Opieka nad pacjentami z rzadkimi chorobami w Polsce

STANOWISKO KOMITETU ROZWOJU CZLOWIEKA
POLSKIEJ AKADEMII NAUK

W SPRAWIE OPIEKI NAD PACJENTAMI

Z RZADKIMI CHOROBAMI W POLSCE

Przedmiot stanowiska:

Komitet Rozwoju Cztowieka Polskiej Akademii Nauk po zapoznaniu sie z sytuacjg w
diagnostyce i leczeniu pacjentéw z chorobami rzadkimi w kraju, uwzgledniajac rekomendacje
Komisji Europejskiej w tej sprawie, wnioskuje o ogtoszenie konkursu na naukowo-rozwojowy
projekt celowy zamawiany w celu utworzenia ,rejestru choréb rzadkich w populacji polskiej".

Wprowadzenie i ocena sytuacji biezgcej

Wedtug nomenklatury Unii Europejskiej ,choroba rzadka, (ch.rz., w skrocie RD, ang. Rare
Disease) nazywamy jednostke chorobowa (lub inny zdefiniowany stan zdrowia cztowieka, np.
rzadko spotykane powiktanie czesto wystepujacych chordb, ktora wystepuje w populacii u
jednej na 2000 oséb lub rzadziej. Definicja amerykanska od 1983 roku przyjmuje dwukrotnie
wyzszy prog rozpoznania ch.rz. (<1:1250 oséb). W Wielkiej Brytanii odroznia sie jeszcze
~choroby ultra-rzadkie" (<1:50 000 os6b).

Podstawg definicji ch.rz. sg dane epidemiologiczne dotyczgce wystepowania choroby w chwili
urodzenia (ang. frequency) oraz wystepowania jej w catej populacji (z uwzglednieniem okresu
przezycia chorych z dang chorobg, ang. prevalence). Aktualny wykaz tych choréb w Europie
dostepny jest na stronie sieci Orphanet (www.orpha.net).

Definicja ch.rz. jest wazna w sensie prawnym, gdyz ustawodawstwo Komisji Europejskiej




Opieka nad pacjentami z rzadkimi chorobami w Polsce

postuguje sie nig w obowigzujgcych w Unii dyrektywach, zarzadzeniach i rekomendacjach.
Dos¢ powszechnie przyjeto nazywaé choroby rzadkie i odpowiednie leki - ,sierocymi" (ang.
Lorphan diseases, ,orphan drugs").

Zdefiniowano dotychczas ponad 8 tysiecy ch.rz. Ich lista jest otwarta. Choroby te dotyczg
pacjentow w kazdym wieku, majg heterogenng symptomatologie, postepujacy przebieg i
bardzo r6zne rokowanie, czesto niepomysine. Wiekszos$¢ z nich to zaburzenia genetyczne, ale
grupa obejmuje takze stany patologiczne o innym tle. Wszystkie nowotwory u dzieci sg ch.rz.
Kazdy z lekarzy specjalistéw dorywczo ma z nimi do czynienia w swojej praktyce. W prawie
kazdej diagnostyce réznicowej powinny by¢ one uwzgledniane.

Przetomem w podejsciu do problemu ch.rz. byto potraktowanie ich wszystkich, takze formalnie,
jako jednej catosci, gdyz majg zblizong charakterystyke z punktu widzenia medycznego,
spotecznego, organizacyjnego i ekonomicznego.

Specyfika problemow zwigzanych z ch.rz. wyraza sie w licznych podobienstwach, takich jak:

- ograniczona wiedza wsrod lekarzy, rodzinnych i specjalistow co opdznia identyfikacje
choroby;

- specyfika diagnostyczna - metody nie sg dostepne w wigkszosci laboratoriéw, a o ile
dostepne, sg nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

- specyfika terapeutyczna - brak zainteresowania firm farmaceutycznych nieoptacalng
produkcjg i rozwojem nowych lekéw. Niektére leki nie sg w ogole produkowane (np. dostepne
tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng farmakoterapia), a je$li udostepnione na rynku -
to niewspdétmiernie kosztowne;

- specyfika psychospoteczna - pacjenci i ich rodziny sg pozostawieni sami sobie, odczuwajg
beznadziejng samotno$¢, wytgczenie z zycia spotecznego, dodwiadczajg niezliczonych
przeszkdd formalnych na skutek préby dopasowania ich niecodziennej sytuacji do istniejacych
przepiséw ogdlnych;

- specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa - brak klasyfikacji ch.rz. powoduje,
Ze nie sg one ,widoczne" w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby problem w ogodle nie istniat,
podczas gdy mozna by wiekszos¢ tych probleméw rozwigzaé jedng prostg decyzjg
organizacyjng (ujednoliceniem procedury/sposobu postepowania w przypadku chorob
spetniajgcych kryteria ch.rz.).

Statystyki dotyczace zdrowia spoteczenstw, np. przyczyn zgonéw, moga by¢ zafatszowane na
skutek braku w systemie ICD10 wyodrebnienia kodow ch.rz. o niekorzystnym rokowaniu.
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Sytuacja pacjentow z rzadkimi chorobami w Europie

Szacuje sie, ze w krajach europejskich na ch.rz. choruje co najmniej 27 milionéw obywateli.
WSsrdd nich 65% ma ciezki przebieg, 70% procent ujawnia sie u dzieci przed 2 rz. W 50% ch.rz
towarzyszy op6znienie rozwoju psychoruchowego. Ch.rz. prowadzg do zgonu w 1 rz (35%), w
wieku 1-15 rz (12%) lub znacznie uposledzajg jakos¢ zycia pacjenta i jego rodziny (wg www.or
pha.net

)

Zmierzenie sie z problemami ch.rz. na poziomie krajowym jest trudne, zwieksza rozproszenie
Srodkéw kadrowych i aparaturowych, powoduje nieréwno$¢ w dostepie do Swiadczen
zdrowotnych, znacznie zwieksza koszty. Stgd od co najmniej 10 lat Komisja Europejska wybrata
tematyke ch.rz. jako jedng z wiodacych dla wspdlnych rozwigzan w polityce zdrowotnej, i
badaniach naukowo-rozwojowych i na tym polu osigga szczegdlnie wymierne sukcesy.

Na podstawie dotychczas prowadzonych programéw wykazano, ze w poréwnaniu z
finansowaniem na poziomie krajowym, europejska wspotpraca naukowo-badawcza przynosi
szczegOlnie w dziedzinie ch.rz, wysokg tzw. ,warto$¢ dodang". | tak projekt EUROCAT
poswiecony jest detekcji wad wrodzonych, EUROWILSON tworzy europejska sie¢ choroby
Wilsona, EuroGentest (w tym ERNDIM) kontroluje jako$¢ laboratoryjnych testéw
metabolicznych, genetycznych i molekularnych, EURORDIS tworzy platforme wspétdziatania
organizacji rodzicielskich, naukowcow, stuzby zdrowia i przemystu.

Szczegoblny wktad w identyfikacje problemow ch.rz. wnidst program Orphanet (www.orpha.net) i
projekty towarzyszace (OrphanXchange, RDPlatform, RDPortal).

Idea zrodzita sie we Francji w 1997 r. Program ustanowiony zostat przez francuskie
ministerstwo zdrowia i INSERM (Institut National de la Sante et de la Researche Medicale). Od
2000 r. dziatania Orphanetu w krajach Europy cze$ciowo finansuje Komisja Europejska.
Gtéwnymi celami Orphanetu sg: 1/ poprawa diagnostyki, terapii i opieki nad pacjentami z ch.rz;
2/ przyspieszenie badan naukowych n/t ch.rz.; 3/ upowszechnienie wiedzy o ch.rz. w
spoteczenstwach.

3/8


http://www.orpha.net/
http://www.orpha.net/

Opieka nad pacjentami z rzadkimi chorobami w Polsce

Projekt realizuje swoje cele poprzez r6zne typy dziatan. Wsréd udostepnionych informaciji
znajdujg sie:

- encyklopedia ch.rz dla pacjentéw i profesjonalistéw (ponad 5600 haset),

- wykaz europejskich konsultantéw, klinik, referencyjnych osrodkdéw diagnostycznych,
laboratoriéw klinicznych, projektow badawczych i badan klinicznych,

- rejestru pacjentow i ich stowarzyszen,

- wyszukiwarka ch.rz. poprzez objawy kliniczne,

- baza danych produktéw sierocych dostepnych w Europie, USA, Japonii i Australii (Orphan
Medicine Database),

- baza danych projektéw badawczych n/t ch.rz. z mozliwoscig aktywnego w nich
uczestnictwa (OrphanXchange),

- bezptatne czasopismo n/t ch.rz. w wersji elektronicznej (Orphanet Journal of Rare
Diseases),

- rejestracja dla pacjentow chetnych do udziatu w badaniach klinicznych i projektach
badawczych,

- ustuga wzajemnego kontaktowania pacjentéw z innymi osobami chorujgcymi na te same
choroby.

Ponad 20 tysiecy uzytkownikéw odwiedza dziennie strone Orphanetu. Sg to gtéwnie lekarze i
pracownicy stuzby zdrowia (50%) oraz pacjenci i ich rodziny (35%). W 15% ze strony korzystajg
reprezentanci przemystu farmaceutycznego, wyktadowcy, studenci, dziennikarze i inni.

Obecnie w poszczegdlnych krajach europejskich ma miejsce powstawanie narodowych
programdéw poswieconych ch.rz. na wzér modelowego programu francuskiego (French National
Plan for Rare Diseases 2005-2008 (http://www.orpha.net/actor/EuropaNews/2006) lub na
innych zasadach. Projekty takie powstaty lub powstajg we Wtoszech, Holandii, Hiszpanii,
Portugalii, Butgarii, Niemczech i innych.

Na przetomie 2007/2008 r odbyta sie konsultacja spoteczna na temat polityki dotyczgcej ch.rz.,
zainicjowana przez Komisje Europejska. Tekst konsultacji dostepny jest we wszystkich wersjach
jezykowych krajéw UE i krajow stowarzyszonych, takze po polsku.

Pytania dotyczyty takich probleméw jak: sposéb finansowania badan nad lekami w ch.rz.,
zasady ochrony rynku dla ich producentdw, sposoby rozwigzan problemow ch.rz. na poziomie
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krajowym, w tym zasadno$¢ tworzenia narodowych projektéw ch.rz, najwazniejsze ograniczenia
i Kierunki rozwoju, itp.

W dniu 29 lutego 2008 r. odbyty sie w wielu krajach europejskich po raz pierwszy obchody Dnia
Choréb Rzadkich (ustanowionego na ostatni dzien lutego, nie tylko lata przestepne).

W listopadzie 2008 Komisja Europejska przygotowata dla Parlamentu Europejskiego Komunikat
z zaleceniami dziatan na rzecz ch.rz. w Europie. Po uzyskaniu opinii réznych gremiow
europejskich, materiat ten byt podstawg Zalecenia Komisji opublikowanego w dniu 8 czerwca
2009. Zobowigzuje ono kraje cztonkowskie do wprowadzenia, najpozniej do konca 2013 .,
narodowych planéw strategicznych zapewniajgcych pacjentom z ch.rz. wysokiej jakosci
kompleksowa opieke.

Sytuacja pacjentow z ch.rz. w kraju

Definicja ,choroby rzadkiej" jest w Polsce nieznana. OkreSlenie to nie pada ani razu w
Narodowym Programie Zdrowia na lata 2007-2015, przyjetym Uchwatg nr. 90/2007 Rady
Ministréw z dnia 15 maja 2007 r. Nie ma go takze w ,Strategii rozwoju nauki w Polsce do 2015
roku". Wiedza o istnieniu niektorych ch.rz. przedostaje sie do opinii publicznej tylko wycinkowo,
zwykle w odniesieniu do pojedynczych, ,medialnie interesujgcych" przypadkow (filmy fabularne
o RD, programy telewizyjne, interpelacje poselskie, artykuty w prasie, spoteczne zbiorki
funduszy dla chorych dzieci). Wiekszos¢ tych chordb i zwigzane z nimi problemy sg
nieuswiadomione w spoteczenstwie i bardzo stabo znane wsrdd profesjonalistow i decydentdw.

Stad specyfika ch.rz. nie jest w kraju uwzgledniana jako odrebny problem medyczny, badawczy
czy spoteczny. Koniecznos¢ systemowego zdefiniowania ch.rz. jako catosci, na wzor europejski,
wydaje sie krokiem niezbednym dla okreslenia stanu biezgcego. W praktyce niektére problemy
ch.rz. zawarte sg w aktualnych programach zdrowotnych czy projektach badawczych w kraju
(np. onkologiczne, kardiologiczne, endokrynologiczne czy metaboliczne), ale ich zakres i
skutecznos¢ dziatania pozostaje nieokreslona.

Na podstawie dostepnych danych o ch.rz. nie udaje sie wiarygodnie zdefiniowaé ani ograniczen
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ani osiggnie¢ w tym zakresie. W sprawozdawczosci definicja ,ch.rz." nie jest stosowana, wazne
informacje sg rozproszone i ukryte w raportach i publikacjach. Dotarcie do wszystkich nie jest
mozliwe bez odrebnej pracochtonnej analizy z udziatem wielospecjalistycznej grupy ekspertéw.

Wiele narodowych projektéw lekowych i procedur wysokospecijalistycznych w kraju jest
zaadresowanych wybiorczo do ch.rz. (np. niedobdér hormonu wzrostu, choroba Gaucher'a).
Jednak w innych przypadkach leczenie ch.rz. podlega zasadom opracowanym dla choréb
powszechnie wystepujacych. Bezsens akceptowania co 3 miesiace, na kilkunastu szczeblach
decyzyjnych do ministerialnego wiacznie, recept na lek sierocy, podawany przez cate zycie tylko
2-10 chorym w catym kraju (np. Nitisinon w leczeniu tyrozynemii typu I), wydaje sie trwonieniem
zasobéw i Srodkow, ktére mogtyby byé wykorzystane w bardziej produktywny sposéb.

Z fragmentarycznych danych wiadomo, ze w zyciu codziennym polskich pacjentéw z ch.rz. i ich
rodzin, szczegdlnie dotkliwy jest brak zrozumienia, oparcia i pomocy zaréwno ze strony lekarzy
jak srodowiska w ktérym zyja, w tym samorzaddw i pomocy spotecznej.

Dopiero od niedawna zywo rozwija sie w Polsce inicjatywa stowarzyszen rodzicielskich. Ta
forma aktywno$ci nie moze by¢ bagatelizowana ani traktowana jako roszczeniowa. Partnerskie
wspotdziatanie rodzicdw pacjentéw z ch.rz. ze Srodowiskiem medycznym, naukowym i
decyzyjnym sprawdza sie i jest trudne do przecenienia. Pacjenci z ch.rz. i ich rodziny stajg sie
najlepszymi specjalistami w zakresie ,swojej choroby". Sg w stanie szybko i celnie
zidentyfikowac przeszkody i wskazaC optymalne rozwigzania.

Ostatnio, zarzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 21.07.08, powotany zostat po raz pierwszy
Zespot ds. Chordb Rzadkich, jednak cho¢ zgodnie z komunikatami pisemnymi ,prace Zespotu
stuzg dazeniu do zapewnienia dostepu do informaciji, diagnostyki, terapii i opieki dla chorych na
choroby rzadkie", dotychczas rozwazano wytacznie sprawy finansowania w kraju kosztownych
lekow sierocych.

Mozna wstepnie przyjaé, ze panstwo od lat przeznacza znaczace naktady ze Srodkdéw
publicznych na diagnostyke, leczenie i badania epidemiologiczne ch.rz. Jednak brak
~Spostrzegania" ch.rz przez systemy rejestracji danych (zdezaktualizowana klasyfikacja ICD-10 i
ICD-9) uniemozliwia rzetelne oszacowanie wysokos$ci tych srodkéw, a tym bardziej racjonalne
planowanie niezbednych wydatkdéw w przysztosci. Nieplanowane, ,akcyjne" i fragmentaryczne
traktowanie problemu ch.rz. moze okazaé sie nieefektywne nie tylko merytorycznie, ale takze
ekonomicznie.
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Czeséciowo pomocny w identyfikacji problemu okaza¢ sie moze udziat Polski w europejskiej sieci
informacyjnej dotyczacej ch.rz. Formalnie Polska jest uwzgledniana w sieci Orphanet od 2006 r.
Jednak, do dnia dzisiejszego, zakres informacji zgtaszanych w poszczegolnych bazach danych
Orphanetu pozostaje szczatkowy. W szczegdlno$ci nie mozna tg drogg (ani w inny sposdéb)
szybko odnalez¢ polskich referencyjnych osrodkéw diagnostyczno-terapeutycznych
zajmujacych sie ch.rz. u dzieci i dorostych. Informacje rozchodzg sie zwykle w sposéb
przypadkowy, nie zweryfikowany merytorycznie, czesto ,pocztg pantoflowg".

Komitet Rozwoju Cztowieka Polskiej Akademii Nauk przyjat tematyke ch.rz. za jeden z
kluczowych kierunkoéw dziatalno$ci na nadchodzgca trzyletnig kadencije stawiajgc sobie za cel
ocene sytuacji w tej dziedzinie. W kwietniu 2008 roku Komitet oficjalnie powotat Rade Doradczg
Orphanetu skupiajaca kilkunastu ekspertéw w réznych specjalnosciach medycznych, gtéwnie
pediatrycznych.

Proponowane kierunki dziatania

WSsrdd przysztych zadan dla poprawy sytuacji w dziedzinie ch.rz. w kraju nalezy uwzglednié:

1. Dziatania na rzecz udostepnienia wszechstronnej informacji o rzadkich chorobach w
Polsce, w tym, wykazu specjalistow i krajowych specjalistycznych osrodkéw
diagnostyczno-terapeutycznych, stowarzyszen rodzicielskich, projektow naukowo-badawczych
realizowanych w ramach srodkéw publicznych, a takze popularno-naukowej encyklopedii tych
chordb przygotowanej przez ekspertow.

2. Przyjecie w kraju odrebnych zasad finansowania diagnostyki i leczenia pacjentéw z
,chorobami sierocymi" poprzez decyzje systemowe m.in. np. poprzez dostosowanie do potrzeb
ch.rz. zasad finansowania opieki zdrowotnej przez Narodowy Fundusz Zdrowia na podstawie
Jednorodnych Grup Pacjentow (JGP).

3. Stymulacja badan naukowo-rozwojowych poswieconych ch.rz. w celu identyfikacji
probleméw dotyczacych polskiej populacji, w tym badan epidemiologicznych nad czesto$ciag
wystepowania.

4. Upowszechnienie w spoteczenstwie definicji ,choroby rzadkie" jego roli Srodowisk
lokalnych (samorzadowych) w zapewnieniu optymalnej pomocy rodzinom.
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Proponowane sposoby dziatania

Wybér celéw dziatania, oszacowanie potrzeb, dobdér srodkdw itp., wymaga na poczatku
obiektywnej oceny obecnej sytuacji ch.rz. w kraju, w tym przede wszystkim poznania
rzeczywistej czestosci ich wystepowania w populaciji polskiej. Sposobem z wyboru bytoby
ogtoszenie przez Ministerstwo Nauki i Szkolnictwa Wyzszego z poparciem Ministerstwa Zdrowia
konkursu na odpowiedni projekt naukowo-badawczy. Celem takiego projektu powinno by¢
utworzenie rejestru ch.rz. w populacji polskiej na wzor istniejgcego juz w kraju rejestru wad
wrodzonych.

Dopiero zidentyfikowanie wagi problemu poprzez utworzony i aktualizowany na biezgco rejestr
pozwoli na opisanie sytuacji biezacej w opiece nad ch.rz. i zidentyfikowanie obszaréw
wymagajacych poprawy.

Docelowo uzasadnione wydaje sie utworzenie Narodowego Programu Choréb Rzadkich i
powotanie odrebnego Komitetu sterujgcego na wzér innych krajéw europejskich (w okresie
przejsciowym funkcje te mogtaby petni¢ Rada afiliowana do Polskiej Akademii Nauk z udziatem
przedstawicieli wszystkich komitetow obecnej kadencji).

Cztonkowie Komitetu Rozwoju Cziowieka
Polskiej Akademii Nauk

Warszawa 27.10.2009r
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