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Wprowadzenie

Celem dziatan jest poprawienie warunkow zycia oséb cierpigcych na choroby rzadkie w Polsce.

»Narodowy Plan dla Chordb Rzadkich — mapa drogowa” jest dokumentem strategicznym, w oparciu o
ktéry mozliwe jest opracowanie Narodowego Programu Chordéb Rzadkich (dziatania wdrozeniowe)
uwzgledniajac konieczne zmiany organizacyjne, legislacyjne oraz srodki finansowe.

Redakcja

W dniu 28 lutego 2012 roku, Pan Bartosz Artukowicz — Minister Zdrowia, polecit przewodniczgcemu
Zespotu ds. Choréb Rzadkich, Jackowi St. Gralinskiemu, przeprowadzenie dziatah majgcych na celu
przygotowanie dokumentu o nazwie ,Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa”.
Zadanie powinno by¢ wykonane do korica grudnia 2012 roku.

Realizacja zadan zostata zaplanowana poprzez nastepujgce dziatania:

1. Posiedzenia Zespotu ds. Choréb Rzadkich;
Warsztaty wspierajgce przygotowanie Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich — mapa
drogowa;

3. Konsultacje w ramach Porozumienia dla Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich;
Konsultacje i spotkania.

Ad 1. W roku 2012 przeprowadzono facznie 8 posiedzen: 28 lutego 2012 r., 17 kwietnia 2012 r., 14
czerwca 2012 r., 10 lipca 2012 r., 28 sierpnia 2012 r., 16 pazdziernika 2012 r., 28 listopada 2012 r., 18
grudnia 2012 r.

Ad 2. Przeprowadzono tgcznie 6 warsztatéw: 10 wrzesnia 2012 r., 18 wrzes$nia 2012 r., 19 wrzesnia
2012 r., 25 wrzesnia 2012 r. (warsztat z Parlamentarnym Zespotem ds. Chordb Rzadkich), 4
pazdziernika 2012 r., 10 pazdziernika 2012 r.

Ad 3. Przeprowadzono tgcznie 5 posiedzen: 2 luty 2012, 11 kwietnia 2012 r., 6 czerwca 2012 r., 25
lipca 2012 r., 5 grudnia 2012 r.

Ad 4. Przeprowadzono nastepujace spotkania i konsultacje:

e Spotkania EUCERD w dniach 26-27 stycznia 2012 r, 20-21 czerwca 2012 r., 14-15 listopada
2012r.

e EnprEMAworkshop w dniach 22-23 marca 2012 r.

e Parlamentarny Zespét ds. Choréb Rzadkich w dniach 28 marca 2012 r., 27 czerwca 2012 r., 26
wrzesdnia 2012 r., 24 pazdziernika 2012 r. 22 listopada 2012 r.

e Podsekretarz Stanu, Pan Aleksander Soplinski w dniach 17 maja 2012 r., 4 lipca 2012 r., 2
sierpnia 2012 r.

e Prezes Agencji Oceny Technologii Medycznych, Pan Wojciech Matusewicz 12 lipca 2012 r.
e Dyrektor i z-ca dyrektora Narodowego Centrum Badan i Rozwoju, Pan Prof. Krzysztof
Kurzydtowski oraz Pan Leszek Grabarczyk w dniach 12 lipca 2012 r., 22 pazdziernika 2012 r.
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Podsekretarz Stanu, Pan Igor Radziewicz-Winnicki w dniach 8 sierpnia 2012 r., 17
pazdziernika 2012 r.

Dyrektor Departamentu Ubezpieczenia Zdrowotnego, Pani Sylwia Lis w dniu 16 sierpnia 2012
r.

EUROPLAN w dniu 10-11 wrze$nia 2012 r.

Dyrektor Centrum Systemoéw Informacyjnych w Ochronie Zdrowia, Pan Leszek Sikorski 12
pazdziernika 2012 .

Dyrektor Departamentu Polityki Zdrowotnej, Pani Anna Kaminska, w dniu 26 paZzdziernika

2012r.

Wiceprezes Narodowego Funduszu Zdrowia Pan Marcin Pakulski w dniu 5 grudnia 2012 r.
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Jacek St. Gralinski

Daniel Bukowski

Piotr Dgbrowski
Bozenna Dembowska-
Baginska

Piotr Fiedor

Aleksandra Jarosiniska

Wiestaw Jedrzejczak

Barbara Kwiatkowska
Anna Kostera-Pruszczyk

Matgorzata Krajewska-
Walasek

Pawet tukow
Piotr Marusza
Marek Migdat

tukasz Pera

Beata Rorant

Przewodniczgcy Zespotu ds. Choréb
Rzadkich przy Ministrze Zdrowia, do 6
lutego 2013 r. Z-ca Dyrektora ds.
Klinicznych Instytut ,,Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka”

Sekretarz Zespotu, Departament Zdrowia
Publicznego, Ministerstwo Zdrowia

Do 15 lutego 2013 r. Zastepca Dyrektora,
Departament Zdrowia Publicznego,
Ministerstwo Zdrowia

Klinika Onkologii, Instytut ,,Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka”, COMP, EMA
Warszawski Uniwersytet Medyczny,
CHMP, EMA

Departament Polityki Zdrowotnej,
Ministerstwo Zdrowia

Konsultant Krajowy w dziedzinie
Hematologii, Ministerstwo Zdrowia,
Katedra i Klinika Hematologii, Onkologii i
Choréb Wewnetrznych Centralnego
Szpitala Klinicznego, Warszawski
Uniwersytet Medyczny

Departament Matki i Dziecka,
Ministerstwo Zdrowia

Katedra i Klinika Neurologii, Warszawski
Uniwersytet Medyczny

Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej,
Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”, ORPHANET

Zaktad Etyki, Uniwersytet Warszawski
Centrala Narodowego Funduszu Zdrowia
Klinika Anestezjologii i Intensywnej
Terapii, Instytut ,,Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka”, PDCO, EMA
Departament Polityki Lekowej i Farmaciji,
Ministerstwo Zdrowia

Departament Organizacji Ochrony
Zdrowia, Ministerstwo Zdrowia

j.gralinski@gramed.pl

d.bukowski@mz.gov.pl

p.dabrowski@mz.gov.pl

b.dembowska@czd.pl
piotrfiedor@wp.pl
a.jarosinska@mz.gov.pl

wiktor@amwaw.edu.pl

b.kwiatkowska@mz.gov.pl
akostera@wum.edu.pl

m.walasek@czd.pl

p.w.lukow@uw.edu.pl
Piotr.Marusza@nfz.gov.pl
m.migdal@czd.pl

l.pera@mz.gov.pl

b.rorant@mz.gov.pl
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Jolanta Sykut-Cegielska

Mirostaw Zielinski

Kierownik Kliniki Choréb Metabolicznych,
Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”. Przewodniczgca Sekcji
Wrodzonych Wad Metabolizmu Polskiego
Towarzystwa Pediatrycznego

Prezes, Krajowe Forum na Rzecz Terapii
Chordéb Rzadkich ORPHAN

j.cegielska@czd.pl

sekretariat@rzadkiechoroby.pl
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Beata Cholewka
Krystyna Chrzanowska

Artur Fatek

Maria Gizewska

Marta Fijotek
Teresa Hernik

Barbara Jaworska-tuczak

Anna Kaminska
Wojciech Ktosinski

Dagmara Korbasinska
Pawet Krysiak
Krystyna Ksiezopolska-
Orfowska

Zbigniew Kutaga

Helena Maryjanowska

Wojciech Matusewicz
Justyna Mieszalska
Elzbieta Neroj

Bolestaw Samoliniski

Leszek Sikorski
Jolanta Skolimowska
Aleksander Soplinski

Ewa Starostecka

Beata Stefankiewicz

Dyrektor Departamentu Pielegniarek i Potoznych, Ministerstwo Zdrowia

Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”, ORPHANET

Dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji, Ministerstwo
Zdrowia

Polskie Towarzystwo Fenyloketonurii. Klinika Pediatrii, Endokrynologii,
Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego.
Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny nr 1, Pomorski Uniwersytet
Medyczny w Szczecinie

Departament Zdrowia Publicznego, Ministerstwo Zdrowia

Biuro Petnomocnika Rzgdu do Spraw Oséb Niepetnosprawnych,
Ministerstwo Pracy i Polityki Spotecznej

Wiceprezes Urzedu Rejestracji Produktow Leczniczych, Wyrobdw
Medycznych i Produktéw Biobdjczych

Dyrektor Departamentu Polityki Zdrowotnej, Ministerstwo Zdrowia

Zastepca Dyrektora Departamentu Zdrowia Publicznego, Ministerstwo
Zdrowia
Dyrektor Departamentu Matki i Dziecka, Ministerstwo Zdrowia

Stowarzyszenie Producentdw Lekéw Sierocych

Konsultant Krajowy w dziedzinie Rehabilitacji Medycznej, Ministerstwo
Zdrowia, Klinika Rehabilitacji Reumatologicznej, Instytut Reumatologii
Kierownik Zaktadu Zdrowia Publicznego, Instytut ,,Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka"

Starszy Specjalista, Departament Zwiekszania Szans Edukacyjnych,
Ministerstwo Edukacji Narodowe;j

Prezes, Agencja Oceny Technologii Medycznych

Departament Polityki Zdrowotnej, Ministerstwo Zdrowia

Naczelnik Wydziatu, Departament Zwiekszania Szans Edukacyjnych,
Ministerstwo Edukacji Narodowe;j

Konsultant Krajowy w dziedzinie Zdrowia Publicznego, Ministerstwo
Zdrowia, Zaktad Alergologii i Immunologii Klinicznej, Centralny Szpital
Kliniczny, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Do 23.11.2012 Dyrektor Centrum Systemoéw Informacyjnych Ochrony
Zdrowia

Zastepca Dyrektora Departamentu Pielegniarek i Potoznych,
Ministerstwo Zdrowia

Podsekretarz Stanu, Ministerstwo Zdrowia

Polskie Towarzystwo Fenyloketonurii. Klinika Endokrynologii i Choréb
Metabolicznych z Oddziatem Medycyny Nuklearnej i Endokrynologii
Onkologicznej Instytut ,Centrum Zdrowia Matki Polki” w todzi
Starszy Specjalista, Departament Zwiekszania Szans Edukacyjnych,
Ministerstwo Edukacji Narodowe;j
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34

Gabriela Sujkowska-Ofierska
Teresa Szopinska-Grodzka

Magdalena Szymarniska

Mieczystaw Walczak

Jarostaw Waligéra
Piotr Warczynski

Marta Wawrzyk
Agata Wolnicka

Matgorzata Wojtyto

Barbara Wojcik-Klikiewicz

Joanna Wrona

Dziat Rekomendacji, Agencja Oceny Technologii Medycznych

Naczelnik Wydziatu, Departament Zwiekszania Szans Edukacyjnych
Ministerstwo Edukacji Narodowej

Biuro Petnomocnika Rzadu do Spraw Oséb Niepetnosprawnych,
Ministerstwo Pracy i Polityki Spotecznej

Przewodniczacy Zespotu Koordynacyjnego ds. Chordb Ultrarzadkich
Narodowy Fundusz Zdrowia, Klinika Pediatrii, Endokrynologii,
Diabetologii, Chorob Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego
PUM. Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny nr 1, Pomorski
Uniwersytet Medyczny w Szczecinie

Komisja Europejska, Dyrekcja Generalna ds. Zdrowia i Ochrony
Konsumentéw

Dyrektor Departamentu Organizacji Ochrony Zdrowia, Ministerstwo
Zdrowia

Departament Polityki Zdrowotnej, Ministerstwo Zdrowia
Departament Gospodarki Lekami, Centrala Narodowego Funduszu
Zdrowia

Zaktad Zdrowia Publicznego, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”

Dyrektor Departamentu Gospodarki Lekami, Centrala Narodowego
Funduszu Zdrowia

Dyrektor Departamentu Zwiekszania Szans Edukacyjnych, Ministerstwo
Edukacji Narodowe;j

Organizacje pacjentow

Halina Kalinowska
Dorota Korycinska
Maria Libura

Stanistaw Mackowiak

Wojciech Oswiecinski
Krzysztof Swacha

Pawet Wéjtowicz

Fundacja Rdwni Wsréd Réwnych

Stowarzyszenie Alba-Julia

Instytut Studiow Interdyscyplinarnych nad Chorobami Rzadkimi,
Uczelnia tazarskiego, Warszawa; Polskie Stowarzyszenie Pomocy
Osobom z Zespotem Pradera-Williego

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby
Rzadkie ,,Ars Vivendi”

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gaucher'a

Fundacja ,,Umie¢ Pomagac” - na rzecz oséb chorych na
Mukopolisacharydoze

Prezes MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Eksperci bioracy udziat w warsztatach

Adam Aleksiejuk
Mirostaw Bik-Multanowski
Anna Cztonkowska

Hanna Gregorek

Agnieszka Grzybowska

Nutricia Polska Sp. z 0.0.

Zaktad Genetyki Medycznej, Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie
Kierownik Il Kliniki Neurologicznej, Instytut Psychiatrii i Neurologii,
Warszawa

Zaktad Mikrobiologii i Immunologii, Instytut ,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka"

Genzyme Polska Sp. z 0.0.
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35

Dr Katarzyna lwanicka-

Pronicka
Lucjusz Jakubowski

Aleksandra Jezela-Stanek

Krzysztof Katwak

Maja Klaudel-Dreszler
Anna Kaminska

Marek Karwacki
Agnieszka Kowalik
Anna Latos-Bieleniska

Tomasz Litwin
Matgorzata tawniczak
Agnieszka tugowska
Anna tusakowska

Jakub Mikotajczyk

Wojciech Mtynarski

Dorota Maliszewska
Marek Niedoszytko
Ewa Nowicka

Krystyna Obtutowicz

Mariusz Otftarzewski
Rafat Ptoski

Ewa Pronicka
Anna Radwarniska

Andrzej Rytel

Piotr Socha
Agnieszka Stepien
Anna Sutek
Jarostaw Walkowiak

Grzegorz Wegrzyn

Mariusz Wysocki

Poradnia Foniatryczno-Audiologiczna, Instytut ,,Pomnik-Centrum
Zdrowia Dziecka"

Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej, Ministerstwo
Zdrowia, Zaktad Genetyki Instytut ,,Centrum Zdrowia Matki Polki”, todz
Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”, Orphanet — information scientist

Katedra i Klinika Transplantacji Szpiku, Onkologii i Hematologii
Dzieciecej, Uniwersytet Medyczny im. Piastow Slaskich we Wroctawiu
Klinika Immunologii, Instytut ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii, Centralny Szpital Kliniczny,
Warszawski Uniwersytet Medyczny

Klinika Chirurgii Onkologicznej Dzieci i Mfodziezy, Instytut Matki i
Dziecka

Klinika Choréb Metabolicznych, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”

Kierownik Katedry i Zaktadu Genetyki Medycznej, Uniwersytet
Medyczny w Poznaniu

Il Klinika Neurologii, Instytut Psychiatrii i Neurologii
Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Turnera

Zaktad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii

Katedra i Klinika Neurologii, Centralny Szpital Kliniczny, Warszawski
Uniwersytet Medyczny

Zaktad Psychologii Zdrowia, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”

Kierownik Kliniki Pediatrii, Onkologii, Hematologii i Diabetologii, |
Katedry Pediatrii, Uniwersytecki Szpital Kliniczny Nr 4, Uniwersytetu
Medycznego w todzi

Departament Organizacji Ochrony Zdrowia, Ministerstwo Zdrowia

Klinika Alergologii, Gdanski Uniwersytet Medyczny

Zespot Poradni Specjalistycznych, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia
Dziecka”

Zaktad Alergologii Klinicznej i Srodowiskowej, Katedra Toksykologii
Klinicznej | Srodowiskowej, Uniwersytet Jagielloriski - Collegium
Medicum

Kierownik Zaktadu Badan Przesiewowych, Instytut Matki i Dziecka

Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej, Warszawski Uniwersytet
Medyczny

Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

SP CSK WUM, Klinika Neurologii, Wydziat Rehabilitacji, AWF w
Warszawie

Shire Polska Sp. z 0.0.

Klinika Gastroenterologii, Hepatologii i Zaburzen Odzywiania IPCZD
Katedra Rehabilitacji, Wydziat Rehabilitacji, AWF w Warszawie
Zaktad Genetyki, Instytut Psychiatrii i Neurologii, Warszawa

Klinika Gastroenterologii Dzieciecej i Choréb Metabolicznych | Katedry
Pediatrii Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w
Poznaniu

Kierownik Katedry Biologii Molekularnej, Prorektor ds. Nauki,
Uniwersytet Gdanski

Kierownik Katedry i Kliniki Pediatrii, Hematologii i Onkologii CM UMK w
Bydgoszczy, Konsultant Wojewddzki w dziedzinie Onkologia i
Hematologia Dziecieca
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Wspotpraca z Ministerstwem Pracy i Polityki Spotecznej

W toku prac nad Narodowym Planem dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa, uczestniczyli
przedstawiciele Departamentu Polityki Rodzinnej, Departamentu Pomocy i Integracji Spotecznej,
Biura Petnomocnika Rzadu ds. Oséb Niepetnosprawnych: Krzysztof Kosinski, Teresa Hernik oraz

Magdalena Szymanska (uczestnictwo w spotkaniach Zespotu oraz w warsztatach i przesytanie
komentarzy do kolejnych wersji NPChR).
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Stownik pojec

Centra eksperckie/Osrodki referencyjne (ang.: Centres of expertise): wyspecjalizowane
struktury organizacyjne/funkcjonalne w ramach istniejgcych lub nowo powotanych
podmiotéw, zajmujgce sie leczeniem i opiekg nad pacjentami z chorobami rzadkimi na
okreslonym obszarze, najlepiej krajowym a jesli to niezbedne — miedzynarodowym®. O
osrodkach eksperckich (Centres of expertise, CE) oraz europejskich sieciach referencyjnych
(European Reference Networks, ERN) dziatajgcych w zakresie choréb rzadkich jest mowa w
sprawozdaniu grupy wysokiego szczebla (High Level Group, HLG) z listopada 2005 r.,
komunikacie Komisji do Parlamentu Europejskiego, Rady, Europejskiego Komitetu
Ekonomiczno-Spotecznego i Komitetu Regiondw w sprawie chordéb rzadkich: ,,Wyzwania
stojgce przed Europa” (11.11.2008) oraz zaleceniu Rady w sprawie dziatarn w zakresie chordb
rzadkich (08.06.2009), a takze w zaleceniach dotyczgcych krajowych plandw i strategii w
zakresie chordb rzadkich (Europlan) oraz art. 12 i 13 dyrektywy w sprawie transgranicznej
opieki zdrowotnej (09.03.2011);

Charakterystyka Produktu Leczniczego (ChPL): niezbedna cze$s¢ dokumentacji dotgczanej do
whniosku o dopuszczenie do obrotu produktu leczniczego, szczegdétowo opisana w art. 11 ust.
1 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutycznez;

EUCERD: Komitet Ekspertow Unii Europejskiej ds. Choréb Rzadkich (European Union
Committee of Experts on Rare Diseases). Powotany Decyzjg Komisji z dnia 30 listopada 2009 r
(2009/872/EC). Dziatajgc w interesie publicznym, udziela pomocy Komisji w formutowaniu i
wdrazaniu wspodlnotowej polityki w dziedzinie rzadkich choréb oraz wspomaga wymiane
doswiadczen, polityk i praktyk miedzy Krajami Cztonkowskim i réznymi zaangazowanymi
stronami;

Europejskie sieci referencyjne: sieci skupiajgce Swiadczeniodawcéw i centra eksperckie w
panstwach cztonkowskich?;

Niepetnosprawnos¢ sprzezona — nalezy przez to rozumie¢ wystepowanie u dziecka
niestyszgcego lub stabostyszacego, niewidomego lub stabowidzgcego, z niepetnosprawnoscia
ruchowg, z niepetnosprawnoscia intelektualng albo z autyzmem co najmniej jeszcze jednej z
wymienionych niepetnosprawnosci®;

Opieka typu ,,home-care”, opieka domowa: $wiadczenie ustug opiekunczych i medycznych w
domu pacjenta;

! Zalecenia dla oérodkéw eksperckich ds. choréb rzadkich w panstwach cztonkowskich dotyczace kryteriow
jakos$ci, EUCERD 24 pazdziernik 2011 r. http://www.eucerd.eu/?page_id=13. Dostep do strony na dzien

25.02.13

*Ustawa z dnia 6 wrze$nia 2001 r. Prawo farmaceutyczne (tekst jednolity) Dz. U. z 2008 r. Nr 45, poz. 271, j.t. z
pdzn. zm.

% Zalecenia dla europejskiej sieci osrodkéw referencyjnych ds. choréb rzadkich w panistwach cztonkowskich,
EUCERD z 31 stycznia 2013 r. http://www.eucerd.eu/?page_id=13 (Dostep do strony na dzien 25.02.13)

4 Zgodnie z art. 3 pkt 18 ustawy z dnia 7 wrzesnia 1991 r. o systemie oswiaty (Dz. U. z 2004 r. Nr 256, poz. 2572,
z poézn. zm.).
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ORPHA kod=ORPHA number: unikalny numer identyfikacyjny nadany przez Orphanet dla

danej choroby rzadkiej;

Orphanet Polska — referencyjny portal zawierajgcy informacje na temat rzadkich chordb i

lekéw sierocych, przeznaczonym dla kazdej grupy odbiorcow. Celem Orphanetu jest poprawa

jakoéci diagnozowania, leczenia i opieki nad pacjentami dotknietymi rzadkimi chorobami®;

Osrodki referencyjne: (ang. Centres of Reference) osrodki, do ktérych kierowani sg pacjenci

biorgc pod uwage zakres ustug zdrowotnych i ekspertyze (zwykle potozone w niezbyt duzej

odlegtosci od miejsca zamieszkania pacjenta)’;

Produkt leczniczy: substancja lub mieszanina substancji, przedstawiana jako posiadajgca

wiasciwosci zapobiegania lub leczenia choréb wystepujacych u ludzi lub zwierzat lub

podawana w celu postawienia diagnozy lub w celu przywrdcenia, poprawienia lub
modyfikacji fizjologicznych  funkcji organizmu poprzez dziatanie farmakologiczne,
immunologiczne lub metaboliczne®;

Sierocy produkt leczniczy: produkt leczniczy zostanie oznaczony jako sierocy produkt

leczniczy, jesli jego sponsor moze wykazac:

a) ze produkt ten jest przeznaczony do diagnozowania, zapobiegania lub leczenia stanu
chorobowego zagrazajgcego zyciu lub powodujgcego chroniczny ubytek zdrowia,
wystepujgcego u nie wiecej niz pieciu na 10 tysiecy oséb we Wspdlnocie w chwili gdy
przedktadany jest wniosek, oraz w momencie dopuszczenia tego produktu do obrotu

lub

b) ze jest on przeznaczony do diagnozowania, zapobiegania lub leczenia stanu
chorobowego zagrazajacego zyciu, powaznego lub chronicznego, wystepujgcego we
Wspdlnocie, i ze bez odpowiednich zachet nie wydaje sie mozliwe, aby wprowadzanie na
rynek produktu leczniczego we Wspdlnocie wygenerowato wystarczajgcy zwrot
niezbednych inwestycji;

oraz

c) ze nie istnieje zadowalajgca metoda diagnozowania, zapobiegania lub leczenia danego
stanu chorobowego, oficjalnie dopuszczona na terytorium Wspdlnoty, lub tez, jesli taka
metoda istnieje, to produkt leczniczy przyniesie znaczgce korzysci pacjentom cierpigcym
na ten stan chorobowy’;

Srodek spozywczy specjalnego przeznaczenia zywieniowego (SSSPZ): érodek spozywczy, o

ktédrym mowa w art. 24 ust. 2 pkt 1 i 4 ustawy z dnia 25 sierpnia 2006 r. o bezpieczeristwie

zywnosci i zywienia (Dz. U. z 2010 r. Nr 136, poz. 914, z pdin. zm.) przeznaczony do

dietetycznego odzywiania pacjentéw pod nadzorem lekarza, ktérego stosowania nie mozna

> Strona Orphadata http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product3.inc.php wraz z instrukcja:
http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/guide.inc.php (Dostep do strony na dzierr 25.02.13)
6 http://www.orpha.net/national/PL-PL/index/strona-gtéwna/ Dostep do strony na dzier 25.02.13

7

RDTF Report: Centres of Reference for Rare Diseases in Europe — State-of-the-art in 2006 and

Recommendations of the Rare Diseases Task Force (September 2006).
http://www.eucerd.eu/upload/file/Publication/RDTFECR2006.pdf Dostep do strony na dzief 25.02.13

8 Zgodnie z art. 2 pkt 32 ustawy z dnia 6 wrze$nia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne.

° Zgodnie z art. 3 rozporzadzenia (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego | Rady z dnia 16 grudnia 1999 r.
w sprawie sierocych produktow leczniczych (Dz. U. WE L 18 z 22.01.2000, str. 1, Dz. Urz. UE Polskie wydanie
specjalne, rozdz. 15, t. 5, str. 21).
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unikng¢ przez modyfikacje normalnej diety lub podawanie innych $rodkéw spozywczych

specjalnego przeznaczenia iywieniowegow;

Test genetyczny oparty na modelu ACCE — test genetyczny wykonywany wg nastepujgcych

kryteriéw: walidacji analitycznej (ang. analytic validity), walidacji klinicznej (ang. clinic

validity), uzytecznosci klinicznej (ang. clinical utility) z uwzglednieniem etycznych, prawnych i

spotecznych uwarunkowan™;

Wskaznik — miernik wyznaczonego celu, zmobilizowanych zasobdéw, osiggnietego efektu,

miernik jakosci lub zmienna kontekstowa'%;

Wyréb medyczny: narzedzie, przyrzad, urzadzenie, oprogramowanie, materiat lub inny

artykut, stosowany samodzielnie lub w pofgczeniu, w tym z oprogramowaniem

przeznaczonym przez jego wytwoérce do uzywania specjalnie w celach diagnostycznych lub

terapeutycznych i niezbednym do jego wifasciwego stosowania, przeznaczony przez

wytworce do stosowania u ludzi w celu:

a) diagnozowania, zapobiegania, monitorowania, leczenia lub fagodzenia przebiegu
choroby,

b) diagnozowania, monitorowania, leczenia, tagodzenia lub kompensowania skutkéw urazu
lub uposledzenia,

c) badania, zastepowania Ilub modyfikowania budowy anatomicznej lub procesu
fizjologicznego,

d) regulacji poczec

- ktérych zasadnicze zamierzone dziatanie w ciele lub na ciele ludzkim nie jest osiggane w

wyniku zastosowania srodkéw farmakologicznych, immunologicznych lub metabolicznych,

lecz ktdrych dziatanie moze byé wspomagane takimi érodkami®’;

Wysokospecjalistyczna diagnostyka kliniczna i laboratoryjna — diagnostyka wymagajaca

wysokiego poziomu wiedzy i umiejetnosci oséb jg wykonujacych;

Zespot Koordynacyjny ds. Choréb Ultrarzadkich: zespét powotany przez Prezesa Narodowego

Funduszu Zdrowia w oparciu o §3 ust. 1 pkt. 4 rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie

Swiadczen gwarantowanych z zakresu leczenia szpitalnego (Dz. U. z 2009 r, nr 140, poz 1143 z

pozZniejszymi zmianami). Zespdt Koordynacyjny ds. Chordb Ultrarzadkich dziata w oparciu o

tres¢ zatacznikdw do Obwieszczenia Ministra Zdrowia w sprawie wykazu refundowanych

lekéw, srodkdw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow

medycznych, zawierajgcych warunek dotyczacy funkcjonowania Zespotu Koordynacyjnego, w

celu kwalifikacji i weryfikacji skutecznosci leczenia pacjentéw w ramach programoéw

zdrowotnych (lekowych): Leczenie choroby Gaucher’a, Leczenie choroby Hurler, Leczenie

choroby Pompego, Leczenie mukopolisacharydozy typu Il, Leczenie mukopolisacharydozy

typu VI, Leczenie hyperhomocysteinemii. Zespdt funkcjonuje w oparciu o regulamin

okreslonych przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia™.

10 Zgodnie z art. 2 pkt 21 ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. Nr 122, poz. 696, z pdzn. zm.).

" http://www.cdc.gov/genomics/gtesting/ACCE/index.htm (Dostep do strony na dzien 25.02.13)

2 Ministerstwo Rozwoju Regionalnego, Warszawa 2008.

B Zgodnie z art. 2 ust. 1 pkt 38 ustawy z dnia 20 maja 2010 r. o wyrobach medycznych (Dz. U. Nr 107, poz. 679,
z pdin. zm.).

" Komunikat Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia na podstawie rozporzgdzenia Ministra Zdrowia z dnia 6
grudnia 2012 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu programow zdrowotnych (Dz. U. Nr O poz.
1422 7 2012 roku
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Dokumenty Zzrédtowe
11 listopad 2008 roku. ,Komunikat Komisji do Parlamentu Europejskiego, Rady, Europejskiego
Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego oraz Komitetu Regiondw na temat: Rzadkie Choroby: wyzwania

»15

stojgce przed Europg” . Dokument zachecat do wspétpracy pomiedzy krajami Unii Europejskiej w

zakresie:

e poprawy rozpoznawania i spotecznej Swiadomosci istnienia choréb rzadkich (definicje,
klasyfikacje, rozpowszechnianie wiedzy, sieci informacji o chorobach),

e wspierania polityk dotyczgcych rzadkich choréb w panstwach cztonkowskich,

e rozwijania europejskiej wspotpracy, koordynacji i regulacji w zakresie rzadkich chordb (rozwdj
osrodkéow doskonatosci i osrodkdw referencyjnych, dostep do specjalistycznych ustug
socjalnych, produkty lecznicze sieroce i indywidualne programy oraz wyroby medyczne w
tym zacheta do dziatan producentéw na rzecz oséb z chorobg rzadka, e-zdrowie, badania
przesiewowe, jakos$¢ diagnostyki laboratoryjnej, profilaktyka pierwotna, rejestry i bazy
danych, badania i rozwéj).

8 czerwca 2009 roku. Zalecenie Rady Europejskiej dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w
dziedzinie rzadkich choréb™. Zgodnie z zaleceniami do korica 2013 roku nalezy przedstawi¢ raport z
wdrozenia:

e integracja dziatan centrow naukowych poprzez odpowiednie inicjatywy narodowe w celu
opracowania planow ukierunkowanych na choroby rzadkie (wsparcie dla bazy informag;ji
Orphanet, nowa klasyfikacja ICD 11 w 2014 r., stworzenie Europejskiej Sieci Referencyjnej,
wspotpraca z grupami pacjentéw):

0 Narodowe Plany,

definicje, kodowanie i rejestry,

badania nad chorobami rzadkimi,

centra eksperckie i europejska sie¢ referencyjna,

gromadzenie ekspertyzy na poziomie europejskim,

wspotpraca z organizacjami pacjentdw,

O O 0O o oo

ciggtosc zaréwno dziatania, jak i ustawicznego wspierania tych dziatan.

1 czerwca 2010 roku. Wydanie rekomendac;ji ,,EUROPLAN. Europejski projekt rozwoju Narodowych
Plandw dla choréb rzadkich” (dokument instruktazowy)’. Obecnie®® Narodowe Plany sg
przygotowane przez kilkanascie krajéw UE (Belgia, Butgaria, Cypr, Czechy, Dania, Francja, Hiszpania
Litwa, Malta, Niemcy, Rumunia, Stowacja, Wiochy).

Rekomendacja zaleca przyjecie europejskiego schematu Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich
wypracowanego przez Projekt EUROPLAN (www.europlanproject.eu) wedtug rekomendacji Komisji

> Bruksela, dnia 11.11.2008 KOM(2008) 679 wersja ostateczna.

'*Dz. U. UE C 151 2 03.07.2009, 5. 7.

v http://www.europlanproject.eu/_newsite_986987/Resources/docs/2008-
2011_2.EuroplanRecommendations.pdf (Dostep do strony na dzien 25.02.13)
¥ Stan na dzier 1 lutego 2013 r.
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http://www.europlanproject.eu/�

oraz aktywne wykorzystanie narodowego (polskiego) raportu® i dos$wiadczerr Narodowych
Konferencji EUROPLAN.

¥ polska Konferencja Projektu EUROPLAN, Krakéw, 22.10.2010r.
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Czesc¢ ogdlna

Choroby rzadkie (ang. rare diseases) to bardzo rzadko wystepujgce schorzenia uwarunkowane
najczesciej genetycznie, o przewlektym i czesto ciezkim przebiegu, w okoto potowie przypadkéw
ujawniajgce sie w wieku dzieciecym. Ze wzgledu na rzadkos¢ wystepowania, trudnosci w
rozpoznawaniu i brak sSwiadomosci spotecznej, wiedza o tych chorobach byta dotychczas niewielka.

Zgodnie ze stanowiskiem Komitetu Rozwoju Cztowiek Polskiej Akademii Nauk (PAN) ,specyfika
probleméw zwigzanych z ch. rz. (chorobami rzadkimi — tlum. aut.) wyraza sie w licznych
podobienstwach, takich jak:

- ograniczona wiedza wsrdd lekarzy, rodzinnych i specjalistdw co opdznia identyfikacje choroby;

- specyfika diagnostyczna — metody nie sg dostepne w wiekszosci laboratoriéw, a o ile dostepne, s3
nieprawidtowo interpretowane lub przeoczane;

- specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych nieoptacalng produkcjg i
rozwojem nowych lekéw. Niektdre leki nie sg w ogdle produkowane (np. dostepne tylko jako
substancja chemiczna, poza oficjalng farmakoterapig), a jesli udostepnione na rynku - to
niewspotmiernie kosztowne;

- specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny s3 pozostawieni sami sobie, odczuwaja
beznadziejng samotnosé, wytgczenie z zycia spotecznego, doswiadczajg niezliczonych przeszkéd
formalnych na skutek préby dopasowania ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych przepiséw
ogolnych;

- specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji ch.rz. powoduje, ze nie sg
one ,widoczne” w systemie opieki zdrowotnej, tak jakby problem w ogdle nie istniat, podczas gdy
mozna by wiekszos¢ tych problemdéw rozwigzac jedng prostg decyzjg organizacyjng (ujednoliceniem
procedury/sposobu postepowania w przypadku choréb spetniajacych kryteria ch.rz.)” .

Potrzeby pacjentéw z poszczegdlnymi chorobami znaczgco rdéznig sie od siebie, jednakze nalezy dazy¢
do tego, aby system opieki zdrowotnej umozliwiat i utatwiat pacjentom dostep do kompetentnej i
kompleksowej opieki medycznej, zwtaszcza w osrodkach dysponujgcych odpowiednim
doswiadczeniem i mozliwosciami diagnostycznymi oraz terapeutycznymi.

Choroby rzadkie w $wietle prawodawstwa Unii Europejskiej uzyskaty swéj szczegdlny status, gdy w
dniu 22 czerwca 1999 r. zostata opublikowana decyzja nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskiego i
Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjmujaca wspdélnotowy program dziatania w dziedzinie choréb
rzadkich w ramach dziatan w zakresie zdrowia publicznego (1999 do 2003). | tak, w motywie 7 do
rozporzadzenia nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r. w sprawie
sierocych produktéw leczniczych wskazano, ze pacjenci cierpigcy na rzadkie stany chorobowe
powinni by¢ uprawnieni do takiej samej jakosci i dostepnosci do leczenia jak inni pacjenci.

%% Stanowisko Komitetu Rozwoju Cztowieka Polskiej Akademii Nauk w sprawie opieki nad pacjentami z rzadkimi
chorobami w Polsce, Warszawa 27.10.2009 r. dostepne na stronie:
http://www.instytucja.pan.pl/images/stories/pliki/wydzialy/wydzial_vi/2011/Stanowisko_nr_1.pdf (Dostep do
strony na dzien 25.02.13)

*' Dz. Urz. WE L 155 2 22.06.1999, str. 1.
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Na mocy decyzji nr 1350/2007/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 pazdziernika 2007 r.
ustanawiajacej drugi program dziatai w dziedzinie zdrowia na lata 2008-2013** wydano zalecenie
Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich chordb, ktore
rekomendowato panstwom cztonkowskim ustanowienie i realizacje plandéw dotyczgcych rzadkich
chordéb w celu zapewnienia pacjentom cierpigcym na rzadkie choroby dostepu do opieki zdrowotnej
wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia, rehabilitacji, wsparcia gwarantujgcego maksimum
niezaleznosci oséb i dostepu do lekdw sierocych.

Na podstawie dostepnych publikacji i aktualnej wiedzy naukowe] szacuje sie, ze liczba istniejgcych
obecnie rzadkich choréb moze wahac sie pomiedzy 5 000 a 8 000, a w ciggu zycia cierpi na nie od 6%
do 8% populacji*®. Oznacza to, ze pomimo faktu, ze kazda z rzadkich chordb charakteryzuje sie niska
czestoscig wystepowania, to catkowita liczba oséb dotknietych rzadkimi chorobami w Unii

Europejskiej waha sie w pomiedzy 27 a 36 milionami®*,

W literaturze medycznej co tydzien opisywanych jest pie¢ nowych chordb rzadkich®.

De facto choroby rzadkie brane pod uwage jako cata grupa nie s3 wcale tak rzadkie, jak na to
wskazuje ich nazwa. Ponadto 50% rzadkich chordb dotyczy dzieci, a okoto 30% pacjentéw
dotknietych tymi chorobami umiera przed 5 rokiem zycia. S3 one odpowiedzialne za 30%
hospitalizacji w szpitalach dzieciecych, 40-45% zgondw przed 15 rokiem zycia oraz 10-25% choréb
przewlektych u dorostych. Choroby rzadkie rozpoznawane sg najczesciej w wieku dzieciecym (w
przypadku wielu z nich rozpoznanie jest juz w zyciu ptodowym). Placéwki pediatryczne sg tymi
osrodkami, ktére najczesciej rozpoznajg chorobe rzadka i identyfikujg rodziny ryzyka. W Polsce
kazdego roku u okoto 20000 dzieci rozpoznaje sie chorobe rzadky. W wiekszosci tych choréb
postepowaniem z wyboru jest rehabilitacja i pomoc spoteczna. W wielu jednak przypadkach
wiasciwe, wczesnie ustalone rozpoznanie i zastosowanie odpowiedniego leczenia umozliwia dalszy
prawidtowy rozwdj. Liczna grupa pacjentéw z chorobami rzadkimi to dorosli. Sg to zaréwno osoby z
rozpoznang w dziecinstwie chorobg rzadka, jak i ci, ktérzy zachorowali w pdziniejszym wieku.
Prawidtowe rozpoznanie rzadkich nabytych chordéb, zaréwno dzieci, jak i dorostych, umozliwia
skuteczne leczenie lub znaczne ztagodzenie przebiegu choroby.

Do charakterystycznych cech choréb rzadkich (ktére wtadza publiczna powinna wzigé pod uwage w
wypracowaniu adekwatnych rozwigzan ze sfery ochrony zdrowia, edukacji, opieki spotecznej, badan
naukowych i rozwojowych dla tej grupy choréb), nalezga:

1) jako grupe cechuje (wbrew nazwie ,choroby rzadkie”) zsumowana wysoka czestos¢ ich
wystepowania w populacji;

2) ciezkii zazwyczaj przewlekty przebieg;

3) wspdtistnienie niepetnosprawnosci intelektualnej i fizycznej;

4) wysoki koszt diagnostyki i leczenia;

?2 Dz. Urz. UE L 301 2 20.11.2007, str. 3.

> Zob. motyw pigty do zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich chordb.
** http://www.eucerd.eu/upload/file/Reports/2012ReportStateofArtRDActivitieslll.pdf (Dostep do strony na
dzien 25.02.13)

% http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/special_topics/general/general_content_000034.jsp

&mid=WC0b01ac058002d4eb (Dostep do strony na dzien 25.02.13)
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5) brak lub bardzo ograniczone mozliwosci wyleczenia;

6) w wielu rodzinach zwiekszone ryzyko ponownego wystgpienia choroby;

7) zagrozenie wykluczeniem spotecznym poprzez utrudniony proces edukacji, warunki socjalne

oraz ograniczenia podejmowania pracy przez opiekunéw.

Definicja choréb rzadkich
Choroby rzadkie to choroby zagrazajace zyciu lub powodujgce przewlektg niepetnosprawnos¢, ktére

wystepuja z czestoicia nie wyzszg niz 5 na 10000 oséb®®. Uwzgledniajac polskie dane

demograficzne? okazuje sie, ze na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej na choroby rzadkie cierpi od

2,3-3 miliona osdb.

Struktura Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa (NPChR)

A.

vk wnN e

Klasyfikacja i rejestr choréb rzadkich

Klasyfikacja chordb rzadkich.
Rejestr chordb rzadkich.

Diagnostyka choréb rzadkich

Badania przesiewowe.

Testy genetyczne.

Badania diagnostyczne.

Centra Eksperckie/Osrodki Referencyjne.
Informatyczny system wspomagania diagnostycznego.

Opieka zdrowotna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi

Swiadczenia opieki zdrowotnej (szczegdlnie rehabilitacji).
Produkty lecznicze, $rodki spozywcze specjalnego przeznaczenia zywieniowego (SSSPZ) i
wyroby medyczne w leczeniu chordb rzadkich.

Zintegrowany system oparcia spotecznego dla pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin

Zintegrowanie wspotpracy jednostek panstwowych (organdw i jednostek opieki spotecznej)
na rzecz chorych na choroby rzadkie.

Poprawa dostepnych ulg i programéw socjalnych dla pacjentéw dotknietych chorobami
rzadkimi i dla ich opiekunow.

Nauka, edukacja i informacja w zakresie choréb rzadkich

Stymulacja badan naukowych poswieconych chorobom rzadkim.
Edukacja medyczna — szkolnictwo i edukacja specjalistyczna.
Edukacja spoteczna i informacja.

?® Zob. art. 3 ust. 1 lit. a rozporzgdzenia (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia
1999 r. w sprawie sierocych produktow leczniczych czy motyw trzeci do zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r.
w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich chordb.

%738,2 min populacji na dzien 31 grudnia 2010 r. GUS Rocznik Demograficzny 2011.
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F. Harmonogram i monitorowanie realizacji Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapa
drogowa

1. Harmonogram wdrozenia.
2. Wskazniki monitorowania planu.
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Czesc szczegotowa

A Klasyfikacja i rejestr chordb rzadkich

1. Klasyfikacja choréb rzadkich

Klasyfikacja jednostek chorobowych pomoze w identyfikacji chordb rzadkich. Przede wszystkim
uporzadkuje ten obszar wiedzy oraz usprawni wiele proceséw (np. w zakresie wydawania jednolitych
decyzji o orzeczeniu niepetnosprawnosci dla oséb chorych bez wzgledu na sktad orzekajacy®).
Odpowiednia klasyfikacja jest niezbedna do poszerzania wiedzy o chorobach rzadkich i wtasciwego
identyfikowania w krajowych systemach opieki zdrowotnej. Postuzy takze do prowadzenia analiz
statystycznych, badan populacyjnych i innych badan aplikacyjno-poznawczych. W obecnie
stosowanej Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Chordb i Probleméw Zdrowotnych (ICD 10)

reprezentowana jest tylko niewielka liczba rzadkich choréb (okoto 200)%.

Wprowadzenie nowej rewizji Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Choréb i Probleméw
Zdrowotnych (ICD 11*°) bedzie podstawg i punktem wyjécia dla europejskich programéw dotyczacych
chordb rzadkich. Do czasu jej wprowadzenia, nalezy rozwazy¢ postugiwanie sie klasyfikacjg chordb
zgodnie z tzw. ORPHA kod (Orphanet-u), by¢ moze takze w oparciu o SNOMED CT>".

Zadanie 1: Wdrozenie witasciwych przepiséw przez Ministra Zdrowia w zakresie ustanowienia
jednolitych koddéw dla choréb rzadkich w istniejgcym systemie klasyfikowania
jednostek chorobowych.

Zadanie 2: Zorganizowanie programu szkolen w zakresie kodowania chordb rzadkich.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Czynny udziat w pracach zespotéw roboczych.
e Udziat w przygotowaniu i wdrozeniu nowego systemu klasyfikacji ICD.

2. Rejestr chordb rzadkich

Ewidencja i rozwdj rejestrow chordb rzadkich jest sprawg priorytetowg, bowiem determinuje
prawidtowy postep prac w wielu obszarach Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapa

® Decyzje powyzsze sg przenoszone do wyzszych instancji, co powoduje kolejne obcigzenia finansowe zaréwno
dla pacjentow, jak i dla panstwa. Wydanie orzeczenia oraz okreslenie stopnia niepetnosprawnosci jest
warunkiem niezbednym do korzystania z ulg i przywilejéw w innych obszarach wynikajacych odpowiednich
przepisow.

2 Aymé S., Bellet B., Rath A., WHO international classification of diseases (ICD) revision process: incorporating
rare diseases into the classification scheme: state of the art. ..., dostepny na stronie:
http://www.rare-diseases.eu/2010/IMG/Media/68-poster_classif.pdf (Dostep do strony na dzien 25.02.13)

%0 zaktada sie, ze bedzie to rok 2014.

# posiedzenie EUCERD 31 stycznia 2013 r.

18| Strona




drogowa. Rejestry i bazy danych pacjentéw z chorobami rzadkimi stanowig kluczowe instrumenty
rozwoju badan klinicznych, podstawowych, epidemiologicznych oraz poprawy opieki nad pacjentem
poprzez planowanie i monitorowanie opieki zdrowotnej, a takze sg zrodtem dla analiz spotecznych i
ekonomicznych. Zgodny z przepisami prawa i normami etycznymi zbidr informacji umozliwi peten
monitoring pacjentdw z rozpoznaniem choroby rzadkiej (niezaleznie od metody leczenia), pozwoli tez
na gromadzenie informacji o historii naturalnej choréb, powiktaniach, rokowaniu i efektach leczenia.
Stanowi¢ bedzie takze niezbedne Zrdédto wiedzy dla badan i rozwoju w tym obszarze. Rejestr utatwi
monitorowanie czestosci wystepowania choroby (ws$réd zywo urodzonych noworodkdw),
chorobowosci (wystepowania choroby) i zapadalnosci, a takie Smiertelnosci dla poszczegdlnych
jednostek. Pozwoli okresli¢ rozmieszczenie pacjentow. Moze by¢ niezbedny do precyzyjnego
okreslenia miejsc w Polsce, gdzie tworzenie specjalistycznych osrodkéw, a takze kontraktowanie
Swiadczen przez pfatnika publicznego (diagnoza, dostep do specjalistéw, rehabilitacja), ma
uzasadnienie ze wzgledu na liczbe zdiagnozowanych przypadkéw. Pomoze tez w szybkiej identyfikacji
oséb z grupy ryzyka (zwlaszcza tam, gdzie nosicielstwo mozna okresli¢ z duzym
prawdopodobienstwem) tak, aby uruchomi¢ dziatania prewencyjne (kampanie spoteczne,
edukacyjne, wspieranie lekarzy pierwszego kontaktu, pediatrow, ginekologéw) mogace doprowadzié
w konsekwencji do obnizenia chorobowosci. Szczegdlnie istotne s rejestry pacjentéw poddawanych
leczeniu lekami sierocymi, poniewaz umozliwig zdobycie dowoddow co do skutecznosci leczenia, jak i
jego potencjalnych efektéw ubocznych, zwtaszcza, ze pozwolenie na dopuszczenie ich do obrotu jest
najczesciej udzielane w momencie, w ktérym dowody sg nadal ograniczone, chociaz juz w pewnym
stopniu przekonujace.

Prace nad polskim rejestrem choréb rzadkich/pacjentdéw z rozpoznaniem choroby rzadkiej, powinny
by¢ skoordynowane z dziataniami nad klasyfikacja choréb oraz desygnowaniem osrodkéw
referencyjnych/centréw  eksperckich. Przede wszystkim zdefiniowania ~wymaga zakres
rejestru/rejestrow, rodzaj (rejestry dotyczgce wybranej populacji zlokalizowanej na danym obszarze
geograficznym i zawierajgce przypadki tylko z tego rejonu i rejestry w osrodkach klinicznych lub
tworzone na podstawie innych kryteridw; system typu off-line lub on-line), cele, zasady finansowania
utworzenia rejestru i jego utrzymania (finansowanie dtugoterminowe), zasady bezpieczenstwa oraz
zidentyfikowanie potencjalnych partnerow do wspotpracy (wtadze wykonawcze, podmioty ochrony
zdrowia, lekarze, naukowcy, producenci lekéw ,sierocych” i inni). Jednym z najwazniejszych
partnerow uczestniczacych we wszystkich stadiach tworzenia i prowadzenia rejestru sg wtasnie
stowarzyszenia pacjentdw. Rejestr powinien by¢ dostepny na bazie centralnej platformy
internetowej ze zdefiniowanym wielopoziomowym zakresem dostepu, tzn. podstawowa baza i
informacja o jednostkach chorobowych/leczeniu i metodach rehabilitacji jako dane ogdlnie dostepne,
a szczegotowe poziomy bazy dotyczgce pacjentow z ich indywidualnymi danymi osobowymi,
wynikami badan (m.in. badan klinicznych) z dostepem na podstawie centralnej autoryzacji. Wskazane
jest, aby taki rejestr stuzyt takze pacjentom jako Zrédto informacji o osrodkach eksperckich dla
wybranej jednostki chorobowej, przystugujgcych uprawnieniach z zakresu pomocy spotecznej,
kontaktach do organizacji (stowarzyszen) zrzeszajgcych chorych z dang jednostkg chorobowg i inne.

Zadanie 1 Identyfikacja istniejgcych rejestrow, okreslenie mozliwosci adaptacji/modyfikacji
istniejgcych polskich rejestrow zgodnie z ustawg z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie
informacji w ochronie zdrowia (Dz. U. Nr 113, poz. 657, z pdin. zm.) i wdrozenie
zasad zgtaszania i tworzenia rejestréw zgodnie z powotang ustawg oraz ,Wytycznymi
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w zakresie przygotowania dokumentacji niezbednej w celu przeprowadzenia analizy

potrzeb utworzenia rejestru medycznego”*.

Zadanie 2: Opracowanie oraz wdrozenie metody finansowania rejestrow, w szczegdlnosci zrodet
finansowania oraz wykonawcow zadan.

Zadanie 3: Upowszechnienie ORPHA kod do czasu wprowadzenia klasyfikacji ICD 11.

Zadanie 4: Wspieranie udziatu polskich rejestréw rzadkich choréb w inicjatywach europejskich i
Swiatowych.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Czynny udziat w pracach Zespotu nad wypracowaniem modelu polskiego rejestru chordb
rzadkich/pacjentéw z rozpoznaniem choroby rzadkiej.

e Po utworzeniu rejestru, wspotpraca w zakresie wypetnienia bazy informacyjnej oraz praca na
rzecz popularyzacji rejestru wsrdd pacjentéw i lekarzy.

% http://www.csioz.gov.pl/indexDetail.php?id=124 (Dostep do strony na dzien 26.02.2013)
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B Diagnostyka chordb rzadkich

Od wystgpienia pierwszych objawdw klinicznych do zdiagnozowania choroby rzadkiej moze uptyngé
od kilku miesiecy do kilku, a nawet kilkudziesieciu lat. Takie opdznienie diagnostyki jest powszechne
w przypadku choréb rzadkich i moze mieé tragiczne konsekwencje. Diagnoza daje podstawe do
prawidtowego leczenia i opieki. Szczegdlng grupe stanowig choroby, ktdre muszg by¢ wykrywane
przed wystgpieniem objawodw klinicznych, poniewaz tylko wczesne ich wykrycie na podstawie badan
przesiewowych, daje szanse leczenia i zapobiegania znacznej niepetnosprawnosci intelektualne;j,
nieprawidtowemu rozwojowi fizycznemu lub nawet $mierci. W drodze do uzyskania wiarygodne;j i
wczesnej diagnostyki pojawia sie szereg problemoéw, takich jak utrudnienie wczesnego rozpoznania
klinicznego choroby, ograniczona dostepnos¢ badan diagnostycznych, jak réwniez brak lub stabo
rozpowszechniona informacja ws$réd lekarzy pierwszego kontaktu, specjalistach i innych
pracownikach systemu opieki zdrowotnej oraz pacjentach. Moze to powodowac opdznienie i btedy w
diagnostyce. Opdzniona diagnoza generuje réwniez znaczne koszty w systemie ochrony zdrowia
poprzez wielokrotne wizyty u rdinych specjalistéw i wykonywanie niepotrzebnych badan
diagnostycznych. Moze réwniez prowadzi¢ do wprowadzenia niepotrzebnych i potencjalnie groznych
dla zdrowia a z pewnoscig generujgcych niepotrzebne koszty — form terapii. Usprawnienie metod
diagnostycznych oraz zwiekszenie dostepnosci prowadzi do wczesniejszego przerwania ,odysei
diagnostycznej” pacjentdow dotknietych rzadka chorobg. Zmiane mozna osiggnaé poprzez:

1) ocene dostepu do wysokospecjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryjnej w
porownaniu do dostepu w przypadku chordb powszechnych;

2) dazenie do dostepu do wysokospecjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryjnej,
porownywalnego z pacjentami chorujacymi na choroby powszechne w kraju i docelowo we
Wspdlnocie Europejskiej;

3) kontynuacje i rozszerzenie (o obserwacje przebiegu choroby) populacyjnych badan
przesiewowych noworodkdw w kierunku chordb rzadkich — na podstawie uzasadnionych
przestanek epidemiologicznych i terapeutycznych w populacji oraz rekomendacje
miedzynarodowe z niezbedng okresowg oceng wynikéw przesiewu;

4) powszechnos¢ dostepu do czynnego poradnictwa genetycznego (okreslenie ryzyka
genetycznego, badania prenatalne);

5) zapewnienie finansowania specjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryjnej, ktore
uwzgledni specyfike choréb rzadkich.

Diagnostyka choréb rzadkich (na poziomie klinicznym i laboratoryjnym) stuzy szybkiemu wykryciu
choroby we wstepnej fazie w catej populacji lub w grupie zwiekszonego ryzyka (np. w rodzinie
probanda).

Ostateczne rozpoznanie choroby wymaga zwykle postepowania wielodyscyplinarnego z
wykorzystaniem specyficznych metod diagnostycznych wtasciwych dla danej jednostki chorobowe;j.
Ze wzgledu na stabg znajomo$¢ symptomatologii chordb rzadkich wsrdd ogétu lekarzy, diagnostyka
tych chordb powinna by¢ prowadzona pod kierunkiem wielospecjalistycznego zespotu ekspertéw —
lekarzy, biochemikdéw, genetykdéw molekularnych, najlepiej w wyspecjalizowanych centrach, tzw.
osrodkach referencyjnych (lub centrach ,kompetencji” - centrach eksperckich) — patrz strona 24.
Informowaniu o diagnozie powinna towarzyszy¢ opieka psychologiczna nad pacjentami i/lub ich
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rodzinami. W szczegdlnosci niezbedna jest opieka psychologiczna nad rodzicami dzieci, u ktérych
wykryto chorobe rzadka w zwigzku z czesto dtugoterminowymi skutkami takiej diagnozy dla rodzicéw
(dtugotrwata opieka, czesto nieuleczalnosé choroby).

1. Badania przesiewowe

Badania przesiewowe stuzg wykryciu choroby w fazie przedobjawowej w catej populacji lub w grupie
wysokiego ryzyka i muszg by¢ potwierdzone za pomocy innych, bardziej doktadnych badan,
wiasciwych dla danej jednostki chorobowej. Dlatego ta problematyka jest scisle zwigzana z
badaniami genetycznymi (takze prenatalnymi) i diagnostycznymi.

Zadanie 1: Ocena wynikéw badan przesiewowych populacyjnych i wczesno-objawowych
(skrining selektywny) w kraju i wypracowanie wytycznych dotyczacych badan
przesiewowych poprzez analize efektywnosci populacyjnych badan przesiewowych.

Zadanie 2: Przyjecie jednolitych kryteriow niezbednych przy podejmowaniu decyzji o
przeprowadzeniu badan przesiewowych zgodnych z aktualnymi rekomendacjami
europejskimi®.

Opracowanie jednoznacznych wytycznych wskazujgcych, ktore jednostki chorobowe
powinny by¢ uwzglednione w badaniach przesiewowych oraz jakg metode badan
nalezy zastosowaé. Konieczne jest zapewnienie finansowania programu badan
przesiewowych (wytyczne dla ptatnika) obejmujgcego rdéwniez badania
potwierdzajgce oraz obserwacje przebiegu choroby (co najmniej krotkoterminows).

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Zebranie opinii wtasciwych przedmiotowo organizacji pozarzgdowych w zakresie poprawnie
lub nienalezycie funkcjonujacych rozwigzan i praktyk. Zidentyfikowanie chordéb rzadkich,
wedtug unikalnego kodu ORPHA, dla ktérych brak w kraju stowarzyszen rodzicielskich.

e Popularyzacja dziatan organizacji pozarzagdowych nakierowanych na dotarcie do grup
docelowych.

2. Testy genetyczne

Problematyka badan genetycznych w Narodowym Planie dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa,
powinna miec status priorytetu, a dostepnos¢ badan genetycznych wraz z wiasciwym poradnictwem
genetycznym uznana za standard w postepowaniu z osobami dotknietymi chorobami rzadkimi.
Badania powinny by¢ dostepne dla wszystkich klinicznie uzasadnionych przypadkéw w rodzinach ze
zdiagnozowang chorobg rzadka, jak i dla osdb spokrewnionych, w zaleznosci od sposobu

33 Burgard P, Rupp K, Lindner M, Haege G, Rigter T, Weinreich SS, Loeber JG, Taruscio D, Vittozzi L, Cornel MC,
Hoffmann GF, Newborn screening programmes in Europe; arguments and efforts regarding harmonization. Part
2 — From screening laboratory results to treatment, follow-up and quality assurance. ) InheritMetabDis (2012)
35:613-625.
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dziedziczenia choroby. W tym celu konieczna jest wspdtpraca z tworzonymi europejskimi sieciami
referencyjnymi i specjalistycznymi laboratoriami diagnostycznymi we wspdtpracy z Konsultantem
Krajowym w dziedzinie genetyki klinicznej oraz Konsultantami Krajowymi wtasciwymi dla danej
choroby, dzieki czemu mozliwe bedzie wypracowanie odpowiednich wytycznych postepowania. Ma
to duze znaczenie dla zaplanowania wczesnego leczenia oraz dla Swiadomego rodzicielstwa.

Zadanie 1: Ocena dostepnosci badan molekularnych i innych diagnostycznych z zakresu genetyki
klinicznej w rodzinach genetycznego ryzyka poprzez:

e analize dostepnosci genetycznych badan rodziny probanda (z uwzglednieniem
0s6b niezyjacych) z molekularnie lub enzymatycznie potwierdzong etiologia
choroby rzadkiej w grupach chordb i poszczegdlnych jednostkach chorobowych,

e ocene stopnia dostepnosci diagnostyki prenatalnej w rzadkich chorobach
genetycznych o ciezkim przebiegu,

e oszacowanie zakresu dostepnosci diagnostyki molekularnej prowadzonej za
granicg w laboratoriach europejskich i swiatowych (zakres badan, oszacowanie
liczby) i liczby niezbednych analiz DNA, ktdére nie sg dostepne lub bardzo
ograniczone (nalezy ocenié¢ sposdb finansowania tych badan),

e stworzenie systemu oceny testéw genetycznych opartym na modelu ACCE i na tej
podstawie rekomendowania ich do wprowadzenia do diagnostyki klinicznej,

e mozliwo$¢ prowadzenia diagnostyki genetycznej przez specjaliste dziedziny
szczegbdtowej, zgodnie z symptomatologia choroby rzadkiej (np. neurologa, jesli
jest to rzadka choroba neurologiczna uwarunkowana genetycznie).

Zadanie 2: Upowszechnienie modelu poradnictwa genetycznego uwzgledniajacego aspekty
etyczne, wyznaniowe, prawne i finansowe poprzez:

e ocene dostepnosci poradnictwa genetycznego w chorobach rzadkich oraz
zapewnienie odpowiedniego finansowania.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

Ocena dostepnosci badan molekularnych (analizy DNA) i czynnego poradnictwa genetycznego w
rodzinach genetycznego ryzyka w kraju na podstawie zebranych wiasnych doswiadczen, ewentualnie
ankiet w rodzinach probanddw.

3. Badania diagnostyczne

Zadanie 1: Poprawa dostepnosci i poziomu diagnostyki klinicznej w chorobach rzadkich poprzez:

e identyfikacje lekarzy specjalistow, poradni, oddziatéw i klinik zaangazowanych w
diagnostyke choréb rzadkich w poszczegdlnych specjalnosciach medycyny,

e popularyzowanie informacji w ramach sieci osrodkdw referencyjnych,

e w ramach priorytetéw innovation partnership oraz e-zdrowie opracowanie i
budowa platformy internetowej wspomagajgcej lekarzy w wykrywaniu choréb
rzadkich, opartej na katalogu choréb, objawéw i swoistych testéw
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diagnostycznych, a takzie wskazujgcg osrodki referencyjne kompetentne w
zakresie diagnostyki i terapii,

e opracowanie wytycznych dotyczacych diagnostyki choréb rzadkich oraz
okreslenie warunkéw do ich wykonywania,

e opracowanie wytycznych dotyczacych informowania o diagnozie oraz mozliwosci
uzyskania opieki psychologicznej nad pacjentami i ich rodzinami,

e opracowanie wytycznych dla ptatnika dla zapewnienie finansowania badan
diagnostycznych schorzen metabolicznych i innych genetycznych w potaczeniu z
odpowiednim poradnictwem genetycznym,

e opracowanie ekspertyz w ramach realizacji Narodowego Programu Chordb
Rzadkich (dziatania wdrozeniowe wynikajgce z Narodowego Planu dla Chordb
Rzadkich — mapa drogowa).

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

Czynny udziat w ocenie dostepnosci i poziomu diagnostyki klinicznej w chorobach rzadkich z punktu
widzenia pacjenta i jego rodziny (na podstawie wtasnych doswiadczen) — zakres trudnosci, sugestie
usprawnienia obecnego systemu.

Zadanie 2: Poprawa dostepnosci i poziomu diagnostyki laboratoryjnej w chorobach rzadkich
poprzez:

e okreslenie liczby laboratoriéw, ich wyposazenia, kadry oraz ocena jakosci
wykonywanych badan, zaangazowanych w diagnostyke chordb rzadkich w kraju,
oraz wskazanie centrow diagnostycznych przygotowanych do diagnostyki choréb
rzadkich,

e wprowadzenie systemu akredytacji laboratoriow zaangazowanych w diagnostyke
chordb rzadkich,

e oszacowanie dostepnosci diagnostyki klinicznej w chorobach rzadkich oraz
zapewnienie odpowiedniego finansowania,

e zapewnienie finansowania niezbednych badan diagnostycznych,

e opracowanie ekspertyz w ramach zaplanowanych wydatkéw na realizacje
Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich oraz opracowanie wytycznych przez
ptatnika.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

Czynny udziat (wywiady i komentowanie) w opracowaniu oceny dostepnosci i poziomu diagnostyki
laboratoryjnej w chorobach rzadkich w kraju.

4. Centra Eksperckie/Osrodki Referencyjne

Priorytetem w zakresie przysztej sieci osrodkow referencyjnych dla chordb rzadkich jest okreslenie
zadan i roli jakg odgrywatyby one w polskim systemie ochrony zdrowia. Osrodki referencyjne
powinny mie¢ scisle okreslony zakres dziatania merytorycznego, wyodrebniony teren dziatalnosci
(centralny lub regionalny) oraz odpowiednie srodki finansowe na wykonanie zadan. Nalezy tez ustali¢
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i okresli¢ potrzeby, co do liczby i kolejnosci powotywania, centréw regionalnych lub centrow o
zasiegu krajowym. Docelowo osrodki referencyjne powinny dysponowac wielodyscyplinarng kadra
specjalistow (o jasno sprecyzowanej liczbie i zakresie kompetencji), nowoczesnym wyposazeniem
aparaturowym oraz w razie potrzeby zapleczem medyczno-socjalnym dla pacjentéw i ich rodzin
(poradnie, oddziaty, ewentualnie miejsca hotelowe itp.). W sktad przysztych osrodkdéw referencyjnych
powinny mdc wchodzi¢ osrodki, specjalizujgce sie w badaniach nad chorobg rzadka/grupg chordb,
posiadajgce udokumentowany dorobek naukowy dotyczacy tej tematyki. Konieczne jest, aby
powotane/wyznaczane osrodki zajmowaty sie diagnostyka, rehabilitacjg oraz prowadzity terapie lub
miaty bezposredni nadzor w przypadkach, gdy leczenie (np. program lekowy) bedzie realizowane
przez Swiadczeniodawce (bezposrednio lub w ramach podwykonawstwa) najblizej miejsca
zamieszkania pacjenta. Osrodki powinny wspdtpracowac scisle z Zespotem ds. Choréb Rzadkich, z
zespotem koordynujgcym Orphanet Polska w zakresie tworzonego rejestru choréb rzadkich, a w
przypadkach dot. programoéw lekowych z podmiotem koordynujgcym (obecnie Zesp6t Koordynacyjny
ds. Chordb Ultrarzadkich). Pozgdana jest wspodtpraca i wymiana wiedzy pomiedzy tworzonymi
osrodkami na terenie kraju z osSrodkami w Europie. Powinny one by¢ powigzane siecig informacyjna.
Nalezy okresli¢ kryteria osrodka referencyjnego / centrum eksperckiego uwzgledniajagce, w ramach
specjalistycznej opieki zdrowotnej, koordynacje kompleksowej opieki zdrowotnej, w tym réwniez
opieki paliatywnej dla pacjentéw z rzadkimi chorobami mozliwie najblizej miejsca zamieszkania.

Przede wszystkim osrodki referencyjne powinny byé miejscem weryfikacji wstepnego rozpoznania
choroby rzadkiej u pacjentéw pochodzacych z populacyjnych badan przesiewowych, genetycznych
badan rodzinnych oraz wczesno-objawowego skriningu selektywnego i diagnostyki w catym kraju.
Muszg wiec dysponowaé wyszkolong kadrg specjalistéw, bazg laboratoryjng i mozliwosciami
kompleksowego leczenia. Ponadto osrodki referencyjne powinny by¢ miejscem dtugookresowego
monitorowania wynikow postepowania leczniczego, a takie miejscem koordynacji opieki
zapewniajgcej optymalng jakosé zycia pacjentom i ich rodzinom. Dostepno$¢ do osrodkéw
referencyjnych nie powinna by¢ ograniczona wzgledami organizacyjnymi, administracyjnymi ani
finansowymi panstwa. Winna by¢ poréwnywalna z dostepnoscig powszechnej opieki medycznej w
kraju. Zadaniem osrodkéw referencyjnych bedzie $cista wspdtpraca z instytucjami naukowymi
prowadzgcymi badania nad etiopatogenezg poszczegdlnych chordb rzadkich oraz sposobdéw i ich
leczenia. Pozadane jest wspodtdziatanie osrodkéw referencyjnych z wiasciwymi organizacjami
pozarzagdowymi (stowarzyszeniami pacjentéw), a takze ich udziat w badaniach naukowych oraz w
ogodlnokrajowej dziatalnosci edukacyjnej i informacyjne;j.

Konieczne jest zorganizowanie ,Sciezek” opieki zdrowotnej (dostep do specjalistow, rehabilitantow,
psychologéw), wraz z tworzeniem przewodnikéow np. ,Jak zyé z ..” dla pacjentéow (i ich rodzin)
cierpigcych na rzadkie choroby. Powyzsze dziatania muszg by¢ uzupetnione budowaniem wspétpracy
z lekarzami i pielegniarkami podstawowej opieki zdrowotne;.

Testy i procedury wykorzystywane w diagnostyce chordob rzadkich (czesto specjalistyczne i
kosztowne) muszg by¢ wydzielone z powszechnych zakreséw (np. dla wrodzonych wad metabolizmu
jako pediatria metaboliczna), a koszty tych procedur muszg by¢ w catosci finansowane przez ptatnika,
po ich wczesniejszej rzetelnej wycenie. Os$rodki referencyjne powinny otrzymywaé z tytutu
specjalizacji w zakresie chordb rzadkich, adekwatne wyceny punktowe (wynagrodzenie) za udzielane
Swiadczenia i wykonywane zadania.
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Zadanie 1:

Okredlenie zapotrzebowania na osrodki referencyjne dla choréb rzadkich (rodzaj
osrodka, przewidziana liczba pacjentdéw, kadra, wyposazenie laboratoryjne, ustalenie
poziomu —  ogdblnokrajowy/regionalny,  dorobek  naukowy, dziatalno$¢
dydaktyczna/informacyjna) i zidentyfikowanie obecnie istniejgcych osrodkow
referencyjnych dla choréb rzadkich, ich lokalizacji, zakresu dziatania, kadry,
wyposazenia, dostepnosci dla pacjentéw, poziomu informacji dla lekarzy i pacjentéw
poprzez:

e okredlenie dziedzin, w ktérych brak takich osrodkéw Iub specjalistow.
Oszacowanie kosztéw utworzenia/wyznaczenia osSrodkow referencyjnych oraz
potrzeb w zakresie osrodkéw referencyjnych dla choréb rzadkich w catym kraju,

e wypracowanie docelowego modelu osrodka referencyjnego,

e przygotowanie wspdlnej ankiety zgtoszeniowej uwzgledniajgcej stan aktualny i
ograniczenia dziatalnosci poszczegdlnych ,0srodkédw referencyjnych” dla choréb
rzadkich, zakres ich dziatalnosci (liczba pacjentéw rocznie), kadre, wyposazenie
aparaturowe, lokalowe, sposéb finansowania, najwazniejsze utrudnienia w pracy
i niedobory. W tym celu wydaje sie mozliwe wykorzystanie narzedzi
ankietujgcych Orphanet Polska,

e na podstawie powyziszego przygotowanie zweryfikowanej krajowej listy
oérodkéw referencyjnych dla chordb rzadkich®* i rozpoczecie prac nad ich
uznaniem na poziomie krajowym (urzedowa forma akredytacji na podstawie
ujednoliconych warunkdw, ktére podmioty lecznicze winny spetnia¢ aby uzyskaé
status osrodka referencyjnego),

e okredlenie wspdtpracy z europejskg siecig referencyjng w wybranych
przypadkach choréb rzadkich dotyczgcych polskich pacjentow,

e wypracowanie modelu docelowego dotyczgcego sposobow utrzymania kontaktu
miedzy lekarzem rodzinnym a osrodkiem referencyjnym,

e udostepnienie zakresu dziatania i adreséw kontaktowych osrodkow
referencyjnych na platformie Orphanet Polska lub na platformie internetowej
specjalnie stworzonej dla celéw Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich w
Polsce,

e wsparcie komunikacji przez technologie informatyczne (np. tele-medycyna, info-
linie) oraz upowszechnienie wiedzy i dostepu do portalu informacyjnego
Orphanet Polska,

e analiza potrzeb w zakresie wspotpracy, wymiany doswiadczen, komunikacji oraz
uzywania wspoélnych narzedzi (e-zdrowie, rejestry) przez osrodki referencyjne
oraz aktywne wspieranie ich kooperacji.

*Minister Zdrowia tworzy zasady. Wspomniana w tekscie ,urzedowa forma akredytacji” musi by¢ aktem
prawnym umozliwiajgcym NFZ bezproblemows realizacje procesu kontraktowania swiadczen udzielanych w
przysztosci przez planowane osrodki referencyjne.
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e Aktywny udziat w identyfikacji dostepnych w kraju ,,nieformalnych” osrodkéw referencyjnych
dla chordb rzadkich i dziedzin i/lub lekarzy specjalistdw zajmujgcych sie poszczegdlnymi
chorobami rzadkimi poprzez bezposredni kontakt z lekarzami i diagnostami oraz udziat w
planowaniu przysztej sieci osrodkéw referencyjnych.

e Pomoc przy przeprowadzeniu ankietyzacji.

5. Informatyczny system wspomagania diagnostycznego

Informatyczne systemy komputerowe petnig istotna role w procesach decyzyjnych, szczegdlnie tam
gdzie do podjecia decyzji konieczne jest przetworzenie duzy ilosci danych. Decyzje diagnostyczne w
chorobach rzadkich wymagajg znajomosci bardzo duzej liczby choréb i ich objawdw. Z tego powodu
niezbedny jest internetowy system wspomagania diagnostycznego.

Zadanie 1: Opracowanie koncepcji internetowego systemu wspomagania diagnostycznego
opartego na katalogu chordéb rzadkich i ich objawéw oraz zaplanowanie sposobu
wdrozenia tego systemu

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Czynny udziat w pracach koncepcyjnych systemu wspomagania diagnostycznego opartego na
katalogu chordéb rzadkich i ich objawdw.
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C Opieka zdrowotna dla pacjentow z chorobami rzadkimi
Opieka zdrowotna w zakresie dotyczgcym rzadkich schorzen obejmuje trzy podstawowe filary:

e opieke medyczng a w jej zakresie szczegdlnie specjalistyczng rehabilitacje,

e terapie dostepnymi sierocymi produktami leczniczymi,

o dostepnos¢ do produktu leczniczego i wyrobu medycznego oraz srodkéw spozywczych
specjalnego przeznaczenia zywieniowego.

Zapewnienie tak rozumianej opieki zdrowotnej pacjentom cierpigcym na choroby rzadkie stanowi dla
ochrony zdrowia szczegdlne wyzwanie. Leczenie rzadkich choréb moze wymagaé zaangazowania
wiekszych $rodkow niz w przypadku pacjentéow dotknietych powszechnymi schorzeniami. Dziatania
na rzecz poprawy sytuacji zdrowotnej osdb cierpigcych na choroby rzadkie na terytorium
Rzeczypospolitej Polskiej powinny uwzglednia¢ koniecznosé zaangazowania wiekszych srodkéw oraz
optymalne wykorzystanie obecnie dostepnych zasobow, tak aby wyréwnywaé poziom opieki
zdrowotnej dostepny dla tej grupy chorych w ramach wspdlnoty. Konieczna jest wspodtpraca z
tworzacym sie systemem Europejskiej Sieci Referencyjnej.

Pomimo zachodzgcych korzystnych zmian, pacjenci, ich rodzice i opiekunowie ciggle napotykajg na
wyjatkowe trudnosci szukajagc pomocy, zwtaszcza jezeli wzigé pod uwage szczegdlne obcigzenie
psychiczne. Aby doprowadzi¢ do poprawy systemu opieki zdrowotnej nalezy dokona¢ zmian,
zarowno w zakresie rozumienia specyfiki choréb rzadkich, metod oraz schematdw diagnostyki i
leczenia a takze zarzadzania procesem leczenia pacjenta oraz wsparciem psychologicznym dla jego
najblizszej rodziny.

Dla przewazajacej liczby chordb rzadkich aktualnie nie sg dostepne skuteczne formy terapii. Z posréd
kilku tysiecy chordb rzadkich tylko dla kilkuset zarejestrowane® sg specjalistyczne produkty lecznicze
(tzw. sieroce produkty lecznicze). Ze wzgledu na wielouktadowy (wielonarzagdowy) charakter
schorzen, pacjenci cierpigcy na choroby rzadkie wymagajg skoordynowanej, specjalistycznej i
kompleksowej opieki medycznej.

1. Swiadczenia opieki zdrowotnej (szczegélnie rehabilitacji)

Czesto system finansowania ambulatoryjnej i szpitalnej opieki zdrowotnej nie uwzglednia w
wystarczajgcym stopniu ztozonego, heterogennego charakteru chordb rzadkich. Prowadzi to do
ograniczenia dostepnosci ze wzgledu na trudnos¢ w rozliczeniu petnych kosztéw.

Obecnie utrudniona jest realizacja $wiadczen rehabilitacyjnych w miejscu zamieszkania pacjenta, co
zostato juz rozwigzane w wielu krajach Europy. Zdarza sie tak, pomimo faktu, iz (zgodnie z § 6 ust. 1
rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 30 sierpnia 2009 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z
zakresu rehabilitacji leczniczej®) $wiadczenie gwarantowane w rodzaju fizjoterapia domowa jest

* Dane z sierpnia 2012 r. Europejska Agencja Lekdéw (EMA) zarejestrowata 63 produkty lecznicze o statusie
,sieroce”.
* Dz. U. Nr 140, poz. 1145, z pdzn. zm.
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udzielane Swiadczeniobiorcom, ktorzy ze wzgledu na brak mozliwosci samodzielnego poruszania sie
nie mogg dotrze¢ do sSwiadczeniodawcéw udzielajgcych tego rodzaju Swiadczenia, a wymagaja
rehabilitacji lub fizjoterapii.

Zabieg fizjoterapeutyczny jest udzielany Swiadczeniobiorcom z zaburzeniami funkcji motorycznych
spowodowanymi:

1) ogniskowymi uszkodzeniami mdzgu (stanami po zatorach mdzgowych, udarach
krwotocznych mézgu, urazach) — przez okres do 12 miesiecy od dnia powstania ogniskowego
uszkodzenia madzgu;

2) ciezkimi uszkodzeniami centralnego i obwodowego uktadu nerwowego odpowiadajgcymi 5.
stopniowi skali oceny stopnia inwalidztwa, zwanej dalej ,skalg opartg na skali Rankina";
warunku otrzymania 5. stopnia skali opartej na skali Rankina nie stosuje sie do dzieci do
ukonczenia 18. roku zycia;

3) uszkodzeniem rdzenia kregowego — przez okres do 12 miesiecy od dnia powstania
uszkodzenia rdzenia kregowego;

4) chorobami przewlekle postepujgcymi, w szczegdlnosci: miopatiami, chorobg Parkinsona,
zapaleniem wielomiesniowym, rdzeniowym zanikiem miesni, guzami mdzgu, procesami
demielinizacyjnymi, kolagenozami, przewlektymi  zespotami pozapiramidowymi,
reumatoidalnym zapaleniem stawoéw;

5) chorobami zwyrodnieniowymi stawéw biodrowych Ilub kolanowych, po zabiegach
endoprotezoplastyki stawu przez okres do 6 miesiecy od dnia wykonania operacji;

6) urazami koniczyn dolnych - przez okres do 6 miesiecy od dnia powstania urazu;

7) osobom w stanie wegetatywnym (apalicznym).

Czas trwania rehabilitacji realizowanej w warunkach domowych dla jednego Swiadczeniobiorcy
wynosi do 80 dni zabiegowych w roku kalendarzowym oraz nie wiecej niz 5 zabiegéw dziennie. W
przypadku uzasadnionym wzgledami medycznymi i koniecznos$cig osiggniecia celu leczniczego czas
trwania rehabilitacji moze zosta¢ przedtuzony decyzjg lekarza zlecajacego zabiegi, za pisemna zgoda
dyrektora wiasciwego oddziatu wojewddzkiego Narodowego Funduszu Zdrowia.

Wobec powyiszego, konieczna jest edukacja lekarzy prowadzacych rehabilitacje w zakresie
mozliwosci przedtuzania czasu trwania rehabilitacji.

Ponadto niezbedne jest uruchomienie szkoler dla opiekunéw oséb cierpigcych na choroby rzadkie z
zakresu opieki nad chorymi a takze system wsparcia psychologicznego analogicznego do wsparcia dla
opiekunow.

W chorobach o postepujgcym charakterze rehabilitacja niezbedna jest juz w okresie skgpo-
objawowym, czyli w okresie poprzedzajgcym wystgpienie zasadniczej niepetnosprawnosci. Wiekszosé
pacjentéw rehabilitowanych jest cyklicznie, tj. z dtugimi przerwami pomiedzy cyklami rehabilitacji.
Istotg usprawniania w chorobach rzadkich jest systematycznos¢ rehabilitacji, aby w okresie przerwy
nie traci¢ tego, co uzyskano w wyniku terapii. Integralng czescig rehabilitacji powinno by¢ wsparcie
pacjentéw przez wykwalifikowanych psychologdéw lub psychiatréw zaznajomionych z problematyka
chordb rzadkich i specyficznych dla nich obcigzen psychicznych.
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Choroby rzadkie prowadzg lub mogg prowadzi¢ do niepetnosprawnosci ruchowej i intelektualnej

chorych. Niektérym z nich niepetnosprawnos¢ towarzyszy przez cate zycie. Dlatego tak istotne jest

realizowanie rehabilitacji dostosowane] indywidualnie do pacjenta jako elementu niezbednego w

terapii. Zalecenia powinny dotyczy¢ takze dodatkowych zajeé wspierajgcych takich jak: basen, zajecia

manualne, wspieranie zaje¢ ruchowych w przedszkolach, szkotach, osrodkach integracyjnych, czy

stata opieka logopedy.

Zadanie 1:

Zadanie 2:

Zadanie 3:

Optymalna wycena swiadczen zdrowotnych poprzez:

ustalenie wytycznych postepowania w procesie diagnostyczno-leczniczym z
uwzglednieniem mozliwosci bezpiecznej terapii w domu pacjenta (tzw. model
typu ,,home-care” funkcjonujgcy w wielu panstwach Unii Europejskiej),

na podstawie wytycznych, podjecie prac w celu adekwatnej wyceny $wiadczen
zdrowotnych z uwzglednieniem roli w procesie diagnostyczno-leczniczym
petnionej przez osrodki referencyjne.

Adekwatnos¢ naktadédw na opieke zdrowotng w zakresie specjalistycznej opieki
medyczne;j.

Wypracowanie i upowszechnienie modelowego schematu postepowania
rehabilitacyjnego i dostepu do specjalistycznej rehabilitacji poprzez:

Wypracowanie (finansowanie ze srodkéw publicznych) standardu postepowania
rehabilitacyjnego w tym rehabilitacji wyprzedzajgcej uwzgledniajgcej wiek, stan
zdrowotny i mozliwosci pacjenta, obejmujacego szczegdlnie: rehabilitacje
oddechowg, ruchowa, psychiczng. Nalezy tez pamietaé o rehabilitacji w
niepetnosprawnosci sprzezonej w chorobach wspétistniejgcych.

Szkolenia fizjoterapeutéw w zakresie terapii wybranych grup choréb rzadkich,
przy wspotpracy z osrodkami referencyjnymi (centrami eksperckimi).

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

Udziat w pracach zwigzanych z przygotowaniem zmian przepiséw wprowadzajgcych model opieki

,home-care” oraz czynny udziat w debacie w zwigzku z popularyzacjg wiedzy o terapiach

wysokospecjalistycznych.

e Wspodtpraca poszczegdlnych stowarzyszen nad zdefiniowaniem standardu rehabilitacyjnego

dotyczacego ,ich” jednostki chorobowej.

e Wspodtpraca poszczegdlnych stowarzyszen nad opracowaniem wtasciwego schematu szkolen

dla rehabilitantéow.

2. Produkty lecznicze, $rodki spozywcze specjalnego przeznaczenia zywieniowego (SSSPZ) i

wyroby medyczne w leczeniu choréb rzadkich

Przeszkodg w powszechnym dostepie do wysoko specjalistycznych terapii lekowych sg ograniczenia

finansowe ptatnika. Sieroce produkty lecznicze podlegajg takiej samej procedurze oceny i ustalania

ceny, jak wszystkie inne produkty lecznicze, uwzgledniajgc skutecznos¢ i bezpieczenstwo a takze
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mozliwosci finansowe ptatnika publicznego, wspierane dodatkowo innymi mozliwymi Zzrédtami
finansowania.

Jezeli chodzi o aspekt finansowania (refundowania) wysoko kosztowych terapii lekowych obecnie
jedynym Zrédtem jest budzet ptfatnika. Biorgc pod uwage solidarnosciowy charakter traktowania
opieki medycznej i spotecznej nad pacjentami z chorobami rzadkimi, nalezy rozwazy¢ mozliwosc¢
wsparcia dotychczasowych naktadéw ptatnika dodatkowymi celowymi $rodkami pochodzgcymi
bezposrednio z budzetu panstwa wspartymi srodkami z Unii Europejskiej i innych zrddet. Jednym z
nich moze by¢ system leczenia charytatywnego.

Zasady terapii lekowych poprzez ich efektywnos¢, majg na celu przywrdcenie pacjenta do (w miare
petnego) funkcjonowania w spoteczenstwie. Nalezy uelastyczni¢ opisy programow lekowych, aby
uwzgledniaty uwarunkowania zyciowe, potrzeby migracyjne i losowe oraz mozliwo$¢ podawania
lekéw w bliskosci lub miejscu zamieszkania pacjenta.

Zadanie 1: Zwiekszenie naktadéw finansowych na nowoczesne terapie lekowe dla chordb
rzadkich poprzez:

e Wypracowanie rozwigzan  organizacyjno-prawnych pozwalajgcych na
wspotfinansowanie leczenia chordb rzadkich przez rézne podmioty;

e dziatania polityczne zmierzajgce do ustanowienia programu finansowanego przez
budzet Unii Europejskiej w zakresie profilaktyki, diagnostyki, leczenia i
rehabilitacji chordb rzadkich.

Zadanie 2: Dostosowanie polskiego prawa do unijnej koncepcji traktowania i stosowania
sierocych produktéw leczniczych:

e rozwazenie mozliwosci nowelizacji  przepiséw  ustawy refundacyjnej
uwzgledniajacej specyfike lekdw sierocych,

e rozwazenie mozliwosci nowelizacji prawa w zakresie stosowania leczenia
charytatywnego.

Zadanie 3: Wprowadzenie zasad udzielania Swiadczen zdrowotnych uwzgledniajgcych zdarzenia
losowe dotyczace stanu zdrowia (np. wspotistniejgce zachorowania nagte) lub
przyczyn rodzinnych pacjentéw, ktére mogg skutkowac koniecznoscig zmiany
schematu leczenia poprzez:

e stworzenie mechanizmu zainicjowania zmiany w opisie programu lekowego przez
strony inne niz podmiot odpowiedzialny,

e dostosowanie zakresu i warunkéw realizacji programéw lekowych, aby
uwzgledniaty uwarunkowania zyciowe, potrzeby migracyjne i losowe oraz
potrzebe  podawania  produktdw leczniczych ~w  bliskosci  miejsca
pobytu/zamieszkania pacjenta lub w domu pacjenta, jesli takg mozliwosé
dopuszcza ChPL.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Udziat w pracach zwigzanych z przygotowaniem nowelizacji w zwigzku z zadaniem nr 2 i 3.
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e Udziat w debacie w zwigzku z popularyzacjg koncepcji wspdtuczestniczenia budzetu panistwa
w kosztach terapii pacjentéw z chorobami rzadkimi.
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D Zintegrowany system oparcia spotecznego dla pacjentow z chorobami rzadkimi i

ich rodzin

Sytuacja rodzin i chorych z chorobami rzadkimi jest bardzo trudna i skomplikowana. Rodziny w duzym
stopniu sg wykluczone spotecznie i borykajg sie z wieloma problemami natury psychologicznej i
socjalnej. Rozwigzaniem probleméw tej grupy wykluczonych i dyskryminowanych jest
przeprowadzenie zmian w dziedzinie opieki socjalnej i zintegrowana pomoc psychologiczna i socjalna
dla chorych i ich opiekunéw oraz wspdtpraca wszystkich instytucji zaangazowanych w pomoc chorym.

Obecne formy pomocy socjalnej dla chorych na choroby rzadkie sg niewystarczajgce lub zalezne od
tego, czy dany chory posiada orzeczenie o niepetnosprawnosci, czy tez spetnia kryterium dochodowe.
Na pakiet $wiadczen socjalnych powinny sktadac sie wiec ustugi i dziatania rozwigzujgce cato$ciowo
wszystkie problemy, ktére dzi$§ powodujg wykluczenia spoteczne chorych i rodzin. Chodzi o to, zeby
dziatania zapisane w przysztym Narodowym Programie Chordb Rzadkich (dziatania wdrozeniowe
Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa) wyréwnywaty status zdrowotny,
edukacyjny i spoteczny chorych na choroby rzadkie, tak by mogli oni realnie — a nie tylko teoretycznie
— korzysta¢ z konstytucyjnych praw do ,réwnego traktowania” (art. 32), ,réwnego dostepu do
Swiadczen opieki zdrowotnej” (art. 68), czy ,,pomocy panstwa” (art. 69). W tym Swietle wszystkie
dziatania zwigzane z pomocg socjalng nad chorymi przewidziane w Narodowym Planie dla Chordb
Rzadkich — mapa drogowa, powinny stanowi¢ zintegrowang oferte. W celu wypracowania takiej
wilasnie kompleksowej pomocy konieczna jest S$cislejsza wspotpraca jednostek samorzadu
terytorialnego, instytucji rzgdowych i organizacji pozarzagdowych.

Ze wzgledu na ztozonos¢ problemoéw wynikajgcych z choréb rzadkich konieczne jest zwiekszenie w
pierwszej kolejnosci wsparcia dla ubezpieczonych w zakresie dostepu do produktéw leczniczych,
wyrobow medycznych (Srodkéw pielegnacyjnych oraz sprzetu rehabilitacyjnego) i zwiekszenie
wysokosci Swiadczen pielegnacyjnych.

Nauczyciele czesto nie posiadajg odpowiedniej wiedzy o specyfice choroby, niezbednej do
wspomagania ucznia z chorobg rzadkg w przedszkolu/szkole. Utrudniony jest rowniez kontakt z kadrg
medyczng w tym zakresie. Tymczasem praca z dzieckiem z chorobg rzadkg wymaga czesto, by
dziatania nauczyciela wsparte zostaty wiedzg specjalistdw z innych dziedzin: medycyny, psychologii
klinicznej, itp., czesto zatrudnionych w instytucjach poza-oswiatowych. Obecnos¢ dziecka z bardziej
ztozong forma niepetnosprawnosci bywa czesto uwarunkowana obecnoscig wykwalifikowanego
personelu medycznego na terenie szkoty. Nalezy umozliwi¢ pobyt dziecka z chorobg rzadkg w szkole
poprzez zapewnienie niezbednej opieki.

Na potrzeby wsparcia dziecka w systemie edukacji poradnie psychologiczno-pedagogiczne wydaja
opinie i orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjalnego, o potrzebie zaje¢ rewalidacyjno-
wychowawczych, o potrzebie indywidualnego rocznego przygotowania przedszkolnego lub
indywidualnego nauczania.

Orzeczenie o potrzebie ksztatcenia specjalnego wydawane sg w przypadku, gdy u dziecka
niepetnosprawnego (rodzaje niepetnosprawnosci dzieci i mtodziezy, ktére wymagaja ksztatcenia
specjalnego uregulowane zostaty w przepisach wykonawczych do ustawy z dnia 7 wrzesnia 1991 r. o
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systemie o$wiaty®’), niedostosowanego spotecznie lub zagrozonego niedostosowaniem spotecznym
zachodzi potrzeba specjalnej organizacji nauki i metod pracy. Ksztatcenie dzieci posiadajacych
orzeczenie o potrzebie ksztatcenia specjalnego opiera sie na indywidualnym programie edukacyjno-
terapeutycznym. Obecne przepisy nie uwzgledniajg chordb rzadkich, z ktérych wiele wigze sie z
zaburzonym rozwojem psychomotorycznym, jednocze$nie nie wpisujgc sie w oSwiatowe kategorie
niepetnosprawnosci.

Orzeczenie o potrzebie indywidualnego rocznego przygotowania przedszkolnego lub indywidualnego
nauczania wydaje sie dzieciom i mtodziezy, ktérych stan zdrowia znacznie utrudnia lub uniemozliwia
uczeszczanie do odpowiednio przedszkola lub szkoty. Wskazane orzeczenia wydaje sie na wniosek
rodzica udokumentowany zaswiadczeniem o stanie zdrowia dziecka, w ktérym lekarz okresla m.in.
okres — nie krotszy jednak niz 30 dni — w ktérym stan zdrowia dziecka uniemozliwia lub znacznie
utrudnia uczeszczanie do przedszkola lub szkoty oraz rozpoznanie choroby lub innej przyczyny
powodujgcej, ze dziecko nie moze uczeszczac do szkoty.

Czesto zdarza sie, ze z powodu braku wiedzy lekarza o celu i sposobie organizacji indywidualnego
nauczania, zaswiadczenia o stanie zdrowia dziecka (wskazujgce na potrzebe objecia dziecka
indywidualnym nauczaniem) wydawane sg réwniez w przypadkach, gdy dziecko moze uczeszcza¢ do
szkoty a wymaga dodatkowego wsparcia np. uzupetnienia wiedzy i umiejetnosci w zakresie jednego
lub kilku przedmiotéw. Powoduje to niezasadne obejmowanie indywidualnym nauczaniem uczniéw,
ktdrych stan zdrowia pozwala na nauke wspdlnie z réwiesnikami, co w konsekwencji moze prowadzi¢
do niskich kompetencji spotecznych dziecka, przyjmowania postawy wycofania z kontaktéw,
sprzyjajac w przysztosci wykluczeniu spotecznemu takiej osoby. Dlatego konieczne jest
podejmowanie dziatan majacych na celu upowszechnianie wsrdd lekarzy wiedzy na temat specyfiki
indywidualnego rocznego przygotowania przedszkolnego oraz indywidualnego nauczania oraz
réznych mozliwosci wsparcia oferowanego w systemie oswiaty.

Ze wzgledu na to, ze ulgi i uprawnienia dotycza tylko chorych posiadajacych orzeczenia o
niepetnosprawnosci i stopniu niepetnosprawnosci oraz ze orzeczenia ZUS oraz KRUS, MON i MSWiA
wydane do 31 grudnia 1997 r. s3 nadal wazne, istotnymi jest poprawienie wiedzy na temat chordb
rzadkich wsréd lekarzy orzecznikdw orzekajacych o niepetnosprawnosci. Organizacje pacjentéw
informujg o trudnosciach w uzyskaniu rent socjalnych z tytutu niezdolnosci do pracy oséb dorostych
chorych na schorzenia rzadkie, czesto uzyskiwanych w drugiej instancji.

W dziedzinie pomocy spotfecznej jest mozliwe do zrealizowania:

o zwiekszenie wysokosci Swiadczenia pielegnacyjnego dla rodzicow lub wskazanego rodzica
aktywnego zawodowo przed diagnoza dziecka a teraz niepracujgcego (nie ze swojej winy) a

7 Rozporzadzenie Ministra Edukacji Narodowej z dnia 17 listopada 2010 r. w sprawie warunkdéw organizowania
ksztatcenia, wychowania i opieki dla dzieci i mtodziezy niepetnosprawnych oraz niedostosowanych spotecznie w
przedszkolach, szkotach i oddziatach ogdélnodostepnych lub integracyjnych (Dz. U. Nr 228, poz. 1490 oraz Dz. U.
z 2012 r. poz. 982) oraz rozporzadzenie Ministra Edukacji Narodowej z dnia 17 listopada 2010 r. w sprawie
warunkow organizowania ksztatcenia, wychowania i opieki dla dzieci i mtodziezy niepetnosprawnych oraz
niedostosowanych spotecznie w specjalnych przedszkolach, szkotach i oddziatach oraz w osrodkach (Dz. U. Nr
228, poz. 1489 oraz Dz. U. z 2012 r. poz. 981).
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zajmujgcego sie statg opiekg nad dzieckiem/dzie¢mi niepetnosprawnymi (na podstawie
wydawanych zaswiadczen) w tym takze,

dostosowanie do obowigzujgcych standardéw w Unii Europejskiej wysokosci zasitkdw
pielegnacyjnych na kazde zdiagnozowane chore dziecko w rodzinie.

Celowe jest tez dopasowanie tworzonych rozwigzan do tych, ktdére juz obowigzujg w niektdrych

panstwach cztonkowskich a mianowicie:

1)

2)

3)
4)

5)
6)
7)
8)
9)

powigzanie Swiadczenia pielegnacyjnego z minimalng krajowg. W Unii Europejskiej wynosi to
70% minimalnego wynagrodzenia krajowego (ostatniego, czy aktualnego w dniu diagnozy
jednostki chorobowej), oczywiscie na kazde niepetnosprawne dziecko a nie na rodzine;
dodatek do $wiadczenia, gdy wystepujg zmiany neurologiczne/niepetnosprawnosé
intelektualna a przede wszystkim niepetnosprawnos$é stopnia znacznego (gtebokiego);
objecie $wiadczeniem emerytalnym/rentowym rodzica rezygnujacego z pracy;

dodatkowe sktadki na ubezpieczenie do emerytury/renty takze na kazde kolejne chore
dziecko;

polityka mieszkaniowa dla niepetnosprawnych;

baza mieszkan komunalnych bez barier architektonicznych dla niepetnosprawnych;

dodatki na utrzymanie domu — partycypacja panstwa w kosztach wody, gazu $mieci itp.;
opiekunka lub asystent dla pacjenta;

refundacja kosztéw zakupu zywnosci specjalnej produkcji (np. niskobiatkowe produkty
spozywcze).

Pomoc socjalna to tylko jeden z obszaréw takiego pakietu. Trzeba zadbac o sytuacje oséb, ktére nie

moga samodzielnie funkcjonowad i wymagajg pomocy o0sdb trzecich. Bedg to chorzy niepetnosprawni

ruchowo, intelektualnie, z zaburzeniami zachowania oraz w ciezszym stanie zdrowia. Wéwczas to na

rodzinie spoczywajg obowigzki opiekuncze, wiec takze rodzina wymaga systemowego wsparcia.

Obecnie sg przewidziane tzw. ,ustugi opiekuricze” — ustawa z dnia 12 marca 2004 r. o pomocy

spotecznej® czy ,asystent osoby niepetnosprawnej” — rozporzadzenie Ministra Polityki Spotecznej z

dnia 22 wrzeénia 2005 r. w sprawie specjalistycznych ustug opiekuniczych®’. Niestety aktualne

rozwigzania obarczone sg wieloma problemami:

1)

2)

3)

obowigzujgca dzi$ definicja zawodu ,asystenta osoby niepetnosprawnej” nie obejmuje tzw.
czynnosci opiekunczych (m.in. przesadzanie na wdzek, pomoc w toalecie, ubierania w odziez
wierzchnig itp.) niezwykle istotnych z uwagi na specyfike poszczegdlnych chordb rzadkich,
zaawansowanie tych chordb, a przez to bardzo czesto niesamodzielnos¢ osdb chorych;
osoby wykonujgce te ustugi najczesciej nie majg odpowiedniego przygotowania
medycznego, co jest dos¢ istotne w przypadku opieki nad chorymi na choroby rzadkie;
opiekun taki powinien by¢ przeszkolony w zakresie pierwszej pomocy medycznej i miec
przygotowanie psychologiczne (zadanie z zakresu opieki medycznej i opieki socjalnej);

brak systemowych rozwigzan w zakresie asystenta pacjenta niepetnosprawnego;

¥ Dz. U. 22009 r. Nr 175, poz. 1362, z pdzn zm.
¥ Dz. U. Nr 189, poz. 1598, z pdzn. zm.
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4) nie sg to ustugi refundowane w catosci, lecz koszt jest uzalezniony od dochodu rodziny i nie
przystugujg w takim wymiarze, jaki bytby potrzebny rodzinie.

Warto tu wspomniec¢ o mysli ,,niezaleznego zycia” z Deklaracji Madryckiej Europejskiego Kongresu na
rzecz Oséb Niepetnosprawnych®, ktéry odbyta sie w Madrycie w dniach 20-24 marca 2002 r.:
.Realizacja celu, jakim jest rowny dostep i petne uczestnictwo, wymaga takze skanalizowania srodkow
w taki sposéb, by rozwija¢ mozliwo$ci i prawa 0sob niepetnosprawnych do uczestniczenia i
niezaleznego zycia".

Asystent Osobisty Osoby Niepetnosprawnej (zwany dalej ,AOON”) nie zostat jeszcze wprowadzony
do polskiego systemu wsparcia osoby niepetnosprawnej (zwanej dalej ,,ON”), jednakze w rdéznych
uregulowaniach prawnych mozna znalez¢ formy wsparcia tozsame z ustugami asystenta osobistego,
chociaz wprost tak nienazwane. Uzasadnione wydaje sie uporzgdkowanie sprawy AOON, poczawszy
od wprowadzenia takiego zawodu do klasyfikacji zawodéw i specjalnosci na potrzeby rynku pracy*
oraz opracowania standardéw tego zawodu w postaci podobnej do obecnie panujgcych w Unii
Europejskiej. AOON powinien by¢ bardzo istotnym elementem wsparcia dla oséb niepetnosprawnych
kompensujgcym skutki niepetnosprawnosci.

Ustuga AOON powinna by¢ finansowana, niezaleznie od sytuacji zawodowej rodzicow ze wzgledu na
to, ze chory wymaga statej opieki. Rodzina chorego powinna mieé¢ zapewnione wsparcie
psychologiczne, wsparcie finansowe na poziomie warunkdéw i zaleced rekomendowanych w Unii
Europejskiej.

Dla celdw zintegrowania pomocy socjalnej mozina rozwazy¢ stworzenie nowego stanowiska
,koordynatora rodziny chorego na rzadka chorobe przewlektg” (,przewodnik po systemie”). Bytoby
to zadanie z pogranicza zakresu opieki medycznej, psychologicznej i socjalnej, powigzanych z
organizacjami pacjentow i os$rodkami referencyjnymi. Opiekun petnitby role koordynatora
kompleksowej, statej opieki nad chorym i jego rodzing. W celu zapewnienia optymalnej pomocy
choremu i rodzinie bytby facznikiem miedzy medycznymi i socjalnymi aspektami opieki, a takze
wypetniatby funkcje informacyjne dla rodziny chorego.

Opiekun, wspotpracujac z personelem medycznym (w tym takze z lekarzem prowadzacym), bytby
koordynatorem opieki medycznej (planowanie wizyt i konsultacji, dopasowywanie terminéw badan,
towarzyszenie w czasie wizyt, pobytdw w szpitalu, pomoc w rozwigzywaniu ewentualnych
probleméw w czasie pobytu w placowce medycznej) zwtaszcza w przypadku pacjenta
niepetnosprawnego, a wspodtpracujac z instytucjami opieki spotecznej, bytby koordynatorem opieki
socjalnej (ustalanie socjalnych potrzeb rodziny, planowanie potrzebnych $wiadczen, posredniczenie
pomiedzy rodzing a instytucjg w ubieganiu sie o0 pomoc, informowanie o mozliwych formach pomocy,
dbanie o jakosc i ciggtos¢ pomocy socjalnej i wszelkie inne wspieranie w tym zakresie).

W dzisiejszych czasach witasne mieszkanie to duze wyzwanie dla kazdej rodziny w naszym kraju.
Rodziny oséb niepetnosprawnych majac szereg wydatkéw zwigzanych z sama niepetnosprawnoscia,
muszg rowniez ponosi¢ koszt zakupu i dostosowania architektonicznego mieszkania. Praktycznie nie

0 http://www.cie.gov.pl/www/serce.nsf/0/CEAEOCODBFIBFF60C1256E82005084CA (Dostep do strony na dzien
25.02.13)

41 Rozporzadzenie Ministra Pracy i Polityki Spotecznej z dnia 27 kwietnia 2010 r. w sprawie klasyfikacji zawodow
i specjalnosci na potrzeby rynku pracy oraz zakresu jej stosowania (Dz. U. nr 82, poz. 537, z pdzn. zm.).
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istniejg standardy budowania mieszkan dostosowanych dla niepetnosprawnych. W mieszkaniu musi
by¢ mozliwos¢ poruszania sie wézka inwalidzkiego, a takze musi sie znalezé miejsce dla sprzetu
rehabilitacyjnego. Po zakupie mieszkania niezbedne jest poniesienie dodatkowych wydatkéw m.in.
poszerzanie drzwi i korytarzy na potrzeby wézkéw inwalidzkich, przebudowa tazienek, likwidacja
progébw w drzwiach wejsciowych, instalacje poreczy i podtdg anty-poslizgowych, instalacje
podjazddw, wyzszy koszt szerszych miejsc parkingowych.

Program ,,Rodzina na swoim” zaktada pomoc w zakupie mieszkania dla statystycznej rodziny, jednak
brak w nim elementdw istotnych dla rodzin oséb niepetnosprawnych:

1) uwzglednienie kosztéw niezbednych prac likwidujgcych bariery architektoniczne, m.in.
windy i podjazdy, szersze drzwi bez progdw, przebudowa tazienek;
2) podniesienie limitu powierzchni mieszkania dla rodziny niepetnosprawnego.

Dla najubozszych Gminy powinny przewidzie¢ konieczno$¢ mieszkarn komunalnych bez barier
architektonicznych. Kwestig dostosowania mieszkania komunalnego madgtby sie zaja¢ Petnomocnik
Rzadu ds. Oséb Niepetnosprawnych® konsultujac sie z lokalng organizacja posiadajaca do$wiadczenie
w likwidacji barier architektonicznych dla danej choroby. Rdwnolegle nalezy uruchomic
opracowywanie standardéw budowlanych dla poszczegdlnych typdw niepetnosprawnosci.

Celami ogélnymi w obszarze zintegrowanego systemu oparcia spotecznego jest zasieganie opinii
pacjentéw i przedstawicieli pacjentéw w zakresie polityk spotecznych w dziedzinie rzadkich choréb i
utatwianie pacjentom dostepu do aktualizowanych informacji na temat pomocy socjalnej,
propagowanie dziatan podejmowanych przez organizacje pacjentdw, takich jak rozwijanie potencjatu,
szkolenia, doradztwo, dziatalnos$¢ poradnicza, wymiana informac;ji i najlepszych praktyk, sieci oparcia
spotecznego, nawigzywanie kontaktdw z pacjentami najbardziej odizolowanymi.

Organizacje pacjentéw majg ogromne doswiadczenie w zwalczaniu skutkdw niepetnosprawnosci,
realizujgc swoje programy statutowe. Warto wykorzysta¢ te doswiadczenie, dlatego tez organizacje
te powinny by¢ wtgczone w procesy decyzyjne polityki spotecznej w dziedzinie rzadkich chordb.

Swiadczenia socjalne powinny by¢ natomiast réwno dostepne dla chorych i ich opiekunéw i powinny
utatwiaé integracje pacjentow w szkotach i miejscach pracy ze sSrodowiskiem osdéb zdrowych i
petnosprawnych. Instytucje wtadzy publicznej — rzadowe i samorzadowe, w S$cistej wspdtpracy
powinny pomagac w zintegrowanej pomocy socjalnej dopasowanej do potrzeb chorych.

Panstwo powinno bardziej angazowac organizacje pozarzgdowe wspierajgc ich dziatania w zakresie
opieki socjalnej i informacji dla pacjentéw. Powinien by¢ utatwiony dostep do programéw dla oséb
chorych/niepetnosprawnych, miedzy innymi poprzez powstawianie programdéw pomocowych
ukierunkowanych na organizacje pozarzadowe i sektor poza-publiczny.

2 petnomocnik jest sekretarzem stanu w urzedzie obstugujgcym ministra wtasciwego do spraw zabezpieczenia
spotecznego. Powotywany i odwotywany jest przez Prezesa Rady Ministrow na wniosek Ministra Pracy i Polityki
Spoteczne;j.
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1. Zintegrowanie wspotpracy jednostek panstwowych (organéw i jednostek opieki

spotecznej) na rzecz chorych na choroby rzadkie

Zadanie 1

Wspdtpraca jednostek panstwowych i samorzgdowych w dziedzinie programéw
socjalnych

Zintegrowana i kompleksowa wspotpraca Ministerstwa Zdrowia, Ministerstwa Pracy i
Polityki Spotecznej, Ministerstwa Edukacji Narodowej, jednostek samorzadu
terytorialnego, miejskich/gminnych os$rodkéw opieki spotecznej, Powiatowych
Centrow Pomocy Rodzinie oraz organizacji pozarzadowych dziatajgcych na rzecz
chorych na choroby rzadkie przyniesie lepszg i efektywniejszg opieke socjalng nad
chorymi i pozwoli na wymiane informacji na temat istotnych problemoéw i dostepnych
programow dla chorych i ich rodzin. Wspétpraca powinna by¢ rozwijana tacznie z
tworzeniem programéw socjalnych odpowiadajgcych potrzebom chorych na choroby
rzadkie i ich rodzinom i opiekunom.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Stworzenie ,Banku informac;ji” o dostepnych programach.

e Zaangazowanie w realizacje niektdrych zadan publicznych w dziedzinie opieki spoteczne;j.

Zadanie 2:

Zadanie 3:

Wspdtpraca jednostek panstwowych i samorzadowych w orzecznictwie o
niepetnosprawnosci i jej stopniu.

Wsparcie organéw orzekajgcych o niezdolnosci do pracy zakresie specyfiki choréb
rzadkich.

Dziatania winny by¢ realizowane poprzez programy edukacyjne i informacyjne dla
lekarzy orzecznikéw, standaryzacje pracy powiatowych/wojewddzkich zespotéw ds.
orzekania o niepetnosprawnosci i ZUS-u oraz wspotprace ministerstw w celu
wypracowania czytelnych kryteridw i standardéw orzekania o niepetnosprawnosci i
niezdolnosci do pracy chorych na choroby rzadkie i definicji takiej
niepetnosprawnosci/niezdolnosci do pracy.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Wspdtpraca z organizacjami pacjentow przy tworzeniu programéw edukacyjnych. Okreslanie

czytelnych kryteridw i wskazywanie obszaréw, w ktérych wystepujg ograniczenia i
nieprawidtowosci.

e Zaangazowanie organizacji pozarzgdowych w poradnictwo.

Zadanie 4:

Wspotpraca na rzecz lepszego zrozumienia sytuacji chorych na choroby rzadkie w
systemie oswiaty.

Przepisy prawa oswiatowego wskazuja, ze kazdy uczen powinien mie¢ zapewniong
zindywidualizowang pomoc psychologiczno-pedagogiczng w przedszkolu, szkole lub
placowce, do ktérej uczeszcza, zgodnie z jego potrzebami rozwojowymi i
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edukacyjnymi oraz mozliwosciami psychofizycznymi. W przepisach rozporzadzenia
Ministra Edukacji Narodowej z dnia 17 listopada 2010 r. w sprawie zasad udzielania i
organizacji pomocy psychologiczno-pedagogicznej w publicznych przedszkolach,
szkotach i placdwkach® wéréd ucznidw, ktérym w szczegdlnosci udziela sie pomocy
psychologiczno-pedagogicznej, wskazano uczniéw przewlekle chorych (§ 2 ust. 1 pkt
7).

Wprowadzone w 2010 roku zmiany w przepisach oparte s3 na nowej formule
udzielania pomocy psychologiczno-pedagogicznej w przedszkolach, szkotach i
placowkach. Polega ona na wskazaniu czynnosci, jakie nauczyciele, wychowawcy grup
wychowaweczych i specjalisci prowadzacy zajecia z uczniem, podejmujg w stosunku do
danego dziecka w celu udzielenia mu pomocy psychologiczno-pedagogicznej
stosownie do jego potrzeb rozwojowych i edukacyjnych oraz mozliwosci
psychofizycznych. Podstawg do objecia ucznia pomoca psychologiczno-pedagogiczng
jest opinia lub orzeczenie poradni psychologiczno-pedagogicznej, a takze rozpoznanie
dokonane przez nauczyciela, wychowawce grupy wychowawczej lub specjaliste
prowadzacego zajecia z uczniem.

W oparciu o analize potrzeb ucznia planowane sg sposoby ich zaspokojenia, poprzez
wskazanie zakresu i form pomocy psychologiczno-pedagogicznej oraz zalecanego
czasu jej trwania. W realizacji powyzszych dziatan przedszkola, szkoty i placowki
wspotpracowa¢ mogg z poradniami psychologiczno-pedagogicznymi, podmiotami
leczniczymi, a takze z instytucjami oraz organizacjami pozarzadowymi. Polegac to
moze na wspieraniu przedszkoli, szkét i placowek — w dziataniach zmierzajacych do
wzbogacenia bazy dydaktycznej w specjalistyczny sprzet i pomoce dydaktyczne oraz
na organizacji szkolen i konferencji, na udziale w przedsiewzieciach stuzgcych
zaspokajaniu potrzeb uczniéw. Wspodtdziatanie wszystkich nauczycieli i specjalistow
prowadzacych zajecia z danym uczniem, a takze wspdtpraca, w wyzej wymienionymi
instytucjami i organizacjami, pozwala na opracowanie, przyjecie oraz realizacje
spdjnego i konsekwentnego planu oddziatywan edukacyjnych lub terapeutycznych.
Proponowana forma wspoétpracy umozliwia ustalenie priorytetow dla danego ucznia i
monitorowanie ich realizowania.

Wazne jest rozwijanie wiedzy i umiejetnosci zaréwno nauczycieli, jak i pracownikéw
poradni psychologiczno-pedagogicznych, w zakresie rozpoznawania potrzeb
rozwojowych i edukacyjnych dziecka przewlekle chorego oraz zapewniania mu
pomocy psychologiczno-pedagogicznej adekwatnej do jego potrzeb — jak najszybcie;j i
jak najblizej dziecka —w Srodowisku jego nauczania i wychowania.

Istotnym zadaniem jest réwniez upowszechnianie informacji (wsrdéd pracownikéw
ochrony zdrowia i pomocy spotecznej) o zasadach i formach udzielania dzieciom i
mtodziezy wsparcia w systemie edukacji.

* Dz. U. Nr 228, poz. 1487.
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Zaréwno opinie, jak i orzeczenia poradni psychologiczno-pedagogicznej, powinny
zawieracC zalecenia w zakresie pracy z dzieckiem, uwzgledniajgce informacje zawarte
w dostarczonej przez rodzicéw dziecka dokumentacji dotyczacej stanu zdrowia
dziecka, ktére bedg pomocne w planowaniu i udzielaniu pomocy psychologiczno-
pedagogicznej w przedszkolach, szkotach i placdwkach, o ktérych mowa w art. 2 pkt
3,33, 5i 7 ustawy z dnia 7 wrzesnia 1991 r. o systemie oswiaty. Nalezy dazy¢ do tego,
by problematyka funkcjonowania edukacyjnego dzieci i mtodziezy przewlekle chorych
byta uwzgledniona w planach ksztatcenia wszystkich kierunkéw studiow
pedagogicznych (nie tylko obejmujacych pedagogike specjalng), a takie w
programach doskonalenia zawodowego nauczycieli*. Powinny powstaé¢ oérodki
referencyjne (patrz strona 24) dysponujgce wiedzg na temat chordéb rzadkich z
zakresu nie tylko medycy, ale takze psychologii rozwojowej, logopedii i pedagogiki.
Opieka nad dzieckiem z chorobg rzadka wymaga pracy zespotow
interdyscyplinarnych, w skfad ktérych powinni wchodzié specjalisci z sektora opieki
zdrowotnej i edukacji pracujagcy z dzieckiem oraz rodzice/opiekunowie prawni
dziecka, a takze specjalisci wspierania rodziny, zabezpieczenia spotecznego, w tym
pomocy spoteczne;j.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Zaangazowanie sie w proces informowania o mozliwosciach wsparcia dziecka przewlekle
chorego w systemie edukacji.

e Budowanie lokalnych strategii na rzecz zaspokajania potrzeb osdéb z chorobami rzadkimi, w

tym tworzenia standardéw pomocy.

e Wspomaganie szkoty w lepszym zrozumieniu specyfiki schorzenia, mozliwych probleméw

ucznia i jego potrzeb edukacyjnych. Zaangazowanie organizacji w dziatania poradnicze i
informacyjne.

2. Poprawa dostepnych ulg i programoéw socjalnych dla pacjentow dotknietych chorobami

rzadkimi i dla ich opiekunéw

Zadanie 1:

Zmiany w wysokosci i przyznawaniu Swiadczen pielegnacyjnych.

Nalezy zmieni¢ kryteria przyznawania obecnych $wiadczen pielegnacyjnych,
zwiekszy¢ ich wysoko$¢ i poszerzy¢ grupe potencjalnych odbiorcéw zwtaszcza o
opiekundw chorych, niebedacych osobami niepetnosprawnymi. Opiekun osoby
niepetnosprawnej powinien korzysta¢ z wiekszych sktadek emerytalno-rentowych i

“ Nalezy nadmieni¢, ze od dnia 21 lutego 2012 r. obowigzuje rozporzadzenie Ministra Nauki i Szkolnictwa
Wyizszego z dnia 17 stycznia 2012 r. w sprawie standardéw ksztatcenia przygotowujgcego do wykonywania
zawodu nauczyciela (Dz. U. poz. 131), w ktorym okresSlono efekty ksztatcenia m.in. w zakresie wiedzy
pedagogicznej i psychologicznej, w tym w zakresie wychowania, z uwzglednieniem przygotowania do pracy z
uczniami ze specjalnymi potrzebami edukacyjnych, w tym uczniami przewlekle chorymi (obowigzkowy modut 2:
Przygotowanie w zakresie psychologiczno-pedagogicznym). Nowe standardy obowigzujg osoby, ktore
rozpoczety studia 1 pazdziernika 2012 roku. Pierwsi studenci ksztatceni wedtug nowych standardéw uzyskajg
dyplomy w 2015 roku.
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nalezy rozwazy¢ (wzorem tzw. ,ustawy o nianiach”*) , uetatowienie” opieki rodzicéw
nad chorymi na choroby rzadkie.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

Pomoc w konstrukcji systemu oraz zdefiniowaniu potrzeb grupy chordb. Dziatania edukacyjne i

informacyjne.

Zadanie 2:

Wzmocnienie wsparcia osob niepetnosprawnych cierpigcych na chorobe rzadkg i
uzupetniajgce formy wsparcia. Organizacja systemu wsparcia instytucjonalnego, np.
rozwijanie osrodkéw pomocy opieki i rehabilitacji. Wdrazanie do powszechnej
praktyki innowacyjnych rozwigzan i e-zdrowie, w celu wsparcia opieki socjalnej nad
chorymi.

Poprzez odpowiednie uregulowania istnieje potrzeba zdefiniowania zawodu
Asystenta Osobistego Osoby Niepetnosprawnej (AOON) i okreslenia zakresu jego
obowigzkéw. Wykonuje on zadania w zakresie tzw. czynnosci opiekuiczych (m.in.
przesadzanie na wodzek, pomoc w toalecie, ubierania w odziez wierzchnig) z
uwzglednieniem specyfiki poszczegélnych chordb rzadkich, w niepetnosprawnosci
ruchowej, umystowej oraz wobec pacjentéw. Duzg role nalezy przypisa¢ idei
wolontariatu wspdtpracujgcego z organizacjami pacjentéw, pojedynczym pacjentem
lub grupa, uwzgledniajgc szkolenia oraz finansowanie ewentualnego ubezpieczenia
od odpowiedzialnosci cywilnej wolontariusza (nie profesjonalnego AOON)
sprawujgcego czasowo opieka nad niepetnosprawnym.

Docelowo AOON powinien by¢ ustugg dostepng z uwzglednieniem poziomu
niepetnosprawnosci, niezaleznie od sytuacji zawodowej i dochodowej osoby
niepetnosprawnej lub jej opiekunéw prawnych. Ustuga AOON powinna by¢
prowadzona przez lokalne wyspecjalizowane instytucje dziatajgce przy osrodkach
pomocy spotecznej lub administracji.

Ponadto, dla celéw zintegrowania pomocy socjalnej, istnieje potrzeba stworzenia
nowego stanowiska ,koordynator rodziny chorego na rzadka chorobe przewlektg”.
Bytoby to zadanie z pogranicza zakresu opieki medycznej i socjalnej, powigzanego z
organizacjami pacjentéw i osrodkami referencyjnymi. Opiekun petnitby role
koordynatora kompleksowej, statej opieki nad chorym i jego rodzing. Bytby
facznikiem miedzy medycznymi i socjalnymi aspektami opieki, w celu zapewnienia
optymalnej pomocy choremu i rodzinie. Opiekun, wspdtpracujgc z personelem
medycznym (w tym takze z lekarzem prowadzgcym), bytby koordynatorem opieki
medycznej (planowanie wizyt i konsultacji, dopasowywanie termindéw badan,
towarzyszenie w czasie wizyt, pobytéw w szpitalu, pomoc w rozwigzywaniu
ewentualnych probleméw w czasie pobytu w placowce medycznej — zwtaszcza w
przypadku pacjenta niepetnosprawnego), a wspotpracujgc z instytucjami opieki
socjalnej, bytby koordynatorem opieki socjalnej (ustalanie socjalnych potrzeb rodziny,

* Ustawa z dnia 4 lutego 2011 r. o opiece nad dzie¢mi w wieku do lat 3 (Dz. U. Nr 45, poz. 235, z pdzn. zm.).
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planowanie potrzebnych swiadczen, posredniczenie pomiedzy rodzing a instytucjg w
ubieganiu sie o pomoc, informowanie o mozliwych formach pomocy, dbanie o jakos$¢
i ciggtos¢ pomocy socjalnej i wszelkie inne wspieranie w tym zakresie).

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Pomoc organizacji w konstrukcji systemu oraz zdefiniowaniu potrzeb grupy chordb.

e Dzielenie sie doswiadczeniem w prowadzeniu AOON.

o Mozliwos¢ realizacji zadan publicznych (programoéw socjalnych) zlecanych przez organy

panstwowe.

e Dziatania edukacyjne i informacyjne.

Zadanie 3:

Poprawa sytuacji mieszkaniowe] oséb niepetnosprawnych cierpigcych na chorobe
rzadka.

Przepisy = prawa  budowlanego  powinny uwzgledniaé potrzeby  0sdb
niepetnosprawnych réwniez w budownictwie mieszkaniowym, poprzez tzw.
,standardy mieszkan i domoéw bez barier”. Standardy te powinny m.in. przewidywac
miejsca instalacji wind i podjazdéw, koniecznosci wiekszych fazienek, szerszych
ciggdéw komunikacyjnych dla wézkéw inwalidzkich, szersze drzwi bez progéw. Nowe
przepisy powinny jeszcze utatwic likwidowanie barier architektonicznych.

Panstwowa polityka mieszkaniowa powinna uwzglednia¢ wieksze koszty mieszkan
bez barier i zapewni¢ lepsze finansowanie likwidacji tych barier. Obecnie nie istnieje
program dofinansowania zakupu mieszkania bez barier. Istniejg jedynie trudno
dostepne programy likwidacji barier w mieszkaniach, ktorych osoba niepetnosprawna
ma juz prawa witasnosci. Skutkiem tego rynek mieszkan dostosowanych jest bardzo
ograniczony i ich cena jest wyzsza. Wydaje sie, ze celowa bytaby modyfikacja
programu ,Rodzina na swoim” uwzgledniajaca:

e koszty niezbednych prac likwidujacych bariery architektoniczne, a wprowadzajgc
m.in. windy i podjazdy, szersze drzwi bez progéw, przebudowe tazienek,
o wyzszy limit powierzchni mieszkania dla rodziny niepetnosprawnego.

Dla najubozszych Gminy powinny przewidzie¢ konieczno$¢ mieszkan komunalnych
bez barier architektonicznych. Sprawg dostosowania mieszkania komunalnego
mogtby sie zajgé Petnomocnik ds. Osdb Niepetnosprawnych konsultujac sie z lokalng
organizacjg posiadajgcg doswiadczenie w likwidacji barier architektonicznych dla
danej choroby.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Pomoc w zdefiniowaniu okreslonych potrzeb dla konkretnej grupy choréb oraz w okreslaniu

standardéw budowlanych.
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E Nauka, edukacja i informacja w zakresie chordb rzadkich
Kontekst/opis problematyki, potrzeb i wyzwan:

Lepsze zrozumienie specyfiki chordb rzadkich jest warunkiem do wprowadzenia systemowych
rozwigzan w polityce zdrowotnej i badaniach naukowo-rozwojowych na wzér europejski. Uznanie
choréb rzadkich za wazny i odrebny problem medyczny, badawczy oraz spoteczny umozliwi
zdefiniowanie stanu biezgcego i oszacowanie potrzeb w zakresie rozwoju badah naukowych
majacych na celu poprawe diagnostyki i leczenia. Jednoczesnie specyfika choréb rzadkich wymaga
prowadzenia badan wieloosrodkowych i wielodyscyplinarnych z wykorzystaniem istniejgcych juz
zasobow oraz tworzeniem nowych. Wzorem innych krajéw europejskich badania naukowe w tym
zakresie nalezy potraktowad jako zadanie priorytetowe. W Rzeczypospolitej Polskiej w dziedzinie
badan naukowych w obszarze chordb rzadkich brak odpowiedniej struktury koordynujgcej dziatania
uniemozliwia racjonalne planowanie kierunkéw badan i efektywne wykorzystanie dostepnych
Srodkow. Choroby rzadkie, ze wzgledu na swa interdyscyplinarnosé, integrujg bardzo wiele dziedzin
nauki, co niewatpliwie przyczynia sie lepszego poznania i zrozumienia ich patogenezy, i w efekcie
poprawy jakosci zycia pacjentédw. Poszerzenie i wzmocnienie wspdtpracy naukowej w ramach Unii
Europejskiej, w tym petniejsze wykorzystanie dostepnych funduszy przeznaczonych na projekty
badawcze krétko- i dtugoterminowe oraz stypendia i wyjazdy naukowe przynies¢ moze ,wartos¢
dodang” zaréwno w wymiarze naukowym, jak i edukacyjnym. Dlatego tak wazne jest opracowanie
strategicznego planu badan chordéb rzadkich, w tym okreslenia kierunkéw badan i zabezpieczenia
Srodkow finansowych oraz monitorowania realizacji programow badawczych.

Ograniczona wiedza o chorobach rzadkich wsrdéd profesjonalistédw, w tym lekarzy rdéznych
specjalnosci, psychologéw, dietetykdw i innych oséb zaangazowanych w kompleksowg opieke nad
pacjentem oraz ograniczona dostepnos¢ metod diagnostycznych i umiejetnos¢ ich interpretacji sg
gtéwng przyczyng opdznienia identyfikacji choroby. Problem stanowi edukacja zaréwno przed-, jak i
podyplomowa, ktdra jest bardzo zréznicowana. Na trafnos¢ diagnozy oraz dalsze leczenie wptywa
niewystarczajgco szybki obieg informacji dotyczgcych chordéb rzadkich w srodowisku medycznym.

Konieczne sg zmiany w ustawicznym ksztatceniu lekarzy poprzez poszerzanie nauczanych tresci o
gruntowng wiedze o chorobach rzadkich obejmujacg oprécz biomedycznych takze psychologiczne,
spoteczne i etyczne aspekty zycia z chorobg rzadka. Przed- i podyplomowa edukacja medyczna w
zakresie chordb rzadkich musi ktasé nacisk na umiejetnos¢ oceny zréznicowanych i zmieniajacych sie
z wiekiem potrzeb pacjentdw oraz na planowanie zakresu udziatu innych specjalistow w procesie
zintegrowanej opieki zgodnie z obowigzujgcymi standardami.

Nabycie przez lekarza umiejetnosci informowania o diagnozie i przebiegu opieki medycznej jest tym
wazniejsze, ze choroby rzadkie sg w wiekszosci nieuleczalne i rodzg szczegdlne problemy w relacjach
miedzy chorymi i lekarzami oraz miedzy chorymi a osobami z ich najblizszego otoczenia. Program
edukacji podyplomowej powinien uwzglednia¢ rozpowszechnianie wiedzy o rozpoznawaniu i leczeniu
chordb rzadkich zaréwno wsréd lekarzy POZ, jak i specjalistow. Dotyczy to takze innych pracownikéw
opieki medycznej i spoteczne;.

Nieocenionym wsparciem dla pacjentéw i ich rodzin sg zazwyczaj fundacje oraz stowarzyszenia
pacjentéw zrzeszajgce osoby dotkniete przez poszczegdlne choroby rzadkie. Codzienne obcowanie z
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chorobg i problemami z nig zwigzanymi dostarcza im cennych informacji o przebiegu choroby i
leczenia, ktérg mogg z pozytkiem wykorzystaé nowo zdiagnozowani chorzy i ich opiekunowie. W
Polsce istnieje ponad 50 organizacji pacjentdow zrzeszajgcych osoby z chorobami rzadkimi w tym
jedna organizacja parasolowa zrzeszajgca 22 podmioty (fundacje, stowarzyszenia, towarzystwa)
pacjentdéw z chorobami rzadkimi (Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich ORPHAN).
Organizacje pozarzadowe sg gotowe nie tylko do aktywnej wspotpracy z instytucjami rzgdowymi lecz
takze do wspierania toczacych sie badan nad chorobami rzadkimi. Dla wiekszosci chordb rzadkich nie
ma bowiem Zzadnego skutecznego leczenia.

Znaczacym problemem jest brak swiadomosci istnienia choréb rzadkich w opinii publicznej.
Przyczynia sie to do wyobcowania pacjentéw i ich rodzin powodowanego brakiem zrozumienia ze
strony sSrodowiska lokalnego oraz lekarzy. Informacje o rzadkich chorobach i podejmowanych
inicjatywach w niewystarczajagcym stopniu docierajg do wybranych odbiorcéw i do wiadomosci
publicznej. Bardzo waznym elementem Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa,
jest zatem edukacja spoteczna skierowana do pacjentéw, instytucji publicznych oraz spoteczenstwa.
Koniecznym wydaje sie wiec opracowanie, we wspoétpracy z organizacjami pozarzagdowymi,
kompleksowych materiatow informacyjnych dla pacjentow i instytucji publicznych przedstawiajgcych
model zintegrowanej opieki nad pacjentem oraz podjecie trwatych i systematycznych dziatan
komunikacyjnych skierowanych do spoteczeristwa w celu budowania swiadomosci spotecznej w
zakresie chordb rzadkich.

1. Stymulacja badan naukowych poswieconych chorobom rzadkim

Zadanie 1: Opracowanie  wieloletniego  strategicznego programu badan  naukowych
dedykowanego problematyce chordb rzadkich, w ktérym ustalone zostang
priorytetowe kierunki badan, Zrédta i zakres finansowania oraz sposoby
koordynowania wieloosrodkowych programoéw badawczych.

Zadanie 2: Celowe wyodrebnienie $rodkéw finansowych na naukowe programy medyczne
dedykowane problematyce choréb rzadkich w Krajowym Programie Ramowym
Narodowego Centrum Badan i Rozwoju (STRATEGMED-2), w ktérym specjalnie
powotany zespdt ekspertdw ustalatby priorytety i oceniat projekty w zakresie badan
klinicznych oraz diagnostycznych dotyczacych scharakteryzowania pod wzgledem
molekularnym i/lub biochemicznym populacji pacjentéw z okreslong choroba/grupa
chordb, jak réwniez epidemiologii okreslonych choréb rzadkich. W badaniach tych
nalezy uwzglednié spoteczne, psychologiczne i etyczne aspekty zycia z chorobg rzadka
i opieki nad osobami cierpigcymi na choroby rzadkie. Dziatanie to wymaga wsparcia
Ministerstwa Nauki i Szkolnictwa Wyzszego oraz Ministerstwa Zdrowia.

Zadanie 3: Zabezpieczenie finansowania projektéw dotyczacych problematyki choréb rzadkich w
programach Ministerstwa Zdrowia (projekty zamawiane) oraz Ministerstwa Nauki i
Szkolnictwa Wyzszego (w ramach specjalnych przedsiewzie¢ na rzecz rozwoju nauki),
jak rowniez w programach Narodowego Centrum Nauki.

Zadanie 4: Stworzenie systemu koordynujacego istniejgce i nowopowstajgce bazy danych na
potrzeby prowadzonych badan oraz opracowanie zasad udostepniania informacji
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Zadanie 5:

Zadanie 6:

Zadanie 7:

Zadanie 8:

(przy wspodtpracy z Centrum Systemow Informacyjnych Ochrony Zdrowia i
Generalnym Inspektorem Ochrony Danych Osobowych).

Utworzenie ogdlnokrajowej listy osrodkéw naukowych, w ktérych prowadzone s3
badania nad poszczegélnymi chorobami rzadkimi, podlegajgcych weryfikacji poprzez
liste publikacji dotyczaca tych chordb, liczbe przebadanych pacjentéw, wspotprace z
osrodkami klinicznymi.

Wsparcie rozwoju multidyscyplinarnych badan wieloosrodkowych (tj. obejmujacych
zarowno nauki biologiczne i medyczne jak i spoteczne) i promowanie udziatu
Rzeczypospolitej Polskiej w badaniach miedzynarodowych poprzez stworzenie i
publikowanie listy realizowanych projektéw oraz uczestniczacych osrodkow we
wszystkich krajach Unii Europejskiej. Stworzenie publicznego funduszu grantowego,
ktory bedzie pokrywat udziat osrodkéw w badaniach miedzynarodowych (np. w
ramach programu UE COST).

Promowanie projektéw poswieconych badaniom klinicznym (w specyficznych
populacjach pacjentéw), diagnostycznym oraz leczeniu, z zastosowaniem zdobyczy
nauki w praktyce klinicznej oraz ich wsparcie poprzez pozyskanie funduszy
publicznych i unijnych.

Stworzenie $ciezki prawnej prowadzenia badan klinicznych, ktére by utatwity proces
rejestracji niekomercyjnych/akademickich badan klinicznych w chorobach rzadkich,
skrocity czas przygotowania badania oraz ograniczyty koszty, a jednoczes$nie niestaty
w sprzecznosci z dyrektywg Komisji 2005/28/WE z 8 kwietnia 2005 r ustalajacg zasady
oraz szczegdtowe wytyczne dobrej praktyki klinicznej w odniesieniu do badanych
produktdw leczniczych przeznaczonych do stosowania u ludzi, a takze wymogi
zatwierdzania produkcji oraz przywozu takich produktédw*®.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Aktywny udziat w identyfikacji dostepnych w kraju osrodkéw badawczych dla choréb rzadkich

zajmujacych sie pracami/badaniami naukowymi.

e Wspieranie informacyjne poszczegdlnych osrodkéw, wigczenie ich w organizowane przyszte

kampanie, organizowanie wspdlnych seminariéw/wyktadow pokazujagcych problematyke,

skale i zakres prac.

2. Edukacja medyczna - szkolnictwo i edukacja specjalistyczna

Zadanie 1:

Poprawa edukacji przed-dyplomowej w zakresie chordb rzadkich poprzez
uwzglednienie w programach nauczania m.in.: lekarzy, pielegniarek, psychologoéw,
pedagogow, rehabilitantéw, fizjoterapeutdow, dietetykéw — seminariéw i wyktadow z
zagadnien dotyczacych chordéb rzadkich (V i VI rok studidw), szczegdlnie w ramach
nauczania przedmiotéw takich jak pediatria, neonatologia, interna, pulmonologia,

* Dz. Urz. UE L 91 z 09.04.2005, str. 13.

45 |Strona




Zadanie 2:

Zadanie 3:

Zadanie 4:

Zadanie 5:

Zadanie 6:

gastrologia, kardiologia, nefrologia, neurologia, psychiatria i genetyka kliniczna, badz
w formie bloku tematycznego poswieconego zagadnieniom chordb rzadkich.

Poprawa edukacji podyplomowej poprzez wprowadzenie w Centrum Medycznym
Ksztatcenia Podyplomowego obowigzkowych kurséw w programach specjalizacyjnych
i kursow doskonalgcych w zakresie chordb rzadkich obejmujgcych obok zagadnien
biomedycznych takze spoteczne, psychologiczne i etyczne aspekty zycia z choroba
rzadka i opiekg nad osobami cierpigcymi na choroby rzadkie. Ponadto wspieranie
rozwoju waskich specjalizacji z dziedziny chordéb rzadkich (np. pediatrii metabolicznej,
genetyki klinicznej).

Wprowadzenie programéw szkoleniowych w dziedzinie choréb rzadkich dla lekarzy i
naukowcow w ramach ksztatcenia ustawicznego dla personelu medycznego (m.in. na
elektronicznej platformie informacyjnej). Szkolenia te winny obejmowaé takze
zagadnienia psychologiczne, spofeczne i etyczne zwigzane z informowaniem
pacjentéw i/lub ich rodzin o diagnozie, a takze zapewnieniem psychologicznego
wsparcia pacjentom i ich rodzinom lub opiekunom.

Opracowanie walidowanych rekomendacji diagnostycznych i terapeutycznych w
chorobach rzadkich oraz wymiana najlepszych praktyk pomiedzy specjalistycznymi
osrodkami.

Opracowanie i udostepnienie listy chordb, lekéw, osrodkéw, tak aby zminimalizowad
czas uzyskania dostepu do leczenia (na elektronicznej platformie informacyjnej typu
ORPHANET).

Rozwdj programoéw wymiany naukowej, stazy i praktyk zagranicznych oraz wtgczenie
studentow i mtodych stazem lekarzy w badania naukowe na temat choréb rzadkich.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

e Czynny udziat w przygotowaniu informacji (seminaria, wystawy, wykfady) dla studentéw

ostatnich lat studiéw, opracowanie materiatéw w tym zakresie (wraz z Ministerstwem

Zdrowia i Ministerstwem Edukacji Narodowej).

e Czynny udziat i monitorowanie edukacji podyplomowej, uczestnictwo w tworzeniu

programow szkoleniowych (Internet, Tele-medycyna).

e Czynny udziat w opracowaniu najlepszych praktyk terapeutycznych przy aktywnej pomocy

jednostek administracji pafstwowej i samorzgdowej.

3. Edukacja spoteczna i informacja

Zadanie 1:

Rozwéj informacji  dostepnych  telefonicznie  (serwis  catodzienny dla
pacjentow/opiekundow i lekarzy) oraz poprzez Internet. Uczynienie polskiej
bazy/platformy ORPHANET punktem odniesienia dajgcym dostep do informacji na
temat chordb rzadkich dla pacjentéw i lekarzy m.in. medycznej encyklopedii
Orphanet.
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Zadanie 2:

Zadanie 3:

Zadanie 4:

Zadanie 5:

Zadanie 6:

Zadanie 7:

Opracowanie informacji dotyczgcych choréb rzadkich dostosowanych do okreslonych
instytucji  publicznych, nauczycieli, pracownikéw poradni psychologiczno-
pedagogicznych, pracownikéw opieki spotecznej. Opracowanie i udostepnienie
poradnikéw/przewodnikdw o sposobie postepowania w okreslonej chorobie/grupie
choréb oraz dokumentéw informacyjnych (typu ,newsletter”) w skali kraju
dotyczacych zagadnien choréb rzadkich, ukazujgcych sie cyklicznie.

Tworzenie serwisow informacyjnych dostepnych dla profesjonalistéw, pacjentéw
oraz cztonkéw ich rodzin, dotyczgcych, m.in. uzyskania pomocy w postepowaniu
administracyjnym, edukacji, zawodowej integracji, pomocy finansowej i innych w
celu wykorzystania dla wsparcia jakosci zycia pacjentow.

Stworzenie funduszu grantowego wspierajgcego dziatania edukacyjne prowadzone
przez organizacje pacjentéw.

Zaplanowanie i realizacja ogdlnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej
problematyce chordb rzadkich przy wspétpracy z organizacjami pacjentéw i na
podstawie wczesniej realizowanych dziatan. Celem jest wzrost Swiadomosci
spofeczestwa o problematyce choréb rzadkich poprzez dziatania takie jak:
upowszechnienie misji Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich — mapy drogowe],
przygotowanie i rozpowszechnienie materiatéw informacyjnych na temat chordb
rzadkich przez profesjonalistdw i organizacje pacjentéw, przygotowanie kampanii
radiowych i telewizyjnych, rozpowszechnienie informacji o roli i mozliwosci
korzystania z platformy internetowej Orphanet, telefoniczny catodzienny serwis dla
spoteczenstwa.

Inwestycje w e-zdrowie i innowacyjne rozwigzania wspomagajgce chorego i opieke
nad nim.

Upowszechnianie informacji — to jest ukierunkowanie dystrybucji materiatéw
informacyjnych i interwencyjnych do konkretnych odbiorcéw bedacych waznymi
realizatorami Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich. Celem jest rozpowszechnianie
wiedzy i zwigzanych z nig rozwigzan organizacyjnych i prawnych dla poprawy opieki
zdrowotnej i sytuacji zyciowej chorych na choroby rzadkie.

Rola i Zaangazowanie Organizacji Pacjentow

o Aktywny udziat w przygotowanie ogdlnopolskiego portalu dla choréb rzadkich dla pacjentéow

(diagnoza, leczenie, rehabilitacja, orzecznictwo, osrodki terapeutyczne).

e Monitowanie przebiegu kampanii spotecznych wraz z jednostkami administracji publiczne;j.

e Organizowanie corocznych konferencji tematycznych z udziatem przedstawicieli rzadu,

naukowcéw, lekarzy oraz organizacji pacjentéw celem informowania o stanie biezgcym

(nowosci w badaniach, zmiany i poprawki w programach terapeutycznych, wprowadzanie

nowych terapii, informacje o rehabilitacji, itd.) zgodnie z wytycznymi Narodowego Planu dla
Chordéb Rzadkich.
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F Harmonogram i monitorowanie realizacji Narodowego Programu Chordb Rzadkich
Przedstawienie zatozen kierunkowych (strategia) w dokumencie ,Narodowy Plan dla Chordéb
Rzadkich — mapa drogowa”, pozwala na podjecie dziatan operacyjnych, dla ktérych podstawa
powinien by¢ dokument ,,Narodowy Program Choréb Rzadkich”. Powinien on uwzglednia¢ konieczne
zmiany organizacyjne, prawne oraz konsekwencje finansowe. Docelowo wdrozenie i monitorowanie
Narodowego Programu Chordb Rzadkich, jest zadaniem Ministerstwa Zdrowia.

Obecnie opieka nad pacjentami cierpigcymi na choroby rzadkie jest finansowana z réznych zrédet. W
zakresie Swiadczen zdrowotnych gtownie jest to Narodowy Fundusz Zdrowia i Ministerstwo Zdrowia.
Ponoszone jednak sg takze znaczne wydatki w zakresie pomocy spotecznej, edukacji, nauki. Duzy
wysitek finansowy ponosi Samorzad Terytorialny. tgczna wielkos¢ wydatkowanych srodkéw jest
jednak nie znana, bowiem nigdy nie prowadzono analizy ukierunkowanej na tak postawiony cel. Na
tym tle wydatkowanie srodkéw finansowych na tzw. Programy lekowe w 6 jednostkach chorobowych
(zadania zespotu ds. chordb ultrarzadkich) w wysokosci ponad 120 min zt rocznie to jedynie
,wierzchotek goéry lodowej” catkowitych wydatkéw. Przy tym nalezy wiedzie¢, ze gros wydatkéw, to
Swiadczenia lecznicze w postaci diagnostyki, leczenia i rehabilitacji a takze pomocy spoteczne;j.
Uzasadniong jest teza, ze dzis dostepne srodki moga by¢ wydatkowane bardzie efektywnie, dajac
wiekszg dostepnos¢ i wyiszg jakosé dla pacjentow i ich rodzin cierpigcych na rzadkie choroby.

Istotnym Zrédtem finansowania Narodowego Programu Chordb Rzadkich (précz wymienionych
powyzej), szczegblnie w zakresie systeméw klasyfikacji, rejestrow, Centréw Eksperckich i
uczestniczenia w Europejskiej Sieci Referencyjnej, tworzenia standardéw i rekomendacji, wsparcia
informacyjnego, badan naukowych i wdrozen, mogg by¢ fundusze europejskie. Zaréwno
Dtugookresowa Strategia Rozwoju Kraju — Polska 2030, Strategia Sprawne Panstwo, Strategia
Rozwoju Kapitatu Ludzkiego, czy tez w obszarze nauki i wdrozen nastepca VII Programu Ramowego —
Program Horyzont 2020 — to potencjalne istotne Zrédta finansowania Narodowego Programu Chordb
Rzadkich.

e Narodowy Plan dla Chordob Rzadkich — mapa
drogowa

N
WA * Analizy organizacyjne, prawne, finansowe
wykonalnosci y
N
M * Narodowy Program Chordb Rzadkich
Dziatania
operacyjne Yy

Proponowany harmonogram wskazuje, ze w lutym 2014 roku jest mozliwe przyjecie do realizacji
Narodowego Programu Choréb Rzadkich
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W ramach monitoringu konieczna jest stata, systemowa wspodtpraca z wytypowanymi organizacjami
pacjentéw, ktére powinny, zgodnie z zaleceniami Unii Europejskiej uczestniczy¢ w tym procesie.
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2. Wskazniki monitorowania Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich
Lp. Czesc Wskaznik Dziatania Wynik Ocena (odpowiedz)
Planu
Istniejg przepisy prawa
powszechnego wspierajace Opracowanie i przyjecie
1 A-E opracowanie, wdrozenie i odpowiednich przepiséw Wydane akty prawne tak/nie
realizacje programu dziatan prawa
dla choréb rzadkich
Okreslone zadania
koordynacji dziatan dla
Istnieje mechanizm choréb rzadkich
2 AE koordynacji wdrozenia Ustanowienie mechanizméw  przypisane do tak/nie
programu dziatan dla choréb  koordynacji identyfikowalnego kwota
rzadkich podmiotu wraz z
budzetem ich realizacji;
wysokos¢ budzetu
W polskim porzadku Przyja%c.def.mlq.e ch.or'c'\by
L L rzadkiej (nie wiecej niz 5 . N
prawnym istnieje definicja r2vpadkéw na 10.000 Przyjeta definicja wedtug
3 A choréb rzadkich (zgodna z P 'yp . : . rozporzadzenia (WE) nr tak/nie
X mieszkancéw) przez wydanie
rozporzadzeniem (WE) nr R 141/2000
odpowiedniej ustawy lub
141/2000) -
rozporzadzenia
Choroby rzadkie sg
4 A rzadkich stosowanej w . y ! . ¥ . S ORPHAN
. ) istniejgca obecnie w systemie opieki
systemie ochrony zdrowia . S . . ICD-11
publicznej opiece zdrowotnej  zdrowotnej (system
informacji)
liczba rejestrow
Ustanowienie Prowadzone sa reiestr liczba chordb objetych
5 A Rejestr chordb rzadkich rejestru/rejestrow choréb ) .q ey rejestrami
. chordb rzadkich . Frmreen .
rzadkich liczba pacjentéw objetych
rejestrami
. - Program badan % przezywalnosci chorych
. . Przyjecie kryteriow . ;
Efektywnos$é badan . . przesiewowych na choroby rzadkie
6 B . prowadzenia badan . .
przesiewowych X prowadzony zgodnie z wykrytych w badaniu
przesiewowych L .
kryteriami przesiewowym
Istnienie polityki Opracowanie i przyjecie
7 B ustanowienia osrodkéw odpowiednich przepiséw Woydane akty prawne / tak/nie

referencyjnych / centréow
eksperckich

prawa / dokumentéw
programowych

dokumenty programowe
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Lp. Czesc Wskaznik Dziatania Wynik Ocena (odpowiedz)
Planu
O¢rodki Liczba chordb dla ktérych
istieia oérodki
Liczba osSrodkéw Ustanowienie osrodkéw referencyjne/centra Irsegzzfs'::e/clentra
8 B referencyjnych/centréw referencyjnych/centréow eksperckie prowadzg oks erck&i?e liczba oérodkéw
eksperckich eksperckich dziatania na rzecz chorych P . .
na choroby rzadkie referencyjnych/centréow
eksperckich
Liczba krajowych osrodkéw W"(a)cze’nle Reioiics Osrodki . . q a
: , osrodkéw referencyjne/centra Liczba osrodkéw
referencyjnych / centréw . . . . 2
9 B . X referencyjnych/centréw eksperckie prowadza referencyjnych/centréow
eksperckich uczestniczacych § - X . .
e eksperckich do europejskiej dziatania w ramach eksperckich
w europejskiej sieci L . e
sieci referencyjnej europejskiej sieci
Wykaz Swiadczen . W publicznym systemie
gwarantowanych i system ) f
ich finansowania uwzelednia Adekwatna wycena finansowania ochrony
10 C e s X € e, diagnostyki i procedur zdrowia choroby rzadkie tak/nie
mozliwos$¢ leczenia choréb R . . ¥
X - leczenia choréb rzadkich sg finansowane na
rzadkich, przy uwzglednieniu optvmalnvm poziomie
ich specyfiki Pty ymp
Swiadczenia diagnostyki i
Liczba zdarzers w ochronie Ustanowienie mechanizméw  leczenia choréb rzadkich
11 C zdron|a dot\{czqcych choréb rozllcztama dlagnostykl | sq rozhcz:ame adekwatnie Liczba zdarzer
rzadkich rozliczana leczenia z uwzglednieniem do kosztéw ponoszonych
adekwatnie do kosztéw specyfiki chordb rzadkich przez
Swiadczeniodawcow
Odsetek pacjentéw z Ustanowienie proced”ur ProcedurY d.ostepu do
. dostepu do refundacji dla refundacji sierocych
chorobg rzadka majacych . . . . N
12 C P sierocych produktéw produktéw leczniczych % pacjentow
dostep do lekdw sierocych w . . . ]
rogramach lekowvch leczniczych uwzgledniajacych  uwzgledniaja specyfike
prog ¥ specyfike chordb rzadkich choréb rzadkich
Ustanovy|en|e procedur WypracoYvame kryte.rlow i are | ey
orzekania o standardéw orzekania o .
. - . P orzekania o .
13 niepetnosprawnosci z niepetnosprawnosci i ) L tak/nie
Lo o X e niepetnosprawnosci i
uwzglednieniem specyfiki niezdolnosci do pracy niezdolnogci do prac
chordb rzadkich chorych na choroby rzadkie pracy
Liczba chorych na choroby .
R . R . . Orzekanie o
rzadkie, ktérzy uzyskali Orzekanie na podstawie R P
) . ) niepetnosprawnosci i
orzeczenie o kryteriéw i zgodnie ze . - .
14 D . - A , niezdolnosci do pracy Liczba chorych
niepetnosprawnosci z standardami dla choréb . )
Lo - . uwzglednia specyfike
uwzglednieniem specyfiki rzadkich A X
A ) chordb rzadkich
choréb rzadkich
Istnienie mechanizméw . N
i Organizacje pacjentéow
umozliwiajgcych ;
organizacjom pacjentéw Wypracowanie LD
15 D ksztattowanie polityki tak/nie

wptywanie na ksztattowanie
polityki zdrowotnej dla
chordb rzadkich

mechanizmow

zdrowotnej dla chordéb
rzadkich

52| Strona



Lp. Czesc Wskaznik Dziatania Wynik Ocena (odpowiedz)
Planu
Kazd jentd
Liczba stowarzyszen Promowanie powstawania azda grupa pagen owz Liczba stowarzyszen
16 D o , - choroba rzadka jest N
pacjentow stowarzyszen pacjentow pacjentow
reprezentowana
T . Okreslony plan naukowy
Istnlem.e wieloletniego dla chordb rzadkich
strategicznego programu ravoisany do
badarn naukowych Opracowanie planu badan p P ¥ H .
17 E identyfikowalnego tak/nie
dedykowanego naukowych .
, podmiotu wraz z
problematyce choréb . . s
. budzetem jego realizacji;
rzadkich a4 .
wysokos¢ budzetu
Liczba projektow
- T Zagwarantowane
europejskich w dziedzinie ) . .
i . L ) finansowanie badan ) s
18 E choréb rzadkich Ustanowienie finansowania Liczba projektéw
realizowanych przez osrodki naukowych w obszarze
) yehp chordb rzadkich
polskie
Liczba artykutow
dotyczacych problematyki Promowanie tematyki publikacie w
19 E chordb rzadkich chordb rzadkich m.in. rozwdj . . Liczba artykutéw / punkty IF
. . czasopismach naukowych
opublikowanych w badarn w tym obszarze
czasopismach naukowych
Stworzenie infolinii choréb Infolinia stworzona dla
20 £ Helpline dla profesjonalistéw  rzadkich dedykowanej celéw informacji w Liczba choréb rzadkich
oraz pacjentéw profesjonalistom medycznym  zakresie rzadkich choréb objetych helpline
oraz pacjentom (i praw pacjentéw)
Istnienie kampanii . o Zaplanowana w czasie
X X Wspieranie dziatann w . -
informacyjnych . L strategia komunikacji
zakresie szkolen i . "
21 E dedykowanych . . L dedykowana Liczba kampanii
. Swiadomosci edukacyjnej— .
problematyce choréb kampanie wéréd specialistow problematyce choréb
rzadkich P pec) rzadkich
Portal Orphanet Polska
zawiera informacje na
22 £ Catkowite roczne odwiedziny Promocja Orphanet Polska terr]at r?adklch choréb i Liczba odwiedzin
portalu Orphanet Polska lekéw sierocych,
przeznaczony dla kazdej
grupy odbiorcéw
Satysfakcja pacjentow z Prowadzenie badan . o i
23 E jakosci opieki w osrodkach ankietowych oraz ich A TIECE IS G Stopien satysfakcji

referencyjnych

opracowanie

udzielanych swiadczen
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