Brak oSrodkow leczenia, lekarzy, staby dostep do diagnostyki i wielodyscyplinarnej kompleksowej
opieki lekarskiej to zasadnicze problemy, z jakimi stykaja si¢ pacjenci cierpiacy na choroby rzadkie.
Jedynym w Polsce osrodkiem zajmujacym si¢ tymi schorzeniami jest Klinika Chorob Metabolicznych,
Endokrynologii i Diabetologii w warszawskim Instytucie ""Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka''. Ale
to palcowka pediatryczna, wiec Narodowy Fundusz Zdrowia zwraca koszty jedynie za leczenie oséb
ponizej 18. roku zycia. Za starszych pacjentow musi placi¢ szpital, narazajac si¢ tym samym na
generowanie strat finansowych.

Rzadkie choroby to takie, ktére dotykaja mniej niz jedng osobg na 2 tys. mieszkancoéw. Szacuje si¢, ze w
Europie 30 mIn ludzi choruje badz zachoruje na tego typu schorzenie. Znanych jest do tej pory ok. 8 tys.
réznych choréb rzadkich, ale co miesigc wykrywane sg i opisywane co najmniej dwie nowe. Zwane sg tez
chorobami sierocymi ze wzgledu na poczucie odizolowania pacjentdéw, samotnosci, a czasem wytaczenia ze
spoleczenstwa, braku zrozumienia ich probleméw i potrzeb, doswiadczanie niezliczonych przeszkod
formalnych przy podejmowanych probach dopasowania niecodziennej sytuacji pacjentow i ich rodzin do
istniejacych przepisow. Choroby te dotycza w wigkszosci dzieci i zwykle maja podloze genetyczne. Polowe
pacjentow cechuje uposledzenie umystowe - co drugi z nich umiera przed ukonczeniem 15. roku zycia.
Problem jest tez z refundacja lekow. 20 stycznia br. Ministerstwo Zdrowia objg¢to nig preparaty dla zaledwie
4 sposrod ponad 30 jednostek chorobowych. Dotyczy to tzw. chordb metabolicznych, do ktorych zalicza si¢
m.in. mukopolisacharydoze typu I, 111 VI (lek Naglazyme i Elaprasa). W dalszym ciggu nie ma jednak
refundacji na chorobe Fabry'ego. Co do choroby Pompego (lek Myozyme) refundacja obejmuje tylko
przypadki dzieci w wieku niemowlecym oraz osoby dotychczas uprawnione do znizek.

- Choroby metaboliczne to tylko jedna z grup chordb rzadkich. Sytuacja pacjentodw jest rozna. Niektorzy z
nich sg diagnozowani na poziomie europejskim, tacznie z podawaniem drogich lekow w ramach
enzymatycznej terapii zastgpczej. Wynika to z tego, ze jest ona refundowana przez NFZ. Ale refundacji nie
podlegaja juz inne leki, na przyktad biotyna (witamina H), ktéra musza przyjmowac pacjenci z jej
niedoborem - mowi prof. Jolanta Sykut-Cegielska, kierownik Kliniki Chorob Metabolicznych,
Endokrynologii i Diabetologii w warszawskim Instytucie "Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka".

Poza tym czgsto s to leki bardzo drogie i na ich zakup rodzicéw po prostu nie sta¢. Ich cena si¢ga bowiem
nawet kilku tysiecy zlotych. - Bywa tez tak - mowi Sykut-Cegielska - ze lekarze co kilka miesigcy wypisujg
whnioski na import docelowy dla pacjentéw, by zapewni¢ dostepnos¢ leku dla pacjenta. Dokument musi mie¢
podpis resortu zdrowia, NFZ 1 konsultanta krajowego ds. pediatrii. Jezeli utknie w ktorejs z instytuciji,
pacjent nie otrzyma w pore¢ leku, co grozi nawet $miercia. Sg tez problemy z odzyskaniem kosztow leczenia
od NFZ, ktory placi za diagnozowanie 1 leczenie osob ponizej 18. roku zycia.

Jak thumaczy Fundusz, Centrum Zdrowia Dziecka jest placowka pediatryczna, ptaci wigc tylko za
$wiadczenia pediatryczne, a pod takie nie podlegaja osoby, ktore ukonczyty 18 lat. W efekcie koszty
wynikajace z leczenia 0os6b dorostych placowka ponosi z wlasnej kieszeni. Narodowy Fundusz Zdrowia jak
zwykle ttumaczy si¢ wzgledami finansowymi. Chodzi o wysokie koszty zwigzane z leczeniem chorych
dorostych siggajace nawet kilkuset tysigcy ztotych rocznie.

Jak podkreslaja lekarze oraz rodzice chorych dzieci, do problemow zwigzanych z chorobami rzadkimi, a
wymagajacych systemowych rozwigzan w kraju, nalezy tez brak osrodkow referencyjnych i wynikajacy z
tego staby dostep do diagnostyki, leczenia i wielodyscyplinarnej kompleksowej opieki. - Matki z chorymi
dzie¢mi musza jezdzi¢ po 500-600 km, by dostac recept¢ na leki. To jaki$ absurd. Nie kazdg matke na taki
wyjazd sta¢, co wigc ma zrobi¢? Skaza¢ swoje dziecko na pewng $mierc? - pyta Teresa Matulka, prezes
Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne.

W Polsce na choroby ultrarzadkie choruje od 300 do 350 o0s6b. Tyle osob znajduje si¢ pod opieka
Stowarzyszenia Chorych na Mukopolisacharydoze i Choroby Pokrewne. Ministerstwo Zdrowia takich
statystyk nie prowadzi w ogole. Jak oceniaja lekarze i rodzice, brak tez programu strategii narodowej w celu
poprawy sytuacji osob, ktdre zapadly na choroby rzadkie - mimo ze jej opracowanie jest zalecane przez
Komisje Europejska. Strategi¢ majg takie kraje, jak Francja, Butgaria, Portugalia czy Niemcy - w Polsce
ciagle jej brak.

Resort zdrowia twierdzi, iz w roku ubieglym w ministerstwie zostat powotany Zespot ds. Chorob Rzadkich.
Jak nas poinformowat Mirostaw Zielinski, przewodniczacy Krajowego Forum na rzecz Terapii Chordb
Rzadkich ORPHAN i cztonek Zespotu, przedstawit minister Ewie Kopacz cztery postulaty, jakie powinny
by¢ zrealizowane w ramach strategii, w tym: diagnostyka i co za tym idzie - powstanie osrodkow
referencyjnych; terapia, pomoc wysokospecjalistyczna dla pacjenta oraz postulat dotyczacy zwickszenia
opieki socjalnej dla rodzin z chorymi na schorzenia ultrarzadkie. Do dzi$ resort do tych postulatow si¢ nie



ustosunkowal. I nie udato sie nam dowiedzie¢, dlaczego. W ocenie Zielinskiego, istotny jest postulat o
koniecznosci polityki socjalnej wobec rodzin dotknigtych tragedia choréb rzadkich. Obecnie rodziny te
otrzymujg miesi¢cznie jedynie 153 zt zasitku pielegnacyjnego. Tyle wyptacaja im osrodki pomocy
spotecznej w ramach pomocy socjalne;j. - Panstwo nie dostrzega zupehnie innej sytuacji rodzin z pacjentami
chorob rzadkich. 153 zt to naprawde tyle co nic. W moim przypadku wystarcza to tylko na zakup
pieluchomajtek. W Niemczech takie rodziny otrzymuja 1,5 tys. euro. Wiadomo, ze my nie bedziemy w
stanie tyle otrzymac. Ale nie moze by¢ tak, ze panstwo nie doktada si¢ do zakupu aparatow tlenowych czy
wozkow inwalidzkich. I Ze o pienigdze na to musimy stara¢ si¢ w r6znych stowarzyszeniach - mowi Maria
Kopecka z Gory Kalwarii, matka 12-letniego Przemka ze zdiagnozowang mukopolisacharydozg typu III.
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