terapie

Jak radzi¢ sobie z chorobami rzadkimi

Ziarnko do ziarnka

Trudno zrobi¢ na nich biznes — jest ich za
mato, s3 zbyt kosztowni i problematyczni.
Mimo to pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie
i ultrarzadkie zaczynaja wychodzi¢ z cienia.
W ostatniej dekadzie w Polsce pojawito sie
wiecej mozliwosci terapii niz przez poprzednie
stulecie. Wyspecjalizowanie osrodka w lecze-
niu tych chorych (w kontekscie wspotpracy
ogoblnoeuropejskiej czy nawet ogélnoswiato-
wej) to potencjalnie dobry interes. Unia Euro-
pejska zobowigzuje kraje cztonkowskie do
wdrozenia narodowych planéw przeciwdziata-
nia chorobom rzadkim przed uptywem 2013 .
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Teresa Matulka o chorobach ultrarzadkich czesto
wie wiecej niz lekarze, z ktérymi rozmawia. Doskona-
le orientuje si¢ tez, gdzie mozna uzyska¢ pomoc. Ta
wiedza to jej bagaz zyciowy. Choruje na mukopolisa-
charydoze typu IV. Tym samym schorzeniem obar-
czone jest dwoje jej dorostych dzieci. Wychowuje roéw-
niez dwoje nastoletnich dzieci: jedno z wrodzong
tamliwo$cig kosci, a drugie z zespolem Aspergera.
— Moje zycie to choroby rzadkie — mowi.

Dwadzie$cia lat temu razem z prof. Anna Tylki-
-Szymanska z Centrum Zdrowia Dziecka zalozyly
Stowarzyszenie Chorych na Mukopolisacharydoze
i Choroby Rzadkie, ktére zrzesza pacjentéw z 26 jed-
nostkami chorobowymi, m.in. z chorobg Pompego,
Krabbego i Niemanna-Picka. W 2008 r. czlonkowie
stowarzyszenia pikietowali przed Kancelaria Prezesa
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Rady Ministrow. Mieli do$¢ bezsilnosci, braku leczenia
i perspektyw. Wywalczyli refundacje lekow stosowa-
nych w dwéch typach mukopolisacharydozy i choro-
bie Pompego. W ubieglym roku Polska wydala na ten
cel 40 mln zI. Na inne ultrarzadkie schorzenia nie ma
lek6w lub sa one dopiero w fazie préb.

— Mamy kolejny maly sukces. We wrzesnin Centrum
Zdrowia Dziecka po raz pierwszy zoperuje odcinek szyjny
krggostupa u 12-letniego chlopca z mukopolisacharydozq
typu 1V — cieszy si¢ Teresa Matulka, prezes stowarzy-
szenia. — Chorzy bardzo czgsto cierpieli z powodu wiotkosci
kregostupa w odcinku szyjmym i do tej pory w Polsce nie
mozna im bylo pomdc. Zabiegi wykonywano tylko w specja-
listyczmym oSrodku w Manchesterze.

Profesor Marcin Roszkowski, szef Kliniki Neuro-
chirurgii z Centrum Zdrowia Dziecka méwi: — Sama
operacja odbarczenia i usztywnienia zlqcza czaszkowo-szyj-
nego jest zabiegiem standardowym. Problem nie lezy po
naszej stronie, po prostu nikt z prowadzqcych pacjentow
z mukopolisacharydozq nie kierowal ich na zabiegi wezes-
niej.

W kolejce czekajg nastepni pacjenci z mukopolisa-
charydozg. W Polsce jest ich ponad 20.

Walka o krew

Charyzmy trudno odmoéwi¢ réwniez Bogdanowi
Gajewskiemu, prezesowi Polskiego Stowarzyszenia
Chorych na Hemofili¢. Tegoroczny laureat Orderu
Usmiechu nie ustaje w walce o dostep do nowoczes-
nego leczenia dla tej grupy pacjentéw. Pisze listy
i apele, organizuje konferencje, chetnie wypowiada sie
w mediach. Efekt — od 2008 r. w ramach Narodowe-
go Programu Leczenia Hemofilii wszystkie dzieci
otrzymuja trzy razy w tygodniu profilaktycznie czyn-
nik krzepniecia krwi. Od niedawna najmlodsze dzieci
moga otrzymywalé bezpieczniejszy, rekombinowany
czynnik. Pozostaje problem tych chorych, ktérzy
przez cale zycie otrzymywali czynnik wtedy, gdy bylo
juz za pézno — podczas wylewu.

Do tej pory zniszczone stawy hemofilikéw opero-
wal tylko Szpital Kliniczny im. Dzieciatka Jezus
w Warszawie. Chorzy czekali w kolejce nawet 5-6 lat.
W czerwcu nastgpil przetom. Krakowskie Centrum
Rehabilitacji i Klinika Hematologii Szpitala Uniwer-
syteckiego w Krakowie podpisaly porozumienie, kt6-
re okresla wspolprace podczas zabiegéw wszczepiania
endoprotez u chorych na hemofilie. Na poczatku lip-
ca zoperowano biodro i dwa kolana. Dzieki temu
pierwsze kroki bez bélu postawil m.in. 45-letni Marek
Kurach, mezczyzna, ktéry na zabieg czekat od 9 lat.

Profesor Aleksander Skotnicki, szef Kliniki Hema-
tologii Szpitala Uniwersyteckiego, nie kryje dumy.
— Wizystkie ogniwa zadziataly. Krakowskie Centrum
Rehabilitacji zapewnilo salg operacyjng, specjialne sale dla
chorych, odpowiedniq ilos¢ czynnika krzepniecia. Pielg-
gniarki zostaly przeszkolone, a klinika wyznaczyta lekarzy
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Wszystkie ogniwa zadziataty.
Krakowskie Centrum Rehabilitacji
zabezpieczyto sale operacyjna,
specjalne sale dla chorych,
odpowiednig ilo$¢ czynnika
krzepniecia 1)

1) Bogdan Gajewski: Wedtug dyrekcji

warszawskiego szpitala

przy ul. Lindleya, do kazdej operacji

chorego na hemofilie muszg
doptacic¢ od 1 tys. do 2 tys. zt 1)

hematologow, ktirzy nadzorowali przebieg leczenia — wy-
mienia.

Do konica roku planowane sa operacje kolejnych
pieciu pacjentéw. Teresa Zalewinska-Cieslik, dyrektor
KCR, nie jest jeszcze w stanie oszacowal, ile koszto-
waly zabiegi. Na pewno wiecej niz operacja chorego
bez obciazen genetycznych. Tymczasem NFZ zaplaci
za tych pacjentéw standardowe stawki.
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1) Zwykta wizyta u dentysty jest dla
rodziny dziecka chorego na rzadkie
schorzenie nie lada problemem,
znieczulenie wigze sie bowiem

ze sporym ryzykiem 1)

— Wedtug dyrekcji warszawskiego szpitala przy ul. Lin-
dleya, do kazdej operacji chorego na hemofilie muszq dopla-
ci¢od 1 tys. do 2 tys. zf — twierdzi Bogdan Gajewski.

Krakowskie Centrum Rehabilitacji nie zraza sie
tym i chce pdjs¢ dalej. Stara si¢ nawigzaé wspolprace
z Centrum Onkologii w Krakowie. — Jest spora grupa
chorych z przerzutami nowotworowymi do kosci lub pierwor-
nymi noworworami kosci diugich. Oni cierpiq podwijnie:
z powodn choroby i trudnosci w poruszaniu si¢. Resekcja
noworworu i uzupetnienie ubytku kosci implantem to szansa
na lepsze, czesto diuzsze Zycie — moéwi dr Jerzy Mirostaw
Jaworski, zastgpca ds. lecznictwa KCR.

Swiatowe centrum

Wedlug dostepnych szacunkéw, w Polsce wystepu-
je 300 chor6b rzadkich. Cierpi na nie ok. 1,3 mln
pacjentow. Choroby ultrarzadkie dotykaja 1000 oséb.
Wszystkie te osoby oprécz schorzenia podstawowego

13 W Polsce wystepuje 300 chordb
rzadkich. Cierpi na nie ok. 1,3 mln
pacjentow 1)

maja wiele innych probleméw zdrowotnych bedacych
pochodng choroby. Sa m.in. czestymi pacjentami
Instytutu Patologii i Fizjologii Stuchu w Warszawie
oraz Miedzynarodowego Centrum Stuchu i Mowy
w Kajetanach.

— Coraz wigcej pacjentow w poszczegilnych klinikach
naszego instytutu to przypadki trudne, rzadkie zespoty,
reoperacje po wezesniejszych zabiegach. Nie sq to tanie pro-
cedury, @ NFZ placi za nie jak za pozostate. Mamy takie
same warunki jak wszyscy swiadczeniodawey — podkresla
prof. Henryk Skarzynski, dyrektor i zalozyciel insty-
tutu.

Mimo to od siedmiu lat w instytucie wykonuje si¢
najwigcej operacji poprawiajacych stuch na $wiecie,
nawet kilkanascie razy wigcej niz w gtéwnych osrod-
kach. W ostatnich dwéch latach z réznych form szko-
lenia w Miedzynarodowym Centrum Stuchu i Mowy
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w Kajetanach pod Warszawa skorzystalo ponad 2 tys.
lekarzy z calego $wiata. Obecnie budowane jest Swia-
towe Centrum Leczenia Cze¢$ciowej Gluchoty — nowo-
czesne centrum badawcze dla rozwoju nowych tech-
nologii i programoéw.

— Nie wiem, ilu bedzie pacjentow zagranicznych
w naszej placiwee. Jest ich coraz wigeej, a rozwijane formy
kontakin na odleglos¢ w zakresie diagnostyki, leczenia
7 rehabilitacji zapewniajq im dobrg opiekg i doczekaty sig
najwazniefszej nagrody. W czerwen w Waszyngtonze otrzy-
malismy Nagrode XXI wieku w Ochronie Zdrowia — cie-
szy sie prof. Skarzynski.

Mniej bélu

Zwykta wizyta u dentysty jest dla rodziny dziecka
chorego na rzadkie schorzenie nie lada problemem.
Znieczulenie wigze si¢ ze sporym ryzykiem, wiec
rodzicom trudno znalez¢ gabinet, ktory podejmie sie
leczenia.

Klinika Stomatologiczna ,,Usmiech Malucha” przy
Warszawskim Hospicjum dla Dzieci powstata
w 2000 r. po to, aby ograniczy¢ cierpienia niepetno-
sprawnych dzieci. Rocznie przeprowadza si¢ tam
500 zabiegéw w znieczuleniu ogdlnym u pacjentdéw
chorujacych na autyzm, dializowanych, przygotowa-
nych do przeszczepéw, z wadami serca, nowotworami
i rzadkimi chorobami genetycznymi. I cho¢ nie jest to
jedyna placéwka $wiadczaca tego typu ustugi w Pol-
sce, to ma pacjentdw z catego kraju. Czas oczekiwania
na zabieg wynosi okolo 6 tygodni.

— Wigkszos¢ naszych pacjentow ze wzgledu na uposledze-
nie umystowe nie jest w stanie powiedziec, ze bolg ich zgby,
wige czgsto trafiajq do stomatologa, gdy uzgbienie jest juz
w tragicznym stanie — méwi dr Artur Januszaniec, ane-
stezjolog, jeden z zalozycieli kliniki ,Usmiech Malu-
cha”.

Zabiegi dla dzieci niepetnosprawnych sg finansowa-
ne przez NFZ. Kosztuja od 2 tys. do 3 tys. zl. Lekarz
przyznaje, ze bywaly problemy z zakontraktowaniem
ustug na odpowiednim poziomie finansowym, lecz
ostatecznie udawato sie doj$¢ do porozumienia. Dzie-
ki interwencji kliniki w Ministerstwie Zdrowia udalo
si¢ rozszerzy¢ wskazania do zabiegu, aby obejmowaly
dzieci z uposledzeniem umiarkowanym i lekkim oraz
z innymi chorobami niezwigzanymi z upo$ledzeniem
umystowym.

Jednak i tej placowce nie brakuje zmartwien. Jed-
nym z nich sag wygérowane wymagania Ministerstwa
Zdrowia. Dentysta przeprowadzajacy zabieg w znie-
czuleniu ogbélnym powinien mie¢ specjalizacje I stop-
nia w zakresie stomatologii ogdlnej lub chirurgii
stomatologicznej. A o takich specjalistéw, ktorzy
chcieliby pracowac z niepelnosprawnymi dzie¢mi, bar-
dzo trudno. Klinika stara sie 0 zmiane przepisow.

— Za bezpieczenstwo pacjenta odpowiada lekarz aneste-
zjolog i to on musi miec ukonczong specializacje 11 stopnia.
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Od stomatologa nalezy wymagac jedynie umiejetnosci prak-
tyczmych i doswiadczenia w pracy z niepetnosprawnymi
dziecmi — podkresla dr Januszaniec.

Decyzje polityczne

W maju podczas V Europejskiej Konferencji na
temat Rzadkich Choréb w Krakowie przedstawiciele
medycznych $rodowisk naukowych oraz pacjenci pod-
pisali porozumienie dotyczace utworzenia Narodowe-
go Programu na rzecz Chor6b Rzadkich. Dokument
ma zostaé przedstawiony Ministerstwu Zdrowia. Ideg
programu jest m.in. dostarczenie informacji, gdzie si¢
zwréci¢ po pomoc, na rehabilitacje, kto i gdzie moze
monitorowac terapie. Takie dokumenty sprawdzily sie
we Francji, Niemczech i Danii.

Profesor Jacek Ruszkowski, dyrektor Centrum
Zdrowia Publicznego Akademii Leona Kozminskiego,
nie pozostawia ztudzen: — Leczenie chordb rzadkich i refun-
dacja jego kosztow jest problemem ogilnoswiatowym, prak-
tycznie nigdzie nievozwigzanym. Decyzje o uruchamianin
programow tevapeutycznych podejmowane sq bardziej na pod-
stawie krytericw etyczmych i politycznych niz skutecznosci kli-
nicznej czy optacalnosci. Wszystko zalezy od wielu czynnikiw,
czyli systemu finansowania, polityki refundacyjnej i kondycji
gospodarki danego paiistwa — thumaczy ekonomista.

Profesor pracuje nad indeksem najbardziej kosz-
townych gospodarczo choréb w Polsce, jak cukrzyca,
reumatoidalne zapalenie stawow czy choroby uktadu
krazenia, nowotworowe i psychiczne. Przewaga osob
cierpigcych na te schorzenia jest ich liczba.

W wypadku reumatoidalnego zapalenia stawdw
koszty posrednie (renty, koszty zwiazane z niezdolno-
$cig do pracy i utrata produktywnosci, $wiadczenia
rehabilitacyjne) sa kilkakro¢ wyzsze od kosztéw bezpo-
$rednich, czyli lekéw, zabiegdw, opieki specjalistyczne;j.
Decyzje o kierowaniu zasobéw na leczenie i profilakty-
ke tych wlasnie chordb wynikaja z rachunku ekono-
micznego.

— W wypadku chordb rzadkich, nazywanych sierocyms,
Jest odwrotnie. Efektywnost kosztowa jest tutaj bardzo niska
i w naturalny sposéb nie wehodzi w sklad przestanck decy-
zji refundacyjnych. Mala grupa docelowa terapii, czesto
0 niskiej lub nie do koica poznanej skutecznosci, niewielka
liczba kompetentnych specialistycznych osrodkiw leczniczych,
z reguly bardzo wysokie koszty jednostkowe terapii (nie-
rzadko 300—500 tys. zt na pacjenta) pozwalajagce nieco
przediuzyé zycie chovemu — to powody bardzo trudwych
wyzwan, przed ktirymi stajq decydenci — uwaza
prof. Jacek Ruszkowski.

Zdaniem profesora aspekt marketingowy zabiegdw
przeprowadzanych u pacjentéw z towarzyszacymi
chorobami rzadkimi ma znaczenie, ale tylko w ograni-
czonym stopniu. — Niestety, nie liczylbym, ze szpitale
bedg doplacac do leczenia chordb rzadkich, chochy to byl
bardzo nosne medialnie — moéwi specjalista od rynku
medycznego.
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1) Prof. Jacek Ruszkowski: Leczenie
choréb rzadkich i refundacja jego
kosztow jest problemem
ogolnoSwiatowym, praktycznie
nigdzie nierozwigzanym 1)

Tylko nieliczne zabiegi placowki bedg wykonywac
w ramach kosztéw marginalnych. Jesli szpital wyko-
nuje 100 zabiegéw wszczepienia endoprotez, to w tej
grupie przy odrobinie wysitku mozna zmiesci¢ przy-
padki trudne i nietypowe (np. pacjentéw z hemofilia),
ktore kosztuja wiecej. Wigkszo$¢ szpitali z oczywi-
stych powodéw, przewaznie ekonomicznych, po pro-
stu boi si¢ pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Teresa Matulka potwierdza. — Doprowadzamy do za-
dluzenia szpitale. Po prostu wolg nas unikac.

Profesor Ruszkowski szansy na polepszenie dostepu
pacjentéw z chorobami rzadkimi do $wiadczen
medycznych upatruje w powstaniu miedzynarodo-
wych grup wsparcia lobbujacych za dostepem do
leczenia dla tych chorych.

— Grupy tych pacjentow w poszczegilnych krajach sq zbyt
male, aby mialy sile przebicia. Migdzynarodowe fora mogly-
by lepiej organizowac pomoc, a przede wszystkim zwigkszy¢
sile nacisku na rzqdy poszczegilnych panstw — twierdzi
profesor.

Pojawilo si¢ $wiatetko w tunelu — Unia Europejska
zobowigzuje kraje czlonkowskie do wdrozenia narodo-
wych planéw przeciwdziatania chorobom rzadkim
przed uptywem 2013 r.

Natalia Adamska
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