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Streszczenie
Autorka artykulu porusza problem zarzadzania systemem opieki nad pacjentem z chorobg rzadka
w Polsce. Rozwigzania systemowe w tej materii (lub ich brak) determinuja spoteczno-ekonomiczna
kondycje rodziny, ktora dotyka choroba sieroca, najczesciej dziecka. Mowa tu nie tylko o rozwigza-
niach w zakresie shuzby zdrowia, cho¢ te sg priorytetowe. Choroba rzadka rzutuje na szereg innych
obszarow zycia chorego — jego edukacje, mozliwosci rozwoju, udzial w Zyciu spolecznym. Rzutuje
tez na zycie jego rodziny, ktore w kontekscie ekonomicznym zaczyna generowac zdecydowanie wig-
cej kosztow, przy jednoczesnie rosnacych ograniczeniach w sferze aktywnosci zawodowe;.
Celem pracy jest zatem zidentyfikowanie glownych potrzeb srodowisk pacjenckich w wybranych
aspektach zycia z choroba rzadka, ktorych zaspokojenie poprawitoby jakos$¢ zycia pacjenta oraz kon-
dycje spoteczno-ekonomiczng jego rodziny, ta bowiem ,,choruje” wraz z nim.
W artykule wykorzystane zostang mieszane metody badawcze z grupy metod badania teoretycznego
z elementami badania empirycznego (badania wtorne). Wnioski z badan podzielone zostang na kilka
plaszczyzn, z ktorych kazda jest istotna dla kondycji rodziny zyjacej w cieniu choroby rzadkiej.

Stowa kluczowe
choroby rzadkie, zarzadzanie systemem ochrony zdrowia i zabezpieczenia spotecznego, kondycja
spoteczno-ekonomiczna rodziny

Abstract

The author of the article discusses the problem of managing the system of care for a patient with a rare
disease in Poland. Systemic solutions in this matter (or lack thereof) determine the socio-economic
condition of a family affected by orphanage disease, most often a child. It is not only health care solu-
tions that are at issue here, although they are a priority. A rare disease affects a number of order areas
of the patients’ life - his or her education, development opportunities, participation in social life. It
also has an impact on the life of his family, which in the economic context is starting to generate much
more costs, while at the same time increasing restrictions in the sphere of professional activity.

! E-mail: malgorzata.skweres-kuchta@usz.edu.pl

299


http://orcid.org/0000-0002-0540-5416
mailto:malgorzata.skweres-kuchta@usz.edu.pl
http://www.doi.org/10.34616/23.19.125

Matgorzata Skweres-Kuchta

The aim of the study is to identify the main needs of patients’; environments in selected aspects of life
with rare disease, the satisfaction of which would improve the patient’s quality of life and socio-eco-
nomic condition of his family because the family ,,suffers” with the disease.

The article will use mixed research methods from the group of methods of theoretical research with
elements of empirical research (secondary research). Conclusions from the research will be divided
into several areas, each of which is important for the condition of a family living in the shadow of
a rare disease.

Keywords
rare disease, management of health care and security system, socio-economic condition of the family
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Wprowadzenie

Choroby rzadkie dotykaja blisko 3 mln Polakéw. Grupa ta, cho¢ liczna, z punktu
widzenia medycyny jest bardzo niejednorodna, poniewaz dotyczy kilku tysiecy roznych
jednostek chorobowych o odmiennych przyczynach i przebiegu. O chorobie rzadkiej
mowi sie wowczas, gdy dotyka ona nie wigcej niz 5 na 10 tys. oséb. Niewielka liczba
pacjentow stanowi podstawowe ograniczenie w procesach: najpierw diagnostycznym,
anastepnie leczenia, w tym poszukiwania lekow — aktualnie spos$rod ponad 6 tys. chorob
rzadkich mozliwo$¢ leczenia ma zaledwie 3-4%. Ta specyfika stanowi wspdlny mianow-
nik dla wszystkich chorob sierocych, przez co mozna, wdrazajac odpowiednie rozwig-
zania systemowe, lepiej zabezpieczy¢ pacjentéw i ich rodziny, od sfery ochrony zdrowia
poczawszy, na zabezpieczeniu spotecznym skonczywszy.

W tle tych rozwazan pozostaje od blisko dekady opracowywana strategia — Naro-
dowy Plan dla Chorob Rzadkich, ktéry obecnie, zgodnie z deklaracjami Ministerstwa
Zdrowia, jest w ostatniej fazie konsultacji resortowych. Dokument ten, w mysl Zalecenia
Rady UE (2009), powinien byt regulowa¢ najwazniejsze kwestie dotyczace pacjentow
z chorobami rzadkimi juz od 2013 roku. Polska jako jedna z ostatnich w UE takowego

planu nie ma.

Choroba rzadka — dostepnos¢ swiadczen medycznych

W ostatnich latach wiele miejsca na arenie mi¢dzynarodowej, europejskiej i coraz
wigcej tez w Polsce poswigca si¢ tematowi chorob rzadkich. Problem trudny, ztozony, in-
terdyscyplinarny, kosztowny i ciggle jeszcze zmarginalizowany. W artykule mowi si¢ nie
tylko o chorym, ale réwniez o jego najblizej rodzinie — wigkszo$¢ chorob rzadkich dotyka

bowiem dzieci, a ich rodzice musza funkcjonowaé w nowej, bardziej skomplikowanej
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rzeczywistosci, ktora w wielu przypadkach pociaga za soba pogorszenie kondycji spotecz-
no-ekonomicznej’.

Nie wigcej niz 5 chorych na 10 tys. osob — to definicja choroby rzadkiej, przyjeta
przez Uni¢ Europejska celem stworzenia punktu wyjscia w zakresie opracowywania
i wdrazania spdjnych systemowych rozwiagzan dla tej specyficznej grupy chorych we
wszystkich krajach UE®. Rynek, na ktorym potrzeby rodzin zyjacych z chorobg rzadka
spotykaja si¢ z podazg rozwiazan im dedykowanych, cechuje olbrzymia nierownowaga
w obszarze medycznym i szeroko pojetym obszarze zabezpieczenia spolecznego. Co
powoduje, ze chorych na choroby rzadkie oraz ich rodziny zalicza¢ trzeba do grupy
dyskryminowanej? Mowa tu przede wszystkim o farmakoterapii°.

Problemem jest rzadko$¢ — niewielka grupa pacjentow, ktora moglaby skorzystac
z rozwigzan dla danej choroby. Rachunek ekonomiczny i wskazniki optacalnosci inwe-
stycji sa jednoznaczne. Jesli inwestor sprzedaje niewiele, a poniost wysokie naktady
inwestycyjne i czesto ponosi znaczne koszty produkc;ji, to cena danego rozwigzania musi
by¢ wysoka®. Platnicy zatem, majac do dyspozycji ograniczony budzet, szczegdlnie
mocno przygladaja si¢ zasadno$ci wydatkowania takich srodkéw. Narzedzia stosowane
do oceny ekonomicznej lekow powszechnie stosowanych nie pasuja niestety do terapii
sierocych, z kilku wzgledow.

Ocena technologii medycznych w chorobach rzadkich jest trudna zaréwno pod
katem stricte finansowym, jak tez w zakresie wiarygodnosci dowodow na skuteczno$¢
terapii. Wiarygodno$¢ dowodow to drugie waskie gardlo — badanie kliniczne prowadzi
si¢ bowiem na nielicznej grupie pacjentow, do tego ze wzgledow etycznych nie stosuje
si¢ podwajnej proby i placebo, stad trudniej wykaza¢ pozytywne wyniki statystycznie

2 Zgodnie z Raportem Choroby rzadkie. Stan obecny i perspektywy, Warszawa 2016, s. 102, 80%
ankietowanych przyznato, ze choroba rzadka doprowadzita do zubozZenia ich rodziny (gospodarstwa domo-
wego).

3 Zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dzialah w dziedzinie rzadkich chordb (2009/C
151/02), pkt 3.

4 Choroby rzadkie w znakomitej wigkszos$ci maja podtoze genetyczne, a to oznacza, ze leczenie przy-
czynowe moze odby¢ si¢ jedynie w oparciu o inzynieri¢ genetyczng, niemniej wsrod dostepnych terapii sa
tez takie, ktore choroby nie lecza, ale ja zatrzymuja/hamuja (np. enzymatyczne terapie zastgpcze). Poza tym
w przypadku wad genetycznych chory nie ma wigkszego wplywu na jej przebieg, jest zupelnie uzalezniony
od podazy opcji lekowych. Przy czesto wielotysigcznych, a nawet milionowych rocznych kosztach terapii
pacjent nie jest w stanie sam jej finansowac. W roku 2016 na refundacj¢ leczenia chordb rzadkich przekaza-
no nieco ponad 100 mln zi, obecnie to blisko 165 mln zt z zapowiedzia tendencji rosnace;.

5 Farmakoterapia podstawowa, zwlaszcza przyczynowa jest w wigkszosci przypadkow niemozliwa,
ta juz dostepna jest w Polsce czesto nierefundowana. Problemem jest rowniez brak dostepu do refundowa-
nych preparatdéw uzupehiajacych odpowiedniej jakosci (odzywek, witamin) oraz ustug rehabilitacyjnych
w odpowiedniej skali.

¢ Na wysoka cen¢ lekow sierocych naktada si¢ rowniez problem diagnostyczny — pacjentow mogtoby
by¢ wiecej, mogliby by¢ poddawani leczeniu wezesniej, gdyby nie zawodzity mechanizmy diagnostyczne,
w tym brak refundacji wielu badan genetycznych. Pacjent czgsto otrzymuje diagnoze po latach poszukiwan,
przy juz wyraznie zarysowanych silnych objawach, znacznie ograniczajacych jego sprawnosc.
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istotne’. Zarzutem ze strony oceniajacych jest rowniez ograniczony czas prowadzenia
badan klinicznych, przez co brak bezposredniej informacji na temat wptywu leku na
wydtuzenie zycia pacjenta®. Ocena technologii medycznych w tym obszarze wymaga
bardziej liberalnego podejscia, poniewaz nikt nie jest w stanie w racjonalnym czasie
dostarczy¢ dowoddw na skuteczno$¢ metody na tym poziomie wiarygodno$ci co w przy-
padku choréb uniwersalnych.

Producenci w takich okoliczno$ciach sg mniej zainteresowani poszukiwaniem
lekoéw na choroby sieroce, dlatego obecnie 90% z nich nie ma zadnej mozliwosci lecze-
nia’®. Swiadomo$¢ konieczno$ci wyréwnania szans wszystkich pacjentow'® przektada
si¢ jednak na wdrazanie narzedzi, ktore ten trend zmieniajg i stymuluja przemyst far-
maceutyczny do podejmowania innowacyjnych projektéow, np. 10-letnia ochrona han-
dlowa lekow sierocych gwarantowana przez Europejska Agencje Lekow (EMA), dys-
kusja nad zmiang metodologii oceny sierocych technologii medycznych czy proby
sieciowania przynajmniej fragmentow procesow oceny i refundacji tychze lekow™.
Skale problemu obrazujg dane odnosnie do liczby lekéw dostepnych dla chorych w Eu-
ropie i Polsce, przy szacunkowej liczbie chorob rzadkich na $wiecie na poziomie 6-8 tys.
(Rysunek 1)'2.

" Zob. Recommendations for the design of small population clinical trials, ,,Orphanet Journal of Rare
Diseases” 2018, vol. 13, s. 195.

8 Przyktadem moze by¢ lek Brineura stosowany w leczeniu ceroidolipofuscynozy neuronalnej typu 2
(CLN2). Zob. Rekomendacja nr 32/2019 z dnia 14 maja 2019 r. Prezesa Agencji Oceny Technologii Me-
dycznych i Taryfikacji w sprawie oceny leku Brineura (cerliponaza alfa) w ramach programu lekowego:
Leczenie lipofuscynozy neuronalnej typu 2 (ICD-10: E75.4).

° E. Kurzynska, Warto wydzieli¢ odrebny budzet na finansowanie lekéw sierocych, https:/
puls medycyny.pl/warto-wydzielic-odrebny-budzet-na-finansowanie-lekow-sierocych-948687 [dostep
13.05.2019].

10 Rozporzadzenie (WE) Nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r.
w sprawie sierocych produktéw leczniczych (Dz.Urz. L 18 z 22.1.2000).

1 The International Rare Diseases Research Consortium (IRDIRC) za cel stawiato sobie przyczynie-
nie si¢ do opracowania do 2020 r. 200 nowych terapii i srodkow do diagnozowania wiekszosci rzadkich
chordb. Zob. A Global Approach to Rare Diseases Research and Orphan Products Development: The Inter-
national Rare Diseases Research Consortium (IRDiRC), 2017.

12 Wedtug danych EMA, w Europie 164 leki maja status sierocych, natomiast lekéw uzywanych w lecze-
niu chorob rzadkich jest w sumie 320. W Polsce jest refundowanych ok. 10% z nich. Zob. E. Kurzynska, Pa-
¢jenci z chorobami rzadkimi oczekujq wyrownania szans, a nie specjalnego traktowania, https://pulsmedycyny.
pl/pacjenci-z-chorobami-rzadkimi-oczekuja-wyrownania-szans-a-nie-specjalnego-traktowania-955064 [do-
step 13.05.2019].
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Rysunek 1. Podaz lekéw sierocych w Europie i w Polsce
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Zrédto: Opracowanie wiasne na podstawie: List of rare diseases and synonyms listed in alpha-
betical order », Orphanet Report Series, Rare Diseases collection, January 2019, http:/www.
orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/List_of rare diseases in_alphabetical order.pdf, Do-
stepnos¢ oraz czas oczekiwania na refundacj¢ preparatow posiadajacych status lekow sierocych,
HTA Consulting, https:/hta.pl/pl/blog/2018/04/sieroce-czas-oczekiwania/ [dostep 13.05.2019].

Strategia dla choréb rzadkich

Zgodnie z Zaleceniem Rady Europejskiej z 8 czerwca 2008 r. kazde panstwo
cztonkowskie powinno byto do 2013 r. stworzy¢ i wprowadzi¢ w zycie strategi¢ z zakre-
su diagnostyki i leczenia chorob rzadkich®®. W Polsce prace nad planem rozpoczety si¢
w 2012 roku, niemniej finalnie dokumentu jeszcze nie ma. Sg ministerialne zapowiedzi
jego przekazania do konsultacji spotecznych w potowie tego roku, aczkolwiek nie sg to
pierwsze zapowiedzi.

Zapisy dostepnej od kilku miesi¢ey Polityki Lekowej Pafstwa na lata 2018-2022'4
podkreslaja, iz w przypadku choréb rzadkich zasadne jest odstgpienia od stosowania
w procesie oceny kryterium kosztowego (QALY), charakterystycznego dla oceny terapii

13 Kraje cztonkowskie zobowiazuje do tego dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE
z 9 marca 2011 r.
14 Polityka Lekowa Panstwa 2018-2022, Ministerstwo Zdrowia, 2018.
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powszechnych®. To tak jakby poréwnywac jabtka i winogrona — leczenie choroby rzad-
kiej jest drozsze juz w punkcie wyjscia, ponadto choroby te czgsto sieja spustoszenie
w calym organizmie, w zwigzku z czym pacjent wymaga pomocy wielu specjalistow.
Dyskutuje si¢ nad wdrozeniem narzg¢dzia analizy wielokryterialnej (MCDA), ktora
w ocenie leku sierocego uwzgledni szereg dodatkowych parametrow, za ich pomoca
bedzie mozna uzasadni¢ konieczno$¢ wdrozenia i refundowania terapii — w skrocie na
wymiar ekonomiczny natozy tez spoteczny, tacznie z opinia pacjenta'®.

Podejscie takie pozwala z optymizmem oczekiwac na ostateczny dokument Planu,
ktory —jak zapowiada Ministerstwo Zdrowia — pozwoli zapewni¢ do roku 2025 ,,wszech-
stronng, kompleksowa, skoordynowana, wysoce specjalistyczng i innowacyjng opieke
leczniczg oraz rehabilitacyjng osobom dotknigtym chorobami rzadkimi”. Polska begdzie
oferowac ,,szeroki wachlarz ustug wspierajacych i wlaczajacych w niedyskryminujacy
sposob w zycie spoteczne i zawodowe osoby oraz rodziny dotknigte chorobami rzadkimi;
edukujacym przyszte i obecne kadry medyczne oraz stale podnoszacym swiadomos$¢
spoteczna nt. chorob rzadkich™.

Program, zgodnie z zapowiadanymi zalozeniami, powinien odpowiadac¢ na szereg
postulatéw pacjentdow, poprawiajac tym samym jako$¢ ich zycia i kondycje ekonomicz-
ng ich rodzin. Zaktada si¢ zwigkszenie dostepnosci przestrzennej §wiadczen zdrowotnych
(w tym diagnostycznych i koordynacji procesu leczenia), rehabilitacyjnych, socjalnych
i edukacyjnych poprzez powstanie centralnego osrodka i referencyjnych osrodkow spe-
cjalistycznych w terenie.

Szybsza diagnoza to mozliwo$¢ zachowania wigkszej sprawnosci chorego, przez
co rodzic ma szans¢ nie wylaczac si¢ z zycia zawodowego. To réwniez szansa na nizsze
koszty rehabilitacji i opieki, ktore obecnie z znacznej mierze uszczuplajg domowy budzet.
Problemem sg rowniez wysokie koszty dojazdu i pobytu w osrodkach specjalistycznych
znacznie oddalonych od miejsca zamieszkania, zarowno w wymiarze leczenia, jak i re-
habilitacji. I wreszcie koordynacja leczenia, zdaniem autorki, ten aspekt wymaga naj-
wickszego naktadu pracy, czasu i finanséw'®. Dzisiaj takim koordynatorem jest rodzic

15 Ustawa z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, srodkoéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobow medycznych (Dz. U. z 2019 r. poz. 784), art. 12 pkt 13.

16 M. Chmielewska, Choroby rzadkie: jesli nie QALY to co?, https://www.medexpress.pl/choroby
-rzadkie-jesli-nie-qaly-to-co/72436 [dostep 17.05.2019].

' M. Zielinski, Coraz blizej systemowych rozwigzah dla chordb rzadkich, https://pulsmedycyny.pl/
coraz-blizej-systemowych-rozwiazan-dla-chorob-rzadkich-955065 [dostep 14.05.2019].

18 J. Stawek podkresla, ze Polska jest na ostatnim miejscu w Europie pod wzgledem liczby neurologéw
przypadajacych na 100 tys. pacjentow. W chorobach rzadkich neurolodzy sa niezbedni. Zatem wygospoda-
rowanie srodkoéw na finansowanie lekow sierocych to tylko jedna z potrzeb. Wdrazanie terapii czgsto wiaze
si¢ z dodatkowymi kosztami obstugi pacjenta, np. lek Brineura podawany jest jako enzym zast¢pczy doko-
morowo przez zbiornik Rickhama w dwutygodniowych cyklach — wymaga zaangazowania personelu lekar-
skiego i pielegniarskiego przez dwie doby dla jednego pacjenta. Zob. A. Schulz i in., Study of Intraventric-
ular Cerliponase Alfa for CLN2 Disease, ,,New England Journal of Medicine” 2018, vol. 378, s. 1898-1907.
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— koniecznos¢ doksztatcania, poszukiwania rozwigzan i frustracje z powodu braku po-
mocy to kolejny czynnik, ktory wplywa negatywnie na sytuacje¢ rodzinng. Przy czym
zmienia si¢ podejscie specjalistow, ktdrzy coraz czesciej rodzica zaczynajg traktowac
jako partnera w procesie specyficznego i trudnego leczenia.

Bezwzglednie potrzebny jest rejestr chordb rzadkich. Czesto zdarza sie, iz specja-
lisci nie potrafig okresli¢ populacji, jaka mogtaby skorzysta¢ z danego programu leko-
wego, poniewaz nie maja kompletnych danych. Sytuacja taka powoduje niedoszacowanie
analiz ekonomicznych, btedne zatozenia w ramach rozméw negocjacyjnych platnika
z producentem leku i wreszcie nie pomaga w budowaniu §$wiadomosci i wiedzy na temat
konkretnych chorob. Warto podkresli¢, ze na coraz bardziej wartosciowe bazy wiedzy
wyrastajg organizacje pacjenckie, ktorych zasoby informacyjne na temat przebiegu
choroby wsrod zrzeszonych pacjentdow sg bezcenne w procesach analiz w wymiarze
klinicznym i spoteczno-ekonomicznym.

Program bedzie opierat si¢ na czterech filarach": diagnostyce, terapii, akceptacji
1 wsparciu, zwlaszcza pacjentdéw, dla ktorych jedyna pomocs jest leczenie objawowe,
brak bowiem terapii, ktora pozwolitaby ich chorobg¢ wyeliminowac. Tacy chorzy wyma-
gaja pomocy interdyscyplinarnej. Ministerstwo Zdrowia deklaruje wspotprace z wielo-
ma resortami, w tym rodziny, pracy i polityki spotecznej, jak réwniez infrastruktury,

cyfryzacji czy edukacji.

Kondycja spoteczno-ekonomiczna rodziny z chorobg rzadka

Na chorobe rzadka choruje cata rodzina. Utomnos$¢ lub brak systemowych roz-
wigzan, ktore mogtyby t¢ rodzing wesprze¢ w nowych trudnych okolicznosciach, powo-
duja, iz jej kondycja spoteczno-ekonomiczna i jakos$¢ zycia maleja w stopniu wickszym
niz to konieczne. Wielu probleméw mozna by unikna¢ i niejednokrotnie adaptowac si¢
do zycia w nowych warunkach, gdyby istniaty narzedzia utatwiajace takim rodzinom
funkcjonowanie w spoteczenstwie, a nie poza nim. Te obszary interwencji mozna po-
dzieli¢ na dwa gtowne:

* medyczny (diagnostyczny, wsparcia psychologicznego, farmakoterapii przyczy-
nowej/zastepczej/objawowej oraz rehabilitacyjny dedykowany konkretnym po-
trzebom w ramach danej jednostki chorobowej);

» zabezpieczenia spolecznego 0sob z niepetnosprawnoscia:

— ograniczone mozliwosci aktywnosci zawodowej rodzicow,

— dostep do edukacji chorego,

Y E. Grzela, Rosng szanse na refundacje lekow na choroby rzadkie, https://pulsmedycyny.pl/rosna
-szanse-na-refundacje-lekow-na-choroby-rzadkie-955066 [dostep 12.05.2019].
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— bariery infrastrukturalne,
— luki w $wiadomosci spoteczne;.

Pierwszemu obszarowi poswigcono juz uwage w poprzednich cz¢éciach artykutu,
niemniej tytutem komentarza nalezy doda¢, iz ogromnym wyzwaniem, nad ktorym
powinny pochyli¢ si¢ wszystkie strony zaangazowane w proces leczenia chorob rzadkich,
jest jak najszybsze podanie choremu leku. Wiele chordb postepuje bardzo szybko i czas
procedowania dopuszczenia i refundacji leku okazuje si¢ tym, ktorego wtasnie zabrakto,
by pacjent mogt zachowa¢ wzgledna sprawnos$¢, a nawet przezy¢. Juz na etapie badan
klinicznych mozna bezpiecznie ocenié, ze lek ma potencjal i zanim zostanie ostatecznie
zarejestrowany, da¢ szanse pacjentom, ktorzy nie majg alternatywy. Terapia wspotczucia,
ktora daje taka mozliwo$¢, jest ciagle stosowana przez producentéw w ograniczonym
zakresie. Terapia niestety bywa tez reglamentowana w zalezno$ci od stanu chorego, co
zdaniem autorki jest gtgboko nieetyczne i sprzeczne z zasadg rownos$ci szans, wrecz ja
pogwalcajace. Wylaczanie z terapii bardziej niepetnosprawnych (i nie mowi si¢ tu o sta-
nach terminalnych) jest sprzeczne z podstawowymi prawami gwarantowanymi przez
konstytucj¢?’, Ustawe o wsparciu kobiet w cigzy i rodzin? czy Narodowy Program
Zdrowia na lata 2016-2020, ktory gwarantuje ,,wydtuzenie zycia Polakow w zdrowiu,
poprawe jako$ci zycia zwigzanej ze zdrowiem oraz ograniczanie spotecznych nierow-
nosci w zdrowiu”??. Warto podkresli¢, ze stosunek do 0séb z niepetnosprawnoscia jest
wyznacznikiem poziomu rozwoju cywilizacyjnego danego spoteczenstwa®.

Tymczasem polscy pacjenci na tle Europy naleza do grupy zdecydowanie dyskry-
minowanej w zakresie liczby dostepnych lekoéw refundowanych, a czas oczekiwania na
leczenie bywa dluzszy niz zycie pacjentow z niektorych przypadkach. Cho¢ nalezy
podkresli¢, iz w ostatnim dziesi¢cioleciu sytuacja ta ulegta poprawie (Rysunek 2), zas
Ministerstwo Zdrowia zapowiada wzrost dynamiki wlaczania do refundacji terapii do-
puszczonych przez EMA. Za miernik sukcesu w tej materii przyjmuje wskaznik zesta-
wiajacy liczbe nowych decyzji refundacyjnych z ostatniego roku w stosunku do $rednie;j
z trzech poprzedzajacych lat*.

20 Art. 68, pkt 3 precyzyjnie okreéla: ,,wladze publiczne sa obowigzane do zapewnienia szczeg6lnej
opieki zdrowotnej dzieciom i osobom niepelnosprawnym”.

I Panstwo zapewni ,,odpowiednie $wiadczenia opieki zdrowotnej dla dziecka, ze szczegdlnym
uwzglednieniem dziecka, u ktdrego zdiagnozowano ci¢zkie i nieodwracalne uposledzenie albo nieuleczalng
chorobeg zagrazajaca jego zyciu, ktore powstaly w prenatalnym okresie rozwoju dziecka”. Ustawa z dnia
4 listopada 2016 r. o wsparciu kobiet w cigzy i rodzin ,,Za zyciem”, art. 4.

22 Rozporzadzenie Rady Ministrow z dnia 4 sierpnia 2016 r. w sprawie Narodowego Programu Zdro-
wia na lata 2016-2020, Warszawa 2016.

3 Zob. M. Garbat, Spoleczny wymiar niepetnosprawnosci w teorii ekonomii, ,,Studia Oeconomica
Posnaniensia” 2017, t. 5, nr 10.

2 E. Kurzynska, Zmiana podejscia do oceny terapii chorob rzadkich, https://pulsmedycyny.pl/zmiana
-podejscia-do-oceny-terapii-chorob-rzadkich-948734, [dostep 10.05.2019].
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Tabela 1. Sredni czas oczekiwania na wprowadzenie do refundacji leku sierocego

Data autoryzacji .
przez EMA Czas [dni]
1679*
0Od 2006 roku (ok. 4,5 roku)
938
Po 2012 roku (ok. 2,5 roku)

* Z wylaczeniem lekow refundowanych przed 2012 r.

Zrédto: Dostepnosé oraz czas oczekiwania na refundacje preparatow posiadajacych status lekow
sierocych, HTA Consulting, https://hta.pl/pl/blog/2018/04/sieroce-czas-oczekiwania [dostgp
13.05.2019]

W dyskusji poruszy¢ nalezy rowniez inny problem — lek juz dopuszczony w Eu-
ropie przez EMA jest wtornie oceniany przez poszczegélne kraje”. O ile ma to sens
w zakresie negocjacji cenowych i wptywu refundacji leku na budzet ptatnika, to w za-
kresie skuteczno$ci klinicznej mozna uznaé, ze to ,,wywazanie otwartych drzwi”?®. Ten
naktad pracy mozna przekierowaé na wypracowywanie rozwigzan o krok dalej — pole
dzialania na rzecz pacjentow z chorobami rzadkimi jest ogromne. Jest to stosunkowo
,»mtody” obszar interwencji — doktadnie 20 lat temu Europa, w §lad za USA (1983), Ja-
ponig (1993) i Australig (1997), wdrozyta wspdlng polityke dotyczaca lekéw sierocych
w panstwach cztonkowskich.

Obecnie na arenie migdzynarodowej dyskutowane sa wspodlne inicjatywy w za-
kresie oceny technologii medycznych czy negocjacji cenowych dla szerszego rynku
zbytu z korzys$cia dla wszystkich stron?’. Polska rowniez prowadzi dyskusj¢ na ten temat
z panstwami o$ciennymi, w tym Grupg Wyszehradzka. Korzysci skali, efektywnos¢
cenowa, zwolnienie zasoboéw dzigki podzialowi pracy miedzy agencje oceniajace, wspot-
praca i wspolne bardziej dopracowane rozwiazania to kluczowe korzysci dla wszystkich
panstw i pacjentow. Pozwolitoby to uchroni¢ rodziny przed wymuszona emigracja w celu
leczenia dziecka w panstwie, gdzie lek jest refundowany?.

% Procedury refundacyjne sg niejednolite, np. w Niemczech lek jest dostepny dla pacjentow zaraz po
zarejestrowaniu i oceniany ex-post. M. Jachimowicz zaznacza, iz ,,w innych krajach jest mniej barier na
drodze do leczenia chorych na choroby rzadkie”. Zob. E. Kurzynska, Warto wydzieli¢ odrebny budzet...

26 Ocena skutecznosci jest celowa, jesli na dany lek inaczej reaguja pacjenci okreslonej nacji lub wy-
stepuja inne uwarunkowania wynikajace z lokalizacji chorych. W chorobach rzadkich w badaniu klinicz-
nym biora czgsto udziat pacjenci z catego Swiata, zatem czynnik lokalizacji mozna tu wyeliminowac. O za-
letach, ale i elementach wymagajacych doprecyzowania dyskutuje M. Wiadysiuk: K. Kowalska, Refundacja
lekow: zasad wspolnych dla catej UE chce Komisja Europejska, https://www.rp.pl/Zdrowie/303199913
-Refundacja-lekow-zasad-wspolnych-dla-calej-UE-chce-Komisja-Europejska.html [dostep 14.05.2019].

T K. Czyzewska, Wspolpraca panstw UE w zakresie refundacji, https://www.medexpress.pl/wspol
praca-panstw-ue-w-zakresie-refundacji/73284 [dostep 19.05.2019-].

28 W ostatnich miesigcach emigracja zdrowotna zakrojona na szerokg skale miata miejsce w przypad-
ku lekow sierocych: Spinraza i Brineura.
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Odrebne szerokie zagadnie, ktore powinno by¢ uwzgledniane w analizach spo-
feczno-ekonomicznych, to koszty nieleczenia pacjentow:

* brak refundacji drogiego leku dedykowanego danej chorobie nie oznacza braku
kosztéw opieki nad nieleczonym pacjentem, a koszty te rosng wraz z jego po-
garszajacym si¢ stanem;

* wylaczenie z zycia zawodowego opiekunow chorego to utracona produktywnos¢
i wylaczenie spoleczne;

* emigracja zdrowotna to pozbycie si¢ obywateli — rodzicéw w wieku produkcyj-
nym, wyksztatconych w polskim systemie, a ostatecznie pracujacych na rzecz
gospodarki i rozwoju innego kraju oraz dzieci, rowniez zdrowych obok tego
chorego, ktore rowniez beda w przysztosci budowac potencjat nie w Polsce.

Aktywnos$¢ zawodowa rodzicow chorego dziecka bylaby w wielu przypadkach
mozliwa i przez nich pozadana, gdyby istniat system zachet dla pracodawcow do stoso-
wania elastycznych form zatrudnienia, w ramach ktorych rodzic mogltby wiecej pracowac
zdalnie, w domu badz tez w sytuacjach kryzysowych bez negatywnych konsekwencji
mogt si¢ z obowigzkdéw stuzbowych wytaczyc.

Innym istotnym problemem jest edukacja dzieci z niepelmosprawnoscia. Ostatnie
zmiany ustawodawcze ograniczyty mozliwosci wsparcia dzieci i ich rodzicow w ramach
tzw. edukacji domowej (edukacji poza szkotg). Rozwigzanie to praktykowane dotychczas
praktycznie jedynie przez placéwki niepubliczne zostato przeformutowane z niekorzyscia
wlasnie dla rodzica i dziecka. Dzieci, czg¢sto wymagajace wsparcia nie tylko edukacyj-
nego, a rowniez terapeutycznego i rehabilitacyjnego, mogly takowe uzyska¢ w ramach
udostepnionego im budzetu w ramach roku szkolnego, rozliczanego fakturg za wykona-
ne ustugi rehabilitacyjne. Wdrozona reforma wymusita zatrudnianie fizjoterapeuty czy
logopedy jedynie w trybie umowy o prace, przez co realna warto$¢ wsparcia rodzin
zostata zmniejszona o koszty ubezpieczenia spotecznego.

Warto wspomnie¢ tez o wsparciu rodzin w ramach $rodkow zgromadzonych
w ramach 1%, stanowia one znaczgce zrodlo finansowania wielu potrzeb niepetnospraw-
nego dziecka. Nalezaloby si¢ zastanowié, czy zasadny jest rozbudowany system rozli-
czania tych $rodkow i czy aby na pewno stuzy on temu, by byly one wydatkowane

zgodnie z zalozeniami ustawodawcy.

Zakonczenie

Szacuje si¢, ze choroby rzadkie dotykaja 6-8% Europejczykow, czyli 27-36 min
0s0b, w tym blisko 3 mln Polakéw. Cho¢ kazda z chordb rzadkich ma swoja specyfike,
potrzeby pacjentéw w wielu dziedzinach pozostaja zblizone. Jest to grupa, ktora
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bezwzglednie wymaga wsparcia, a skala i wymiar kosztowy sg do udzwigniecia jedynie
przez system jako calo$¢ w ramach spotecznej odpowiedzialnosci za jednostke. Wydaje
sig, ze $wiadomos$¢ w zakresie potrzeb tej grupy rosnie, niemniej ,,mtyny wolno miela”,
co dla kazdej rodziny z ci¢zko chorym dzieckiem jest wielkim dramatem. Wazne wigc,
by rosngca $wiadomos¢ w zakresie potrzeb chorych przeku¢ w konkretne dziatania,
wykorzystujac wzajemne doswiadczenia i warto$¢ dodang wspotpracy.

Zbiorem drogowskazow w zakresie budowania systemu wsparcia dla chordb rzad-
kich powinien by¢ narodowy plan. Laczy on rozne perspektywy i by byl skutecznie
wdrazany, musi uwzglednia¢ wiele obszardéw interwencji oraz zaleznos$ci migdzy nimi.
Zdecydowanie newralgicznym punktem jest refundacja lekow sierocych. Z jednej bowiem
strony dazy si¢ do zwigkszenia odsetka chordb, dla ktorych leczenie bedzie mozliwe.
Z drugiej natomiast problem stanowig mozliwosci finansowe poszczeg6lnych ptatnikow
w zakresie refundacji z definicji drogich lekow. Przy czym cena nie powinna by¢ jedynym
parametrem branym pod uwage. W tak ztozonym systemie powinno si¢ bra¢ pod uwage
korzysci, ktorych doswiadczy rodzina chorego, beda one rowniez oddziatywac szerzej
i mie¢ znaczenie dla gospodarki.
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