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Jestesmy grupg 0sob, ktore same lub ich cztonkowie rodziny cierpig na rzadkg chorobe amyloidoza-TTR. Jest
to bardzo rzadka rodzinna (dziedziczna), postepujgca, nieodwracalna i Smiertelna choroba
neurodegeneracyjna, powodowana defektem genu odpowiedzialnego za kodowanie biatka TTR. Dtugosc zycia
U nieleczonych pacjentow cierpigcych na tg chorobe wynosi srednio 10 lat od pojawienia sie objawow.
Dlatego bardzo wazne jest wczesne prawidtowe rozpoznanie i wybor opcji leczenia. Ze wzgledu na swg
rzadkosc diagnostyka amyloidozy-ttr to duze wyzwanie dla lekarzy. Jest to podyktowane niskg wiedzg o
chorobie, brakiem wyspecjalizowanych osrodkow oraz nieustalong sciezkg leczenia amyloidozy TTR.

Stowarzyszenie Pacjentow z Amyloidoza TTR
W 2017 roku powstato Stowarzyszenie Pacjentow z Amyloidozg TTR, a w roku 2021 zostato
zarejestrowane w Krajowym Rejestrze Sgdowym jako Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza ttr.
Celem Stowarzyszenia jest dziatanie na rzecz poprawy diagnostyki chorob rzadkich i poprawy
dostepnosci do lekow sierocych dla osob cierpigcych na rzadkie choroby genetyczne.
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Stowarzyszenie realizuje swoje cele poprzez:

a) Prowadzenie kampanii informacyjnej na rzecz powszechnego i statego leczenia i rehabilitacji chorych z amyloidozg TTR i innych
chorob rodzgcych zblizone skutki biologiczne, psychiczne i spoteczne.

b) Propagowanie tematyki dotyczgcej amyloidozy TTR oraz innych chordob rodzacych zblizone skutki biologiczne, psychologiczne |
spoteczne w medycznych badaniach naukowych.

c) Wszelka dziatalnosc na rzecz wszystkich chorych iich rodzin, w tym co do skutkow choroby, majgca na celu ich wspieranie w
zapobieganiu negatywnym skutkom choroby.

d) Dziatalnos¢ w zakresie kultury, edukacji, oswiaty i wychowania.
e) Wspieranie inicjatyw spotecznych.
f) Podejmowanie dziatan majgcych na celu ochrone zdrowia i pomoc spotecznag.

g) umozliwienie chorym dostepu do nowoczesnych terapii lekowych amyloidozy TTR.
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Stowarzyszenie realizuje swoje cele w ramach nieodptatnej i odptatnej dziatalnosci pozytku publicznego poprzez
organizowanie i prowadzenie pomocy, opieki, wspotpracy, dziatalnosci informacyjnej, edukacyjnej, doradcze],

szkoleniowe] i wydawniczej lub popularyzatorskiej w ponizszym zakresie:

a) Wspotpraca i wspotdziatanie z instytucjami wiadzy panstwowej i samorzgdowe.

D) Nawigzywanie wspotpracy z instytucjami i organizacjami medycznymi krajowymi i zagranicznymi.
C) Wspieranie badan naukowych dotyczgcych amyloidozy,

d) Organizowanie konsultacji dla cztonkow w zakresie leczenia chorych,

e) Informowanie w srodkach masowego przekazu o dziatalnosci Stowarzyszenia i problemach zwigzanych z chorobg
amyloidozg TTR,

f) Organizacja konferencji, seminariow i sympozjow,

g) Prowadzenie dziatalnosci wydawniczej, informacyjnej i promocyjne.
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Stowarzyszenie .__F Clym jESf? TIR-FAF jest rzadke wystepujgcg, dzedziczng, postepujgeg
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- ‘ chorobhn. ktoro powoduje oposledzenie uktodu nerevowego. 1l osob choryeh na TIR-
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l ZASTANGW SIE FAP wystepuje mutacja genu TTR, w wyniku kidrej mogg powstawad nieprawidtowe |
y 4 amyloidoza TTR b TO MIE DOTYCZY CIEBIE niestabilne formy biatka transtyretyny. Takie nieprawidtowe biatka mogg ulegac

POROZMAWIAJ akumulagji i tworzyé nitkowate struktury zwane widknami amyloidowymi.
_Z LEKARZEM._

Witokna amyloidowe mogg tworzye ztogi sie w okreSlonych czesciach uktadu
nerwowego, zwanych obwodowym uktadem nerwowym. Takie ztog mogq rdwniez
tworzyC sie w innych czesciach ciala, np. w sercu, nerkach lub oczach. Mogg one
zaktdcad czynnoici narzgdow ciata, powodujgc wyste powanie réinych objawdw.

Jﬂku jE‘Sf 'I'E'g'n' prlyczynﬂ? Gtdwng przyczyng wystepowania sg rodzinne uwarunkowania genetycine.

Oznacza to, e choroba ta moie zostaé odziedziczona po biologicznych rodzicach, nawet jesli u Zadnego z nich nie wystapity
e objawy. U niektdrych pacjentéw wywiad rodzinny moie byé pomocny we wezesnym rozpoznaniu choroby. Diatege waing
jest rezmowa z crtonkami redziny na temat choroly TTR-FAP | je] objawdw.

Jt:ll(iE Eq ﬂbjﬂwy? U osob chorych na TTR-FAP wystepujg zasadniczo dwa rodzaje objawow:

Objawy ze strony uktadu czuciowo-ruchowego. Na przykiad, uczucie dretwienia i
mrowienia w konczynach gornych i dolnych.

Objawy ze strony auvtonomicznege uktadu nerwowego Objawy mimowolne, np.
frudnoici z oddawaniern moczu, niezamierzone obnitenie masy ciata iflub biegunki
| Zaparcia wystepujqace naprzemiennie.

Fierwsze cbjawy mogq pojawic sie juz w wieku 30 lat, ale mogq tez pojawic sie poinie|,
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Informuj o wszystkim swoich lekarzy

ByC moie odwiedzates rainych lekarzy w poszukiwaniv sposobw leczenia objawow, kiore mogg byc powigzane z TTR-FAP.
Bardzo waine jest, aby przekazac lekarzowi wszystkie informacje i nie
pomijac niczego, chociaz mogtoby sie to wydawad niezwigzane i nieistotne.

[ Badania genetycine
Badanie krwi, dzieki ktéremu mozna
rﬂuduniq ™ zidentyfikowac zmieniony gen biatka TIR,

W zaleinosci od wystepujacych objawdw lekarz moie . Powodujgcy wysigpienie choroby.
zit_a-c:iri Wkﬁﬂl_::!r:'hie ru:':int.f_r:;h badan, qbv dowiedzied sie (" Biopsja tkanki
wiece| o twoje] chorobie | o tym, ktdre narzgdy zostaty Lekarz pobiera maty kawatek tkanki [np.

zaatakowane. lHusesowe) | spruwdzu, ey nie owisig on
Jesli jeszcze o tym nie rozmawialiscie, zapylaj lekarza o nagromadzonych nitkowaty.ch strukiur Zwanych
dwa badanig: L wioknami amyloidowymi powodujgcymi chorobe.
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Amyloidoza serca (amyloidoza transtyretynowa z kardiomiopatig, ATTR-CM) to ultrarzadka
choroba genetyczna. Gdy serce jest w duzym stopniu zajete amyloidem, zaczyna sie bardzo

szybka progresja objawow niewydolnosci serca i nieodwracalne uszkodzenie miesnia

sercowego. Z tego wzgledu tak wazne jest szybkie rozpoznanie choroby i rozpoczecie terapii
przyczynowej.

Amyloidoza transtyretynowa jest chorobg wywodzgcg sie z watroby, ale narzgdem najbarazie

dotknietym procesem chorobowym jest wtasnie serce, w ktorym odktadajg sie
miedzykomorkowo witdkna amyloidu. |
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Wczesne rozpoznanie ATTR-CM jest niezwykle istotne, poniewaz ro
pogarsza sie gwattownie wraz z dalszym odktadaniem sie ztogdw amy

Kowanie

oidowych,

pOzNiejszg postepujgcg dysfunkcjg narzgdow i znacznym obnizeniem jakosci zycia.
/aawansowane stadium ATTR-CM u nieleczonych pacjentow wigze sie z powaznym
powiktaniami kardiologicznymi i gorszag mediang przezycia. Po rozpoznaniu mediana

przezycia nieleczonych pacjentow z ATTR-CM wynosi w przyblizeniu od

2 latdo 3,5

roku. Wczesne, trafne rozpoznanie ATTR-CM moze przyniesc korzysci w opiece nad
pacjentem i umozliwiC osiggniecie lepszych wynikow leczenia.
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W diagnostyce amyloidozy serca gtownym problemem jest mata swiadomosc istnienia tej choroby.
Przede wszystkim nalezatoby wiec zaczgc€ od szerzenia wiedzy na jej temat wsrod lekarzy, rowniez
kardiologow. Kolejnym krokiem jest czujnosc diagnostyczna, a wiec znajomosc sygnatow alarmowych,
sugerujgcych rozwoj choroby (tzw. ang. red flags). Spetnienie tych dwéch warunkow jest kluczowe.
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Nadzieje dla chorych na amyloidoze serca stwarza leczenie przyczynowe tafamidisem.

Tafamidis zostat zarejestrowany do leczenia kardiomiopatii w przebiegu amyloidozy transtyretynowe
orzez FDAw USAw 2018 r., aw 2020 r. przez Europejskg Agencje Lekow (EMA). Lek stabilizuje
tetramery transtyretyny, czyli zapobiega tworzeniu widokien amyloidu, ale dziata w sposob selektywny,
nie ma dziatania przeciwzapalnego. Tafamidis spowalnia postep choroby, zatrzymujgc produkcje
amyloidu, ktory juz sie nie odktada w narzgdach, zwtaszcza w sercu. Hamuje postep amyloidozy
transtyretynowe|, ale nie usuwa ztogow amyloidu, ktore juz sg w sercu. Dlatego jest niestychanie
wazne, aby byt zastosowany na jak najwczesniejszym etapie choroby. Przypomnijmy, ze przed
wprowadzeniem tej terapii Sredni czas przezycia chorych od momentu rozpoznania choroby
wynosit od 2 do 6 lat.

W Polsce tafamidis jest stosowany w ramach terapii charytatywnej, finansowanej przez producenta w
dwoch osrodkach —w Krakowie, w szpitalu im. Jana Pawia I, oraz w Narodowym Instytucie Kardiologi
w Aninie. Ogolnie leczonych jest ok. 33 pacjentow. Program wczesnego dostepu wykazat, ze
najmtodszy zakwalifikowany pacjent miat 47 lat, a najstarszy 79 lat.
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Aktywnos¢ ruchowa:
cwiczenia o umiarkowanym stopniu trudnosci
ptywanie
spacery
nordic walking
lekkie masaze
joga - Cwiczenia rozciggajace
zredukowac stres; stosowac odpowiednie
cwiczenia

Rehabilitacja | odzywianie

Dieta i zywienie:
ograniczenie potraw i przypraw ostrych
ograniczenie mies i potraw smazonych
ograniczenie spozycia soli
zwiekszenie spozycia warzyw i owocow
ograniczenie spozycia ttuszczow mlecznych (masto, Smietana, ttuste sery) oraz
przetworzonych wyrobow piekarniczych
/wiekszenie dziennego spozycia wody (niskosodowa woda mineralna niegazowana)
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Wsparcie mentalne Cﬂﬂﬁho stowarzyszenie

Bardzo wazng kwestig, ktora jest czesto pomijana w procesie
eczenia amyloidozy ttr, jak rowniez innych chorob tego typu, jest
kwestia wsparcia mentalnego. Pacjenci, ktorzy otrzymujg diagnoze,
Ktora w naszych realiach z powodu braku otwartego dostepu do

terapii lekowych jest tak naprawde krotkotrwatym odroczeniem
WyTroku.

Oprocz diagnostyki i leczenia niezbedna jest pomoc w zakresie wsparcia mentalnego "
zarowno dla pacjentow jak i rodziny i bliskich. Depresja, zatamanie nerwowe, dtugotrwaty

stres, brak nadziei na leczenie dodatkowo wptywajg na rozwoj procesu chorobowego oraz
obnizajg komfort zycia w chorobie.

Konieczna jest wspotpraca specjalistyczna w zakresie terapii psychologicznych majgcych o
na celu wzmocnienie i ustabiblizownie stery psychicznej pacjenta i jego rodziny. =
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Warszawa, 19 sierpnia 2022
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Pan

Zbigniew Pawtowski
Prezes Stowarzyszenia
rodzin z amyloidoza TRR
Dabrowa Szlachecka

ul. Wspdlna 2

32-070 Czemichéw

aftr.stow.prezes@gmail.com
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w odpowiedzi na wiadomoscC z 28 lipca br. w sprawie leku Vyndagel i leczenia
amyloidozy TRR, Minister Zdrowia uprzejmie prosi o przyjecie informacji lezgcych
w kompetencjach.

W pierwszej kolejnosci nalezy zapewni¢, iz Ministerstwo Zdrowia nieustannie dgzy do
zapewnienia jak najszerszego dostepu do nowoczesnych technologii lekowych dla
pacjentow z chorobami rzadkimi.

Ograniczeniami, ktére nie pozwalajg natychmiastowo udostepni¢ polskim pacjentom
wszystkich produktow leczniczych jest zasobnosC budzetu panstwa oraz niejednokrotnie brak ztozenia wniosku o objecie
refundacjg leku w konkretnym wskazaniu klinicznym.

Wytgcznie wptyniecie wniosku ztozonego przez podmiot odpowiedzialny (firme
farmaceutyczng) uruchamia procedure obejmowania leku refundacja.

Ministerstwo Zdrowia wychodzi naprzeciw oczekiwaniom i potrzebom spotecznym, ukierunkowanym na poszerzanie
dostepu do nowoczesnych metod leczenia i lekow, zapewniajgcych skuteczng diagnostyke i terapie, a takze uzyskiwania
Swiadczen opieki zdrowotnej, w szczegolnosci przez dzieci oraz innych pacjentow cierpigce na choroby rzadkie |
nowotworowe, w nowoczesnych szpitalach, a w razie koniecznosci rowniez i poza granicami Rzeczypospolitej Polskiej.
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(...) wnioskodawca ztozyt wniosek o ponowne rozpatrzenie sprawy. W postepowaniu Il instangji nie
mogg brac udziatu osoby, ktore na jakimkolwiek etapie zajmowaty sie przedmiotowg sprawa.

Jednoczesnie, w procesie drugiej instancji nie moze byc rozpatrywana nowa oferta cenowa.

Warto dodac, iz Prezes Agencji wydat w przedmiotowej sprawie Rekomendacje nr 141/2021 z dnia
23 grudnia 2021 r., w ktorej nie rekomenduje objecia refundacjg produktu. Na przedstawione
rozstrzygniecie w znacznej mierze wptywa fakt, ze objecie refundacjg leku Vyndagel spowoduje

znaczny wzrost wydatkow podmiotu zobowigzanego do finansowania Swiadczen ze srodkow
publicznych.

Rowniez Rada Przejrzystosci dziatajgca przy Prezesie Agencji Oceny Technologii Medycznych |

Taryfikacji nie rekomenduje objecia refundacja produktu. Stanowisko nr 143/2021 z dnia 20
grudnia 2021 r.
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Liczebnos¢ populacji

Populacja zostata okreslona na podstawie indywidualnych identyfikatorow pacjenta (zanonimizowana wersja
numeru PESEL). Analizowany zakres danych obejmuje okres miedzy styczniem 2014 r. a grudniem 2020 r.

Tabela 5. Liczebnos¢ populacji z pierwszorazowa diagnozg kardiomiopatii w przebiegu amyloidozy na przestrzeni lat
2014-2020 w podziale na lata sprawozdawcze oraz ptec¢

Ptec

2014

2015

2016

2017

2018

2019

2020

Suma

3
42,86%

7
43,75%

8
61,54%

7
58,33%

5
27,78%

10
41,67%

9
42,86%

49

4

9

5
38,46%

5
41,67%

13
72,22%

14
58,33%

12

62
55,86%

Suma

16
+ 69,57%

13
+ 36,11%

12
+ 25%

18
+ 27,27%

24
+ 26,67%

21
+ 18,92%

111

odsetki wyrazone procentem w ramach wierszy z etykietami pfci K" i ,M” oznaczajg udziat kobiet/mezczyzn w populacji wigczanej
do programu w danym roku

odsetki wyrazone procentem w wierszu ,Suma” oznaczajg przyrost roczny populacji wtgczonej w roku X wzgledem roku poprzedniego (X-1)

Zidentyfikowano tgcznie 111 pacjentow, ktorzy zostali sprawozdawani miedzy styczniem 2014 roku a grudniem
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2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024

s \\artosci e Prognoza Dolna granica ufnosci Gorna granica ufnosci

Rysunek 1. Prognoza liczby nowo rozpoznanych pacjentéw na podstawie danych pozyskanych od NFZ,
prognoza na lata 2021-2024

Analiza danych wykazata, ze w ciggu kolejnych 4 lat liczba nowych rozpoznan bedzie wykazywac¢ trend
wzrostowy, majac na uwage $rednig liczbe nowych rozpoznan w latach 2014-2020, ktéra wyniosta 15,86,
oszacowano, ze W Kkolejnych latach srednia wzrosnie do poziomu 28,26 (niemal podwojenie srednigj).
Spodziewany przyrost roczny populacji docelowej moze wynosi¢ miedzy 20 a 42 pacjentéw, oszacowanie
to wydaje sie by¢ wiarygodne wobec dostepnych danych.
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W tabeli przedstawiono szczegotowe wyniki bedace szacunkiem nowych rozpoznan w kolejnych latach.

Tabela 6. Prognoza liczebnosci populacji nowo rozpoznanych pacjentow, na lata 2021-2024

Rok Prognoza Dolna granica przedziatu ufnosci Gorna granica przedziatu ufnosci

2021 26 19,52 32,75

2022 29 22,02 35,51

2023 31 24,37 38,42

2024 34 26,52 41,52

Charakterystyka populaciji

Korzystajac z dostepnych danych oszacowano rowniez charakterystyke wieku populacji pacjentow
Zz analizowanym wskazaniem. Wyliczono sredni wiek pacjentow w populacji ogotem, w populacji nowo
diagnozowanej w kazdym roku oraz z uwglednieniem podziatu na pte¢ pacjentow.
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Nie my wybieramy chorobe tylko choroba wybiera nas. Najczesciej nie mamy na to zadnego wptywu, tak jak w
orzypadku choréb dziedzicznych. Zycie stawia nas przed wyborem negacji lub akceptacji i zrozumienia faktu bycia
chorym. Mozemy sie zamkngC w sobie albo otwarcie i wspolnie z rodzing, bliskimi, znajomymi stawiC temu czota. Bycie
chorym to nie koniec Swiata, to bardzo czesto zmiana sposobu myslenia, dziatania, a przede wszystkim zmiana
postrzegania zycia i otaczajgcej nas rzeczywistosci. Zmieniamy sie, ale to od nas zalezy jak przejdziemy przez ten
bardzo trudny do akceptacji moment. Choroba wprowadza w nasze zycie szereg ograniczen fizycznych i mentalnych.
Bardzo czesto towarzyszy temu depresja i uczucie bezsilnosci oraz ztosci. Choroba i jej skutki oddziatywajg nie tylko na
samych chorych, ale przede wszystkim na rodzine, najblizszych i otoczenie. Pomoc i wsparcie bliskich pozwala wyzwolic
W nas ogromne poktady sity w konfrontacji z chorobg i jej skutkami, bo “choruje” nie tylko pacjent, ale cata rodzina. Z
chorobg nalezy walczy¢ poprzez zmiane trybu zycia, tempa, dostosowanie sie do rygorystycznych zalecen lekarzy, ale co
najwazniejsze, chorobe i jej skutki musimy zaakceptowac i musimy sie z nig “zaprzyjaznic¢”. Tak naprawde chory to po
prostu cztowiek “zdrowy inacze”. Zrozumienie tego faktu i wsparcie bliskich daje szanse i nadzieje na mentalne
pokonanie kazdej choroby, a to jest najwazniejsze.

/bigniew Pawtowski
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