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CHOROBY RZADKIE

CO TO JEST CHOROBA RZADKA?

»Choroby rzadkie” to choroby o niskiej czestosci wystepowania w populacji. Zgodnie
z przyjetym pod koniec 1999 roku rozporzgdzeniem nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego
i Rady, czestotliwosé wystepowania, przy ktdrej choroba jest traktowana jako choroba rzadka,
wynosi 5 przypadkow na 10 tys. oséb. Istniejg jednak jednostki chorobowe, ktére wystepuja
jeszcze rzadziej. Stad tez w 2014 roku w rozporzadzeniu 536/2014 Parlamentu Europejskiego
i Rady wprowadzona zostata definicja choroby ultrarzadkiej — jest nig jednostka chorobowa,
na ktéra cierpi nie wiecej niz 1 osoba na 50 tys. oséb. Nalezy zaznaczy¢, ze podane progi
czestotliwosci wystepowania jednostki chorobowej, jak i sama definicja, nie sg uniwersalne —
w innych regionach swiata w definicjach pojawiajg sie dodatkowe kryteria lub wystepujg inne
wartosci progowe.!

EPIDEMIOLOGIA CHOROB RZADKICH

Choroby rzadkie dotykajg okoto 6-8% populacji, a globalng liczbe pacjentéw nimi dotknietych
szacuje sie na 400 min. W Europie liczbe pacjentdw szacuje sie na blisko 30 min. Wedtug
szacunkow epidemiologicznych w Polsce chorobami rzadkimi moze by¢ dotknietych okoto 2,5-
3 miliondow o0séb. Na podstawie danych Narodowego Funduszu Zdrowia (NFZ)
zidentyfikowano 1,6 min oséb, u ktéorych, na bazie przyjetych w analizie algorytméw,
stwierdzono wystepowanie choroby rzadkiej. Réznica ta moze wskazywaé na nizszg, niz
w innych krajach, rozpoznawalnos¢ takich chordb, lub by¢ wynikiem niedostatecznego
dostosowania systemu zbierania danych do monitorowania tej grupy pacjentéw.?

Dotychczas zidentyfikowano i opisano niemal 8 tys. jednostek chorobowych.3

Cho¢ 75% przypadkdw chordéb rzadkich jest diagnozowanych w wieku dzieciecym, coraz wiecej
takich jednostek chorobowych jest diagnozowanych u pacjentdéw starszych, co w duzej mierze
wynika z wydtuzania sie zycia i utomnosci mechanizmdw naprawczych ludzkiego organizmu.
Nalezy rowniez pamietaé, ze cho¢ 80% chordob rzadkich ma podioze genetyczne, to
w pozostatych przypadkach przyczyna schorzenia moze mie¢ inng etiologie np. pochodzenie
infekcyjne (bakteryjne lub wirusowe), alergiczne, wynikajgce z oddziatywania czynnikéw
srodowiskowych lub tez zwigzane z czynnikami o charakterze degeneracyjnym lub
proliferacyjnym.*

1 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
2 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
3 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
4 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
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POCHODZENIE | CHARAKTERYSTYKA CHOROB RZADKICH

Prawie wszystkie choroby uwarunkowane genetycznie sg chorobami rzadkimi, jednakze nie

wszystkie choroby rzadkie to choroby genetyczne. Istniejg takze bardzo rzadkie postacie
chordéb zakaznych, jak rowniez choroby autoimmunologiczne czy rzadkie nowotwory. Do dzi$
nie jest znana przyczyna wielu rzadkich choréb.>

CO TO JEST LEK SIEROCY?

Tak zwane leki sieroce sg stosowane w leczeniu chordb, ktére sg na tyle rzadkie, ze sponsorzy
niechetnie odnoszg sie do prowadzenia badan na normalnych zasadach rynkowych. Proces od
wynalezienia nowej molekuty do wprowadzenia jej na rynek jest dtugi (Srednio 10 lat), drogi
(kilkadziesigt miliondw euro) i bardzo niepewny (z dziesieciu testowanych molekut tylko jedna
daje efekt terapeutyczny). Wynalezienie leku przeznaczonego do leczenia rzadkiej choroby nie
pozwala na zwrot kosztéw zainwestowanych w badania. ®

O LEKACH SIEROCYCH

W latach 2000-2019, w Europejskiej Agencji Lekow (EMA), ztozono tacznie niemal 3,5 tys.
wnioskdow o nadanie produktom leczniczym tzw. desygnacji sierocej, z czego ponad 2,2 tys.
produktow taki status otrzymato. Decyzje o dopuszczeniu do obrotu otrzymato w latach 2001-
2019 tylko 170 produktdw leczniczych, co stanowi okofto 7,6% wszystkich produktow
z desygnacjg sieroca.’

Na tle innych krajéow europejskich Polska charakteryzuje sie jednym z najnizszych
wskaznikéw dostepnosci sierocych produktéw leczniczych.®

Wykres 1. Wskaznik dostepnosci mierzony liczbg lekdéw sierocych dostepnych dla pacjentéow w krajach europejskich wg stanu na koniec
2018 r.: w wiekszosci krajow jest to punkt, w ktérym produkt uzyskuje dostep do listy refundacyjne;j.

Wskaznik dostepnosci

Zrédto: Medycyna stratyfikowana i spersonalizowana. [Online] https.//www.eupati.eu/pl/medycyna-spersonalizowana/medycyna-stratyfikowana-ispersonalizowana/.

5 https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education AboutRareDiseases.php?Ing=PL
6 https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutOrphanDrugs.php?Ing=PL
7 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
8 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
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EFPIA PATIENTS W.A.L.T. INDICATOR 2021 SURVEY
https://www.efpia.eu/media/676539/efpia-patient-wait-indicator update-july-

2022 final.pdf

W przypadku lekéw sierocych wskaznik dostepnosci spadt do 37% w poréwnaniu do
41% w 2020 r. Sredni wskaznik dostepnosci wszystkich produktéw w UE wynosi 46%
w 2021 r.,49% w 2020 r.

Srednia dostepno$¢ w UE jest o 9% nizsza w przypadku lekéw sierocych niz
w przypadku wszystkich zatwierdzonych produktéw, a $redni czas dostepnosci jest
0 4 miesigce dtuzszy. Chociaz nastgpita poprawa, nie jest ona znaczaca.

Przychodzgca kohorta innowacyjnych lekéw sierocych (zatwierdzona centralnie
w 2019 r.) jest znacznie wieksza niz w poprzednich latach.

Wiele krajow nie udostepnito lekédw sierocych w 2020 r. lub 2019 r., co w niektérych
przypadkach powoduje dwuletnie opdznienia.

Srednie opdznienie miedzy dopuszczeniem do obrotu a dostepnoscia dla pacjentéw
lekéw sierocych moze wynosié¢ zaledwie 3,5 miesigca w niektérych krajach lub nawet
3,6 roku, chociaz wiele innych nadal ma nieznany status i nie jest jeszcze dostepna.

W ~80% krajow wskaznik dostepnosci jest nizszy dla lekdw sierocych w poréwnaniu do
wszystkich produktow zatwierdzonych w latach 2017-20.

Czas od rejestracji do refundacji dla lekéw na choroby rzadkie wynosit w Polsce
w latach 2017-2020 $rednio 993 dni i jest trzecim najdtuzszym w Europie.’

NIEONKOLOGICZNE LEKI SIEROCE

Nieonkologiczne leki sieroce reprezentujg ogdlnie stabo poznane schorzenia (np.
zaburzenia metaboliczne).

Srednia dostepno$¢ w UE jest o 14% nizsza w przypadku OMP nieonkologicznych niz
w przypadku wszystkich produktéw sierocych.

Segment ma najwolniejszy $redni czas do dostepnosci badanych segmentéw, ale
odnotowat znaczng poprawe w porownaniu z poprzednim badaniem i jest teraz
szybszy (dla tych dostepnych produktéw) niz przecietny proces refundacji OMP.

W ponad 90% krajéow wskaznik dostepnosci nieonkologicznych lekéw sierocych jest
nizszy niz w przypadku wszystkich dopuszczonych do obrotu sierocych produktéw
leczniczych.

W 25% badan w krajach nie ma dostepu do zadnych nieonkologicznych lekéw
sierocych zatwierdzonych w 2020 r.

30% badanych krajéw ma dostepnos¢ do mniej niz 10% nieonkologicznych lekow
sierocych zatwierdzonych w latach 2017-2020.°

9 https://www.efpia.eu/media/676539/efpia-patient-wait-indicator update-july-2022 final.pdf

10 https://www.efpia.eu/media/676539/efpia-patient-wait-indicator _update-july-2022 final.pdf
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ACCES GAP

https://gapv4.eu/pl/raporty/GAP Executive Summary PL.pdf

e Najwyzszy tgczny poziom ograniczen w dostepie do nowoczesnego leczenia dla Grupy
Wyszehradzkiej stwierdzono w przypadku choréb rzadkich.

e Wyniki byty gorsze niz te uzyskane w chorobach onkologicznych i przewlektych. Liczba
dostepnych lekéw w chorobach rzadkich jest ograniczona we wszystkich krajach,
zwtaszcza w przypadku rdzeniowego zaniku miesni i mukowiscydozy.

e W przypadku rzadkich chordb onkologicznych wystepuje znacznie wieksze
zrdéznicowanie pomiedzy poszczegdlnymi krajami Grupy Wyszehradzkiej, co wskazuje
na duze nieréwnosci w dostepie do najnowszych technologii medycznych.

e W chorobach rzadkich wskaznik ACCES GAP na poziomie zblizonym do 38% oznacza
wystepowanie powaznych ograniczen w dostepie do nowoczesnego leczenia we
wszystkich krajach V4. Wskaznik V4: Polska: 34%, Stowacja: 40%, Wegry: 38%, Czechy:
39%.11

TERAPIE W CHOROBACH RZADKICH W DOKUMENTACH RZADOWYCH

Wyrazem podejscia regulatora do problematyki chordb rzadkich i terapii z nimi sie wigzgcych
sg oficjalne dokumenty opracowane przez strone rzgdowg, lub nad ktérymi prace wecigz
trwaja. Do najwazniejszych naleza:

1. Polityka Lekowa Panstwa na lata 2018-2022

2. projekty Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich

3. projekty nowelizacji Ustawy Refundacyjnej.?

PRAKTYKA OCENY | FINANSOWANIA TERAPII W CHOROBACH RZADKICH

W POLSCE

Od 2012 do 2019 roku do Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT)
wptyneto 161 wnioskdéw refundacyjnych dotyczacych lekdw sierocych oraz lekdw stosowanych
w chorobach rzadkich. W przypadku 151 wnioskéw Prezes AOTMIT wydat rekomendacje,
z czego dla niemal 60% byta ona pozytywna lub warunkowa. Rekomendacje warunkowe
i negatywne w wiekszosci przypadkdéw wynikaty z przyczyn ekonomicznych i podyktowane byta
koniecznoscig obnizenia kosztow terapii, jak rowniez wskazywaty na niedostatecznie
udowodniong efektywnos¢ kliniczng. Na przestrzeni lat 2012 — 2019 Minister Zdrowia
zaakceptowat 84 wnioski refundacyjne dla lekdw sierocych oraz lekdw stosowanych
w chorobach rzadkich.!3

1 https://gapv4.eu/pl/raporty/GAP_Executive Summary PL.pdf
12 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
13 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
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Wykres 15. Liczba wnioskéw refundacyjnych dla lekdw sierocych oraz lekdw stosowanych w chorobach rzadkich zakoriczonych pozytywna

decyzja refundacyjna, wg roku wydania decyzji.
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Zrédto: https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacije-dla-Polski.pdf

W oparciu o dane publiczne nie jest mozliwe doktadne oszacowanie wydatkéw ponoszonych
przez NFZ na terapie w chorobach rzadkich — wynika to z faktu, ze czes$¢ terapii moze by¢
stosowana réwniez w innych jednostkach chorobowych. Niemniej koszty poniesione w 2019
roku na leki ze statusem leku sierocego wyniosty 920 min PLN. Dodatkowo NFZ w 2019 roku
przeznaczyt okoto 51 min PLN na srodki spozywcze specjalnego przeznaczenia zywieniowego
stosowane w chorobach rzadkich.

FUNDUSZ MEDYCZNY

Fundusz Medyczny to mechanizm finansowy ustanowiony na mocy ustawy z dnia
7 pazdziernika 2020 r. o Funduszu Medycznym (Dz. U. z 2020 r., poz. 1875 z pézn. zm.), ktéry
powstat z inicjatywy Prezydenta RP, we wspétpracy z Ministrem Zdrowia.®®

15 grudnia 2022 r. Prezydent Rzeczpospolitej Polskiej Andrzej Duda podpisat ustawe z dnia
1 grudnia 2022 r. o zmianie ustawy o Funduszu Medycznym oraz niektérych innych ustaw.1®

Celem Funduszu jest wsparcie dziatan zmierzajacych do poprawy zdrowia i jakosci zycia

w Rzeczypospolitej Polskiej przez zapewnienie dodatkowych zrédet finansowania:

1) profilaktyki, wczesnego wykrywania, diagnostyki i leczenia chordb cywilizacyjnych,
w tym choréb nowotworowych, chordb zakaznych i choréb rzadkich;

2) infrastruktury ochrony zdrowia wptywajgcej na jakos¢ i dostepnos¢ oraz
bezpieczenstwo udzielanych $wiadczen opieki zdrowotnej;

3) dostepu do wysokiej jakosci Swiadczen opieki zdrowotnej;

4) rozwoju systemu opieki zdrowotnej przez koncentracje dziatan wokot pacjenta i jego
potrzeb, ze szczegdlnym uwzglednieniem poprawy jakosci zycia pacjentéw i ich rodzin;

14 https://www.pexps.pl/files/upload/files/Raport-Choroby-rzadkie-dostepnosc-terpii-przeglad-polskich-rozwiazan-i-rekomendacje-dla-Polski.pdf
15 https://www.gov.pl/web/zdrowie/fundusz-medyczny
16 https://www.gov.pl/web/zdrowie/prezydent-rp-podpisal-nowelizacje-ustawy-o-funduszu-medycznym
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5) Swiadczen opieki zdrowotnej udzielanych osobom do ukorniczenia 18 roku zycia;
6) $wiadczen opieki zdrowotnej udzielanych $wiadczeniobiorcom poza granicami kraju.’

Lista MZ lekéw o wysokim poziomie innowacyjnosci, styczen 2023 r.

W 2023 roku, ocenie przez AOTMIT przy sporzadzaniu wykazu TLI (technologii lekowych
o wysokim poziomie innowacyjnosci) moze zosta¢ poddanych 35 czasteczek, ktére stanowia
41 technologii lekowych. Od 27.11.2021 do 26.11.2022 r. EMA zarejestrowata 71 produktéw
leczniczych (po wyeliminowaniu lekéw generycznych i lekdw biopodobnych), co oznacza, ze
ocenie AOTMIT zostanie poddanych 49% nowo zarejestrowanych czasteczek. 22% z nich jest
stosowanych u dzieci. Wéréd wybranych technologii 54% ma wskazania onkologiczne, za$ 56%
posiada status leku sierocego. 46% z 41 technologii to leki sieroce we wskazaniach
nieonkologicznych.!®

PLAN DLA CHOROB RZADKICH

Plan dla Choréb Rzadkich, zostat przyjety przez rzad Uchwala nr 110 Rady Ministréow z dnia
24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb Rzadkich:
https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WMP20210000883*°

Rzad przeznaczy ponad 128 min zt na kompleksowy model opieki dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Plan zaktada zmiany w szesciu obszarach:
e Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich;
¢ Diagnostyka choréb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod diagnostycznych
z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych;
e Dostep do lekéw i srodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach
rzadkich;
o Polski Rejestr Choréb Rzadkich;
e Paszport pacjenta z chorobg rzadkg;
e Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie”.?°

17 https://www.gov.pl/web/zdrowie/fundusz-medyczny

18 https://www.mzdrowie.pl/leki/bilans-dwoch-lat-funduszu-medycznego/
19 https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WMP20210000883
20 https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WMP20210000883
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