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Pan
Adam Niedzielski
Minister Zdrowia

Szanowny Panie Ministrze,

kwestia dostgpu dzieci do refundowanych lekow i wyrobéw medycznych pozostaje
w moim stalym zainteresowaniu, w szczegolnosci w odniesieniu do matoletnich chorujacych
na choroby rzadkie. Z tym wigkszym niepokojem odnotowuje naptywajace w ostatnim czasie
do Biura Rzecznika Praw Dziecka liczne zgloszenia rodzicéw dzieci z rozpoznaniem
krzywicy hipofosfatemiczne;.

Zgodnie z komunikatem Ministra Zdrowia z 9 lutego 2023 r. w sprawie produktow
leczniczych niepodlegajacych finansowaniu w ramach procedury ratunkowego dostgpu
do technologii lekowych!, na liscie znalazt si¢ lek o nazwie Crysvita (burosumab) stosowany
w leczeniu krzywicy hipofosfatemicznej, ktéra nalezy do grupy schorzefn rzadkich?
charakteryzujacej si¢ krytycznie niskim (ponizej minimalnych poziomow) stezeniem
fosforanow we krwi.

Podkresli¢ nalezy, ze fosforan jest mineratem niezbednym do budowy kosci 1 zgbdw
oraz utrzymania ich wytrzymalo$ci. Poziom fosforanéw jest w duzej mierze kontrolowany
przez nerki, ktore eliminujg nadmiar fosforanéw z moczem lub ponownie wchtaniajg ten

minerat do krwioobiegu, gdy jest to potrzebne?.

1Zrédto:https://www.gov.pl/web/zdrowie/komunikat-ministra-zdrowia-w-sprawie-produktow-leczniczych-
niepodlegajacych-finansowaniu-w-ramach-procedury-ratunkowego-dostepu-do-technologii-lekowych10

2 umieszczonych na liScie Orphanet Europe-Orpha (numer: ORPHA437)

3 Dominujgcymi objawami sg: znieksztatcenia konczyn, zwlaszcza konczyn dolnych, famliwosé oraz bole kosci,
zahamowanie wzrastania, zaburzone proporcje ciata (krétkie konczyny) oraz nieprawidtowosci dotyczace zgbow
(tworzenie ropni okolozgbowych, zmniejszona mineralizacja zgbiny)Szerzej na ten temat K. Wrzotek, 1. Rysz,
W. KoHataj, B. KoHataj, M. Klatka, Opo6znione rozpoznanie i trudnosci w leczeniu krzywicy hipofosfatemiczne;j
u 7-letniej dziewczynki - opis przypadku, Endokrynologia Pediatryczna Pediatrie Endocrinology, DOI:
10.18544.EP/01.15.03.1651
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Nie ulega watpliwosci, ze nalezy dbac¢ o kosci dzieci juz od pierwszych miesigcy
zycia. Prawidlowy ich rozwoj jest niezwykle wazny — szkielet stanowi podpore
dla calego organizmu, zapewnia prawidlowg postaw¢ ciala oraz mozliwo$¢ poruszania
si¢. Rozwdj szkieletu u dzieci jest najbardziej intensywny w pierwszych trzech latach
zycia. W tym czasie ko$ci zmieniajg grubos$¢ i dltugos¢. Zwigkszeniu ulega roéwniez
ich gesto$¢ 1 stopien uwapnienia (zawarto$§¢ wapnia w tkance kostnej).

Objawami krzywicy u dzieci moga by¢: miekka i sptaszczona potylica (tylna
czes¢ glowki dziecka), powigkszenie ciemigczek 1 opOZnienie ich zarastania,
pogrubienie zeber na granicy potaczenia chrzastki z ko$cig (rézaniec krzywiczy),
deformacje klatki piersiowej (np. dzwonowata klatka piersiowa, kurza klatka
piersiowa), pogrubienie nasad ko$ci ragk (bransolety krzywicze), skrzywienia
kregostupa — garb krzywiczy, skrzywienia koficzyn dolnych, kolana koslawe
lub szpotawe, znieksztalcenia miednicy, ptaskostopie. U dzieci zaobserwowa¢ mozna:
drazliwo$¢ 1 niepokdj, pocenie si¢ gtowki niemowlecia podczas karmienia, sktonno$¢
do zapar¢, silny zapach moczu przypominajacy zapach amoniaku.

Ogoélnoustrojowe objawy krzywicy to: opdznienie wzrostu, opoOZnienie
wyrzynania si¢ z¢bow i ich podatnos¢ na prochnice, tezyczka oraz obnizona odpornos¢
na zakazenia*. Ponadto dzieci cierpigce na krzywice sg ostabione, nadmiernie si¢ pocg oraz
czesto dokuczajg im zaparcia. Majg rOwniez znaczgco obnizone napi¢cie mi¢sniowe.

Odnos$nie leczenia dzieci z rozpoznaniem krzywicy hipofosfatemicznej — w panelu
,Nowe szanse terapeutyczne dla pacjentdéw z chorobami rzadkimi™ - stanowisko zajeta
dr n. med. Izabela Michatus z Kliniki Endokrynologii i Choréb Metabolicznych Instytutu
Centrum Zdrowia Matki Polki w Lodzi oraz Regionalnego Centrum Choroéb Rzadkich,
wskazujac, ze choroba ta dotyczy przede wszystkim dzieci i wystepuje najczesciej pomiedzy
trzecim miesigcem a drugim rokiem zycia. Mimo Ze obecnie zachorowania sg coraz rzadsze,
nadal stanowi duze zagrozenie dla zdrowia matoletnich. Objawia si¢ bolami kostnymi, ktore
sprawiaja, ze dziecko cierpi i nie moze normalnie funkcjonowaé, a takze deformacjami
uktadu kostnego, a w rezultacie z zaburzeniami chodu i gorszym rozwojem dziecka. Do tego
nalezy jeszcze dolaczy¢ liczne mozliwe powiktania, w tym przewlekta niewydolno$¢ nerek,

jesli pacjent nie reaguje na leczenie.

4 Narodowe Centrum Edukacji Zywieniowej, Krzywica. Jak dba¢ o zdrowe koéci naszych dzieci, zrodto:
https://ncez.pzh.gov.pl
5 Zrodto: https://www.termedia.pl/mz/Nowe-szanse-w-terapii-chorob-rzadkich-,50461.html



Diagnostyka krzywicy hipofosfatemicznej nie wymaga stosowania skomplikowanych
metod, opiera si¢ na badaniach biochemicznych krwi 1 moczu. Eksperci szerza wiedze o tej
chorobie, uwrazliwiajg na nig lekarzy, a takze wspodlpracujg z poradniami genetycznymi.
Problemem, co podkreslita dr Izabela Michatus, w krzywicy z niedoboru fosforu jest leczenie.
Choroba znana jest od dawna, a caly czas stosowana jest terapia objawowa, ktora polega
na przyjmowaniu przez pacjentow wykonywanej w aptekach recepturowej mieszanki
fosforanowej, poniewaz nie ma zarejestrowanych gotowych preparatow fosforanéw. Taki
syrop, niestety niesmaczny, podawany jest 7-8 razy na dobe, bez przerw nocnych. Co wigcej,
apteki czgsto nie majg wszystkich sktadnikéw mieszanki, wigc terapia jest przerywana.

Nadzieja dla matych i dorostych pacjentow z krzywicg hipofosfatemiczng sprz¢zona
z chromosomem X jest nowy lek celowany — przeciwciatlo monoklonalne burosumab, ktéry
blokuje czynnik wzrostu fibroblastow odpowiedzialny za utrat¢ fosforandw przez nerki.
Ten lek zostal w Polsce zarejestrowany, ale nie jest refundowany. Wiadomo juz, ze jest
niezwykle skuteczny. Wrecz odwraca objawy choroby w postaci boléw i deformacji
kostnych. Na mieszance fosforanowej nie osiggnie si¢ takich efektow. Podaje si¢ go w formie
iniekcji podskoérnej raz na dwa tygodnie. Te wszystkie elementy sprawiaja, ze lek znaczaco
poprawia takze jako$¢ zycia chorych, w szczego6lnosci dzieci. Jak podkreslita dr Izabela
Michatus - priorytetem jest wigc uzyskanie dla naszych pacjentow jak najszerszego dostepu
do burosumabu.

Majac na uwadze powyzsze, nie sposob nie odnies¢ si¢ do zapisow Konstytucji RPS,
a mianowicie art. 68 ust. 3 stanowigcego, ze wladze publiczne s3 obowigzane do zapewnienia
szczegolnej opieki zdrowotnej m.in. dzieciom.

Obowigzkiem panstwa jest zatem dazy¢ do tego, aby dzieci z niepelnosprawnos$ciami,
dzieci cierpigce na choroby wymagajace szczegdlnego wsparcia powinny mie¢ mozliwie
najwyzszej jakosci opieke 1 pomoc. W tym przypadku bezsprzecznie dzieci z rozpoznaniem
krzywicy hipofosfatemicznej powinny mie¢ dostep do leczenia w jakosci odpowiadajacej
aktualnym standardowym 1 wiedzy medyczne;.

Podkresli¢ nalezy, ze prawo do ochrony zdrowia jest jednym z podstawowych praw
czlowieka, a zdrowie warunkuje pomys$lnos$¢ fizyczna, umystowa oraz spoteczng. Glownym
wskaznikiem efektywnos$ci systemu opieki zdrowotnej jest stan zdrowia populacji. Bardzo

istotne znaczenie dla jego zachowania ma jakos$¢ tej opieki w okresie rozwoju cztowieka,

¢Dz. U. Nr 78, poz. 483, z p6zn. zm.



dlatego szczego6lna uwaga powinna by¢ kierowana na dzieci i mtodziez. Sposob opieki nad
ich zdrowiem przektada si¢ bowiem na kondycje zdrowotng przysztego spoteczenstwa’.

Ponadto choroby rzadkie to jeden z priorytetow polskiego systemu ochrony zdrowia.
Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2021-2023 oraz dziatania Rady ds. Chorob Rzadkich
gwarantujg osobom ze schorzeniami rzadkimi i ultrarzadkimi migdzy innymi sukcesywne
zwigkszanie dostepu do najnowszej farmakoterapii.

Wobec powyzszego, podtrzymujac poglad, ze dzieci nie moga ponosi¢ negatywnych
konsekwencji trudnej sytuacji w stuzbie zdrowia, na podstawie na podstawie art. 10a ust. 1,
art. 10 ust. 1 pkt 2 i art. 11 ust. 1 ustawy z dnia 6 stycznia 2000 r. o Rzeczniku Praw Dziecka®
zwracam si¢ do Pana Ministra z prosbg o przekazanie informacji na temat dzialan
podejmowanych przez resort zdrowia na rzecz dzieci z rozpoznaniem Kkrzywicy
hipofosfatemicznej, w tym o wskazanie etapu realizacji tych dzialan oraz — w miare
mozliwosci — o zintensyfikowanie prac nad przyjeciem rozwigzan stluzgcym poprawie
sytuacji tej grupy matoletnich pacjentdow poprzez uzyskanie jak najszerszego dostgpu

do burosumabu.

Z powazaniem
Rzecznik Praw Dziecka

Mikolaj Pawlak
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