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Choroby rzadkie – nawet 3 mln Polaków bez diagnozy i opieki 

Czy mówią ci coś nazwy: choroba Pompego, zespół Recklinghausena albo schizencefalia? Większości lekarzy też nie. To przykłady tzw. chorób rzadkich. Chorych na każdą z nich może być 
w Polsce zaledwie kilku lub co najwyżej kilka tysięcy. Ale łącznie takich pacjentów są nawet 
3 miliony. Borykają się z błędnymi diagnozami, brakiem rehabilitacji i opieki specjalistów. 

Według Ministerstwa Zdrowia w Polsce może być od 2,3 do 3 mln osób chorujących na choroby rzadkie. Mimo to nasz system opieki zdrowotnej nie jest przystosowany do pomocy takim pacjentom. 
Przykład? – Sytuacja dorosłych z fakomatozą jest w Polsce taka sama jak w slumsach na Filipinach 
– irytuje się Dorota Korycińska, prezeska stowarzyszenia Alba Julia pomagającego pacjentom z tymi chorobami. – Dorośli pacjenci pozostają poza systemem. Ci ludzie, zagrożeni nowotworami m.in. 
w układzie nerwowym i na skórze, nie mają lekarza prowadzącego. Nie mieszczą się w specjalizacji ortopedy, neurochirurga czy onkologa, więc muszą sami koordynować własne leczenie – wylicza Korycińska.

Dziesięć błędnych diagnoz

Prezeska stowarzyszenia Alba Julia opowiada, że pacjenci szukają informacji w internecie i organizacjach pacjentów, dobijają się do specjalistów, wymuszają kolejne badania i konsultacje. 
- Oczywiście jeśli mają czas, pieniądze na dojazdy i sprawnie poruszają się w sieci. Na dodatek takiemu człowiekowi towarzyszy ciągły strach: czy np. ból głowy to błahostka, czy objaw guza 
w mózgu? – dodaje Korycińska. 
Taka sytuacja nie jest niczym wyjątkowym. Opublikowany w tym roku przez Uczelnię Łazarskiego raport „Choroby rzadkie w Polsce – stan obecny i perspektywy” mówi, że ponad połowa cierpiących na choroby rzadkie czeka na postawienie prawidłowej diagnozy dłużej niż rok. Chorzy słyszą zwykle od jednej do czterech błędnych diagnoz, a rekordziści – nawet dziesięć. Przyczyna: brak lekarzy ekspertów i ograniczony dostęp do testów genetycznych. Zasady refundacji powodują, że diagnoza genetyczna może trwać nawet sześć lat.

Opieka zamiast pracy

– Niestety, diagnoza to dopiero początek ich odysei – podkreśla Magdalena Władysiuk, współautorka raportu i prezes stowarzyszenia Central and Eastern European Society of Technology Assessment in Health Care (CEESTAHC). Maria Libura z Uczelni Łazarskiego, druga współautorka, dodaje, że ogromnym problemem dla pacjentów lub ich opiekunów jest codzienna opieka nad chorym. 
– W przypadku dziecka z chorobą rzadką w dwóch trzecich przypadków jeden z rodziców musi zrezygnować z pracy, a 80 proc. rodzin, w których występuje choroba rzadka, ubożeje – mówi Libura. 

Brakuje rozwiązań systemowych

Zdaniem ekspertek sytuację mogłyby poprawić zmiany systemowe. Rada UE już w 2009 r. zalecała państwom członkowskim opracowanie i realizację planów dotyczących rzadkich chorób. – Mimo że konsultacje założeń Narodowego Planu dla Chorób Rzadkich przeprowadzono w Polsce w 2011 r., 
to ostateczny dokument może zostanie przyjęty w tym roku – zwraca uwagę Magdalena Władysiuk. 
– Dlatego zdecydowaliśmy, że temat dostępu do świadczeń dla osób cierpiących na choroby rzadkie powinien zostać poruszony podczas międzynarodowego sympozjum „Evidence-Based Health Care”, które organizujemy już po raz jedenasty w grudniu 2016 r. w Krakowie. – W tej chwili chorzy są zdani w znacznej mierze na siebie i swoich bliskich. Mają problemy z odpowiednią rehabilitacją i sprzętem, podczas gdy u większości choroba powoduje niepełnosprawność – wylicza Magdalena Władysiuk. 
- Brakuje spójnego systemu wspierającego chorych i ich rodziny w diagnostyce (m.in. genetycznej), rehabilitacji oraz regulującego zasady odpłatności za leki – podsumowuje ekspertka.
Z nadzieją na zmianę
– Dzieci z chorobami rzadkimi mają poważne kłopoty z uzyskaniem odpowiedniej pomocy 
w przedszkolach i szkołach, a dla dorosłych pacjentów nie ma systemu wsparcia w codziennej egzystencji ani wyspecjalizowanych ośrodków opiekuńczo-leczniczych – mówi Maria Libura. Na szczęście widać pierwsze sygnały zmian: poza pracami nad Narodowym Planem dla Chorób Rzadkich we wrześniu przygotowano projekt nowelizacji ustawy refundacyjnej. Ustala się w niej m.in. zasady odpłatności za leki stosowane w chorobach ultrarzadkich, występujących co najwyżej u jednej osoby na 50 tys.

XI Międzynarodowe Sympozjum „Evidence-Based Health Care” służy upowszechnianiu standardów 
i metod służących ocenie leków i technologii medycznych. Promuje też korzystanie z analiz naukowych i systemowych przy podejmowaniu decyzji dotyczących ochrony zdrowia. Sympozjum odbywa się w Krakowie 12-13 grudnia 2016 r. Uczestniczy w nim kilkuset polskich i europejskich ekspertów w dziedzinie polityki zdrowotnej, lekarzy i przedstawicieli organizacji pacjentów. Do najważniejszych tematów tegorocznego sympozjum należą zmiany w ochronie zdrowia w Polsce i krajach Europy Środkowo-Wschodniej, a także choroby rzadkie. Szczegóły na: www.ceestahc.org.

****

Choroba rzadka to schorzenie o podłożu genetycznym występujące nie częściej niż u jednej osoby na 5 tys. mające przewlekły i często ciężki przebieg. Do najbardziej znanych chorób rzadkich należą hemofilia i mukowiscydoza, jednak opisanych jest ok. 8 tys. rzadkich schorzeń. U około połowy chorych problemy ujawniają się w wieku dziecięcym i często powodują niepełnosprawność.
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