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1. Metodologia

W lipcu i sierpniu 2023 roku zostata przeprowadzona przez Krajowe Forum Orphan (KFO) trzecia edycja audytu
majacego na celu poznanie  potrzeb  organizacji pacjenckich  w  Polsce  zrzeszonych
w KFO. Od trzech lat w Polsce jest prowadzony cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentow
z chorobami rzadkimi. W Unii Europejskiej audyty takie przeprowadzajg tylko nieliczne kraje.

W ramach trzeciej edycji Audytu KFO pytania podzielono na 5 rdznych kategorii obejmujgcych zagadnienia
dostepu do technologii lekowych, dostepu do wyrobéw medycznych, dostepu do diagnostyki, potrzeb
w zakresie optymalizacji opieki oraz innych potrzeb poza wskazanymi. Do udziatu w badaniu zaproszono 59
organizacji pacjenckich, cztonkéw Krajowego Forum Orphan, ktdre zrzesza organizacje pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Uzyskano odpowiedzi od 47 (80%) organizacji cztonkowskich. Audyt zostat przeprowadzony
z wykorzystaniem formularza ankiety w wersji on-line dostepnego pod adresem:
https://forms.qle/sDHAKf3WRGsuuDvAS9. Formularz ankiety stanowi Zatgcznik 2 do raportu.

Lista 47 organizacji, ktére udzielity odpowiedzi na potrzeby badania:

Fundacja Chordob Mézgu

Fundacja Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

Fundacja HypoGenk

Fundacja Jeste$my Pod Sciang

Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-Rdzeniowg i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA
Fundacja Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy
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. Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PNH
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. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis Gioconda
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. Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ahc-pl
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. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi
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. Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

N
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. Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych (PTCHM)
. Retina AMD Polska

. Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

. Stowarzyszenie 22g11 POLSKA

. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Glowy

wW NN NN NN
O W 00 N O

. Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zy¢é nadziejg"
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. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

w
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. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

w
w

. Stowarzyszenie Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne zanikowe

w
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. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod Postacig Zespotu Leigha Mali Bohaterowie

w
w

. Stowarzyszenie na rzecz dzieci i mtodziezy z dysplazjg ektodermalng oraz alergig ,Jestesmy”



36.
37.
38.
39.
40.
41.
42.
43.
44,
45.
46.
47.

Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazja

Stowarzyszenie na rzecz 0séb z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL
Stowarzyszenie Pacjentow z Amyloidozg TTR

Stowarzyszenie Pacjentdw z Chorobg LAL-D

Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego, Fundacja Rare Diseases Unigius
Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoscig Uktadu Pokarmowego “Apetyt Na Zycie”
Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA
Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Modzdzkowg ATAKSJA
Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Sformutowano siedem pytan badawczych:

1.

2.

7.

8.

Ocena traktowania chordb rzadkich w sposdb priorytetowy w Polsce.
Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich.
Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do produktéw leczniczych z perspektywy organizacji
pacjenckich.

Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do wyrobow medycznych z perspektywy organizacji
pacjenckich.

Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do diagnostyki z perspektywy organizacji pacjenckich.
Wystepowanie potrzeb w zakresie optymalizacji opieki z perspektywy organizacji pacjenckich.

Wystepowanie innych, dodatkowych potrzeb, poza wymienionym zakresem.

Przeprowadzono analize przekrojowa, a na podstawie uzyskanych odpowiedzi opracowano wyniki bedgce

przedmiotem niniejszego opracowania. Rezultaty niniejszych analiz przedstawiono w rozdziatach

odpowiadajacych pytaniom badawczym i charakteryzujgcych problem w zakresie dostepnosci do produktéw

leczniczych, wyrobdw medycznych, diagnostyki, optymalizacji lub poprawy modelu opieki oraz w kategorii

innych potrzeb.



2. Whnioski

15% respondentéw, tj. 7 organizacji pacjenckich wskazato na traktowanie w sposéb priorytetowy sytuacji
0s6b z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 85% organizacji pacjenckich objetych
badaniem, tj. 40 organizacji jest zdania, ze potrzeby oséb z chorobami rzadkimi w Polsce nie s3 traktowane
priorytetowo.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie traktowania w sposob priorytetowy potrzeb oséb chorych na
choroby rzadkie w Polsce

7

__ =

Traktowane w sposéb priorytetowy Nie sg traktowane w sposéb priorytetowy

Zrédto: Opracowanie wtasne

Poddano takze ocenie przez organizacje pacjenckie ocene poprawy sytuacji od wejscia w zycie Planu dla Chordb
Rzadkich. Plan dla Chorob  Rzadkich zawiera 37 zadan, ktére zostang zrealizowane
w latach 2021-2023. Dokument zawiera konkretny harmonogram dziatan z podaniem zrédta finansowania.
Wedtug 30% organizacji, tj. 14 organizacji pacjenckich, sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie ulegta
poprawie od momentu wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Z kolei pozostate 33 organizacje,
stanowiace 68% objetych badaniem wskazaly, ze sytuacja ta nie ulegta poprawie.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji osob chorych na choroby rzadkie od czasu wejscia
w zycie Planu dla Chordb Rzadkich.

14

_1In

Poprawa sytuacji Brak poprawy

Zrédto: Opracowanie wtasne.

Oceniana takze przez organizacje pacjenckie byta poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie
od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Wedtug 19% organizacji pacjenckich biorgcych udziat
w badaniu, tj. 9 organizacji pacjenckich, nastgpita poprawa sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie po
wejsciu w zycie Funduszu Medycznego. Natomiast w ocenie pozostatych 80% bioracych udziat w badaniu, t;j.
38 organizacji pacjenckich, sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie poprawita sie.




Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji osob chorych na choroby rzadkie
od czasu wejscia w zycie Funduszu Medycznego

9

—

Poprawa sytuacji Brak poprawy

Zrédto: Opracowanie wiasne.

Organizacje pacjenckie wskazywaty na potrzeby wedtug kategorii stanowigcych kolejno potrzeby dotyczace
produktéw leczniczych, wyrobéw medycznych, diagnostyki, optymalizacji opieki oraz innych potrzeb.

e 96% organizacji pacjenckich wskazalo na  potrzebe  wprowadzenia  usprawnien
i optymalizacji modelu opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce, a szczegdlnie wprowadzenia
opieki koordynowanej i kompleksowej.

e 90% organizacji pacjenckich zwrécito uwage na potrzebe zmian organizacyjnych, w zakresie
utworzenia osrodkoéw eksperckich, rejestrow pacjentéw z chorobami rzadkimi czy Karty Pacjenta z
Chorobg Rzadka. Postulowane jest wsparcie psychologiczne osdb chorych i ich rodzin, wprowadzenie
asystenta pacjenta i opieki wytchnieniowej. Istotne jest edukowanie lekarzy POZ w zakresie wczesnego
rozpoznawania chordb rzadkich.

e 87% organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do diagnostyki,
w tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, ale rGwniez monitorowania postepu choroby,
przeprowadzania cyklicznych badan diagnostycznych.

e  77% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do
technologii lekowych.

e  60% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do
wyrobow medycznych.
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3. Potrzeby w zakresie produktow leczniczych

77% organizacji sposréd objetych badaniem zwrécito uwage na koniecznos¢ dostepu do produktéw
leczniczych na skutek objecia ich refundacjg publiczng. Organizacje pacjenckie wskazaty na koniecznosé
dostepu pacjentéw z chorobami rzadkimi do 70 produktéw leczniczych dla 49 wskazan klinicznych.

Tabela. Zestawienie produktow leczniczych wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez organizacje
pacjencie jako potrzeby w zakresie technologii lekowych

Nazwa

Nazwa miedzynarodowa Wskazanie
handlowa

W monoterapii lub w skojarzeniu z obinutuzumabem
1. Akalabrutynib Calquence w leczeniu dorostych pacjentéw z nieleczong wczesniej
przewlekfy biataczka limfocytowa.

W dtugotrwatej enzymatycznej terapii zastepczej
2. Alglukozydaza alfa Myozyme u pacjentéw z potwierdzonym rozpoznaniem choroby
Pompego (niedoborem kwasnej alfa-glukozydazy).

3. Ambenonium Mytelase Leczenie miastenii.

Stosowany w leczeniu dorostych pacjentéw z przewlekta
Lo . biataczka szpikowg z chromosomem Philadelphia w fazie
4. Asciminib Scemblix ] Lo
przewlektej (Ph+ CML-CP), leczonych wczesniej dwoma

lub wiecej inhibitorami kinazy tyrozynowej.

Wskazany do stosowania w dtugotrwatej enzymatycznej
5. Asfotaza alfa Strensiq terapii zastepczej u pacjentéw z hipofosfatazjg dziecieca
w leczeniu objawdéw kostnych choroby.

Leczenie supresyjne przewlektych infekcji drég

oddechowych wywotanych przez Pseudomonas
6. Aztreonam Cayston . . , . .
aeruginosa u pacjentéw z mukowiscydozg (ang. cystic

fibrosis, CF), w wieku 6 lat i starszych.

Stosowany w rutynowym zapobieganiu nawracajgcym
7. Berotralstat Orladeyo napadom wrodzonego obrzeku naczynioruchowego
u 0sob dorostych i mtodziezy w wieku od 12 lat.

Wskazany do stosowania u wczesniej nieleczonych
8. Brentuksymab vedotin Adcetris dorostych pacjentéw z chtoniakiem ziarniczym
(chtoniakiem Hodgkina) CD30+

W leczeniu hipofosfatemii sprzezonej
9. Burosumab Crysvita z chromosomem X (XLH) oraz hipofosfatemii sprzezone;j
z czynnikiem FGF23 w onkogenicznej osteomalacji.

W leczeniu ztozonych przetok okotoodbytniczych u
10. Darwadstrocel Alofisel dorostych pacjentéw z postacig nieaktywna/tagodng
choroby Lesniowskiego-Crohna.

11 Deflazakort Dezacor Leczenie dystrofii miesniowej typu Duchenne’a — leczenie

Calcort pacjentéw pediatrycznych. Sarkoidoza.

12. Distigmini bromidum Ubredit Zaburzenia oprdzniania pecherza moczowego.




13. Efgartigimod alfa Vyvgart Leczenie miastenii.

14. Elexacaftor, Tezacaftor, Leczenie chorych na mukowiscydoze w wieku co najmniej
Ivacaftor w skojarzeniuz | Symkevi 6 lat, ktorzy s3 homozygotyczni pod wzgledem
Iwacaftorem mutacji F508del.

. Leczenie szpiczaka mnogiego odpornego na co najmniej
W trakcie

15.

Elranatamab

rejestracji EMA

jeden inhibitor proteazomowy, jeden lek
immunomodulacyjny i jedno antybo-cd38.

Zapobieganie krwawieniom lub zmniejszeniu liczby

16. Emicizumab Hemlibra epizodow krwawienia u pacjentow z hemofilig A (brak
czynnika VIII).
W trakei W leczeniu dorostych pacjentéw z nawrotowym lub
rakcie
17. Epcoritamab opornym na leczenie chtoniakiem rozlanym z duzych

rejestracji EMA

komorek B (DLBCL)

18. Eribulin Halaven Leczenie dorostych pacjentéw z rakiem piersi.
19. Fenfluramina Fintepla Padaczka — zespot Draveta i zespot Lennox-Gastaut.
20. Foslewodopa . . .
. . ProDuodopa Leczenie zaawansowanej choroby Parkinsona.
i foskarbidopa
21. Fostamatynib Tavlesse Przewlekta matoptytkowos¢ immunologiczna.
. W trakcie . L
22. Givinostat . . Leczenie dystrofii miesniowej Duchenne’a.
rejestracji EMA
Rézne preparaty . . L. L .
. . . Zabezpieczenie dostepnosci refundacyjnej zgodnie ze
23. Immunoglobuliny dozylne i L L .
, wszystkimi wskazaniami klinicznymi.
podskdrne
W leczeniu dziedzicznej amyloidozy
24. Inotersen Tegsedi transtyretynowej (hATTR) u dorostych pacjentow
z polineuropatig w | lub Il stadium zaawansowania.
W leczeniu dorostych pacjentéw
z nawrotowym lub opornym na leczenie chtoniakiem
25. Lonkastuksymabu . . . s
; Zynlonta rozlanym z duzych komaérek B (DLBCL) i chtoniakiem
ezyryna
k4 z komorek B o wysokim stopniu ztosliwosci (HGBL),
po dwdch lub wiecej liniach terapii systemowe;.
Wskazany do stosowania w zapobieganiu napadom
26. Ludzki inhibitor C1- . 'y P 8 .p
. Berinert 2000 nawracajgcego wrodzonego obrzeku naczynioruchowego
esterazy do podawania . L L .
i Berinert 3000 (HAE) u mtodziezy i pacjentow dorostych z niedoborem
podskérnego (s.c.) o
inhibitora C1 - esterazy.
Leczenie i zapobieganie przed zabiegiem napadom
27. Ludzki inhibitor C1 P . & P 8 P o
. . obrzeku naczynioruchowego u dorostych, mtodziezy
esterazy do podawania Cinryze

dozylnego (i.v.)

i dzieci (w wieku 2 lat i powyzej) z dziedzicznym
obrzekiem naczynioruchowym.
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28.

Ludzki inhibitor alfa 1-

W leczeniu podtrzymujacym w celu spowolnienia

tei Respreeza progresji rozedmy ptuc u dorostych z potwierdzonym

roteinaz

P v ciezkim niedoborem inhibitora alfal-proteinazy.

29. Kanakinumab llaris W leczeniu czynnej postaci choroby Stilla.

30. Kannabidiol Epidyolex Padaczka — zesp6t Draveta i zespdt Lennox-Gastaut.

W leczeniu 0séb dorostych i mtodziezy w wieku 12 lat

. i starszej, o masie ciata co najmniej 40 kg, podczas

31. Kaplacyzumab Cablivi

epizodu nabytej zakrzepowej plamicy matoptytkowej
(aTTP) w potfaczeniu z wymiang osocza i immunosupresj3.

32.

Kolistymetat

Colobreathe

Leczenie przewlektych zakazen ptuc wywotanych przez
Pseudomonas aeruginosa u pacjentéw z mukowiscydozg,
w wieku 6 lat i powyzej.

33.

Lanadelumab

Takhzyro

Stosowany w ramach rutynowej profilaktyki
nawracajgcych napadéw dziedzicznego obrzeku
naczynioruchowego u oséb w wieku 12 lat i starszych —
postulowane jest utatwienie dostepu dla pacjentéw do
programu lekowego — koniecznos$¢ wystapienia 12
epizodow zagrazajgcych zyciu w ciggu 6 miesiecy

w konkretnej lokalizacji u pacjentéw jest zbedna

i powinna by¢ usunieta.

34.

Lewodopa + Karbidopa

Flexilev

Leczenie dorostych pacjentéw z idiopatyczng choroba
Parkinsona.

35.

Lewofloksacinum

Levoxa

Leczenie zakazen bakteryjnych.

36.

Mesalazinum

Roézne preparaty

Stosowany w nieswoistych chorobach zapalnych jelit,

odtwoércze w tym wrzodziejgcego zapalenia jelita grubego.
Leczenie przedtuzonych, ostrych napadéw drgawkowych
37. Midazolam Buccolam u niemowlat, matych dzieci, dzieci i mtodziezy (od 3
miesiecy do 18 lat) (Zespot Leigh).
Zavesca
38. Miglustat Miglustat Choroba Niemana-Picka i choroby pokrewne.
Accord
W monoterapii w leczeniu dorostych pacjentow
. z nawrotowym lub opornym chtoniakiem grudkowym
39. Mosunetuzumab Lunsumio . i . Lo
(ang. follicular lymphoma, FL), ktorzy otrzymali wczesniej
co najmniej dwie terapie uktadowe.
Stosowany w zapobieganiu odrzucenia przez organizm
40. Mykofenolan mofetylu CellCept y, P 8 P &
przeszczepow nerek, serca lub watroby.
Szczepionka Nimenrix jest wskazana do czynnego
L s . . uodparniania oséb w wieku od 6 tygodni przeciwko
41. Neisseria Meningitidi Nimenrix

inwazyjnej chorobie meningokokowej wywotywanej przez
Neisseria meningitidis grup A, C, W-135i Y.




Wskazana do stosowania u dzieci i mtodziezy oraz
dorostych, jako enzymatyczna terapia zastepcza w

42. Olipudaza alfa Xenpozyme leczeniu objawdéw niedoboru kwasnej sfingomielinazy
(ASMD) typu A/B lub B, niezwigzanych z o$rodkowym
uktadem nerwowym.

. Leczenie oséb dorostych z nocng napadowa

43. Pegcetacoplan Aspaveli L
hemoglobinurig (PNH).

W skojarzeniu z rytuksymabem, cyklofosfamidem,
. doksorubicyng i prednizonem (R-CHP) w leczeniu

44. Polatuzumab wedotyny Polivy L, . .
dorostych pacjentdw z chtoniakiem rozlanym z duzych
komorek B.

W leczeniu dziedzicznej amyloidozy
45. Patisyran Onpattro transtyretynowej (hATTR) u dorostych pacjentow
z polineuropatig w | lub Il stadium zaawansowania.
e : Mestinon _ .
46. Pyridostigmini bromidum Leczenie miastenii.
Retard

47. Rapamune Syrolimus Stwardnienie guzowate.

Leczenie napadowej nocnej hemoglobinurii, atypowego
. . zespotu hemolityczno-mocznicowego, uogdlnionej

48. Rawulizumab Ultomiris . B i . j
miastenii, chordb ze spektrum zapalenia nerwéw
wzrokowych i rdzenia kregowego.

Efmoroktokog

49.

Rekombinowany czynnik
krzepniecia VIl o
przedtuzonym dziataniu

alfa (Elocta)
Oktokog alfa
(Advate)

Zmiana zapisow programu lekowego B.15 Zapobieganie
krwawieniom u dzieci z hemofilig Ai B.

50.

Rekombinowany czynnik
krzepniecia IX o

Eftrenonakog
alfa (Alprolix)
Albutrepenonak

Zmiana zapisow programu lekowego B.15 Zapobieganie
krwawieniom u dzieci z hemofilig Ai B.

przedtuzonym dziataniu og alfa
(Idelvion)

Leczenie pierwszej linii zaawansowanego
nieoperacyjnego lub przerzutowego) czerniaka

51. Relatlimab + Niwolumab | Opdualag ( P yJ_ & . ‘p . go) . .
u dorostych i mtodziezy w wieku 12 lat i starszej
z ekspresjg PD-L1 na komdrkach guza < 1%.
W leczeniu hiperfenyloalaninemii (HPA) u dorostych
i dzieci chorujacych na fenyloketonurie (PKU) oraz

52. Sapropteryna Kuvan . . . o
hiperfenyloalaninemii (HPA) u dorostych i dzieci
z niedoborem tetrahydrobiopteryny (BH4).
Wskazany do stosowania w dtugookresowej

53. Sebelipaza alfa Kanuma enzymatycznej terapii zastepczej u pacjentéw w kazdym

wieku z niedoborem lizosomalnej kwasnej lipazy (LAL-D).
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W leczeniu objawowych, nieoperacyjnych
nerwiakowtdkniakow splotowatych (PN) u dzieci

54. Selumetynib Koselugo
Y 8 i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatoza
typu 1 (NF1).
Wskazany do stosowania w skojarzeniu z klobazamem
i walproinianem w terapii wspomagajgcej u pacjentéow
55. Stiripentol Diacomit cierpigcych na ciezkg miokloniczng padaczke niemowlat
(SMEI - Zespdt Dravet) z uogdlnionymi napadami
opornymi na leczenie klobazamem i walproinianem.
. Roézne preparaty i
56. Sumatriptan i Klasterowe bdle gtowy
odtwodrcze
Leczenie niedokrwistosci hemolitycznej (nadmierny
57. Sutimlimab Enjaymo rozpad krwinek czerwonych) u oséb dorostych z chorobg
zimnych aglutynin (CAD).
. . Leczenie ciezkich i umiarkowanych postaci atopowego
58. Takrolimus Protopic . |
zapalenia skory (AZS).
Leczenie amyloidozy transtyretynowej z kardiomiopati
59. Tafamidis Vyndaquel y . y yrev ! patia
u dorostych pacjentéw (ATTR-CM)
. . Leczenie nawrotowego i odpornego na leczenie szpiczaka
60. Teclistamab Tecvayli .
mnogiego.
Leczenie dorostych i dzieci w wieku od 6 lat z
61. Tobramycinum TOBI Podhaler mukowiscydozg w leczeniu supresyjnym przewlektego

zakazenia ptuc wywotanego Pseudomonas aeruginosa.

W trakcie .. .
62. Tofersen . . Stwardnienie zanikowe boczne (ALS).
rejestracji EMA
63. Vaccinum Neisseria . . .
o Bexsero Szczepionka na meningokoki typu B.
Meningitidis
W tracie . L . )
64. Vamorolone . . Leczenie dystrofii miesniowej Duchenne’a.
rejestracji EMA
W leczeniu dziedzicznej amyloidozy
65. Wutrisyran Amvuttra transtyretynowej (hATTR) u dorostych pacjentow
z polineuropatig w | lub 1l stadium zaawansowania.
Enzymatyczna terapia zastepcza w leczeniu objawéw
66. Welmanaza alfa Lamzede pozaneurologicznych u pacjentéw z
tagodng do umiarkowanej alfa-mannozydoza.
Leczenie dorostych pacjentéw
67. Wenetoklaks z Venclyxto z L . .
. z uprzednio nieleczong przewlekta biataczkg limfocytowa
Obinutuzumabumem Gazyvaro

(FIT).
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W leczeniu dorostych oraz dzieci i mtodziezy z utratg
wzroku z powodu dziedzicznej dystrofii siatkdwki

68. Woretygen neparwowek | Luxturna spowodowanej przez potwierdzone bialleliczne mutacje
genu RPE65 oraz u ktérych zachowata sie wystarczajgca

liczba zywych komorek siatkdwki

Leczenie achondroplazji u pacjentéw w wieku co najmniej

69. Wosorytyd Voxzogo
ad & 2 lat, ktérych nasady kosci diugiej nie sg zamkniete.
Leczenie dorostych pacjentow z makroglobulinemia
Waldenstroma, ktdrzy wczesniej stosowali co najmniej
70. Zanabrutynib Brukinsa jedng metode leczenia, albo w leczeniu pierwszego rzutu

u pacjentow, ktérzy nie kwalifikujg sie do stosowania
chemioimmunoterapii.

Zrédto: Opracowanie wtasne

Analiza 49 wskazan klinicznych zgtoszonych przez pacjentow wykazuje, ze najwiecej lekdw oczekiwanych jest
w rzadkich chorobach hematologicznych, neurologicznych i metabolicznych.

Tabela. Zestawienie wskazan klinicznych do produktéw leczniczych i wymienionych przez organizacje pacjencie,
jako potrzeby w zakresie technologii lekowych

Nazwa miedzynarodowa ‘

Choroba Niemana-Picka

Miglustat

Wskazanie NEYAVEREL T [NE]
1. Achondroplazja Wosorytyd Voxzogo
Inotersen Tegsedi
2. Amyloidoza Patisyran Onpattro
transtyretynowa (ATTR) Tafamidis Vyndaquel
Wutrisyran Amvuttra
,(Ap"c;;owe zapalenie skory Takrolimus Protopic
Chtoniak grudkowy (FL) Mosunetuzumab Lunsumio
Chtoniak Hodgkina (HL) Brentuksymab vedotin Adcetris
Epcoritamab Tepkinly
Eg::gzt ;o(ZI?LnByCi)dUinh Lonkastuksymabu tezyryna Zynlonta
Polatuzumab wedotyny Polivy
E:]:P:(r::a Lesniowskiego- Darwadstrocel Alofisel
Choroba meningokokowa | Neisseria Meningitidi Nimenrix
Zavesca

Miglustat Accord

10. Choroba Parkinsona

Foslewodopa i foskarbidopa

ProDuodopa
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Lewodopa + Karbidopa Flexilev
11. Choroba Pompego Alglukozydaza alfa Myozyme
12. Choroba zimnych aglutynin . .
(CAD) Sutimlimab Enjaymo
13. Choroba Stilla Kanakinumab llaris
14. Czerniak Relatlimab + Niwolumab Opdualag
Vamorolone W tracie rejestracji EMA
15. Dystrofia miesniowa
y , ¢ Deflazakort Dezacor
Duchenne’a
Givinostat W trakcie rejestracji EMA
16. Dziedziczna dystrofia Woretygen neparwowek Luxturna
siatkowki (IRD) ygen nep
17. Fenyloketonuria Sapropteryna Kuvan
18. Hemofilia typu A Emicizumab Hemlibra
Rekombinowany czynnik Efmoroktokog alfa (Elocta)
krzepniecia VIl o przedtuzonym
dziataniu Oktokog alfa (Advate)
19. Hemofilia typu A i typu B
Rekombinowany czynnik Eftrenonakog alfa (Alprolix)
krzepniecia IX o przedtuzonym
dziataniu Albutrepenonakog alfa (Idelvion)
20. Hipofosfatazja dziecieca Asfotaza alfa Strensiq
21. Hipofosfatemia sprzezona Burosumab Crysvita
z chromosomem X
22. Klasterowe bole gtowy Sumatriptan Roézne preparaty odtworcze
23. tagodna i umiarkowana Welmanaza alfa Lamzede
alfa-mannozydoza
24. Makroglobulinemia . .
Z B
Waldenstroma (MW) anabrutynib rukinsa
25. Meningokoki typu B Vaccinum Neisseria Meningitidis | Bexsero
Ambenonium Mytelase
Efgartigimod alfa Vyvgart
26. Miastenia gravis
Pyridostigmini bromidum Mestinon Retard
Rawulizumab Ultomiris
Aztreonam Cayston
El ftor, T ftor, | ft
27. Mukowiscydoza exacaftor, Tezacaftor, Ivacaftor Symkevi

w skojarzeniu z Iwacaftorem

Kolistymetat

Colobreathe




Tobramycinum

TOBI Podhaler

28. Nabyta zakrzepowa
plamica matoptytkowa Kaplacyzumab Cablivi
(aTTP)
29. N fi 1
9. Neurofibromatoza typu Selumetynib Koselugo
(NF1)
30. Niedobdr kwasnej .
sfingomielinazy (ASMD) Olipudaza alfa Xenpozyme
31. Niedobor lizosomalnej .
kwaénej lipazy (LAL-D) Sebelipaza alfa Kanuma
32. Nocna napadowa Pegcetacoplan Aspaveli
hemoglobinuria (PNH) Rawulizumab Ultomiris
33. Nowotwor piersi Eribulin Halaven
34. Odrzucenie przez organizm
przeszczepow serca, nerek, | Mykofenolan mofetylu CellCept
watroby
Midazolamum Buccolam
Fenfluramina Fintepla
35. Padaczka
Kannabidiol Epidyolex
Stiripentol Diacomit
Wenetoklaks 2 Venclyxto z Gazyvaro
36. Przewlekfa biataczka Obinutuzumabumem v Y
limfocytowa (CLL)
Akalabrutynib Calquence
37. Przewlekfa biataczka
Asciminib S bli
szpikowa (CML) scimini cemblix
38. Przewlektfa
matoptytkowos¢ Fostamatynib Tavlesse
immunologiczna (ITP)
39. Rozedma ptuc Ludzki inhibitor alfa 1-proteinazy | Respreeza
40. Sarkoidoza Deflazakort Calcort
41. Stwardnienie guzowate Rapamune Svrolimus
(TSC) P Y
42. ieni ik
ts)t)“cljr:zn(fg;e zantkowe Tofersen W trakcie rejestracji EMA
Elranatamab W trakcie rejestracji EMA
43. Szpiczak mnogi (MM)
Teclistamab Tecvayli
Berotralstat Orladeyo
44. Wrodzony obrzek
naczynioruchowy (HAE) Ludzki inhibitor C1-esterazy do Berinert 2000

podawania podskdrnego (s.c.)

17



18

Ludzki inhibitor C1-esterazy do

podawania podskdérnego (s.c.) Berinert 3000
Ludzki inhibitor C1 esterazy do .

. . . Cinryze
podawania dozylnego (i.v.)
Lanadelumab Takhzyro

45,

Wrzodziejace zapalenie
jelita grubego (WZJG)

Mesalazinum

Rdzne preparaty odtworcze

46. Zaburzenia oprozniania Distigmini bromidum Ubredit
pecherza

47. Zakazenia bakteryjne Lewofloksacinum Levoxa

48. Zespot Leigh Midazolamum Buccolam

49. Zespdt hemolityczno- Rawulizumab Ultomiris

mocznicowy (aHUS)




4. Potrzeby w zakresie wyrobéw medycznych

60% organizacji pacjenckich zrzeszajacych osoby z chorobami rzadkimi i bioragcych udziat
W niniejszym badaniu wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do wyrobéw medycznych
w ramach zaopatrzenia indywidualnego. Poprawa dostepu obejmuje wprowadzenie wyroboéw do refundacji,
zwiekszenie  refundacji, ale przede wszystkim zmiane  kryteribw przyznawania i zmiany
w zakresie czasy przyznawania wyrobdw medycznych. Istotna z perspektywy organizacji pacjenckich jest takze

jakos$¢ wyrobow medycznych.

Wsrdod najczesdciej zgtaszanych potrzeb w zakresie wyrobdw medycznych wymieniano miedzy innymi
koniecznos¢ zwiekszenia refundacji dla pacjentéw dla wszystkich wyrobow medycznych. Oprécz wyrobow
ortopedycznych, réwnie czesto pojawiata sie wsréd potrzeb konieczno$¢ dostepu do sprzetu do wentylacji
mechanicznej, a takze koncentratorow tlenu, respiratoréw, pomp. Niektore organizacje pacjenckie wskazaty na
potrzebe dostepu do koflatoru. Niezmiennie wymagane jest zwiekszenie limitu na pieluchomajtki, cewniki,
wyroby stomijne.

Tabela 2. Zestawienie wyrobéw medycznych wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez organizacje
pacjencie jako potrzeby w zakresie technologii medycznych

Wyrob medyczny Wskazania

Cewniki urologiczne hydrofilowe Wprowadzenie modelu opieki kompleksowej.

i Poprawa dostepu refundacyjnego w chorobie
Dwukanatowe stymulatory moézgu (DBS) .
Parkinsona.

Wysokiej klasy materace przeciwodlezynowe. Koflatory. L .
. . i Stwardnienie boczne zanikowe (SLA/MND)
Poduszka przeciwodlezynowa na woézek

. . o Choroby uktadu pokarmowego ze szczegdlnym
Sprzet stomijny. Sprzet pomocniczy do podazy zywienia o , . .
oo uwzglednieniem oséb z niewydolnoscig przewodu
pozajelitowego w warunkach domowych. Pompy. . )
L . pokarmowego oraz chorych na nieswoiste
Plecaki. Wieszaki w warunkach domowych o
zapalenie jelita

Zwyrodnienie barwnikowe siatkowki (retinitis
. . . pigmentosa), AMD (degeneracja plamki z6ttej
Pomoce optyczne . Okulary z filtrami medycznymi . o , .
zwigzana z wiekiem), zesp6t Stargardta i inne

schorzenia siatkéwki o podtozu genetycznym

Wysokiej jakosci materiaty opatrunkowe Biataczka

Wézki inwalidzkie. Specjalistyczne podnosniki. Sprzet do

rehabilitacji. Koflatory. Respiratory. Sprzet do poruszania
sie i przemieszczania sie

Choroby nerwowo-miesniowe

Sprzet do rehabilitacji uktadu oddechowego
Sprzet do rehabilitacji miesniowo-neurologicznej

Sarkoidoza

Nebulizatory. Inhalatory

Mukowiscydoza

Koflator

Dystrofia mie$niowa Duchenne/Beckera
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Koncentrator tlenu. Respiratory domowe. Ortezy, kule,
balkoniki. Wdzki inwalidzkie. Materace

. . < . . Miastenia
przeciwodlezynowe. Srodki opatrunkowe do leczenia
i zapobiegania odlezynom
Cewniki Zespot Leigh

Respiratory w warunkach domowych. Wdzki inwalidzkie.

Kule ortopedyczne. Sprzet rehabilitacyjny

Choroba Pompego

Asystor kaszlu z akcesoriami. Ortezy koriczyn gérnych
i dolnych. Gorsety. Wozki inwalidzkie z napedami
elektrycznymi

Rdzeniowy zanik miesni

Lekkie ortezy. Gorsety. tozka rehabilitacyjne.
Specjalistyczne woézki. Pionizatory. Systemy
pozycjonujace pacjentéw bardzo wiotkich typu spex.
Ssaki medyczne. Respiratory domowe. Koflatory.
Koncentratory tlenu

Zanik miesni SMARD1

Pampersy

Kule

Wdzki inwalidzkie
Chodziki

Ataksja rdzeniowo-moézdzkowa

Cewniki

Wdzki aktywne
Ortezy

Pionizatory
Pampersy

Wktadki higieniczne

Roszczep kregostupa i wady rozwojowe

Ortezy
Obuwie ortopedyczne
Wadzki inwalidzkie

Hypophosphatasia

Respiratory w warunkach domowych
Nutridrinki

Zagestniki do ptynow

Koncentrator tlenu

Ortezy

Kule

Balkoniki

Wdzki inwalidzkie

Materace przeciwodlezynowe

Srodki opatrunkowe do leczenia i zapobiegania
odlezynom

Miastenia

Pieluchomajtki

Pampersy

Wktadki urologiczne

tézko rehabilitacyjne

Wdzki inwalidzkie

Materace przeciwodlezynowe

Choroba Parkinsona




Srodki do pielegnacii skéry, oczu, uszu
Protezy zebowe

Aparaty stuchowe

Peruki

Specjalistyczne kamizelki chtodzace
Sprzet do klimatyzowania pomieszczen

Dysplazja ektodermalna

Rurki tracheostomijne
Koncentratory tlenu
Ssaki

Specjalistyczne tézka
Wadzki inwalidzkie

Choroba Huntingtona

Koncentratory tlenu
Specjalistyczne pulsoksymetry
Ssaki

Buty ortopedyczne

Kamizelki chtodzace

Padaczka lekooporna

Ortezy

Pionizatory uchylne
Wdzki inwalidzkie
Koflatory
Respiratory

Choroba Duchenne’a

Wysokiej jakosci tlen

Klasterowe bdle gtowy

Brak limitu na refundowane rurki tracheostomijne.

Miopatia

Osprzet do aplikowania dozylnego w profilaktyce
dorostych

Wrodzone skazy krwotoczne

Dostep do wozkéw inwalidzkich

Zespot Williamsa

Zrédto: Opracowanie wiasne
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5. Potrzeby w zakresie diagnostyki laboratoryjnej i obrazowej

Potrzebe poprawy dostepu do diagnostyki wskazato 87% organizacji pacjenckich reprezentujacych osoby
z chorobami rzadkimi. Wsrdd najczestszych  potrzeb  dotyczacych  diagnostyki  wsrdod — osdb
z chorobami rzadkimi wymieniano dostep do badan z zakresu diagnostyki genetycznej — 44% organizacji
pacjenckich wymienito te potrzebe. Inne potrzeby wskazywane przez organizacje pacjenckie - to miedzy innymi
skrécenie czasu oczekiwania na badania diagnostyczne. Wiele organizacji uzywato okreslenia ,odyseja
diagnostyczna” dla zobrazowania dtugotrwatosci procesu diagnostycznego. Ws$réd potrzebnych badan
wymieniano takze test suchej kropli krwi. Wymieniano takze potrzebe wprowadzenia badan przesiewowych
i badan o charakterze cyklicznym, ktdre majg na celu monitorowanie postepu choroby.

Tabela 3. Zestawienie obszaréw diagnostyki wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez organizacje
pacjencie jako potrzeby w zakresie diagnostyki

Obszar diagnostyki ‘ Wskazanie

Wtaczenie do programu chordb: ciezki ztozony deficyt
d Sci (SCID), ch. Fabry’ego, ch. Gauchera, ch.
Program badan przesiewowych noworodkow odpornosci ( ), ch. Fa .ry c80, ¢ ) auchera, ¢
Huntera, ch. Hurler, ch. Niemanna-Picka, ch.

Pompego oraz dystrofii miesniowej Duchenne'a.

Badania EMG
Badania z zakresu diagnostyki genetyczne;j

Stwardnienie boczne zanikowe

Badania przesiewowe w kierunku Dystrofii
miesniowej Duchenne'a — badanie kinazy

kreatynowej, kinazy fosfokreatynowej, Dystrofia miesniowa Duchenne'a
aminotransferazy alaninowej, aminotransferazy
asparaginianowej, dehydrogenazy mleczanowe;j

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej Przewlekta Biataczka Szpikowa

Zwyrodnienie barwnikowe siatkowki (retinitis
. . . . pigmentosa), AMD (degeneracja plamki zottej
Badania z zakresu diagnostyki genetycznej . o i .
zwigzana z wiekiem), zesp6t Stargardta i inne

schorzenia siatkéwki o podtozu genetycznym

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej Ataksja Rdzeniowo-Modzdzkowa

Dziedziczny obrzek naczynioruchowy typu I i typu Il
Badania z zakresu diagnostyki genetycznej Dziedziczny obrzek naczynioruchowy z normalnym
C1-INH (dawniej okreslany jako typ IlI)

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej Hemofilia i inne wrodzone skazy krwotoczne

Miegsaki

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej — NGS Lo
Czerniaki

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej —w tym
badania catoeksomowe

Szybka konsultacja diagnostyczna z lekarzami . i
- ) - . Choroby rzadkie ogdétem
specjalistami z zakresu genetyki klinicznej
Centra diagnostyki chordb rzadkich

Wozrost liczby badan przesiewowych




Badania z zakresu diagnostyki genetycznej — WES
Skrécenie czasu oczekiwania na wizyte u lekarza
specjalisty — kardiologa, endokrynologa, neurologa,
ortopedy

Padaczka lekooporna

Badanie poziomu witamy D3

Hypophosphatasia

Cykliczna diagnostyki po rozpoznaniu choroby

Dystrofia miesniowa Duchenne'a

Cykliczna diagnoza neurologiczna dla dzieci
z achondroplazja

Achondroplazja

Diagnostyka molekularna u starszych oséb
wtgczanych do leczenia w ramach programu
lekowego

Rdzeniowy zanik miesni

Dostep do badan z zakresu diagnostyki genetyczne;j.
Rozpoczecie diagnostyki od najbardziej skutecznych
badan zamiast najtanszych i mniej skutecznych.

Miopatia

Dostep do informacji o diagnostyce prenatalnej

w chorobach rzadkich

Wsparcie medyczne i psychologiczne w procesie
diagnostyki

Diagnostyka w ramach monitorowania po porodzie

Rozszczep kregostupa i inne wady rozwojowe

Dostep do zaawansowanej diagnostyki genetycznej
WES i WGS

Skrécony czas oczekiwania na diagnostyke

Skrécony czas oczekiwania do poradni genetycznych

Przeponowa postac rdzeniowego zaniku miesni
SMARD1

Edukacja lekarzy POZ w zakresie wczesnego
rozpoznawania chordéb rzadkich

Skrécenie czasu oczekiwania do neurologéw
Skrécenie czasu oczekiwania na badanie z zakresu
diagnostyki elektrofizjologicznej (SFEMG)

Miastenia gravis

Lepszy dostep do poradni genetycznych
Badania z zakresu diagnostyki genetyczne;j

Mukowiscydoza

Procedury diagnostyki dla innych odmian sarkoidozy
i sarkoidozy

Jasne kryteria kwalifikowania na badania PET
Badania PET CT

Badania PET MR

Sprecyzowanie potrzeby badan scyntygrafii galem
Skrécenie czasu oczekiwania na badania obrazowe
Cykliczne badania przesiewowe dla dorostych
Densytometria

Sarkoidoza
Sarkoidoza w odmianach poza ptucnych — sarkoidoza
kosci, miesni, jelit, zotagdka, neurosarkoidoza

Rozszerzenie diagnostyki poza zakres badan
podstawowych, w tym badania genetyczne

Zespot Leigh

Rozszerzenie programu przesiewu noworodkow na
dodatkowe choroby rzadkie

Ciezki ztozony deficyt odpornosci (SCID),
galaktozemia, choroba Niemanna-Picka, choroba
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Gauchera, choroba Pompego, choroba Fabry'ego
i zespot Huntera

Skrécenie czasu oczekiwania na badania genetyczne
Edukacja lekarzy POZ w zakresie wczesnego
rozpoznawania chordb rzadkich

Zespot tamliwego chromosomu X

Skrdcenie czasu oczekiwania na badania
laboratoryjne, obrazowe, kolonoskopie i gastroskopie

Choroby uktadu pokarmowego ze szczegdlnym
uwzglednieniem 0sdb z niewydolnoscig przewodu
pokarmowego oraz chorych na nieswoiste zapalenie
jelita

Skrécenie czasu oczekiwania na diagnostyke

Dysplazja ektodermalna

Test suchej kropli krwi
Skrécenie czasu oczekiwania do lekarzy specjalistow
Wprowadzenie badan przesiewowych dodatkowych

Choroba Pompego

Test suchej kropli krwi

Choroba Gauchera

Wprowadzenie aparatu EEG w kazdym szpitalu
(nawet gdy nie ma neuropediatrii i epileptologa)
Przesyt zapisu EEG do specjalisty w centrum
eksperckim w celu uzyskania opisu badania

Edukacja lekarzy w zakresie nabycia umiejetnosci
wykonywania EEG dzieciom w sedacji oraz wykonania
opisu badania

Naprzemienna hemiplegia dziecieca

Wprowadzenie diagnostyki prenatalnej w chorobach
rzadkich

Zespot Delecji 2211

Wykonanie kompleksowych badan w ramach
jednodniowej hospitalizacji z obecnoscia opiekuna —
MRI, EEG, neurolog, logopeda, psycholog, badania
laboratoryjne

Choroba Parkinsona

Wzrost dostepnosci do diagnostyki genetycznej
Badania aktywnosci enzymu LAL w suchej kropki krwi
Badania molekularne w kierunku mutacji w genie
LIPA

Choroba LAL-D

Wzrost wiedzy wsrdéd lekarzy neurologdw o Chorobie
Huntingtona
Dostep do badan genetycznych molekularnych

Choroba Huntingtona

Badania z zakresu diagnostyki genetycznej
Dostep do badan diagnostycznych: USG, TK | MR

Stwardnienie guzowate

Zwiekszenie dostepnosci do badan Holter EKG

Wrodzone wady serca

Zwiekszenie dostepnosci do diagnostyki choréb
rzadkich w réznych lokalizacjach Polski
Skrécenie czasu oczekiwania na diagnostyke

Nocna napadowa hemogloinuria

Zwiekszenie mozliwosci diagnostyki ADAMTS13,
inhibitor ADAMTS13, panele NGS dedykowane

Biataczka




chorobom limfoidalnym, zaburzeniom krzepniecia

Mozliwos¢ wprowadzenia badan przesiewowych
w chorobach nerwowo-miesniowych i chorobach
lizosomalnych takich jak choroba Pompego

Choroby nerwowo-migsniowe

Dostep do diagnostyki stomatologicznej,
neurologicznej i rehabilitacyjnej

Choroba Niemana-Picka i choroby pokrewne

Badania przesiewowe wsrdd dorostych (m.in. stacje
dializ) i badania przesiewowe ws$réd noworodkow,
screening rodzinny.

Choroba Fabry’ego

Wprowadzenie diagnostyki po ukoriczeniu 18 roku
dla 0s6b z niedoborami odpornosci.

Dostep do szybkiej diagnostyki dla oséb

z niedoborami odpornosci.

Niedobory odpornosci

Zrédto: Opracowanie wiasne
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6. Potrzeby w zakresie modeli opieki

96% organizacji pacjenckich sposréd tych objetych badaniem organizacji zrzeszajagcych pacjentéow
z chorobami rzadkimi podkreslito potrzebe zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi —
szczegblnie utworzenia osrodkéw referencyjnych, ktére stanowityby centra diagnostyki oraz leczenia oséb
z chorobami rzadkimi. W takich osrodkach powinni znajdowac sie lekarze ze specjalizacjg w zakresie genetyki,
ale réwniez lekarze z innymi specjalizacjami, tworzgc w ten sposéb interdyscyplinarny zespét.

Podkreslano takze potrzebe wprowadzenia kompleksowej opieki dla oséb z chorobami rzadkimi,
w tym konieczno$¢ utworzenia standardow diagnostyczno-terapeutycznych. Standardy takie stanowityby jasne
kryteria diagnostyki i jasne wytyczne postepowania terapeutycznego. Bardzo czesto wsréd potrzeb wymieniano
takze potrzebe rozszerzenia programéw lekowych, a takze zwiekszenie liczby godzin rehabilitacji i fizjoterapii
medycznej. Rdwnie czesto wymieniang potrzebg byto wprowadzenie do standardéw opieki rowniez opieki
psychologicznej dla oséb z chorobami rzadkimi oraz ich opiekundéw.

Zidentyfikowano 111 potrzeb organizacji pacjenckich w kontekscie utworzenia modelu opieki i jej optymalizacji,
ktére wymieniono ponizej:

1. Wprowadzenie kompleksowej opieki dla pacjentow chorych na fenyloketonurie, w tym opieki
skoordynowanej, gdzie informacje sg przekazywane o pacjencie na wszystkich poziomach opieki — POZ,
AQS, szpital.

2. Dostep do rehabilitacji medycznej oraz sanatoridw refundowanych przez NFZ dla chorych
z przewlekta biataczka szpikowa.

3. Wprowadzenie w ramach postepowania terapeutycznego szybkiej diagnostyki medycznej
w ramach rozpoznan chordéb rzadkich, w tym zaniku miesni.

4. Wprowadzenie ciggtego dostepu do rehabilitacji medycznej dla wszystkich choréb rzadkich.

5. Zwiekszenie liczby godzin rehabilitacji z obecnych 2 godzin do 3-4 godzin w tygodniu dla oséb ze
stwardnieniem zanikowym bocznym.

6. Wprowadzenie opieki catodobowej, opieki w domu, pomoc w opiece dtugoterminowe;j.
W zaleznos$ci od potrzeb od 8 godzin do 16 godzin dla oséb ze stwardnieniem zanikowym bocznym.

7. Zwiekszenie dostepu do programéw lekowych w chorobach rzadkich, w tym chorobach ukfadu
pokarmowego ze szczegdlnym uwzglednieniem osdb z niewydolnosdcig przewodu pokarmowego oraz
chorych na nieswoiste zapalenie jelita.

8. Rozwigzanie problemu braku procedur orzekania o niepetnosprawnosci oraz rozwigzanie problemu
braku lekarzy orzekajacych niepetnosprawnos¢.

9. Utworzenie osrodkéw eksperckich w zakresie chordb siatkdwki uwarunkowanych genetycznie.
10. W chorobach nerwowo-miesniowych zwiekszenie dostepu do dobrej jakosci fizjoterapii.

11. Brak wiedzy o sarkoidozie wsréd specjalistow — okulistéw, dermatologéw, neurologéw, kardiologow,
pulmonologdw, lekarzy rodzinnych.

12. Wymagana kompleksowa opieka nad osobami z sarkoidozg wraz ze standardami postepowania
diagnostyczno-terapeutycznego.

13. Kompleksowa i skoordynowana opieka na oddziatach pulmonologicznych dla oséb z sarkoidozg -
mozliwos¢ przeprowadzenia dodatkowych badan oraz konsultacji specjalistycznych.

14. Potrzeba ustandaryzowania zalecenn w zakresie leczenia sarkoidozy — obecnie inaczej leczone sg osoby
z sarkoidozg na oddziatach reumatologicznych, a inaczej na pulmonologicznych.

15. Stata opieka okulistyczna dla 0s6b z sarkoidoza.

16. Wytyczne zestawu ¢wiczen dla 0séb z sarkoidozg w ramach rehabilitacji ambulatoryjnej.
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26.
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28.

29.
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31.

32.

33.

34.

Wprowadzenie do koszyka S$wiadczen gwarantowanych fizjoterapii domowej dla oséb
z mukowiscydoza.

Wprowadzenie w Zzycie rozporzadzenia o leczeniu antybiotykoterapia w warunkach domowych
realizowanych m.in. przez opiekunéw chorych na mukowiscydoze.

Wprowadzenie dostepu do dietetyka klinicznego, poradni zywieniowej od momentu zatozenia
gastrostomii w celu unikniecia zaburzen odzywiania u 0séb chorych na choroby mie$niowo-nerwowe.

Zapewnienie ciggtosci opieki przed 18 r.z. i po ukonczeniu 18 r.z., w tym zapewnienie wspotpracy
pediatréw i lekarzy dla dorostych z dystrofig miesniowg Duchenne'a.

Wsparcie psychiatry i psychologa w okresie diagnostyki choréb rzadkich, w tym choréb miesniowo-
nerwowych.

Wprowadzenie dedykowanej rehabilitacji w warunkach domowych dla oséb z dystrofig miesniowg
Duchenne'a.

Wprowadzenie centrum referencyjnego wraz z dostepem do lekarzy specjalistow dla oséb
z Epidermolysis Bullosa.

Wprowadzenie dostepu do statej rehabilitacji dla osdb z miastenig gravis.

Utworzenie jasnych kryteridw postepowania dla lekarzy rehabilitacji i fizjoterapeutéw, aby posiadali
wiedze o postepowaniu z pacjentem z miastenia.

Zwiekszenie wiedzy wsrdd innych specjalistéw — szczegdlnie wsrdéd lekarzy POZ, czy ratownikow
medycznych, SOR-u, gdzie tzw. przetom miasteniczny moze spowodowac niewydolnos$¢ oddechowa.

Utworzenie sieci wsparcia psychologicznego dla osdb z miastenig gravis.

Wprowadzenie  przejrzystych  kryteriow  stosowania  konkretnych  procedur  medycznych
w przypadku wystgpienia przetomu miastenicznego, badz tez zagrozenia jego wystgpienia lub istotnego
zaostrzenia objawdw choroby. Mozliwos¢ dostepu w takich przypadkach do przetoczenia
immunoglobulin ludzkich, czy tez do zabiegu plazmaferezy, nie tylko w stanie bezposredniego
zagrozenia zycia jak dotychczas, ale tez w stanie istotnego zaostrzenia
i w zwigzku z tym mozliwosci rozwiniecia przetomu miastenicznego.

Optymalizacja opieki polegajaca na liberalizacji programu lekowego B.122 poprzez umozliwienie
pacjentom z miastenig gravis leczenia zapobiegawczego w warunkach domowych juz po 1 miesigcu
terapii, bez koniecznosci stosowania tego leczenia wylgcznie w warunkach szpitalnych lub
ambulatoryjnych (aktualnie pacjenci w wiekszosci osrodkéw muszg pojawiac¢ sie w szpitalu celem
otrzymania kolejnej dawki leku).

Wdrozenie do studiow medycznych szerszego programu na temat miastenii gravis.

Zwiekszenie wiedzy wsrdd innych specjalizacji poprzez szkolenia z zakresu miastenii gravis,
w tym edukacja pracownikéw POZ, pogotowia ratunkowego i SOR- u.

Ujednolicenie opieki medycznej osdb dorostych — eliminacja problemu zmiany lekarza przez pacjenta po
ukonczeniu przez niego 18 r.z. — dotyczy o0séb z zespotem tamliwego chromosomu X,
z niepetnosprawnoscia intelektualng i na spektrum autyzmu.

Dostep do lekarzy gastrologéw w celu czestszych konsultacji przy zaburzeniach uktadu pokarmowego dla
0s6b z amyloidozg TTR.

Zmiana realizacji Swiadczen w zakresie sposobu podawania infuzji dozylnie — obecnie
w niektérych osrodkach referencyjnych enzym jest podawany za pomocg zwyktej kropléwki,
a potrzebne jest podawanie za pomocg specjalistycznych pomp infuzyjnych. Podawanie za pomoca
kropléwki powoduje powikfania i nieregularne dawkowanie. Terapia zastepcza
w chorobie Pompego wymaga S$cistego rezimu dawkowania — uzaleznionego od masy ciata, ilosci
preparatu podawanego w okreslonych predkosciach i czasie. Niewtasciwe podanie moze spowodowac
wstrzgs anafilaktyczny lub pogorszenie stanu zdrowia pacjenta, co moze wptyng¢ na dyskwalifikacje
z programu lekowego przez Zespot Koordynacyjny ds. chordéb ultrarzadkich.
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45.
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50.
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55.

Wprowadzenie dostepu do terapii enzymatycznej w warunkach domowych dla oséb
z chorobami rzadkimi.

Potrzeba powstania wojewddzkich osrodkéow dla pacjentdw z chorobami rzadkimi w celu
kompleksowego postepowania diagnostyczno-terapeutycznego.

Zapisy programu lekowego utrudniajg optymalny dobor leczenia do indywidualnych potrzeb pacjenta,
zmiane leczenia lub pomostowe stosowanie lekdw u 0séb z rdzeniowym zanikiem miesni.

Zwiekszenie liczby osrodkéw prowadzgcych program lekowy dla oséb z rdzeniowym zanikiem miesni.

Wprowadzenie kompleksowej opieki medycznej i lepsza organizacja opieki dla oséb
z rdzeniowym zanikiem miesni.

Realizacja zatozen Programu Chordéb Rzadkich.

Utworzenie kompatybilnosci miedzy programami np. wentylacji domowej a dodatkowym dostepem do
rehabilitacji.

Program wentylacji domowej wymaga reformy w kwestiach dostosowania czestotliwosci wizyt
lekarskich i pielegniarskich, rzeczywistego dostepu do wizyt, zmiany zapiséw dot. podrézowania ze
sprzetem réwniez zagranica.

Lepszy dostep do specjalistycznej terapii w ramach $wiadczen gwarantowanych dla wszystkich chordéb
rzadkich.

Wdrozenie sytemu monitorowania kondycji psychicznej oséb z rdzeniowym zanikiem miesni
i ich opiekunéw.

Wprowadzenie dla oséb z przeponowa postacig rdzeniowego zaniku miesni SMARD1 kompleksowej,
interdyscyplinarnej opieki nad pacjentami i utatwienie dostepu do lekarzy specjalistow, w tym
neurologa, kardiologa, urologa, anestezjologa, ortopedy czy dietetyka, ktdorzy bedg ze sobg
wspotpracowad.

Zwiekszenie ilosci refundowanej rehabilitacji. Dla przyktadu w ramach programu wentylacji domowej
NFZ przewiduje 2 godziny fizjoterapii tygodniowo. W przypadku dzieci lezgcych,
z ciezkg postacig zaniku miesni, konieczna jest codzienna rehabilitacja na wysokim poziomie.

Zapewnienie systemowej opieki asystenta zaréwno dla dorostych jak i dla dzieci i mtodziezy
z rdzeniowym zanikiem miesni.

Wzrost dostepu do lekarzy specjalistow i zwiekszenie liczby specjalistow, w tym specjalistow
z zakresu genetyki dla osdb z chorobg niedoboru kwasnej lipazy lizosomalnej LAL-D.

Wzrost dostepnosci do poradni zywieniowych oraz dietetykow dla oséb z chorobg niedoboru kwasnej
lipazy lizosomalnej LAL-D.

Poszerzenie wiedzy lekarzy oraz specjalistow na temat chordb rzadkich na przyktad poprzez
organizowanie kursow i szkolen, w tym o chorobie niedoboru kwasnej lipazy lizosomalnej LAL-D.

Wprowadzenie dla dzieci z rozszczepem kregostupa i innymi wadami rozwojowymi interdyscyplinarnych
konsultacji we wiodgcych osrodkach z najlepszymi specjalistami - wspotpraca wielu specjalistow pozwala
zaoszczedzi¢ czas oczekiwania w kolejkach oraz czesto stwarza mozliwos¢ profilaktyki, a nie
kosztownego leczenia czy interwencji chirurgicznych.

Dostep do specjalistycznej rehabilitacji dla dzieci z rozszczepem kregostupa i innymi wadami
rozwojowymi.

Utworzenie osrodkow referencyjnych dla osdéb z Hypophosphatasig, czyli jednego miejsca,
w ktorym bytaby mozliwa petna diagnostyka i dostep do specjalistow réznych dziedzin.

Skrdcenie czasu oczekiwania na rehabilitacje dla oséb z Hypophosphatasia.

Wymiana informacji o postepowaniu diagnostyczno-terapeutycznym pacjenta z Hypophosphatasig na
réznych poziomach opieki, tj. POZ, AOS, szpital.
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Informowanie spoteczne oraz edukowanie w zakresie programow lekowych w chorobach rzadkich.
Zwiekszenie dostepnosci lekarzy genetykéw dla oséb z chorobami rzadkimi.

Zwiekszenie swiadomosci lekarzy pediatréw i neurologéw dzieciecych itd. nt. chordb rzadkich, by daé
szanse pacjentom szerokiej holistycznej opieki na oddziatach specjalistycznych
w szpitalach.

Wieksza dostepnosé i zaangazowanie szpitali do pozyskania kontraktéw na realizacje enzymatycznej
terapii zastepczej, aby osoby z chorobg Gauchera nie musiaty dojezdza¢ do odlegtych osrodkow.

Zmniejszenie probleméw w zakresie leczenia chordb wspdtistniejgcych przy nocnej napadowej
hemoglobinurii, poprzez wprowadzenie platformy konsultacyjnej dla specjalistow, aby skrdci¢ proces
decyzyjny specjalistow.

Brak wsparcia osoby z nocng napadowa hemoglobinuriag w dniu wlewu. Cze$¢ chorych odczuwa
dyskomfort, zte samopoczucie i potrzebuje opieki, np. w drodze powrotnej do domu.

Potrzeba zapewnienia dla oséb z nocng napadowa hemoglobinuria wsparcia w formie wlewoéw
w warunkach domowych w czasie potogu lub w sytuacji, kiedy chory jest w trakcie infekcji
i ostabiony, by dodatkowo nie narazac takiej osoby na niebezpieczeristwo powiktan.

Zapewnienie wlewéw osobom z nocng napadowg hemoglobinurig, ktérzy sg hospitalizowani poza
osrodkami organizujgcymi podanie w ramach programu lekowego B.96: dochodzi do niebezpiecznych,
czesto dtugich przerw w terapii.

Wiekszo$¢ o0séb osobom z nocng napadowag hemoglobinuria wymaga specjalistycznej terapii
psychologicznej.

Utworzenie szybkiej sciezki wizyt lekarskich i zobowigzanie do konsultacji miedzy sobg lekarzy réznych
specjalnosci w celu doboru optymalnego modelu opieki (na wzor szybkiej Sciezki istniejgcej obecnie przy
ustawie ,,za zyciem”) dla oséb z naprzemienng hemiplegia dziecieca.

Potrzeba edukacji personelu medycznego prowadzgcego leczenie nt. chordb rzadkich, w tym
o chorobie 0séb z naprzemienng hemiplegia dziecieca.

Koncentracja lekarzy na doktadnym wywiadzie z rodzinami i opiekunami nt. choroby i objawéw oséb
z naprzemienng hemiplegia dziecieca.

Sfinansowanie specjalistycznej lub innowacyjnej rehabilitacji i terapii dla oséb z naprzemienna
hemiplegia dzieciecg — miejsce realizacji wedtug wyboru opiekundw - fizjoterapia finansowana z NFZ jest
na niskim poziomie, fizjoterapeutom zatrudnianym przez szpitale czy przychodnie brakuje wiedzy na
temat nowych metod fizjoterapii, postepowania w chorobach rzadkich, brakuje nowych sprzetéw
i wyposazenia. Pacjenci korzystajg z prywatnych ustug fizjoterapeutycznych i ponoszg duze koszty.

Osoby po ukonczeniu 18. lat z naprzemienng hemiplegia dzieciecg s zmuszone zmienié specjalistow,
ktérzy czesto nie znaja specyfiki choroby.

Brak osrodkéw referencyjnych. Dofinansowanie osrodkdw, ktérym brakuje finansowania, aby stac sie
osrodkiem referencyjnym w zakresie diagnostyki i leczenia naprzemiennej hemiplegii dzieciece;.

Stworzenie w kazdym wojewddztwie osrodka dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, w tym dla oséb
z naprzemienng hemiplegia dzieciecg dla pacjentéw w kazdym wieku, tak aby nie byto koniecznosci
zmiany $rodka po osiggnieciu petnoletniosci.

Po uzyskaniu diagnozy pacjent powinien otrzymac¢ petng informacje o dziatajgcych organizacjach
pomocowych i grupach wsparcia dotyczacych choroby Parkinsona, w poradni lekarskiej powinny sie
znajdowac rézne materiaty pomocnicze, informatory, adresy.

Szkolenia nt. podstaw choroby Parkinsona wsréd personelu medycznego i studentéw medycyny -
koniecznos$¢ zwiekszenia liczby szkolen w srodowisku medycznym i na uczelniach medycznych dot.
choroby Parkinsona i réznicowania od innych choréb neurodegeneracyjnych.

Stworzenie osrodkéw, w ktorych w jednym miejscu — regularnie i kompleksowo wykonywane bedg
badania stanu funkcjonowania osoby z chorobg Parkinsona i udzielane wytyczne co do istniejacych
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mozliwosci rozwoju choroby, fizjoterapii, potrzeby konsultacji z psychoterapeutg, dietetykiem oraz
doboru sprzetow lub urzadzen utatwiajgcych codzienne funkcjonowanie.

Dostep do rehabilitacji neurologicznej dla pacjentdow z chorobg Parkinsona na réwni
z pacjentami po udarze, czy urazach mdzgu.

Aktualnie w Polsce jest jeden osrodek w Gdansku - Centrum Chordb Rzadkich, gdzie pacjenci mogg by¢
konsultowani przez multidyscyplinarny zespot medyczny. Istnieje pilna potrzeba, aby w Polsce
otwierane byty kolejne osrodki z multidyscyplinarnymi zespotami medycznymi dla dystrofii
miesniowych.

Opieka skoordynowana — praca kilku osrodkéw skupiajacych lekarzy i specjalistow znajacych zespot
Delecji 22q11, co wptynetoby na mozliwos¢ celowanej opieki zdrowotnej, zmniejszenie kolejek
i oszczednosci dla systemu, poprawienie rokowan pacjentéw z 22ql1, mniejsze obcigzenie dla dzieci
i rodzicow.

Objecie rodzicéw i rodzenstwa dziecka z 22q11 opieka psychologiczng po otrzymanej diagnozie.

Przesiewowe badania prenatalne — zdiagnozowanie noworodkow z 22q11 i szybkie wtgczenie terapii. Im
wczesniej rozpoczeta terapia, tym lepsze efekty.

Wprowadzenie leczenia ukierunkowanego molekularnie w przypadku konkretnych zaburzen
molekularnych u oséb z miesakami i czerniakami.

Wprowadzenie kilku osrodkéw referencyjnych optymalizujgcych czas pacjentéw z miesakami
i czerniakami , gdzie dostepne s3 rehabilitacje, zywienie, sprzet, leki wspomagajace.

Lepszy dostep do specjalistow w zakresie stomatologii, genetyki, alergologii, okulistyki, laryngologii,
dermatologii, pulmonologii, ortopedii, neurologii oraz psychiatrii i psychologii dla oséb z dysplazjg
elektrodermalna.

Utworzenie i przyjecie standardow opieki medycznej nad dzie¢mi chorymi na achondroplazje.

Utworzenie  centrow  referencyjnych  specjalizujgcych  sie  w  opiece nad  pacjentami
z achondroplazja.

Dostep do neurologdéw, kardiologdw, rehabilitantéw, logopeddw i innych specjalistéw dla osdéb
z padaczka lekooporna.

Opieka psychiatryczna, psychologiczna i pedagogiczna jednoczesnie - dla oséb z padaczkg lekooporng
i cztonkdéw rodzin.

Brak specjalistycznej i kompleksowej opieki dla pacjentéw z wrodzonymi wadami serca powyzej 18 roku
zycia. We wspotpracy lekarzy z pacjentami trwajg prace nad utworzeniem utworzenie 4 centréw dla
dorostych z WWS. Aktualne placéwki w Aninie, Krakowie i todzi nie sg wystarczajgce.

tatwiejszy dostep do rehabilitacji kardiologicznej i wsparcie psychologiczne dla opiekunéw osob
z wrodzonymi wadami serca.

Dostep do lekarzy specjalistow dla dorostych z Dystrofig mie$niowg Duchenne'a.
Opieka multidyscyplinarna dla oséb z Dystrofig miesniowa Duchenne'a.

Wprowadzenie szczegdtowych standardéw opieki nad osobami dla dorostych z Dystrofig miesniowg
Duchenne'a, m.in. w zakresie fizjoterapii kardiologii.

Szerszy dostep do programoéw lekowych w zaawansowanych chorobach mézgu np. B.90 (Duodopa
i Apomorfina w chorobie Parkinsona).

Poszerzenie dostepu do terapii DBS w zaawansowanej chorobie Parkinsona.
Wprowadzenie pilotazu w kompleksowej, koordynowanej opiece nad chorymi na Parkinsona.
Utworzenie standardu opieki nad osobami z miopatia.

Udostepnienie fizjoterapii dostosowanej do pacjenta z miopatia.



97. Dostepnosc weryfikacji pierwszych symptomdw niewydolnosci oddechowej i wtgczania do nieinwazyjnej
domowej wentylacji dla osdb z miopatia.

98. State podnoszenie poziomu leczenia i dostepu do osrodkédw leczenia skaz krwotocznych
w wojewddztwach.

99. Opracowanie procedur leczenia osdb ze stwardnieniem guzowatym wkraczajgcych w wiek dorostych.

100. tatwiejszy dostep do leczenia stomatologicznego szczegdlnie w znieczuleniu ogdlnym dla oséb ze
stwardnieniem guzowatym.

101. Potrzeba zorganizowania osrodkow eksperckich dla Zespotu Williamsa.

102. Systematyczna kontrola medyczna przez lekarza z POZ i skrocenie $ciezki do diagnostyki
w chorobie Niemana-Picka.

103. Stworzenie realnego Narodowego Planu Leczenia Choréb Rzadkich.

104. Niedostateczny dostep do ustug opieki zdrowotnej dla pacjentéw z Klasterowym Bélem Gtowy oraz brak
uznania, ze choroba jest powainym, przewlektym, neurologicznym problemem zdrowotnym,
wymagajacym dostepu do leczenia podobnego do innych choréb przewlektych, takich jak cukrzyca czy
stwardnienie rozsiane.

105. Zapewnienie pacjentom z Klasterowym Bdélem Gtowy réwnego i tatwego dostepu do wysokiej jakosci
opieki zdrowotnej i spotecznej, zgodnie ze standardami, wytycznymi lub najlepszymi praktykami
dostepnymi dla tej choroby, w catej UE i szerszej Wspdlnocie Europejskiej.

106. Umozliwienie podan domowych ETR ("home therapy") dla pacjentéw z chorobg Fabry’ego, ktérzy ze
wzgleddéw lokalizacyjnych, ekonomicznych, czy zdrowotnych majg trudnosci w co dwutygodniowym
dotarciu do szpitala.

107. tatwiejszy dostep do badan kontrolnych, szerszy zakres badan monitorujacych postep choroby
w zakresie Choroby Fabry’ego.

108. Konsultacje pomiedzy lekarzami rdéznych specjalizacji na temat proponowanego leczenia
w Chorobie Fabry’ego (tak, aby nie narazac pacjenta na leki, ktére obcigzajg inne narzady).

109. Ustandaryzowanie opieki nad pacjentami tak, aby zlikwidowaé/zmniejszy¢ dysproporcje pomiedzy
poszczegdlnymi placowkami.

110. Lepszy dostep do rehabilitacji w Chorobie Fabry’ego.

111. Brak opieki specjalistycznej dla oséb z niedoborami odpornosci po 18 roku zycia.
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7. Inne potrzeby

87% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentéw z chorobami rzadkimi podkreslito potrzeby inne niz te
zorientowane na poprawe dostepu do technologii medycznych, wyrobéw medycznych, diagnostyki lub
utworzenia czy optymalizacji modelu opieki. Wsrdd najczesciej wymienianych potrzeb znajdowata sie
konieczno$¢ wprowadzenia opieki wytchnieniowej oraz asystenta pacjenta. Rownolegle zwracano uwage na
potrzebe zapewnienia wsparcia psychologicznego dla oséb z chorobami rzadkimi oraz ich opiekunéw. Wiele
organizacji pacjenckich podkreslato takze potrzebe wprowadzenia Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka na wzér
obowigzujacej karty onkologicznej DILO, ktdra utatwitaby wymiane informacji o pacjencie oraz gromadzenie
tych informacji na potrzeby réznych specjalistow na réznych poziomach opieki w polskim systemie opieki
zdrowotnej. Karta taka zoptymalizowataby czas oraz koszty diagnostyki i leczenia. Karta mogtaby by¢ réwniez
zastgpiona krajowym rejestrem. Wsrdd potrzeb wymieniano takze szkolenie lekarzy POZ w zakresie wczesnego
rozpoznawania chordéb rzadkich.

Zidentyfikowano 119 potrzeb organizacji pacjenckich, wymienionych ponizej:

1. Zapewnienie opieki dla osdb z chorobami rzadkimi i ich opiekunéw, poprzez faktyczne wsparcie
w opiece nad chorym w domu, w tym wsparcie wykwalifikowane] pielegniarki dla opiekunéw osdéb
wentylowanych mechanicznie czy karmionych pozajelitowo.

2. Refundacja zywnosci niskobiatkowej, jako leku w walce z chorobg — fenyloketonuria i inne rzadkie
choroby metaboliczne, kwasice, tyrozynemia, acydurie malonowe, acydemia izowlarianowa,
hiperamonemie, homocystynuria itp.

3. Skrocenie czasu oczekiwania do poradni hematologicznej dla oséb z przewlekta biataczka szpikowa —
obecny czas oczekiwania na wizyte to okoto pét roku.

4. Wprowadzenie karty pacjenta z chorobg ultrarzadkg — szczegdlnie dla oséb z biataczka szpikowa.

5. Aplikacja mobilna do wsparcia psychologicznego dla pacjentow hematoonkologicznych
(np. prosoma digital healthcare).

6. Udostepnienie rozwigzan dla osdb ze stwardnieniem zanikowym bocznym do komunikacji
z kamerg, wpierajgcych zdalne monitorowanie chorego przez rodzine podczas przebywania poza
domem/w pracy, bez koniecznos$ci ubiegania sie o finansowanie w PFRON lub MOPS — przyznawane
z géry na wniosek lekarza lub rehabilitanta.

7. Utworzenie wykazu lekarzy zajmujgcych sie schorzeniami siatkdwki uwarunkowanymi genetycznie.
8. Potrzeba szkolenia kadr w Domach Pomocy Spotecznej.

9. Utworzenie materiatéw edukacyjnych dla pacjentéw ze schorzeniami wzroku.

10. Edukacja lekarzy w zakresie rehabilitacji osdb ze schorzeniami wzroku.

11. Wprowadzenie zespotow lekarzy dla schorzen wzroku wraz z wymiang doswiadczen, w tym
z o$rodkami zagranicznymi.

12. Umozliwienie dostepu do badan klinicznych dla oséb z chorobami nerwowo-miesniowymi.

13. Wprowadzenie wsparcia socjalnego i psychologicznego dla pacjentéow i opiekunéw z chorobami
nerwowo-miesniowymi.

14. Poprawa programu asystencji osobistej osdb z niepetnosprawnosciami — szczegdlnie dla oséb
z niepetnosprawnosciami wymagajgcymi 24 — godzinnej opieki, w tym dla oséb z chorobami nerwowo-
mies$niowymi.

15. Brak mozliwosci zamiany, kupna lub wynajmu mieszkan pozbawionych barier architektonicznych dla
0s6b z chorobami nerwowo-miesniowymi.
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Zwiekszenie dostepu do dedykowanej rehabilitacji dla oséb z chorobg Pompego.
Wyposazenie przychodni w spirometry.

Niewspotmiernie dtugie okresy oczekiwania na turnusy rehabilitacyjne, czy dzienne pobyty
rehabilitacyjne dla 0séb z sarkoidoza.

Brakuje pomocy psychologicznej dla 0séb z sarkoidozg przewlekta.
Wprowadzenie spdjnego narodowego programu leczenia sarkoidozy.

Wprowadzenie karty dla osoby z chorobg rzadka na wzér karty DILO, w tym karty pacjenta
z sarkoidoza.

Istnieje duza potrzeba szkolenia lekarzy wszelkich specjalizacji w zakresie rozpoznawania, diagnostyki
i leczenia sarkoidozy, zwtaszcza jej réznych odmian poza ptucnych. Niewiedza lekarzy jest najwiekszym
problemem, wptywa na nie rozumienie potrzeb pacjenta i nieche¢ z ich strony do wypisywania
skierowan na dodatkowe badania laboratoryjne (np. poziom stezenia ACE) oraz inne badania
przydatne dla oceny stanu pacjenta obcigzonego sarkoidoza.

W Polsce brakuje specjalistow zajmujgcych sie diagnostykga i leczeniem sarkoidozy, pacjenci kieruja sie
do wybranych miejsc, np. woj. podkarpackie, opolskie, lubuskie, pétnocno wschodnia Polska, okolice
Kielc i Radomia, czy okolice Koszalina.

W Gdansku corocznie organizowane sg konferencje naukowe nt. sarkoidozy, udziat w nich
i dostep do wiekszosci materiatéw jest ptatny, a dostep do transmisji on-line ograniczony. Organizacja
takich konferencji w innych czesciach kraju, czy utatwienie do nich dostepu, mogtyby spopularyzowac
wiedze o naszej chorobie wsréd lekarzy.

Wprowadzenie skoordynowanego wsparcia socjalnego dla oséb z mukowiscydoza.

Wprowadzenie asystencji osobistej dla oséb z dystrofig miesniowa Duchenne'a, finansowanej ze
Srodkow publicznych (co najmniej 8 godzin dziennie).

Zwiekszenie dostepu do edukacji dla oséb z dystrofia miesniowa Duchenne'a, poprzez potgczenie
nauki w szkole z naukg w domu.

Potrzeba wprowadzenia pierwszenstwa przyjmowania do szkét dostosowanych do osob
na wozku inwalidzkim.

Wprowadzenie dedykowanych mieszkan dla oséb z niepetnosprawnosciami, w tym osdb z dystrofig
miesniowg Duchenne'a.

Wsparcie  poprzez zapewnienie specjalistycznego  sprzetu komputerowego dla  osdéb
z dystrofig miesniowg Duchenne'a, w tym doptaty do Internetu, karty SIM u operatora
telekomunikacyjnego.

Wprowadzenie terapii domowej, w tym terapii w najblizszych placdwkach medycznych np. osrodkach
zdrowia, lokalnych szpitalach dla oséb z chorobg Gauchera.

Potrzeba jasnych wytycznych w procesie orzekania renty dla osdb z miastenig gravis, orzekanie
o niepetnosprawnosci, w tym szkolenia dla lekarzy orzecznikéw.

Jasne wytyczne dotyczace bezpieczenstwa szczepien chorych na miastenie, zwitaszcza tych na
immunosupresji.

Stworzenie ogdlnopolskiej karty chorego na miastenie gravis - ujednoliconego dokumentu, ktory bytby
drogowskazem do leczenia i postepowania w sytuacjach szczegdlnych (pogorszenie, zaostrzenie).

33



34

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

Utworzenie wytycznych w procesie orzekania o renty, orzekania o niepetnosprawnosci dla oséb
z miastenia gravis. Szkolenia dla lekarzy orzecznikéw.

Jasne wytyczne dotyczace bezpieczenstwa szczepien chorych na miastenie, zwitaszcza tych na
immunosupres;ji.

Stworzenie ogdlnopolskiej karty chorego na miastenie gravis - ujednoliconego dokumentu, ktory bytby
drogowskazem do leczenia i postepowania w sytuacjach szczegdlnych (pogorszenie, zaostrzenie).
Niezwykle wazne z uwagi na liste lekdw bezwzglednie przeciwwskazanych, tacznie z niektérymi
srodkami znieczulajgcymi. Kolejng wazng kwestig jest przyjecie do szpitala w stanach zaostrzenia czy
pogorszenia chorego. Niestety pacjent z miastenig czesto otrzymuje w systemie triage opaske zielong
z uwagi na niewiedze ratownikow czy tez lekarzy oceniajgcych stan pacjenta. Chory z miastenig w
kazdej chwili moze sie “pogorszy¢” , a poziom saturacji moze by¢ na dobrym poziomie, podczas gdy
miesnie oddechowe stajg sie coraz stabsze. Ponadto wielogodzinne oczekiwanie na SOR
w warunkach bez dostepu do tézka, w pozycji siedzacej znacznie pogarsza stan chorego.

Zwiekszenie empatii specjalistow lekarzy, pielegniarek itp., ktdrzy pracujg z osobami
z zespotem tamliwego chromosomu X.

tatwiejszy dostep do rehabilitacji, zwtaszcza w wypadku neuropatii - brak specjalistow w tym zakresie
dla 0s6b z amyloidozg TRR.

Opieka psychologiczno-terapeutyczna zaréwno dla oséb z amyloidozg TRR, jak i cztonkdéw ich rodzin.
Edukacja w zakresie choroby Leigh zaréwno wsréd lekarzy i spoteczeristwa.
Wdrozenie opieki poza poradniami dla oséb z Zespotem Leigh, innej niz hospicjum.

Zastosowanie przy iniekcjach dozylnych portéw naczyniowych przeciwdziatajgcym pekaniu zyt i ich
zrostom.

Utworzenie systemu poradnictwa na temat niezbednego sprzetu medycznego w chorobach rzadkich,
w tym rdzeniowym zaniku miesni.

Wieksza dostepnos¢ do dostosowanych samochoddéw dla oséb z rdzeniowym zanikiem miesni,.
Mechanizm wspierania niezaleznej mobilnosci jest nieprzemyslany - nierdwny dostep, brakuje
wsparcia dla oséb Zle chodzacych, dla oséb z problemami z przenoszeniem sie, indywidualnego
rozpatrzenia potrzeb.

Potrzebny jest kompletny: catodobowy, funkcjonujgcy bez przerw w ciggu roku, system asystencki
dostosowany do indywidualnych potrzeb osoby z rdzeniowym zanikiem miesni.

Szeroki dostep do dostosowanych mieszkan oraz mieszkalnictwa wspomaganego dla o0sdb
z rdzeniowym zanikiem miesni.

Niwelowanie barier architektonicznych dla oséb z chorobami rzadkimi.

Koniecznos¢ prowadzenia edukacji wiaczajacej oraz adaptacji placéwek edukacyjnych pod katem
architektonicznym dla osdb z rdzeniowym zanikiem mies$ni.

Niewystarczajgca realizacja potrzeb zapisanych w orzeczeniu u 0séb z rdzeniowym zanikiem miesni. o
potrzebie ksztatcenia specjalnego.

Potrzebny jest system opieki wytchnieniowej dla 0oséb z rdzeniowym zanikiem miesni - wprowadzenie
wsparcia w postaci 'asystenta rodziny', osoby wykwalifikowanej, ktéra jest przewodnikiem po
potrzebach medycznych, socjalnych, systemowych, jest w stanie kompetentnie oceni¢ potrzeby
chorego oraz rodziny, a takze wskaza¢ adekwatne rozwigzania.
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Dostosowania w zakresie likwidacji barier w przestrzeni publicznej dla osdéb z przeponowa postacia
rdzeniowego zaniku miesni SMARD1.

Utatwienie dostepu do edukacji dla oséb z przeponowg postacia rdzeniowego zaniku miesni SMARD1.
(pomoc w wyborze odpowiedniej placéwki, zapewnienie asystenta oraz dostepu do komunikacji
alternatywnej w przypadku dzieci niemdwigcych).

Wsparcie dla rodzin i opiekundw w momencie diagnozy przeponowe] postaci rdzeniowego zaniku
miesni SMARD1.

Przeprowadzenie szkolen lekarzy POZ oraz lekarzy pediatréw w kierunku rozpoznania choroby LAL-D.
Stworzenie bazy danych chordb rzadkich.

Dostep do petnej refundacji turnuséw rehabilitacyjnych dla dzieci i mtodziezy z rozszczepem
kregostupa i innymi wadami rozwojowymi z terminami nie przekraczajgcymi sensownego czasu
oczekiwania.

Wprowadzenie opieki wytchnieniowej oraz asystentéw dla rodzin oséb z rozszczepem kregostupa
i innymi wadami rozwojowymi.

Szczegdlne wsparcie matek wychowujgcych samodzielnie dziecko z niepetnosprawnosciami.

Dodatkowe wparcie materialne dla rodzin z dzieckiem 1z niepetnosprawnoscia, w tym
z rozszczepem kregostupa i innymi wadami rozwojowymi.

Wprowadzenie osrodkéw usamodzielniajagcych lub domdéw usamodzielniajgcych dla  oséb
z rozszczepem kregostupa i innymi wadami rozwojowymi.

Wprowadzenie karty lub paszportu pacjenta z chorobg rzadkg, w tym dla o0séb
z Hypophosphatasia.

Szkolenia dla lekarzy réznych specjalizacji w celu zwiekszania wiedzy o Hypophosphatasii.

Mozliwos¢ wydawania orzeczen o niepetnosprawnosci na czas nieokreslony, w tym dla oséb
z Hypophosphatasia.

Poradnictwo genetyczne dla pacjentéow z Hypophosphatasia.
Wsparcie psychologiczne dla oséb z Hypophosphatasig i ich rodzin.
Recepty wystawiane na dtuzszy czas (np. rok) w przypadku statego leczenia.

Mozliwos¢ wykorzystania sztucznej inteligencji lub wspomaganej robotycznie rehabilitacji na duzg
skale.

Wprowadzenie specjalnych paszportéw dla chorych z chorobami rzadkimi oraz stworzenie rejestru
chorych wraz z dostepem do dokumentacji medycznej, aby niedoswiadczony lekarz mogt szybko
zapoznac¢ sie z dokumentacjg innych przypadkéw z oséb z nocng napadowg hemoglobinurig, co
pozwolitoby potwierdzi¢ diagnoze.

Potrzeba zapewnienia transportu osobom z nocng napadowg hemoglobinurig Zle znoszgcym wlewy
oraz w trudnej sytuacji materialnej. Niestety ta bariera przyczynia sie do rezygnacji
z leczenia, koszt zbyt obcigza gospodarstwo domowe.

Rozwazenie mozliwosci podawania leku osobom z nocng napadowg hemoglobinurig
w bardziej dogodnych lokalizacjach (np. z okresowymi wizytami kontrolnymi w osrodkach
specjalistycznych), jesli sytuacja pacjenta jest stabilna, leczenie przebiega bez powiktan.
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Terapie i fizjoterapia dla oséb z naprzemienng hemiplegia dzieciecg, wprowadzenie braku limitow
terapii i fizjoterapii z NFZ lub dofinansowanie do terapii prywatnej.

Zwiekszenie dofinansowan do turnuséw rehabilitacyjnych dla oséb z naprzemienng hemiplegia
dziecieca.

Reforma systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Osoby z niepetnosprawnoscig wywotang przez
chorobe genetyczng otrzymujg orzeczenie wazne np. rok i muszg ponownie stawic sie osobiscie przed
komisjg orzekajaca w niedtugim czasie, mimo ze naprzemienna hemiplegia dziecieca jest nieuleczalna.

Objecie opieka psychologiczng opiekundw pacjentéw z naprzemienng hemiplegia dziecieca.

Wohpisanie neurologii na liste specjalizacji priorytetowych w zakresie choroby Parkinsona
(za mato specjalistéw w stosunku do potrzeb starzejgcego sie spoteczerstwa).

Swiadczenia socjalne dla o0séb z chorobg Parkinsona - konieczno$¢  zapewnienia
w przychodniach neurologicznych, by po otrzymaniu diagnozy, chory i opiekun otrzymali petna
informacje nt. mozliwych do otrzymania Swiadczen socjalnych. Zapewnienie dostepu do tych
Swiadczen (renty, orzeczenia o niepetnosprawnosci).

Konieczno$¢ objecia rodzin oséb z choroby Parkinsona wsparciem dotyczacym nie tylko form
i sposobéw pomocy osobie chorej w zyciu codziennym, ale takze jak przeciwdziata¢ ,zmeczeniu”
opiekuna (opiekun rodziny, psycholog).

Program Asystent Osoby Niepetnosprawnej — konieczno$¢ dopasowania zasad tego programu do
specyfiki choroby Parkinsona, tej konkretnej choroby.

Potrzeba organizowania szkolen lub spotkan informacyjnych w srodowiskach stuzb miejskich (np. straz
miejska, komunikacja publiczna, biurach obstugi obywateli etc.) nt. choroby Parkinsona, zachowan
0s6b chorych wynikajacych z postepu choroby itp.

Edukacja oséb z chorobg Parkinsona w zakresie korzystania z teleopieki (telerehabilitacja),
tj. mozliwosci korzystania z internetowej fizjoterapii, platform do indywidualnych ¢wiczen
i platform z konsultacjg indywidualng fizjoterapeuty.

Tablica sensoryczna dla oséb dorostych z chorobg Parkinsona — zaprojektowanie
i wyprodukowanie analogicznej, jak dla dzieci, ale jednak stworzonej, dostosowanej do potrzeb oséb
dorostych — tablicy sensorycznej do ¢wiczen rotacyjnych i manipulacyjnych. Kolejnym etapem bytoby,
jak najszersze udostepnienie takich tablic, np. jako element wyposazenia sitowni plenerowych.

Dostep do opieki wytchnieniowej dla opiekuna osoby z miopatia.

Potrzeba wprowadzenia Paszportu Pacjenta z chorobga rzadkg, wymienionego w Planie dla Chordb
Rzadkich, ktéry poprawitby poziom opieki nad pacjentem z dystrofia miesniowg Duchenne'a
w osrodkach zdrowia nie specjalizujgcych sie w dystrofiach miesniowych.

Ustabilizowanie systemu orzecznictwa dotyczacego oséb z niepetnosprawnoscia, w tym dla oséb
z chorobg Huntingtona.

Zwiekszenie liczby specjalistéw w zakresie diagnostyki Zespotu Delecji 22q11.

Orzecznictwo - wielu niepetnosprawnosci wynikajacych z 22g11 nie widac na pierwszy rzut oka. Sg one
zwigzane z zaburzeniami psychicznymi i odmiennym funkcjonowaniem takiego pacjenta na co dzien.
Nalezy ustandaryzowac system orzecznictwa i zapewni¢ ciggto$¢ uzyskanego orzecznictwa przez
koniecznosci powtarzalnego stawania przed Komisjg Lekarska.

Mozliwos¢ podjecia pracy (jakiejkolwiek zarobkowej) przez rodzica dziecka z 22q11.



89.

90.

91.

92.

93.

94.

95.

96.

97.

98.

99.

100.

101.

102.

103.

104.

105.

106.

107.

108.

Reforma systemu szkolnictwa i dostosowanie go do dzieci z niepetnosprawnosciami, w tym osobami
z Zespotem Delecji 22q11.

Dofinansowanie dojazdéw do osrodkéw referencyjnych, w tym dla oséb chorych na czerniaki i miesaki.

Zmiana systemu opieki nad osobg niepetnosprawng z dysplazja elektrodermalng
i przyznawanych Swiadczen - catodobowa opieka sprawowana przez opiekunéw wigze sie
z koniecznoscig rezygnacji z pracy zawodowej. Korzystanie z zasitkdw (cho¢ w wielu przypadkach
rodzice otrzymujg odpowiedz odmowng) na rzecz opieki nad osobg niepetnosprawng, bez mozliwosci
dodatkowego zatrudnienia, uniemozliwia cho¢by minimalne polepszenie sytuacji materialnej. Po
ukonczeniu przez dziecko 18 lat powrdt do pracy w wyuczonym zawodzie jest utrudniony lub jest
niemozliwy.

Dostep do opieki w ramach zdrowia psychicznego opiekundw oséb z dysplazjg ektodermalng

Dostosowanie placowek oswiaty pod katem dzieci z dysplazja ektodermalng — klimatyzowane sale
(w przypadku hipohydrotycznej dysplazji ektodermalnej jest warunkiem koniecznym).

Edukacja personelu szkét nt. specyfiki choroby, jakg jest dysplazja ektodermalna.

Opracowanie i wdrozenie rekomendacji dla dzieci z achondroplazjy w szkotach
i przedszkolach.

Opieka wytchnieniowa, w tym domy pobytu dziennego i catodziennego dla oséb z padaczka
lekooporna.

Wsparcie finansowe dla rodzin dotknietych chorobg rzadky, w tym padaczkg lekooporng - obecne
Swiadczenia sg niewystarczajace.

Opieka psychologiczna dla rodzin oséb z dystrofig miesniowa Duchenne'a.

Zwiekszenie $wiadomosci lekarzy POZ nt. dystrofii miesniowej Duchenne'a.

Zwiekszenie liczby doswiadczonych fizjoterapeutéw w zakresie Dystrofii migsniowej Duchenne'a.
Asystent pacjenta z dystrofig miesniowg Duchenne'a.

Zwiekszenie roli MOPS w pomocy chorym na choroby rzadkie.

Promowanie wiedzy na temat hemofilii i innych schorzen krwiotwdrczych w spoteczenstwie, edukacja
w zakresie profilaktyki, diagnozowania i leczenia tych choréb.

Likwidacja dyskryminacji w wyborze stowarzyszen do Rady Narodowego Programu Leczenia Chorych
na Hemofilie i Pokrewne Skazy Krwotoczne.

Oddanie decyzji o stosowanych terapiach i lekach lekarzom, do tej pory decydujg urzednicy, zakupujac
tylko okreslone leki.

Zorganizowanie szkolen dla lekarzy w zakresie leczenia i funkcjonowania z padaczky lekooporng
u dorostych.

Mozliwos¢ przebywania na oddziale szpitalnym rodzica, opiekuna prawnego oséb uposledzonych
umystowo.

Utworzenie centr leczenia chorych na rzadkie choroby dla dzieci i oséb dorostych, gdzie beda
dostepni specjalisci w kazdej dziedzinie, w tym dla oséb ze stwardnieniem guzowatym.

37



38

1009.

110.

111.

112.

113.

114.

115.

116.

117.

118.

119.

Najwazniejszy problem jest zwigzany z przejSciem pacjentéw po 18 r.z. do opieki dedykowanej
dorostych z powodu braku zaréwno wyspecjalizowanych osrodkéw oraz braku wiedzy specjalistéw na
temat Zespotu Williamsa.

Istnieje potrzeba usystematyzowania spraw zwigzanych z orzecznictwem o niepetnosprawnosci.
Dotyczy to szczegdlnie celowej dla chordb rzadkich oceny funkcjonalnej oraz specjalnej skali dla oséb
z niepetnosprawnoscia intelektualna.

Potrzeba prowadzenia badan nad psychodelikami w leczeniu Klasterowych Béléw Gtowy.

Zapewnienie wsparcia, poprawy i koordynacji badan nad patogeneza klasterowych bdélow gtowy,
diagnostykg i innowacyjnymi opcjami leczenia oraz wzmocnienie zaangazowania organizacji pacjentow
na kazdym poziomie tych badan.

Klasterowy bdl gtowy powinien formalnie okreslony jako stan powodujgcy niepetnosprawnosc,
a ponadto uznanie pacjentéw z klasterowym bdlem gltowy za osoby, ktére najczesciej nie moga
pracowac i wymagajg wsparcia i pomocy ze strony panstwa.

Braki w wiedzy pracownikow ochrony zdrowia na temat objawdéw i mechanizmoéw klasterowych bdéléow
gtowy, skutkujgce btednymi diagnozami.

Zapewnienie wdrozenia odpowiednich strategii zwiekszajgcych dostep do innowacyjnych metod
leczenia, zwtaszcza do psychodelikéw w klasterowym bélu gtowy.

Zapewnienie doktadnych i wystarczajgco prostych informacji o mozliwych terapiach i ich skutkach
ubocznych, umozliwiajacych pacjentom z klasterowym bdlem gtowy dokonywanie wyboréw zgodnie
z ich zyczeniami.

Uznanie wspdtmatzonkédw, partneréow i rodzin oséb cierpigcych na klasterowe bédle glowy za
opiekunéw oraz traktowanie ich jako takich, a takze zapewnienie im wszelkiego wsparcia
i pomocy dostepnej dla opiekundéw.

Systematyczne uwzglednianie doswiadczenia pacjentéw w ocenie jakosci opieki zdrowotnej. Nalezy
aktywnie zachecaé pacjentdw do wyrazania opinii za posrednictwem organizacji pacjenckich, stuchac
ich i podejmowac odpowiednie dziatania.

Swiadczenia socjalne dla 0séb z choroba Fabry'ego i innymi chorobami rzadkimi.



8. Zestawienie potrzeb wedtug organizacji pacjenckich

W Krajowym Audycie przeprowadzonym przez Krajowe Forum Orphan w 2023 roku, zrzeszajgcym organizacje
pacjenckie reprezentujgce osoby z chorobami rzadkimi, udziat wzieto 45 organizacji pacjenckich (80%) sposrod
59 zaproszonych do udziatu w przedmiotowym badaniu.

Przedstawiciele organizacji pacjenckich sformutowali potrzeby w 5 podstawowych kategoriach:

1. Dostep do technologii medycznych.

N

Dostep do wyrobéw medycznych.

w

Dostep do diagnostyki.
4. Optymalizacja modelu opieki.
5. Inne potrzeby zwigzane z chorobami rzadkimi.

W ramach tych kategorii kazda z organizacji pacjenckich sformutowata od kilku do kilkunastu potrzeb.
Szczegétowe zestawienie odpowiedzi kazdej z organizacji pacjenckich znajduje odzwierciedlenie
w ponizszych podrozdziatach.

8.1. Fundacja Choréb Mézgu

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Chorob Mdzgu.

Fundacja Choréb Mézgu ‘

Potrzeby
Potrzeby . Potrzeby .
. w zakresie dostepu . Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu . w zakresie dostepu L Inne potrzeby
i do wyrobdéw . ° optymalizacji opieki
do lekow do diagnostyki
medycznych
1. Szerszy dostep do
programéw lekowych
w zaawansowanych
chorobach mézgu
& 1. Zbyt mata ilos¢
np. B9O (Duodopa s
. . specjalistéw w choro-
i Apomorfina w cho- .
. . bach neurologicznych
robie Parkinsona). o
. dzieci i dorostych,
Dostep do 2. Poszerzenie hiat h
sychiatrycznych na
1. Dostep do leku dwukanatowych dostepu do terapii psy . v y.
i Brak wszystkich poziomach
ProDuodopa. stymulatorow DBS w zaawansowa- ek
wieku.
mozgu (BDS). nej chorobie

) 2. Dziedzina jaka jest
Parkinsona.

. neurologia powinna
3. Wprowadzenie

zostac specjalizacja

pilotazu w .
priorytetowa.

kompleksowej,
koordynowanej
opiece nad chorymi
na Parkinsona.
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Tabela. Ocena przez Fundacje Choréb Modzgu poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Choréb Mézgu

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.2. Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne

- "Zy¢ nadzieja"

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zy¢ nadziejq".

Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zyé nadzieja"

Potrzeby Potrzeby Potrzeby .
) w zakresie dostepu ) Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu ) w zakresie dostepu L Inne potrzeby
i do wyrobdéw . . optymalizacji opieki
do lekéw do diagnostyki
medycznych
1.Potrzeba dostepu | 1. Systematyczna kontrola
do diagnostyki medyczna przez lekarza
stomatologicznej, z POZ i skrocenie Sciezki
neurologicznej do diagnostyki potrzeb
1.Dostep do leku . - . .
Brak i rehabilitacyjnej danej osoby. Brak

Zavsca (Miglustat).
(Mig ) dla oséb z chorobg | 2. Stworzenie realnego

Niemana-Picka narodowego planu
i Chorobami leczenia chordéb
Pokrewnymi. rzadkich.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zy¢ nadziejg" poprawy
sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zy¢ nadzieja"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie




8.3. Fundacja Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

Fundacja Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

Potrzeby Pot.rzeby Potrzeby .
. w zakresie dostepu . Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu . w zakresie dostepu . Inne potrzeby
, do wyrobéw X . optymalizacji opieki
do lekow do diagnostyki
medycznych
1. Brak dostepu do 1. Promowanie wiedzy na
lekéw takich jak temat hemofilii i innych
koncentrat czynnika schorzen krwiotwdrczych
VIIli IX o przedtu- w spofeczenstwie,
. s edukacja w zakresie
zonym dziataniu profilaktyki,
zwiaszcza dla dzieci. diagnozowania i leczenia
2. Brak dostepu do 1. State tych choréb.
lekéw zastepujacych | 1. Osprzet do ’ podnoszenie 2. Likwidacja
o oo . . 1. Dostep do badan ; ; dyskryminacji w wyborze
czynniki krzepniecia aplikowania poziomu leczenia ysKry J A

o . genetycznych . stowarzyszen do Rady

( emicizumab) dozylnego . i dostepu do
) . nosicielstwa , , . Narodowego Programu
w leczeniu w profilaktyce o osrodkéw leczenia .

) hemofilii. Leczenia
profilaktycznym, dorostych. skaz krwotocznych Chorych na Hemofilie
zwtaszcza dzieci w wojewddztwach. | j pokrewne Skazy
w wieku 1-3, Krwotoczne.
aplikowanych 3. Oddanie decyzji
podskérnie. o stosowanych terapiach

i lekach lekarzom, do tej
3. Brak dostepu . .
pory decydujg urzednicy
koncentratu zakupujac tylko okreslone
czystego czynnika X. leki.

Tabela. Ocena przez Fundacje Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Tak
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8.4. Fundacja HypoGenek

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje HypoGenek

Fundacja HypoGenek

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekdow

Potrzeby w zakresie
dostepu do
wyrobow
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1. Refundacja
enzymatycznej terapii
zastepczej w postaci
asfotazy alfa dla
pacjentéw

z hipofosfatazja.
Asfotaza alfa to
pierwsza i jedyna
dtugotrwata
enzymatyczna terapia
zastepcza
zarejestrowana w
leczeniu pacjentow

z hipofosfatazjg
dziecieca, ktdrag
zastepuje brakujacy
W organizmie
chorego enzym.

2. Refundacja lekow
przeciwbdlowych.

1. Dofinansowanie
i tatwy dostep do
sprzetu ortopedy-
cznego (np. ortezy,
obuwie, wozki
inwalidzkie).

2. tatwy dostep
do wszystkich
niezbednych
produktéw
medycznych
stuzgcych
diagnozowaniu,
fagodzeniu oraz
kontrolowaniu
postepowania
choroby.

1. Mozliwosc
wykonywania badan
takich jak np. badanie
poziomu wit. D3

w ramach NFZ

na podstawienie
skierowania wydanego
przez lekarza pierwszego
kontaktu —

obecnie ten koszt
ponoszony jest przez
pacjentow.

1. Utworzenie
osrodkow
referencyjnych dla
HPP, czyli jednego
miejsca, w ktérym
bytaby mozliwa
petna diagnostyka

i dostep do
specjalistow réznych
dziedzin.

2. Potrzeba
szybkiego dostepu
do specjalistow

z roznych dziedzin -
charakterystyczna
dla HPP jest
wielochorobowos¢.
3. Potrzeba
skrécenia czasu
oczekiwania na
konsultacje/rehabili-
tacje.

4. Mozliwosé
czestszego
korzystania

z rehabilitacji

w ramach NFZ.

5. Potrzeba wymiany
informacji miedzy
osrodkami/przychod
niami/lekarzami.

1. Wprowadzenie
karty lub paszportu
pacjenta z choroba
rzadka.

2. Szkolenia dla
lekarzy réznych
specjalizacji w celu
zwiekszania wiedzy

o HPP.

3. Mozliwos¢
wydawania orzeczen
o niepetnosprawnosci
na czas nieokreslony.
4. Poradnictwo
genetyczne dla
pacjentow z HPP

5. Wsparcie
psychologiczne dla
pacjentéw i ich rodzin.

Tabela. Ocena przez Fundacja HypoGenek poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja HypoGenek ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Nie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy Nie




8.5. Fundacja Jeste$my pod Sciana

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Jestesmy pod Sciang.

Fundacja Jestesmy pod Sciana

Potrzeby w zakresie

Potrzeby w zakresie dostepu do Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
. . . . e Inne potrzeby
dostepu do lekdow wyrobéw dostepu do diagnostyki | optymalizacji opieki
medycznych

1. Refundacja lekéow
sierocych.

2. Stata refundacja
lekéw choréb
rzadkich (zmiana
kryteriow).

3. Mozliwosc¢ zakupu
leku (statego w
leczeniu) bez recepty
w dowolnej aptece
(w sytuacji awaryjnej,
np. na wyjezdzie; gdy
zagubi sie lek)

4. Leki najnowszej
generacji dostepne
w kraju (starac sie
ograniczy¢ procedury
importu docelowego
lekéw)

1. Ustawa "Za
zyciem" zwieksza
dostep do wyrobow
medycznych zgodnie
z potrzebami dzieci,
natomiast rodzice,
ktorzy nie korzystaja
z niej, a maja chore
dzieci, czesto te
dzieci, bedace

w trakcie
wielomiesiecznego
wieloletniego
diagnozowania,

nie otrzymuja
dofinansowania na
sprzet medyczny -
potrzebna zmiana
w rownym dostepie
dla dzieci
potrzebujgcych
takiego wsparcia.

2. Catkowita
refundacja
niezbednego sprzetu
medycznego

3. Niezbedne
dodatkowo kontrole
i oceny wyrobow
medycznych -
bardzo czeste
zastrzezenia
opiekundw -
nieadekwatnos¢ cen
do wyrobdw; staba
jakos¢ niektdrych
wyrobow
medycznych.

4. Jak najwieksza
mozliwosé
testowania

i przymierzania
produktéw w domu
przez dzieci lezgce -
mozliwosé wdéwczas
poznania roznej
oferty
przedstawionej
przez obiektywnego
przedstawiciela,
ktory mogtby
zaprezentowacd

1. Zwiekszona
dostepnosc do

diagnostyki genetycznej:

mozliwosé szybkiego
wykonania

refundowanych badan

catoeksomowych

(rowniez jako pierwsze

w kolejnosci).

2. Mozliwos$¢ bardzo
szybkiej konsultacji
diagnostycznej

z genetykami
klinicznymi.

3. Dostepnosc¢ centréw

diagnostyki choréb

rzadkich, w ktérych beda
dostepni lekarze réznych
specjalizacji - spojrzenie
na objawy catosciowo,

nie z perspektywy
jednego narzadu.
4. Mozliwosé

wystawienia skierowan

przez lekarzy réznych

specjalizacji bez limitéw

na badania, ktore sg
niezbedna dla
monitorowaniu stanu
dziecka.

5. Zwiekszenie liczby

badan przesiewowych.

6. Rozwazenie badan
catoeksomowych jako

badan przesiewowych.

1. Informowanie
publiczne

i edukowanie

w zakresie
programow
lekowych (czesto
sami rodzice chorych
dzieci nie znaja tych
programow).

2. Wieksza
dostepnosc
genetykow.

3. Dostepnos¢
centréw choréb
rzadkich - mozliwosé
przeprowadzania
wszystkich
niezbednych badan
i konsultacji

w jednym miejscu.
4. Swiadomosé
lekarzy pediatréw

i neurologéw
dzieciecych itd. nt.
chordb rzadkich, by
dac szanse
pacjentom szerokiej
holistycznej opieki
na oddziatach
specjalistycznych

w szpitalach

5. Dostep do lekarza
prowadzacego, ktory
bedzie koordynowat
wspotprace z innymi
lekarzami, np.
genetyk kliniczny.

6. Wzrost dostepu
do rehabilitacji
medycznej.

1. Recepty wystawiane
na dtuzszy czas (np.
rok) w przypadku
statego leczenia.

2. Mozliwos¢
wykorzystania
sztucznej inteligencji
lub wspomaganej
robotycznie
rehabilitacji na duzg
skale.

3. Potrzeby w zakresie
edukacji odnosnie do
ultra rzadkich
zespotéw
genetycznych

4. Potrzeby w zakresie
informowania
opiekunéw odnosnie
do mozliwosci pomocy
spotecznej, $wiadczen
itd.
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sprzet roznych firm.
5. Wieksza
dostepnosc¢ do czesci
zamiennych

w wyrobach
medycznych

6. Mozliwosé
utworzenia
niezaleznych
punktow, w ktérych
bytby szeroki zakres
produktéw

i specjalista,
fizjoterapeuta, ktory
mogtby doradzic -
zwtaszcza w sytuacji
pacjentow, ktdrzy sa
na poczatku drogi

i potrzebuja
odpowiedzi na
pytania, wyjasnienia.

Tabela. Ocena przez Fundacje Jestesmy pod Sciang poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania
chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Jestesmy pod Sciana ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy Tak

8.6. Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo - Rdzeniow3 i Innymi
Wadami Rozwojowymi ,Spina”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniowq i Innymi
Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo - Rdzeniowg i Innymi Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Potrzeby Potrzeby w zakresie . .

w zakresie i Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdow . . L Inne potrzeby

dostepu do dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki

A medycznych
lekow
1. Bezpfatny dostep do | 1. Szerzenie informacji 1. Wprowadzenie 1. Dostep do petnej
wszystkich rodzajéw o os$rodkach , ktére interdyscyplinarnych refundacji turnuséw
cewnikéw dla chorych | wykonuja badania konsultacji we rehabilitacyjnych dla
bez wzgledu na wiek, prenatalne przy wiodacych osrodkach | dzieci i mtodziezy
Brak 2. Wzrost refundacji podejrzeniu przepukliny | z najlepszymi z terminami nie
ra

dotyczgcej wozkdéw oponowo-rdzeniowej. specjalistami przekraczajacymi
aktywnych, ortez, 2. Wsparcie medyczne - wspotpraca wielu sensownego czas
pionizatorow. oraz psychologiczne specjalistéw pozwala oczekiwania.
3. Wzrost refundacji w procesie diagnostyki, | zaoszczedzi¢ czas 2. Wprowadzenie
dotyczacej pieluch, 3. W zwigzku ze oczekiwania asystentéw dla rodzin.

44




wprowadzenie
refundacji wktadek
higienicznych.

zmianami stanu zdrowia
na przestrzeni lat
kazdego pacjenta,
proces diagnostyczny
opiera sie nie tylko na
diagnostyce prenatalnej
czy diagnostyce zaraz po
porodzie. Zmiany stanu
zdrowia zmuszajg

do diagnostyki

i monitoringu przez cate
zycie (zmiany dotyczace
funkcjonowania
pecherza, jelit, zmiany
neurologiczne, zmiany
dziatania zastawki,
zmiany dotyczace
niepetnosprawnosci
ruchowej).

w kolejkach oraz
czesto stwarza
mozliwosé profilaktyki
a nie kosztownego
leczenia czy
interwencji
chirurgicznych.

2. Dostep do
stosownej
refundowanej
rehabilitacji- wiekszos¢
rodzin rehabilituje
dzieci we wiasnym
zakresie ze wzgledu na
niska ilos¢ godzin
refundowanych z NFZ.

3. Opieka
wytchnieniowa dla
rodzicow - szczegdlne
wsparcie matek
wychowujgcych
samodzielnie dziecko

z niepetnosprawnoscia-
mi

4. Dodatkowe wparcie
materialne dla rodzin

z dzieckiem

z niepetnosprawnoscia
5. Wprowadzenie
osrodkdéw
usamodzielniajacych lub
domow
usamodzielniajacych.

Tabela. Ocena przez Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo - Rdzeniowq i Innymi Wadami
Rozwojowymi ,Spina” poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorob rzadkich jako

priorytetu w Polsce

Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo - Rdzeniow3 i Innymi Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy Nie

8.7. Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym na Biataczki

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje na Recz Pomocy Chorym na Biataczki

Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym na Biataczki ‘

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekéw

Potrzeby w
zakresie dostepu
do wyrobdéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1. Kaplacyzumab (iTTP),
fostamatynib (ITP.),
rekombinowane czynniki

krzepniecia: polatuzumab |

linia (DLBCL), sutimlimab
(AIHA), elranatamab
(MM), teclistamab (MM),
mosunetuzumab (DLBCL),
zanabrutynib w | linii
leczenia (CLL).

2. Akalabrutynib w | i ko-
lejnych liniach leczenia dla

1.Wysokiej jakosci
materiaty
opatrunkowe dla
pacjentow

z zaburzeniami
krzepniecia.

1. Zwiekszenie
mozliwosci diagnostyki
ADAMTS13, inhibitor
ADAMTS13, panele
NGS dedykowane
chorobom
limfoidalnym,
zaburzeniom
krzepniecia.

1.Wprowadzenie
lepszej koordynacji
osrodkéw opieki
ambulatoryjnej,

w tym utworzenie
sieci osrodkow.

1. Wprowadzenie
karty pacjenta

2. Aplikacja do
wsparcia
psychologicznego
dla pacjentéow
hematoonkologicz-
nych (np. prosoma
digital healthcare).

z chorobga ultrarzadka.
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wszystkich pacjentow
(CLL).

3.Wenetoklaks

i obinutuzumab dla
wszystkich pacjentéow

w | linii leczenia (CLL),
loncastuksymab teserine
od I linii (DLBCL).

4. Wprowadzenie
bezptatnych szczepionek
na pneumokoki,
menongokoki,
haemophilus influenzae.

Tabela. Ocena przez Fundacje na Rzecz Pomocy Chorym na Biataczki poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym na Biataczki ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Tak

8.8. Fundacja Oswoic¢ Miopatie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Oswoic¢ Miopatie

Fundacja Oswoi¢ Miopatie ‘

Potrzeby

Potrzeby i Potrzeby .
] w zakresie dostepu ] Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu do i w zakresie dostepu do . Inne potrzeby
) do wyrobdéw . A optymalizacji opieki
lekow diagnostyki
medycznych

1. Utworzenie standardu

i opieki nad osobami z
1. Dostep do badan z

miopatia.
zakresu diagnostyki patia L.
) 2. Udostepnienie
. genetycznej. . . . 1. Dostep do
1. Wprowadzenie . fizjoterapii dostosowanej oo
L 2. Rozpoczecie . . . opieki
braku limitu na . ) do pacjenta z miopatig. L .
Brak. . diagnostyki od L, ... | wytchnieniowej
refundowane rurki . - 3. Dostepnosé¢ weryfikacji .
. najbardziej . ) dla opiekuna
tracheostomijne. i pierwszych symptomow . .
skutecznych badan osoby z miopatia.

. o, .| niewydolnosci
zamiast najtanszych i o .
. oddechowej i wtgczania
mniej skutecznych. . L
do nieinwazyjnej

domowej wentylacji.




Tabela. Ocena przez Fundacje Oswoic¢ Miopatie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania

chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordéb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.9. Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Parent Project Muscular Dystrophy

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

uboczne. Na wymienione
sterydy oraz na leki
kardiologiczne nie ma
refundacji NFZ.

Istnieje pilna potrzeba,
aby w Polsce otwierane
byty kolejne osrodki

z multidyscyplinarnymi
zespotami medycznymi
dla dystrofii
miesniowych.

Potrzeb
v . Potrzeby
Potrzeby w zakrepomsie . .
. w zakresie Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu do dostepu do A Inne potrzeby
. . dostepu do optymalizacji opieki
lekow wyrobdéw diagnostvki
medycznych J ¥
1. Aktualnie w Polsce
. 3 1. Potrzeba
jest jeden osrodek .
B wprowadzenia
w Gdansku - Centrum ]
. , . . Paszportu Pacjenta
1. Wprowadzenie do Chordéb Rzadkich, gdzie
. L ) z choroba rzadka
refundacji produktu pacjenci mogg by¢ L
. . wymienionego
leczniczego Colcort - dostepny konsultowani przez . i
. . w Planie dla Chordéb
w Polsce enkorton ma multidyscyplinarny . ,
. i ) Rzadkich, ktory
znacznie wieksze skutki Brak Brak zespdt medyczny.

poprawitby poziom
opieki nad DMD

w osrodkach
zdrowia nie
specjalizujgcych sie
w dystrofiach
miesniowych.

Tabela. Ocena przez Fundacje Parent Project Muscular Dystrophy poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordéb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie
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8.10. Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Mies$ni im. Piotra Karlinskiego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Mies$ni im. Piotra Karlinskiego

Potrzeby w Potrzeby w zakresie . .
. i Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu dostepu do wyrobdéw . . L Inne potrzeby
, dostepu do diagnostyki = optymalizacji opieki
do lekow medycznych
1. Wprowadzenie
1. Zwiekszenie dostepu szybkiej diagnostyki
do wyrobdéw medycznej.
medycznych — zaréwno . . 2. Wprowadzenie A
. 1.Zwiekszenie dostepu . 1.0gdlna poprawa
poprzez rozszerzenie . . ciggtego dostepu do o
Brak do diagnostyki o systemu opieki
katalogu dostepnych . rehabilitacji .
. medyczne;j. ) zdrowotnej.
wyrobéw medycznych, medycznej,
jak i przez zmniejszenie Srodkow
doptat pacjentéw. ortopedycznych
i pomocniczych.

Tabela. Ocena przez Fundacje Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karliriskiego poprawy sytuacji chorych
na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego
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Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy Tak

8.11. Fundacja na rzecz rodzin i osob z zespotem tamliwego chromosomu X,
niepetnosprawnoscia intelektualng i spektrum autyzmu ,Rodzina Fra X”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Rodzina Fra X

Rodzina Fra X ‘

Potrzeby
w zakresie dostepu

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw

Potrzeby
w zakresie dostepu do

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

zespotem tamliwego
chromosomu X.

genetycznych DNA,

a czas oczekiwania na
takie badania jest zbyt
dtugi.

do lekow medycznych diagnostyki
1.0soby doroste po
1. Diagnoza zespotu ukonczeniu 18 r.z. s 1. Potrzeba
tamliwego zmuszone zmienic zwiekszenia wiedzy
1.Brak leku dla chromosqmu X speqahs"cow, k'torzy Iekar'zy' POIZ, '
acjentow z rzadkim odbywa sie na czesto nie znajg tematu | specjalistow i
P Brak podstawie badan choroby, badz nie sg pielegniarek nt.

akceptowane przez
pacjentow. Potrzeba
ujednolicenia opieki
medycznej 0s6b
dorostych.

choréb rzadkich,
w tym zespoty
tamliwego
chromosomu X.




Tabela. Ocena przez Rodzina Fra X poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich

jako priorytetu w Polsce

Fundacja "Rodzina Fra X"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich.

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

8.12. Fundacja Salemander

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Salemander.

Potrzeby
w zakresie dostepu
do lekow

1. Dostep do jedynego
leku, ktéry jest
standardem w chwili
obecnej w DMD na
Swiecie - Calcort.
Pacjenci z DMD

i rodzice muszg go

w tej chwili sprowa-
dzac¢ prywatnie

z zagranicy

i ptaci¢ za niego,
chociaz jest jedynym

i ztotym standardem
leczenia w DMD.

2. Produkty lecznicze
Givinostat i
Wamorolone. Maja
by¢ zatwierdzone

w Europie dla DMD.
W chwili zatwierdzenia
ich przez EMA -
podjecie rozmoéw

z rzadem w tej sprawie
z organizacjami
dziatajgcymi na rzecz
pacjentéw z DMD.

Potrzeby
w zakresie dostepu
do wyrobdéw
medycznych

1.Dostep do
koflatora dla
kazdego pacjenta

z DMD niezaleznie
od wieku. W tej
chwili rodzice
pacjentow zbierajg
$rodki finansowe na
koflatory. DMD jako
choroba z
uposledzonym
odruchem kaszlu,
wrecz minimalnym,
powinna refundacje
koflatora mie¢

w ztotym
standardzie leczenia,
refundowanego
przez NFZ.

2. Zwiekszenie
dofinansowania do
niezbednych
sprzetéw

i zaopatrzenia
medycznego,
bardziej przejrzyste
zasady
dofinansowania
samochodu, nie tak
drogich jak w tej
chwili — bardziej
realistycznego
podejscia do
sfinansowania auta
dla oséb chorych

i opiekundow.

Fundacja Salemander

Potrzeby
w zakresie dostepu
do diagnostyki

1. Proces leczenia
powinien by¢ ciggty
i skoordynowany -
od diagnozy do
konca zycia. Jeden
osrodek, w ktérym
co roku jest
diagnostyka

i obrazowanie
pacjenta, wszelkich
jego postepdéw

w chorobie

i w leczeniu.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Potrzeba dostepu
dietetyka klinicznego —
poradni zywieniowej, nie
od momentu zatozenia
gastrostomii, ale juz duzo
wczesniej nim dojdzie do
zaburzen odzywiania,
wtasnie dlatego, aby do
nich nie doszto.

2. Zapewnienie ciggtosci
opieki przed 18 r.z. i po
ukonczeniu 18 r.z., w tym
zapewnienie wspotpracy
pediatrow i lekarzy dla
dorostych z DMD.

3. Dostep od momentu
diagnozy do psychologa

i psychiatry w ramach
NFZ.

4. Dostep do
fizjoterapeuty od
poczatku diagnozy.
Rehabilitant prywatny,
ktéry przychodzi do domu
do pacjenta z DMD, aby
byt optacany przynajmniej
czesciowo przez NFZ.
Szczegdlnie w mniejszych
miejscowosciach, gdzie
nie ma dostepu do
rehabilitacji na NFZ, lub
nie ma fizjoterapeutdw,
co prowadzi do braku
dostepu do rehabilitacji.
5. Obnizenie parametréw
kwalifikacji do
nieinwazyjnej wentylacji
pacjentéw z DMD.
Standard swiatowy

Inne potrzeby

1. Wprowadzenie
asystencji osobistej
dla 0séb z DMD,
finansowanej ze
Srodkow publicznych
(co najmniej 8 godzin
dziennie).

2. Zwiekszenie
dostepu do edukacji
poprzez potaczenie
nauki w szkole

z nauka w domu.

3. Potrzeba
wprowadzenia
pierwszenstwa
przyjmowania do
szkot dostosowanych
do osdéb na wézku
inwalidzkim.

4. Wprowadzenie
dedykowanych
mieszkan dla oséb

z niepetnosprawnos-
ciami.

5. Wsparcie poprzez
zapewnienie
specjalistycznego
sprzetu komputero-
wego dla oséb

z DMD, w tym dopta-
ty do Internetu, karty
SIM u operatora
telekomunikacyjne-
go.
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w leczeniu DMD to
kwalifikacja pacjenta do
wentylacji nieinwazyjnej
w sytuacji, kiedy pacjent
jest jeszcze wydolny
oddechowo - gdzie
respirator zapobiega
sytuacji, kiedy pacjent
bedzie musiat mie¢
wykonang tracheostomie.
6. Potrzeba wprowa-
dzenia lekarza koordy-
nujgcego w DMD.

7. Wprowadzenie
kompleksowej opieki
pediatry, pulmonologa,
endokrynologa, neuro-
loga, kardiologa, dietetyka
klinicznego w jednym
miejscu i z wiedzg

o chorobie DMD.

Tabela. Ocena przez Fundacje Salemander poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Salemander

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.13. Fundacja Serce Dziecka

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Serce Dziecka

Fundacja Serce Dziecka

Potrzeby

Potrzeby w zakresie

Potrzeby w zakresie

Potrzeby w zakresie

wiekszej ilosci
aparatéw poprawitby
sytuacje.

trwaja prace nad
utworzeniem
utworzenie 4 centrow
dla dorostych z WWS.
Aktualne placéwki

w Aninie, Krakowie

w zakresie dostepu  dostepu do wyrobow dostepu do o Inne potrzeby
) i . optymalizacji opieki
do lekéw medycznych diagnostyki
1. Brak specjalistycznej
i kompleksowej opieki
dla pacjentéw
1. Potrzeba z wrodzonymi wadami
zwiekszenia serca powyzej 18 roku
dostepnosci do badan | zycia. We wspdtpracy
Brak. Brak. holter EKG. Zakup lekarzy z pacjentami Brak




i todzi nie sg
wystarczajace.

2. tatwiejszy dostep do
rehabilitacji
kardiologicznej

i wsparcie
psychologiczne.

Tabela. Ocena przez Fundacje Serce Dziecka poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorob
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Serce Dziecka

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.14. Fundacja SMA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje SMA

Fundacja SMA

Potrzeby Potrzeby w zakresie Potrzeby
w zakresie dostepu do w zakresie Potrzeby w zakresie
a B Inne potrzeby
dostepu do wyrobow dostepu do optymalizacji opieki
lekéw medycznych diagnostyki
1. Zapisy programu 1.Utworzenie systemu
lekowego utrudniajg poradnictwa na temat
optymalny dobér leczenia iezbednego sprzet
1. Zapewnienie P y .y zent niezbecnego sprecil
do indywidualnych medycznego.
dostepu do asystora . . . .
potrzeb pacjenta, zmiane | 2. Wieksza dostepnosc do
kaszlu wraz z . ,
L leczenia lub pomostowe dostosowanych samochoddw.
akcesoriami . . . . .
. stosowanie lekdw. Mechanizm wspierania
pacjentom z L, , . . .
. L. 2. Brakuje osrodkow niezaleznej mobilnosci jest
niewydolnoscia - . . L
1. Utatwienie prowadzacych program nieprzemyslany - nieréwny
oddechowg . . .
. dostepu do lekowy u 0séb dorostych dostep, brakuje wsparcia dla
2. Petna refundacja ) ; . . e .
niezbednero diagnostyki 3. W terapii doustnej 0s06b Zle chodzacych, dla oséb
. E:. g‘ molekularnej u umozliwienie otrzymania | z problemami z przenoszeniem
zindywidualizowane o .
Brak o sprzetu starszych leku do domu. sie, indywidualnego
£0 sprzq pacjentow 4. Wprowadzenie rozpatrzenia potrzeb.
ortotycznego (ortezy . .
Konczvn eérnvech wtgczanych do kompleksowej opieki 3. Potrzebny jest kompletny:
doln Zh gorsZ't )’ leczenia w ramach | medycznejilepsza catodobowy, funkcjonujacy bez
ven, & , y programu organizacja opieki. przerw w ciggu roku, system
3. Uproszczenie L . .
lekowego 5. Realizacja zatozen asystencki dostosowany do
systemu, . . .
A . programu choréb indywidualnych potrzeb osoby
zwiekszenie dostepu . L
do niezbednego rzadkich. chorujacej
N g’ ) 6. Utworzenie 4. Szeroki dostep do
sprzetu np.: wozki o . .
lub naped kompatybilnosci miedzy dostosowanych mieszkan oraz
pecy programami np. wentylacji = mieszkalnictwa wspomaganego
elektryczne. . . . .
domowej a dodatkowym 5. Niwelowanie barier
dostepem do rehabilitacji. | architektonicznych
7. Program wentylacji 6. Koniecznos$¢ prowadzenia
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domowej wymaga
reformy w kwestiach
dostosowania
czestotliwosci wizyt
lekarskich i pielegniar-
skich, rzeczywistego
dostepu do wizyt, zmiany
zapiséw dot.
podrézowania ze
sprzetem réwniez
zagranica.

8. Lepszy dostep do
specjalistycznej terapii
w ramach swiadczen
gwarantowanych.

9. Wdrozenie sytemu
monitorowania kondycji
psychicznej chorych iich
opiekundw.

edukacji wiaczajacej oraz
adaptacji placéwek
edukacyjnych pod katem
architektonicznym.

7. Niewystarczajaca realizacja
potrzeb zapisanych

W orzeczeniu o potrzebie
ksztatcenia specjalnego

8. Potrzebny jest system opieki
wytchnieniowej

9. Wprowadzenie wsparcia

w postaci 'asystenta rodziny',
osoby wykwalifikowanej, ktéra
jest przewodnikiem po
potrzebach medycznych,
socjalnych, systemowych, jest
w stanie kompetentnie ocenié¢
potrzeby chorego oraz rodziny,
a takze wskazac adekwatne
rozwigzania.

Tabela. Ocena przez Fundacje SMA poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich

jako priorytetu w Polsce

Fundacja SMA

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Tak

8.15. Fundacja StopDuchenne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje StopDuchenne.

Fundacja StopDuchenne

1. Dostepnosc i refundacja
lekéw: Deflazacort

w tabletkach i w kroplach

Calcort.

2. Refundacja inhibitoréw
konwertazy angiotensyny

(inhibitory ACE, ACEI).

1. Wzrost
dofinansowania do
wyrobéw medycznych
typu: ortezy, pionizatory
uchylne, wozki,
kaflatory, respiratory
itp.

w kierunku DMD,
tj. CK/CPK;
AIAT/ALT;
AspAT/AST; LDH..
2. Skrécenie czasu
oczekiwania na
diagnostyke
genetyczna.

Potrzeby
Potrzeby Potrzeby 5 .
X . w zakresie Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu do = w zakresie dostepu do . Inne potrzeby
, , dostepu do optymalizacji opieki
lekow wyrobéw medycznych . .
diagnostyki
1. Dostep do lekarzy | 1. Opieka
1. Badania specjalistow dla psychologiczna
przesiewowe dorostych z DMD. dla rodzin.

2. Opieka
multidyscyplinarna.
3. Wprowadzenie
szczegbtowych
standardow opieki
nad chorymi

z DMD, m.in.

w zakresie
fizjoterapii

2. Zwiekszenie
Swiadomosci lekarzy
POZ.

3. Zwiekszenie liczby
doswiadczonych
fizjoterapeutéw.

2. Asystent pacjenta.
3. Likwidacja barier
architektonicznych




kardiologii. np. brak wind.

4. Zwiekszenie roli
MOPS w pomocy
chorym na choroby
rzadkie.

Tabela. Ocena przez Fundacje StopDuchenne poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorob
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja StopDuchenne

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.16. Fundacja Wymarzona Odpornos¢

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Wymarzona Odpornos¢.

Fundacja Wymarzona Odpornosc

Potrzeby Potrzeby Potrzeby Potrzeby w zakresie

I trzeb
w zakresie dostepu do =~ w zakresie dostepu = w zakresie dostepu do | optymalizacji opieki nhe potrzeby

1. Potrzeba
wprowadzenia
diagnostyki po

ukoriczeniu 18 roku 1. Brak opieki

dla os6b specjalistycznej dla
1. Dostep do . . , . .
. . Brak z niedoborami 0s6b z niedoborami | Brak
immunoglobin. L. L.

odpornosci. odpornosci po 18

2. Dostep do szybkiej roku zycia.
diagnostyki dla oséb
z niedoborami
odpornosci.

Tabela. Ocena przez Fundacje Wymarzona Odpornos¢ poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Wymarzona Odpornos¢

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie
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8.17. Jedni na milion - Stowarzyszenie pacjentow z PNH

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Jedni na milion - Stowarzyszenie pacjentéow z PNH

Jedni na milion -Stowarzyszenie pacjentéw z PNH

Potrzeby
. w zakresie Potrzeby w zakresie .
Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
) dostepu do dostepu do . Inne potrzeby
dostepu do lekow B . . optymalizacji opieki
wyrobow diagnostyki
medycznych
1. Zmniejszenie problemoéw
w zakresie leczenia chordb
wspotistniejgcych poprzez
wprowadzenie platformy
konsultacyjnej dla 1. Wprowadzenie
specjalistéw, by skrocic¢ specjalnych paszportéw
proces decyzyjny dla chorych z chorobami
specjalistow. rzadkimi oraz
2. Brak wsparcia pacjentaw | stworzenie rejestru
1. Dostep do . »
. . dniu wlewu. Cze$¢ chorych chorych wraz
nowoczesnej terapii
) . . odczuwa dyskomfort, zte z dostepem do
produktami leczniczymi . » o . B
) . 1. Koniecznos¢ samopoczucie i potrzebuje dokumentacji
Ravalizumab (Ultomiris) . o .
wykonania opieki, np. w drodze medycznej (by np.
oraz Pegcetacoplan o, , . o
. . niektérych badan powrotnej do domu. niedoswiadczony lekarz
(Empaveli). Aktualnie . o i )
. wyfacznie przez 3. Potrzeba zapewnienia mogt szybko zapoznaé
jest dostepna tylko . . . | . .
] . laboratorium wsparcia w formie wlewéw | sie z dokumentacja
jedna forma terapii - . . ]
. o w Warszawie — w warunkach domowych innych przypadkow
Ekulizumab (Soliris). . . . .
o . zwiekszenie w czasie potogu lub z PNH, co pozwolitoby
Niektdrzy pacjenci nie L. Lo . . -
. dostepnosci do w sytuacji, kiedy chory jest potwierdzi¢ diagnoze).
reaguja na dostepna . o g o ) o
. diagnostyki w innych | w trakcie infekcji i ostabiony, | 2. Potrzeba zapewnienia
metode leczenia - o . p ,
. . . lokalizacjach. by dodatkowo nie naraza¢ transportu osobom zle
otrzymuja terapie, mimo L. o
. . . 2. Skrécenie czasu takiej osoby na znoszacym wlewy oraz
braku dziatania, bo nie Brak

ma nic innego.

2. Dostep na
preferencyjnych
warunkach do lekow
przeciwzakrzepowych
(czesto sg bardzo
kosztowne) oraz
szczepionek przeciw

diagnostyki -
pacjenci wskazuja,
ze proces
diagnostyczny PNH
moze trwac nawet 5
lat, niekiedy
dochodzi do
zaostrzenia objawéw

niebezpieczenstwo
powikfan.

4. Zapewnienie wlewéw
pacjentom, ktorzy sg
hospitalizowani poza
osrodkami organizujacymi
podanie w ramach
programu lekowego B.96:

w trudnej sytuacji
materialnej. Niestety ta
bariera przyczynia sie do
rezygnacji z leczenia
(koszt zbyt obcigza
gospodarstwo
domowe).

3. Rozwazenie

. i pierwszych dochodzi do mozliwosci podawania
meningokokom . , . . .
. 3 epizodow niebezpiecznych, czesto leku w bardziej
wszystkich typow, . . o
zakrzepowych. dtugich przerw w terapii. dogodnych lokalizacjach

zwykle stosowane s3:
Bexsero oraz Nimenrix
(jednoczesnie).

5. Czeste wktucia prowadza
takze do powstawania
zrostow i innych problemoéw
zylnych (zapalenia, infekcje,
pekniecia itp.). Problem ten
rozwigzatby dostep do
nowoczesnego leczenia

o przedfuzonym dziataniu
preparatem Ravalizumab.
6. Wiekszos¢ pacjentow

z PNH wymaga

(np. z okresowymi
wizytami kontrolnymi
w osrodkach
specjalistycznych), jesli
sytuacja pacjenta jest
stabilna, leczenie
przebiega bez powiktan.



specjalistycznej terapii
psychologiczne;j.

Tabela. Ocena przez Jedni na milion Stowarzyszenie pacjentéw z PNH poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Jedni na milion -Stowarzyszenie pacjentow z PNH

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordéb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

8.18. MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Potrzeby 5
w zakresie OtrZEbY .
Potrzeby dostepu do w zakresie Potrzeby w zakresie Inne potrzeb
w zakresie dostepu do lekéw w reorl)oéw dostepu do optymalizacji opieki 3 v
me:;ycznych diagnostyki
1. Wtgczenie do programu
lekowego B.112 pozostatych
10% chorych na mukowiscydoze
posiadajgcych rozpoznana jedna
mutacje del 508 zgodnie
z rozszerzeniami EMA.
2. Obnizenie wiekuz 12 r.z. do 6 1. Wprowadzenie
r.z. leczenia eleksakaftorem, do koszyka
tezakaftorem, iwakaftorem Swiadczen
w skojarzeniu z iwakaftorem fizjoterapii
w programie lekowym B.112 domowe;j dla
3. Wprowadzenie do refundacji: 1. Poprawa chorych na
Kolistyny wziewnej d;)stepu do porady mukowiscydoze. 1. Wprowadzenie
w kapsutkach - Colobreathe, 1. Obnizenie . 2. Realne k dvnowanego
Tobramycyny w postaci wartosci dopfat .genety,cznej wprowadzenie skoor y . g
podhalera - TOBI Podhaler pacjentéow doptat i badan w zycie wsparcia socjainego
4. Wprowadzenie do nebulizatorow gene'ty,cznych dia rozporzadzenia dia ChOTVCh na
naprzemiennego stosowania i inhalatordow. roFIucow o leczeniu .r'r.1ukow.|scydo,ze
antybiotykdéw: Tobramycyna, zd!agrlozowanych antybiotykoterapig Fich opiekunow.
dzieci.

lewofoksacyna, Caiston, stosuje w warunkach
sie z miesiecznymi przerwami. domowych
Obecnie programy lekowe realizowanych m.in.
uniemozliwiaja naprzemienne przez opiekundéw
stosowanie antybiotykéw. chorych na
5..Ponadto Tobramycyne mukowiscydoze.
w nebulizacji mozna stosowac
w leczeniu przewlektym a nie
jest refundowana do eradykacji
pierwszego zakazenia
Pseudomonas - jej zastosowanie
w leczeniu eradykacyjnym
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obnizytoby koszty leczenia

i hospitalizacji.
6. Spowodowanie aby

producent wystapit o refundacje

leku OTC (Kreon 10 000)

Tabela. Ocena przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze poprawy sytuacji chorych
na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich.

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy.

Tak

Tak

Tak

8.19. Mazowieckie Stowarzyszenie Osob z Chorobg Parkinsona

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobq Parkinsona

Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Choroba Parkinsona

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekow

1. Dostepnosc do lekow
,podstawowych” w ch.
Parkinsona — co kilka
miesiecy pojawia sie
informacja o zagrozeniu
w dostepnosci lub
trudnosci z nabyciem

w aptekach najczesciej
uzywanych lekéw, co
budzi powazny niepokdj
wsrod chorych
dotyczacy zachowania
ciggtosci terapii.

2. Leczenie
zaawansowane — terapie
infuzyjne z uzyciem
apomorfiny, czy
duodopa. Kazdy chory
powinien mie¢ fatwy
dostep do:

a) poradni
specjalistycznej w za-
kresie kwalifikacji do
zastosowania
odpowiedniej dla
chorego terapii;

b) dostepnos¢ do
neurologéw
dysponujgcych
odpowiednim

Potrzeby w zakresie
dostepu do
wyrobéw
medycznych

1. Zwiekszenie limitu
dofinansowania i
dostepnosci dla oséb
z ch. Parkinsona do
zréznicowanych

w rozmiarach

i chtonnosci
pieluchomajtek,
pieluch i wktadek
urologicznych.

2. Dla chorych

z ograniczong
mozliwoscig
samodzielnego
poruszania sie,
wynikajaca

z postepu choroby
(zaawansowany etap
choroby), niezbedna
petna refundacja
urzadzen, takich jak:
tézko
rehabilitacyjne,
wozek inwalidzki,
materac
przeciwodlezynowy.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do diagnostyki

1. Wprowadzenie
hospitalizacji
krotkoterminowe;j
(optymalnie
jednodniowej) dla
chorych z ch.
Parkinsona,

w ramach ktérej
mozna wykonac
kompleksowe
badania (MR, EEG,
neurolog,
logopeda,
psycholog,
badania
laboratoryjne etc).
Mozliwos¢, by

w czasie takiej
hospitalizacji
obecny byt
opiekun.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Po uzyskaniu
diagnozy pacjent
powinien otrzymac
petng informacje

o dziatajgcych
organizacjach
pomocowych

i grupach wsparcia,
w poradni lekarskiej
powinny sie
znajdowac rézne
materiaty
pomocnicze,
informatory, adresy
etc.

2. Szkolenia nt.
podstaw choroby
Parkinsona wsrad
personelu medycz-
nego i studentéw
medycyny -
koniecznos¢
zwiekszenia liczby
szkoler w Srodowis-
ku medycznym i na
uczelniach
medycznych dot.
choroby Parkinsona
i réznicowania od
innych chordb

Inne potrzeby

1. Wopisanie neurologii na
liste specjalizacji
priorytetowych (za mato
specjalistéw w stosunku
do potrzeb starzejgcego
sie spoteczenstwa).
2.Swiadczenia socjalne dla
chorych - koniecznos¢
zapewnienia

w przychodniach
neurologicznych, by po
otrzymaniu diagnozy,
chory i opiekun otrzymali
petng informacje nt.
mozliwych do otrzymania
Swiadczen socjalnych.
Zapewnienie dostepu do
tych Swiadczen (renty,
orzeczenia

o niepetnosprawnosé).

3. Koniecznos¢ objecia
rodzin oséb z ch.
Parkinsona wsparciem
dot. nie tylko form

i sposobow pomocy
osobie chorej w zyciu
codziennym, ale takze jak
przeciwdziata¢
»,Zmeczeniu” opiekuna
(opiekun rodziny,



doswiadczeniem w
prowadzeniu chorych
podczas stosowania ww.
terapii.

3. Farmakoterapia
zoptymalizowana dla
0s6b z ch. Parkinsona
z uzyciem
spersonalizowanego
dawkowania, np.
mikrotabletki Flexilev
(lewodopa 5,0 mg /
karbidopa 1,25 mg)

i urzagdzenie MyFID
(opatentowany system
sktadajacy sie z auto-
matycznej jednostki
dozujacej i mikro-
tabletek o mniejszej
dawce jednostkowej niz
w przypadku
standardowego leku).
Urzadzenie odmierza
odpowiednig liczbe
tabletek tak, aby uzyskac
wiasciwg dawke.
Dozownik ma
wbudowany alarm,
odmierza dawki o
wskazanej porze dnia

i rejestruje wszystkie
odmierzone dawki.
Mozna takze
rejestrowac objawy
choroby za pomoca
fatwych w uzyciu skali.
Urzadzenie MyFID
rejestruje wszystkie
dawki i objawy choroby,
umozliwiajgc lekarzowi
i choremu stopniowe
dopasowanie
optymalnego i
zindywidualizowanego
dawkowania.

Wg naszych informacji
lek jest refundowany
w Szwecji. Pozwolenie
na dopuszczenie do
obrotu zostato wydane
w 13 krajach.

neurodegeneracyj-
nych.

3. Stworzenie
»osrodkéw”,

w ktorych w jednym
miejscu — regularnie
i kompleksowo
wykonywane beda
badania stanu
funkcjonowania
chorego i udzielane
wytyczne co do
istniejgcych
mozliwosci rozwoju
choroby, fizjoterapii,
potrzeby konsultacji
z psychoterapeutg,
dietetykiem oraz
doboru sprzetéw lub
urzadzen
utatwiajacych
codzienne
funkcjonowanie.

4. Dostep do
rehabilitacji
neurologicznej dla
pacjentow z ch.
Parkinsona na rowni
z pacjentami po
udarze, czy urazach
mozgu.

psycholog).

4. Program Asystent
Osoby Niepetnosprawnej
— koniecznos¢
dopasowania zasad tego
programu do specyfiki ch.
Parkinsona, tej konkretnej
choroby.

5. Potrzeba organizowania
szkolen lub spotkan
informacyjnych w
Srodowiskach stuzb
miejskich (np. straz
miejska, komunikacja
publiczna, biurach obstugi
obywateli etc.) nt. ch.
Parkinsona, zachowan
0séb chorych
wynikajacych z postepu
choroby itp.

6. Edukacja chorych

w zakresie korzystania

z teleopieki
(telerehabiltacja), tj.
mozliwosci korzystania z
internetowej fizjoterapii,
platform do
indywidualnych ¢wiczen

i platform z konsultacja
indywidualng
fizjoterapeuty.

7.Tablica Sensoryczna dla
0s0b dorostych —
zaprojektowanie

i wyprodukowanie
analogicznej, jak dla
dzieci, ale jednak
stworzonej, dostosowanej
do potrzeb oséb dorostych
— tablicy sensorycznej do
¢wiczen rotacyjnych

i manipulacyjnych.
Kolejnym etapem bytoby,
jak najszersze
udostepnienie takich
tablic, np. jako element
wyposazenia sitowni
plenerowych.

Tabela. Ocena przez Mazowieckie Stowarzyszenie Osob z Chorobq Parkinsona poprawy sytuacji chorych na

choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Mazowieckie Stowarzyszenie Os6b z Chorobg Parkinsona

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich.

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy.

Nie

Nie

Nie
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8.20. Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekia Biataczke Szpikowa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki opracowane przez Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlektq Biataczke Szpikowq

Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlektg Biataczke Szpikowa

Potrzeby Potrzeby
Potrzeby w zakresie = w zakresie dostepu w zakresie Potrzeby w zakresie
a . S Inne potrzeby
dostepu do lekow do wyrobdéw dostepu do optymalizacji opieki
medycznych diagnostyki
1. Skrécenie czasu
1.Refundacia oczekiwania do
’ ] 1. Dostep do 1. Dostep do rehabilitacji poradni
produktu , . L . .
. Brak badan medycznej oraz sanatoriéw | hematologicznej
leczniczego
L genetycznych. refundowanych przez NFZ. — obecny czas
Asciminib . . .
oczekiwania na wizyte
to okoto pot roku

Tabela. Ocena przez Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlektq Biataczke Szpikowq poprawy
sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekty Biataczke Szpikowa

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Tak

8.21. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Potrzeby w zakresie Potrzeby w
dostepu do wyrobow

medycznych

Potrzeby w zakresie .
zakresie dostepu

dostepu do lekéw
e do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1.Rurki
tracheostomijne
powinny by¢ objete
mozliwoscig wymiany
raz w miesigcu do
uzytku i wymiany

1.Leki uspokajajace,
wyciszajace,
zmniejszajace ruchy

1.Brak mozliwosci
odpoczynku dla

1.Wzrost wiedzy
wsrod lekarzy

1. Ustabilizowanie

mimowolne w
zaawansowanym
stadium choroby.

2. Dostep do lekéw
zmniejszajgcych progres
choroby.

w warunkach
domowych.
2.Koncentratory tlenu
do tlenoterapii.
3.Ssaki do odsysania
wydzieliny z drog
oddechowych.
4.Dostepnosc do
specjalistycznych tézek
i wozkow.

neurologdéw

o chorobie
Huntingtona.
2.Dostep do badan
genetycznych
molekularnych.

opiekundw, czesto brak
mozliwosci zapewnienia
opieki wytchnieniowej.
2.Dostep do rehabilitacji
medycznej, ruchowej,
w tym logopedy.

systemu
orzecznictwa
dotyczacego oséb

z niepelnosprawno-
$cig.
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i traktowania chorob rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.22. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekdow

1. Wprowadzenie do
obrotu w Polsce

i refundacja lekow
Calcortu, oraz
Mestinonu Retard.

2. Wprowadzenie
szerszej dostepnosci
lekéw refundowanych ,
np. Ubredit, a takze

z grupy
immunosupresantéw,
np. Cellcept etc.

3. Wzrost dostepnosci
i refundacja leku
Mytelase.

4. Szybka dostepnosc
i refundacja nowych
lekéw, jak np.
Efgartigimod.

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. Mozliwosc
czesciowej refundacji
zakupu koncentratora
tlenu lub mozliwos¢
bezptatnego
wypozyczenia.

2. Refundacja
respiratorow
domowych, dostep
do programu
wspomagania
oddechu.

3. Dostep do szeroko
rozumianego wsparcia
i mozliwej refundacji
wyrobéw medycznych
w okresie zaostrzenia,
tj. : ortezy, kule,
balkoniki, wozek
inwalidzki, materace
przeciwodlezynowe.
4. Mozliwosé
refundacji srodkow
stosowanych

w okresie zaostrzenia
miastenii - Srodki
opatrunkowe do
leczenia i zapobiegania
odlezynom

5. Refundacja srodkéw
spozywczych/zagesz-
czaczy dla oséb
majacych problemy

z przetykaniem, np.
nutridrinkow,
zagestnikéw ptyndw.
6. Refundacja

w zakresie chorych

z nietrzymaniem
moczu

Potrzeby w
zakresie dostepu
do diagnostyki

1. Jasne kryteria
kliniczne,
diagnostyka

w kazdym szpitalu.
2. Szybka

i prawidtowa
diagnostyka
poprzez
uwrazliwianie
lekarzy POZ oraz
innych specjalizacji
na mozliwe
wczesne objawy
miastenii gravis.
4. Edukacja

w zakresie
diagnostyki lekarzy
POZ oraz lekarzy
innych
specjalizacji.

5. Szybszy dostep
do specjalistéw
neurologoéw-
specjalizujgcych
sie w leczeniu
chordéb miesni,
kolejki w ramach
Swiadczen NFZ to
kilka lat.

6. Konkretne
postepowanie

w przypadku
Swiezej diagnozy,
szybkie
wprowadzenie
odpowiedniego
leczenia i opieka
nad chorym i jego
rodzing.

7. Skrécenie czasu

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Dostep do statej
rehabilitacji

2. Utworzenie jasnych
kryteriow postepowania
dla lekarzy rehabilitacji

i fizjoterapeutdw, aby
posiadali wiedze

0 postepowaniu

z pacjentem z miastenia.
3. Zwiekszenie wiedzy
wsrod innych specjalistow
— szczegOlnie wsrdd
lekarzy POZ, czy
ratownikdw medycznych,
SOR-u, gdzie tzw. przetom
miasteniczny moze
spowodowac
niewydolnos¢ oddechowa.
4. Utworzenie sieci
wsparcia
psychologicznego.

5. Utworzenie o$rodkéw
specjalistycznych dla
miastenikdw, na ksztatt
tych , ktére powstaty dla
pacjentow z SM.

6. Jasne wytyczne

i stworzenie programu
odnosnie rehabilitacji.

7. Wprowadzenie do
studiéw medycznych
szerszego programu na
temat miastenii.

8. tatwy i szybki dostep do
specjalistow.

9. Jasne kryteria
stosowania konkretnych
procedur medycznych

w przypadku wystapienia
przetomu miastenicznego,

Inne potrzeby

1. Potrzeba
jasnych
wytycznych

W procesie
orzekania renty,
orzekanie

o niepetnospraw-
nosci

2. Szkolenia dla
lekarzy
orzecznikdw.

3. Jasne wytyczne
dotyczace
bezpieczenstwa
szczepien chorych
na miastenie,
zwtaszcza tych na
immunosupresji.
4. Stworzenie
ogdlnopolskiej
karty chorego na
miastenie gravis-
ujednoliconego
dokumentu, ktéry
bytby
drogowskazem do
leczenia

i postepowania

w sytuacjach
szczegdblnych
(pogorszenie,
zaostrzenie).

5. Koniecznos$¢
wprowadzenia
szkolen dla kadr
medycznych w
DPS-ach oraz
nauczycieli

w szkotach.
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spowodowanym

stricte samego
pecherza.

stabymi miesniami
w jamie brzusznej, nie

oczekiwania na
badanie
diagnostyczne
SFEMG.

bad? tez zagrozenia jego
wystgpienia lub istotnego
zaostrzenia objawéw
choroby. Mozliwosé
dostepu w takich
przypadkach do
przetoczenia
immunoglobulin ludzkich,
czy tez do zabiegu
plazmaferezy, nie tylko

w stanie bezposredniego
zagrozenia zycia jak
dotychczas, ale tez

w stanie istotnego
zaostrzenia i w zwigzku

z tym mozliwosci
rozwiniecia przetomu
miastenicznego.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda" poprawy sytuacji chorych

na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie

60

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.23. Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1. Usprawnienie
procesu
wprowadzania
lekéw do
refundacji, w tym
priorytetowe
traktowanie lekow
przeznaczonych
dla pacjentéw

z choroba rzadka.
2. Refundacja
lekéw, ktore
formalnie nie
odnoszg sie do
danej choroby
rzadkiej, jednak ich
podawanie w
pozytywny sposéb

1. Petna refundacja
wyrobéw medycznych
dla pacjentow

z choroba rzadka.

2. Usuniecie przeszkod
w dostepie do
wyrobéw medycznych
— bez koniecznosci
kazdorazowej wizyty
u lekarza specjalisty,
np. przy wymianie na
wiekszy rozmiar.

3. Usuniecie
okresowosci
refundacji (brak
mozliwosci
ponownego
refundowania

1. Wprowadzenie
aparatu EEG w kazdym
szpitalu, nawet bez
neurologii dzieciecej
(neuropediatrii)

i epileptologa.

2. Stworzenie warunkdéw
(technicznych i praw-
nych) do wystania zapisu
EEG do specjalisty
(centrum eksperckiego)
w celu uzyskania opisu
badania.

3. Edukacja lekarzy

w celu nabycia
umiejetnosci wykonania
EEG dzieciom w sedacji
oraz dokonania opisu

1. Utworzenie szybkiej
Sciezki wizyt lekarskich
i zobowigzanie do
konsultacji miedzy sobg
lekarzy réznych

specjalnosci w celu doboru

optymalnego modelu
opieki (na wzdr szybkiej
Sciezki istniejgcej obecnie
przy ustawie ,za zyciem”).
2. Uproszczenie wszelkich
procedur zwigzanych z
uzyskiwaniem orzeczen

o niepetnosprawnosci,
WWR, o potrzebie
ksztatcenia specjalnego

3. Potrzeba edukacji
personelu medycznego

1. Terapie

i fizjoterapia:
wprowadzenie
braku limitéw
terapii i fizjoterapii
z NFZ lub
dofinansowanie
do terapii
prywatnej.

2. Zwiekszenie
dofinansowan do
turnuséw
rehabilitacyjnych.
3. Reforma
systemu
orzecznictwa

o niepetnospraw-
nosci. Osoby




okreslonych wyrobow
medycznych, jesli nie
uptynat odpowiedni
czas od poprzedniej
refundacji).

wptywa na stan
pacjenta ze

zdiagnozowang
choroba rzadka.

takiego zapisu.

4. Brak powszechnego
dostepu do
nowoczesnych metod
diagnostycznych lub
ograniczajgce limity NFZ.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie na rzecz 0séb z AHC poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i

traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

nt. chordb rzadkich

4. Koncentracja lekarzy na
doktadnym wywiadzie

z rodzinami/ opiekunami
nt. choroby i objawdéw

5. Sfinansowanie
specjalistycznej lub
innowacyjnej rehabilitacji i
terapii — miejsce realizacji
wedtug wyboru
opiekundw - fizjoterapia
finansowana z NFZ jest na
niskim poziomie,
fizjoterapeutom
zatrudnianym przez
szpitale czy przychodnie

z niepetnospraw-
noscig wywotang
przez chorobe
genetyczna
otrzymuja
orzeczenie wazne
np. rok i musi
ponownie stawic
sie osobiscie przed
komisjg orzekajgca
w niedtugim
czasie, mimo, ze
choroba jest
nieuleczalna.

4. Objecie opieka
psychologiczng

brakuje wiedzy na temat opiekundéw
nowych metod fizjoterapii, | pacjentow
postepowania w z chorobg rzadka.

chorobach rzadkich,
brakuje nowych sprzetéw
i wyposazenia. Pacjenci
korzystaja z prywatnych
ustug fizjoterapeutycznych
i ponoszg jej czesto
olbrzymie koszty.

6.0s0by po ukonczeniu 18.
r.z. s zmuszone zmienic
specjalistow, ktdrzy czesto
nie znajg tematu choroby,
badz nie sg akceptowani
przez pacjentow.

7. Brak osrodkéw
referencyjnych.
Dofinansowanie
osrodkéw, ktérym brakuje
finansowania by stac sie
osrodkiem referencyjnym.
8. Stworzenie w kazdym
wojewodztwie osrodka dla
pacjentéw z chorobami
rzadkimi, dla pacjentéw w
kazdym wieku, tak aby nie
byto koniecznosci zmiany
srodka po osiggnieciu
petnoletniosci.

Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie
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8.24. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby
Rzadkie Ars Vivendi

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby

Rzadkie Ars Vivendi

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Kanakinumab,
Kannabidiol,

Ludzki inhibitor alfa
1-proteinazy,
Sapropteryna,
Sebelipaza alfa,
Selumetynib,
Welmanaza alfa

odpornosci (SCID),
ch. Fabry’ego, ch.
Gauchera, ch.
Huntera, ch. Hurler,
ch. Niemanna-Picka,
ch. Pompego oraz
dystrofii miesniowej
Duchenne'a.

Potrzeby
. w zakresie Potrzeby .
Potrzeby w zakresie . Potrzeby w zakresie
o Ay dostepu do w zakresie dostepu N o Inne potrzeby
wyrobéw do diagnostyki
medycznych
1. Konieczna kompleksowa
opieka dla pacjentow.
Dostep . . .

. 1. Rozszerzenie 2. Wizyty w AOS - diugie .
refundacyjny do . . 1. Refundacja
lekéw zgtaszanych z:f;?:;lig‘::i:ewu te(;'mltny, pr?t'.;le.my o zywnosci
przez pacjentéw na Z dostegpnoscig I umawianiem iskobiatkowei iak
wielu spotkaniach: dodatkowe choroby | wizyt. Im; obia lowej, jaxe

eku w walce
Brentuksymab rzadkie - wtgczenie 3. Brak przekazywania horob
: z choro
vedotin, do programu informacji z AOS do POZ. forvl ka tonuri
—fen nuri
Burosumab, chordb: ciezki 4. Problemy B € yt? eto u .a
Darwadstrocel, . . L o i innymi rzadkimi

. ztozony deficyt z zaswiadczeniami na .

Fenfluramina, Brak chorobami

wypisywanie recept w POZ.
5. Utrudnione uzyskiwanie
orzeczen o niepetno-
sprawnosci.

6. Brak lekarzy
specjalistéw orzekajacych
niepetnosprawnosc.

7. Realizacja procedur przy
orzekaniu o niepetno-
sprawnosci.

metabolicznymi,
m.in.: kwasice,
tyrozynemia, acydurie
malonowe, acydemia
izowlarianowa,
hiperamonemi,
homocystynuria itp.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie




8.25. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem
Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym

PIEKNIE PUCHNE

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Inhibitora. 3. Dostep do
leczenia zapobiegawczego
przy uzyciu berotralstatu.

4. Dalsza refundacja leczenia
zapobiegawczego przy uzyciu
lanadelumabu.

5. Liberalizacja kryteriow
wiaczenia do programu
lekowego B.122 poprzez
zniesienie ograniczen
lokalizacji oraz ciezkosci
wystepowania napadow.

dziedzicznego
obrzeku
naczynioruchowego
z normalnym C1-INH
(dawniej
okreslanego jako typ
).

leczenia wytgcznie w
warunkach
szpitalnych/ambulatoryjnych
(aktualnie pacjenci w
wiekszosci osrodkéw muszg
pojawiac sie w szpitalu celem
otrzymania kolejnej dawki
leku).

Potrzeby
. w zakresie Potrzeby w zakresie .
Potrzeby w zakresie dostepu Potrzeby w zakresie
i dostepu do dostepu do . Inne potrzeby
do lekéw X . ) optymalizacji opieki
wyrobow diagnostyki
medycznych
1. Nieograniczony
wskazaniami refundacyjnymi
(bez ograniczen lokalizacji oraz
ciezkosci napaddw) dostep do o o
. 1. Optymalizacja opieki
terapii stosowanych w . . . ; L
. ; L 1. Finansowanie polegajaca na liberalizacji
leczeniu doraznym przy uzyciu i
przez NFZ kosztéw programu lekowego B.122
osoczopochodnego C1- . . o
L ] diagnostyki poprzez umozliwienie
Inhibitora, rekombinowanego . . .
. L genetycznej dla: pacjentom leczenia
C1-Inhibitora oraz ikatibantu. o .
. dziedzicznego zapobiegawczego w
2. Dostep do leczenia .
. L obrzeku warunkach domowych juz po
zapobiegawczego przy uzyciu . o B
naczynioruchowego | 1 miesigcu terapii, bez
osoczopochodnego C1- . . o .
Brak. typu litypu Il oraz koniecznosci stosowania tego Brak

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE
poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorob rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie
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8.26. Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Migsniowych PTCHNM

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w
zakresie
optymalizacji
opieki

Inne potrzeby

1. Konieczno$é
rejestracji i
mozliwosé
refundacji leku
Tofersen ( SLA
mutacja w genie
SOD1,, ) ktéry
zarejestrowany
jest w USA

i w procesie
rejestracji

w EMA.

1.Zwiekszenie dostepu
do zakupu wozkéw
inwalidzkich,
specjalistycznych
podnosnikéw, sprzetu
do rehabilitacji,
koflatorow,
respiratorow.

2. Zwiekszenie dostepu
do sprzetu niezbednego
do poruszania sie

i przemieszczania sie.

1.Zwiekszenie dostepu do
badan genetycznych,
przesiewowych.

2. Wprowadzenie
diagnostyki w okresie
prenatalnym, dzieciecym
dla choréb miesniowo-
szkieletowych.

3. Mozliwos¢
wprowadzenia badan
przesiewowych

w chorobach nerwowo-
miesniowych i chorobach
lizosomalnych takich jak
choroba Pompego.

1.Zwiekszenie
dostepu do dobrej
jakosci fizjoterapii.

1. Umozliwienie dostepu
do badan klinicznych.

2. Wprowadzenie
wsparcia socjalnego

i psychologicznego dla
pacjentow i opiekunéw
z chorobami nerwowo-
miesniowymi.

3. Poprawa programu
asystencji osobistej 0sob
z niepetnosprawnoscia-
mi — szczegdlnie dla
0s6b z niepetnospraw-
nosciami wymagajgcymi
24 — godzinnej opieki.

4. Brak mozliwosci
zamiany, kupna lub
wynajmu mieszkan
pozbawionych barier
architektonicznych.

Tabela. Ocena przez Polskie Towarzystwo Chorob Nerwowo-Miesniowych poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordéb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie




8.27. Retina AMD Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Retina AMD Polska

Retina AMD Polska

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekéw

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1.Wprowadzenie do
refundacji terapii
genowej w zakresie
leczenia degeneracji
siatkéwki z mutacja
RPE65

1.Zwiekszenie
wartosci refundacji
pomocy optycznych,
okularéw z filtrami
medycznymi -
kolorowe np. zétte.

1.Wprowadzenie
do finansowania
przez NFZ
diagnostyki
genetycznej.

1.Brakuje osrodkow,
lekarzy specjalizujacych
sie w genetycznych
schorzeniach wzroku,
w tym choréb siatkdwki
uwarunkowanych
genetycznie.

1. Utworzenie wykazu
lekarzy zajmujacych
sie schorzeniami
siatkowki
uwarunkowanymi
genetycznie.

2. Utworzenie
materiatéw
edukacyjnych dla
pacjentow ze
schorzeniami wzroku.
3. Edukacja lekarzy

w zakresie
rehabilitacji oséb ze
schorzeniami wzroku.
4. Wprowadzenie
zespotow lekarzy dla
schorzen wzroku wraz
Z wymiang
doswiadczen, w tym
z oSrodkami
zagranicznymi.

Tabela. Ocena przez Retina AMD Polska poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorob

rzadkich jako priorytetu w Polsce

Retina AMD Polska ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie
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8.28. Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekow

1. Brak dostepu
na polskim rynku
do zamiennika
polskiego
sterydu
Encorton
(Calcort), ktéry
u wielu osob jest
lepiej
tolerowany.

Potrzeby w

zakresie dostepu

do wyrobdéw
medvcznvch

1. Zwiekszenie
dostepnosci do
refundacji
sprzetu do
rehabilitacji
ukfadu
oddechowego
i sprzetu do
rehabilitacji
miesniowo -
neurologicznej.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Diagnozowanie typowej
sarkoidozy ptucnej
przebiega z reguty
sprawnie, to
diagnozowanie odmian
poza ptucnych stanowi
problem —wymagane jest
wprowadzenie jasnych
procedur diagnostyki.

2. Problematyczne jest
diagnozowanie rzadkich
postaci poza ptucnych,
m.in. sarkoidozy kosci,
miesni, jelit i zotadka, czy
neurosarkoidozy.

3. Niejasne sg kryteria
kwalifikowania na badania
PET. W jednych regionach
Polski otrzymanie
skierowania jest mozliwe,
w innych nie.

4. Badania PET CT sg
refundowane przez NFZ,
ale nie dla pacjentéw

z sarkoidozg. Badania PET
MR sg w Polsce catkowicie
nierefundowane.

5. Rozwigzanie probleméw
z wykonaniem scyntygrafii
galem. Sprzeczne sg
informacje co do
przydatnosci tego badania
w sarkoidozie.

5. Skrécenie termindéw
oczekiwania na badania
obrazowe z opisem

w przypadku podejrzenia
sarkoidozy serca.

6. Brak cyklicznych badan
przesiewowych
pomocnych w szybkim
uchwyceniu
nieprawidtowosci

w obrazie ptuc
(obowigzkowych dla
wszystkich dorostych).

7. Problem w
podstawowych badaniach-
np. zleceniu
densytometrii. Niejasna
odpowiedzialnos¢
wystawienie skierowania.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Brakuje lekarzy wszelkich
specjalizacji, ktorzy
posiadaliby rzetelng wiedze
nt. sarkoidozy — okulistow,
dermatologdw, neurologow,
kardiologdw, itd. Wiekszos¢
lekarzy, w tym réwniez
pulmonologéw i lekarzy
rodzinnych, posiada wiedze
szczgtkowa - czesto odsytajg
pacjentow do lekarza
prowadzacego, ktory zwykle
jest pulmonologiem.
Pulmonolog, ktéry nie chce
wychodzi¢ poza zakres
swojej specjalizacji, bo nie
posiada odpowiedniej
wiedzy, odsyta pacjenta

w drugg strone.

2. Sarkoidoza jest chorobg
wielonarzadowa — pacjenci
potrzebujg holistycznego
podejscia i opieki nie tylko
pulmonologicznej. Jezeli
pacjent z sarkoidozg
wielonarzadowg trafia na
oddziat pulmonologiczny to
od razu nalezy wykonad catg
diagnostyke majac pacjenta
w szpitalu — przenoszac go
miedzy oddziatami badz
zapewniajac przyktadowe
konsultacje: okulista,
neurolog, flebolog, USG
jamy brzusznej, itd.

3. Brak informacji i
wytycznych diagnostyki

i leczenia dla oséb chorych -
majg problem ze
znalezieniem okulisty,
neurologa czy dermatologa,
ktory potrafitby poprawnie
rozpoznac sarkoidoze

i ja leczyc.

4. Pacjenci z postacig ostrg -
z tzw. zespotem Lofgrena -
ktorzy z powodu obrzeku
stawow trafiajg do
reumatologa, czesto leczeni
s steroidami, co jest
sprzeczne z zaleceniami.
Pulmonologia ma inne

Inne potrzeby

1.Wyposazenie
przychodni w spiro-
metry. Obecnie
niektére przychodnie
nie posiadajg
spirometréw

W wyposazeniu.

2. Niewspotmiernie
dtugie okresy
oczekiwania na
turnusy
rehabilitacyjne, czy
dzienne pobyty
rehabilitacyjne.

3. Brakuje pomocy
psychologicznej dla
0s0b z sarkoidoza
przewlekta.

4. Wprowadzenie
spdjnego narodowego
programu leczenia
sarkoidozy.

5. Wprowadzenie
karty dla osoby

z chorobg rzadka na
wzér karty DILO.

6. Istnieje duza
potrzeba szkolenia
lekarzy wszelkich
specjalizacji w zakresie
rozpoznawania,
diagnostyki i leczenia
sarkoidozy, zwtaszcza
jej réznych odmian
poza ptucnych.
Niewiedza lekarzy jest
najwiekszym
problemem, wptywa
na nie rozumienie
potrzeb pacjenta

i nieched z ich strony
do wypisywania
skierowan na
dodatkowe badania
laboratoryjne (np.
poziom stezenia ACE)
oraz inne badania
przydatne dla oceny
stanu pacjenta
obcigzonego
sarkoidoza.

7. W Polsce brakuje



8. Wielu chorych ma tez
zmiany w watrobie (ok
40% przypadkow)

i w $ledzionie (~25%),
jednak wiekszos¢ poradni
zajmuje sie wytacznie
ptucami i podczas badan
kontrolnych nie badajg
parametréow tych
organdw, mimo wykrycia
zmian na etapie
diagnostycznym.

9. Brakuje standardéw

i procedur dla badan

w sarkoidozie.

zalecenia, reumatologia
réwniez inne.

5. Wedtug innych zalecen,
bez wzgledu na przebieg
choroby gtéwnej, chorzy
powinni by¢ pod statg
opieka okulistyczna i badac
oczy raz na dwa lata,
niestety wiekszos¢ o tym nie
wie, bo nie otrzymuja takiej
informacji.

6. Osoby chore na sakoidoze
w wielu przypadkach nie
miaty nigdy
przeprowadzonego badania
okulistycznego.

7. Brakuje tez wytycznych
oraz zestawdw ¢wiczen
przeznaczonych dla
osrodkéw rehabilitacyjnych,
dziatajacych ambulatoryjnie
— rehabilitanci w takich
osrodkach nie wiedzg jak
rehabilitowac osoby chore
na sarkoidoze, a osoby
chore nie sg kierowane na
¢wiczenia.

8. Wprowadzenie
kompleksowej opieki nad
pacjentem z sarkoidozg na

etapie leczenia po diagnozie.

Pacjent musi sam zabiega¢
o badania innych narzadéw
niz ten pierwotnie zajety
przez ziarniniaki i czesto
badania te sg finansowane
przez samego pacjenta.

9. Wprowadzenie
standarddéw leczenia

w sarkoidozie.

specjalistow
zajmujacych sie
diagnostyka

i leczeniem
sarkoidozy, pacjenci
kieruja sie do
wybranych miejsc,
np. woj. podkarpackie,
opolskie, lubuskie,
poétnocno wschodnia
Polska, okolice Kielc
i Radomia, czy okolice
Koszalina.

8. W Gdarisku
corocznie organizo-
wane s konferencje
naukowe nt.
sarkoidozy, udziat

w nich i dostep do
wiekszosci materiatow
jest ptatny, a dostep
do transmisji on-line
ograniczony.
Dodatkowo
organizacja takich
konferencji w innych
czesSciach kraju, czy
ufatwienie do nich
dostepu, mogtyby
spopularyzowac
wiedze o naszej
chorobie wsréd
lekarzy.

Tabela. Ocena przez Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chorob rzadkich jako priorytetu w Polsce

Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordéb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie
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8.29. Stowarzyszenie 22q11 Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie 22q11 Polska

Stowarzyszenie 22q11 Polska

ptodu, wielowodzie,
anomalie w budowie
konczyn, brak lub
hipoplazja grasicy).
Powoduje to:
wydtuzenie kolejek na
NFZ, rodzice czesto tez
wydajg ogromne kwoty
na diagnostyke i leczenie
prywatne, opdznia
postepy terapeutyczne,
co przektada sie na
edukacje i potencjalng
samodzielno$¢ w zyciu
dorostym).

i rodzicow.

2. Objecie rodzicow

i rodzenstwa dziecka
z22q11 opieka
psychologiczna po
otrzymanej diagnozie.
3. Przesiewowe badania
prenatalne —
zdiagnozowanie
noworodkéw z 22q11

i szybkie wigczenie
terapii. Im wczesniej
rozpoczeta terapia, tym
lepsze efekty.

Potrzeby w
Potrzeby w . . X
. zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu ) i . L Inne potrzeby
do lekéw do wyrobéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
medycznych
1. Wprowadzenie
. P . .| 1. Opieka 1. Zwiekszenie liczby
diagnostyki prenatalne;j - o, .
) . . skoordynowana — praca | specjalistow w zakresie
Zespot Delecji 22g11 jest | . 3 , . .
. kilku o$rodkéw diagnostyki Zespotu
najczestsza chorobg o .
. skupiajacych lekarzy Delecji 22q11.
rzadka. Wystepuje z . o . . .
o i specjalistow znajgcych | 2. Orzecznictwo- wielu
czestoscig 1:2000(4000) | . . .
. . | zespot Delecji 22q11, co | niepetnosprawnosci
zywo urodzonych dzieci. o .
.. | wptynetoby na wynikajacych z 22q11 nie
Ze wzgledu na mnogosé L, . L, .
. L, mozliwosc¢ celowanej widac na pierwszy rzut
i réznorodnos¢ objawow o . .
S opieki zdrowotnej, oka. S one zwigzane
tylko czes¢ dzieci jest o . . L
. zmniejszenie kolejek z zaburzeniami
diagnozowana . . . .
. . i oszczednosci dla psychicznymi
prenatalnie ( m.in. ze . . .
o systemu, poprawienie i odmiennym
wzgledu na ciezkie wady ) o . . .
i rokowan pacjentow funkcjonowaniem takiego
serca, stopy konsko- o . o
. z22q11, mniejsze pacjenta na co dzien.
szpotawe, niskg mase . o . i
Brak Brak obcigzenie dla dzieci Nalezy ustandaryzowacé

system orzecznictwa

i zapewnic ciggtos¢
uzyskanego orzecznictwa
przez koniecznosci
powtarzalnego stawania
przed Komisjg Lekarska.
3. Mozliwos¢ podjecia
pracy (jakiejkolwiek
zarobkowej) przez rodzica
dziecka z 22q11.

3. Reforma systemu
szkolnictwa i dostosowa-
nie go do dzieci z nie-
petnosprawnosciami.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie 22q11 Polska poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania

chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie 22q11 Polska ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie




8.30. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Boéle Gtowy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Gfowy

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy ‘

Potrzeby w
) Potrzeby w
. zakresie . .
Potrzeby w zakresie zakresie Potrzeby w zakresie
) dostepu do o
dostepu do lekow i dostepu do optymalizacji opieki
wyrobdéw . .
diagnostyki
medycznych
1.Niedostateczny dostep
do ustug opieki
zdrowotnej dla pacjen-
tow z Klasterowym
Bolem Gtowy oraz brak
uznania, ze choroba jest
powaznym,
przewlektym,
neurologicznym
roblemem
1. Potrzeba dostepu P
. L . zdrowotnym,
i przystepnosci cenowej .
. wymagajacym dostepu
do skutecznego leczenia . . .
. 7 1.Zwiekszenie do leczenia podobnego
objawowego i innych . . )
N dostepnosci do innych choréb
opcji terapeutycznych, o
3 . do tlenu przewlektych, takich jak
ktéore majg kluczowe Brak
. . o ultrawyso- cukrzyca czy
znaczenie dla leczenia . o .
. kim przepty- stwardnienie rozsiane.
bélu - jeden zastrzyk . L .
wie. 2. Zapewnienie pacjen-

sumatryptanu, ktoéry
. tom z Klasterowym
natychmiast przerywa

Bolem Gtowy rownego
bél kosztuje ok. 300 zt. y &

i tatwego dostepu do
wysokiej jakosci opieki
zdrowotnej i spotecznej,
zgodnie ze standardami,
wytycznymi lub
najlepszymi praktykami
dostepnymi dla tej
choroby, w catej UE

i szerszej Wspdlnocie
Europejskiej.

Inne potrzeby

1.Potrzeba prowadzenia badan
nad psychodelikami w leczeniu
Klasterowych Bolow Gtowy.

2. Zapewnienie wsparcia,
poprawy i koordynacji badan
nad patogenezg klasterowych
boléw gtowy, diagnostyka

i innowacyjnymi opcjami
leczenia oraz wzmocnienie
zaangazowania organizacji
pacjentéw na kazdym poziomie
tych badan.

3. Klasterowy Bol Gtowy
powinien formalnie okreslony
jako stan powodujgcy
niepetnosprawnos¢, a ponadto
uznanie pacjentéw z klaste-
rowym bdlem gtowy za osoby,
ktore najczesciej nie moga
pracowac i wymagaja wsparcia
i pomocy ze strony panstwa.

4. Braki w wiedzy pracownikéw
ochrony zdrowia na temat
objawdw i mechanizmoéw
Klasterowych Bélow Gtowy,
skutkujace btednymi
diagnozami.

5. Zapewnienie wdrozenia
odpowiednich strategii
zwiekszajacych dostep do
innowacyjnych metod leczenia,
zwtaszcza do psychodelikow
w Klasterowym Bdlu Gtowy.

6. Zapewnienie doktadnych

i wystarczajaco prostych
informacji o mozliwych
terapiach i ich skutkach
ubocznych, umozliwiajgcych
pacjentom z Klasterowym
Bdélem Gtowy dokonywanie
wyboréw zgodnie z ich
zyczeniami.

7. Uznanie wspotmatzonkow,
partnerdw i rodzin oséb

69



cierpigcych na Klasterowe Bdle
Gtowy za opiekundw oraz
traktowanie ich jako takich,

a takze zapewnienie im
wszelkiego wsparcia i pomocy
dostepnej dla opiekunow.

8. Systematyczne uwzglednianie
doswiadczenia pacjentéw w
ocenie jakosci opieki
zdrowotnej. Nalezy aktywnie
zachecad pacjentow do
wyrazania opinii za
posrednictwem organizacji
pacjenckich, stuchacich i
podejmowad odpowiednie
dziatania.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Gtowy poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Glowy ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.31. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Potrzeby w
. zakresie Potrzeby w zakresie .
Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
) dostepu do dostepu do L Inne potrzeby
dostepu do lekéw i . ) optymalizacji opieki
wyrobow diagnostyki
medycznych

1.0bjecie petng 1..Zorganizowanieszkolen
refundacja wszystkich dla lekarzy w zakresie
dostepnych lekow 1. .Opracowanie leczenia i funkcjonowania
przeciwpadaczkowych, 1.Wprowadzenie procedur z padaczka lekooporna
w tym Epidiolexu. badan genetycznych | leczenia pacjentow u dorostych.
2.Poinformowanie bezptatnych wkraczajacych w wiek 2.Mozliwos¢ przebywania
wszystkich aptek Brak w petnym spektrum. | dorostych. na oddziale szpitalnym
w Polsce przez NFZ, 2.Zwiekszenie 2. tatwiejszy dostep rodzica, opiekuna
ze moga robi¢ masé dostepu do badan do leczenia prawnego oséb
z Rapamune 1mg diagnostycznych: stomatologicznego uposledzonych umystowo.
(Syrolimus) we USG, TK | MR. szczegdlnie 3. Utworzenie centr
wskazaniu Stwardnienia w znieczuleniu ogdlnym | leczenia chorych na
Guzowatego i sktadniki Rzadkie Choroby dla
do masci sg dzieci i oséb dorostych
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refundowane zgodnie gdzie bedg dostepni
z zarzadzeniem specjalisci w kazdej
Ministra Zdrowia z dnia dziedzinie.

02.12. 2014r nr: MZPLA-
4610- 245(1)/DJ/14.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

8.32. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Potrzeby w Potrzeby w zakresie
Potrzeby w zakresie = zakresie dostepu v Potrzeby w zakresie
, , dostepu do A Inne potrzeby
dostepu do lekéw do wyrobdéw ) . optymalizacji opieki
diagnostyki
medycznych

1. Chorzy na EB simplex nie
majq dostepu do Swiadczenia
szpitalnego, ktdre utatwitoby
im lepsze funkcjonowanie

i dbanie o rany.

2. Osrodek referencyjny dla
chorych na EB, ciggta
diagnostyka, badania dla
Brak Brak Brak chorych na EB cho¢ raz do Brak
roku kompleksowe.

3. Wieksza swiadomos¢

w szpitalach, co robi¢, jak
pojawi sie chory na EB po
urodzeniu.

4. Brak lekarzy specjalistow
w dziedzinie Epidermolysis
Bullosa.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Tak
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8.33. Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekdow

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobow
medvcznvch

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostvki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1.Wprowadzenie
lekéw nowe;j
generacji — obecnie
niedostepnych

w Polsce.

2. Wprowadzenie
bezptatnych
przeciwbolowych
produktéow
leczniczych,

w tym plastréow
Scopoderm.

1.Dostep do dobrych
materacy
przeciwodlezynowych.
2. Dostep do
koflatorow.

3. Dostep do poduszek
przeciwodlezynowych
na wozek
wptywajacych na
komfort siedzenia.

1.Wzrost dostepnosci
do ogdlnej
diagnostyki
neurologiczne, EMG
i badan genetycz-
nych, w tym rowniez
dla rodzin oséb
chorych.

2.Potrzeba wzrostu
kwalifikacji neuro-
logow w zakresie SLA
przy diagnostyce
choroby.

3. Doktadnie opisana
kwalifikacja do
oddziatu
pulmonologii do
wentylacji
mechanicznej.

4. Brak wytycznych
odnosnie
zastosowania
wentylacji
mechanicznej
domowe;j.

1.Brak opieki
catodobowej, opieki
w domu, pomoc

w opiece
dtugoterminowej.
W zaleznosci od
potrzeb od 8 godzin
do 16 godzin.
2.Zwiekszenie liczby
godzin rehabilitacji
z obecnych 2 godzin
do 3-4 godzin

w tygodniu.

1.Udostepnienie
rozwigzan do

komu

nikacji z kamera,

wpierajacych zdalne

monitorowanie chorego

przez

rodzine podczas

przebywania poza
domem/w pracy, bez

koniecznosci ubiegania
sie o finansowanie

w PFRON lub MOPS —
przyznawane z gory na

whniosek lekarza lub

rehabilitanta.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Dignitas Dolentium poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie

i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Dignitas Dolentium ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie




8.34. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod postacia zespotu
Leigh Mali Bohaterowie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatiq Mitochondrialng pod postaciq zespotu
Leigh Mali Bohaterowie

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod postacia zespotu Leigh Mali Bohaterowie

Potrzeby w zakresie Potrzeby w Potrzeby w zakresie Potrzeby w

. . Inne potrzeb
dostepu do lekéw zakresie dostepu dostepu do diagnostyki zakresie P v

1. Potrzebna dostepnos¢
do produktu leczniczego

w badaniu klinicznym . 1.Edukacja w zakresie
3 . 3 1.Rozszerzenie X ,
EPI743 ,ktory moze by¢ dost dl choroby Leigh zaréwno
ostepu dla
lekiem celowanym na .ep , 1.Rozszerzenie wsrod lekarzy
. . pacjentow . . . .
zespot Leigh. g bo diagnostyki poza zakres Brak i spoteczenstwa.
0 wyrobdéw
2. Rozszerzenie dostepu p v h badan podstawowych. 2. Wdrozenie opieki
medycznych, T
do produktu leczniczego yeany o poza poradniami, innej
| wtym cewnikow. - .
Buccolam na przerwanie niz hospicjum.

epilepsji po 18 r.z., a nie
tylko przed.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatiq Mitochondrialng pod postaciq zespotu Leigh Mali
Bohaterowie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialnag pod postacia zespotu Leigh Mali Bohaterowie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

8.35. Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mtodziezy z Dysplazja Ektodermalna
oraz Alergia "JesteSmy"

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mfodziezy z Dysplazjq Ektodermalng
oraz Alergiq "Jestesmy"

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Miodziezy z Dysplazjg Ektodermalng oraz Alergia "JesteSmy"

Potrzeby w Potrzeby w
. i Potrzeby w X
Potrzeby w zakresie zakresie dostepu . zakresie
) i zakresie dostepu L Inne potrzeby
dostepu do lekow do wyrobdéw . . optymalizacji
do diagnostyki L
medycznych opieki
1. Wyzsza wartosc 1. Objecie 1.Lepszy dostep do | 1. Zmiana systemu opieki nad
refundacji lekow refundacja 1. Dtugi czas specjalistow osobg niepetnosprawng
niesterydowych, srodkéw do oczekiwania na w zakresie i przyznawanych swiadczen -
sterydowych. pielegnacji skéry, | diagnostyke. stomatologii, catodobowa opieka sprawowana
2. Refundacja masci uszu, oczu. genetyki, przez opiekundéw wiaze sie
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klimatyzowania
pomieszczen.

Protopic do 2. Protezy zebowe alergologii, z koniecznoscig rezygnacji z pracy

miejscowego leczenia | (w wieku okulistyki, zawodowej. Korzystajac z zasitkow

skory. dojrzatym laryngologii, (cho¢ w wielu przypadkach
implantologia), dermatologii, rodzice otrzymuja odpowiedz
aparaty stuchowe, pulmonologii, odmownag) na rzecz opieki nad
peruki oraz ortopedii, osobg niepetnosprawng, bez
specjalistyczne neurologii oraz mozliwosci dodatkowego
kamizelki psychiatrii i zatrudnienia uniemozliwia choéby
chtodzace lub psychologii. minimalne polepszenie sytuacji
sprzet do materialnej. Po uzyskaniu przez

dziecko 18 r.z. powrét do pracy
W wyuczonym zawodzie jest

utrudniony lub niemozliwy.

3. Dostep do opieki w ramach
zdrowia psychicznego opiekundw.
4. Dostosowanie placowek
oswiaty pod katem dzieci

z dysplazja ektodermalng —
klimatyzowane sale (w przypadku
Hypohydrotycznej Dysplazji
Ektodermalnej jest warunkiem
koniecznym).

5. Edukacja personelu szkot

nt. specyfiki choroby jaka jest
dysplazja ektodermalna.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mfodziezy z Dysplazjg Ektodermalnqg oraz Alergiqg
"Jestesmy" poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mtodziezy z Dysplazjg Ektodermalng oraz Alergig "JesteSmy"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.36. Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazja

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazjq.

Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazja ‘

Potrzeby w

Potrzeby w zakresie = zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie

Inne potrzeby

dostepu do lekéw do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
medycznych
1. Wprowadzenie 1. Diagnoza 1. Utworzenie i przyjecie 1. Opracowanie
refundacji dla leku neurologiczna (otwér standardéw opieki i wdrozenie
Voxzogo, jedynego Brak wielki) - jako medycznej nad dzie¢mi rekomendacji dla

standardowa, okresowa | chorymi na achondroplazje. | dzieci z achondro-
diagnoza dla wszystkich | 2. Utworzenie centréw plazjg w szkotach
dzieci z achondroplazja. | referencyjnych i przedszkolach.

na Swiecie leku
stosowanego
w leczeniu




achondroplazji
(podawany dzieciom
powyzej 2 r.z.

do momentu
zakonczenia wzrostu
kosci). W tym
momencie lek jest
dostepny jedynie

w ramach procedury
RDTL.

specjalizujgcych sie w opiece
nad pacjentami
z achondroplazja.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazjg poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania chorob rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazja

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

8.37. Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkq padaczkq lekoopornqg DRAVET.PL

Stowarzyszenie na rzecz oso6b z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

2. Niektdre z lekow
dostepne sg wytacznie

w lecznictwie zamknietym,
choc¢ z powodzeniem moga
stuzyé chorym na ciezkie
postacie Zespotu Dravet,
np. mmidazolam, ktéry
mégtby by¢ podawany

w formie sprayu, a jest
sprowadzany z zagranicy,

pulsoksymetry, ssaki
do odsysania
wydzieliny, podczas
napadéw
padaczkowych.

4. Wymagany dostep
do butéw
ortopedycznych,
kamizelek
chtodzacych (zmiany

tych specjalistow,
ktdrzy s wiasciwi

do oceny skutkow
dziatania niektérych
lekéw padaczkowych,
np. kardiolodzy,
endokrynolodzy,
neurolodzy, ortopedzi.

psychologiczna

i pedagogiczna
jednoczesnie

- dla pacjentow

i cztonkéw rodzin.

. Potrzeby
. Potrzeby w zakresie . .
Potrzeby w zakresie i Potrzeby w zakresie w zakresie
i dostepu do wyrobdw . . L Inne potrzeby
dostepu do lekéw dostepu do diagnostyki optymalizacji
medycznych o
opieki
1. Dostep do lekow 1. Dostep do
przerywajacych napady wszelkiego typu
padaczkowe, woézkow dla .
o L 1. Badania genetyczne,
a w szczegdlnosci tych, pacjentéw z , T,
. . . . .. | ktére obok objawow
ktérych uzycie nie jest ciezszymi postaciami L
. . klinicznych - moga
obarczone wywotywaniem | choroby, takze te ., . 1.Dostep do
. ) ’ § ] . znaczgco przyczynic sie ,
zazenowania u opiekunéw | nieco bardziej - ° | neurologéw, .
o do szybszej diagnostyki . , 1. Opieka
i 0séb chorych (przyktadem | zaawansowane . . kardiologéw, L
. L, chorych (najchetniej . . wytchnieniowa,
negatywnym jest Relsed, (waga, tatwosé . rehabilitantow,
. . badania WES, panele . w tym domy pobytu
podawany doodbytniczo; rozktadania) logopeddow . .
. padaczkowe . dziennego i
przyktadem pozytywnym, 2. Dostep do butli . I . i innych .
identyfikujg jedynie e catodziennego.
wprowadzonym z tlenem. y " specjalistow. .
L . czes¢ mutacji). . 2. Wsparcie
relatywnie niedawno jest 3. Potrzebne 2. Opieka . .
2. Lepszy dostep do ) finansowe dla rodzin
Buccolam). zaawansowane psychiatryczna,

dotknietych choroba
rzadka - obecne
Swiadczenia sg
niewystarczajace.
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gdzie tego typu sposéb temperatur i wysokie

podawania jest temperatury
przetestowany i skuteczny. = wptywajg na napady
3. Dostep do lekéow padaczki).

redukujgcych ilos¢ i czas
trwania napadow
padaczkowych, np.
podobne do Diacomitu.

4. Niektore z lekéw
refundowane sg wytacznie
chorym do 18 r.z., np.
Buccolam, co z zatozenia
dyskryminuje osoby
starsze.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkq padaczkqg lekoopornqg DRAVET.PL poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordéb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordéb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

8.38. Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Potrzeby w K7
. v zakresie dostepu = Potrzeby w zakresie dostepu = Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu , . . S Inne potrzeby
) do wyrobdéw do diagnostyki optymalizacji opieki
do lekéow
medycznych
. . 1. tatwiejszy dostep do
. 1. Ograniczenia .
1. Wprowadzenie . rehabilitacji, zwtaszcza
. w dostepie do .
do refundacji i . w wypadku neuropatii -
o : gastrologow - dtugie o,
jakiegokolwiek . brak specjalistéw w tym
terminy, brak .
produktu o .| zakresie.
. Brak Brak mozliwosci regularnej .
leczniczego . 2. Opieka
. konsultacji .
zarejestrowanego psychologiczno-
. i w przypadku czestych i
w Europie dla oséb i terapeutyczna zaréwno
] zaburzen uktadu o
z amyloidoza. dla pacjentéw jak
pokarmowego. . L. .
i cztonkoéw ich rodzin.




Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie

i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

8.39. Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg LAL-D

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg LAL-D

Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg LAL-D

u pacjentéw

z niedoborem
lizosomalnej
kwasnej lipazy
(ang. lysosomal
acid lipase, LAL).

potwierdzenia rozpoznania
wykonuje sie réwniez
badanie molekularne

w kierunku mutacji w genie
LIPA. Wymagany wzrost
dostepnosci do diagnostyki.

wych oraz dietetykdw.
3. Poszerzenie wiedzy
lekarzy oraz specjalistow
na temat choréb
rzadkich, na przyktad
poprzez organizowanie
kursow i szkolen.

Potrzeb Potrzeby w
w zakres\i/e zakresie dostepu = Potrzeby w zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Inne potrzeb
, do wyrobdéw do diagnostyki optymalizacji opieki P v
dostepu do lekow
medycznych
1. Wzrost dostepu do
L N lekarzy specjalistow 1. Przeprowadzenie
}e'fggjde:é.e leku ;iaCP:;ch:)k\)jal;gL I?)J?izz i zwiekszenie liczby szkolen lekarzy POZ
ja feku & . pop specjalistow, w tym oraz lekarzy pediatrow
Kanuma, ktdry jest wykonanie badania L .
L specjalistow z zakresu w kierunku
stosowany aktywnosci enzymu LAL enetvki rozpoznania chorob
tycznej w suchej kropli krwi & Y. - P y
w enzlyma ¥ ) ) P 2. Wzrost dostepnosci LAL-D.
terapil zastepcze] Brak (metoda DBS). W celu do poradni zywienio- 2. Poszerzenie wiedzy

lekarzy i specjalistéw
na temat choréb
rzadkich.

3. Stworzenie bazy
danych choréb
rzadkich.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg LAL-D poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie

i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg LAL-D

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Tak
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8.40. Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba Pompego, Fundacja Rare Diseases Unigius

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji

opieki opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobq Pompego, Fundacja Rare Diseases Uniqius

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego, Fundacja Rare Diseases Unigius

Potrzeby w .
Potrzeby w zakresie zakresie dostepu Potr;ebz W zzkresm Potrzeby w zakresie | —_—
dostepu do lekdw do wyrobdéw di?gr?op:tylfi optymalizacji opieki nne potrzeby
medycznych
1. Zmiana sposobu podawania
infuzji dozylnie — obecnie
w niektorych osrodkach
referencyjnych enzym jest
podawany za pomoca zwyktej
kroplowki, a potrzebne jest
podawanie za pomoca
specjalistycznych pomp
infuzyjnych. Podawanie za
pomoca kroplédwki powoduje
powikfania i nieregularne
‘s dawkowanie (terapia zastepcza
1.Dos_t_epnosc do . . w chorobie Pompego wymaga
terapii enzymatycznej | 1.Respiratory (w cistego rezimu dawkowania —
zastepczej w chorobie | ramach programu 1. Potrzeba uzaleznionego od masy ciata
::T::Zici)epcc;\;velgga by¢ Lf)snF:Ic:Z\j::)tevrva:')szI?i skrécenia czasu ilosci preparatu podawanego
kraiu. réwnies wted inwalidzki'e kule oczekiwania do w okreslonych predkosciach 1.Zastosowanie
gd\: p,acjent & ortopedycz,ne lekarza specjalisty, i czasie. Niewtasciwe podanie przy iniekcjach
przemieszcza sie. sprzet ! 2. Wprowadzenie moze spowodowac wstrzas dozylnych
Obecnie w ramach rehabilitacyjny. badan anafilaktyczny lub pogorszenie portéw
terapii mozna Wszystkie sa przesiewowych pod | stanu zdrowia pacjenta, co naczyniowych
korzysta¢ wylacznie Konieczne w katem choroby moze wptyngé na przeciwdziatajac
2 jednego okredlonego | zaleznogci od Pompego. dyskwalifikacje z programu ym pekaniu zyt
oérodka potrzeb 3. Wprowadzenie do ' lekowego przez Zespét iich zrostom.
referencyjnego. i niepetno- diagnostyki testu Koordynacyjny ds. choréb
2 Refundacia sorawnodci suchej kropki krwi. ultrarzadkich.
) ] . P ; 2. Wprowadzenie dostepu do
produktu leczniczego | potrzebujacych. terapii enzymatycznej w
Myozyme. warunkach domowych
wyeliminuje dtugi czas
oczekiwania na podanie leku na
oddziatach oraz podréze
pacjentow na podanie leku.
3. Zwiekszenie dostepu do
rehabilitacji, fizjoterapii.
4. Potrzeba powstania
wojewddzkich osrodkow dla
pacjentow z chorobami rzadkimi
w celu przeprowadzenia
diagnostyki i pdzniejszej terapii.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobq Pompego, Fundacja Rare Diseases Unigiuspoprawy

sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego, Fundacja Rare Diseases Unigius

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie




8.41. Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoscig Uktadu Pokarmowego

"‘Apetyt Na Zycie”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji

opieki opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnosciq Ukfadu Pokarmowego “‘Apetyt Na Zycie”.

Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoscia Uktadu Pokarmowego “Apetyt Na Zycie”

Potrzeby w zakresie

Potrzeby w zakresie

np. Imuran.

4. Zwiekszenie dostepu do
lekéw biologicznych, np.
Liofilizaty do mieszanek
zywienia pozajelitowego,
odzywek (Nutridrink,
Modulen).

5. Zwiekszenie dostepnosci do
lekéw biologicznych.

2. Objecie refundacja
pomp, plecakéw

i wieszakéw w
warunkach domowych.

kolonoskopie
i gastroskopie.

w zespole powinien by¢
m.in. rehabilitant oraz
dietetyk.

Potrzeby w zakresie dostepu i Potrzeby w zakresie Inne
) dostepu do wyrobow dostepu do L
do lekéw . . optymalizacji opieki potrzeby
medycznych diagnostyki
1.Zwiekszenie dostepu do
lekéw wspierajacych prace
uktadu pokarmowego, lekéw
przeciwzapalnych, tj.
Mesa!azyna, .Sulfasalazyna, itp. 1. Zwiekszenie dostepu
2. Zwiekszenie dostepu do . . .
. . do sprzetu stomijnego, 1.Zwiekszenie dostepu do

lekow steroidowych, . - . B

o sprzetu pomocniczego | 1.Zmniejszenie czasu | programow lekowych.
antymetabolitow tj. Lo . . .

do podazy zywienia oczekiwania na 2. Wprowadzenie
Metotreksat. S . T
. . pozajelitowego badania kompleksowej opieki nad
3. Zwiekszenie dostepu do . . .
P . w warunkach laboratoryjne, chorymi — oprécz Brak
lekéw immunosupresyjnych, . .
domowych. obrazowe, gastrologow i chirurgéw

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnosciq Ukfadu Pokarmowego “Apetyt Na Zycie’

poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Pacjentow z Niewydolnoscig Uktadu Pokarmowego ‘Apetyt Na Zycie”

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Tak

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy.

Nie

8.42. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki ,SARCOMA”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki,,SARCOMA”

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miegsaki i Czerniaki ,SARCOMA”

Potrzeby w
Potrzeby w .
. zakresie dostepu
zakresie dostepu )
, do wyrobdéw
do lekéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1. Wprowadzenie

1. Refundacja

1. Wprowadzenie

1. Wprowadzenie leczenia

1. Dofinansowanie
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refundacji leku
Erybulina

w miesakach,
czy Niwolumab
z Relatlimabem
w czerniaku.

2. Rozwazenie
immunoterapii
w miesakach.

zywienia
medycznego.

2. Zmniejszenie
doptat pacjentow
do wyrobdéw
medycznych -
czesto chorych po
amputacjach nie
sta¢ ich na protezy
dostosowane do
ich aktywnosci -
szczegdlnie dzieci
i osoby mtode,
aktywne
zawodowo.

doktadnych testéw
genetycznych NGS.

mozliwosci wykonania

ukierunkowanego
konkretnych zaburzen
molekularnych.

2. Wprowadzenie kilku

optymalizujgcych czas

rehabilitacje, zywienie,

molekularnie w przypadku

osrodkéw referencyjnych

pacjenta, gdzie dostepne sg

sprzet, leki wspomagajace.

dojazddéw do
osrodkéw
referencyjnych.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki ,,SARCOMA” poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Migsaki i Czerniaki ,,SARCOMA”

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Tak
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Tak
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Tak

8.43. Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1 ‘

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

Potrzeby w
zakresie dostepu
do wyrobdéw
medycznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Inne potrzeby

1. Refundacja
preparatu
Synagis dla
dzieci
wentylowanych
mechanicznie.

2. Koniecznos¢
poprawy dostepu
do zaopatrzenia
ortopedycznego
lepszej jakosci:
wprowadzenie lub
zwiekszenie
dofinansowania na
m.in. lekkie ortezy,
gorsety, tézka
rehabilitacyjne,
specjalistyczne
wozki, pionizatory
oraz systemy
pozycjonujace
pacjentow bardzo
wiotkich (typu
spex).

2. Szerszy dostep

1. Refundacja
zaawansowanych
badan genetycznych
wes/wgs.

2. Skrécony okres
oczekiwania podczas
diagnostyki oraz
lepszy i szybszy
dostep do poradni
genetycznych.

1. Wprowadzenie
kompleksowej,
interdyscyplinarnej opieki nad
pacjentami i utatwienie
dostepu do lekarzy
specjalistow, w tym
neurologa, kardiologa,
urologa, anestezjologa,
ortopedy czy dietetyka (ktorzy
bedg ze sobg wspdtpracowad).
2. Zwiekszenie ilosci
finansowanych swiadczen
rehabilitacji. Dla przyktadu w
ramach programu wentylacji
domowej NFZ przewiduje 2
godziny fizjoterapii
tygodniowo. W przypadku
dzieci lezacych, z ciezka
postacig zaniku miesni,

1. Dostosowania w
zakresie likwidacji barier
w przestrzeni publicznej,
utatwienie dostepu do
edukacji (pomoc w
wyborze odpowiedniej
placéwki, zapewnienie
asystenta oraz dostepu
do komunikacji
alternatywnej

w przypadku dzieci
niemdwiacych).

2. Wsparcie dla rodzin

i opiekunéw

w momencie diagnozy.




do sprzetow
medycznych dla
pacjentow
objetych
programem
wentylacji
domowe;j:
refundacja
urzadzen takich jak
ssaki medyczne,
respiratory
domowe,
koflatory,
koncentratory
tlenu.

konieczna jest codzienna
rehabilitacja na wysokim
poziomie.

3. Zapewnienie systemowej
opieki asystenta zaréwno dla
dorostych jak i dla dzieci

i mtodziezy.

4. Zapewnienie opieki
wytchnieniowej poprzez
faktyczne wsparcie w opiece
nad chorym w domu, w tym
wsparcie wykwalifikowanej
pielegniarki dla opiekunéw
0s6b wentylowanych
mechanicznie czy karmionych
pozajelitowo.

5. Potrzeba powstawania
osrodkéw referencyjnych
specjalizujacych sie

w chorobach rzadkich.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin SMARD1 poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania
chorob rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

8.44. Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mozdzkowa "ATAKSJA"

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjq Rdzeniowo-Mdzdzkowq "ATAKSIA"

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Moézdzkowa "ATAKSJA"

Potrzeby w
Potrzeby w v

. zakresie dostepu = Potrzeby w zakresie dostepu
zakresie dostepu

do diagnostyki

Potrzeby w zakresie

L Inne potrzeby
optymalizacji opieki

do wyrobdéw

do lekow
medycznych
1. Pampersy, , 1. Brak refundacji
e 1.D e
Brak kule, wozki, enzstteczndi:adan Brak rehabilitacji metoda
chodziki. genetycznyen. PNF.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mdzdzkowq "ATAKSJA" poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mdzdzkowa "ATAKSJA"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie
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8.45. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobq Gauchera

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

suchej kropli krwi).
Dostep do takich testéw
powinien by¢ jednak
szerszy, aby mogty je
wykonywac réwniez
poradnie oraz mniejsze
szpitale np. powiatowe.

pacjenci nie musieli
dojezdzac do odlegtych
osrodkow.

2. Dostep do terapii
domowe;.

Potrzeby w
Potrzeby w i . X
. zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu ) . . L Inne potrzeby
do lekéw do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
medycznych
1.Refundacja testéw
suchej kropli krwi.
Diagnostyka 1. Wieksza dostepnosc i
finansowana jest zaangazowanie szpitali do 1. Wprowadzenie
w duzej mierze przez pozyskania kontraktéw na terapii domowej,
podmioty z branzy realizacje enzymatycznej w tym terapii
farmaceutycznej (testy terapii zastepczej, aby w najblizszych
Brak Brak

placéwkach
medycznych np.
osrodkach zdrowia,
lokalnych szpitalach.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobq Gauchera poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i
traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.46. Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry ego

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

Potrzeby w

Potrzeby w
. L zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu ) . . o Inne potrzeby
do leks do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
o lekow
medycznych
1. Utrzymanie 1. Badania przesiewowe | 1. Umozliwienie podan - )
. . . " 1. Swiadczenia
refundacji wsrdd dorostych domowych ETR ("home . i
. . S " L socjalne dla oséb
produktéw (m.in. stacje dializ), therapy") dla pacjentéw ,
. Brak . . , z chorobg Fabry'ego
leczniczych 2. Badania przesiewowe | z chorobg Fabry’ego, . . )
L. ) | i i innymi chorobami
w programach wsréd noworodkoéw, ktdérzy ze wzgleddw rzadkimi
lekowym screening rodzinny. lokalizacyjnych, '




w Chorobie
Fabry'ego.

ekonomicznych, czy
zdrowotnych maja trudnosci
w co dwutygodniowym
dotarciu do szpitala.

2. tatwiejszy dostep do badan
kontrolnych, szerszy zakres
badan monitorujacych postep
choroby.

3. Konsultacje pomiedzy
lekarzami réznych specjalizacji
na temat proponowanego
leczenia (tak, aby nie narazac
pacjenta na leki, ktore
obcigzajg inne narzady),

4. Ustandaryzowanie opieki
nad pacjentami tak, aby
zlikwidowaé/zimniejszych
dysproporcje pomiedzy
poszczegdlnymi placowkami.
5. Lepszy dostep do
rehabilitacji.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobq Fabry’ego poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i
traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobga Fabry’ego

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

8.47. Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Potrzeby w
Potrzeby w i Potrzeby w i
i zakresie dostepu . Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu ) zakresie dostepu L Inne potrzeby
i do wyrobdéw . . optymalizacji opieki
do lekow do diagnostyki
medycznych
1. Najwazniejszy problem jest
zwigzany z przejsciem
pacjentow po 18 r.z. do opieki
dedykowanej dorostych
1. Potrzeba z powodu braku zaréwno
1. Potrzeba zorganizowania wyspecjalizowanych osrodkow
Brak dostepu do Brak osrodkéw oraz braku wiedzy specjalistéw
' woézkow eksperckich dla na temat Zespotu Williamsa.
inwalidzkich. Zespotu 2. Istnieje potrzeba
Williamsa. usystematyzowania spraw
zwigzanych z orzecznictwem
3. o niepetnosprawnosci. Dotyczy
to szczegdlnie celowej dla
chordéb rzadkich oceny
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funkcjonalnej oraz specjalnej
skali dla oséb z niepetno-
sprawnoscia intelektualng.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Zespotu Williamsa poprawy sytuacji
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

chorych na choroby rzadkie

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. Nie
Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego. Nie
Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie




Zatacznik 1: Aktualna lista organizacji pacjenckich zrzeszonych
w Krajowym Forum Orphan

LP  Organizacja ‘

1 Fundacja Choréb Mézgu

2 Fundacja Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

3 Fundacja HypoGenk

4 Fundacia Jesteémy Pod Sciana

5 Fundacia na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-Rdzeniowa i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA
6 Fundacija Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

7 Fundacja Oswoi¢ Miopatie

8 Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

9 Fundacja Pomocy Chorym Na Zanik Mie$ni

10 Fundacja Rodzina Fra X

11 Fundacija Réwni Wsréd Réwnych

12 Fundacja Salemander

13 Fundacija Serce Dziecka im. Diny Radziwittoweij

14 Fundacja SMA

15 Fundacja StopDuchenne

16 Fundacija Umie¢ Pomagaé — na rzecz oséb chorych na Mukopolisacharydoze

17 Fundacja Wymarzona Odpornos¢

18 Fundacia Zv¢ z Choroba Parkinsona

19 Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacientéw z PNH

20 Koalicia Parkinson Polska

21 MATIO Fundacija Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

22 Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Choroba Parkinsona

23 Ogdlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekta Biataczke Szpikowa
24 Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

25 Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis Gioconda

26 Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ahc-pl

27 Polskie Stowarzyszenie Pacientéw z Choroba Wilsona

28 Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi
29 Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE
30 Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych (PTCHM)

31 Polskie Towarzystwo wspierania 0séb z nieswoistymi zapaleniami jelita J-ELITA
32 Retina AMD Polska

33 Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

34 Stowarzyszenie 22q11 POLSKA

35 Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Glowy

36 Stowarzyszenie Chorvch na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - "Zvé nadzieia"
37 Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

38 Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspieraijacych

39 Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

40 Stowarzyszenie Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne zanikowe

41 Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod Postacig Zespotu Leigha Mali Bohaterowie
42 Stowarzyszenie MARFAN POLSKA
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43 Stowarzyszenie na rzecz dzieci i mtodziezv z dvsplazia ektodermalna oraz alergia ..Jestesmy”
44 Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazia

45 Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Rzadkimi Chorobami Genetycznymi i Ich Rodzin ,,Wspdlnie”

46 Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporna DRAVET.PL

47 Stowarzyszenie Pacientéw z Amyloidoza TTR

48 Stowarzyszenie Pacientéw z Choroba LAL-D

49 Stowarzyszenie Pacientéw z Choroba Pompego, Fundacia Rare Diseases Unigius

50 Stowarzyszenie Pacientéw z Niewydolnoscia Uktadu Pokarmowego *‘Apetyt Na Zvcie”’
51 Stowarzyszenie Pacientéw z nocna napadowa hemoglobinuria

52 Stowarzyszenie Pomocy Chorvm na Miesaki i Czerniaki SARCOMA
53 Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi

54 Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

55 Stowarzyszenie Rodzin z Ataksig Rdzeniowo-Mézdzkowa ATAKSJA
56 Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

57 Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

58 | Stowarzyszenie Uratuimy Zycie (sanfilipo)

59 Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Zatacznik 2: Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum
Orphan 2022

Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum Orphan 2022 w zakresie dostepu do
technologii medycznych i optymalizacji opieki dla pacjentéw z chorobami rzadkimi.

1. Prosze wskazac nazwe organizacji pacjenckiej w imieniu ktérej uzupetnia Pan/Pani formularz ankiety
2. Prosze wskazac adres e-mail

3. Prosze wskazaé potrzeby w zakresie dostepu do lekéw w zakresie reprezentowanych przez Parstwa
chordéb rzadkich

4. Prosze wskazac potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych w zakresie reprezentowanych
przez Panstwa chordb rzadkich

5. Prosze wskaza¢ potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki w zakresie reprezentowanych przez
Panstwa chordb rzadkich

6. Prosze wskazac potrzeby w zakresie optymalizacji opieki w zakresie reprezentowanych przez Panstwa
choréb rzadkich

7. Jesli wystepuja inne potrzeby niz wyzej wymienione obszary w zakresie reprezentowanych przez
Panstwa chordb rzadkich, prosze je wskazaé

8. Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo?

a. Tak
b. Nie
9. Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Planu dla Choréb
Rzadkich?
a. Tak
b. Nie
10. Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Funduszu
Medycznego?
c. Tak
d. Nie
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