23 lipca 2026 r.

Minister Zdrowia
Ministerstwo Zdrowia
ul. Miodowa 15
00-952 Warszawa

Do wiadomosci:

« Parlamentarny Zespét ds. Chorob Rzadkich;

* Prezes Narodowego Funduszu Zdrowia;

« Zespot Koordynacyjny ds. Chorédb Ultrarzadkich;
» Rzecznik Praw Pacjenta;

PETYCJA

w sprawie zmiany programu lekowego B.22 w celu zapewnienia bezpiecznych,
przejrzystych i zgodnych z aktualng wiedzg medyczng zasad kontynuacji oraz
zakonczenia enzymatycznej terapii zastepczej u pacjentéw z chorobg Pompego

Dziatajgc w interesie publicznym, na podstawie art. 2 ustawy z dnia 11 lipca 2014 r. o petycjach,
zwracamy sie do Ministra Zdrowia o pilne rozpoczecie prac nad zmiang programu lekowego B.22
»Leczenie pacjentdw z chorobg Pompego”.

JesteSmy osobami bezposrednio zwigzanymi z chorobg Pompego i jej konsekwencjami. Niniejsza
petycja dotyczy pacjentow zarowno z klasyczng postacig niemowleca choroby Pompego
(klasyczng IOPD), jak i z pdZna postacig choroby (LOPD). Pomimo réznic w przebiegu obu
postaci taczy je potrzeba zapewnienia bezpieczenstwa, ciggtosci i przejrzystych zasad oceny
enzymatycznej terapii zastepczej (ERT).

Nie kwestionujemy potrzeby okresowej oceny skutecznosci i bezpieczenstwa leczenia. Rozumiemy
rowniez odpowiedzialnos$¢ instytucji publicznych za racjonalne gospodarowanie Srodkami
przeznaczonymi na finansowanie terapii.

Oczekujemy jednak, ze rozstrzygniecia dotyczace zakonczenia ERT beda podejmowane

na podstawie aktualnej wiedzy medycznej, dtugoterminowego przebiegu choroby i petnej sytuacji
klinicznej pacjenta, po rzeczywistej konsultacji z pacjentem lub jego przedstawicielem oraz

z lekarzami sprawujacymi nad nim bezpos$rednig opieke.



1. Uznanie stabilizacji stanu klinicznego za istotng korzys¢ terapeutyczng

Choroba Pompego jest chorobg przewlekia i postepujaca. W takich warunkach skutecznos¢
leczenia nie zawsze moze oznaczac statg poprawe kolejnych funkcji organizmu, szczeg6lnie
po wielu latach terapii.

Obecny program B.22 odwotuje sie do braku stabilizacji lub poprawy w kontekscie jednego

z kryteriow wylaczenia z programu, nie okresla jednak dostatecznie precyzyjnie, w jaki sposéb
nalezy oceniac stabilizacje dtugoterminowa, jaki okres obserwacji powinien by¢ uwzgledniany

ani jak nalezy wazy¢ stabilizacje poszczegdlnych funkcji i utrzymujace sie korzysci
wielonarzadowe.

Prosimy, aby przy ocenie skutecznosci ERT jednoznacznie uwzgledniano, ze korzyscia
terapeutyczng moze by¢ rowniez utrzymanie stabilnego stanu klinicznego, spowolnienie naturalnej
progresji choroby, zachowanie wczesniej osiggnietych efektéw leczenia oraz ograniczenie dalszych
powikian.

Stabilizacja nie powinna by¢ utozsamiana z brakiem skutecznosci. W przypadku postepujacej
choroby genetycznej utrzymywanie przez dtuzszy czas stanu, ktdry bez leczenia mogtby ulec
dalszemu pogorszeniu, moze stanowic jeden z najwazniejszych efektow terapii.

Rekomendacje MetabERN wskazuja, ze ERT moze prowadzi¢ do poprawy albo stabilizacji
niektorych objawow choroby. Przemawia to za oceng efektow leczenia w odniesieniu do
naturalnego przebiegu choroby oraz indywidualnej sytuacji pacjenta, a nie wytgcznie na podstawie
oczekiwania statej poprawy kolejnych parametrow.

2. Catosciowa i dtugoterminowa ocena skutecznosci ERT

Prosimy, aby ocena skutecznosci leczenia nie ograniczata sie do pojedynczego badania, jednego
parametru ani jednego obszaru funkcjonowania pacjenta.

Powinna uwzgledniaé catg historie choroby i leczenia, stan pacjenta przed rozpoczeciem terapii,
zmiany uzyskane dzieki ERT, dtugoterminowy przebieg kliniczny oraz wszystkie utrzymujace sie
korzysci. Zakres tej oceny powinien by¢ dostosowany do postaci choroby, wieku pacjenta, zajecia
poszczegdlnych narzgddw oraz jego indywidualnej sytuacji.

Szczegoblnego znaczenia nabiera to w klasycznej IOPD, ktora od poczatku ma charakter
wielonarzagdowy. Regresja kardiomiopatii przerostowej po rozpoczeciu ERT stanowi obiektywng
i klinicznie istotng korzys¢ z leczenia. Korzys$¢ osiggnieta wczesniej dzieki terapii nie powinna
traci¢ znaczenia tylko dlatego, ze po wielu latach pacjent pozostaje osobg z ciezka
niepetnosprawnoscig albo nie uzyskuje dalszej poprawy w innym obszarze.

Wszystkie udokumentowane efekty wieloletniego leczenia powinny podlegac wspolnej,
catosciowej ocenie, a nie by¢ rozpatrywane w oderwaniu od siebie.

3. Indywidualna ocena przed zakonczeniem terapii

Sama zaleznos$¢ od wentylacji mechanicznej, w tym wentylacji catodobowej, ani ciezka
niepetnosprawno$¢ nie powinny by¢ uznawane za samodzielne i wystarczajgce przestanki
zakonczenia ERT. Przed podjeciem takiego rozstrzygniecia konieczne jest przeprowadzenie
indywidualnej, dtugoterminowej i wielodyscyplinarnej oceny stanu pacjenta.

Ocena ta powinna obejmowac catoksztatt dotychczasowej odpowiedzi na leczenie,

utrzymujace sie korzysci wielonarzagdowe, stabilno$¢ pozostatych funkcji, choroby wspétistniejace,
mozliwe przejsciowe przyczyny pogorszenia oraz rzeczywiste korzysci i ryzyka zwigzane zarowno
z kontynuacja, jak i zakonczeniem terapii.



Dowody naukowe dotyczace kryteriow zakonczenia ERT pozostajg ograniczone, zwtaszcza

w odniesieniu do klasycznej IOPD. Rekomendacje MetabERN wskazuja, ze dowody dotyczgce
kryteriow wytgczenia lub zakonczenia terapii w IOPD sg niskiej jakosSci i niedostatecznie
potwierdzone w literaturze. Przemawia to za szczegdlnie ostroznym i catoSciowym podejsciem,

w Ktorym rozstrzygniecie nie jest oparte na pojedynczym parametrze, lecz na petnej ocenie sytuacji
klinicznej pacjenta.

4. Uprzednie powiadomienie i konsultacja z pacjentem lub jego przedstawicielem

Prosimy o wprowadzenie zasady, zgodnie z ktdrg pacjent zostanie poinformowany przed
planowanym rozpatrzeniem mozliwos$ci zakonczenia finansowania ERT. W przypadku pacjenta
matoletniego lub reprezentowanego przez przedstawiciela ustawowego informacje powinien
otrzymac takze jego przedstawiciel ustawowy albo opiekun prawny. Za zgoda petnoletniego
pacjenta w konsultacji powinna méc uczestniczy¢ réwniez wskazana przez niego osoba bliska.

Pacjent lub jego przedstawiciel powinien otrzymac informacje o okolicznosciach, ktére wzbudzity
watpliwosci dotyczace dalszego leczenia, oraz mozliwo$¢ przedstawienia wtasnego stanowiska,
dodatkowej dokumentacji i informacji o codziennym funkcjonowaniu chorego.

Przed rozstrzygnieciem powinno zosta¢ réwniez uzyskane stanowisko lekarzy bezpo$rednio
prowadzacych pacjenta, w tym specjalistow odpowiedzialnych za leczenie przyczynowe

I wspomagajace.

Pacjenci i ich przedstawiciele nie powinni dowiadywac sie o utracie finansowania wieloletniej
terapii dopiero po zapadnieciu rozstrzygniecia. Dokumentacja przedstawiana w ramach
monitorowania i weryfikacji leczenia, cho¢ niezbedna, nie zawsze odzwierciedla petny obraz
codziennego funkcjonowania pacjenta, rzeczywistg stabilno$¢ jego stanu oraz znaczenie funkcji
zachowanych dzieki leczeniu.

W naszej ocenie postulat ostroznej i wielodyscyplinarnej oceny przemawia za rzeczywistym
udziatem pacjenta lub jego przedstawiciela oraz zespotow bezposrednio prowadzacych leczenie
przed podjeciem rozstrzygniecia o zakonczeniu ERT.

5. Pisemne i indywidualne uzasadnienie rozstrzygniecia

Prosimy, aby kazde rozstrzygniecie skutkujace zakonczeniem finansowania ERT zawierato jasne,
szczegOtowe i indywidualne uzasadnienie.

Pacjent lub jego przedstawiciel powinien otrzymac informacje, jakie konkretne okolicznosci
medyczne zostaty uznane za podstawe zakonczenia leczenia, jaki okres obserwacji uwzgledniono,
jak oceniono utrzymujacg sie stabilizacje i wczesniejsze efekty terapii oraz dlaczego nie zostaty
one uznane za wystarczajaca korzysc.

Uzasadnienie powinno rowniez wskazywac sposob przedstawienia dodatkowej dokumentacji

i wystagpienia 0 ponowng ocene sprawy.

Rozstrzygniecie dotyczace terapii, od ktorej moze zaleze¢ dalszy stan zdrowia pacjenta, nie
powinno ograniczac sie do ogolnych stwierdzen bez odniesienia do jego indywidualnej historii
choroby i leczenia.

6. Zachowanie ciggtosci leczenia podczas ponownej oceny

Prosimy, aby w przypadku wystgpienia 0 ponowng ocene sprawy i przedstawienia nowych opinii
lub dodatkowej dokumentacji ERT byta kontynuowana do czasu zakonczenia ponownej oceny

i wyjasnienia wszystkich istotnych watpliwosci - chyba ze dalsze podawanie leku powodowatoby
bezposrednie i powazne zagrozenie dla bezpieczenstwa pacjenta.



Przerwanie wieloletniej terapii przed zakornczeniem ponownej oceny moze narazi¢ pacjenta na
pogorszenie stanu zdrowia, ktérego skutki moga by¢ trudne do odwrdcenia, oraz przenies¢
zasadniczg cze$¢ ryzyka klinicznego i finansowego na pacjenta i jego rodzine. Moze réwniez
zmuszac rodziny do poszukiwania prywatnego finansowania oraz organizowania zbiorek
spotecznych na leczenie, ktdre wczesniej byto zapewniane w systemie publicznym.

7. Wiaczenie pacjentdw, rodzin i lekarzy w prace nad zmiang programu

Prosimy, aby prace nad zmiang programu B.22 odbywaly sie z udzialem pacjentéw z rozpoznang
chorobg Pompego, ich rodzicéw i opiekundw, organizacji pacjenckich oraz lekarzy majacych
rzeczywiste dosSwiadczenie w dtugoterminowym prowadzeniu 0s6b z tg choroba.

Nie przedstawiamy gotowego projektu nowych kryteriow medycznych. Oczekujemy, ze zostang
one opracowane przez wiasciwych ekspertow z uwzglednieniem aktualnych rekomendacji,
specyfiki przebiegu choroby oraz rzeczywistych doswiadczen pacjentdéw i rodzin.

Naszym wspolnym celem jest stworzenie systemu, w ktérym pacjenci z chorobg Pompego beda
oceniani indywidualnie, dtugoterminowo i catoSciowo, a stabilizacja lub utrzymanie wczesniej
osiggnietych korzysci nie beda utozsamiane z brakiem skutecznosci leczenia.

Zadania petycji
Zwracamy sie do Ministra Zdrowia o:

* pilne rozpoczecie prac nad zmiang czesci programu B.22 dotyczacej zasad monitorowania
skutecznosci leczenia, kryteriow wytaczenia z programu oraz procedury poprzedzajgcej
zakonczenie ERT;

* doprecyzowanie sposobu oceny stabilizacji stanu klinicznego i zachowania wcze$niej
osiggnietych efektow jako mozliwych korzysci terapeutycznych;

« zapewnienie catosciowej, dtugoterminowej i indywidualnej oceny pacjentdéw, dostosowanej
do postaci choroby i ich sytuacji klinicznej;

» wprowadzenie obowigzku uprzedniego powiadomienia i rzeczywistej konsultacji z pacjentem
lub jego przedstawicielem oraz z lekarzami bezposrednio prowadzacymi leczenie;

* zapewnienie szczegdtowego pisemnego uzasadnienia rozstrzygniecia i rzeczywistej mozliwosci
ponownej oceny sprawy;

» wprowadzenie rozwigzania przejsciowego zabezpieczajacego ciagtos¢ ERT do czasu
zakonczenia ponownej oceny, o ile dalsze leczenie nie stwarza bezposredniego i powaznego
zagrozenia dla pacjenta;

* Zorganizowanie spotkania z udziatem pacjentdw, rodzin, organizacji pacjenckich i lekarzy
prowadzacych;

* przedstawienie informacji o planowanym sposobie i harmonogramie prac oraz o dziataniach
podjetych w odpowiedzi na niniejszg petycje.

Nie oczekujemy automatycznego ani bezterminowego kontynuowania terapii niezaleznie od jej
bezpieczenstwa i rzeczywistych efektéw. Uwazamy jednak, ze zakonczenie finansowania ERT
powinno by¢ dopuszczalne wytgcznie w sytuacji absolutnie wyjatkowej, po wyczerpaniu
mozliwosci dalszego leczenia oraz po jednoznacznym i udokumentowanym stwierdzeniu,

ze kontynuacja terapii nie przynosi pacjentowi istotnej korzysci klinicznej albo stwarza
powazne zagrozenie dla jego bezpieczenstwa. Decyzja taka powinna mie¢ charakter
ostateczny i zostac¢ poprzedzona petng, indywidualng i wielodyscyplinarng oceng stanu
pacjenta, rzeczywistg konsultacjg z pacjentem lub jego przedstawicielem oraz uzyskaniem
stanowiska lekarzy bezpo$rednio prowadzacych leczenie.



Sama ciezka niepetnosprawnos$é, zaleznos¢ od wentylacji mechanicznej ani brak dalszej poprawy
nie powinny stanowi¢ wystarczajacej podstawy do zakonczenia ERT. Przed przerwaniem terapii
wszystkie istotne watpliwosci powinny zostac rzetelnie wyjasnione, a dotychczasowe korzysci

z leczenia ocenione w sposob catosciowy i dtugoterminowy.

Jestesmy przekonani, ze mozliwe jest stworzenie zasad zapewniajacych odpowiedzialne
wykorzystanie Srodkdéw publicznych, a jednocze$nie realng ochrone zycia, zdrowia, godnosci

i bezpieczenstwa pacjentow z chorobg Pompego oraz zabezpieczajgcych ich przed pochopnym
zakonczeniem terapii modyfikujacej przebieg choroby.

Z wyrazami szacunku
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