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ABM przekaze 100 min zt na badania nad chorobami
rzadkimi

Jest kilka tysiecy chordb rzadkich i moze na nie chorowac nawet 8 proc. populacji. 80 proc. z
nich ma podfoze genetyczne. W przysztym roku Agencja Badan Medycznych planuje
przeznaczy¢ 100 miliondw ziotych na rozszerzenie dostepu m.in do innowacyjnych terapii, w
zakresie tych chorob.

Wedtug definicji choroba rzadka, to taka, ktéra wystepuje z czestoscig raz na 2 tys. urodzen lub
rzadziej. ,Jednak wiele z nich to schorzenia ultrarzadkie, ktre wystepujg z czestoscig raz na milion
urodzen lub jeszcze rzadziej. Majg wspdine cechy: ciezki przebieg, wysoki koszt diagnostyki i leczenia.
Czesto réwniez oznaczajg znaczne skrécenie dtugosci zycia, niepetnosprawnosc fizyczng i niekiedy
intelektualng” - méwi prof. Anna Latos-Bielenska, kierownik Katedry i Zaktadu Genetyki Medycznej
Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu.

Ponad 50 proc. chordb rzadkich ujawnia sie w wieku dzieciecym, 30 proc. chorych umiera przed
skonczeniem 5 roku zycia. Schorzenia te odpowiadajg za ok. 30 proc. hospitalizacji na oddziatach
dzieciecych oraz 10-25 proc. chordb przewlektych u dorostych.

Choroby rzadkie zostaty uznane za obszar priorytetowy dziatan w zakresie zdrowia publicznego Unii
Europejskiej. | choc sg rzadkie, to fakt, ze znamy ich 6-8 tysiecy, to zachoruje na nie nawet 6-8 proc.
populacji UE. 80 proc. z nich to schorzenia genetyczne, co wytycza kierunek badan naukowych w tym
zakresie” - dodaje prof. Latos-Bielenska.

Badaczka wygtosita krétki wyktad na temat chordb rzadkich, w ramach poswieconego im panelu,
podczas konferencji ,,Priorytety zdrowotne Polakéw w 2021 roku”. Organizatorem wydarzenia byta
Agencja Badan Medycznych.

Choc¢ chorob rzadkich jest tak duzo, to wiedza o nich wsrdd lekarzy i spoteczenstwa jest niewielka.
,Dlatego tez wielu pacjentdw jest skazanych na cos, co nazywamy <<odysejg diagnostyczng>>.
Znam takie przypadki, gdzie 20 lat trwato, zanim doszto do ustalenia wtasciwego rozpoznania. Srednio
jestto 5 lat” - wyjasnia prof. Latos-Bielenska.

Opowiadajgc o planach Agencji Badan Medycznych Krzysztof Gorski, dyrektor Wydziatu Finansowania
Projektow ABM powiedziat, ze choroby rzadkie od samego poczatku istnienia Agencji znajduijg sie w
centrum jej zainteresowania.

Do tej pory ABM przeprowadzita dwie edycje konkurséw na niekomercyjne badania kliniczne,
tegoroczny miat trzy rundy. Na 300 zgtoszonych projektéw 19 dotyczyto chordb rzadkich. Ostatecznie
dofinansowanie dostato 10. ,Co fgcznie daje kwote okoto 130 miliondw ztotych. Projekty zwigzane z
chorobami rzadkimi byty przez nas dodatkowo premiowane, zwrdciliSmy na nie wiekszg uwage niz na
inne"”- zaznacza dyr. Gorski.



W zwigzku z finiszem prac nad Narodowym Planem dla Chordb Rzadkich, ktérego zadaniem jest m.in.
poprawa diagnostyki i dostepu do leczenia tych schorzen, jak réwniez widzac potrzebe dalszego
stymulowania rozwoju polskich naukowcdw w tym obszarze, Agencja planuje na poczatku 2021 roku
(w styczniu lub lutym) ogtosi¢ konkurs na niekomercyjne badania kliniczne poswiecone tylko i
wyltgcznie chorobom rzadkim. Zaktadany budzet konkursu wynosi 100 milionéw ztotych.

,Dzieki niemu chcemy osiggnac rezultaty dwojakiego rodzaju. Krétkoterminowe: kazdy z projektéw
powinien opracowac co najmniej dwa nowe schematy diagnostyczno-terapeutyczne dla jednostki
chorobowej, ktdrej dotyczy. A w ciggu szesciu lat po zakonczeniu projektu chcielibysmy osiggnaé
rezultaty dtugoterminowe, czyli poprawic opieke nad pacjentem z chorobg rzadkg, chcemy tez, zeby
byfa utrzymana wspdtpraca miedzy podmiotami realizujgcymi projekt” - méwi dyr. Gérski.

Ta stymulacja rozwoju wspétpracy naukowej powinna sie odbywac réwniez przy udziale Srodowisk
pacjenckich. ABM chce, zeby stanowity one czes¢ konsorcjow zajmujgcych sie badaniami.

»Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich przezyt juz wielu ministréow zdrowia i rodzit sie w boélach. Dlatego
cieszy inicjatywa Agencji Badan Medycznych, polegajaca na wsparciu obszaru chordb rzadkich” - méwi
Szymon Chrostowski, prezes zarzadu Fundacji Wygrajmy Zdrowie. Chrostowski, bedacy
reprezentantem jednej z organizacji pacjenckich, wyrazit duze zadowolenie z planéw zaangazowania
tego Srodowiska w badania kliniczne nad chorobami rzadkimi.

,Bardzo sie ciesze, ze w tym planie znalazly sie badania, ktére maja stuzy¢ poprawie diagnostyki w
chorobach rzadkich. To jest niezwykle istotny problem. Oczywiscie mamy Swiadomos¢, ze w
chorobach rzadkich nie doganiamy tempa opracowywania nowych terapii tego, ktére jest dostepne dla
pacjentow z czestszymi schorzeniami, ale wyjsciowg kwestig jest problem diagnostyczny, wspomniana
wczesniej ,,0dyseja diagnostyczna” - komentuje plany ABM prof. Katarzyna Kotulska-J6zwiak z Kliniki
Neurologii i Epileptologii Instytutu - Pomnika Centrum Zdrowia Dziecka.

Na potrzebe wiekszej, niz do tej pory, kontroli liczebnosci chorych zwraca uwage prof. Wojciech
Mtynarski, kierownik Kliniki Pediatrii, Onkologii i Hematologii Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. ,Warto
pomyslec o stworzeniu rejestru jakiejs choroby rzadkiej. Osrodki, ktdre sie nimi zajmuja, czasami maja
swoje rejestry, ale nieformalne. Sformalizowanie tego pod auspicjami Agencji stymulowatoby badania
nad chorobami rzadkimi” - podkresla prof. Mtynarski.
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