Spoteczne skutki chordb rzadkich poréwnywalne do nowotworow

Choroby rzadkie rodza nie tylko koszty ekonomiczne. Ich spoteczne skutki s3 podobne do wptywu, jaki
wywierajg nowotwory czy choroby uktadu krazenia — ocenia przewodniczaca Komitetu Ekspertéow Unii
Europejskiej ds. Choréb Rzadkich (EUCERD) prof. Segolene Ayme.

»Mamy na to dowody. Opieramy je na analizie danych z pétnocnych Wtoch, gdzie maja rejestr
wszystkich pacjentéw z chorobami rzadkimi” — moéwita specjalistka w piagtek podczas Xl
Europejskiej Konferencji Chordb Rzadkich, ktéra w dniach 28-30 czerwca odbywa sie w Spale
(woj. tédzkie). Zaznaczyta, ze jest to powdd, dla ktérego nie powinnismy zapomina¢ o tych

chorych w czasach kryzysu ekonomicznego.
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Wedtug niej obecnie koszty spoteczne choréb rzadkich nie sg jednak brane pod uwage przez decydentéow. W przesztosci
wielu z tych chordéb nie diagnozowano, a obecnie dla wielu nie ma oddzielnego kodu i w zwigzku z tym pacjenci ci
pozostajg niewidzialni dla systemu. ,Dlatego naciskamy, aby poszczegélne kraje cztonkowskie UE przyjmowaty
kodyfikacje europejskiej bazy danych Orphanet, réwnolegle do klasyfikacji ICD (Miedzynarodowa Klasyfikacja Choréb —
PAP). Wtedy bedziemy mie¢ dane m.in. na temat tego, ilu pacjentéw z chorobami rzadkimi jest hospitalizowanych, ilu
przedwczesnie umiera” — powiedziata prof. Ayme na spotkaniu z dziennikarzami.

Wedtug niej, negatywne spoteczne skutki choréb rzadkich wynikajg nie tylko z tego, ze nalezg one do najciezszych i
uposledzajgcych przewlektych schorzen. Majg réwniez ogromny wptyw na rodzicow (i wszystkich cztonkdéw rodziny),
ktérzy czesto rezygnuja z pracy, by opiekowac sie ciezko chorym dzieckiem.

Jak podaje raport EUCERD z 2012 roku, szacuje sie, ze na swiecie wystepuje od 5 tys. do 8 tys. chordb rzadkich. Dotykajg
one 6-8 proc. catej populacji i ujawniajg sie w réznych okresach zycia, ale najczesciej w okresie niemowlecym lub w
dziecinstwie. Wiekszos¢ z nich jest uwarunkowana genetycznie, ale zalicza sie tu rdwniez rzadkie nowotwory, choroby
autoagresywne, wady wrodzone.

W UE zalicza sie do chordéb rzadkich schorzenia, na ktére cierpi nie wiecej niz 5 oséb na 10 tys. mieszkancéw. Stanowi to
jednak ogromng rzesze ludzi — tj. od 27 min do 36 min obywateli Wspdlnoty (350 min na catym $wiecie i kilkadziesigt
tysiecy w Polsce). Wiekszos¢ z nich ma schorzenie tzw. ultra-rzadkie, tj. takie, ktére wystepuje najwyzej u jednej osoby
na 100 tys. Zdarzajg sie choroby tak rzadkie, ze cierpi na nie zaledwie kilkadziesigt oséb na catym Swiecie.

Ze wzgledu na charakter tych schorzen pacjenci i ich rodziny zmagajg sie z wieloma problemami, w tym trudnosciami w
uzyskaniu witasciwej diagnozy, dostepnosci leczenia, jego wysokich kosztéw, organizacji kompleksowej opieki i pomocy
socjalnej.

W ostatnich 15 latach Unia Europejska podjeta wiele inicjatyw, by rozwigzac problem choréb rzadkich, zaznaczyta prof.
Ayme.

,Po pierwsze, zdaliSmy sobie sprawe, ze terapie dla 0séb z chorobami rzadkimi stang sie rzeczywistoscig tylko wtedy,
gdy znajdziemy rozwigzania, ktére pozwolg zainteresowaé przemyst farmaceutyczny prowadzeniem badan nad takimi
lekami” — powiedziata specjalistka. Poniewaz liczba chorych jest mata jest to czesto dla firm nieoptacalne, ale jesli firma
zdecyduje sie juz na taka inwestycje to cena nowego leku jest bardzo wysoka.

Prof. Ayme przypomniata, ze w kwietniu 2000 r. Komisja Europejska przyjeta rozporzadzenie dotyczgce tzw. lekéw
sierocych. Od tego czasu na rynek europejski trafito niemal 80 nowych lekéw na choroby rzadkie, a ponad 1000 jest
obecnie w trakcie opracowywania.

,Obecnie jest jednak kryzys ekonomiczny i ptacimy za to cene” - powiedziata genetyk. W rezultacie, nawet we Francji,
gdzie leki dla 0séb z chorobami rzadkimi s3 w petni refundowane, istnieje obecnie trend, by bardzo $cisle rozwazaé
skutecznosé nowego leku zanim podejmie sie decyzje o jego refundacji.



»,Mozliwe sg jednak negocjacje z firmami, by obnizy¢ ceny. Osobiscie uwazam, ze ceny wielu z tych lekow sg zbyt
wysokie. Gdyby firmy obciety ja o potowe i tak by na tym zarobity” — powiedziata prof. Ayme.

Jej zdaniem katastrofg bytoby jednak, gdybysmy nie refundowali tych lekéw. ,,Nie mozemy podja¢ decyzji o rezygnacji z
uzywania tego, co zostato wyprodukowane dzieki badaniom naukowym. Pacjenci z chorobami rzadkimi majg prawo do
takiej samej opieki i leczenia jak pacjenci z innymi schorzeniami” — ttumaczyta genetyk.

Zaznaczyta zarazem, ze nie mozna postrzegac problemu choréb rzadkich wytacznie przez pryzmat lekéw sierocych, bo
nie opracowano ich jeszcze dla wiekszosci tych schorzen. ,Dla wiekszosci chorych najwazniejszy jest dobry system
opieki” — ocenita.

Dlatego UE zaleca, by kazdy kraj cztonkowski wskazat centra referencyjne dla danej choroby rzadkiej lub grupy choréb,
gdzie pacjenci mogliby by¢ diagnozowani, leczeni, rehabilitowani. ,Jest to wazne, bo gdy choroby s3a rzadkie, tak samo
rzadcy sg eksperci, ktérzy sie na nich znajg” — powiedziata prof. Ayme.

Wedtug niej istotne jest réwniez stworzenie krajowych rejestréw pacjentdw z chorobami rzadkimi. ,Jest to absolutnie
niezbedne, bysmy mogli gromadzi¢ informacje dotyczace przebiegu choroby i ocenia¢ skuteczno$¢ nowych lekow” —
ttumaczyta.

Eksperci EUCERD chcg stworzy¢ centralny rejestr europejski, w ktdrym zbierane bytyby dane ze wszystkich krajow
cztonkowskich.
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