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Finansowanie lekéw sierocych
w Polsce na przykladzie
rdzeniowego zaniku mieéni

WSTEP

Artykut 68 ust. 2 Konstytucji Rzeczpospolitej Polskiej gwarantuje obywatelom, niezalez-
nie od ich sytuacji materialnej, ,,réwny dostep do $wiadczen opieki zdrowotnej finansowanej
ze $rodkéw publicznych”.

Jednak potrzeby prawie 3 milionéw Polakéw z chorobami rzadkimi sa marginalizowane.
Skomplikowana i niedostepna diagnostyka, niedobor specjalistow 1 osrodkéw referencyjnych,
brak terapii, ograniczony dostep do leczenia i1 lekéw oraz luka w systemie rozwiazan zdro-
wotnych 1 socjalnych - to codzienno$éé cierpiacych na te schorzenia. Do tej pory zidentyfi-
kowano juz okoto 8 tysiecy chordb rzadkich. Jednak tylko dla 3% jednostek chorobowych
dostepne s3 zarejestrowane terapie lekowe zwane sierocymi (OMPs). Jedna z takich choréb
jest SMA. Niestety, lek na te chorobe nie jest w Polsce refundowany. Analizy dostepu do
refundowanych lekéw sierocych wskazuja, ze Polska zajmuje w tej kwestii ostatnie miejsce
w Unii Europejskiej. Refundacja objete sa tylko 23 leki sieroce z ponad 200. Brak rozwia-
zan systemowych skazuje wielu chorych na cierpienie 1 $mieré. Przyktadem ilustrujacym
konieczno$¢ uregulowania finansowania leczenia choréb rzadkich moze by¢ whasnie SMA
(ang. spinal muscular atrophy), czyli rdzeniowy zanik miesni. Jest to najczestsza genetycznie
uwarunkowana przyczyna $mierci niemowlat 1 matych dzieci.

Jeszcze do niedawna neurolodzy nie mogli zaproponowa¢ chorym zadnej formy lecze-
nia, ktéra mogtaby choéby spowolni¢ rozwdj choroby, a tym samym ograniczy¢ jej konse-
kwencje - postepujace uposledzenie miesni. Obecnie pojawita sie terapia bedaca przetomo-
wym odkryciem. Walka o dostep do takiego leczenia pokazuje, Ze bez zmian systemowych
dotknieci chorobg rzadka pozostana osieroceni w swoim nieszczesciu.

Niniejszy raport stanowi aktualny przeglad finansowania terapii choréb rzadkich na
przykladzie SMA. Bada gotowos¢ resortu zdrowia, resortu finanséw, publicznego platnika,
agencji oceniajacej technologie medyczne do zmian systemu finasowania lekéw sierocych.

Mamy nadziej¢, Ze wnioski plynace z raportu przyczynia si¢ do wprowadzenia rozwia-
zan systemowych poprawiajacych dostep do terapii lekowych chorym na choroby rzadkie
1 ultrarzadkie.

Redakcja
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REGULACIJE DOTYCZACE CHOROB RZADKICH
W UNII EUROPEJSKIEJ

W UE choroba, ktéra nie wystepuje cze$ciej niz u pieciu oséb na kazde 10 tys. jest
uwazana za chorobe rzadka'. W 27 krajach UE oznacza to okoto 246 tys. przypadkéw za-
chorowan. Wigkszo$¢ pacjentow cierpi na choroby, ktére wystepuja jeszcze rzadziej, tj. jeden
przypadek na 100 tys. oséb lub wigcej. Komisja Europejska podjeta inicjatywe wspdlnych
dziatan w zakresie choréb rzadkich w celu zmniejszenia liczby chorujacych na nie oséb, za-
pobiegania umieralno$ci noworodkéw i matych dzieci z powodu tych schorzen oraz ochrony
jakosci zycia 1 mozliwosci spoteczno-ekonomicznych os6b cierpigeych na te choroby.

Choroby rzadkie uznano po raz pierwszy za priorytetowy obszar dziatan w dziedzinie
zdrowia publicznego w Unii Europejskiej w komunikacie Komisji z 24 listopada 1993 r.

w sprawie ram dziatania w dziedzinie zdrowia publicznego®.

Rozporzadzenie w sprawie sierocych produktéw leczniczych nr 141/2000 Parla-
mentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r. méwi, Ze pacjenci cierpigcy na
rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakosci leczenia

jak inni pacjenci.

W dokumencie tym ustanowiono kryteria oznaczania sierocych produktéw leczniczych
w UE 1 wprowadzono zestaw zachet (np. pomoc w przygotowaniu protokotu, dostep do
scentralizowanej procedury dopuszczenia do obrotu) celem wspierania badan naukowych,
rozwoju 1 wprowadzania do obrotu lekéw przeznaczonych do leczenia, diagnozowania cho-
r6b rzadkich lub zapobiegania im®.

Kolejnym kluczowym aktem prawnym byt przyjety w 2008 r. komunikat Komisji Euro-
pejskiej - Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed Europa, okreslajacy ogdlng strategie wspiera-
nia panstw cztonkowskich w diagnozowaniu i leczeniu obywateli UE cierpigcych na rzadkie
choroby oraz w sprawowaniu nad nimi opieki.

Komunikatowi towarzyszyto przyjete kilka miesiecy pdzniej zalecenie Rady UE z 8 czerw-
ca 2009 r. w sprawie dziatann w dziedzinie rzadkich choréb wzywajace panstwa cztonkowskie
do ustanowienia strategii krajowych’. Dokument okresla kierunki dziatan panstw UE, ktorych

celem jest opis 1 klasyfikacja choréb rzadkich oraz ujednolicenie ich diagnostyki 1 leczenia.

https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_pl.
http://aei.pitt.edu/5792/.
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0]J:L:2000:018:0001:0005:en:PDF.
COM(2008) 679 final z dnia 11 listopada 2008 r.

Dz.U. C 151 z 3.7.2009, s. 7-10.
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Jednym ze szczegélowych zalecenn dokumentu bylo utworzenie i wdrozenie na
szczeblu krajowym planéw lub strategii dotyczacych choréb rzadkich, ktére mia-
ly zapewnié pacjentom dostep do diagnostyki, leczenia, skutecznych lekéw i re-

habilitacji. Plany takie powinny byly zostaé¢ przyjete najpézniej do konca 2013 r.

Problem choréb rzadkich zostat rowniez poruszony w art. 13 dyrektywy 2011/24/UE®
W sprawie stosowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej. Stanowi on, ze
Komisja Europejska wspiera panstwa cztonkowskie, w szczegdlnosci poprzez informowanie
pracownikéw stuzby zdrowia o narzedziach bedacych do ich dyspozycji, ktére maja pomoe
im w diagnozie choréb rzadkich, a takze poprzez informowanie zainteresowanych stron
o stworzonej przez rozporzadzenie (WE) nr 883/2004 mozliwoéci zwrdcenia si¢ przez pa-
cjentéw cierpigcych na rzadkie choroby do innych panstw cztonkowskich’.

W sprawozdaniu Komisji dla Parlamentu Europejskiego, Rady, Europejskiego Komitetu
Ekonomiczno-Spotecznego 1 Komitetu Regionéw z realizacji komunikatu na temat: Rzadkie
choroby: wyzwania stojace przed Europa [com(2008) 679 final] oraz zalecenia Rady UE
z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dzialan w dziedzinie rzadkich choréb (2009/c 151/02)
poinformowano, ze do pierwszego kwartatu 2014 r. 16 panstw czlonkowskich wprowadzito
krajowe plany lub strategie w dziedzinie chordb rzadkich. Siedem kolejnych znajduje sie na

zaawansowanym etapie opracowywania planow/strategii.

Panistwa czlonkowskie, ktore przyjely krajowy plan lub strategie w dziedzinie choréb
rzadkich: Belgia, Bulgaria, Cypr, Francja, Grecja, Litwa, Niemcy, Holandia, Portugalia, Repu-
blika Czeska, Rumunia, Stowacja, Stowenia, Hiszpania, Wegry, Wielka Brytania.

Panistwa cztonkowskie znajdujace sie na zaawansowanym etapie przygotowan krajowego
planu lub strategii w dziedzinie choréb rzadkich: Austria, Chorwacja, Dania, Finlandia, Ir-
landia, Polska, Wtochy. W 2016 r. wsrdd krajow majacych plan lub strategie byly juz Austria,
Chorwacja 1 Irlandia.

Niestety, Polska do tej pory (sierpien 2018 r.) takiego planu nie przyjeta 1 kwestie zwia-
zane z finansowaniem leczenia choréb rzadkich nie doczekaly sie systemowych rozwiazan.

Tymczasem Komisja Europejska podkresla, ze plany takie sa konieczne bo:

Cho¢ decyzje dotyczace wyceny i zwrotu kosztow stanowia wytaczna kompetencje krajowa,
panstwa cztonkowskie stoja w obliczu waznych wsp6lnych wyzwan zwigzanych z zapewnieniem
przystepnych cen i zrébwnowazonego dostepu do cennych produktéw leczniczych dla pacjentow
o ewidentnie niezaspokojonych potrzebach leczniczych. Sprostanie tym wyzwaniom moze sta-
nowi¢ nawet wigkszy problem, gdy chodzi o ograniczona liczbe pacjentéw, a mozliwe leczenie
stanowiace odpowiedZ na niezaspokojone potrzeby lecznicze jest niewystarczajace i kosztowne,

jak ma to czesto miejsce w przypadku choréb rzadkich i sierocych produktow leczniczych®.

¢ DzU. L 88 z4.4.2011, s. 45-65.
7 http://eurlex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0]J:L:2004:166:0001:0123:en:PDF.
8 Bruksela, 5.9.2014 r. COM(2014) 548 final.



Dziatania w dziedzinie chordb rzadkich zajmuja znaczace miejsce w nowym programie
w dziedzinie zdrowia 1 nowym programie UE ,Horyzont 2020”.

W celu kontynuowania wsparcia pafistw cztonkowskich przewidziano m.in. dalsze prace
zmierzajace do zmniejszenia nieréwnosci miedzy pacjentami dotknietymi chorobami rzadki-
mi a pacjentami cierpigcymi na bardziej powszechne zaburzenia oraz zmierzajace do wspie-

rania inicjatyw promujacych réwny dostep do diagnostyki i leczenia.
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SYSTEMOWO OSIEROCENI - REGULACJE DOTYCZACE
CHOROB RZADKICH W POLSCE

Polska jest jednym z ostatnich krajow w UE, ktéry nie wdrozyt Narodowego Planu dla
Choréb Rzadkich, do czego zobowigzata wszystkie panstwa Unii Europejskiej w 2009 r. Rada
UE. Nie mamy tez systemowych rozwigzan finansowania leczenia chordb rzadkich.

Cho¢ w 2008 r. zarzadzeniem ministra zdrowia zostal powolany Zesp6t ds. Chorédb
Rzadkich, nie miat on jednak odpowiedniego umocowania prawnego i nie udato mu sig
wprowadzi¢ rozwigzan prawnych dot. finansowania lekdéw sierocych. W jego sktad weszli
przedstawiciele Ministerstwa Zdrowia, Narodowego Funduszu Zdrowia, Urzedu Rejestracji
Produktéw Leczniczych, Wyrobow Medycznych 1 Produktéw Biobojczych, Agencji Oceny
Technologii Medycznych 1 Taryfikacji, Gléwnego Inspektora Farmaceutycznego oraz eks-
perci medycyny 1 etyk, a takze przedstawiciele $rodowisk lub organizacji zrzeszajacych oso-
by chore na choroby rzadkie. Gtéwnym zadaniem zespotu bylo definiowanie, analiza oraz
formulowanie zalecen rozwiazywania biezacych probleméw w realizacji polityki w zakresie
terapii chorych na choroby rzadkie. W ramach realizacji tego zadania Zespdt miat rekomen-
dowa¢ ministrowi zdrowia terapie choréb rzadkich, ktérych analize przeprowadzit AOTMIT.
Jednak nie zostalo to uwzglednione w ustawie refundacyjnej i rekomendacje Zespotu nie
mialy umocowania w legislacji.

Na poczatku 2016 r. minister zdrowia Konstanty Radziwitt powotal Zespét do spraw
choréb rzadkich, ktérego zadaniem byto opracowanie projektu ,Narodowego planu dla
choréb rzadkich” i przygotowanie opartych na jego postanowieniach projektéw oraz roz-
wigzan w zakresie informacji, diagnostyki oraz opieki 1 terapii 0séb z chorobami rzadkimi.
Jednak niespetna dwa lata p6zniej w grudniu 2017 r. K. Radziwilt uchylit swoje zarzadzenie
dotyczace powotania zespotu.

W efekcie brakuje systemowego rozwigzania finansowania leczenia chordb rzadkich.
Minister zdrowia negocjuje warunki rynkowe dla lekéw sierocych, wspierajac si¢ opinig Agen-
¢ji Oceny Technologii Medycznych 1 Taryfikacji, ktéra na podstawie wynikéw analiz HTA,
okresla lecznicza 1 spoleczna warto$¢ produktu leczniczego oraz opiniuje zasadno$¢ jego
finansowania. W ocenie efektywnosci ekonomicznej prég oplacalnosci terapii wynosi 3-krot-
no$¢ PKB per capita w PLN/QALY. Zastosowanie go do leczniczych produktéw sierocych
praktycznie czyni je nieefektywnymi kosztowo, bo leki produkowane dla bardzo malej liczby
chorych s3 znacznie drozsze od tych na choroby populacyjne. Wysoka cena ma bowiem
stymulowad przemyst farmaceutyczny do poszukiwan terapii dla niewielkiej grupy chorych.
W przeciwnym razie, z ekonomicznego punktu widzenia firmy, badania nad takimi lekami
bytyby zupelnie nieoptacalne.

Obecnie tylko dla 3-4% jednostek chorobowych dostepne sa zarejestrowane terapie
lekowe zwane sierocymi (OMPs). Analiza dostepu do refundowanych lekéw sierocych wska-

zuje, ze Polska zajmuje w tej kwestii ostatnie miejsce w Unii Europejskiej. Sposréd ponad 200



dotychczas zarejestrowanych przez Europejska Agencje Lekéw (EMA) sierocych produktow
medycznych w Polsce refundowanych jest okoto 10%.

O zmiang kryteriow oceny efektywnosci kosztowej w przypadku terapii choréb rzadkich
apelowali wielokrotnie parlamentarzy$ci, m.in. w 2014 r. Parlamentarny Zespét ds. Chorob
Rzadkich i Parlamentarny Zesp6t ds. Onkologii.

W czerwcu 2017 r. Polska Grupa Ekspertow ,,Polska dla choréb rzadkich” skierowata
na rece premier Beaty Szydto oraz ministra zdrowia Konstantego Radziwilta apel wskazujacy
na konieczno$¢ natychmiastowych zmian®. Podpisali si¢ pod nim profesorowie medycyny
specjalizujacy sie w chorobach rzadkich, lekarze leczacy pacjentéw z takimi schorzenia-
mi, liderzy organizacji pacjenckich oraz przedstawiciele przemystu. Podkredlili oni, ze tylko
uwzglednienie specyfiki choréb rzadkich w zabezpieczeniu spotecznym, w tym finansowanie
cato$ciowej opieki dostosowanej do indywidualnych potrzeb, oraz wdrozenie Narodowego
Planu dla Choréb Rzadkich, poprawi sytuacje chorych na choroby rzadkie i ich rodzin.

Rekomendacje INICJATYWY ,POLSKA DLA CHOROB RZADKICH":

* najszybsze 1 konsekwentne wdrozenie stosowania kodéw dla choréb rzadkich (Orpha-kod,
OMIM, w przysztosci ICD-11),

* wypracowanie modelu rejestrow,

* okreslenie zasobow kadrowych i sieci jednostek, w tym osrodkéw referencyjnych zabezpie-
czajacych wlasciwa opieke medyczng pacjentom z chorobami rzadkimi,

* zapewnienie wielokierunkowego systemu diagnostyki zgodnego ze standardami,

¢ akredytacja placéwek wykonujacych badania diagnostyczne gwarantujace wysoka jakosé
badan 1 procedur diagnostycznych,

e ocena zasadnosci kwalifikacji nowych technologii diagnostycznych jako $wiadczen gwa-

rantowanych,

okreslenie warunkéw 1 zakresu dzialalnosci os$rodka referencyjnego oraz alokacja odpo-

wiednich $rodkéw finansowych na wykonanie zadan,

e zapewnienie dostepnosci do leczenia objawowego, rehabilitacji, opieki dtugoterminowej
1 hospicyjnej,

* zapewnienie dostepu osobom chorym do sprzetu rehabilitacyjnego 1 wyrobéw medycz-
nych stosowanych w leczeniu choréb rzadkich,

* odstapienie od utylitarnego podejécia do oceny efektywnos$ci kosztowej technologii sto-
sowanych w chorobach rzadkich, w tym stosowania wspdtczynnika QALY,

* finansowanie lekow sierocych z budzetu panstwa,

* zapewnienie pacjentom dostepu do lekow sierocych w przypadku ciezkiej
choroby o postepujacym przebiegu i braku leczenia alternatywnego,

* wdrozenie mechanizméw wczesnego dostepu do lekow (tzw. Early Access),

* wdrozenie procedur umozliwiajacych zastosowanie terapii przy wykorzysta-

niu substancji leczniczych znajdujacych si¢ dopiero w fazie badan klinicz-

nych, a wykazujacych cenne wlasciwosci terapeutyczne — tzw. terapia w try-

bie wspdlczucia — Compassionate use,

% http://www.polskadlachorobrzadkich.pl/materialy/POLSKA%20DLA%20CHOROB%20RZADKICH%202017.pdf, dostep
2.08.2017.
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* konieczno$¢ zapewnienia systemu ciaglej opieki i wsparcia zorientowanego na osobe
z chorobg rzadka,

* zintegrowanie opieki zdrowotnej ze wsparciem spotecznym, ktére bedzie umozliwiato wy-
pracowanie planu zabezpieczenia pacjenta w adekwatne wsparcie zdrowotne 1 spoteczne,

* wypracowanie systemu opieki zdrowotnej 1 wsparcia spotecznego, ktore zapewni zacho-
wanie standardu zycia poréwnywalnego - jak dla innych oséb o podobnych potrzebach
- szczegOlnie z uwzglednieniem specyfiki choroby rzadkiej, jak 1 ztozonosci stanu zdrowia,

* dostosowanie orzecznictwa o niepetnosprawnosci do specyfiki chordb rzadkich,

* utworzenie systemu monitoringu jako$ci opieki socjalnej nad rodzinami pacjentow,

* zapewnienie warunkow, ktére ulatwia prowadzenie badan naukowych nad chorobami
rzadkimi w obszarze nauk podstawowych, klinicznych i spotecznych,

e wzmocnienie wspoipracy miedzynarodowej i zwigkszenie udziatu polskich o$rodkow ba-
dawczych 1 naukowcow w migdzynarodowych projektach badawczych,

* rozwdj wspdlpracy interdyscyplinarnej pomiedzy naukami medycznymi 1 spolecznymi
w obszarach badawczych zwiazanych z organizacja systemu ochrony zdrowia 1 optymali-
zacja opieki nad chorymi z chorobami rzadkimi,

* upowszechnienie wiedzy i trwale wpisanie problematyki choréb rzadkich w programy
ksztalcenia przed- i podyplomowego zawodéw medycznych i okotlomedycznych,

* zwigkszenie dostgpnosci 1 upowszechnienie informacji na temat choréb rzadkich skiero-
wanych 1 dostosowanych do réznych grup docelowych,

* stworzenie zintegrowanej platformy internetowej poswigconej chorobom rzadkim,

* wsparcie o$rodkow klinicznych oraz organizacji pacjentéw w propagowaniu wiedzy o cho-
robach rzadkich, mozliwosciach ich leczenia 1 optymalnych modelach opieki,

* pilne wdrozenie Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich i powyzszych rekomendacij,

* utworzenie Krajowego Centrum Choréb Rzadkich, koordynujacego wdrozenie 1 moni-
torujacego realizacje Narodowego Planu z organem opiniodawczo-doradczym, w skiad
ktorego wechodza przedstawiciele srodowiska klinicznego, naukowego 1 pacjenckiego,

* utworzenie wydzielonego budzetu w ramach budzetu centralnego do finansowania dziatal-
nosci Krajowego Centrum Choréb Rzadkich, w tym m.in. koordynacji dziatan miedzyre-

sortowych, dziatalno$ci edukacyjnej, informacyjnej oraz zakupu lekéw sierocych.

W przyjetym przez Rzad RP 18 wrzeénia 2018 r. dokumencie ,,Polityka Lekowa Panistwa
2018-2022”, w rozdziale dotyczacym narzedzi poprawy dostepnosci refundacyjnej zapisano:

W przypadku terapii stosowanych w chorobach rzadkich i ultrarzadkich warto rozwazy¢ odstep-
stwo od ogodlnie przyjetej procedury oceny lekéw z zachowaniem ich kosztowej efektywnosci
1 wplywu na budzet. Rozwigzaniem mogtoby by¢ wprowadzenie dodatkowych narzedzi oceny
technologii lekowych. Przyktadem moga by¢ instrumenty oparte ma metodzie Wielokryterialnej
Analizy Decyzyjnej (MCDA), ktéra jest wykorzystywana w probach opracowania wytycznych
dla oceny lekéw sierocych, ich walidacji (Katalonia) czy tworzenia programéw pilotazowych
(Kanada)™.

1 https://www.gov.pl/zdrowie/rada-ministrow-przyjela-dokument-polityka-lekowa-panstwa-20182022
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BRAK SYSTEMOWYCH ROZWIAZAN
OZNACZA DRAMAT PACJENTOW

Medycyna obecnie dysponuje skutecznymi lekami zaledwie dla 3% chordb rzadkich.
Wiréd nich znajduje si¢ rdzeniowy zanik migéni (spinal muscular atrophy, SMA), ktory jest
najczestsza genetycznie uwarunkowang przyczyng $mierci niemowlat 1 matych dzieci. Brak
systemowych rozwigzan finansowania leczenia choréb rzadkich powoduje, ze polskie dzieci
wciaz czekaja na jego refundacje.

Zgodnie z informacjami AOTMiT uzyskanymi od producenta leku (stan na luty 2018 r.),
lek otrzymat zgode na refundacje na terenie Austrii, Czech, Danii, Finlandii, Francji, Grecj,
Hiszpanii (od marca 2018), Liechtensteinu, Luksemburga, Niemiec, Norwegii, Szwajcarii,
Szwecji 1 Whoch. Decyzje o refundacji podjely juz Belgia 1 Holandia.

Dramatyczna walka rodzicéw dzieci chorych na SMA o dostep do terapii obrazuje dra-
mat pacjentéw, dla ktérych nie stworzono regulacji umozliwiajacych leczenie.

SMA to choroba o podtozu genetycznym. W efekcie mutacji genu SMN1 kodujacego
biatko SMN (survival of motor neuron) dochodzi do jego niedoboru prowadzacego do uszko-
dzenia neuronéw ruchowych, co skutkuje zanikiem mig$ni. W kregostupie, w rogach przed-
nich rdzenia kregowego znajduja si¢ komérki zwane neuronami ruchowymi, ktore kontroluja
migénie szkieletowe. W SMA neurony te przestaja przekazywaé impulsy do migsni. Wskutek
dtugotrwatego braku stymulacji migs$nie ulegaja zanikowi, czyli atrofii.

Ankietowani przez Agencje Oceny Technologii Medycznych 1 Taryfikacji eksperci szacu-
ja, ze obecna liczba chorych na SMA w Polsce miesci sie w zakresie: 55-105 (SMA1), 200-350
(SMA2) 1 300-400 (SMA3), a liczba nowych zachorowan w ciagu roku: 20-50 (SMA1), 5-15
(SMA2) i 5-15 (SMA3). W przypadku SMAI, mediana przezycia to 7 miesiecy przy $mier-
telnosci wynoszacej 95% do 18. miesiaca zycia. Chorzy z SMA2 w wigkszosci przypadkow
dozywaja dorostosci.

Choroba wystepuje w kilku wariantach zwigzanych z réznicami w pojawieniu si¢ pierw-
szych objawéw klinicznych.

Typ 1 SMA charakteryzuje si¢ wystepowaniem objawéw do 6. miesiaca zycia i przecigtna
dtugoscia zycia siegajaca 1-2 lat. Niemowle ma trudnosci z oddychaniem, ssaniem, przetyka-
niem, utrzymaniem glowy pionowo, przewracaniem si¢ na bok oraz siedzeniem bez oparcia.

Pacjent wymaga opieki paliatywnej, wspomagania oddechu oraz sztucznego odzywiania.

11
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Finansowanie lekéw sierocych
w Polsce na przykladzie
rdzeniowego zaniku mieéni

Nie boje sig niczego poza...
Boye stg, ze nie bedg miata szansy ustysze¢ od przerazonego Precla: ,,Mamo, nie miatem sity cig
zawolaé, tak si¢ dusitem™ i ze nie bede miala szansy powiedzie: ,,Synku, dlatego mamy tyle
alarmow, aby nas w takiej sytuacji obudzily”. Boje sig, ze zasng tak mocno, Ze tego wszystkiego
nie ustysze.
A potem nastapi ciemnosé.

Gosia Rybarczyk-Bonczak - mama Szymona

(pieszczotliwie Precla) z SMA1!

Objawy typu 2 SMA pojawiaja sie¢ najczesciej miedzy 6. a 12. miesiacem zycia, ale przed
18. miesiagcem. Dzieci mogg samodzielnie siedzie¢, ale nie maja mozliwosci samodzielnego
chodzenia. Czas przezycia w zwiazku z ostabieniem migéni oddechowych jest skrocony, ale
mozliwe jest osiggniecie dorostosci. W tej postaci choroby ostabieniu i1 zanikowi ulegaja
w pierwszej kolejno$ci miesnie ksobne (blizsze tutowia), a nastepnie mig$nie odsiebne (znaj-
dujace si¢ dalej od tutowia). Nogi stabng zwykle weze$niej niz rece. Najwigksze zagrozenie
stanowi ostabienie migsni odpowiedzialnych za oddychanie, dlatego niezbedna jest opieka

pulmonologiczna. Konieczne moze okaza¢ si¢ czasowe lub state wprowadzenie wspomagania

oddechu.

Dzigki chorobie Sebastiana nauczylam sig tego, czego nie umiatam weczesniej.
Ze w Zycin naprawdy liczq si¢ tylko chwile, ze warto dbaé i doceniaé kazdy promyk storica i ze war-
to wykorzystywac czas, ktory jest nam dany, bo jest to naprawdg duzo mniej, niz si¢ nam wydaje.

Kamila Gérniak - mama Sebastianka z SMA 1%

W typie 3 SMA objawy pojawiajg si¢ po 18. miesigcu zycia. Dzieci samodzielnie chodza,
jednak w podtypie 3A z objawami uwidaczniajacymi sie miedzy 18. miesigcem a 3. rokiem
zycia dochodzi z czasem do utraty zdolno$ci chodzenia. W podtypie 3B z p6zniejszym po-
czatkiem objawéw niemoznos$¢ chodzenia wystepuje po kilkunastu latach trwania choroby.

Czas przezycia nie odbiega znaczaco od $redniej populacyjne;.

Mata od razu zakochata si¢ w Koali (elektryczny wozek inwalidzki). Przez pierwsze dni niemal
nie mozna jej bylo sciqgnqd z wiozka. Nawet nanczyta sig sama wciqgnad sig na siedzenie - z wy-
sitkiem, owszem, ale zupetnie samal JeZdzi juz prawie jak Kubica, zatujemy, ze w okolicy nie ma
Zadnego skwern ani parku.

Kacper Rucinski - tata Lili z SMA III"

Typ 4 SMA to posta¢ dorostych z objawami pojawiajacymi si¢ w 3. dekadzie Zycia
(po 20. roku, a nawet po 35. roku zycia). Dtugo$¢ zycia nie r6zni sie od $redniej populacyj-

nej.

I http://preclowastrona.blox.pl/html.
12 http://sebastiankowo.blogspot.com/.
B htps://www.lianka.pl/.



Diagnoza - rdzeniowy zanik mie$ni u dziecka jest wstrzasem dla rodzicow zmieniajacym
ich zycie 1 plany na przysztosé. Szok ten dodatkowo poteguje nieumiejetny sposéb przekaza-
nia diagnozy i brak dostepu do podstawowych informacji o chorobie oraz specjalistycznych
osrodkéw leczenia. Podstawowym dokumentem opisujacym postepowanie w SMA sa tzw.
Migdzynarodowe Standardy Opieki" - opracowane przez zespét 60 ekspertéw pod kierow-
nictwem prof. Thomasa Sejersena. Zaktadaja one opieke multidyscyplinarna koordynowana
przez neurologa lub neurologa dzieciecego. W ciezszych postaciach SMA, ze wzgledu na
silne ostabienie migé$ni phuc, niezbedna jest opieka pulmonologa (w Polsce czesciej anestezjo-
loga). Dostosowanie diety do trybu zycia oraz zapobieganie skutkom ostabienia migéni jamy
ustnej i przelyku, a w razie potrzeby wprowadzenie karmienia dojelitowego wymaga kon-
sultacji lekarza dietetyka. Przeciwdziatanie rozwijaniu sie¢ wad kregostupa 1 koficzyn, czesto
pojawiajacych sie wskutek ostabienia i przykurczéw migéni 1 nieraz wymagajacych korekeji
chirurgicznej oznacza konieczno$¢ opieki lekarza ortopedy oraz ortotyka. Pacjent potrzebuje
tez opieki fizjoterapeuty w celu zachowania sity migéni, szczegdlnie tych najbardziej narazo-
nych na ostabienie w SMA, oraz pelnego zakresu ruchéw we wszystkich stawach.

Po czym poznac chorobg rzadkas Po tym, ze w Zyciu rodzicéw, réwniez i w naszym, coraz czgsciej
zaczelo pojawial sig stowo ,,nie”. ,,Nie” zaistniato w ponizszych kontekstach:

»INie da sig nic zrobi”, czyli potoz sig, przykryj bialym przescieradtem i czekaj na najgorsze.
»INie bedziecie mie¢ Paristwo pozytku (z dziecka), najlepiej postarajcie si¢ o nowe, moze bedzie
zdrowe”.

»INie znam si¢: czytatem kiedys o chorobie Pavistwa dziecka pot rozdziatu na studiach, ale to bylo
30 lat temu i nie pamigtam”™.

»INie zajmujemy si¢ tym przypadkiem w naszym osrodku” to efekt poprzednich trzech nie

»INie ma sensu: leczyé z innych chordb, uczyé czytal i pisaé, éwiczyd i kochad, bo przeciez nie prze-
zyje’.

No i w koricu to najgorsze: ,,Nie ma na to lekarstwa’.

Gosia Rybarczyk-Boniczak - mama Szymona z SMA1Y

¥ The Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular Atrophy, http://journals.sagepub.com/doi/pdf/10.1177/
0883073807305788.
' http://preclowastrona.blox.pl/html.
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Finansowanie lekéw sierocych
w Polsce na przykladzie
rdzeniowego zaniku mieéni

WSKAZANIA DO REFUNDACII TERAPII

Do niedawna chorzy na SMA mogli korzysta¢ jedynie z rehabilitacji, ktéra w niewiel-
kim stopniu usprawnia ruchowo. Medycyna nie potrafita zaoferowaé im zadnego leczenia.
W 2016 r. firma Biogen oglosita, ze pozytywne wyniki badan eksperymentalnych leku nu-
sinersen pozwalajg ztozy¢ wniosek o wprowadzenie go na rynek w przys$pieszonym tempie.
Jednocze$nie do czasu zatwierdzenia leku przez odpowiednie instytucje, producent urucho-
mit program humanitarnego dostepu (EAP) dla chorych z typem 1 (czyli najciezsza postacia
SMA). Jednak program ten mial by¢ prowadzony tylko w niektérych krajach. W Polsce
program EAP funkcjonuje na podstawie zgody MZ wydanej w grudniu 2016 r., a w praktyce
zaczat dziata¢ od lutego 2017 roku.

W grudniu 2016 r. lek zostat zarejestrowany przez amerykanska Agencje Zywnosci i Le-
kow FDA, a p6t roku pdzniej w Europie przez EMA. 2 sierpnia 2017 r. firma zlozyta do
ministra zdrowia wniosek o objecie refundacja leku Spinraza - jedynej skutecznej terapii
rdzeniowego zaniku migéni SMA. Mimo ze ustawowo procedura objecia refundacja powinna
trwa¢ 240 dni, przez rok minister zdrowia nie podjat wyczekiwanej przez chorych decyzji.

16 marca 2018 r. AOTMIT rekomendowat objecie leku refundacja, cho¢ ,,przeprowadzo-
na analiza ekonomiczna wykazala, ze nusinersen nie jest uzyteczny kosztowo w odniesieniu
do progu oplacalnosci (134 514 zt/QALY) w zadnej z przeprowadzonej analiz”.

AOTMIiT rekomenduje leczenie

Na podstawie badan klinicznych wysokiej jako$ci nalezy stwierdzié, ze nusinersen stanowi prze-
tomowa technologie przyczyniajaca sie do przedtuzenia zycia oraz uzyskania znacznej poprawy
parametréw motorycznych u pacjentéw z SMA. Wedtug danych pochodzacych z badan nizszej
jako$ci wydaje sig, ze nusinersen jest takze skuteczny u bezobjawowych pacjentéw z mutacja
SMN1, przyczyniajac si¢ do znacznego zmniejszenia ryzyka pojawienia si¢ objawdw choroby™.
[Stanowisko Rady Przejrzystosci nr 22/2018 z 15 marca 2018 r. w sprawie oceny leku Spinraza
(nusinersenum) kod EAN: 5713219500975, w ramach programu lekowego ,Leczenie rdzeniowe-
go zaniku migséni (ICD-10: G12.0, G12.1)”]

Polska jest jednym z ostatnich panstw w Unii Europejskiej, ktore nie refunduja leczenia
rdzeniowego zaniku mig$ni. W kilkudziesieciu panstwach $wiata, w tym w 20 panstwach
Wspolnoty Europejskiej, chorzy na SMA s3 leczeni. Oprécz Polski jeszcze tylko panistwa
battyckie, Bulgaria, Irlandia, Portugalia i Wielka Brytania nie zakonczyly procedur. Leczenie

SMA jest juz refundowane w mniej zamoznych panstwach, takich jak Brazylia, Serbia 1 Turcja.

16 http://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2017/191/SRP/U_9_61_180315_stanowisko_22_Spinraza_w_ref.pdf.



Tylko 30 dzieci dostaje leki

W Polsce zaledwie trzydzie$cioro dzieci otrzymato leczenie nusinersenem dzieki Progra-
mowi Dostgpu Rozszerzonego EAP.

W ramach programéw rozszerzonego dostepu (ang. expanded access programs)
EAP chorzy moga uzyskaé¢ dostep do niezarejestrowanych i nierefundowanych
lekéw. Przedsiebiorstwo wytwarzajace obiecujacy lek moze rozpoczaé taki pro-
gram, aby umozliwié kontynuacje leczenia chorych, rozpoczetego w ramach ba-
dania klinicznego. W panstwach czlonkowskich programy tego typu sa najcze-
$ciej rejestrowane przez odpowiednie wladze krajowe w takim samym trybie jak

badania kliniczne.

Producent leku nusinsersen zdecydowat si¢ na uruchomienie globalnego programu roz-
szerzonego dostepu (EAP, ang. expanded access program). Jest on najwigkszym programem tego
typu na $wiecie w obszarze chordb rzadkich. Mimo ze lek zostat juz oficjalnie zarejestrowany
przez Europejska Agencje Lekéw, programem w dalszym ciggu obejmowani sa nowi pacjenci.
EAP nusinersenu obejmuje facznie ponad 600 pacjentdéw z najcigzsza postacia SMA w 22
krajach 1 ponad 60 osrodkach w Europie 1 sasiadujacych z nig krajach.

Program EAP obejmujacy lek nusinersen - prowadzony w Polsce od lutego 2017 r. na
podstawie uzgodnien z ministrem zdrowia jest ograniczony do 30 pacjentéw. Lek udostep-
niany jest nieodplatnie przez producenta. W programie tym osiagnigto juz limit uczestnikow
1 rejestracja nowych pacjentéw zostata zakoniczona. Kryteria wlyczenia do programu doste-
pu rozszerzonego to rozpoznanie SMA typu 1 z potwierdzeniem w badaniu genetycznym.
Zgodnie z warunkami programu, nie moga wzig¢ w nim udziatu dzieci, ktére wczesniej
otrzymywaly nusinersen lub uczestnicza w badaniach klinicznych w SMA, a takze te, u kt6-
rych istnieja przeciwwskazania do naktucia ledZwiowego lub inne powazne stany chorobowe
mogace wplyna¢ istotnie niekorzystnie na podawanie nusinersenu. Producent leku zastrzega
sobie prawo do zakonczenia programu wczesnego dostepu, gdyby decyzja o objeciu refunda-
cja ze $rodkdéw publicznych nie zostata podjeta w rozsadnym, wynikajacym z regulacji praw-
nych horyzoncie czasu od zlozenia wniosku, a w takiej sytuacji rozpatrzone zostang inne
rozwigzania w zakresie kontynuowania leczenia wszystkich pacjentéw objetych programem.

Od 2016 r. grupa chorych dzieci z Polski, poza trzydziestoma objetymi programem
EAP w kraju, byla leczona w ramach francuskiego, a potem belgijskiego Programu Dostepu
Rozszerzonego do nusinersenu. Program zostal zamkniety latem 2018 roku. Producent
zobowigzat si¢ do nieodptatnego dostarczania leku dla tych chorych z Polski, ktorzy uczest-
niczyli w programie EAP w Belgii. Wedlug informacji uzyskanych w Fundacji SMA, proces

przeniesienia chorych z Belgii do osrodkéw w Polsce jest na ukonczeniu.

17 http://gabrysia.ebartoszyce.pl/.
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Dziecko, ktore balo si¢ odlqczenia od rury, ktore plakato na widok innych dzieci odlaczanych od
rury, ktdre nigdy nie bylo odlaczane na dluzej od respiratora, po 5 latach potrafi oddychaé samo przez
prawie 10 minut! Dla nas to niesamowite, dla nas to niewyobrazalne szczescie, dla nas to nadzieja
1 marzenia o dekaniulacji (usuniecie tracheostomii). Wiem, wiem, to wielkie marzenie, ale jeszcze
niedawno styszelismy, ze o leczeniu tez mozemy zapomniec.. Kto wie, co przyniesie kolejny rok, dwa?

Ula Pawlik - mama Gabrysi z SMA 17

Ratunkowy dostep nie ratuje

Pacjenci, ktérym nie udato si¢ rozpoczaé terapii w ramach programu EAP moga staraé
sie 0 leczenie w ramach ratunkowego dostepu do technologii lekowych.

Zgodnie z ustawa o $wiadczeniach opieki zdrowotnej, finansowanych ze $rodkéw
publicznych, ktéra przewiduje procedure ratunkowego dostepu do technologii lekowych
(RDTL), minister zdrowia moze wyda¢ - na wniosek $wiadczeniodawcy - indywidualna zgode
na pokrycie kosztéw leku, ktéry w danym wskazaniu nie jest refundowany. Niestety, tylko
5% wnioskéw lekarzy o leki ratujace zycie w ramach RDTL doprowadzito do zakupu dane-
go leku. Zaden z nich nie dotyczyt pacjentéw z SMA. Minister zdrowia odméwit réwniez
sfinansowania leczenia dziecka lekiem nusinersen, mimo pozytywnej rekomendacji prezesa
Agencji Oceny Technologii Medycznych 1 Taryfikacji'®.

Na choroby rzadkie cierpt w Polsce niemal 3 miliony oséb. Maja oni dostep do 22
refundowanych terapii, podczas gdy w krajach Unii Europejskiej dopuszczono do obrotu
ponad 220 lekéw przeznaczonych dla chorédb rzadkich. To obrazuje skale réznicy miedzy
nami a wieloma innymi krajami unijnymi - jak 1 do 10.

17 http://gabrysia.ebartoszyce.pl/.
18 https://www.fsma.pl/2018/05/ministerstwo-zdrowia-odmowilo-ratowania-zycia-rolanda/.
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LEKARZE NIE MAJA WATPLIWOSCI
— PERSPEKTYWA SPECJALISTOW MEDYCYNY

Neurolodzy dziecigcy skupieni w Polskim Towarzystwie Neurologdéw Dziecigcych, ape-
luja o jak najszybsze rozpoczecie programu lekowego dla catej populacji chorych na SMA,
takze pacjentow bezobjawowych oraz wprowadzenie badan przesiewowych noworodkow

w tym zakresie.

Prof. dr hab. med. Barbara Steinborn,

prezes Polskiego Towarzystwa Neurologéw Dziecigcych:

Srodowisko neurologéw dzieciecych z duzq nadziejq oczekuje na decyzje dotyczace mozliwosci
wprowadzenia do leczenia rdzeniowego zaniku migsni (spinal muscular atrophy, SMA) leku
0 nazwie nusinersen (Spinraza). lakie nadzieje stajq si¢ realne po opublikowanin Stanowiska
Rady Przejrzystosci nr 22/2018 z 15.03.2018r. w sprawie leku Spinraza (nusinersen) kod EAN:
5713219500975, w ramach programu lekowego ., Leczenie rdzeniowego zaniku migsni (ICD-10:
GI12.0,G12.1)".

Mamy wiec nadzieje, ze pytania naszych chorych, a zwlaszcza ich opiekundéw nie pozostang dtugo
bez odpowiedzi na temat leczenia SMA w Polsce. Zgodnie z informacjami opublikowanymi
w wyzej wymienionym Stanowisku Rady, zakladamy, ze wszyscy chorzy na SMA bedg objeci tq
nowoczesng formq terapii.

Wazna réwniez dla naszego srodowiska jest potrzeba zapewniania leczenia dzieci w tzw. okresie
przedobjawowym, 1. po wykonaniu badar genetycznych, a przed wystqpieniem objawow klinicz-
nych SMA.

Dane pochodzace z badania NURTURE wg opinii Stanowiska Rady Przejrzystosci nr 22/2018
z 15.03.2018 r.: ,majq nizszq wiarygodnos¢ ze wzgledu na malq liczebnosé grupy i brak w ba-
danin grupy kontrolnej”. Jednak prowadzone pozniej obserwacye bedace kontynuaciq badania
NURTURE (Phase2 NURTURE Study), ktore zostaly przedstawione podczas Muscular Dystro-
phy Association Conference w Arlington (11-14.03.2018) wskazujq na potrzebg stosowania nu-
sinersenu u pacjenidw tzw. przedobjawowych (De Vivo et al. 2018). W badaniu tym wszy-
scy chorzy (n=30) nie wymagali wentylacji przewleklej, a takze osiagneli
kamienie milowe rozwoju ruchowego. Wszyscy chorzy osiagneli mozliwosé
samodzielnego siedzenia, a 62% zaczelo samodzielnie chodzié

1e wyniki po raz koleyny napawajq optymizmem, ale wskazujq takze na potrzebe wprowadzenia
w Polsce badan przesiewowych w kierunku SMA. Tylko szybka diagnostyka genetyczna moze za-
pewnic szybkie rozpoznanie SMA i wlqczenie wlasciwego leczenia, kidre w przypadku pacjentow

bezobjawowych jest najhardziej skuteczne.
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W innych postaciach SMA, t. Il i 111, satysfakcjonujqce jest dla chorych osiqgnigcie stabilizacyi,
tzn. braku postgpu choroby, a nie jest konieczna poprawa punktacyi w skalach motorycznych, co
podkreslono w kolegnym doniesienin ze wspomniane; wyzej konferencji (Day, Swoboda et al.
2018).

Podobne dane wynikajq z ankiety przeprowadzonej wsrod 822 chorych w 8 europejskich krajach.
Wiekszos¢ chorych podkreslita, ze stabilizacja objawiéw SMA jest dla nich formaq istotne] poprawy
(Mercurs, Finkel et al. 2016, Ronault, Christie-Brown et al. 2017).

W imieniu Polskiego Towarzystwa Neurologéw Dziecigcych raz jeszcze proszg o jak najszybsze
rozpoczecie realizacyi zalozen wnioskowanego programu lekowego dla catej populacyi chorych na
SMA, takze tych bezobjawowych i jednoczesnie umozliwienie wprowadzenia badan przesiewo-
wych noworodkdw w kierunku tej choroby. Uwazam, Ze lek stanowi prawdziwy przefom, ponie-
waz do tej pory lekarze nie mieli nic do zaoferowania chorym. Tymczasem nowa terapia przynosi

bardzo dobre efekry. Dlatego powinna staé si¢ dostgpna dla polskich dzieci.
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PARLAMENT APELUJE W SPRAWIE SMA

Problem dostepu do leczenia pacjentéw z SMA dostrzegli takze polscy parlamentarzy-
$ci, ktorzy wielokrotnie apelowali do ministra zdrowia o dostep do terapii. W odpowiedzi

Ministerstwo Zdrowia informowato o toczacych sie negocjacjach z producentem leku.
Interpelacje poselskie
27 lipca 2018 1. (nr 24890), zgtaszajacy: Malgorzata Zwiercan

(...) Pomimo iz w innych krajach UE dzieci chore na SMA maja juz mozliwo$¢ bezptatnego
leczenia lekiem o nazwie nusinersen, w naszym kraju niestety lek ten jest niedostepny, bo w dal-
szym ciggu nie znajduje sie na liScie lekéw refundowanych. Czy ministerstwo planuje 1 jezeli tak,

to kiedy wprowadzenie w Polsce procedury leczenia SMA lekiem nusinersen?
25 lipca 2018 r. (nr 24630), zgtaszajacy: Mirostawa Nykiel

(...) Obecnie lek ten jest refundowany w USA, Japonii, Izraelu i1 szeregu panstw Unii Euro-
pejskiej, jak Austria, Niemcy, Szwajcaria, Wlochy czy Belgia. Niestety nie zostal on jeszcze
wprowadzony w Polsce. Szacuje sig, ze w ciagu roku rodzi si¢ w Polsce okoto 40 dzieci z SMA.
Wigkszoé¢ z nich umiera w ciagu dwdch pierwszych lat zycia z powodu zaniku mieéni i nie-
wydolnoséci oddechowej. Wprowadzenie leku bytoby wielka szansa dla setek dzieci 1 ich rodzin
borykajacych sie z problemami przynoszonymi przez chorobe i z powodu braku dostepnosci

skutecznego leczenia - po prostu czekajacymi na nieuchronng $mier¢.
24 lipca 2018 r. (nr 24431), zgtaszajacy: Bozena Kaminska

(...) Gléwnie jednak ze wzgledu na ceneg lek nusinersen w dalszym ciagu dla zdecydowanej wigk-
szosci pacjentdw jest zupelnie nieosiagalny. Ich rodzin/bliskich nie sta¢ na drogg terapie, a prze-
ciez lek ten przywraca funkcjonowanie neuronéw i/lub zapobiega ich obumieraniu w zwigzku
z SMA! Czy nie uwaza Pan, ze w aspekcie postepu cywilizacyjnego, ktory sie w naszym kraju
w przeszto dwoch ostatnich dekadach dokonal, gorzkim paradoksem jest glebokie zacofanie
wzgledem innych krajéw Unii Europejskiej w leczeniu choréb rzadkich, w tym takze rdzenio-

wego zaniku migéni?
21 maja 2018 r. (nr 22457), zglaszajacy: Jézef Lassota

(...) W Polsce lek nusinersen uzyskal pozytywne opinie m.in. Agencji Oceny Technologii Me-

dycznych i Taryfikacji. Kuracja lekiem nusinersen na cztery miesigce kosztuje ok. 1,2 mln zt. Jest
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to innowacyjna terapia, ratujaca zycie. Znaczna cze$¢ chorych na SMA w Polsce, jest zmuszona
wyjezdza¢ za granice, by moéc otrzymad lek nusinersen, ktéry nie tylko zatrzymuje postepy
choroby, ale nawet je odwraca. Czy zamierza Pan wprowadzi¢ lek nusinersen na liste lekow
refundowanych? Jesli tak, to kiedy? Jesli Ministerstwo Zdrowia wprowadzi lek nusinersen na liste
lekéw refundowanych, to czy obejmie on wszystkich chorych na SMA niezaleznie od postaci

(typu) tej choroby?
29 grudnia 2017 r. (nr 18365), zgtaszajacy: Pawet Skutecki

(...) Firmy Biogen 1 lonis otrzymaly prestizowa nagrode Prix Galien USA 2017 za najlepszy pro-
dukt biotechniczny, ktéra uhonorowano lek nusinersen. Czy lek nusinersen jest juz dostepny

w Polsce? Na jakim etapie jest ewentualna refundacja leku nusinersen?
6 lipca 2017 r. (nr 14089), zgtaszajacy: Ewa Malik

(...) Instytut ,Pomnik - Centrum Zdrowia” rozpoczat leczenie rdzeniowego zaniku migéni typu 1
wg rozpoznania: SMA1 z potwierdzeniem genetycznym oraz stwierdzeniem co najmniej dwoch
kopii genu SMN2. Ponadto leczenie ma zostal rozpoczete w pierwszej kolejnosci u niemowlat
wydolnych oddechowo. Obecnie w tym programie moze wzig¢ udziat tylko 10 pacjentdw.
W zwigzku z powyzszym zwracam si¢ z uprzejma prosba o udzielenie odpowiedzi na pytania:
Kiedy w Polsce zostanie refundowany lek Nusinersen - pierwszy lek na zanik migéni 1 na jakich

zasadach?
27 czerwca 2017 r. (nr 13782), zghaszajacy: Matgorzata Pepek

(...) Prawdopodobnie roczny koszt leczenia zastrzykami tego leku wynosi okoto 750 tys. zt.
Rodzice wigza wielkie nadzieje z terapig lekiem Nusinersen. Poniewaz w tej chorobie czas jest
bardzo istotny, rodzice szukaja wszystkich mozliwych drog znalezienia pomocy dla swoich dzie-

ci. Jaka mozliwo$¢ refundacji przewiduje Ministerstwo Zdrowia?
20 marca 2017 r. (nr 2375), zgtaszajacy: Beata Malecka-Libera

(...) Od niedawna w wielu panstwach Europy i §wiata nusinersen jest juz w uzyciu w ramach tzw.
programoéw wezesnego dostepu (EAP), ratujac zycie wielu chorym dzieciom. W zwiazku z po-
wyzszym prosze o niezwloczng odpowiedz, kiedy lek nusinersen bedzie dostepny 1 refundowany

réwniez w Polsce?
10 lutego 2017 r. (nr 10100), zgtaszajacy: Anna Nems
(...) Do mojego biura poselskiego zgtaszaja si¢ osoby wychowujace dzieci chore na rdzeniowy za-

nik mie$ni (SMA). Osoby te borykaja sie w zyciu codziennym z wieloma powaznymi problema-

mi, szczegblnie z tymi zwiazanymi z leczeniem swoich chorych dzieci. Czy istnieje jakakolwiek



mozliwo$¢, aby w najblizszej przysztoéci na liscie lekéw refundowanych w Polsce znalazt sie lek

gwarantujacy skuteczne leczenie chorych na SMA?
16 lutego 2017 r. (nr 10297), zgtaszajacy: Anna Milczanowska, Joanna Borowiak

(...) Na jakim etapie jest wprowadzanie programu wczesnego dostepu? Czy program bedzie obej-
mowat wszystkich chorych na SMA, bez wzgledu na wiek? Czy istnieje mozliwo$¢ zwiekszenia
finansowania rehabilitacji dla 0s6b chorych na SMA? Jakie $rodki 1 kiedy Ministerstwo podejmie

celem poprawy sytuacji oséb dorostych chorujacych na SMA?

25 kwietnia 2016 r. (nr 2799), zghaszajacy: Piotr Liroy-Marzec, Barbara Chrobak, Andrzej
Kobylarz, Maciej Mastowski, Jarostaw Porwich, Jerzy Koztowski

(...) Obecnie w Polsce nie ma wyspecjalizowanego o$rodka referencyjnego, ktéry mégtby skupiad
specjalistéw w tej dziedzinie 1 przeprowadza¢ kompleksowe badania. Postulujemy, aby taki o$ro-
dek zostal stworzony w ktoryms$ ze szpitali klinicznych przy uczelni medycznej, aby zapewnié

staly dostep do wykwalifikowanej kadry.
24 listopada 2016 r. (nr 8075), zgtaszajacy: Maltgorzata Zwiercan

(...) Czy Minister Zdrowia planuje prowadzenie prac nad takimi zmianami w sektorze opieki
zdrowotnej, aby mogly zosta¢ utworzone 1 mogly funkcjonowaé wyspecjalizowane o$rodki re-
ferencyjne? Czy ministerstwo w pracach nad ustawa refundacyjng planuje uwzglednienie uwag
Fundacji SMA z pisma dolaczonego do interpelacji, m.in. rezygnacji z premiowania uprzedniej
dziatalnosci naukowo-badawczej 1 inwestycyjnej na terenie Rzeczypospolitej Polskiej w procedu-

rze refundacyjnej w odniesieniu do lekéw na choroby rzadkie?
21 listopada 2016 r. (nr 1269), zgtaszajacy: Bartosz Jozwiak

(...) W zwigzku z zapytaniami, skierowanymi przez rodzicdw dzieci chorych na SMA,
walczacych o leczenie, a wiec 1 o zycie dla 0s6b dotknietych ta ciezka choroba, zwracam sie
z uprzejma prosba o odpowiedZ na nastepujace pytanie: Na jakim etapie znajduja si¢ prace nad

umozliwieniem dostepu do leku nusinersen dla chorych cierpigcych na rdzeniowy zanik migéni?
27 pazdziernika 2016 r. (nr 7288), zgtaszajacy: Jan Grabiec

(...) Kiedy lek Nusinersen, ktory przechodzi procedury rejestracyjne w USA 1 Europie, bedzie
dostepny w Polsce? Dlaczego nowy projekt ustawy nie zaktada leczenia chorych na rdzeniowy
zanik migéni (SMA)? Czy projekt ustawy uwzgledni pierwsza na $wiecie terapie tej genetycznej
choroby lekiem Nusinersen? Kiedy mozliwe jest wprowadzenie leku na liste refundowanych

lekéw choréb rzadkich?
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27 pazdziernika 2016 r. (nr 7309), zgtaszajacy: Ewa Kotodziej

(...) Wzmiankowana specyfika rdzeniowego zaniku mig$ni wskazuje na to, iz dla oséb dotknie-
tych tym schorzeniem czas jest - wyjatkowo dostownie - kwestig zycia 1 $§mierci. Z tego wzgledu
liczna grupa chorych moze nie doczeka¢ formalnego zakonczenia procedury rejestracji 1 do-
puszczenia na rynek przywolanego powyzej pionierskiego $rodka terapeutycznego. To z ko-
lei uwypukla zasadno$é, a wrecz konieczno$¢ zapewnienia dostegpu do nusinersenu w trybie

przedrejestracyjnym (humanitarnymy; tzw. compassionate use).
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TERAPIA SMA A PRAWA PACJENTA
— PERSPEKTYWA RZECZNIKA PRAW PACJENTA

- Nie jestem zwolennikiem pogladu, iz finansowanie chorédb rzadkich jest zbyt kosztow-
ne, a wygospodarowana kwota $rodkéw na ten cel moze w innych jednostkach chorobowych
by¢ przeznaczona dla wigkszej grupy pacjentow. Dostep do leczenia jest réwny dla wszyst-
kich - méwi Barttomiej Chmielowiec, Rzecznik Praw Pacjenta.

Czy — zdaniem Rzecznika Praw Pacjenta — nasze panstwo musi zapewnic re-
fundowanie drogich, ale potencjalnie skutecznych terapii dla bardzo nielicznych
grup pacjentow?

Pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie z uwagi na zindywidualizowany charakter ich
schorzenia wielokrotnie czesciej wskazuja na problemy zwigzane z dostepnoscia do leczenia,
osrodkéw specjalistycznych, lekow sierocych. Dlatego uwazam, ze obowigzkiem panistwa -
oczywiscie w granicach efektywno$ci wydawanych $rodkéw - jest zapewnienie leczenia dla
réznych grup pacjentéw, w tym réwniez dla oséb cierpiacych na choroby rzadkie. Prosze
zwroci¢ uwage, 1z stuzace do tego celu narzedzie, czyli wytyczne oceny technologii medycz-
nych (HTA), wedlug ktorego pracuja analitycy agencji panstwowych zajmujacy sie oceng
technologii medycznych, ma przede wszystkim zapewni¢ pomoc przy efektywnym wyko-
rzystaniu $rodkéw publicznych. Ostatecznie jednak decyzje o refundacji terapii celowanych
podejmuje organ kreujacy w danym panstwie polityka zdrowotna, ktéry w Polsce jest ograni-
czony w swoich decyzjach prawnym nakazem poszanowania warunkéw réwnego dostepu do
$wiadczen opieki zdrowotnej finansowanej ze srodkéw publicznych. Co oczywiste, realizacja
tego zadania musi odbywa¢ sie z poszanowaniem dyscypliny finansowanej. Dlatego tez dla
poprawy dostepnosci $wiadczen zdrowotnych w Polsce niezbedna jest nie tylko polityka
polegajaca na zwigkszeniu efektywnosci wydatkowania $rodkéw publicznych, ale rowniez
sukcesywny wzrost nakladow na ochrone zdrowia, co w dluzszej perspektywie wplynie ko-
rzystnie na sytuacje wszystkich oséb chorych. Z zadowoleniem przyjatem wiec informacje
o podpisaniu przez pana prezydenta nowelizacji ustawy zaktadajacej przyspieszenie wzrostu
naktadéw na publiczny system ochrony zdrowia. Nie jestem w tej chwili w stanie ocenid, czy
bedzie to dziatanie wystarczajace, bowiem oczekiwania pacjentéw i ich potrzeby s3 ogromne.

Niewatpliwie jednak jest to krok w bardzo dobrym kierunku.

Czy w ramach solidaryzmu spolecznego nalezy stosowa¢ inne kryteria oce-
ny efektywnosci ekonomicznej lekow na choroby rzadkie? Jak bowiem sprostac
olbrzymim kosztom, a jednoczesnie stymulowaé przemyst do poszukiwan takich
terapii?
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Stymulowanie sektora prywatnego do poszukiwania terapii skutecznych w chorobach
rzadkich jest Scile zwiazane z zasadami rynku. W tym obszarze zatem opieka panstwa nad
pacjentami z chorobami rzadkimi wymaga aktywnej postawy wszystkich podmiotéw 1 insty-
tucji zaangazowanych w ochrong zdrowia. Nie jestem zwolennikiem pogladu, iz finansowanie
choréb rzadkich jest zbyt kosztowne, a wygospodarowana kwota §rodkéw na ten cel moze
w innych jednostkach chorobowych by¢ przeznaczona dla wigkszej grupy pacjentéw. Jak juz
wspomniatem, dostep do leczenia jest réwny dla wszystkich. Niestety, nalezy zdawaé sobie
sprawe, iz wysoko$¢ nakladow finansowych przeznaczonych na choroby rzadkie bedzie wia-
zata sie z szybszym wyczerpaniem $rodkéw w przypadku duzych kosztéw leczenia jednego
pacjenta.

W mojej ocenie wazne jest uswiadomienie spoleczefistwu istoty realizowania zasady
solidaryzmu spotecznego - w szczegdlnosci odnosnie do tej grupy pacjentéow. Solidaryzm
zwykle nie bywa $wiadczeniem bezkosztowym. Pacjent z chorobg rzadka boryka si¢ nie tylko
z dostepnoscia do terapii, ale réwniez z problemem zdiagnozowania tej choroby 1 uzyskania
niezbednych, adekwatnych do potrzeb $wiadczen zdrowotnych. Dlatego tak wazne jest ukon-
czenie prac nad Narodowym Planem dla Chor6b Rzadkich.

Czy finansowanie lekow dla dzieci chorych na choroby rzadkie nie powinno
by¢ szczegolnie uprzywilejowane?

Problem dostepnosci do drogich terapii, zwlaszcza jesli chodzi o choroby rzadkie, jest
bardzo ztozony. Farmakoterapia moze by¢ najlepszym, czgsto jedynym, sposobem leczenia
- pod warunkiem jednak, Ze zostanie wdrozona w pore 1 adekwatnie do potrzeby kliniczne;j
pacjenta. Musimy by¢ swiadomi, ze im wczesniej rozpoczeta terapia, tym - najczesciej - jej
wigksza skutecznos¢. W ramach publicznych $rodkéw refundacja powinna objaé jak najszer-
sza populacje pacjentéw, rowniez cierpiacych na choroby rzadkie. Jednak zakres refundacji
zalezy od zamoznos$ci kraju oraz umiejetnoéci podejmowania decyzji przez zarzadzajacych

procesem leczenia.

Czy zatem, jesli pojawil sie¢ skuteczny lek na SMA - rdzeniowy zanik mie-
$ni — chorobe, ktéra jest najwiekszym genetycznym zabodjca dzieci, nie powinien
by¢ on dostepny malym pacjentom, zanim schorzenie dokona spustoszen w ich
organizmach?

Jak wskazujg specjalisci, nalezaloby wprowadzi¢ badania przesiewowe noworodkéw w za-
kresie SMA, co pozwolitoby zdiagnozowaé wszystkie dzieci z ta choroba tuz po urodzeniu.
Dzigki temu mogliby$my otoczy¢ je whasciwg opieka medyczna, oczywiscie gdybysmy mieli
zapewniony dostep do refundowanego leku. Zdaniem ekspertéw, majac zdiagnozowane dzie-
ci w ciagu tygodnia od urodzenia, 1 w 8.-9. dobie podali im lek, ktéry bytby aplikowany do
kofica ich zycia, to dzieci te nie mialyby objawéw choroby. Tak wigc badanie przesiewowe

1 wezesne leczenie moga wyeliminowaé SMA.

Czy do Rzecznika Praw Pacjenta wplywaly skargi dotyczace braku dostepno-
$ci leczenia dzieci ze SMA?



- Odnosnie do choroby Werdniga-Hoffmana (rdzeniowy zanik miesni SMA) do Rzecz-
nika Praw Pacjenta nie wplywaly skargi stricte dotyczace tej konkretnej choroby. Natomiast
osoby kontaktujgce sie z moim Biurem w zakresie tematyki choréb rzadkich, czesto wska-
zywaly na dhugi czas oczekiwania na $wiadczenia zdrowotne w zakresie AOS (np. ortopedia,
reumatologia, choroby metaboliczne, endokrynologia, hematologia, neurologia). Zglaszaly
réwniez utrudnienia w dostepie do $wiadczen dla oséb konczacych 18. rok zycia w ramach
zapewnienia ciaglosci leczenia pacjentéow. Skarza si¢ réwniez na brak wyspecjalizowanych
podmiotéw leczniczych zajmujacych sie kompleksowa opieka nad osobami cierpigcymi na
choroby rzadkie. Pacjenci sygnalizuja rowniez brak dostepnosci do innowacyjnych terapii,

w tym programéw zdrowotnych, ktore poza Polska sa juz stosowane.

Wecigz nie mamy zapowiadanego Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich.
Zapisy o respektowanie praw pacjenta w tym dokumencie powinny by¢ konsul-
towane z Rzecznikiem Praw Pacjenta?

Przestrzeganie praw pacjenta okreslonych w ustawie jest obowiazkiem organéw wiadzy
publicznej odpowiedzialnych za polityke zdrowotng w naszym kraju, Narodowego Funduszu
Zdrowia, placowek medycznych, jak 1 personelu medycznego. Jako rzecznik interesu pacjen-
tow jestem otwarty na wszelkie prace, konsultacje oraz udziat w grupach roboczych. W pra-
cach nad Narodowym Planem dla Choréb Rzadkich - co mnie bardzo cieszy - uczestnicza
przedstawiciele organizacji pozarzadowych dzialajacych na rzecz pacjentéw z chorobami
rzadkimi, ktorzy najlepiej znaja potrzeby tego Srodowiska. Ze swojej strony co roku wystepu-
je do Ministerstwa Zdrowia z zapytaniem o stan zaawansowania prac nad Narodowym Pla-
nem dla Choréb Rzadkich. Jak tylko projekt tego dokumentu ujrzy $wiatto dzienne, poddam
go bardzo dogtebnej analizie pod katem zawartych w nim rozwigzan 1 propozycji w zakresie

poprawy komfortu zycia 1 rozwigzania probleméw zdrowotnych tej grupy pacjentéw.
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TERAPIA SMA - PERSPEKTYWA PEATNIKA

— NFZ opowiada si¢ za utrzymaniem obecnej procedury refundacyjnej wo-
bec lekow sierocych. Na podstawie obecnie obowigzujacej ustawy refundacyjnej
mozliwe jest obejmowanie refundacja lekow stosowanych w chorobach rzadkich
i ultrarzadkich, czyli tzw. lekow sierocych, nawet gdy ich koszt stosowania u jed-
nego pacjenta jest bardzo wysoki. Potwierdza to objecie refundacjq ekulizuma-
bu, jednego z najdrozszych lekéw na swiecie — uwaza Andrzej Jacyna, prezes
Narodowego Funduszu Zdrowia.

NFZ informuje, ze jest aktywnym uczestnikiem toczacej sie obecnie dyskusji dotyczacej
sposobu finansowania lekéw sierocych w Polsce. Narodowy Fundusz Zdrowia zgtosit rowniez
uwagi do opracowywanego Narodowego Planu Choréb Rzadkich wskazujace na konieczno$¢
zapewnienia kompleksowej opieki osobom z chorobami rzadkimi z uwzglednieniem szybkiej

diagnostyki, centréw leczenia chordb rzadkich oraz rehabilitacji.

Narodowy Fundusz Zdrowia finansuje leczenie choréb ultrarzadkich w nastepujacych
programach lekowych:

« KWALIFIKACJA I WERYFIKACJA LECZENIA CHOROB ULTRARZADKICH

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE CIEZKICH WRODZONYCH HIPERHOMOCY-
STEINEMII

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE CHOROBY POMPEGO

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE CHOROBY GAUCHERA

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE CHOROBY HURLER

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU II (ZESPOL
HUNTERA)

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU VI (ZESPOL
MAROTEAUX-LAMY’EGO)

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPU I

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE WCZESNODZIECIECEJ POSTACI CYSTYNOZY
NEFROPATYCZNEJ

« PROGRAM LEKOWY - LECZENIE TYROZYNEMII TYPU 1

« LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE CIEZKICH WRODZONYCH HI-
PERHOMOCYSTEINEMII

« LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE CHOROBY POMPEGO

« LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE CHOROBY GAUCHERA

« LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE CHOROBY HURLER



+ LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU
I (ZESPOL. HUNTERA)

+ LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU
VI (ZESPOL. MAROTEAUX-LAMY’EGO)

« LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPU I

» LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE WCZESNODZIECIECE] POSTACI
CYSTYNOZY NEFROPATYCZNE]

e LEKI W PROGRAMIE LEKOWYM - LECZENIE TYROZYNEMII TYPU 1

Leczenie SMA i nusinersen — lek Spinraza, substancja czynna nusinersen,
nie jest lekiem refundowanym w Polsce.

Koszt leczenia pacjentéw z chorobami ultrarzadkimi

w ramach programéw lekowych wynidst:

[ 2016 — 137 157 579,71 zt | | 2017 — 142 486 159,17 zt |

Jesli chodzi o SMA Narodowy Fundusz Zdrowia finansuje $wiadczenia wskazane w roz-
porzadzeniu Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu rehabilitacji
leczniczej, wydanym na podstawie art. 31d z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki
zdrowotnej finansowanych ze $rodkéw publicznych.

W ponizszej tabeli przedstawiono dane dotyczace liczby oséb z rdzeniowym zanikiem
migéniowym (rozpoznania wg ICD-10 G12 z rozszerzeniami) oraz wartosci udzielonych im
$wiadczen w rodzaju rehabilitacja lecznicza w latach 2013-2015. Dane NFZ obejmujg szersze
wskazania w rdzeniowym zaniku migéni, nie tylko w przypadku SMA typu 5q (z potwierdzo-
na genetycznie delecja 5q).

Rok realizacji Nazwa $wiadczenia Liczba pacjentéw Wartosé
2013 Rehabilitacja lecznicza 929 1 685 704 =zt
2014 Rehabilitacja lecznicza 1022 1819 213 zt
2015 Rehabilitacja lecznicza 1033 1928 101 =zt

W 2016 r. zostal wdrozony do realizacji program polityki zdrowotnej pn.: Krajowy pro-
gram zmniejszania umieralnosci z powodu przewleklych chordb ptuc poprzez tworzenie sal nieinwa-
zyynej wentylacji mechanicznej na lata 2016-2018.

Celem programu jest zmniejszenie umieralnosci z powodu przewlektych choréb ptuc
w Polsce poprzez: zorganizowanie 220 stanowisk (sSNWM) w oddziatach choréb ptuc, wy-
posazenie tworzonych sNWM w sprzet niezbedny do prowadzenia i monitorowania NWM,
zwigkszenie dostepnosci do NWM, nadzoér 1 monitoring efektywnosci prowadzonych dzia-
tan.

W kryteriach kwalifikacji chorych wymagajacych leczenia w sali Nieinwazyjnej Wentyla-
¢ji Mechanicznej (sSNWM) wyszczegdlniono najczestsze choroby, ktore prowadza do ostrej
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lub zaostrzenia przewlektej niewydolnosci oddychania. Wskazano m.in. na grupe choréb
nerwowo-mig$niowych u oséb dorostych, w tym nardzeniowy zanik mie$ni SMA.

Oznacza to, ze rowniez 1 osoby z tym schorzeniem beda mogly korzysta¢ z utworzo-
nych w ramach programu sal Nieinwazyjnej Wentylacji Mechanicznej oraz podlegaé rehabili-
tacji pulmonologicznej, realizowanej przez wylonione w trakcie postepowania konkursowego
podmioty wykonujace dziatalno$¢ lecznicza.
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OCENA EFEKTYWNOSCI KOSZTOWEJ LEKOW SIEROCYCH
— PERSPEKTYWA AOTMiT

- Kiedy analiza kliniczna z duza sila potwierdza skutecznos¢ i bezpieczen-
stwo leczenia okreslong czasteczka, stosunek kosztow do efektow wceale nie musi
by¢ decydujacy przy wydawaniu rekomendacji — mowi o finasowaniu leczenia
choréb rzadkich dr Roman Topdr-Madry, prezes Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji.

AOTMIT wydala pozytywna opinie dla leku na chorobe sieroca rdzeniowy
zanik miesni SMA, najczestsza genetyczng przyczyne $mierci dzieci i niemowlat,
choé nie spelnial kryteriéow kosztowej efektywnosci. Czy w lekach na choroby
sieroce te kryteria nie powinny by¢ inne?

Nasza rolg nie jest wylacznie ocena efektywnosci kosztowej. Rekomendacje sg wydawane
na podstawie wielu kryteridow 1 przypadek nusinersenu jest doskonatym przyktadem sytuacj,
w ktorej ekonomia nie okazata sie czynnikiem decydujacym - rekomendacja jest pozytywna,
pomimo braku zachowania wspomnianej efektywnosci kosztowej. Analizy zostaly przepro-
wadzone na podstawie dostepnych dowodéw naukowych w zakresie oczekiwanej skutecz-
nosci oraz akceptowalnego profilu bezpieczenistwa stosowania nusinersenu w rdzeniowym
zaniku mies$ni. Jako$¢ dowoddw, jak na chorobe rzadky, wydawata sie wystarczajaca dla
rekomendowania terapii do finansowania ze $rodkéw publicznych, cho¢ oczywiscie analiza
kliniczna nie byla pozbawiona ograniczen. Przede wszystkim mielismy watpliwosci dotyczace
mozliwosci wnioskowania na podstawie przedstawionych wynikéw z uwagi na rozbieznosci
w charakterystyce populacji uczestniczacej w badaniach a pacjentami, ktérzy beda mogli
skorzystaé z terapii w polskiej praktyce klinicznej. Przechodzac do szczegdtéw - chodzito
gléwnie o kryteria kwalifikacji do programu lekowego, wskazujgce wynik testu genetycznego
jako podstawe do rozpoczecia leczenia, a nie uwzgledniajace szerzej kryteriéw objawowego
rozpoznania SMA. Istnialo zatem ryzyko, ze do programu bedzie zakwalifikowany pacjent
bezobjawowy z pozytywnym wynikiem badan genetycznych, natomiast takich pacjentow
nie uwzglednialy odnalezione dowody naukowe. Badania wlaczone do analizy kliniczne;j
odnosily si¢ jedynie do rdzeniowego zaniku migsni typu L, II oraz III, bez udziatu pacjentow
z typem 0 (prenatalny), a takze typem IV (najtagodniejsza postaé, wystepujaca w wieku doro-
stym). Niemniej jednak, réwnie istotnym ograniczeniem byt brak danych dtugookresowych
w kontekscie skutecznosci 1 bezpieczefistwa ocenianej terapii. Maksymalny okres obserwacji
wynosit w badaniach randomizowanych 15 miesigcy, natomiast terapia miataby by¢ stosowa-
na przez pacjentéw dozywotnio, co wynika z charakteru przebiegu choroby.
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Podkreslenia wymaga, ze dozywotnie podawanie leku przy wysokich kosztach jednost-
kowych wiaze si¢ z duzym obcigzeniem budzetu platnika, czego oczywiscie mamy $wiado-
mos$é. Z tego wzgledu w rekomendacji dla nusinersenu stosowanego w SMA wskazali$my
na konieczno$¢ wigkszego udziatu firmy w ryzyku finansowym zwiazanym z ewentualng
pozytywng decyzja refundacyjna. Zgodnie z sugestia Rady Przejrzystosci, zaproponowali$my
kilka mechanizméw podzialu ryzyka, ktére moga zmniejszy¢ obciazenie finansowe platnika
publicznego i w naszej opinii warte bylty uwzglednienia w negocjacjach z firma.

Wielu specjalistow podkresla jednak, ze podawanie leku dzieciom, zanim
pojawia si¢ objawy, moze wyeliminowaé calkowicie t¢ chorobe. W przypadku
chorob rzadkich cena zawsze bedzie nieefektywna kosztowo, a wyniki badan
klinicznych prowadzone na malej grupie chorych. Czy nie nalezalby inaczej
ocenia¢ tych lekow?

Leki w chorobach rzadkich, jak pokazuje agencyjna praktyka, s3 bardzo drogie 1 znacz-
nie przekraczaja prég efektywnosci kosztowej zapisany w ustawie refundacyjnej. Zgodnie z jej
brzmieniem, lek jest oceniany jako kosztowo efektywny, kiedy inkrementalny wspotczynnik
uzytecznosci kosztow - ICUR nie przekracza progu 3 x PKB per capita, to jest okoto 135
tys. zt/QALY.

W przypadku lekéw sierocych jest on zwykle przekroczony co najmniej kilkukrotnie,
ale wynik analizy ekonomicznej (ICUR), ktory moéwi, ile kosztuje zastapienie leczenia stan-
dardowego dotychczas uzywanego nowym lekiem czy tez nowym $wiadczeniem nielekowym
jest jedynie punktem wyjécia do podjecia decyzji refundacyjnej - w tym do dyskusji, rozméw
1 negocjacji, ktére odbywaja sie w Ministerstwie Zdrowia.

Istnieje wiele mechanizméw, ktore sprawiaja, ze pozornie bardzo droga terapia moze
by¢ w rzeczywisto$ci znacznie tansza. Sa to wszelkiego rodzaju instrumenty podziatu ryzyka
(ang. risk sharing schemes, lub inaczej - risk sharing agreements). Takie rozwigzania funkcjonujg
w $wiecie 1 w Polsce juz od kilku lat. Dzigki ich zastosowaniu cena efektywna jest zupelnie
inna niz zaproponowana przy ztozeniu wniosku refundacyjnego.

Nie funkcjonujg jeszcze mechanizmy oparte na efektach zdrowotnych - czyli takie umo-
wy z przemystem, dzigki ktérym platnik publiczny bedzie mogt placié za leczenie tylko tych
pacjentéw, u ktdrych lek zadziata. Ale nie jest to wcale takie proste do wdrozenia.

Nalezy jednak zauwazy¢, ze ostateczny wydzwick rekomendacji, czyli to, czy rekomen-
dacja Agencji jest pozytywna, czy negatywna, nie zalezy wylacznie od wyniku analizy ekono-
micznej. Istotne s3 réwniez inne przestanki. Kluczowe dla nas jest to, jakie efekty zdrowotne
przynosi dana terapia. Kiedy analiza kliniczna z duza sita potwierdza skutecznos$é i bezpie-
czefistwo leczenia okreslong czasteczka, stosunek kosztéw do efektéw weale nie musi by¢
decydujacy przy wydawaniu rekomendacji, tym bardziej ze koszty moga ulec jeszcze zmianie
na etapie negocjacji w Ministerstwie Zdrowia. Z tego wzgledu pojawiaja sie rekomendacje
pozytywne, pod warunkiem spetnienia okreslonych zaleceni dotyczacych kosztdéw terapii, jak
np. poglebienie przez podmiot odpowiedzialny propozycji instrumentu podziatu ryzyka.

Minister Zdrowia po uwzglednieniu dodatkowych argumentéw nie musi si¢ wiec ogra-
nicza¢ wylacznie do wyniku analizy progowej. Takie sytuacje mialy juz miejsce w przypadku

lekéw sierocych, ktére od kilku lat s3 na liscie lekéw refundowanych.



Musimy tez pamietaé, ze przy ocenie ekonomicznej bierzemy pod uwage szereg kosztéw
- to nie jest tylko koszt leku, ale réwniez jego podania, koszt lekow dodatkowych, opieki
medycznej, hospitalizacji 1 wizyt ambulatoryjnych.

Poza tym przewrotnie podstawowym problemem pacjentéw z chorobg rzadka nie jest
dostep do innowacyjnych, czesto bardzo drogich lekow. Moéwiac tylko o farmakoterapii sply-
camy problem, bo zaledwie dla ograniczonej liczby wskazan mamy skuteczne, dedykowane
leczenie farmakologiczne. Dla calej reszty nie ma opracowanych metod celowanego leczenia
innych niz leczenie objawowe czy wspomagajace.

Pacjenci cierpiacy na chorobe rzadky czasami bardziej potrzebuja pomocy w zakresie
wydawaloby sie¢ podstawowych potrzeb, czyli diagnostyki, rehabilitacji, wyrobow medycz-
nych, szybkiego dostepu do specjalistow, a przede wszystkim wiedzy i edukacji, niz do bar-

dzo drogiego leku, o czesto nieudowodnionej w pelni skutecznoscei.

Jak z finansowaniem terapii na choroby sieroce radza sobie inne kraje?

W $wiecie pojawiajg si¢ réozne pomysly, w tym dotyczace odejscia od analizy ekono-
micznej na rzecz np. wylacznie analizy finansowej czy uzasadnienia ceny w przypadku lekow
sierocych. Sa glosy w srodowisku zaréwno klinicystdw, jak 1 farmakoekonomistéw, ze metody
stosowane w ocenie efektywnosci kosztow lekoéw przeznaczonych do leczenia powszechnych
chordb nie sprawdzajg si¢ przy lekach sierocych (brak komparatora, niewiele danych, wysoka
cena).

Natomiast musimy pamietal, ze standardy HTA (ang. health technology assessment - oceny
technologii medycznych) w wiekszo$ci krajéw sa tozsame i nieliczne panstwa decyduja sie
na rezygnacje z analizy ekonomicznej przy ocenie farmakoterapii stosowanych w chorobach
rzadkich. Oczywiscie zdarzaja sie i takie, ze np. analizy ekonomiczne nie s3 konieczne w Bel-
gii. Ale wtedy s3 inne warunki - zespoly monitorujace postepy leczenia, placenie za efekt,
faczone portfolia refundacyjne, mocno rozwiniete rejestry.

Faktem jest tez, ze nieefektywne kosztowo leki sieroce, pomimo negatywnych wynikéw
analiz ekonomicznych, zostaly dopuszczone do refundacji w wielu krajach. Kazde panstwo
jednak ma whasne uwarunkowania gospodarczo-ekonomiczne. I nie jest tak, ze zawsze 1 wszg-
dzie leki s3 bezwarunkowo refundowane. Natomiast przy podejmowaniu decyzji refundacyj-
nych s3 brane pod uwage inne czynniki, jak dodatkowe mechanizmy, narzedzia, argumenty.
Naleza do nich: warto$¢ terapeutyczna, wplyw na budzet, wptyw na praktyke kliniczng, przy-
jeta polityka cenowa i refundacyjna, wplyw organizacji pacjentéw, znaczenie gospodarcze,
argumenty etyczne i decyzje polityczne.

Sa tez pomysty warte nasladowania - we Wtoszech dzigki podatkowi od marketingu (tzw.
podatek Garattiniego - od nazwiska profesora, pomystodawcy) AIFA gromadzi ok. 50 mln
euro kazdego roku. Polowa tego podatku jest przeznaczana na refundacje lekéw sierocych
oraz compassionate use (podanie leku ratujgcego zycie oczekujacego na rejestracje, czyli be-
dacego w fazie badan klinicznych). Druga potowa ma na celu wsparcie niekomercyjnych
badan klinicznych (w tym lekéw sierocych) prowadzonych przez instytucje publiczne i non
profit.

Ponadto poszczegdlne kraje europejskie prowadza wlasne, wewnetrzne dziatania wspiera-

jace obszar choréb rzadkich. Niektore koncentruja sie na wspieraniu dalszych badan nauko-
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wych (dotyczy to na przyktad Hiszpanii lub Niemiec), a inne na zapewnianiu ustug opieki
zdrowotnej 1 na os$rodkach wiedzy specjalistycznej (kraje skandynawskie, Dania, Wtochy).
Jednak zadne z panstw cztonkowskich UE nie zapewnia petnego dostepu do leczenia, w tym
do innowacyjnego leczenia farmakologicznego, dla wszystkich pacjentéw.

Musimy jednak pamietaé, ze btedne rozpoznanie i opdznienia w diagnostyce pacjentéw
dotknietych rzadkimi chorobami czesto prowadza do wzrostu kosztow (w tym niepotrzeb-
nych interwencji chirurgicznych) zaréwno dla systeméw opieki zdrowotnej, jak 1 dla catego

spoleczenstwa.

Wciaz nie mamy Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich. Moze tam po-
winny si¢ znalez¢ jakies wytyczne dla oceny efektywnosci kosztowej lekow sie-
rocych?

Dokument Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich zostat przygotowany w ubiegtym
roku, obejmowat dzialania przewidziane do wykonania na lata 2017-2019. Przedstawiciel
Agencji brat udzial w pracach zespotu 1 w tworzeniu planu, nadal jesteSmy w ten obszar za-
angazowani. Prace nie dotycza jedynie rozwigzania problemu dostepnosci do drogich farma-
koterapii, ale zapewnienia kompleksowego podejscia do leczenia choréb rzadkich w Polsce.

Jesli chodzi o leki - to réwnie mocno, a moze przede wszystkim ci pacjenci potrzebu-
ja terapii bazowych, wspomagajacych, takich jak: sterydy, antybiotyki, leki przeciwbdlowe,
przeciwpadaczkowe. To nie s3 drogie leki, ale czesto, kiedy potrzebne sa w duzych iloéciach,
wydatki staja si¢ znamienne.

Musimy pamietaé, ze rzadkie choroby wymagaja uogdlnionego postepowania opiera-
jacego si¢ na szczegdlnych, potaczonych dziataniach wielokryterialnych, majacych na celu
zapobiezenie istotnym powiktaniom lub mozliwym do unikniecia, przedwczesnym zgonom
oraz poprawg jakosci zycia pacjentéw. Wiele z tych choréb to schorzenia o charakterze
zwyrodnieniowym, powodujacym przewlekta niepetnosprawnos¢. Wplywaja na zmniejszenie
sprawnosci fizycznej 1 umystowej, czesto prowadzac do inwalidztwa.

Dzigki wezesnej 1 prawidtowej diagnostyce, wdrozeniu wlasciwego leczenia, rehabilitacji,
wsparciu 1 stworzeniu odpowiednich warunkdw, czes¢ pacjentéw moze prowadzi¢ w miare
normalne Zycie, uczy¢ sie, pracowaé i cieszy¢ rodzing. Niezbedna tutaj jest pomoc wielo-
aspektowa - zespoly specjalistéw z réznych dziedzin medycyny, psycholog, wsparcie spotecz-
ne, edukacyjne. Z drugiej strony potrzebujemy tez dobrze wyksztalconego personelu me-
dycznego, wyposazonego w wiedze z zakresu leczenia choréb rzadkich. Potrzebujemy takze
badant naukowych 1 niezbednych do tego rejestrow. Na tych wszystkich aspektach musimy sie
skupié, zeby moéc mowié o sukcesie w dziataniach w obszarze choréb rzadkich.
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FINANSOWANIE TERAPII CHOROB RZADKICH
— PERSPEKTYWA MINISTERSTWA ZDROWIA

— W projekcie ,,Polityki Lekowej Panistwa na 2018-2022” proponujemy od-
stepstwo od ogolnie przyjetej procedury oceny lekéw na choroby rzadkie i ultra-
rzadkie z zachowaniem ich kosztowej efektywnosci i wplywu na budzet, ale
z wprowadzeniem dodatkowych kryteridw réwnowazacych przekroczenie progu
oplacalnosci — mowi wiceminister zdrowia Marcin Czech, wspoltwdrca projektu

Polityki Lekowe;j.

Dlaczego Polska wciaz nie ma Narodowego Planu Chordb Rzadkich, choé
Unia Europejska zobowigzala wszystkie czlonkowskie panstwa, aby przygotowaly
je do konica 2013 r.?

To prawda. Ostatnio zajmowat sie tym byly wiceminister zdrowia Marek Tombarkiewicz.
Projekt, ktory przygotowal, proponowat sporo dobrych rozwiazan. Znalazly si¢ tam réwniez
takie, ktore wymagatyby jeszcze przedyskutowania. Dokument ten zostat przekazany wicemi-
nister zdrowia Jézefie Szczurek-Zelazko, ktéra zdecyduje, co dalej z nim bedzie. Dotyka on
wszystkich aspektéw chordb rzadkich w wielu segmentach ochrony zdrowia - poczynajac od
diagnostyki zaréwno metabolicznej, jak 1 genetycznej - poprzez podstawowa opieke zdro-
wotna, ambulatoryjng opieke specjalistyczna, ustugi innych specjalistéw medycyny: fizjotera-
peutdw, psychologdw, logopeddw, a takze hospitalizacje z odpowiednio przygotowana kadra,
réwniez pielegniarsky, a skoficzywszy na opiece hospicyjnej, takze domowe;.

Moim zdaniem leczenie choréb rzadkich miatoby by¢ opieka koordynowana w jed-
nym wyspecjalizowanym os$rodku. Chory mialtby swojego koordynatora, ktorym mogiby
by¢ specjalista zdrowia publicznego lub np. pielegniarka. Taki dobrze przeszkolony koor-
dynator zajmowalby sie wieloma pacjentami cierpiacymi na choroby rzadkie. Usytuowany
przy wyspecjalizowanym o$rodku, np. Centrum Zdrowia Dziecka, stanowilby dla rodzicow
i opiekunéw chorych jeden punkt kontaktowy. Nie musieliby sami szukaé specjalistow,
rehabilitantéw, czy przekazywaé swojemu lekarzowi rodzinnemu informacji o potrzebach
zdrowotnych swojego dziecka. Méglby tez regulowaé kolejke do specjalistow, kwalifikujac
najpierw pilniejszych pacjentéw. Gdyby udato sie to wprowadzié, pacjentom byloby z pew-
noscig tatwiej, ale takze utatwitoby to prace lekarzom i innym profesjonalistom medycznym.

A co z finansowaniem drogich terapii lekowych?

Wigkszo$¢ tych lekéw jest dla chorych zapewniona. Na przyklad w mukowiscydozie
zagwarantowany jest dostep do wszystkich antybiotykow, sterydow 1 lekow przeciwbolowych.
W chorobach rzadkich tylko dla 3% z nich istnieje skuteczna farmakoterapia. Niestety, jest

bardzo droga. I kwestia finansowania takich terapii rodzi pytania natury filozoficznej - czy
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system opieki zdrowotnej powinien by¢ utylitarny czy egalitarny. Z jednej strony bowiem,
powinni$my w ramach $rodkéw, ktdérymi dysponujemy kupowaé tyle samo zdrowia dla po-
szczegblnych pacjentédw, ale kupujac lek jednemu choremu na SMA, pozbawimy terapii
kilkudziesieciu chorych na mukowiscydoze. Z drugiej strony, kiedy spotykam si¢ z rodzicami
chorych dzieci, stysze czesto zarzut, ze ministerstwo decyduje sie na refundacje drogiego leku
na raka ptuca, ktéry jest nikotynozalezny. - My dbalismy o swoje zdrowie, nie palili$my,
unikali$my ryzykownych zachowan, ale doswiadczyliémy nieszcze$cia niezawinionej choroby
dziecka. I nam odmawia si¢ refundacji - moéwia. I trudno tych argumentéw nie bra¢ pod

uwage.

Jak wiec rozstrzygaé takie dylematy?

Ustawa refundacyjna zawiera 13 kryteriow oceny lekéw sierocych. Jest to stanowisko
Komisji Ekonomicznej, rekomendacja prezesa AOTMIT, istotno$¢ stanu klinicznego, sku-
teczno$¢ kliniczna 1 praktyczna, bezpieczenstwo stosowania, relacja korzyscei zdrowotnych
do ryzyka stosowania, stosunek kosztéw do uzyskiwanych efektéw zdrowotnych dotychczas
refundowanych lekéw, konkurencyjno$¢ cenowa, wpltyw na wydatki NFZ, istnienie alterna-
tywnej technologii medycznej oraz jej efektywno$¢ kliniczna i bezpieczenistwo, wiarygodnosé
1 precyzja oszacowan kryteridw, priorytety zdrowotne okreslone w przepisach oraz wysoko$¢
progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jako$¢, ustalonego w wy-
sokosci trzykrotnosci PKB brutto na jednego mieszkanca, a w przypadku braku mozliwosci
wyznaczenia tego kosztu - koszt uzyskania dodatkowego roku zycia. Negocjujac ceng, stosuje
sie tez instrumenty podzialu ryzyka. Prawo pozwala jednak podja¢ decyzje o refundacji, na-
wet jesli nie wszystkie kryteria sa spelnione. Wiaze si¢ to zawsze z pewnym ryzykiem naraze-
nia sie na krytyke grup chorych, ktorzy refundacji sie nie doczekali, a wiec 1 ataki medialne.
Jest to tez ryzyko polityczne, bo taka decyzja oznacza dla budzetu rezygnacje z innych wy-
datkow. A takze ryzyko lekarskie, bo jest to réwniez decyzja medyczna, a nie tylko finansowa.
Wigc mysle, ze utatwieniem mogloby by¢ powstanie dodatkowych bardziej waskich kryteriéw

pomagajacych te trudne decyzje podejmowac.

I to proponuje projekt ,,Polityki Lekowej Panistwa na lata 2018-2022?

W przypadku terapii stosowanych w chorobach rzadkich 1 ultrarzadkich proponuje
rozwazenie odstepstwa od ogdlnie przyjetej procedury oceny lekdw z zachowaniem ich kosz-
towej efektywnosci 1 wplywu na budzet. Rozwiazaniem mogloby by¢ wprowadzenie dodat-
kowych narzedzi oceny technologii lekowych. Przyktadem moga by¢ instrumenty oparte na
metodzie Wielokryterialnej Analizy Decyzyjnej (MCDA), ktéra jest wykorzystywana w pré-
bach opracowania wytycznych dla oceny lekéw sierocych, ich walidacji w Katalonii czy two-
rzenia programéw pilotazowych w Kanadzie. Chodzi o system oceny punktowej, w ktérym
- nawet przy stabym wyniku za przekroczenie progu efektywnosci kosztowej leku - mozna
by nadrobi¢ punkty za np. wysokie bezpieczenistwo, mocne dowody skutecznosci czy niedra-
matycznie duzy wpltyw na budzet przez maly liczbe chorych. Jesli maksymalna liczba punk-
tow do zdobycia wynositaby 30, osiagnigcie oceny powyzej 25 punktdéw oznaczatoby decyzje
refundacyjna. Wynik powyzej 20 punktéw oznaczalby, ze refundacja zostanie rozwazona,

powyzej 15, ze raczej jest mato prawdopodobna, a ponizej 15 - niemozliwa.



Mozna tez rozwazy¢ w przypadku chordb rzadkich zmiane progu efektywnosci koszto-

wej, np. do dziewigciokrotno$ci PKB brutto na jednego mieszkanca.

Jednak od tego pieniedzy nie przybedzie, a to przeciez one leza u zrodla
problemu?

Dlatego refundacja lekéw sierocych mogtaby odbywaé sie z osobnego budzetu, tak
jak np. leki dla senioréw 75+. Jednak na podstawie analizy AOTMIT, ustawy refundacyjnej
1 negocjacji Komisji Ekonomicznej. Kryteria MCDA mozna by tez potaczy¢ z Ratunkowym
Dostgpem do Technologii Lekowych RDTL. Obecnie z braku dostatecznych $rodkéw NFZ
przerzuca cigzar finansowania tych terapii na szpitale, bo przepisy o sieci szpitali wprowadza-
jace finansowanie ryczattowe dla placéwek dopuszczaja dodatkowe ptatnosci ze strony NFZ
jedynie w $cisle okreslonych przypadkach, a RDTL na tej licie nie figuruje.

Skoro zatem resort wie to wszystko, dlaczego wciaz nie ma odpowiednich
regulacji?

Mlyny ministerialne mielg powoli. Poza tym oczekiwania wszystkich pacjentéw sa
ogromne. Ros$nie lista bezplatnych lekéw dla senioréw, powstaje lista bezptatnych lekéw dla

ciezarnych, potrzeby onkologii nie maleja.

Cierpiacy na choroby rzadkie czekaja jednak bardzo dlugo. Producent je-
dynego skutecznego leku dla dzieci z SMA zlozyl wniosek w sierpniu 2017 r.
AOTMIT wydal pozytywna rekomendacje, a terapia wciaz jest niedostepna.

Lek jest bardzo drogi. Komisja Ekonomiczna prébuje negocjowaé z firma cene. By¢
moze uda si¢ wykorzystaé instrument dzielenia i producent opusci cene, ktéra oficjalnie sie

nie zmieni. Dzigki temu na innych bardziej zamoznych rynkach wytwérca utrzyma nadal te

WYyZsza cene.

Jakie argumenty sa pomocne w negocjacjach?

Na pewno, kiedy negocjuje si¢ wigkszy zakup. Dlatego w ramach Grupy Wyszehradzkie;
V4 rozwaza sig¢ wspolne negocjacje cen lekéw sierocych. Prébuja to tego dotaczy¢ nawet kraje
oscienne. Ale jest to niezmiernie trudne, bo we wszystkich tych krajach s rézne systemy
zakupu lekdéw. Po péttorarocznej pracy grupa V4 wypracowata metodyke takich negocjacji.
Sprobuje ja wykorzysta¢ najpierw dla trzech lekéw nowotworowych. Pomyst zbiorowych
negocjacji realizuja tez panstwa Beneluksu czy kraje nordyckie. To dobry pomysl, ale trudny
do zrealizowania, bo sprzeciwia si¢ mu bardzo silna i jedna z najbogatszych branz.

Holendrzy stosuja jeszcze inng forme nacisku. Jesli nie dogadajg sie z firma farmaceu-
tyczna, ujawniaja w swoim parlamencie ostatnig zaproponowang przez rzad ceng. To czasem
powoduje, ze producent z obawy przed oburzeniem chorych godzi sie na proponowane

warunki.

W przypadku lekow sierocych wysoka cena ma jednak tez stanowié¢ zachete

do poszukiwan terapii dla tak niewielkiej liczby chorych?
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By¢ moze warto rozwazy¢ negocjowanie cen lekéw dla catej UE. Mogtoby to by¢ atrak-
cyjne zaréwno dla ptatnika, jak 1 producenta. Dobrym, choé rewolucyjnym pomystem by-
toby stworzenie wspolnego europejskiego funduszu na leki sieroce. Sktadalyby sie na niego
wszystkie kraje UE, a wysokos$¢ partycypacji zalezataby od liczby mieszkancoéw i wartosei
PKB. W ramach takiego budzetu unijne cialo negocjowatoby ceny lekéw dla wszystkich
chorych w UE.

Jaki interes mieliby producenci, aby si¢ na to zgodzic?

Pewnie musieliby troche zejs¢ z ceny, ale sprzedawaliby znacznie wiecej lekow. Dzi$
te najdrozsze refundowane s tylko w najbogatszych krajach Unii. Przy takim rozwigzaniu
wszyscy wytworcy lekéw sierocych dostaja dostep do ogromnego rynku catej UE, sprzedajac
leki po cenach zaleznych od PKB na mieszkanca, czyli od zamoznosci kraju cztonkowskiego,
innymi stowy od sity nabywczej jego obywateli.

Dlaczego Niemcy czy Francuzi mieliby skladaé si¢ na leczenie obywateli
innych krajow?

Zyskaja pewno$¢, ze lek jest bezpieczny, bo ewentualne dziatania niepozadane beda
obserwowane na znacznie wigkszej grupie chorych. Poza tym wobec nasilajacych sie sepa-
ratystycznych nastrojow taki solidaryzm umacniatby Wspélnote. Kanclerz Niemiec czy pre-
zydent Francji, ratujac zycie chorych europejskich dzieci, mogliby zdoby¢ wigksze poparcie
polityczne w swoich krajach.
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MOZLIWOSC FINANSOWANIA LEKOW SIEROCYCH POZA
BUDZETEM NFZ — PERSPEKTYWA MINISTERSTWA FINANSOW

Jedng z rekomendacji INICJATYWY ,POLSKA DLA CHOROB RZADKICH” jest
finansowanie lekéw sierocych z budzetu panstwa. O takiej mozliwo$ci mdwia tez przedsta-
wiciele resortu zdrowia.

Co prawda, udziat wydatkéw na leki sieroce w budzetach ptatnikéw publicznych miesci
sie w zalezno$ci od kraju w przedziale 1-4,6%", jednak rejestrowana coraz wigksza liczba
lekéw sierocych zmusza do poszukiwan nowych rozwigzan zarzadzania dostgpem do farma-
koterapii choréb rzadkich. Wraz z nowymi metodami oceny lekdw sierocych, niektore kraje
tworza odrebne mechanizmy finansowania. Wsrdd nich warto wymieni¢ przede wszystkim
wyodrebnione budzety przeznaczone na finansowanie lekéw sierocych lub ultrasierocych
(m.in. Szkocja, Wtochy, Chorwacja)®.

W opublikowanym w 2016 r. raporcie Instytutu Zarzadzania w Ochronie Zdrowia Uczel-
ni Lazarskiego pt. ,Nowe podejscia do oceny 1 finansowania terapii stosowanych w choro-
bach rzadkich w krajach UE i na $wiecie” eksperci rekomenduja utworzenie narodowego
funduszu farmakoterapii chordéb ultrarzadkich, finansowanego z budzetu panstwa. W ra-
mach wyodrebnionego budzetu finansowana powinna byé w szczegdlnosci farmakoterapia

nieonkologicznych choréb ultrarzadkich.

Stanowisko Ministerstwa Finanséw

Ministerstwo Finansow nie posiada wiedzy w zakresie planowanych konkretnych zmian dotycza-
cych zaréwno finansowania leczenia choréb rzadkich, jak i refundowania drogich, ale potencjal-
nie skutecznych terapii celowanych dla bardzo nielicznych grup pacjentéw, za ktérych ewentu-
alne przygotowanie i rownoczesne sporzadzenie oceny wplywu na sektor finanséw publicznych,
odpowiedzialny jest minister wlasciwy do spraw zdrowia.

Majac na uwadze art. 131c ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow
publicznych (Dz.U. z 2017 r. poz. 1938, z pdzn. zm.) jak réwniez przekazang Prezydentowi do
podpisu ustawe z dnia 5 lipca 2018 r. 0 zmianie ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finan-
sowanych ze $rodkéw publicznych oraz niektorych innych ustaw, nalezy zauwazy¢, ze procento-
wy udziat naktadéw na finansowanie ochrony zdrowia bedzie corocznie zwigkszany w stosunku
do wartoéci produktu krajowego brutto. Nowelizacja przepisow w zakresie tzw. ustawy 6% PKB
ma na celu, zgodnie z informacja zamieszczong w przygotowanym przez Projektodawce uzasad-
nieniu, zwigkszenie dostepnosci do $wiadczen opieki zdrowotnej oraz poprawe ich jako$ci, m.in.

przez zwigkszenie finansowania publicznego systemu ochrony zdrowia.

M. Gatazka-Sobotka, R. Zysk, Nowe podejscia do oceny i finansowania terapii stosowanych w chorobach rzadkich w krajach UE i na
Swiecie, Instytut Zarzadzania w Ochronie Zdrowia, Warszawa 2016, s. 65
20 Tbidem, s. 65
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PERSPEKTYWA PACJENTA

»2 sierpnia 2018 r. minela smutna rocznica. Rok temu, 2 sierpnia 2017 r., firma Biogen
ztozyta do Ministra Zdrowia wniosek o objecie refundacja leku Spinraza - przelomowego,
pierwszego na $wiecle, jedynego skutecznego leku do leczenia rdzeniowego zaniku migéni.
Leku, ktory uratowat wiele istnien, a u tysiecy zatrzymatl postep choroby. Leku, ktorego cena
jest poza zasiggiem zwyklego cztowieka.

Mimo Ze ustawowo procedura powinna trwac 240 dni, do dzisiaj Minister Zdrowia nie
podjat wyczekiwanej decyzji.

Polska jest jednym z ostatnich panstw w Unii Europejskiej, ktore nie refunduja leczenia
rdzeniowego zaniku mig$ni. W kilkudziesigciu panstwach $wiata, w tym w 20 panstwach
Wspolnoty Europejskiej, chorzy na SMA s3 leczeni. Oprocz Polski jeszcze tylko panistwa
baltyckie, Bulgaria, Irlandia, Portugalia i Wielka Brytania nie zakonczyly procedur. Leczenie
SMA jest juz refundowane w mniej zamoznych panstwach, takich jak Brazylia, Serbia 1 Turcja.

Tymczasem bez leku w Polsce umieraja niemowleta, a dzieci 1 dorosli nieodwracalnie
traca site 1 sprawnos¢, skazani na Zycie w ciezkiej, postepujacej niepelnosprawnosci. Dziesiat-
ki rodzin z chorymi dzie¢mi zdecydowato si¢ wyjechaé z kraju w poszukiwaniu ratunku dla
ich zycia.

Z okazji pierwszej rocznicy trwania procedur refundacyjnych, w imieniu setek polskich
chorych na SMA wzywamy Ministra Zdrowia P. Lukasza Szumowskiego oraz Prezesa Rady
Ministréw Pana Mateusza Morawieckiego do bezzwlocznego zapewnienia leczenia rdzenio-

wego zaniku mig$ni w Polsce.
Fundacja SMA?

2 https://www.fsma.pl/2018/08/apel-o-wprowadzenie-leczenia-rdzeniowego-zaniku-miesni-w-polsce/.



PODSUMOWANIE

Choroby rzadkie stanowig od lat obszar nierozwiazanych probleméw zwigzanych
z opieka nad pacjentem, diagnostyka i terapia. Przyktad SMA pokazuje, ze bez systemowych
rozwigzan chorzy w Polsce nie beda mieli zagwarantowanego dostepu do farmakoterapii.
W przypadku leku na SMA nawet pozytywna rekomendacja Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji nie przyspieszyta decyzji o jego refundacji. Refundacji nie zagwa-
rantowaly tez dowody naukowe i niebudzace watpliwosci stanowiska lekarzy i towarzystw
naukowych. Tymczasem stosunkowo szybko poszerza si¢ lista dopuszczonych do obrotu
w Unii Europejskiej lekow sierocych. Obecnie jest to ponad 200 terapii, a do kornica 2020 r.
ta lista ma si¢ podwoié. W Polsce pacjenci maja dostep do zaledwie niespetna 30. Jest to tym
bardziej oburzajace, bo ponad 75 proc. tych choréb wystepuje u dzieci. Az 30 proc. z nich
umiera przed pigtymi urodzinami. Od 40 do 45 proc. zgondéw nastepuje przed pietnastym
rokiem zycia, a zaledwie 10-25 proc. 0séb z chorobami rzadkimi umiera w wieku dorostym?.

Nadziej¢ stwarza projekt dokumentu ,Polityka Lekowa Pafistwa na 2018-2022”, ktéry
zaktada odstepstwo od ogdélnie przyjetej procedury oceny lekdéw i wprowadzenie dodatko-
wych narzedzi oceny technologii lekowych.

Jednak projekt ,,Polityki Lekowej” nie przewiduje systemowych rozstrzygnie¢ dotycza-
cych podejmowania decyzji o objeciu refundacja leku na chorobe rzadka. Cata odpowiedzial-
no$¢ etyczng 1 finansowg przerzuca wiec na ministra zdrowia, ktéry przy jej podejmowaniu
nie ma wsparcia w postaci jasnych, dodatkowych kryteriéw czy wytycznych.

W ,Polityce lekowej” przewidziano tez sztywny zapis o konieczno$ci przeznaczania na
refundacje lekdéw 16,5 % budzetu NFZ. To gwarantuje wigksze $rodki. Jednak zwazywszy
na kolejke czekajacych na refundacje lekéw, raczej nie wystarczajace. Dlatego w zakresie tej
szczegolnej grupy lekéw celowym wydaje si¢ stworzenie narodowego funduszu farmakotera-
pii choréb ultrarzadkich finansowanego z budzetu panstwa.

Dzi$§ odrebnie finansowane jest leczenie nosicieli wirusa HIV i chorych na hemofilie.

Pacjenci z chorobg rzadka borykaja sie nie tylko z dostepnoscia do terapii, ale réwniez
z problemem zdiagnozowania choroby i uzyskania niezbednych, adekwatnych do potrzeb
$wiadczen zdrowotnych. Potrzebuja pomocy w zakresie diagnostyki, rehabilitacji, wyrobow
medycznych, szybkiego dostepu do specjalistow, a przede wszystkim wiedzy i edukacji. Nie-
zbedna jest wiec pomoc wieloaspektowa- zespoly specjalistow z réznych dziedzin medycyny,
psycholog, wsparcie spoleczne, edukacyjne. Z drugiej strony, konieczny jest dobrze wyksztat-
cony personel medyczny, wyposazony w wiedze z zakresu leczenia choréb rzadkich.

Leczenie tych schorzen powinno by¢ wiec opieka kompleksows 1 koordynowana w jed-
nym wyspecjalizowanym osrodku, np. Centrum Zdrowia Dziecka.

Juz zalecenie Komisji Rady UE z 2009 r. moéwito o osrodkach 1 sieciach referencyjnych

w dziedzinie choréb rzadkich. Zgodnie z rekomendacjami europejskimi, powinny one nie

2 Krajowe Forum na rzecz Terapii Choréb Rzadkich http://www.rzadkiechoroby.pl/
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tylko prowadzi¢ wysokospecjalistyczng diagnostyke, kompleksowa opieke nad pacjentem,
koordynacje tej opieki, szkolenie i edukacje, ale takze petnié funkcje opiniotwédrczo-doradezg
dla AOTMIT, NFZ, Ministerstwa Zdrowia czy innych organéw administracji panstwowe;.
Poza tym warunkiem przystapienia do europejskich sieci referencyjnych dla poszczegélnych
dziedzin w obszarze choréb rzadkich jest poza precyzyjnymi kryteriami wlaczenia réwniez
uzyskanie certyfikatu os$rodka referencyjnego w kraju.

Pilnym i koniecznym jest wigc ukonczenie prac nad Narodowym Planem dla Chor6b
Rzadkich, ktoéry wyznaczatby cele, sposoby ich realizacji oraz zakres monitoringu i oceny
postepéw. Zwlaszcza ze - zgodnie z zaleceniami Unii Europejskiej- opracowanie i wdrozenie
narodowych strategii w dziedzinie choréb rzadkich miato nastapié nie pédzniej niz przed
koncem 2013 r.

Kolejna rekomendacja UE z 2009 r. dotyczyta przyjecia definicji choroby rzadkiej obo-
wigzujacej w panstwach cztonkowskich oraz wprowadzenia odpowiedniej kodyfikacji w kra-
jowych systemach informatycznych ochrony zdrowia. Zaleca si¢ uzywanie kodéw Orpha
zaproponowanych 1 dostepnych w bazie Orphanet, poniewaz sposrdéd okoto 7 tysiecy cho-
réb rzadkich opisanych w bazie Orphanet, zaledwie ponad 5% jednostek chorobowych po-
siada swoj specyficzny kod w obowiazujacej aktualnie klasyfikacji migdzynarodowej choréb
ICD 10, a nowa klasyfikacja ICD 11 ma by¢ wprowadzona dopiero w 2022 r. Stosowanie
kodow jest przydatne do sporzadzenia spiséw choréb rzadkich.

Utworzenia rejestréw nadal nie jest kwestia rozwigzana. Aktualnie istniejace rejestry sg
nieliczne 1 pelnig przede wszystkim funkcje epidemiologiczng. W konsekwencji choroby
rzadkie nie s3 identyfikowane w systemie ochrony zdrowia, poniewaz bazy danych systemu

ochrony zdrowia (NFZ) nie zawieraja wlasciwych kodéw identyfikujacych.
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Przyjecie oficjalnej definicji choréb rzadkich oraz ewentualnie ultrarzadkich 1 zaim-
plementowanie jej do przepiséw prawa. Jest to istotne zaréwno w aspekcie procesow
refundacyjno- cenowych, jak i poprawy dostepu do diagnostyki 1 technologii niele-
kowych oraz budowania whasciwej swiadomosci spotecznej wokot tego problemu.
Wypracowanie rejestréw w chorobach rzadkich.

Powotanie wyspecjalizowanego osrodka referencyjnego, ktéry mogiby skupiaé spe-
cjalistow w tej dziedzinie 1 przeprowadza¢ kompleksowe badania oraz zapewnienie
kompleksowej opieki koordynowanej w chorobach rzadkich, a takze wypracowanie
systemu jej finansowania.

Rezygnacja z utylitarnego podejécia do oceny efektywnosci kosztowej technologii
stosowanych w chorobach rzadkich, w tym stosowania wspotczynnika QALY oraz
wprowadzenie kryteriéw oceny z zastosowaniem egalitarnego podejscia dla lekdéw
sierocych w ramach wytycznych HTA.

Finansowanie lekéw sierocych z budzetu panstwa.

Wypracowanie kryteriéw oceny lekéw sierocych w procesie refundacji. MZ powinno
opublikowa¢ zasady oraz kryteria weryfikacji i oceny tych lekéw w celu zapewnienia
przejrzystoéci podejmowanych dziatan 1 powtarzalno$ci decyzji w ramach prowa-
dzonych postgpowan.

Zapewnienie pacjentom szybkiego dostepu do lekow sierocych w przypadku ciez-
kiej choroby o postepujacym przebiegu i braku leczenia alternatywnego.
Wdrozenie mechanizméw wezesnego dostepu do lekéw (tzw. ,Early Access™).
Wdrozenie procedur umozliwiajacych zastosowanie terapii przy wykorzystaniu sub-
stangji leczniczych znajdujacych sie dopiero w fazie badan klinicznych, a wykazu-
jacych cenne wlasciwosci terapeutyczne - tzw. terapia w trybie wspoétczucia ,,Com-
passionate use”.

Pilne wdrozenie Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich i powyzszych rekomen-

dacji.
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