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Szanowny Pan
tukasz Szumowski
Minister Zdrowia

00-952 Warszawa,
ul. Miodowa 15

Szanowny Pani Ministrze,

W imieniu pacjentow tracacych wzrok z powodu rzadkich schorzen siatkédwki uwarunkowanych
genetycznie, wnioskujemy o pilne podjecie dziatan zmierzajagcych do uruchomienia specjalnego
programu diagnostyki genetycznej tych schorzen finansowanego ze srodkéw NFZ.

Nasze wystapienie zwigzane jest z przetlomowym doniesieniem o zarejestrowaniu pierwszej
w swiecie genoterapii w leczeniu jednej z postaci retinitis pigmentosa.

W listopadzie ub. r. Europejska Agencja Lekow (EMA) a wczesniej amerykanska Agencja Lekow
i Srodkéw Spozywczych (FDA) zarejestrowata lek Luxturna. Terapia tym lekiem pozwala odwrdcié
proces chorobowy zachodzacy w komdrkach siatkowki a wiec nie tylko zahamowac proces utraty
wzroku ale tez przywrdci¢ widzenie.

Terapia lekiem Luxturna jest przygotowana dla scisle okreslonej grupy pacjentéw z mutacjg RPE65.
Jest to rodzaj zwyrodnienia, w ktérym juz bardzo mtodzi pacjenci, dzieci szybko tracg catkowicie
wzrok. Zgodnie z informacjami prasowymi opublikowanymi przez producenta leku, pacjenci z krajow
nordyckich, Niemiec i Francji zostang objeci leczeniem juz najprawdopodobniej w 2020 roku.

To sg fakty, ktére budzg nadzieje i wielkie oczekiwania takze polskich pacjentow.

Mutacja RPEG5 stanowi jedng z kilkudziesieciu mutacji, jakie kryjg sie pod wspdlng nazwg: retinitis
pigmentosa, czyli zwyrodnienie barwnikowe siatkowki. Jednak wiekszo$¢ pacjentéw z tym
rozpoznaniem nie wie dokfadnie jaka mutacja wywotata u nich chorobe. Do niedawna bowiem
diagnostyka genetyczna byta praktycznie nieosiggalna. Ostatnie odkrycia doprowadzity jednak do
opracowania nowych sposobdw oznaczania mutacji w retinitis pigmentosa. S3 one coraz bardziej
efektywne, tansze a przez to dostepne. Od kilku lat pacjenci w krajach Unii Europejskiej zabiegaja
z powodzeniem o mozliwos¢ zdiagnozowania wiasnego przypadku, wtasnie z taka perspektywa, ze
bedy pojawialy sie precyzyjnie celowane genoterapie. Bez takiej diagnozy nie ma co marzy¢ o
leczeniu.

Wiemy, ze w wigkszosci krajow Unii Europejskiej uruchomiono juz specjalne programy diagnostyki
genowej. Niestety w Polsce praktycznie nie wykonuje sie takich badan. Do tej pory retinitis
pigmentosa uwazane byto za nieuleczalne a wiec nie widziano potrzeby takiej szczegétowej diagnozy.
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Doniesienie o pierwszej genoterapii w mutacji RPE65 zmienia catkowicie dotychczasowe poglady.
Dzisiaj dzieci i mtodzi ludzie z retinitis pigmentosa majg juz inng perspektywe. W wielu miejscach na
Swiecie prowadzone sg obiecujgce badania kliniczne, a niektdére z nich sg juz bardzo zaawansowane.
Ponadto decyzjg Komisji Unii Europejskiej jest tworzona europejska sie¢ osrodkow referencyjnych dla
schorzen siatkowki uwarunkowanych genetycznie. Jeden z takich osrodkdw ma by¢ w Polsce w
klinice okulistycznej w Lublinie.

Dlatego dostep do diagnostyki genetycznej musi stac sie gtownym wyzwaniem dla polskiej okulistyki.

Stowarzyszenie Retina AMD Polska w lutym ub. r. goscito prof. Helen Dollfus ze Strasburga
odpowiedzialng za europejska sie¢ osrodkow referencyjnych leczenia rzadkich schorzen siatkdwki.
Przedstawita ona pacjentom prowadzone przez nig dziatania zmierzajgce do utworzenia
europejskiego rejestru oraz sieci wspotpracujgcych ze sobg osrodkdéw naukowych diagnostyki i
leczenia tych schorzen.

Jesienig ub. r. stowarzyszenie Retina AMD Polska, zachecone przez panig prof. H. Dollfus, uruchomito
elektroniczny system komunikacji z pacjentami z réznymi schorzeniami genetycznymi, ktory petni tez
role bazy - "wirtualnej poczekalni”. Z tygodnia na tydzien przybywa w tym rejestrze osob
zainteresowanych badaniami genetycznymi i majgcych nadziejg, ze nowe terapie mogg uratowac ich
przed slepotg. Ale aby tak sie stato musimy zrobi¢ wszystko, by w Polsce pacjenci z retinitis
pigmentosa mieli takg sama szanse na diagnoze i przyszte terapie jak nasi koledzy i kolezanki z
pozostatych krajow UE.

Tak jak kazdy pacjent mamy konstytucyjne prawo do petnej diagnostyki naszych schorzen.

Mamy nadzieje, ze nasze wystgpienie zostanie wnikliwie rozpatrzone i zainicjuje dziatania
Ministerstwa zmierzajgce do utworzenia specjalnego programu diagnostyki genetycznej.

Bardzo prosimy o poinformowanie nas o podjetych decyzjach. Informacje te przekazemy dale]
zainteresowanym pacjentom.

Z wyrazami szacunku

Matgorzata Pacholec

Pr%ﬁaAMD Polska

List kierowany jest do wiadomosci: prof. Marii Sgsiadek - krajowej konsultant ds. genetyki klinicznej
oraz prof. Marka Rekasa - krajowego konsultanta ds. okulistyki.
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