Intre discriminare genetica si
sansa unei vieti normale.
Cresterea accesului pacientilor
la terapii adecvate.
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Abstract

Toti pacientii cu boli rare din

lume ar putea forma a treia tara
ca populatie la nivel mondial. Fi-
ecare dintre bolile rare are pre-
valenta scazuta (cel mult 1 caz la
2.000 de persoane).

Aceste maladii afecteaza atat
copii, cat si adulti si sunt raspan-
dite in intreaga lume.

Din perspectiva medicala, boli-
le rare se manifesta prin simpto-
me extrem de diverse, de multe
ori nespecifice, iar acestea variaza
nu numai de la o boala la alta, dar
chiar si in evolutia aceleiasi boli.

Bolile rare au in general evolutie
cronica, progresiva si adesea ameninta
viata pacientului. De asemenea, pro-
duc dizabilitati si compromit frecvent
calitatea vietii pacientilor sau duc la
pierderea autonomiei. Nu Tn ultimul
rand, bolile rare determind suferinta
familiilor si a persoanelor implicate in
ingrijirea acestor pacienti.

1din 17 persoane este afectatd de o
boald rara la un moment dat. 80% din-
tre bolile rare sunt de origine genetica,
cel mai adesea sunt cronice si amenin-
ta viata pacientilor. Prin definitie, n
Europa, bolile rare afecteaza maxim 5
persoane din 10.000. Tn prezent sunt
diagnosticate peste 7.000 de boli rare?,
care afecteaza 350 de milioane de pa-
cienti la nivel global, 30 de milioane in
Europa, in timp ce in Romania se esti-

meaza 1,3 milioane.

Pentru majoritatea bolilor rare nu
exista solutii de vindecare completa.
75% dintre pacienti sunt copii. Din
nefericire, 35% dintre pacientii cu boli
rare mor in primii 5 ani de viataZ.

Faptul ca aceste patologii sunt rar

intalnite, foarte variate si, cel putin in
primele stadii, asociate cu manifestari
nespecifice, pune probleme serioase
de diagnostic, in cele mai multe situa-
tii. De la momentul aparitiei primelor

simptome pand la stabilirea diagnos-

1 din 17 persoane este afectata

de o boala rarg la un moment dat.
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ticului corect poate trece o perioada

lungd, uneori ani, etapa in care ris-
curile pentru pacient sunt deosebite,
legate de erorile de diagnostic si de
tratamentele neadecvate.

Organizatia Mondiala a Sanatatii
defineste sanatatea astfel: ,sanatatea
este o stare pe deplin favorabild atat
fizic, mintal, cat si social, si nu doar
absenta bolilor sau a infirmitatilor”. O
boald rara afecteaza sanatatea pe mul-
tiple planuri, avand impact semnifica-
tiv asupra aspectelor generale ale vie-
tii, legate de familie, scoald, alegerea
si exercitarea unei profesii, petrecerea
timpului liber. Acest lucru poate con-
duce la stigmatizari, izolare, excludere
din comunitate si la limitarea oportu-
nitatilor profesionale.

Dupa cum evidentia raportul emis
de Organizatia Mondiala a Sanatatii®,
referitor la medicamentele prioritare
in Europa si la nivel global — in ciuda
cresterii constientizarii asupra boli-
lor rare in ultimele doua decade, Tnca
exista multe aspecte necunoscute in
intelegerea cu privire la dezvoltarea
tratamentelor pentru bolile rare. Cre-
atorii de politici publice trebuie sa rea-
lizeze faptul ca bolile rare reprezinta o
problema cruciald pentru aproape 30
de milioane de oameni in UE.

Medicamentele orfane sunt create

special pentru a trata bolile rare, deci

e estime

se adreseazd unui numar mic de pa-
cienti, Tncat aproape reprezinta trata-
mente individuale.

Producadtorii nu ar fi interesati sa
dezvolte astfel de terapii Tn conditiile
in care costurile cercetarii si ale adu-
cerii pe piata pentru aceste medica-
mente nu ar fi compensate de vanzari-
le generate de numarul foarte mic de
pacienti. De aceea, legislatia europea-
na, prin Agentia Europeana a Medica-
mentului si prin Comisia Europeana,
aduce o serie de facilitati menite sa
incurajeze cercetarea si dezvoltarea in
domeniul tratamentelor pentru bolile
rare. Aceste facilitati se refera la fon-
duri speciale europene pentru gran-
turi de cercetare si dezvoltare, consi-
liere stiintifica Tn etapele de pregatire
si depunere a dosarelor, protectia pa-
tentelor, etc.

Diagnosticul precoce si tratamen-
tul instituit corect pot imbunatati rata
de supravietuire, precum si calitatea
vietii pacientilor. Bolile rare cauzeaza
frecvent dizabilitati pentru care sunt
necesare protocoale de ingrijire speci-
fice. Diagnosticarea este intarziatd sau
ingreunatd de lipsa informatiilor si a
expertizei medicale, dar si de limitarile
metodelor de diagnostic care sunt fie
nespecifice, imprecise, fie extrem de
specializate si costisitoare.

Asociatiile de pacienti au rolul de
a informa si de a educa in mod conti-
nuu atat persoanele afectate, cat si pe
membrii familiilor, cu scopul de a cres-
te nivelul de cunoastere al afectiunii
si al implicatiilor acestora. De aseme-
nea, asociatiile de pacienti au rolul de
a creste responsabilitatea comunitatii
prin implicarea tuturor factorilor so-

ciali, specialisti Tn domeniul medical,

institutii publice, factori de decizie, in-
treaga societate civila.

Se estimeazd ca in Romania sunt
1,3 milioane de pacienti cu boli rare.
Numadrul real al acestora este greu de
precizat in lipsa registrelor de pacienti
si a centrelor de expertiza. Cu toate ca
Programul National de Boli Rare este
inclus in Strategia Nationala de Sanata-
te pentru perioada 2014-2020, nu sunt
atinse o serie de aspecte care ar trebui
sa devina prioritati pe termen mediu
si scurt: crearea si implementarea po-
liticilor specifice, dezvoltarea experti-
zei In domeniu, scaderea decalajului
intre Romania si statele membre UE.
Din acest motiv, pacientii romani, n
mod special cei afectati de boli rare,
continua sa se lupte cu bariere majo-
re de naturd administrativa, medicala,
socio-profesionald sau financiara, cum
ar fi: dificultatea de a parcurge pasii
administrativi pentru a beneficia de
tratament, limitarea drastica in atinge-
rea potentialului socio-profesional sau
chiar renuntarea la cariera profesiona-
|a. Pe langa toate acestea, afectarea
emotionald, alocarea de catre familie a
unor importante resurse financiare si,
uneori, implicarea totala in ingrijirea
pacientului a unui membru din familie,
reprezintd eforturi covarsitoare.

Prin urmare, pentru optimizarea
acestui cadru, consideram necesare
masuri legate de: diagnosticare pre-
coce, inclusiv testare genetica acolo
unde este necesar, acces usor si rapid
la terapii, cresterea accesului la trata-
mentul cu medicamente orfane, incu-
rajarea cercetarii si practicii medicale
in centre de specialitate sau centre de
expertiza acrediate, dezvoltarea servi-

ciilor sociale de suport.

ca In Romania sunt

1.5 milioane de pacienti cu boli rare
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1. Linii generale

1.1. Ce sunt bolile rare?

O boala este definita ca rara
daca afecteaza cel mult 5 persoa-
ne din 10.000. in lume sunt cunos-
cute peste 8.000 de boli rare, din-
tre care 80% sunt genetice. Boli
rare noi sunt descrise in literatura
de specialitate saptamanal.

Cele mai multe boli rare au cauza
genetica sau au o componenta eredi-
tara importantad, fiind determinate de
defecte genetice, care fie se transmit
ereditar, fie apar spontan, ca defecte
noi. Alte boli rare sunt determinate
de expunerea la factori infectiosi, la
agenti toxici, sau au la origine carente
nutritionale sau alterari ale raspunsu-
lui imun. De foarte multe ori etiologia
bolilor rare este reprezentata de fac-
tori multipli, in timp ce Tn multe alte
cazuri ramane complet necunoscuta.
Primele semne ale acestor afectiuni
pot fi descoperite n copilarie, sau ma-
nifestarile se pot declansa ulterior, ori-
cand pe parcursul vietii.

Desi bolile rare sunt foarte eteroge-
ne din punct de vedere clinic, acestea
prezinta totusi cateva caracteristici co-
mune. De multe ori evolueaza cronic,
trenant si determina instalarea unor
disfunctii sau dizabilitati multiple,
mergand pana la invaliditate tempora-
ra sau chiar pierderea totala si perma-
nenta a autonomiei, cu imposibilitatea
satisfacerii cerintelor de baza legate
de auto-ingrijire, ceea ce afecteaza
dramatic calitatea vietii pacientilor. in
plus, ceea ce este specific bolilor rare -
dificultatea diagnosticarii, sentimentul
izolarii, inexistenta sau indisponibilita-
tea tratamentului - creeaza presiune

emotionald asupra pacientilor, fami-

liillor sau persoanelor care fi ingrijesc.
Din cauza complexitatii si raritatii
acestor boli, acestea nu sunt deloc
cunoscute, sau, in cazurile fericite, un
numar foarte mic de specialisti detine

expertiza si dotarea tehnica necesara

pentru a diagnostica, trata si monito-
riza aceste afectiuni. Frecvent, pentru
diagnosticul si tratamentul acestor
afectiuni ar fi necesare interventii si

expertize multiple, interdisciplinare,

adaptate diferitelor stadii evolutive.

Prin definitie, in Europa, bolile rare afecteaza
mai putin de 5 persoane din 10.000.
in lume sunt peste 7.000 de boli rare.

5
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1.2. Ce impact au bolile

rare la nivel global?

Se estimeaza ca prevalenta cu-
mulata a bolilor rare la nivel glo-
bal
Acest procent aproape echivalea-

este de aproximativ 6-8%.

za prevalenta diabetului in regiu-
nile monitorizate de Organizatia
Mondiala a Sanatatii. Acest lucru
demonstreaza paradoxul unei rari-
tati: fiecare boala este rara, dar cu-
mulat, bolile rare pot afecta multi
oameni. Ca raspuns la aceasta situ-
atie, incepand din 2009, Consiliul
Uniunii Europene a publicat o re-
comandare de actiune in domeniul

bolilor rare (2009/ C151/02) prin

care recomanda statelor membre
sa adopte planuri nationale pentru
bolile rare pana la sfarsitul anului
2013. Romania se numara printre
statele care au adoptat aceasta
masura.

in 2011, la initiativa Comisiei Europe-
ne si a Institutului National de Sanatate
din SUA, s-a infiintat Consortiul Inter-
national de Cercetare pentru Boli Rare
care reuneste experti si organizatii preo-
cupate de bolile rare. Scopul lor este de
a dezvolta medicamente noi pentru bo-
lile rare pana in anul 2020. Desi aceasta

initiativa este salutara, numai un numar

redus de pacienti utilizeaza tratamentul
adecvat pentru boala rara de care sufe-
ra. Anii de cercetare din studii preclini-
ce si clinice si tehnologia de fabricare
foarte specializata care se afla in spate-
le fiecarui medicament nou, Tn special
in cazul celor care se adreseaza bolilor
rare, au drept consecinta pretul ridicat
al acestor molecule. Aceastd situatie
creaza un teritoriu de dezbatere cu pri-
vire la formularea unor politici publice
destinate bolilor rare si sistemului lor de
compensare, astfel incat un numar cat
mai mare de pacienti sa poata beneficia

de rezultatele acestor cercetari®.

2. Bolile rare - o problema

de sanatate publica

Pacientii cu boli rare se confrun-
ta adesea cu dificultati legate de
stabilirea diagnosticului, accesul
la tratamentul corespunzator si la

serviciile de suport social.

Desi Tn majoritatea cazurilor nu exis-
ta tratamente curative pentru bolile
rare (cercetarea la nivel global in dome-
niul bolilor rare continua pe fondul unor

politici publice care promoveaza medi-

camentele orfane), totusi daca diagnos-
ticul este stabilit precoce si tratamentul
este instituit corect, se pot Tmbunatati
rata de supravietuire si calitatea vietii
pacientilor.

Dizabilitatea este acea de conditie care
limiteaza activitatile sau participarea la
viata socio-profesionald, generata de al-
terarea functiilor fizice, senzoriale, men-
tale sau psihice sau de o combinatie intre

acestea. Bolile rare cauzeaza frecvent di-

zabilitati, pentru care sunt necesare pro-
tocoale de ingrijire specifice si care con-
stau in mai mult decat tehnici si metode
suplimentare menite sa compenseze fie-
care dintre deficientele respective. Spre
exemplu, daca o boala rara este insotita
de pierderea vederii sau de deficit de auz,
sunt necesare metode de educare si co-
municare specifice, cele care pot fi utili-
zate pentru pacientii cu cecitate nu pot fi

aplicate si la cei cu surditate si invers.

Diagnosticul precoce si
tratamentul instituit corect
pot imbunatati rata de supravietuire, precum si
calitatea vietii pacientilor. Bolile rare cauzeaza
frecvent dizabilitati pentru care sunt necesare

protocoale de ingrijire specifice.
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2.1. Ce inseamna preventia in bolile rare?

Unele dintre bolile rare pot
fi prevenite, dar cele mai multe
nu. Diagnosticul intarzie in cele
mai multe cazuri.

Cateva afectiuni beneficia-
za de tratament, oferind sansa
unei vieti aproape normale, dar
pentru cei mai multi pacienti
sunt

medicamentele eficace

doar o speranta indepartata,
iar impactul terapiilor existente
asupra morbiditatii si mortalita-
tii este foarte modest. Cel mai
adesea prevaleaza tratamentul
simptomatic, dar care este in-
suficient, avand in vedere ca nu

controleaza boala si nu fi poate

impiedica evolutia.

Daca preventia primara cauta sa
elimine sau sa reduca factorii gene-
ratori de boala, preventia secunda-
ra presupune masuri care sa duca la
identificarea afectiunii in stadiile in-
cipiente, si adaptarea tratamentului
in consecintd, Tnainte de instalarea
dizabilitatilor si aparitia complicati-

ilor bolii.
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2.2. Ce presupune diagnosticarea bolilor rare?

Se estimeaza ca 1 din 17 per-
soane sunt afectate de o boala
rarda la un moment dat — echiva-
lentul a 30 de milioane in Europa.

Pacientii cu boli rare pot evolua
nediagnosticati ani la rand. Medi-
cii care 1i ingrijesc sunt preocupati
sa gdseasca diagnosticul si sa sta-
bileasca tratamentul pentru aceste
afectiuni cu care nu s-au mai intalnit
anterior. intr-o prima etapé, se poa-
te stabili un diagnostic prezumtiv,
pentru ca apoi sa fie stabilit alt di-
agnostic, Tnsa ulterior simptomele si
testele de laborator se pot modifica,
sugerand un nou diagnostic.

Toate aceste tatonari se bazeaza
pe experienta, cazuistica si proto-
coalele de diagnostic cu care medicii
lucreaza in mod obisnuit. Bolile rare
nu apar niciodata primele in lista de
diagnostice diferentiale cu care me-
dicii lucreaza Tn activitatea clinica de
zi cu zi. In ceea ce priveste tratamen-
tul bolilor rare, medicii au din nou
putine evidente sau ghiduri care sa-i
ajute.

in situatia cand o afectiune este
extrem de rara, pacientii si familii-
le trebuie sd caldtoreasca frecvent
pentru a fi consultati si monitorizati
de un specialist. Uneori este nece-
sara relocarea pacientilor pentru a
avea acces mai usor la expertiza me-
dicald si la mijloacele terapeutice de
care au nevoie.

Desi oamenii se gandesc la boli-
le rare ca la o situatie care nu li se
poate intampla lor, acestea pot afec-
ta pe oricine, la orice varsta. Multe
pot prezenta un risc permanent de

deces. Unele sunt Tn mod inevitabil

fatale in contextul optiunilor curen-
te de tratament. Cateva sute de pa-
cienti cu afectiuni rare beneficiaza
in prezent de tratament, dar cel mai
des acesta nu poate actiona la nive-
lul cauzelor care declanseaza aceste
boli, asa Tncat cel mai bun rezultat
este obtinerea unui oarecare control
al evolutiei bolii, fara a se putea reu-

si vindecarea definitiva.

persoane sunt afectate
de o boala rara la un
moment dat.’

80%

dintre bolile rare sunt

de origine genetica,

cel mai adesea sunt
cronice si ameninta viata
pacientilor.®
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2.3. De ce este dificila
diagnosticarea?

Pentru cele mai rare afectiuni,
literatura de specialitate poate
contine un singur raport care de-
scrie cativa indivizi cu un sindrom
neidentificat anterior. Pentru alte
afectiuni, inclusiv unele relativ
mai comune - de exemplu fibroza
chistica, siclemia si anumite tipuri
cancere rare — exista la nivel global
cercetari extinse care furnizeaza
date cu privire la epidemiologie,
genetica, biomarkeri, pe baza ca-
rora s-au putut elabora ghiduri de
diagnostic si tratament sustinute

de evidente medicale.

Pentru multi pacienti, diagnosticul
corect este stabilit dupa o perioada in-
delungata de frustrari, mult timp dupa
evidentierea primelor semne si simp-
tome ale bolii. Se estimeaza cd durata
medie de diagnosticare pentru bolile
rare este de intre 4 — 4,8 ani’. Clarifi-
carea diagnosticului se obtine cu mult
efort, dupd multe investigatii medicale
si consultari cu diferiti specialisti.

Diagnosticarea este intarziatda sau
ingreunata de lipsa informatiilor si a
expertizei medicale, dar si de limitari-
le metodelor de diagnostic care sunt
fie nespecifice, imprecise, fie extrem
de specializate si costisitoare.

Specializarea clinica si supraspe-
cializarea au o importanta deosebita
in sensul Tn care specialistii se con-
centreaza strict asupra zonei lor de
expertiza. Spre exemplu, Tn cazul n
care o boala rara debutata in copilarie
afecteaza mai multe organe (plamani,
tub digestiv), pacientii ar putea fi di-
agnosticati fie de pneumologi, fie de

gastroenterologi, fie de pediatri.

Diagnosticarea
- intarziata sau
ingreunata de
lipsa informati-
ilor si a exper-
tizei medicale,
dar si de limita-
rile metodelor
de diagnostic

care sunt fie nespecifice,
imprecise, fie extrem de
specializate si costisitoare.

Testele genetice sunt reco-
mandate in functie de abilita-
tea medicului de a recunoas-
te semnele bolii rare in cauza.




BOLILE RARE

Shire

3. Ce presupune tratamentul

bolilor rare?

Bolile rare prezinta un paradox: fi-

ecare boala este rara in sine, dar
considerate impreuna, acestea au o

e

prevalenta cumulata considerabila.
Toti pacientii cu boli rare ar putea
forma a treia tara ca populatie la ni-
vel mondial.

Tn 2009, ca raspuns la preocupérile
din ce in ce mai mari asupra bolilor
rare, Consiliul Uniunii Europene a
publicat Recomandarea de actiu-
ne in domeniul bolilor rare 2009/
C151/02 care statele }
membre sa adopte si sa stabileas-

indeamna

ca planurile nationale de boli rare
pana la sfarsitul anului 2013.8

Toti pacientii cu boli rare din lume ar putea
forma a treia tara ca populatle
la nivel mondial.

3.1. Ce sunt
medicamentele orfane?

Foarte putini pacienti cu boli deoarece dimensiunile reduse ale

rare beneficiaza in prezent de pietii nu permit recuperarea capi-

tratament medical. Fie nu s-a talului investit Tn cercetarea si dez-

descoperit inca solutia terapeu- voltarea produsului.
tica adecvata, fie medicamente-
le au fost studiate si aprobate, li
s-a stabilit profilul de siguranta
si eficacitate, dar raman inacce-
sibile pacientilor.
Asa numitele medicamente 'ﬁ

“orfane” se folosesc pentru =
a trata boli care sunt atat de
rare, incat producatorii nu pot

sd le dezvolte in conditii obisnuite,

DESEMNARI DE
MEDICAMENTE ORFANE

de medicamente orfane
au primit aviz pozitiv
pentru intrare pe piata
din partea Comisiei pen-
tru Medicamente de Uz
Uman al EMA in 2015.

125

de alte medicamente
pentru boli rare fara de-
semnarea ca orfane in
Europa - autorizare de
punere pe piata.

o 1/5

dintre noile medicamente
recomandate de EMA au
fost desemnate ca orfane,
in 2015.°

10



Shire

BOLILE RARE

3.2. Politici nationale
pentru medicamente orfane in Europa

in cadrul sistemelor de sinatate
ale statelor Uniunii Europene, deci-
zia de a suporta finantarea tehnici-
lor si procedurilor medicale, inclu-
siva medicamentelor se ia in functie
de rezultatul obtinut in urma unui
algoritm complex de evaluare a
tehnologiilor medicale (HTA = Heal-

th Technologies Assessment).

Aceste evaluari au scopul de a opti-
miza prevenirea, diagnosticul, tratamen-
tul si monitorizarea bolilor. Procesul de
evaluare a tehnologiilor medicale (HTA)
sintetizeaza informatii de natura medica-
I3, sociald, economica si etica, pentru a
garanta ca acestea sunt utilizate in mod
sistematic, transparent, impartial si bine
articulat. Tn acest sens, permite elabo-
rarea unor politici de sandtate sigure si
eficiente, orientate catre pacienti®, mo-
delul de aplicare a HTA fiind insa specific
fiecarei tari in parte. 1n cazul bolilor rare,
procedurile standard de evaluare, pre-
cum si nevoile de finantare, nu pot capta
n totalitate nevoile societale si de aceea
sunt in prezent deficiente n a gasi solutia
optima care se poate aplica acestei ca-
tegorii de produse. Modelul de evaluare
aplicat in cadrul sistemelor de evaluare
avansate a intdmpinat greutati in a gasi
un echilibru intre criteriile de cost- efica-
citate si nevoile societatii.

in cadrul sistemelor de sanitate ale
statelor Uniunii Europene, decizia de a
suporta finantarea tehnicilor si procedu-
rilor medicale, inclusiv a medicamente-
lor se ia in functie de rezultatul obtinut in
urma unui algoritm complex de evaluare
a tehnologiilor medicale. Aceste evaluari
au scopul de a optimiza prevenirea, dia-
gnosticul, tratamentul si monitorizarea

bolilor. Procesul de evaluare a tehnologii-

lor medicale (HTA) sintetizeaza informatii

de natura medicald, sociala, economica
si eticd, pentru a garanta ca acestea sunt
utilizate in mod sistematic, transparent,
impartial si bine articulat. Tn acest sens,
permite elaborarea unor politici de sa-
natate sigure si eficiente, orientate catre
pacienti, modelul de aplicare a HTA fiind
nsa specific fiecarei tari in parte. Tn cazul
bolilor rare, procedurile standard de eva-
luare, precum si nevoile de finantare, nu
pot capta in totalitate nevoile societale si
de aceea sunt in prezent deficiente in a
gasi solutia optima care se poate aplica
acestei categorii de produse. Modelul de
evaluare aplicat in cadrul sistemelor de
evaluare avansate a intampinat greutati
in a gasi un echilibru intre criteriile de
cost- eficacitate si nevoile societdtii.
Astfel la Institutul National de Sanata-
te si Excelentd in Tngrijire (NICE = Natio-
nal Institute for Health and Clinical Exce-
llence) din Anglia, o tara in care sistemul
de evaluare a tehnologiilor medicale are
o istorie semnificativa, decizia de com-
pensare a produselor ultra orfane se
face printr-un program special care se

adreseaza tehnologiilor foarte speciali-

zate. Chiar daca cele mai multe medi-
camente nu pot indeplini criteriile con-
ventionale de cost-eficienta, acestea pot
fi finantate tindnd cont de perspectiva
eticd si/sau de modele economice aplica-
bile pentru un esantion mic populational
(Markov-state-transition or patient-level
simulation model) conform unui studiu
publicat in 2015

ncé din 2005, in Franta, problema bo-
lilor rare a fost abordata la nivel national
prin elaborarea unui Program National
cu prioritati si termene de implementa-
re bine definite ale nevoilor identificate
de catre autoritatile abilitate. Platforma
programului a urmarit prin definirea pri-
oritatilor asigurarea unui acces facil al
pacientilor la toate serviciile care impun
un tratament si o ingrijire complexa a bo-
lilor. Astfel, din punct de vedere instituti-
onal sunt 131 centre de referinta si peste
500 de centre de competenta pentru 18
grupe de boli rare. in ceea ce priveste ac-
cesul pacientilor la medicamentele care
se administreaza in cazul bolilor rare si
finantarea acestora, metodele legisla-
tive nu impun aplicarea unor proceduri

specifice de compensare, dar lipsa alter-
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nativei terapeutice precum si severitatea
bolii determina evaluatorii sa puncteze
beneficiul terapeutic si imbunatatirea be-
neficiului, permitand astfel compensarea
acestor medicamente®?.

Totodatd ca madsuri suplimentare de
control al finantdrii sunt aplicate contrac-
tele de cost-volum, respectiv modele de
risk-sharing.

in Germania producétorii de medica-
mente sunt liberi sa stabileasca preturi
pentru medicamente fard negocieri cu
autoritatile guvernamentale. Compen-
sarea medicamentelor orfane se face
automat dacd cheltuielile sunt mai mici
de 50 milioane euro/an. Tn Olanda pretul
este negociat de catre autoritate cu pro-

ducatorul de medicamente. Decizia de

3.3. Care este situatia actuala in

Se estimeaza ca in Romania
sunt 1,3 milioane de persoane
cu boli rare, numarul real al pa-
cientilor fiind greu de precizat.
n lipsa registrelor de pacienti si
a centrelor de expertiza nu sunt
disponibile date cu privire la epi-
demiologia acestor afectiuni si la
resursele care ar trebui alocate
pentru prevenire, diagnostica-
re, monitorizare.
Aceasta situatie are drept conse-

cinta afectarea directa a dreptu-

tratament si

lui acestor pacienti la sanatate si,
uneori, chiar a dreptului la viata.

Situatia actuala in Romania de-
scrisa in Planul National De Boli Rare
din cadrul Strategiei Nationale de
Sanatate Romania 2014-2020 pre-
cizeaza 10 puncte importante care
trebuie sa fie urmarite si rezolvate:

Multe dintre bolile rare sunt ne-

diagnosticate/sunt diagnosticate

compensare a medicamentulelor orfane
este rapida, si acopera integral costurile.
Pentru medicamentele care sunt foarte
scumpe, acestea nu sunt supuse evaludri-
lor standard, de cost-eficacitate, dar sunt
aplicate sisteme de rambursare conditio-
natd care sunt renegociate din 4 in 4 ani.

n Spania, nivelul de compensare este
negociat, dar rambursarea medicamente-
lor orfane de face automat pentru produ-
sele cu administrare in spital. Tn anumite
regiuni sunt impuse si metode de control
financiar prin negocieri de tip cost-volum
sau intelegeri de tip risk-sharing la nivel
de spital sau teritoriu®.

n concluzie, este clar c3 exista variatii
considerabile in metodologia generald

de evaluare a medicamentelor orfane

tarziu deoarece nu exista centre spe-

cializate, iar medicii din teritoriu nu

au informatiile sau mijloacele nece-

sare pentru a le diagnostica;

2 Accesul limitat la informatii care
sa faciliteze aplicarea solutiilor

terapeutice adecvate;

Nu exista o retea de centre me-
3dica|e specializate care sa coor-
doneze la nivel national cercetarea
si practica medicald in domeniul bo-
lilor rare;

Testele de laborator pentru con-
4firmarea diagnosticului genetic
sunt efectuate frecvent in strainata-
te cu costuri foarte mari pentru pa-

cient;

la nivelul Uniunii Europene. Evaluarea
economicd a medicamentelor care se
adreseaza bolilor rare implica abordari
specifice, unice, determinate in primul
rand de gradul de dezvoltare economica
in general, de nivelul de dezvoltare in do-
meniul medical (tehnologii disponibile,
infrastructurd), de resursele financiare
pe care fiecare stat isi permite sa le alo-
ce, dar si de o constientizare variabild a
faptului ca bolile rare reprezinta o pro-
blema de sanatate publica. Ceea ce pu-
tem desprinde este faptul ca fiecare tard
trebuie sa-si dezvolte sistemul optim de
crestere a accesului rapid la tratament al
pacientilor cu boli rare, luand insd drept
exemplu bunele practici oferite de state-

le din Europa.

Romania?

Protocoalele/ghidurile terapeu-
5 tice lipsesc chiar si in cazul afec-
tiunilor pentru care exista suficiente
date medicale semnificative statis-
tic, obtinute din studii clinice sau din
registre internationale de pacienti;

Lipsesc programele nationale de
65creening pentru persoanele cu
risc pentru boli rare cu impact ma-
jor, iar programele de prevenire si
de consiliere genetica sunt inca slab
dezvoltate;

Medicamentele orfane ori nu

sunt accesibile pentru pacien-
tii romani nefiind compensate, ori,
daca sunt compensate, disponibilita-

tea acestora este intermitenta;

1,3 milioane de pacienti

cu boli rare estimati. Numarul real al acestora
este greu de precizat in lipsa registrelor

de pacienti si a centrelor de expertiza
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85ervicii|e sociale care ar putea
imbunatati viata pacientilor cu
boli rare sunt putine si nu exista inca

servicii specializate pe boli rare;

9 Nu exista date epidemiologice
care sa arate incidenta si preva-

lenta acestor boli in Romania;

10Co|aborarea cu reteaua eu-
ropeana de centre specia-

lizate in boli rare este sporadica si

nesistematizata.

Cele 10 directii descrise mai sus au fost sintetizate
in 6 actiuni prioritare care reprezinta:

4  ——————
v = =
v = —
Vs
I. Dezvoltarea cadrului 1. Dezvoltarea ser- I1l.  Tmbunéitatirea
institutional viciilor pentru diagnos- accesului la informare
ticul, tratamentul, rea- privind bolile rare
bilitarea si profilaxia in
domeniul bolilor rare
L]
AN
IV. Dezvoltarea V.Stimularea cercetarii VI. Cresterea

resurselor umane

Abordarea bolilor rare si ur-
marirea implementarii planului
mai sus amintit au cunoscut in
ultima perioada masuri legislati-
ve prioritare care au redus de-
calajul in managementul bolilor
rare dintre Romania si tarile din
EU si anume:

e infiintarea Comitetului Natio-
nal pentru Boli Rare — CNBR;

e S-a publicat legislatia aferenta
acreditarii centrelor de expertiza si
a centrelor regionale de competenta
pentru boli rare;

e Peste 20 de molecule noi, care

in domeniul bolilor rare

se adreseaza tratamentului bolilor
rare au fost puse la dispozitia paci-
entilor prin Programele Nationale de
sanatate suportate din FNUASS;

¢ Includerea reprezentantilor or-
ganizatiilor de pacienti in comisiile
de specialitate ale Ministerului Sa-
natatii.

Toate punctele implementate de-
monstreaza dorinta tuturor celor
implicati in implemetarea politicilor
specifice de sanatate privind boli-
le rare si in rezolvarea deficiente-
lor existente, dar mai avem inca un

drum lung de parcurs.

rolului organizatiilor
de pacienti

Problematica ridicata in cadrul
acestui proiect vizeaza o serie de
aspecte care se afla in concor-
danta cu implementarea PLANU-
LUI NATIONAL DE BOLI RARE

e Lipsa politicilor specifice boli-
lor rare integrate in politicile de sa-
natate;

e Lipsa de expertiza in domeniul
bolilor rare, ceea ce duce la erori de
diagnostic si tratament, cu posibile

consecinte grave asupra pacientilor.
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PLANUL NATIONAL DE BOLI RARE

este inclus in Strategia Nationala de Sanatate 2014-2020 si este
necesar sa fie atinse o serie de prioritati pe termen mediu si scurt:

- Politici specifice

« Expertiza in domeniu

« Reducerea decalajului dintre Romania

si celelalte state europene

3.4. Care sunt problemele
cu care se confrunta pacientii?

Pacientii cu boli rare si familii-
le acestora se plang adesea de
dificutatea de a parcurge pasii
administrativi necesari pentru a
beneficia de tratamentul adecvat.
Lupta lor pentru a le fi acordat
dreptul la sanatate este cel mai
frecvent pierduta. Tn conditiile in
care pacientii nu au acces la dia-
gnostic precoce si la tratamente
inovatoare, boala va progresa, iar
sanatatea lor se va degrada con-
tinuu.

Pentru ca li se refuzd sau li se limi-
teaza dreptul de a urma schema de
tratament adecvatd, acesti pacienti
sunt discriminati. Ei vor genera fin
continuare costuri in sistemul de sa-
natate, determinate de tratamentele
si interventiile necesare pe parcursul
evolutiei bolii. Pacientii vor fi ne-
voiti sa-si reduca orele de lucru, se
vor reprofila, sau de multe ori vor fi
nevoiti sa renunte complet la activi-
tatea profesionald. Aceste persoane
nu vor mai putea contribui la bunds-
tarea familiei si a comunitatii, nu vor
crea valoare, nu vor putea plati taxe
si impozite. Dimpotrivd, ei vor avea
nevoie sprijinul familiei pentru a fi

ingrijiti, vor consuma bugetul comu-

nitatii cu cheltuieli legate de plata
ajutorului social, a indemnizatiei de
handicap, etc. in plus, acesti pacienti
nu pot participa nici la viata sociald,
sunt izolati, uneori sunt chiar respinsi
de comunitate, ceea ce adauga si o
componenta de presiune psihologi-
cd. Bugetul familiei este redus drastic
nu doar de scoaterea din activitate a
unui membru din familie care se de-
terea semnificativa a cheltuielilor le-
gate de investigatiile si tratamentele

de care acesti pacienti au nevoie.

PROBLEMELE
PACIENTILOR

Dificutatea de a
parcurge pasii
administrativi pentru a
beneficia de tratament.

Limitatea potentialului
unei vieti active.

Renuntarea la viata
profesionala.

Reducerea considerabila
a bugetului familiei.

Cresterea cheltuielilor
cu tratamentul bolii.
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3.5. Cum este afectata calitatea v

pacientilor cu boli rare?

Viata pacientilor cu boli rare
este semnificativ afectata pe toate
planurile, fie ca vorbim de scoal3,
de alegerea unei profesii, de pe-
trecerea timpului liber cu prietenii
sau de viata personala. Ce este cel
mai dificil este faptul ca pacien-
tii traiesc de regula stigmatizati,
marginalizati sau chiar sunt exclusi
complet din comunitate. Din acest
motiv oportunitatile sunt limitate

drastic, fiind deseori imposibil ca
un astfel de pacient sa-si atinga
potentialul socio-profesional si sa
aiba o viata normala.

Programele de interventie psiholo-
gica pentru pacienti si pentru familiile
acestora, serviciile de suport si asisten-
ta sociala, ar putea aduce o contributie
semnificativa la cresterea calitatii vietii

acestor pacienti. Suportul psihologic ar

3.6. Care este impactul
socio-economic al bolilor rare?

Bolile rare au impact propagat,
de la pacient catre familie, prie-
teni si comunitate pana la medi-
cii specialisti si intregul sistem de
sanatate.

Multe dintre bolile rare se asoci-
aza cu mortalitate ridicata in randul
copiilor si al adultilor tineri. Astfel de
pierderi premature pot avea repercu-
siuni pentru parinti, frati, sau pentru
oricare dintre membrii supravietuitori
ai familiei, afectandu-i pe toata dura-
ta vietii. De cele mai multe ori, bolile
rare ajung sa produca dizabilitati func-
tionale, fizice si psihice devastatoare
care pun presiune asupra resurselor
emotionale si economice ale familiei.
Chiar si pentru acele afectiuni rare mai
putin grave, izolarea, incertitudinea
referitoare la evolutia bolii, dar mai
ales lipsa accesului la tratamente efi-
ciente au un impact semnificativ.

Costurile mari nu sunt specifice

doar bolilor rare, insa exista o serie

de factori care pot amplifica foarte

mult cheltuielile pacientilor, familiilor
si sistemului de sandtate, comparativ
cu alte afectiuni mai comune. Pentru
a ajunge la stabilirea diagnosticului
corect este nevoie nu doar de timp, ci
este mai ales foarte costisitor. Medica-

mentele dezvoltate special pentru tra-

etii

putea ajuta pacientii sa-si recanalizeze
atentia din zona afectiv-emotionala in
cea orientatd pe actiune, pe rezolvarea
problemelor si obtinerea rezultatelor.
Programele care sustin participarea la
activitati fizice, interactiunea socialg,
ajuta nu doar la Tmbunatatirea starii fi-
zice, ci au efect pozitiv si in ceea ce pri-
veste respectul de sine si creaza resor-
turi de motivatie intrinseca si extrinseca

pentru a putea lupta cu boala.

tamentul bolilor rare sunt de aseme-
nea foarte scumpe. Costurile celorlate
medicamente, materiale, interventii,
servicii de suport de care pacientul
are nevoie pe tot parcursul vietii adau-
gd si acestea o presiune suplimentara
pe bugetul familiei si al sistemului de

sanatate®.
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4. Propuneri deimbunatatire
a politicilor de sanatate
pentru bolile rare

Pentru acoperirea nevoilor imediate ale persoanelor diagnosticate cu boli rare este necesara o re-
vizuire a masurilor legislative, astfel incat sa fie diminuat riscul la care este expusa in prezent viata

pacientilor.
Prin urmare, tindnd cont de obiectivul Programului National de Boli Rare, consideram necesare si imediate

urmatoarele masuri de completare si imbunatatire a cadrului actual legislativ

@
) ] .

o e H
— : I
I. Tmbunatatirea preventiei i Il. Implementarea unor pro- :
prin posibilitatea efectuarii tocoale nationale care si : educare a pacientilor si a fa- | tament printr-o compensare
screeningului prenatal sau/ faciliteze diagnosticarea cat : miliilor acestora cu privire la mai rapida a medicamente-
si postnatal in situatiile cand mai precoce a bolilor rare utilitatea efectuarii testelor lor care se adreseaza bolilor
: H genetice rare

I1l.Programe de informaresi i IV. Lirgirea accesului la tra-

exista risc familial

V. Cresterea informarii cu i VI.Crearea si acreditarea : VII. imbunitatirea accesului :
i la servicii sociale de suport :
: pentru pacientii cu boli rare i

privire la bolile rare in ran- : centrelor de expertiza in do-
dul medicilor specialisti si a meniul bolilor rare
medicilor de familie ’

In sustinerea pozitiei noastre, formuldm cateva propuneri si observatii pentru imbunétitirea
si completarea cadrului legislativ, care vizeaza urmatoarele aspecte concrete:

J;g:tl 8 a) Introducerea in legislatie a definitiei pentru medicamente care se adreseaza unei boli rare (medicamente
D |8 utilizate pentru tratamentul unei afectiuni cu prevalenta de cel mult 5 la 10.000 de persoane)

V s b) Revizuirea mecanismului de evaluare a tehnologiilor medicale in vederea obtinerii compensarii pentru
—

medicamentele care se adreseaza bolilor rare

, c) Introducerea obligativitatii revizuirii periodice a protocoalelor de tratament

d) Revizuirea obligatiei de serviciu public a producatorului sau detindtorului de autorizatie de punere pe
piata pentru medicamentele care se adreseaza bolilor rare, cu posibilitatea de a scadea numarul obligatoriu

de distribuitori, tocmai datorita rulajului foarte scazut de produse din aceasta categorie

@ e) Obligativitatea introducerii registrelor electronice de pacientilor cu boli rare
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Concluzii si propunetri

de masuri pentru cresterea
accesului pacientilor

la tratament adecvat

Bolile rare, desi se afla in Strategia
Nationala de Sanatate pentru 2014-
2020 ca prioritate sectoriala, au ne-
voie de o reactualizare si prioritiza-
re a masurilor esentiale pe termen
scurt si mediu, pentru a reduce im-
pactul asupra calitatii vietii pacien-

tilor si riscul de decese premature
generate de intarzierea diagnostica-
rii si lipsa accesului la tratament.
Apar asadar doua nevoi majore de inter-
ventie imediata:

(1) asigurarea disponibilitatii medica-

mentelor care se adreseaza bolilor rare

1
P

si a accesului la aceste tratamente prin
compensarea costurilor

(2) diagnosticarea bolilor rare in stadiile
incipiente

in incheiere, propunem un set de actiuni
imediate care sa raspunda acestor nevoi

ale pacientilor cu boli rare:

I. Diagnostic genetic
- Accesibilitate la testa-
rea genetica in cazul bo-
lilor ereditare cu impact
major si pentru populatia
cu risc familial

— Teste de screening neo-
natal Tn situatii cu risc fa-

milial

Il. Centre de
expertiza in boli rare
- Acreditarea centrelor
de expertiza pentru a avea
o coordonare nationala in
ceea ce priveste cerceta-
rea stiintifica si abordarea
terapeutica a bolilor rare,
precum si pentru a crea o
platforma de comunicare
si schimb de experienta cu
centrele de excelenta din
UE

- Abordare multidiscipli-

nara a pacientilor

IIl.Registre de
pacienti cu boli rare
— Crearea registrelor de
pacienti cu boli rare

- Dimensionarea fonduri-
lor de tratament si Tngriji-
re pe baza evidentelor

IV.Tratament adecvat
- Reevaluarea criterii-
lor de rambursare pentru
acordarea unui acces mai
rapid la terapiile pentru
boli rare

- Extinderea

rii pentru medicamentele

rambursa-

inovatoare acolo unde te-
rapiile actuale nu furnizea-
za solutii optime de trata-
ment

- Programe de recuperare
si reabilitare pentru paci-
entii cu boli rare si servicii

specializate
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Shire: Lider dedicat
luptei impotriva bolilor rare

Daca toti cei care sufera de o boala rara ar locui impreuna intr-o singura tara, aceasta ar fi pe locul trei in lume

ca numar de locuitori. Cu toate ca separat, fiecare boala rara afecteaza un numar mic de persoane, impreuna
formeaza o comunitate larga de pacienti, familii si profesionisti in domeniul medical. Cu un portofoliu si programe
concentrate pe un spectru larg de boli rare si afectiuni inalt specializate, Shire sustine persoanele care se con-

frunta cu nevoi medicale ce nu si-au gasit niciodata raspuns. Nu vom renunta niciodata!
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BOLILE RARE IN GIFRE!

1\

din bolile rare sunt
transmise genetic

de boli si tulburari
rare identificate

Aflati mai multe pe Shire.com

1 Boli RARE: Fapte si Statistici, Global Gene https://globalgenes.org/rare-diseases-facts-statistics/

Afectiuni metabolice 5

CERCETARE &
DEZVOLTARE

A+

programe in dezvoltare, dintre
care 75% au indicatie in boli rare

20+

studii de faza 1- 3 in desfasurare in 24 de tari

10

proiecte de colaborare pentru cercetare strategica,
adresate ariilor cu nevoi medicale specializate

22.000+

angajati in 68 de tari

Colaborare cu 1 80+

organizatii de sprijin din toata lumea

$41,6M

donatii pentru organizatiile de sprijin
din toata lumea

W

Afecteaza Se estimeaza ca

oameni de pe
intreaga planeta

din bolile rare isi au
debutul in copilarie
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