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CHOROBY RZADKIE

W Europie choroby, ktéore dotykaja nie wiecej niz 1 osobe
na 2 000 mieszkancéw; w USA 1 osobe na 1 250

Wrodzone wady metabolizmu wystepuja, sSrednio 1: 40
000 a w poszczegolnych chorobach od 1:10
000 do 1: 200 000 - sa to wiec choroby ,,ultra rzadkie”

Lepsza rozpoznawalnos¢ chorob rzadkich sprawia, ze
wychodza, one ze sfery kazuistyki 1 tworza grupe chorob
rzadkich, ale na tyle czestych 1 powaznych, ze wymagaja,
specjalnego podejsScia na ptaszczyznie medycznej oraz
szczegbdlnych rozwiazan systemowych: spolecznych 1
ekonomicznych.



CHOROBY RZADKIE
CZESTOSC WYSTEPOWANIA

Obecnie w Europie jest ok. 20
min zidentyfikowanych rodzin
obcigzonych rzadkimi chorobami
metabolicznymi. Liczba ta
prawdopodobnie wzrosnie w
najblizszych latach do okoto 30
mlin po upowszechnieniu
programow badan
przesiewowych.

(Za: A. Tylki — Szymanska)



CHOROBY RZADKIE

Szacuje sie obecnie, ze 1stnieje od 5 000 do 8 000
rzadkich choréb (5 nowych rzadkich choroéob/ tydzien)

Cierpi 6% do 8% ogdlu populac)i, co oznacza, w skali 27
krajow UE, liczbe od 27 do 36 milionow ludzi

Mozna oczekiwacé, ze w Polsce ok. 2 mln ludzi wypelnia
kryteria przypisywane chorobom rzadkim

80% tlo genetyczne

65% przebieg bardzo ciezki
50% uposledza rozwoj

70% ujawnia sie do 2. r.z.
35% chorych umiera w 1. r.z.

12% chorych umiera pomiedzy 1.-15. r.z.



CHOROBY RZADKIE = CHOROBY SIEROCE

Niska czestosC wystepowania tych chorob sprawia, ze sg one

Trudne do rozpoznania; charakteryzujg sie ogromng
roznorodnoscig fenotypowa; lekarze ich nie znajg

Nie zawsze dostepne sg odpowiednie metody
diagnostyczne

Nie ma dla nich rozwigzan terapeutycznych

Nie stanowig przedmiotu zainteresowania dla przemystu
farmaceutycznego

Nie sg przedmiotem badan podstawowych
(Atherton A., 1997)



LEKI SIEROCE

Orphan drugs to leki wykorzystywane w leczeniu chorob
rzadkich

Trudnos¢ w przeprowadzeniu badan klinicznych

Czesto brak rejestracii

Wysoka cena

Leki ratujace zycie

Zapobiegaja uposledzeniu fizycznemu 1 psychicznemu
mukowiscydoza, porfiria,cystynoza,ch. Gauchera,

ch. Fabryego, tyrozynemia, homocystynuria, hemofilia,
hemochromatoza, dystrofia miesniowa Duchennego

1 Beckera, dystrofia miotoniczna, achondroplazja, rdzeniowy

zanik miesni, z. Retta,z. kociego krzyku, z. Downa,
z. Turnera, ch. Huntingtona, CML



PROBLEMY ZDROWOTNE DZIECI | MLODZIEZY
(Zrodto: Zdrowie dzieci i mlodziezy w Polsce, Biuletyn RPO nr 62, 2008)

Problemy zdrowotne Wiek w latach

0-—14 15-19 0-19
w tysiacach

Ogétem 6022,4 2788,1 8810,5

Niepelnosprawnosc 208,9 118,3 327,2

Dlugotrwale problemy zdrowotne 1037,2 440,5 1477,7

Choroby przewlekle 1433,0 616,2 2049,2



JWARUNKOWANIA ZDROWIA I ROZWOJU DZIECI
Wg.Child Health Indicators of Life and Development (CHILD),

Brak — A
opieki Brak mozliwoSci
Szkodliwosci dgienne' wplywu
ZKodlwoscl ] i uczestnictwa
Srodowiskowe
= I~ U= Y Niekorzystn
Niedoskonale s 4 S e YSERY
— I - ) P wplyw rynku
P il Opieka dzienna e
P AN
g 3 - W
K Szkola Swiadczenia .
v 3 W
ot -socjalne wa Choroby
!‘"” [TLTN z .
o Clpieica L Lurazy
M [ - wn
ezrobocie L ‘ Lycie zdrowotna ":y:
"y spoleczne o~
. i b
"W Pl
\‘-“-.\ . P :r
“::*\ S RODZINA / ;'",': Szkodliwy
= o sz
o Wsparcie Kultura przyjazna Wi wplyw medié
R x finansowe dZieCKuU ‘;i;.»"
* T go. it N
<o 7 dia rodziny *:_.::,
Izolacja e e raras SIS v
spoleczna ot ki ™ Niekorzystny
rozwoj kulturowy
Bieda Niepewne
perspektywy

na przyszlosc¢




KOMUNIKAT KOMISJI

W KIERUNKU STRATEGII UE NA RZECZ PRAW DZIECKA
Bruksela, dnia 4.07.2006 r.

Prawa i potrzeby dziecka
nalezy postrzegac¢ wspolnie:
poszanowanie 1L propagowanie praw wszystkich dziect
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uwzgledniajgcym ich podstawowe potrzeby



POTRZEBY OSOB CIERPIACYCH NA RZADKIE CHOROBY

BezposSrednie potrzeby medyczne ( szpital,poradnia,
diagnostyka, konsultacje, leczenie: chirurgiczne, produkty
lecznicze, Srodki pielegnacyjne, dieta, opieka psychologiczna,
fizjoterapia, logopedia, opieka paliatywna)

PoSrednie potrzeby medyczne ( transport, sprzet,
aparatura, opleka nad dzieckiem)

Potrzeby edukacyjne, socjalne,

Potrzeby zycia codziennego rodzin wynikajace

z czasochtonnosci opieki, pracy papierkowej dla uzyskania
swiadczen, refundacji, telefonow w celu umoéwienia wizyt 1
badan (Problemy narastaja, gdy dzieci 1 rodzice spotykaja sie
ze staba orientacja lekarza co do choroby, brakiem
zrozumienia, wsparcia)

Spelnienie tych potrzeb ma na celu poprawe diagnostyki,
leczenia, rokowania, jakosci Zycia dziecka i rodziny



OCENA JAKOSCI ZYCIA | OPIEKI NAD OSOBAMI

Z CHOROBAMI RZADKIMI
(Cyt. za: The Lancet 2008; 371:2039-2041)

Osoby z ch. rzadkimi doswiadczaja najgorszego uposledzenia szans
rozwojowych, spolecznych, ekonomicznych, w opiece medyczne;]

(2500 pacjentow przewlekle chorych, w tym 8,2% z chorobami rzadkimi)

W wielu przypadkach diagnoza jest opézniona. W 25% mineto

5 — 30 lat od pojawienia sieg plerwszych objawéw do wlasciwe]j
ozy. Przed

diagno

postawieniem rozpoznania 40% pacjentéw mialo

niewlasciwe rozpoznanie a pozostali nie mieli w ogéle rozpoznania

( Badanie ankietowe w organizacjach zajmujacych sie ch.rz. w 17 krajach
europejskich, dotyczace &8 rzadkich chorob: ch. Crohna, mukowiscydoza,
dystrofia miesniowa Duchenne, z. Fhlers-Danlos, z. Marfana, z. Pradera-

Williego, stwardnienie guzowate, z. famliwego chromosomu X)
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Choroby przewlekle - w Polsce to 27 schorzen wymienionych
w rozporzadzeniu MZ

W 2005 roku NFZ na refundacje lekow na schorzenia przewlekle wydat
3,18 mld PLN (ogélna kwota refundacji w 2005 - 6,18 mld PLN)

- N

Choroby
przew lekte
52%

Choroby
pozostate 48%

Zrédto: NFZ




ZMIANY DEMOGRAFICZNE DO 2020 - W POLSCE

ZNACZACO WZROSNIE POPYT NA OCHRONE ZDROWIA

Dzis w Polsce zyje okoto 6,6 mln ludzi w wieku ponad 60 lat
W roku 2020 bedzie ich ponad 9,8 mln (wzrost o prawie 50%)
Co 4 Polak w roku 2020 bedzie mial 60 lat 1 wiecej (26% populacji og.)
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STARZENIE SIE SPOLECZENSTWO A WZRASTAJACE KOSZTY OPIEKI MEDYCZNEJ
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Koszty opieki medycznej
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Grupa wiekowa

zrédio: Laurence Kotlikoff and Christian Hagist, “Who’s Going Broke?” National Bureau of Economic Research, Working Paper
No. 11833, December 2005, p.25; World Factbook, 2006; OECD Health Data 2006; IMS Sales Data 2005.



CHOROBY RZADKIE, LEKI SIEROCE
I POLITYKA SPOLECZNA

1 W coraz wiekszej liczbie chorob rzadkich mozna
zastosowac skuteczne terapie

d Pomimo wysokich kosztow leczenia, w budzetach panstw
powinny znalezcC sie na to srodki

d Wymaga to opracowania rozwigzan systemowych dla
sprostania tym wyzwaniom



MEDYCYNA I KOSZTY

Powszechnie obserwujemy dziatania zmierzajgce do zmniejszenia
kosztow leczenia. Jednak korzysci z postepu w medycynie nie
mozna poswiecac na rzecz ekonomii.

Jezeli postepowi nie towarzyszy wola polityczna, wowczas prowadzi
to do nierdownosci, wola polityczna musi zapobiegaé powstawaniu
nierownosct. "

(prof A. Khan, wyktad w Warszawie, IF, 2001, cyt. Za: A. Tylki Szymanska)



PRODUKCJA LEKOW SIEROCYCH
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Proces od odkrycia nowego leku/substancji do wprowadzenia
go na rynek:

jest dtugi (srednio wynosi 10 lat)

jest bardzo kosztowny ( dziesigtki milionéw euro)

jest to niepewna inwestycja, bowiem 1z 10 testowanych
substancji moze byc¢ efektywna terapeutycznie

rozwijanie terapii na choroby rzadkie nie zawsze pozwala
na odzyskanie zainwestowanego w badania kapitatu
wprowadzenie leku sierocego na rynek jest ograniczone
zezwoleniem czasowym

wymagane jest prowadzenia rejestrow wynikow leczenia
| przekazywanie nowych informacji dla przedtuzenia
licencii.



RZADKIE CHOROBY

W grudniu 1999 r. UE przyjeta rozporzadzenie, ktore
utatwito wynajdywanie 1 produkcje tzw. lekéw sierocych

Unia wspiera dzialalnosé organizacji oséb chorych 1 ich
rodzin: Eurordis oraz Orphanet

W Bialej Ksiedze “Razem dla zdrowia. Podejscie
strategiczne UE na lata 2008-2013", 1 w przyjete] w
dniu 23 pazdziernika 2007 strategii zdrowia UE ( Decyzja
nr 1350/2007/EC PE 1 Rady ustanawiajaca drugi program
dziatan Wspdlnoty w obszarze zdrowia w latach 2008-2013)
mozna znalez¢ zapisy odnoszace sie do zapobiegania 1
leczenia specyficznych schorzen, w tym zaburzen
genetycznych, a takze promujace dziatania na rzecz
zapoblegania rzadkim chorobom



CHOROBY RZADKIE

SPOLPRACA MIEDZYNARODOWA

A 9 V4

W Stanach Zjednoczonych w 1984, w Japonii w 1993, w
Australii w 1997 a w Uni1 Europejskiey w 2000 roku
zostala wydana dyrektywa 141/2000, ktora ma za zadanie
stymulowac rozwoj terapii na choroby rzadkie czylh
produkcje orphan medical products, orphan drugs - leki
sieroce.

,Orphan medical products” obejmuja metody:
diagnostyczne (aparatura,odczynniki)

prewencyjne (metody wczesnego wykrywania, skriningi )

http://www.fda.gov/orphan/oda.htm

lecznicze ( leki )

http://pharmacos.eudra.org/F2




LEKI SIEROCE

Producenci lekow sierocych korzystaja ze
specjalnych przywilejow na przyklad ulg
podatkowych, wylacznosci na okreslony
czas. Produkcja lekow sierocych korzysta

z tych przywilejow bowiem nie jest ona rozwijana
wylacznie dla celow ekonomicznych, ale ze wzgledu
na potrzeby zdrowotne spoteczenstwa.

Wprowadzanie nowych skutecznych terapii, poza
aspektem medycznym 1 spolecznym stanowi wazna,
inwestycje intelektualna generujaca postep.



NEW GUIDELINES ON THE APPLICATION OF CERTAIN
ASPECTS OF THE ORPHAN MEDICINES REGULATION

PUBLISHED 30/09/2008

The European Commission has published two guidelines
concerning the application of Articles 8(1), (2) and (3) of
Regulation (EC) No 141/2000 on orphan medicinal products.
These relate to:

- the possibility for Member States to inform the European
Medicines Agency that the criteria on which market
exclusivity was granted may no longer be met (potentially
resulting in the market exclusivity period for the medicine
concerned being shortened); and

- assessment of the similarity of medicinal products, which 1s
a requirement for accepting marketing authorisations when



ZDEFINIOWANIE PROBLEMU CHOROB SIEROCYCH
Z PERSPEKTYWY PRAW CZYL.OWIEKA

Definicja diagnostyczna: choroba rzadka = zapadalnos$¢ ponizej 1:2 000
Komentarz. Bazowanie na katalogu choroéb, ktory jest niepelny

Ocena wplywu na upo$ledzenie zdrowia i1 funkcjonowanie dziecka
Komentarz. Uwzglednienie zaleznosci od lekow, aparatury 1 sprzetu,
opiekl medycznej; bierze sie pod uwage podobienstwo specyficznych
skutkow roznych choréb 1 problemoéw zdrowotnych.

Osoby o specjalnych potrzebach w =zakresie opieki zdrowotne;j
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o podwyzszonym ryzyku niepelnosprawnoéci), ktérych potrzeby co do

rodzaju 1 zakresu opieki medycznej 1 okolomedycznej przekraczaja
potrzeby ogélu dzieci chorych.

Komentarz. Tu jest inna podstawa wyjSciowa. Upodmiotowiony jest
pacjent 1 oczywista staje sie konieczno$¢ sprecyzowania Swiadczen
medycznych 1 okolomedycznych.



OCENA, Z PERSPEKTYWY PRAW CZLOWIEKA, STOPNIA
WYPELNIENIA POTRZEB OSOB CHORYCH NA RZ. CHOROBY

Pozwala na zobiektywizowanie oceny efektow dziatan
podejmowanych przez instytucje 1 organy

Wymusza uzyskanie wiarygodnych danych co do
stopnia wypelniania tych podstawowych praw

w odniesieniu do konkretnego pacjenta 1 rodziny,
a takze calej populacji chorych



PYTANIA, NA KTORE NALEZY ODPOWIEDZIEC PRZY OCENIE
EFEKTOW DZIALAN OD STRONY PRAW CZEOWIEKA

(prawo do zdrowia, prawo do edukacji, prawo do godziwych
warunkow socjalnych, prawo do zywienia...)

Czy w procesie tworzenia 1 wdrazania programu
uwzgledniono monitorowanie i ewaluacje? (M &F')

Czy okreslona zostala odpowiedzialnos¢ za wykonanie
zadan 1 wykorzystanie §rodkéw? ( accountability)

Czy zachowany jest rowny dla wszystkich chorych dostep
do odpowiedniego standardu postepowania leczniczego
1 opieki? (non-discrimination)



Czy kierowanie programem, finansami, podejmowanie
decyzji, zdefiniowanie kryteriow objecia programem badz
wylaczenia jest w pelni przejrzyste (transparency)

Czy korzystanie z programu nie wigze sle z naruszeniem
ludzkiej godnoéci? (human dignity)

Czy osoby chore, dzieci 1 ich rodzice sa znajduja, wsparcie
w procesie leczenia? (empowerment)

Czy wdrozenie programu nastapilo zgodnie z przepisami
prawa (rule of Iaw) i istnieja, procedury odwolawcze

( recourse mechanisms), dajace osobom chorym,

rodzicom 1 dzieciom mozliwosé¢é uwzglednienia ich roszczen?



21 lipca 2008 roku Minister Zdrowia powotala Zespot ds.
Chorob Rzadkich z szerokimi uprawnieniami, m.in.
formulowanie zalecen w zakresie opieki 1 terapii chorych;
opracowywanie informacji lub stanowisk
dotyczacych stosowania lekow;

ale

Przekazywane informacje i stanowiska nie majaq
charakteru wiqzqcego i mogaq byé przez Zespot ds.
Gospodarki Lekami nie uwzglednione
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