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System oceny terapii w chorobach rzadkich

Systemy oceny i refundacji produktéw leczniczych odgrywajg kluczowg role w zapewnieniu
pacjentom dostepu do terapii. Obejmujg one ocene danych epidemiologicznych, klinicznych i
ekonomicznych w celu umozliwienia decydentom podjecia decyzji dotyczacej refundacii
nowych terapii. Systemy te opracowano z myslg o chorobach powszechnych w czasie, gdy
tempo i skala innowacji w medycynie (réwniez w zakresie terapii genowych) byta
nieporéwnywalnie nizsza niz obecnie. Zaréwno system refundacyjny, jak i wynikajgcy z niego
system oceny produktow leczniczych nie pozwalajg na petng ocene wartosci innowacyjnych
lekdw majacych zastosowanie w chorobach rzadkich, co moze skutkowac brakiem dostepu
do leczenia, ktore istotnie zmienia lub przedtuza zycie pacjentow. Zmiany w tym zakresie sg
niezbedne i powinny podagzac¢, lub nawet wyprzedza¢ zmiany w nowo opracowywanych
technologiach medycznych.

Choroby rzadkie

Unia Europejska uznaje za chorobe rzadkg kazdg chorobe dotykajgcg mniej niz pie¢ na
10.000 osob. Istnieje okoto 6 000 - 8 000 rozpoznanych chordb rzadkich, z czego okoto 80%
ma pochodzenie genetyczne, a 75% manifestuje sie w dziecinstwie. Czesto sg to powazne,
zagrazajgce zyciu, przewlekte i wyniszczajgce schorzenia. Chociaz pojedynczo choroby te
dotykajg niewielkg czes$¢ populacji, tgcznie tworzg znaczng grupe oséb — szacuje sie, ze w
Polsce chorobami rzadkimi dotknietych jest ok. 2 min oséb. Dla zdecydowanej wigkszosci
pacjentow (okoto 97% jednostek chorobowych) nadal nie wynaleziono efektywnego leczenia
farmakologicznego ukierunkowanego na przyczyne choroby. Dlatego tak wazne jest
zapewnienie pacjentom dostepu do leczenia tam, gdzie tego rodzaju innowacyjne terapie
zostaly odkryte i zarejestrowane?.

Obecne bariery zwigzane z ceng terapii w chorobach rzadkich

Sukcesy zwigzane z opracowaniem lekéw w chorobach rzadkich sg bardzo czesto wynikiem
wspotpracy miedzy réznymi stronami. Pacjenci i ich rodziny, organizacje wspierajgce
pacjentow, firmy farmaceutyczne i Europejska Agencja Lekdw odgrywajg wazng role w tym
procesie.

Aby zacheci¢ prywatne podmioty do prowadzenia badan nad chorobami rzadkimi i
odkrywaniem terapii wiele lat temu w USA oraz UE wprowadzono przepisy wspierajgce
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prowadzenie prac had lekami w chorobach rzadkich. Regulacje te zaowocowaty wzrostem
liczby terapii opracowywanych dla choréb rzadkich. Pomimo pozytywnego skutku jaki przepisy
te odniosty w zakresie rejestracji nowych terapii, system refundacyjny bedacy podstawa
dostepu pacjentéw do tych terapii, w wielu aspektach pozostaje niedostosowany do specyfiki
tego obszaru.

W Polsce obserwujemy nastepujgce trudnosci zwigzane z oceng terapii w chorobach
rzadkich:

e Przez wzglad na to, ze choroby rzadkie dotyczg niewielkich grup pacjentéw, co
determinuje schemat badan klinicznych, ich wyniki czesto nie wpisujg sie w hierarchie
medycyny opartej na dowodach naukowych (evidence-based medicine), a co z tym
zwigzane oceniane sg relatywnie nizej w skali waznosci i sity dowodéw klinicznych
przez Agencje Oceny Technologii Medycznych i Taryfikaciji.

e Obecny sposéb oceny bazuje gtéwnie na progu efektywnosci kosztowej, ktérego
spetnienie jest niemozliwe w chorobach rzadkich. Podejsciu takiemu brakuje
elastycznosci i dodatkowych mechanizmow, ktore pozwolityby oceni¢ rzeczywistg
wartos¢ innowacyjnych lekdw na rzadkie choroby.

e W przypadku choréb rzadkich czesto niemozliwe jest zdefiniowanie odpowiedniego
komparatora. W tych sytuacjach pogtebionej dyskusji wymaga odpowiednie
uargumentowanie zgodnosci wybranych komparatoréw.

o Czestym ograniczaniem jest brak danych poréwnawczych, w szczegdlnosci w
chorobach ktérych mechanizm powstawania nie zawsze jest do konca zrozumiaty.

¢ Standardowe narzedzia analizy poréwnawczej (takie jak np. EQ5D) preferowane przez
organy HTA nie w petni odzwierciedlajg poprawe jakosci zycia oferowang przez
innowacyjne metody leczenia choréb rzadkich i genetycznych.

e Innowacje w terapiach komérkowych i genowych moga napotka¢ na jeszcze
powazniejsze wyzwania, jak chocby wybdér optymalnej Sciezki oceny tego typu
zaawansowanych terapii w swietle polskich przepiséw i formalne rozwigzania — brak
mozliwosci ztozenia wniosku refundacyjnego zgodnie z prawem, czy koniecznos$c
posiadania produktu na rynku podczas gdy terapia tworzona jest dla indywidualnego
pacjenta. Terapie genowe i komérkowe sg terapiami kosztownymi, jesli patrzymy na
nie z perspektywy jednorazowego wydatku. Dlatego tez podejscie do sposobu ich
finansowania wymaga dyskusji pomiedzy pfatnikiem i producentem. Podkre$la to
réwniez potrzebe mozliwie szybkich zmian w sposobie definiowania wartosci leczenia,
tak by zapewni¢ pacjentom dostep do terapii najszybciej jak to mozliwe.

Zasady oceny wartosci terapii w chorobach rzadkich

Zachety regulacyjne dotyczgce rozwoju lekdw w obszarze chorob rzadkich odegraty
zasadniczg role we wspieraniu rozwoju leczenia przeznaczonego konkretnym chorobom
rzadkim, ktére w przeciwnym razie nie zostatyby opracowane. Wsréd decydentdw, ekspertéw,
srodowisk akademickich i grup pacjentéw powszechnie uznaje sie, ze nalezy dostosowac
ramy oceny wartosci w taki sposdb, aby uwzgledni¢ unikalne cechy innowacyjnych lekéw na
choroby rzadkie i wspierac ich jak najszybsze udostepnienie dla pacjentow.

Komitet Farmaceutyczny Amerykanskiej Izby Handlowej wspiera dalszy rozwdj tego obszaru,
wprowadzenie nowych rozwigzan dotyczgcych oceny terapii w chorobach rzadkich i poprawy
dostepu pacjentow. Model oceny powinien zapewniC jak najszerszy i mozliwie najszybszy
dostep pacjentéw do przetomowych terapii przy jednoczesnym réwnowazeniu stabilnosci
systemu opieki zdrowotnej i zachet dla innowacji.



W celu zapewnienia efektywnosci i elastycznosci systeméw oceny oraz zaangazowania
wszystkich zainteresowanych stron w ocene petnej wartosci innowacyjnych terapii w leczeniu
choroéb rzadkich, proponujemy, aby ocena ta byta oparta na trzech zasadach:

1.

Uwzglednienie opinii wszystkich interesariuszy

Wszystkie zainteresowane strony, w tym pacjenci, opiekunowie i eksperci medyczni,
powinni mie¢ mozliwo$¢ uczestniczenia w jasnym i przejrzystym procesie refundacyjnym.
W szczegolnosci:

3.

Na etapie oceny nalezy zaangazowac ekspertow medycznych w zakresie konkretnej
rzadkiej choroby. Zaangazowanie to powinno obejmowac¢ mozliwos¢ przedstawienia
opinii, przeprowadzenia dyskusji oraz wspoétudziatu w podejmowaniu decyzji.
Pacjenci i opiekunowie posiadajg bardzo duzg wiedze i doswiadczanie w zakresie
obszaru terapeutycznego, ktéry ich dotyczy. Ich opinia powinna miec istotne znaczenie
przy ocenie terapii.

Kompleksowa ocena korzysci wynikajacych z terapii

Proces oceny powinien pozwoli¢ na rozwazenie dodatkowych elementéw i wartoSci
terapii, takich jak, wielkos¢ populacji, nasilenie choroby, niezaspokojona potrzeba
medyczna, oraz KkorzysSci spofteczne / ekonomiczne zwigzane z leczeniem
(zastosowanie wielu dodatkowych kryteriow przy podejmowaniu decyzji).

Istniejacy prog optacalnosci kosztowej, opracowany dla choréb powszechnych (na
przyktad choréb sercowo-naczyniowych) i wprowadzony na diugo przed
wprowadzeniem innowacji w obszarze choréb rzadkich, powinny by¢ zastgpione przez
inne modele oceny, lepiej oddajgce specyfike tego obszaru terapeutycznego

Ocena powinna uwzglednia¢ rowniez poziom innowacji terapeutycznych.

Kryteria oceny powinny bra¢ pod uwage uznanie dla unikalnej wartosci terapii,
wigczajgc potencjalne dtugoterminowe korzysci z zaawansowanych terapii, w tym
terapii genowych, dla pacjentéw, systemu opieki zdrowotnej i spoteczenstwa.

Pragmatyczne podejscie do danych

Ocena wiarygodnosci dowoddw musi uwzglednia¢ wyzwania stojgce przed podmiotami
prowadzgcymi badania w matych populacjach. Dlatego ocena warto$ci powinna
umozliwiac:

Wykorzystanie wszystkich zrédet dowodéw, w tym danych RWE

Wykorzystanie instrumentéw oceny specyficznych dla danej choroby w celu
uchwycenia zmian jakosci zycia w rzadkich chorobach

Uznanie metod pomiaru efektywnosci adekwatnych dla danej choroby (subsydiarne
punkty koncowe)



