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Pan prof. Tomasz Grodzki
Marszatek Senatu
Rzeczypospolitej Polskiej

Szanowny Panie Marszatku,

w odpowiedzi na o$wiadczenie ztozone przez Panig Senator Alicje Chybicka na 64.
posiedzeniu Senatu w dniu 13 lipca 2023 r. uprzejmie prosze o przyjecie ponizszych
informacji.

Diagnostyka choréb rzadkich jest niezwykle trudnym i ztozonym procesem z uwagi na fakt,
ze nieustannie jest to nieznana grupa choréb dla wielu sSrodowisk medycznych, tym samym
rowniez dla pacjentéw. Choroby rzadkie s trudne do zidentyfikowana z uwagi na szereg
niespecyficznych objawoéw, przez co zaréwno lekarz nie jest pewny, do jakiego specjalisty
powinien przekierowac pacjenta lub jakie badania powinien zalecié, jak i pacjent nie jest
pewny, u kogo powinien sie skonsultowac.

Plan dla Choréb Rzadkich zaktada poprawe sytuacji polskich pacjentéw cierpigcych na
choroby rzadkie oraz ich rodzin, poprzez stworzenie modelu zintegrowanej opieki
zdrowotnej, w tym miedzy innymi poprawe dostepnosci do nowoczesnych metod
diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych.

W Ministerstwie Zdrowia prowadzone sg prace w zakresie implementacji ponizszych
Swiadczen jako swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej:

1) Badanie genetyczne metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do
mikromacierzy (aCGH - Array Comparative Genomic Hybridization);

2) Badanie catoeksomowe - WES ( Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS - Next Generation Sequencing);

3) Analiza ekspresji genu lub kilku genéw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu
metody Real-Time PCR - iloSciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie
rzeczywistym (QRT-PCR - Real-Time Quantitative Polymerase Chain Reaction).

Ponadto zaplanowane sg réwniez zmiany w zakresie niegenetycznych badan
laboratoryjnych, ktére moga by¢ wykorzystywane w diagnostyce choréb rzadkich.
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Po prawidtowym zdiagnozowaniu choroby rzadkiej pacjent powinien trafi¢ do osrodka
specjalizujacego sie w leczeniu danej jednostki chorobowej. Od wielu lat polskie osrodki
przynaleza do Europejskich Osrodkéw Referencyjnych, ktére skupiajg 24 sieci. Sieci te
stworzono z mysla o réznych dziedzinach chordéb rzadkich, takich jak choroby
immunologiczne, kosci, nerek, skéry, uktadu oddechowego, nowotworowe, hematologiczne,
nerwowo-miesniowe, serca, oraz zaburzen endokrynologicznych, neurologicznych,
dziedzicznych, wrodzonych, metabolicznych i wielu innych.

Misja Europejskich Sieci Referencyjnych jest zmniejszanie nieréwnosci w opiece
zdrowotnej dla wszystkich pacjentéw z rzadkimi lub ztozonymi schorzeniami w catej
Europie, tym samym poprawa dostepu do diagnostyki oraz pomoc w wypracowaniu zalecen
i udoskonaleniu standardéw postepowania klinicznego.

Pragne tutaj podkresli¢, ze w marcu br. Minister Zdrowia nominowat o$rodki nalezace do
Europejskich Sieci Referencyjnych jako Polskie Osrodki Ekspercie Choréb Rzadkich.
Wszystkie Os$rodki przyjety nominacje Ministra Zdrowia, dostajemy tez liczne informacje, o
checi przystapienia kolejnych osrodkéw pozostajacych poza siecia.

Kontynuowane s rowniez prace nad ustaleniem sposobu finansowania procedur dla
osrodkéw eksperckich choréb rzadkich, prace te sg prowadzone w scistej wspotpracy z
ekspertami oraz Narodowym Funduszem Zdrowia.

Ponadto praca nad Planem dla Choréb Rzadkich obejmuje dziatania w obszarze ,cyfryzacji”.
Docelowo zostang utworzone i udostepnione trzy komponenty: Rejestr Choréb Rzadkich,
Paszport Pacjenta z Choroba Rzadka oraz Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie”.

Kwestie zwigzane z refundacja reguluje ustawa z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw,
srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw
medycznych (Dz.U. z 2023 r. poz. 826). Na podstawie przepisow art. 37 ww. ustawy
Minister Zdrowia ogtasza co do zasady raz na 2 miesigce, w drodze obwieszczenia wykazy
refundowanych lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego i
wyrobow medycznych.

Zgodnie z zapisami ww. ustawy, objecie refundacja produktu leczniczego jest dokonywane
w drodze decyzji administracyjnej wydawanej przez Ministra Zdrowia w oparciu o wniosek
przedtozony przez podmiot odpowiedzialny (producenta leku, jego przedstawiciela lub
importera). Oznacza to, ze warunkiem podjecia dziatart majgcych na celu objecie refundacja
jest ztozenie adekwatnego wniosku o objecie refundacja. Czesto firmy farmaceutyczne nie
sg zainteresowane objeciem leku refundacjg w danym wskazaniu klinicznym, np. w zwigzku
ustalong strategig marketingowa lub brakiem mozliwosci zapewnienia ciggtos$ci dostaw, co
stanowi gtéwna bariere w dostepnosci pacjenta do danej terapii. Wytacznie wptyniecie
whniosku ztozonego przez podmiot odpowiedzialny uruchamia procedure obejmowania leku
refundacja.

Zgodnie z dokumentacja rejestracyjng dla wymienionych substancji czynnych wskazanie
dotyczace miastenii jest wskazaniem zarejestrowanym, czyli:

e ekulizumab!? stosuje sie w leczeniu 0sob dorostych i dzieci w wieku 6 lat i starszych
z miasteniag rzekomoporazng (choroba, w ktérej uktad odpornosciowy atakuje i
uszkadza komérki miesni, powodujac ostabienie miesni), u ktdrych inne leki nie
dziatajg [oporna na leczenie uogdlniona miastenia rzekomoporazna, oporna na
leczenie gMG (ang. generalised myasthenia gravis, gMG)] i u ktérych wystepuje
swoiste przeciwciato zwane przeciwciatem przeciwko receptorowi
acetylocholinowemu (ang. acetylcholine receptor, AChR).
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e rawulizumab?to lek przeznaczony do leczenia 0séb dorostych z uogdlniong
miastenia (ang. generalized myasthenia gravis, gMG), choroba, w przebiegu ktérej
uktad odpornosciowy atakuje i uszkadza receptory w miejscu potaczenia nerwéw i
komérek miesniowych, powodujac ostabienie i zmeczenie miesni;

e efgartigimod alfad jest lekiem stosowanym w leczeniu oséb dorostych z uogéliniong
miastenia rzekomoporazng (choroba prowadzaca do ostabienia miesni i
zmeczenia), w przebiegu ktorej uktad odpornosciowy wytwarza przeciwciata
skierowane przeciwko biatku o nazwie receptor acetylocholiny, znajdujagcemu sie
na powierzchni komérek miesniowych. Lek podaje sie w skojarzeniu z innymi
lekami stosowanymi w leczeniu miastenii rzekomoporaznej.

Sposréd w/w lekédw do Ministerstwa Zdrowia wptynat wytacznie wniosek o objecie
refundacja dla leku Vyvgart (efgartigimod alfa). Wniosek rozpatrywany jest w ramach
standardowej Sciezki refundacyjnej i obecnie jest w trakcie oceny AOTMIT.

Dodatkowo warto wspomnie¢, ze lek Vyvgart (efgartigimod alfa) we wskazaniu: leczenie
uzupetniajace do standardowej terapii dorostych pacjentéw z uogélniong miastenia
rzekomoporazng (gMG), u ktorych stwierdzono obecnos$¢ przeciwciat przeciwko
receptorowi acetylocholiny (AChR) znalazt sie na opublikowanym przez AOTMIT trzecim
wykazie TLI (technologie o wysokim stopniu innowacyjnosci) lecz nie zostat wybrany na
opublikowang przez Ministra Zdrowia liste TLI z 30 czerwca 2023 .

Whiosek w standardowej $ciezce po wydaniu rekomendacji Prezesa AOTMIT zostanie
przekazany do Komisji Ekonomicznej, ktéra prowadzi z podmiotami odpowiedzialnymi
negocjacje w zakresie ustalenia urzedowej ceny zbytu, poziomu odptatnosci oraz wskazan,
w ktérym lek ma by¢ refundowany. Na zakonczenie Minister Zdrowia, majac na uwadze
uzyskanie jak najwiekszych efektéow zdrowotnych w ramach dostepnych srodkow
publicznych, wyda decyzje administracyjna (pozytywna lub negatywng) o objeciu
refundacja i ustaleniu urzedowej ceny zbytu, przy uwzglednieniu nastepujacych kryteriow:

1) stanowisko Komisji Ekonomicznej;

2) rekomendacje Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

(AOTMIT);

istotnos¢ stanu klinicznego, ktérego dotyczy wniosek o objecie refundacja;

skutecznos$é kliniczng i praktyczng;

bezpieczenstwo stosowania;

relacje korzysci zdrowotnych do ryzyka stosowania;

stosunek kosztow do uzyskiwanych efektéow zdrowotnych dotychczas

refundowanych lekéw, sSrodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia

zywieniowego, wyrobéw medycznych, w poréwnaniu z wnioskowanym;
konkurencyjnos$¢ cenowg;

) wptyw na wydatki podmiotu zobowigzanego do finansowania $wiadczen ze

$rodkow publicznych i Swiadczeniobiorcéw;

10) istnienie alternatywnej technologii medycznej, w rozumieniu ustawy o
Swiadczeniach, oraz jej efektywnosci klinicznej i bezpieczenstwa stosowania;

11) wiarygodnos¢ i precyzje oszacowan kryteriow, o ktérych mowa w pkt 3-10;

12) mapy potrzeb zdrowotnych, o ktérej mowa w art. 95a ust. 1 ustawy o
$wiadczeniach;

13) wysokosé progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o
jakos¢, ustalonego w wysokosci trzykrotnosci Produktu Krajowego Brutto na
jednego mieszkanca, o ktérym mowa w art. 6 ustawy z dnia 26 pazdziernika 2000r.
o sposobie obliczania wartosci rocznego produktu krajowego brutto, aw
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przypadku braku mozliwosci wyznaczenia tego kosztu - koszt uzyskania
dodatkowego roku zycia

- biorac pod uwage inne mozliwe do zastosowania w danym stanie klinicznym procedury
medyczne, ktére mogg byc¢ zastgpione przez wnioskowany lek, $Srodek spozywczy
specjalnego przeznaczenia zywieniowego, wyréb medyczny.

Do Ministerstwa Zdrowia nie wptynety wnioski dla ekulizumabu i rawulizumab we
wskazaniach dotyczacych miastenii, a jak juz wskazano powyzej warunkiem podjecia
dziatan majacych na celu objecie refundacja leku jest ztozenie adekwatnego wniosku o
objecie refundacja.

Z wyrazami szacunku

Waldemar Kraska

Sekretarz Stanu

/dokument podpisano elektronicznie/
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