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Raport pt. ,,AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024. Potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi w za-
kresie dostepu do technologii medycznych i optymalizacji opieki w Polsce” zostat przeprowadzony
w lipcu i sierpniu 2024 r. Raport przedstawia odpowiedzi 55 organizacji pacjenckich wspotpracujacych
z Krajowym Forum na rzecz terapii choréb rzadkich ORPHAN zebrane i przeanalizowane na dzien 19
sierpnia 2024 r.

Podstawowym celem Krajowego Forum ORPHAN jest ochrona praw i reprezentowanie intereséw pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce i na poziomie unii europejskiej oraz dazenie do poprawy jako-
$ci opieki zdrowotnej i ustug medycznych w Polsce (http://rzadkiechoroby.org/)



AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

Streszczenie

Audyt Pacjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chor6b Rzadkich ORPHAN

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN przeprowadza kazdego roku przekrojowy i komplekso-
wy audyt rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce. Jestesmy jednym z nielicz-
nych krajéw w Unii Europejskiej, ktore cyklicznie badaja zmieniajace sie potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Audyt KFO zostat zainicjowany w 2021 r. i wzigto w nim udziat 35 organizacji pacjenckich (73%). W kolejnym roku
tj w 2022 r. uzyskali$my dane od 36 organizacji pacjenckich (72%), w 2023 r. - od 47 organizacji (81%), a w 2024 r.
- 56 organizacji (71%). Na podkres$lenie zastuguje prawie dwukrotny wzrost liczby organizacji wspétpracujacych
z KFO - z 48 organizacji w 2021 r. do 83 organizacji w 2025 r.

Czwarta edycja Audytu KFO majacego na celu poznanie potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi reprezentowa-
nych przez organizacje pacjenckie zrzeszone w Krajowym Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN (KFO)
zostata przeprowadzona w lipcu i sierpniu 2024 r. Pytania podzielono na sze$¢ réznych kategorii obejmujacych
zagadnienia dostepu refundacyjnego do technologii lekowych, dostepu refundacyjnego do wyrobéw medycz-
nych, dostepu refundacyjnego do diagnostyki, potrzeb w zakresie optymalizacji opieki, opieki socjalnej, a takze
edukacji oraz innych potrzeb poza wskazanymi.

100% organizacji pacjenckich ocenito Audyt Krajowego Forum Orphan, jako bardzo dobre narzedzie badania
potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi.

100% organizacji pacjenckich stwierdzito, ze choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie
zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej.

85% organizacji pacjenckich objetych badaniem wskazato, ze potrzeby 0s6b z chorobami rzadkimi w Polsce
nie sa traktowane priorytetowo.

72% organizacji stwierdzito, ze sytuacjach oséb chorych na choroby rzadkie nie ulegta poprawie od momen-
tu wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023.

61% organizacji pacjenckich wskazato, ze zna o$rodek ekspercki w zakresie choréb rzadkich.
70% respondentdéw wskazato, ze zna platforme informacyjna o chorobach rzadkich.

91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie opieki socjalnej dla oséb z chorobami
rzadkimi

91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie edukacji dzieci i mtodziezy z chorobami
rzadkimi.

89% organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu refundacyjnego do diagnostyki,
w tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, badan dla noworodkéw czy mozliwosci przeprowa-
dzania cyklicznych badan monitorujacych postep choroby.

87% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien i optymalizacji modelu opieki
nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce, a szczeg6lnie wprowadzenie opieki koordynowanej i komplekso-
wej, w tym osrodkéw referencyjnych i powotania wielodyscyplinarnych zespotéw w tych osrodkach.

74% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do 66 no-
wych czasteczko-wskazan technologii lekowych.

52% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do wyrobow
medycznych dla 25 wskazan klinicznych.
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Summary

The Patient Audit of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN

The National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN conducts an annual, cross-sectional and comprehensive
audit of the actual needs of patients with rare diseases and their families and cariers. We are one of the few
countries in the European Union that regularly collect needs of patients with rare diseases.

The KFO audit was initiated in 2021 and 35 patient organizations (73%) took part in the survey. In the following
year (2022) we obtained data from 36 patient organizations (72%), in 2023 - from 47 organizations (81%), and in
2024 - 56 organizations (71%). It is worth emphasizing that the number of patient organizations has almost do-
ubled during these years - we noted an increase from 48 organizations in 2021 to 83 organizations in 2025.

The fourth edition of the KFO Audit aimed at identifying the needs of patient organizations in Poland associated
with the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN (KFO). The audit was conducted in July and August
2024. The questions were divided into six different categories covering the issues of reimbursement access to
drug technologies, reimbursement access to medical devices, reimbursement access to diagnostics, needs in
terms of care optimization, social care, as well as education and other needs beyond those indicated.

+  100% of patient organizations rated the National Orphan Forum Audit as a very good tool for collecting and
updating needs of patients with rare diseases.

+  100% of patient organizations stated that rare diseases should be one of the health priorities of the Polish
Presidency of the Council of the European Union.

- 85% of patient organizations surveyed indicated that the needs of people with rare diseases in Poland are
not treated as a priority.

«  72% of organizations said that the situation for people with rare diseases has not improved since the Rare
Disease Plan 2021-2023 came into force.

+  61% of patient organizations indicated that they knew of at least one expert center for rare diseases.
+  70% of respondents indicated that they were familiar with the rare disease information platform.
+  91% of patient organizations indicated the need for changes in social care for people with rare diseases.

+ 91% of patient organizations indicated the need for changes in the education of children and adolescents
with rare diseases.

+  89% of patient organizations indicated the need to improve reimbursement access to diagnostics, in parti-
cular access to genetic testing, newborn screening and the possibility of conducting periodic tests monito-
ring disease progression.

«  87% of patient organizations indicated the need to improve and optimize the model of care for patients
with rare diseases in Poland, and in particular the introduction of coordinated and holistic care, including
reference centers and the establishment of multidisciplinary teams in these centers.

- 74% of patient organizations indicated the need to improve a reimbursement access to 66 new molecular
drug technology indications.

+  52% of patient organizations indicated the need to improve a reimbursement access to medical devices for
25 clinical indications.
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Wprowadzenie

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN jest pacjencka organizacja parasolowa skupiajaca
stowarzyszenia pacjentéw i fundacje dziatajace na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.! W sierpniu
2024 r. Krajowe Forum ORPHAN zrzeszato 75 organizacji pacjentow z chorobami rzadkimi.?

Dziatania Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN skupiaja sie woko6t nadrzednego celu
jakim jest szeroko rozumiana poprawa jakosci zycia ponad 3 milionéw oséb dotknietych chorobami rzadkimi
w Polsce. Jako organizacja parasolowa dbamy, by gtos pacjentéw z chorobami rzadkimi byt styszalny. Wspieramy
i organizujemy kampanie $wiadomosciowe, wpieramy szybka i skuteczna diagnostyke, badania nad nowymi le-
kami, innowacyjne terapie, dostepnos¢ leczenia oraz réwne traktowanie pacjentéw z chorobami rzadkimi w spo-
teczenstwie na wszystkich ptaszczyznach zycia.

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN organizuje cykliczne konferencje, warsztaty, szkolenia
dla pacjentéw oraz debaty w kierunku optymalizacji opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzinami
w Polsce. KFO co roku uczestniczy w obchodach Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich, organizujac konferencje na
ktéra zapraszani s najwieksi eksperci w temacie choréb rzadkich tj lekarze, diagnostycy, prawnicy, przedsta-
wiciele rzadu, parlamentu, producenci lekéw, diagnostyki i wyrobéw medycznych, przedstawiciele pacjentéw
i ami pacjenci. Uroczysto$¢ obywa sie zawsze ostatniego dnia lutego - najrzadszego dnia w roku. Krajowe Forum
ORPHAN regularnie uczestniczy w obradach Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich, reprezentujac gtos
pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Krajowe Forum Orphan jest cztonkiem miedzynarodowej parasolowej organizacji pacjenckiej EURORDIS-Rare
Diseases Europe.? To pozarzadowy sojusz organizacji pacjentéw i oséb prywatnych dziatajacych w dziedzinie
chorob rzadkich, promujacy badania nad rzadkimi chorobami i komercyjny rozwéj lekéw sierocych. Celem EU-
RORDIS jest poprawa jakosci zycia wszystkich oséb cierpiacych na rzadkie choroby w Europie. Krajowe Forum
Orphan jest rowniez cztonkiem Federacji Pacjentéw Polskich (FPP).

Chciatbym Panstwu pokrdtce przypomniec droge, jaka razem przeszlismy optymalizujac opieke nad pacjentami
z chorobami rzadkimi i ich rodzinami w ostatnich czterdziestu latach na $wiecie, Europie i w Polsce. Pierwszym
dziataniem, ktére byto pochyleniem sie nad chorobami rzadkim byt Oprhan Drug Act z 1983 r. w Stanach Zjedno-
czonych, podpisany przez Prezydenta Ronalda Reagana. To byt pierwszy moment, kiedy na $wiecie zauwazono
problem pacjentéw z chorobami rzadkimi. W dniu 16 grudnia 1999 r. zostato wydane rozporzadzenie Parlamentu
Europejskiego i Rady Unii Europejskiej, podkreslajace, ze pacjenci cierpiacy na choroby rzadkie powinni by¢
uprawnieni do takiej samej jakosci leczenia, jak inni pacjenci. W 2000 r., rozporzadzeniem Parlamentu Euro-
pejskiego i Rady UE powotano Komitet ds. Produktéw Leczniczych Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji
Lekdw (CHMP). Kolejne kroki, to 2008 r. i komunikat Komisji Europejskiej do Parlamentu Europejskiego i Rady
oraz Komitetu Region6éw na temat rzadkich choréb i wyzwan stojacych przed Europa. Efektem tego komunikatu
byto wydanie zalecenia Rady Unii Europejskiej z 8 czerwca 2009 r., ktdre zalecato pafistwom cztonkowskim usta-
nawianie i realizacje planéw dotyczacych chordb rzadkich. Plany miaty by¢ opracowane i opublikowane przez
rzady poszczegdlnych krajéw w celu zapewnienia pacjentom cierpigcym na choroby rzadkie dostepu do opieki
zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia, rehabilitacji i dostepu do lekéw sierocych. Kolejnym
wydarzeniem byt dzien 1 czerwca 2010 r. i wydanie rekomendacji Europlan, czyli Europejski Projekt Rozwoju Na-
rodowych Planéw dla Choréb Rzadkich. To co dostali$my z Unii to byty gotowe modele, ktére nalezato wprowa-
dzac do polskiego systemu ochrony zdrowia. Od 2010 r. mineto jedenascie lat, zeby w 2021 roku zostata przyjeta
uchwata rzadu w postaci Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Wnioski z realizacji Planu dla Choréb
Rzadkich na lata 2021-2023 pozwolity zaproponowac zmiany, ktére zostaty zebrane jako projekt nowej uchwaty
Rady Ministréw pt. Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025.

Juz w 2008 r., jak zaczynaliSmy w Polsce prace nad Planem dla Choréb Rzadkich, to z naszej, pacjenckiej stro-
ny padaty propozycje, zeby ten dokument byt wprowadzony aktem prawnym ustawowym, czyli ustawa. Wiec
w tym momencie mamy naprawde dobra sytuacje, bo tak jak styszycie Panstwo, wszyscy decydenci méwig o tym,

L http://rzadkiechoroby.org/o-kfo/
2 http://rzadkiechoroby.org/czlonkowie/
3 https://www.eurordis.org/
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ze musi to by¢ akt prawny w formie ustawy. Wiec pierwszy krok, to jest ta uchwata, ktdra jest przyjeta, jako
dokument kierunkowy przez rzad. Kolejny krok to ustawa, a w miedzyczasie mozemy robi¢ rézne rzeczy, aby nie
zostawiac pacjentow z chorobami rzadkimi samym sobie. Postulujemy pare rzeczy takich, ktére mozna zrobi¢ bez
koniecznosci wprowadzania rozwigzan ustawowych, np. rozszerzenie przesiewu noworodkéw o nowe choroby,
podania domowe, czy wspdlne zakupy lekdw na poziomie Unii Europejskiej. Przez wiele lat méwilismy o tym, zeby
znowelizowa¢ ustawe refundacyjna w ten sposéb, zeby Minister miat mozliwos¢ zainicjowania refundacji tanich
lekéw dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. W tej chwili, najwazniejsze jest to, zeby chorzy na choroby rzadkie
wreszcie dostali kompleksowa opieke. Powinna by¢ ona zorganizowana zgodnie z Europlanem, bo Plan dla Cho-
réb Rzadkich na lata 2024-2025, to dokument dotyczacy tylko czesci medycznej opieki dla chorych na choroby
rzadkie. Musimy pamietac, ze oprécz czesci medycznej, tak jak jest w Europlanie, musi by¢ réwniez zintegrowana
pomoc socjalna, nauka i edukacja, oraz wszystkie inne elementy, ktére sa w tym dokumencie opisane. Chorzy
na choroby rzadkie nie oczekuja specjalnego traktowania, pacjenci oczekuja wyréwnania szans i mam nadzieje,
ze te dokumenty i te akty prawne, ktére w najblizszym czasie zostana wprowadzone, doprowadza do takiej
sytuacji. Przez lata prébowalismy doprosi¢ do prac w ramach Plan dla Choréb Rzadkich resort pracy i polityki
spotecznej, jak rowniez resort szkolnictwa wyzszego i tak dalej. Nie udato nam sie tego zrobi¢, w zwigzku z tym
ten plan jest w takiej wersji, jaki jest, czyli zawiera cze$¢ medyczng, bo to byto pod egidg Ministerstwa Zdrowia.

Nie mozemy méwi¢, ze obecnie system ochrony zdrowia nie niesie pomocy pacjentom z chorobami rzadkimi.
Natomiast zalezy nam na tym, by pomoc ta zostata usystematyzowana i kazdy pacjent z choroba rzadka znat
sciezke, ktora bedzie podazat w systemie ochrony zdrowia. Pacjenci z chorobami rzadkimi nie oczekuja prio-
rytetowego traktowania. Chca by¢ traktowani tak, jak pozostali obywatele.

Pojedynczy pacjent z choroba rzadka nie ma praktycznie zadnej sity przebicia. Organizacje pacjenckie maja
o wiele wigksze mozliwosci niz pojedynczy pacjent, dlatego staraja sie by¢ widoczne w sferze medialnej i ad-
ministracyjnej. Czesto szukaja tez wsparcia w Sejmie i Senacie, czyli przestrzeni parlamentarnej. Podejmu-
ja wysitki, by przekazywac wszelkimi dostepnymi kanatami informacje o potrzebach pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Nalezy jednak z cata moca podkresli¢, iz posiadaja taka mozliwos¢ dzieki temu, ze sa zjednoczone,
poniewaz poszczegélni pacjenci z chorobami rzadkimi nie maja praktycznie zadnej sity przebicia. Z politycz-
nego czy nawet spotecznego punktu widzenia czesto nawet jedna jednostka chorobowa w tym obszarze jest
niezauwazalna. Krajowe Forum Orphan jest zwigzkiem stowarzyszer reprezentujacym dziesiatki choréb rzad-
kich i ultrarzadkich poprzez swoich cztonkéw - stowarzyszenia pacjenckie oraz fundacje dziatajace na rzecz
pacjentéw. Jestesmy tam, gdzie podejmowane s3 decyzje dotyczace oséb zyjacych z choroba rzadka, a nasze
dziatania ukierunkowane sa na szeroko pojeta poprawe jakosci zycia pacjentéow z chorobami rzadkimi w Polsce.

Wyrazem partycypacji organizacji cztonkowskich Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN
jest dobrowolna partycypacja w Audycie Krajowego Forum Orphan, czyli corocznym, przekrojowym i komplek-
sowym badaniu rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce. Audyt KFO zostat
zainicjowany w 2021 r. przez moja osobe oraz Dr n. med. Jakuba Gierczynskiego, ktdry jest redaktorem nauko-
wym raportu z kazdego Audytu. Polska nalezy do nielicznych krajéw w Unii Europejskiej, gdzie prowadzony jest
cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. Obecny Audyt KFO 2024 jest czwartym
badaniem potrzeb pacjentéw, a poprzednie raporty sa dostepne na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii
Choréb Rzadkich ORPHAN.* W 2021 r. partycypowato w badaniu 35 organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkdw
KFO), w 2022 r. wzieto udziat 36 organizacji pacjenckich (72% z 50 cztonkéw KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi
od 47 (81%) z 58 organizacji cztonkowskich, a na dzien 19 sierpnia 2024 r. partycypowaty w badaniu 54 organiza-
cje (68% z 80 wspotpracujacych z KFO). Na podkreslenie zastuguje prawie dwukrotny wzrost liczby organizacji
wspotpracujacych z KFO w 2024 r. vs. 2021 r. - z 48 organizacji w 2021 r. do 81 organizacji w 2024 r. Cze$¢ nowych
organizacji jest w trakcie zmian organizacyjnych, przygotowuje dane do Audytu KFO 2024 i deklaruje wypetnienie
ankiety w terminie pézniejszym.

Zachecam wszystkie organizacje pacjentéw reprezentujace choroby rzadkie do zostania cztonkiem najwiek-
szej ogolnopolskiej spotecznosci chordb rzadkich. Jesli reprezentujesz organizacje pacjencka skupiona wokot

4 http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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jednej lub kilku jednostek rzadkich lub jeste$ przedstawicielem fundacji dziatajacej w obszarze choréb rzad-
kich dotacz do nas.

Poprzez cztonkostwo w Krajowym Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN kazda organizacja czton-

kowska zyskuje:

mozliwos$¢ wymiany wiedzy i doswiadczen wsrod pacjentéw z chorobami rzadkimi

unikalne poczucie wspolnoty ludzi skupionych wokét choréb rzadkich,

wspélne tworzenie najlepszych praktyk,

wymiane doswiadczen na poziomie europejskim i miedzynarodowym,

regularny mailing z informacjami o nowych projektach ustaw dot. choréb rzadkich,

dostep do bezptatnych szkolen, eventéw i konferencji organizowanych przez KFO,

dostep do wiedzy i wypracowywanie umiejetnosci z zakresu poruszania sie w tematyce ochrony zdrowia
w Polsce,

bezptatny udziat w projektach finansowanych ze $rodkéw europejskich (rowniez wyjazdowych)

0d kazdej organizacji cztonkowskiej oczekujemy:

wiedzy pacjenckiej dotyczacej rzadkiej choroby, ktéra reprezentujesz (reprezentanci organizacji pacjenckich
s3 najlepszymi specjalistami od swojej choroby) lub i do$wiadczenia pacjenckiego zycia z dana chorobag,
bedzie nam mito jesli bedziesz aktywnym cztonkiem w ramach swojej jednostki chorobowej — chcemy by¢
w kontakcie i wiedziec¢ jakie kwestie sa aktualnie na wokandzie w réznych chorobach rzadkich. By¢ moze
czes¢ inicjatyw bedziemy w stanie wesprzec taczac sity,

decyzja Walnego Zgromadzenia Cztonkéw w KFO nie ma sktadek cztonkowskich - innymi stowy, cztonkostwo
w KFO nic nie kosztuje

Zostac cztonkiem KFO mozna w czterech krétkich krokach:

Wypetnij deklaracje cztonkowska i ja wydrukuj — Pobierz deklaracje na stronie KFO: http://rzadkiechoroby.
org/jak-zostac-czlonkiem/

Podpisz deklaracje i ja zeskanuj

Wyslij deklaracje do nas mailowo na adres

biuro@rzadkiechoroby.org

Oryginat deklaracji wyslij poczta tradycyjna na adres: KFO, UL. Gagarina 7, 00-753 Warszawa - | gotowe!
Na maila otrzymasz potwierdzenie otrzymania deklaracji, a po najblizszym zebraniu zarzadu kolejnego
maila z oficjalnym przyjeciem w poczet cztonkdw.

Zapraszam Wszystkich do wspotpracy na rzecz poprawy opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzi-
nami w ramach prac Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN

Stanistaw Mackowiak
Prezes
Krajowego Forum Orphan

www.rzadkiechoroby.org

A\
A\

¢% Orphan

Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich
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1. Porownanie wynikéw audytow Krajowego Forum Orphan

w latach 2021-2023

W latach 2021-2023 przeprowadzono i opublikowano
audyty potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich
rodzin zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan (KFO).
Polska nalezy do niewielu krajow Unii Europejskiej,
gdzie od 2021 r. cyklicznie przeprowadzany jest kom-
pleksowy audyt (badanie ankietowe) potrzeb organi-
zacji pacjentéw z chorobami rzadkimi. To, co bardzo
cieszy, to fakt, ze polskie organizacje pacjentéw z
chorobami rzadkimi widzg sens rzecznictwa na rzecz
optymalizacji opieki nad chorymi na choroby rzad-
kie poprzez cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan
i partycypacji w Audytach KFO. Obserwujac wzrost
liczby organizacji pacjentéw zrzeszonych w Krajowym
Forum Orphan oraz partycypacje organizacji w Audy-
tach KFO mozna stwierdzi¢, ze organizacje pacjentow
z chorobami rzadkimi bardzo aktywnie uczestnicza w
procesie optymalizacji systemu ochrony zdrowia przez
aktywny gtos i klarowne postulaty w dialogu publicz-
nym.

Krajowe Forum Orphan przeprowadzito w lipcu i sierp-
niu 2022 r. druga edycje ogoélnopolskiego Audytu ma-

od 36 (72%) organizacji. 91% organizacji pacjenckich
wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien i
optymalizacji opieki, a szczegélnie utworzenia osrod-
kéw referencyjnych, modelu opieki koordynowanej
oraz wtgczenia fizjoterapeutéw i rehabilitantéw. 83 %
organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w za-
kresie poprawy dostepu do technologii lekowych. 83%
organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos$¢ po-
prawy dostepu do diagnostyki, w tym w szczegélnosci
dostepu do badan genetycznych, ale réwniez monito-
rowanie postepu choroby. 71% organizacji pacjenckich
zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w
zakresie edukacji lekarzy, przyznawania $wiadczen
pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekunéw, wspar-
cia w szkole, edukacji i wzrostu dostepnosci do infor-
macji, czy utworzenia rejestru pacjentéw. 69% orga-
nizacji pacjenckich podkreslito wystepowanie innych
potrzeb niz te zwigzane z technologiami lekowymi,
wyrobami medycznymi, diagnostyka, czy optymaliza-
cja opieki. 40% respondentéw wskazato na poprawe
sytuacji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim roku.

Wykres. Liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bedaca cztonkami Krajowego Forum Orphan, w tym
liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi biorgca udziat w Audytach KFO, 2021-2023

70

Liczba organizacji w KFO

jacego na celu poznanie potrzeb organizacji pacjentow
z chorobami rzadkimi. W tym roku pytania podzielono
na pie¢ réznych kategorii obejmujacych zagadnienia
dostepu do produktéw leczniczych, dostepu do wy-
robow medycznych, dostep do diagnostyki, potrzeb
w zakresie optymalizacji opieki oraz innych potrzeb
poza wskazanymi. Do udziatu w badaniu zaproszono
50 organizacji pacjenckich bedacych cztonkami Kra-
jowego Forum Orphan, ktére zrzesza organizacje pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi. Uzyskano odpowiedzi

12

81%
60 > 80%
50

. 48 47 78%
76%

A0 35 36
73 74%

30 72

72%
20 70%
10 6%
0 66%

2021 2022

82%

2023

B Liczba organizacji biorgca udziat w Audycie KFO === 0dsetek

Natomiast pozostate 60% organizacji pacjenckich ob-
jetych badaniem jest zdania, ze sytuacja os6b chorych
na choroby rzadkie nie ulegta poprawie. 51% organi-
zacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy
w dostepie do wyrobéw medycznych, w tym wzrostu
refundacji i zmiany kryteriéw przyznawania wyrobdéw
medycznych. 22% organizacji pacjenckich dostrzega
w ramach innych potrzeb konieczno$¢ usprawnienia
systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci.56 W
2023 r. tylko 15% respondentéw Audytu KFO, tj. 7 or-



ganizacji pacjenckich wskazato na traktowanie w spo-
sob priorytetowy sytuacji os6b z chorobami rzadkimi
w ostatnim roku. Natomiast pozostate 85% organiza-
cji pacjenckich objetych badaniem, tj. 40 organizacji
jest zdania, ze potrzeby oséb z chorobami rzadkimi w
Polsce nie s3 traktowane priorytetowo. Wedtug 30%
organizacji, tj. 14 organizacji pacjenckich sytuacjach
0s6b chorych na choroby rzadkie ulegta poprawnie od
momentu wejscia w zycie Planu dla Chordb Rzadkich.
Z kolei dla pozostate 33 organizacje stanowiacych 68%
objetych badaniem wskazato, ze sytuacja ta nie ulegta
poprawie. Wedtug 19% organizacji pacjenckich bio-
racych udziat w badaniu, tj. 9 organizacji pacjenckich
nastapita poprawa sytuacji oséb chorych na choroby
rzadkie po wejscie w zycie Funduszu Medycznego. Na-
tomiast w ocenie pozostatych 80% bioracych udziat w
badaniu, tj. 38 organizacji pacjenckich sytuacja oséb
chorych na choroby rzadkie nie poprawita sie. 96% or-
ganizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowa-
dzenia usprawnien i optymalizacji modelu opieki nad
chorymi na choroby rzadkie w Polsce, a szczegblnie
wprowadzenie opieki koordynowanej i kompleksowej.
90% organizacji pacjenckich zwraca uwage na po-
trzebe zmian organizacyjnych, w zakresie utworzenia
osrodkow eksperckich, rejestrow pacjentéw z choro-
bami rzadkimi, czy Karty Pacjenta z Choroba Rzadka.
Postulowane jest wsparcie psychologiczne oséb cho-
rych i ich rodzin, wprowadzenie asystenta pacjenta i
opieki wytchnieniowej. Istotne jest edukowanie leka-
rzy POZ w zakresie wczesnego rozpoznawania choréb
rzadkich. 87% organizacji pacjenckich wskazato na
koniecznos$¢ poprawy dostepu do diagnostyki, w tym
w szczeg6lnosci dostepu do badan genetycznych, ale
réwniez monitorowania postepu choroby, przepro-
wadzania cyklicznych badan diagnostycznych. 77%
organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w za-
kresie poprawy dostepu refundacyjnego do techno-
logii lekowych. Organizacje pacjenckie wskazaty na
koniecznos¢ dostepu pacjentéw z chorobami rzadkimi

2. Metodologia Audytu KFO 2024

Do udziatu w badaniu zaproszono 82 organizacje pa-
cjenckie wspoétpracujace z Krajowym Forum Orphan,
ktére zrzesza organizacje pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Uzyskano odpowiedzi od 56 (68%) z 82 (100%)
organizacji, ktére sa cztonkami Krajowego Forum Or-
phan lub wypetnity ankiete, nie bedac cztonkiem KFO.
Audyt zostat przeprowadzony z wykorzystaniem for-

6 http://rzadkiechoroby.org/audyt/audyt-2022/
7 http://rzadkiechoroby.org/audyt/audyt-2023/
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do 70 produktow leczniczych dla 49 wskazan klinicz-
nych.60% organizacji pacjenckich wskazato na potrze-
by w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do
wyrobéw medycznych.7

Nalezy podkresli¢, ze w ostatnich paru latach znacza-
co poprawit sie dostep refundacyjny do nowych tera-
pii choréb rzadkich. Wedtug danych Ministra Zdrowia
w 2021 r. refundacja objeto 68 nowych czasteczko-
-wskazan, w tym 29 w chorobach rzadkich, w 2022 r.
refundacja objeto 115 nowych czasteczko-wskazan,
w tym 37 w chorobach rzadkich, w 2023 r. zrefundowa-
no 43 nowych czasteczko-wskazan z zakresu choréb
rzadkich na 145 nowych czasteczko-wskazan ogétem.
Do obwieszczenia lipcowego, zrefundowano w 2024 r.
23 nowe czasteczko-wskazania z zakresu choréb rzad-
kich na 83 nowych czasteczko-wskazan ogétem. Oczy-
wiscie, wg. opinii organizacji pacjentéw z chorobami
rzadkimi nalezy dalej sukcesywnie refundowac¢ nowe
terapie w chorobach rzadkich oraz poszerza¢ wskaza-
nia refundacyjne juz refundowanych terapii o nowe po-
pulacje lub nowe wskazania kliniczne, w tym wskazania
off-label. Nalezy wykorzystac¢ wszystkie Sciezki refun-
dacyjne lekdw w chorobach rzadkich: ustawe refun-
dacyjng, Fundusz Medyczny oraz leki o ugruntowanej
skutecznosci i standardami postepowania na wniosek
Ministra Zdrowia.

Czwarta edycja Audytu KFO majacego na celu pozna-
nie potrzeb organizacji pacjenckich w Polsce zrze-
szonych w Krajowym Forum Orphan (KFO) zostata
przeprowadzona w lipcu i sierpniu 2024 r. W ramach
czwartej edycji Audytu KFO pytania podzielono na
szes$¢ roznych kategorii obejmujacych zagadnienia do-
stepu refundacyjnego do technologii lekowych, doste-
pu refundacyjnego do wyrobéw medycznych, dostepu
refundacyjnego do diagnostyki, potrzeb w zakresie
optymalizacji opieki, opieki socjalnej, a takze edukacji
oraz innych potrzeb poza wskazanymi.

mularza ankiety w wersji on-line dostepnym pod ad-
resem: https://forms.gle/4D2Sw38SbaLCihxcA. Formu-
larz ankiety stanowi Zatacznik 2 do raportu.

Lista 55 organizacji pacjenckich, ktére udzielity odpo-
wiedzi na potrzeby badania:
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10.

1.

12.

13.

14.
15.

16.

17.

18.
19.
20.
21.

22.

23.

24,
25.
26.

27.

28.

14

Bag3 Research Foundation
Dignitas Dolentium
Fundacja Bezpestkowe

Fundacja Bohatera Borysa (nie jest cztonkiem
KFO)

Fundacja Centrum Walki z Alergia
Fundacja Choréb Mézgu

Fundacja FA - Fundacja na
z ataksja Friedreicha

rzecz chorych

Fundacja Foundation For Angelman Syndrome
Therapeutics Poland (FAST Poland)

Fundacja HypoGenek

Fundacja MATIO (MATIO Fundacja Pomocy Rodzi-
nom i Chorym na Mukowiscydoze)

Fundacja Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki
Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Pomocy Chorym na zanik Migsni im.
Piotr Karlinskiego

Fundacja Rare Diseases Unigius
Fundacja Rodzina Fra X
Fundacja Salemander

Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy
Krwotoczne

Fundacja Serce Dziecka

Fundacja SMA

Fundacja StopDuchenne

Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PNH

Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Choroba
Parkinsona

Ogolnokrajowe Stowarzyszenie Pomocy Chorym
Na Przewlekta Biataczke Szpikowa

PACS2 Research Foundation
Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie
Gravis ,Gioconda:”

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z AHC
ahc-pl

Polskie Stowarzyszenie Os6b z Nadci$nieniem
Ptucnym i Ich Przyjaciét

29.

30.

31.

32.
33.
34.
35.
36.

37.

38.

39.

40.

4.

42.

43.
b,
45.

46.

47.

48.
49.

50.

51.

52.
53.
54,
55.
56.

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Feny-
loketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Polskie Towarzystwo Chorédb Nerwowo-Migsnio-
wych

Retina AMD Polska

Sarko Stowarzyszenie

SAT2B Europe

Stowarzyszenie ,Apetyt na Zycie”
Stowarzyszenie 22q11 Polska

Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna-
-Picka i Choroby Rzadkie

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gto-
wy

Stowarzyszenie Chorych na NPC i choroby po-
krewne Kielce

Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie
Naczyn Vasculitis

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk
Stowarzyszenie Dravet.pl

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrial-
na pod postacia zespotu Leigha ,Mali Bohatero-

s

wie
Stowarzyszenie Marfan Polska

Stowarzyszenie Miastenia Gravis - Face to Face
Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Stowarzyszenie na rzecz 0séb z chorobg Addiso-
na i niedoczynnoscia nadnerczy

Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba Pompego
w Polsce

Stowarzyszenie pacjentéw z choroba LAL-D
Stowarzyszenie Rodzin SMARD1
Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-
-Mozdzkowa

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera
Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana
Stowarzyszenie SARCOMA

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Fundacja EB



Sformutowano czternascie pytan badawczych:

1. Ocena narzedzia jakim jest Audyt Krajowego Fo-
rum Orphan do badania potrzeb pacjentéw z cho-
robami rzadkimi.

2.  Ocena traktowania choréb rzadkich w sposéb
priorytetowy w Polsce.

3. Ocenapoprawy sytuacji chorych na choroby rzad-
kie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich.

4. Ocena, czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Chordb Rzadkich.

5. Ocena, czy edukacja powinna znalez¢ sie w Planie
dla Choréb Rzadkich.

6. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

7. Ocena czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym
z priorytetéw w zakresie zdrowia polskiej Prezy-
dencji w Radzie Unii Europejskiej od stycznia do
czerwca 2025 r.

8. Ocena czy znaja respondenci znaja osrodek eks-
percki choréb rzadkich diagnozujacy i leczacy re-
prezentowana w badaniu chorobe rzadka.

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

3. Wnioski z Audytu KFO 2024

15% respondentow, tj. 8 organizacji pacjenckich
wskazato na traktowanie w spos6b priorytetowy
sytuacji oséb z chorobami rzadkimi w ostatnim
roku. Natomiast pozostate 85% organizacji pacjenc-
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pacjenckich.

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

11.  Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do
diagnostyki z perspektywy organizacji pacjenc-
kich.

12. Wystepowanie potrzeb w zakresie optymalizacji
opieki z perspektywy organizacji pacjenckich.

13. Wystepowanie potrzeb w zakresie opieki socjal-
nej z perspektywy organizacji pacjenckich.

14. Wystepowanie potrzeb w zakresie edukacji z per-
spektywy organizacji pacjenckich.

Przeprowadzono na podstawie zebranych odpowie-
dzi analize przekrojowa, a na podstawie uzyskanych
odpowiedzi opracowano wyniki bedace przedmio-
tem niniejszego opracowania. Rezultaty niniejszych
analiz przedstawiono w rozdziatéw odpowiadajacym
pytaniom badawczym i charakteryzujacych problem
w zakresie dostepnosci do produktéw leczniczych,
wyrobéw medycznych, czy diagnostyki, optymalizacji
lub poprawy modelu opieki, opieki socjalnej i edukacji
oraz w kategorii innych potrzeb.

kich objetych badaniem, tj. 47 organizacji wskazuje,
ze potrzeby osé6b z chorobami rzadkimi w Polsce nie
sa traktowane priorytetowo.

Wykres. Liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bedaca cztonkami Krajowego Forum Orphan, w tym
liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bioraca udziat w Audytach KFO, 2021-2023

8

Sa traktowane w sposdb prioritetowy

Zrédto: Opracowanie wiasne

Nie sg traktowane w sposdb prioritetowy
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Organizacje pacjenckie oceniaty takze poprawe sy-
tuacji od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich
na lata 2021-2023. Plan dla Choréb Rzadkich zawierat
37 zadan, ktore miaty zostac zrealizowane w latach
2021-2023. Dokument zawierat konkretny harmono-
gram dziatan z podaniem Zzrédta finansowania. We-

dtug 28% organizacji, tj. 15 organizacji pacjenckich
sytuacjach oséb chorych na choroby rzadkie ulegta
poprawnie od momentu wej$cia w zycie Planu dla
Chorob Rzadkich na lata 2021-2023. Natomiast 40
organizacji stanowiacych 72% objetych badaniem
wskazato, ze sytuacja ta nie ulegta poprawie.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie od czasu wejscia

w zycie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023

15

Poprawa sytuacji

Zrédto: Opracowanie wiasne

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie od
wejscia w zycie Funduszu Medycznego rowniez byta
przedmiotem oceny przez organizacje pacjenc-
kie. Wedtug 26% organizacji pacjenckich bioracych
udziat w badaniu, tj. 14 organizacji pacjenckich na-

Brak poprawy sytuacji

stapita poprawa sytuacji oséb chorych na choroby
rzadkie po wejscie w zycie Funduszu Medycznego.
Natomiast 41 organizacji pacjenckich, stanowiacych
75% wskazato, ze sytuacja os6b chorych na choroby
rzadkie nie poprawita sie.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie od czasu wejscia

w zycie Funduszu Medycznego

Poprawa sytuacji

Zrédto: Opracowanie wiasne
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Brak poprawy sytuacji
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Wedtug wszystkich organizacji pacjenckich choroby pejskiej od stycznia do czerwca 2025 roku - 100%
rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakre- organizacji pacjenckich wskazato taka potrzebe.
sie zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Euro-

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie
zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej od stycznia do czerwca 2025 r.

55

0

Choroby rzadkie powinny by¢ priorytetem w zakresie Choroby rzadkie nie powinny by¢ priorytetem w zakresie
polskiej Prezydencji w UE polskiej Prezydencji w UE

Zrédto: Opracowanie wiasne

W Audycie KFO 2024 zapytano organizacje pacjenckie, kich wskazato, ze zna taki osrodek ekspercki, a licz-
czy znaja osrodek ekspercki choréb rzadkich diagno- ba tych organizacji wynosita 33. Natomiast pozosta-
zujacy i leczacy reprezentowang przez organizacje te 39%, tj. 22 organizacje pacjenckie wskazaty, ze nie
pacjencka chorobe rzadka. 61% organizacji pacjenc- zna takiego osrodka eksperckiego.

Wykres. Ocena znajomosci przez organizacje pacjenckie osrodkéw eksperckich choréb rzadkich diagnozujacych
i leczacych reprezentowana przez organizacje chorobe rzadka

Tak, organizacja pacjencka zna osrodek ekspercki Nie, organizacja pacjencka nie zna osrodka eksperckiego
diagnozujacy i leczacy chorobe rzadka diagnozujacego i leczacego chorobe rzadka

Zrédto: Opracowanie wiasne

17



AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

W ramach Audytu KFO 2024 zapytano, czy organiza-
cje pacjenckie kiedykolwiek korzystaty z platformy
informacyjnej o chorobach rzadkich www.choroby-

rzadkie.gov. . 71% respondentow, tj. 39 organizacji

pacjenckich wskazato, ze zna platforme informacyj-
na o chorobach rzadkich. Z kolei 29%, tj. 16 organiza-
¢ji pacjenckich udzielito odpowiedzi, ze nie zna takiej
platformy.

Wykres. Ustalenie znajomosci przez organizacje pacjenckie platformy informacyjnej o chorobach rzadkich www.

chorobyrzadkie.gov

Tak, organizacja i pacjenci znajg platforme informacyjng

o chorobach rzadkich

Zrédto: Opracowanie wiasne

W ramach Audytu KFO 2024 zapytano, czy w ocenie or-
ganizacji pacjenckich coroczne badanie - Audyt Krajo-
wego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania
potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. 98% orga-

Nie, organizacja i pacjenci nie znajg platformy
informacyjnej o chorobach rzadkich

nizacji pacjenckich, tj. 54 podmioty ocenit Audyt Kra-
jowego Forum Orphan, jako bardzo dobre narzedzie
badania potrzeb pacjentow z chorobami rzadkimi.
1 podmiot wskazat, ze nie jest to dobre narzedzie

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie czy Audyt Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem bada-

nia potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi

54

Tak, jest dobrym narzedziem badania potrzeb
pacjentow z chorobami rzadkimi

Zrédto: Opracowanie wtasne

W ramach Audytu Krajowego Forum Orphan przepro-
wadzonego w 2024 r. organizacje pacjenckie wskazy-
waty na potrzeby wedtug wskazanych kategorii sta-
nowiacych kolejno potrzeby zwigzane z produktami
leczniczymi, wyrobami medycznymi, diagnostyka,
optymalizacja opieki, opieka socjalna oraz edukacja.
*  92% organizacji pacjenckich wskazato na po-

trzebe zmian w zakresie opieki socjalnej, w tym

zwigkszenie liczby godzin pracy i obowigzkéw

asystenta osoby z niepetnosprawnoscia, wprowa-

18

Nie, nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb
pacjentow z chorobami rzadkimi

dzenie opieki wytchnieniowej dla rodzin, udziele-
nie wsparcia finansowego dla rodzin pacjentéw w
trudnej sytuacji materialnej, udzielenie wsparcia
psychologicznego dla pacjentéw i ich rodzin.

+  91% organizacji pacjenckich wskazato na potrze-
be zmian w zakresie edukacji. Potrzeby zmian
wskazywano w ujeciu oswiaty - dostosowanie
szkét do uczenia oséb z niepetnosprawnoscia-
mi, asystent osoby z niepetnosprawnosciami w
szkotach, dostosowanie metod uczenia do po-



trzeb oséb z niepetnosprawnosciami oraz zmia-
na kwalifikacji do nauczania, w tym mozliwos¢
ustawowa podania lekéw ratujacych zycie przez
personel placéwki edukacyjnej. Réwnolegle w za-
kresie edukacji zwracano uwage na koniecznos¢
edukacji lekarzy orzecznikéw o specyfice choréb
rzadkich, w tym edukacji personelu medycznego
- lekarzy specjalistow, lekarzy POZ, pielegniarek,
a nawet ratownikéw medycznych i pracownikow
SOR.

+  90% organizacji pacjenckich wskazato na ko-
niecznos¢ poprawy dostepu refundacyjnego do
diagnostyki, w tym w szczegdlnosci dostepu do
badan genetycznych, badan dla noworodkoéw, czy
mozliwosci przeprowadzania cyklicznych badan
monitorujacych postep choroby.

AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

+ 87% organizacji pacjenckich wskazato na po-
trzebe wprowadzenia usprawnien i optymalizacji
modelu opieki nad chorymi na choroby rzadkie w
Polsce, a szczeg6lnie wprowadzenie opieki koor-
dynowanej i kompleksowej, w tym osrodkéw re-
ferencyjnych i powotania wielodyscyplinarnych
zespotow w tych osrodkach.

+  74% organizacji pacjenckich wskazato na potrze-
by w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego
do 62 nowych czasteczko-wskazan technologii
lekowych.

+  53% organizacji pacjenckich wskazato na potrze-
by w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego
do wyrobow medycznych dla 25 wskazan klinicz-
nych.

4. Potrzeby w zakresie refundacji publicznej produktéw leczniczych

74% organizacji sposrod objetych badaniem zwrdci-
to uwage na koniecznos$¢ poprawy dostepu do pro-
duktéw leczniczych na skutek objecia ich refundacja

publiczna. Organizacje pacjenckie wskazaty na ko-
niecznos$¢ dostepu pacjentéow z chorobami rzadkimi
do nowych 66 czasteczko-wskazan.

Nazwa miedzynarodowa Produkt Wskazanie
1. | Ambenoniowy chlorek Mytelase Miastenia
2. | Asfotaza alfa Strensiq Hipofosfatazja (HPP)
3. | Atidarsagen autotemcel Libmeldy Leukodystrofia metachromatyczna (MLD)
4. | Azathioprinum Imuran Miastenia
5. | Bromek glikopironium Sialanar Ciezka postac Slinotoku u dzieci i mtodziezy w wieku od 3
lat z mozgowym porazeniem dzieciecym
6. | Bromek pirydostygminy Pirydostygmina Miastenia
7. | Danikopan Voydeya Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)
8. | Deflazakort Calcort Dystrofia migsniowa Duchenne'a
9. | Deflazakort Calcort Miastenia gravis
10. | Delandistrogen moxeparwovek- | Elevidis Dystrofia migsniowa Duchenne'a - tylko rejestracja FDA
rokl
11. | Distigmini bromidum Ubretid Miastenia
12. | Efanesoctocog alfa Altuvoc Hemofilia typu A
13. | Ekstrakt kory brzozowej Filsuvez Leczenie ran o czeSciowej grubosci zwigzanych z postacia
dystroficzna pecherzowego oddzielania sig naskorka (DEB) i
postacia graniczna pecherzowego oddzielania sig naskérka
(JEB) u pacjentdw w wieku 6 miesiecy i starszych.
14. | Ekulizumab Soliris Miastenia
15. | Elafibranor Igirvo Igirvo Leczenie pierwotnego zapalenia drog zotciowych
(PBC) w skojarzeniu z kwasem ursodeoksycholowym (UDCA)
u osdb dorostych, u ktorych stwierdzono niewystarczajaca
odpowiedz na leczenie z zastosowaniem UDCA lub w monoter-
apii u pacjentow, u ktorych stwierdzono nietolerancje UDCA.
16. | Eleksakaftor/tezakaftor/iwakaf- | Kaftrio Mukowiscydoza - wskazanie dla pacjentow od 2 r.z., z co
tor najmniej jedna mutacja F508del w genie CFTR w B.112
17. | Epkorytamab Tepkinly Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)
Chtoniak grudkowy (FL)
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18. | Estradiolum i Norethisterone Novofem Zesp6t Marfana
acetate

19. | Fenfluramine Fintepla ZespOt Dravet i Zespot Lennoxa-Gastauta

20. | Gabapentyna Gabapentin Zespot Leigha (SNEM)

21. | Givinostat+AA21:A53 Duvyzat Dystrofia migdniowa Duchenne’a (DMD)

22. | Glofitamab Columvi Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)

23. | Hydrocortisonum Corhydron Achondroplazja

24. | Immunoglobulina ludzka HyQvia Przewlekta zapalna polineuropatia demielinizacyjna (CIDP)

25. | Iptacopan Fabhalta Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

26. | Kanakinumab Ilaris Choroba Stilla

27. | Kannabidiol Epidiolex Zespot Angelmana

28. | Kaplacyzumab Cablivi Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (aTTP)

29. | Kreon 10 000 Kreon Travix Mukowiscydoza

30. | Lanadelumab Takhzyro Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE)- wskazanie: od 2
r.z. i poszerzone kryteria w B.122

31. | Levodopum i Benserazidum Madopar Choroba Parkinsona

32. | Levodopum i Carbidopum Nakom Choroba Parkinsona

33. | Lonkastuksymab tezyryny Zynlonta Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL) i chtoniak z
komorek B o wysokim stopniu ztoliwosci (HGBL)

34. | Losartanum kalicum Losartan Krka Zesp6t Marfana

35. | Maraliksybat Livmarli Leczeniu Swiadu w przebiegu cholestazy u pacjentow z
zespotem Alagille’a (ALGS) w wieku
2 miesiecy i starszych.

36. | Maribawir Livtencity Zakazenia wirusem cytomegalii (CMV) w HSCT lub SOT

37. | Mepolizumab Nucala Eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn
(EGPA), Zespot hipereozynofilowy (HES)

38. | Midazolam Buccolam ZespOt Leigha (SNEM)

39. | Midazolam Midazolam Rzadkie zespoty padaczkowe

40. | Miglustat Zavesca Choroba Niemanna-Picka

41, | Mykofenolan mofetylu CellCept Miastenia

42. | Neostigmini methylsulfas Polstigminum Miastenia

43. | Odewiksybat Kayfanda Leczenie Swigdu cholestatycznego u pacjentow z zespotem
Alagille’a (ALGS) w wieku od 6 miesiecy.

44, | Omaweloksolon Skyclarys Ataksja Friedreicha (FA)

45. | Onasemnogen abeparwowek Zolgensma Rdzeniowy zanik mieéni (SMA) - wskazanie: 4 kopie SMN2 w
B.102FM

46. | Pegcetakoplan Aspaveli Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) - wskazanie: po-
dawanie leku w warunkach domowych

47. | Pyridostigmini bromidum Mestinon Miastenia

48. | RADAMTS13 Adzymna Enzymatyczna terapia zastepcza (ang. ERT), w leczeniu nie-
doboru ADAMTS13 u dzieci i pacjentdw dorostych z wrodzona
zakrzepowa plamica matoptytkowa (cTTP).

49. | Rawulizumab Ultomiris Miastenia

50. | Risdiplam Evrysdi Rdzeniowy zanik miesni (SMA) - rozszerzenie wskazah w
B.102FM

51. | Rituximab MabThera Miastenia

52. | Rozanolixizumab Rystiggo Miastenia

53. | Sebelipaza alfa Kanuma Niedobor kwasnej lipazy lizosomalnej (LAL)

54. | Sotatercept Winrevair Tetnicze nadci$nienie ptucne (PAH) - tylko rejestracja FDA

55. | Sulfataza iduronianu Elaprase ZespOt Huntera (Mukopolisacharydoza Il, MPS 1) - wskaza-
nie: zniesienie kryterium wiekowego w B.25

56. | Sutimlimab Enjaymo Choroba zimnych aglutynin (CAD)

57. | Tavneos Avakopan Ziarniniakowato$c z zapaleniem naczyn (GPA ) lub mik-

roskopowe zapalenie naczyh (MPA)
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58. | Testosteronum Androtop ZespOt Marfana

59. | Tofersen Qalsody Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)

60. | Triheksyfenidyl Parkopan, Artane Zespot Leigha (SNEM)

61. | Vamorolone Agamree Dystrofia migsniowa Duchenne'a

62. | Vosoritide Voxzogo Achondroplazja

63. | Woklosporyna Lupkynis Nefropatia toczniowa (LN)

64. | Wonikog alfa Veyvondi Choroba von Willebranda (VWD)

65. | Woretygen neparwowek Luxturna Zwyrodnienie barwnikowe siatkowki

66. | Wutrisyran Amvuttra Leczenie dziedzicznej amyloidozy transtyretynowej (hATTR)
u dorostych pgcjentéw z polineuropatig w I lub Il stadium
zaawansowania.

67. | Zilukoplan Zilbrysq Miastenia

Analiza nowych czasteczko-wskazan zgtoszonych
przez pacjentéw wykazuje, ze najwiecej lekow ocze-

kiwanych jest w rzadkich chorobach hematologicz-
nych, neurologicznych i metabolicznych.

5. Potrzeby w zakresie dostepu refundacyjnego do wyrobéw medycznych

53% organizacji pacjenckich zrzeszajacych osoby
z chorobami rzadkimi i bioracych udziat w niniejszym
badaniu wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu
do wyrobow medycznych w ramach zaopatrzenia in-
dywidualnego. Dostep do zapatrzenia w wyroby me-
dyczne wskazano dla 25 wskazan. Poprawa dostepu
obejmuje zaréwno wprowadzenie okreslonych rodza-
jow wyrobéw do refundacji, zwiekszenie ich refunda-
¢ji, skrécenie czasu wnioskowania o nowy wyréb me-
dyczny, zmiany w zakresie przyznawania.

Organizacje

Ws$rod najczesciej zgtaszanych potrzeb w zakresie
wyrobéw medycznych wsréd objetych badaniem or-
ganizacji pacjenckich wymieniano miedzy innymi ko-
nieczno$¢ zwiekszenia refundacji dla pacjentéow dla
wszystkich wyrobéw medycznych i skrécenie czasu
do mozliwosci ponownego zaopatrzenia w wyréb me-
dyczny. Wiekszos$¢ organizacji pacjenckich wskazata na
potrzeby w zakresie materacy przeciwodlezynowych,
specjalistycznych wéozkéw inwalidzkich, pionizatoréw,
inhalatorow, kafaltoréw, czy pieluch i pieluchomajtek.

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

L.p. | Wskazanie

Wyréb medyczny

1 Ataksja Friedreicha

Chodziki

Specjalistyczne wdézki inwalidzkie

Rowery statyczne

Stabilizatory

Gorsety ortopedyczne

Ortezy

Krzesta kapielowe

we

Materace przeciwodlezynowe i poduszki przeciwodlezyno-

tézka rehabilitacyjne

Schodotazy

Kule

2 Amyloidoza TTR Ortezy

Pieluchy
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Kule
Balkoniki

3 Biataczka Plastry zatrzymujace krwawienie
Aparaty INR/PT

4 Choroba Addisona i niedoczyn- | Przenosmy gazometr EDAN i15

nos¢ nadnerczy

Paski do pomiaru hipoglikemii

System FreeStyle Libre 2

5 Choroba Angelmana Foteliki samochodowe

6 Choroby Mézgu/Choroba tatwiejsza droga umawiania wymiany baterii systemu DBS
Parkinsona

7 Choroba Parkinsona Pieluchomajtki

Pieluchy

Wktadki urologiczne

tézko rehabilitacyjne

Wézek inwalidzki

Materac przeciwodlezynowy

Schodotazy

Choroby uktadu nerwowo-mie-
$niowego

Urzadzenia wspomagajace oddychanie i odkrztuszanie

Specjalistyczne wézki inwalidzkie

Podnosniki

Choroby uktadu pokarmowego

Pompy do zywienia pozajelitowego

10 Dystrofia miesniowa Duchenne- | Kaflator
'a

Specjalistyczne woézki inwalidzkie
Stoty pionizujace
Doptaty do samochodoéw

11 Epidermolysis Bullosa (EB) Opaski
Bandaze
Kompresy

12 Miastenia Gravis Wyroby medyczne do leczenia i zapobiegania odlezynom

Materace przeciwodlezynowe

Preparaty zywienia medycznego

Koncenratory tlenu

Urzadzenia do pomiaru saturacji

Specjalistyczne wézki inwalidzkie

Pieluchy

Pieluchomajtki

Ssaki do odsysania zalegajacej wydzieliny

Chodziki

Ptyny do dezynfekcji
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13 Miopatia

Specjalistyczne wdézki inwalidzkie

Pionizatory

14 Miopatia Mitochondrialna pod
postacia zespotu Leigh

Koenzym Q10, suplementy - magnez, cynk, NAC, MSM, ALA,
Selen, Wit D, Wit C, Omega 3, B6, B12, B2, B9, Ashwagandha,

Pulsometry

Ci$nieniomierze

Inhalatory

Pieluchy

Specjalistyczne wézki inwalidzkie

Pegi niskoprofilowe

Zgtebnik niskoprofilowy w zywieniu dojelitowym

Wézki rehabilitacyjne

15 Mukowiscydoza

Inhalatory

Nebulizatory

16 Nadcisnienie ptucne

Nutridrinki

17 Nieswoiste zapalenie jelita

Pompy do zywienia pozajelitowego

18 Przeponowa postac rdzeniowe-
go zaniku migéni (SMARD1)

Pieluchy jednorazowe

Ptyny do dezynfekgji

Gaziki

Plastry

Rekawiczki jednorazowe

Sél fizjologiczna

Woda do iniekgji

Rurki tracheostomijne silikonowe

Opaski do tracheotomii

Cewniki

Ssaki medyczne

Asystory kaszlu

Worek ambu

Koncentratory tlenu

Lezaki kapielowe

tézko rehabilitacyjne

Specjalistyczne wdézki inwalidzkie

Wézki elektryczne

Pionizatory

19 Rdzeniowy zanim miesni

Wézki aktywne

Wézki z napedem elektrycznym

Ortezy na miare

20 Sarkoidoza

Sprzet do rehabilitacji uktadu oddechowego

Sprzet do rehabilitacji migsniowo - neurologicznej

Inhalatory
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21 Schorzenia kardiologiczne dzieci | Paski do INR

22 Stwardnienie zanikowe boczne

Materace przeciwodlezynowe

23 Zespot Marfana

Szkta korekcyjne

Urzadzenia do rehabilitacji oddechowej (PEP)

-Kustera-Hausera

24 Zespdt Mayera-Rokitansky'ego- | Dilatory

25 Zwyrodnienie barwnikowe
siatkéwki

Lupy elektroniczne

Filtry medyczne

Specjalne okulary

26 ZespOt SATB2

Tablet komunikacyjny

Zrédto: Opracowanie wtasne

6. Potrzeby w zakresie diagnostyki laboratoryjnej i obrazowej

Potrzebe poprawy dostepu do diagnostyki wskazato
90% organizacji pacjenckich reprezentujacych osoby
z chorobami rzadkimi. Poprawa dostepu do diagno-
styki dotyczyta 30 wskazan klinicznych.

31% organizacji pacjenckich wskazato na wprowa-
dzenie dostepnosci badain genetycznych w ramach
diagnostyki choréb rzadkich, w tym badan genetycz-
nych przesiewowych dla noworodkow.

W ramach Rzadowego programu badan przesiewo-
wych noworodkéw w Polsce zawierajgcego obecnie
30 jednostek chorobowych, organizacje pacjenckie
wnioskuja o dotaczenie badan w kierunku wykrycia
nastepujacych 11 jednostek chorobowych:

Choroba Pompego,

Choroba Fabry’ego,

Choroba Gauchera,

Choroba Krabbego,

Choroba Niemanna-Picka typ A i B,

o v s wN R

Mukopolisacharydozy typu | (MPS 1): choroby

Hurlera, Scheie'a i Hurlera-Scheie'a,
7. Mukopolisacharydozy typu Il (MPS II): choroba
Hunter
8. Niedobor kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid
SphingoMyelinase Deficiency, ASMD),
9. Ciezki ztozony niedob6r odpornosci (ang. Severe
Combined ImmunoDeficiency, SCID),
10. Galaktozemia,
11. Leukodystrofia metachromatyczna (ang. Meta-
chromatic leukodystrophy, MLD)
Organizacje pacjenckie zwracaty takze uwage na
dtugi czas oczekiwania na diagnostyke, okreslajac
trudnos¢ w dostepie do diagnostyki,,odyseja diagno-
styczna” dla zobrazowania dtugotrwatosci procesu
diagnostycznego. Wskazywano takze na koniecznos¢
multidyscyplinarnej diagnostyki, zamiast obecnej
diagnostyki wybranych obszaréw medycznych i kon-
centracji na rozpoznaniu w danym obszarze, zamiast
w sposob kompleksowy.

Tabela 3. Zestawienie obszaréw diagnostyki wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez organizacje

pacjencie jako potrzeby w zakresie diagnostyki

L.p. | Wskazanie

Obszar diagnostyki

1 Ataksja Friedreicha

Badania genetyczne noworodkdéw

Rezonans magnetyczny

Tomografia komputerowa

2 Ataksja Rdzeniowo-Mozdzkowa

Badania genetyczne

3 Biataczka

Oznaczenie ADAMTS13 i inhibitora

nadnerczy

4 Choroba Addisona i niedoczynnos$¢ | Badanie sodu, potasu, ft3, ft4, TSH, glukozy, kortyzolu, ATHC

Densytometria

5 Choroba Angelmana

Badanie kariotypu
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Test metylacji DNA

Badanie mikromacierzy aCGH

Badanie metoda MLPA

Badanie FISH

Badanie PCR

Sekwencjonowanie genu UBE3A

Badania genetyczne noworodkow

Choroba Gauchera

Test suchej kropli krwi

Choroba Pompego

Badania genetyczne noworodkow

Badania genetyczne

8 Choroba LAL-D Test suchej kropli krwi
Badanie molekularnie w kierunku mutacji w genie LIPA
9 Dystrofia miesniowa Duchenne'a Badania genetyczne
Badania przesiewowe kinazy kreatynowej (CK, CPK)
Badania przesiewowe préby watrobowej (ALT, AST)
Rezonans magnetyczny serca
Elektrokardiografia
Petna morfologia krwi
10 Encefalopatia padaczkowa Badanie WES TRIO potaczone z analiza Al
11 Eozynofilowa ziarniniakowatos$¢ z za- | Regularna ocena wskaznika eozynofili we krwi obwodowej
paleniem naczyn (Zesp6t Churga i
Straussa)
Testy czynnosciowe ptuc
Tomografia komputerowa klatki piersiowej i zatok
Biopsje tkankowe: skoéry, ptuc, nerki lub innych zajetych na-
rzadow
12 Fenyloketonuria Badania przesiewowe noworodkdéw
13 Leukodystrofia metachromatyczna Badania przesiewowe noworodkow (NBS)
14 Miopatia Badanie WES TRIO potaczone z analizg Al
15 Miopatia Mitochondrialna pod posta- | Petna morfologia krwi
cig zespotu Leigha
Badanie WES TRIO potaczone z analiza Al
Badanie krwi na kwas mlekowy, pirogronianowy, amoniak
Gazometria
16 Mukowiscydoza Badania genetyczne
17 Nadcisnienie ptucne Elektrokardiografia
Echokardiografia
Oznaczenie BNP/NT-pro-BNP
18 Naprzemienna hemiplegia dziecieca | Elektroencefalografia
AHC
Badania polisomnograficzne
19 Przeponowa postac rdzeniowego zani- | Badania genetyczne
ku mie$ni (SMARD1)
20 Rdzeniowy zanik migsni Badania genetyczne
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Rezonans magnetyczny w ramach diagnostyki jednodniowe;j

Elektroencefalografia w ramach diagnostyki jednodniowe;j

Petna morfologia krwi

21 Sarkoidoza

Pozytonowa tomografia emisyjna

Densytometria

Badanie poziomu wit. D3

22 Schorzenia nerwowo-migsniowe

Badania genetyczne

23 Stwardnienie zanikowe boczne (SLA)

Badania genetyczne

24 Uktadowe Zapalenie Naczyn

Badania genetyczne

25 Zespol mikrodelecji 22q11

Badania genetyczne

26 Zespot Dravet

Badanie catego genomu (WES)

27 Zesp6t hipereozynofilowy (HES)

Regularna ocena wskaznika eozynofili we krwi obwodowe;j

Petna morfologia krwi

Oznaczanie markeréw biochemicznych

Echokardiografia

Tomografia komputerowa

Rezonans magnetyczny

Biopsja szpiku kostnego

28 Zespot Marfana

Rezonans angiografia gtowy

Rezonans magnetyczny serce, kregostupa i gtowy

29 Zespo6t Mayera-Rokitansky’ego-Kiiste-
ra-Hausera

Rezonans magnetyczny

30 Zwyrodnienie barwnikowe siatkéwki

Badania genetyczne

31 Zespdt SATB2

Badania u lekarzy specjalistéw - neurolog, psychiatra, genetyk,
dentysta, ortodonta, okulista, ortopeda, gastrolog, endokryno-
log, alergolog.

Zrédto: Opracowanie wtasne

7. Potrzeby w zakresie modeli opieki

88% organizacji pacjenckich sposréd tych objetych
audytem KFO 2024 podkresla potrzebe wprowadze-
nia zmian w modelu opieki nad pacjentami z choro-
bami rzadkimi. Najwiecej potrzeb dotyczyto utwo-
rzenia o$rodkéw eksperckich choréb rzadkich (OECR)
w catej Polsce skoncentrowanych na diagnostyce i
skoordynowanym leczeniu choréb rzadkich. Osrodki
te powinny pracowac w oparciu o standardy postepo-
wania diagnostyczno-terapeutycznego oraz posiadac
multidyscyplinarne zespoty lekarzy specjalistow.
Pacjenci apelowali o umozliwienie chorym na cho-
roby rzadkie (m.in. choroba Fabry'ego, choroba Gau-
cher’a, nocna napadowa hemoglobinuria) wydawania
lekéw do domu i samodzielnych podan lekéw w wa-
runkach domowych.

Organizacje pacjenckie réwnie czesto wskazywaty
takze na zwiekszenie dostepnosci do opieki psycho-
logicznej dla pacjentéw i ich rodzin.

Organizacje pacjenckie przedstawity 105 potrzeb
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zwigzanych z modelem opieki w chorobach rzadkich

i jego optymalizacji. Potrzeby wymieniono ponizej:

1. Wprowadzenie opieki holistycznej, w tym centr
referencyjnych dla pacjentéw z Ataksja Friedre-
icha.

2. Zapewnienie szybkiego dostepu do diagnostyki
dla pacjentdw z Ataksja Friedreicha.

3. Utworzenie paszportu pacjenta z chorobg rzad-
ka, w tym z Ataksja Friedreicha.

4.  Dostepnos¢ psychologa przy omawianiu wyni-
kéw badan genetycznych.

5.  Stata opieka psychologiczna na NFZ dla chorych z
Ataksja Friedreicha, opiekunéw i rodzin.

6. Kompleksowa opieka dla pacjentéw chorych na
Fenyloketonurie.

7. Stata wspotpraca pomiedzy POZ a AOS w zakre-
sie opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi,
w tym Fenyloketonuria.
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Zwiekszenie dostepnosci do AOS dla pacjentéw
z Fenyloktonuria.

Dostep do lekarzy specjalistow i regularnych
badan celem spowolnienia progresji choroby -
heterozygotycznej mutacji BAG3 P209L ¢.626C>T.
Wzrost wyceny $wiadczen opieki dtugotermino-
wej dla pacjentéw wentylowanych mechanicznie
ze stwardnieniem zanikowym bocznym.
Koordynacja wielospecjalistycznej opieki me-
dycznej, w tym przejscia z opieki pediatrycznej
do opieki wielospecjalistycznej dla dorostych w
chorobach rzadkich, w tym leukodystrofii.
Powotanie osrodkéw eksperckich choréb rzad-
kich (OECR) z wybranych o$rodkéw zajmujacych
leczeniem i diagnostyka eozynofilowg ziarninia-
kowatos$cia z zapaleniem naczyn (EGPA) oraz Ze-
spotem hipereozynofilowym (HES).

Utworzenie wyspecjalizowanej grupy ekspertéw
klinicznych zajmujacej sie leczeniem rzadkich
choréb - eozynofilowa ziarniniakowatoscia z
zapaleniem naczyn (EGPA) oraz Zespotem hiper-
eozynofilowym (HES).

Wprowadzenie paszportu pacjenta z komplek-
sowa informacja o przebiegu choroby w celu
zwiekszenia dostepu do informacji o pacjencie,
w tym w Zespole Angelmana.

Wprowadzenie koordynowanej opieki dla pa-
cjentow z Zespotem Angelmana.

Zwigkszenie dostepnosci lekarzy specjalistéw dla
pacjentéw chorych na mukowiscydoze.

Zmiana wyceny Swiadczen dietetycznych, psy-
chologicznych dla choréb rzadkich.
Wprowadzenie opieki rehabilitacyjnej dla pa-
cjentéw z biataczka.

Tworzenie wielospecjalistycznych centréw refe-
rencyjnych, wraz z mozliwoscia prowadzenia ba-
dan klinicznych, skupiajacych lekarzy specjalistow
z zakresu genetyki, neurologii, anestezjologii, kar-
diologii, gastrologii, ortopedii, fizjoterapii, logope-
dii, psychologii, hepatologii, nefrologii i immuno-
logii dla choréb rzadkich, w tym dla pacjentéw z
miopatia.

Koordynacja wielospecjalistycznej opieki me-
dycznej, w tym przejscia z opieki pediatrycznej
do opieki wielospecjalistycznej dla dorostych
dla pacjentéw z miopatia.

Zwiekszenie dostepu do rehabilitacji dla pa-
cjentéw z chorobg Pompego, choroba Gauche-
ra i choroba Fabry’ego oraz pacjentéw z innymi
chorobami rzadkimi.

Wprowadzenie specjalistycznej opieki dla catej
rodziny w ktérej wystepuje pacjent z Zespotem
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tamliwego chromosomu X.

Koordynacja wielospecjalistycznej opieki me-
dycznej, w tym przejécia z opieki pediatrycznej
do opieki wielospecjalistycznej dla dorostych
dla pacjentéw z chorobami miesniowo-szkiele-
towymi.

Rozszerzenie zakresu wentylacji domowej o
wentylacje nieinwazyjna dla pacjentéw z cho-
robami miesniowo-szkieletowymi.
Wprowadzenie opieki rehabilitacyjnej, w tym
edukacji zywienia dla rodzin i pacjentéw z cho-
robami miesniowo-szkieletowymi.

Tworzenie wielospecjalistycznych centrow re-
ferencyjnych, w tym koordynacja wielospecjali-
stycznej opieki medycznej dla pacjentéw z he-
mofilia i skazami krwotocznymi.

Utworzenie krajowego rejestru chorych na he-
mofilie i skazy krwotoczne.

Zwiekszenie dostepu do terapii leczniczych,
programow z wykorzystaniem bezpiecznych
koncentratéw krzepniecia oraz innych srodkéw
hemostatycznych w leczeniu hemofilii i skaz
krwotocznych.

Koordynacja wielospecjalistycznej opieki me-
dycznej, w tym przejscia z opieki pediatrycznej do
opieki wielospecjalistycznej dla dorostych w cho-
robach rzadkich kardiologicznych.

Zwiekszenie liczby osrodkéw zapewniajacych
opieke koordynowana dla pacjentéw z dystrofia
miesniowg Duchenne oraz dystrofia miesniowa
Beckera. Obecnie jest tylko jeden taki osrodek
w Polsce.

Wsparcie psychologiczne i psychiatryczne jako
czes$¢ opieki koordynowanej dla pacjentéw z
dystrofia mieéniowa Duchenne oraz dystrofia
miesniowa Beckera.

Wprowadzenie postepowania diagnostyczno-
-terapeutycznego zgodnego ze standardem dla
dystrofii miesniowej Duchenne oraz dystrofii
miesniowej Beckera.

Wprowadzenie mozliwosci indywidualnego po-
dejscia do leczenia, w tym uzasadnionej zmiany
lekéw przez pacjentéw z rdzeniowym zanikiem
miesni (SMA).

Wprowadzenie opieki psychologicznej dla ca-
tej rodziny pacjentéw z z rdzeniowym zanikiem
miesni (SMA).

Wsparcie w formie wlewéw w warunkach do-
mowych w czasie potogu pacjenta lub infekgcji
pacjenta z nocng napadowa hemoglobinurig, w
celu unikniecia ryzyka powiktan.

Zmiana organizacji leczenia pegcetacoplanem
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dla pacjentéw z nocna napadowa hemoglobi-
nurig. Pacjenci wskazuja na duza uciazliwos¢
podczas wdrozenia terapii, ktéra odbywa sie
w warunkach szpitalnych, dwa razy w tygodniu
przez okres trzech miesiecy. Pacjenci wnioskuja
o skrocenie tego okresu do miesiaca, jednocze-
Snie zgtaszaja potrzebe mozliwosci wspétdecy-
dowania po tym czasie o kontynuacji wdrozenia
lub przejsciu w tryb podan samodzielnych.
Zapewnienie wlew6éw pacjentom z nocng napa-
dowa hemoglobinurig, ktérzy sa hospitalizowani
poza os$rodkami organizujagcymi podanie w ra-
mach programu lekowego B.96.

Zmiana kwalifikacji do leczenia w ramach pro-
gramu lekowego B.96. dla pacjentéw z nocna
napadowa hemoglobinuria.

Wsparcie specjalistow neurologéw, poprzez
wprowadzenie do opieki nad pacjentem piele-
gniarek neurologicznych.

Tworzenie wielospecjalistycznych centréw refe-
rencyjnych realizujacych opieke w sposéb kom-
pleksowy i regularny, wraz z odpowiednim wy-
posazeniem i dostepem specjalistow z zakresu
fizjoterapii, psychoterapii, dietetyki dla pacjentéw
z Choroba Parkinsona.

Zwigkszenie dostepu do rehabilitacji neurologicz-
nej dla pacjentéw z Chorobga Parkinsona.
Wsparcie psychologiczne dla rodzin pacjentéow
z Choroba Parkinsona.

Zwiekszenie dostepnosci lekarzy specjalistow z
zakresu hematologii dla pacjentdw z biataczka
szpikowa.

Wprowadzenie osrodka eksperckiego dla cho-
rych na Zesp6t SATB2.

Tworzenie wielospecjalistycznych centréw re-
ferencyjnych realizujacych opieke komplekso-
wa w modelu jeden o$rodek na jedna chorobe
rzadka, w tym osrodek dla pacjentéw z mutacja
w genie PACS2.

Wprowadzenie koordynatora leczenia w osrod-
kach referencyjnych, wspierajacej realizacje i
optymalizacje opieki dla pacjentéw z choroba-
mi rzadkimi, w tym pacjentéw z mutacja w genie
PACS2.

Wprowadzenie wsparcia w zaawansowanych
objawach Choroby Huntingtona w codziennych
czynnosciach, brak mozliwosci skorzystania z
opieki w ciezkim stanie i obstuga lezacej osoby:
dozywianie poza jelitowe, odsysanie, oddycha-
nie z aparatura.

Wdrozenie zatozen Planu dla Choréb Rzadkich od-
nosnie realizacji leczenia dla choréb rzadkich, w
tym pacjentéw z miastenia gravis.
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Wprowadzenie wielospecjalistycznych centréw
referencyjnych realizujacych opieke komplek-
sowa dla pacjentéw z miastenia gravis.
Wprowadzenie sieci wsparcia psychologiczne-
go dla pacjentéw z miastenia gravis i rodzin.
Utworzenie programoéw rehabilitacji i fizjotera-
pii dla choréb rzadkich, w tym dla pacjentéw z
miastenia gravis.

Zwiekszenie dostepu do lekarzy specjalistow i
nowoczesnych terapii lekowych dla pacjentéw z
miastenia gravis.

Utworzenie szybkiej $ciezki wizyt lekarskich i
zobowiazanie do konsultacji miedzy sobg leka-
rzy réznych specjalnosci w celu doboru opty-
malnego modelu opieki (na wzér szybkiej $ciez-
ki istniejacej obecnie przy Ustawie ,Za zyciem”)
dla pacjentéw z naprzemienng hemiplegia dzie-
cieca (AHC).

Uproszczenie wszelkich procedur zwigzanych z
uzyskiwaniem orzeczen o niepetnosprawnosci,
w tym dla pacjentéw z naprzemienng hemiple-
gig dziecieca (AHQ).

Koncentracja lekarzy specjalistow na doktad-
nym wywiadzie z rodzinami i opiekunami nt.
choroby i objawéw naprzemiennej hemiplegii
dzieciecej (AHC).

Sfinansowanie specjalistycznej lub innowacyj-
nej rehabilitacji i terapii dla pacjentéw z naprze-
mienng hemiplegia dziecieca (AHC) - miejsce re-
alizacji wedtug wyboru opiekunoéw - fizjoterapia
finansowana z Narodowego Funduszu Zdrowia
jest na niskim poziomie, fizjoterapeutom za-
trudnianym przez szpitale czy przychodnie bra-
kuje wiedzy na temat nowych metod fizjoterapii,
postepowania w chorobach rzadkich, brakuje
nowych sprzetdw i wyposazenia. Pacjenci ko-
rzystaja z prywatnych ustug fizjoterapeutycz-
nych i ponosza wysokie koszty.

Wprowadzenie ciggtosci opieki — pacjenci z na-
przemienng hemiplegia dziecieca (AHC) po
ukonczeniu 18. r.z. s3 zmuszone zmieni¢ specja-
listow, ktdrzy czesto nie znaja tematu choroby,
badz nie sa akceptowani przez pacjentéw.
Wprowadzenie osrodkéw referencyjnych dla pa-
cjentéw z naprzemienng hemiplegia dziecieca
(AHC). Dofinansowanie os$rodkéw, ktorym bra-
kuje finansowania by sta¢ sie osrodkiem refe-
rencyjnym.

1Reforma systemu orzecznictwa o niepetnospraw-
nosci. Osoby z niepetnosprawnoscia wywotana
przez chorobe genetyczna taka jak naprzemienna
hemiplegia dziecigca (AHC) otrzymujg orzeczenie
wazne rok, po czym pacjent ponownie jest zobo-
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wigzany stawi¢ sie osobiscie przed komisja orze-
kajaca pomimo tego, ze choroba jest nieuleczalna.
Objecie opieka psychologiczna opiekunéw pa-
cjentéw z choroba rzadka, w tym opiekundw
pacjentéw z naprzemienna hemiplegia dziecieca
(AHC).

Zwigkszenie dostepu do nowoczesnych terapii w
leczeniu nadcisnienia ptucnego.

Zwiekszenie dostepu do poradni leczenia bolu dla
pacjentéw z nadcisnieniem ptucnym.
Zwigkszenie dostepnosci i uzyskania pomocy
asystentury osobistej osoby z niepetnospraw-
noscia, w tym chorobami uktadu miesniowo-
-szkieletowego.

Skoordynowana opieka i wsparcie dla osob tra-
cacych wzrok w wyniku schorzeh wzroku, w tym
wprowadzenie o$rodkéw eksperckich, referen-
cyjnych.

Wprowadzenie interdyscyplinarnej platformy in-
formacyjnej dla oséb z chorobami rzadkimi, w tym
schorzeniami wzroku, obejmujacej informacje na
temat diagnostyki, leczenia, wspétwystepujacych
innych schorzen, rehabilitacji i placéwek wsparcia
psychologicznego.

Zwigkszenie dostepu do lekarzy wszelkich spe-
cjalizacji dla pacjentéw z sarkoidoza, ktérzy po-
siadaliby rzetelna wiedze nt. sarkoidozy - okuli-
stéw, dermatologédw, neurologéw, kardiologow.
Wiekszos¢ lekarzy, w tym réwniez pulmonologéw
i lekarzy rodzinnych, posiada wiedze szczatkowa
- czesto odsytaja pacjentéw do lekarza prowa-
dzacego, ktéry zwykle jest pulmonologiem. Pul-
monolog, ktéry nie chce wychodzi¢ poza zakres
swojej specjalizacji, bo nie posiada odpowiedniej
wiedzy, odsyta pacjenta z powrotem.

Sarkoidoza jest choroba wielonarzadowa - pa-
cjenci potrzebuja holistycznego podejscia i opie-
ki nie tylko pulmonologicznej. Jezeli pacjent z
sarkoidoza wielonarzadowa trafia na oddziat
pulmonologiczny to od razu nalezy wykonac cata
diagnostyke w szpitalu — przenoszac go miedzy
oddziatami badZ zapewniajac przyktadowe kon-
sultacje: okulista, neurolog, flebolog, USG jamy
brzuszne;j.

Brak informacji i wytycznych diagnostyki i le-
czenia dla 0séb chorych z sarkoidoza.

Pacjenci z postacia ostra sarkoidoza - z tzw. ze-
spotem Lofgrena - ktérzy z powodu obrzeku sta-
wéw sa pod opieka lekarza reumatologa, czesto
leczeni s3 steroidami, co jest sprzeczne z zalece-
niami. Pulmonologia ma inne zalecenia, reumato-
logia réwniez inne.

Bez wzgledu na przebieg choroby gtéwnej w sar-
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koidozie chorzy powinni by¢ pod stata opieka oku-
listyczna i bada¢ wzrok raz na dwa lata. Wigkszos¢
pacjentéw z sarkoidoza o tym nie wie, nie otrzy-
muja takiej informacji.

Wprowadzenie wytycznych oraz zestawow ¢wi-
czen przeznaczonych dla osrodkéw rehabili-
tacyjnych, dziatajacych ambulatoryjnie - re-
habilitanci w takich osrodkach nie wiedza jak
rehabilitowa¢ osoby chore na sarkoidoze, a pa-
cjenci nie s kierowani na ¢wiczenia.
Wyposazenie przychodni w spirometry dla wy-
konywania badan u pacjentéw z sarkoidoza.
Obecnie niektére przychodnie nie posiadaja
spirometréw w wyposazeniu.

Niewspoétmiernie dtugie okresy oczekiwania na
turnusy rehabilitacyjne, czy dzienne pobyty reha-
bilitacyjne dla pacjentéw z sarkoidoza.
Wprowadzenie pomocy psychologicznej dla pa-
cjentéw z sarkoidoza przewlekta.
1Wprowadzenie karty dla pacjentéw z sarkoido-
za i innymi chorobami rzadkimi na wzér karty
DILO.

Wprowadzenie dostepu do rehabilitacji odde-
chowej u 0séb z sarkoidoza ptuc w trybie am-
bulatoryjnym. Pogorszyt sie dostep do poradni
sarkoidozy - czas oczekiwania na wizyte zwiek-
szyt sie z okoto miesigca do kilku, czasem kilku-
nastu miesiecy, m.in. w poradni w Warszawie czy
we Wroctawiu.

Stworzenie listy lekarzy specjalizujacych sie le-
czeniu oraz kontroli sarkoidozy.

Sprecyzowanie kryteriéw  referencyjnosci
osrodkoéw leczacych oraz plan kompleksowej
opieki lub stworzenie modelowej $ciezki pacjen-
ta z przewlekta niewydolnoscia jelit.

Wdrozenie opieki psychologicznej dla rodzicow i
catych rodzin pacjentéw z Zespotem delecji lub
duplikacji chromosomu 22q11.2, w tym innych
pacjentow z chorobami rzadkimi opieka psycho-
logiczna.

Wprowadzenie osrodkéw referencyjnych reali-
zujacych kompleksowg i skoordynowana opie-
ke dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, w tym
usprawnienie przejscia pacjentéw z Zespotem
delecji lub duplikacji chromosomu 22q11.2 z
opieki pediatrycznej na opieke dla pacjentéw
dorostych.

Utworzenie wyspecjalizowanego oddziatu psy-
chiatrycznego w Polsce zajmujacy sie opieka nad
pacjentami z zespotem Delecji 22q11.
Wprowadzenie opieki koordynowanej, w tym
opieki wielodyscyplinarnej z dostepem do leka-
rzy specjalistow z zakresu neurologii, kardiologii,
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laryngologii, gastrologii, ortopedii, fizjoterapii,
neurologopedii i opiekuna medycznego, ktdry
bedzie sprawowat opieke nad pacjentem z Cho-
roba Niemanna-Picka.

Wsparcie psychologiczne dla pacjentéw z Cho-
roba Niemanna-Picka typu C (NPC), bedacych
osobami lezacymi i wentylowanymi.
Utworzenie centréw medycznych specjalizuja-
cych sie w leczeniu zapalen naczyn w osrodkach
wielospecjalistycznych z szerokim dostepem do
diagnostyki.

Utworzenie centrum leczenia chorych na Epider-
molysis Bullosa z dostepem do interdyscyplinar-
nego zespotu lekarzy specjalistéw.

Objecie rodziny pacjenta z Zespotem Dravet’a
opieka psychologiczng lub psychiatryczna.
Wprowadzenie wsparcia pielegniarki anestezjolo-
gicznej dla rodzin pacjentéw z Miopatia Mitochon-
drialng pod postacia zespotu Leigha.

Utworzenie osrodkéw opieki koordynowanej dla
dzieci i dorostych Miopatia Mitochondrialna pod
postacia zespotu Leigha.

Wprowadzenie paszportu dla pacjentéw z Ze-
spotem Leigha.

Rzetelne i jednolite dla catego kraju pisemne
wytyczne i zalecenia dotyczace choréb rzad-
kich, w tym Miopatii Mitochondrialnej pod po-
stacia zespotu Leigha dla specjalistéw i lekarzy
POZ oraz SORu. Lekarze podstawowej opieki nie
znaja chordb rzadkich, réwniez niektérzy spe-
cjalisci np. laryngolog, nefrolog, anestezjolog,
lekarze SOR nie znaja zalecen dotyczacych le-
czenia pacjentow z choroba rzadka (wytaczenie
niektorych lekéw, specyficzne procedury).
Wprowadzenie mozliwosci poboru krwi do ba-
dan w domu pacjenta z Miopatia Mitochondrial-
na pod postacia zespotu Leigha.

Wprowadzenie o$rodkéw opieki koordynowanej
dla pacjentéw z Zespotem Marfana.

Utworzenie centréw referencyjnych dla dzieci i
dorostych z achondroplazja.

Wsparcie Ministerstwa Zdrowia i Rzecznika Praw
Pacjentow przy wprowadzaniu do refundacji
produktéw leczniczych dla pacjentéw z choroba
Addisona i niedoczynnoscia nadnerczy.
Wprowadzenie standardu postepowania dia-
gnostyczno-terapeutycznego dla choroby Ad-
disona i niedoczynnosci nadnerczy oraz rozpo-
wszechnienie wiedzy o tym standardzie wsréd
lekarzy.

Utworzenie wytycznych dla rehabilitantow i fi-
zjoterapeutéw zajmujacych sie pacjentami z
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Choroba Pompego oraz zalecen do samodziel-
nego prowadzenia rehabilitacji.

Wprowadzenie opieki koordynowanej uwzgled-
niajacej POD i wykorzystujace technologie tele-
medyczne dla pacjentéw z LAL-D, realizujacych
opieke regularnie i kompleksowo, tym wsparcie
lekarzy specjalistéw, dostep do opieki diete-
tyka, ktéry zaproponowataby pacjentom opty-
malna diete i kontrolowat sposéb odzywania
pacjentow. Wskazywanie w osrodkach referen-
cyjnych wytycznych co do istniejacych mozliwo-
sci rozwoju choroby, edukacji, fizjoterapii oraz
doboru sprzetéw i urzadzen utatwiajacych funk-
cjonowanie

Ulepszenie programu wentylacji domowej dla
pacjentéw z przeponowa postacia rdzeniowego
zaniku mie$ni (SMARD1).

Ujednolicenie systemu opieki, ktéry rézni sie w
zaleznosci od osrodka realizujgcego program
(ilo$¢ godzin opieki pielegniarskiej, ilos¢ zapew-
nianych artykutéw jednorazowych oraz sprze-
téw medycznych) dla pacjentéw z przeponowa
postacia rdzeniowego zaniku migsni (SMARD1).
Zwigkszenie ilosci godzin refundowanej fizjo-
terapii dla pacjentéw z przeponowa postacia
rdzeniowego zaniku mies$ni (SMARD1) - obecnie
w przypadku pacjentéw objetych respiratorote-
rapia sa to 2 godziny tygodniowo, a takze zwiek-
szenie ilosci godzin opieki pielegniarskiej.
Opieka psychologiczna dla chorych z choroba-
mi rzadkimi, w tym pacjentéw z przeponowa
postacia rdzeniowego zaniku miesni (SMARD1)
- dostep w przyspieszonym trybie, mozliwos¢
realizacji terapii w warunkach domowych.
Zwiekszenie dostepu do rehabilitacji domowej i
asystenta opieki dla pacjentéw z Ataksja Rdze-
niowo-Mézdzkowa.

Zwiekszenie dostepu do terapii domowej dla
pacjentdw z Choroba Gauchera. Uproszczenie
procedur wtaczania nowych pacjentéw do le-
czenia.

Dostep do opieki psychologicznej oraz fizjotera-
peutycznej dla pacjentéw z Choroba Gauchera.
Wprowadzenie systemowego wsparcia w formie
osrodkéw referencyjnych dla pacjentéw z Zespo-
tem Williamsa, gdzie w sposéb skoordynowany
mogliby uzyska¢ wsparcie, diagnostyke oraz le-
czenie z zakresu réznych obszaréw medycznych,
w tym wsparcie psychologéw i psychiatréow.
Szczegblnie potrzebne sa osrodki dla pacjentéw
po 18 roku zycia.



8. Potrzeby w zakresie opieki socjalnej

92% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjen-
téw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w bada-
niu wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych
opieki socjalnej. Wsrdd najczesciej wymienianych
potrzeb znajdowata sie konieczno$¢ wprowadzenia
opieki wytchnieniowej oraz asystenta pacjenta. ROw-
nie czesto organizacje pacjenckie zwracaty uwage na
potrzebe zapewnienia wsparcia psychologicznego
dla os6b z chorobami rzadkimi oraz ich opiekunoéw.

Kluczowa w ocenie organizacji pacjenckich jest zmia-

na systemu orzecznictwa w Polsce — ponowne orze-

czenia nie powinny by¢ wymagane w przypadku nie-
uleczalnych choréb rzadkich.

Zidentyfikowano 93 potrzeby organizacji pacjenckich,

ktore wymieniono ponizej:

1. Opieka wytchnieniowa dla opiekunéw pacjentéw
z Ataksja Friedreicha.

2. Wprowadzenie odpowiednio przygotowanego
takze do opieki nad mtodymi pacjentami asy-
stenta osoby niepetnosprawnej dla pacjentow z
Ataksja Friedreicha. Realne wsparcie asystentow
2-3 godziny dziennie w domu, w szpitalach, przy
edukacji, w kapieli. Dostep do asystentéw réw-
niez w mniejszych miejscowosciach.

3. Dostep do mieszkan treningowych dla pacjen-
tow z Ataksja Friedreicha.

4. Wzrost finansowania $wiadczen dla pacjentéw z
Ataksja Friedreicha.

5. Dostepnosc rehabilitacji domowej dla pacjentéw
z Ataksja Friedreicha.

6. Wprowadzenie wsparcia socjalnego w postaci
opieki wytchnieniowej dla pacjentéw ze stward-
nieniem zanikowym bocznym (SLA) z uwzglednie-
niem optymalnej dla pacjentéw i ich rodzin liczby
godzin opieki wytchnieniowej oraz z takim samym
standardem dla kazdego samorzadu realizujace-
go opieke wytchnieniowa.

7. Wsparcie koordynatora opieki socjalno-medycz-
nej dla pacjentéw z leukodystrofia.

8. Decentralizacja opieki i wsparcie niezaleznego zy-
cia 0séb z niepetnosprawnosciami, w tym pacjen-
tow z leukodystrofig, w tym wsparcie psychologicz-
ne dla pacjentéw i ich rodzin.

9. Opieka socjalna nad pacjentem i rodzing, w tym
wsparcie psychologiczne dla pacjentéw z choro-
bami rzadkimi, w tym z alergiami rzadkimi.

10. Wprowadzenie asystencji osobistej os6b z nie-
petnosprawnosciami, w tym z choroba Angelma-
na dla zwiekszenie niezaleznosci pacjenta.
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Rozszerzenie mozliwosci skorzystania z syste-
mowej ustugi opieki wytchnieniowej (zgodnie ze
Strategia na rzecz Os6b z Niepetnosprawnoscia-
mi 2021-2030) dla pacjentéw z choroba Angelma-
na.

Wsparcie socjalne dla rodzin z dzie¢mi niepetno-
sprawnymi chorujacymi na Hypophosphatasie
(HPP).

Domowa rehabilitacja, a takze asystent chore-
go na mukowiscydoze w jednostce edukacyjnej
(ztobek, przedszkole, szkota).

Zmiana zgdd (ustawowa) na podawanie lekow w
placéwkach edukacyjnych dla pacjentéw z choro-
bami rzadkimi, w tym mukowiscydoza.

Wsparcie socjalne, mieszkaniowe dla pacjentow i
rodziny pacjentow z biataczka.

Systemowa opieka wytchnieniowa i wyreczajaca
dla opiekunéw oséb niesamodzielnych z miopa-
tig, w tym upowszechnienie asystencji osobiste;j.
Wprowadzenie wsparcia psychologicznego dla
pacjentow oraz rodzin pacjentéw chorych na
miopatie, zwtaszcza zdrowego rodzenstwa cho-
rych dzieci.

Wprowadzenie asystenta osobistego dla pacjen-
tow z Zespotem tamliwego chromosomu X.
Wprowadzenie 24 godzinnej opieki asystentéw
pacjentéw z chorobami mieéniowo-szkieletowy-
mi.

Wsparcie materialne i finansowe dla rodzin pa-
cjentéw z rzadkimi schorzeniami kardiologiczny-
mi.

Reorganizacja pomocy spotecznej, zmiana funk-
cji i odpowiedzialnosci jednostek pomocy spo-
tecznej. Pomoc spoteczna w Polsce powinna
funkcjonowac jak w krajach europejskich (np.
we Wtoszech), gdzie rodzina po zdiagnozowaniu
choroby wspierana jest przez pracownika po-
mocy spotecznej, ktory sprawdza potrzeby na
miejscu (w domu pacjenta), miedzy innymi po-
siadanie niezbednych urzadzen, przystosowa-
nie tazienki, potrzeby dziecka w zakresie biurka,
krzeset, ktérych wymiana moze zmniejszy¢ pro-
blemy zdrowotne wynikajace z choroby Duchen-
na.

Potrzeba opieki wytchnieniowej dla rodzin dzie-
ci z choroba rdzeniowego zaniku migsni (SMA),
w tym  o$rodkéw wytchnieniowych, mieszkan
szkoleniowych oraz powstania specjalnych for-
mut mieszkaniowych, wiekszej ilosci godzin asy-
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stenta osoby niepetnosprawnej oraz statego i
pewnego dostepu do ustug asystenta.

Wsparcie jednostek pomocy spotecznej przy
wypetnianiu dokumentacji zwiazanej z ulgami i
przywilejami przystugujacymi ze wzgledu na nie-
petnosprawnos¢, w tym wsparcie dla pacjentéw
z rdzeniowym zanikiem miesni (SMA) przy spet-
nianiu formalnosci.

Rzetelne i rozsadne orzecznictwo przy wsparciu
pomocy spotecznej, a takze pomoc przy powro-
cie lub wejsciu na rynek pracy dla pacjentéw z
chorobami rzadkimi, w tym rdzeniowym zani-
kiem miesni (SMA).

Wsparcie finansowe pomocy spotecznej w zakre-
sie zakupu szczepionek dla pacjentdw z nocna
napadowa hemoglobinuria.

Pokrycie kosztéw dojazdoéw do placéwek, zwtasz-
cza w okresie wdrozenia terapii podskérnej dla
pacjentéw z nocng napadowa hemoglobinuria.
Rozwigzania systemowe dotyczace wsparcia so-
cjalnego dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, w
tym chorych na Fenyloketonurie.

Wsparcie finansowe w refundacji zywnosci ni-
skobiatkowej dla pacjentéw z Fenyloketonurig i
innymi rzadkimi chorobami metabolicznymi jak
kwasice, tyrozynemia, acydurie malonowe, acy-
demia izowlarianowa, hiperamonemi, homocy-
stynuria itp.

Utatwienie uzyskiwania orzeczen o niepetno-
sprawnosci dla chorych na Fenyloketonurie.
Zwiekszenie liczby lekarzy specjalistow orzeka-
jacych niepetnosprawnos¢, w tym z powodu Fe-
nyloketonurii.

Realizacja procedur przy orzekaniu o niepetno-
sprawnosci, w tym z powodu Fenyloketonurii.
Wsparcie opiekuna socjalnego, ktéry mégtby od-
cigzy¢ lub zastapi¢ opiekuna w opiece nad pa-
cjentami z chorobami mézgu.

Konieczno$¢ dopasowania zasad programu asy-
stenta osoby niepetnosprawnej
Choroby Parkinsona.

do specyfiki

Wprowadzenie rodzaju urlopu wytchnieniowego
dla opiekunoéw pacjentéw z Choroba Parkinsona.
Swiadczenia socjalne dla pacjentéw z Choroba
Parkinsona, w tym koniecznos$¢ zapewnienia w
przychodniach neurologicznych, aby po otrzy-
maniu diagnozy, pacjent i opiekun otrzymali
petna informacje nt. mozliwych do otrzymania
Swiadczen socjalnych. Zapewnienie dostepu do
tych $wiadczen (renty, orzeczenia o niepetno-
sprawnoscé).
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Sanatoria dla pacjentdw z biataczka szpikowa
finansowane przez Narodowy Fundusz Zdrowia
za zgodga lekarza hematologa dla chorych z cat-
kowita remisja, niepetna remisja, stabilnych lub
odstawiajacych leki.

Dofinansowanie wielospecjalistycznej opieki
dziecka z biataczka szpikowa. Dostepne Swiad-
czenia finansowane ze $rodkéw publicznych
nie odpowiadaja potrzebom dzieci z chorobami
rzadkimi prowadzacymi do niepetnosprawno-
Sci intelektualnej. Szczegélnie niewykorzystane
sa pierwsze 3 lata zycia - w tym okresie dostep
do publicznego wsparcia ogranicza sie realnie
do rehabilitacji fizycznej (wizyty u logopedy czy
psychologa raz na pét roku), ktére z kolei sg klu-
czowe dla rozwoju moézgu dziecka. Rodzice po-
nosza koszty zajec¢ prywatnych samodzielnie.
Wprowadzenie wspierajacej opieki w kazdym
regionie Polski, a opieki indywidualnej lub w
hospicjum domowym dla pacjentéw z Choroba
Huntingtona.

Utworzenie sieci wsparcia psychologicznego,
opieka psychologiczna nad chorymi cierpigcymi
na rzadkie choroby przewlekte, w tym miastenie
gravis.

Opieka psychologiczna w momencie postawie-
nia diagnozy dla pacjentéw z miastenia gravis,
czesto chorzy popadaja w powazne zaburzenia
psychiczne, wiaze sie to z utratg pracy, czasami
utrata rodziny, przyjaciét. Niemoznos¢ wykony-
wania pracy, a czesto komisje lekarskie pacjen-
téw z miastenia gravis za zdrowych i zdolnych do
pracy, pozostawiajagc w ten sposéb pacjentéw
bez srodkéw do zycia.

Wprowadzenie wsparcia dla chorego na miaste-
nie gravis i jego rodziny przez osrodki pomocy
spotecznej.

Objecie opieka pacjentéw z miastenia gravis w
kazdym zakresie. Czesto osoby ciezko chorujace,
mieszkajace same potrzebuja pomocy w zwy-
ktych czynnosciach domowych jak np. zakupy,
sprzatanie, gotowanie.

Wsparcie logopedy dla pacjentéw z miastenia
gravis.

Zwiekszenie dostepu do asystentéw dla osoby
niepetnosprawnej z miastenia gravis.

Trudno dostepna panstwowa lub bardzo kosz-
towna domowa opieka pielegniarska, czy rehabi-
litacja wyspecjalizowania w chorobie miastenii.
Zbyt niskie $wiadczenia pielegnacyjne i opie-
kuncze dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, tym
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miastenig gravis. Renty nie wystarczaja czesto
na zycie chorego na zaspokojenie jego podsta-
wowych potrzeby zyciowych, w tym koszty wizyt
lekarskich, leki, pobyty w szpitalu.

Komisje lekarskie adekwatne do choroby jaka
jest miastenia gravis, czyli badanie chorego na
miastenie na komisjach lekarskich przez neuro-
loga.

Wprowadzenie wsparcia dla zwyktych organiza-
¢ji pacjenckich prowadzonych przez osoby takie
jak organizacja pacjencka dotyczaca miastenii
gravis

Zakres potrzeb w duzej mierze dotyczy pacjen-
tow najciezej chorych na miastenie gravis. Cho-
rzy i ich rodziny bardzo potrzebuja ustug opie-
kuiczych $wiadczonych w miejscu zamieszkania,
mogtoby to zaspokoi¢ codzienne potrzeby zycio-
wych (np. drobne zakupy, gotowanie, porzadki w
domu) zwtaszcza w przypadku osob samotnych.
Zapewnitoby to wtasciwa opieke higieniczna
(np. mycie, kapanie, ubieranie, przestanie tdzka,
zmiana bielizny pos$cielowej). Ogromnym wspar-
ciem bytaby mozliwos$¢ zapewnienia specjali-
stycznej pomocy psychologicznej, poradnictwa
prawnego oraz rodzinnego.

Pacjenci z miastenia to grupa chorych obarczo-
na duzym obcigzeniem psychicznym z uwagi na
zmienno$¢ i nieprzewidywalnos$¢ objawéw. Do-
step do koordynowanej pomocy psychologicznej
od momentu uzyskania diagnozy az przez caty
proces choroby, niewatpliwie utatwitby proces
adaptacji, zrozumienia przez chorego swojego
stanu i akceptacje dla zmiennosci choroby, ktéra
bardzo utrudnia funkcjonowanie spoteczne, ro-
dzinne, zawodowe.

Mozliwos¢ ubiegania sie o wsparcie w zakresie
srodkéw na zakup lekéw w leczeniu miastenii
gravis, ktore to wielokrotnie przewyzszaja moz-
liwosci finansowe rodzin.

Wsparcie w zakresie doradztwa zawodowego (
np. w zakresie przekwalifikowania) bytoby po-
mocne dla chorych na miastenie gravis, nie mo-
gacych z uwagi na objawy wykonywac pracy na
dotychczasowym stanowisku.

Edukacja podmiotéw realizujacych wsparcie
socjalne w zakresie choréb rzadkich, w tym dla
pacjentéw z naprzemienna hemiplegia dziecigca
(AHC). Czesto pomoc socjalna ,doradza” lub ,ne-
guje” zgtaszane potrzeby.

Zapewnienie bezptatnych turnuséw rehabilita-
cyjnych w osrodkach wybranych przez opiekuna
lub osobe z choroba rzadka, w tym pacjentow z
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naprzemienna hemiplegia dziecieca (AHC). Szpi-
talne turnusy nie posiadaja ani wykwalifikowa-
nego personelu, ani sprzetu.

Stworzenie dedykowanych chorobom rzadkim, w
tym pacjentom z naprzemienng hemiplegia dzie-
cieca (AHC) zespotow wsparcia socjalnego, m.in.
psycholog, opiekun spoteczny.

Wsparcie pomocy spotecznej, asystentéw w pod-
stawowych czynnosciach, psychologéw dla pa-
cjentoéw z nadcisnieniem ptucnym.
Wprowadzenie nielimitowanego czasowo doste-
pu do asystentury osobistej dla pacjentéw z cho-
robami miesniowo-szkieletowymi.
Monitorowanie potrzeb pacjentéw z chorobami
miesniowo-szkieletowymi przez pracownikéw
socjalnych, spotecznych. W tym pomoc przy
ubieganiu sig o wsparcie.

Dostep do fizjoterapii w warunkach domowych
dla pacjentéw z ograniczona mobilnoscia wyni-
kajaca z choréb migsniowo-szkieletowych.
Wprowadzenia pomocy spotecznej, wsparcia
psychologiczne dla osoby chorej na zwyrod-
nienie barwnikowe siatkéwki oraz opiekunéw,
wsparcie finansowe na zakup pomocy rehabilita-
cyjnych, pomoc asystentéw dla oséb nie maja-
cych wsparcia oséb bliskich.

Codziennie wsparcie w funkcjonowaniu, rehabili-
tacji, strategii leczenia w zespole SATB2.
Doradca medyczny wspoétpracujacy z lekarzami
i wyspecjalizowany w chorobach rzadkich w tym
SATB2.

Wprowadzenie wsparcia socjalnego w formie
renty lub zasitku dla pacjentéw z sarkoidoza,
majacych problem z zatrudnieniem lub wymaga-
jacych ciagtego przekwalifikowania.

Catkowita modyfikacja systemu rentowego w
chorobach rzadkich, w tym z niewydolnoscia
przewodu pokarmowego oraz chorych na nie-
swoiste zapalenie jelita.

Dostep do asystenta osoby z niepetnosprawno-
$cia dla pacjentow z zespotem Delecji 2211 (np.
w zakresie zarzadzania budzetem), mieszkania
wspomagane, nauka samodzielnego funkcjono-
wania, zaktady pracy wspomaganej, gdzie sza-
nowane beda trudnosci wynikajace z zespotu
genetycznego i zwigzanych z nimi zburzen psy-
chicznych.

Zapewnienie rodzinom pacjentéw z chorobg Nie-
manna - Picka odpowiedniego standardu zycia,
czesto jedna osoba musi zrezygnowac z pracy,
aby zapewnic¢ opieke.

Wymagana pomoc przy dostosowaniu mieszkan
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dla potrzeb oséb niepetnosprawnych, w tym
0s6b z Choroba Niemanna-Picka, przeciwdzia-
tanie wykluczeniu spotecznemu i koniecznosci
prowadzenia zbidrek.

Dostep do opieki socjalnej, a takze wieksza ilos¢
zaje¢ rehabilitacyjnych i fizjoterapeutycznych
niz moze to by¢ finansowane ze $rodkéw publicz-
nych w chorobie Niemanna-Picka typu C (NPC).
Wprowadzenie dodatkowej rehabilitacji dla pa-
cjentoéw z zapaleniem naczyn.

Wprowadzenie dodatkowych ustug opiekun-
czych i terapeutycznych dla pacjentéw z zapale-
niem naczyn.

Mozliwos¢ uzyskanie zasitku pielegnacyjnego
dla opiekunoéw pacjentéw z uktadowym zapale-
niem naczyn.

Mozliwos¢ wsparcia przebranzowienia pacjen-
tow chorych na uktadowe zapalenia naczyn.
Wsparcie do dostosowania mieszkania dla cho-
rego z Epidermolysis Bullosa, pomocy w zakupie
komputera, specjalnej odziezy, zakupu nierefun-
dowanych wyrobédw medycznych czy lekéw.
Obecnie Swiadczenie pielegnacyjne w przypadku
choréb rzadkich, w tym Zespotu Draveta nie jest
uznawane jako dochdd, przez co eliminuje rodzi-
ca z mozliwosci pozyskania kredytu na mieszka-
nie, czy rat 0%, na wszystko musi mie¢ gotowke.
Opiekunowie nie moga tez partycypowac takze
w towarzystwie budownictwa spotecznego - po-
wodem jest brak dochodéw.

Wprowadzenia wsparcia wytchnieniowego przy
dzieciach korzystajacych z respiratoréw z powo-
du choroby jaka jest Miopatia Mitochondrialna
pod postacia zespotu Leigha.

Zwiekszenie dostepnosci asystenta osoby niepet-
nosprawnej w tym dla pacjentéw z Miopatia Mi-
tochondrialng pod postacia zespotu Leigha oraz
rozszerzenie jego wiedzy o konkretnej chorobie i
postepowaniu, w tym praca przez 5-8h dziennie z
umowa o prace i atrakcyjnym wynagrodzeniem.
Opieka wytchnieniowa, pomoc w projektach re-
montowych przy dostosowaniu mieszkan pod
pacjentéw z Miopatia Mitochondrialng pod po-
stacia zespotu Leigha.

Finansowa pomoc socjalna, w tym dofinansowa-
nie do produktéw dietetycznych, zdrowej zyw-
nosci, ktéra jest bardzo droga, dofinansowanie
pradu, paliwa z dojazdéw na rehabilitacje i kon-
sultacje, dofinansowanie reorganizacji domu do
specjalnych potrzeb rosnacego dziecka z bardzo
trudna chorobg i ztozong niepetnosprawnoscia
wynikajaca z Miopatii Mitochondrialnek pod po-
stacia zespotu Leigha.
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Przeprowadzenie gruntownej reformy orzecz-
nictwa, aby pacjenci ze stwierdzonym Zespotem
Marfana nie musieli co 2-3 lata stawa¢ na komi-
sjach, tylko stale korzysta¢ z przyznanych orze-
czen i Swiadczen.

Wsparcie w integracji, funkcjonowaniu na rynku
pracy dla pacjentéw z achondroplazja.

Wsparcie emocjonalne chorych z Choroba Addi-
sona i niedoczynnoscig nadnerczy oraz ich ro-
dzin. Niezbedna jest opieka psychologiczna.
Zazwyczaj chorobie Addisona towarzysza inne
schorzenia, jak cukrzyca, niedoczynnos¢ jajni-
kéw, niedoczynno$¢ przytarczyc, celiakia. Cho-
roby te wystepuja réwnoczesnie. Wsparciem dla
pacjentéow z Choroba Addisona bytoby udziele-
nie pomocy socjalnej, spotecznej i dostarczenie
rzetelnej wiedzy po wyjsciu ze szpitala i wspar-
cia w codziennym funkcjonowaniu. Wsparcie fi-
nansowe w przypadku chorych, ktérzy nie sa w
stanie funkcjonowa¢, ze wzgledu na szybki me-
tabolizm lekéw i niedostepnosc innych.
Wsparcie informacyjne oraz wsparcie dotyczace
poprawy sytuacji socjalnej mieszkaniowej dla
pacjentéw z choroba Addisona i niedoczynno-
$cia nadnerczy.

Wsparcie psychologiczne dla pacjentéw z LAL-
-D. Pacjenci uzyskujacy diagnoze sa przerazeni
- po pierwsze dlatego, ze to choroba rzadka, po
drugie w Polsce jedyna terapia jest niedostepna.
Pacjenci boja sie Smierci i powiktan choroby -
zawatéw, udaréw. Dlatego powinni zosta¢ objeci
opieka psychologa.

Potrzeba statego wsparcia asystenta rodziny,
ktory pokieruje rodzine w kwestiach zasitkéw,
dostepnych $wiadczen, opieki wytchnieniowej
itp. Pacjenci z przeponowa postacia rdzeniowe-
go zaniku migéni (SMARD1) wymagaja catodobo-
wej statej opieki, co znacznie utrudnia a niekiedy
uniemozliwia realizacje spraw urzedowych przez
opiekunéw. Potrzebne réwniez wieksze wsparcie
w zakresie asystenta osoby niepetnosprawne;j -
wieksza ilos¢ godzin wykwalifikowanej asysten-
tury dla oséb catkowicie niesamodzielnych.
Wsparcie psychologiczne oraz w codziennym
funkcjonowaniu dla pacjentéw z Amyloidoza
TTR. Choroba dotyka w duzej mierze osoby po
60 roku zycia, nie majacych wsparcia bliskich -
chorzy wymagaja regularnej opieki, w gtéwnej
mierze monitorowania stanu zdrowia.

Wsparcie samodzielnosci dla pacjentow z Atak-
sja Rdzeniowo-Mozdzkowa. Pacjenci w zaawan-
sowanych stadiach choroby wymagaja rehabili-
tacji, pomocy przy codziennych czynnosciach.



88. Modyfikacja orzecznictwa o niepetnosprawno-
sci. Nie kazdy z cierpigcych na chorobe Gauche-
ra, otrzymat takie orzeczenie. Terapia w choro-
bie Gauchera oparta jest przede wszystkim o
enzymatyczng terapie zastepcza. Podania leku
odbywaja sie w co dwa tygodnie w warunkach
szpitalnych, a pacjenci z tego powodu regularnie
korzystaja z urlopéw wypoczynkowych czy tez
urlopéw bezptatnych. Ponosza réwniez koszty
dojazdow do szpitali oraz osrodkéw eksperc-
kich, ktére realizuja program lekowy. Wsparcie
spoteczne powinno réwniez dotyczy¢ pacjentéw
pézno zdiagnozowanych o trudnym przebiegu
choroby, ze wzgledu na zmiany w uktadzie kost-
nym. Pomocne bytoby réwniez wsparcie psycho-
logiczne, zwtaszcza u 0s6b samotnych lub pézno
zdiagnozowanych.

89. Zwiekszenie limitu czasowego asystenta oso-
bistego dla pacjentéw z Zespotem Angelmana,

9. Potrzeby w zakresie edukacji

91% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjen-
tow z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu
wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych edu-
kacji. Wsrod najczesciej wymienianych potrzeb wyste-
powaty te zwigzane z koniecznoscia edukacji lekarzy,
pielegniarek, studentéw i spoteczenstwa o chorobach
rzadkich. Organizacje pacjenckie podkreslaty koniecz-
no$¢ edukacji takze lekarzy orzecznikéw o chorobach
rzadkich. Najwieksze znaczenie takze ma edukacja
ratownikéw medycznych i SORdw w zakresie postepo-
wania z chorobami rzadkimi w incydentach zagrozenia
zdrowia i zycia. Organizacje pacjenckie wskazywaty

takze na potrzeby dotyczace edukacji szkotach, w

tym zapewnienie asystenta osoby niepetnosprawne;j

w placéwkach edukacyjnych, czy lepsze dostosowanie

szkét do pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Zidentyfikowano 106 potrzeb organizacji pacjenckich

dotyczacych edukacji, ktére wymieniono ponizej:

1. Szkolenie personelu medycznego pod katem po-
trzeb chorych z Ataksja Friedreicha, w tym szkole-
nie opiekunédw medycznych, fizjoterapeutéw.

2. Likwidacja barier architektonicznych w jednost-
kach oswiaty w celu utatwienia dostepu dla pa-
cjentéw z Ataksja Friedreicha.

3. Motywacja dla jednostek oswiaty wptywajaca na
przyjmowanie uczniéw z niepetnosprawnosciami.

4, Dostep pacjentéw do wiedzy o placéwkach oswia-
ty przystosowanych do oséb z niepetnosprawno-
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zwiekszenie dostepu do opieki wytchnieniowej
dla opiekunow.

Szerszy dostep do szkolen asystentom wspoma-
gajacym oraz opiekunom w ramach opieki wy-
tchnieniowej w ramach wsparcia dla pacjentéw
z Zespotem Angelmana.

Finansowanie kosztéw dojazdu na leczenie w re-
ferencyjnych osrodkach dla pacjentéw z sarko-
idoza, w tym pokrycie kosztéow zakwaterowania.
Modyfikacja systemu orzecznictwa dla choréb
rzadkich, w tym Zespotu Williamsa.

Wsparcie materialne wformie zasitkéw, Swiadczen
dla pacjentéw z Zespotem Williamsa. Bardzo cze-
sto osoby z Zespotem Williamsa po 16 roku zycia,
ktére od urodzenia wymagaty ciagtego wsparcia
opiekundéw w funkcjonowaniu, rehabilitacji i edu-
kacji, traca $wiadczenia, poniewaz z perspektywy
systemu staja si¢ osobami dorostymi.

$ciami.

Wprowadzenie elastycznego trybu nauki, w tym
nauczania indywidualnego dla oséb z niepetno-
sprawnosciami.

Wsparcie w szkotach przez asystentéw opieki.

Propagowanie wiedzy o chorobach rzadkich wsréd
kadry pedagogicznej i pracownikow.

Zapewnienie dostepu w placéwkach oswiaty do
sprzetow i pomocy naukowych, takich jak laptopy,
powiekszalniki do czytania, programy kompute-
rowe do przedmiotow scistych, regulowane blaty i
krzesta.

Edukowanie lekarzy POZ i specjalistéw o Ataksji
Friedreicha i postepowaniu z pacjentem.

Edukacja stuzb mundurowych takich jak policja,
wojsko, staz graniczna, straz miejska na temat
objawow Ataks;ji Friedreicha.

Edukacja pracownikéw stuzby cywilnej (np. urze-
dy) na temat objawéw Ataksji Friedreicha.
Potrzeba uswiadamiania spoteczen-
stwa, w tym przede wszystkim lekarzy gi-
nekologéow o Zespotu
-Rokitansky’ego-Kiistera-Hausera

istnieniu Mayera-

oraz
uwzglednienie zréznicowanych cech ptciowych w
ogolnodostepnych materiatach edukacyjnych jak
np. podreczniki do biologii.

Edukacja wtaczajaca skoordynowana z opieka me-
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dyczna i spoteczna w chorobie jaka jest leukody-
strofia.

Wdrozenie systemowych rozwigzan zwigzanych z
alternatywnym i wspomagajacym metodami ko-
munikacji w edukacji dotyczacymi leukodystrofii.
Edukacja pacjentéw i opiekundw, edukacja srodo-
wiska medycznego z postepowania diagnostyczne-
go i terapeutycznego z uwrazliwieniem lekarzy POZ
na wczesne wykrycie choréb przy wysokiej eozy-
nofilii we krwi obwodowej w podstawowych bada-
niach profilaktycznych.

PacjencizZespotem Angelmana doswiadczaja gte-
bokich zaburzen w zakresie rozwoju mowy z mini-
malnym lub nawet catkowitym brakiem uzywania
stow- wymagaja zatem dostepu do alternatyw.
Komunikacja wspomagajaca i alternatywna (ACC)
jest podstawowym sposobem porozumiewania
sie. Celem AAC jest stworzenie mozliwosci nauki
rozumienia i uzywania alternatywnego srodka ko-
munikacji bez potrzeby stosowania mowy werbal-
nej. U wszystkich pacjentéw z Zespotem Angelma-
na, szczegblnie u matych dzieci zaleca sie w miare
mozliwosci jak najszybsza stymulacje rozwoju
mowy z ukierunkowaniem na niewerbalne metody
komunikacji. Terapia rozwoju mowy powinna by¢
jednym z kluczowych elementéw cato$ciowego
podejscia terapeutycznego tak jak i dostep do na-
rzedzi wysokiej i niskiej technologii.

Jedna z podstaw powinien by¢ réwniez Paszport
komunikacyjny, ktéry jest narzedziem wspomagaja-
cym nawiazanie kontaktéw interpersonalnych przez
osoby nieméwiace lub majace powazne trudnosci w
komunikowaniu sie za pomoca stéw tak jak pacjen-
Ci z Zespotem Angelmana. Okreslany jest takze jako
folder osobisty. Podstawowa funkcja paszportu ko-
munikacyjnego jest zaprezentowanie w praktycznej
postaci waznych informacji o wtascicielu.
Dostosowanie nauczania dla kazdego dziecka z
Hypophosphatasia indywidualnie.

Wprowadzenie edukacji spoteczenstwa (poprzez
kampanie spoteczne) o chorobach rzadkich, w
tym mukowiscydozie.

Edukacja szkolna pacjentéw z mukowiscydoza.
Edukacja studentéw kierunkéw medycznych i po-
krewnych o chorobach rzadkich, w tym mukowi-
scydozie.

Edukacja pracownikéw placdwek samorzadowych
o chorobach rzadkich, w tym mukowiscydozie.
Edukacja w zakresie orzecznictwa o niepetno-
sprawnosci o chorobach rzadkich, w tym mukowi-
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scydozie.

Zwiekszenie wiedzy wsrdd lekarzy reumatologéw
o chorobach rzadkich, w tym biataczki.

Mozliwos¢ nauczania indywidualnego w placéw-
kach (edukacja wtaczajaca) dla pacjentéw z mio-
patia.

Zwiekszenie dostepnosci placéwek edukacyjnych
dla 0s6b poruszajacych sie na wézkach inwalidz-
kich, w tym pacjentéw z miopatia.

Wymagany obligatoryjny nauczyciel wspomagaja-
cy dla ucznidw z problemami w poruszaniu sie i
samoobstuga (jesli chory nie ma asystenta).
Potrzeba przyjmowania dzieci do szkoét i poste-
powanie z osobami z niepetnosprawnoscia wg ja-
snych wytycznych, a nie uznania dyrekcji placow-
ki.

Mozliwo$¢ zadawania egzaminéw 6smoklasisty i
maturalnego w placéwkach lub w domu, w zalez-
nosci od potrzeb ucznia, dla oséb porozumiewa-
jacych sie i za pomoca komunikatoréw i piszacych
wzorkiem. Uproszczenie procedur i brak koniecz-
nosci ciagtego powtarzania orzeczen z Poradni
Psychologiczno -Pedagogicznych w wypadku, gdy
choroba nie rokuje poprawy; orzeczenie o niepet-
nosprawnosci powinno by¢ wystarczajacym doku-
mentem dla poradni, tymczasem obecnie nalezy
dostarczy¢ zaswiadczenie lekarskie na osobnym
formularzu powielajac wizyty lekarskie.

Edukacja z zakresu rozpoznawania choréb rzad-
kich celem wtasciwej diagnostyki i diagnozy, w
tym w zakresie Choroby Gauchera, Choroby Pom-
pego i Choroby Fabry’ego.

Wsparcie dla pacjentéw z tamliwym chromosoem
X w postaci dodatkowego nauczyciela.
Zapewnienie dla pacjentéw z chorobami miesnio-
wo-szkieletowymi w placéwkach edukacji odpo-
wiednich krzeset stolikow, dostepu do toalety we
wszystkich szkotach, asystenci powinni mie¢ obo-
wiazek pomocy w toalecie we wszystkich czynno-
sciach higienicznych, zapewnienie windy.
Dofinansowanie i prawne rozwigzania do tworze-
nia przestrzeni strefy dostepnosci dla pacjentéw z
chorobami rzadkimi, w tym chorobami miesniowo-
-szkieletowymi, wprowadzenie prawnych rozwia-
zan dla form edukacji dzieci i mtodziezy, czyli stwo-
rzenie takiej formy edukacyjnej aby dziecko mogto
by¢ na indywidualnym nauczaniu w szkole, a nie
w domu. Stworzy¢ elastycznie rozwiazania w kwe-
stach formy edukacji dzieci z specjalnymi potrzeba-
mi.
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Edukacja w zakresie wiedzy o wsparciu rodzin
dzieci z wrodzonymi wadami serca.

Wsparcie chorych, rodzin i opiekunéw pacjentéw
z Choroba Duchenna na kazdym etapie nauki -
szkota podstawowa, $rednia i uczelnie wyzsze.
Przystosowanie szkoét dla oséb niepetnospraw-
nych (wind, opieki np. przy czynnos$ciach higie-
nicznych w szkole itp.) wyklucza ich z zycia spo-
tecznego i ogranicza ich kontakty spoteczne do
rodziny i ewentualnie nauczycieli przychodzacych
do domu.

Edukacja nauczycieli odnosnie ewentualnych ogra-
niczen uczniéw z Choroba Duchenna (brak sity, brak
mozliwosci pisania recznego, koniecznos¢ czest-
szych wizyt w tazience, koniecznos¢ czestszego po-
wtarzania w celu zapamietania (gorsza pamig¢ krot-
kotrwata), mozliwosci wystapienia innych choréb
psychicznych itp.

Edukacja rehabilitantéw i fizjoterapeutéw, stata
edukacja pediatréw i lekarzy rodzinnych w zakre-
sie rdzeniowego zaniku miesni.

W kontekscie ksztatcenia chorych z rdzeniowym
zanikiem miesni, niezbedna lepsza wycena idaca
za chorym w systemie edukacji, mozliwo$¢ za-
trudnienia dla dziecka chorego na SMA asystenta,
adaptacja wiekszej ilosci placéwek edukacyjnych.
Szersza edukacja, szczegblnie wsréd lekarzy
pierwszego kontaktu, najlepiej wspomagana po-
przez wykorzystanie najnowszych technologii
(zwtaszcza w kontek$cie diagnostyki) o nocnej
napadowej hemoglobinurii (PNH).

Szkolenia nt. podstaw choroby Parkinsona ws$réd
personelu medycznego i studentéw medycyny
- koniecznos¢ zwiekszenia liczby szkolen w $ro-
dowisku medycznym i na uczelniach medycznych
dot. choroby Parkinsona i r6znicowania od innych
choréb neurodegeneracyjnych.

Szkolenia, spotkania informacyjne w $rodowi-
skach stuzb miejskich (np. straz miejska, komu-
nikacja publiczna, biurach obstugi obywateli etc.)
dotyczace Choroby Parkinsona, zachowan oséb
chorych wynikajacych z postepu choroby itp.
Zwiekszenie dofinansowania dla placéwek eduka-
cyjncyh przyjmujacych dzieci z niepetnosprawno-
Scia intelektualng wynikajaca z choroby rzadkiej - w
tych chorobach czesto rokowania sa nieznane, co
oznacza, ze przy odpowiedniej stymulacji dziecko
moze mie¢ szanse na osiggniecie pewnego poziomu
niezaleznosci.

Wzorem dzieci z orzeczeniem zaburzen ze spek-
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trum, powinno mie¢ szanse na nauczyciela wspo-
magajacego i szereg wsparcia bardzo podobny
do tego oferowanego dzieciom rozwijajacym sie
w spektrum. Zaburzenia behawioralne co prawda
czesto towarzysza chorobom rzadkim, niekoniecz-
nie jednak dzieci dostajg diagnoze spektrum, jed-
noczesnie te zaburzenia nieco innej natury, utrud-
niaja ich rozwéj w podobnym stopniu, a obecnie
placowki dostaja nieporéwnywalnie mniejsze do-
finansowanie w takiej sytuacji.

Zwigkszenie dostepu do placéwek integracyjnych,
w tym odpowiednie ich przystosowanie, aby mo-
gty przyjmowac ucznidow z potrzebami oraz przy-
gotowanie nauczycieli aby tworzy¢ grupe, ktéra
jest realnie wtaczajaca, ktérzy beda w stanie za-
rzadzi¢ negatywnymi reakcjami innych uczniéw.
Edukacja neurologiczna w obszarze Choroby Hun-
tingtona.

Edukacja personelu medycznego - pielegniarek,
ratownikéw, lekarzy SOR, lekarza POZ dotyczaca
miastenii gravis.

Edukacja pracownikéow pogotowia ratunkowego
i SOR na temat miastenii gravis i innych choréb
rzadkich - wazne pod wzgledem szybkosci podej-
mowania decyzji przez dyspozytoréw. Miastenia
gravis moze powodowac niebezpieczny i zagra-
zajacy bezposrednio zyciu przetom miasteniczny,
ktédry moze postepowad szybko doprowadzajac
do niewydolnosci oddechowej. Szkolenia dla ra-
townikoéw, uswiadamianie o chorobie, jakie daje
objawy, co moze by¢ jej skutkiem.

Zwiekszenie wiedzy wsréd innych specjalizacji po-
przez szkolenia dotyczace choréb rzadkich, w tym
miastenii gravis.

Edukacja nauczycieli w placéwkach oswiaty nt.
miastenii gravis - szkoty, przedszkola, poniewaz
coraz wiecej dzieci choruje na miastenie i wyste-
puje brak zrozumienia w wymienionych placéw-
kach.

Wprowadzenie do studiéw medycznych szerszego
programu na temat miastenii.

Wprowadzenie szkolern dodatkowych dla perso-
nelu placéwek oswiatowych, gtéwnie przedszkoli
i ztobkow, aby mogli oni podawac¢ dzieciom leki.
W tej chwili przepisy nie reguluja tego w jedno-
znaczny sposob, a rodzice lub opiekunowie mu-
szg podawac dzieciom leki w przedszkolach czy
ztobkach sami, co jest dla nich bardzo znacznym
utrudnieniem, gdyz sa w pracy.

Brak informacji, wytycznych dla chorych na mia-
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stenie, na temat dostepu do turnuséw rehabilita-
cyjnych.

. Szkolenia dla lekarzy orzecznikdw o chorobach

rzadkich, w tym miastenii gravis. Niewiedza lub
wiedza powierzchowna specjalistéw, ktérzy
orzekaja we wszelkich komisjach dziata na nieko-
rzy$¢ chorych na miastenie. Pacjenci skarza sie
na bagatelizowanie ich objawoéw, a nieznajomos¢
specyfiki choroby doprowadza do wielu uchybien
w zakresie orzekania o niepetnosprawnosci czy
tez w zakresie orzecznictwa ZUS, KRUS.

Reforma procesu zwigzanego z uzyskaniem orze-
czenia o potrzebie ksztatcenia specjalnego - jest
on przestarzaty i nie przystaje do choréb rzadkich.
W przypadku dzieci z naprzemienna hemiplegia
dziecieca stan dziecka moze zmieni¢ sie ciaggu mi-
nut. Dodatkowo obarczenie stresem przed bada-
niem przez nieznanych specjalistéw w nieznanym
srodowisku. Czesto dochodzi¢ moze do zanizania
faktycznych umiejetnosci.

Realizacja potrzeb zapisanych w orzeczeniu o po-
trzebie ksztatcenia z uwzglednieniem przebiegu z
naprzemiennej hemiplegii dzieciecej (AHC).
Kampanie edukacyjne na temat choréb rzadkich,
w tym naprzemiennej hemiplegii dzieciecej (AHC).
Przeszkolenie lekarzy POZ na temat nadci$nienia
ptucnego, obecnie istnieje kampania edukacyjna
»SZYBKA DIAGNOZA TNP”, ale dotarcie do kazdego
lekarza POZ jest utrudnione.

Wprowadzenie dostepu do ustug asystenckich
na terenie szkoty (trudno$¢ w korzystaniu samo-
dzielnym z toalety) dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi, w tym chorobami migéniowo-szkieleto-
wymi.

Wprowadzenie ustug transportowych do szkét
i uczelni dla pacjentéw z chorobami rzadkimi, w
tym chorobami migsniowo-szkieletowymi.
Potrzeba edukacji lekarzy, nauczycieli na temat
jak widza osoby z r6znymi schorzeniami wzroku w
tym z wadami genetycznymi wzorku, na czym po-
legaja ich ograniczenia w zyciu codziennym i jak
mozna im pomdéc.

Utatwienie pacjentom dostepu do informacji o
chorobie, rzadkich mozliwych objawach, bada-
niach profilaktycznych w przebiegu sarkoidozy.
Nalezy upowszechnia¢ wiedze wsréd pacjentéw
i lekarzy jak postepowac z pacjentem chorym na
sarkoidoze. Wiedze o sposobach leczenia, diety
wiekszos¢ pacjentdw uzyskuje z Internetu, a nie w
osrodku, w ktérym jest diagnozowana.
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Istnieje duza potrzeba szkolenia lekarzy wszelkich
specjalizacji w zakresie rozpoznawania, diagno-
styki i leczenia sarkoidozy, zwtaszcza jej réznych
odmian pozaptucnych. Niewiedza lekarzy jest naj-
wigkszym problemem, wptywa na nierozumienie
potrzeb pacjenta i nieche¢ z ich strony do prze-
kazywania pacjentom skierowan na dodatkowe
badania laboratoryjne (np. poziom stezenia ACE)
oraz inne badania przydatne dla oceny stanu pa-
cjenta obcigzonego sarkoidoza.

Edukacja pracownikéw stuzby zdrowia - w szcze-
gblnosci lekarzy POZ, ktérzy maja kontakt z cho-
rymi na sarkoidoze, ich wiedza jest zwykle bardzo
powierzchowna (zwtaszcza w kwestii stosowania
sterydéw przy zespole Lofgrena, czy suplementa-
cji witaminy D).

Edukacja okulistéow i neurologéw - wystepuje duzy
deficyt lekarzy tych specjalnosci, ktérzy posiada-
liby szersza wiedze nt. sarkoidozy, w szczegélno-
$ci metod diagnozowania i sposobdw leczenia.
Zwiekszenie liczby specjalistow zajmujacych sie
diagnostyka i leczeniem sarkoidozy.

W Gdansku corocznie organizowane s3 konferen-
cje naukowe nt. sarkoidozy, udziat w nich i dostep
do wiekszosci materiatéw jest ptatny, a dostep do
transmisji on-line ograniczony. Dodatkowo orga-
nizacja takich konferencji w innych czesciach kra-
ju, czy utatwienie do nich dostepu, mogtyby spo-
pularyzowac wiedze o sarkoidozie wsréd lekarzy.
Wptyw chordb rzadkich na jakos¢ zycia pacjentow,
edukacja pacjentéw na temat wartosci wspoéttwo-
rzenia i zaangazowania w dziatalnos$¢ i wsparcie
organizacji pacjenckich reprezentujacych dany ob-
szar medyczny.

Dzieci i mtodziez z zespotem Delecji 22q11 jest
czesto przez rodzicow okreslana, ze sa w szarej
strefie edukacji. Oznacza to, ze w szkole pan-
stwowej uczeh ma ogromne trudnosci z realizacja
podstawy programowej (czesto nawet jesli mate-
riat zostat dostosowany zgodnie z orzeczeniem
o ksztatceniu specjalnym), ze wzgledu na mno-
gos¢ klas i wielkos¢ szkoty uczen ma trudnosci
w funkcjonowaniu przez kilka godzin w placéwce,
nauczyciele sg przecigzeni i nie maja mozliwosci
zwracac uwagi na kazdego ucznia ze specjalnymi
potrzebami. Z drugiej strony niewiele jest szkot
integracyjnych (czesto tez o zbyt duzych klasach)
oraz specjalnych (tu jest obawa rodzicéw, ze dziec-
ko zostanie wykluczone przez zdrowych réwiesni-
kow i ze za dobrze funkcjonuje na taki typ szkoty).
To tylko niektore z wyzwan. Na rynku szkolnictwa
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pojawiaja sie powoli szkoty tzw. terapeutyczne,
ktdére sa duzo lepiej dostosowane do potrzeb dzie-
ci z zespotami genetycznymi. Ucza zycia, doswiad-
czen, radzenia sobie z wyzwaniami, a nie “tylko”
suchej wiedzy.

Zapewnienie o$rodkéw prowadzacych edukacje
i przystosowanie do zycia zgodnie z potrzebami
chorych na chorobe Niemanna - Picka.

Powszechna edukacja diagnostyczna lekarzy
pierwszego kontaktu o klasterowych bélach gto-
wy.

Zwiekszenie dostepu do informacji o nowosciach
w leczeniu i innych form zabiegéw dotyczacych
Choroby Niemanna - Picka.

Edukacja lekarzy wszystkich specjalnosci w za-
kresie diagnostyki, objawéw i leczenia zapalen
naczyn.

Wsparcie stowarzyszen w zakresie tworzenia
kompendium wiedzy o chorobach rzadkich dla
pacjentéw. Webinary i spotkania edukacyjne dla
pacjentow z uktadowym zapaleniem naczyn.
Wsparcie na kazdym etapie dla pacjentéw z Epi-
dermolysis bullosa, pacjenci maja problem z po-
ruszaniem, pisaniem z uwagi na zrosniete palce,
wprowadzenie dodatkowego nauczyciela wspie-
rajacego i pomagajacego pacjentowi.
Orzecznictwo o ksztatceniu specjalnym powinno
by¢ ustawowo rozszerzone o rzadkie zespoty pa-
daczkowe.

Wprowadzenie mozliwosci, aby placéwki edukacyj-
ne mogty ustawowo podac leki ratunkowe przed
przyjazdem karetki dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi, w tym Zespotem Draveta.

Wsparcie asystenta, psychologa pacjentéw z Ze-
spotem Draveta, choroba objawia potrzeby za-
opiekowania psychicznego, a nie usuwania na na-
uczanie indywidualne, nauczanie indywidualne
nie jest rozwigzaniem w zakresie treningu umie-
jetnosci spotecznych.

Stworzenie miejsc aktywizujacych do mozliwosci
opieki wytchnieniowej dla rodzicéw pacjentéw z
Zespotem Draveta.

80. Wprowadzenie mozliwosci przy edukacji domo-

81.

wej dla pacjentéw z Miopatia Mitochondrialna
pod postacia zespotu Leigha, nie wszystkie dzieci
moga uczeszczac¢ do placdwek, a specjalistdw jest
za mato.

Wprowadzenie alternatywnych sposéb komuniko-
wania pacjentéw z Miopatig Mitochondrialnag pod

82.

83.

84.

85.

86.

87.

88.

AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

postacia zespotu Leigha

Dob6r metod nauczania dla pacjentéw z Miopa-
tig Mitochondrialna pod postacia zespotu Leigha,
efektywne wskazdéwki, sprzet komputerowy, pro-
gramy komputerowe umozliwiajace edukacje.
Zwiekszenie ilosci godzin zajec¢ rewalidacyjno-wy-
chowawczych a tym rehabilitacji, wsparcia rozwoju
dla pacjentéw z Miopatig Mitochondrialng pod po-
staciag zespotu Leigha.

Edukacjaw domu, lekarz pierwszego kontaktu i po-
bér krwi w domu, telekonsultacja, pierwszenstwo
w zakresie opieki medycznej, edukacja w zakresie
potrzeb dziecka z Miopatia Mitochondrialng pod
postacig zespotu Leigha.

Edukacja spoteczna, edukacja lekarzy pediatréw, le-
karzy pierwszego kontaktu w celu szybkiej diagno-
styki przy niespecyficznych objawach, edukacja ro-
dzicéw po diagnozie Miopatii Mitochondrialnej pod
postacia zespotu Leigha.

Wtaczenie choréb rzadkich do katalogu choréb
kwalifikujacych do uzyskania w Poradni Pedago-
gicznej orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjal-
nego z niepetnosprawnoscia sprzezona. Tylko takie
orzeczenie - z niepetnosprawnoscia sprzezona-
uprawnia do przydzielenia przez poradnie uczniowi
nauczyciela wspomagajacego, obecnego na lekcji
i pomagajacego uczniowi podczas zajeé. Obecnie
ustawa art. 4 pkt 32 ustawy Prawo oswiatowe, jak
i art. 3 pkt 18 ustawy o systemie oswiaty zawiera
zamkniety katalog objawow. Wedtug ustawy sprze-
zenie wystepuje jedynie wtedy kiedy zachodza
rébwnoczesnie dwa objawy z zamknieto katalogu:
niedowidzenie, niedostyszenie, niepetnospraw-
nos¢ ruchowa, niepetnosprawnos¢ intelektualna. W
przypadku autyzmu jest bezposrednie sprzezenia
bez potrzeby wskazywania dwéch z wyzej wymie-
nionych objawoéw.

Uczen w spektrum autyzmu o tagodnym przebie-
gu jest obecnie zgodnie z ustawa uprawniony do
nauczyciela wspomagajacego, a uczen z choro-
ba rzadka poruszajacy sie na wézku z dystonig w
rekach i nogach, ale bez regresu intelektualnego,
niedowidzenia albo niedostyszenia nie jest upraw-
niony do opieki nauczyciela wspomagajacego na
terenie szkoty.

Poradnie pedagogiczne orzekaja obecnie w ra-
mach stanowionego prawa, wiec potrzeba bytoby
rozszerzy¢ katalog objawdéw kwalifikujacych do
orzeczenie sprzezenia lub go otworzy¢ i pozwo-
li¢ decydowac o tym samodzielnie poradniom na
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podstawie no opinii lekarza lub zgodnie z potrze-
bami, ktére poradnia samodzielnie stwierdzi.
Edukacja lekarzy orzecznikéw o Zespole Marfana.
Edukacja personelu medycznego i spoteczenstwa
na temat miastenii gravis.

Wprowadzenie szkolen wsrod przedstawicieli roz-
nych grup lekarzy o réznych specjalnosciach (np.
lekarze POZ, anestezjolodzy, rehabilitacji - celem
edukacji np. z zakresu stosowania odpowiedniej
opieki nad pacjentem z miastenia), a takze piele-
gniarek.

Edukacja personelu SOR oraz sanitariuszy karetek
w celu zapewnienia, ze w przypadku nagtym oso-
ba chora na miastenie uzyska wtasciwa pomoc.
Nadawanie priorytetu w systemie przyje¢ na SOR
osobom chorych na miastenie, w szczegdlnosci
zgtaszajacym dusznos¢, ktora nie zawsze na po-
czatku koreluje z poziomem saturacji - moze ona
by¢ na dobrym poziomie, a mie$nie oddechowe
moga w tym czasie juz mocno stabnac.
Zwigkszenie Swiadomosci w zakresie saturacji i
jej korelacji z mozliwoscia wystapienia przetomu
miastenicznego oraz lekéw potencjalnie moga-
cych gwattownie i nieprzewidywalnie pogorszy¢
stan chorych.

Edukacja spoteczenstwa - w celu podniesienia
poziomu zrozumienia i akceptacji dla oséb cho-
rych na miastenie gravis, u ktérych objawy maja
zmienny przebieg z okresami dobrej sprawnosci
po ktérych moze nastapi¢ gwattowne pogorsze-
nie.

Wsparcie uczniéw chorujacych na choroby rzadkie,
w tym achondroplazje, dostosowanie szk6t i metod
uczenia oraz sprawdzania wiedzy.

Edukacja srodowisk szkolnych, wspétpracownikéw
chorego na Chorobe Addisona i niedoczynno$¢ nad-
nerczy,
pogotowia ratunkowego, placéwek POZ i samego
chorego. Pielegniarka diabetologiczna, endokryno-

edukacja ratownikéw medycznych, stacji

logiczna, ktdre ucza prawidtowego pomiaru cisnie-
nia, pomiaru cukru, robienia zastrzyku ratujacego
zycie z corhydronu w chwili przetomu u pacjentéw
z Choroba Addisona i niedoczynnosciag nadnerczy.
Zwiekszenie $wiadomosci istnienia Choroby Pom-
pego wsrod lekarzy.

.Uproszczenie procedur zwigzanych z uzyskiwa-

niem orzeczen o wczesnym wspomaganiu roz-
woju (WWR), o potrzebie ksztatcenia specjalne-
go i nauczania indywidualnego dla pacjentéw z
Przeponowa postacia rdzeniowego zaniku miesni
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(SMARD?1).

Likwidacja barier architektonicznych w szkotach,
zapewnienie asysty na czas przebywania pacjenta
z Przeponowa postacig rdzeniowego zaniku mie-
$ni (SMARD1T) w placéwce edukacyjnej.

. Zwigkszenie ilosci godzin nauczania indywidu-
alnego zwtaszcza w przypadku dzieci niemoéwia-
cych z przeponowa postacia rdzeniowego zaniku
mies$ni (SMARD1), porozumiewajacych sie np. z
pomoca eyetrackingu. Szkolenia nauczycieli i
pedagogéw w zakresie AAC, zwigekszenie nacisku
na dostep do alternatywnych sposobéw komu-
nikacji.

Mozliwo$¢ przeznaczania subwencji szkolnej na
zakup pomocy szkolnych dla dzieci z indywidual-
nym trybem nauczania realizowanym w szkole i w
domu, w tym dla pacjentéw z przeponowa posta-
cig rdzeniowego zaniku miesni (SMARD1).
Edukacja lekarzy - informacje o chorobie jaka
jest amyloidoza TTR, tj. geneza, objawy , symp-
tomy oraz kompletna informacja na stronach
internetowych Stowarzyszen i Fundacji. Oprécz
informacji konieczna jest informacja dotyczaca
sciezki diagnostycznej oraz osrodkéw referen-
cyjnych.

Nieswiadomos¢ spoteczna o chorobie jaka jest
Ataksja Rdzeniowo-Mézdzkowa doprowadza do
sytuacji, kiedy chorzy na ulicy sa postrzegani jak
osoba pijana.

Edukacja lekarzy pierwszego kontaktu oraz spe-

cjalistébw, zwtaszcza hematologéw. Edukacja
spoteczenstwa, zwtaszcza potencjalnych praco-
dawcéw, aby nie obawiali sie zatrudnia¢ oséb z
chorobami rzadkimi, w tym z Choroba Gauchera.
Wyréwnanie mozliwosci korzystania z mozliwosci
edukacji dla os6b nisko funkcjonujacych z cho-
roba jaka jest Zespot Angelmana, w tym umozli-
wienie inkluzywnosci.

Edukacja wtaczajaca oraz dostep do specjali-
stycznych osrodkéw edukacyjnych dla oséb z
niepetnosprawnoscia intelektualng, w tym z Ze-
spotem Williamsa, réwniez po ukonczeniu tzw.
wieku szkolnego jest podstawa rehabilitacji i

wsparcia dla oséb Zespotem Williamsa.
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10. Zestawienie potrzeb wg ankiet organizacji pacjenckich

W Krajowym Audycie przeprowadzonym przez Krajo-
we Forum Orphan w 2024 roku, zrzeszajagcym organi-
zacje pacjenckie reprezentujace osoby z chorobami
rzadkimi, na dzien 19 sierpnia 2024 r. udziat wziety 54
organizacje pacjenckie sposréd 80 zaproszonych do
udziatu w przedmiotowym badaniu.

Przedstawiciele organizacji pacjenckich sformutowa-
li potrzeby w 5 podstawowych kategoriach:

1. Potrzeb w dostepie do technologii medycznych.

2. Potrzeby w dostepie do wyrobow medycznych.

10.1. Bag3 Research Foundation

3. Potrzeby w dostepie do diagnostyki.

4, Potrzeb w zakresie optymalizacji modelu opieki.

5. Potrzeb w zakresie opieki socjalnej.

6. Potrzeb w zakresie edukacji.

W ramach tych kategorii kazda z organizacji pacjenc-
kich sformutowata od kilku do kilkunastu potrzeb.
Szczegbdtowe zestawienie odpowiedzi kazdej z orga-
nizacji pacjenckich znajduje odzwierciedlenie w po-
nizszych podrozdziatach.

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Bag3 Research Foundation.

Bag3 Research Foundation

gii medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | 1. Aktualnie poszukiwanie lekarstwa na chorobe Bag3 P209L

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

Aktualnie brak

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Dostep do lekarzy ktérzy beda miec czas, aby poméc w spowolnie-
nie choroby.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Dostep do lekarzy ktorzy beda mie¢ czas aby poméc w spowolnie-
nie choroby i dostap do badan badajacych postep choroby (np. RMI

miesni)

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ siew | Nie
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Brak potrzeb

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w | Nie
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Bag3 Research Foundation

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwa- Nie
lenia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia Nie
w zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy i Nie
leczgcy reprezentowangq przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o Nie
chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.2. Dignitas Dolentium

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Dignitas Dolentium

Dignitas Dolentium

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych

1. Konieczne jest wprowadzenie refundacji leku Tofer-
sen, wytyczne Europejskiej Akademii Neurologii doty-
czace postepowania w SLA z 2024 r., daty najwyzsza -
silnie pozytywna - rekomendacje stosowania tego leku
u chorych na SLA z wykryta mutacja genu SOD1.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych

1. Nalezy aktualizowa¢ regularnie wysokos$¢ refundacji
wyrobéw medycznych. Nalezy zwigkszy¢ refundacje
materacy przeciwodlezynowych, aby umozliwi¢ zakup
modeli komorowych przeznaczonych dla pacjentéw le-
zacych wiele lat z zanikami migs$ni. Refundacja powinna
wynosi¢ co najmniej 4 000 zt.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Trzeba zapewni¢ peten pakiet badan genetycznych pa-
cjentom z klinicznym podejrzeniem SLA, by méc wtaczy¢
dostepna lub przyszta terapie genetyczna.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Powinna wzrosna¢ wycena $swiadczenia opieki dtugo-
terminowej dla pacjentéow wentylowanych mechanicznie
w domu NIV. Jesli nie dla wszystkich pacjentéw to na
pewno dla tych cierpigcych na choroby neurologiczne
jak SLA.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie dla
Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Wsparcie socjalne w postaci opieki wytchnieniowej
powinno by¢ rozszerzone o wigcej godzin i z standardem
dla kazdego samorzadu, bo wiele jednostek samorzadu
wprowadzito bardzo mata oferte pomocy w poréwnaniu
do realnych potrzeb gminy.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Nie

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Dignitas Dolentium

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadRie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Bezpestkowe

Fundacja Bezpestkowe

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych

1. Dilatory - rozszerzacze pochwy, ktére nie sg uznawane
za ogbélnodostepny sprzet rehabilitacyjny.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Dostep do ginekologéw majacych wiedze na temat ze-
spotu MRKH, mozliwo$¢ szybkiego wykonania rezonansu
magnetycznego w celu potwierdzenia diagnozy

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Brak potrzeb

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Wsparcie psychologiczne dla oséb bedacych w trakcie
a takze po procesie diagnostycznym

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. USwiadamianie spoteczenstwa, w tym przede wszyst-
kim lekarzy ginekologéw o istnieniu zespotu MRKH,
uwzglednienie zréznicowanych cech ptciowych w
ogblnodostepnych materiatach edukacyjnych jak np.
podreczniki do biologii.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja Bezpestkowe

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.4. Fundacja Bohatera Borysa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Bohatera Borysa

Fundacja Bohatera Borysa

Potrzeby w zakresie dostepu do
technologii medycznych

1. Refundacja produktu leczniczego terapii zaawansowanej (ATMP) terapii geno-
wej - Libmeldy (atidarsagen autotemcel), kt6ry jest wskazany do stosowania w
leczeniu leukodystrofii metachromatycznej (ang. metachromatic leukodystro-
phy, MLD), odznaczajacej sie dwuallelowymi mutacjami genu arylosulfatazy A
prowadzacymi do zmniejszenia aktywnosci enzymatycznej ARSA, w przypadku
dzieci z p6znymi niemowlecymi albo wczesnymi mtodziericzymi postaciami cho-
roby, bez objawéw klinicznych choroby, dzieci z wczesng mtodziencza postacia
choroby, z wczesnymi objawami klinicznymi choroby, mogace nadal poruszac sie
samodzielnie, przed pojawieniem sie zaburzenia funkcji poznawczych.

Potrzeby w zakresie dostepu do
wyrobéw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Badania przesiewowe noworodkéw (NBS) majace na celu diagnostyke leukody-
strofii metachromatycznej (ang. metachromatic leukodystrophy, MLD), odzna-
czajacej sie dwuallelowymi mutacjami genu arylosulfatazy i prowadzacymi do
zmniejszenia aktywnosci enzymatycznej ARSA.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Skoordynowana wielospecjalistyczna opieka medyczna.
2. Skoordynowana procedura przejscia z opieki pediatrycznej do opieki wielo-
specjalistycznej dla dorostych (transition of care).

Czy opieka socjalna powinna
znaleZ¢ sie w Planie dla Choréb
RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Wsparcie koordynatora opieki socjalno-medycznej.

2. Decentralizacja opieki i wsparcie niezaleznego zycia oséb z niepetnosprawno-
sciami.

3. Wsparcie psychologiczne dla oséb zyjacych w chorobami rzadkimi i ich oto-
czenia (opiekunowie, rodzenstwo etc.).

Czy kwestie edukacji powinny
znaleZ¢ sie w Planie dla Choréb
Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja wtaczajaca skoordynowana z opieka medyczng i spoteczna.
2. Wdrozenie systemowych rozwiazan zwigzanych z alternatywnym i wspomaga-
jacym metodami komunikacji w edukacji.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja Bohatera Borysa

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo?

Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-

Tak
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w

Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

Tak

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Tak

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho-

Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.5. Fundacja Centrum Walki z Alergia

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Centrum Walki z Alergia

Fundacja Centrum Walki z Alergia

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii me-
dycznych

1. Brak refundacji produktu leczniczego Nucala, nazwa
czasteczki mepolizumab w dwéch wskazaniach w chorobach
rzadkich:

- w leczeniu uzupetniajacym u pacjentéw w wieku 6 lat i star-
szych z nawracajgco-ustepujaca lub oporna na leczenie eozyno-
filowa ziarniniakowatoscia z zapaleniem naczyn (EGPA),

- w leczeniu uzupetniajacym u dorostych pacjentéw z niewy-
starczajaco kontrolowanym zespotem hipereozynofilowym
(HES) bez mozliwej do zidentyfikowania wtdrnej przyczyny
niehematologiczne;j.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycz-
nych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostykRi

1. Proces diagnostyczny w przypadku rozpoznania HES czy
EGPA polega gtéwnie na monitorowaniu ilosci eozynofili

we krwi obwodowej w podstawowej diagnostyce - badanie
morfologii krwi z rozmazem. Dolna granica to 1000 komérek/
mikrolitr, zdrowy cztowiek ma ok. 150 komdrek/mikrolitr.
Zespot HES charakteryzuje bardzo wysoka eozynofilia we krwi
obwodowej przekraczajaca 1500 komérek/mikrolitr przynaj-
mniej w dwéch badaniach. Gtéwnym problemem z diagnosty-
ka obydwu jednostek chorobowych polega na lekcewazeniu
przez lekarzy wysokiego wskaznika eozynofili we krwi obwo-
dowej co przyspieszytoby znacznie prces diagnostyki oraz
zréznicowany obraz choroby.

HES - Regularne i doktadne monitorowanie jest niezbedne dla
optymalizacji terapii, wczesnego wykrywania powiktan oraz
poprawy rokowania u pacjentéw z HES i obejmuje:

2. Morfologia krwi: Regularne oznaczanie liczby eozynofilow,
hemoglobiny, ptytek krwi i leukocytéw w celu oceny aktywno-
sci choroby i skutecznosci leczenia.

3.Markery biochemiczne: Regularne badania poziomu
troponin sercowych, tryptazy i witaminy B12, szczegélnie u
pacjentéw z podejrzeniem zajecia serca lub nowotworowych
form HES.

4. Echokardiografia: regularna ocena funkcji serca, szczegol-
nie u pacjentéw z objawami kardiologicznymi lub kardiomio-
patia eozynofilowa.

5. TK lub MRI: Ocena zmian w narzadach, takich jak ptuca i
przewdd pokarmowy, w celu monitorowania postepu choroby
i odpowiedzi na leczenie.

6. Biopsje szpiku kostnego: w przypadkach klonalnych form
HES, w celu monitorowania rozrostu komérek eozynofilowych
i oceny odpowiedzi na leczenie narzadowe :w celu oceny
stopnia nacieku eozynofilowego i odpowiedzi na leczenie.
EGPA - Diagnoza EGPA jest trudna i opiera sie na kombinacji
objawodw klinicznych, wynikéw badan laboratoryjnych oraz
badan obrazowych. Sredni czas do diagnozy EGPA wynosi
okoto 49,7 miesiecy, co jest wynikiem péznego rozpoznania z
powodu ztozonych i zréznicowanych objawéw choroby.
Kluczowe znaczenie ma wykrycie eozynofilii (zwykle > 10% w
catkowitej liczbie biatych krwinek) oraz obecno$¢ przeciwciat
ANCA, cho¢ nie zawsze sa one obecne.
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W badaniach krwi czesto stwierdza sie¢ podwyzszony poziom
parametréw stanu zapalnego tj. OB, CRP. Pojawia si¢ réwniez
wzrost poziomu przeciwciat klasy IgE. Obserwuje sie takze
zwigkszenie liczby biatych krwinek (leukocytow) we krwi, co
jest reakcja na toczacy sie stan zapalny w organizmie.
Przeciwciata ANCA: W EGPA u okoto 40-70% pacjentéw moze
wystapi¢ dodatni wynik testu na obecnos¢ przeciwciat ANCA,
zwykle w postaci przeciwciat przeciwko mieloperoksydazie
(MPO-ANCA). Rzadziej moga wystepowac przeciwciata prze-
ciwko proteinazie 3 (PR3-ANCA).

Brak przeciwciat ANCA nie wyklucza diagnozy EGPA! Jest to
zjawisko dos¢ czeste, poniewaz nie wszyscy pacjenci z EGPA
maja dodatnie wyniki testow ANCA.

7. Testy czynnosciowe ptuc: Pomocne w ocenie zmian restryk-
cyjnych czy obturacyjnych w drogach oddechowych.

8. Tomografia komputerowa (TK) klatki piersiowej i zatok
przynosowych moze wykaza¢ nacieki eozynofilowe, zmiany
zapalne oraz polipy nosa.

9. Biopsje tkankowe: Biopsje skory, ptuc, nerki lub innych
zajetych narzadéw moga wykaza¢ charakterystyczne zmiany
zapalne naczyn z obecnoscia eozynofildw oraz ziarniniakéw.
10. Konsultacje specjalistyczne: kardiologiczne, pulmonolo-
giczn, dermatologiczne

Potrzeby w zakresie 1. Powotanie o$rodkow eksperckich chordb rzadkich (OECR)
optymalizacji opieki z wybranych osrodkéw zajmujacych leczeniem i diagnostyka
HES i EGPA.

2. Wyspecjalizowanie i wytyczenie grupy ekspertow klinicz-
nych zajmujacej sie leczeniem rzadkich choréb HES i EGPA.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie Tak
dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie 1. Opieka socjalna nad pacjentem i rodzing, wsparcie psycho-
wsparcia socjalnego logiczne.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie | Tak

dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja pacjentow i opiekunéw, edukacja $rodowiska me-

dycznego z postepowania diagnostycznego i terapeutycznego
z uwrazliwieniem lekarzy POZ na wczesne wykrycie choréb
przy wysokiej eozynofilii we krwi obwodowej w podstawo-
wych badaniach profilaktycznych.

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

Fundacja Centrum Walki z Alergia

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.6. Fundacja Foundation For Angelman Syndrome Therapeutics Poland (FAST

Poland)

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Foundation For Angelman Syndrome The-

rapeutics Poland (FAST Poland)

Fundacja Foundation For Angelman Syndrome Therapeutics Poland (FAST Poland)

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii
medycznych

1. Dostepno$¢ preparatu zawierajacego kannabidiol (epidiolex)

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. Potrzeba w tym zakresie obejmuje uznanie jako specjalistyczny
wyréob medyczny i umozliwienie refundacji w zakresie fotelikdw
samochodowych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostykRi

1. Aktualnie nie ma jednego testu, ktory mégtby zdiagnozowac lub
wykluczy¢ wszystkie genotypy w zespole Angelmana. Ze wzgledu na
wystepowanie kilku mechanizmdéw prowadzacych do wystapienia
zespotu Angelmana (AS) diagnostyka genetyczna tego zespotu jest
ztozona i bywa niewystarczajaca.

2. Obecnie dostepne badania mogace potwierdzi¢ diagnoze zespotu
Angelmana to badanie kariotypu, test metylacji DNA, badanie
mikromacierzy aCGH, badanie metoda MLPA, badanie FISH, bada-
nie PCR, sekwencjonowanie genu UBE3A. W kazdej spotecznosci
borykajacej sie z choroba rzadka niezwykle istotnym czynnikiem
jest maksymalne skracanie odysei diagnostycznej; poszczeg6lne
badania genetyczne powinny by¢ zlecane i przeprowadzane szybko
i sprawnie.

3. Kolejnym waznym zagadnieniem jest kwestia badan przesiewo-
wych noworodkéw w celu weczesnego wykrycia zespotu Angelmana,
ktore byty juz stosowane poza granicami naszego kraju w formie
pilotazu (zrédto: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32747801/)

4. Badania przesiewowe noworodkéw oznaczaja, ze rodziny, ktérych
bliscy cierpia na zesp6t Angelmana, otrzymuja diagnoze w ciagu ty-
godni, a nie lat, co pozwala unikna¢ bolesnej drogi diagnostycznej.
A jesli mozna zdiagnozowac pacjentéw wczesniej, sa najwieksze
szanse na odwrocenie skutkéw i poprawe ich jakosci zycia znacznie
szybciej.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi

1. Jako priorytet w tym obszarze wymagane pojawienie sie Pasz-
portu pacjenta z choroba rzadka jako narzedzia dostarczajacego
kompletne informacje o funkcjonowaniu pacjenta w systemie
ochrony zdrowia oraz w przypadku sytuacji nagtych. 2. Potrzeby w
dostarczeniu systemu pozwalajacego na weryfikacje i tatwy dostep
do informacji z zakresie placéwek i terminéw poszukiwanych wizyt
lekarskich.

3. Jako niezbedna widzimy mozliwos¢ dostepu do skoordynowa-
nej i wielospecjalistycznej opieki w wybranych osrodkach opieki
zdrowotnej, pacjenci z zespotem Angelmana doswiadczaja wielu
trudnosci, ktére wymagaja wizyt u réznych specjalistéw.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak
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Potrzeby w zakresie 1. Jedna z podstawowych potrzeb, ktére wiaza sie mozliwoscia
wsparcia socjalnego prowadzenia bardziej niezaleznego zycia przez osoby z ZA jest
asystencja osobista 0séb z niepetnosprawnosciami gwarantowana
ustawowo z adekwatnym wynagrodzeniem, realizowana zgodnie

z potrzebami 0séb z niepetnosprawnosciami oraz z Konwencja o
prawach oséb z niepetnosprawnosciami.

2. Kolejnym obszarem wymagajacym rozszerzenia jest mozliwos¢
skorzystania z systemowej ustugi opieki wytchnieniowej (zgodnie
ze Strategia na rzecz Oséb z Niepetnosprawno$ciami 2021-2030)

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Tak
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Osoby z zespotem Angelmana doswiadczaja gtebokich zaburzen
w zakresie rozwoju mowy z minimalnym lub nawet catkowitym bra-
kiem uzywania stow- wymagaja zatem dostepu do alternatyw; tutaj
komunikacja wspomagajaca i al

ternatywna jest podstawowym sposobem porozumiewania sie.
Celem AAC jest stworzenie mozliwosci nauki rozumienia i uzywania
alternatywnego srodka komunikacji bez potrzeby stosowania mowy
werbalnej. U wszystkich pacjentéw z ZA, szczegb6lnie u matych dzie-
ci zaleca sie w miare mozliwosci jak najszybsza stymulacje rozwoju
mowy z ukierunkowaniem na niewerbalne metody komunikacji.
Terapia rozwoju mowy powinna by¢ jednym z kluczowych elemen-
téw catosciowego podejscia terapeutycznego tak jak i dostep do
narzedzi wysokiej i niskiej technologii.

2.Jedna z podstaw powinien by¢ réwniez Paszport komunikacyj-
ny, ktoéry jest narzedziem wspomagajacym nawigzanie kontaktédw
interpersonalnych przez osoby nieméwiace lub majace powazne
trudnosci w komunikowaniu sie za pomoca stéw. Okreslany jest
takze jako folder osobisty. Podstawowa funkcja paszportu komu-
nikacyjnego jest zaprezentowanie w praktycznej postaci waznych
informacji o wtascicielu.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja Foundation For Angelman Syndrome Therapeutics Poland (FAST Poland)

Czy choroby rzadRkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i kRiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.7. Fundacja Choréb Mézgu

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Choréb Mézgu
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Fundacja Choréb Mézgu

1. Zapewnienie pacjentom z ataksja Friedreicha dostepu do pierwszej
zarejestrowane;j terapii.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

1. tatwiejsza droga umawiania wymiany baterii systemu DBS dla cho-
rych z choroba Parkinsona.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Przyspieszenie Sciezki diagnostycznej w ALS - peten panel diagno-
styki genetycznej dla pacjentdéw z rozpoznanymi objawami kliniczny-
mi.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Wsparcie pracy specjalistow neurologdéw poprzez wprowadzenie do
opieki nad pacjentem pielegniarek neurologicznych.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Wsparcie w opiekunie socjalnym, ktéry mogtby odciazyc¢ lub zasta-
pi¢ opiekuna w trakcie dnia w opiece nad chorym.

Czy kRwestie edukacji powinny znalezc sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Zwigkszenie $wiadomosci wérdd specjalistow na temat niespecy-
ficznych objawdw ataksji Friedreicha.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja Choréb Mézgu

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w
zycie Funduszu Medycznego?

Nie

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Tak

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Tak

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho-
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

10.8. Fundacja FA - Fundacja na rzecz chorych z ataksja Friedreicha

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje FA - Fundacja na rzecz chorych z ataksja

Friedreicha

Fundacja FA - Fundacja na rzecz chorych z ataksja Friedreicha

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

2. Zapewnienie dostepu do pierwszego zarejestrowanego leczenia dla
pacjentéw z ataksja Friedreicha (FA)

3. Zwiekszenie refundacji na insuline dla pacjentéw dorostych (18-26
lat) i starszych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

2. Konieczne zwigkszenie limitu refundacji na chodziki, wozki inwa-
lidzkie, rowery, stabilizatory, gorsety ortopedyczne, ortezy, krzesta
kapielowe, materace przeciwodlezynowe, tézka rehabilitacyjne, scho-
dotazy, poduszki przeciwodlezynowe na wdzek inwalidzki, materace
przeciwodlezynowe, rowery statyczne, kule.
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Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

2. Zwiekszenie wsrod lekarzy swiadomosci niespecyficznych objawow
ataksji Friedreicha i przyspieszenie diagnozy choroby potwierdzonej

wynikiem badania genetycznego .

3. Badania genetyczne dostepne powszechnie od narodzin, skrécony

czas oczekiwania na wizyty u specjalistow i badania genetyczne.

. Szybki dostep do RM i TK i interpretacji wynikéw.

. Dostep natychmiastowy do specjalistéw.

. Rozszerzone badania genetyczne i krotkie oczekiwanie na wynik.

. Badania krwi in cito.

. Wszystkie badania na choroby wspotistniejace.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

. Opieka holistyczna.

. Centra referencyjne.

. Badania przesiewowe, szybki dostep do diagnostyki,.

. Paszport pacjenta z choroba rzadka.

. Szkolenie personelu medycznego (edukowanie pod katem potrzeb
chorych z FA, szkolenie opiekunéw medycznych, fizjoterapeutéw etc.).
7. Dostep do asystentdw, takze w mniejszych miejscowosciach rehabi-
litacja domowa dostepna dla chorych z FA.

8. Dostepnos¢ psychologa przy omawianiu wynikéw badan genetycz-
nych.

9. Stata opieka psychologiczna na NFZ dla chorych, opiekundw i
rodzin.

o U WN oo N o g

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

2. Opieka wytchnieniowa, asystent osoby niepetnosprawnej, odpo-
wiednio przygotowany (takze dla potrzeb pacjentéw mtodych).

3. Pomoc asystentéw w usamodzielnieniu oséb chorych.

4. Realne wsparcie asystentow w domu, szpitalach, przy edukacji,
kapieli (2-3 godziny dziennie).

5. Dostep do mieszkan treningowych.

6. Zwigkszone wsparcie finansowe ze strony instytucji.

7. Dostep do asystentow, takze w mniejszych miejscowosciach rehabi-
litacja domowa dostepna dla chorych z FA.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

2. Szkolenie personelu medycznego (edukowanie pod katem potrzeb
chorych z FA, szkolenie opiekunéw medycznych, fizjoterapeutéw etc.).
3. Likwidacja barier architektonicznych w budynkach oswiatowych.

4. Motywowanie dyrektoréw placéwek z dostosowaniami do faktycz-
nego przyjmowania uczniow niepetnosprawnych.

5. Dostep pacjentéw do wiedzy na temat placéwek przystosowanych
(baza informacji).

6. Elastycznos¢ trybow nauki (faktyczny dostep do nauczania indywi-
dualnego w szkotach, zindywidualizowanej $ciezki ksztatcenia).

7. Wsparcie ucznia i szkoty/studenta i uczelni poprzez asystentow.
Propagowanie wiedzy o chorobie wsrdéd kadry pedagogicznej i innych
pracownikéw.

8. Swobodny dostep w placéwkach edukacyjnych do sprzetéw i pomo-
cy jak laptopy szkolne, powiekszalniki do czytania, programy kompu-
terowe do przedmiotdw $cistych, regulowane blaty, krzesta)

9. Edukowanie wyspecjalizowanej kadry psychologicznej i pedagogicz-
nej.

10. Edukowanie lekarzy POZ oraz specjalistéw medycznych na temat
FA i postepowania z pacjentem - kierowanie do specjalistycznych
osrodkdw.

11. Edukowanie stuzb mundurowych (policja, wojsko, straz graniczna,
straz miejska) na temat objawdéw FA

12. Edukowanie pracownikdw stuzby cywilnej (urzedy), kolei etc. na
temat objawoéw FA.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja FA - Fundacja na rzecz chorych z ataksja Friedreicha

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.9. Fundacja HypoGenek

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje HypoGenek

Fundacja HypoGenek

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | 1. Brak refundacji leku - fosfatazy alfa
gii medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw Brak potrzeb
medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno- 1. Zbyt mata wiedza lekarzy o HPP i diagnostyce
styRi

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi Brak potrzeb

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie 1. Wsparcie dla rodzin z dzie¢mi niepetnosprawnymi
wsparcia socjalnego

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w | Tak
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Dostosowanie nauczania dla kazdego dziecka indywidualnie

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja HypoGenek

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?
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Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Tak

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho-
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Nie

10.10. Fundacja MATIO (MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom
i Chorym na Mukowiscydoze)

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje MATIO (MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom

i Chorym na Mukowiscydoze)

Fundacja MATIO (MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze)

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. Dostosowanie obecnego programu lekowego B.112 do aktualnych
CHPL

2. Refundacja leku Kreon 10 000 dla dzieci. Aktualnie lek ten jest OTC i
od kilkunastu lat firmy blokuja jego refundacje.

3. Mozliwos¢ wprowadzeniu leczenia weryfikacyjnego lekami naj-
nowszej generacji np. na kilka miesiecy. Jesli stan pacjenta poprawia
sie wg. obiektywnych wskaznikéw (poziom chloréw spada, spirome-
tria ptuc rosnie, BMI rosnie, ogdlnie stan pacjenta ulega poprawie)
leczenie jest kontynuowane. Jesli nie ma poprawy lek jest odstawiany.
Oczywiscie, jesli leki te sa dopuszczone do obrotu w UE przez EMA.

4. Rozszerzanie grupy odbiorczej pacjentéw w programie lekowym bez
koniecznosci rozpoczynania wszystkich procedur od poczatku, przy
zatozeniu, ze takie rozszerzenia zostaty zaakceptowane przez EMA.
Przy chorobach rzadkich gdzie wystepuje wiele mutacji w jednostce
chorobowej to przyspieszenie podania terapii dla pozostatej grupy
chorych.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. Zapotrzebowanie na inhalatory
2. Zapotrzebowanie na nebulizatory (obecnie blokuja sie nawzajem).
3. Tym samym chory ma ograniczony dostep do sprzetu.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styRi

1. Dostep rodzicdw oraz cztonkéw rodzin, dzieci rozpoznanych z muko-
wiscydoza do diagnostyki genetycznej.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Zwigkszenie i kadry, dedykowanej do leczenia i opieki nad chorymi
dorostymi na mukowiscydoze.

2. Zmiany w wycenie $wiadczen dietetycznych, psychologicznych w
zespotach interdyscyplinarnych.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Domowa rehabilitacja.

2. Osobisty asystent chorego w jednostce edukacyjnej (ztobek, przed-
szkole, szkota).

3. Zmiana zgod (ustawowa) na podawanie lekéw w placéwkach eduka-
cyjnych.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja szkolna dla pacjentéw z mukowiscydoza.

2. Edukacja studentow kierunkéw medycznych i pokrewnych o choro-
bach rzadkich, w tym mukowiscydozie.

3. Edukacja pracownikéw placowek samorzadowych o chorobach
rzadkich, w tym mukowiscydozie.

4. Edukacja w zakresie orzecznictwa o niepetnosprawnosci o choro-
bach rzadkich, w tym mukowiscydozie.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja MATIO (MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze)

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.11. Fundacja na rzecz Pomocy Chorym na Biataczki

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

Fundacja Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | 1. Kaplacyzumab
gii medycznych 2. Sutimlimab

3. Rekombinowane czynniki krzepniecia
4. rADAMTS13 (Adzynma)

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw | 1. Plastry dla pacjentédw z zaburzeniami krzepniecia

medycznych 2. Urzadzenia do pomiaru INR
Potrzeby w zakresie 1. Oznaczenie ADAMTS13 i inhibitora,
dostepu do diagnostyRi

Potrzeby w zakresie 1. Sale 1 osobowe dla pacjentéw z biataczkami i zaburzeniami odpornosci
optymalizacji opieki 2. stworzenie Unitéw matoptytkowosci
3. opieka rehabilitacyjnej, dietetyczna,psychologiczna

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Dofinansowanie do zywnosci, mieszkania.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja podstawowa dla pacjentéw z biataczkami, chtoniakami,
zaburzeniami krzepniecia np cTTP, autoimmunohematologicznymi
chorobami np iTTP

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja Na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?
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Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak

i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.12. Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

Brak terapii na miopatie wrodzona.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobow
medycznych

1. Zbyt niska refundacja na specjalistyczne wozki inwalidzkie
2. Zbyt niska refundacja na pionizatory dla oséb wiotkich

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

1. W wielu wypadkach przyczyne genetyczna miopatii wrodzonych
mozna zdiagnozowac wytacznie dzieki badaniu WES trio, potaczonej z
analiza Al w momencie, gdy dana mutacja nie zostata jeszcze opisana
w literaturze medycznej. Badanie to nie jest powszechnie refundowa-
ne, a pacjenci latami szukaja diagnozy (wykonujac szereg badan na
NFZ, tacznie bardziej kosztownych niz WES) i ostatecznie pokrywaja z
wtasnych srodkow.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Upowszechnienie refundowanej diagnostyki WES w poradniach
genetycznych i przyspieszenie diagnostyki genetyczne;j.

2. Tworzenie wielospecjalistycznych centréw referencyjnych, zajmu-
jacych sie r6znymi chorobami nerwowo-miesniowymi, gdzie opieka
specjalistow z wielu dziedzin (w wypadku miopatii: genetyka, neuro-
logia, anestezjologia; kardiologia; gastrologia; ortopedia; fizjoterapia;
logopedia; pomoc psychologiczna; takze hepatologia; nefrologia;
immunologia) bedzie koordynowana przez jednego lekarza prowadza-
cego.

3. Prowadzenie badan klinicznych w takich placowkach (moze polskich
- w ramach ABM).

4, Utatwienie tranzycji z systemu pediatrycznego do "dorostego" oso-
bom osiagajacym petnoletnosc.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Systemowa opieka wytchnieniowa i wreczajaca dla opiekunéw oséb
niesamodzielnych.

2. Upowszechnienie asystencji osobistej

3. Wsparcie psychologiczne dla pacjentéw oraz rodzin oséb chorych,
zwtaszcza zdrowego rodzenstwa chorych dzieci

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Mozliwo$¢ nauczania indywidualnego w placdwkach (edukacja
wtaczajaca)

2.Dostepnos¢ placdwek edukacyjnych dla oséb poruszajacych sie na
wdzkach inwalidzkich; obligatoryjny nauczyciel wspomagajacy dla
uczniow z problemami w poruszaniu sie i samoobstuga (jesli chory nie
ma asystenta)

3. Przyjmowanie do szkét i postepowanie z osobami z niepetnospraw-
noscig wg jasnych wytycznych, a nie uznania dyrekgji placéwki

4. Mozliwos$¢ zadawania egzaminéw dsmoklasisty i maturalnego w
placowkach lub w domu, w zaleznosci od potrzeb ucznia, dla oséb
porozumiewajacych sie i ze pomocg komunikatoréw i piszacych wzor-
kiem
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5. Uproszczenie procedur i brak koniecznosci ciagtego powtarzania
orzeczen z Poradni Psychologiczno - Pedagogicznych w wypadku, gdy
choroba nie rokuje poprawy; orzeczenie o niepetnosprawnosci po-
winno by¢ wystarczajacym dokumentem dla PPP, tymczasem obecnie
trzeba dostarczy¢ zaswiadczenie lekarskie na osobnym formularzu
(bezsensowne powielanie wizyt lekarskich)

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w
zycie Funduszu Medycznego?

Nie

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Tak

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Tak

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o cho-
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

10.13. Fundacja Pomocy Chorym na zanik Miesni im. Piotr Karlinskiego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Pomocy Chorym na zanik Migsni im. Piotr

Karlinskiego

Fundacja Pomocy Chorym na zanik Miesni im. Piotr Karlinskiego

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych

1. Refundacja lekéw na stwardnienie zanikowe boczne
(SLA)

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Szybsza diagnoza i krétszy czas oczekiwania na bada-
nia genetyczne.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Brak potrzeb

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Nie

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

Brak potrzeb

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla
Choréb RzadRich?

Nie

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja Pomocy Chorym na zanik Miesni im. Piotr Karlinskiego

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Tak
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak

i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i kRiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.14. Fundacja Rare Diseases Uniqius

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Rare Diseases Uniqius

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych | 1. Kryteria wytaczenia z programu lekowego pacjentéw
z choroba Pompego wentylowanych mechanicznie zle
okreslone. Krzywdzace pacjentéw.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki 1. Zbyt dtugi czas diagnostyczny.
2. Brak badan przesiewowych noworodkéw w kierunku

choroby Pompego

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Lepszy dostep do rehabilitacji

Tak

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Wsparcie psychologiczne

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja z zakresu rozpoznawania choréb celem wta-

sciwej diagnostyki i diagnozy

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

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie
Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak

i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.15. Fundacja Rodzina Fra X

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Rodzina Fra X

Fundacja Rodzina Fra X

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych | Brak potrzeb z uwagi na brak lekéw.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych 1. Dostep do wyrobdw medycznych
Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyRi Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi 1. Specjalistyczna opieka dla catej rodziny
Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w Planie dla Tak

Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Wprowadzenie asystentury

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla Tak

Chordéb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Wspomaganie dodatkowego nauczyciela

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja Rodzina Fra X

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.16. Fundacja Salemander

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Salemander

Fundacja Salemander

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych | 1. Brak refundacji Agamree
2. Brak dostepu do refundacjiCalcort (Deflazakort).
3. W przysztosci tatwy dostep i szybka refundacja dla
lekéw m. in. dla Agamree, a nastepnie Givinostat
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Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych 1. Brak refundacji do kaflatora

2. Brak dostepu do respiratora w stadium choroby kiedy
rozpoczyna sie problem z wymiang CO2. Brak dostepu
powoduje gorsza jakos¢ zycia nauki i gorsza jakos¢ snu

béle gtowy.

Potrzeby w zakresie Brak potrzeb

dostepu do diagnostyRi

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Badania genetyczne
2. Brak osrodkdéw diagnostycznych

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie dla Tak

Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Wsparcie opiekuna przez caty czas choroby, bez
wzgledu czy rodzic podejmie prace, albo zapewnienie
opieki 24 godzinnej przez asystentéw. Rodzic musi nor-
malnie funkcjonowac i po pracy tez ma obowiazek od-
poczac, opieka nad cigzko niepetnosprawnym dzieckiem
nie daje takiej mozliwosci, aby jednoczesnie pracowac i
opiekowac.

2. Brak rozwigzan asystenta dla os6b z niepetnospraw-
noscia.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla Tak

Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Zapewnienie odpowiednich krzeset stolikdw, dostepu

do toalety we wszystkich szkotach.

2. Asystenci powinni mie¢ obowigzek pomocy w toalecie
we wszystkich czynnosciach higienicznych

3. Winda

4. Brak dofinansowania i prawnych rozwiazan do two-
rzenia przestrzeni strefy dostepnosci

5. Brak prawnych rozwigzan dla form edukacji dzieci i
mtodziezy czyli stworzenie takiej formy edukacyjnej
aby dziecko mogto by¢ na indywidualnym nauczaniu w
szkole, a nie w domu. Stworzy¢ elastycznie rozwigzania
w kwestach formy edukacji dzieci z specjalnymi potrze-
bami.

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

Fundacja Salemander

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.17. Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne

Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych

1. Dzieci chore na hemofilie w Polsce w ramach progra-
mu profilaktycznego B.15 moga by¢ leczone rekombino-
wanym koncentratem czynnika krzepniecia dtugo dziata-
jacym badz krotko dziatajacym. Jednak w rzeczywistosci
do tego pierwszego nie maja dostepu, a to oznacza, ze
musza dozylnie przyjmowac czynnik krzepniecia dwa,
trzy razy w tygodniu zamiast np. raz czy dwa razy w
tygodniu w mniejsze objetosci. Polska jest jedynym kra-
jem w Unii Europejskiej, gdzie dzieci z hemofilia nie maja
realnego dostepu do czynnikéw krzepniecia o przedtu-
zonym dziataniu.

2. Realny dostep do lekow podskérnych (podawanych wg
wskazan lekarza co jeden, dwa, a nawet cztery tygo-
dnie!).

3. W Europie jest juz w rejestracji czynniki o przedtuzo-
nym dziataniu Altuvoct, ktéry mozna podawac dozylnie
raz w tygodniu. Czekamy na jego refundacje w Polsce

i dostosowanie przetargdw aby w koricu mozna byto
zakupi¢ czynniki o przedtuzonym dziataniu w ramach
programu lekowego B.15.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Kompleksowa opieka nad chorymi na hemofilie.
Nalezy stworzy¢ osrodki leczenia oparte na modelu
wielodyscyplinarnej opieki kompleksowej, aby zapewni¢
chorym na hemofilie dostep specjalizacji klinicznych i
odpowiednich ustug laboratoryjnych.

2. Krajowy rejestr chorych. Powinien by¢ dostepny
krajowy rejestr pacjentdéw z hemofilia, z ustandaryzo-
wanym gromadzeniem danych przez wszystkie osrodki
leczenia hemofilii i scentralizowang administracja.

3. Dostep do bezpiecznych koncentratéw czynnikdw
krzepniecia, innych srodkéw hemostatycznych i terapii
leczniczych.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie dla
Choréb RzadRich?

Nie

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

Brak potrzeb

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla
Choréb Rzadkich?

Nie

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.
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Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki chordb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.18. Fundacja Serce Dziecka

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Serce Dziecka

Fundacja Serce Dziecka

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii medycznych | Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych 1. Paski do pomiaru INR
Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki Brak potrzeb
Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi 1. Stworzenie o$rodkéw kompleksowej opieki nad pa-

cjentem kardiologicznym przez cate zycie

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie dla Tak
Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Pomoc finansowa dla rodzin znajdujacych sie w trud-
nej sytuacji materialnej

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla Tak
Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja w zakresie wiedzy o wsparciu rodzin dzieci z
wadami serca

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja Serce Dziecka

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadRie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercki chordb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje StopDuchenne

Fundacja StopDuchenne

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii
medycznych

1. Valmorolone - steryd nowej generacji

2. Givinostat - lek jeszcze nie zarejestrowany przez EMA, jest nato-
miast zarejestrowany i dopuszczony w USA

3. Calcort (deflazacort) - kortykosteroid dostepny w innych krajach
UE w Polsce tylko przez import docelowy

4. Elevidys - dopuszczony w USA przez FDA. Wzbudza duzo emocji.
Nie wykazat poprawy klinicznej jesli chodzi o pierwszoplanowy
punkt koncowy. Drugorzedowe punkty koncowe wykazaty niewiel-
ka poprawe.

5. Refundacja lekdw nasercowych stosowanych jako standard w
leczeniu kardiomiopatii oraz suplementéw diety typu Wapn, wita-
mina D3.

6. Refundacja lekéw koniecznych do podtrzymania zycia u chorych
w ciezkim stanie

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. Powinno sie znie$¢ ograniczenia zwigzane z mozliwoscig zakupu
niektorych wyrobéw medycznych. Ograniczeniem tym jest np. trzy
letni odstep miedzy zakupem wozka inwalidzkiego. W DMD postep
choroby moze wymusi¢ konieczno$¢ czestszej zmiany.

2. Mozliwo$¢ dofinansowania do stotéw pionizujacych - chorzy na
DMD nie sg wstanie samodzielnie stana¢, a powinni by¢ pionizowa-
ni.

3. Doptaty do samochodoéw dla oséb z DMD nie powinny by¢ ogra-
niczane tylko do takich samochoddw, ktére umozliwiaja przewéz
na wozku dla niepetnosprawnych. Chorzy na poczatku choroby
moga siedzie¢ na wysuwanych fotelach oraz mie¢ mozliwos¢ pet-
nego uczestniczenia w podrézy. Samochéd powinien mie¢ réwniez
mozliwos$¢ przewozenia chorego w pozycji lezacej i z mozliwoscia
podtaczenia urzadzen wspomagajacych oddychanie np. kaflatora,
respiratora itp.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

1. Wprowadzenie badan przesiewowych badajacych poziom CK,
CPK, ALT, AST, ktdry sa tanimi wskaznikami mozliwosci wystapienia
DMD/BMD.

2. Rezonans magnetyczny serca, ktéry w potaczeniu z EKG i ba-
daniem echa serca pozwala lepiej z diagnozowac¢ zmiany w sercu
zwigzane z kardiomiopatia rozstrzeniowa. Rezonans serca jest
standardem w UE przy badaniu chorych z DMD - u nas powinien by¢
réwniez wprowadzony.

3. Refundacja badania parametréw krwi, ktore sg odptatne, a ko-
nieczne do sprawdzenia stanu zdrowia w tym np. poziomu witamin
(np. D3)

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi

1. Opieka koordynowana. Jest tylko jeden osrodek w Polsce za-
pewniajacy koordynowang opieke dla chorych na DMD i BMD. Jest
to GUMed w Gdansku, ktdéry uznany zostat przez World Duchenne
Organization za jedyny spetniajacy wymagania tej organizacji
odnosnie leczenia i postgpowania z chorymi na DMD/BMD. Niestety
moze przyjac jedynie 150 pacjentdéw rocznie (chorych jest okoto
1000). Pozostate nie zapewniaja opieki koordynowanej co powodu-
je konicznos¢ szukania na wtasna reke pomocy.

2. Wsparcie psychologiczne i psychiatryczne chorych, rodzin i opie-
kunow, ktére powinno by¢ czescia opieki koordynowane;j.

3. Generalnie opieka koordynowana powinna odbywac sie podczas
corocznej wizyty chorego w szpitalu. Chory powinien podczas ta-
kiej wizyty przej$¢ badania opisane w standardzie postepowania z
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chorymi na DMD - ostatni najbardziej aktualny pochodzi z 1 marca
2018 roku i opublikowany zostat pismie The Lancet Neurologia Tom
17, Numer 3, P251-267.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Trzeba zreorganizowa¢ pomoc spoteczng, ktdra nie spetnia swo-
jej roli i ogranicza sie jedynie do wyptaty pieniedzy.

2. Pomoc spoteczna powinna dziatac tak jak w innych krajach np.
we Wtoszech, gdzie rodzina po zdiagnozowaniu choroby wspierana
jest przez osobe, ktdéra sprawdza jej potrzeby na miejscu (w domu).
Np. posiadanie niezbednych urzadzen, przystosowanie tazienki,
potrzeby dziecka w zakresie biurka, krzeset, ktérych wymiana
moze zmniejszy¢ problemy zdrowotne wynikajace z choroby. Takimi
sprawami moégtby zajac sie RechMenager.

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie w Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Wsparcie chorych, rodzin i opiekunéw na kazdym etapie nauki

- szkota podstawowa, $rednia i uczelnie wyzsze. Brak przystoso-
wanych szkét dla 0séb niepetnosprawnych (wind, opieki np. przy
czynno$ciach higienicznych w szkole itp.) wyklucza ich z zycia spo-
tecznego i ogranicza ich kontakty spoteczne do rodziny i ewentual-
nie nauczycieli przychodzacych do domu.

2. Edukacja nauczycieli odnosnie ewentualnych ograniczen uczniéw
z DMD (brak sity, brak mozliwosci pisania recznego, konieczno$¢
czestszych wizyt w tazience, koniecznos¢ czestszego powtarzania
w celu zapamietania (gorsza pamie¢ krotkotrwata), mozliwosci
wystapienia innych choréb psychicznych itp.

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

Fundacja StopDuchenne

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki chordb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.20. Fundacja SMA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje SMA

Fundacja SMA

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii me- 1. Brak wystarczajacej ilosci szpitali dla dorostych, ktére de-
dycznych cyduja sie prowadzi¢ program lekowy (przy niekorzystnych
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wycenach) nie pozwala wciaz duzej grupie osob skorzystac z
refundowanego leczenia.

2. To co wptynetoby korzystnie na optymalizacje efektow le-
czenia, to mozliwo$¢ wyboru leku dobranego do chorego we-
dtug jego indywidualnych potrzeb (decyzja chorego i lekarza).
3. Dodatkowo zdjecie ograniczen w dostepie do leczenia dla
dzieci z typem 4 przy terapii genowe;j.

4. Dostep dla nowonarodzonych dzieci do terapii Risdipla-
mem.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycz-
nych

1. Mimo poprawy wycen wielu produktéw (przy jednoczesnym
rynkowym wzroscie cen na te same produkty) wciaz wielu
chorych nie sta¢ na zakup sprzetéw do poruszania sie: wéz-
kéw aktywnych, wézkéw z napedem elektrycznym czy ortez
na miare. Uciazliwo$¢ w pozyskiwaniu sprzetéw, zwigzana
zaréwno z wypetnieniem niezbednej dokumentacji jak i reali-
zacja i dobranie sprzetu sprawia, ze czes$¢ chorych rezygnuje
z zaopatrzenia, tym samym zmniejszajac swoje szanse na pet-
ne wykorzystanie mozliwos$ci wdrazanych terapii lekowych.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

1. Badania przesiewowe pod katem SMA rozwigzaty pro-

blem diagnozy, nalezy jednak pamietac, ze niewielki procent
populacji nie jest wychwytywany w tych badaniach i wymaga
pogtebionej diagnostyki. Dostep do diagnostyki schorzen
towarzyszacych chorobie SMA jest zalezny od mozliwosci
danego osrodka - miejsca zamieszkania chorego - co oznacza,
ze nie jest on rowny dla wszystkich.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Mozliwo$¢ indywidualnego dobierania leczenia (przetacza-
nie lekow)

2. Koniecznos$¢ powstania osrodkéw referencyjnych i monito-
rowanie chorego wedtug jednego schematu w ramach planu
opieki koordynowanej

3. Powszechny dostep do dostaw domowych leku w przy-
padku terapii doustnej oraz poprzez petnomocnika chorego,
szerszy dostep do jakosciowej fizjoterapii i zaopatrzenia oraz
w sprzety.

4, Opieka psychologiczna dla catej rodziny.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie
dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Potrzeba opieki wytchnieniowej dla rodzin dzieci z SMA

2. Potrzeba o$rodkéw wytchnieniowych

3. Potrzeba mieszkan szkoleniowych oraz powstania specjal-
nych formut mieszkaniowych,

4. Zwiekszenie ilosci godzin AON oraz statego i pewnego
dostepu do ustug AON

5. Wsparcie przy wypetnianiu dokumentacji zwiazanej z ulga-
mi i przywilejami przystugujacymi ze wzgledu na niepetno-
sprawnosc¢

6. Rzetelne i rozsadne orzecznictwo

7. Pomoc przy powrocie lub wejsciu na rynek pracy

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie
dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja rehabilitantéw i fizjoterapeutoéw, stata edukacja
pediatrow i lekarzy rodzinnych.

2. W kontekscie ksztatcenia chorych: lepsza wycena idaca za
chorym w systemie edukacji

3. Mozliwos¢ zatrudnienia dla dziecka chorego na SMA asy-

stenta

4, Adaptacja wiekszej ilosci placowek edukacyjnych
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Fundacja SMA

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.21. Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentow z PNH

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentéw
z PNH

Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PNH

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii me- 1. Aktualnie niezaspokojona potrzeba jest dostep do leku
dycznych Denicopan.

2. Bezptatny dostep do wymaganych przed podjeciem le-
czenia szczepionek przeciw meningokokom grupy A, C, WiY
(MenACWY) oraz grupy B (MenB)

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycz- | Brak potrzeb
nych

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki 1. Koniecznos¢ wykonania niektérych badan tylko przez jedno
laboratorium w Warszawie.

2. Diagnostyka jest dtuga i mozolna a rozpoznanie czesto na-
stepuje po latach: konieczna szersza edukacja oraz narzedzia
wspierajace lekarzy w tym zakresie.

3. Osoby z podejrzeniem nocnej napadowej hemoglobinurii
zgtaszaja trudnosci w dostepie do badan diagnostycznych.
Jest to trudna sytuacja, poniewaz nie mozna tych badan wy-
konac na wtasna reke.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi 1. Potrzeba zapewnienia wsparcia w formie wlewdw w wa-
runkach domowych w czasie potogu lub kiedy chory jest w
trakcie infekcji i ostabiony, aby dodatkowo nie naraza¢ takiej
osoby na niebezpieczenstwo powiktan.

2. Pacjenci, ktérzy korzystaja z leczenia pagcetacoplanem
wskazuja na duza uciazliwo$¢ podczas wdrozenia terapii,
ktéra odbywa sie w warunkach szpitalnych, dwa razy w ty-
godniu przez okres trzech miesiecy. Pacjenci apeluja o skré-
cenie tego okresu do miesiaca, jednoczesnie proszac o
mozliwo$¢ wspotdecydowania po tym czasie o kontynuacji
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wdrozenia lub przejsciu w tryb podan samodzielnych. Chce-
my, aby pacjent byt brany pod uwage w takich decyzjach, nie
za$ zmuszany do nadmiernych wizyt w szpitalu.

3. Koniecznos¢ zapewnienia wlewdw pacjentom, ktérzy s
hospitalizowani poza o$rodkami organizujacymi podanie w
ramach programu lekowego B.96. Dochodzi do niebezpiecz-
nych, czesto dtugich przerw w terapii.

4. Wymogi programu lekowego sa restrykcyjne, apelujemy o
uwzglednienie odchylen w kwalifikacji do leczenia oraz cato-
sciowego spojrzenia na stan chorego

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Wsparcie na zakup szczepionek oraz pokrycie kosztéw
dojazdéw do placoéwek, zwtaszcza w okresie wdrozenia terapii
podskdrnej.

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Szersza edukacja, szczegdlnie wsrdd lekarzy pierwszego
kontaktu, najlepiej wspomagana poprzez wykorzystanie naj-
nowszych technologii (zwtaszcza w kontekscie diagnostyki).

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Jedni na milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PNH

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.22. Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobg Parkinsona

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie opty-
malizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Jedni na milion - Stowarzyszenie

Pacjentéw z PNH

Mazowieckie Stowarzyszenie Os6b z Choroba Parkinsona

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii me-
dycznych

1. Leki ,podstawowe” w ch. Parkinsona, np. Nakom, Mado-
par. Co kilka miesiecy pojawia sie informacja o zagrozeniu

w dostepnosci lub trudnosci z nabyciem w aptekach lekow
najczesciej uzywanych przez osoby z ch. Parkinsona, co budzi
powazny niepokdj wsrdéd chorych dotyczacy zachowania
ciagtosci terapii.

2. Leczenie zaawansowane - chirurgiczne, np. gteboka sty-

65



AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

mulacja mdzgu (ang. DBS) - kazdorazowo lekarz w konsultacji
z chorym, powinien decydowac¢ czy optymalne jest jedno-
razowe wprowadzenie dwdch elektrod, czy tylko jednej, a
potem wszczepienie drugiej wymagajace kolejnego zabie-
gu. Nalezy stworzy¢ dla leczenia DBS refundowany pakiet
$wiadczenia: implantacja elektrod i opieka po wszczepieniu,
zawierajacy ,procedure” regulacji ustawien stymulatora i
wymiane baterii.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycz-
nych

1. Zwigkszenie limitu dofinansowania dla 0séb z ch. Parkinso-
na zréznicowanych w rozmiarach i chtonnosci pieluchomaj-
tek, pieluch i wktadek urologicznych.

2. Dla chorych z ograniczong mozliwoscia samodzielnego
poruszania sig, wynikajaca z postepu choroby (zaawansowa-
ny etap choroby), wnioskujemy o petna refundacja urzadzen,
takich jak: tézko rehabilitacyjne, wézek inwalidzki, materac
przeciwodlezynowy, czy czesciowa np. schodotazéw; koniecz-
nos¢ petnej refundacji kosztéw przystosowania tazienki do
potrzeb chorego.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyRi

1. Umieszczenie neurologii na liscie specjalizacji prioryteto-
wych (za mato specjalistéw w stosunku do potrzeb starzeja-
cego sie spoteczenstwa).

2. Pacjent powinien otrzymac petng informacje o dziatajacych
organizacjach pomocowych i grupach wsparcia, w poradni le-
karskiej powinny sie znajdowac rézne materiaty pomocnicze,
informatory, adresy etc. juz na etapie postawienia diagnozy.
3. Hospitalizacja krotkoterminowa (optymalnie jednodniowa)
dla chorych z ch. Parkinsona umozliwiajacej wykonanie kom-
pleksowych badan (MRI, EEG, neurolog, logopeda, psycholog,
badania laboratoryjne etc). Podczas takiej hospitalizacji
konieczna obecnos¢ opiekuna.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Stworzenie ,,0srodkéw”, w ktérych w jednym miejscu -
regularnie i kompleksowo wykonywane beda badania stanu
funkcjonowania chorego i udzielane wytyczne co do istnieja-
cych mozliwosci rozwoju choroby, fizjoterapii, potrzeby kon-
sultacji z psychoterapeuty, dietetykiem oraz doboru sprze-
tow lub urzadzen utatwiajacych codzienne funkcjonowanie.
2. Dostep do rehabilitacji neurologicznej dla pacjentéw z ch.
Parkinsona na réwni z pacjentami po udarze, czy urazach
mézgu.

3. Koniecznos¢ objecia rodzin 0s6b z ch. Parkinsona wspar-
ciem dot. nie tylko form i sposobéw pomocy osobie chorej w
zyciu codziennym, ale takze jak przeciwdziata¢ ,zmeczeniu”
opiekuna (opiekun rodziny, psycholog).

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w Planie
dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Swiadczenia socjalne dla chorych - konieczno$¢ zapew-
nienia w przychodniach neurologicznych, aby po otrzymaniu
diagnozy, chory iopiekun otrzymali petng informacje nt.
mozliwych do otrzymania Swiadczen socjalnych Zapewnienie
dostepu do tych $wiadczen (renty, orzeczenia o niepetno-
sprawnosci)

2. Konieczno$¢ dopasowania zasad Program Asystent Osoby
Niepetnosprawnej do specyfiki ch. Parkinsona, tej konkretnej
choroby

3., Urlop" wytchnieniowy dla opiekuna chorego

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie
dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Szkolenia nt. podstaw choroby Parkinsona wsréd per-
sonelu medycznego i studentéw medycyny - koniecznos$¢
zwigkszenia liczby szkolen w $rodowisku medycznym i na
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uczelniach medycznych dot. choroby Parkinsona i réznicowa-
nia od innych choréb neurodegeneracyjnych

2. Konieczno$¢ dopasowania zasad Program Asystent Osoby
Niepetnosprawnej do specyfiki ch. Parkinsona, tej konkretnej
choroby

3. Szkolenia, spotkania informacyjne w $Srodowiskach stuzb
miejskich (np. straz miejska, komunikacja publiczna, biurach
obstugi obywateli etc.) nt. ch. Parkinsona, zachowan oséb
chorych wynikajacych z postepu choroby itp.

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

Mazowieckie Stowarzyszenie Os6b z Choroba Parkinsona

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.23. Ogolnokrajowe Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekta Biataczke
Szpikowa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Ogélnokrajowe Stowarzyszenie Pomocy Chorym Na
Przewlekta Biataczke Szpikowa

Ogolnokrajowe Stowarzyszenie Pomocy Chorym Na Przewlekta Biataczke Szpikowa

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii me- Brak potrzeb

dycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw medycz- | Brak potrzeb

nych

Potrzeby w zakresie 1. Dtugi czas oczekiwania na wizyte do hematologa - nawet

dostepu do diagnostykRi do 8 miesiecy

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Zwigkszenie dostepnosci lekarzy hematologéw
2. Profilaktyka nowotworéw krwi, badanie coroczne morfolo-
gii krwi z rozmazem

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie Tak

w Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Sanatoria na NFZ za zgoda lekarza hematologa dla chorych z
catkowita remisja i dla tych z programu odstawienia leku i dla
tych, ktérzy od lat mimo niepetnej remisji a stabilnej. Chorych
dotyka choroba stawéw, miesni, ruchowa itp

Czy Rwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie Tak
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji Brak potrzeb
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Ogolnokrajowe Stowarzyszenie Pomocy Chorym Na Przewlekta Biataczke Szpikowa

Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? | Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.24. PACS2 Research Foundation

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez PACS2 Research Foundation

PACS2 Research Foundation

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | Brak potrzeb - dla naszej choroby (ani szerzej - dla choréb ultra-
gii medycznych -rzadkich) nie ma nigdzie na $wiecie zarejestrowanego zadnego leku
ani rekomendacji postepowania.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw Brak potrzeb

medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno- 1. W przypadku wystepowania padaczki, WES powinien by¢ badaniem
styRi pierwszego rzutu. Panele genetyczne obejmuja jedynie najczestsze

geny odpowiadajace za padaczke, przez co czesto droga do wtasci-
wej diagnozy jest wydtuzona. Tymczasem szybka diagnoza - nawet
ultra-rzadkiej mutacji - daje wglad w to jakie postepowanie prze-
ciwpadaczkowe dziatato lub nie dziatato cho¢by u garstki innych pa-
cjentéw i daje cenne wskazéwki lekarzom, ktérzy w innym wypadku
dobieraja lek intuicyjnie. W przypadku naszej choroby sa przypadki
0s6b, ktére przez 4 lata nie mogty dobra¢ leczenia przeciwpadaczko-
wego (bez diagnozy).

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Utworzenie osrodkéw referencyjnych nawet dla najrzadszych cho-
rob (1 oérodek na chorobe)

2. Osoba-koordynator dla choroby w osrodku referencyjnym, ktéra
czes$¢ czasu pracy na poczatku pracy z choroba moze przeznaczy¢

na zapoznanie sie z chorobg czy konsultacje w ramach European
Reference Networks - czesto nawet dla najrzadszych choréb istnieja
publikacje, ktorych analiza mogtaby wspoméc optymalizacje opieki
lub sa lekarze w innych krajach, ktérzy maja doswiadczenie z ré6znymi
formami postepowania. Realnie rzadko ktos to zgtebia, jesli pacjent
nie przyniesie publikacji i nie zacznie pytac

3. Koordynator wielospecjalistycznej opieki lun chociaz jasne re-
komendacje jakiego typu zaje¢ potrzebuje dziecko - my dostalismy
informacje "rehabilitacje", a cérka realnie wymagata rehabilitacji,
neurologopedy, psychologa, pedagoga specjalnego, integracji senso-
rycznej i psychiatry
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Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Dofinansowanie wielospecjalistycznej opieki dziecka. To co jest
dostepne z "panstwowego" pakietu, nie odpowiada potrzebom dzie-
ci z chorobami rzadkimi prowadzacymi do niepetnosprawnosci inte-
lektualnej. Szczegolnie niewykorzystane sa pierwsze 3 lata zycia - w
tym okresie dostap do publicznego wsparcia ogranicza sie realnie do
rehabilitacji fizycznej (wizyty u logopedy czy psychologa raz na 0,5
roku to nie jest terapia), ktore z kolei sa kluczowe dla rozwoju mozgu
dziecka. Rodzice ponosza koszty zaje¢ prywatnych samodzielnie.

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Wieksze dofinansowanie dla placéwek przyjmujacych dzieci z
niepetnosprawnoscia intelektualng wynikajaca z choroby rzadkiej -
w tych chorobach czesto rokowania sa nieznane, co oznacza, ze przy
odpowiedniej stymulacji dziecko moze mie¢ szanse na osiggniecie
pewnego poziomu niezaleznosci. Powinno dostac szanse. Wzorem
dzieci z orzeczeniem zaburzen ze spektrum, powinno mie¢ szanse na
nauczyciela wspomagajacego i szereg wsparcia bardzo podobny do
tego oferowanego dzieciom rozwijajacym sie w spektrum. Zaburzenia
behawioralne co prawda czesto towarzysza chorobom rzadkim, nie-
koniecznie jednak dzieci dostaja diagnoze spektrum, jednoczesnie
te zaburzenia nieco innej natury, utrudniaja ich rozwéj w podobnym
stopniu, a obecnie placéwki dostajg nieporéwnywalnie mniejsze
dofinansowanie w takiej sytuacji.

2. tatwiejszy dostep do placéwek integracyjnych, czyli odpowiednie
ich przystosowanie by byty w stanie przyjmowac uczniéw z potrze-
bami oraz przygotowanie nauczycieli by tworzy¢ grupe, ktora jest
realnie wtaczajaca, ktorzy beda w stanie zarzadzi¢ negatywnymi
reakcjami innych uczniéw jednoczesnie te zaburzenia nieco innej
natury, utrudniaja ich rozwéj w podobnym stopniu, a obecnie pla-
céwki dostaja nieporéownywalnie mniejsze dofinansowanie w takiej
sytuacji.

2. tatwiejszy dostep do placéwek integracyjnych, czyli odpowiednie
ich przystosowanie by byty w stanie przyjmowac uczniéw z potrze-
bami oraz przygotowanie nauczycieli by tworzy¢ grupe, ktora jest
realnie wtaczajaca, ktorzy beda w stanie zarzadzi¢ negatywnymi
reakcjami innych uczniow

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

PACS2 Research Foundation

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? | Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- | Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w | Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia | Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy | Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- | Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
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10.25. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | Brak potrzeb
medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw Brak potrzeb
medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Zbyt dtugie oczekiwanie na wizyte w Poradni Genetycznej i skiero-
wanie do laboratorium

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi 1. Potrzeba pomocy w zaawansowanych objawach choroby w co-
dziennych czynnosciach, brak mozliwosci skorzystania z opieki w
ciezkim stanie i obstuga lezacej osoby: dozywianie poza jelitowe,
odsysanie, oddychanie z aparatura

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Opieka nie jest dostepna w kazdym regionie Polski
2. Brak opieki indywidualnej lub w hospicjum domowym

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Ogélnie edukacja nt. choroby to edukacja neurologiczna, ale brak
znajomosci szczeg6towej Choroby Huntingtona, jest mato znana i
brak jednostki chorobowej w opiece

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

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.26. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis ,Gioconda”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis
,Gioconda”

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | 1. Wprowadzenie do obrotu w Polsce i refundacja lekéw Calcortu,
medycznych Mestinonu Retard, Mestinonu w syropie, oraz Mestinonu 10 mg
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2. Mestinon Retard, lek o silniejszym i dtuzszym dziataniu w poréw-
naniu z podstawowym lekiem znoszacym objawy miastenii - Me-
stinonem , aktualnie jest dostepny dla waskiej grupy pacjentéw, z
mozliwoscia refundacji po spetnieniu wielu kryteriow, w procedurze
tzw. importu docelowego, ktérego procedura jest bardzo dtuga i
uciazliwa dla chorego cztowieka.

3. Mestinon w tabletkach 10 mg dla dzieci - bardzo powaznym
problemem jest kruszenie dzieciom mestinonu 60 mg i by podac
stosowne dawki.

4. Mestinon w syropie dla dzieci, ale nie tylko, poniewaz wielu cho-
rych ma problemy z przetykaniem, to niesamowicie utatwitoby nam
zycie.

5. Dostepnosci i refundacji leku Ubretid

6. Dostepnosci i refundacji leku Mytelase, ktéry zostat wycofany z
produkcji na terenie Polski, przez co chorzy zostali bez podstawowe-
go leku na miastenie, a lek ktéry zaproponowano w zamian Mesti-
non, jest przez nich zle tolerowany.

7. Refundacja Polstigminum (Neostigmini methylsulfas) w postaci
roztworu do wstrzykiwan

8. Szybka dostepnos¢ i refundacja lekéw, ktére obecnie sg w fazie
badan klinicznych, oraz mozliwie nie wygérowane kryteria kwalifika-
cyjne do podania leku chorym na miastenie

9. Dostepnosci do leczenia immunoglobulinami dla wigkszej ilosci
pacjentéw w catym kraju, nie tylko w przypadku zagrozeniu zycia,
oraz wieksza dostepnos¢ do plazmaferezy.

10. Dostepnosci i refundacji lekow, ktére sa dostepne w krajach UE
11. Dostepnosc i refundacja leku Ultomiris (rawulizumab), bedacego
obecnie w procesie refundacyjnym. Chorym na miastenie brakuje le-
czenia, po ktérym beda mogli normalnie funkcjonowac w srodowisku
spotecznym, rodzinnym i na gruncie zawodowym.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. Niedostosowane kryteria naboru i rekrutacji wnioskdw, tak aby
mogli spetni¢ je réwniez osoby chore na miastenie, by skorzystac z
modutéw pomocy oferowanych przez PFRON

2. Bezptatny transport chorego w razie koniecznosci hospitalizacji w
innym wojewdédztwie.

3. Mozliwos¢ refundacji sSrodkow stosowanych w okresie zaostrzenia
miastenii - Srodki opatrunkowe do leczenia i zapobiegania odlezy-
nom

4, Refundacja w zakresie chorych z nietrzymaniem moczu spowo-
dowanym stabymi mieéniami w jamie brzusznej, nie stricte samego
pecherza

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styRi

1. Jasne kryteria kliniczne, diagnostyka w kazdym szpitalu

2. Szybszy dostep do specjalistéw neurologéw- specjalizujacych sie
w leczeniu choréb miesni, kolejki w ramach $wiadczen NFZ to kilka
lat

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

4. Konkretne postepowanie w przypadku sSwiezej diagnozy, szybkie
wprowadzenie odpowiedniego leczenia i opieka nad chorym i jego
rodzina

5. Brak osrodkéw eksperckich, wyspecjalizowanych z diagnozowaniu i
leczeniu miastenii.

6. Brak mozliwosci diagnostyki kazdego rodzaju przeciwciat, przez co
u ok. 10% pacjentéw diagnozuje sie miastenie seronegatywna.

7. Ulepszenie systemu e-zdrowie, aby lekarz, przychodnia czy szpital
szybko mégt dowiedzie¢ sie o poprzednich wizytach pacjenta oraz o
jego rozpoznanych i leczonych chorobach, przyjmowanych lekach

8. Mozliwosc¢ uzyskania kompleksowych i skoordynowanych swiad-
czen w odpowiednim czasie

9. Brakuje sciezek leczenia, wytycznych

10. Refundacja badan w kierunku miastenii
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Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Brak wdrozenia zatozen Planu dla Choréb Rzadkich, ktérego Polska
nie moze wdrozy¢ juz od przeszto 16 lat.

2. Utworzenie osrodkow eksperckich dla chorych na miastenie.

3. Utworzenie sieci wsparcia psychologicznego, opieka psychologicz-
na nad chorymi cierpiacymi na rzadkie choroby przewlekte.

4, Brak leczenia i opieki skoordynowanej. Skutkami ubocznymi
leczenia sa inne powazne schorzenia i tu brak optymalnej opieki i
leczenia.

5. Jasne wytyczne i stworzenie programu odnosnie rehabilitacji i
fizjoterapii.

6. tatwy i szybki dostep do specjalistéw.

7. Szerszy i tatwiejszy dostep do nowoczesnych terapii lekowych.

8. Stworzenie ogoélnopolskiej karty chorego na Miastenie Gravis-
ujednoliconego dokumentu, ktéry bytby drogowskazem do leczenia i
postepowania w sytuacjach szczegélnych (pogorszenie, zaostrzenie).
Niezwykle wazne z uwagi na liste lekéw bezwzglednie przeciw-
wskazanych, tacznie z niektorymi srodkami znieczulajacymi. Kolejna
wazna kwestig jest przyjecie do szpitala, w stanach zaostrzenia czy
pogorszenia chorego. Niestety pacjent z Miastenia czesto otrzymuje
opaske zielona- w systemie triage, z uwagi na niewiedze ratowni-
kéw czy tez lekarzy oceniajacych stan pacjenta. Chory z miastenia w
kazdej chwili moze sie “pogorszy¢”, a poziom saturacji moze by¢ na
dobrym poziomie, podczas gdy migénie oddechowe staja sie coraz
stabsze. Ponadto wielogodzinne oczekiwanie na SOR w warunkach
bez dostepu do tézka, w pozycji siedzacej znacznie pogarsza stan
chorego

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

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Utworzenie sieci wsparcia psychologicznego, opieka psychologicz-
na nad chorymi cierpiagcymi na rzadkie choroby przewlekte.

2. Opieka psychologiczna w momencie postawienia diagnozy, cze-
sto chorzy popadaja w powazne zaburzenia psychiczne, wiaze sie

to z utrata pracy, czasami utrata rodziny, przyjaciot. Niemoznos¢
wykonywania pracy, a czesto komisje lekarskie uznaja pacjentéw za
zdrowych i zdolnych do pracy, pozostawiajac bez srodkéw do zycia.
Niemoc i bezradno$¢ czesto spycha nas na margines spoteczny. Pa-
cjenci sa nierozumiani i czesto dyskryminowani. Pozostawieni sami
sobie.

3. Potrzeba wsparcia dla chorego i jego rodziny przez osrodki pomo-
cy spotecznej. Pomoc w przypadku gdzie choruja dzieci.

4. Objecie opieka w kazdym zakresie. Czgsto osoby cigzko choruja-
ce, mieszkajace same potrzebuja pomocy w zwyktych czynnosciach
domowych jak np. zakupy, sprzatanie, gotowanie.

5. Wsparcie logopedy

6. Dostep do asystentdw dla osoby niepetnosprawnej

7. Trudno dostepna panstwowa lub bardzo kosztowna domowa opie-
ka pielegniarska, czy rehabilitacja wyspecjalizowania w chorobie
miastenii

8. Zbyt niskie Swiadczenia pielegnacyjne i opiekuncze, renty ktére
nie wystarczaja czesto na zycie chorego na zaspokojenie jego pod-
stawowych potrzeby zyciowych, pamigtajac ze czesto jeszcze nalezy
doliczy¢ koszty wizyt lekarskich, leki, pobyty w szpitalu

9. Komisje lekarskie adekwatne do choroby, czyli badanie chorego na
miastenie na komisjach lekarskich przez neurologa.

10. Wsparcie dla zwyktych organizacji pacjenckich prowadzonych
przez osoby chore

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja personelu medycznego - pielegniarek, ratownikéw, leka-
rzy SOR, lekarza POZ.
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2. Edukacja pracownikéw pogotowia ratunkowego i SOR- wazne pod
wzgledem szybkosci podejmowania decyzji przez dyspozytordéw.
Miastenia gravis moze powodowac niebezpieczny i zagrazajacy
bezposrednio zyciu przetom  miasteniczny, ktédry moze postepo-
wac szybko doprowadzajac do niewydolnosci oddechowej. Szko-
lenia dla ratownikdéw, uswiadamianie co to za choroba, jakie daje
objawy, co moze by¢ jej skutkiem.

3. Zwiekszenie wiedzy wsrdd innych specjalizacji poprzez szkolenia.
4. )asne wytyczne w przypadku postepowania i leczenia chorego na
miastenie dla oddziatéw SOR, ratownikdw medycznych, zwtaszcza
w przypadku przetomu miastenicznego, zagrazajacemu utraty zy-
cia, badz tez zagrozenia jego wystapienia lub istotnego zaostrze-
nia objawdw choroby. Mozliwos¢ dostepu w takich przypadkach do
podania 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.

5. Edukacja nauczycieli w placowkach oswiaty - szkoty, przedszkola,
poniewaz coraz wiecej dzieci choruje na miastenie i brak zrozumie-
nia w powyzszych placéwkach.

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

7. Jest tez potrzeba przeszkolenia personelu placéwek o$wiato-
wych, gtéwnie przedszkoli i ztobkéw, aby mogli oni podawad¢ dzie-
ciom leki. W tej chwili przepisy nie reguluja tego w jednoznaczny
sposdb, a rodzice lub opiekunowie muszg podawac dzieciom leki

w przedszkolach czy ztobkach sami, co jest dla nich bardzo znacz-
nym utrudnieniem, gdyz sa w pracy.

8. Brak wytycznych dla chorych na miastenig, na temat dostepu do
turnusow rehabilitacyjnych.

9. Jasnych wytycznych w procesie orzekania renty, orzekania o
niepetnosprawnosci

10. Szkolenia dla lekarzy orzecznikéw. Niewiedza (badz wiedza
powierzchowna) specjalistow, ktdérzy orzekaja we wszelkich komi-
sjach dziata na niekorzy$¢ chorych na miastenie. Pacjenci skarza
sie na bagatelizowanie ich objawdw, a nieznajomos¢ specyfiki
choroby doprowadza do wielu uchybien w zakresie orzekania o
niepetnosprawnosci czy tez w zakresie orzecznictwa ZUS, KRUS

11. Kampanie edukacyjne na temat choréb rzadkich.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis ,,Gioconda”

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.27. Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Os6b z AHC ahc-pl

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z AHC ahc-pl

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z AHC ahc-pl

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | 1. Usprawnienie procesu wprowadzania lekéw do refundacji, w tym
medycznych priorytetowe traktowanie lekéw przeznaczonych dla pacjentéw z
chorobg rzadka.

2. Refundacja lekdw, ktére formalnie nie odnosza sie do danej cho-
roby rzadkiej, jednak ich podawanie w pozytywny sposéb wptywa na
stan pacjenta ze zdiagnozowana choroba rzadka

3. Usprawnienie procedury refundacji lekoéw sprowadzanych na
import docelowy a dedykowanych chorobom rzadkim (przejscie z
systemu papierowego na system elektroniczny)

4. Ustalenie tych samych progéw refundacyjnych w przypadku lekow
przeciwpadaczkowych stuzacych do doraznego przerywania napa-
dow we wszystkich grupach wiekowych pacjentéw

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw 1. Petna refundacja wyrobéw medycznych dla pacjentéw z choroba
medycznych rzadka

2. Usunigcie przeszkdd w dostepie do wyrobdw medycznych - bez
koniecznosci kazdorazowej wizyty u lekarza specjalisty, np. przy
wymianie na wiekszy rozmiar

3. Usuniecie okresowosci refundacji (brak mozliwosci ponownego
refundowania okreslonych wyrobédw medycznych, jesli nie uptynat
odpowiedni czas od poprzedniej refundacji)

4. Uproszczenie procedur i refundacja wyrobdéw zagranicznych,
zwtaszcza spoza UE

5. Zwiekszenie poradnictwa na temat niezbednego sprzetu medycz-
nego w chorobach rzadkich.

6. Kontrola w zakresie zawyzania cen wyrobow medycznych - czesto
ceny sg irracjonalnie wysokie

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Wprowadzenie aparatu EEG w kazdym szpitalu, nawet bez neurolo-
gii dzieciecej (neuropediatrii) i epileptologa.

2. Stworzenie warunkéw (technicznych i prawnych) do wystania zapi-
su EEG do specjalisty (centrum eksperckiego) w celu uzyskania opisu
badania

3. Edukacja lekarzy w celu nabycia umiejetnosci wykonania EEG dzie-
ciom w sedacji oraz dokonania opisu takiego zapisu

4. Brak powszechnego dostepu do nowoczesnych metod diagno-
stycznych lub ograniczajace limity NFZ

5. Zwiekszenie dostepnosci badan holterowskich EEG w warunkach
szpitalnych i domowych

6. Zwiekszenie dostepnosci do pediatrycznych badan polisomnogra-
ficznych

7. Wdrozenie programu szkolen dla lekarzy z zakresu odczytywania i
interpretacji badan polisomnograficznych zaréwno w zakresie bez-
dechéw jak i zaburzen napadowych i zmian w EEG

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi 1. Utworzenie szybkiej $ciezki wizyt lekarskich i zobowigzanie do
konsultacji miedzy soba lekarzy réznych specjalnosci w celu dobo-
ru optymalnego modelu opieki (na wzor szybkiej $ciezki istniejacej
obecnie przy ustawie ,Za zyciem”)

2. Uproszczenie wszelkich procedur zwigzanych z uzyskiwaniem orze-
czen o niepetnosprawnosci, WWR, o potrzebie ksztatcenia specjalne-
go - w tym ich informatyzacja na wzér e-recepty lub e-skierowania.
3. Potrzeba edukacji personelu medycznego nt. choréb rzadkich.

4, Koncentracja lekarzy na doktadnym wywiadzie z rodzinami, opie-
kunami nt. choroby i objawéw
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5. Sfinansowanie specjalistycznej lub innowacyjnej rehabilitacji i
terapii — miejsce realizacji wedtug wyboru opiekundw - fizjoterapia
finansowana z NFZ jest na niskim poziomie, fizjoterapeutom zatrud-
nianym przez szpitale czy przychodnie brakuje wiedzy na temat no-
wych metod fizjoterapii, postepowania w chorobach rzadkich, braku-
je nowych sprzetdéw i wyposazenia. Pacjenci korzystaja z prywatnych
ustug fizjoterapeutycznych i ponosza jej czesto olbrzymie koszty.

6. Osoby po ukoriczeniu 18. r.z. s3 zmuszone zmieni¢ specjalistow,
ktérzy czesto nie znaja tematu choroby, badzZ nie sa akceptowani
przez pacjentow.

7. Brak o$rodkéw referencyjnych. Dofinansowanie osrodkéw, ktorym
brakuje finansowania by sta¢ sig¢ osrodkiem referencyjnym.

8. Stworzenie w kazdym wojewddztwie o$rodka dla pacjentow z
chorobami rzadkimi, dla pacjentéw w kazdym wieku, tak aby nie byto
koniecznosci zmiany srodka po osiagnieciu petnoletniosci.

9. Terapie i fizjoterapia: wprowadzenie braku limitéw terapii i fizjote-
rapii z NFZ lub dofinansowanie do terapii prywatnej.

10. Reforma systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Osoby z
niepetnosprawnoscia wywotana przez chorobe genetyczna otrzy-
muja orzeczenie wazne np. rok i musi ponownie stawic sie osobiscie
przed komisja orzekajaca w niedtugim czasie, mimo, ze choroba jest
nieuleczalna.

11. Objecie opieka psychologiczng opiekunéw pacjentéw z choroba
rzadka.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Edukacja podmiotéw realizujacych wsparcie socjalne w zakresie
choréb rzadkich. Czesto pomoc socjalna ,doradza” lub ,neguje”
zgtaszane potrzeby

2. Zapewnienie bezptatnych turnuséw rehabilitacyjnych w o$rodkach
wybranych przez opiekuna lub osobe z choroba rzadka - niestety
szpitalne turnusy nie posiadaja ani wykwalifikowanego personelu,
ani sprzetu

3. Stworzenie dedykowanych chorobom rzadkim zespotéw wsparcia
socjalnego, m.in. psycholog, opiekun spoteczny

Czy kRwestie edukacji powinny znalezc sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Reforma procesu zwigzanego z uzyskaniem orzeczenia o potrze-
bie ksztatcenia specjalnego - jest on przestarzaty i nie przystaje do
chorob rzadkich. Na przyktad w przypadku AHC stan dziecka moze
zmieni¢ sie ciggu minut. Do tego dochodzi stres badaniem przez
nieznanych specjalistéw w nieznanym srodowisku. Czesto dochodzi¢
moze do zanizania faktycznych umiejetnosci.

2. Realizacja potrzeb zapisanych w orzeczeniu o potrzebie ksztatce-
nia z uwzglednieniem przebiegu choroby (AHC)

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w

Polsce.

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb z AHC ahc-pl

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?
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Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.28. Polskie Stowarzyszenie Os6b z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadcisnieniem Ptuc-
nym i Ich Przyjaciét

Polskie Stowarzyszenie Osdb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | 1. Prostacyklina dla pacjentéw z zatorowoscia ptucna

medycznych 2. Sotatercept
Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw 1. Dostep do nutridrinkdw
medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Szybki termin do kardiologa
2. Mozliwos¢ zlecenia przez lekarza POZ: EGK, echa serca oraz ozna-
czenie peptydu Nt ProBnp

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Dostep do najnowszych lekéw (zastrzyk) obecne terapie sa bardzo
bolesne

2. Dostep do poradni leczenia bélu

3. Psycholog online gdyz nasi chorzy nie maja sit na dotarcie na
spotkanie

4. Dostep do np nutridrinkéw na recepte, gdyz leczenie wymaga
wsparcia silnych lekéw na bél, powoduje to wymioty czy biegunki,
ktére wyniszczajg organizm, zbierajaca sie woda w brzuchu utrudnia
jedzenie, chory traci sity

5. Dostep do tlenoterapii domowej

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Niepetnosprawnos¢ w tym schorzeniu nie jest widoczna, potrzeba
psychologéw

2. Potrzeba dostepu do terapii leczenia bélu

3. Wsparcie pomocy chocby w zakupach, przygotowania positku,
zatatwianiu spraw w urzedach

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Przeszkolenie lekarzy POZ, bo kompletnie nie wiedza co to za
choroba, obecnie Stowarzyszenie prowadzi edukacyjng ,SZYBKA
DIAGNOZA TNP”, ale dotarcie do kazdego lekarza POZ jest ciezkie

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

Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét

Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

76



AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

Tak

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Parstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Tak

Czy znajq Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho-
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Nie

10.29. Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Migsniowych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Migsniowych

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii
medycznych

1. Zapewnienie dostepu do pierwszego zarejestrowanego leczenia
dla pacjentéw z ataksja Friedreicha (FA)

2. Udostepnienie nowo zarejestrowanej terapii przyczynowej dla
chorych ze stwardnieniem zanikowym bocznym (ALS) z mutacja w
genie SOD1

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

1. Zwigkszenie dostepnosci, niezaleznie od dochodu i limitu czasu
dostepu, do urzadzen wspomagajacych oddychanie, odkrztuszanie,
oraz sprzetéw utatwiajacych poruszanie w tym dostep do wozkéw
inwalidzkich podno$nikéw itp.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyRi

2. Zwigkszenie swiadomosci wsrdd lekarzy niespecyficznych objawéw
ataksji Friedreicha (FA)

3. Przyspieszenie $ciezki diagnostycznej w ALS - szybka diagnostyka
genetyczna dla pacjentéw z rozpoznanymi objawami klinicznymi

4. Przyspieszenie Sciezki diagnostycznej w innych typach rzadkich
choréb Nerwowo-miesniowych

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Zwiekszenie dostepnosci i uzyskania pomocy asystentury osobi-
stej osoby z niepetnosprawnoscia

2. Bezptatny dostep do badan genetycznych

3. Traktowanie przez system na réwni pacjentéw z chorobami NMD
dla ktérych dostepne jest leczenie farmakologiczne, z tymi ktérych
potrzeby sa takie same, ale brak dla nich leczenia

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1.Nielimitowany czasowo dostep do asystentury osobiste;j.

2. Monitorowanie potrzeb pacjentéw przez pracownikéw socjalnych,
w tym pomoc przy ubieganiu sig¢ o wsparcie

3. Dostep do fizjoterapii w warunkach domowych dla pacjentéw z
ograniczong mobilnoscia

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Brak dostepu do ustug asystenckich na terenie szkoty (problemy
toaletowe).
2. Niedobory ustug transportowych do szkét i uczelni

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Migsniowych

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.30. Retina AMD Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Retina AMD Polska

Retina AMD Polska

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | 1. Dostep do terapii mutacji RP65 lekiem LUXTURNA
medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw 1. Brak wystarczajacego dofinansowania lub catkowity brak finanso-
medycznych wania ze $rodkéw publicznych réznego rodzaju pomocy optycznych
dla stabowidzacych w tym: lup elektronicznych, filtréw medycznych,
specjalnych okularéw dla pacjentéw z AMD w tym do ogladania
telewizji

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Brak refundacji diagnozy genetycznej w genetycznych schorze-
niach wzroku

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Powinien zosta¢ stworzony system koordynowanego wsparcia dla
0séb tracacych wzrok; powinny powstac osrodki eksperckie dla oséb
z rzadkimi schorzeniami wzroku

2. Powinna by¢ stworzona interdyscyplinarna platforma informa-
cyjna dla oso6b z rzadkimi schorzeniami w tym wzroku, na temat:
diagnostyki, leczenia, wspotwystepujacych innych schorzen, rehabi-
litacji i placéwek wsparcia psychologicznego

Czy opieka socjalna powinna znalezé siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Wsparcie psychologiczne dla osoby chorej oraz opiekunow
2. Wsparcie finansowe na zakup pomocy rehabilitacyjnych
3. Pomoc asystentéw dla oséb nie majacych wsparcia oséb bliskich

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Potrzeba edukacji na temat jak widzg osoby z r6znymi schorzenia-
mi wzroku w tym genetycznymi, na czym polegaja ich ograniczenia w
zyciu codziennym i jak mozna im poméc

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

Retina AMD Polska

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.31. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie
i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenylo-
ketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii
medycznych

1. PKU squeezie™ to gotowy do spozycia substytut biatka o pétstatej
konsystencji. Jest to unikatowy produkt, poniewaz jako jedyny jest
gotowy do uzycia dla dzieci z PKU od 6 miesigca zycia. Jedna saszet-
ka zawiera réwnowartos¢ 10 gramoéw biatka oraz witaminy, mineraty
i kwasy omega 3 i 6, ktére sa niezbedne do zaspokojenia potrzeb
dziecka.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyRi

1. Rozszerzenie programu przesiewu noworodkéw na dodatkowe
choroby rzadkie — wtaczenie do programu choréb: ciezki ztozony
deficyt odpornosci (SCID), ch. Fabry’ego, ch. Gauchera, ch. Huntera,
ch. Niemanna-Picka, ch. Pompego.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Konieczna kompleksowa opieka dla pacjentéw.

2. Wizyty w AOS - dtugie terminy, problemy z dostepnoscia i umawia-
niem wizyt.

3. Brak przekazywania informacji z AOS do POZ.

4. Problemy z zaswiadczeniami na wypisywanie recept w POZ.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Konieczne systemowe rozwigzanie dotyczace wsparcia socjalnego
dla oséb dotknietych rzadkimi chorobami metabolicznymi, ktére
wielokrotnie doprowadzajg do probleméw finansowych i do ubé-
stwa. Konieczne jest wsparcie socjalne dla wszystkich oséb ktore
wymagaja wsparcia z uwagi na ich ubdstwo.

2. Refundacja zywnosci niskobiatkowej, jako leku w walce z chorobg -
fenyloketonuria i innymi rzadkimi chorobami metabolicznymi, m.in.:
kwasice, tyrozynemia, acydurie malonowe, acydemia izowlarianowa,
hiperamonemi, homocystynuria itp.

3. Utrudnione uzyskiwanie orzeczen o niepetnosprawnosci.

4. Brak lekarzy specjalistéw orzekajacych niepetnosprawnosc.

5. Realizacja procedur przy orzekaniu o niepetnosprawnosci.

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. W zwigzku z duzym ograniczeniem dostepnosci do lekarzy specja-
listow istnieja ogromne potrzeby w wypetnienie tej luki, dotyczy to
diagnostyki i leczenia.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w
Polsce.

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.32. Sarko Stowarzyszenie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Sarko Stowarzyszenie

Sarko Stowarzyszenie

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii |1.Brak dostepu na polskim rynku do zamiennika polskiego sterydu
medycznych Encorton (Calcort), ktéry u wielu 0séb jest lepiej tolerowany
2. Sterydy sa tylko czesciowo refundowane

Potrzeby w zakresie dostepu do wyroboéw 1. Zwigkszenie dostepnosci do refundacji sprzetu do rehabilitacji
medycznych uktadu oddechowego i sprzetu do rehabilitacji mieéniowo - neurolo-
gicznej

2. Brak dofinansowania do inhalatoréw

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Diagnozowanie typowej sarkoidozy ptucnej przebiega z reguty
sprawnie, to diagnozowanie odmian pozaptucnych stanowi problem -
wymagane jest wprowadzenie jasnych procedur diagnostyki

2. Problematyczne jest diagnozowanie rzadkich postaci pozaptuc-
nych, m.in. sarkoidozy kosci, miesni, jelit i zotadka, czy neurosarko-
idozy.

3. Niejasne sa kryteria kwalifikowania na badania PET. W jednych
regionach Polski otrzymanie skierowania jest mozliwe, w innych nie.
4. Badania PET CT sa refundowane przez NFZ, ale nie dla pacjentéw z
sarkoidozga. Badania PET MR sa w Polsce catkowicie nierefundowane.
5. Rozwiazanie problemoéw z wykonaniem scyntygrafii galem. Sprzecz-
ne sa informacje co do przydatnosci tego badania w sarkoidozie.

6. Skrécenie terminéw oczekiwania na badania obrazowe z opisem w
przypadku podejrzenia sarkoidozy serca.

7. Brak cyklicznych badan przesiewowych pomocnych w szybkim
uchwyceniu nieprawidtowosci w obrazie ptuc

8. (obowiazkowych dla wszystkich dorostych).

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

10. 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 badaja parametréw tych
organéw, mimo wykrycia zmian na etapie diagnostycznym.
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11. Brakuje standardéw i procedur dla badan w sarkoidozie

12. Nie wszystkie badania diagnostyczne sa refundowane (np. Kwe-
stia badania poziomu Wit. D3)

13. Terminy do specjalistow sa bardzo dtugie (przydatby sie jakis$
program, w ktérym mozna by przyspieszy¢ wizyty)

14. Petna diagnostyka jest prowadzona tylko w duzych osrodkach
medycznych (wojewddzkich). Brak dostepu do diagnostyki w matych
miejscowosciach

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Brakuje lekarzy wszelkich specjalizacji, ktérzy posiadaliby rzetel-
na wiedze nt. sarkoidozy - okulistéow, dermatologéw, neurologéw,
kardiologdw, itd. Wiekszos$¢ lekarzy, w tym rowniez pulmonologéw

i lekarzy rodzinnych, posiada wiedze szczatkowa - czesto odsytaja
pacjentéw do lekarza prowadzacego, ktory zwykle jest pulmono-
logiem. Pulmonolog, ktory nie chce wychodzi¢ poza zakres swojej
specjalizacji, bo nie posiada odpowiedniej wiedzy, odsyta pacjenta w
druga strone.

2. Sarkoidoza jest chorobg wielonarzadowa - pacjenci potrzebuja ho-
listycznego podejscia i opieki nie tylko pulmonologicznej. Jezeli pa-
cjent z sarkoidoza wielonarzadowa trafia na oddziat pulmonologiczny
to od razu nalezy wykona¢ cata diagnostyke majac pacjenta w szpita-
lu - 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 cho-
rych - maja problem ze znalezieniem okulisty, neurologa czy derma-
tologa, ktoéry potrafitby poprawnie rozpoznac sarkoidoze i ja leczyc.
4. Pacjenci z postacig ostra - z tzw. zespotem Lofgrena - ktérzy z
powodu obrzeku stawdw trafiaja do reumatologa, czesto leczeni sa
steroidami, co jest sprzeczne z zaleceniami. Pulmonologia ma inne
zalecenia, reumatologia réwniez inne.

5. Wedtug innych zalecen, bez wzgledu na przebieg choroby gtow-
nej, chorzy powinni by¢ pod stata opieka okulistyczng i badac
oczy raz na dwa lata, niestety wiekszos¢ o tym nie wie, bo nie otrzy-
muja takiej informacji.

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

7. Brakuje tez wytycznych oraz zestawdéw ¢wiczen przeznaczonych dla
osrodkéw rehabilitacyjnych, dziatajagcych ambulatoryjnie - rehabili-
tanci w takich osrodkach nie wiedza jak rehabilitowac osoby chore na
sarkoidoze, a osoby chore nie s3 kierowane na ¢wiczenia.

8. Wprowadzenie kompleksowej opieki nad pacjentem z sarkoido-

z3 na etapie leczenia po diagnozie. Pacjent musi sam zabiegac o
badania innych narzaddéw niz ten pierwotnie zajety przez ziarniniaki i
czesto badania te sg finansowane przez samego pacjenta

9. Wprowadzenie standardéw leczenia w sarkoidozie

10. Wyposazenie przychodni w spirometry. Obecnie niektore przy-
chodnie nie posiadaja spirometréw w wyposazeniu

11. Niewspotmiernie dtugie okresy oczekiwania na turnusy rehabilita-
cyjne, czy dzienne pobyty rehabilitacyjne

12. Brakuje pomocy psychologicznej dla oséb z sarkoidoza przewle-
kta.

13. Wprowadzenie spdjnego narodowego programu leczenia sarko-
idozy.

14. Wprowadzenie karty dla osoby z choroba rzadka na wzér karty DILO.
15.Brakujedostepudorehabilitacjioddechowejuosébzsarkoidoza ptuc
w trybie ambulatoryjnym. Pogorszyt sie dostep do poradni sarkoidozy
- czas oczekiwania na wizyte zwiekszyt sie z ok. miesigca do kilku, cza-
sem kilkunastu miesiecy, m.in.w poradniw Warszawie czy we Wroctawiu
16. Stworzenie listy lekarzy specjalizujacych sie leczeniu/kontroli
sarkoidozy

17. Duza potrzeba skoordynowanej opieki kilku lekarzy w danym
osrodku zdrowia do ktérego nalezy pacjent. Potrzeba opracowania
planu opieki nad chorym w perspektywie np. rocznej
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Czy opieka socjalna powinna znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Osoby chore z duzymi dolegliwosciami bélowymi potrzebuja
wsparcia w codziennym funkcjonowaniu.

2. Dofinansowanie do ptatnych konsultacji, badan

3. Chorzy na sarkoidoze nie moga liczy¢ na wsparcie socjalne typu
renta, zasitek. A jest to choroba przewlekta obnizajaca sprawnos¢
funkcjonowania w pracy. Jest to choroba wymagajaca czesto prze-
kwalifikowania. Brak wsparcia ze strony panstwa dla takich oséb

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1.Utatwienie pacjentom dostepu do informacje o chorobie, rzadkich
mozliwych objawach, badaniach profilaktycznych.

2. Nalezy upowszechnia¢ wiedze wsréd pacjentéw i lekarzy jak po-
stepowac z pacjentem chorym. Wiedze o sposobach leczenia, diety
wiekszos¢ pacjentdéw uzyskuje z Internetu, a nie w osrodku, w ktorym
jest diagnozowana.

3. Istnieje duza potrzeba szkolenia lekarzy wszelkich specjalizacji w
zakresie rozpoznawania, diagnostyki i leczenia sarkoidozy, zwtaszcza
jej réoznych odmian pozaptucnych. Niewiedza lekarzy jest najwiek-
szym problemem, wptywa na nierozumienie potrzeb pacjenta i nie-
chec zich strony do wypisywania skierowan na dodatkowe badania
laboratoryjne (np. poziom stezenia ACE) oraz inne badania przydatne
dla oceny stanu pacjenta obcigzonego sarkoidoza.

4. Edukacja pracownikow stuzby zdrowia - w szczegélnosci le-
karzy POZ, ktérzy maja kontakt z chorymi - ich wiedza jest zwy-
kle bardzo powierzchowna (zwtaszcza w kwestii stosowania ste-
rydéw przy zespole Lofgrena, czy suplementacji witaminy D).
5. Edukacja okulistéw i neurologéw - wystepuje duzy deficyt lekarzy
tych specjalnosci, ktérzy posiadaliby szersza wiedze nt. sarkoidozy, w
szczegolnosci metod diagnozowania i sposobdw leczenia

6. W Polsce brakuje specjalistéw zajmujacych sie diagnostyka i lecze-
niem sarkoidozy (np. woj. podkarpackie, opolskie, lubuskie, pétnocno
wschodnia Polska, okolice Kielc i Radomia, czy okolice Koszalina)

7. W Gdansku corocznie organizowane sg konferencje naukowe nt.
sarkoidozy, udziat w nich i dostep do wiekszosci materiatdw jest
ptatny, a dostep do transmisji on-line ograniczony. Dodatkowo or-
ganizacja takich konferencji w innych czesciach kraju, czy utatwienie
do nich dostepu, mogtyby spopularyzowa¢ wiedze o naszej chorobie
wsrod lekarzy

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Sarko Stowarzyszenie

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadRie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez SATB2 Europe

SAT2B Europe

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

Tablet komunikacyjny

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

Neurolog, psychiatra, genetyk, dentysta, ortodonta, okulista, orto-
peda, gastrolog, endokrynolog, alergolog. Nie ma w Polsce placowki,
gdzie ten zespdt genetyczny bytby leczony kompleksowo.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

Osrodek ekspercki, doradca medyczny, grono wspotpracujacych ze
soba lekarzy w catym kraju

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Codzienne wsparcie w funkcjonowaniu, rehabilitacji, strategii
leczenia.

2. Bardzo bytby potrzebny doradca medyczny wyspecjalizowany w
problemach pacjentéw z tym zespotem i zespét lekarzy wspétpra-
cujacych ze soba. Zwtaszcza przy pacjentach dorostych leczenie to
ogromny problem

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadkRich?

Nie

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie ,Apetyt na Zycie”

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.34. Stowarzyszenie ,Apetyt na Zycie”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie ,Apetyt na Zycie”

Stowarzyszenie "Apetyt na Zycie"

Potrzeby w zakresie dostepu do technologii | 1. Brak zgtoszeri i procesdw refundacyjnych lekéw stosowanych w
medycznych naszej jednostce chorobowej. Jedno z postepowan zostato zawieszo-
ne przez producenta leku ze wzgledu na bardzo duze prawdopodob-
ne odrzucenie wniosku

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw 1. Wciaz kwota Swiadczenia zywienie pozajelitowe w warunkach
medycznych domowych jest zbyt niska i nie pozwala ona na refundacje pomp do
zywienia pozajelitowego dla pacjentéw dorostych.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | 1. Brak kryteriéw, ktére jednoznacznie wskazuja ktére osrodki sa re-
ferencyjne i przygotowane do diagnostyki i kompleksowego leczenia
pacjentéw z przewlekta niewydolnoscia jelit

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki 1. Sprecyzowane kryteria referencyjnosci osrodkéw leczacych oraz
plan kompleksowej opieki lub stworzenie modelowej $ciezki pacjen-
ta z przewlekta niewydolnoscia jelit

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie Tak
w Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego 1. Brak lub niewystarczajace zrozumienie dla problemu i wptywu na
jakos¢ zycia pacjentéw z okreslonymi jednostkami chorobowymi w
ramach poszczegélnych chordéb rzadkich

2. Zle skonstruowany system rentowy, ktéry skazuje osoby z okre$lo-
na niepetnosprawnoscia wynikajaca réwniez z choroby rzadkiej na
wegetacje bazuja na rencie, lub znacznemu ograniczeniu renty jesli
taka osoba podejmuje formy samozatrudnienia lub zatrudnienia

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ siew | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1.Wptyw chordéb rzadkich na jako$¢ zycia pacjentéw, edukacja
pacjentéw na temat wartosci wspottworzenia i zaangazowania w
dziatalnos¢ i wsparcie organizacji pacjenckich reprezentujacych dany
obszar medyczny

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie ,Apetyt na Zycie”

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.35. Stowarzyszenie 22q11 Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie 22q11 Polska

Stowarzyszenie 22q11 Polska

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do dia-
gnostyRi

1. W przypadku tak czestego zespotu (1:2000-4000 z.u.), jakim jest zespot
Delecji 22q11, wczesna diagnoza, a co za tym idzie jak najwczesniejsze
wdrozenie odpowiednich terapii (czy zabiegéw operacyjnych) daje duzo
wieksze efekty terapeutyczne.

2. Najskuteczniejszym narzedziem do szybkiej diagnostyki bytyby badania
przesiewowe. Na ten moment sredni czas diagnozy w zespole wynosi kilka
lat, jednak jest duza grupa pacjentéw diagnozowanych dopiero w wieku
nastoletnim lub dorostym.

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieki

1. Przede wszystkim objecie rodzicow i catych rodzin (i rodzernstwa) osoby
z choroba rzadka opieka psychologiczna (juz od procesu diagnozy przez
kolejne lata).

2. Opieka holistyczna w osrodku referencyjnym nad pacjentem z ch.rz.

3. Ptynne przejscie z opieki pediatrycznej na interne po skoficzeniu 18 r.z.,
szczegblnie wazne w kontekscie opieki psychiatrycznej.

4. Asystentura juz od lat nastoletnich lub wczesnej dorostosci.

5. Wyspecjalizowanych cho¢ jeden oddziat psychiatryczny w Polsce zajmu-
jacy sie opieka nad pacjentami z zespotem Delecji 22q11.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Dla pacjentdéw z zespotem Delecji 22q11 w zakresie wsparcia socjalnego
waznym aspektem bytby dostep do asystenta osoby z niepetnosprawno-
$cig (np. w zakresie zarzadzania budzetem)

2. Dostep do mieszkania wspomaganego

3. Nauka samodzielnego funkcjonowania

4. Zaktady pracy wspomaganej, gdzie szanowane beda trudnosci wynikaja-
ce z zespotu genetycznego i zwigzanych z nimi zburzen psychicznych

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Dzieci i mtodziez z zespotem Delecji 22911 jest czesto przez rodzicéw
okreslana, ze sg w szarej strefie edukacji. Oznacza to, ze w szkole pan-
stwowej uczerh ma ogromne trudnosci z realizacja podstawy programowej
(czesto nawet jesli materiat zostat dostosowany zgodnie z orzeczeniem

o ksztatceniu specjalnym), ze wzgledu na mnogos$¢ klas i wielko$¢ szkoty
uczen ma trudnosci w funkcjonowaniu przez kilka godzin w placéwce, na-
uczyciele sg przeciazeni i nie maja mozliwosci zwraca¢ uwagi na kazdego
ucznia ze specjalnymi potrzebami.

2. Niewiele jest szkot integracyjnych (czesto tez o zbyt duzych klasach)
oraz specjalnych (tu jest obawa rodzicdw, ze dziecko zostanie wykluczone
przez zdrowych rowiesnikow i ze za dobrze funkcjonuje na taki typ szkoty).
To tylko niektére w wyzwan. Na rynku szkolnictwa pojawiaja sie powo-

li szkoty tzw. terapeutyczne. Od rodzicdw wiemy, ze sg one duzo lepiej
dostosowane do potrzeb dzieci z zespotami genetycznymi. Ucza zycia,
doswiadczen, radzenia sobie z wyzwaniami, a nie ,tylko” suchej wiedzy.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie 22q11 Polska

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.36. Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna-Picka i Choroby Rzadkie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna-Picka

i Choroby Rzadkie

Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna-Picka i Choroby Rzadkie

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

1.0d lat staramy sie bezskutecznie o refundacje systemowa, apteczna je-
dynego leku powstrzymujacego rozwdj choroby i poprawiajacego komfort
zycia - Miglustatu. W Unii Europejskiej tylko Polska nie refunduje Miglu-
statu

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

1.Wysoki koszt wyrobéw medycznych, czesto nie do udzwigniecia przez
rodziny

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Skréci¢ wieloletnia odyseje diagnostyczng, szybkie badania genetyczne,
uswiadomienie lekarzy, ze choroba NPC moze sie réwniez ujawnic¢ u doro-
stych, ktérzy niestety sa bardzo stabo zaopiekowani przez system ochrony
zdrowia.

2. Problemem jest tez przejscie z opieki pediatrycznej po skoriczeniu 18 lat
do specjalistycznej opieki dla dorostych

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieki

1. Opieka koordynowana, neurolog, kardiolog, laryngolog, gastrolog,
ortopeda, fizjoterapeuta, neurologopeda i opiekun medyczny, ktéry bedzie
sprawowat opieke nad pacjentem

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal-
nego

2. Zapewnienie rodzinom odpowiedniego standardu zycia, czesto jedna
osoba musi zrezygnowac z pracy, aby zapewni¢ opieke

3. Pomoc przy dostosowaniu mieszkan dla potrzeb oséb niepetnospraw-
nych

4. Pomoc aby nie byli wykluczeni spotecznie, zeby skofczyty sie te wszyst-
kie zbiorki, licytacje, fundacje, aby starczato na lek, na wyroby med., reha-
bilitacje, zapewnienie godnego zycia, a nie ,zebractwo”

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1.Zapewnienie osrodkéw prowadzacych edukacje i przystosowanie do zycia
zgodnie z potrzebami chorych
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna-Picka i Choroby Rzadkie

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.37. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Gtowy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Potrzeby w zakresie dostepu do tech- | 1. Brak dostepu do refundowanych terapii
nologii medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro- | 1. Brak dostepu wyrobow medycznych
béw medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do dia- 1. Powszechna edukacja diagnostyczna lekarzy pierwszego kontaktu
gnostyRi

Potrzeby w zakresie optymalizacji Brak potrzeb

opiekRi

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ | Nie
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal- | Brak potrzeb
nego

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ | Tak
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Powszechna edukacja diagnostyczna lekarzy pierwszego kontaktu

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

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Chordb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?
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Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Paristwo i kRiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.38. Stowarzyszenie Chorych na NPC i choroby pokrewne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na NPC i choroby pokrewne

Stowarzyszenie Chorych na NPC i choroby pokrewne

Potrzeby w zakresie dostepu do tech- 1. Brak refundacji dla leku Zavesca na chorobe NPC, kt6ra refunduje cata
nologii medycznych Europa oprocz Biatorusi

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro- Brak potrzeb

béw medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do dia- 1. Diagnostyka w zakresie stomatologii specjalnej i rehabilitacji
gnostyRi

Potrzeby w zakresie optymalizacji 1. Wiekszo$¢ chorych z NPC s3 to osoby lezace i wentylowane, pomoc i
opieRi wsparcie dla takich os6b ma znaczenie priorytetowe.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ Tak
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal- 1.Potrzeby w zakresie opieki socjalnej sa ogromne, cho¢ do najwazniej-
nego szych zgtaszanych naleza: wieksza ilos¢ zajec rehabilitacyjnych i fizjote-
rapeutycznych niz moze finansowa¢ NFZ.

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ Tak
sie w Planie dla Choréb RzadkRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Medycyna robi postepy, a rodzice z tymi chorobami nie maja dostepu
do informacji o nowosciach leczenia i innych form zabiegéw

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

Stowarzyszenie Chorych na NPC i choroby pokrewne

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.39. Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie Naczyn Vasculitis

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie

Naczyn Vasculitis

Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie Naczyn Vasculitis

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

1. Brak refundacji na skuteczne, bezpieczne, celowane leczenie mepoli-
zumabem we wskazaniu eozynofilowa ziarniniakowatos¢ z zapaleniem
naczyn (EGPA)

2. Brak celowanego leczenia zapalen naczyn w ramach programoéw leko-
wych w zadnym wskazaniu u dzieci

3. Brak dostepu do leczenia avakopanem, ktéry w Europie zarejestrowany
jest do leczenia zapalen naczyn jako najnowoczesniejsze leczenie

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do dia-
gnostyRi

1. Diagnostyka genetyczna zapalen naczyn

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieki

1. Tworzenie centréw medycznych specjalizujgcych sie w leczeniu zapalen
naczyn w osrodkach wielospecjalistycznych z szerokim dostepem do
diagnostyki

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal-
nego

1.Korzystanie z rehabilitacji; korzystanie z ustug opiekunczych i terapeu-
tycznych

2. Uzyskanie zasitku pielegnacyjnego

3. Mozliwos$¢ wsparcia przebranzowienia pacjentéw chorych na zapalenia
naczyn

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja lekarzy wszystkich specjalnosci w zakresie diagnostyki, obja-
wéw i leczenia zapalen naczyn.

2. Wsparcie stowarzyszen w zakresie tworzenia kompendium wiedzy o
chorobach rzadkich dla pacjentéw

3. Webinary i spotkania edukacyjne dla pacjentow

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie Naczyn Vasculitis

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panistwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.40. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

1. Chorzy z EB Simplex maja ograniczony dostep do refundacji lekéw

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

1. Chorzy na EB Simplex nie maja refundowanych wyrobéw medycznych
takich jak opaski, bandaze, kompresy itp.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1. Chorzy na EB moga sie diagnozowac tylko u jednego profesora w Pol-
sce, wiedza na temat EB jest mata w szpitalach czy przychodniach
2. Brak centrum leczenia chorych na EB

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieRi

1. Dla chorych na EB najwazniejsze jest stworzenie centrum leczenia cho-
rych na EB, ktérego na obecna chwile nie ma, aby w jednym miejscu prze-
badad i leczy¢ chorego na EB - w kazdym kierunku pod okiem fachowcéw

Czy opieka socjalna powinna znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Wsparcie do dostosowania mieszkania dla chorego,
2. Pomocy w zakupie komputera, specjalnej odziezy, zakupu nierefundo-
wanych wyrobow medycznych czy lekéw

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Pomoc na kazdym etapie niektérzy chorzy z EB, maja problem z poru-
szaniem, pisaniem - maja zrosniete palce
2. Potrzeba dodatkowego nauczyciela wspierajacego i pomagajacego

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadRie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.41. Stowarzyszenie Dravet.pl

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Dravet.pl

Stowarzyszenie Dravet.pl

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

1. Brak refundacji na leki przerywajace lekooporne ataki padaczkowe z
substancja czynna Midazolam

2. Brak dostepu refundacyjnego na lek nowej generacji z substancja czyn-
na fenfluramina, w leczeniu Zespotu Dravet i Zespotu Lennoxa-Gastauta

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do dia-
gnostyki

1. Wprowadzenie FP koszyka testéw genetycznych, podstawowego panelu
padaczkowego u dzieci (4-9 msc) , ktore przeszty pierwszy atak padacz-
kowy ze stanem padaczkowym

2. Gdyby panel nie wystarczyt nalezy przeprowadzi¢ badanie catego ge-
nomu (WES) i poréwnanie z objawami klinicznymi

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieRi

1. Objecie rodziny opieka psychologiczng, psychiatryczng z funduszu.
Prywatne sesje sg zbyt drogie by chorujace rodziny mogty sobie na nie
pozwoli¢

Czy opieka socjalna powinna znalez¢
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal-
nego

1. Obecnie $wiadczenie pielegnacyjne nie jest uznawane jako dochéd
przez co eliminuje rodzica z powziecia kredytu na mieszkanie, czy rat 0%,
na wszystko musi mie¢ gotéwke, ktdrej niestety brakuje. Opiekunowie nie
moga tez partycypowac w towarzystwie budownictwa spotecznego, nie
maja dochoddéw

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Orzecznictwo o ksztatceniu specjalnym powinno by¢ ustawowo rozsze-
rzone o rzadkie zespoty padaczkowe

2. Umozliwi¢ placéwka ustawowo podanie lekéw ratunkowych przed
przyjazdem karetki

3. Dla oséb starszych (nastolatkowie) wsparcie asystenta, psycholo-
ga gdyz choroba objawia potrzeby zaopiekowania psychicznego, a nie
przenoszenie pacjenta na nauczanie indywidualne, nauczanie indy-
widualne nie jest rozwigzaniem w zakresie treningu umiejetnosci spo-
tecznych

4. Dla 0s6b konczacych edukacje szkolna (dorostych chorych) nalezy
stworzy¢ miejsca aktywizujace do mozliwosci opieki wytchnieniowej dla
rodzicow

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie Dravet.pl

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?
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Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.42. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialna pod postacig zespotu
Leigha ,Mali Bohaterowie”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialna
pod postacia zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialng pod postacia zespotu Leigha "Mali Bohaterowie"

Potrzeby w zakresie dostepu do 1. Gastrolit (jonolit) - organizm nie trzyma poziomu sodu w organizmie. Jedy-
technologii medycznych ny $rodek stabilizujacy i chroni przed goragczka mézgowa jest petnoptatny, a
jego zuzycie na miesiac to prawie 6 petnych opakowan

2. Leki moczopedne

3. Mozliwos¢ sprowadzania lekéw docelowych takich jak Triheksyfenidyl

4. Brak mozliwosci testowania leku Epi-743 przez wszyst kich chorych w
Polsce

5. Gabapentin przyjmowany jest przez pacjentéw na bdle neuropatyczne, ale
niestety pediatra nie moze zaznaczy¢ refundacji z tego wskazania (jako kon-
tynuacje zalecen neurologa). Pediatra uzasadnia, ze w systemie moze tylko
zaznaczyc¢ refundacje z powodu padaczki w zwiazku z tym kiedy przepisuje
go pediatra jest to petnoptatny lek, kiedy przepisuje go neurolog jest to lek
refundowany

6. Leki reset typu Buccolam na zatrzymanie ataku padaczki - nie jest refun-
dowany po 18 roku zycia

7. Brak refundacji suplementéw ktére poprawiaja jakos zycia - Koenzym Q10,
suplementy - magnez, cynk, NAC, MSM, ALA, Selen, Wit D, Wit C, Omega 3, b6,
B12, b2, b9, ashwagandha,

Potrzeby w zakresie dostepu do 1. Zwigkszenie wartosci refundacji wyrobow medycznych
wyrobéw medycznych 2. Dostep do pulsometrow, cisnieniomierzy, inhalatoréw
3. Pieluchy

4. Pegi niskoprofilowe
5. Zbyt niska dotacja do specjalistycznych wézkowi inwalidzkich

Potrzeby w zakresie dostepu do 1. Dostep do cyklicznych badan kontrolujacych chorobe. Badania diagno-
diagnostyRi styczne z krwi - wiekszos¢ aktualnie jest ptatnych

2. Najmniej raz w miesiacu powinno by¢ pobrana krew w domu do badania
krwi z wytycznymi w danej chorobie rzadkiej

3. Kazde dziecko z choroba tak powazna jak Zesp6t Leigha powinno potrzy-
ma¢ mozliwo$¢ wykonania badania WES TRIO

4. Poszerzona diagnostyka i szczeg6towe badania, wtasciwa interpretacja
przeprowadzonych badan i wychodzenie poza schematy

5. Choroby mitochondrialne to choroby wielonarzadowe. Obecnie jest brak
wskazania konkretnej osoby, czy miejsca ktdéra zajetaby sie ogélna opieka
osoby chorujacej na chorobe rzadka. Genetyk koriczy swoja prace na roz-
poznaniu choroby, neulog adresuje objawy neurologiczne, gastrolog ga-
strolgiczne itp. Pediatra nie ma dostatecznej wiedzy na temat choréb rzadki
aby mégt koordynowac postep choroby. Potrzebne bytyby tez konkretne
wytyczne co do okresowej profilaktycznej diagnostyki ze wzgledu na rodzaj
choroby: np. w chorobach mitochondrialnych badanie krwi na kwas mleko-
wy, pirogronianowy, amoniak, biezace monitorowanie gazometrii (np. raz na
kwartat). Zalecenia biezacej diagnostyki u specjalistéw, zeby jak najwczesniej
wykry¢ postep w obrebie innych narzadéw choroby i mdc zareagowac: np.

raz na pot roku wizyta u kardiolog, nefrologa, gastrologa itp. w zaleznosci od
potrzeb.

6. Mogtoby sie wydawa¢, ze Centra Choréb Rzadkich mogtyby by¢ takim
miejscem, ktére miatyby kompleksowy nadzér nad pacjentem z choroba
rzadka i kontynuowaty jego prowadzeniu juz po rozpoznaniu konkretnej jed-
nostki. Niestety w chwili obecnej Centra Choréb Rzadkich tylko diagnozuja
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i nie proponuja zadnej dodatkowej pomocy juz po zdiagnozowaniu. To jest
duze rozczarowanie, bo tym wtasnie beda sie zajmowac. Jednoczesnie gdyby
Centra Chorob Rzadkich asystowaty choremu przez cata jego chorobe i koor-
dynowaty jej przebieg miatby znacznie wiecej informacji na temat przebiegu
chorob rzadkich

7. Choroby rzadkie sa czesto zwigzane z metabolika. Jest maty dostep do
specjalistéw z metaboliki dzieciecej.

8. Mozliwos¢ zdiagnozowania rodzenstwa dziecka z choroba rzadka spowo-
dowana mutacja genetyczna

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Wsparcie pielegniarki anestezjologicznej, aby matka mogta poswieci¢ czas
drugiemu, czy kolejnemu dziecku

2. Osrodki opieki dla dzieci i dorostych z chorobami rzadkimi

3. Konieczno$¢ wprowadzenia paszportu Zespotu Leigha,

4, Zezwolenie rodzicowi by¢ przy dziecku nawet na OIOMIE w celu niwelowa-
nia stresu zwigzanego z leczeniem i roztaka z rodzicem jako sposobu leczenia
(stres generuje postep choroby)

5. Rzetelne i jednolite dla catego kraju pisemne wytyczne i zalecenia dla
specjalistow i lekarzy POZ oraz SORu zgodnie z odpowiednia jednostka, ktdre
pacjent moze przedstawic lekarzowi, ktdry sie nim zajmuje. Lekarze pod-
stawowej opieki nie znaja choréb rzadkich, réwniez niektérzy specjalisci np.
laryngolog, nefrolog, anestezjolog, lekarze SOR nie znaja zalecen dotycza-
cych leczenia pacjentow z choroba rzadka (wytaczenie niektorych lekow,
specyficzne procedury).

6. Dzieci leczone sa przez lekarzy procedurami sg jak dzieci z MPD. To, ze jest
neurodegenracja nie oznacza, ze leczenie gdzie takie same jak u dzieci z MPD,
gdzie uszkodzenie neurologiczne byto raz, a nie jest u dzieci codziennie, poste-
puje i jest zalezne od biezacej pracy wielu organdw, rodzaju podawanych lekéw,
nalezy patrze¢ na pacjenta catosciowo jako, ze sg to choroby wielonarzadowe.
7. Wiele choréb rzadkich jest powiazanych ze zmienionym metabolizmem.
Wtaczenie do opieki nad pacjentem z choroba rzadka dietetyka klinicznego
bytoby duzym utatwieniem

8. Zwiekszenie roli Centréw Choréb Rzadkich jako nadzorujacych opieke, ale
tez edukujacych rodzicéw, fizjoterapeutdw, i innych terapeutéw, ktérzy pré-
bowali sie dowiedzie¢ wigcej na temat jednostki corki, ale nie mogli znalez¢
zbyt wielu informacji. Szkolenia dla specjalistéw terapeutéw dotyczace cho-
réb rzadkich - np. w chorobach mitochondrialnych intensywna fizjoterapia
jest niewskazana i moze nawet przyspieszy¢ postep choroby.

9. Umozliwienie dzieciom z chorobami rzadkimi na korzystanie z zaje¢ tera-
peutycznych WWR, OKRO lub OWI nawet po przekroczeniu wieku przedszkol-
nego. Nie wszystkie dzieci po okresie przedszkolnym korzystaja ze szkoty
specjalnej i terapeutéw tam zatrudnionych. Niektére uczeszczaja do np. klas
integracyjnych w placéwkach ogélnodostepnych.

10.Lekarz pierwszego kontaktu i pobor krwi w domu

11. Pierwszenstwo w zakresie opieki medycznej

Czy opieka socjalna powinna
znaleZ¢ sie w Planie dla Choréb
RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia so-
¢jalnego

1. Zwigkszenie wsparcia finansowego na rehabilitacje i zaopatrzenie w srodki
ortopedyczne

2. Dofinansowanie do produktéw dietetycznych, zdrowej zywnosci, ktdra jest
bardzo droga

3. Dofinansowanie pradu, paliwa z dojazdéw na rehabilitacje i konsultacje,
dofinansowanie reorganizacji domu do specjalnych potrzeb rosnacego dziec-
ka z bardzo trudng choroba i ztozona niepetnosprawnoscia

4, Wsparcie wytchnieniowe przy dzieciach respiratorowych

5. Asystent osoby niepetnosprawnej tylko przeszkolony w dziedzinie kon-
kretnej choroby i postepowania, 5-8h dziennie z umowa o prace atrakcyjna i
stabilna, konieczna ciggtosc¢ tej samej osoby

6. Pomoc w projektach remontowych

Czy kwestie edukacji powinny
znaleZ¢ sie w Planie dla Chordb
Rzadkich?

Tak
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Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja w domu pacjenta

2. Alternatywne sposoby komunikowania sig, gdy brak mowy

3. Dobor metod nauczania, efektywne wskazdéwki, sprzet komputerowy, pro-
gramy komputerowe

4, Zwiekszenie ilosci godzin zajec¢ rewalidacyjno-wychowawczych, a tym
samym rehabilitacji, wsparcia rozwoju itp.

5. Edukacja spoteczna, edukacja lekarzy pediatréw, lekarzy pierwszego kon-
taktu w celu szybkiej diagnostyki przy niespecyficznych objawach,

6. Edukacja rodzicéw tuz po diagnozie

7. Wtaczenie choréb rzadkich do katalogu chordb kwalifikujacych do uzyska-
nia w Poradni Pedagogicznej orzeczenia o potrzebie ksztatcenia specjalne-
go z niepetnosprawnoscia sprzezona. Tylko takie orzeczenie - z niepetno-
sprawnoscig sprzezona uprawnia do przydzielenia przez poradnie uczniowi
nauczyciela wspomagajacego, obecnego na lekcji i pomagajacego uczniowi
podczas zaje¢. Obecnie ustawa art. 4 pkt 32 ustawy Prawo oswiatowe, jak i
art. 3 pkt 18 ustawy o systemie oswiaty zawiera zamkniety katalog objawdw.
Wedtug ustawy sprzezenie wystepuje jedynie wtedy kiedy zachodza réwno-
czes$nie dwa objawy z zamknieto katalogu: niedowidzenie, niedostyszenie,
niepetnosprawnos¢ ruchowa, niepetnosprawnos¢ intelektualna. Autyzm do-
staje automatycznie przestanke sprzezenia bez potrzeby wskazywania dwéch
z wyzej wymienionych objawow. W zwiazku z ta sytuacja uczeh w spektrum
autyzmu o tagodnym przebiegu jest obecnie zgodnie z ustawa uprawnio-
ny do nauczyciela wspomagajacego, a uczen z choroba rzadka poruszajacy
sie na wdzku z dystonig w rekach i nogach, ale bez regresu intelektualnego,
niedowidzenia albo niedostyszenia nie jest uprawniony do opieki nauczy-
ciela wspomagajacego na terenie szkoty. Poradnie pedagogiczne orzekaja
obecnie w ramach stanowionego prawa, wiec potrzeba bytoby rozszerzy¢
katalog objawow kwalifikujacych do orzeczenie sprzezenia, lub go otworzy¢
i pozwoli¢ decydowaé o tym samodzielnie poradniom na podstawie no opi-
nii lekarza lub zgodnie z potrzebami ktére poradnia samodzielnie stwierdzi.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacia zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.43. Stowarzyszenie Marfan Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Marfan Polska

Stowarzyszenie Marfan Polska

Potrzeby w zakresie dostepu do tech- 1. Brak refundacji lekéw sercowych dla dzieci - Sartany, Betablokery
nologii medycznych 2. Brak refundacji preparatéw hormonalnych w terapii hamowania wzro-
stu - Androtop, Novofem
3. Brak refundacji preparatéw stosowanych w nadci$nieniu tetniczym
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Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

1. Refundacja szkiet korekcyjnych w okularach jest symboliczna, a pacjen-

ci z Zespotem Marfana czesto potrzebuja bardzo specjalistycznych szkiet
i czestej wymiany w okresie dojrzewania z uwagi na postepujace gwat-
townie wady. Brak refundacji na urzadzenia do rehabilitacji oddechowej
(PEP itp.)

2. Brak dostepu do leczenia ortodontycznego

Potrzeby w zakresie dostepu do dia-
gnostyRi

1.Konieczny szeroki i powszechny dostep do testéw genetycznych z krwi
2. Za mata dostepnos¢ badan angio MRI i MRI serca, kregostupa i gtowy

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi

1. Najlepiej aby byta dostepna szybka diagnoza genetyczna
2. Po stwierdzeniu choroby opieka koordynowana w osrodkach z do-
Swiadczeniem w tej chorobie, np. WUM, Gumed.

Czy opieka socjalna powinna znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Nie

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal-
nego

1. Najlepiej na poprawe wptynetoby gruntowna reforma orzecznictwa,
aby pacjenci ze stwierdzonym Zespotem Marfana nie musieli co 2-3 lata
stawad na komisjach, tylko stale korzysta¢ z przyznanych orzeczen i
Swiadczen

Czy kwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb Rzadkich?

Nie

Potrzeby w zakresie edukacji

1.Edukacja lekarzy orzecznikéw

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w

Polsce.

Stowarzyszenie Marfan Polska

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.44. Stowarzyszenie Miastenia Gravis - Face to Face

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Miastenia Gravis - Face to Face

Stowarzyszenie Miastenia Gravis - Face to Face

Potrzeby w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych

1. W Polsce lekéw dedykowanych leczeniu Miastenii Gravis jest niewiele,
poza podstawowymi takimi jak bromek pirydostygminy (60mg), azatio-
pryna, glikokortykosteroidy.

2. Przetomem w metodach terapeutycznych bezapelacyjnie byto dopusz-
czenie w programie lekowym nowoczesnego preparatu efgartigimodu
alfa do leczenia chorych z przeciwciatami AChR ( dla waskiej grupy cho-
rych), objecie refundacja ze wskazaniem off-lebel mykofenolanu metylu,
rytuksymabu.

3. Niestety na dzien dzisiejszy (4 sierpnia 2024 r) zaden z o$rodkéw nie
rozpoczat jeszcze leczenia refundowanym lekiem efgartigimodem alfa
(mimo ,ze pacjenci spetniajacy kryteria wtgczenia do programu lekowego
bardzo tego oczekuja).




AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

4. W dalszym ciagu jest liste lekéw ze wskazaniem do leczenia miastenii
bez ich refundacji, przyktadem moze by¢ chociazby neostygmin metylo-
siarczanu, distigmin bromidum.

5. Objecie refundacja lekéw takich jak Bromek pirydostygminy o wydtu-
zonym okresie uwalniania (180mg), tej samej substancji czynnej czynnej
w postaci syropu, a takze w mniejszej dawce dedykowanej np.dzieciom (
dawka 10 mg), Ambenonii chloridum

6. Aktualnie EMA zarejestrowata pie¢ innowacyjnych substancji : efgar-
tigimod alfa, ekulizumab, rawulizumab, zilukoplan, rozanoksylizumab. |
tylko jedna z tych wspomnianych terapii jest refundowana (w ograniczo-
nej populacji pacjentow)

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro-
béw medycznych

1. Osoby z ciezka postacia miastenii gravis sa osobami przewlekle leza-
cymi, stad by zapobiegac odlezynom niezbedne sa specjalne materace
przeciwodlezynowe.

2. Chorzy zmuszeni sa poprzez nasilone problemy z przetykaniem do
przyjmowania doustnych preparatéw zywienia medycznego (kupowane
na wtasny koszt)

3. Rzut choroby zmusza do korzystania z koncentratoréw tlenu, urzadzen
do pomiaréw saturacji, wézkéw inwalidzkich, specjalnych srodkéw higie-
nicznych takich jak pieluchy, pieluchomajtki, ssaki do odsysania zalegaja-
cej wydzieliny, chodzikéw.

4. Wsrod pacjentdw sg osoby z portami, cewnikami srodki dezynfekujace
i opatrujace sa dla nas ogromnym wydatkiem. Niestety nie wszystkie wy-
roby medyczne sa dla nas dostepne. Zmiennos¢ objawéw w jednej chwili
od osoby samodzielnej zmienia pacjentéw w osoby catkowicie zalezne

Potrzeby w zakresie dostepu do dia-
gnostyRi

1. Duzym utatwieniem dla wielu chorych bytaby mozliwo$¢ wykonywania
wstepnych przesiewowych badan diagnostycznych w gabinetach neuro-
logicznych.

2. Mozliwos¢ wykonania przeciwciat wystepujacych w miastenii na zlece-
nie lekarza POZ skracatoby okres diagnostyki wielu chorych

3. Chorzy zgtaszaja ogromny problem z czasem oczekiwania na wtasciwa
diagnostyke. Czas oczekiwania na porade w niektérych poradniach cho-
réb miesni bywa liczony w latach

Potrzeby w zakresie optymalizacji
opieki

1. Optymalizacje opieki stanowitaby systemowa koordynowana opieka.
Choroby rzadkie towarzysza chorym przez cate zycie z réznym nasileniem.
Objecie chorych pilotowanym programem wsparcia socjalnego, medycz-
nego, terapeutycznego zapewniatoby nam i naszym rodzinom wigksze
poczucie bezpieczenstwa.

2. Kolejna pilng potrzeba jest brak dostepu do opieki dedykowanej, specja-
listycznej rehabilitacji, fizjoterapii ( w tym rehabilitacji oddechowej)

3. Potrzeba jasnych wytycznych do postepowania z chorym na miastenie
w ww. zakresie

Czy opieka socjalna powinna znalez¢
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal-
nego

1. Zakres potrzeb w duzej mierze dotyczy pacjentdw najciezej chorych.
Chorzy i ich rodziny bardzo potrzebuja ustug opiekunczych $wiadczo-
nych w miejscu zamieszkania, mogtoby to zaspokoi¢ codzienne po-
trzeby zyciowych (np. drobne zakupy, gotowanie, porzadki w domu)

zwtaszcza w przypadku os6b samotnych. Zapewnitoby to wtasciwa opie-
ke higieniczna (np. mycie, kapanie, ubieranie, przestanie t6zka, zmiana
bielizny poscielowej). 0gromnym wsparciem bytaby mozliwo$¢ zapew-
nienia specjalistycznej pomocy psychologicznej, poradnictwa prawnego
oraz rodzinnego

2. Pacjenci z miastenia to grupa chorych obarczona duzym obcigzeniem
psychicznym z uwagi na zmiennos¢ i nieprzewidywalnos¢ objawéw. Do-
step do koordynowanej pomocy psychologicznej od momentu ustyszenia
diagnozy az przez caty proces choroby, niewatpliwie utatwitby proces
adaptacji, zrozumienia przez chorego swojego stanu i akceptacje dla
zmiennosci choroby, ktéra bardzo utrudnia funkcjonowanie spoteczne,
rodzinne, zawodowe
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3. Kolejna niezaspokojona potrzeba jest chociazby mozliwos¢ ubiegania
sie o wsparcie w zakresie srodkéw na zakup lekéw, ktore to wielokrotnie
przewyzszaja mozliwosci finansowe rodzin

4, Wsparcie w zakresie doradztwa zawodowego (np. w zakresie przekwali-
fikowania ) bytoby pomocne w ujeciu chorych o $rednim czy tez lzejszym
przebiegu, nie mogacych z uwagi na objawy wykonywa¢ pracy na dotych-
czasowym stanowisku

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ | Tak
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja personelu medycznego i spoteczenistwa na temat miastenii,
w tym szkolenia wsrod przedstawicieli réznych grup lekarzy, o réznych
specjalnosciach (np. lekarze POZ, anestezjolodzy, rehabilitacji, celem
edukacji np. z zakresu stosowania odpowiedniej opieki nad pacjentem z
miastenia), a takze pielegniarek.

2. Szkolenia personelu SOR oraz sanitariuszom karetek w celu zapewnie-
nia, ze w przypadku nagtym osoba chora na miastenie uzyska wtasci-
wg pomoc. Nadawanie priorytetu w systemie przyje¢ na SOR osobom
chorych na miastenie, w szczeg6lnosci zgtaszajacych dusznos¢ (ktéra
nie zawsze na poczatku koreluje z poziomem saturacji - moze ona by¢ na
dobrym poziomie, a migsnie oddechowe moga w tym czasie juz mocno
stabnac)

3. Zwigkszenie $wiadomosci w zakresie saturacji i jej korelacji z mozli-
woscig wystapienia przetomu miastenicznego oraz lekdw potencjalnie
mogacych gwattownie i nieprzewidywalnie pogorszy¢ stan chorych.

4. Edukacja spoteczenstwa — w celu podniesienia poziomu zrozumienia i
akceptacji dla os6b chorych, u ktérych objawy maja zmienny przebieg z
okresami dobrej sprawnosci po ktérych moze nastapi¢ gwattowne pogor-
szenie

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie Miastenia Gravis - Face to Face

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki chordb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.45. Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | 1. Brak refundacji dla leku Voxzogo w terapii dzieci z achondroplazja
gii medycznych
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Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw | Brak potrzeb

medycznych
Potrzeby w zakresie dostepu do diagno- 1. Zbyt dtugie terminy zwigzane z oczekiwaniem na wizyty u lekarzy
styRi specjalistow

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki | 1. Wprowadzenie refundowanej terapii farmakologicznej wosorytydem
2. Stworzenie centréw referencyjnych dla dzieci i dorostych choruja-
cych na achondroplazja

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego | 1. Wsparcie w integracji, funkcjonowaniu na rynku pracy

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie | Tak
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Wsparcie uczniéw chorujacych na choroby rzadkie,
2. Dostosowanie szkét i metod uczenia oraz sprawdzania wiedzy

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.46. Stowarzyszenie na rzecz 0sob z choroba Addisona i niedoczynnoscia
nadnerczy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz 0séb z choroba Addisona i
niedoczynnoscia nadnerczy

Stowarzyszenie na rzecz 0oséb z choroba Addisona i niedoczynnoscia nadnerczy

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | 1. Brak refundacji zastrzyku Corhydronu 100 mg i 25 mg.
gii medycznych 2. Brak darmowych proszkéw robionych hydrokortyzonu dla dzieci

podczas gdy tabletki Hydrokortyzonu SF juz sa darmowe do 18 roku
zycia

3. Brak alternatywy dla czesto niedziatajacego Hydrokortyzonu SF. To
jedyny lek w Polsce i takiej gramaturze. Pacjenci sprowadzaja ptatne
leki w oparciu o recepte transgraniczna z Francji, Niemiec lub Szwajca-
rii

4. Brak lekéw o przedtuzonym uwalnianiu - brak dostepnosci w Polsce
5. Pacjenci musza dzien w dzien przyjmowac elektrolity. W okresie let-
nim to czesto opakowanie dziennie - koszt 26 zt. Koszt elektrolitéw to
okoto 700 zt -900 zt miesiecznie. Refundacja elektronéw aptecznych
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Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

1. W okresie letnim pacjenci nieustannie badajg s6d, poniewaz maja
problem z utrzymaniem jego poziomu. Jonogramy robi si¢ jedynie w
szpitalnych oddziatach ratunkowych lub krew zylna w laboratorium.
Zdarza sie, ze trzeba to badanie przy wysokich temperaturach i utracie
soli wykonywac¢ i dwa razy w tygodniu. Wymagana refundacja prze-
nosnego gazometru - analizatora do gazometrii i jonow (elektrolity)

- EDAN i15. Niestety w tym schorzeniu poziom sodu i potasu trzeba
oznaczac do konca zycia, jak tylko spada samopoczucie. Hiponatremia
moze by¢ $miertelna. Refundacja ci$nieniomierza i to dobrego, ponie-
waz od wskazan codziennych pomiaréw zalezy dawkowanie fludrokor-
tyzonu.

2. Refundacja paskdéw przy hipoglikemii i systemu refundowania gluko-
zy FSL

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styRi

1. Zwigkszenie Swiadomosci choroby wymaga zaangazowania POZ.
Mamy bardzo pozytywny odzew na préby edukacji w objawach. Bardzo
zalezy nam, by lekarz POZ miat mozliwos$¢ skierowania na tzw. pakiet
w kierunku diagnostyki niedoczynnosci nadnerczy. Moze skierowac na
badanie sodu, potasu, ft3, ft4, TSH, glukozy, kortyzolu i ACTH. Przy po-
dejrzeniu niedoczynnosci te badania radykalnie skracaja czas diagno-
zy. Poniewaz wizyty kontrolne u specjalisty odbywaja sie raz na trzy
miesiace a nawet rzadziej, dobrze by byto, gdyby POZ mdgt przepisac
kontrolne badania w ramach zdiagnozowanych choréb. Pacjenci do
konca zycia biorg sterydy. Skutkiem ubocznym jest zagrozenie oste-
oporoza. Ryzyko jest ogromne.

2. Chorym powinna przystugiwa¢ densytometria raz na rok

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Najwazniejsza jest edukacja i wzrost Swiadomosci choroby. Nawet
gdy sami chcemy edukowad, to czesto poniewaz robimy to z pozycji
pacjenta spotykamy sie z ignorancja. A jednak statystyki sg nieubtaga-
ne i wiekszo$¢ chorych jest diagnozowana w chwili zagrazajacego zyciu
przetomu, znaczna cze$¢ jest prowadzona po omacku

2. Brakuje wspélnych procedur, mozliwosci wzajemnej konsultacji leka-
rzy. Nie ma spéjnego planu dziatania.

3. Brak wsparcia w dazeniu do dostepnosci lekdw zagranicznych. Na ra-
zie i MZ i RPP odsytaja chorych do mediacji z producentem. Oczywiscie
takie rozmowy skazane sa na porazke .

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Wsparcie emocjonalne chorych i ich rodzin. Niezbedna jest opieka
psychologiczna. Zazwyczaj chorobie Addisona towarzysza inne scho-
rzenia, jak cukrzyca, niedoczynnos¢ jajnikdw, niedoczynnos¢ przytar-
czyc, celiakia. Choroby te atakuja rownoczesnie. Trudno poradzi¢ sobie
emocjonalnie w chwili diagnozy

2. Dostarczenie rzetelnej wiedzy po wyjsciu ze szpitala i wsparcie w
codziennym funkcjonowaniu

3. Wsparcie finansowe w przypadku chorych, ktérzy nie sa w stanie
funkcjonowac, ze wzgledu na szybki metabolizm lekéw i niedostepnos¢
innych

4. Sanatoria dla chorych

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Ogoélnie dostepna wiedza dla srodowisk szkolnych, wspétpracowni-
kéw chorego.

2. Edukacja ratownikéw medycznych, stacji pogotowia ratunkowego,
placéwek POZ i samego chorego.

3. Pielegniarka diabetologiczna, endokrynologiczna, ktére ucza
prawidtowego pomiaru ci$nienia, pomiaru cukru, robienia zastrzyku
ratujacego zycie z corhydronu w chwili przetomu

99



AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024

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

Stowarzyszenie na rzecz 0oséb z choroba Addisona i niedoczynnoscia nadnerczy

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.47. Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego w Polsce

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego
w Polsce

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego w Polsce

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. Nie wszyscy chorzy otrzymuja leczenie nowym lekiem
2. Wdrazanie do programu lekowego jest czasochtonne

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styRi

1.Badania przesiewowe
2. Dostep do odpowiednich specjalistéw

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Stworzenie wytycznych dla rehabilitantéw i fizjoterapeutéw zajmu-
jacych sie pacjentami z choroba Pompego, oraz do samodzielnego
prowadzenia rehabilitacji

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Informacja na temat mozliwosci radzenia sobie i wsparcia jakie
mozna otrzymac w sytuacji w jakiej z racji stanu zdrowia znalezli sie
pacjenci

Czy Rwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Zwigkszenie Swiadomosci istnienia Choroby Pompego wsrod lekarzy

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba Pompego w Polsce

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?
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Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.48. Stowarzyszenie pacjentow z choroba LAL-D

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie pacjentdéw z chorobg LAL-D

Stowarzyszenie pacjentéw z chorobg LAL-D

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. Pacjenci, chorzy na niedobér kwasnej lipazy lizosomalnej najwieksza
niezaspokojong potrzebe wskazuja brak dostepu do jedynej enzyma-
tycznej terapii zastepczej zarejestrowanej w LAL-D. Sebelipaza alfa
dziata na przyczyne niedoboru kwasnej lipazy lizosomalnej (LAL-D).
Nie ma zadnego innego leku umozliwiajacego zahamowanie rozwoju tej
choroby. Bez tego leczenia pacjentéw z LAL-D czeka pogorszenie stanu
zdrowia i ogromne ryzyko wystapienia skutkéw choroby, takich jak
przedwczesny zawat serca, udar mézgu, przeszczep watroby, a nawet
zgon. Pacjentdw z LAL-D bardzo mato - jako Prezes Stowarzyszenia
wiem o 11 chorych zyjacych w Polsce. Wiekszos¢ z nas to sa mtodzi
ludzie, w wieku 18-24 lata, i kilkoro dzieci. Pilnie oczekujemy na dostep
do leczenia, ktdre jest dla nas jedynym ratunkiem.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

1. LAL-D to choroba ultrarzadka i réwniez rzadko diagnozowana. Ze
wzgledu na duze zréznicowanie w objawach klinicznych, rzadkos¢
choroby i ograniczong swiadomos¢ choroby, u wielu chorych LAL-D
pozostaje nierozpoznana lub btednie diagnozowana. Tymczasem dia-
gnostyka polega na badaniu aktywnosci enzymu LAL w suchej kropli
krwi, w celu potwierdzenia rozpoznania wykonuje sie takze badanie
molekularnie w kierunku mutacji w genie LIPA

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi

1. Pacjenci chorzy na LAL-D powinni by¢ objeci opieka koordynowana
2. Wymagaja opieki dietetyka, ktéry zaproponowataby pacjentom
optymalna dietg, a potem kontrolowat sposéb odzywania pacjentéw

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Waznym aspektem dla pacjentéw z LAL-D jest pomoc psycholo-
giczna. Pacjenci kiedy stysza diagnoze, sa przerazeni - po pierwsze
dlatego, ze to choroba rzadka, po drugie w Polsce jedyna terapia jest
niedostepna. Pacjenci boja sie $mierci i powiktan choroby - zawatdw,
udarow. Dlatego powinni zostac¢ opieka psychologa

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych
w Polsce.

na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

Stowarzyszenie pacjentéw z chorobg LAL-D

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?
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Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.49. Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo- | Brak potrzeb
gii medycznych

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw | 1. Petna refundacja wyrobdw takich jak: pieluchy jednorazowe, ptyny
medycznych do dezynfekcji np. Octanisept, Prontosan, gaziki, plastry, rekawiczki
jednorazowe, s6l fizjologiczna, woda do iniekgji, rurki tracheostomijne
(zwtaszcza silikonowe), opaski do tracheotomii, cewniki.

2. Objecie refundacja badz zwiekszenie dofinansowania na takie
sprzety jak: ssaki medyczne, asystory kaszlu (koflatory), worki ambu,
koncentratory tlenu, lezaki kapielowe, tézka rehabilitacyjne, wozki
specjalistyczne z siedziskami pozycjonujacymi typu spex a takze wozki
elektryczne, pionizatory

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno- 1. Utatwienie dostepu do diagnostyki w kierunku nosicielstwa SMARD1,
styRi poprzez wprowadzenie mozliwosci zlecania badan genetycznych u
najblizszej rodziny pacjenta przez lekarza pierwszego kontaktu

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki | 1. Ulepszenie programu wentylacji domowej. Ujednolicenie systemu
opieki, ktéry rézni sie w zaleznosci od osrodka realizujacego program
(ilo$¢ godzin opieki pielegniarskiej, ilo$¢ zapewnianych artykutéw
jednorazowych oraz sprzetéw medycznych).

2. Zwiekszenie ilosci godzin refundowanej fizjoterapii - obecnie

w przypadku pacjentéw objetych respiratoroterapig sa to 2 h tygo-
dniowo, a takze zwiekszenie ilosci godzin opieki pielegniarskiej.

3. Opieka psychologiczna dla chorych z chorobami rzadkimi — dostep
w przyspieszonym trybie, mozliwos¢ realizacji terapii w warunkach
domowych.

4. Stworzenie osrodkow, centréw referencyjnych, gdzie w jednym miej-
scu - regularnie i kompleksowo (z dostepem do lekarzy specjalistow)
wykonywane bytyby badania stanu funkcjonowania chorego i udziela-
ne wytyczne co do istniejacych mozliwosciach rozwoju, edukacji, fizjo-
terapii oraz doboru sprzetdw, urzadzen utatwiajacych funkcjonowanie
5. Opracowanie i wdrozenie modelu opieki koordynowanej w SMARD 1
podobnie jak w innych rodzajach rdzeniowego zaniku miesni, w oparciu
o sie¢ osrodkow referencyjnych, z uwzglednieniem szczebla POZ oraz z
wykorzystaniem technologii telemedycznych

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego | 1. Potrzeba statego wsparcia asystenta rodziny, ktory pokieruje
rodzine w kwestiach zasitkow, dostepnych swiadczen, opieki wytchnie-
niowej itp. Chorzy na smard1 wymagaja catodobowej statej opieki, co
znacznie utrudnia, a niekiedy uniemozliwia zatatwianie spraw urzedo-
wych przez opiekunow

2. Potrzebne réwniez wigksze wsparcie w zakresie asystenta ON (wigk-
sza ilos¢ godzin wykwalifikowanej asystentury dla oséb catkowicie
niesamodzielnych)
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Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie | Tak
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1.Uproszczenie procedur zwigzanych z uzyskiwaniem orzeczen o WWR,
o potrzebie ksztatcenia specjalnego i nauczania indywidualnego

2. Likwidacja barier architektonicznych w szkotach, zapewnienie asysty
na czas przebywania w szkole

3. Zwigkszenie ilosci godzin nauczania indywidualnego zwtaszcza w
przypadku dzieci nieméwigcych, porozumiewajacych sie np.z pomoca
eyetrackingu

4, Szkolenia nauczycieli i pedagogéw w zakresie AAC

5. Zwiekszenie nacisku na dostep do alternatywnych sposobéw komu-
nikacji

6. Mozliwos$¢ przeznaczania subwencji szkolnej na zakup pomocy
szkolnych dla dzieci z indywidualnym trybem nauczania realizowanym
w szkole i w domu

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.50. Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Potrzeby w zakresie dostepu do tech- | 1. Obecnie w Polsce brak lekéw na polineuropatie dla chorych na amylo-
nologii medycznych idoze TTR - odmiana mieszana tj. kardiomiopatia i polineuropatia. Tylko
4 osoby otrzymuja czasowe terapie genowe w ramach RDTL. Dostep do
leku Amvuttra bytby szansa na znaczng poprawe sytuacji chorych na
ATTR (posta¢ mieszana).

Potrzeby w zakresie dostepu do wyro- | 1. Dostep do produktéw medycznych - ortez, art.higieniczne - pampersy
béw medycznych dla dorostych, kule, balkoniki. Obecnie te artykuty sa dostepne - kwestia
ceny produktu i znizek.

Potrzeby w zakresie dostepu do dia- Skrocenie czasu badan diagnostycznych z wykorzystaniem scyntygrafii
ghostyRi oraz badan genetycznych krwi.

Potrzeby w zakresie Rozszerzenie pomocy psychologicznej dla chorych i cztonkéw rodzin. Bar-
optymalizacji opieRi dzo czeste przypadki mocnej depresji wynikajacej z choroby.

Czy opieka socjalna powinna znaleZé sie | Tak
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjal- 1.Choroba dotyka w duzej mierze osoby po 60 roku zycia, nie majac wspar-
nego cia bliskich tj. rodziny lub przyjaciét - chorzy wymagaja regularnej opieki
- w gtéwnej mierze monitorowania stanu zdrowia.
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Czy kwestie edukacji powinny znalez¢
sie w Planie dla Choréb RzadRich?

Zdecydowanie Tak; wzmocnienie roli stowarzyszen i organizacji pacjenckich;
organizacja kampanii edukacyjno-informacyjnych skierowanych do pacjen-
tow ale réwniez lekarzy pierwszego kontaktu (wytapanie czerwonych flag)

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja leka rzy - informacje o chorobie tj. geneza, objawy, symptomy
oraz kompletna informacja na stronach internetowych (stowarzyszenie)

2. Oprécz informacji konieczna jest informacja dotyczaca $ciezki diagno-
stycznej oraz osrodkéw referencyjnych

3. Ponadto dotarcie do cztonkéw rodzin chorych - choroba genetyczna - w

celu przekazania informacji na temat badan

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

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadRie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercRi choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.51. Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mozdzkowa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mozdzkowa

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mozdzkowa

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. Brak lekow dla pacjentéw z Ataksja

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdow
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

1. Diagnostyka choroby polega na badaniach genetycznych wliczajac
czas oczekiwania na badanie jak i sam czas badan mozna méwi¢, ze
trwa to rok lub dtuzej - wymagane skrocenie czasu

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

Brak potrzeb

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Zdecydowanie wiekszy dostep do rehabilitacji domowej jak i opieki
socjalnej — asystent
2. Wsparcie w codziennych czynnosciach

Czy kwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. NieSwiadomos¢ spoteczna doprowadza do sytuacji kiedy chorzy na
ulicy sa postrzegani jak osoba pod wptywem alkoholu

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych

w Polsce.

na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mozdzkowa

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.52. Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

1. Testy suchej kropli krwi sponsorowane sa w duzej mierze przez pro-
ducentéw leku, a Polska wcigz nie dysponuje wtasnym laboratorium,
ktore mogtoby analizowad tego typu testy

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

1. Dostep do terapii domowej
2. Uproszczenie procedur wtgczania nowych pacjentdéw do leczenia
Dostep do opieki psychologicznej oraz fizjoterapeutycznej

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Niespdjne podejscie w kwestii orzecznictwa o niepetnosprawnosci.
Nie kazdy z cierpiacych na chorobe Gauchera, otrzymat takie orze-
czenie. Terapia w chorobie Gauchera oparta jest przede wszystkim o
enzymatyczng terapie zastepcza. Podania leku odbywaja sie w co dwa
tygodnie w warunkach szpitalnych, a pacjenci z tego powodu regular-
nie korzystaja z urlopéw wypoczynkowych czy tez urlopédw bezptat-
nych

2. Dofinansowanie dojazdéw do szpitali oraz osrodkéw eksperckich,
ktdre realizuja program lekowy. Wsparcie spoteczne powinno réwniez
dotyczy¢ pacjentow pdzno zdiagnozowanych o trudnym przebiegu
choroby, ze wzgledu na zmiany w uktadzie kostnym

3. Pomocne bytoby réwniez wsparcie psychologiczne, zwtaszcza u 0séb
samotnych lub p6Zno zdiagnozowanych

Czy kRwestie edukacji powinny znalezc¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja lekarzy pierwszego kontaktu oraz specjalistéw, zwtaszcza
hematologéw

2. Edukacja spoteczenstwa, zwtaszcza potencjalnych pracodawcoéw,
aby nie bali sie zatrudnia¢ oséb z chorobami rzadkimi

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych
w Polsce.

na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie

zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej

od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak

i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Tak

robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.53. Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. Problemy z wtaczeniem do programoéw lekowych z epidyolexem lub
innych lekach na padaczke

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobow
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1. Stworzenie klinik regionalnych lub osrodkéw eksperckich specjalizu-
jacych w Zespole Angelmana

2. Poszerzanie $wiadomosci wsrdéd personelu medycznego na temat
Zespotu Angelmana

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w
Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Zwiekszenie limitu czasowego asystenta osobistego

2. Szerszy dostep do szkolen asystentom wspomagajacym oraz opie-
kunom w ramach opieki wytchnieniowej

3. Zwigkszanie dostepu opiekunom do skorzystania ze wsparcia w
ramach opieki wytchnieniowej

Czy Rwestie edukacji powinny znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb RzadRich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

1. Edukacja pod katem wolontariatu

2. Wyréwnanie mozliwosci korzystania z mozliwosci edukacji dla oséb
nisko funkcjonujacych

3. Umozliwienie inkluzywnosci

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Nie
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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10.54. Stowarzyszenie SARCOMA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie SARCOMA

Stowarzyszenie SARCOMA

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieRi

Brak potrzeb

Czy opieka socjalna powinna znalez¢ sie w
Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego

1. Pokrycie kosztéw dojazdu na leczenie w referencyjnych osrodkach
2. Pokrycie kosztéw zakwaterowania itp.

Czy kRwestie edukacji powinny znalez¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

Brak potrzeb

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych
w Polsce.

na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

Stowarzyszenie SARCOMA

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Tak
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Tak
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajg Paristwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajq Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

10.55. Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

1. W Europie i na Swiecie trwaja badania kliniczne i poszukiwania
lekéw, ktore moga pomdc osobom z Zespotem Williamsa. Mamy na-
dzieje, ze gdy zostana sprawdzone i zatwierdzone to rowniez w Polsce
bedziemy mogli liczy¢ na ich refundacje.

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobdéw
medycznych

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie dostepu do diagno-
styki

1. Problemem jest nadal forma przekazywania informacji o diagno-
zie przez osrodki oraz brak kompleksowej informacji ,co dalej”. Jest
olbrzymia potrzeba aby rodzice, ktérzy dowiaduja sie o diagnozie ZW
otrzymywali kompleksowa informacje medyczna oraz informacje tzw
Jlogistyczne” gdzie nalezy szukac wsparcia.
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Potrzeby w zakresie 1. Pacjenci z ZW bardzo potrzebuja systemowego wsparcia w formie
optymalizacji opieki osrodkéw referencyjnych, gdzie w sposéb skoordynowany mogliby uzy-
ska¢ wsparcie, diagnostyke oraz leczenie w wielu dziedzinach medycyny.
Szczeg6lnie potrzebne sa osrodki dla pacjentéw po 18 roku zycia, ktérzy
znikaja w systemie a lekarze internisci nie maja odpowiedniej wiedzy i
doswiadczenia by prowadzi¢ takich pacjentow.

2. Dodatkowo bardzo waznym jest udziat w tej skoordynowanej opiece
w osrodkach referencyjnych lekarzy psychologéw i psychiatréw. To
wsparcie dotyczy catej rodziny, czyli pacjentéw, rodzicéw i rodzenstwa.

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie w | Tak
Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego | 1. Bardzo potrzebne jest wsparcie nie tylko oséb z ZW, ale takze catych
rodzin czyli rodzicéw i rodzenstwa na wszystkich etapach, zaréwno po
diagnozie jak i w czasie catego zycia pacjenta. Waznym jest pewnos$c
co do przysztosci. Oczywiscie dotyczy to tematu orzecznictwa a co za
tym idzie tematu wsparcia materialnego w formie zasitkéw o swiad-
czen. Bardzo czesto osoby z ZW po 16 roku zycia , ktére od urodzenia
wymagaty ciagtego wsparcia opiekunéw w funkcjonowaniu, rehabilita-
cji i edukacji, traca zasitki, poniewaz z dnia na dzier sg uznawane jako
zdrowe przez system

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie | Tak
w Planie dla Choréb RzadRich?

Potrzeby w zakresie edukacji 1. Edukacja wtaczajaca oraz dostep do specjalistycznych osrodkéw
edukacyjnych dla oséb z niepetnosprawnoscia intelektualng, réw-
niez po ukonczeniu tzw. wieku szkolnego jest podstawa rehabilitacji i
wsparcia dla os6b z ZW

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

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale- Nie
nia Planu dla Choréb RzadRich 2021-2023?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Nie
zycie Funduszu Medycznego?

Czy choroby rzadkie powinny byc¢ jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia Tak
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Czy znajqg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy Tak
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Czy znajg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho- Nie
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje EB Polska

Fundacja EB Polska

Potrzeby w zakresie dostepu do technolo-
gii medycznych

Chorzy z EB nie maja dostepu do refundacji leku Filsuvez - jedynego,
jak dotad, zarejestrowanego w UE produktu leczniczego przyspie-
szajacego gojenie sie ran w EB. Lek redukuje takze bél proceduralny
zwigzany ze zmiang opatrunkéw

Potrzeby w zakresie dostepu do wyrobéw
medycznych

Chorzy na cigzkie, uogdlnione postacie EB Simplex nie sg objeci
$wiadczeniem dedykowanym dla EB z r. 2019 (zarzadzenia Prezesa NFZ
nr102/2019/DSOZ oraz 103/2019/DS0OZ.). Chorzy na EB dystroficzny i
graniczny w ramach ww. S$wiadczenia nie maja dostepu do wszyst-
kich potrzebnych produktéw, w niektérych szpitalach stosowane sa
zamienniki, ktdre nie sa tolerowane przez pacjentéw.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Problemem jest nadal forma przekazywania informacji o diagno-
zie przez osrodki oraz brak kompleksowej informacji ,co dalej”. Jest
olbrzymia potrzeba aby rodzice, ktdrzy dowiaduja sie o diagnozie ZW
otrzymywali kompleksowa informacje medyczna oraz informacje tzw
Jlogistyczne” gdzie nalezy szuka¢ wsparcia.

Problemem dla chorych sa dtugie terminy oczekiwania na porade spe-
cjalistyczna np. kardiologiczna, genetyczng, gastroenterologiczna.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Brak osrodka/dw opieki koordynowanej nad pacjentem z EB. Brak wy-
tycznych dotyczacych opieki medycznej dla chorych na EB i procedur
NFZ dla chorych na EB (np. w ramach profilaktyki przeciwnowotworo-
wej). Chorzy na ciezkie, uogdlnione postacie EB Simplex nie sa objeci
$wiadczeniem dedykowanym dla EB z r. 2019 (zarzadzenia Prezesa NFZ
nr 102/2019/DS0OZ oraz 103/2019/DS0Z.). Chorzy na EB dystroficzny

i graniczny w ramach ww. $wiadczenia nie maja dostepu do wszyst-
kich potrzebnych produktéw, w niektérych szpitalach stosowane sa
zamienniki, ktére nie sa tolerowane przez pacjentéw

Czy opieka socjalna powinna znaleZ¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Wsparcie w dostepie do sprzetu medycznego (t6zka przeciwodlezyno-
we, wozki inwalidzkie, sprzet do rehabilitacji), zapewnienie dostepu do
statej rehabilitacji.

Czy Rwestie edukacji powinny znalez¢ sie
w Planie dla Choréb Rzadkich?

Tak

Potrzeby w zakresie edukacji

Chorzy na EB moga uczestniczy¢ w zajeciach szkolnych, jesli nie ma
indywidualnych przeciwskazan zdrowotnych, jednak czesto niezbedne
jest nauczanie indywidualne, edukacja online.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu

w Polsce.

Fundacja EB Polska

Czy choroby rzadkie sqg traktowane w Polsce priorytetowo?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwale-
nia Planu dla Choréb Rzadkich 2021-2023?

Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w
zycie Funduszu Medycznego?

Tak, w zakresie dostepu do diagno-

styki genetycznej dla dzieci

Czy choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetow w zakresie zdrowia
polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej
od stycznia do czerwca 2025 r.?

Tak

Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki choréb rzadkich diagnozujgcy
i leczgcy reprezentowang przez Paristwa chorobe rzadkg?

Za granica tak, w Polsce nie

Czy znajqg Paristwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o cho-
robach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak, ale informacje tam dostepne sa
bardzo ograniczone i niekompletne.
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ZALACZNIK 1:
Aktualna lista 82 organizacji pacjenckich zrzeszonych lub wspotpracujacych
z Krajowym Forum Orphan

[. Nazwa organizacji pacjenckiej

BAG3 Research Foundation

Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne zanikowe

Fundacja BB

Fundacja Bezpestkowe

Fundacja Centrum Walki z Alergig

Fundacja Chorob Mdzgu

Fundacja FA- REJESTRUJA SIE

p.
1
2
3
4
5 | Fundacja Bohatera Borysa (nie sg cztonkami)
6
7
8
9

Fundacja FAST Poland Foundation for Angelman Syndrome Therapeutics Poland

10 | Fundacja HypoGenek

11 | Fundacja Jesteémy Pod Sciang

12 | Fundacja MIMICUS

13 | Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-Rdzeniowg i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA

14 | Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki

15 | Fundacja Oswoi¢ Miopatie

16 | Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

17 | Fundacja Pomocy Chorym na zanik miesni im. Piotra Karlinskiego

18 | Fundacja Pro Egenis

19 | Fundacja Rare Diseases Unigius

20 | Fundacja Rodzina Fra X

21 | Fundacja Réwni Wsréd Réwnych

22 | Fundacja Salemander

23 | Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne

24 | Fundacja Serce Dziecka im. Diny Radziwittowej

25 | Fundacja SMA

26 | Fundacja StopDuchenne

27 | Fundacja Umie¢ Pomagac — na rzecz oséb chorych na Mukopolisacharydoze

28 | Fundacja Wymarzona Odpornos¢

29 | Fundacja Zy¢ z Chorobg Parkinsona

30 | Innowacyjnos¢ Komorek Macierzystych- Potwierdzone Terapie Komoérkowe Szansg Dla Pacjentow Na Leczenie | Zdrowie

31 | Jedni na milion- Stowarzyszenie Pacjentow z PNH

32 | MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

33 | Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Choroba Parkinsona

34 | Ogodlnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekta Biataczke Szpikowa

35 | PACS2 Research Foundation

36 | Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

37 | Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis Gioconda

38 | Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ahc-pl

39 | Polskie Stowarzyszenie Osob z Nadci$nieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot

40 | Polskie Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Wilsona

41 | Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi
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42 | Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem naczynioruchowym Pieknie Puchne
43 | Polskie Towarzystwo Chordob Nerwowo-Miesniowych (PTCHM)

44 | Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

45 | Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

46 | Polskie Towarzystwo wspierania osob z nieswoistymi zapaleniami jelita J-ELITA

47 | Retina AMD Polska

48 | Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

49 | SAT2B Europe

50 | Stowarzyszenia na rzecz oséb z chorobg Addisona i niedoczynnos$cig nadnerczy

51 | Stowarzyszenia Rodzin z Zespotem Angelmana

52 | Stowarzyszenie 2211 POLSKA

53 | Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna Picka i Choroby Rzadkie

54 | Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Glowy

55 | Stowarzyszenie Chorych na Mastocytoze

56 | Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne

57 | Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

58 | Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenie Naczyn Vasculitis

59 | Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych

60 | Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

61 | Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod Postacia Zespotu Leigha Mali Bohaterowie
62 | Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

63 | Stowarzyszenie Miastenia Gravis- Face to Face

64 | Stowarzyszenie na rzecz dzieci i mtodziezy z dysplazjg ektodermalng oraz alergia ,Jestesmy”
65 | Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Achondroplazjg

66 | Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Rzadkimi Chorobami Genetycznymi i Ich Rodzin ,Wspdlnie”
67 | Stowarzyszenie na rzecz 0sob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

68 | Stowarzyszenie na rzecz 0séb z niedoborami odpornosci ,,Immunoprotect”

69 | Stowarzyszenie NBIA Polska

70 | Stowarzyszenie Pacjentéw z Amyloidozg TTR

71 | Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg LAL-D

72 | Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego,

73 | Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoscig Uktadu Pokarmowego “Apetyt Na Zycie”
74 | Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA

75 | Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi

76 | Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

77 | Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Modzdzkowg ATAKSIA

78 | Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego

79 | Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

80 | Stowarzyszenie Uratujmy Zycie (Sanfilipo)

81 | Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

82 | Fundacja EB Polska
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ZALACZNIK 2:
Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum Orphan 2024

Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum Orphan 2024 w zakresie dostepu do tech-
nologii medycznych, wyrobow medycznych, optymalizacji opieki, opieki socjalnej i edukacji dla pacjentow z
chorobami rzadkimi.

Prosze wskazac nazwe organizacji pacjenckiej w imieniu ktorej uzupetnia Pan/Pani formularz ankiety

2. Prosze wskazac adres e-mail
Czy Audyt Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
a. Tak
b. Nie

4. Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie refundacji lekow w reprezentowanych przez Panstwa
chorobach rzadkich.

5. Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie refundacji wyrobow medycznych w reprezentowanych
przez Panstwa chorobach rzadkich.

6. Prosze wskazac potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki w reprezentowanych przez Panstwa choro-
bach rzadkich.

7. Czy opieka socjalna powinna znalezc sie w Planie dla Chorob Rzadkich?
a. Tak
b. Nie

8. Jesli tak, prosze wskazac potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego w reprezentowanych przez Panstwa
chorobach rzadkich.

9. Czy kwestie edukacji powinny znalez¢ sie w Planie dla Chorob Rzadkich?
a. Tak
b. Nie

10. Jesli tak, prosze wskazac potrzeby w zakresie edukacji w reprezentowanych przez Panstwa chorobach rzadkich.

11. Prosze wskazac potrzeby w zakresie optymalizacji opieki w zakresie reprezentowanych przez Panstwa
choréb rzadkich

12. Jesli wystepujg inne potrzeby niz wyzej wymienione obszary w zakresie reprezentowanych przez Pahstwa
chorob rzadkich, prosze je wskazac

13. Czy choroby rzadkie sa traktowane w Polsce priorytetowo?
a. Tak
b. Nie

14. Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita si¢ w Polsce od wejscia w zycie Planu dla Chorob
Rzadkich 2021-2023?
a. Tak
b. Nie

15. Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Funduszu Medycznego?
a. Tak
b. Nie

16. Czy choroby rzadkie powinny byc jednym z priorytetéw w zakresie zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie
Unii Europejskiej od stycznia do czerwca 2025 r.?
a. Tak
b. Nie

17. Czy znaja Panstwo oSrodek ekspercki chorob rzadkich diagnozujacy i leczacy reprezentowana przez
Panstwa chorobe rzadka?
a. Tak
b. Nie

18. Czy znaja Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich www.choroby-
rzadkie.gov?
a. Tak
b. Nie
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