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Putapka rzadkich chorob

Te choroby zwane s3 w medycynie sierocymi — bo nikt nie chce sie nimi zajmowac.
Rzadkie, nietypowe, nieuleczalne, za to wymagajace potwornie drogich lekow.

MAGDALENA LUuKOw

0 zawsze brzmi wyjatkowo Zle:
oszczedzanie na sierotach.
Zwtaszcza ze taka sierota ma
zwykle dziecieca twarz, bo trzy
czwarte chorujacych na choroby rzad-
kie to dzieci. Jest wérdd nich Ludwiczek,
chory na zesp6l Huntera. Ostatnio, czyli
odkad w Polsce zaczeto refundowac lek
Elaprase, ma si¢ naprawde niezle: po po-

daniu leku chiopiec nagle zaczal chodzi¢, |

okazalo sie tez, ze moze sie uSmiechac,
cieszy¢, ztoécié. Ze moze juz wyrazaé
uczucia, dac znac, jak sie ma.

Elaprase choroby nie leczy, ale spowalnia
jej rozw6j. Mukopolisacharydoza typu II,
zwana zespolem Huntera, powoduje gro-
madzenie sie¢ w narzadach niszczacych
substancji, a w konsekwencji ich niewy-
dolnos¢ - no i émieré. Polepszenie funk-
cjonowania Ludwika kosztuje 900 tys. zt
rocznie. Mukopolisacharydozy to choroby

Az 2-3 min Polakéw tak choruje.

| ztychdrozszych. Sredni roczny koszt tera-
| pii wynosi 1,4 mln z}, ale trafi sie pacjent,

ktdrego leczono za 3,3 min zt rocznie. Tak
wiec przez lata Ministerstwo Zdrowia opie-
ralo sie przed decyzjg o refundowaniu.

— Pytania sq zasadne, bo koszt terapii
Jjednego pacjenta to wiecej niz utrzymanie
catego oddziatu onkologii i hematologii
w Centrum Zdrowia Dziecka, ktore pochia-
niato 3 min zt rocznie— moéwi dr Gabriela
Ofierska-Sujkowska, kierowniczka w dziale
rekomendacji Agencji Oceny Technologii
Medycznych, autorka monografii o , Finan-
sowaniu leczenia choréb rzadkich w Pol-
sce”. — Tyle tez mozna wydac na 32 im-
planty slimakowe u dzieci niedostyszqcych
czy na 70 stymulatorow gtebokich struktur
maézgu u 0s6b chorych na parkinsona albo
uratowac 40 noworodkow urodzonych
przed 30 tygodniem cigzy. W 2013 . koszt
leczenia oraz refundacji aptecznej w ra-
mach tzw. programéw lekowych wyniost
prawie 800 mln zt.
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Polska opinia spoleczna jest zwykle bar-
dziej za niz przeciw, by te drogie terapie
finansowa¢ - bo przeciez w chorobach
rzadkich zwykle chodzi o dzieci, ktorych
zdjecia trafiaja do gazet i do telewizji. Tak
byto wlasnie z Elaprase w chorobie Hun-
tera. Poprzednia minister zapowiedziata,
7e panstwo zacznie te terapie finansowac.
Pienigdze poszty. Po kilku sezonach kolej-
ny minister policzyl, Ze paristwa jednak
nie sta¢ na takie wydatki - a wkazdym ra-
zie bilans zyskow i naklad6w jest spotecz-
nie watpliwy - i po konsultacjach z Rada
Przejrzystosci, dziatajaca przy AOTM, wy-
dal decyzje o wstrzymaniu finansowania.

Jak thumaczy dr Gabriela Ofierska-Suj-
kowska z AOTM, zgodnie z ustawa re-
fundacyjng przy podejmowaniu decyzji
o objeciu finansowaniem nowej terapii
uwzglednia sie kilka kryteriéw, m.in. sku-
tecznosé i bezpieczenstwo, ale rowniez cos
takiego, jak wskaznik kosztu uzyskania do-

| datkowego wydtuzenia zycia (QALY), ktéry



nie powinien przekracza¢ trzykrotnosci
rocznego PKB na glowe, tj. ok. 111 tys. zL.
Z punktu widzenia ekonomii QALY jest
miernikiem najczesciej stosowanym. I jest
z nim troche jak z demokracjg: nie jest on
pozbawiony wad, ale wydaje si¢ najbar-
dziej sprawiedliwym i przejrzystym kry-
terium podziatu ograniczonych srodkéw.
Nikt nie wymyslit dotad nic lepszego.
Decyzja wiec zapadta, a rodzice dzieci
zaczeli kontrofensywe. Np. maty Ludwik
bez wsparcia leku przestatby chodzi¢, ko-
munikowa¢ sie. Minister zdrowia prébo-
wal jeszcze powotywac sig na argumenty,
ze przeciez jestesmy biednym krajem,
ze shuzba zdrowia jest niedofinansowana,

ze trzeba wybiera¢, komu poméc w pierw- |

szej kolejnosci, ale w koricu sig ugiat. Re-
fundacje Elaprase zachowano.

Tak oto dyskusja o chorobach rzad-
kich zacieta si¢ w tym samym punkcie
co zawsze — na pojedynczych przypad-
kach os6b, za ktérych drogie leki akurat
sie ptaci, gdy tymczasem kilka innych mi-
lionéw sierot - tych od choréb rzadkich
- musi radzi¢ sobie ze swoimi chorobami
bez wsparcia lub ze wsparciem na mini-
malnym poziomie. Taka sprawiedliwos¢.

Prosimy nie wyskakiwac

Z kompleksowej opieki medycznej ko-
rzysta w Polsce jedynie Sladowa cze$¢ cho-
rych na choroby rzadkie. Dzieci z rzadkimi
chorobami krazenia, jesli majg szczescie,
trafig do Centrum Chor6b Rzadkich
Uktadu Krazenia przy Szpitalu Specjali-
stycznym im. Jana Pawta II w Krakowie,
ale doroéli z r6znymi chorobami - jak
pani Jolanta - lecza sie raczej u doktora
Google. Zwykle z nedznym skutkiem. Pani
Jolanta do szpitala Choréb Phuc na Ploc-
kiej wWarszawie trafita z bardzo zaawan-
sowana sarkoidoza, poniewaz lekarka
rejonowa leczyla jg sterydami i radzita,
by pacjentka sama je sobie dawkowata
w zaleznosci od samopoczucia. Nie na-

kazata ograniczy¢ produktéw bogatych |

w wapn i witamine D3 oraz przebywania
na storicu, cho¢ powinna, ale nie miata
pojecia, Ze przyspiesza to nieodwracalne
zwapnienia w narzadach wewnetrznych.,

— To, co w tej chwili przechodzi wiek-
szo$¢ chorych, nazywane bywa odysejq
diagnostyczng—ttumaczy Maria Libura,
szefowa Instytutu Studiéw Interdyscy-
plinarnych nad Chorobami Rzadkimi
w uczelni Lazarskiego. - Chorzy po-
drézujg miedzy wieloma specjalistami,
a np. terminy do poradni genetycznych
siegajq wielu miesiecy. Czesto uptywajq

lata, nim ktos postawi poprawne rozpo- |

znanie, cho¢ bez odpowiednio wczesnej
diagnozy stan chorego pogarsza sig i po-
tem jest juz za pozno na interwencje.
Tacy nietypowi chorzy Srednio czekaja
w Polsce na diagnoze 10 lat, ale nierzad-
ko trwa to i 30 lat. Ci, co majg naprawde
duzo szczescia, kwalifikujg sie do specjal-

...

e

| Beata, chora na
1 ceroidolipofuscunoze

( Kuba, chory na
l mukopolisacharydoze typu IV
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nych programéw, finansowanych zwykle
przez koncerny farmaceutyczne. Czuja sie
wowczas, jakby zlapali Pana Boga za nogi
—cho¢ programy sa zwykle dorazne, rozpi-
sane na rok, dwa, pie¢, a potem laduje sie

| w punkcie wyjscia. Zresztg nawet z dzia-

lajgcego programu mozna po prostu wy-
pas¢. Co sze$¢ miesiecy chorzy przechodza
szczegotowe badania, ktore majg pokazac,
czy warto kontynuowac terapie. Maty Bar-
tek, ktorego roczne leczenie pochiania
1,2 min z, nie miat dobrych, rokujacych
poprawe wynikéw i wypadl. Po odsta-
wieniu leku przestat sie samodzielnie po-
ruszaé, zaczat cierpieé, bo brak enzymu
rozkladajacego cukry sprawia, ze cialo
puchnie i boli. Nie ma mozliwosci odwo-
lania sie od decyzji.

Ale nawet gdy panstwo zdecyduje si¢
finansowac leki na jakas rzadka chorobe,
a postepy sa — to jeszcze nic pewnego.
Gdy np. lokalne NFZ, obstugujace pigcio-
ro dzieci z zespolem Huntera i zespolem
Pompego, rozpisato konkurs dla szpita-
li, to zaden sie nie zglosil, no i leczenia
nie bylo. NFZ zalecit wigec zdesperowa-
nym matkom na wiasng reke poszukac
miejsc w szpitalach. Ale zaden nie chcial
wtowej$é, bo lekmoze i jest, ale niktim nie
zaplaci za procedure zwigzang z podaniem
lekéw — mowili dyrektorzy. Jedna z matek
zapytata w koncu, po ile te strzykawki
do podawania leku, to sfinansuje sama.
W szpitalu oburzyli sig wéwczas, by im tu
nie wyskakiwac z korupcja.

Prawie zawsze procedury urzedowe,
zwiazane z nietypowymi chorobami,
sa zmudne i drobiazgowe. Gdy w 2010 1.
chorzy z zespotem Gauchera zostali od-
cieci od dostaw lekéw w wyniku zanie-
czyszezenia linii technologicznej i chwilo-
wego wstrzymania produkcji, Zeby wrocic
do grona leczonych na koszt panstwa,
musieli ponownie ztozy¢ wnioski 0 wig-
czenie ich do programu, przejs¢ rézne
badania, zebra¢ odpowiednie papiery,
co wydluzylo czas oczekiwania na leki.

Czesta rzadkos¢

U nas, co skadinad zrozumiale, nie
szafuje przesadnie decyzjami o refi-
nansowaniu najdrozszych terapii. Pol-
ski chory moze dosta¢ nieodptatnie tylko
14 lekéw na choroby rzadkie, na okolo
200 stosowanych dzi§ w Europie.

O chorujacych Polakéw upomniata sig
juz w 2007 r. Unia Europejska i nakazala
nam stworzenie Narodowego Planu dla
Chor6b Rzadkich. Taki plan powstaje
od 2009 r., ale bardzo powoli, i widokow
na jego ukoriczenie brak. Obejmie klasyfi-
kacje i rejestr chor6b rzadkich, diagnosty-
ke, opieke zdrowotna - bo jak si¢ okazuje,
wiele choréb nie ma dzi§ nawet swoich ko-
dow rejestracyjnych ICD10, wiec dla syste-
mu opieki zdrowotnej s niewidzialne, nie
ma podstaw, by je leczy¢. Ma tez powstac
zintegrowany system wsparcia spotecz- p
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P> nego i edukacji. Ale to przysztos¢, za- | &

pewne bardzo daleka. Wiekszos¢ dzisiej-
szych chorych z pewnoscig jej nie dozyje.
Tymczasem wbrew pozorom, choroby
znazwy rzadkie wcale tak rzadkie nie sa.
W Polsce zyje znimi od 2 do 3 mln oséb.
Na calym §wiecie jest to okolo 350 mIn lu-
dzi, w Europie 20-30 mln, czyli 6-8 proc.
populacji. O chorobie rzadkiej mowi sie,
gdy trafia sig raz na 2 tys. porodéw, ul-
trarzadka choroba to jeden przypadek
na 50 tys. urodzen. ,Rzadka" jest wiec
i hemofilia, fenyloketonuna czy mukowi-

scydoza, ultrarzadki jest zespo{ Huntera, |
rybia tuska lub progeria, ktéra objawia sie |

przyspieszonym starzeniem. Niedobor li-
pazy lipoproteinowej wystepuje u jednej,
dwoch os6b na milion - to juz ultrarzad-
kos¢ wsrod najrzadszych przypadkéw;
jestw Polscei taka osoba. W mukowiscy- £
dozie przezywalnos¢ w ostatnim potwie- | §
czu wzrosta w Europie o 32 lata, znako- |
mite skutki przynosi leczenie hemofilii

- jesli sg na to pienigdze, dzieki 200 tys. z
rocznie mozna przedtuzy¢ Zycie pacjenta

0 17 lat. Za to w takich dolegliwosciach
jak choroba Huntera nie ma postep6w.

To co aczy choroby rzadkie to nieule-
czalnos¢. Nieuchronnie prowadzg one |
do pogorszenia stanu zdrowia, niepel-
nosprawnosci. Jedna trzecia chorych
umiera przed 5 rokiem Zycia, niespeina
polowa - nim skoniczy 15 lat. W 80 proc.
choroby rzadkie maja podloze gene-
tyczne, a mechanizmy ich pojawiania
sie i rozwoju sa bardzo skomplikowane.

Choroba Wilsona
(nieprawidtowy metabolizm miedzi)

Objawy: zaburzenia funkgji watro-
by oraz objawy uszkodzenia uktadu
pozapiramidowego i mézdzku.
Atakuje: mozg, nerki, watrobe,
gatke oczna.

Sredni roczny koszt leczenia:
D-penicylaming - 1500 zt.

Hemofilia
(nieprawidtowa krzepliwosé krwi)

Objawy: liczne samoistne krwawienia
do duzych stawow, krwotoki
srddczaszkowe, uposledzenia
aktywnosci wewnatrzpochodnego
szlaku krzepniecia.

Sredni roczny koszt leczenia: liofi-
lizowanymi koncentratami - 80 tys. z}
leczenie i 180 tys. zt profilaktyka,

Choroba Fabry’ego
(niedobor alfa-galaktozydazy A)

Objawy: niewydolnos¢ nerek, bol
koriczyn i glowy, zmiany skérne,

N
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Ania, chora na mannozydoze

przerost lewej komory serca, zaburzenia
rytmu i niewydolnos¢ serca.

Atakuje: komarki srédbionka

naczyn, miesien sercowy.

Sredni roczny koszt leczenia:
Agalzydaza - 600 tys. zt.

Mukopolisacharydoza typul
(niedobdr alfa-L-iduronidazy)

Objawy: wady szkieletowe, powie-
kszenie narzadow miazszowych,
uszkodzenie serca i ptuc, w typie Hurler
—opoznienie umystowe.

Atakuje: komérki tkanki tacznej,
ukfadu siateczkowo-srodblonkowego,
w typie Hurler réwniez neurony.
Sredni roczny koszt leczenia:
Laronidaza - 677 tys. zt.

Choroba Gauchera
(niedobodr kwasnej beta-glukozy-
dazy)

Objawy: powiekszenie watroby i sle-
dziony, objawy kostne, pancytopenia.
Atakuje: uktad siateczkowo-srodbton-
kowy.
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Ale jakie wspolne cele moga mie¢ tacy
chorzy? Co wspélnego ma kto§ z zespo-
lem Huntera, objawiajgcym sie powol-
nym niszczeniem organéw, z chorujacym
nazesp6t Pradera-Williego? W tym drugim
przypadku chorzy nie maja sygnalizacji sy-
toscii mogg dostownie zajes¢ sie na Smier¢.
Potrafig jes¢ tak diugo, az peknie im §ciana
zotadka, nie gardzac przy tym produktami
niejadalnymi. System ochrony zdrowia,
nastawiony na choroby powszechne, nie
ma dobrych procedur wykrywania takich
przypadlosci i ich leczenia.

W dodatku kazdy przypadek nalezato-
by bra¢ pod lupe oddzielnie-bo pacjent
nieréowny pacjentowi, przebieg w tej
samej chorobie moze by¢ rézny. Lista
wszystkich oficjalnie istniejacych choréb
rzadkich obejmuje 6-8 tys. mozliwych
przypadkow, ale tez co dzieri odkrywa

§ | sie nasSwiecie 5 kolejnych, ba dzieki po-

stepowi nauki i corazlepszej diagnosty-
ce caly czas identyfikowane sa nowe albo
tez okazuje sie, Ze to, co traktowaliSmy
jako jedna chorobe, jest w istocie kilko-
ma ré6znymi jednostkami klinicznymi.
Tak wiec ponad 2 min takich obywateli
zostawiamy z niewielkg pomocg lub bez
niej. Czasem troche szczesliwszych, jesli
refundacje wyszarpig, a potem zdruzgota-
nych, gdy panstwo zabierze to, co w przy-
plywie hojnosci dato. - W przypadku
niektorych pacjentow gorsze w wymiarze

\ fizycznym i psychicznym od nieleczenia
| jest tylko jego cofniecie — thumaczy Teresa

Matulka, prezeska istniejacego juz nie-

Przyktadowe choroby rzadkie i koszt ich leczenia - od najtariszych do najdrozszych

Sredni roczny koszt leczenia:
Imigluceraza — 690 tys. zt.

Choroba Pompego
(niedobor alfa-glukozydazy)

Objawy: u niemowlat - uszkodzenie
serca, ostabienie sity miesni
szkieletowych, pézniej - ostabienie sity
migsni szkieletowych.

Atakuje: u niemowlat - miesier
sercowy, pozniej — komorki miesni
szkieletowych,

Sredni roczny koszt leczenia:
Alglukoidozg alfa - 824 tys. zt.

Mukopolisacharydoza typu

(niedobér sulfatazy iduronianu)

Objawy: wady szkieletowe, powieksze-
nie narzaddw migzszowych, uszkodzenie
serca, niedobdr wzrostu, w typie ciezkim
rowniez uposledzenie umystowe.
Atakuje: komérki tkanki facznej,

uktadu siateczkowo-$rodbtonkowego,
w typie ciezkim rowniez neurony.
Sredni roczny koszt leczenia:
Idursulfaza - 1,45 min zt.



drian, dotkniety choroba
Hallervordena-Spatza
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Michat, cierpiacy na
wrodzona tamliwosé kosci

mal od 25 lat Stowarzyszenia MPS i Cho-
rob Rzadkich. - Juz lepiej, gdyby pacjent
nie dostat leku w ogole. Gdy po 2-3 latach
organizm przyzwyczai sie do niego, nagle
odstawienie ma fatalne skutki. Trzeba
te dzieci zobaczy¢ na oczy, Zeby zrozumiec,
Jakie jest ich cierpienie.

Powszechne liczenie

Swiatowy trend jest dzi$ taki, zeby le-
czy¢, ale jednak bezwzglednie liczyc, sto-
sujgc — w teorii obecne i w Polsce — wspo-
mniane kryterium kosztu uzyskania
dodatkowego wydluzenia zycia (QALY).
Inaczej te wydatki beda rosng¢ w nie-
skonczonosé, weiaz polepsza sie diagno-
styka, rozpoznaje sie coraz wiecej choréb,
powstaja coraz nowoczesniejsze terapie,
ktorych koszt wykracza juz poza naj$miel-
sze wyobrazenia. Jak w przypadku Glybery,
rewelacyjnie skutecznej terapii genowej,
wypuszczonej na rynek w 2012 r., ktérej
stosowanie kosztuje 1,6 min dol. rocznie.
Nie ma najmniejszych szans, by wzrost na-
ktad6w choc¢by dogonit i zréwnowazyt liste
potrzeb, ktora wydhuza sie blyskawicznie,
i rosnace koszty lekow. — Zaden kraj nie jest
w stanie refundowac wszystkich terapii i le-
kéw, ktdre pojawiq sie na rynku - thumaczy
dr Gabriela Ofierska-Sujkowska z AOTM.
Ktos$ przeciez musi za to zaplaci¢ z podat-
kow i skladek. Jesli jedna grupa dostanie
naprawde duze pienigdze, zabraknie dla
tych z wienic6wka czy cukrzyca.

W ogélnoswiatowej medycynie naj-
czesciej obcina sie srodki na choroby
nowotworowe, AIDS, stany terminalne.
Narodowa Rada Etyki przy portugalskim
ministerstwie zdrowia zarekomendowala
niedawno ograniczenie kosztow farmako-
terapii, w tym ograniczenie dostepu do dro-
gich lekow stosowanych w chorobach no-
wotworowych, reumatoidalnym zapaleniu
stawow oraz HIV/AIDS. Dokument powstat
nazlecenie resortu zdrowia w zwigzku z ro-
sngcymi kosztami w leczeniu tych chordéb.
Inaczej niz w Polsce w innych paristwach
europejskich jest spore przyzwolenie spo-
teczne na rezygnacje z leczenia niekto-
rych choréb. Badania przeprowadzone
w Norwegii na grupie 1,5 tys. 0s6b miedzy
40 a 57 rokiem zycia wykazaty, ze Norwe-
gowie sceptycznie zapatrujg sie na publicz-
ne finansowanie leczenia choréb rzadkich,
adresujac ten problem do fundacji i orga-
nizacji charytatywnych.

W Polsce jest przeciwnie: parnistwo co$
tam rzuci, co$ spektakularnie dotozy,
a potem sprébuje chytkiem sie wycofac,
zabierajac to, co wezesniej dato. Kryteria
sg niejasne i stosowane niekonsekwent-
nie. Czesto o wiaczeniu jakiej$ choroby
do specjalnego programu leczenia decy-
duja programy telewizyjne. To ciezka cho-
roba polskiej polityki, takze zdrowotne;j.

Magoatena Lukow
Zdjecia pacjentow udostepnione przez Stowarzyszenie MPS
i Choroby Rzadkie, ktare apeluje dfa nich o pomoc.
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