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1. Informacja na temat rzadkich choréb spichrzeniowych (choroba Fabryego, cho-
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(Poczqtek posiedzenia o godzinie 11 minut 13)

(Posiedzeniu przewodniczy przewodniczqcy Waldemar
Kraska)

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Witam panstwa bardzo serdecznie na siedemdziesigtym
trzecim posiedzeniu Komisji Zdrowia.

Witam bardzo serdecznie pana ministra Zbigniewa
Krola razem ze wspolpracownikami. Witam pana Jarostawa
Stawka, prezesa... Nie potrafi¢ odczytaé, bo niestety nie-
wyraznie jest napisane...

(Prezes Zarzqdu Gtownego Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego Jarostaw Stawek: Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego.)

0, cieszg si¢ bardzo.

Witam panig Agate Wolnicka i pana Pawtla Ignatowicza
z Narodowego Funduszu Zdrowia. I znowu bardzo nieczy-
telny podpis. ..

Panie Ministrze, prosz¢ o przedstawienie sytuacji w za-
kresie rzadkich choréb spichrzeniowych.

Podsekretarz Stanu
w Ministerstwie Zdrowia
Zbigniew Krol:

Panie Przewodniczacy! Panowie Senatorowie! Szanowni
Panstwo!

Na temat choréb rzadkich debata w Polsce trwa od
wielu lat. To s3 jedne z tych chordb, w przypadku ktorych
oczekiwanie na wszelkie innowacyjne terapie... Mozna
powiedzie¢, ze ta sprawa zatacza historyczne kregi. Jesli
chodzi o wybrane przez panstwa choroby spichrzeniowe —
chorobe Fabry’ego, chorobe Gauchera, chorob¢ Pompego
— 1 aktualne mozliwosci ich leczenia, to poprosze za chwil-
ke o wypowiedz pana dyrektora Departamentu Polityki
Lekowej i Farmacji, ktory opowie na temat programow
lekowych i samej refundacji.

Ja chciatbym tytutem wprowadzenia odnies¢ si¢ do
szerszego zagadnienia, a mianowicie pewnego rodzaju
strategii dla chorob rzadkich. Ona w tej chwili jest na kon-
cowym etapie opracowywania w Ministerstwie Zdrowia
— powinni$my jeszcze w wakacje rozpocza¢ konsultacje
jej zapisow. Dodatkowym elementem, ktory jest na nieco
bardziej zaawansowanym etapie, jest europejska sie¢ szpi-
tali referencyjnych. Z ogdlnej puli 26 takich sieci szpitali
referencyjnych w skali Europy, zajmujacych si¢ wiasnie
wyjatkowo rzadkimi chorobami, Polska przystapita do 22,

natomiast pozostate 4... Bedziemy dziatali tak, zeby w tym
roku réwniez tam zafunkcjonowac. Dotyczy to oczywi-
$cie roznych chorob, nie tylko tych tutaj wskazanych czy
przede wszystkim nie tych — nie ukierunkowali$my si¢
na te choroby. Niemniej jednak uwazam, ze przyjgcie tej
strategii, jak i cista wspotpraca z osrodkami europejskimi
w prowadzeniu pacjentdw, leczeniu i weryfikowaniu tych
chorob na pewno przyniosg korzy$¢ w postaci lepszej opie-
ki, wezesniejszej diagnostyki i prawdopodobnie terapii,
ktére wykazuja swoja skuteczno$é.

I stowo tytutem wprowadzenia do tematyki samej tera-
pii. Leki stosowane w tych chorobach przechodza te same
procedury... muszg by¢ szczegolnie analizowane, jesli cho-
dzi o procedury bezpieczenstwa klinicznego, ale rowniez
wplywu na budzet ptatnika. My musimy, odpowiadajac
na wnioski refundacyjne firm, ktore skladajg takie wnio-
ski w przypadku okreslonych terapii, bardzo wnikliwie
analizowa¢ nie tylko cze$¢ kliniczna, ktéra jest podsta-
w3 rejestrowania np. przez Europejska Agencje Lekow,
ale rowniez mozliwos$ci finansowe, ktére w systemie sg.
Leczenie chorob ultrarzadkich innowacyjnymi czastkami
kosztuje wielokrotnie wigcej niz przecigtne terapie w cho-
robach powszechnie wystepujacych. I to jest ten obszar,
ktérym si¢ zajmujemy.

A jesli chodzi o konkretne programy lekowe, ktore w tej
chwili sg finansowane, oraz metody terapeutyczne, to po-
prosze pana dyrektora Szmulskiego z departamentu polityki
lekowej, jezeli pan przewodniczacy pozwoli, zeby tytutem
wprowadzenia — jak rozumiem, bedzie prezentacja na ten
temat — przedstawit. ..

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Prosze, Panie Dyrektorze.

Pelnigcy Obowiazki Dyrektor
Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji
w Ministerstwie Zdrowia

Lukasz Szmulski:

Dzigkuje serdecznie, Panie Przewodniczacy.

Szanowni Panstwo Senatorowie! Szanowni Panstwo
Zgromadzeni podczas obrad tej komisji!

W uzupehieniu stow pana ministra dodam, iz jezeli
chodzi o farmakoterapi¢, stosowanie produktow leczni-
czych w farmakoterapii tych 3 chordb, to duza czegs¢ ini-
cjatywy lezy po stronie podmiotu odpowiedzialnego, czyli
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tego podmiotu, ktory jest wlascicielem badz importerem
leku, bo to na wniosek tego podmiotu rozpoczyna si¢ proces
refundacyjny. Jest to oczywiscie proces skomplikowany,
ktéry wymaga koordynacji z wieloma podmiotami, takimi
jak cho¢by agencja oceny technologii i taryfikacji, czy tez
oceny HTA w tym kontekscie. Jeszcze pozniej sa negocja-
cje z komisjg ekonomiczng, a na koniec rozstrzygniecie
ministra co do objgcia refundacja danego leku we wnio-
skowanym przez podmiot wskazaniu.

Jezeli chodzi o te 3 konkretne choroby, ktore sa przed-
miotem dzisiejszych rozwazan, to chcialbym powiedziec,
ze w chorobie Fabry’ego na dzien dzisiejszy stosujemy
glownie leczenie objawowe z uwagi na to, ze na t¢ chwile
zaden z produktéw leczniczych nie jest jeszcze refundo-
wany. Co prawda zostat ztozony ostatnio wniosek przez
podmiot odpowiedzialny dla leku o nazwie Replagal, ktory
jest w tym momencie na etapie uzgodnien programu leko-
wego. Prawdopodobnie ten program bedzie nosit nazwe
»Leczenie choroby Fabry’ego”, ale to jest proces, tak jak
mowitem na wstepie, ktory trwa, wymaga wielu uzgodnien
i konsultacji z r6znymi podmiotami. Na dzien dzisiejszy ten
proces jeszcze nie jest zakonczony, wige trudno wskazac,
jakim wynikiem zakonczy si¢ to postgpowanie.

Jezeli chodzi o leczenie choroby Pompego, to w tym
momencie jest juz program ,,Leczenie choroby Pompego”
o kodzie ICD-10 E 74.0, w ramach ktorego jest refundo-
wane podawanie alglukozydazy alfa —lek Myozyme. A je-
zeli chodzi o chorobg Gauchera, to dostgpny jest program
lekowy ,,Leczenie choroby Gauchera” o kodzie ICD-10
E 75.2, w ramach ktorego podawana jest imigluceraza —
lek Cerezyme. Na t¢ chwilg, jezeli chodzi o te choroby,
mamy tylko te 2 leki. Tak jak wspomniatem, w przypadku
choroby Fabry’ego jeszcze zadnego programu nie ma. Jest
jeden wniosek ztozony, jest on w fazie konsultacji, w tym
momencie jest procedowany. Mamy nadzieje, ze ten proces
dosy¢ szybko si¢ zakonczy i bedziemy mieli w zakresie
leczenia tej choroby program lekowy i lek refundowany.
Jezeli chodzi o refundacje lekow, to tyle. Dzigkuje.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje bardzo.
Pan minister co$ chciatby dodac¢?

Podsekretarz Stanu
w Ministerstwie Zdrowia
Zbigniew Krol:

Tytulem uzupetnienia tej czgsci refundacyjnej, pro-
gramow lekowych... Jesli chodzi o chorobe Pompego, to
w ubieglym roku 42 pacjentéw byto objetych programem
lekowym. Ta populacja jest mniej wigcej taka sama jak
w poprzednim roku. Wzrost naktadéw nastgpit o 3, 4 milio-
ny zt. 36 milionéw zt w zesztym roku byto i w tej chwili jest
to, ze tak powiem, kontynuowane. W programie lekowym
dotyczacym choroby Pompego jest 12 pacjentdw. Tutaj
tez jest wzrost — z 3,9 miliona zt w 2016 r. do 4,7 miliona
w roku 2017. W tym roku bedzie to kontynuowane i praw-
dopodobnie réwniez ulegnie wzrostowi.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje, Panie Ministrze.

Teraz bym prosit o wypowiedz drugg strong. Jak pan-
stwo widzicie opieke panstwa nad chorymi z rzadkimi
chorobami spichrzeniowymi w Polsce? Wiem, ze macie
panstwo prezentacje.

Kto z panstwa chcialtby teraz zabra¢ gtos?

Prosze si¢ przedstawic...

(Wypowiedz poza mikrofonem)

Ale ja bym prosil, zeby do mikrofonu, bo jest transmi-
sja... Prosze¢ usias¢ tam, gdzie jest mikrofon.

Prezes Zarzadu Glownego
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego
Jarostaw Slawek:

Jarostaw Stawek, jestem neurologiem, prezesem
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego, pracuje w Gdan-
skim Uniwersytecie Medycznym.

Zaczng od choroby Pompego, poniewaz lek stosowany
w tej chorobie jest refundowany. Od 2006 r. jest zarejestro-
wany preparat, ktory byt wspomniany, zawierajacy algluko-
zydazg. To jest choroba, ktora si¢ poddaje leczeniu. A Ze si¢
poddaje, to mamy na to dowody w postaci pacjentow. Jest
to autosomalna recesywna, rzadka — spehnia to kryterium —
choroba spichrzeniowa. To zaburzenia spichrzenia glikoge-
nu, ktory si¢ gromadzi w migsniach, sercu, watrobie, takze
w moézgu, i daje objawy, ktore sa bardzo niespecyficzne. Stad
liczba chorych, ktérych mamy w Polsce, jest, jak szacujemy,
dziesigciokrotnie nizsza niz liczba chorych, ktorzy rzeczy-
wiscie chorujg na te chorobe, a by¢ moze jeszcze nizsza.

Jak panstwo widzicie, objawy sa bardzo niespecyficzne,
czesto zwigzane z zaburzeniami funkcji migsni oddecho-
wych. Sg to poranne béle glowy, zawroty glowy, a przede
wszystkim nietolerancja wysitku, skolioza, postgpujace
ostabienie mig$ni, zwlaszcza osiowych i konczyn dolnych.
Badania laboratoryjne nie za bardzo nam w diagnostyce po-
magajg. Jedynym badaniem, z takich prostych do zrobienia,
jest oznaczenie poziomu — wzrostu — kinazy kreatynowe;j.
Mozna szybko, bez badania genetycznego, skriningowac
to w tej chwili, bez kosztow, poprzez tzw. badanie suchej
kropli krwi.

Ta choroba ma 3 postaci — dziecigca, mtodziencza i do-
rostych — w zaleznosci od aktywnos$ci enzymu. Najcigzej
przebiega u dzieci, nieco lepiej u mlodziezy, a najlepiej
u dorostych, w przypadku ktorych aktywno$¢ enzymu jest
ponizej 40%. No ale jednoczesnie najtrudniej jg wtedy
rozpoznac, bo objawy pojawiajg si¢ p6zno.

Jest rzadka: 1 na 40 tysigcy urodzen. Na podstawie
danych epidemiologicznych z réznych krajéw mozna po-
wiedzie¢, ekstrapolujac te dane, ze mamy w Polsce od mi-
nimum 126 do ponad 2 tysiecy chorych. Mozliwe skuteczne
leczenie otrzymuje ok. 50 chorych. Ono jest refundowane
w Polsce, ale opoznienie rozpoznania z powodu tych ob-
jawow, o ktorych wspomniatem, prowadzi do fatalnych
skutkéw — wielu chorych nie doczekuje momentu leczenia.
To trwa od 9 do 13 lat. Powody sa bardzo ro6zne, przede
wszystkim trudnos¢ klinicznego rozpoznania, tak jak we
wszystkich rzadkich chorobach.
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Sa rézne sposoby... Rozne kraje zastanawiaja si¢, jak
te wykrywalno$¢ poprawi¢. Czy testowac genetycznie
wszystkie dzieci, czy pobiera¢ krew na badanie kinazy
kreatynowej? To jeszcze nie jest do konca jasne.

To, co chcialbym pokaza¢ na koncu, to 2 przyktady pa-
cjentow, ktorych znam od prawie 5 lat. Oni trafili do nas jako
dorosli ludzie, 33-letnia kobieta i m¢zczyzna. Od dziecin-
stwa mniej sprawni fizycznie. Rozpoznano u nich miopatig,
ale nie postawiono rozpoznania. Objawy byly typowe, takie
jak w przypadku wielu miopatii. Zdiagnozowali$my ich na
postawie testu suchej kropli krwi, a p6zniej to zostato po-
twierdzone badaniem genetycznym. Clou jest tutaj. Prosze
zobaczy¢, jak bardzo szybko poprawiaja si¢ parametry
wydolnosciowe u tych chorych. A to jest tylko 16 miesigcy.
W tej chwili mamy dane z 5 lat. Juz po 10 miesigcach lecze-
nia poprawily si¢ dane ze spirometrii, poprawily si¢ dane
z testu 3-minutowego marszu, 6-minutowego marszu i sita
mig$niowa praktycznie w kazdej grupie mig¢§niowej u obu
pacjentow. A zatem to leczenie jest skuteczne dlugofalowo.
Obecnie leczymy ok. 4 lata. W innym polskim osrodku,
w Instytucie Psychiatrii i Neurologii w Warszawie, leczy
si¢ 6 lat. Ostatnio powstata publikacja dotyczaca wilasnie
tej grupy chorych leczonych w instytucie. 6-letni stabilny
przebieg choroby. Jest to leczenie bezpieczne takze dla
kobiet cigzarnych i ptodu. Jedna z naszych podopiecznych
urodzita zdrowe dziecko. Mysle, Ze to jest dobry przyktad,
ktory pokazuje, jak leczenie moze rzeczywiscie zmieni¢
los pacjentow. Chorzy, ktorzy juz sa w stanie cigzkim, nie
kwalifikuja si¢ do tego programu, tak ze ta wczesna dia-
gnostyka jest niezwykle istotna. Dzigkuje¢ bardzo.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje, Panie Profesorze.

Strona spoteczna, pokazujac, ze co$ ze strony mini-
sterstwa jest niedopatrzone... Ale w tej chwili uwazacie
panstwo, ze obecna refundacja tych lekoéw jest wystarcza-
jaca do tego, zeby...

Prezes Zarzadu Glownego
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego
Jarostaw Slawek:

To znaczy pokrywa nasze potrzeby, tylko ze naszym
zdaniem pacjentow, ktorzy mogliby z tego skorzysta¢, na
pewno jest w Polsce wigcej. Oni s3 po prostu niezdiagnozo-
wani. No, sama refundacja leku oczywiscie nie rozwiazuje
wszystkich problemow tych chorych. A to jest problem
dostgpu do respiratoroterapii, do domowej rehabilitacji,
problem $wiadomosci innych lekarzy o istnieniu takiej
choroby czy np. problem znieczulenia. Bardzo bolesnie
odczul go na sobie pan Przemek, ktory siedzi naprzeciwko
mnie — znieczulono go tak, ze nie mogt si¢ pdzniej wybu-
dzi¢, dojs¢ do poprzedniego stanu. Mysle, ze tych proble-
mow jest duzo i dlatego o chorobach rzadkich musimy
mowi¢, szczegdlnie w kontekscie tego, ze dostgpne sa leki.
Wiadomo, Ze zainteresowanie chorobami, ktorych si¢ nie
da leczy¢, jest i ze strony spotecznej, i ze strony ptatnika
pewnie mniejsze niz w przypadku tych chorob, ktore si¢
leczy¢ daja. Nasza edukacyjna dzialalnos¢ zmierza takze

ku temu, zeby nauczy¢ lekarzy rozpoznawac przynajmniej
te choroby, ktorych leczenie jest mozliwe, mimo ze moga
si¢ z nimi nie spotka¢ przez cate swoje zycie.

(Przewodniczqcy Waldemar Kraska: W tej chwili, jak
widziatem na slajdzie, 50 0sob jest leczone. Tak?)

Okoto, tak.

(Przewodniczgcy Waldemar Kraska: Ok. 50 0sob.)

Nie mam doktadnych danych.

(Gtos z sali: Ale chorych jest chyba wigcej...)

Chorych, tak jak szacowali§my, jest w Polsce 6, 7 razy
wigcej. Wlosi robili takie badanie kilka lat temu. Oni zrobili
badanie wieloosrodkowe i w ciagu 1 roku znaleziono 20 do-
datkowych niezdiagnozowanych chorych. W sposob bardzo
systemowy podeszli do tej diagnostyki. No, jak na Wiochy
to jest mata liczba. Myslg, ze inne sposoby diagnostyki
i skriningu trzeba wdraza¢. Ja wiem, ze wigcej chorych to
jest wicksze obcigzenie dla budzetu panstwa, bo, tak jak
pan minister przedstawial, koszty tego sa ogromne. No ale
z drugiej strony liczba chorych i skutecznos¢ tej terapii, jak
mysle, usprawiedliwiaja takie egalitarne podejscie.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje¢, Panie Profesorze.

Czy ktos z panstwa chcialby o tych innych chorobach
co$ powiedzie¢, czy strona spoleczna juz nie ma...

(Senator Andrzej Wojtyla: Ja chcialbym zapytac...)

Ale to momencik, Panie Senatorze.

Czy kto$ jeszcze? Pan by chcial, tak?

Proszg¢ bardzo. I proszg si¢ przedstawic.

Panie Profesorze, prosz¢ wylaczyé swoj mikrofon.

Pan Przemyslaw Burmer:

Dzien dobry panstwu.

Panie Przewodniczacy! Czcigodna Komisjo! Szanowni
Panstwo!

Na wstepie chciatbym podzigkowa¢ panu przewodni-
czacemu za mozliwo$¢ wypowiedzi przed panstwem w tak
waznych dla nas, dla pacjentéw z chorobg Pompego, spra-
wach. Nazywam si¢ Przemystaw Burmer. Tak jak profe-
sor wspomniat, zdiagnozowano u mnie chorob¢ Pompego,
a byto to ok. 6 lat temu. Wezesniej to byto objawowo ba-
dane i diagnoza byla bledna od 1990 r. bodaj. Od 5 lat
jestem objety programem lekowym i dostaj¢ enzym, o kto-
rym profesor wspomniat. Tak wigc jestem leczony. Dzigki
tej terapii lekowej my pacjenci z choroba Pompego mo-
zemy zy¢, funkcjonowaé. Mamy rodziny, mamy dzieci
i funkcjonujemy w miar¢ swoich mozliwosci fizycznych.
Oczywiscie podzigkowania dla pana profesora, ktory si¢
nami zajmuje. Problemy przy terapii... Wszyscy pacjenci
z chorobg Pompego w Polsce sg ze soba w statym kontakcie
—wymieniamy si¢ do§wiadczeniami, omawiamy problemy,
chociazby te wystepujace podczas korzystania z tej terapii.
Bo jest kilka probleméw, ktore... Mozna by wspolnie si¢
nad tym pochyli¢ i sproébowac wyjasni¢ problem dotycza-
cy wdrazania pacjentow do programu respiratoroterapii
domowe;j. Jest tez problem z dostgpnoscia rehabilitacji
dla pacjentow z choroba Pompego. Tego dostgpu nie ma,
a w naszym przypadku jest to bardzo... No, kazdy niepetno-
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sprawny tego potrzebuje, ale w przypadku choréb migsnio-
wych stata, regularna rehabilitacja to jest podstawa, ktora
zapewnia sukces w dalszej terapii. Tak ze w tej kwestii. ..

Jest tez problem — mam nadziej¢, ze bedzie mozliwos¢,
zeby to omowic; profesor o tym wspomniat — dotyczacy
ciazy u kobiet z choroba Pompego. Moja siostra jako pierw-
sza w Polsce i trzecia na $wiecie przeszla ciaz¢ z jedno-
czesng terapig enzymatyczng z petnym sukcesem. Zespot
profesora zbierat dokumentacj¢, monitorowal, jak ta cigza
przebiegata. W tej chwili jej syn ma 4 lata, jest zdrowy i roz-
wija si¢ wspaniale. Tak Zze nie ma przeciwwskazan, by...
Refundacja terapii enzymatycznej w przypadku ciazy jest
na dzien dzisiejszy niedostgpna. Tutaj trzeba indywidualnie
wystgpowac do producenta o dawke leku charytatywnie, tak
by kobieta mogta t¢ cigzg przejsc. Tak ze to tak w skrocie.
Dzigki terapii jestesmy w stanie zy¢, funkcjonowac, cieszy¢
si¢ reszta zdrowia. Dzigkuje bardzo.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje¢ bardzo.

Teraz moze by$my przeszli do pytan ze strony panstwa
senatoréw do pana ministra, do pana profesora. Jak widze,
pan profesor jest...

Pan senator Wojtyta miat takie pytanie.

Senator Andrzej Wojtyla:

Ja chcialbym zapytaé, Panie Profesorze, jak to wykry-
waja w innych krajach i czy sg jakie$ populacje, w ktorych
tych przypadkow jest wigcej. Bo w przypadku niektorych
choréb genetycznych sg gdzie$ na $wiecie takie populacje,
ktére bardziej wsobnie si¢ krzyzuja i tam to nasilenie czy
czestos¢ wystepowania takich chorob jest wyzsza. Czy
majg panstwo wiedzg, jakie sa do§wiadczenia na $wiecie
w zakresie wykrywania tych chordb? Pan profesor mowit
0 op6znieniu w rozpoznaniu. Jaki jest §redni wiek przezycia
pacjentdéw, u ktérych wykryto t¢ chorobe?

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Proszg, Panie Profesorze.

Prezes Zarzadu Glownego
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego
Jarostaw Slawek:

Jesli popatrzymy na ten slajd, to zauwazymy, ze dane
epidemiologiczng s3, ze tak powiem, w duzym rozrzucie:
1 do 14 tysiecy, do 300 tysiecy populacji, 1 na 40 tysiecy
urodzen... W przypadku choréb rzadkich epidemiologia
jest bardzo trudna do okres$lenia, poniewaz zalezy od pozio-
mu wykrywalnosci chordb w réznych krajach, od sprawno-
$ci systemow. W Polsce mamy tak naprawde jedng poradni¢
chordb migsni — w Warszawie w szpitalu przy ul. Banacha
— ktora jest kompletnie w tym zakresie niewydolna. Ona
powinna by¢ takim o$rodkiem referencyjnym, ale ta jedna
poradnia nie wystarczy. Jak powiedzialem, w przypadku
takiego kraju jak Wtochy takich poradni choréb nerwowo-
-mig$niowych jest blisko 20 i one oferujg specjalistyczng
diagnostyke w przypadku wszystkich tych chorob.

Wykrywalno$¢ tej choroby to jest trudny problem.
Chcemy bardziej si¢ skupi¢ na pacjentach i probujemy
dotrze¢ do nich poprzez media spotecznos$ciowe, poprzez
fundacje, poprzez Facebook i inne media, tak Zeby pacjenci
sami, na podstawie swoich wlasnych objawow, wymieniw-
szy doswiadczenia, skierowali si¢ do odpowiedniego miej-
sca, w ktorym zostanie im udzielona porada diagnostyczna.
No, liczymy si¢ z tym, ze to moze spowodowac, ze wigcej
chorych moze do nas trafi¢. To dotyczy takze dzieci. Posta¢
dziecigca choroby to jest postaé, ktora stanie si¢ postacia
dorostych, o ile ci chorzy dozyja tego wieku.

Bez leczenia ta choroba si¢ konczy fatalnie, konczy
si¢ respiratoroterapia. No, mozna bardzo dlugo prowadzié¢
respiratoroterapig, ale to, do czego zmierzamy, to nie tylko
wydluzenie zycia, ale przede wszystkim poprawa jakosci
tego zycia. Pan Przemek normalnie Zyje, prowadzi firme,
ma rodzin¢, moze wyjezdza¢. No, moze nie biega, ale moze
zy¢ zupetnie normalnie. Ma w tej chwili 41 lat... Chyba nie
zdradzam tutaj zadnych tajemnic. Myslg, ze to pokazuje...
Takie przyktady najlepiej pokazuja, ze po prostu warto tych
chorych leczy¢. Patrzac na inne schorzenia, w przypadku
ktorych nie ma refundacji... Oczywiscie poziom dowo-
dow medycznych dotyczacy skutecznosci lekow jest rozny
w réznych chorobach. Ale to jest taka grupa chorob, do kto-
rych si¢ podchodzi w innych krajach w sposob specyficzny.
FDA w Stanach Zjednoczonych bardzo czgsto rejestruje
leki juz po drugiej fazie badan klinicznych, szczegdlnie
w przypadku takich choréb, gdzie chorzy nie moga dhugo
czeka¢. Tam ta $ciezka skrocona jest coraz czgséciej stoso-
wana. Nie mowi¢ tu o refundacji, ale o rejestracji. To jest
troszke inny problem. Niemniej jednak jest to poczatek
mozliwej $ciezki refundacyjne;.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Pan senator chciatby dopytac?

Senator Andrzej Wojtyla:

Ja tylko chciatbym powiedzie¢, ze myslg, iz wczesne
rozpoznanie raczej zalezy od lekarza rodzinnego i pediatry.
Ja jestem pediatra... Przegladalem testy specjalizacyjne za-
rowno z medycyny rodzinnej, jak i z pediatrii. Tam niewiele
jest pytan o choroby spichrzeniowe, a o chorob¢ Pompego
zadnego pytania nie ma. Ja mysle, ze jezeli lekarze... Ja
jako pediatra mialem szczg¢$cie rozpoznac taka chorobe —
prawie 17 lat miato to dziecko —no ale pediatrzy... Lekarze
rodzinni niewiele wiedza na temat tej choroby.

(Prezes Zarzqdu Gitownego Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego Jarostaw Stawek: To prawda.)

I nawet gdyby bylo 10 poradni migsniowo-nerwo-
wych... Jak nie wpadnie na to ten konkretny lekarz, ktory
si¢ opiekuje dzieckiem i robi bilanse zdrowia, to my tego
nie wykryjemy, Panie Profesorze.

Prezes Zarzadu Glownego
Polskiego Towarzystwa Neurologicznego
Jarostaw Slawek:

No tak, ale choréb rzadkich jest mnostwo. Jak pan-
stwo... Tu mamy przyktady tylko trzech. Jak policzymy
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wszystkich chorych z chorobami rzadkimi, to si¢ okaze, ze
jest ich 4 albo nawet 5 razy tyle, co z choroba Alzheimera
— to bedzie ten poziom, jak policzymy tych wszystkich
chorych. Lekarz, ktory nie ma stycznos$ci z takimi chory-
mi, najczesciej nie mysli... Jesli widzi jakies objawy, to
chce odestac i odsyta — taka jest praktyka codzienna — do
poradni wyzszego rzedu czy wyzszej referencyjnosci. To
mogtoby zmieni¢... W poradni na Banacha czeka si¢ w tej
chwili kilka lat na wizyte, ktora dopiero moze rozpoczaé
proces diagnostyczny. No, niestety taka jest rzeczywisto$¢.
Oczywiscie robimy, ile si¢ da, zeby wyksztalci¢ lekarzy,
tak by ci umieli rozpoznawac¢ chociazby te rzadkie choro-
by, ktore poddaja si¢ leczeniu. Uwazam, ze obowiazkiem
lekarza jest mie¢ wiedz¢ na temat tej czesci chorob.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuj¢ bardzo.

Czy ktos z panstwa senatoréw chciatby zadac pytanie
lub zabra¢ glos w dyskusji?

Pan nie jest senatorem, ale prosze.

(Prezes Zarzgdu Stowarzyszenia Rodzin z Chorobg
Gauchera Wojciech Oswiecinski: A, to przepraszam bardzo.)

Proszg, prosze.

Prezes Zarzadu Stowarzyszenia

Rodzin z Choroba Gauchera

Wojciech Oswiecinski:

Dzien dobry. Nazywam si¢ Wojciech O$wiecinski.
Jestem prezesem stowarzyszenia 0sob z chorobg Gauchera.
Jestem rowniez pacjentem, ktory jest leczony od dlugie-
go czasu — leczenie rozpoczalem w 1995 r. Tak jak pan
Przemek jestem przyktadem skutecznosci terapii. Moje
zycie do momentu rozpoczgcia terapii nie miato zbyt do-
brych rokowan i moja przysztos¢ nie byta pewna, gdyz
moja choroba, choroba Gauchera — to rowniez jest choroba
spichrzeniowa — jest wielouktadowa, postepujaca i ciagta,
w zwigzku z czym rokowania nie sg najlepsze.

Jak pan profesor wspomnial, osobna kwestia jest kwe-
stia przezywalnos$ci — tego, czy to jest choroba §miertelna,
czy nie — i osobng kwestig jest kwestia jakosci zycia pacjen-
ta. Dzigki leczeniu, ktoére mam od ponad 23 lat, funkcjonuje¢
normalnie w spoleczenstwie, nie jestem obciazeniem dla
mojej rodziny. A zatozytem rodzing, mam dwojke dzieci,
jestem aktywny zawodowo i moge¢ planowac przysziosc
dla siebie, dla swojej rodziny, dla swoich dzieci.

To, co chciatbym jeszcze powiedzied, to to, Ze nas rze-
czywiscie nie jest za duzo i podstawowy problem, ktory wi-
dzg, to jest problem z wykrywaniem tej choroby. My mamy
takie podejscie, ze. .. Pytanie, do kogo kierowa¢ informacje
na temat choroby: czy do internistow, lekarzy zajmujacych
si¢ dzie¢mi, czy, tak jak pan profesor wskazat, probowac
kierowac¢ te komunikaty do trochg¢ wezszego grona? Mys$my
zdecydowali, ze bedziemy je kierowa¢ do lekarzy hemato-
logéw, gdyz pewne objawy naszej choroby sa podobne do
tych, ktorymi zajmuje si¢ lekarz hematolog. I tu budujemy t¢
komunikacje, tak zeby na tym etapie choroba Gauchera byta
wykrywana. W tej chwili jest leczonych w Polsce ok. 65 pa-
cjentow. Podejrzewamy, ze drugie tyle przypadkow nie jest
leczone, poniewaz nie zostaty wykryte. Dzigkuje.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje bardzo.
Widze, ze jest nastepna prezentacja. Proszg o przedsta-
wienie si¢. I stuchamy o nastepnej chorobie metabolicznej.

Adiunkt w Katedrze Chorob Metabolicznych
na Wydziale Lekarskim

w Collegium Medicum

Uniwersytetu Jagiellonskiego

Beata Kiec¢-Wilk:

Dzien dobry panstwu. Nazywam si¢ Beata Kie¢-Wilk.
Jestem lekarzem internista, endokrynologiem, diabetolo-
giem, a poniewaz mam rowniez specjalizacje z laboratoryj-
nej genetyki medycznej, zostalam wytypowana przez moje-
go szefa do tego, zeby zajmowac si¢ pacjentami z rzadkimi
chorobami metabolicznymi.

Prosze panstwa, chciatabym przedstawié panstwu za-
gadnienie choroby Gauchera. Wszystko zaczeto si¢ od tego,
ze pan doktor postanowit popetié prace doktorska, w ktorej
opisat przypadek pacjentki z powigkszong watrobg, $le-
dziona, z anemig i matoplytkowoscig. Ta pacjentka zmarta.
Wykonat u niej badanie histopatologiczne i stwierdzit obec-
nos$¢ takich nietypowych komorek. Co si¢ okazato? Prosze
panstwa, te komorki to s3 zmienione makrofagi. Na czym
polega problem? W naszym organizmie powstaje wiele
zwigzkow, ktore sg niezbedne do funkcjonowania naszego
organizmu, ale natura czasem produkuje czego$ wigcej, niz
potrzeba, i nie lubi niczego marnowac. Stad tez te zwigz-
ki, ten nadmiar produktow jest rozktadany w lizosomach.
Rozktad ten nastgpuje pod wptywem dziatania enzymow.
U pacjentow z chorobg Gauchera jeden z enzymow odpo-
wiedzialny za rozktadanie naturalnie produkowanych sub-
stancji jest uszkodzony. Stad dochodzi do niekontrolowanej
akumulacji produktow w organizmie pacjenta. Pacjent caty
czas produkuje te zwiazki, choroba ma charakter postgpu-
jacy i niestety, bez leczenia, nieodwracalny. Zeby si¢ bro-
ni¢, organizm wysyta makrofagi, ktore zjadajg ten nadmiar
produktow, probujac usunaé zbedne zwigzki. Te makrofagi
si¢ zmieniajg, robig si¢ takie piankowate, i osadzajg si¢
w réznych narzadach. Stad powstaje problem, ze jedna
choroba dotyka rownoczes$nie wielu uktadow, wielu na-
rzadow, uposledzajac funkcjonowanie pacjenta. Dochodzi
do powickszenia watroby, §ledziony, dochodzi do zajgcia
szpiku — stad ci pacjenci majg objawy hematologiczne.

Musimy pamigta¢ o tym, ze uszkodzenie genu daje
r6zny efekt biologiczny. Biatko moze catkowicie nie funk-
cjonowaé — to powoduje powstanie najcigzszego typu cho-
roby Gauchera, typu 2, tzw. noworodkowego. W tych przy-
padkach juz ptéd jest uszkodzony —dziecko czesto rodzi
si¢ martwe badz tez dziecko umiera w ciggu pierwszego
roku zycia. Leczenie tutaj nic nie da. Moze by¢ tez takie
uszkodzenie, ktore powoduje, ze dochodzi do zaburzenia
aktywnosci enzymu i enzym dziata na poziomie ok. 30%.
Wtedy mamy forme tagodniejsza choroby, forme¢ doro-
sta, tzw. typ 1, nieneuronopatyczny, czyli nie dochodzi do
uszkodzenia centralnego systemu nerwowego. Pan Wojtek
jest przyktadem takiego pacjenta. Pacjent ma objawy trzew-
ne — powigkszenie watroby, Sledziony — natomiast funk-
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cjonuje catkowicie prawidtowo. Moze by¢ jeszcze forma
posrednia, tzw. typ 3, w przypadku ktorej oprocz objawow
typowo otrzewnych, a takze uszkodzen kostnych — do-
chodzi do patologicznych zlaman, aseptycznej martwicy
ko$ci — dochodzi do uszkodzen neurologicznych takich
jak padaczka lekooporna, zez, zaburzenia intelektualne.

Prosze¢ panstwa, jezeli chodzi o lizosomalne choroby
spichrzeniowe — prosze zobaczy¢ — to teoretycznie mamy
ogromny panel mozliwo$ci wsparcia pacjentdw. Nie mo-
zemy ich leczy¢ przyczynowo, poniewaz terapia genowa
jest jak do tej pory nieskuteczna. Trwaja badania, ale nie
udato si¢ jeszcze wprowadzi¢ skutecznej terapii genowe;j
w przypadku spichrzeniowek. Obecnie najbardziej sku-
tecznym leczeniem jest enzymatyczna terapia zastgpcza.
Pacjentom brakuje enzymu. Niektore choroby... Ok. 5%
chorob spichrzeniowych mozna leczy¢ i choroba Gauchera
nalezy do takich choréb. Podajemy pacjentom egzogenny
enzym. Kwestia tego, kiedy zaczniemy dziata¢. Pacjent,
ktory ma t¢ tagodniejsza forme¢ wrodzonej choroby, ma taki
okres w swoim zyciu, w ktorym on jest asymptomatyczny.
I teraz tak. Mozemy takiego pacjenta obserwowac. Jezeli
pojawiaja si¢ pierwsze objawy choroby, pierwsze zmiany
hematologiczne — dochodzi do powigkszenia watroby czy
$ledziony — to w tym momencie mozemy wlaczy¢ leczenie.
Dzigki temu leczeniu mozemy cofna¢ te zmiany — pacjent
si¢ normalizuje, jego parametry biochemiczne, funkcjo-
nowanie narzadéw wraca do normy. Nasze pdzniejsze
dziatanie polega na utrzymaniu pacjenta w dobrostanie.
Ale jezeli dopuscimy do tego, ze dojdzie do powiktan, do
aseptycznej martwicy kosci, do ztaman, to my juz tego nie
cofniemy. Nawet jak wlaczymy leczenie i parametry hema-
tologiczne si¢ poprawia, wymiary narzadow miazszowych
si¢ zmniejsza, chociaz nie zawsze... Ale pewne zmiany sa
nieodwracalne. Wtedy wiaczenie enzymatycznej terapii tez
jest pomocne, bo dzigki temu utrzymujemy stan pacjenta
na takim poziomie, na jakim udalo nam si¢ uchwyci¢ t¢
chorobg. Stad tak istotne jest wezesne zdiagnozowanie tych
pacjentow i wiaczenie leczenia.

Jezeli chodzi o terapi¢ enzymatyczna, to, tak jak pan
minister wspominal, mamy 2 preparaty zarejestrowane i na
szczescie refundowane. Mam takich pacjentow pod opie-
ka, ktorzy leczeni sa obydwoma tymi preparatami. Jest to
program lekowy, my ich monitorujemy. Pacjenci zglaszaja
si¢ raz na 2 tygodnie. To jest hospitalizacja jednodniowa,
podawanie leku jest dozylne. Cala procedura przyjgcia pa-
cjenta, monitorowania jest zgodna z wytycznymi programu
terapeutycznego.

Proszg panstwa, enzymatyczna terapia zastepcza w cho-
robie Gauchera byla rewolucyjna terapia. Ta choroba byta
pierwsza choroba, w ktorej wprowadzono w ogoble tera-
pi¢ enzymatyczng. Prosz¢ spojrze¢ na te zdjgcia: to jest ta
sama dziewczynka po roku leczenia. Dziecko bez leczenia,
zdiagnozowane w Warszawie... Po roku dziewczynka ma
calkowita normalizacj¢ narzadow trzewnych, rozwija si¢
prawidtowo, rosnie i funkcjonuje.

Teraz s3 nowsze metody dla pacjentéw z troszke
fagodniejsza forma choroby Gauchera, a mianowicie
tzw. terapia redukcji substratu. Stwierdzono tak: skoro
powstaje jaki$ produkt, ktoéry nie moze by¢ rozktadany,
to sprobujmy omina¢ ten etap metaboliczny — przesun-

my szlak metaboliczny na troszke inne tory, tak zeby
przeskoczy¢ blok enzymatyczny. Sa dostgpne tabletki,
zarejestrowane. .. Jezeli chodzi o Miglustat, to on jest
zarejestrowany w Polsce, ale nierefundowany. Obecnie
trwajg badania i dyskusje nad wprowadzeniem drugiego
preparatu. Ta terapia ma swoje zalety, poniewaz pacjent
nie musi zgtaszac¢ si¢ do szpitala co 2 tygodnie i nie musi
mie¢ podawanego leku dozylnie. Prosz¢ pamigtaé, ze po-
dawanie egzogennego biatka jest zwigzane z ryzykiem re-
akcji anafilaktycznej. Ja mam 2 pacjentow, ktorzy przeszli
cigzkie reakcje anafilaktyczne po terapii enzymatyczne;j.
Podawanie tabletek nie niesie takiego ryzyka. No ale mu-
simy pamigta¢ o tym, ze jezeli mamy pacjenta w cigzszym
stanie, jezeli mamy pacjenta, ktory juz ma dolegliwosci
bolowe, zmiany kostne, to terapia redukcji substratu nie
bedzie u niego skuteczna. Taka osob¢ musimy da¢ na
terapi¢ enzymatyczna. Sa juz europejskie wytyczne, ktore
mowia, jakich pacjentow mozemy kwalifikowa¢ do terapii
enzymatycznej i w przypadku jakich pacjentow mysle¢
o terapii redukcji substratu.

Proszg¢ panstwa, przechodzimy teraz do problemu, kto
si¢ ma zajmowac tymi pacjentami. Jezeli chodzi o pedia-
trig, to teoretycznie mamy sprawe prosta. Od wielu lat jest
takie przekonanie, ze choroby rzadkie metaboliczne to jest
tylko i wylacznie problem pediatryczny. Prosze panstwa,
istnieje specjalizacja z rzadkich choréb metabolicznych,
ale jedynie w pediatrii. Ja od lat zajmuj¢ si¢ pacjentami
z r6znymi chorobami metabolicznymi, a nie mam specja-
lizacji, ktora mnie do tego uprawnia. Problem polega na
tym, ze... Oczywistym jest, ze pediatrzy znacznie czgsciej
spotykaja si¢ z rzadkimi chorobami metabolicznymi, bo
sa to choroby wrodzone. One sg bardzo cig¢zkie, te dzieci
umieraja. Ze wzgledu na to, ze mamy postep medycyny,
postep terapii, wiedzy i mozliwo$ci diagnostycznych, co-
raz wigcej tych pacjentow osiaga wiek dojrzaly. I w tym
momencie pojawiaja si¢ problemy zwigzane z tym, ze ci
pacjenci rozwijaja powiklania zwiagzane z progresja ich
choroby, a rownoczes$nie si¢ starzeja i zaczynaja chorowac
na takie same choroby jak kazdy z nas. Zaczynaja mie¢
nadcis$nienie, rozwijaja otytos¢, cukrzyce, zaburzenia lipi-
dowe, ktorych to chordb pediatrzy nie lecza. I jest problem,
co dalej zrobic.

Prosze panstwa, jak opickowac si¢ pacjentem dorostym
z rzadka chorobg metaboliczng? Kto ma si¢ tym zajac?
Internista? Sam internista tego nie zrobi. Wiem to z autopsji.
Prosze panstwa, ci pacjenci zaczynajg miec tyle powiktan,
tyle dodatkowych schorzen, ze lekarz prowadzacy takiego
pacjenta musi mie¢ mozliwos¢ konsultacji specjalistyczne;.
Nie jestesmy w stanie obja¢ nasza wiedza tak zlozonego
tematu. Ci pacjenci wymagaja rehabilitacji, zabezpiecze-
nia ortopedycznego, wsparcia psychologicznego. Prosz¢
panstwa, to jest schorzenie wrodzone postepujace, to jest
ogromne obciazenie dla pacjenta i dla jego rodziny. Jak pan-
stwo wspominali, te osoby wchodza w wiek prokreacyjny.
Ja mam pacjentki z rzadkimi chorobami metabolicznymi,
ktore urodzity dzieci, ale tam w gre wchodzita kwestia
monitorowania tych pacjentek. One czgsto przechodzity
cigzkie zalamania metaboliczne i byta koniecznos¢ inten-
sywnej terapii. Na szcze$cie udalo sig, cigze zakonczyty
si¢ sukcesem. No ale tu musi by¢ ginekolog, ktory bedzie
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potrafit poprowadzi¢ taka pacjentke, bo to nie jest, ze tak
powiem, zwykta pacjentka. Dlatego konieczne jest stwo-
rzenie zespohu wielodyscyplinarnego.

Jak mozemy poprawi¢ opieke¢ nad tymi pacjentami?
Prosz¢ panstwa, narodowy plan chorob rzadkich — panstwo
si¢ tym zajmuja. Komisja Europejska wzigta pod uwage, ze
pacjenci z chorobami rzadkimi na terenie Europy maja roz-
ny dostep do leczenia, do terapii i stad powstata wspomnia-
na przez pana ministra idea sieci europejskich. Prosze¢ pan-
stwa, powstata europejska sie¢ osrodkoéw referencyjnych
leczenia rzadkich choréb metabolicznych i my jesteSmy
jedynym osrodkiem z Polski, ktory wszedl w obreb tej sieci.
Jestem przedstawicielem, jestem koordynatorem tej sieci
w Polsce. Sie¢ metabolicznych chorob rzadkich obejmuje
19 panstw, 67 osrodkow. Tak jak mowitam, jesteSmy jedy-
nym o$rodkiem z Polski. Z tej sieci wytypowano 3 osrodki,
w tym nasz... Przeszli§my audyt zewngtrzny, europejski
audyt zewngtrzny. Byt to bardzo ci¢zki audyt, bardzo duzo
nas to kosztowato, ale si¢ udalo — przeszlismy weryfikacje
i zostaliSmy w tej sieci. Powiem tak. Uczestnictwo w tej
sieci bardzo nam pomoglo. Idea tej sieci jest propagowanie
wiedzy, umozliwienie pacjentom z chorobami rzadkimi
dostepu do diagnostyki, do konsultacji w osrodkach spe-
cjalistycznych nie tylko na terenie Polski, ale i na terenie
Europy, a takze zadbanie o to, zeby byla unifikacja terapii
i diagnostyki dla pacjentow z réznych krajow. Oczywiscie
jest tez oczekiwanie co do wspotdziatania migdzy krajami,
miedzy osrodkami, ale takze bardzo duzy nacisk na szerze-
nie wiedzy dotyczacej rzadkich chorob metabolicznych.

Prosze panstwa, kto, tak jak pan senator pytat, ma roz-
poznawac te choroby? Rozpoznajemy je my, gdyz zrobienie
testow diagnostycznych, ktore potwierdza t¢ chorobe... To
sa bardzo drogie testy i tak naprawdg nie sa refundowane.
Jest tez problem z dostepnoscia tych testow. Tak wige lekarz
pierwszego kontaktu nie zrobi tych testow, pediatra nie
zrobi tych testow. Oni musza wiedzie¢, ze musza postac
do nas. Ja mam pacjenta z rzadka chorobg metaboliczna
spichrzeniowa, z mukopolisacharydoza. Lekarz pierwsze-
go kontaktu skojarzyt, ze w wiosce, w ktorej leczy, jest
dziecko ze zdiagnozowang takg choroba, ktore klinicznie
wyglada podobnie do tego pacjenta. I przystat tego pacjenta
do mnie, a ja zrobilam cala diagnostyke wraz z potwier-
dzeniem genetycznym. Ten pacjent juz jest wlaczony do
leczenia, rozpoczal leczenie. Jezeli chodzi o opdznienie
diagnostyki, prosz¢ panstwa, to najstarszy pacjent z cho-
roba Gauchera, ktorego zdiagnozowatam — z wrodzona
chorobg — miat 75 lat.

Proszg¢ panstwa, jeszcze statystyka, jezeli chodzi o roz-
poznawalnos¢ tej choroby. Moéwimy o opdznieniu diagno-
styki —wiemy o tym — ale rowniez o niedodiagnozowaniu tej
choroby. Proszg¢ panstwa, szacuje sig, ze choroba Gauchera
wystepuje z czgstoscia 1 na 100 tysiecy. To zalezy od typu.
Typ 1 jest najczgstszy — tu czgstos¢ szacuje si¢ nawet na
1 na 40 tysigcy. Sa kraje, w ktorych szacowana czgstosé
wystepowania choroby Gauchera wynosi 1 na 150 tysiecy.
Tak jak pan profesor zaznaczal, nie ma rejestrow chordob
rzadkich, to znaczy jest kilka rejestréw tej samej choroby,
ale nie ma zunifikowanego jednego rejestru. Stad tez bardzo
trudno przewidzie¢, jaka jest epidemiologia tej choroby.
Zaktadajac, ze to jest 1 na 100 tysigcy... Skoro Polakow

mamy 38 milionéw, to teoretycznie w naszym panstwie
powinno by¢ ok. 400 pacjentéw z choroba Gauchera. Tak
jak mowit Wojtek, leczonych jest 64 pacjentow — tylu jest
objetych programem. Oprocz tego mamy ok. 20-30 pacjen-
tow, ktorzy sa zdiagnozowani, ale nie sg objgci leczeniem.
Czyli mamy ok. 90 pacjentow. No to do tych 400 pacjentow
jeszcze duzo nam brakuje. Dzigkuj¢ serdecznie za uwagg.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje¢, Pani Doktor.

Czy ktos z panstwa chcialby zada¢ pytanie? Nie ma
zgloszen.

Czy panstwo macie jeszcze jakas$ prezentacje, czy...
To poprosimy.

(Adiunkt w Il Katedrze Chorob Wewnetrznych na
Wydziale Lekarskim w Collegium Medicum Uniwersytetu
Jagiellonskiego Stanistawa Bazan-Socha: Czy moge za-
czynac?)

Tak, prosze bardzo.

Adiunkt

w II Katedrze Choréb Wewnetrznych
na Wydziale Lekarskim

w Collegium Medicum

Uniwersytetu Jagiellonskiego
Stanistawa Bazan-Socha:

Szanowni Panstwo, przede wszystkim bardzo dzigkuj¢
za zaproszenie na dzisiejsze posiedzenie komisji. Jest to dla
mnie ogromny zaszczyt, tym bardziej ze reprezentuje tutaj,
powiedziatabym, interesy pacjentow z choroba Fabry’ego,
ktorej leczenie niestety nie jest w Polsce refundowane
w zadnym aspekcie, jesli chodzi o enzymatyczng terapi¢
zastepcza, pomimo ze takie leczenie jest dopuszczalne.

Kilka stow na temat tej choroby...

(Przewodniczqcy Waldemar Kraska: Prosimy jeszcze
o przedstawienie si¢, Pani Profesor. Dobrze?)

Nazywam Stanistawa Bazan-Socha, pracuj¢ w Colle-
gium Medicum Uniwersytetu Jagiellonskiego w Krakowie.
Jestem zaangazowana, wlasciwie juz od czasu zakonczenia
studiow, w diagnostyke i leczenie pacjentow z ta choroba.
Mam ich w obserwacji w tym momencie ok. 20, z czego
7 pacjentdw otrzymuje leczenie enzymatyczne w ramach le-
czenia charytatywnego. O tym kilka stow powiem pdznie;.

Definicje, jak mysle, nie sg istotne, przynajmniej na
dzisiejszym spotkaniu. Moze tylko wspomng, ze choroba
ultrarzadka wedhug definicji Unii Europejskiej to taka, ktora
wystepuje nie czgsciej niz 3 razy na 10 tysiecy zywych
urodzen.

Choroba Fabry’ego. Czgstos¢ wystgpowania — 1 na
100 tysiecy zywych urodzen w Europie. Jest to schorzenie
dziedziczne, lizosomalne, sprz¢zone z chromosomem X.
To jest o tyle wazna informacja, ze najbardziej charaktery-
styczny obraz kliniczny... Najci¢zej choruja chtopcy, mio-
dzi m¢zezyzni, mezezyzni generalnie, natomiast u kobiet
w zaleznosci od typu mutacji i od innych wspotistniejacych
czynnikow manifestacja kliniczna moze by¢ ré6zna. Mamy
tutaj niedobor pewnego enzymu — lizosomalne;j alfa-galak-
tozydazy. Jesli jej brakuje, to w organizmie odktadaja si¢
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patologiczne zlogi pewnych zwiazkow cukrowo-lipido-
wych, np. globotriaozyloceramidu, takiego klasycznego,
sztandarowego zwiazku, ale i innych. W sumie wariantow
jest wiele. Typ wariantu genetycznego do pewnego stopnia
wplywa na obraz kliniczny choroby.

Tak jak powiedziatam, najbardziej typowy obraz kli-
niczny dotyczy mezczyzn. No, objawy moga zaczynac si¢
juz w wieku przedszkolnym czy wczesnoszkolnym. Sa to
przed wszystkim dolegliwosci o typie boléw neuropatycz-
nych — bdle piekace, klujace w zakresie rak, w zakresie stop.
Czasami pojawiaja si¢ tzw. kryzysy Fabry’ego, przetomy
—bdle sa wregez nie do wytrzymania. Pacjenci opowiadaja
o r¢kach, nogach moczonych we wrzatku. Sa to objawy,
ktore pojawiaja si¢ np. przy zmeczeniu, przy goraczce,
przy przezigbieniach, ale i w okresie okotopokwitaniowym,
czasami niezaleznie od przyczyny. P6Zniej pojawiaja si¢
zaburzenia pocenia, niezwykle istotne, bo towarzyszy im
oczywiscie zla tolerancja bardzo cieptych dni czy wysitku
fizycznego. W zwigzku z tym ci chlopcy unikaja zaje¢ WF
czy codziennych aktywnosci. Typowe zmiany dermatolo-
giczne, zmiany na rogdwce, takze w soczewce i w btonie
naczyniowej oka. To jest o tyle wazne, ze chorobe czasami
rozpoznaja okulisci. To akurat w Polsce si¢ zdarza rzadko,
ale np. w naszej zaprzyjaznionej rodzinie w Niemczech roz-
poznali to schorzenie wtasnie okulisci. W drugiej, trzeciej
dekadzie zycia pojawiaja si¢ objawy najgorsze, zwigzane
z zajeciem narzadow zyciowo waznych — choroba nerek,
uszkodzenie mig¢$nia sercowego, zaburzenia w zakresie
krazenia naczyniowo-mozgowego z udarem, z innymi
objawami takimi jak zaburzenia stuchu, zawroty glowy,
nawracajace bole glowy i postgpujaca niewydolnos¢ nerek,
ktéra prowadzi do schytkowej niewydolnosci i do potrzeby
wlaczenia dializ.

To sa takie typowe objawy skorne — to jest tzw. angioke-
ratoma — ktore pojawiaja si¢ glownie w okolicach brzucha,
bioder, ud. I typowe obrzgki limfatyczne u tych pacjentow.

U kobiet objawy moga by¢ rozne. W niektorych rodzi-
nach — Wojtek pewnie bedzie o tym opowiadat — kobiety
i m¢zczyzni choruja podobnie, ale w wigkszosci przypad-
kow jest tak, ze u kobiet manifestacja pojawia si¢ kilka lat
pozniej, jest mniej nasilona i moze ograniczac si¢ np. tylko
do kardiomopatii przyrostowej, czyli do zaburzen w za-
kresie pracy serca, czy tylko do zaburzen pracy nerek. No,
oczywiscie skraca zycie... W zaleznosci od tego, jakie
byly badania kliniczne, jakie byly wyniki... No, to jest
ok. 20 lat, jesli chodzi o m¢zczyzn, a jesli chodzi o kobiety,
to od 5 do 10 lat. W wielu przypadkach choroba prowadzi
do wezesnego inwalidztwa — gtéwnie z powodu niewydol-
nosci tych 3 narzadéw i uktadu: nerek, serca i centralnego
systemu nerwowego.

Problemy diagnostyczne sa takie, jak w przypadku kaz-
dej choroby rzadkiej. Tutaj dodatkowo... No, nie mamy
leczenia, nie mamy w ogole osrodkow, ktore by prowa-
dzity tych pacjentow, nie ma zadnych zespotow, ktore by
W sposoOb programowy zajety si¢ diagnoza tych pacjentow.
W zwigzku z tym to niedorozpoznawanie jest jeszcze wigk-
sze niz w przypadku choroby Gauchera i choroby Pompego.

Badania laboratoryjne wlasciwie na nic nie wskazuja.
Problem czesto dotyczy zagadnien pediatrycznych, interni-
stycznych, ale i dermatologicznych, o czym méwiltam, oraz

reumatologicznych. Te bole dtoni i stop czg¢sto interpreto-
wane sg jako zespot Raynauda, jako, powiedzmy, goraczka
reumatyczna czy np. gosciec stawowy. Pdzniej zaczynaja
si¢ problemy neurologiczne, nefrologiczne, kardiologiczne,
laryngologiczne i tak naprawdg czgsto trudno jest postawic,
nawet do§wiadczonemu specjaliscie, ostateczne rozpozna-
nie. Pacjenci skarza sig, ze czgsto odsytani sa do psychia-
try — z uwagi na te wlasnie bardzo niecharakterystyczne
objawy: a to pieczenie dloni, a to pieczenie stop, a to jakies
rzuty goraczki, a to objawy takie, ktore trudno z czym-
kolwiek potaczy¢ przy zupeinie negatywnych badaniach
laboratoryjnych. Zupetnie inna sytuacja jest wtedy, kiedy
mamy w rodzinie osobg¢ dotknigta ta choroba, no bo wtedy
mamy szybka $ciezke i udaje si¢ chorobg albo potwierdzic,
albo wykluczy¢.

Co jest wazne? Tak jak w kazdej z tych chordb, im
szybsza diagnoza, tym szybsze zrozumienie objawow pa-
cjenta, a przede wszystkim wicksza szansa na wiaczenie
skutecznego leczenia. Jesli leczenie enzymatyczne zostanie
wlaczone zbyt pozno... Ztogi, ktére gromadza si¢ w ko-
morkach, doprowadzaja do zniszczenia, do martwicy, do
zwloknienia narzadow i takiemu pacjentowi tak naprawde
nie jesteSmy w stanie pomoc.

No, czekamy na nowe leki, czekamy na terapi¢ ge-
netyczna, czekamy na leki doustne, a na razie podstawo-
wym sposobem leczenia wszystkich wariantow choroby
Fabry’ego jest enzymatyczna terapia zastgpcza. 2 wy-
mienione leki dostgpne na terenie Unii Europejskiej —
Fabrazyme i Replagal — sa dost¢gpne na rynku od 2001 r.,
czyli od 17 lat. Sa to leki o udowodnionej skutecznos$ci
i bezpieczenstwie. Wiasciwie wszystkie kraje europejskie
refunduja enzymatyczna terapi¢ dla pacjentow spetniaja-
cych kryteria okreslone wedtug wytycznych ekspertow, no
w Polsce wciaz nie ma tego leczenia. I moze krotka dygre-
sja. Ja nie uwazam, ze kazdy pacjent z choroba Fabry’ego
powinien by¢ tak leczony... W moim odczuciu takie le-
czenie na pewno powinno by¢ skierowane do pacjentow
z klasyczng postacia, szczegdlnie mlodych mezczyzn.

Skutecznos$¢. Udowodniono zmniejszenie czgstosci lub
op6znienie wystgpowania powiktan sercowo-naczynio-
wych czy nerkowych, istotng poprawe jakosci zycia, istotng
redukcje dolegliwosci bolowych, wydtuzenie przezycia.
Oczywiscie trudno wskaza¢ bezposrednio i w sposob nie-
budzacy watpliwosci w badaniach klinicznych, bo to sa
badania, ktore obejmuja 50, 60 pacjentow, przy tak rzadkiej
chorobie, obserwowanych przez 3, 4 lata... Niemniej jed-
nak redukcja istotnych, powaznych dziatan niepozadanych
ze strony serca, mozgu jest niewatpliwa. Wielu pacjen-
tow... Wlasciwie wszyscy moi pacjenci, ktdrzy otrzymu-
ja enzymatyczng terapie, pracuja. Skutecznos¢ zalezy od
wczesnego wlaczenia leczenia, o czym juz mowitam. Zbyt
pozne rozpoznanie niestety wiaze si¢ z brakiem efektyw-
nosci leczenia.

No, ono nie jest w Polsce refundowane... Uwazam, ze
to powinno by¢ zmienione. Pacjenci, ktorzy brali udziat
w badaniach klinicznych, moga kontynuowac leczenie
na koszt producenta leku w postaci tzw. terapii charyta-
tywnej. Tu jednak chciatabym zwrdci¢ uwage na to, ze
nie jest to dostarczanie leku bez przerw. W ostatnim roku
taka przerwa byla 6-miesigczna z racji, nie wiem, zmiany



w dniu 26 czerwca 2018 1.

11

prawa farmaceutycznego, mozliwosci... No, to jest taska
i nietaska firm produkujacych lek. I to niestety odbija si¢
na nas wszystkich. No a pozostali pacjenci skazani s3 na
samodzielne pokrywanie kosztu leku, co praktycznie nie
jest mozliwe przy tej cenie leku.

Jaka jest perspektywa pacjentéw z choroba Fabry’ego
wobec braku refundacji leczenia? No, dolegliwosci bolowe
oporne na konwencjonalne leczenie, zaburzenia w funk-
cjonowaniu przewodu pokarmowego, biegunki, zaburzenia
wchianiania, bole brzucha, narastajaca niewydolnos$¢ ne-
rek, dializy, przeszczepienie, powiktania sercowo-naczy-
niowe, przerost lewej komory, klasyczne objawy ostrego
zespotu wiencowego czy zawatu serca w mlodym wieku,
nawet u 0sob 30-letnich, no i udar mézgu. Mamy tez utrate
stuchu, Igk, depresje¢ i inwalidztwo zwiazane z niemozno-
$cig uzyskania leczenia i braku takiego kompleksowego
spojrzenia na zycie i na przysztos¢ tych pacjentow. No
i przedwczesna $mier¢, o czym niestety nie mozemy za-
pomnie¢. Bardzo dzigkuje.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuj¢ bardzo za t¢ prezentacjg.
Czy kto$ z panstwa ma pytania do pani doktor?
Proszg, Panie Senatorze.

Senator Andrzej Wojtyla:

Ja mam. Pani powiedziala, ze leczenie nie jest refun-
dowane...

(Adiunkt w Il Katedrze Chorob Wewnetrznych na
Wydziale Lekarskim w Collegium Medicum Uniwersytetu
Jagiellonskiego Stanistawa Bazan-Socha: Tak.)

Chciatbym dowiedzie¢ sig, jaki jest roczny koszt ta-
kiego leczenia i ilu pacjentow do leczenia nadawatoby sig.

Adiunkt

w II Katedrze Choréb Wewngetrznych
na Wydziale Lekarskim

w Collegium Medicum

Uniwersytetu Jagiellonskiego
Stanistawa Bazan-Socha:

To jest niestety drogie leczenie. Trzeba szacowac, ze to
jest ok. 800 tysiecy zt w skali roku dla 1 osoby.

(Senator Andrzej Wojtyta: 1lu jest pacjentow?)

W tym momencie chorob¢ rozpoznano u 70 oséb.
Czes¢ tych pacjentow ma klasyczny, typowy wariant cho-
roby Fabry’ego, cze$¢ ma posta¢ opdzniong, ograniczo-
ng np. tylko do kardiomiopatii czy niewydolno$ci nerek.
W tym momencie w leczeniu charytatywnym jest w Polsce
ok. 20 osob. Ile w tym momencie by si¢ kwalifikowato?
Wydaje mi si¢, ze 50 oséb chyba by bylo tak docelowo.
Prosz¢ pamigtac¢ o tym, ze my tak naprawdg nie prowadzi-
my w tym momencie diagnostyki skriningowej. Nie majac
gdzie tych pacjentow skierowac ani nie majac mozliwo-
$ci zaproponowania im czegokolwiek, wysylam badania
enzymatyczne tym pacjentom, ktorzy... O to prosza nas
koledzy. Ta choroba nie jest ani specjalnie nagto$niona, ani
nie jest odpowiednio skriningowana w szerokim zakresie

wsrod kardiologow, wsrod nefrologdow, wsrod neurologow,
a tak powinno by¢. Tak ze wydaje mi si¢, ze powinni§my
pomysle¢ o wprowadzeniu tej terapii. No, pewno nie dla
wszystkich... Niemcy, Finlandia, Szwecja to sg kraje, ktore
wiaczaja... Tam jest tak: moment rozpoznania, potwier-
dzenie mutacji i od razu rozpoczgcie leczenia. Wydaje mi
si¢, ze u nas to nie do konca moze si¢ sprawdzi¢, natomiast
w wybranej grupie... Sadzg, ze tak.

Moze jeszcze wypowiedziatby si¢ przedstawiciel grupy
pacjenckiej...

(Pan Wojciech Nadolski: Czy mogg?)

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Tak, prosze bardzo.

Pan Wojciech Nadolski:

Na poczatku cheialbym podzigkowaé szanownej ko-
misji za pochylenie si¢ nad tematem. Bede si¢ wspomagat
swoimi notatkami, bo moja pami¢¢ nie jest zbyt dobra,
przepraszam za to.

Ale od poczatku. Mam na imi¢ Wojtek, mam 19 lat
i 8 lat temu otrzymatem wyrok: choroba Fabry’ego. Tak
naprawdg nie nazywatbym tego wyrokiem, gdybym miesz-
kat kilkaset kilometréw dalej, gdybym mieszkat w kazdym
innym kraju Unii Europejskiej. Bo tak naprawde wszedzie,
w kazdym innym kraju wraz z diagnoza pacjenci od razu
otrzymujg leczenie oraz otrzymuja pomoc terapeutyczng.
My w Polsce nie otrzymujemy absolutnie nic. Jedynie jeste-
$my $wiadomi tego, ze jest w Polsce 3 specjalistow, ktorzy
rzeczywiscie zajmuja si¢ ta choroba, przy czym jeden z nich
to pediatra, wigc tak naprawde po osiemnastym roku zycia
zostaje nam tylko jeden pan kardiolog i szanowna pani, kto-
ra tutaj jest obecna. Tak wigc tak naprawde nie mamy nic.

W Polsce sg zdiagnozowane tak doktadnie 72 osoby.
W ostatnim czasie przybyto sporo nowych os6b z diagnoza,
w tym dzieci, jest coraz wigcej dzieci, ktore otrzymuja dia-
gnoze. Ale jedyne, z czym spotykaja si¢ zardOwno one, jak
iich rodzice, to bezradno$é, bo tak naprawde nic nie moga
zrobi¢, tylko patrze¢, jak objawy si¢ nasilajg z kazdym
kolejnym rokiem. Choroba zaczyna si¢ rozwijac¢ $rednio
w wieku 13, 14 lat, z poczatkiem okresu dojrzewania i to
jest najwazniejszy moment, zeby wiaczy¢ leczenie, bo poz-
niej robi si¢ coraz gorzej tak naprawdg.

Proszg sobie wyobrazi¢, ze po 18 latach tutaczki po roz-
nych szpitalach pediatrycznych w koncu chtopak otrzymuje
leczenie. .. przepraszam, otrzymuje diagnozg. Po 18 latach
tutaczki pacjent otrzymuje diagnoze¢ wraz z cata jego rodzi-
ng, bo to jest choroba genetyczna, choroba catych rodzin.
Ja po zdiagnozowaniu mojego brata, o ktorym wilasnie
wspomniatem... Po 18 latach diagnozg otrzymat on, otrzy-
matem ja, otrzymali moj kuzyn, moja mama, moja ciocia
i siostra mojego kuzyna — duza cz¢$¢ mojej rodziny. I tak
naprawdg przez pierwszy rok nie mieliSmy nic. Po roku
zostaliSmy zakwalifikowani do badania klinicznego po-
twierdzajacego skutecznos¢ leku. ByliSmy w tym badaniu
przez 5 lat. Pdzniej otrzymaliSmy terapi¢ charytatywnie
i otrzymujemy ja od 5 lat. Tak naprawdg ja otrzymatem lek
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6 lat wcze$niej, majac 11 lat. Moj brat otrzymat leczenie
w wieku 17 lat. To, co choroba z nim zrobita, to, jak go
wykonczyta tak naprawdg, jest nie do pomyslenia. Moj brat
w tym momencie ma 24 lata, ma 150 cm wzrostu i wyglada
jak 15-latek, bo choroba zatrzymata u niego caty rozwo;.
Jest w tym momencie wykluczony spotecznie i nawet teraz
znajduje si¢ w szpitalu, walczac dalej o swoje zycie. Ja lek
otrzymatem 6 lat wczesniej, w wieku 11 lat, i choroby po
mnie zupetnie nie wida¢, a mam t¢ sama mutacj¢ co moj
brat, wigc lek — mysle, ze moge to $miato powiedzie¢ —
zatrzymat u mnie rozwdj choroby. Tak wigc warto leczy¢.

Kolejnym przyktadem na to, ze lek dziata, jest moja
mama, ktora otrzymata leczenie 2 lata pdzniej, otrzymata
leczenie innym lekiem niz ja i otrzymywata ten lek przez
5 lat. Jednak w ostatnim czasie firma farmaceutyczna miata
problem i byla przerwa w dostawie leku. Przez 3 miesigce
nie otrzymywata leczenia. Po tych 3 miesiagcach dostata
udaru. Teraz ma problemy z chodzeniem, ma problemy
zmoéwieniem. Wezesniej przez 5 lat, kiedy otrzymywata lek,
nie byto zadnego problemu. Lek przestata otrzymywac, do-
szto do udaru. Tak wigc kolejny przyklad na to, Ze lek dziata.

Kazda osoba ze zdiagnozowana chorobg Fabry’ego to
tak naprawdg inny przypadek, inna historia. U jednych cho-
roba dotyka nerek, u innych serca. Jak wiadomo, przerost
serca, problemy z sercem czy problemy z nerkami skutkuja
koniecznoscia przeszczepu. Lekarze mowia, ze jest cho-
roba, nie ma leczenia, jest potrzebny przeszczep. Ale co
z tego, ze jest potrzebny przeszczep? Nikt nie otrzyma prze-
szczepu, skoro ci ludzie nie majg leczenia, bo tak naprawde
po kilku miesigcach nowy organ znéw nadawatby si¢ do
przeszczepu. To generuje tak samo wielkie koszty, koszty,
zeby utrzymac tych ludzi przy zyciu. Kazdy taki kolejny
przeszczep to sa wielkie koszty. Nikt tego nie porownuje
W ten sposob, ile kosztuje leczenie roczne, a ile kosztuja
ciggte przeszczepy i inne rzeczy, ktore sa potrzebne, zeby
nas utrzymac przy zyciu.

Nasze stowarzyszenie w tym momencie ma ok. 70 czton-
kow. Wszyscy caty czas licza na normalne zycie. Bo tak
naprawdg¢ choroba nas nie ogranicza, choroba nam nie
zabiera normalnego zycia. To brak leczenia nie pozwala
nam normalnie zy¢. Jestesmy $wiadomi tego, ze kilkaset
kilometréw dalej mogliby$my normalnie zy¢, moglibysmy
pracowac, zaktada¢ rodziny, tak jak w tym momencie ja,
bo po mnie choroby nie widac.

4 lata temu zostat odrzucony ostatni wniosek refunda-
cyjny. W uzasadnieniu napisano, ze nie ma potwierdzonej
skutecznos$ci tego leku. W tym momencie mog¢ $miato
powiedzie¢, ze to jest nieprawda. Wystarczy spojrze¢ na
mnie, na moja rodzing, ale tez wystarczy spojrze¢ na dzie-
sigtki badan klinicznych, ktére byty zrobione po to, zeby
potwierdzi¢ skutecznos$¢ tego leku. Lek jest skuteczny.

A dzisiaj jest dzien, zeby sprobowac ponownie. Mam
potwierdzong informacje, ze w ostatni piatek juz druga
firma farmaceutyczna ztozyla wniosek o refundacj¢. Pan
weczesniej wspomniat o jednej firmie, teraz jest juz druga,
wigc sa ztozone aktualnie 2 wnioski o refundacje¢. I tak
naprawde to w panstwa rgkach pozostaje teraz to wszystko.

Mam dzisiaj przy sobie stanowisko Parlamentarnego
Zespotu do spraw Chorob Rzadkich, ktory skierowat pi-
smo do ministra zdrowia. Ten zesp6t rekomenduje w nim

albo raczej, mozna powiedzie¢, zaleca ministrowi zdrowia,
poprzedniemu panu ministrowi zdrowia, poniewaz jest to
pismo z 2014 r., wdrozenie leczenia choroby Fabry’ego.
Pismo ma wagg zalecenia, co potwierdzaja prawnicy, i ma
caty czas moc wigzaca, wigc tak naprawde obecny pan
minister powinien si¢ do tego zastosowac. Pozwolg so-
bie teraz zacytowac jeden z akapitow tego pisma: ,,Zespot
Parlamentarny do spraw Chorob Rzadkich rekomenduje
ministrowi zdrowia Rzeczypospolitej Polskiej wdrozenie
programu leczenia choroby Fabry’ego — lekiem alfa-ga-
laktozydaza beta — dla 47 obecnie zdiagnozowanych pa-
cjentow. Zapewni to im zachowanie sprawnosci pomimo
choroby oraz zapobiegnie cigzkim zdrowotnie i bezpo-
srednio zagrazajacym zyciu powiktaniom”. Pismo zostato
podpisane przez wszystkich czlonkow tego zespotu i caty
czas ma moc wigzaca. Tak wigc tak naprawde jest potwier-
dzenie, ze lek jest skuteczny.

Sa kierowane pisma do pana ministra zdrowia o wdro-
zenie tego leczenia, a my caly czas czekamy. Prositbym
w tym momencie... No, jedyne, co moge zrobi¢ w tym
momencie, to prosi¢ o jakakolwiek pomoc, o wsparcie nas.
Dzigkuj¢ bardzo.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje¢ za ten glos.
Nie ma pana ministra, ale jest pan dyrektor. Moze pan
by si¢ ustosunkowat do tego.

Pelniacy Obowiazki Dyrektor
Departamentu Polityki Lekowej

i Farmacji w Ministerstwie Zdrowia
Lukasz Szmulski:

Dzigkuje¢, Panie Przewodniczacy.

Odnoszac si¢ do wypowiedzi mojego przedmowcy...
To znaczy trudno mi wypowiada¢ si¢ na temat wniosku
refundacyjnego sprzed 4 lat, bo wowczas jeszcze nie pra-
cowatem w resorcie zdrowia, nie znam tej sprawy, tej
dokumentacji. Ale faktycznie mogg teraz potwierdzic, ze
taki wniosek od firmy wptynat. Chciatbym tez podkresli¢
— 1 checiatbym, zeby to wybrzmiato dosy¢ mocno — ze to
nie jest tak, ze Ministerstwo Zdrowia ma zta wolg, nie chce
prowadzi¢ leczenia czy nie chce przekazywac srodkow na
to leczenie. Ustawa refundacyjna, czyli ustawa o refundacji,
jest tak skonstruowana, ze inicjatywa nalezy do podmiotu
odpowiedzialnego, czyli do firmy, ktéra jest wtascicie-
lem leku. To on musi ztozy¢ wniosek o to, zeby dany lek
byl w danym wskazaniu refundowany. Niestety, minister
zdrowia nie ma instrumentéw prawnych, zeby przymusic¢
dana firm¢ do ztozenia takiego wniosku. Z pewnoscig to,
co mogg¢ obieca¢ w tym momencie, to to, ze ten wniosek
bedzie procedowany. Oczywiscie nie moge obiecaé, ze on
zostanie objety refundacja, bo, tak jak dzisiaj mowitem na
wstepie swojego wystapienia, jest wiele czynnikow i wiele
podmiotéw bierze udzial w ocenie takiego wniosku re-
fundacyjnego. Oczywiscie na koncu ostateczng decyzje
podejmuje minister zdrowia. Jedyne, co mogg przekazac,
to rowniez panstwa glos, ktory tutaj dzisiaj wybrzmial,
z informacja na temat tego, jak ten wniosek jest istotny dla
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panstwa, czyli dla osob, ktore ta choroba dotkneta. Ja mam
nadzieje, ze ten proces bedzie przebiegal w miarg sprawnie
i w tym zakresie mogg¢ obieca¢, ze dotozymy nalezytych
staran, aby ten proces przebiegat w miar¢ sprawnie i dosy¢
szybko. Jednak trzeba tez bra¢ pod uwage to, ze nie jest
to jedynie arbitralna decyzja ministra zdrowia, ale w oce-
nie takiego wniosku wspotdziata szereg roznych organow
i podmiotow. Dzigkuje.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje¢, Panie Dyrektorze.

Czy kto$ z panstwa jeszcze chciatby zabra¢ glos? Jezeli
nie, to...

Pan minister. Proszg.

Senator Konstanty Radziwill:

Dzigkuje bardzo.

Panie Przewodniczacy! Szanowni Panstwo!

Mysle, ze nie powinno w tej dyskusji na temat trudnego
problemu, jakim jest leczenie chorob rzadkich, zabrakna¢
rowniez takiej uwagi czy glosu, ze stuszne zabiegi o le-
czenie $rodowiska pacjentdw, ktorych dotknety choroby
rzadkie, jak rowniez lekarzy ich leczacych bardzo czgsto
ukierunkowane sg przede wszystkim na refundacj¢. To
znaczy to jest tak, ze lek ma jakas ceng, nalezy go refundo-
wac. To jest jednak tylko jedna strona medalu. Jest jeszcze
druga strona medalu, a nig jest wtasnie ten poziom ceny.
Wydaje si¢, ze niestety mamy do czynienia, szczegdlnie
wtlasnie w grupie chorob rzadkich, niezaleznie od tego, ze
obicktywnie sg argumenty za tym, zeby te leki kosztowaty
bardzo duzo, dlatego ze jest niewielu pacjentdw, ktorzy
z tego korzystaja, drogie sg badania, ktére prowadzg do
wypracowania takiego leku... Wydaje si¢ jednak, ze mo-
wigc kolokwialnie, produkcja tych lekow jest po prostu bar-
dzo dobrym interesem. I musimy tez zdawac sobie sprawe
z tego, ze ceny lekow, ktore sg w tej chwili przedstawiane,
czesto nie do konica zwigzane sg z rzeczywistymi kosztami,
jakie ponosi przemyst produkujacy te leki. Mysle, ze nalezy
z tego miejsca, niezaleznie od tego, ze musimy obejmowac
opieka takze osoby z rzadkimi chorobami, i tutaj podejscie,
ktoére przez ktoregos z panstwa byto wspomniane, podej-
Scie tzw. egalitarne, jest bardzo wazne... Chodzi, krotko
moéwige, o to, zeby nie wykluczaé kogos tylko dlatego,
ze choruje na chorobg, ktora objeta niewiele osob, 1 jego
leczenie, mozna powiedzieé, jest stosunkowo mniej opta-
calne dla wszystkich, ale zeby z drugiej strony oczekiwa-
nia, zadania wprowadzania kolejnych lekow na liste lekow
refundowanych byty kierowane nie tylko do tych, ktorzy
placa, ale takze do tych, ktorzy zadajg okreslonych cen.
Wydaje sie, ze czgsto, i to jest, mozna powiedziec, zjawi-
sko, ktore na Swiecie w wielu krajach zostato dostrzezone,
takze w takich bardzo liberalnych gospodarkach, jak Stany
Zjednoczone, po prostu mamy do czynienia z dziatania-
mi o charakterze nieetycznym, oczekiwaniem zaplacenia
za te leki sum astronomicznych, zupetie niezwigzanych
z rzeczywistymi kosztami ich wytworzenia. No, nalezy
to jednak widzie¢ wlasnie tak jakby w tych 2 wymiarach.

Oczywiscie pieniadze na leczenie ludzi, jesli sa mozliwosci,
powinny si¢ znajdowac, ale powinni$my takze adresowac
nasze oczekiwania w stosunku do tych, ktorzy te leki do-
starczaja. Czgsto wykorzystuja oni swoja monopolistyczng
pozycje, mozna powiedzie¢, grajac na uczuciach, robia
to w sposob, ktory jest zupelnie nie do zaakceptowania.
I warto, zebysmy to zjawisko, t¢ druga stron¢ medalu tez
zauwazali. Dzi¢kuje.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuj¢ bardzo za ten glos.

Ja na koniec chciatbym powiedzie¢, ze bardzo si¢ cie-
szg, ze mogliSmy dzisiaj porozmawia¢ o tych ultrarzad-
kich chorobach. My jako lekarze rzeczywiscie moze za
rzadko mys$limy o nich, badajac pacjenta, spotykajac si¢
z pacjentem. Ale mysle, ze to dzisiejsze nasze spotkanie
pokazuje nam, ze jednak tacy chorzy tez si¢ zdarzaja i trze-
ba zawsze mie¢ w tyle glowy, Zze tzw. nietypowy pacjent
moze mie¢ wlasnie taka chorobe bardzo rzadka. Z naszego
doswiadczenia, Komisji Zdrowia, w Senacie — my jeste-
$my, jak si¢ nas okresla, izbg wyzsza, czasem pochylamy
si¢ z pewna refleksja nad pewnymi problemami — wynika,
ze wielokrotnie po naszych posiedzeniach byly efekty, ze
strony ministerstwa bylo ,.tak”. Zatem sadzg, ze trzeba
by¢ dobrej mysli. Oczywiscie caty proces w ministerstwie
musi by¢ zachowany, bo rzeczywiscie te koszty sa bardzo
duze. Aczkolwiek ze strony pacjenta... No, pacjent nie chce
na to patrze¢, pacjent chce po prostu by¢ leczony tak jak
w innych krajach w Europie czy na §wiecie. Dlatego mysle,
ze ministerstwo na pewno nad panstwa schorzeniami si¢
pochyli i by¢ moze skonczy si¢ to tym, ze ten lek bedzie
w Polsce refundowany. Jest taka nadzieja i mysle, ze z ta
nadzieja powinniSmy dzisiaj nasze posiedzenie Komisji
Zdrowia zakonczy¢.

Pan senator Wojtyta chcialby jeszcze co$ dopowie-
dzie¢, tak?

Senator Andrzej Wojtyla:

Jeszcze tylko jedno powiem. Bo tu tak si¢ mowi, jakby
agencja oceny technologii medycznych liczyta si¢ z tym, ze
nie ma pieniedzy. Agencja oceny technologii medycznych
W sposob profesjonalny, zgodnie z nauka, evidence-based
medicine, daje opini¢ na temat skutecznosci i efektywnosci
danego leczenia. Minister zdrowia, nawet jakby nie mial
pienigdzy i oszczedzal, nie jest w stanie wplynac na te
agencje, bo to sa fachowcy i eksperci z danych dziedzin.
Czasami z lekami bywa tak jak z chorymi, ze w 1 przypad-
ku pomaga, a w 20 innych nie pomaga. I na tej zasadzie
te opinie sg sporzadzane przez, chcialbym powiedzied,
naukowcow, ekspertdw oraz na podstawie literatury i donie-
sien w dobrych, impactfaktorowanych pismach na §wiecie,
a nie tylko w Polsce.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Pani jest z agencji, jak rozumiem, tak?
Prosz¢ o zabranie glosu.
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Kierownik Dzialu Programow Lekowych
w Wydziale Oceny Technologii Medycznych
w Agencji Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji Jadwiga Czeczot:

Witam serdecznie komisje.

Panie Przewodniczacy, dziekuje za glos.

Nazywam si¢ Jadwiga Czeczot, jestem kierowni-
kiem Dzialu Programow Lekowych w Agencji Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Chciatabym tak od strony naszej pracy podkreslic...
Zgodnie z ustawg sa tak jakby 3 podstawowe elementy,
na ktore zwracamy uwage. Po§wigcamy uwage analizie
klinicznej i tu méwimy o skutecznosci i oczywiscie bezpie-
czenstwie lekoéw. Problem, jesli chodzi o choroby rzadkie. ..
Tutaj wiarygodno$¢ wynikéw pod wzgledem istotnosci sta-
tystycznych... Bedzie problematyczne, zeby w ogoéle zgro-
madzi¢ grupe pacjentow. Jestesmy swiadomi tego. Niestety,
tak jak zostato podkreslone, jest roznica migdzy rejestracja
arefundacja. Pierwszy krok to jest refundacja, czgsto oparta
na wynikach badan drugiej fazy, gdzie nie mamy nawet... Sa
to tez badania jednoramienne i nie mamy nawet poréwna-
nia, jak wygladat przebieg leczenia weze$niej. Jesli chodzi
o HTA, to naszym zaleceniem jest, jezeli jest to etyczne,
odnies¢ si¢ do naturalnego przebiegu choroby i przedstawi¢
chociaz taki wynik, jesli chodzi o analize kliniczng.

No, tu jest niestety problem ekonomiczny, ktory zostat
podkreslony. Sa to leki drogie. Jesli chodzi o wynik analizy
ekonomicznej, to on ma si¢ opiera¢ na badaniach klinicz-
nych, ktore sa dostgpne. Jezeli one sg jednoramienne i musi-
my szuka¢ naturalnego przebiegu choroby — najlepiej, jezeli
jest kilka lekow — to chcemy mie¢ poréwnanie z aktywnymi
terapiami. Tu wchodzimy w poréwnania posrednie, co tez
obniza wiarygodnos¢ tych badan i wprowadza niepewnos¢.

Byta tu podkreslona kwestia przetozenia na przezycie.
Te badania sg krotkie. W nich nie wytapiemy kwestii tego

bezposredniego przetozenia na przezycie, wige szukamy
przejscia z surogatow, tego, czy sa udowodnione przejscia
na przezycie. Ale to dalej jest obszar niepewnosci i wpro-
wadzamy do analizy ekonomicznej czg¢sto duzo zatozen
i to sa obszary niepewnosci dla ministra zdrowia co do
tego wyniku.

Tu bardzo wazna jest... Mamy analiz¢ wptywu na bu-
dzet. W sytuacji, kiedy podkreslamy, Ze nie wiemy, ilu tych
pacjentow jest i jaki bedzie wptyw na wykrywanie, i ze to
moze by¢, jak tu bylo wskazane, od 124 do 2 tysigcy, jest
wielka niepewno$¢ co do wplywu na budzet. To wszystko
my staramy si¢ wylapa¢ z dowodow naukowych i z tych
obliczen, wskaza¢, gdzie jesteSmy pewni wynikow, gdzie
sa obszary niepewnosci. I tak naprawde¢ dzigki ustawie
o refundacji, ktéra wprowadzita chociazby instrumenty
podziatu ryzyka... To jest to, co byto podkreslane, chodzi
o to, zeby to nie tylko bylo przerzucane na ptatnika pu-
blicznego, ale zeby firmy wypracowywaty te instrumenty
podziatu ryzyka i staraly si¢ tak jakby tez pokry¢ t¢ niepew-
nos¢. Mato mamy co prawda tych instrumentow opartych
na skutecznosci, no ale gdzies, jak rozumiem, to jest wy-
pracowywane. Ale to dalej, jak zostato podkreslone przez
pana dyrektora, jest kwestia woli wnioskodawcy i proby
spotkania si¢ gdzie$ posrodku, zeby i wypracowac ceng,
ktora bylaby mozliwa do przyjegcia, i zapewni¢ leczenie.

Przewodniczacy Waldemar Kraska:

Dzigkuje za ten glos.

Mysle, ze rozstajemy si¢ w optymistycznym nastroju,
bo jest wniosek ztozony do ministerstwa i bedzie procedo-
wany. Nie wiemy, jak to si¢ zakonczy, ale miejmy nadzieje,
ze dobrze dla pacjentow.

Dzigkuje bardzo.

Zamykam posiedzenie senackiej Komisji Zdrowia.

(Koniec posiedzenia o godzinie 12 minut 30)
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