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W odpowiedzi na pismo z dnia 23 wrzesnia 2013 r., znak: BPS/043-39-1689/13, przy ktérym
przekazany zostat tekst wspolnego o§wiadczenia ztozonego przez Panéw senatoréw Macieja
Klim¢ i Kazimierza Jaworskiego, dotyczacego tematyki choréb rzadkich, z upowaznienia

Prezesa Rady Ministréw, uprzejmie prosze o przyjecie ponizszego.

Choroby rzadkie to schorzenia uwarunkowane najczedciej genetycznie, o przewleklym
i1 czgsto cigzkim przebiegu, w okolo polowie przypadkéw ujawniajace sie w wieku

dzieciecym.

Na podstawie dostgpnych publikacji i aktualnej wiedzy naukowej szacuje sie, ze liczba
istniejacych obecnie rzadkich choréb moze wahaé sie pomiedzy 5-8 tys. (www.orpha.net),
a w ciagu zycia cierpi na nie od 6% do 8% populacji. Oznacza to, ze pomimo faktu, ze kazda
z rzadkich choréb charakteryzuje si¢ niska czestoscia wystepowania, to catkowita liczba osdb
dotknietych rzadkimi chorobami w UE waha si¢ pomigdzy 27 a 36 milionami'. W literaturze
medycznej co tydzien opisywanych jest pie¢ nowych choréb rzadkich?. De facto choroby
rzadkie brane pod uwagg jako cala grupa nie sa tak rzadkie, jak na to wskazuje ich nazwa.
Ponadto 50% rzadkich choréb dotyczy dzieci, a okoto 30% pacjentéw dotknietych tymi
chorobami umiera przed 5 rokiem zycia. Sa one odpowiedzialne za 30% hospitalizacji
w szpitalach dziecigcych, 40-45% zgonéw przed 15 rokiem zycia oraz 10-25% choréb
przewleklych u dorostych. Choroby rzadkie rozpoznawane sa najczesciej w wieku dziecigcym

(w przypadku wielu z nich rozpoznanie jest juz w zyciu plodowym). Placoéwki pediatryczne

http o/ /www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2012ReportStateofArtRDActivitieslI1. pdf
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sq tymi osrodkami, ktére najczesciej rozpoznajg chorobe rzadkg i identyfikuja rodziny ryzyka.
W Polsce kazdego roku u okolo 20 000 dzieci rozpoznaje sie chorobg rzadkag. W wielu
przypadkach wilasciwe, wczeénie ustalone rozpoznanie i zastosowanie odpowiedniego
leczenia umozliwia dalszy prawidtowy rozwdj. Liczna grupa pacjentéw z chorobami rzadkimi
to dorosli. Sa to zaréwno osoby z rozpoznang w dziecifistwie chorobg rzadka, jak i ci, ktorzy
zachorowali w pézniejszym wieku. Prawidlowe rozpoznanie rzadkich nabytych choréb,
zarowno dzieci, jak i dorostych, umozliwia skuteczne leczenie lub znaczne ztagodzenie

przebiegu choroby.

Ministerstwo Zdrowia stale pracuje nad kwestiami zwigzanymi z chorobami rzadkimi —
prowadzone sa m.in. rozmowy z organizacjami zrzeszajacymi pacjentéw dotknietych
chorobami rzadkimi oraz ich rodziny, a takze z podmiotami zwigzanymi z tg tematyka
w innych pafistwach cztonkowskich Unii Europejskiej. Celem wspOlpracy migdzynarodowej
jest wymiana do$wiadczeni pomiedzy krajami UE, analiza obecnego stanu dzialan

w dziedzinie chor6b rzadkich oraz ustalenie priorytetéw przysztych dziatan.

Jednym z pierwszych dzialan podjetych przez Ministra Zdrowia bylo powotanie,
zarzadzeniem z dnia 21 lipca 2008 r., Zespotu ds. Choréb Rzadkich. Gtéwnym zadaniem
powierzonym Zespolowi bylo opracowanie dokumentu majacego na celu zapewnienie
pacjentom cierpiacym na choroby rzadkie dobrego i kompleksowego dostgpu do opieki
medycznej, oraz uregulowanie spraw opieki spolecznej, edukacji i rehabilitacji spoteczno-
zawodowej.

W wyniku wielomiesigcznych prac Zespot ds. Choréb Rzadkich przedlozyt do akceptacji
Ministra Zdrowia dokument pt.: »Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa”,

stanowigcy projekt/podstawe do opracowania finalnej wersji dokumentu.

Narodowego Plan dla Chor6éb Rzadkich — mapa drogowa uwzglednia m.in. nastepujace

obszary:

A. Klasyfikacja i rejestr choréb rzadkich
B. Diagnostyka choréb rzadkich

C. Opieka zdrowotna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi

D. Zintegrowany system oparcia spotecznego dla pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich

rodzin

E. Nauka, edukacja i informacja w zakresie choréb rzadkich



Dokument zostal poddany konsultacjom wewatrzresortowym oraz przekazany do uzgodnienia

z Narodowym Funduszem Zdrowia.

Po zakonczeniu prac majacych na celu uzgodnienie dokumentu wewnatrz Ministerstwa
Zdrowia, po uzyskaniu akceptacji Kierownictwa, planowane jest przekazanie

go do uzgodnien migdzyresortowych oraz konsultacji spofecznych.

Jednym z wyzwan, przewidzianych w projekcie Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich,
jest utworzenie Os$rodkéow Referencyjnych oraz Centréw FEksperckich, ktére dzieki
zgromadzonej w nich wiedzy eksperckiej oraz zapleczu medycznemu znaczaco skroca droge
od rozpoznania choroby do podjecia skutecznych dzialan majacych na celu wyleczenie

pacjenta lub zminimalizowanie negatywnych skutkéw choroby.

Niezaleznie od prac zwigzanych z Narodowym Planem dla Choréb Rzadkich, realizowane
jest dziatanie zwigzane z tlumaczeniem portalu internetowego ORPHANET, zawierajacego
informacje na temat rzadkich chor6b i lekéw sierocych, w tym klasyfikacje orpha-number.
Zostalo ono zlecone do wykonania Instytutowi Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka, w oparciu
o dotacje celowa w wysokosci 212 000 zt ($rodki finansowe zaplanowane na lata 2013 —
2014), w zwigzku z realizacjqa miedzynarodowego Dziatania pt. ,,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs” (nazwa skrécona — Orphanet Europe)
(thum. zwykle: ,Rozwéj europejskiego portalu dotyczacego choréb rzadkich i lekéw
sierocych — ORPHANET Europe”), realizowanego w ramach Dziatania Wspolnego
Wsp6lnoty w Drugim wspélnotowym programie dziatan w dziedzinie zdrowia na lata 2008 —
2013. Prace nad realizacja ww. dziatania realizowane sa w biezacym roku oraz zgodnie

z zalozeniami kontynuowane beda w roku 2014.

Efekty prac zwigzanych z ww. dzialaniem stanowig niezbedny element pozwalajacy
na realizacj¢ dalszych dziatan, w tym m.in. umozliwienie oszacowania kosztéw leczenia

chorob rzadkich w Polsce oraz utworzenie rejestru przedmiotowych choréb.

Odnoszac si¢ do lekéw stosowanych w leczeniu chordb rzadkich - leki sieroce, informuje,
ze dostepne sa dla pacjentéw zaréwno w refundacji otwartej, katalogu chemioterapii,
jak réwniez w ramach programéw lekowych. Zgodnie z obwieszczeniem Ministra Zdrowia
z dnia 26 sierpnia 2013 r. w sprawie wykazu refundowanych lekéw, $rodkéw spozywezych
specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych na dziedi 1 wrzednia
2013 r., m.in. nastepujace leki finansowe sg ze $rodkéw publicznych w leczeniu choréb

rzadkich:



refundacja apteczna:

Lek Substancja czynna Wskazanie refundacyjne

Ruconest konestatum-alfa dziedziczny obrzgk naczynioruchowy
Cuprenil penicylaminum choroba Wilsona

Tetmodis tetrabenazinum choroba Huntingtona

katalog chemioterapii:

Lek Substancja czynna Wskazanie refundacyjne

Evoltra clofarabimtm ostra biataczka limfoblaslyczna
programy lekowe:

Lek Substancja czynna Wskazanie refundacyjne

Ncxavar sorafciiihum rak nerki

Votrient pazapanibum rak nerki

Dodatkowo, w ramach programéw lekowych prowadzone jest leczenie ze grodkéw

publicznych tzw. chor6b ultrarzadkich (wystepujace w populacji z czgstoscig nie wigksza niz

1 na 50 tys. os6b) tj.:

Lek Wskazanie refundacyjne

Cerezyme Choroba Gauchera

Myozyme Choroba Pompego

Aldurazyme Choroba Hurlera (mukopolisacharydoza typ I)




Cystadane Hiperhomocysteinemia

Elaprase Choroba Huntera (mukopolisacharydoza typ II)

Naglazyme Zespot Maroteaux - Lamy (mukopolisacharydoza typ VI)

Do leczenia ze $rodkéw publicznych w ramach w/w programéw lekowych kwalifikuje Zespot
Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich, powolywany przez Prezesa Narodowego Funduszu
Zdrowia. Zespo6l ten dokonuje réwniez weryfikacji skutecznosci leczenia, ktéra odbywa
si¢ w oparciu o oceng stanu klinicznego $wiadczeniobiorcy oraz ocene efektywnosci

zastosowanej terapii.

W 2012 r. Narodowy Fundusz Zdrowia sfinansowat leki w ramach w/w pieciu chordb

ultrarzadkich na kwote blisko 140 min zt.

Jednoczesnie, uprzejmie informuje, ze zgodnie z wymogami polskiego prawodawstwa, kazde
badanie kliniczne aby moglo zosta¢ przeprowadzone musi mie¢ swojego sponsora, ktéry
w oparciu 0 § 19 ust. 3 rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 11 marca 2005 roku
w sprawie szczegbétowych wymagan Dobrej Praktyki Klinicznej, zawiera umowe z badaczem
lub oérodkiem badawczym na prowadzenie takiego badania, a umowa ta okresla réwniez
zobowigzania finansowe dotyczace badania klinicznego. Departament pragnie poinformowag,
iz zgodnie z art. 2 pkt 37a ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. - Prawo farmaceutyczne (Dz. U.
z 2008 r. Nr 45, poz. 271, z pdzn. zm.) sponsorem badania klinicznego moze by¢ osoba
fizyczna, osoba prawna albo jednostka organizacyjna nieposiadajaca osobowosci prawnej,
odpowiedzialna za podjecie, prowadzenie i finansowanie badania klinicznego, kiéra
ma siedzib¢ na terytorium jednego z panstw cztonkowskich Unii Europejskiej lub pafstw
czlonkowskich Europejskiego Porozumienia o Wolnym Handlu (EFTA) - strony umowy

o Europejskim Obszarze Gospodarczym.

W mysl przytoczonego powyzej przepisu Minister Zdrowia jak i zaden organ administracji

publicznej nie moze by¢ sponsorem badania klinicznego.




