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(w odp. nalezy poda¢ nr sprawy)

Pan
Adam Niedzielski
Minister Zdrowia

Szanowny Panie Ministrze,

podczas posiedzenia! Parlamentarnego Zespotu ds. Praw Pacjentow, ktore odbyto sie 10
wrze$nia 2020 r., zaapelowali do mnie rodzice i opiekunowie? dzieci cierpigcych na dystrofie
migsniowa Duchenne'a, sygnalizujagc konieczno$¢ pilnego wdrozenia kompleksowych
rozwigzan na rzecz poprawy sytuacji chorych na to wrodzone schorzenie, zwigzane z
postepujacym ostabieniem i zwyrodnieniem mig$ni poprzecznie prazkowanych. Zgtaszajacy
wskazywali migdzy innymi na potrzebe utworzenia specjalistycznych o$rodkow
referencyjnych, jak réwniez zaapelowali o zapewnienie chorym dzieciom dostepu do

nowoczesnych metod leczenia.

Choroba Duchenne'a, zwana takze dystrofia migsniowag Duchenne'a (tac. dystrophia
progressiva pseudohypertrophica; dalej takze: DMD), to choroba genetyczna powodujaca
postepujacy i nicodwracalny zanik mieéni®. Ze wzgledu na sposob jej dziedziczenia zapadaja
na nig niemal wytgcznie chlopcy. Czestos¢ jej wystepowania wynosi ok. 1 na 3500 urodzen.
Co roku w Polsce rodzi si¢ ok. 30-40 chlopcoéw dotknietych tg chorobg*. Pierwsze objawy
wystepuja w wieku 3-8 lat. Obejmuja opdzniony rozwoj ruchowy, kaczkowaty chod, ktopoty
z bieganiem 1 chodzeniem po schodach. W wieku 12 lat wigkszo$¢ chorych nie jest juz
w stanie samodzielnie chodzi¢ 1 wymaga korzystania z wozka inwalidzkiego. Zanik mig¢sni

wiaze si¢ takze z konieczno$cig zastosowania sondy zotadkowej, przez ktora pacjenci sg

! Niepetnosprawni wsrod niepetnosprawnych - sytuacja chorych na dystrofie mieéniowg Duchenne'a i ich rodzin. Swiatowy Dzien
Swiadomosci Dystrofii Migsniowej Duchenne'a.

2 Apel rodzicoéw i opiekundéw zrzeszonych w Fundacj¢ Parent Project Muscular Dystrophy

3 https://child-neurology.eu/neurologia_40-11-14.pdf (dostep 30.11.2020 r.)
https://www.ptchnm.org.pl/wp-content/uploads/2018/07/The_Diagnosis_and_Management_of Duchenne Muscular Dystrophy.PDF (dostgp
30.11.2020 r.)

https://www.ptchnm.org.pl/wp-content/uploads/2018/07/standardy_diagnostyki_i_opieki DMD.pdf (dostep 30.11.2020 r.)

4 prof. Anna Kostera-Pruszczyk, kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Centralnego Szpitala Klinicznego Uniwersyteckiego Centrum
Klinicznego WUM w  Warszawie https:/www.rynekzdrowia.pl/Neurologia/Specjalisci-w-dystrofii-miesniowej-Duchenne-a-wazne-jest-
wczesne-podjecie-leczenia,197701,208 (dostep 30.11.2020 r.)
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odzywiani. Z biegiem czasu chory stopniowo traci samodzielno$¢, az do caltkowitego
uzaleznienia od pomocy osob trzecich. W ciggu kilku nastepnych lat dochodza problemy
z uktadem oddechowym, wowczas konieczny staje si¢ réwniez respirator. Do $mierci
dochodzi najczesciej w trzeciej dekadzie Zycia, jej bezposrednig przyczyna jest niewydolno$¢
oddechowa lub niewydolnos$¢ uktadu krazenia.

Walka z ta rzadka choroba genetyczna jest bardzo nieréwna. Swiat nauki nie znalazt
dotychczas zadnego skutecznego sposobu na jej ostateczne powstrzymanie. Stad tez tak
wazne jest jej wczesne wykrycie, a nastgpnie jak najszybsze objecie chorego kompleksowa,
skoordynowang opieka zdrowotng i systematyczng rehabilitacja ruchowa. Jedynie wszystkie
te dzialania podejmowane tacznie pozwalaja skutecznie opdzni¢ rozwoj choroby.
Nadrzednym celem powinno by¢ zatem dazenie do zapewnienia pacjentom jak najwyzszej
jakosci 1 komfortu zycia poprzez wydtuzenie okresu ich sprawnosci fizycznej oraz utrzymania

jak najdtuzszego okresu ich samodzielnosci.

Nie mozna poming¢, ze konstytucyjny obowigzek prawny ochrony zycia i zdrowia
w przypadku najmtodszych obywateli oznacza nakaz podejmowania pozytywnych dziatan
w celu organizacji szczegolnej opieki zdrowotnej. Na organach pafstwa spoczywa obowiazek
podjecia niezwlocznych i konkretnych dziatan majacych na celu migdzy innymi zapewnienie

chorym na DMD dostepu do nowoczesnych terapii.

W 2014 roku w Unii Europejskiej zostata zarejestrowana nowa substancja czynna
do leczenia chorych — ataluren®. Jest juz dostgpna i stosowana w wielu krajach UE. Terapia ta
dotyczy tylko tej grupy chorych, u ktérych wystepuje punktowa nonsensowna mutacja w
genie dystrofiny. Dziecko moze zosta¢ do niej zakwalifikowane, o ile ma zachowana
zdolno$¢ chodzenia i ukonczony 2. rok zycia. Zdaniem ekspertow w Polsce do leczenia
atalurenem mozna zakwalifikowa¢ 20-25 chiopcow.

Zwracam si¢ do Pana Ministra z prosba o przekazanie aktualnych informacji na temat
dzialan Ministerstwa Zdrowia dotyczacych mozliwosci objecia chorych dzieci leczeniem

preparatem innowacyjnej ww. terapii. ©

Sttps://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_ mz/2019/092/AW/92_ AW _0OT.4331.19.2019 Translarna_ AE.pdf,
http://parentproject.org.pl/index.php/start-1/aktualnoci/103-faza-3-badan-leku-ataluren (dostep 30.11.2020 r.)

% Dnia 9 sierpnia 2019 r. WSA uchylit decyzje Ministra Zdrowia z 29 listopada 2018 r. umarzajacg postepowanie w sprawie
wyrazenia zgody na refundacje terapii lekiem sierocym Translarna. Lek przeznaczony jest do terapii dzieci cierpiacych na
dystrofie migéniowa typu Duchenne’a. Poczatkowo, w 2015 r. Minister Zdrowia dwukrotnie odmawiat zrefundowania leku
w zwigzku z — jak twierdzil — niemoznosciag zastosowania przepisu ustawy refundacyjnej méwiacego o objeciu refundacja
tylko leku nieposiadajacego pozwolenie na dopuszczenie do obrotu w Polsce. Translarna formalnie byta dopuszczona do
obrotu w Polsce na podstawie stosownego zezwolenia wydanego przez Komisj¢ Europejska. Tyle ze lek - pomimo ze
formalnie jest dopuszczony do obrotu - nie jest faktycznie w Polsce dostgpny. W zwiazku ze skarga na odmowe refundacji,



http://parentproject.org.pl/index.php/start-1/aktualnoci/103-faza-3-badan-leku-ataluren

Wskaza¢ tez nalezy, ze jedyna terapia wspomagajaca stosowang w przypadku dystrofii
mig$niowe] Duchenne’a jest leczenie hormonami steroidowymi (kortykosteroidy, inaczej
glikokortykosteroidy)’®. Podjecie terapii sterydowej, nawet na najwcze$niejszym etapie po
diagnozie, nie pozwala cofna¢ zmian, ktore zaszty w organizmie. Spowolnia jednak ich dalszy
rozwdj i tym samym znacznie wydluza czas przezycia chorych®. Poniewaz stosowanie
sterydow wiaze si¢ z licznymi skutkami ubocznymi, istotne jest, by chore dzieci miaty
zagwarantowany dostep do tych lekéw, ktore charakteryzujg si¢ zarowno duza skutecznoscia,
jak 1 najmniejsza intensywnosciag objawdéw ubocznych. Eksperci rekomenduja dwa leki
steroidowe, z ktorych tylko jeden mozna kupi¢ w polskich aptekach. Ich skuteczno$¢ jest
zblizona, natomiast r6zni je profil dziatan niepozadanych!®.

Oczywistym jest, ze wylacznie zgloszenie wniosku producenta leku wszczyna
postepowanie administracyjne w przedmiocie objecia leku refundacjg'!!2. Sytuacja ta
pozbawia jednak chorych cierpigcych z powodu dystrofii mig$niowej Duchenne’a
instytucjonalnego wsparcia. Tymczasem zapewnienie réwnego dostepu do $wiadczen
zdrowotnych to nie tylko przejaw troski wiadz krajowych, lecz takze zobowigzanie
do wyroéwnania szans pacjentow z wszystkich panstw cztonkowskich Unii Europejskiej,
prawa do takiej samej dostgpnosci, jakosci oraz stopnia bezpieczenstwa i efektywnosci
terapii. Nowoczesne terapie lekowe stosowane w pozostalych krajach cztonkowskich Unii
Europejskiej przynosza pozytywne skutki, wplywajac na skuteczng popraweg jakosSci
1 komfortu zycia zarowno matych pacjentow, jak i ich bliskich. Eksperci jednoznacznie
wskazuja, ze ostateczne objgcie refundacjg leku zawierajacego substancje czynng deflazacort
z pewnoscig przyczynitoby si¢ do poprawy sytuacji polskich dzieci chorych na DMD.

W zwigzku z powyzszym zwracam si¢ do Pana Ministra z prosba o udzielenie

informacji, czy resort zdrowia podejmuje dzialania majace na celu wyrdwnanie szans

WSA, a za nim NSA wprost przesadzily o mozliwosci zastosowania spornego przepisu. Sprawa wrocita wigc do Ministra
Zdrowia, ktory w 2017 r. ponownie dwukrotnie odmowitl refundacji leku. Tym razem Minister Zdrowia powotat si¢ m.in. ma
negatywng opini¢ Prezesa Agencji Ochrony Technologii Medycznych i Taryfikacji w zakresie skutecznosci terapii lekiem.
Minister Zdrowia nie uwzglednit jednak takich dowodéw jak opinia lekarza prowadzacego terapi¢ chlopca — strony
prowadzonego postgpowania — oraz opinii konsultanta krajowego w dziedzinie neurologii dziecigcej, ktorzy w zakresie
leczenia chtopca wprost moéwig o zasadno$ci i koniecznosci podania leku. Te opinie takze byly kluczowe w sprawie
dotyczacej konkretnego pacjenta.

7 https://neurologial.wum.edu.pl/system/files/public/standardydmd-bmd.pdf (dostep 30.11.2020 r.)
8https://www.rynekzdrowia.pl/Neurologia/Specjalisci-w-dystrofii-miesniowej-Duchenne-a-wazne-jest-wezesne-podjecie-
leczenia,197701.,208.2.htm (dostep 30.11.2020 r.)
%https://swiatlekarza.pl/choroba-duchennea-wymaga-systemu-opieki-skoordynowanej/
https://www.ptchnm.org.pl/aktualnosci/zalecenia-dla-pacjentow-z-dystrofia-miesniowa-typu-duchennea-w-zwiazku-z-
pandemia-koronawirusa-sars-cov-2/ (dostgp 30.11.2020 r.)

10 https://child-neurology.eu/neurologia_40-11-14.pdf

11 https://swiatlekarza.pl/jest-poprawa-czekamy-na-przelom/ (dostep 30.11.2020 r.)

12 stosownie do przepisow z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, $rodkdéw spozywezych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego oraz wyrobow medycznych (t.j. Dz. U. z 2020 r. poz. 357 z p6zn. zm.)
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i zapewnienie polskim dzieciom cierpigcym z powodu dystrofii migsniowej Duchenne’a
rownego dostgpu do nowoczesnych terapii, z jakich korzystajg obywatele pozostatych krajow

cztonkowskich UE.

Prosz¢ tez o udzielenie szczegdlowych informacji dotyczacych aktualnego etapu
realizacji prac nad wprowadzeniem Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich, a nadto
o zintensyfikowanie prac nad przyjeciem rozwigzan stuzagcym poprawie sytuacji dzieci
z DMD.

Majac z kolei na uwadze, ze ustawa z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow,
srodkdw spozywcezych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych
(Dz. U. Nr 122, poz. 696, dalej: ustawa o refundacji) oraz rozporzadzenie Ministra Zdrowia
zdnia 2 kwietnia 2012 r. w sprawie minimalnych wymagan (dalej: rozporzgdzenie MZ
w sprawie minimalnych wymagan), nie czyniag wyjatkobw dla technologii lekowych
stosowanych w chorobach rzadkich oraz ultra-rzadkich — i tym samym nie zwalniajg w tych
szczegdlnych przypadkach z konieczno$ci przedstawienia pelnej analizy ekonomicznej
— uprzejmie prosze¢ o zajecie stanowiska w przedmiocie zasadno$ci utrzymania progu
optacalnosci w przypadku terapii chordb rzadkich jako gléwnego miernika w procesie

podejmowania decyzji refundacyjnych.

DMD to choroba wieloobjawowa, wymagajaca skoordynowanej opieki 1 wspolpracy
— pediatry, neurologa, gastroenterologa, pulmonologa, ortopedy, kardiologa, dietetyka,
psychologa, foniatry, logopedy 1 rehabilitantal3. Centrum Choréb Rzadkich
przy Uniwersyteckim Centrum Klinicznym Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego'*
to pierwszy 1 jak dotychczas jedyny osrodek w kraju, ktéry zapewnia skoordynowang
wysokospecjalistyczng opieke, z uwzglednieniem indywidualnych potrzeb pacjenta i jego
rodziny. Przyjmowani s3a tam chlopcy, ktorych raz w roku poddaje si¢ kompleksowej
diagnostyce, w tym badaniom laboratoryjnym 1 obrazowym. Wiele konsultacji
specjalistycznych przeprowadzaja eksperci z réznych dziedzin medycyny. W ramach osrodka
uruchomiono takze Psychologiczng Poradni¢ Genetycznych Chorob Rzadkich. Po raz
pierwszy wprowadzono rowniez system porad w ramach telemedycyny, ktory pozwala

na monitorowanie choroby w warunkach domowych, zapewnienie stalego kontaktu

zplacowkami edukacyinymi, pracownikami opieki spolecznej oraz udzielanie pomocy
13 https://www.rynekzdrowia.pl/Neurologia/Specjalisci-w-dystrofii-miesniowej-Duchenne-a-wazne-jest-wczesne-podjecie-
leczenia,197701,208.html (dostep: 30.11.2020 r.)

14 Klinika Pediatrii, Hematologii, Onkologii, adres placowki :ul. Debinki 780-952 Gdafisk https://uck.pl/news/ccr.html
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w dostepie do badan klinicznych. Jednak taka skoordynowang opieka objetych jest jedynie
80 chtopcow. Tymczasem do osrodka zglaszaja si¢ kolejni potrzebujacy, ktorzy nie maja
mozliwosci uzyskania podobnych §wiadczen.

Nalezy rozwazy¢, czy zasadnym byltoby opracowanie systemu skoordynowanej opieki
nad chorymi na dystrofi¢ migsniowa Duchenne’a i ich rodzinami, obejmujacego wszystkich

chorych, o co rowniez prosz¢ Pana Ministra.

Podsumowujac, stosownie do art. 11 ust. 1 oraz art. 10 ust. 1 pkt 2 ustawy z dnia
6 stycznia 2000 r. o Rzeczniku Praw Dziecka (t.j. Dz. U. z 2020 r. poz. 141), zwracam si¢
do Pana Ministra z prosba o przekazanie informacji (w tym we wskazanych zakresach)
na temat dziatan podejmowanych przez resort zdrowia w zakresie stworzenia kolejnych
osrodkoéw referencyjnych oraz dostepu do nowoczesnego leczenia na rzecz dzieci z DMD.
Prosze rowniez o wskazanie etapu realizacji tych dzialan oraz — na podstawie art. 10a ust. 1
ww. ustawy — o zintensyfikowanie prac nad przyjeciem rozwigzan shuzacym poprawie

sytuacji dzieci z dystrofig mi¢§niowg Duchenne’a.

Z powazaniem
Rzecznik Praw Dziecka

Mikotaj Pawlak
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