazwyczaj dla bardzo matej grupy
chorych. Wedtug szacunkow, bo nie ma stosownych danych, leczenie farmakologiczne jest dostepne
w 3 do 5 proc. choréb rzadkich, a wiec grupa pacjentow, ktdrzy maja szanse by¢ leczeni jest bardzo
mata. Pozostalym pozostaje leczenie objawowe i rehabilitacja, a kwestia dostepnosci do tego typu
Swiadczen to juz inna sprawa. Aktualnie w Polsce refundowanych jest okoto 30 proc. lekow,
stosowanych w chorobach rzadkich. Ta grupa jest wiec jeszcze bardziej zawezona.

Do tego dochodzi dostepnosc¢ tych procedur w naszym kraju...

Niestety, aktualne procedury dla lekow stosowanych w chorobach rzadkich nie przystaja do procesu
refundacyjnego z uwagi na to, ze sa traktowane w identyczny sposéb jak leki na choroby



»populacyjne”. W konsekwencji w wiekszosci przypadkéw nie spetniaja kryteriow refundacyjnych -
po prostu sa za drogie, stosowanie ich w bardzo matej populacji niezwykle podnosi koszt
jednostkowy takiego leczenia. Dlatego tez w Narodowym Planie dla Choréb Rzadkich
zaproponowano inne formuty oceny tych lekow.

Co prawda obecnie mamy jeszcze inne procedury dostepu do refundacji tych lekéw, jednak one
rowniez sg, delikatnie mowiac, nieprzystajace do realidéw. Np. import docelowy jest praktycznie
nieosiagalny z uwagi na to, ze zapisy, ktére zostaly przyjete w ustawie refundacyjnej praktycznie
zabraly mozliwos¢ podejmowania decyzji przez ministra zdrowia. Taka decyzje podejmuje Agencja
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji i jesli prezes tej agencji przyjmie negatywna
rekomendacje dla danego leku stosowanego w imporcie docelowym, minister nie ma prawa podjac
pozytywnej decyzji refundacyjnej. To jest postawienie na glowie tego zagadnienia! Wiedza na ten
temat w Ministerstwie Zdrowia jest - zar6wno minister Adam Niedzielski jak i minister Maciej
Mitkowski deklarowali w najblizszym czasie zmiane tych przepiséw, jednak caly czas na to czekamy.
Podobnie zreszta jak i na Narodowy Plan Chordéb Rzadkich, ktéry jest aktualnie w procesie
konsultacji przed przyjeciem go jako Uchwatly przez Rade Ministréw.

Czy jest szansa na to, ze Narodowy Plan faktycznie cos zmieni? Liczycie na przelom?

Sam plan nie zmieni nic, ale jego realizacja moze zmieni¢ wszystko. Pytanie tylko, jak z tq realizacja
bedzie. Znamy juz takie przypadki - byty programy, ktére zapowiadaly przelomowe rozwiazania,
a wyszto, jak wyszto. Oczywiscie jest duza szansa, ze w konficu co$ sie zmieni, plan jest bowiem
utworzony w takiej formule, ze stawia konkretne zadania dla konkretnych agend rzadowych czy
innych, a takze konkretne terminy realizacji . Mamy wiec prawo mie¢ nadzieje, ze to sie zadzieje. Sa
tam nawet zapisy dotyczace monitoringu realizacji tego programu, w zwiagzku z tym jesli beda z tym
jakies problemy bedziecie panstwo o tym wiedzieli. My jestesmy bardzo zdeterminowani i na pewno
bedziemy pilnowali, aby zapisy z tego dokumentu byly realizowane. To jest przeciez nasz
podstawowy cel: zapewni¢ pomoc chorym na choroby rzadkie, a ten dokument - przynajmniej
w czesci medycznej - takie szanse daje.

Jak duzej grupy ludzi dotyczy ten problem w Polsce?

Jak wspomniatem - opisanych jest ponad 8000 choréb rzadkich. Praktycznie codziennie do tej listy
dochodzi nowa choroba. W Polsce wciaz nie ma Rejestru Choréb Rzadkich (to jedno z zadan zapisane
w Narodowym Planie), a jest niezwykle potrzebny do podejmowania decyzji na poziomie
legislacyjnym. Znajac liczby mozna bowiem robi¢ to na podstawie faktow i konkretnych liczb, a nie
wlasnych przemyslen. Jesli zas chodzi o szacunki, to na choroby rzadkie zapada miedzy 6 a 8 proc.
ludzi - w Polsce jest takich osob okoto 2 milionéw. Jak wiec wida¢, wbrew pozorom nie jest problem
jednostkowy, lecz ogromny problem populacyjny.

W ilu z tych chordb istnieja leki, ktore maja faktyczny wplyw na przebieg choroby, a nie
tylko znosza objawy?

W przypadku wielu choréb trwaja mniej lub bardziej zaawansowane badania, ktére maja na celu
znalez¢ lek niosacy przetom lub przynajmniej przynies¢ znaczacy postep w leczeniu tej choroby.

Aktualnie w Europie pracuje sie nad lekami na okoto 300 rzadkich jednostek chorobowych.
Z informacji, jakie do nas docieraja wynika, ze w przeciagu najblizszych 2-3 lat moze wejs¢ na rynek
okoto 100 nowych lekéw. A wiec dzieje sie!

Przy czym warto pamietac, ze tworzenie leku na chorobe rzadka jest najczesciej dla firmy
farmaceutycznej mato optacalne z uwagi na to, ze ryzyko wyprodukowania leku na dana jednostke



chorobowa jest bardzo wysokie w stosunku do przychodéw za ten lek. W przypadku choroby
populacyjnej, gdy lek wchodzi na rynek wptywy sa tak duze, ze rekompensuja naktady, jak i daja
odpowiednie profity. Natomiast w przypadku choroby rzadkiej, cho¢by nie wiem, jak wysoka byta
cena za ten lek, w zaden sposdéb nie doréwna ona wptywom przy chorobach populacyjnych. To jakby
poréwnywac kieliszek jednego leku do kilkudziesieciu cystern innego leku.

Oczywiscie sa stosowne zalecenia zarowno Komisji Europejskiej, jak i Parlamentu Europejskiego
w dziedzinie chordb rzadkich Sa tez pewne rozwiazania zapewniajace wsparcie, rowniez finansowe.
dla firm ktére podejmuja sie badan na rzadkie jednostki chorobowe.

Dzieki temu zdarza sie, ze takze w niektorych chorobach rzadkich dochodzi do przelomow...

W ostatnim czasie naprawde spektakularne efekty osiagamy dzieki lekom genetycznym. To zupetnie
inna forma terapii - podanie takiego leku uzdrawia! To co$ nieprawdopodobnego! Gdyby ktos
powiedziat mi o tym jakies pie¢ lat temu, trudno byloby mi w to uwierzy¢. Tymczasem dzi$ juz mamy
takie leki i mozemy je stosowac. Oczywiscie koszty leczenia nimi sg gigantyczne, ale jak sie poréwna
koszt leczenia danego pacjenta przez cate zycie do kosztu jednostkowego podania leku wyrazZnie
widaé, ze jest to oplacalne. Nie wspominajac o jakosci zycia chorego i jego rodziny.

Czy pokusilby sie pan o porownanie, jak zyje sie chorym na choroby rzadkie w Polsce i za
granica?

Trudno o jeden komentarz, bo sa jednostki chorobowe, w ktdérych leczenie jest w Polsce - nawet
w poréwnaniu z Europa - wiodace. Swietnie zorganizowane, z dostepem do najnowszych metod,
z doskonatymi specjalistami. Ale sa i takie, w ktérych niemal w kazdym europejskim kraju jest
refundacja lekow, a w Polsce nie ma. To sprawia, Ze szanse tych chorych sa znaczaco zdecydowanie
gorsze. Trudno sie dziwi¢, ze niektérzy rozpatruja opuszczenie kraju i przeprowadzenie sie tam,
gdzie istnieje mozliwosé leczenia z pieniedzy publicznych i gdzie chorzy maja szanse na w miare
normalne zycie.

Prosze opowiedziec¢, na czym polega dzialalnos¢ Krajowego Forum na rzecz Terapii Choréb
Rzadkich Orphan.

Najczesciej jest tak, ze chorzy lub ich rodziny zakladaja stowarzyszenia, ktére zajmuja sie pomoca
bezposrednio swoim chorym. Natomiast Krajowe Forum to organizacja parasolowa, ktéra aktualnie
skupia 42 podmioty prawne, ktére sa cztonkami naszej organizacji. Zajmujemy sie dziataniami na
poziomie ogdlnym, rozwigzaniami systemowymi - m.in. praca nad Narodowym Planem dla Choréb
Rzadkich. Wspieramy nasze organizacje cztonkowskie, na przyktad w procesie refundacyjnym
waznego dla nich leku. Komunikujemy sie ze spoteczenstwem, opowiadajac o chorobach rzadkich,
ttumaczymy na czym polegaja i z czym sie wigza, a takze - ze nie sa takie rzadkie.

Co sie zmienilo odkad zaczatl sie pan zajmowa¢ chorobami rzadkimi?

Wszystko! Jeszcze 15-20 lat temu temat choréb rzadkich w ogdle nie byt poruszany, bo wydawato sie,
ze to zjawisko tak marginalne, ze nie warto sie nim zajmowac. Wiele 0os6b w ogdle nie styszato
o czyms takim, jak choroby rzadkie. Dzi$ sa coraz bardziej widoczne i w przestrzeni publicznej i dla
zwyktych ludzi.

Mndstwo zmienito sie takze w kwestii leczenia, co pokazuje, ze warto mie¢ nadzieje w kazdej, nawet
najbardziej beznadziejnej sytuacji. Tam, gdzie dzis wydaje sie, ze nie ma ratunku, jutro moze sie

okaza¢, ze przelom jest o krok. Nie warto sie poddawa¢, medycyna caly czas idzie naprzdd.

Wiem to na swoim przyktadzie - ja tez jestem rodzicem dziecka chorego na chorobe rzadka, los



potraktowat nas okrutnie, nie dat nam takich szans jak innym. Moja corka dzi$ ma juz 31 lat i prosze
mi uwierzy¢: to co byto 30 lat temu, a to co jest teraz, nie da sie tego porownac. To jak niebo i ziemia.
My przechodziliSmy przez wszystko sami, teraz ten swiat wyglada zupetnie inaczej, sa organizacje
pacjenckie, jest internet, wiedza jest duzo wieksza i duzo bardziej dostepna.

No i postep, ktory szczegdlnie w ostatnim czasie nabral tempa. To daje nadzieje, nawet tym
jednostkom chorobowym, ktore dzisiaj nie maja absolutnie zadnych szans na leczenie. Mam nadzieje,
ze ten postep bedzie lawinowy i lekéw na choroby rzadkie bedzie coraz wiecej dajac szanse na
normalne zycie coraz wiekszej liczbie chorych.
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Najlepszy studencki projekt robotyczny
zostanie sfinansowany

Studenci z Rzeszowa maja szanse na zrealizowanie pomyst.
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Siec¢, ktora odpowiada za chorobe Parkinsona

Sie¢ mézgowa SCAN, ktéra taczy myslenie z ruchem,.
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Smartfon szkodzi rozwojowi dziecka

Psycholog w Dniu Bezpiecznego Internetu.
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Polscy naukowcy opisali najmniejsze znane
genomy bakteryjne

Poinformowali badacze na lamach ,Nature Communications”.
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Jak nauke przetwarzac na biznes?

Pracami Rady pokieruje minister finanséw i gospodarki Andrzej Domanski.
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Ciaza i urlopy dla rodzicow a granty
badawcze

Instytucje tlumacza zasady przedtuzania uméw.
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Nadcisnienie bialeqgo fartucha

Im dziecko mtodsze, tym czesciej zdarza sie u niego ono.
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W ojca na zdrowie dziecka jest wieksz
niz podejrzewano

Wynika z najnowszych badan publikowanych przez ,Health Psychology”.
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