Raport ,,Sytuacja chorych na chorobe Fabry’ego w Polsce” zostat opublikowany w czerwcu
2018 r. Dokument stanowi ocene trudnosci w dostepie do leczenia chorych na chorobe
Fabry’ego w S$wietle aktualnych rekomendacji klinicznych oraz standardu leczenia
finansowanego w innych krajach Unii Europejskiej. Ponizej prezentujemy wybrane fragmenty
Z raportu.

e Droga od wystgpienia pierwszych objawdéw choroby do uzyskania diagnozy moze trwac
nawet 20 lat, od wczesnych lat dzieciecych do dorostosci. Podczas trwania procesu
diagnostycznego pacjenci mogg ustyszec¢ najprzerdzniejsze rozpoznania brane pod
uwage (choroby tropikalne, choroby reumatyczne, zapalenie ktebuszkéw nerkowych,
zaburzenia hormonalne).

e Niektdrzy pacjenci cierpigcy na chorobe Fabry’ego szukajg pomocy u rdéznych
specjalistéw (neurologéw, kardiologéw, lekarzy POZ, reumatologéw, nefrologéw)
zanim uzyskajg ostateczne rozpoznanie, na innych zas diagnoza spada znienacka —
osoba z rodziny przekazuje informacje o swojej chorobie i zacheca do zrobienia
odpowiednich badan.

e Moment ustyszenia diagnozy moze dawa¢ poczucie ulgi — pacjenci nareszcie wiedzg,
co im dolega, majg potwierdzenie, ze naprawde sg chorzy, co pozwala zakonczyé
meczacy etap poszukiwania diagnozy. Natomiast to odczucie ulgi trwa raczej krotko,
poniewaz chwile po tym chorzy dowiadujg sie, ze nie otrzymajg leczenia (ze wzgledu
na brak refundacji, Enzymatycznej Terapii Zastepczej — ETZ).

e Niska sSwiadomos¢ istnienia choroby jest jedng z gtéwnych trudnosci przy diagnostyce
tej choroby. Dodatkowo chorzy borykajg sie z trudnymi dla nich reakcjami lekarzy
(brakiem zrozumienia, podejrzeniami o hipochondrie) oraz z niepokojem o swdj stan
zdrowia.

e C(Czas, jaki uptynat od ostatecznej diagnozy choroby Fabry’ego u chorych objetych
badaniem w raporcie, zawiera sie w przedziale 2—-14 lat.

e W konsekwencji u chorych odnotowuje sie czesto znaczne zaawansowanie zmian
wielonarzgdowych, ktére moze by¢é w duzym stopniu nieodwracalne: nadcis$nienie
tetnicze, niedomykalno$é zastawek, przerost lewej komory serca, kardiomiopatia,
hipercholesterolemia, zmiany w rogdéwce, zaniki pamieci, zaburzenia czucia,
angiokeratoma, IV stadium niewydolnosci nerek.

e Na poziomie psychicznym, pacjenci cierpig na zaburzenia depresyjne wymagajace
farmakoterapii i/lub przejawiajg zachowania autodestrukcyjne. Stan psychiczny
pacjentéw jest istotnie zalezny od perspektyw zwigzanych z leczeniem — pacjenci,

Zrédto materiatu: Raport ,Sytuacja chorych na chorobe Fabry’ego w Polsce”, Health Economics Consulting i PEX
PharmaSequence, autorzy: Stanistaw Nowak, Rafat Zysk, Warszawa, czerwiec 2018.
Raport przygotowany przy wsparciu spotki Shire Polska Sp. z o.0.



ktérzy nie majg dostepu do enzymatycznej terapii zastepczej, a wiedzg o jej istnieniu,
doswiadczajg poczucia osamotnienia, bezradnosci, bezsilnosci, co prowadzi do apatii,
wycofania i zaburzen depresyjnych.

e Choroba Fabry’ego to choroba zaréwno ciata, jak i duszy, oddziatujgca na catoksztatt
funkcjonowania chorych. Dotyka niemal wszystkich obszaréw funkcjonowania
pacjenta, takich jak: zwykfa codzienna aktywnos¢ (wykonywanie czynnosci
domowych), aktywnos¢ zawodowa, realizacja plandéw Zzyciowych, funkcjonowanie
psychiczne, kontakty spoteczne i relacje interpersonalne.

e Dziedziczenie choroby Fabry’ego jest zwigzane z mutacjg genu umiejscowionego
w chromosomie X. Chorujgca matka przekaze gen odpowiedzialny za chorobe na
statystyczng potowe synéw i cérek. Chorujgcy ojciec przekaze gen odpowiedzialny za
chorobe wszystkim cérkom, ale zadnemu synowi. Ze wzgledu na wysokie ryzyko
odziedziczenia choroby Fabry’ego przez potomstwo, wielu chorych rezygnuje
z posiadania dzieci.

e Wsrdd pacjentdw powszechny jest strach przed niepetnosprawnoscig. Chorzy zyja
w przekonaniu, ze brak odpowiednie]j terapii predzej czy pdiniej doprowadzi ich do
niepetnosprawnosci. Tym samym stang sie oni ciezarem dla najblizszej rodziny,
a jednoczes$nie — pozostajgc wykluczonym z rynku pracy — dodatkowo stanowi¢ bedg
obcigzenie dla ptatnika.

e Pacjenci postrzegajg enzymatyczng terapie zastepczg jako szanse na normalne
funkcjonowanie, a niekiedy jako wrecz szanse na przezycie — unikniecie powiktan
zagrazajgcych zyciu. Ich percepcja tej terapii jest w duzej mierze zbiezna z opiniami
lekarzy. To terapia, ktéra nie wyleczy choroby, ale skutecznie spowalnia jej postep,
a najlepsze efekty przynosi wtgczona u mtodych pacjentéw, u ktorych nie doszto
jeszcze do zmian narzagdowych.

e Tylko wczesne wigczenie ETZ daje szanse na normalne funkcjonowanie i jest w stanie
zapobiec powaznym powikfaniom choroby. Zatem udostepnienie tej terapii powinno
by¢ uzupetnione wprowadzeniem programu badan przesiewowych oraz dziataniami
informacyjno-edukacyjnymi skierowanymi do lekarzy, majgcymi na celu zwiekszenie
Swiadomosci istnienia choroby Fabry’ego.

e Enzymatycznej terapii powinny byé poddane takie osoby, u ktérych w badaniu
genetycznym potwierdzono obecnos¢ mutacji odpowiedzialnej za wywotanie choroby,
po wczesniejszym rozpoznaniu choroby Fabry’ego u innego cztonka rodziny. Bez
leczenia przyczynowego choroba bedzie postepowata i dawata coraz powazniejsze
konsekwencje.

e Do krajéw Unii Europejskiej, w ktorych zdiagnozowano najwiekszg liczbe chorych
z chorobg Fabry’ego nalezg: Witochy, Wielka Brytania, Niemcy, Francja
i Hiszpania.

e Na tle Unii Europejskiej Polska pozostaje jedynym krajem, ktéry nie zapewnia dostepu
do enzymatycznej terapii zastepczej w ramach srodkéw publicznych.

e W Polsce wniosek w sprawie objecia refundacjg tej terapii rozpatrywany byt przez
Ministerstwo Zdrowia po raz pierwszy jesienig 2005 roku. Chorzy nadal czekajg na
pozytywng decyzje ministerstwa w tym zakresie.

e Majac na uwadze istotne opdznienie Polski w stosunku do innych krajéw Unii
Europejskiej w zakresie wdrazania nowoczesnej polityki wobec problemu chordb
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rzadkich, nalezy podja¢ pilne dziatania, ktére umozliwig réwniez chorym na chorobe
Fabry’ego leczenie zgodne z zaleceniami towarzystw naukowych.

e W Polsce nie istnieje jakikolwiek zinstytucjonalizowany system opieki nad pacjentami
z chorobg Fabry’ego, stad chorzy na wtasng reke prébujg znalezé pomoc. Natomiast
w innych krajach objetych badaniem (Stowenia, Litwa, Czechy) funkcjonuje
scentralizowany system opieki nad pacjentami, oferujgcy kompleksowg pomoc (m.in.
ETZ, wsparcie psychologiczne, poradnictwo dotyczgce stylu zycia) oraz prowadzacy
diagnostyczne programy przesiewowe.

e Sytuacja w Polsce budzi silne negatywne emocje zaréwno lekarzy, jak i pacjentow, a jej
przyczyny bywaja trudne do zrozumienia. Brak dostepu do terapii, ktéra powstrzymuje
postep choroby i zapobiega powaznym powiktaniom jest okreslany jako sprzeczny
z duchem panstwa demokratycznego lub wrecz niehumanitarny.

e Respondenci przypuszczajg, ze gtdwnym powodem takiej sytuacji sg wzgledy
finansowe (bardzo wysoki koszt ETZ), natomiast ,o0szczedzanie” na ETZ jest
oszczednoscig pozorng, nie uwzgledniajgcg kosztéw zwigzanych z: procedurami
medycznymi, ktérych wymagaja pacjenci z powiktaniami (interwencje kardiologiczne,
przeszczepy nerek); opiekg nad pacjentami w okresie inwalidztwa, $wiadczeniami
rentowymi.

e Aby maksymalnie wykorzysta¢ $rodki finansowe na terapie ETZ nalezy opracowac
jednoznaczne kryteria wigczenia tej terapii, tak by byta ona stosowana wyfgcznie
u pacjentéw, ktérym przyniesie wymierng korzy$¢ terapeutyczng. Takie rozwigzanie
moze sie przyczyni¢ do istotnej poprawy jakosci zycia pacjentéw oraz wydtuzenia
dtugosci ich zycia, ale takie moze okaza¢ sie bardziej efektywne kosztowo
(w poréwnaniu do braku refundacji ETZ), co potwierdzajg wypowiedzi specjalistow,
zajmujgcych sie chorobg Fabry’ego.

e W obliczu probleméw zwigzanych z zastosowaniem oceny efektywnosci kosztowej
i miary QALY wzgledem lekdw stosowanych w chorobach rzadkich, wypracowane
zostaty nowoczesne metody kompleksowej oceny wartosci takich lekéw. Panstwa,
ktore rozwinety swoje systemy refundacyjne wobec lekéw sierocych, stosujg obecnie
w miejsce standardowej analizy ekonomicznej lub jako dodatkowg metode oceny
specjalne algorytmy oceny. Propozycja takiego algorytmu zostata zaprezentowana
w 2012 r. przez miedzynarodowg grupe naukowcéw, ktdérzy zaproponowali
decydentom i ptatnikom publicznym nowoczesne, kompleksowe podejscie do oceny
lekéw stosowanych w chorobach rzadkich oraz do ustalania ich cen w oparciu
o algorytm oceniajgcy wartos¢ dodang leku. Pomimo wprowadzenia w Polsce
w 2012 r. przepiséw umozliwiajgcych wdrazanie takich rozwigzan, do tej pory nie
zostaty one wykorzystane.
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