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Raport pt. ,,AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025.

Potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi w zakresie dostepu do technologii
medycznych i optymalizacji opieki w Polsce” zostat przeprowadzony w lipcu i sierpniu
2025 roku przez Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich ORPHAN.

Podstawowym celem Krajowego Forum ORPHAN jest ochrona praw i reprezentowanie
intereséw pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce i na poziomie Unii Europejskiej oraz
dazenie do poprawy jakosci opieki zdrowotnej i ustug medycznych w Polsce
(http://rzadkiechoroby.org/)
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Streszczenie
Audyt Pacjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chor6b Rzadkich ORPHAN

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN jest pacjencka organizacja parasolowa skupiajaca
stowarzyszenia pacjentéw i fundacje dziatajace na rzecz pacjentdw z chorobami rzadkimi w Polsce. W sierpniu
2025 roku Krajowe Forum ORPHAN zrzeszato 93 organizacje pacjentéw z chorobami rzadkimi. Dziatania Krajo-
wego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN skupiaja sie wokét nadrzednego celu jakim jest szeroko
rozumiana poprawa jakosci zycia ponad 3 milionéw oséb dotknietych chorobami rzadkimi w Polsce. Jako organi-
zacja parasolowa KFO dba, by gtos pacjentéw z chorobami rzadkimi byt styszalny. Wspiera i organizuje kampanie
Swiadomosciowe, wpiera szybka i skuteczna diagnostyke, badania nad nowymi lekami, innowacyjne terapie,
dostepnos¢ leczenia oraz réwne traktowanie pacjentéw z chorobami rzadkimi w spoteczefstwie na wszystkich
ptaszczyznach zycia.

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN przeprowadza od 2021 roku przekrojowy i komplek-
sowy audyt rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce pod nazwa Audyt Pa-
cjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chordob Rzadkich ORPHAN. Jestesmy jedna z nielicznych organizacji
reprezentujacych pacjentéw z chorobami rzadkimi w Unii Europejskiej, ktora cyklicznie bada zmieniajace sie
potrzeby tej grupy chorych i ich rodzin.

Obecny Audyt Pacjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN 2025 jest piatym, jubile-
uszowym badaniem potrzeb pacjentéw. Z satysfakcja mozna stwierdzi¢, ze w ciggu ostatnich pieciu lat co raz
wigksza liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bierze udziat w tym projekcie. W 2021 roku w badaniu
uczestniczyto 35 organizacji (73% z 48 wspdtpracujacych z KFO), w 2022 roku udziat wzieto 36 organizacji (72%
z 50 wspotpracujacych z KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) z 58 organizacji wspétpracujacych z
KFO, w 2024 roku partycypowaty w badaniu 54 organizacje (68% z 80 wspotpracujacych z KFO), a w 2025 roku
wypetnito ankiete 78 organizacji pacjentéw (80% z 97 organizacji wspotpracujacych z KFO). Na podkreslenie za-
stuguje dwukrotny wzrost liczby organizacji wspétpracujacych w ramach Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum
na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN w ostatnich pieciu latach - z 48 organizacji w 2021 r. do 97 organizacji
w 2025 r. Dzieki temu powstaje co roku kompleksowy i przekrojowy raport, ktéry pokazuje reprezentatywny i
rzeczywisty obraz opieki w zakresie choréb rzadkich w Polsce widziany oczami pacjentéw. To bardzo pomaga
prezentowac jeden spdjny gtos w debacie publicznej na temat chordb rzadkich.

W przeprowadzonym w lipcu i sierpniu 2025 roku pigtym Audycie Pacjenckim Krajowego Forum Orphan 2025 otrzy-
mano nastepujace wyniki:

100% organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu widzi potrzebe opracowania,
uchwalenia i wprowadzenia w zycie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

99% organizacji podkresla potrzebe wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi.

97% organizacji uwaza, ze nowelizacja Ustawy Refundacyjnej zawierajaca propozycje zmodyfikowanej $ciezki
refundacyjnej dla lekédw sierocych to krok w dobrym kierunku.

96% organizacji uwaza, ze powinien zosta¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb Rzadkich.

96% organizacji wskazato na poprawe dostepu refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w choro-
bach rzadkich.

96% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych opieki psychologicznej.
95% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych edukacji.

95% organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jako dobre narzedzie badania potrzeb pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.

91% organizacji uwaza, ze choroby rzadkie nie sa w Polsce traktowane priorytetowo.

91% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych wsparcia socjalnego.
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91% organizacji uwaza, ze Karta Pacjenta z Choroba Rzadka poprawi bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw z
chorobami rzadkimi w Polsce.

90% organizacji wskazato na potrzeby dotyczace dostepu do rehabilitacji leczniczej.
85% organizacji ocenia negatywnie polski system orzekania o niepetnosprawnosci.

70% organizacji postulowato o poprawe dostepu refundacyjnego do nowych lekéw lub nowych wskazan juz
refundowanych lekéw oraz $rodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego.

71% organizacji potwierdza, ze korzystato z platformy informacy jnej o chorobach rzadkich, natomiast 29%
respondentéw nie korzystato z platformy.

60% organizacji uwaza, ze sytuacja pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce nie ulegta zmianie od
wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. W ocenie 40% organizacji sytuacja pacjentéw chorobami
rzadkimi sie poprawita.

58% organizacji nie zauwazyto poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejscia w zycie
Funduszu Medycznego, natomiast 42% organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie.

15% organizacji wskazato na koniecznos¢ poprawy dostepu do wyrobéw medycznych

Obserwujac wzrost liczby organizacji pacjentéw zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan oraz rosnacy udziat or-

ganizacji w Audytach KFO mozna stwierdzi¢, ze organizacje pacjentéw z chorobami rzadkimi bardzo aktywnie

uczestnicza w procesie optymalizacji systemu ochrony zdrowia, zabierajac wspélny gtos oraz kierujac konkretne

postulaty w dialogu publicznym.
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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 is a patient umbrella organization bringing together
patient associations and foundations working to support patients with rare diseases in Poland. As of August
2025, the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN included 93 rare disease patient organizations as
its members.

The activities of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN are focused on the overarching goal of
improving the quality of life for over 3 million people affected by rare diseases in Poland. As an umbrella orga-
nization, we ensure that the voice of rare disease patients is heard. We support and organize awareness campa-
igns, promote rapid and effective diagnostics, research on new drugs, innovative therapies, access to care and
equal treatment for patients with rare diseases in society in all areas and aspects.

Since 2021, the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN has been conducting a cross-sectional and
comprehensive audit of the actual needs of rare disease patients and their families in Poland, called The Patient
Audit of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN. We are one of the few organizations represen-
ting rare disease patients in the European Union that periodically examines the changing needs of rare disease
patients.

The current Patient Audit of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN 2025 is the fifth, anniversary
study of patient needs. It is worth mentioning that over the past five years, an increasing number of rare disease
patient organizations have participated in this project. In 2021 there were 35 organizations that participated in
the survey (73% of 48 cooperating with National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN KFO), in 2022 there
were 36 organizations that took part in the survey (72% of 50 cooperating with KFO), in 2023 responses were
collected from 47 (81%) of 58 organizations cooperating with KFO, in 2024 - 54 organizations participated in the
survey (68% of 80 cooperating with KFO), and in 2025 - 78 patient organizations completed the survey (80% of
97 organizations cooperating with National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN). It's worth noting the do-
ubling of the number of organizations collaborating on the Patient Audit of the National Forum for Rare Disease
Therapy ORPHAN over the past five years - from 48 organizations in 2021 to 97 organizations in 2025. This results
in a comprehensive annual report that provides a representative and realistic picture of rare disease care in
Poland, as seen through the eyes of patients. This significantly contributes to presenting a unified voice in the
public debate on rare diseases.

The fifth Patient Audit of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN 2025, conducted in July and Au-
gust 2025, presented the following results:

+  100% of rare disease patient organizations participating in the survey recognize the need to develop, adopt,
and implement the Rare Disease Act in Poland.

+  99% of organizations emphasize the need for changes in the model of care for patients with rare diseases.

+  97% of organizations believe that the amendment to the Reimbursement Act, which includes proposals for
a modified reimbursement pathway for orphan drugs, is a good direction.

+  96% of organizations believe that a European Plan for Rare Diseases should be developed and implemented.

+  96% of organizations indicated improved reimbursement and geographic access to diagnostics for rare di-
seases.

+  96% of organizations indicated the need for psychological care.
«  95% of organizations indicated needs for education.

«  95% of organizations rate the Patient Audit of the National Orphan Forum as a good tool for assessing the
needs of patients with rare diseases in Poland.

*  91% of organizations believe that rare diseases are not prioritized in Poland.
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91% of organizations indicated the need for social support.

91% of organizations believe that the Rare Disease Patient Card would improve the health security of rare
disease patients in Poland.

90% of organizations indicated needs regarding access to therapeutic rehabilitation.
85% of organizations negatively assess the Polish disability assessment system.

70% of organizations advocated for improved reimbursement access to new drugs or new indications for
already reimbursed drugs and foods for special nutritional purposes.

71% of organizations confirmed that they had used the rare disease information platform, while 29% of re-
spondents had not used the platform.

60% of organizations state that the situation of rare disease patients in Poland has not changed since the
implementation of the Rare Disease Plan. According to 40% of organizations, the situation of rare disease
patients has improved.

58% of organizations have not seen any improvement in the situation of rare disease patients in Poland
since the Medical Fund came into effect, while 42% of organizations assess the Medical Fund positively.

15% of organizations indicated the need to improve access to medical devices

Observing the increase in the number of patient organizations associated with the National Forum for Rare Di-

sease Therapy ORPHAN and the growing participation of organizations in Patient Audits of the National Forum
for Rare Disease Therapy ORPHAN, it can be concluded that rare disease patient organizations are very actively
participating in the process of optimizing the healthcare system, presenting a common voice, showing specific
challenges and proposing specific solutions in public dialogue.

10
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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 pacjentédw z chorobami rzadkimi w Polsce’. W sierpniu
2025 r. Krajowe Forum ORPHAN zrzeszato 93 organizacje pacjentéw 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 swiadomosciowe, wpieramy szybka i skuteczna diagnostyke, badania nad nowymi le-
kami, innowacyjne terapie, dostepnosc 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 sa najwieksi eksperci z obszaru 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 Dise-
ases Europe.® To europejska pozarzadowa organizacja pacjencka dziatajagca w obszarze chordb rzadkich, promu-
jaca badania nad chorobami rzadkimi i komercyjny rozwéj lekdw sierocych. Celem EURORDIS jest poprawa jakosci
zycia wszystkich oséb cierpiacych na rzadkie choroby w Europie. Krajowe Forum Orphan jest réwniez cztonkiem
Federacji Pacjentéw Polskich (FPP), organizacji parasolowej zrzeszajacej organizacje pacjenckie w Polsce.

Chciatbym Panstwu pokrétce 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 roku w Stanach
Zjednoczonych, podpisany przez Prezydenta Ronalda Reagana. To byt pierwszy moment, kiedy na swiecie zauwazono
problem pacjentéw z chorobami rzadkimi. W dniu 16 grudnia 1999 roku zostato wydane rozporzadzenie Parlamentu
Europejskiego i Rady Unii Europejskiej podkreslajace, ze pacjenci cierpiacy na choroby rzadkie powinni by¢ uprawnie-
ni do takiej samej jakosci leczenia jak inni pacjenci. W 2000 roku rozporzadzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady
UE powotano Komitet ds. Produktéw Leczniczych Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji Lekéw (CHMP). Kolejne
kroki to 2008 rok i komunikat Komisji Europejskiej do Parlamentu Europejskiego i Rady oraz Komitetu Regionéw na
temat choréb rzadkich i wyzwan stojacych przed Europa. Efektem tego komunikatu byto wydanie zalecenia Rady
Unii Europejskiej z 8 czerwca 2009 roku, ktére zalecato panstwom cztonkowskim ustanawianie i realizacje planéw
dotyczacych choroéb rzadkich. Plany miaty by¢ opracowane i opublikowane przez rzady poszczegélnych krajéw w celu
zapewnienia pacjentom cierpigcym na choroby rzadkie dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym dia-
gnostyki, leczenia, rehabilitacji i dostepu do lekéw sierocych. Kolejnym wydarzeniem byt dzien 1 czerwca 2010 roku
i wydanie rekomendacji Europlan, czyli Europejski Projekt Rozwoju Narodowych Planéw dla Choréb Rzadkich. Dosta-
lismy z Unii gotowe modele, ktére nalezato wprowadzac¢ do polskiego systemu ochrony zdrowia. Od 2010 roku 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 roku, jak zaczynali$my w Polsce prace nad Planem dla Choréb Rzadkich, to z naszej pacjenckiej strony
padaty propozycje, zeby ten dokument byt wprowadzony aktem prawnym ustawowym, czyli ustawa. Wtedy byto
to mrzonka, dzis, tak jak styszycie Pafnstwo, wszyscy decydenci méwig o tym, ze musi to by¢ akt prawny w for-
mie ustawy. Pierwszym krokiem jest zatem uchwata, ktéra jest przyjeta, jako dokument kierunkowy, przez rzad,

L http://rzadkiechoroby.org/o-kfo/
2 http://rzadkiechoroby.org/czlonkowie/

3 https://www.eurordis.org/
1
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kolejnym ma by¢ ustawa, a w miedzyczasie musimy zadba¢, aby nie zostawia¢ pacjentédw z chorobami rzadkimi
samym sobie. Postulujemy kilka rozwiazan, ktére mozna zrobi¢ od razu, bez koniecznosci zmian prawnych np.
rozszerzenie przesiewu noworodkéw o nowe choroby, podania domowe czy wspoélne zakupy lekéw na poziomie
Unii Europejskiej. Przez wiele lat mowilismy o koniecznosci znowelizowania ustawy refundacyjnej w taki sposéb,
zeby Minister miat mozliwo$¢ zainicjowania refundacji tanich lekéw dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. W tej
chwili, najwazniejsze jest to, zeby chorzy na choroby rzadkie wreszcie dostali kompleksowa opieke. Powinna by¢
ona zorganizowana zgodnie z Europlanem, bo Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025, to dokument dotycza-
cy tylko czesci medycznej opieki dla chorych na choroby rzadkie. Musimy pamietac, ze oprécz czesci medycznej
konieczna jest réwniez zintegrowana pomoc socjalna, nauka i edukacja oraz wszystkie inne elementy opisane
w europejskim dokumencie kierunkowym. Chorzy na choroby rzadkie nie oczekuja specjalnego traktowania,
pacjenci oczekuja wyréwnania szans i mam nadzieje, ze te dokumenty i akty prawne, ktére w najblizszym czasie
zostang wprowadzone, doprowadzg do takiej sytuacji. Przez lata prébowalismy doprosi¢ do prac w ramach Planu
dla Choréb Rzadkich resort pracy i polityki spotecznej, jak réwniez resort szkolnictwa wyzszego. Nie udato nam
sie tego zrobi¢, w zwiazku z tym polski plan zawiera jedynie cze$¢ medyczng jako, ze jest realizowany jedynie pod
egida Ministerstwa Zdrowia.

Nie mozemy jednak méwi¢, ze obecnie system ochrony zdrowia nie niesie pomocy pacjentom z chorobami rzad-
kimi. Natomiast zalezy nam na tym, by pomoc ta zostata usystematyzowana i kazdy pacjent z choroba rzadka
znat Sciezke, ktéra bedzie podazat w systemie ochrony zdrowia. Pacjenci z chorobami rzadkimi nie oczekuja
priorytetowego traktowania. Chcg by¢ traktowani tak, jak pozostali obywatele.

Pojedynczy pacjent z choroba rzadka nie ma praktycznie zadnej sity przebicia. Organizacje pacjenckie maja
o wiele wieksze mozliwosci niz pojedynczy pacjent, dlatego staraja sie by¢ widoczne w sferze medialnej i admi-
nistracyjnej. Czesto szukaja tez wsparcia w Sejmie i Senacie, czyli przestrzeni parlamentarnej. Podejmuja wysit-
ki, 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
poszczegdblni pacjenci z chorobami rzadkimi nie majg praktycznie zadnej sity przebicia. Z politycznego czy nawet
spotecznego punktu widzenia czesto jedna jednostka chorobowa w tym obszarze jest niezauwazalna, a grupa
oséb dotknietych choroba zbyt mata, by wywrze¢ okreslony wptyw na zmiane systemu. Krajowe Forum Orphan
jest zwiazkiem stowarzyszen reprezentujacym dziesigtki chordb rzadkich i ultrarzadkich poprzez swoich czton-
kéw - stowarzyszenia pacjenckie oraz fundacje dziatajace na rzecz pacjentéw. Jestesmy tam, gdzie podejmowane
sa decyzje dotyczace oséb zyjacych z choroba rzadka, a nasze dziatania ukierunkowane sg na szeroko pojeta
poprawe jakosci zycia pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.

Wyrazem partycypacji organizacji cztonkowskich Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN
jest udziat w Audycie Pacjenckim Krajowego Forum Orphan, czyli corocznym, przekrojowym i kompleksowym
badaniu rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce. Audyt KFO zostat zainicjo-
wany w 2021 roku przeze mnie oraz dr n. med. Jakuba Gierczynskiego, ktéry jest redaktorem naukowym raportu
z kazdej edycji audytu. Jestesmy jedna z nielicznych organizacji reprezentujacej pacjentéw z chorobami rzadkimi
w Unii Europejskiej, ktéra cyklicznie bada zmieniajace sie potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi. Nazwa , Au-
dyt” symbolizuje, ze organizacje pacjentéw sprawdzaja co roku, czy i jak zmienita sie sytuacja pacjenta z choroba
rzadka w Polsce i jakie sa aktualne potrzeby oraz postulaty tej grupy chorych. Wszystkie raporty sa dostepne
bezptatnie na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN.*

Obecny Audyt Pacjencki KFO 2025 jest piatym, jubileuszowym badaniem potrzeb pacjentéw. Z radoscia stwier-
dzam, ze w projekcie bierze udziat co raz wigksza liczba organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi. Gdy za-
czynalismy, w 2021 roku, w badaniu uczestniczyto 35 organizacji (73% z 48 wspétpracujacych z KFO), w 2022 roku
wzigto udziat 36 organizacji (72% z 50 wspotpracujacych z KFO), w 2023 roku uzyskano odpowiedzi od 47 (81%)
z 58 organizacji wspétpracujacych z KFO, w 2024 roku w badaniu wzieto udziat 54 organizacje (68% z 80 wspot-
pracujacych z KFO), a w 2025 roku wypetnito ankiete 78 organizacji pacjentéw (80% z 97 organizacji wspotpracu-
jacych z KFO). Na podkreslenie zastuguje dwukrotny wzrost liczby organizacji wspétpracujacych z KFO w ramach
Audytu Pacjenckiego w ostatnich pieciu latach - z 48 organizacji w 2021 r. do 93 organizacji w 2025 r. Bardzo za to
Panstwu dziekujemy, bo dzieki temu mozemy przygotowywac co roku raport, ktéry pokazuje reprezentatywny

4 http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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i rzeczywisty obraz opieki w zakresie choréb rzadkich w Polsce widziany oczami pacjentéw. To bardzo pomaga

nam wszystkim prezentowac jeden spdjny gtos w debacie publicznej na temat chordb rzadkich.

Zachecam wszystkie organizacje pacjentdw reprezentujace choroby rzadkie do dotaczenia do najwiekszej ogdlno-

polskiej spotecznosci chorych na choroby rzadkie w Polsce zrzeszonej w ramach Krajowego Forum na Rzecz Terapii
Chorob Rzadkich Orphan. Jesli reprezentujesz organizacje skupiong wokot jednej lub kilku jednostek rzadkich lub
jestes przedstawicielem fundacji dziatajacej w obszarze chordb rzadkich dotacz do nas. Poprzez bezptatne czton-

kostwo w Krajowym Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN kazda organizacja cztonkowska zyskuje:

mozliwo$¢ wymiany wiedzy i doswiadczen wsréd pacjentédw z chorobami rzadkimi

unikalne poczucie wspélnoty 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 si¢ w tematyce ochrony zdrowia w Polsce,
bezptatny udziat w projektach finansowanych ze $rodkéw europejskich (réwniez wyjazdowych)

Od kazdej organizacji cztonkowskiej oczekujemy:

wiedzy pacjenckiej dotyczacej rzadkiej choroby, ktéra reprezentuje (reprezentanci organizacji pacjenckich sg
najlepszymi specjalistami od swojej choroby) lub i do$wiadczenia pacjenckiego zycia z dana chorobg,
bedzie nam mito, jesli bedziesz aktywnym cztonkiem w ramach swojej jednostki chorobowej — chcemy by¢
w kontakcie i wiedzie¢ 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:

1.

2.
3.
4.

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 cztonkow.

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

Stanistaw Mackowiak
Prezes
Krajowego Forum Orphan

www.rzadkiechoroby.org

O“

»
¢% Orphan

Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich

Chazih
rzal:lku:h}
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Pieciolecie Audytow Pacjenckich Krajowego Forum na Rzecz Terapii

Chordb Rzadkich ORPHAN - 2021-2025

W latach 2021-2025 w ramach dziatan Krajowego Fo-
rum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN prze-
prowadzono i opublikowano pie¢ audytéw potrzeb pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin.

Nazwa ,Audyt” symbolizuje, ze organizacje pacjentéow
sprawdzaja co roku, jak wyglada rzeczywista realizacja
Swiadczen w zakresie informacji, diagnostyki, leczenia,
rehabilitacji i orzecznictwa pacjentéw z chorobami
rzadkimi w ramach powszechnego systemu ochrony
zdrowia i opieki spotecznej. Polska nalezy do niewielu
krajéw Unii Europejskiej, gdzie od 2021 roku cyklicznie
przeprowadzany jest kompleksowy audyt pacjencki,
czyli badanie ankietowe potrzeb organizacji pacjen-
téw z chorobami rzadkimi. To, co bardzo cieszy, to fakt,
ze polskie organizacje pacjentéw z chorobami rzad-
kimi widza sens rzecznictwa na rzecz optymalizacji
opieki nad chorymi na choroby rzadkie poprzez udziat
w tych badaniach.

W 2021 roku w badaniu uczestniczyto 35 organiza-

cji (73% z 48 wspoétpracujacych z KFO), w 2022 roku w
audycie wzieto udziat 36 organizacji (72% z 50 wspot-
pracujacych z KFO), w 2023 roku uzyskano odpowiedzi
od 47 (81%) z 58 organizacji wspotpracujacych z KFO,
w 2024 roku w badaniu udziat wziety 54 organizacje
(68% z 80 wspdtpracujacych z KFO), a w 2025 roku wy-
petnito ankiete 78 organizacji pacjentéw (80% z 97 or-
ganizacji wspotpracujacych z KFO). Na podkreslenie
zastuguje ponad dwukrotny wzrost liczby organizacji
wspdtpracujacych z KFO w ramach Audytu Pacjenckie-
go w ostatnich pieciu latach - z 48 organizacji w 2021r.
do 97 organizacji w 2025 .

Obserwujac wzrost liczby organizacji pacjentéw zrze-
szonych w Krajowym Forum Orphan oraz rosnacy
udziat organizacji w Audytach KFO mozna stwierdzi¢,
ze organizacje pacjentéw z chorobami rzadkimi bar-
dzo aktywnie uczestnicza w procesie optymalizacji
systemu ochrony zdrowia, zabierajac gtos oraz kieru-
jac konkretne postulaty w dialogu publicznym.

Wykres. Liczba i odsetek organizacji pacjentéow z chorobami rzadkimi biorgca udziat w Audytach Pacjenckich
Krajowego Forum Orphan na tle organizacji wspotpracujacych z KFO w latach 2021-2025

B Liczba organizacji wspotpracujgcych z KFO

mmm Liczba organizacji biorgca udziat w Audycie KFO

—— Odsetek partycypacji w Audycie KFO

97
80
58
54
a8 50 a7
: !ﬁ I . I
J 735 A 729 - - Jg1% - : 1 68% —n 1 go%

2021 2022 2023

78

2024 2025

Metodologia Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025

Pigta edycja audytu majacego na celu poznanie po-
trzeb i postulatéw organizacji pacjenckich w Polsce
zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan (KFO) zostata
przeprowadzona w lipcu i sierpniu 2025 roku.

Do udziatu w badaniu zaproszono 97 organizacji — 93
cztonkéw Krajowego Forum ORPHAN oraz 4 organiza-
cje niezrzeszone. Uzyskano odpowiedzi od 78 organi-
zacji, czyli 80% organizacji zaproszonych do udziatu
w ankiecie.
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Lista 78 organizacji pacjenckich, ktére udzielity odpo-
wiedzi na potrzeby badania:

1. BAG3 Research Foundation
2. CMT Polska — fundacja w trakcie rejestracji
3. Dignitas Dolentium - stwardnienie boczne zanikowe

4. Fundacja ,Poméz Im” na rzecz Dzieci z Chorobami



10.

1.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

Nowotworowymi i Hospicjum dla Dzieci
Fundacja ,Rodzina Fra X"

Fundacja Bezpestkowe

Fundacja Bohatera Borysa

Fundacja Choréb Mézgu

Fundacja FAST Poland

Fundacja FOSFOROS na Rzecz Oséb Chorych na
Krzywice Hipofosfatemiczna

Fundacja Gwiazda Nadziei
Fundacja HypoGenek
Fundacja Lelka

Fundacja Mimicus

Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-
-Rdzeniowa i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA

Fundacja na rzecz Leczenia Spastycznej Paraplegii
Genetycznej

Fundacja na rzecz pacjentéw z ataksja Friedreicha
Fundacja na rzecz pomocy chorym na biataczki
Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Per Humanus - wrodzona zakrzepowa
plamica matoptytkowa

Fundacja Pro Egenis
Fundacja Rare Diseases Uniqius
Fundacja Salemander

Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy
krwotoczne.

Fundacja Serce Dziecka

Fundacja SMA

Fundacja Toczen Polska

Fundacja Transplantacja LIVERstrong

Fundacja Wymarzona Odpornos¢
Immunoprotect

Jedni na Milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PN

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na
Mukowiscydoze

MEK?2 Research Foundation

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

34, Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland
35. Polish CDKL5 Association
36. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

37. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gra-
vis ,Gioconda”

38. Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Os6b z AHC ahc-pl

39. Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadci$nieniem
Ptucnym i Ich Przyjaciét

40. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Feny-
loketonurie i Choroby Rzadkie ARS VIVENDI

41. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrze-
kiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

42. Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezja Przetyku

43, Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Mig$nio-
wych (PTCHM)

44, Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

45, Polskie Towarzystwo Wspierania Oséb z Nieswo-
istymi Zapaleniami Jelita ,J-elita”

46. Retina AMD Polska

47. Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

48. SPBS

49. Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver
50. Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face
51. Stowarzyszenie 22q11 Polska

52. Stowarzyszenie chorych na chorobe Niemanna-
-Picka i choroby rzadkie

53. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Gto-
wy

54. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowa-
te

55. Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oso6b
Wspierajacych

56. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

57. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialna
pod postacia zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”

58. Stowarzyszenie MARFAN POLSKA
59. Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

60. Stowarzyszenie na rzecz os6b z choroba Addisona
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i niedoczynnoscia nadnerczy 69. Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Mno-

) o gich Wyrosli Chrzestno-Kostnych
61. Stowarzyszenie na rzecz oséb z ciezka padaczka

lekooporng DRAVET.PL 70. Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

62. Stowarzyszenie NBIA Polska 71. Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

63. Stowarzyszenie Pacjentéw Innowacyjnych Terapii 72. Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-
Komérkowych ,Innowacyjni” -Mézdzkowa ATAKSJA

64. Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba LAL-D 73. Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

65. Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba Pompego 74. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

66. Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoscig Ukta- 75. Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

du Pokarmowego ,Apetyt Na Zycie” )
76. Stowarzyszenie VHL Poland

67. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czer- . .
niaki SARCOMA 77. Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

68. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory 78. The Pituitary Gland Association Poland

Krwi w Zamosciu

Audyt zostat przeprowadzony z wykorzystaniem formularza ankiety w wersji on-line dostepnym pod adresem:
https://forms.gle/eAWWTF8MHKMiKu6A9. Formularz ankiety stanowi Zatacznik 2 do raportu.

W ramach piatej edycji Audytu KFO pytania podzielono na 7 réznych kategorii obejmujacych zagadnienia dotyczace
potrzeb w zakresie optymalizacji opieki, dostepu do lekdw, dostepu do diagnostyki, potrzeb w zakresie wsparcia
socjalnego, dostepu do porad psychologa, dostepu do rehabilitacji leczniczej, a takze edukacji oraz innych potrzeb
poza wskazanymi.

Sformutowano szesnascie pytan badawczych:
1. Ocena narzedzia jakim jest Audyt Krajowego Forum Orphan do badania potrzeb pacjentédw z chorobami rzadkimi.

Ocena traktowania choréb rzadkich w sposéb priorytetowy w Polsce.
Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich.

2
3
4. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejscia w zycie Funduszu Medycznego.
5. Ocena Karty Pacjenta z Choroba Rzadka i wptywu na poprawe bezpieczenstwa zdrowotnego pacjentéw.
6

. Ocena nowelizacji Ustawy Refundacyjnej zawierajacej propozycje, aby leki stosowane w chorobach rzadkich
mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym analiza wielokryterialna).

~N

Ocena czy istnieje potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Rzadkich.

8. Ocena czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb Rzadkich (na wzor
Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania chordb rzadkich oraz jednolitego
kierunku poprawy opieki.

9. Ocena obecnego system orzekania o niepetnosprawnosci.

10. Ocena platformy informacyjnej o chorobach rzadkich https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl

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

12. Wystepowanie potrzeb w zakresie refundacji lekdw z perspektywy organizacji pacjenckich.

13. Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu diagnostyki z perspektywy organizacji pacjenckich.

14. Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do porad psychologa z perspektywy organizacji pacjenckich.
15. Wystepowanie potrzeb w zakresie wsparcia socjalnego z perspektywy organizacji pacjenckich.

16. Wystepowanie potrzeb w zakresie edukacji z perspektywy organizacji pacjenckich.

Na podstawie zebranych odpowiedzi przeprowadzono analize przekrojowa, a na podstawie uzyskanych odpo-
wiedzi opracowano wyniki. Gtdwna czes$¢ raportu tworzg oryginalne i wiernie cytowane odpowiedzi 78 organi-
zacji pacjentow, ktore sa skarbnicg doswiadczen, rzeczywistych danych, postulatéw, wnioskéw i rekomendacji.
Sa one bezcennym materiatem do dzielenia si¢ doswiadczeniem i wiedza pomiedzy organizacjami pacjentéw
z chorobami rzadkimi.
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Wyniki Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025

100% organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu widzi potrzebe opracowania,
uchwalenia i wprowadzenia w zycie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

99% organizacji podkresla potrzebe wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi.

97% organizacji uwaza, ze nowelizacja Ustawy Refundacyjnej zawierajacej propozycje zmodyfikowanej Sciezki
refundacyjnej dla lekdw sierocych, to krok w dobrym kierunku.

96% organizacji uwaza, ze powinien zosta¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb Rzadkich.

96% organizacji wskazato na poprawe dostepu refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w chorobach
rzadkich.

96% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych opieki psychologiczne;j.
95% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych edukacji.

95% organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan, jako dobre narzedzie badania potrzeb
pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.

91% organizacji uwaza, ze choroby rzadkie nie s3 w Polsce traktowane priorytetowo.
91% organizacji wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych wsparcia socjalnego.

91% organizacji uwaza, ze Karta Pacjenta z Choroba Rzadka poprawi bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw z
chorobami rzadkimi w Polsce.

90% organizacji wskazato na potrzeby dotyczace dostepu do rehabilitacji leczniczej.
85% organizacji negatywnie ocenia polski system orzekania o niepetnosprawnosci.

70% organizacji postulowato o poprawe dostepu refundacyjnego do nowych lekéw lub nowych wskazan juz
refundowanych lekéw oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego.

71% organizacji potwierdza, ze korzystato z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich, natomiast 29%
respondentow nie korzystato z platformy.

60% organizacji uwaza, ze sytuacja pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce nie ulegta zmianie od wejscia
w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. W ocenie 40% organizacji sytuacja pacjentéw chorobami rzadkimi sie
poprawita.

58% organizacji nie zauwazyto poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejscia w zycie
Funduszu Medycznego, natomiast 42% organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie.

15% organizacji wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do wyrobéw medycznych
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Ocena narzedzia jakim jest Audyt Krajowego Forum Orphan do badania potrzeb

pacjentow z chorobami rzadkimi

*  975% (73) organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan, jako dobre narzedzie badania
potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie czy Audyt Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem bada-
nia potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi

73

5
I
Tak, jest dobrym narzedziem badania potrzeb Nie, nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb
pacjentow z chorobami rzadkimi pacjentow z chorobami rzadkimi

Ocena traktowania choréb rzadkich w sposéb priorytetowy w Polsce
*  91%(71) organizacji pacjenckich uwaza, ze choroby rzadkie nie s3 w Polsce traktowane priorytetowo.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie czy choroby rzadkie sa traktowane w sposéb priorytetowy w Polsce.

71

7
I
Tak, choroby rzadkie sa Nie, choroby rzadkie nie sa
traktowane priorytetowo traktowane priorytetowo

Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejscia w zycie Planu dla
Choréb Rzadkich

e 60% (47) organizacji uwaza, ze sytuacja pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce nie ulegta zmianie od
wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich. W ocenie 40% (31) organizacji sytuacja pacjentéw chorobami rzad-
kimi sie poprawita.

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

47
31
Tak, sytuacja osob z chorobami rzadkimi Nie, sytuacja 0sob z chorobami rzadkimi
poprawita sie nie poprawita sie
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Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejscia w zycie
Funduszu Medycznego

*  58% (46) organizacji pacjenckich nie zauwazyta poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od
wejscia w zycie Funduszu Medycznego, natomiast 42% (32) organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie.
Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od
wejscia w zycie Funduszu Medycznego.

46
32

Tak, sytuacja osob z chorobami rzadkimi Nie, sytuacja osob z chorobami rzadkimi
poprawita sie nie poprawita sie

Ocena wptywu Karty Pacjenta z Chorobg Rzadk3 na poprawe bezpieczenstwa zdro-
wotnego pacjentow z chorobami rzadkimi

*  91% (71) organizacji bioracych udziat w badaniu uwaza, ze Karta Pacjenta z Choroba Rzadka poprawi bez-
pieczenstwo zdrowotne pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie wptywu Karty Pacjenta z Choroba Rzadka na bezpieczenstwo zdro-

wotne pacjentéw z chorobga rzadka.

71

7
I
Tak, Karta Pacjenta poprawitaby Nie, Karta Pacjenta nie poprawitaby
bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow bezpieczenstwa zdrowotnego pacjentow

Ocena nowelizacji Ustawy refundacyjnej w zakresie choréb rzadkich

»  97% (72) organizacji pacjenckich uwaza, ze nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajaca propozycje
zmodyfikowanej $ciezki refundacyjnej dla lekéw sierocych, to krok w dobrym kierunku.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie, czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej to krok w dobrym kierunku.

76

2
Tak, nowelizacja Ustawy refundacyjnej Nie, nowelizacja Ustawy refundacyjnej
to krok w dobrym kierunku. nie jest krokiem w dobrym kierunku.
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Najwazniejsze stwierdzenia:

1. Organizacje pacjentéw doceniaja proponowa-
ne przez Ministerstwo Zdrowia zapisy modyfikacji
sciezki refundacyjnej dla lekéw sierocych, aby mogty
szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych.
2. Decydenci i ptatnicy uwazaja, ze wiekszos¢ lekdw
sierocych nie uzasadnia finansowania publicznego
w oparciu o standardowe kryteria oceny HTA, a mimo
to staja w obliczu probleméw politycznych, jesli nie
zapewnia finansowania tych terapii dla nielicznych
grup pacjentéw.

3. Organizacje popieraja wdrozenie analizy wielokry-
terialnej, czyli metody oceny, ktdra bierze pod uwage
wiele czynnikéw jednoczesnie. W kontekscie refunda-
¢ji lekoéw sierocych pozwoli oceni¢ nie tylko ich cene,
ale tez efekt zdrowotny, uwzgledni korzysci spotecz-
ne i dostep do innych terapii. Bedzie to dodatkowy

argument za objeciem refundacja danego leku. Wiele
krajow europejskich juz stosuje te metode oceny.

4. Pacjenci oczekuja, ze lek od zarejestrowania
w Unii Europejskiej bedzie szybko refundowany pu-
blicznie w Polsce wykorzystujac wszystkie mozliwe
mechanizmy dostepnosci refundacyjnej, takie jak
import docelowy, RDTL, program polityki zdrowotnej,
wykaz otwarty, program lekéw, katalog chemioterapii
oraz katalog farmakoterapii.

5. Pacjenci postuluja o poprawe dostepu do lekdw
refundowanych w ramach programoéw lekowych, kt6-
re czesto nie sa zakontraktowane w osrodkach kli-
nicznych, w ktdérych leczy sie pacjent, maja ograni-
czenia finansowe i zbyt mate kontrakty na wtaczanie
wszystkich kwalifikujacych sie pacjentdw, maja zbyt
mate $rodki na obstuge programu lekowego oraz cze-
sto zbyt restrykcyjne kryteria kwalifikacji.

Ocena potrzeby opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Rzadkich

*  100% (78) organizacji bioracych udziat w badaniu widzi potrzebe opracowania, uchwalenia i wprowadzenia

w Zycie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie potrzeby opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Cho-

robach Rzadkich.

78

Tak, jest potrzeba opracowania i uchwalenia
Ustawy o Chorobach Rzadkich

Nie, nie ma potrzeby opracowania i uchwalenia

Ustawy o Chorobach Rzadkich

Ocena, czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski
Plan dla Choréb Rzadkich, jako wyraz priorytetowego traktowania chorob rzadkich
oraz jednolitego kierunku poprawy opieki.

*  96%(75) organizacji uwaza, ze powinien zosta¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb Rzadkich.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie potrzeby opracowania i wdrozenia Europejskiego Plan dla Choréb
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyrazu priorytetowego traktowania chordb rzad-
kich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki.

75

3

Nie, w UE nie powinien by¢ opracowany i wdrozony
Europejski Plan dla Chorob Rzadkich

Tak, w UE powinien by¢ opracowany i wdrozony
Europejski Plan dla Chorob Rzadkich
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Ocena platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

*  71% (55) organizacji potwierdza, ze korzystato z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich, natomiast
29% (23) respondentéw nie korzystato z platformy.

Wykres. Korzystanie przez organizacje pacjenckie z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich
https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl

55

23
Tak Nie
Organizacje pacjenckie korzystajace z platformy 7. Wprowadzenie materiatow edukacyjnych dla
wskazywaty propozycje zmian i uzupetnien: 0s6b z chorobami rzadkimi, rodzin i opiekundw.
1. Koniecznos¢ poprawy, aktualizacji, uzupetnie- 8. Wprowadzenie Sciezek postepowania w przypad-
nia opiséw o chorobach rzadkich oraz weryfika- kach konkretnych choréb rzadkich i standardéw

cja nazw chordb rzadkich, w tym wprowadzenie ich leczenia.

szczeg6towych informacji o chorobie, diagnosty- 9. Newsletter dostarczajacy podsumowanie naj-

ce, leczeniu, osrodkach, organizacjach pacjentéw. s . " L
wazniejszych informacji, wydarzen i inicjatyw

2. Wprowadzenie wyszukiwarki po nazwie genéw zwigzanych z chorobami rzadkimi.
I mutagji. 10. Wprowadzenie informacji na temat badan klinicz-
3. Wprowadzenie linkéw, odnos$nikéw do stron in- nych z zakresu choréb rzadkich czy innowacyj-
ternetowych organizacji pacjenckich. nych terapii z mozliwoscia filtrowania, wyszuki-

4. Wprowadzenie linkéw, odnosnikéw do stron in- wania pod wzgledem jednostki chorobowej.

ternetowych osrodkdéw referencyjnych. 11. Zwiekszenie promocji platformy.

5. Wprowadzenie linkéw, odnosnikéw do obowiazu- 12. Czestsza aktualizacja platformy, w tym aktualne
jacych zarzadzen i aktéw prawnych zwigzanych z informacje w sprawie zaawansowania prac nad
chorobami rzadkimi. Planem Choréb Rzadkich, aktualizacje na temat

6. Wprowadzenie linkéw do stron internetowych konferencji, szkolen, spotkan organizacji chorob

rzadkich, aktywnosci organizacji pacjenckich,

portali spotecznosciowych koncentrujacych oso- ) ) o
apeli, badz kierunkéw w ktorych dziataja.

by z ta sama choroba.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki w chorobach rzadkich

*  99% organizacji pacjenckich podkreséla potrzebe wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami
z chorobami rzadkimi.

Najwiecej potrzeb wskazywanych przez organizacje gnostyce i leczeniu choréb rzadkich w formule
pacjenckie dotyczyto takich zagadnien, jak: opieki kompleksowe;j.
1. Utworzenie osrodkéw referencyjnych — wg. Planu 2. Wprowadzenie standardu podan domowych le-
maja to by¢ osrodki eksperckie choréb rzadkich kéw stosowanych w chorobach rzadkich.
(OECR) w catej Polsce skoncentrowanych na dia- 3. Optymalizaga opieki poprzez wprowadzenie
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opieki kompleksowej i skoordynowanej.

Opracowanie standardéw postepowania diagno-
styczno-terapeutycznego, aby opieka byta wy-
standaryzowana i jednolita w catym kraju.

Utworzenie rejestrow pacjentéw i monitorowanie
wynikéw leczenia oraz wskaznikéw jakosci.

Wprowadzenie Karty pacjenta z chorobg rzadka

Wprowadzenie modelu opieki dla przejscia pa-
cjentéw z chorobami rzadkimi z opieki pedia-
trycznej na opieke dla oséb dorostych (transition
care).

Ulepszenie systemu e-zdrowie, aby lekarz, przy-
chodnia czy szpital szybko mégt dowiedzie¢ sie
o poprzednich wizytach pacjenta oraz o jego roz-
poznanych i leczonych chorobach, przyjmowa-
nych lekach.

Tworzenie  wielospecjalistycznych  osrodkéw

- wszystko w jednym miejscu.

10. Telekonsylia dostepne dla mniejszych osrodkéw.

1.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

Utworzenie systemu umozliwiajacego tatwa we-
ryfikacje i dostep do informacji o dostepnych
placowkach oraz terminach wizyt lekarskich, co
znaczaco poprawitoby koordynacje opieki.

Wykorzystanie potencjatu badan klinicznych.

Brak ustawy dla Choréb Rzadkich, ktéra umozli-
witaby petne wdrozenie Planu i zapewnita trwate
podstawy prawne dla systemowych rozwiazan.

Uproszczenie wszelkich procedur zwigzanych
z uzyskiwaniem orzeczen o niepetnosprawnosci.

Wsparcie socjalne i orzecznicze - jasne i uprosz-
czone procedury, zrozumienie specyfiki choréb
rzadkich.

Regularne analizowanie danych dotyczacych ja-
kosci opieki.
Wystuchania potrzeb srodowiska pielegniarskie-

go dotyczacych opieki nad pacjentem z choroba
rzadka.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki w chorobach rzadkich

96% organizacji pacjenckich reprezentujacych osoby z chorobami rzadkimi wskazato na poprawe dostepu
refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w chorobach rzadkich.

Organizacje stwierdzaja w ramach dostepu do dia-
gnostyki w chorobach rzadkich:

1.

22

W ramach ,Programu badan przesiewowych no-
worodkéw w Rzeczpospolitej Polskiej na lata
2019-2026" zawierajacego obecnie 36 jednostek
chorobowych ( w tym 6 jednostek w pilotazu
wojewddzkim, a nie na terenie catego kraju), or-
ganizacje pacjenckie rekomenduja, aby pilotaz,
w ramach ktérego realizowane sa badania prze-
siewowe w kierunku szesciu nowo wtaczonych
jednostek chorobowych: ciezkiego skojarzonego
(ztozonego) niedoboru odpornosci (SCID), galak-
tozemii, choroby Pompe’go, choroby Fabry'ego,
choroby Gaucher'a oraz mukopolisacharydozy
typu I (MPS-1) zostat jak najszybciej wdrozony na
terenie catego kraju.

Rekomendowane jest rowniez dotaczenie szesciu
nowych jednostek chorobowych do ,Programu
badan przesiewowych noworodkéw w Rzeczpo-
spolitej Polskiej na lata 2019-2026":

Mukopolisacharydoza typu Il (MPS II): choroba

Hunter;

Choroba Krabbego;

Niedobér kwasnej sfingomielinazy (ASMD);
Leukodystrofia metachromatyczna (MLD);
Dystrofia miesniowa Duchennea;

Niedobdr kwasnej lipazy lizosomalnej (LAL-D)

Organizacje pacjenckie zwracaja takze uwage na
dtugi czas oczekiwania na diagnostyke, okresla-
jac trudnos¢ w dostepie do diagnostyki ,,odyseja
diagnostyczng” dla zobrazowania dtugotrwatosci
procesu diagnostycznego.

Wskazywano na koniecznos¢ multidyscyplinarnej
diagnostyki, zamiast obecnej diagnostyki wybra-
nych jednostek chorobowych i koncentracji na
rozpoznaniu w danym obszarze.

Szczegoélnie istotne jest takze wskazywanie przez
organizacje pacjenckie brak specjalistéw moga-
cych przeprowadzi¢ i zinterpretowa¢ przeprowa-
dzone badanie diagnostyczne choroby rzadkiej.



10.

1.

12.

13.

14.

15.

16.

Potrzeba szkolen lekarzy POZ i pediatréw w za-
kresie wczesnych objawéw i badan diagnostycz-
nych w chorobach rzadkich.

Mata ilo$¢ osrodkow diagnostycznych z zespota-
mi interdyscyplinarnymi dla wszystkich chorych
(dzieci i dorosli).

Potrzeba okreslenia $ciezek diagnostycznych dla
0s6b z podejrzeniem choroby rzadkie;j.

Przeciazone laboratoria - wyniki badan (np. gene-
tycznych) dostepne dopiero po kilku tygodniach
lub miesiagcach.

Diagnostyka jest dtuga i mozolna. Pacjenci przez
wiele lat sa btednie diagnozowani przez réznych
specjalistéw. W tej sytuacji pomocne mogtyby
by¢ paszporty dla pacjentéw z chorobami rzad-
kimi oraz rejestr choréb rzadkich. Dzieki temu
niedoswiadczony lekarz mogtby kierowac sie do-
stepna dokumentacja w procesie diagnostyki.

Zwiekszenie wrazliwosci lekarzy na niespecyficz-
ne objawy w ramach diagnostyki.

Po uzyskaniu diagnozy pacjent czesto nie jest
kierowany na dalsza diagnostyke, w praktyce pa-
cjent zostaje z sama informacja o chorobie, bez
planu monitorowania jej przebiegu.

Dostepnos¢ badan diagnostycznych jest uzalez-
niona od miejsca zamieszkania. W mniejszych
miejscowosciach lub poza osrodkami akademic-
kimi czas oczekiwania bywa liczony w miesigcach
lub latach.

Zagwarantowanie rownych warunkéw dostepu do
petnej diagnostyki pacjentom z chorobami rzad-
kimi w catym kraju — m.in. przez telekonsultacje,
mobilne punkty badan lub refundacje dojazddw.

Rodzice o tym, z czym wiaze sie choroba rzad-
ka i czego powinni pilnowa¢ dowiaduja sie tylko
od innych rodzicéw po krétszym, choé czesto po
dtuzszym czasie - brak swiadomosci spotecznej
odnosnie choréb rzadkich.

Przestanie wyniku badania przez email lub na
telefon jest zabronione, przy odbiorze wyniku
powinna by¢ osoba zaufana - wspierajaca, wynik
badania to wyrok. Zachorowania w blizszej lub
dalszej przysztosci, obciazenie genetyczne dzie-
ci, silne emocje prowadza czesto do samobojstw
bez odpowiedniego przygotowania pacjenta po
otrzymaniu wyniku potwierdzajacego.

17.

18.

19.

20.

21.

22.
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Stworzenie warunkow (technicznych i prawnych)
do wystania zapisu EEG do specjalisty (centrum
eksperckiego) w celu uzyskania opisu badania.

Brak jednolitych i powszechnie dostepnych stan-
dardéw diagnostycznych prenatalnych — mimo ze
diagnostyka prenatalna (USG, MRI) jest mozliwa,
nie jest jednak standaryzowana i szeroko dostep-
na w catym kraju, co utrudnia wczesne wykrycie
wady.

Biorac pod uwage bardzo matg liczbe oséb z kon-
kretna choroba rzadka w populacji cykliczne mo-
nitorowanie zdiagnozowanych oséb jest prioryte-
towe i wazne dla pacjentéw, nawet jezeli do ich
dyspozycji pozostaje jedynie leczenie objawowe.
Takie cykliczne monitorowanie symptomow, pro-
gresji, metod terapeutycznych mogtoby np. od-
bywa¢ sie przez ankietowanie pacjentéw przy
wspotpracy z stowarzyszeniami pacjenckimii/lub
we wspotpracy np. z kotami studenckimi kierun-
kéw lekarskich.

Rozproszenie kompetencji i brak interdyscypli-
narnego podejscia. Diagnostyka jest czesto pro-
wadzona fragmentarycznie, bez udziatu zespotéw
multidyscyplinarnych (gastroenterolog, chirurg,
dietetyk, farmaceuta, radiolog, immunolog).

Brak centralnego rejestru i danych epidemiolo-
gicznych.

Szybka diagnoza to szybkie przeprowadzanie ba-
dan diagnostycznych i krétki czas oczekiwania na
wyniki.

23



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

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

Diagnostyka Wskazanie

Akwaporyna 4 (AQP4) NMOSD (spektrum neuromyelitis optica)

Badania aktywnosci kinazy kreatynowej

(CK) u noworodkéw Dystrofia migéniowa Duchenne’a (DMD)

Miopatia miofibrylarna typu 6 (MFM6)

Ataksja Friedreicha

Biataczka

Dystrofia migsniowa Duchenne’a (DMD)

Wrodzone wady serca

Ciezkie niedobory odpornosci - SCID

Dystrofia miotoniczna typu 1

Miastenia

Badania genetyczne Obrzek naczynioruchowy

Zwyrodnienie plamki zwigzane z wiekiem (AMD)

Choroby hepatologiczne

Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)

Zespot Marfana

Ciezka padaczka lekooporna

Neurodegeneracja z akumulacja zelaza w mézgu (NBIA)

Rdzeniowy zanik miesni z niewydolnoscia oddechowa typu 1 SMARD1

Zesp6t Angelmana

Nowotwory

Badania genetyczne typu WES
Miopatia

Badania kortyzolu i ACTH (hormonu

adrenokortykotropowego) Choroba Addisona

Badania PET Sarkoidoza

Badania PET MR Sarkoidoza

1. Leukodystrofia metachromatyczna

2. Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD)

3. Choroba Pompego

4, Choroba Fabryego

5. Choroba Gauchera

Program badan przesiewowych 6. Choroba Krabbego
noworodkow

7. Niedob6r kwasnej sfingomielinazy ASMD A/B

8. Mukopolisacharydoza typu 1

9. Mukopolisacharydoza typu 2

10. Ciezki ztozony niedobdr odpornosci - SCID

11. Galaktozemia

12. Choroba LAL-D
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Badanie ADAMTS13

Biataczka

Wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa

Badanie EEG

Naprzemienne porazenie potowicze wieku dziecigcego (AHC)

Badanie EMG

Miastenia

Dystrofia miotoniczna typu 4

Badanie fosfatazy alkalicznej

Pierwotne zapalenia drég zétciowych

Badanie przeciwciat

Miastenia

Holter EKG Dystrofia miotoniczna typu 2
MRI Stwardnienie guzowate
MRI watroby Choroba LAL-D

Oznaczenie peptydu natriuretycznego
(BNP, NT-proBNP) z krwi

Nadci$nienie ptucne

Pediatryczne badania
polisomnograficzne

Naprzemienne porazenie potowicze wieku dziecigcego (AHC)

Polisomnografia

Dystrofia miotoniczna typu 3

Scyntygrafia galem

Sarkoidoza

Scyntygrafia ptuc

Nadci$nienie ptucne

Specjalistyczne oceny ruchowe

Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD)

Spirometria

Miastenia

Nadci$nienie ptucne

Szerszy panel badan koagulogicznych

Biataczka

Testy DBS

Choroba Gauchera

Testy funkcjonalne 6MWT

Testy funkcjonalne NSAA

Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD)

Testy neuropsychologiczne

Dystrofia miotoniczna typu 5

Testy TRECs/KRECs

Ciezkie niedobory odpornosci - SCID

TK klatki piersiowej

USG serca

Nadci$nienie ptucne

Przeciwciata anty-dsDNA

USG serca

Echo serca

Doppler

Toczen
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Potrzeby w zakresie refundacji lekow w chorobach rzadkich

*  70% organizacji postulowato o poprawe dostepu refundacyjnego do nowych lekéw lub nowych wskazan juz
refundowanych lekéw oraz érodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego.

Analiza wskazan klinicznych zgtoszonych przez pa- jest w rzadkich chorobach hematologicznych, neuro-
cjentow wykazuje, ze najwiecej lekow oczekiwanych logicznych i metabolicznych.

Tabela: Zestawienie alfabetyczne lekéw wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez organizacje pa-
cjencie, jako potrzeby w zakresie refundacji publicznej technologii lekowych w chorobach rzadkich

Nazwa miedzynarodowa Nazwa handlowa Wskazanie
1. Afamitresgene autoleucel Tecelra (rejestracja FDA) Migsak mazidwkowy
2. Atidarsagene autotemcel Libmeldy Leukodystrofiia metachromatyczna (MLD)
3. Belzutifan Welireg Choroba von Hippla-Lindaua (VHL)
4. Beremagene geperpavec Vyjuvek Dystroficzne pecherzowe oddzielanie sig naskor-
ka (DEB)
5. Brentuksymab wedotin Adcetris Chtoniak Hodgkina (schemat BrECADD)
6. Berotralstat Orladeyo Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE)
7. Burosumab Crysvita Hipofosfatemia sprzezona z chromosomem X (refun-

dacja dla dorostych chorych w programie lekowym
B.151 - obecnie tylko dzieci i mtodziez)

Napady padaczkowe zwigzane z niedoborem kina-

8. Cannabidiol Epidyolex zy zaleznej od cykliny-podobnej 5 (CDKL5)
) Vasosan o
9. Colestyraminum Ciezki Swiad
Questran
10. Crovalimab Piasky Nocna napadowa hemoglobinuria

Potrzeba refundacji w leczeniu profilaktycznym u

11. Czynniki podawane podskérnie wszystkich dzieci z hemofilia

12. Dabigatranum etexilatum Pradaxy Sarkoidoza

13. Danicopan Voydeya Nocna napadowa hemoglobinuria

Dystrofia miesniowa Duchenne'a

14. Deflazakort Calcort Miastenia

Sarkoidoza

Mukowiscydoza (CF) u pacjentéw w wieku 6 lat i
15. Deutiwakaftor, tezakaftor starszych, ktérzy maja co najmniej jedng mutacje

i wanzakaftor Alyftrek inna niz klasy | genu mukowiscydozowego prze-
zbtonowego regulatora przewodnictwa (CFTR)
16. Distigmini bromidum Ubretid Miastenia
17. Efanesoctocog alfa Altuvoct Hemofilia typu A

Dystroficzna postac¢ pecherzowego oddzielania
18. Ekstrakt kory brzozowej Filsuvez sie naskdrka (DEB) i postac graniczna pecherzo-
wego oddzielania sig naskdrka (JEB)

19. Elafibranor Igirvo Pierwotne zapalenie drog z6tciowych (PBC)

Choroba Gauchera (od 6 r.z. zamiast od 18 r.z. jak

20. Eliglustat Cerelga jest w programie lekowym B.23)

Hemofilia A (wrodzony niedobdr czynnika VIII): z
inhibitorami czynnika VIl oraz bez inhibitoréw
czynnika VIlI, u ktérych wystepuje ciezka postac

21. Emicizumab Hemlibra choroby (FVIII < 1%) lub umiarkowana posta¢
choroby (FVIII = 1% i < 5%) z ciezkim fenotypem
krwotocznym - refundacja we wszystkich grupach
wiekowych
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Dziedziczna amyloidoza transtyretynowa (ATTR)

22. Eplontersen Wainzua u dorostych pacjentéw z polineuropatig w 1 lub 2
stopniu zaawansowania
23. Epcorytamab Tepkinly Chtoniak grudkowy (FL)
24, Erybulina Halaven Miesaki
25. Foslewodopa i foskarbidopa Produodopa Zaawansowana choroba Parkinsona
26. Fostamatynib Tavlesse Przewlekta pierwotna matoptytkowos¢
immunologiczna (ITP)
27. Gabapentin Gabapentin Teva Miopatia mltochond.rlalna pod postacia
z. Leigha
Napady padaczkowe zwigzane z niedoborem kina-
28. Ganaxolone Ganaxolon zy zaleznej od cykliny-podobnej 5 (CDKL5)
29. Givinostat Duvyzat Dystrofia miesniowa Duchenne'a
30. Hydroxychloroquine Plaquenil Sarkoidoza
31. Hydroxychloroquine Plaquenil Toczen
32. Idebenone Raxone Dziedziczna neuropatia nerwédw wzrokowych
Lebera
- . Spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych
33. Inebilizumab Uplizna i rdzenia kregowego (NMOSD)
34. Iptacopan Fabhalta Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)
35. Kannabidiol Epidyolex Zesp6t Angelmana
Hemofilia A (wrodzony niedobér czynnika Vil
. powiktany inhibitorem czynnika VIII)
36. Koncizumab Alhemo Hemofilia B (wrodzony niedoborem czynnika IX
powiktany inhibitorem czynnika IX)
37. Lanadelumab Takhzyro Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE) - posze-
rzenie refundacji leczenia zapobiegawczego pa-
cjentéw ponizej 12. r.z. w programie lekowym B.122.
38. Methotrexat, Ebetrexat Toczen
39. Metylosiarczan neostygminy Neostygmina Miastenia
40. Mexiletini hydrochloridum Teva-Mexiletine Dystrofia miotoniczna typu 1(DM1)
41, Midazolam Nayzilam Spray Lekooporne ataki padaczki
42. Miorelaksanty Baklofen, Sirdalud Spastyczna paraplegia genetyczna
43. Miglustat Zavesca Choroba Niemanna-Picka
. Oporny na platyne, surowiczy, o wysokim stopniu
4. Mirwetuksymab sorawtanzyny Elahere ztosliwosci nabtonkowy rak jajnika (HGSC)
45. Modafinil Actimodan Dystrofia miotoniczna typu 1(DM1)
46. Neostigmini methylsulfas Polstigminum Miastenia (roztwor)
47. Nusinersen Spinraza Rdzeniowy zanik migsni (refundacja wyzszej daw-
ki nusinersenu)
48. Odewiksybat Kayfanda Swiad cholestatyczny u pacjentéw z zespotem
Alagille’a (ALGS) w wieku od 6 miesiecy
49. Onasemnogen abeparwowek Zolgensma Rdzeniowy zanik mie$ni (wskazanie refundacyjne
dla dzieci z czterema kopiami SMN2)
Nawrotowy lub opornym na leczenie chtoniak z
. . . komorek ptaszcza (MCL)
50. Pirtobrutynib Jaypirca Nawrotowa lub oporna na leczenie przewlekta
biataczka limfocytowa (CLL)
51. Polisiarczan pentozanu sodu Elmiron Zespot l?o!esnego pecher;a moczowego (sréd-
migzszowe zapalenie pecherza, IC)
52. Preparat biatkowy PKU squeezie Fenyloketonuria (PKU)
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53. Pyridostigmini bromidum Mestinon Retard Miastenia
54. Rawulizumab Ultomiris Miastenia (ztagodzenie kryteridw programu leko-
wego B.157)
. - Spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych
55. Rawulizumab Ultomiris i rdzenia kregowego (NMOSD)
Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)
>6. Qalsody Tofersen u dorostych z mutacja w genie SOD1
. Wrodzona zakrzepowa plamica
57. Rekombinowany ADAMST13 Adzynma matoptytkowa (cTTP)
58. Rifampicin Ryfampicyna Ciezki $wiad
59. Rozanoliksizumab Rystiggo Miastenia
60. Rydysplam Evrysdi Rdzeniowy zanik mie$ni (tabletki)
Hiperfenyloalaninemia (HPA) u dorostych
61. Sapropteryna Kuvan i dzieci w kazdym wieku, chorujacych
na fenyloketonurie (PKU)
62. Sebelipaza alfa Kanuma Choroba LAL-D
63. Seladerpar Livdelzi Pierwotne zapalenie drog z6tciowych (PBC)
64. Sotatercept Winrevair Tetnicze nadci$nienie ptucne (TNP)
65. Sumatryptan Sumatriptan SUN s.c. Klasterowe bole gtowy
L . Niedokrwisto$¢ hemolityczna u dorostych pacjen-
66. Sutimlimab Enjaymo téw z choroba zimnych aglutynin (CAD)
67. Tazemetostat Tazverik Miesak nabtonkowy
68. Tedeuglutyd Revestive Zespot krotkiego jelita
69. Toksyna botulinowa Botox, Dysport Zwyrodmenl.e uk{ady nerwowego zwigzane odkta-
daniem sig zelaza w mozgu (NBIA)
70. Topiramatum Topamax Toczen
Nawrotowy lub oporny na leczenie glejak dziecie-
71. Tovarafenib Ojemda (rejestracja FDA) ¢y 0 niskim stopniu .Z{O.S“WOSCI (pLGG) 2 fuzja lub
rearanzacja genu BRAF
albo mutacja BRAF V600
72. Trabektedyna Yondelis Miesaki
73. Trifeksyhenidyl Artane Zespot Leigha
74. Trofinetyd Daybue (rejestracja FDA) Zespoét Retta
75. Vamorolone Agamree Dystrofia mie$niowa Duchenne'a
Zapobieganie i leczenie krwotokow lub krwawien
chirurgicznych u os6b dorostych (w wieku 18 lat
76. Wonikog alfa Veyvondi lub starszych) z choroba von Willebranda (VWD), u
ktorych leczenie sama desmopresyna (produktem
DDAVP) jest nieskuteczne lub przeciwwskazane
77. Zilucoplan Zibrysq Miastenia

Potrzeby w zakresie refundacji wyrobéw medycznych w chorobach rzadkich

15% organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do wyrobow medycznych

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

Wyrob medyczny

Wskazanie

1. Akcesoria do tracheostomii (opaski, opatrunki,

$rodki do pielegnacji)

2. Artykuty do gastrostomii (PEGi i akcesoria,

niektére odzywki)

Przeponowa postac rdzeniowego zaniku miesni SMARD1
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3. Chodziki
4. Koncentratory Miastenia
5. Materace przeciwodlezynowe
6. Opatrunki Epidermolysis Bullosa
7. Pieluchomajtki . .
- Miastenia
8. Pieluchy
9. Pompy do wlewdéw Wrodzone niedobory odpornosci
10. Rurki tracheostomijne
11. Sprzet medyczny, taki jak ssaki, nebulizatory i Przeponowa posta¢ rdzeniowego zaniku migsni SMARD1
koflatory (asystory kaszlu)
12. Ssaki Miastenia
13. Urzadzenia do pomiaru saturacji . .
N . Miastenia
14. Woézki inwalidzkie
15. Zestawy do podawania lekow Wrodzone niedobory odpornosci

Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji leczniczej w chorobach rzadkich

e 90% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu
wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych dostepu do rehabilitacji leczniczej.

Najczesciej organizacje pacjenckie wymieniaty:

1. Zwiekszenie dostepu do rehabilitacji leczniczej
i wydtuzenie czasu trwania rehabilitacji dla oséb
z chorobami rzadkimi. Obecne turnusy rehabili-
tacyjne lub Swiadczenia z zakresu rehabilitacji sa
zbyt krotkie i niewystarczajace.

2. Brak rehabilitacji domowej.

3. Niedostateczne finansowanie lub catkowity brak
finansowania rehabilitacji leczniczej.

4. Brak o$rodkéw realizujacych specjalistyczna re-
habilitacje, brak dedykowanych programéw reha-
bilitacji w chorobach rzadkich oraz brak wytycz-
nych w zakresie rehabilitacji.

5. Koniecznos$¢ interdyscyplinarnego podejscia
w ramach rehabilitacji i wspotpracy lekarzy spe-
cjalistéw z rehabilitantami i fizjoterapeutami.

6. Potrzeba edukacji fizjoterapeutéw i rehabilitan-
téw nt. chorob rzadkich,

7. Niewystarczajaca ilos¢ odpowiednio przygotowa-
nych kadr medycznych.

8. Trudnosci uzyskania skierowania na rehabilitacje
oraz problemy zwiazane z trudnosciami w trans-
porcie 0s6b chorych na choroby rzadkie na reha-
bilitacje.

9. Potrzeba wtaczenia przedstawiciela stowarzy-
szenia fizjoterapeutéw do prac nad Planem dla
Choréb Rzadkich oraz Krajowej Izby Fizjoterapeu-
tow w szkolenia srodowiska.

10. Brak standardéw rehabilitacji dla dzieci i doro-
stych z chorobami rzadkimi.

11. Bardzo dtugi czas oczekiwania na rehabilitacje.

12. Brak rehabilitacji dtugoterminowej - rehabilitacja
jest intensywna (np. codziennie przez 2 tyg.), ale
krétka (po 2 tygodniach czeka sie kilka miesiecy
na nastepna).

13. Zwiekszenie dostepu do rehabilitacji refundowa-
nej przez NFZ, w tym réwniez rehabilitacji domo-
wej oraz turnusow rehabilitacyjnych.

14. Brak statej rehabilitacji domowej finansowanej
przez NFZ jako standardowego $wiadczenia.

15. Zwiekszenie dostepnosci rehabilitacji w matych
miejscowosciach.

16. Brak specjalistycznej, stale dostepnej rehabilita-
cji dostosowanej do potrzeb pacjenta z choroba
rzadka

17. Niedostosowane limity czasowe i ilosciowe
Swiadczen - obecne limity na liczbe zabiegéw
rehabilitacyjnych sa niewystarczajace i nie
uwzgledniaja postepujacego charakteru wielu
choréb rzadkich. Chorzy potrzebuja statej, czesto
codziennej rehabilitacji, tymczasem swiadczenia
NFZ ograniczaja sie np. do kilku tygodni w roku,
co nie ma realnego wptywu na podtrzymanie
funkcji motorycznych.

18. Trudnosci w dostepie do rehabilitacji domowe;j
i mobilnych zespotéw rehabilitacyjnych — w przy-
padku pacjentéw z zaawansowana niepetno-
sprawnoscia lub mieszkajacych w mniejszych
miejscowosciach kluczowy jest dostep do reha-
bilitacji w miejscu zamieszkania. Obecnie rehabi-
litacja domowa jest bardzo ograniczona, czesto
catkowicie niedostepna poza duzymi miastami.
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19.

20.

21.

22.

Brak spéjnosci miedzy leczeniem farmakologicz-
nym, a rehabilitacja - nowoczesne terapie lekowe
wymagaja wsparcia intensywnej i kompetentnej
rehabilitacji, ktéra jest nieodtaczna czescia sku-
tecznego leczenia. Brak systemowego powiaza-
nia rehabilitacji z programami lekowymi powodu-
je, ze czes¢ efektow terapii zostaje zmarnowana.
Brak dtugofalowych, interdyscyplinarnych pro-
gramow rehabilitacji, gdzie choroby rzadkie to
schorzenia przewlekte, ktédre wptywaja na rézne
aspekty funkcjonowania pacjenta. Potrzebne sa
zintegrowane programy, obejmujace nie tylko
fizjoterapie, ale takze terapie zajeciowa, wspar-
cie psychologiczne i logopedyczne - realizowane
w ramach jednego zespotu.

Brak elastycznosci w organizacji rehabilitacji (ro-
dziny musza sie dostosowywac do systemu, ktéry
nie uwzglednia stanu zdrowia dziecka i jego ogra-
niczen transportowych).

Wieksza refundacja sprzetu do rehabilitacji,

23.

24,
25.

26.

w tym wdzkéw specjalistycznych multipozycyj-
nych i elektrycznych, pionizatoréw, systeméw do
pozycjonowania, materacy i tozek.

Nieréwnosci terytorialne w dostepie do reha-
bilitacji - pacjenci z mniejszych miejscowosci
i terenéw wiejskich maja utrudniony dostep do
wysokospecjalistycznych form rehabilitacji, co
prowadzi do nieréwnosci zdrowotnych. Potrzeb-
ne sa mobilne zespoty terapeutyczne lub regio-
nalne osrodki specjalistyczne z kompetencjami
w rehabilitacji dzieci z chorobami rzadkimi.
Trudnosci w uzyskaniu skierowania na rehabilitacje.
Osoby z chorobami rzadkimi sa traktowane jak
kazdy obywatel pomimo, iz potrzebuja wiekszej
ilosci godzin rehabilitacji.

Rehabilitacja jest uzalezniona od stopnia niepet-
nosprawnosci, osoby z umiarkowanym stopniem
niepetnosprawnosci nie maja pierwszenstwa tak
jak osoby ze znacznym stopniem. Rzadka choro-
ba, zespét nie sg brane pod uwage.

Potrzeby w zakresie dostepu do opieki psychologicznej w chorobach rzadkich

96% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu
wskazato na wystepowanie potrzeh dotyczacych opieki psychologiczne;j.

Zidentyfikowano szereg probleméw, potrzeb i postu-
latéw w zakresie opieki psychologicznej nad pacjenta-

mi

1.
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z chorobami rzadkimi i ich rodzinami:

Zwigkszeniem liczby psychologdw specjalizujacych
sie w chorobach rzadkich oraz psychologéw dzie-
ciecych specjalizujacych sie w chorobach rzadkich.

. Zwiekszenie dostepu do $wiadczen psychologicz-

nych dla oséb z chorobami rzadkimi, szczegélnie
po uzyskaniu diagnozy.

. Potrzeba dostepu do porad psychologicznych dla

rodzin - rodzicéw i rodzenstwa chorych oraz opie-
kundw.

. Koniecznos¢ zwiekszenia finansowania na swiad-

czenia psychologiczne.

. Potrzeba wprowadzenia interwencji psychologicz-

nej w szkotach - przygotowanie réwiesnikow do
obecnosci ucznia z niepetnosprawnoscia, wsparcie
emocjonalne przy pogorszeniu sprawnosci rucho-
wej, psychoedukacja nauczycieli.

.Bardzo trudno znalez¢ psychologa na NFZ, a 0séb

z chorobami rzadkimi nie stac¢ na wizyty prywatne.
Dodatkowo potrzebna jest pomoc online, bo wielu
chorych nie wychodzi z domu.

. Psycholog powinien by¢ w zespole terapeutyczny w

Centrum Eksperckim i takie s zapisy wytycznych
do powotania Centréow Eksperckich w Planie dla
Choréb Rzadkich.

8.

10.

1.

12.

Zapewnienie kompleksowego wsparcia psycholo-
gicznego osobom zyjacym z chorobami rzadkimi,
w tym opiekunom, rodzenstwu i innym cztonkom
rodziny, ukierunkowanego na poprawe jakosci zy-
cia catych rodzin dotknietych choroba. Wsparcie
to powinno obejmowac caty cykl zycia rodziny - od
momentu postawienia diagnozy, przez okres opie-
ki i ewentualnego leczenia, az po dtugoterminowe
wsparcie, rbwniez po $mierci osoby chorujacej, po-
magajace rodzinie w adaptacji i procesie zatoby.

. Dostep do porad (terapii) psychologicznych w krot-

kim czasie dla 0s6b z chorobami rzadkimi.

Brak programéw wsparcia psychologicznego
dostosowanych do specyfiki chorob rzadkich,
uwzgledniajacych unikalne wyzwania emocjonalne.
Brak wsparcia psychologicznego w momentach
kryzysowych. Szczegdlnie dotkliwy jest brak psy-
chologa w newralgicznych momentach: po otrzy-
maniu diagnozy, przy zaostrzeniu objawéw, w pro-
cesie leczenia czy zatoby. Rodziny sa pozostawione
same sobie, bez fachowego wsparcia w radzeniu
sobie z trauma i przewlektym stresem.

Brak finansowania wsparcia psychologicznego
w organizacjach pacjenckich - w praktyce to orga-
nizacje pacjenckie prébuja wypetnia¢ luke w sys-
temie, oferujac ograniczong pomoc psychologicz-
na w ramach projektéw. Brakuje jednak stabilnych



13.

14.

15.

zrédet finansowania, by takie wsparcie mogto by¢
dostepne powszechnie i dtugofalowo.

Brak dostepu do terapii online - pacjenci z ob-
nizong odpornoscig unikaja wizyt w poradniach
z powodu ryzyka infekcji a system telepsychologii
w NFZ praktycznie nie istnieje. Brak finansowania
dla zdalnych konsultacji.

Brak edukacji - gdzie szuka¢ pomocy psychologicz-
nej - brak dedykowanych materiatéw lub poradni-
kéw psychologicznych.

Wsparcie psychologiczne oferowane w systemie
opieki zdrowotnej najczesciej ma charakter ogélny

16.

17.
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i niedostosowany do realidw zycia z chorobg rzad-
ka, przewlekta, dziedziczna.

Obecnos¢ psychologa powinna by¢ statym elemen-
tem kompleksowej opieki nad pacjentem z choroba
rzadka.
Nieréwnosci terytorialne i bariery finansowe
w dostepnosci do psychologéw, co wyklucza wie-
le rodzin z mniejszych miejscowosci. Potrzebne s3
rozwigzania finansowe i organizacyjne, ktére za-
gwarantuja réwny i bezptatny dostep do wsparcia
psychologicznego w catym kraju.

Ocena obecnego systemu orzekania o niepetnosprawnosci w chorobach rzadkich

85% (66) organizacji ocenia negatywnie polski system orzekania o niepetnosprawnosci.

Wykres: Ocena przez organizacje pacjenckie, czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci spetnia ocze-
kiwania.

12

Tak, system orzekania spetnia oczekiwania

Organizacje oceniajace negatywnie system orzekania
0 niepetnosprawnosci najczesciej wskazywaty naste-
pujace powody:

1.

Konieczno$¢ zmiany systemu orzecznictwa w Pol-
sce - ponowne orzeczenia nie powinny by¢ wyma-
gane w przypadku nieuleczalnych chordb rzadkich,
edukacja lekarzy orzecznikéw nt. chordb rzadkich.
Osoby z chorobami rzadkimi systematycznie udo-
wadniaja przez Komisjami, ze sa nadal nieuleczal-
nie chore.

. Potrzeba edukacji lekarzy orzecznikéw m.in w ZUS

w zakresie choréb rzadkich - trudno$¢ uzyskania
renty socjalnej lub renty z powodu czeSciowej nie-
zdolnosci do pracy u 0séb z chorobami rzadkimi.

. Lekarze orzecznicy nie znaja specyfiki choréb

rzadkich.

. Procedury orzecznictwa sa skomplikowane, wyma-

gaja uproszczenia.

. System orzekania w kryteriach oceny uwzglednia

wytacznie fizyczne kryteria rozumiane jako spraw-
nos¢ fizyczna, pomijana jest sprawnosc¢ intelektu-

66

Nie, system orzekania nie spetnia oczekiwan

6.

7.

8.

9.

10.

1.

12.

alnai zdolno$¢ do samodzielnego funkcjonowania.
Brak spojnosci miedzy orzecznictwem dzieciecym,
a systemem orzecznictwa dla dorostych.

Brak wiedzy lekarzy orzecznikéw o chorobach
rzadkich.

Brak obecnosci lekarzy specjalistéw prowadzacych
pacjentéw z chorobami rzadkimi na komisjach.
Potrzebna jest zmiana systemowa w chorobach
rzadkich - odstapienie od powtdrnego orzekania
w przypadku choréb nieuleczalnych badz trwatej
niepetnosprawnosci, wprowadzenie beztermino-
wych orzeczen dla oséb z chorobami rzadkimi lub
uproszczona $ciezka dla choréb nieuleczalnych
i rzadkich.

Potrzeba zmiany przepisdw poprzez ujecie wszyst-
kich choréb rzadkich na liscie choréb uprawniaja-
cych do uzyskania orzeczenia o niepetnosprawnosci.
Dtugi czas oczekiwania na termin komisji orzecz-
niczej.

Potrzeba wprowadzenia zdalnych komisji dla os6b
z chorobami rzadkimi.
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13.

14,

15.

16.

Mozliwos¢ sktadania wniosku o przedtuzenie orze-
czenia wczesniej niz po jego zakonczeniu.
Zintegrowany system orzecznictwa - jeden system
zamiast kilku — ZUS, MOPS, PCPR.

Wtaczenie organizacji pacjenckich do procesu orze-
kania.

Wprowadzenie obowigzku pisemnego uzasadnia-
nia decyzji orzecznika, jesli jest ona sprzeczna
badz niezgodna z dokumentacja przedstawiona
w trakcie orzecznictwa, sporzadzong przez leka-
rzy prowadzacych lub specjalistéw danej choroby
rzadkiej. Zmiana systemu orzeczniczego dla oséb

17.

18.

19.

20.

z chorobami rzadkimi.

Wprowadzenie orzecznictwa u chorych pow. 16 r.z.
Ztozone i dtugotrwate procedury przyznawania
Swiadczen i orzeczen - uzyskanie orzeczenia o nie-
petnosprawnosci i dostepu do wsparcia jest czesto
czasochtonne, biurokratyczne i stresujace.

Zbyt skomplikowane procedury przy orzecznictwie
0 niepetnosprawnosci.

Orzeczenia czesto nie odzwierciedlaja rzeczywi-
stych potrzeb oséb z chorobami rzadkimi o zmien-
nym lub niewidocznym przebiegu.

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego w chorobach rzadkich

91% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu
wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych wsparcia socjalnego.

Wsrdd najczesciej wymienianych potrzeb znajdowaty sie:

1.

10.

1.
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Koniecznos¢ wprowadzenia systemowych roz-
wigzan wsparcia socjalnego - od odpowiednich
Swiadczen pielegnacyjnych, opiekunczych, poprzez
wsparcie mieszkalne, edukacyjne, transportowe
czy zawodowe.

. Wprowadzenia asystentéw oséb chorych i opieki

wytchnieniowe;j.

. Potrzeba wprowadzenia koordynatoréw w zakresie

wsparcia socjalnego dla oséb z chorobami rzadki-
mi - koordynator wskazuje mozliwosci uzyskania
wsparcia i instruuje w zakresie dopetnienia formal-
nosci i wspiera w kontrakcie z odpowiednimi insty-
tucjami pomocowymi.

. Potrzeba wprowadzenia asystentéw opieki wy-

tchnieniowej dla rodzin i opiekundw.

. Zbyt dtugi czas rozpatrzenia wnioskéw o wsparcie,

szczegblnie swiadczenia wspierajacego.

. Brak informacji z jakich opcji wsparcia socjalnego

moga korzysta¢ pacjenci.

. Brak orientacji w systemie socjalnym, rodziny nie

wiedza jakie $wiadczenia im przystuguja. Brak ko-
ordynatora socjalnego w osrodkach zdrowia.

. Brak strony internetowej, na ktérej mozna by zna-

lez¢ informacje z czego rodzice moga korzystac,
z jakiej pomocy i w jakim zakresie, co im sie nalezy.

. Brak spéjnosci i koordynacji pomiedzy instytucjami

pomocy spotecznej - brakuje koordynatora ustug
socjalnych lub jednego punktu kontaktowego, kté-
ry pomdgtby planowac i koordynowac¢ komplek-
sowg pomoc. Rodziny sa zmuszone samodzielnie
organizowa¢ pomoc, odwotujac sie do réznych in-
stytucji (MOPS, PCPR, NFZ, szkoty, poradnie).
Niewystarczajace wsparcie w dostosowaniu miesz-
kan i transportu.

Trudnosci w uzyskaniu zasitkéw i Swiadczen przez
brak zrozumienia specyfiki choréb rzadkich przez

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21

22.

urzednikéw.

Nadptata naleznych swiadczen socjalnych wstecz
w przypadku dtugiego okresu czekania na orzecze-
nie o niepetnosprawnosci (np. w przypadku odwo-
tywania sie do sadu).

Dtugi czas oczekiwania na orzeczenie o niepetno-
sprawnosci.

Brak sensownej pomocy finansowej dla oséb, kto-
re nie moga pracowac przez dtuzsze okresy z po-
wodu zaostrzenia choroby lub nie moga pracowac
na peten etat.

Dofinansowanie szkolen i kurséw dla rodzicédw dzieci
z choroba rzadka otrzymujacych swiadczenie piele-
gnacyjne, ktérzy sa w stanie wrdci¢ na rynek pracy.
Zapewnienie wsparcia koordynatora opieki socjal-
no-medycznej, odpowiedzialnego za kompleksowe
prowadzenie pacjenta oraz utatwienie dostepu do
Swiadczen zdrowotnych i socjalnych.
Decentralizacja opieki i rozwéj systemu wsparcia
niezaleznego zycia 0s6b z niepetnosprawnosciami,
umozliwiajacego im funkcjonowanie w lokalnych
spotecznos$ciach w sposob jak najbardziej samo-
dzielny.

Zbyt niskie wsparcie finansowe dla opiekunéw
0s6b wymagajacych catodobowej opieki - koniecz-
nos$¢ zwiekszenia Swiadczen i uznania ich pracy za
petnoprawng aktywnos$¢ zawodowa.

Brak powszechnej opieki wytchnieniowej dla ro-
dzin i opiekunéw pacjentéw z chorobami rzadkimi.
Konieczno$¢ dostosowania wsparcia mieszkanio-
wego, transportowego i edukacyjnego do potrzeb
rodzin dzieci i dorostych z gteboka niepetnospraw-
noscia intelektualng i ruchowa.

. Organizacja znoszenia barier w domu, barier $ro-

dowiskowych dla os6b chorujacych na choroby
rzadkie.
Udostepnianie przez samorzady przestrzeni dla



23.

24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

aktywnosci oséb niepetnosprawnych i ich inte-
gracji z innymi, przeznaczanie regularnie funduszy
i zwiekszanie ich na te cele (nie tylko z dotacji EU).
Refundacja z NFZ, PCPR, PFRON nie pokrywa w pet-
ni kosztow specjalistycznych wézkéw, tézek reha-
bilitacyjnych, pionizatoréw, podnosnikéw, koflato-
réw, itp. dla oséb z niepetnosprawnoscia.

Rodzic powinien mie¢ mozliwos¢ przeszkolenia
i bycia zatrudnionym jako asystent osobisty swo-
jego chorego dziecka. Powinien otrzymywaé wy-
nagrodzenie i odprowadza¢ sktadki, aby nie zosta¢
bez Srodkéw do zycia po wczesniejszej Smierci
dziecka, ktérym sie opiekowat.

Zbyt niskie $wiadczenia finansowe dla opiekundéw
i 0s6b z niepetnosprawnoscia.

Swiadczenia pielegnacyjne i renty socjalne nie po-
krywaja realnych kosztéw zycia z choroba rzadka.
Brakuje dodatkéw uwzgledniajacych wysokie, state
wydatki na sprzet, leki, dojazdy czy rehabilitacje.
Brak wsparcia socjalnego dla rodzin oséb doro-
stych z choroba rzadka - po osiagnieciu petnolet-
nosci wsparcie opiekuncze i finansowe dla rodzin
czesto wygasa lub znaczaco sie zmniejsza.

Osoby z chorobami rzadkimi czesto sg catkowicie
zalezne od rodziny z powodu braku dostepnych
form mieszkalnictwa wspomaganego.

System nie wspiera powrotu opiekunéw oséb
z chorobami rzadkimi na rynek pracy ani nie uznaje
ich kompetencji zawodowych zdobytych podczas
wieloletniej opieki.

Brak zintegrowanego podejscia miedzy systemem
ochrony zdrowia, a pomoca spoteczna

Wsparcie socjalne funkcjonuje w oderwaniu od le-
czenia i rehabilitacji.

Pacjent i jego rodzina musza samodzielnie ,nawi-
gowac” miedzy instytucjami, co jest szczegélnie

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.
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trudne w przypadku choréb rzadkich.

Nieréwny dostep do wsparcia socjalnego w zalez-
nosci od miejsca zamieszkania - np. wsparcie lo-
kalne (np. PCPR, MOPS) znaczaco rézni sie miedzy
regionami i zalezy od budzetu oraz dobrej woli
samorzadu. W matych gminach brakuje doswiad-
czenia i procedur wspierajacych osoby z chorobami
rzadkimi.

Problemem w zakresie wsparcia socjalnego jest
nieadekwatna wycena dofinansowania sprzetu re-
habilitacyjnego z ktérego na co dzien korzystaja
pacjenci z chorobami rzadkimi.

Brak programéw lokalnego wsparcia spotecznego
i integracji rodzin (choroby rzadkie izoluja spo-
tecznie).

Brak dostepu do pomocy socjalnej w sytuacjach
kryzysowych, nie ma programéw interwencyjnych
dla oséb z chorobami rzadkimi.

Brak specjalnych programéw dla dorostych pa-
cjentéw, ktérzy maja problem z utrzymaniem pra-
cy z powodu czestych hospitalizacji i infekgji, brak
elastycznych form zatrudnienia.

Pacjenci z choroba rzadka czesto tracg czgsciowe
wynagrodzenie ze wzgledu na czeste nieobecnosci
lub podejmuja prace mniej ptatna, poniewaz prio-
rytetem sa elastyczne godziny pracy. Dodatkowo
czes¢ chorych dojezdza nawet kilkaset kilometrow
do szpitala, co znaczaco obciaza budzet domowy.
W zwiazku z tym ci pacjenci potrzebuja wsparcia fi-
nansowego

Wsparcie doradcy zawodowego ze wzgledu na ba-
riery uniemozliwiajace podejmowaniu pewnych za-
woddw dla os6b z chorobami rzadkimi.

Edukacja podmiotdéw realizujacych wsparcie socjal-
ne w zakresie chorob rzadkich.

Potrzeby w zakresie edukacji w chorobach rzadkich

95% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentéw z chorobami rzadkimi bioracych udziat w badaniu
wskazato na wystepowanie potrzeb dotyczacych edukacji.

Wsréd najczesciej wymienianych potrzeb wystepowaty:

1.

Koniecznoscia edukacji kadr medycznych na te-
mat choréb rzadkich.

Edukacja wskazana jest takze wsrédd studentéw
kierunkéw medycznych.

Potrzeba edukacji nauczycieli w placowkach oswiaty

. Potrzeba edukacji spoteczenstwa w zakresie cho-

réb rzadkich, w tym réwniez samych pacjentéw,
rodziny i opiekundw.

. Zwigkszenie dostepnosci do informacji o choro-

bach rzadkich.
Wspotpraca z przedstawicielem Ministerstwa Edu-
kacji Narodowej w pracy nad Planem dla Choréb

10.

Rzadkich.

Promowanie jezyka szacunku i empatii wobec
0s0b z chorobami rzadkimi i niepetnosprawno-
$ciami.

. Edukacja w szkotach uwzgledniajaca profilaktyke

przemocy réwiesniczej wobec dzieci z chorobami
rzadkimi.

Brak centralnej bazy wiedzy online dostepnej dla
lekarzy i specjalistéw zawierajacej opisy przypad-
kéw, standardy opieki oraz wskazéwki dotyczace
pracy z pacjentem choroba rzadka i jego rodzina.
Koniecznos$¢ wprowadzenia programoéw edukacyj-
nych w szkotach na temat choréb rzadkich, empa-
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1.

12.

13.

14.

tii, komunikacji i integracji.

Wprowadzenie edukacji wtaczajacej skoordyno-
wanej z opieka medyczna i spoteczng, umozliwia-
jacej dzieciom z chorobami rzadkimi i niepetno-
sprawnosciami petne uczestnictwo w procesie
edukacyjnym, przy jednoczesnym zapewnieniu im
indywidualnie dostosowanego wsparcia.
Wtaczenie do programéw studiow w obszarze
nauk medycznych i nauk o zdrowiu modutu edu-
kacyjnego dotyczacego ekosystemu choréb rzad-
kich, obejmujacego m.in. zagadnienia zwiazane
z badaniami nad chorobami rzadkimi, diagnosty-
ka, a takze rola i zaangazowaniem przedstawicieli
pacjentéow w systemie opieki nad osobami z cho-
robami rzadkimi.

Priorytetyzowanie uczniow z choroba rzadka
w przydzielaniu im Asystenta Edukacji Specjal-
nej, ktéry towarzyszy mu podczas przebywania
w szkole

Zbyt niska wycena subwencji oswiatowej dla
uczniéw z chorobami rzadkimi i sprzezonymi nie-
petnosprawnosciami - obecna subwencja nie
pokrywa realnych kosztéw edukacji, rehabilitacji
i adaptacji placowki do potrzeb dziecka.

15.

16.

17.

18.

Brak mozliwosci zatrudnienia asystenta dla dziec-
ka w placéwkach edukacyjnych - asystent powi-
nien by¢ standardem, szczegblnie w przypadku
dzieci wymagajacych pomocy w poruszaniu sie,
jedzeniu czy czynnosciach higienicznych.
Niedostosowanie infrastruktury i programu wielu
szkét i przedszkoli - brakuje fizycznej dostepno-
$ci budynkéw oraz elastycznych form nauczania
(np. hybrydowego), ktére umozliwiatyby dzie-
ciom z ciezkimi chorobami aktywne uczestnictwo
w edukacji.

Bardzo duzym wyzwaniem jest transfer do doro-
stosci - widzimy potrzebe edukacji specjalistéw
zajmujacych sie osobami dorostymi. Duzym wy-
zwaniem pozostaje takze wtaczenie spoteczne
w system edukacyjny - to ogromna potrzeba pa-
cjentéw - czesto nierealizowana - ze wzgledu na
staba edukacje zaréwno nauczycieli jaki i rowie-
snikow.

Wzrost wsparcia finansowego dla placowek edu-
kacyjnych, ktdére przyjmuja ucznia z niepetno-
sprawnoscia ruchowa. Wybor placéwki eduka-
cyjnej powinien by¢ podyktowany mozliwo$ciami
intelektualnymi ucznia, a nie brakiem windy.

Zestawienie szczegdtowych odpowiedzi organizacji pacjenckich na temat potrzeb

W

chorobach rzadkich

BAG3 Research Foundation

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

Potrzeby w zakresie 1. Dostep do specjalistycznych badan, np. rezonans miesni
optymalizacji opieRi 2. Brak koniecznosci hospitalizacji zeby skorzystac z badan.
(dwiadczen zdrowotnych) 3. Dlaczego takie badania dostepne s3 tylko w ramach hospitalizacji
Potrzeby w zakresie 1. Wczesne badania genetyczne
dostepu do diagnostyRi 2. Wieksza wrazliwos¢ lekarzy na niespecyficzne objawy
1. Potrzebujemy wsparcia organizacyjnego w badaniach naukowych nad
stworzeniem leku.
Potrzeby w zakresie 2. Potrzebujemy mechanizméw zachecajgcych naukowcow do poszukiwania
refundacji leRow lekow albo mechanizmow utatwiajgcych takie badania.
3. Np: dodatkowe punkty w grantach, wspotfinansowanie dziatania z
zagranicznymi grupami zajmujacymi sie ta sama choroba.
Potrzeby w zakresie 1. Brak dostgpu do .speqallstow, p[oblem jest nawet w prywatnych
e przychodniach gdzie trzeba wspotzawodniczyC 0 miejsce wraz z
dostepu do rehabilitacji O S ST .
| S dzie¢mi/ludzmi mniej chorymi.
eczniczej : : L T . .
2. Finansowanie, poniewaz specjalisci maja drogie ustugi.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie

wsparcia socjalnego 1. Dtugi czas oczekiwania na orzeczenie o niepetnosprawnosc.
Potrngy 0 EBTESE 1. Nasza chorobg jest ultra rzadka, w Polsce jest tylko jedno dziecko chore.
eduRadji (lekarzy POZ, . ; . . . :
o Lekarze nie maja czasu na konsultacje z zagranicznymi lekarzami
lekarzy specjalistow, Lo . . horob
acjentow, dzieci i AN £ ) EELE] Enolelse) . .. . .
P ! 2. W zwigzku z tym jest zupetny brak doSwiadczenia jak postepowac w tej

mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

. BAG3ResearchFoundaton

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 3 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadRku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczefstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w Tak
tym analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz T
. . P . . . . ak
priorytetowego traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy
opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co | Pierwsze orzeczenie mimo choroby genetycznej, dostaliSmy na czas okreslony.
powinno by¢ wprowadzone | Na drugie orzeczenie musze czekac 6 miesigcy na komisje. A co powie komisjg
- lista. | to sie dopiero okaze i bede wiedziat co wigcej potrzebujemy.
Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
1. Smutno mi, ze od kilkunastu miesiecy probujemy poprawi¢ nazwe Naszej
choroby na tej stronie. Nazwg to “Miopatia Miofiblyrarna typu 6" s na
stronie jest "Dystrofia plamki, typ Selcena" Nie jest wskazany gen i
konkretne mutacja odpowiadajaca za chorobe. Nie da sie wyszukac naszej
Prosze wymienic, czego choroby, bo nazwa jest btedna.
brakuje i co powinno by¢ Brakuje wyszukiwarki po nazwie genow i mutacji.
wprowadzone na Nie ma linkow do organizacji pacjenckich.
platformie o chorobach Nie ma linkow do oSrodkow referencyjnych.
rzadkich - lista. Nie ma linkow do portali spotecznosciowych gdzie rozmawiaja ludzie z
catego Swiata z t3 sama choroba.
6. Nie ma kontaktu do osoby odpowiedzialnej za redakcje opisu choroby.
Przykro ze kto$ stworzyt strong ktora nie dziata dla Pacjentow, widac ze dziata
tylko dla Rzadu ktory moze sig¢ pochwali¢ ze taka strona istnigje.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Nie
rzadkimi?

Tak

CHEESCS

Nigdy nie dostatem zadnego raportu
pokazujacego podsumowanie tego
Prosze wskaza¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego | audytu (notabene nazwa audyt nie jest
Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb | chyba trafiona, bo audyty stuza do
pacjentow a chorobami rzadRimi? | sprawdzania czy cos dziata zgodnie z
przepisami) wraz z lista
zrealizowanych potrzeb pacjentow.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic,

Brak uwag

CMT Polska

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

Potrzeby w zakresie | 1. Skrocenie kolejek do poradni specjalistycznych. Czas oczekiwania do poradni
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optymalizacji opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)

neurologicznej i generycznej jest bardzo dtugi, w niektorych przypadkach
wynosi nawet kilka lat. To zdecydowanie zbyt dtugi okres, ktory uniemozliwia
postawienie diagnozy i wtasciwe zaopiekowanie sie pacjentem.

. Zwigkszenie wiedzy na temat chorob rzadkich wsrod specjalistow (lekarzy i

fizjoterapeutow). Lekarze POZ nie zawsze potrafia wtasciwie pokierowac takim
pacjentem z chorobg rzadka.

. Osrodek referencyjny dedykowany chorym na CMT, na pewno w znaczacy

sposob zmienitby sytuacje chorych w naszym kraju. Do wtasciwego
zaopiekowania sie pacjentem o ciezszym przebiegu choroby potrzebny jest
dialog pomiedzy specjalistami: neurologiem, genetykiem, ortopeda,
fizjoterapeuta, okulista, audiologiem, reumatologiem. Obecnie pacjent chory
na CMT, w wielu przypadkach sam musi wyznaczy¢ sobie Sciezke zwiazana z
diagnostyka

Panstwowa Karta Pacjenta z Choroba Rzadka poprawitaby bezpieczenstwo
zdrowotne pacjentow z CMT.

. Objecie szybka opieka psychologiczng oséb i opiekunow dzieci nowo

zdiagnozowanych.

Pomoc osobom z chorobami rzadkimi, ktore mieszkaja w matych miastach i na
wsi i nie maja Srodkow, aby szuka¢ pomocy medycznej poza miejscem
zamieszkania. Czgsc¢ takich 0sob nie potrafi samodzielnie zorganizowac sobie
takiej pomocy. W takich przypadkach bardzo wazna jest pomoc i wiedza lekarza
POZ.

Wrazliwos¢ na pacjenta lekarzy i personelu medycznego. Uswiadamianie kadry
lekarskiej, ze osoby z chorobami rzadkimi i ich opiekunowie bardzo czesto nie
radzg sobie emocjonalnie z zaistniatg sytuacja. Potrzepuja empatii i spokojnego
podejscia, aby poczug, ze zostata im udzielona wtasciwa pomoc.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Zbyt dtugie oczekiwanie w kolejce do poradni specjalistycznych (zwtaszcza
genetycznej, neurologicznej).

. Zbyt mata wiedza specjalistow na temat chorob rzadkich.

Brak osrodka referencyjnego. Brak porozumienia wsrod lekarzy roznych
specjalizacji, ktorzy mogliby poprowadzi¢ pacjentow o ciezszym przebiegu
choroby.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Na dzien dzisiejszy nie ma leku na CMT.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Cze$¢ naszych pacjentow korzystajacych z rehabilitacji NFZ nie jest do konca
zadowolonych z dostepu i jakosci swiadczonych ustug.

Niektore osoby niewystarczajaca iloSC godzin refundowanych uzupetniaja
prywatnymi zabiegami. Wiaze sie to z duzym kosztem dla chorego. W niektorych
przypadkach ilos¢ refundowanych godzin jest zbyt mata.

Pacjenci, ktorzy korzystajg z prywatnej rehabilitacji, czesSciej sg z niej
zadowoleni. Podyktowane jest to mozliwoscig dostepu do wigkszej liczby
fizjoterapeutow i umozliwia dotarcie do osoby, ktora lepiej zna specyfike
choroby.

. W matych miastach jest bardzo duzy problem z dostepem do fizjoterapeutow,

ktorzy wiedza, jak pracowac z pacjentem z chorobg nerwowo-mig$niowa.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Dtugi czas oczekiwania na konsultacje psychologiczna.

Brak wsparcia psychologicznego dla osob, ktore zostaty zdiagnozowane i ich
opiekunow.

Brak wsparcia psychologa na oddziatach neurologicznych.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Zbyt mata refundacja do zakupu wyrobow zaopatrzenia medycznego.

. Zapewnienie wsparcia psychologicznego dla 0sob z chorobami rzadkimi oraz ich

opiekunow.
Dofinansowanie szkolen i kursow dla rodzicow dzieci otrzymujacych
$wiadczenie pielegnacyjne, ktorzy sa w stanie wrocic na rynek pracy.

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Zwiekszenie wiedzy na temat chordb rzadkich wsrod specjalistow POZ (lekarzy,
fizjoterapeutow) oraz lekarzy orzecznikow.

Lekcje o tolerancji w szkotach. Zajecia, na ktdrych poruszana bedzie tematyka
chorob rzadkich i niepetnosprawnosci.

. Wigksze wsparcie finansowe dla placowek edukacyjnych, ktore przyjmuja ucznia

z niepetnosprawnoscia ruchows. Przystosowanie budynku (zamontowanie
windy, podjazdow, dostosowanie toalety)

. Wprowadzenie takich zmian w architekturze budynkow placowek edukacyjnych,
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aby mogty przyjaC ucznia z niepetnosprawnoscia ruchowg. Wybor placowki
edukacyjnej powinien by¢ podyktowany mozliwosciami intelektualnymi ucznia,
a nie brakiem windy.

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

w Polsce.

CMT Polska

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 4 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?

Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

: . P S ak
Chorobg RzadRkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak

analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. p . ; Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze | 1.
wymienic co
powinno by¢
wprowadzon | 2.

e - lista.

Wiekszos¢ naszych pacjentow wskazata, ze obecny system orzekania nie spetnia ich
oczekiwan. W naszym odczuciu mineto jeszcze zbyt mato czasu od wprowadzonych
zmian, aby obiektywnie ocenic czy system dziata prawidtowo.

CMT znalazto si¢ w zatgczniku B wytycznych dla zespotow orzekajgcych.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o

chorobach rzadkich www.chorobyrzadRie.gov? Tak

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na

Na platformie nie zostaty opisane
wszystkie choroby rzadkie m. in

platformie o chorobach rzadRkich - lista. choroby Charcot Mariego Tootha.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?

Tak

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum
Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a | Brak uwag.

chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

7 - .. | Brak uwag
- prosze wymienic.

Dignitas Dolentium - stwardnienie boczne zanikowe

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 — stwardnienie boczne zanikowe

Potrzeby w 1. Stworzenie ziqtggrowanych zespotow opigki multidysgyplinarm_ej (peurplog, )
zakresie pulmonolog, fizjoterapeuta, psycholog, dietetyk, specjalista opieki paliatywnej).
. obejmujacych opieka pacjenta zaraz po otrzymaniu diagnozy
optymalizacji S R e TN - . .
opieki 2. §zyps;e Sciezki Q|agn€)’§tyczne i mozliwos¢ konsultacji w ramach tzw. ,szybkiej
(Gfadicnst Sciezki 'neur.ologlcznej . - o
zdrowotnych) 3. Teleopieka i dostep dQ zda!nygh I_<onsultac_1| speCJallstyczn‘ych.
4. Lepsze skoordynowanie opieki miedzy szpitalem, POZ i opieka domowa.
Potrzeby w | 1. Utworzenie przyspieszonej sciezki dostepu do oSrodkow eksperckich oraz badan
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zakresie
dostepu do
diagnostyRi

dla pacjentéw z podejrzeniem SLA

2. W zwigzku z wystepowaniem genetycznej postaci ALS i nowym zarejestrowanym
lekiem na mutacje w genie SOD1, konieczne jest zwigkszenie dostepnosci do badan
genetycznych i testowanie wszystkich pacjentow z klinicznym podejrzeniem
stwardnienia zanikowego bocznego (ALS) celem okreSlenia mutacji i wtaczenia
terapii na jak najwczedniejszym etapie rozwoju choroby. Obecnie w Polsce na
wykonanie badania genetycznego czeka sie Srednio od 9,5 miesiecy do 2,5 roku, w
tym czasie choroba doprowadza pacjenta z ALS do niepetnosprawnosci lub zgonu.
Istotnym zatem elementem jest znaczace przyspieszenie diagnostyki genetycznej,
gdyz wczesna diagnoza pozwoli uratowac zycie tym, pacjentom, u ktdrych moze
zostac zastosowane leczenie.

Potrzeby w
zakresie
refundacji lekow

Priorytetowa potrzeba chorych z genetyczna postacia ALS, u ktorych wystepuje mutacja
w genie SOD1, jest wprowadzenie do refundacji jedynej terapii modyfikujgcej przebieg
choroby - tofersenu. Badania kliniczne wskazujg na istotng statystycznie redukcje
wystapienia zgonow o 88 proc. i redukcje potrzeby statej wentylacji o 78 proc. Dane te
Swiadczg o wysokiej skutecznosci terapii. Terapia hamuje rozwoéj choroby, jak rowniez
w wielu przypadkach przynosi poprawe stanu funkcjonalnego. Terapia tofersenem jest
rekomendowana przez Europejska Akademie Neurologii, jako lek pierwszego wyboru w
leczeniu chorych z mutacja w genie SOD1. Dostep do tej przetomowej terapii w
programie lekowym znaczaco wptynie na poprawe jakosci zycia polskich pacjentow.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do rehabilitacji

1. Dtugi czas oczekiwania na rehabilitacje domowa w ramach NFZ.

2. Zbyt mata liczba wizyt fizjoterapeuty w ramach Swiadczenia ,Dtugoterminowa
opieka domowa dla pacjentow wentylowanych mechanicznie” - ilos¢ wizyt powinna
by¢ dostosowana do potrzeb i mozliwosci chorego.

3. Zbyt mata liczba fizjoterapeutow przeszkolonych do pracy z pacjentami z SLA.

leczniczej 4. Ograniczona dostepnoS¢ turnusow rehabilitacyjnych dla pacjentow z szybko
postepujaca niepetnosprawnoscia.
1. Brak systemowego dostepu do psychologa (dla pacjenta i jego rodziny/opiekuna).

Potrzeby w | 2. Potrzeba opieki psychologicznej przez caty przebieg choroby - nie tylko po

zakresie dostepu diagnozie, Opieka taka powinna byC zapewniona w ramach zespotu
do porady multidyscyplinarnego.

psychologa | 3. Brak psychologow z doSwiadczeniem w pracy z osobami z chorobami

neurodegeneracyjnymi.

Potrzeby w 1. Niewystarczaj;;cewsparpiefinansowe!opiekuﬁcze dlaopiekunéw.' o o
zakresie 2. Zbyjc skompl‘lkowape. i d{ugo trvya;qpe proc.edury w .uzyskamu Swiadczen i
wsparcia dofinansowan (np. Swiadczenie wspierajace, dof]nansoqule dg sprzetu). o

socjalnego 3. Brak systemowego dostepu do asystentow osobistych 0sob z niepetnosprawnoscia.

4. Problemy z koordynacja miedzy pomoca spoteczna a systemem ochrony zdrowia.
Potrzeby w
zakresie edukacji
(lekar[zgkzcr)zz;/ 1. Szkolenia dla lekarzy neurologow w zakresie wczesnego rozpoznawania SLA.

specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

B

Edukacja pacjentow i ich rodzin o mozliwych opcjach terapii, wsparcia i opieki.
3. Kampanie spoteczne na temat SLA i chorob neurodegeneracyjnych.

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

Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne zanikowe

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 18 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

: . . N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w Tak
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chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?
. Jednolita ogolnopolska definicja i klasyfikacja niepetnosprawnosci.
2. Automatyczne orzeczenie o znacznym stopniu niepetnosprawnosci przy
diagnozie SLA.
Prosze wymieni¢ co | 3. Uproszczona Sciezka dla chorob nieuleczalnych i rzadkich.
powinno by¢ | 4. Zniesienie obowiazku odnawiania orzeczenia co kilka lat w przypadku chorob
wprowadzone - lista. postepujacych i nieuleczalnych.
5. Wprowadzenie orzeczenia "na state” od momentu rozpoznania SLA,
6. Zintegrowany system orzecznictwa (jeden system zamiast kilku - ZUS, MOPS,
PCPR).
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy Tak
informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadRkie.gov?
1. Wiecej informacji o dostepnych osrodkach specjalistycznych i
placowkach rehabilitacyjnych.
2. Aktualna baza lekow refundowanych przy chorobach rzadkich.
3. Sekcja dedykowana opiekunom.
4, Mozliwos¢ zgtaszania problemow i interwencji.

Tak

Nie

N

Prosze wymienic, czego
brakuje i co powinno by¢
wprowadzone na platformie o
chorobach rzadkich - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
Tak
badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
. . o . > % | Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

1. Jakie sa gtowne bariery administracyjne i systemowe w codziennym
funkcjonowaniu pacjentow z chorobami rzadkimi?

Jakiego pytania 2. Czy chorzyiich rodziny maja zapewnione wsparcie w zakresie opieki

zabrakto w . SO S ;
dtugoterminowej i opieki wytchnieniowej?
tegorocznym . . . .
Audycie? 3. Czy system zapewnia wystarczajgce wsparcie technologiczne (np. sprzet

komunikacyjny dla niemowigcych pacjentow)?
4, Jakie sg realne potrzeby opiekundw 0sob z chorobami rzadkimi?
5. Czy pacjenci maja mozliwos¢ udziatu w badaniach klinicznych w Polsce?

- prosze wymienic,

Fundacja ,,Pomo6z Im” na Rzecz Dzieci z Chorobg Nowotworowg i Hospicjum dla Dzieci

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje ,Poméz Im” na Rzecz Dzieci z Choroba
Nowotworowa i Hospicjum dla Dzieci

Fundacja "Poméz Im" na Rzecz Dzieci z Chorobg Nowotworowa i Hospicjum dla Dzieci
1. Lepsza dostepnos¢ Swiadczen

2. Opieka skoordynowana nad pacjentem z chorobg rzadka.

3. Zniesienie koincydencji Swiadczen.

4, Szkolenie personelu

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(8wiadczen zdrowotnych)

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki
Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Badania genetyczne.

Glycopyrronium

1. Zniesienie koincydencji Swiadczen. Pacjent pod opieka hospicjum nie
moze korzystac z rehabilitacji na NFZ.
2. Brak chetnych specjalistow
Potrzeby w zakresie dostepu | 1. Brak dobrych specjalistow oraz szkolen dla psychologow w tym
do porady psychologa zakresie
Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

1. Brak mozliwosci finansowych na catoSciowe wsparcie pacjenta
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Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

1. Szkolenia dla lekarzy
2. Niewystarczajacy poziom Swiadomosci i wiedzy medycznej personelu

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

Fundacja "Pomoz Im" na Rzecz Dzieci z Choroba Nowotworowa i Hospicjum dla Dzieci

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 25 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu

dla Choréb RzadRich 2024-20257 Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w Tak
tym analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach RzadRkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz

. . P . . . . Tak
priorytetowego traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy
opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie wskazano.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
X . Brak uwag.
chorobach rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . L Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? 8
- - —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycier Brak uwag.

- prosze wymienic,

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"

PRl 07 S Okres przejscia z dziecinstwa do dorostosci i zmiana specjalistow wiaze sie

optymalizacji opieRi | ~." . . .
(s‘wiad[zzl;ﬁ zdrovjotr?ych) niekiedy z duzym wyzwaniem

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki
Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Zbyt dtugi okres oczekiwania na diagnostyke w poradniach

Brak docelowych lekow

Jest uzaleznione od stopnia niepetnosprawnosci, osoby z umiarkowanym
stopniem niepetnosprawnosci nie maja pierwszenstwa tak jak osoby ze
znacznym stopniem. Rzadka choroba-zespot nie jest brany pod uwage

Potrzeby w zakresie dostepu | Podobnie w dostepnie do psychologa - jest uzaleznione od stopnia

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej
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do porady psychologa

niepetnosprawnosci, 0soby z umiarkowanym stopniem niepetnosprawnosci
nie maja pierwszenstwa tak jak osoby ze znacznym stopniem. Rzadka
choroba-zesp6t nie jest brany pod uwage

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Podobnie w zakresie wsparcia socjalnego - jest uzaleznione od stopnia
niepetnosprawnosci, osoby z umiarkowanym stopniem niepetnosprawnosci
nie maja pierwszenstwa tak jak osoby ze znacznym stopniem. Rzadka
choroba-zespot nie jest brany pod uwage

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Podobnie w zakresie edukacji - jest uzaleznione od stopnia
niepetnosprawnosci, 0soby z umiarkowanym stopniem niepetnosprawnosci
nie majg pierwszenstwa tak jak osoby ze znacznym stopniem. Rzadka
choroba-zespot nie jest brany pod uwage

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

w Polsce.

. Fundaga"RodzinaFrax" |

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 10 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od uchwalenia Nie
Planu dla Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sige w Polsce od wejscia w zZycie Nie
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w Tak
tym analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz

. . P . . . . Tak
priorytetowego traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy
opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic
€o powinno byc

Jest zbyt waski, kryteria sg zbyt mate. Przyktad: zadawanie przez pracownika pytanie czy
pacjent je. Tak, ale zeby jeSC nalezy positek przygotowac ,wczesniej zakupic badz

Wprowadzcz;osia— wyhodowac produkty. Mysle, ze na danego cztowieka nalezy spojrzec holistycznie.
Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. RSP . . Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
. . e . .~ | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?
- - 5
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycr¢: Brak uwag.
- prosze wymienic.

Fundacja Bezpestkowe

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

Potrzeby w zakresie

Fundacja Bezpestkowe
1. Zoptymalizowana diagnostyka (zakres wymaganych badan do
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optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

zdiagnozowania zespotu MRKH oraz redukcja tych, ktore sa
niepotrzebne, a wrecz szkodliwe)

2. Poszerzenie wiedzy lekarzy na temat mozliwych rozwigzan dotyczacych
metod poszerzania pochwy

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Niewtasciwe badanie pacjentek ginekologicznych (poprzez brak badania na
fotelu ginekologicznym procedura diagnostyczna potrafi wydtuzyC sie do
kilku lat)

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Brak ujecia dilatorow (rozszerzacz pochwy) w liscie

rehabilitacyjnego

sprzetu

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Osoby z zespotem MRKH potrzebujg wsparcia psychologicznego oraz
seksuologicznego po ustyszeniu diagnozy - obecnie s3 zmuszone do
szukania wsparcia na wtasna reke. Ich potrzeba wynika ze wstydu oraz
poczucia wykluczenia, ktore czesto towarzysza im podczas procesu
diagnostycznego

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Nalezy uczy¢ spoteczenstwo o zréznicowanym rozwoju ptciowym, o tym ze
organy ptciowe moga nie wystepowac jak kazde inne i ze nie jest to
sytuacja wymagajaca podejmowania procesow normalizujacych

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

w Polsce.

Fundacja Bezpestkowe

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckriej 7 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Nie
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadRku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Ni
; . P o= ie
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
. p . ; Tak
spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie dotyczy.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek kRorzystali z platformy informacyjnej o chorobach
. . Tak
rzadRich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
. . -y . ., | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic.
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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 Fundacja Bohatera Borysa

Fundacja Bohatera Borysa

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Zapewnienie skoordynowanej, wielospecjalistycznej opieki medycznej
dla osob zyjacych z chorobami rzadkimi, obejmujacej wspotprace
roznych specjalistow w ramach jednego, zintegrowanego planu
leczenia i opieki.

2. Wdrozenie skoordynowanej procedury przejscia (transition of care) z
opieki pediatrycznej do opieki wielospecjalistycznej dla dorostych,
zapewniajacej ciagtosc leczenia, wsparcia oraz petng adaptacje
pacjenta i jego rodziny do nowego systemu opieki.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Konieczno$¢ wdrozenia ogolnokrajowych badan przesiewowych
noworodkow (NBS) w ramach Programu Badan Przesiewowych
Noworodkow  finansowanego przez Ministerstwo  Zdrowia,
ukierunkowanych na wczesne wykrywanie leukodystrofii
metachromatycznej (MLD, metachromatic leukodystrophy).

Potrzeby w zakresie
refundacji lekRow

1. Refundacja produktu leczniczego terapii zaawansowanej (ATMP) -
terapii genowe] (atidarsagen autotemcel), wskazanego w leczeniu
leukodystrofii metachromatycznej (MLD, metachromatic
leukodystrophy), choroby spowodowanej dwuallelowymi mutacjami
genu arylosulfatazy A (ARSA) prowadzacymi do zmniejszenia
aktywnosci enzymatycznej ARSA.

2. Refundacja powinna obejmowac:

o dzieci z pdznymi niemowlecymi lub wczesnymi mtodzienczymi
postaciami choroby, bez objawow klinicznych;

e dzieci z wczesng mtodziencza postacia choroby, u ktorych wystepuja
wczesne objawy kliniczne, nadal poruszajace sie samodzielnie i bez
zaburzen funkcji poznawczych.

3. Uzasadnienie: terapia genowa jest obecnie jedyna dostepna metoda
leczenia przyczynowego leukodystrofii metachromatycznej (MLD),
zdolna do zatrzymania lub istotnego spowolnienia postepu choroby. Jej
wdrozenie w ramach refundacji, w powigzaniu z ogoblnokrajowym
programem badan przesiewowych noworodkow (NBS), umozliwi
wykrycie choroby na wczesnym etapie i rozpoczecie leczenia, zanim
dojdzie do nieodwracalnych uszkodzen neurologicznych.

4, W porownaniu ze standardowa opiekg objawowg, terapia genowa
zZnaczaco poprawia rokowanie pacjentdow, zmniejsza potrzebe
intensywnej opieki medycznej i opiekunczej oraz podnosi jakosc zycia
catych rodzin. Z punktu widzenia ekonomicznego, wczesne leczenie
ogranicza dtugoterminowe koszty systemowe wynikajace z
koniecznosci zapewnienia opieki paliatywnej, rehabilitacji, sprzetu
medycznego oraz Swiadczen socjalnych dla rodzin.

5. Z perspektywy etycznej, dostep do terapii genowej stanowi realizacje
zasady rownosci i sprawiedliwosci w opiece zdrowotnej - dzieci z
rzadkimi chorobami genetycznymi majg prawo do korzystania z
najnowoczesniejszych i skutecznych metod leczenia, ktore moga
diametralnie zmienic¢ przebieg ich zycia. Wdrozenie refundacji stanowi
takze inwestycje w przysztoSC - poprawa jakosci zycia pacjentow i
rodzin przektada si¢ na ich wigksza aktywnoSC spoteczna oraz
ogranicza ohciazenie psychiczne i ekonomiczne rodzin.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

W zakresie rehabilitacji konieczne jest zapewnienie kompleksowe],
wieloobszarowej stymulacji, obejmujacej nie tylko fizjoterapie ruchowa,
lecz takze wsparcie neurologopedyczne, stymulacje funkcji poznawczych
oraz rozwdj systemow alternatywnych i wspomagajacych metod
komunikacji niewerbalnej (AAC).

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

1. Zapewnienie kompleksowego wsparcia psychologicznego osobom
zyjacym z chorobami rzadkimi oraz ich bliskim (w tym opiekunom,
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rodzefistwu i innym cztonkom rodziny), ukierunkowanego na poprawe
jakosci zycia catych rodzin dotknietych choroba.

2. Wsparcie to powinno obejmowac caty cykl zycia rodziny - od momentu
postawienia diagnozy, przez okres opieki i ewentualnego leczenia, az
po dtugoterminowe wsparcie, rowniez po Smierci osoby chorujacej,
pomagajace rodzinie w adaptacji i procesie zatoby.

1. Zapewnienie wsparcia koordynatora opieki socjalno-medycznej,
odpowiedzialnego za kompleksowe prowadzenie pacjenta oraz

Potrzeby w zakresie utatwienie dostepu do Swiadczen zdrowotnych i socjalnych.

wsparcia socjalnego | 2. Decentralizacja opieki i rozwdj systemu wsparcia niezaleznego zycia
o0sob z niepetnosprawnosciami, umozliwiajacego im funkcjonowanie w
lokalnych spotecznoSciach w sposob jak najbardziej samodzielny.

1. Wiaczenie do programow studiow w obszarze nauk medycznych i nauk
o zdrowiu modutu edukacyjnego dotyczacego ekosystemu chorob
rzadkich, obejmujacego m.in. zagadnienia zwigzane z badaniami nad
chorobami rzadkimi, diagnostyka, a takze rola i zaangazowaniem
przedstawicieli pacjentow w systemie opieki nad osobami z chorobami
rzadkimi.

2. Uwzglednienie w podstawach programowych szkot podstawowych i
srednich  blokow  tematycznych  poswieconych  podstawowym

Potrzeby w zakresie edukacji informacjom o osobach zyjacych z chorobami rzadkimi,
(lekarzy POZ, lekarzy ukierunkowanych na podnoszenie Swiadomosci spotecznej, rozwijanie
specjalistow, pacjentow, dzieci empatii oraz budowanie spoteczenstwa wtaczajgcego.
i mtodziezy w szkRotach, | 3. Wprowadzenie edukacji wtaczajacej skoordynowanej z opieka
spoteczenstwa) medyczna i spoteczng, umozliwiajacej dzieciom z chorobami rzadkimi i

niepetnosprawnosciami petne uczestnictwo w procesie edukacyjnym,
przy jednoczesnym zapewnieniu im indywidualnie dostosowanego
wsparcia.

4, Wdrozenie systemowych rozwigzan w zakresie alternatywnych i
wspomagajacych metod komunikacji (AAC) w edukacji, tak aby dzieci
niemowiace lub z ograniczeniami komunikacyjnymi mogty w petni
uczestniczy¢ w zajeciach, rozwija¢ kompetencje spoteczne oraz osiggac
cele edukacyjne.

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

... FundagaBohateraBorysa .

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 6 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczekRiwania?
Wprowadzenie systemu orzekania o niepetnosprawnosci w oparciu o ocene

funkcjonalna - WHO International Classification of Functioning, Disability and Health
(ICF). W konsekwencji powyzszego wprowadzenie kompleksowego systemu wsparcia

spoteczno-socjalnego w oparciu o potrzeby wynikajace z oceny funkcjonalne;j.

Tak

Nie

Prosze wymienic
co powinno by¢
wprowadzone —

lista.

44



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy
informacyjnej o chorobach rzadRich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze | 1. Aktualizowana baza opisow chorob rzadkich, zapewniajaca rzetelne i dostepne
wymienic, czego informacje dla pacjentow, rodzin oraz specjalistow.
brakujeico | 2. Publikowanie aktualnosci dotyczacych ekosystemu chorob rzadkich w perspektywie
powinno by¢ krajowej i unijnej, obejmujacych m.in. zmiany legislacyjne, programy wsparcia,
wprowadzone innowacje terapeutyczne etc.
na platformie o | 3. Newsletter dostarczajacy podsumowanie najwazniejszych informacji, wydarzen i
chorobach inicjatyw zwigzanych z chorobami rzadkimi.

rzadRich - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazaé dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan
jest dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?

Tak

Brak uwag.

Pytania dot. Prezydencji
Polski w Radzie UE.
Propozycji priorytetow na
kolejne lata (2026-2027) w
zakresie chorob rzadkich.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic,

Fundacja Choréb Moézgu

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

Potrzeby w zaRresie | 1. Diagnoza, leczenie, wdrozenie do programu lekowego (jesli taki jest w
optymalizacji opieRi danej chorobie)
(Swiadczen zdrowotnych) | 2. Zapewnienie Srodkéw finansowych na dany program
Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki
Potrzeby w zakresie | Braki lekow na rynku aptecznym. Poszerzenie populacji na terapii
refundacji lekow | infuzyjnej.
Potrzeby w zakresie dostepu | Generalnie jest permanentny brak dostepu do rehabilitacji, no chyba, ze
do rehabilitacji leczniczej | komercyjnie.
Potrzeby w zakresie dostepu | Brak psychologow specjalizujgcych sie w terapii dziecigcej i opiece nad
do porady psychologa | rodzicami.
Potrzeby w zakresie | Brak powszechnej opieki wytchnieniowej. Problemy finansowe rodziny z
wsparcia socjalnego | chorym.
Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci | Choroby rzadkie przy swojej wielosci sa trudne do edukacji.
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Jestich bardzo wiele. Najwigkszy to wedtug nas brak specjalistow.

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

Fundacja Chorob Mozgu |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 13 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
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Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak

spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie dotyczy
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

www.chorobyrzadkie.gov? Nie
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach sl s
rzadRich - lista. '

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak

potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazaé dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym sl
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi? ’
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

- prosze wymienic,

Fundacja 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 FAST Poland

Fundacja FAST Poland

1. Wezesna diagnoza i dostep do specjalistow.

2. Potrzeba szerszego dostepu do diagnostyki genetycznej, szczegolnie w przypadku
niemowlat z opdznionym rozwojem.

3. Ciagte zwigkszenie Swiadomosci wirod pediatrow i lekarzy innych specjalizacji na
temat chorob rzadkich, aby umozliwi¢ szybsze kierowanie na badania w kierunku
np. zespotu Angelmana.4Opieka wielospecjalistyczna:

Potrzeby w zakresie 4, Koniecznos¢ zapewnienia zintegrowane] opieki specjalistycznej: neurolog, genetyk,

optymaérz;;c’i; gastroenterolog, okulista, ortopeda, lekarz rehabilitacji.
(s’wiadizeﬁ 5. Koniecznos¢ zwrocenia szczegdlnej uwagi na kwestie opieki stomatologicznej u
0s0b z niepetnosprawnosciami.
zdrowotnych)

6. Koniecznosc zwrocenia szczegolnej uwagi na kwestie opieki ginekologicznej u
dziewczat i kobiet z niepetnosprawnosciami (w tym niepetnosprawnoscia
intelektualna).

7. Koniecznos¢ zwrocenia uwagi na kweste dobrostanu psychicznego w tym opieke
psychiatryczng u 0sob z niepetnosprawnosciami w tym niepetnosprawnosciami
intelektualnymi i niemowiacych.

Potrzeby w zakresie | 1. Wczesna diagnoza i dostep do specjalistow.

dostepu do | 2. Potrzeba szerszego dostepu do diagnostyki genetycznej, szczegolnie w przypadku
diagnostyRi niemowlat z opdznionym rozwojem oraz dorostych.

Potrzeby w zakresie | 1. Refundacja nowych, transformujacych terapii po ich zatwierdzeniu (obecnie 3 fazy

refundacji leRow badan klinicznych).

1. Opieka  wielospecjalistyczna: Koniecznosé  zapewnienia refundowanej,
zintegrowanej opieki specjalistycznej: terapeuta AAC, logopeda, psycholog,
fizjoterapeuta, dietetyk, terapia karmienia.

2. Dostep do terapii wspomagajacych komunikacje: Koniecznos¢ zapewnienia dostepu

Potrzeby w zakresie do wykwalifikowanych terapeutow AAC - obecnie czesto niedostatecznie

dostepu do finansowane i/lub niedostepne lokalnie,
rehabilitacji | 3. Finansowanie i dostepnosc nowoczesnych metod wspomagania komunikacji (AAC -
leczniczej komunikacja alternatywna i wspomagajaca), np. tabletow ze specjalistycznym
oprogramowaniem i innych urzadzen mowigcych (np switch) oraz sprzetu do
komunikacji wzrokiem (eye-tracker).

4. Refundacja terapii AAC, logopedycznych, neurologopedycznych - obecnie czegsto

niedostatecznie finansowane lub niedostepne lokalnie.
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5.Rehabilitacja i wsparcie rozwoju ruchowego: Potrzeba statej, intensywnej
fizjoterapii i terapii integracji sensorycznej - obecnie czesto niedostatecznie
finansowane lub niedostepne lokalnie.

6. Brak standardow rehabilitacji dla dzieci i dorostych z zespotem Angelmana.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

1. Wsparcie psychologiczne i edukacyjne dla rodzin.

2. Potrzeba systemowego wsparcia rodzin w opiece i codziennym funkcjonowaniu
{psycholog, pedagog specjalny, grupy wsparcia).

3. Brak dostepu do edukacji specjalnej dostosowanej do potrzeb 0sob z ZA.

4, Brak wsparcia psychologicznego dostepnego dla osob ze ztozonymi potrzebami
komunikacyjnymi i niepetnosprawnosciag sprzezona. Obecnie takie potrzeby sa
catkowicie niedostrzegane.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

1. Wsparcie socjalne i systemowe: Potrzeba uproszczenia procedur przyznawania
Swiadczen, z uwzglednieniem trwatego charakteru choroby.

2.Zbyt niskie wsparcie finansowe dla opiekunéw osoéb wymagajacych catodobowej
opieki - koniecznos¢ zwigkszenia Swiadczen i uznania ich pracy za petnoprawna
aktywnos¢ zawodowa.

3.Brak wystarczajgcych form opieki wytchnieniowej dla rodzin wychowujacych
dziecko lub opiekujacych sie osoba dorosta z ZA.

4, Koniecznos¢  dostosowania wsparcia mieszkaniowego, transportowego i
edukacyjnego do potrzeb rodzin dzieci i dorostych z gteboka niepetnosprawnoscia
intelektualng i ruchowa.

5.Wsparcie w zakresie zabezpieczenia przysztoSci dorostych 0s6b z zespotem
Angelmana - np. system mieszkan wspomaganych lub instytucji opieki
dtugoterminowej.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

1. Lekarze POZ i inni lekarze specjalisci: Potrzeba szkolen w zakresie kierowania na
badania genetyczne oraz podejrzenia chorob rzadkich przy nietypowym obrazie
klinicznym i opoznieniu rozwoju.

2. Potrzeba zwigkszania swiadomosci nt dostepnych terapii wspomagajacych (AAC,
zywienie, rehabilitacja) oraz trwajacych badan klinicznych.

3.Pacjenci i rodziny: Niewystarczajace wsparcie w zakresie rozwoju kompetencji
rodzicow jako opiekunow i edukatorow (np. szkolenia z AAC, planowania terapii,
praw pacjenta, tranzycja w dorostosc).

4. Potrzeba tworzenia mozliwosci opieki dtugoterminowe] dla dorostych osob z ZA.

5. Dzieci i mtodziez w szkotach: Brak programéw uwrazliwiajacych na potrzeby osob
niemowiacych i z niepetnosprawnoscia intelektualna.

6. Niewystarczajace przygotowanie pedagogéw, terapeutdow do pracy z osobami z
zespotem Angelmana.

7. Spoteczenstwo: Brak Swiadomosci, ze zespot Angelmana
niepetnosprawnosg, a nie tylko "wesote dziecko, ktore nie mowi".
8.Potrzeba kampanii spotecznych obalajacych stereotypy i pokazujacych realne
potrzeby rodzin (opieka catodobowa, brak komunikacji, trudnosci w poruszaniu

sie).

9. Edukacja w zakresie komunikacji z osobami niemowigcymi i tworzenia Srodowiska
dostepnego dla 0sob z niepetnosprawnosciami sprzezonymi.

to gteboka

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

Fundacja FAST Poland

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 2 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
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Rzadkich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczeRiwania?

1. Niedostosowane kryteria oceny funkcjonowania: System opiera sie gtownie na
fizycznych kryteriach (np. sprawnos¢ fizycznej), nie uwzgledniajac w wystarczajacym
stopniu braku mowy, gtebokiej niepetnosprawnosci intelektualnej, zaburzen snu,
epilepsji czy potrzeby catodobowej opieki. Koniecznie nalezy podkreslac ze osoba
"mobilna" z duzym deficytem intelektualnym wymaga nadzoru nad kazda wykonywana
czynnoscia gdyz moze stanowic bezposrednie zagrozenie dla siebie i innych (wyjscie pod
jadacy samochod, podpalenie domu, wtozenie drutu do gniazdka, wszelkiego rodzaju
urazy). Ten obszar trudnosci jest catkowicie pomijany i bagatelizowany a wymaga od
opiekuna catodobowego nadzoru nad bezpieczenstwem podopiecznego.

2. Nieadekwatna ocena potrzeb opiekunczych: Pomimo ze osoby z zespotem Angelmana
wymagaja statej pomocy w kazdej czynnosci zyciowej (jedzenie, toaleta, poruszanie sie,
Prosze komunikacja), przyznawane punkty czy orzeczenia nie zawsze odzwierciedlaja ten

wymienic¢ co poziom zaleznosci od opiekuna. Koniecznie nalezy podkreslac ze osoba mobilna z duzym
powinno by¢ deficytem intelektualnym wymaga nadzoru nad kazda wykonywana czynnoscia gdyz
wprowadzone moze stanowi¢ bezposrednie zagrozenie dla siebie i innych i wymaga od opiekuna
— lista. catodobowego nadzoru nad bezpieczenstwem podopiecznego.

3. Brak koordynacji miedzy systemem orzekania a systemem wsparcia: Orzeczenie o
niepetnosprawnosci nie zawsze skutkuje realnym dostepem do potrzebnych ustug
(rehabilitacja, sprzet, opieka wytchnieniowa, dostosowana do potrzeb edukacja
specjalna).

4. Obcigzenie biurokratyczne rodzin: Procedury sg czasochtonne, stresujace i nieprzyjazne
- zwtaszcza dla rodzin dzieci z ciezkimi zaburzeniami rozwoju, ktore czesto musza
ttumaczyC oczywistosci lub powtarzac dokumentacje, mimo ze stan zdrowia dziecka sie
nie zmienia.

5. Brak spojnosci miedzy orzecznictwem dzieciecym a systemem dla dorostych: Po
ukonczeniu edukacji wiele 0sob traci dotychczasowe wsparcie, mimo ze ich stan sie nie
poprawia — co prowadzi do dramatycznego pogorszenia sytuacji rodzin.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy

informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienié, czego brakuje i co powinno by¢ | 1. Brak mozliwosci dopisania organizacji do

Nie

wprowadzone na platformie o chorobach rzadkich - lista. listy organizacji, brak opisow chorob.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Tak
rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag,
pacjentow a chorobami rzadRimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | 1. Zabrakto odpowiedzi nie mam zdania/nie

- prosze wymienic, wiem (dotyczy pytan zamknigtych)

Fundacja FOSFOROS na Rzecz 0s6b Chorych na Krzywice Hipofosfatemiczng

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacja FOSFOROS na Rzecz Os6b Chorych na
Krzywice Hipofosfatemiczng

1. Szkolenie i rozwoj personelu: Zapewnienie wysokiego poziomu kompetencji i
wiedzy u personelu medycznego ze szczegolnym uwzglednieniem, lekarzy POZ,
rehabilitantow i fizjoterapeutow. Brak specjalistow leczacych osoby doroste.

2. Skrocenie czasu oczekiwania na badania genetyczne i konsultacje z lekarzem
genetykiem.

3. Personalizacje opieki: Dostosowanie planow leczenia i opieki do
indywidualnych potrzeb pacjenta.

Potrzeby w zakresie | 1. Poszerzanie wiedzy lekarzy POZ i ortopedow w celu szybszego zdiagnozowania

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(swiadczen
zdrowotnych)
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dostepu do choroby.
diagnostyRi | 2. Przyspieszenie badan genetycznych i konsultacji z lekarzem genetykiem
(badania genetyczne niezbedne sa do przystapienia do programu lekowego dla
dzieci).
3. Dtugie oczekiwanie do lekarzy specjalistow - w szczegolnosci u 0s6b dorostych.
Potrzeby W{qkre§le 1. Brak refundacji preparatu CRYSVITA dla osob dorostych
refundacji lekow
1. Brak wykwalifikowanego personelu
Potrzeby w zakresie | 2. Bardzo dtugi czas oczekiwania na rehabilitacje
dostepu do | 3. maty zakres Swiadczen
rehabilitacji | 4. Brak rehabilitacji dtugoterminowej - rehabilitacja jest intensywna (np
leczniczej Codziennie przez 2 tyg), ale krotka (po 2 tygodniach czeka sig kilka miesiecy na
nastepna).
Potrzeby w zakresie | 1. Brak wsparcia psychologa dla dzieci niepetnosprawnych ruchowo bez
dostepu do porady orzeczenia z poradni psychologiczno-pedagogicznej.
psychologa | 2. Bardzo dtugi czas oczekiwania do poradni zdrowia psychicznego dla dorostych.
1. Potrzeba edukacji lekarzy orzecznikow m.in w ZUS - uzyskanie renty socjalnej
Potrzeby w zakresie lub renty z powodu czesciowej niezdolnosci do pracy.
W 2. Nadptata naleznych Swiadczen socjalnych wstecz w przypadku dtugiego okresu
wsparcia socjalnego . . A . A
czekania na orzeczenie o niepetnosprawnosci (np. w przypadku odwotywania
sie do sadu).
Potrzeby vn'/.zakres:e 1. Potrzeba edukacji lekarzy specjalizujacych sie w leczeniu krzywicy
edukagji (lekarzy hipofost . ; 5b dorostvch
POZ, lekarzy ipofosfatemicznej u 0sob dorostych.
s ec"alistéw 2. Potrzeba edukacji w lekarzy pediatrow POZ.
| SPEUAUSIOW, | 3 poyiseha edukacji lekarzy ortopedow.
pacjentow, dzieci i 4 P b 5t iod lek . i . 5lno&ci
miodziesyw | otrzeba wspotpracy miedzy lekarzami specjalistami - w  szczegdlnosci
lekarzami endokrynologami i ortopedami.
szkotach, . b . . .
P 5. Edukacja 0sob chorych na krzywice hipofosfatemiczna.
spoteczenstwa)

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

w Polsce.
Fundacja FOSFOROS na Rzecz 0s6b Chorych na Krzywice Hipofosfatemiczna
Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1 rok
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T
: . ? N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdroZony Europejski Plan dla Choréb
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymienic co | Edukacja orzecznikow - nagminne odmawianie przyznania orzeczenia o
powinno by¢ | niepetnosprawnosci lub zanizanie jego stopnia. Najczestszy argument - brak
wprowadzone — lista. | widocznosci efektow choroby.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Ni
. . ie
rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o .
. . Nie dotyczy
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
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Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? s
- - —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrfe: Brak uwag
- prosze wymienic.

Fundacja Gwiazda Nadziei

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

Fundacja Gwiazda Nadziei

Potrzeby w zakresie
optymalizacji
opieRi

(Swiadczen
zdrowotnych)

1.

Poprawa diagnostyki pierwotnego zapalenia drog zotciowych (PBC) i innych
rzadkich chordb watroby - uwzglednianie badania fosfatazy alkalicznej (ALP) w
ramach podstawowego panelu watrobowego zarowno przez lekarzy POZ, jak i
specjalistow, dodanie badania ALP do programu profilaktycznego ,Moje zdrowie —
bilans osoby dorostej” (w szczegdlnosci dla pacjentow w wieku powyzej 40. roku
zycia).

Zapewnienie dostepu do nowoczesnych terapii w Il linii leczenia pierwotnego
zapalenia drog zotciowych.

Zapewnienie dostepu do opieki psychologicznej dla chorych z pierwotnym
zapaleniem drog zotciowych.

Utworzenie Krajowego Rejestru Chorych na pierwotne zapalenie drog zotciowych.
Utworzenie dla pacjentow z pierwotnym zapaleniem drog zotciowych Karty
Pacjenta z Choroba Rzadka.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Konieczna jest poprawa w zakresie dostepu do diagnostyki pierwotnego
zapalenia drog zotciowych (PBC) - skrdcenie czasu do momentu postawienia
diagnozy.

Jednym z kluczowych badan, niezbednych do rozpoznania pierwotnego zapalenia
drog zotciowych jest badanie fosfatazy alkalicznej (ALP). Obecnie badanie to jest
dostepne w koszyku swiadczen dla lekarzy POZ, jednak w praktyce jest ono
zlecane stosunkowo rzadko, co skutkuje znacznym opodznieniem w postawieniu
wtasciwej diagnozy. Badanie ALP jest waznym markerem rowniez innych chorob
watroby i drog zotciowych.

Badanie ALP powinno byc zlecane w ramach standardowego panelu enzymow
watrobowych - potrzebna jest edukacja lekarzy rodzinnych w zakresie diagnostyki
pierwotnego zapalenia drog zotciowych i innych rzadkich choréb watroby.
Pierwotne zapalenie drog zotciowych objawia sie¢ w szczegdlnosci uporczywym
Swigdem skory i przewlektym zmeczeniem, ktore nie ustgpuje nawet mimo
odpoczynku czy w petni przespanej nocy. Choroba ta dotyczy w 90 proc. kobiet
powyzej 40. roku zycia, ktore w wielu przypadkach kierowane s3 do roznych
specjalistow (m.in. dermatologdw, psychiatrow, endokrynologow) zanim trafig do
gastroenterologa lub hepatologa i otrzymajg witasciwg diagnoze. Czesto
pacjentkom sugeruje sie naduzywanie alkoholu (w zwigzku z uszkodzeniem
watroby i wysokim poziomem GGT, gdy nie jest zlecane badanie ALP pogtebiajace
diagnostyke), co dodatkowo stygmatyzuje chorych, lub bagatelizuje sie ich
dolegliwosci — w szczegblnosci przewlekte zmeczenie - sugerujac, Ze jest ono
wynikiem przekwitania (perimenopauzy/menopauzy).

Badanie ALP powinno zosta¢ dotgczone do programu ,Moje zdrowie - bilans
osoby dorostej”, w szczegolnosci w grupie wiekowej 0sob powyzej 40. roku zycia,
wraz z uwzglednionymi w nim innymi enzymami watrobowym (ALT, AST, GGT),
ktdére bez oznaczenia ALP nie dajg petnego obrazu uszkodzenia watroby i jego
przyczyn. Badanie ALP jest prostym i niedrogim badaniem z probki krwi, zatem
dotaczenie go do programu profilaktycznego nie spowoduje znaczgcych kosztow
dla ptatnika, natomiast moze stanowic istotne badanie przesiewowe w kierunku
pierwotnego zapalenia drog zotciowych i innych chordb watroby.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekRow

Brakuje chociazby czesciowej refundacji lekow wspomagajacych prace watroby
oraz niwelujacych pozne nastepstwa powaznego uszkodzenia watroby np.
encefalopatii. Pacjenci z mocno zaawansowana marskoscia watroby w wyniku
przewlektego procesu wywotanego PBC sa zmuszeni ponosi¢ wysokie koszty
niezbednych, zalecanych lekéw (wspierajgcych  prace watroby, badz
pozwalajacych na obarczenie np. z wodobrzusza).
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. W ostatnim czasie pojawity sie nowe mozliwosci terapeutyczne w leczeniu

pierwotnego zapalenia drog zotciowych (PBC) w postaci agonistéw receptora
PPAR, jednak nie sa one jeszcze refundowane dla polskich pacjentow.
Zapewnienie dostepu do terapii zarejestrowanych w Polsce lekow z grupy
agonistow PPAR (elafibranor, seladelpar) w Il linii leczenia pierwotnego zapalenia
drog zotciowych.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Nie znamy takich.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Potrzebny jest dostep do opieki psychologicznej od momentu otrzymania
diagnozy pierwotnego zapalenia drog zotciowych, ktore jest choroba rzadka,
postepujaca, prowadzaca do uszkodzenia i marskosci watroby, a w konsekwencji
nawet do koniecznosci jej transplantacji.

. Wsparcie psychologiczne dla chorych na pierwotne zapalenie drog zotciowych

jest szczegblnie wazne rowniez ze wzgledu na niezwykle uciazliwe objawy tej
choroby. Uporczywy Swiad skory i przewlekte zmeczenie znaczaco obnizaja jakosé
zycia chorych, wptywajac negatywnie na ich zdolnos¢ do codziennego
funkcjonowania — zarowno w zyciu zawodowym, rodzinnym, jak i spotecznym.
Objawy te czesto wykluczaja chorych z zycia spotecznego, prowadzac w wielu
przypadkach do depresji, a nawet prob samobojczych i samobojstw.

Dostep do psychologa i psychoterapeuty powinien by¢ mozliwie jak najszybszy -
obecnie czas oczekiwania na wizyte w ramach NFZ jest bardzo dtugi i
uniemozliwia otrzymywanie regularnego wsparcia.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

Z powodu objawow pierwotnego zapalenia drog zotciowych i jego konsekwencji w
postaci postepujacej niewydolnosci watroby, marskosSci i koniecznosci jej
transplantacji (w przypadku pdznej diagnozy i braku wtasciwego leczenia), czesé
pacjentow staje sie niezdolna do pracy i musi przejs¢ na rente (nawet jesli sa
jeszcze w wieku produkcyjnym). Wymagaja wowczas wsparcia socjalnego.
Potrzebne s3 rozwigzania systemowe dotyczace wsparcia socjalnego dla
pacjentow z chorobami rzadkimi.

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Niezbedna jest edukacja lekarzy, a w szczegolnosci lekarzy POZ (internistow,
lekarzy rodzinnych) na temat objawow i diagnostyki pierwotnego zapalenia drog
z6tciowych oraz innych rzadkich chorob watroby.

Potrzebna jest edukacja lekarzy POZ na temat istotnej roli badania ALP w
diagnostyce pierwotnego zapalenia drog zotciowych, a takze innych chorob
watroby i drog zotciowych.

Potrzebna jest edukacja lekarzy specjalistow na temat pierwotnego zapalenia
drog zotciowych i nowych mozliwosci leczenia, ktore powinno by¢ dostepne dla
pacjentow,

Potrzebna jest edukacja spoteczenstwa na temat pierwotnego zapalenia drog
zotciowych - aktualnie jest to choroba powszechnie mato znana. Wigksza
Swiadomosc¢ pacjentow i lekarzy na temat tego schorzenia moze przyczynic sie do
poprawy diagnostyki i leczenia pierwotnego zapalenia drog zotciowych, w tym
uniknigecia marskosci watroby i koniecznosci jej transplantacji, a takze wigkszego
zrozumienia dla chorych.

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

w Polsce.

Fundacja Gwiazda Nadziei |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 18 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sige w Polsce od uchwalenia Planu Tak
dla Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T
; . P N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w Tak
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym

51



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach RzadRich? Tak

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz
priorytetowego traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Tak

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. . e Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

1. Potrzebne jest utatwienie orzekania na podstawie dokumentacji medycznej
przekazywanej droga on-line.

2. Potrzebna jest zmiana systemowa w chorobach rzadkich - odstgpienie od
powtdrnego orzekania w przypadku chordb nieuleczalnych badz trwatej
niepetnosprawnosci.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Tak

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic,
czego brakuje i co
powinno by¢
wprowadzone na
platformie o
chorobach rzadkich -

1. Na stronie https://chorobyrzadkie.gov.pl/ brakuje opisu pierwotnego zapalenia
drog zotciowych - m.in, szczegotowych informacji o chorobie, diagnostyce,
leczeniu, opiece, osrodkach eksperckich, organizacjach pacjentow, do ktorych
moga zgtosic sie chorzy.

2. Lista OSrodkow Eksperckich Chorob Rzadkich powinna zawierac rowniez
informacje o chorobach/grupie choréb rzadkich, ktorych diagnostyka i leczeniem
zajmuje sie dany osrodek — np. ERN RARE-LIVER etc.

3. Lista Programow Lekowych NFZ nie uwzglednia, jakie programy lekowe prowadzi
dana placowka - dodanie tych informacji bytoby duzym utatwieniem dla

lista. pacjentow.
4, Materiaty edukacyjne na platformie powinny by¢ sukcesywnie dodawane, aby
zwiekszac Swiadomosc¢ na temat roznych chorob rzadkich, w tym pierwotnego

zapalenia drog zotciowych.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. o . L Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? &

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

77 | Naszym zdaniem nie zabrakto pytania.
- prosze wymienic.

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 | Pacjenci dorosli nadal maja utrudniony dostep do lekarzy specjalistow ze
optymalizacji opieRi | wzgledu na fakt, iz sa oni pediatrami i dlatego NFZ nie zawsze chce
(dwiadczen zdrowotnych) | refundowac Swiadczenia.
Osoby doroste maja utrudniony dostep do lekarzy specjalistow ze wzgledu
na fakt iz s3 oni pediatrami i NFZ nie zawsze chce refundowaé
leczenie/diagnoze pacjentow w szpitalach dzieciecych

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej
Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa
Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego
Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Brak potrzeb.

Osoby z chorobami rzadkimi sa traktowane jak kazdy obywatel mimo, iz
potrzebuja wiekszej ilosci godzin rehabilitacji.

Brak potrzeb.

Brak potrzeb.

Lekarze POZ i specjalisci sa niezaznajomieni z chorobami rzadkimi i czesto
nie stuchaja pacjentow, ktorzy dobrze znajg swoja chorobe.

52



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

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

w Polsce.

Fundacja HypoGenek |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 9 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krokR w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymieni¢ co powinno by¢ | 1. Lekarze w komisjach orzecznictwa o niepetnosprawnosci nie sa
wprowadzone - lista. zaznajomieni z wiedza na temat chorob rzadkich.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak

www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Ni
. . ie dotyczy.

rzadkich - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag,

- prosze wymienic.

Fundacja Lelka

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

zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Lelka

Fundacja Lelka

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(8wiadczen zdrowotnych)

Diagnostyka

Opieka koordynowana

Tranzycja i leczenie dorostych

Opieka psychologiczna i psychiatryczna

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Brak wiedzy wirdd lekarzy POZ
Utrudniony dostep do specjalistow

a5 I =

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

1. Brak rehabilitacji finansowanej z NFZ. Wigkszo$¢ naszych pacjentow
korzysta z prywatnej rehabilitacji finansowanej z projektow,
programow prowadzonych przez NGO, z subkont

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

1. Brak psychologow finansowanych przez NFZ. WiekszoSC naszych
pacjentow  korzysta z  prywatnego wsparcia  psychologow
finansowanego z projektow, programow prowadzonych przez NGO, z
subkont

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Brak informacji z jakich opcji wsparcia socjalnego moga korzystac
pacjenci, czas rozpatrzenia wnioskow szczegblnie Swiadczenia
wspierajacego to dramat.
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1. Generalnie wszystkie wymienione grupy nie majg podstaw
psychologicznych do pracy z dzieckiem i pacjentem. Lekarze powinni
przechodzi¢ szkolenie z komunikacji z pacjentem i rodzina. W wielu
przypadkach kontakt z kadra medyczna powoduje trwaty stres i lek.
Edukacja to oddzielny, ogromny problem.

2. Brak wyspecjalizowanej kadry do pracy z dziecmi z
niepetnosprawnoscia

3. Brak asystentow w szkole dla dzieci wymagajacych takiej pomocy ale z
niepetnosprawnoscia ruchowa lub inna nie kwalifikujgca sie do
sprzezenia czy autyzmu,

Potrzeby w zaRresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

Fundacja Lelka

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 5 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Nie
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Nie

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Nie
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekiwania?
1. Bariera dla dzieci do 16 r.z. nastepnie kolejne orzeczenie do 18 r.z. i kolejne
od 18 r.z. Jesli orzeczenie miatoby by byC na state to do 18 r.z. a od kolejne.
Inny system orzekania do orzeczenia o niepetnosprawnosci, inny do
ksztatcenia.

Prosze wymienic¢ co
powinno by¢ wprowadzone
- lista.

Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach B
. . rak uwag.
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '

W wielu pytaniach brakuje odpowiedzi "nie wiem". Np.
nie wiem jakie sa zatozenia karty pacjenta z choroba
rzadka wigec moja odpowiedz jest tak naprawde losowa.
Podobnie pytanie nr. 11

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym
Audycie?
- prosze wymienic.

Fundacja Mimicus

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

ndacja Mimicus
Potrzeby w zakresie | 1. Rehabilitacja oddechowa
optymalizacji opieRi | 2. Lepszy dostep do lekarza neurologa, psychologa,
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(Swiadczen zdrowotnych)

psychiatry- jednostka chorobowa miastenia

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Badania przeciwciat pod katem miastenii
2. Badanie emg
3. Spirometria

Potrzeby w zakresie

Calcort

refundacji lekow

Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji
leczniczej

Potrzeby w zakresie dostepu do porady
psychologa

Potrzeby w zakresie

wsparcia socjalnego

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ,
lekarzy specjalistow, pacjentow, dzieci i
miodziezy w szkotach, spoteczeristwa)

Rehabilitacja oddechowa

Psycholog, psychiatra

Opiekunka

Dzieci i mtodziezy, lekarze

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

Fundacja Mimicus |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 2 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Nie
Planu dla Chorédb RzadRkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejScia w zycie Nie
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane
w chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych Tak
(w tym analiza wieloRryterialna) to krok w dobrym kierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach RzadRich? Nie
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla

Choréb Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Nie
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy
opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno by¢ | Zbyt mata wiedza lekarzy orzecznikow na temat choroby miastenia i
wprowadzone - lista. | tego, ze objawy sie zmieniaja

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Lista oSrodkow

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o leczacych dana

chorobach rzadRkich - lista.

jednostke.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskaza¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie sl
jest dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

— prosze wymienic.

Fundacja SPINA

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

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

Najpilniejsza potrzebg dla naszej jednostki chorobowej jest
skoordynowanie opieki zdrowotnej - aby mozliwe byto interdyscyplinarne
podejscie wielu specjalistow, zarowno lekarzy jak i fizjoterapeutow jak i
innych terapeutow. Tak, aby zwiekszy¢ efektywnosc podejmowanych
interwencji i je zoptymalizowac.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Dostep do skoordynowanej diagnostyki (podobnie jak w zakresie
interwencji), skoordynowana opieka lekarska i skoordynowana diagnostyka
- aby zoptymalizowac ilos¢ badan i np. podczas badania krwi lub
tomografii moc zbadac parametry dla roznych specjalistow.

Potrzeby w zakresie

Brak potrzeb.

refundacji lekow

1. Bardzo wazne dla naszej jednostki chorobowej jest to, aby nasi
pacjenci mieli dostep do rehabilitacji domowej (a nie jest to dzisiaj
standard dla naszej jednostki chorobowej - zalezy od woli lekarza)

2. Aby kolejka do rehabilitacji nie byta dtuga, gdyz nasi pacjenci sa objeci
ciagta rehabilitacja.

Wigkszos¢ naszych podopiecznych korzysta z prywatnej terapii

psychologicznej. Duzym utatwieniem bytaby dla naszych pacjentow

mozliwoS¢ korzystania z porad psychologa poza kolejnoscia badz w

odrebnej kolejce.

1. Nieadekwatna wycena dofinansowania sprzetu rehabilitacyjnego z

ktorego na co dzien korzystajg nasi podopieczni

Wsparcia systemowe podopiecznych wchodzacy w dorostos¢ i mtodych

dorostych- np. asystencja.

1. Bardzo duzym wyzwaniem jest transfer do dorostosci - widzimy
potrzebe edukacji specjalistow zajmujacych sie osobami dorostymi.

2. Duzym wyzwaniem pozostaje takze wtaczenie spoteczne w system
edukacyjny - to ogromna potrzeba naszych pacjentow - czesto
nierealizowana - ze wzgledu na stabg edukacje zarowno nauczycieli jaki
i rowiesnikow.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego | 2.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

Fundacja SPINA

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 17 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Funduszu Tak
Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze
wymieni¢ co | 1. Rozszczep kregostupa nie kwalifikuje do wydania orzeczenia na state.
powinno by¢ | 2. Bardzo wielu naszych podopiecznych nie otrzymuje punktu 7 lub otrzymuje "za niskie"
wprowadzone stopnie niepetnosprawnosci.
- lista.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie
www.chorobyrzadkie.gov?
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Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Nie dotyczy
rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrfe? Brak uwag.
- prosze wymienic.

Fundacja na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetyczne;j

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetycznej

Fundacja na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetycznej

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)

1. Szybkie skierowanie Pacjenta do genetyka klinicznego, a nastepnie szybkie
potwierdzenie diagnozy poprzez badanie rodzicow w przypadku choroby
dziedziczonej autosomalnie recesywnie BEZ czekania rodzicow w kolejce,
podobnie jesli konieczne szybki dostep do konsultacji z innymi specjalistami
(np, kardiolog, neurochirurg, okulista, w zaleznosci os sytuacji klinicznej i
potrzeb)

2. Organizacja badan obrazowych mozgu, rdzenia, w tym badan w znieczuleniu
ogblnym dla Pacjentow niewspotpracujacych

3. Organizacja rehabilitacji w osrodkach z duzym doswiadczeniem w tym zakresie
dla roznych grup wiekowych pacjentow

4, Organizacja przechodzenia pacjentow z opieki wieku dzieciecego do opieki
wieku dorostego z uwzglednieniem odmiennych potrzeb oraz zagadnien
prokreacyjnych

5. Skierowanie Pacjenta na odpowiednie leczenie przyczynowe, jesli takie istnieje

6. Szeroki, szybki dostep i kontakt z oSrodkami zagranicznymi

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Dtugi czas oczekiwania do Poradni Genetycznej, zwtaszcza dotyczy to rodzicow, gdy
trzeba potwierdzi¢ u pacjenta chorobe dziedziczong autosomalnie recesywnie lub
gdy osoba diagnozowana nie ma orzeczenia © znacznym  stopniu
niepetnosprawnosci lub innych orzeczen uprawniajacych do skorzystania do
szybkiej diagnostyki

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Miorelaksanty (baklofen, sirdalud) - brak refundacji w rozpoznaniu dziedzicznej
spastycznej paraplegii

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitagji
leczniczej

1. Organizacja rehabilitacji w osrodkach z duzym doSwiadczeniem w tym zakresie
dla roznych grup wiekowych pacjentow

2. Szkolenia/kursy dla rehabilitantow i lekarzy rehabilitacji, jakiego zakresu
rehabilitacji wymagajg pacjenci z rozpoznaniem dziedzicznej spastycznej
paraplegii

3. Duzo wigkszy dostep do rehabilitacji niz jest teraz na NFZ, w tym rowniez
rehabilitacja domowa

4, Podstawowe szkolenie rodzicow/opiekunow w zakresie rehabilitacji swoich
podopiecznych, w tym co im szczegolnie szkodzi

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

1. Porady psychologiczne dla pacjentow oraz cztonkow ich rodzin po uzyskaniu
diagnozy, a nastepnie w czasie prowadzenia rehabilitacji, przed waznymi
decyzjami, np. podejmowaniem pracy, planami powiekszenia rodziny i zawsze,
kiedy rodzina tego potrzebuje.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Pomoc w organizacji zasSwiadczen jako wsparcia dla rodziny.
Organizacja pomocy edukacyjnych.
Organizacja znoszenia barier w domu, barier srodowiskowych.

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i

=Sl o =

Organizacja spotkan ze specjalista genetykiem klinicznym w szkotach celem
uwrazliwiania dzieci i mtodziezy na fakt, iz s3 mtodzi i starsi, ktorzy borykaja sie
z problemem chodzenia i nie tylko.

2. Organizacja spotkan ze specjalista genetykiem klinicznym w mediach celem
uswiadamiania spoteczenstwa, ze wsréd nas sa osoby z chorobami rzadkimi i

mtodziezy w jakie s objawy tych chorob.
szkotach, | 3. Organizacja spotkan ze specjalistg genetykiem klinicznym w przychodniach POZ,
spoteczenstwa) na konferencjach, zjazdach lekarskich celem edukacji lekarzy o problematyce

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

Fundacja na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetycznej

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 2 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Choréb Rzadkich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic¢ co powinno by¢ wprowadzone | W przypadku chordb nieuleczalnych orzeczenie powinno

— lista. | by¢ wydawane dozywotnio.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Tak

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Nie

Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag

chorobach rzadkich — lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . . Tak

badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
. . ey . ., | Brak uwag.

dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?

- : —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

- prosze wymienic.

Fundacja na rzecz pacjentow 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 Fundacja na rzecz pacjentéw z ataksja Friedreicha

Fundacja na rzecz pacjentow z ataksja Friedreicha

1. Szybki i rowny pod wzgledem czasu podjecia terapii oraz bliskosci do miejsca
zamieszkania dostep do jedynej terapii lekowej na ataksje Friedreicha w ramach
programu lekowego - niedawno podjeta zostata decyzja o jej refundowaniu.

2. Zwigkszenie dostepu do opieki psychologicznej i psychiatrycznej dla pacjentow, a
takze opiekunow i bliskich.

3. Utworzenie centrow holistycznej opieki nad pacjentami ze zintegrowanym

Potrzeby w zakresie
optymalizacji

opieRi L
(s‘wiadizeﬁ programem oplek]. L _ ) o
zdrowotnych) 4, Dostep do odpowiedniej jakosci ustug opiekunow 0sob niepetnosprawnych oraz

do fizjoterapii celowanej dla osob z FA.

5. Zwigkszenie Swiadomosci pracownikow stuzby zdrowia na temat choroby, nacisk na
praktyczne uwzglednianie praw tych osob przy np. zapisach do specjalistow,
korzystaniu z laboratoriow.

Potrzeby w zakresie | Potrzebny szybki i bardziej powszechny dostep do badan genetycznych (gen FXN)

dostepu do | zarowno dla pacjenta jak i bliskich (rodzenstwo) w celu stwierdzenia choroby, a takze
diagnostyki | nosicielstwa.
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Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

1.Dostep takze w matych miejscowosciach do  specjalistycznej
fizjoterapeutycznej, zaréwno neurologicznej jak i ortopedycznej.

2.Dobrej jakosci turnusy rehabilitacyjne na NFZ - wigkszoS¢ pacjentow korzysta z
bardzo kosztownych wyjazdow, gdyz tylko tam dostrzegaja ich skutecznosc.

opieki

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

1. Szerszy dostep do Srodowiskowych centrow zdrowia psychicznego dla pacjentow,
ale takze ich rodzin oraz ustug w ramach NFZ, takze w mniejszych miastach, z
mozliwoScig podjecia psychoterapii powyzej minimalnej liczby 10 spotkan.

2. Dostep do konsultacji psychiatrycznych refundowanych.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

1. Wsparcie w zakresie zaspokojenia dodatkowych potrzeb edukacyjnych dzieci i
mtodziezy uczacych sie.

2. Wsparcie edukacji na poziomie szkolnym i uniwersyteckim (stypendia).

3.Udostepnianie  przez  samorzady  przestrzeni dla  aktywnoSci  osob
niepetnosprawnych i ich integracji z innymi, przeznaczanie regularnie funduszy i
zwiekszanie ich na te cele (nie tylko z dotacji EU).

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

1. W zakresie edukacji spotecznej - Wsparcie rodzin, przede wszystkim matek chorych
dzieci poprzez dowartosciowanie ich roli w sferze spotecznej a takze zawodowej
(nacisk na rozwinigcie rozwigzan prawnych pozwalajacych jak najdtuzej tgczyc
prace zarobkowa z opieka nad chorym dzieckiem/dzieCmi, co jest istotne ze
wzgledow zardowno ekonomicznych jak psychologiczno-spotecznych), z drugiej
strony edukowanie spoteczenstwa w akceptacji godnosci pacjentow i ich bliskich w
sytuacji ekonomicznej "nieprzydatnosci".

2.Edukacja lekarzy POZ na temat skutecznego i niezwtocznego przekazywania
rzadkiego pacjenta specjalistom zdolnym udzieli¢ choremu pomocy (do tej pory
jest to nadal niepotrzebnie dtuga i samotna droga pacjenta).

3. Edukacja dyrektorow szkot na temat mozliwych przystosowan, a takze ich wtasnych
kompetencji w tym zakresie oraz skali odpowiedzialnosci w sytuacji posiadania
ucznia z niepetnosprawnoscia.

4, Ustalenie zakresu odpowiedzialnosci pracownikow placowek oSwiatowych w
kontekscie nauczania ucznia niepetnosprawnego (przeciwdziatanie odruchowemu
lekowi pracownikow oswiaty przed przekroczeniem uprawnien, nie dajacymi sie
przewidzie¢ konsekwencjami prawnymi w razie np. gorszego samopoczucia ucznia
w szkole, utatwianie dialogu miedzy dyrektorami, pedagogami a rodzicami,
budowanie zaufania w miejsce "walki" ).

5.Uswiadamianie spoteczenstwu przez realizacje filmowe, teatralne itd. problemow
zycia 0s6b z chorobami rzadkimi.

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

w Polsce.

Fundacja na rzecz pacjentow z ataksja Friedreicha |

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 1,5 roku

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafic na listg lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?
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Prosze wymienic¢ co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

Z uwagi na zmiennos¢ emocjonalng i ogromne trudnosci w mowieniu o chorobie
oraz trwaty, genetyczny charakter choroby zespoty orzecznicze powinny wzywac
chorego nieporéwnanie rzadziej, lub w ogole odstapi¢ od wezwan.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Brak uwa
rzadRich - lista. &
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskaza¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . ey ; .~ ._ | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
- - —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audyc:g: Brak uwag
- prosze wymienic.

Fundacja na rzecz pomocy chorym na biataczki

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

zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacja na rzecz pomocy chorym na biataczki

Fundacja na rzecz pomocy chorym na biataczki

1. Karta pacjenta z chorobg rzadka.
2. Poprawa Koordynacji i zarzadzanie Sciezkg pacjenta (koordynator opieki).
Potrzeby w zakresie | 3. Integracja opieki wielospecjalistycznej na poziomie jednego osrodka.
optymalizacji opieki | 4. Zwiekszenie liczby osrodkow eksperckich.
(Swiadczen | 5. Kompleksowa opieka teamu dla danej choroby.
zdrowotnych) | 6. Stworzenie rejestru chorob rzadkich.
7. Skrocenie czasu oczekiwania na konsultacje, badania i leczenie.
1. Szybsze i szersze badania laboratoryjne, genetyczne i molekularne dla

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

wszystkich grup wiekowych.
2. Badanie ADAMTS13 aktywnosci oraz mutacji.
3. Szerszy panel badan koagulologicznych.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Sutimlimab

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

1. Za mato osrodkow dziennych i domowych dla pacjentow dorostych. czasy
rehabilitacji s krotkie a wymagane sg przewlekle.
2. Rehabilitacja powinna by¢ standardowym elementem opieki dtugofalowe;.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

1. Nadal brak wsparcia psychologicznego od momentu rozpoznania choroby.

2. Psychologow jest za mato.

3. Pacjenci nie maja ciagtego wsparcia psychologicznego, juzz od momentu
diagnozy powinni by¢ wspierani juz na etapie ambulatoryjnym.

Potrzeby w zakresie
wsparcia so¢jalnego

1. Brak koordynatora, obecnie czas oczekiwania na wsparcie jest bardzo dtugi.

2. Nie ma potaczenia szybkiego wsparcia od hospitalizacji do tego wsparcia:
pracownikow jest za mato i nie maja narzedzi.

3. Osoby w trudnych sytuacjach nie maja tez informacji gdzie sie kierowac.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

1. Nadal prowadzimy edukacje w chorobach gdzie wprowadzane s3 nowe leki,

zapominamy o chorobach gdzie lekow jest mato lub starej generacji. brak

szerokiego systemu dostarczenia walidowanej wiedzy.
2. Brak odpowiedniej reklamy gdzie taka wiedza sie znajduj, np. diety NFZ.
3. Brak edukacji lekarzy POZ/internistow nt. chorob rzadkich - skupiamy sie na
edukacji lekarzy z duzych miast/oSrodkow w wyzej wymienionych, przez co nie
rozpoznajemy chordb rzadkich (bo nie ma takiej hipotezy) na 1 linii.

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

w Polsce.

Fundacja na rzecz pomocy chorym na biataczki

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 28 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

Nie

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak

traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Nie

1. Uproszczenie procedur.
2. Wiecej automatyzacji.
3. Wieksze oparcie sie na informacji od lekarzy prowadzgcych (moze tu jakies
szkolenia i proste uprawnienie do tego dla takiego lekarza).
Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach T
. . ak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
1. Lista chordb na wstepie.
2. Mapa gdzie sie leczy¢.
3. Wskazanie specjalistéw z danej dziedziny.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wymienic¢ co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢
wprowadzone na platformie o chorobach rzadRich - lista.

Brak uwag.

Jakiego pytania
zabraktow | 1. Czy powinno znalez¢ sie finansowanie rzgdowe dla organizacji pacjenckich na
tegorocznym biezgce koszty funkcjonowania?
Audycie? | 2. Jaki % budzetu organizacji stanowig granty od firm farmaceutycznych.
- proszg
wymienic.

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 Oswoic¢ Miopatie

. FundagaOswoicMiopatie |

1. Brak szybkiej diagnostyki - refundowanych badan WES trio, ktore czesto sg jedynym
sposobem, aby zdiagnozowac konkretng mutacje genetyczng wywotujaca dana
miopatie wrodzona.

2. Brak opieki skoordynowanej - chorzy na miopatie wrodzone potrzebuja opieki roznych
specjalistow, ktorzy czesto nie zdaja sobie sprawy z komplikacji potencjalnie mogacych

Potrzeby w wystgpic na skutek podejmowanych przez nich interwencji w obszarach nie
zakresie obejmujacych ich specjalizacji.
optymalizacji | 3. Brak konsultacji i wymiany informacji pomiedzy roznymi specjalistami, czesto z
opieki roznych placowek, moze byc¢ niebezpieczny dla pacjentow.
(Swiadczen | 4. Powazne trudnosci we wtgczaniu chorych do programu domowej wentylacji
zdrowotnych) mechanicznej - w przeciwienstwie do innych chorob nerwowo-miesniowych, w

miopatiach wrodzonych niewydolno$¢ oddechowa moze wystapi¢ u pacjentow
samodzielnie poruszajacych sig, a lekarze widzac osobe chodzaca, nie chca ich
skierowac do odpowiednich osrodkéw (ktérych zresztg brakuje). Problem jest
zwtaszcza z wentylacja nieinwazyjng - chorzy czesto sg wtaczani do programu
wentylacji dopiero po epizodzie ostrej niewydolnosci oddechowej i stanu zagrozenia
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zycia, kiedy juz wymagaja tracheostomii.
1. Brak refundowanych badah WES trio, ktére czesto s3 jedynym sposobem, aby
zdiagnozowac konkretng mutacje genetyczna wywotujaca miopatii.

Po;;zsrt)e);;/le/ 2. W zasadzie tylko osrodek na Banacha kompleksowo diagnozuje pacjentow z
miopatiami wrodzonymi - ale czas oczekiwania na wizyte czy przyjecie na oddziat w
dostepu do h NEZ K K
diagnostyRi ramac przekraczarox. = . . .. . - .
3. Nalezy albo stworzy¢ wiecej takich osrodkow, albo podjac kroki w celu zmniejszenia
czasu oczekiwania na wizyte/diagnostyke w UCK WUM na Banacha.
Potrzeby w
re;gs;zséjei Do tej pory nie ma lekow/terapii na miopatie wrodzone.
lekow
Po;z:rbe);;/ne/ Podobpje .j.ak w wypadku wielu inpych chorob, nie 'ma.d‘os'tatecznej.iloéci godzin_
dostepu do rehabilitacji w ramach NFZ - pacjenci z chorobami miesni wymagajg codziennej
..o .. | rehabilitacji.
rehabilitacji
leczniczej

Potrzeby w | O ile chore dzieci powinny mie¢ zapewniong pomoc psychologiczna chocby w szkole, na
zakresie | podstawie zalecen z poradni psychologiczno-pedagogicznej, o tyle brakuje takiej pomocy
dostepu do | dla osob dorostych, brakuje tez wsparcia psychologicznego rodzin chorych - gtownych
porady | opiekunow, rodzicow, zdrowego rodzenstwa, matzonkow, dzieci.
psychologa
Potrzeby w | Brak systemowej opieki wytchnieniowej oraz asystencji osobistej - obecnie realizowana
zakresie | jest ona w ramach grantow i konkursow, z limitem godzin oraz ograniczong liczbg osob
wsparcia | chorych i ich opiekunow, ktorym jest przyznawana, zazwyczaj na podstawie mglistych
socjalnego | kryteriow lub kolejnosci zgtoszen.
Wiedza o miopatiach wrodzonych wsrod zawodoéw medycznych jest nikta, zazwyczaj chorzy
lub ich opiekunowie edukujg swoich lekarzy w tym zakresie, np.:
e ciaggle spotykamy sie z problemem kwalifikacji do domowej wentylacji
mechanicznej,

POtrzebyW e nadal pacjentom z chorobami nerwowo-migsniowymi podaje sie w polskich
zakres:g szpitalach tlen bez wsparcia respiratorem, nawet lekarze anestezjolodzy nie
edukagji zawsze wiedza, jaki tryb jest optymalny, a jaki niewskazany u takich pacjentow.

(lekar[zykPOZ, e brakuje opieki skoordynowanej dla pacjentow z miopatiami wrodzonymi, co przy

specjaﬁsgj{ niskiej éwia}domoéci mozliwych komplikacji w miopatiach wrodzonych wsrod

P lekarzy roznych specjalnosci oraz innego personelu medycznego bywa
pac;gn_tou{v{ niebezpieczne dla pacjentow.

mtodziZe’z'eyamj o Problgmy z edukagjag: 5 ' o
szkotach e polskie szkoty sa nieprzystosowane dla uczniow z niepetnosprawnoscia ruchowa,

spoteczeﬁstwc; e  brakuje asystentow dla ucznidw z niepetnosprawnoscia;

) e przyjecie danego ucznia do szkoty i realizacja zalecen poradni czesto zalezy od
dobrej woli dyrekcji placowki. W praktyce wielu uczniow wypychanych jest na
nauczenie indywidualne w domu, co nie tylko oznacza o wiele mniej zajec
lekeyjnych, ale skazuje ich na dalszg izolacje spoteczng oraz przerzuca duza czes¢
pracy edukacyjnej na opiekunow.

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

Fundacja Oswoic Miopatie

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 7 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg trakRtowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob RzadRich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenistwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w Tak
chorobach rzadRich mogly szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym
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analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. . i Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢
wprowadzone —
lista.

Wprowadzone zmiany w systemie orzecznictwa nie wyeliminujg dla chorych na
miopatie wrodzone koniecznosci stawiania sie co jakis$ czas na komisji, pomimo
braku szans na wyzdrowienie.

Lista chorob uprawniajacych do dtugotrwatego orzeczenia nie zawiera wigkszosci
miopatii wrodzonych - wymienia pare typow (tymczasem jest ich o wiele wiecej, a
rozwoj badan genetycznych sprawia, ze pojawiajg sie nowe), omijajac wiele
innych.

. Sensowne bytoby umieszczenie tam ogolnego pojecia w rodzaju "miopatia

wrodzona z niepetnosprawnoscia ruchowa oraz przewlekta niewydolnoscia
oddechowa".

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Tak

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i
co powinno by¢ wprowadzone na
platformie o chorobach rzadkich

Na liscie chorob brakuje wieku miopatii wrodzonych - w zwigzku z
rozwojem badan genetycznych pojawiaja sie nowe jednostki chorobowe
i byC moze niedtugo trzeba bedzie w ogole zmienic polskie nazewnictwo
w tym zakresie.

— lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . AP ; L Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania
zabrakto w
tegorocznym
Audycie?

- prosze wymienic.

Moze jakies zagadnienia z zakresu roli organizacji pacjenckich w badaniach
klinicznych, powstawaniu rejestrow chorych, ewentualnej wspotpracy z ABM.

Fundacja Per Humanus -wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Per Humanus -wrodzona zakrzepowa

plamica matoptytkowa

Fundacja Per Humanus -wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(Swiadczen zdrowotnych)

Zwracamy sie z apelem o jak najszybsze objecie refundacja innowacyjnej
terapii rekombinowanym czynnikiem ADAMTS13 (Adzymna) dla pacjentow z
wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa (cTTP). To przetomowe leczenie
zmienia zycie chorych — wielu pacjentow od momentu rozpoczecia terapii nie
doswiadcza nawrotow choroby, a ich stan zdrowia ulega wyraznej poprawie.
Tak spektakularna skutecznosc jest w chorobach rzadkich zjawiskiem
wyjatkowym. Adzymna nie tylko zapobiega nawrotom choroby, ale rowniez
znaczaco poprawia jakosc zycia pacjentow - eliminuje potrzebe czestych
hospitalizacji zwiazanych z wymiana osocza, ktora stanowi dotychczasowy
standard leczenia, a jednoczeSnie wiaze sie z ryzykiem powiktan oraz duzym
obciazeniem fizycznym i emocjonalnym, szczegolnie u dzieci. Rekombinowany
czynnik ADAMTS13 to realna szansa na bezpieczne, skuteczne i przewidywalne
leczenie cTTP - choroby zagrazajacej zyciu, ktora dotyka zarowno dzieci, jak i
dorostych. Dzieki tej terapii pacjenci moga wrocic do normalnej codziennosci -
nauki, pracy i aktywnego zycia spotecznego. Adzymna to dowod na site nauki i
postep medycyny - przektadajacy sie na konkretng, pozytywna zmiane w zyciu
chorych. Dlatego w imieniu tej niewielkiej, ale wyjatkowo potrzebujacej grupy
pacjentow, apelujemy o pilne podjecie decyzji o refundacji tej terapii w Polsce.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRki

Brak powszechnej dostepnosci do badania ADAMST13 np. na SOR
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Potrzeby w zakresie
refundacji lekow
Potrzeby w zakresie
dostepu do rehabilitacji | Brak potrzeb.
leczniczej
Potrzeby w zakresie
dostepu do porady | Staty dostep do porady z psychologiem
psychologa
Potrzeby w zakresie | Otrzymanie orzeczenia o niepetnosprawnosci i wiazgce sie z tym dodatki
wsparcia so¢jalnego | finansowe na utrzymanie chorego dziecka
Potrzeby w zakresie

Adzymna - rekombinowany ADAMST13

edukacji (lequzy POz, W przypadku zakrzepowej plamicy matoptytkowej (TTP) widzimy brak wiedzy i
lekarzy specjalistow, | . . . ) ;%
¥ .~ .. | SwiadomosSci o tej chorobie lekarzy POZ, ratownikow medycznych, lekarzy na
pacjentow, dzieci i NI L
o SOR, a takze niektorych specjalistow
mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

Fundacja Per Humanus -wrodzona zakrzepowa plamica matoptytkowa

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 3 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Tak
dla Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w Tak
tym analiza wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz

. . P . . . . Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kRierunku poprawy
opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - | 1. Uproszczone komisje ds. orzekania
lista. | 2. Wiedza lekarza orzecznika na temat choroby
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o B
. . rak uwag.
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. S . L Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
. . iy . ., | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?
- : 5
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycies Brak uwag.

- prosze wymienic.

Fundacja Pro Egenis

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

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Dostepnosc Swiadczen
2. Koordynowana opieka

Potrzeby w zakresie | 1. Diagnostyka genetyczna
dostepu do diagnostyki | 2. Przesiew noworodkowy

refundacji lekdw | przez EMA

Potrzeby w zakresie | Dostep do refundacji lekow zarejestrowanych

Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji leczniczej | Dostep do rehabilitacji domowej w trybie ciggtym

Potrzeby w zakresie dostepu do porady psychologa i

Dostep do porad (terapii) psychologicznych w

Potrzeby w zakresie

. . System orzeczniczy
wsparcia socjalnego

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy | 1. Edukacja lekarzy POZ

spoteczenstwa) | 3. Edukacja spoteczna

specjalistow, pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach, | 2. Edukacja Studentow kierunkow medycznych

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

w Polsce.

Fundacja Pro Egenis |

spetnia Panstwa oczekRiwania?

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckriej 3 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Tak
dla Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafic na listg lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla

Chorob RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

. . P 1. Jasne r je orzecznicze.
Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - J egulacje orzecznicze

2. Obecnosc na komisjach lekarzy specjalistow w danej

dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentdow a chorobami rzadRimi?

lista. . ;
jednostce chorobowej.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach
. . Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno byé wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.
chorobach rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . L Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazaé dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest sl

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym
Audycie?
- prosze wymienic.

1. Czy choroby rzadkie sa priorytetem dla politykow ?
2. )ak jest opieka nad dorostymi na choroby rzadkie ?

Fundacja Rare Diseases Unigius

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
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Fundacja Rare Diseases Uniqius

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Dostep do Swiadczen w ramach programow lekowych na terenie catego
kraju bez ograniczen systemowych regionalnie.

2. Teoretycznie jako pacjenci jestesmy leczeni, ale w przypadku, gdy
musimy si¢ przemieszczac to zmuszani jesteSmy do rezygnacji z
okresowego podania leku, gdyz system nie daje rady przekierowywac,
nawet z potrocznym wyprzedzeniem, nas do innego osrodka
referencyjnego celem podania tam leku (dotyczy np.: Choroba Pompego,
choroba Fabry'ego).

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

Brak dostgpu do specjalistow: genetycy, rehabilitanci, fizjoterapeuci,
dietetycy, psychoterapeuci, neurolodzy, ortopedzi.

Potrzeby w zakresie
refundacji leRow

Przerost badah prowadzonych do kwalifikacji w programach lekowych.
Wigksza czesc takowych jest zbedna, kosztowna, nie wnosi nic nowego do
koncowej opinii i jest szkodliwa dla zdrowia pacjentow bedacych w
programie.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Programy lekowe zapewniaja jedynie dostep do terapii lekowych. Poza tym
pacjenci pozostaja pozostawieni samymi sobie. Brak dalszej opieki
specjalistycznej. Lek podany, a dalej radz sobie sam... Aby terapia byta
skuteczna w petni, nalezatoby zaopiekowac sie pacjentem do konca. A tak
nie jest.

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Brak dostepu: brak porad, wsparcia psychologa.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Wsparcie socjalne jest na minimalnym poziomie systemowym, na rowni ze
wszystkimi niepetnosprawnosciami.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w
szkotach, spoteczenstwa)

Edukacja za sprawag organizacji pacjenckich i przy zaangazowaniu
mniejszosci w Srodowiskach medycznych idzie w dobrym kierunku. Duzo
jeszcze pracy w tym kierunku ale jest progres.

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

w

Polsce.

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckriej 7 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢
wprowadzone —
lista.

1. System orzecznictwa o niepetnosprawnosci kuleje bardziej nizeli sami
niepetnosprawni. Lekarze orzecznicy, ktorzy orzekaja w tych kwestiach to
niekompetentni urzednicy, ktorzy zapomnieli o przysiedze Hipokratesa, gdy
zasiedli na stotkach urzedniczych, zapomnieli, ze byli lekarzami i o tym co Ich
prowadzito "primum non nocere"

2. Edukowac przymusowo lekarzy orzecznikow

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

Tak

Prosze wymieni¢, czego brakuje i co | 1.Brak pozycjonowania.
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powinno by¢ wprowadzone na | 2.Nie dziata tak jak powinna, jakie byty jej zatozenia (uczestniczytem
platformie o chorobach rzadkich - w jej tworzeniu)

lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Tak

rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb Tak

pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w | 1. Narodowy Plan dla chordb rzadkich nadal nie jest wprowadzony i co z
tegorocznym Audycie? badaniami przesiewowymi dla chordb rzadkich, ktore zostaty
- prosze wymienic, obiecane?

Fundacja Salemander

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

Fundacja Salemander

Potrzeby w
zakresie
optymalizacji
opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)

1.

2.

Tworzenie wielospecjalistycznych osrodkow dla DMD (neurolog, kardiolog,
pulmonolog, rehabilitant, dietetyk, psycholog, genetyk - wszystko w jednym
miejscu). Opieka kompleksowa ( catosciowa) dla choroby DMD. ( Czesto rodzice sa
lekarzami prowadzacymi dla wtasnego dziecka)

Zapewnienie dostepu do nowoczesnych terapii eksperymentalnych w ramach
badan klinicznych w Polsce.

Utozenie dla nowo zdiagnozowanych rodzicow wytycznych o co powinni najpierw

3.

zadbac.

Zwigkszenie Swiadomosci wirod pediatrow i lekarzy pierwszego kontaktu na temat
pierwszych objawow DMD. Edukacja lekarzy pierwszego kontaktu i pediatrow w
rozpoznawaniu wczesnych objawow. (W tym momencie zdarza sig, ze chtopcy sa
diagnozowani nawet w wieku 6 lat)

Wprowadzenie standardow badan przesiewowych (np. oznaczanie poziomu kinazy
kreatynowej CK u niemowlat z op6znionym rozwojem ruchowym).

Skrécenie czasu od wystapienia objawow do diagnozy. Wczesna i skuteczna
diagnostyka ( wprowadzenie screeningu noworodkowego, obecnie nie jest
realizowany)

Szerszy dostep do diagnostyki genetycznej w ramach NFZ

Szybki system refundacyjny

Wczesne wsparcie psychologiczne.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

SN o

Dtugie kolejki w diagnostyce genetycznej, mata ilos¢ punktow diagnostycznych
genetycznych, dtugi czas oczekiwania na wynik genetyczny, rodzice musza sami
ptacic za badania genetyczne

Mata ilos¢ osrodkow diagnostycznych z zespotami interdyscyplinarnymi dla
wszystkich chorych na DMD (dzieci i dorosli)

Opozniona diagnoza DMD - potrzeba szkolen lekarzy POZ i pediatrow w zakresie
wczesnych objawow.

Utrudniony dostep do testéw funkcjonalnych (np. 6MWT, NSAA) i specjalistycznych
ocen ruchowych.

Brak screeningu noworodkowego, { DMD nie jest objeta programem badan
przesiewowych noworodkdw). Potrzeba wprowadzenia pilotazu badania aktywnosci
kinazy kreatynowej ( CK ) u noworodkow. Uwzglednienie DMD w rozszerzonym
programie badan przesiewowych w Polsce.

Ograniczony dostep do diagnostyki genetycznej w ramach NFZ. Potrzeba petnej
refundacji badan genetycznych przy podejrzeniu DMD lub natychmiastowy dostep
do badan genetycznych przy podejrzeniu DMD. Potrzeba skrocenia czasu
oczekiwania na wynik - obecnie 6-9 miesiecy

Zbyt pdzne rozpoznanie choroby. tatwiejszy dostep do badan genetycznych na
nosicielstwo mutacji genetycznej dla siostr osob chorych na DMD, badanie CK dla
wszystkich narodzonych chtopcow.

Potrzeba szkolen pediatrow i lekarzy POZ w rozpoznawaniu pierwszych objawédw, (
np.: opdznienia w chodzeniu, trudnosci z wstawaniem, itp.)
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9.

10.

.

12.

13.

Potrzeba standaryzacji procedur kierowania dziecka do specjalisty przy podejrzeniu
DMD. Brak ogdlnych procedur postepowania przy DMD. Rodzice sg zmuszeni
samodzielnie szuka¢ neurologdw, genetykow, kardiologow, itd.

Potrzeba okreslenia KLAROWNEJ ,5CIEZKI DIAGNOSTYCZNEJ" dla chorych na DMD.
Dostep do koflatora (asystora kaszlu)- dla kazdego pacjenta z DMD niezaleznie od
wieku. W tej chwili rodzice pacjentdow zbieraja Srodki finansowe na koflatory. DMD
jako choroba z uposledzonym odruchem kaszlu, wrecz minimalnym, powinna
refundacje koflatora miec w zloty standardzie leczenia, refundowanego przez NFZ.
Obnizenie parametrow kwalifikacji do nieinwazyjnej wentylacji pacjentow z DMD.
Standard Swiatowy w leczeniu DMD to kwalifikacja pacjenta do wentylacji
nieinwazyjnej w sytuacji, kiedy pacjent jest jeszcze wydolny oddechowo - gdzie
respirator zapobiega sytuacji, kiedy pacjent bedzie musiat mie¢ wykonana
tracheostomie. To samo dotyczy dostepu do dietetyka klinicznego - poradni
zywieniowej, nie od momentu zatozenia gastrostomii, ale juz duzo wczesniej nim
dojdzie do zaburzen odzywiania, wtasnie dlatego aby do nich nie doszto.
Zwigkszenie dofinansowanie do niezbednych sprzetow i zaopatrzenia medycznego,
tym bardziej przejrzyste zasady dofinansowania samochodu, nie tak drogich jak w
tej chwili - bardziej realistycznego podejscia do sfinansowania auta dla ON.

Potrzeby w
zakresie
refundacji lekow

10.
11.

Jedyny dedykowany DMD na Swiecie lek sterydowy Agamree - brak refundacji w
Polsce. Zarejestrowany w UE do leczenia dzieci powyzej 4 roku zycia. W krajach
takich jak Niemcy, Wtochy, Hiszpania jest refundowany. Potrzeba jak najszybszej
refundacji sterydu AGAMREE w Polsce.

Finansowanie terapii sterydowej o mniejszym ryzyku powiktan ( mniej objawdw
ubocznych niz klasyczne sterydy, nie ,hamuje” wzrostu, nie powoduje osteoporozy)
Drugi lek dla DMD jedyny w swoim rodzaju Givinostat/Duvyzat zatwierdzony przez
EMA ciagle w Polsce niedostepny.

Lek zarejestrowany w UE, w wielu krajach refundowany jako standard terapii.
Warunkowo zatwierdzony przez EMA, dla chtopcow powyzej 6 lat, chodzacych, w
potaczeniu ze sterydami. W Polsce lek nie jest jeszcze refundowany.

Potrzeba wprowadzenia REFUNDAC)JI DEFLAZACORTU w Polsce. W Polsce
niedostepny. (Rodzice sami na wtasna reke musze szukaé sterydu za granicami
kraju i sa na wtasna reke sprowadza¢, poniewaz nie wszyscy neurolodzy chca lub
nie potrafia wypisac leku przez import docelowy.

Finansowanie terapii sterydowej o mniejszym ryzyku powiktan ( mniej objawow
ubocznych niz klasyczne sterydy, nie ,hamuje” wzrostu, nie powoduje osteoporozy)
refundacyjnej dla lekow sierocych.

Potrzeba utworzenia oddzielnego trybu refundacji terapii innowacyjnych dla
chordb rzadkich w tym DMD. (Szybka refundacja, lub program dostepu
przedrejestracyjnego.)

Obecnie terapie genowe sa dostepne tylko i prawie wtacznie w ramach badan
klinicznych za granicg (np.: USA, Niemcy, Wlk. Brytania )

Potrzeba stworzenia planu wdrozenia terapii genowych w Polsce.

Potrzeba stworzenia funduszu na leczenie ultrarzadkich chorob wysokokosztowymi
terapiami. Potrzeba stworzenia Sciezki refundacyjnej dla terapii genowych w
Polsce.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do rehabilitacji
leczniczej

Mata ilos¢ fizjoterapeutdw znajacych sie na rehabilitacji w DMD i to na specjalistow
oddechowych i ogdlnej fizjoterapii, , mata ilos¢ godzin refundowanych rzez NFZ dla
pacjenta z DMD, brak podziatu fizjoterapii na oddechowa i ogblna

Wsrdd rodzicow dzieci z DMD czesto pojawiajg sie sygnaty o trudnosciach w
dostepie do fizjoterapeutow, ktorzy posiadajg odpowiednig wiedze i doSwiadczenie
w pracy z pacjentami z t3 konkretna choroba. Zdarza sie, ze stosowane s3
niewtasciwe techniki, ktore moga pogarszac stan dziecka - co wynika najczesciej z
braku wiedzy na temat specyfiki DMD. Przyktadem dobrej praktyki sa dziatania
fizjoterapeutow , ktorzy pracuja w oparciu o metode PNF, dostosowujac terapie do
potrzeb dzieci z dystrofiag. Warto rozwazy¢ systemowe dziatania w kierunku
podnoszenia kwalifikacji fizjoterapeutow - np. poprzez szkolenia z metod pracy
stosowanych przy chorobach nerwowo-migsniowych, takich jak DMD (w tym m.in.
PNF).

W wielu osrodkach system rehabilitacji finansowanej przez NFZ jest
niedostosowany do potrzeb pacjentow z DMD. Rehabilitacja organizowana jest w
formie krotkich, dwutygodniowych turnusow, po ktorych konieczne jest ponowne
oczekiwanie na wizyte i wystawienie kolejnego skierowania. Tymczasem dzieci z
DMD wymagaja ciagtej, systematycznej rehabilitacji bez przerw, aby utrzymaé
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sprawnos¢ jak najdtuze;.

Brak koordynacji rehabilitacji z leczeniem i opieka medyczna.

Brak dostepnosci do fizjoterapii dzieciecej w mniejszych miejscowosciach.

Brak wyspecjalizowanych terapeutéw i osrodkow, ktdre majg doSwiadczenie w
pracy z chorobg DMD.

Brak statej rehabilitacji domowej finansowanej przez NFZ jako standardowego
$wiadczenia dla pacjentow z DMD.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do porady
psychologa

Brak opieki psychologicznej od momentu diagnozy w DMD tak dla pacjenta z DMD i
dla rodzica, te luki niestety musza wypetnia¢ fundacje. Brak kompleksowego
wsparcia psychologicznego dla catej rodziny

Brak systemowego dostepu do psychologa dzieciecego przy rozpoznaniu DMD. ( Po
postawieniu diagnozy DMD rodzina nie otrzymuje wsparcia psychologicznego z
urzedu.)

Potrzeba wprowadzenia obowigzkowe] wizyty u psychologa po diagnozie dla
dziecka i rodziny (pomoc w adaptacji choroby, przepracowaniu szoku, planowaniu
opieki) ( Psycholog dostepny czesto z wielomiesigcznym oczekiwaniem, rodziny
czesto zmuszone sg do korzystania z pomocy odptatnie lub w ogdle z nigj
rezygnujg)

Potrzeba REGULARNE) OPIEKI PSYCHOLOGICZNE] dla chorego dziecka, rodzenstwa,
ktore czesto jest pomijane, rodzicow narazonych na wypalenia i depresje.

Potrzeba finansowania konsultacji psychologicznych w ramach opieki
specjalistycznej.

Brak wsparcia psychologicznego w $rodowisku edukacyjnym. W szkotach czesto
brakuje psychologa albo nie ma on wiedzy o DMD, dzieci z DMD narazone s3a na
izolacje spoteczng, leki, poczucie innosci.

Potrzeba wprowadzenia interwencji psychologicznej w szkotach. ( przygotowanie
rowiednikow do obecnosci ucznia z niepetnosprawnoscia, wsparcie emocjonalne
przy pogorszeniu sprawnosci ruchowej, psychoedukacja nauczycieli )

Potrzeba wprowadzenia statej opieki psychologicznej. Brakuje dtugoterminowej
terapii psychologicznej, lub taka terapia w ogole nie istnieje. Brak natychmiastowej
pomocy psychologicznej dla rodziny po diagnozie.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Nie ma zadnego wsparcia socjalnego dla osoby chorej na DMD i jej rodziny, rodziny
musza rezygnowac z pracy, zeby osoba z DM mogta godnie zy¢, brak wsparcia
asystenckiego ustawowego, brak wsparcia wytchnieniowego

Ograniczony dostep do refundowanego sprzetu ortopedycznego i pomocniczego.
Refundacja z NFZ, PCPR/ PFRON nie pokrywa w petni kosztow specjalistycznych
wozkow, tozek rehabilitacyjnych, pionizatorow, podnosnikow, koflatoréw, itp. )
Potrzeba wprowadzenia wyzszych limitow refundacyjnych oraz uproszczona
procedury sktadania wnioskow.

Niewystarczajace wsparcie w dostosowaniu mieszkan i transportu Potrzeba statego,
finansowanego przez panstwo systemu asystencji osobistej

Potrzeba rozwoju opieki wytchnieniowej dziennej i catodobowej

Rodzic powinien mieC mozliwos¢ przeszkolenia i zostania zatrudnionym jako
asystent osobisty swojego chorego dziecka. Powinien otrzymywa¢ wynagrodzenie i
odprowadzac sktadki, aby nie zosta¢ bez Srodkow do zycia po wczesniejszej Smierci
dziecka, ktorym sie opiekowat.

Potrzeby w
zakresie edukacji
(lekarzy POZ,
leRarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

10.
11.

Brak edukacji lekarzy POZ w zakresie DMD (diagnostyki i leczenia)EDUKACJA lekarzy
POZ z zakresu wczesnych objawow DMD

Brak jednolitego leczenia pacjentow z DMD w Polsce, kazdy leczy jak umie, lekarze
nie konsultuja sie ze soba

Brak holistycznego podejscia do pacjenta z DMD

Brak edukacji w szkole na temat chorob rzadkich. Wprowadzenie wsparcia
emocjonalnego i edukacyjnego po diagnozie dla catej rodziny. Wprowadzenie
programow edukacyjnych dla szkot ( uczniowie, nauczyciele)

Brak systematycznych kampanii na rzecz poszczegolnych chorob rzadkich.
Wprowadzenie kampanii spotecznych zwigkszajacych Swiadomos¢ na temat DMD w
kraju.

Wprowadzenie DMD do szkolen obowiazkowych. Wprowadzenie statej edukacji i
aktualizacji wiedzy medycznej szczegolnie w neurologii dzieciecej, rehabiitacji)
Wprowadzenie szkolen z optymalnego leczenia ( koordynacja migdzy specjalistami)
Budowa osrodkow referencyjnych i wymiana wiedzy miedzy nimi.

Promowanie jezyka szacunku i empatii wobec 0sob z niepetnosprawnosciami.

Brak znajomosci objawow, przebiegu choroby przez lekarzy. Psychologowie w
szkotach powinni obja¢ opieka chorych na DMD, powinni wprowadzi¢ nauczycieli w
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to z czym zmagaja si¢ chorzy na DMD ( wycofanie, wykluczenie, wyobcowanie,
problemy z koncentracja i z nadrabianiem materiatu po nieobecnosci ach,
problemy z zawieraniem znajomosci). Psychologowie szkolni powinni takze uczy¢
ucznidow empatii do chorych i innych ludzi, akceptacji, a nie tylko tolerancji.

12. Kampanie spoteczne zachecajace do empatii i pomocy chorym i ich rodzinom.

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

. FundagaSalemander

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 13 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?
Ciaggle za krotki czas wydawania orzeczen
Dtugie kolejki oczekiwania na termin komisji
Dalej - "Wrzucanie wszystkich chorob do jednego worka"
Osoby w komisji - nie znaja sig¢ na danej jednostce o ktorej orzekaja. W komisjach
powinny by osoby, ktore s zorientowanie w podstawowych chorobach, czyli powinny
by¢ KOMPETENTNE.W orzekaniu brakuje lekarzy znajacych przebieg choroby.
5. Mozliwos¢ wydawania orzeczen na dtuzszy czas lub bezterminowo w przypadku chorob
postepujacych i nieuleczalnych, jak DMD,
6. Szersze informowanie rodzin o przystugujacych im uprawnieniach po otrzymaniu

Tak

Nie

B CORDECE

orzeczenia.
7. Obecny system orzekania o niepetnosprawnosci jest catkowicie nieakceptowalny. Musi
Prosze przejs¢ kompletng zmiane. Jest to system niewydolny pod kazdym wzgledem.
wymienic co e Brak edukacji w chorobach.
powinno by¢ e Bw edukacji z zakresu ,podejscia” do pacjenta
wprowadzone e Brak empatii i zrozumienia.
- lista. e Ztowrogie nastawienie na pacjenta.

e Niekompetencja

8. W systemie orzekania powinno zmienic sie wszystko, a przede wszystkim podejscie do
pacjenta, jak rowniez kompetencje osob ktore sa w sktadzie takich komisiji.

9. Co kilka lat trzeba gromadzi¢ dokumentacje i "udowadniac", ze dziecko jest chore, a
choroba postepuje. Obecnie bardzo dtugo czeka si¢ na kolejng komisje orzekajaca ( 6
m-cy), a w tym czasie karta parkingowa jest niewazna.

10. Po uzyskaniu orzeczenia trzeba ponownie sktadac wnioski o legitymacje i karte
parkingowa. To powinno by¢ zaktadane automatycznie.

11. System orzekania jest niespojny i podzielony. Trzeba oddzielnie zatatwiac orzeczenia w
zespotach ds. Orzekania o niepetnosprawnosci, ZUS oraz w Poradniach
Psychologiczno-Pedagogicznych.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ | 1. W niektorych zagadnieniach jest bardzo
wprowadzone na platformie o chorobach rzadRich — ogolna.
lista. | 2. Malo reklamowana.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania | Tak
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potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

- prosze wymienic,

Brak uwag.

Brak uwag.

Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwotoczne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Fundacje Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwo-
toczne.

Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwotoczne,

Potrzeby w zakresie | 1. Powszechny dostep do leczenia profilaktycznego lekiem podskornym niezaleznie
optymalizacji od wieku i statusu inhibitora.
opieki | 2. Realny dostep do dtugodziatajgcych czynnikow krzepniecia dla dzieci.
(Swiadczen | 3. Koordynowana opieka wielospecjalistyczna (hematolog, psycholog, rehabilitant,
zdrowotnych) fizjoterapeuta).

1. Opodzniona diagnoza pierwotna: brak sSwiadomosci wsrod lekarzy pierwszego
kontaktu i pediatrow o objawach chorob rzadkich; niewystarczajace protokoty
przesiewowe u noworodkow i matych dzieci.

2. Ograniczony dostep do specjalistycznych osrodkow diagnostycznych: zbyt mata

Potrzeby w zakresie liczba_ osrodkow z doéwiadczenienj w diagnostyge hempfilii i innych_ choerz
dostepu do rz.adk|c_h, zwtaszcza W mnlejs;th mIeJSCOW9SCIaCh; koniecznosc
diagnostyki wielokilometrowych podrozy do wyspeqallzowanyc‘h placowek. )

3. Braki kadrowe i sprzetowe: niedobor specjalistow hematologow dziecigcych;
ograniczony dostep do nowoczesnych badan genetycznych i molekularnych.

4, Dlugi czas oczekiwania na badania i wyniki: przecigzone laboratoria — wyniki
badan (np. genetycznych) dostepne dopiero po kilku tygodniach lub miesigcach.

1. Brak refundacji nowoczesnych lekow podawanych podskornie w leczeniu

Potrzeby w zakresie profilaktycznym u wszystkich dzieci z hemofilia.
refundacji lekéw | 2. Czynniki dtugodziatajace mimo, ze sg refundowane i wpisane w program lekowy
dla dzieci nigdy nie zostaty zakupione w przetargu.
Potrzeby w zakresie | 1. Niewystarczajaca liczba  fizjoterapeutdow  znajacych  specyfike  chorob
dostepu do krwotocznych.
rehabilitacji | 2. Problemy z dostepnoscia rehabilitacji w matych miejscowosciach.
leczniczej

1. Leczenie hemofilii jest procesem wymagajacym dozylnego podawania czynnikow
krzepniecia dzieciom, co wiaze sie¢ z duzym obciazeniem emocjonalnym dla
rodzicow i catych rodzin. Procedura ta jest przeprowadzana w domu, co stawia
rodzicow w trudnej sytuacji, petnej stresu i odpowiedzialnosci.

2. Brak dostepu do psychologow w osrodkach hematologicznych, co utrudnia
wsparcie emocjonalne dla rodzin dzieci z hemofilia.

3. Niewystarczajaca liczba specjalistow psychologow dzieciecych w kontekscie

Potrzeby w zakresie chorob rzadkich.
dostepu do porady | 4. Ograniczona dostepnos¢ konsultacji psychologicznych w nagtych przypadkach lub
psychologa po Swiezej diagnozie.

5. Brak systemowego wsparcia psychologicznego dla rodzicow, ktorzy co dwa dni
wykonuja zabieg medyczny (podawanie czynnikow krzepnigcia dozylnie) dzieciom
w domu, co poteguje stres i lek.

6. Niewystarczajgca  edukacja na temat dostepnych form  wsparcia
psychologicznego.

7. Brak programow wsparcia psychologicznego dostosowanych do specyfiki chorob
rzadkich, uwzgledniajacych unikalne wyzwania emocjonalne.

Potrzeby w zakresie 1. Trudnq§§i w uzyskaniy ‘zasitkéw i Swiadczen przez brak zrozumienia specyfiki

wsparcia hemofilii przez urzednikow. ) o . ) o )

socjalnego 2. Brak dedykowanych programow wspierajacych opiekundow dzieci z chorobami
rzadkimi w codziennym funkcjonowaniu.

Potrzeby w zakresie | 1. Brak szkolen dla lekarzy POZ w zakresie rozpoznawania i prowadzenia dzieci ze
edukadji (lekarzy skazami krwotocznymi, w tym hemofilia.

POZ, lekarzy | 2. Brak edukacji dla personelu przedszkoli i szkét — dzieci z hemofilia bywaja
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specjalistow, niepotrzebnie izolowane ze wzgledu na brak wiedzy.
pacjentow, dziecii | 3. Brak systemowego wsparcia edukacyjnego dla mtodych rodzicow Swiezo po
mtodziezy w diagnozie dziecka.
szkotach, | 4. Niewystarczajaca Swiadomos¢ spoteczna i medyczna - brakuje podstawowej
spoteczenstwa) wiedzy o chorobie wirod wielu przedstawicieli personelu medycznego, zwtaszcza
w POZ i szpitalach.

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

Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwotoczne

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 3 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenistwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak

spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie dotyczy
Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienic, czego braRuje i co powinno byc wprowadzone na platformie o chorobach Brak uwag
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt PacjencRi Krajowego Forum Orphan jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag

- prosze wymienic,

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 | 1. lIstniej potrzeba stworzenia specjalistycznych centow opieki kardiologicznej nad

optymalizacji pacjentem z WWS (Wrodzona Wada Serca) przechodzacym z opieki pediatrycznej
opieRi do opieki w szpitalach dla dorostych.
(Swiadczen | 2. Optymalnie powinny powstaé 4 wysokospecjalistyczne osrodki zajmujace sie
zdrowotnych) kompleksowa/holistyczna opieka nad pacjentem z WWS.
Potrzeby dvgszt(;’;ruezlce) tatwiejszy i bezptatny dostep do badan genetycznych dla rodzin pacjentow w WWS,

diagnostyRi
Potrzeby w zakresie | 1. Dostep do profilaktyki zakazen wirusem RSV dla catej populacji pacjentow z WWS.
refundacji leRow | 2. Bezptatne lub z duza bonifikatg leki dla pacjentow z nadciSnieniem ptucnym.
Potrzeby w zakresie | Brak dostepu do rehabilitacji kardiologiczne] dla dzieci po operacjach serca.
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dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa
Potrzeby w zakresie
wsparcia | Brak zrozumienia dla potrzeb tej grupy pacjentow.
socjalnego
Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Nie wszystkie placowki kardiologii i kardiochirurgii dziecigcej posiadajg w zespole
psychologa.

1. Zahiegamy o wdrozenie programu edukacji nauczycieli w zakresie zrozumienia
specyfiki funkcjonowania dzieci i mtodziezy z wadami serca.

2. Wymagane sg szkolenia min. nauczycieli WF aby dostosowywali zestawy Cwiczen
dla uczniow, aby nie wykluczac ich z zajec fizycznych.

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

Fundacja Serce Dziecka

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 20 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

Tak

. P . ; Nie

spetnia Panstwa oczekRiwania?
. . . Wprowadzenie bezterminowych orzeczen dla pacjentdw z
Prosze wymienic co powinno by¢ ; .
. rozpoznaniem wrodzonej wady serca.
wprowadzone - lista.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

. . Tak
rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o

. . Brak uwag.
chorobach rzadkich — lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest

. . iy . ;. | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?
- : —

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg. Brak uwag
- prosze wymienic.

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
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Fundacja SMA

1. Aktualna wycena Swiadczen zdrowotnych w programie leczenia rdzeniowego zaniku

Potrzeby w
zakresie
optymalizacji
opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)

miesni (kod B.102) nie odzwierciedla faktycznego naktadu pracy, czasu oraz kosztow
ponoszonych przez placowki medyczne i specjalistow.

. W praktyce skutkuje to znaczagcym utrudnieniem dostepu do leczenia, terapii oraz

konsultacji dla 0sob dorostych z SMA. Pomimo formalnej dostepnosci programu, wielu
pacjentow dorostych nie moze z niego skorzystac. Kluczowym powodem jest
niewystarczajgca liczba osrodkow, ktore decyduja sie prowadzic terapie u dorostych
pacjentéw, poniewaz obowigzujgce wyceny nie pokrywaja rzeczywistych kosztow
kompleksowej opieki nad chorym z rzadka i przewlekta choroba.

. W efekcie na mapie Polski powstaja ,biate plamy” - dorosli pacjenci zmuszeni sa

pokonywac setki kilometrow, aby uzyskac dostep do terapii. To istotna bariera, ktora
wptywa na systemowa nierdwnos¢ w dostepie do leczenia.

. Dodatkowo, istniejg powazne luki w systemie opieki nad pacjentami w momencie

osiggania petnoletnosSci. Mtode osoby z SMA, ktore koncza 18 lat, czesto pozostaja bez
jasno okreslonej sciezki tranzycji do systemu opieki dla dorostych, co powoduje
przerwy w terapii i spadek jakosci wsparcia.

. W zwigzku z powyzszym konieczna jest pilna aktualizacja wyceny Swiadczen w

programie B.102, tak aby realnie odzwierciedlata koszty i naktad pracy, zapewniajac
tym samym dostepnosc leczenia dla wszystkich pacjentow, utrzymanie wysokiej jakosci
opieki oraz petna ciagtos¢ terapii na kazdym etapie zycia.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

. Badania przesiewowe noworodkdow rozwiazaty problem pdznej diagnozy SMA wsrod

najmtodszych.

. Niestety, dostep do diagnostyki schorzen towarzyszacych SMA - takich jak skolioza,

osteoporoza, zaburzenia metaboliczne czy problemy kardiologiczne - nadal w duzej
mierze zalezy od lokalnych mozliwosci osrodkow medycznych oraz miejsca
zamieszkania pacjenta. W praktyce oznacza to, ze dzieci i dorosli z tg sama choroba nie
maja rownego dostepu do specjalistycznej diagnostyki i leczenia, co pogtebia
nierdbwnosci w opiece i szanse na zatrzymanie postepu choroby.

Potrzeby w
zakresie
refundacji
lekRow

. Dostep do trzech refundowanych terapii stosowanych w leczeniu SMA w Polsce to

ogromny sukces systemowy, wywalczony dzieki wysitkowi wielu srodowisk - lekarzy,
ekspertow i organizacji pacjenckich.

. Mozliwosc indywidualnego doboru terapii — wybor konkretnego leku powinien by¢

podejmowany wspolnie przez lekarza i pacjenta, zgodnie ze stanem klinicznym i
preferencjami.

. Zniesienie ograniczen w dostepie do terapii genowej (onasemnogen abeparwowek) dla

dzieci z rozpoznaniem typu 4 SMA,

. Optymalizacja programu lekowego B.102 poprzez zwigkszanie dostepu do nowych,

wysoce skutecznych terapii rejestrowanych w Europie zgodnie z ich zapisem w ChPL.
Obecnie czekamy na rejestracje wyzszej dawki nusinersenu w wysokosci (28 mg), i
mamy nadzieje na jej szybka refundacje, gdyz terapia jest szansg na jeszcze lepsza
poprawe zdrowia i sprawnosci pacjentow.

. Dostep do nowej formy leku Rysdyplam w tabletkach w ramach programu lekowego

leczenia rdzeniowego zaniku migsni (SMA). Obecnie refundowany Rysdyplam dostepny
jest wytacznie w postaci ptynu doustnego, co u wielu starszych dzieci i dorostych z SMA
powoduje trudnosci (koniecznosé przechowywania w lodéwce). Tabletki Rysdyplamu sa
zarejestrowane i dostepne w innych krajach UE. Umozliwienie dostepu do tej formy
leku w Polsce w ramach programu lekowego poprawitoby komfort leczenia,
przestrzeganie terapii i jakos¢ zycia pacjentow.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
rehabilitagji
leczniczej

. Trudnosci

. Brak specjalistycznej, stale dostepnej rehabilitacji dostosowanej do potrzeb pacjenta z

choroba rzadka. Choroby rzadkie, takie jak SMA, wymagaja indywidualnie dobranych
programow rehabilitacji. Obecny system opieki zdrowotnej nie zapewnia
odpowiedniego dostepu do fizjoterapeutow z doswiadczeniem w chorobach nerwowo-
miesniowych. Wizyty w ramach NFZ s3 zbyt rzadkie, krotkie i czesto nieskuteczne, a
dostep do wysokiej jakosci opieki odptatnej pozostaje poza zasiggiem wielu rodzin.

. Niedostosowane limity czasowe i iloSciowe Swiadczen. Obecne limity na liczbe

zabiegdbw rehabilitacyjnych sa niewystarczajace i nieuwzgledniaja postepujacego
charakteru wielu chorob rzadkich. Chorzy potrzebuja statej, czesto codziennej
rehabilitacji, tymczasem Swiadczenia NFZ ograniczaja sie np. do kilku tygodni w roku,
€0 nie ma realnego wptywu na podtrzymanie funkcji motorycznych.

w dostgpie do rehabilitacji domowej i mobilnych zespotow
rehabilitacyjnych. W przypadku pacjentow z zaawansowang niepetnosprawnoscig lub
mieszkajacych w mniejszych miejscowosciach kluczowy jest dostep do rehabilitacji w
miejscu zamieszkania. Obecnie rehabilitacja domowa jest bardzo ograniczona, czesto
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catkowicie niedostepna poza duzymi miastami.

. Brak spojnosci miedzy leczeniem farmakologicznym a rehabilitacja. Nowoczesne

terapie lekowe (np. stosowane w SMA) wymagaja wsparcia intensywnej i kompetentnej
rehabilitacji, ktora jest nieodtgczna czeScia skutecznego leczenia. Brak systemowego
powiazania rehabilitacji z programami lekowymi powoduje, ze czes¢ efektow terapii
zostaje zmarnowana.

. Braki kadrowe i niedostateczne szkolenia dla fizjoterapeutow. Rehabilitacja w

chorobach rzadkich wymaga wysoko wyspecjalizowane] wiedzy. Brakuje systemu
szkolen dla fizjoterapeutdw, ktorzy mogliby prowadzi¢ terapie zgodnie z aktualng
wiedzg kliniczna. Rodziny pacjentdow czesto musza samodzielnie edukowaé
fizjoterapeutow lub rezygnuja z rehabilitacji z powodu niekompetencji dostepnych
specjalistow.

. Brak dtugofalowych, interdyscyplinarnych programow rehabilitacji. Choroby rzadkie to

schorzenia przewlekte, ktore wptywaja na rozne aspekty funkcjonowania pacjenta.
Potrzebne s3 zintegrowane programy, obejmujace nie tylko fizjoterapie, ale takze
terapie zajeciowa, wsparcie psychologiczne i logopedyczne - realizowane w ramach
jednego zespotu.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
porady
psychologa

. Brak systemowego i statego dostepu do psychologa w ramach publicznej opieki

zdrowotnej. Osoby z chorobami rzadkimi i ich opiekunowie doswiadczaja
dtugotrwatego stresu, niepewnosci i wypalenia. Pomoc psychologiczna jest potrzebna
regularnie i dtugoterminowo, natomiast w ramach NFZ dostep do psychologa jest
bardzo ograniczony, czesto sprowadza sie do kilku spotkan rocznie lub wymaga
wielomiesiecznego oczekiwania.

. Brak psychologow majacych dosSwiadczenie w pracy z chorobami rzadkimi i

niepetnosprawnoscia. Pacjenci i rodziny potrzebuja wsparcia psychologicznego od
specjalistow rozumiejacych specyfike chorob przewlektych, nieuleczalnych i
degeneracyjnych. Wigkszos¢ psychologow pracujacych w systemie publicznym nie ma
wiedzy i przygotowania do pracy z osobami z rzadkimi chorobami i ich rodzinami.

. Brak wsparcia psychologicznego w momentach kryzysowych - diagnoza, postep

choroby, Smier¢. Szczegolnie dotkliwy jest brak psychologa w newralgicznych
momentach: po otrzymaniu diagnozy, przy zaostrzeniu objawow, w procesie leczenia
czy zatoby. Rodziny sa pozostawione same sobie, bez fachowego wsparcia w radzeniu
sobie z trauma i przewlektym stresem.

. Brak psychologa jako cztonka zespotu w programach lekowych i rehabilitacyjnych. W

programach leczenia i rehabilitacji brakuje podejscia holistycznego - psycholog nie
jest standardowym cztonkiem zespotu terapeutycznego, mimo ze jego obecno$¢ ma
ogromne znaczenie dla utrzymania motywacji pacjenta, przestrzegania terapii i jakosci
zycia.

. Brak rozwigzan dla wsparcia psychologicznego opiekundw i rodzefstwa. Pomoc

psychologiczna czesto ogranicza sie tylko do chorego, pomijajac gteboko obcigzonych
psychicznie opiekundéw (czesto rodzicow) oraz zdrowe rodzenstwo, ktore rowniez
potrzebuje wsparcia, zwtaszcza w rodzinach, gdzie choroba dominuje codzienne
funkcjonowanie.

. Brak finansowania wsparcia psychologicznego w organizacjach pacjenckich. W

praktyce to organizacje pacjenckie probuja wypetnia¢ luke w systemie, oferujac
ograniczong pomoc psychologiczng w ramach projektow. Brakuje jednak stabilnych
zrodet finansowania, by takie wsparcie mogto by dostepne powszechnie i
dtugofalowo.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

. Zbyt niskie Swiadczenia finansowe dla opiekundow i osob z niepetnosprawnoscia:

Swiadczenia pielegnacyjne i renty socjalne nie pokrywaja realnych kosztow zycia z
choroba rzadka; brakuje dodatkow uwzgledniajacych wysokie, state wydatki na sprzet,
leki, dojazdy czy rehabilitacje.

. Brak wsparcia socjalnego dla rodzin os6b dorostych z chorobg rzadka: po osiagnieciu

petnoletnosci wsparcie opiekunicze i finansowe dla rodzin czgsto wygasa lub znaczaco
sie  zmniejsza; brakuje Swiadczen dla opiekunow dorostych o0s6b  z
niepetnosprawnosciami.

. Ograniczony dostep do ustug asystenckich i opiekunczych: system asystencji osobistej

funkcjonuje gtownie w formie projektow, o ograniczonym zasiegu i czasie trwania;
brakuje stabilnego, powszechnego dostepu do profesjonalnych ustug wspierajacych
niezalezne zycie.

. Niewystarczajace wsparcie mieszkaniowe i brak rozwiazan na rzecz samodzielnosci

0sob dorostych: osoby z chorobami rzadkimi czgsto sg catkowicie zalezne od rodziny z
powodu braku dostepnych form mieszkalnictwa wspomaganego; nie istnieje
systemowe wsparcie w organizowaniu niezaleznego zycia dorostych z

75



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

niepetnosprawnoscia.

5. Trudnosci w taczeniu pracy zawodowej z opieka nad osoba chora: brakuje elastycznych
form zatrudnienia, ulg podatkowych i ochrony prawnej dla opiekunéw pracujacych;
system nie wspiera powrotu opiekunéw na rynek pracy ani nie uznaje ich kompetencji
zawodowych zdobytych podczas wieloletniej opieki.

6. Ztozone i dtugotrwate procedury przyznawania Swiadczen i orzeczen: uzyskanie
orzeczenia o niepetnosprawnosci i dostgpu do wsparcia jest czesto czasochtonne,
biurokratyczne i stresujgce; orzeczenia czesto nie odzwierciedlaja rzeczywistych
potrzeb oséb z chorobami rzadkimi o zmiennym lub niewidocznym przebiegu.

7. Brak zintegrowanego podejScia miedzy systemem ochrony zdrowia a pomocg
spoteczng: wsparcie socjalne funkcjonuje w oderwaniu od leczenia i rehabilitacji;
pacjent i jego rodzina musza samodzielnie ,nawigowac” miedzy instytucjami, co jest
szczegolnie trudne w przypadku chordb rzadkich.

8. Nierowny dostep do wsparcia socjalnego w zaleznosSci od miejsca zamieszkania:
wsparcie lokalne (np. PCPR, MOPS) znaczaco rozni si¢ miedzy regionami i zalezy od
budzetu oraz dobrej woli samorzadu; w matych gminach brakuje doswiadczenia i
procedur wspierajacych osoby z chorobami rzadkimi.

1. Edukacja i przygotowanie kadry medycznej: brak systemowe]j edukacji fizjoterapeutow i
rehabilitantow w zakresie chorob rzadkich - potrzebne sa specjalistyczne szkolenia
oraz certyfikowane kursy przygotowujace do pracy z pacjentami z chorobami nerwowo-
miesniowymi.

POZZ::Z}Z 2. Niewystarczajch W[edza ped!atréw i lekarzy POZ o objgwach chorc'?b rzadkich i
edukacji potrzebach pacjentow - kon]eczng $3 regu_larne _szkolema w zakresie wczesnego
(lekarzy POZ rozpoznania, oplgkl d%ugotgrmmowe; i wsparcia rodzin.
lekarz;/ 3. Brak sciezek wspotpracy. ml'gdzy lekarzem prowadzqcym a zespotem terapeutycznym -
specjalistow, potrzebpe sa modgle oplekl. ko.ordynowanej.. .
pacjentéw’ 4, Wspargle edukacyjne dla dmeqzchorobam[rzadklmu. 3 ' o
dzieci;’ 5. byt mska wycena subwenql’qswgtowej dla uczniow z chorobaml rzadkimi i
miodziesy w sprzezonymi mgpe{nosprawnqscnaml - obegna'subwenqa nie pokrywa realnych
szkotach, kosztow 90!uke§q.|, rehablll.tac.Jl i adaptacji placowlfl do potrzeb 512|ecka. .
spoteczerstwa 6. Brak mozliwosci zatrudnienia asystenta dla dziecka w placowkach edukacyjnych -

) asystent powinien by¢ standardem, szczegolnie w przypadku dzieci wymagajacych
pomocy w poruszaniu sig, jedzeniu czy czynnosciach higienicznych.
7. Niedostosowanie infrastruktury i programu wielu szkot i przedszkoli - brakuje fizycznej
dostepnosci budynkéw oraz elastycznych form nauczania (np. hybrydowego), ktore
umozliwiatyby dzieciom z ciezkimi chorobami aktywne uczestnictwo w edukacji.

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

Fundacja SMA

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 12 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu

dla Choréb Rzadkich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to kRrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie dotyczy

Czy znajg Panstwo i RiedykolwieR korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Tak

Tak

Tak
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rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
chorobach rzadRich — lista.

Brak uwag.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Tak

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Brak uwag.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
— prosze wymienic.

Brak uwag

Fundacja Toczen Polska

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

i w zakresie optymali-

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

Fundacja Toczen Polska

Karta pacjenta z choroba przewlekta (na wzror karty DiLO) szybki
dostep do lekarza prowadzacego oraz innych specjalistow
(poprawitoby to dostepnos¢ do specjalistow, zwtaszcza w okresie
zaostrzenia choroby)

Karta lekow z oznaczeniem, co najbardziej pomagato i na, co na jakie
objawy, przy jakich wynikach, zeby w razie potrzeby szybko do tego
wrocic i zastanowic sie w podobnej sytuacji, czy istnieje szansa na
powtorzenie np. konkretnych wlewow

Mozliwos¢ szybkiej konsultacji pomiedzy specjalistami jesli nie pracuja
w tym samym szpitalu, bo pacjent moze chodzi¢ np. w innym miejscu
do reumatologa, w innym do neurologa

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

Ograniczony dostep do specjalistycznych, pogtebionych badan (Ana,
anty ds-DNA, usg, echo serca, badanie Dopplera, wiele innych
wykonywanych u o0sdb z toczniem) - czesto trzeba wykonaé je
odptatnie,

Dtugi czas oczekiwania na sama wizyte u specjalisty, a nastepnie
kolejka do badania, w ten sposob diagnostyka moze trwac kilka lat na
NFZ. Pacjenci szukajac pomocy czesto s3 zmuszeni do pokrywania
kosztow diagnostyki.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekéw

&

Hydroksychlorochina (lek stosowany codziennie dozywotnio)
Methotrexat,

Topamax (w zastosowaniu leczenia migrenowych bolow gtowy np. przy
toczniu tez jest nierefundowany)

Leki biologiczne stosowane w toczniu

Lecznicza witamina D (lek stosowany codziennie dozywotnio)

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

N o e

Bardzo dtugi czas oczekiwania w ramach NFZ,

Dobrym rozwigzaniem bytyby wyjazdy w ramach NFZ dla osob z
chorobami przewlektymi, dostosowane do wieku i chorob. Z krotkim
czasem oczekiwania (nie na zasadzie sanatoriow),

Rehabilitacje dla ciata i duszy (w ramach leczenia i poprawy kondycji w
chorobie przewlektej),

NieznajomosC specyfiki choroby przez niektorych rehabilitantow i
lekarzy kierujgcych (np. zlecenie zakazanej w toczniu krioterapii)

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Na NFZ jest niemozliwe dostac sie na wizyte u psychologa,
Psychologowie czesto nie maja dostatecznej wiedzy z zakresu pomocy
psychologicznej dla osob z chorobami rzadkimi oraz mogg nie byc
zaznajomieni ze specyfika tych chorob, co moze prowadzi¢ do
nieskutecznej pomocy.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Brak sensownej pomocy finansowej dla 0sob, ktore nie mogg pracowac
przez dtuzsze okresy z powodu zaostrzenia choroby lub nie moga
pracowac na peten etat,

Problemy z uzyskaniem stopnia niepetnosprawnosci,

Pacjenci niejednokrotnie przez choroby przewlekte znajdujg sie w
trudnej sytuacji, bywa, Ze musza zrezygnowal z dotychczasowej
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aktywnosci zawodowej. Leki, zycie itd. s3 bardzo drogie. Swiadczenie
wspierajace jest osiggalne tak naprawde dla niewielu, natomiast
zasitek pielegnacyjny wytacznie dla oséb ze stopniem znacznym lub
tych, u ktérych niepetnosprawno$¢ powstata ponizej 21. roku zycia.
Dobrze by byto pomyslec o szerszej grupie.

1. Niezainteresowane osoby nie maja pojecia czym jest toczen.

2. Wieksza czesc lekarzy POZ, pracodawcow, nauczycieli nigdy nie styszeli
0 toczniu.

3. Nalezy podejmowac dziatania, ktore beda miaty na celu zwigkszanie
Swiadomosci  spoteczenstwa na temat konkretnych  chorob
przewlektych.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

Fundacja Toczen Polska

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckRiej 2 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekiwania?

1. Toczen to choroba nieuleczalna i jej konsekwencje czesto sie pogtebiajg lub sg
trwate, a stopien niepetnosprawnosci jest przyznawany tylko na kilka lat,

2. Lekarze orzecznicy powinni sobie zdawac sprawe, co to za choroba, bo czesto
po pacjencie nie wida¢, z czym sie mierzy i wielu orzecznikow przypisuje
pacjentom konfabulacje i hipochondrie,

3. System powinien by¢ spojny. Pacjenci nie powinni denerwowac sie przed
komisjami, co za chwile nastgpi. Wiadomo na co choruja, z czym sie zmagaja.
Orzecznicy powinni by¢ otwarci na pacjentow i chetni, aby utatwic im i tak
mocno utrudnione zycie. W chorobach przewlektych sa rozne dni, wielu z nich
nie widac na zewnatrz.

Prosze wymienic¢ co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie

www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Nie dotvez
rzadkich - lista. yezy

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak

potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym Brak uwa
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi? &
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Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

7~ | Brak uwag
- prosze wymienic.

Fundacja Transplantacja LIVERstrong

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

Fundacja Transplantacja LIVERstrong

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

1.
2.
3.

4.

Lepszy dostep do oSrodkow referencyjnych,

Wieksza dostepnos¢ badan specjalistycznych i genetycznych.
Poprawa dostepnosci leczenia objawowego - np. refundacja lekow na
Swiad skory,

Koordynowana opieka wielospecjalistyczna

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

1.

w

Utrudniony dostep do badan genetycznych -  brak mozliwosci
wykonania badan genetycznych, w tym dla rodziny,
Niektore leki bez refundacji

Brak kompleksowej oceny funkcji watroby i serca w jednym miegjscu

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak refundacji lekow na ciezki Swiad (rifampicyna, cholestyramina)-
koszty dtugotrwatego stosowania sa bardzo wysokie,

Brak refundacji nowych lekow stosowanych w leczeniu cholestazy,

Brak refundacji suplementow witamin rozpuszczalnych w ttuszczach w
specjalnych formutach (dzieci z zespotem Alagillea maja zaburzenia
wchtaniania ttuszczow i potrzebuja specjalistycznych preparatow
witaminowych - obecnie s3 one w petni odptatne mimo ze stanowia
podstawe terapii,

Brak refundacji  specjalistycznych  preparatow  zywieniowych
(wysokobiatkowe i wysokokaloryczne diety dla dzieci z niedoborem
masy ciata i zaburzeniami wzrastania nie sg refundowane) - potrzeba
systemowej refundacji odzywek medycznych w chorobach rzadkich,
Brak refundacji niektorych lekow kardiologicznych i hepatologicznych
stosowanych przewlekle,

Brak refundacji lekow stosowanych poza wskazaniami rejestracyjnymi,
ale zgodnie z praktyka kliniczng (w leczeniu objawowym zespotu
Alagillea czesto stosuje sie leki off-label, ktore nie s3 refundowane
mimo ich uznanej skutecznosci

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

w

Brak dostepnosci do rehabilitacji ogdlnorozwojowej dla dzieci z
chorobami rzadkimi (dzieci z zespotem Alagillea czesto maja
opO6znienia w rozwoju motorycznym i fizycznym, ale nie kwalifikujg sie
do intensywnej rehabilitacji z powodu braku klasycznej diagnozy
neurologicznej

Zbyt mata liczba turnusow rehabilitacyjnych refundowanych przez NFZ,
Trudnosci w uzyskaniu skierowania i dtugie kolejki do rehabilitantow,
Brak elastycznoSci w organizacji rehabilitacji (rodziny musza sie
dostosowywac do systemu, ktdry nie uwzglednia stanu zdrowia dziecka
i jego ograniczen transportowych

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Brak systemowego wsparcia psychologicznego dla rodzicow i
opiekunow dzieci z chorobami rzadkimi,

TrudnoSci z dostepem do psychologa dzieciecego w ramach NFZ
(kolejki sa dtugie, a liczba miejsc ograniczona - nawet w sytuacjach
pilnych),

Brak psychologdow znajacych specyfike chordb rzadkich,

Brak wsparcia psychologicznego po diagnozie i podczas hospitalizacji,
Brak refundacji terapii dtugoterminowej

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Zbyt skomplikowane procedury orzecznictwie )
niepetnosprawnosci,

Brak systemowego wsparcia finansowego dla rodzin opiekujgcych sie
dzie¢mi z chorobami rzadkimi (koszty leczenia, suplementow, dojazdow
sa ogromne i nierefundowane)

Brak programow lokalnego wsparcia spotecznego i integracji rodzin

{choroby rzadkie izoluja spotecznie)

przy
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1. Brak wiedzy o chorobach rzadkich wsrod lekarzy POZ i pediatrow
(czesto nie rozpoznajg wczesnych objawdw, co prowadzi do opdznienia
w diagnozie)

2. Brak edukacji i wsparcia dla rodzicow i opiekunow (czesto rodziny sa
pozostawiane same sobie- bez materiatow edukacyjnych, bez
przeszkolenia w zakresie opieki nad dzieckiem z przewlekta chorobg)

3. Brak wiedzy w szkotach i przedszkolach (nauczyciele, pedagodzy nie
znaja specyfiki chorob rzadkich, co prowadzi do niezrozumienia
trudnoSci  dziecka, brakuje wsparcia edukacyjnego dla dzieci z
chorobami przewlektymi w systemie oswiaty)

4. Brak kampanii informacyjnych dla spoteczenstwa (choroby rzadkie to
nadal temat tabu, a rodziny spotykajg si¢ z niezrozumieniem i oceng -
potrzebne sa ogodlnopolskie akcje zwigkszajace Swiadomosc i empatie
spoteczna)

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

~ FundagjaTransplantacja LIVERstrong |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 5 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu

dla Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadRu choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego trakRtowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczekiwania?
1. Uznanie chorob rzadkich jako podstawy do przyznawania orzeczenia bez
koniecznosci czestych aktualizacji
2. Wprowadzenie jednolitego, centralnego systemu orzekania- zamiast wielu
komisji i roznych procedur (obecny system jest niespojny, zlezy od miejsca
zamieszania i czesto uznaniowy)
3. Wieksze uwzglednienie rzeczywistego funkcjonowania dziecka, a nie tylko

Tak

Nie

Prosze wymienic co dokumentéw medycznych )komisje powinny bra¢ pod uwage ograniczenia w
powinno by¢ zyciu codziennym, opoznienia rozwojowe, koniecznosc opieki i leczenia
wprowadzone - lista. specjalistycznego a nie tylko konkretne wyniki badan)

4, Uproszczenie procedur dla dzieci z chorobami rzadkimi (mniej biurokracji,
mniej stresu, wigcej zaufania do rodzicow i lekarzy prowadzacych)

5. Dtuzszy okres waznosci orzeczen w chorobach przewlektych,

6. Zwiegkszenie wiedzy komisji orzekajacych na temat chordb rzadkich

7. Wprowadzenie zdalnej $ciezki orzekania (tam gdzie to mozliwe- dzieci z
ciezkimi chorobami)

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . L Tak
badania potrzeb pacjentdéw a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? 8
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Brak uwag.
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- prosze wymienic,

Fundacja Wymarzona Odpornos¢

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

Fundacja Wymarzona Odpornosc

1. Wczesna diagnostyka i dostep do badan.
2. Dostep do leczenia i terapii.
Potrzeby w zakresie | 3. Koordynacja opieki.
optymalizacji opieRi | 4. Edukacja pacjentow i personelu.
(Swiadczen zdrowotnych) | 5. Profilaktyka i szczepienia.

6. System finansowania.

7. Badania i rejestry pacjentow.

1. Rozszerzenie programow badan przesiewowych - szczegolnie u
noworodkow (np. testy TRECs/KRECs wykrywajace cigzkie niedobory

Potrzeby w zakresie odpornosci - SCID)
dostepu do diagnostyki | 2. Skrocenie czasu od pierwszych objawow do rozpoznania.

3. Refundacja nowoczesnych badan genetycznych i immunologicznych,
ktore pozwalaja na precyzyjna diagnoze niedoboru odpornosci.

1. State, gwarantowane finansowanie immunoglobulin i lekow
wspomagajacych - brak ryzyka przerw w leczeniu.

Potrzeby w zakresie | 2. Refundacja nowoczesnych terapii oraz badan diagnostycznych, ktore
refundacji lekRow obecnie pacjenci sami finansuja.

3. Wsparcie w zakresie kosztow opieki domowej - np. pompy do
wlewow, zestawy do podawania lekow, Srodki ochrony

1. Brak dedykowanych programow rehabilitacji dla osob z PNO
(Pierwotnymi Niedoborami Odpornoéci), trzeba opracowac standardy.

2. Ograniczony dostep do rehabilitacji pulmonologicznej, brakuje
programow fizjoterapii oddechowe;.

3. Brak programow rehabilitacji po infekcjach i hospitalizacjach z
uwzglednieniem specyfiki schorzenia.

4, Brak osrodkow oferujgcych zintegrowana rehabilitacje

Potrzeby w zakresie dostepu pulmonologiczna, kardiologiczna, psychologiczng oraz edukacje w
do rehabilitacji leczniczej zakresie profilaktyki infekgji.

5. Brak Swiadomosci wsrod lekarzy i rehabilitantow w zakresie pracy z
pacjentami z PNO - zasady higieny, ryzyko zakazen. Bezpieczne i
skuteczne formy rehabilitacji.

6. Brak refundowanych programow rehabilitacji domowe;j.

7. Brak specjalistycznej rehabilitacji po przeszczepach.

8. Brak refundacji nowoczesnych metod i sprzetu do rehabilitacji
oddechowe].

1. Brak dostepu do psychologicznego wsparcia dla pacjentow i ich
rodzin, czesto leczenie obcigza emocjonalnie cata rodzing. Choroba,
izolacja i czeste hospitalizacje powoduja silne obcigzenie psychiczne.

2. Brak psychologdw specjalizujgcych sie w pracy z pacjentami z PNO -
np. radzenie sobie z lekiem przed infekcjami, czy dtugotrwaty

Potrzeby w zakresie dostepu EolE, o c oo g 2
do porady psychologa 3. Bral§ d.oste'pu do terapii online - pacjenci z pbmquq odpornoscia
unikaja wizyt w poradniach z powodu ryzyka infekcji a system tele-
psychologii w NFZ praktycznie nie istnieje. Brak finansowania dla

zdalnych konsultacji.

4, Brak edukacji - gdzie szuka¢ pomocy psychologicznej - brak
dedykowanych materiatow lub poradnikow psychologicznych dla
0sob z PNO

1. Wiele jednostek PNO nie jest uwzglednionych na listach chordb

Potrzeby w zakresie rzadkich, co utrudnia dostep do Swiadczen socjalnych i orzeczen o
wsparcia soc¢jalnego niepetnosprawnosci.

2. Brak dodatkdw rehabilitacyjnych dla pacjentdw wymagajacych
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ciagtego leczenia immunoglobulinami.

3. Ograniczone mozliwosci uzyskania orzeczenia o niepetnosprawnosci -
PNO nie jest widoczna choroba, ciezko ja zobaczy¢, komisje tego nie
rozumieja.

4, Brak finansowego wsparcia dla rodzin dzieci z PNO. Rodzice czesto
muszg rezygnowac z pracy, nie otrzymujac odpowiednich Swiadczen,
bo choroba nie jest sklasyfikowana. Brak dodatku na zakup sprzetu
ochronnego.

5. Brak systemu pomocy w pokrywaniu kosztow leczenia i dojazdu.
Immunoglobuliny sg refundowane ale pacjenci ponosza wysokie
koszty dojazdow do osrodkow, badan i prywatnych konsultacji.

6. Brak dostepu do pomocy socjalnej w sytuacjach kryzysowych, nie ma
programow interwencyjnych.

7. Brak wsparcia w edukacji dzieci i mtodziezy, pomimo czestych
nieobecnosci w szkole system nie zapewnia dodatkowych zajec
wyrownawczych, Brak narzedzi - laptop, internet.

8. Brak specjalnych programoéw dla dorostych pacjentow, ktorzy maja
problem z utrzymaniem pracy z powodu czestych hospitalizacji i
infekcji, brak elastycznych form zatrudnienia.

9. Brak orientacji w systemie socjalnym, rodziny nie wiedzg, jakie
Swiadczenia im przystuguja. Brak koordynatora socjalnego w
osrodkach zdrowia.

1. Lekarze POZ - brak wiedzy o wczesnych objawach PNO, wielu
pacjentow jest diagnozowanych przez wiele lat. Brak znajomosci
kryteriow diagnostycznych - np. "0 objawdw ostrzegawczych PNO"
opracowanych przez ESID.

2. Lekarze specjalisci (pediatrzy, pulmonolodzy, laryngolodzy,
gastroenterolodzy) niedostatecznie wspotpracuja ze soba, lecza
objawy ale rzadko kieruja na diagnostyke immunologiczng. Wielu
specjalistow nie zna aktualnych standardow leczenia - np. terapii
podskornych immunoglobulinami Scig).

3. Brak swiadomosci koniecznosci indywidualnych planow szczepien u
pacjentow z PNO.

4, Zbyt mata ilos¢ konsultacji immunologicznych.

5. Pacjenci - brak dostepu do rzetelnych materiatow informacyjnych
(ulotki, poradniki, kursy online) o PNO. W tym: brak wiedzy o prawach
pacjenta i mozliwosci refundacji leczenia.

6. Brak programow edukacji psychologicznej i spotecznej.

7. Niewystarczajace wsparcie w zakresie edukacji zdrowotnej - np.
profilaktyka infekgji.

8. Spoteczenstwo - brak sSwiadomosci czym jest PNO, rozroznienie
niedoborow od HIV.

9. Niewielka wiedza o znaczeniu immunoglobulin, ktore ratuja zycie a
pozyskiwane sg z krwi - od dawcow osocza.

10. Brak kampanii spotecznych edukujacych o objawach PNO i
potrzebach pacjentow.

11. Stygmatyzacja pacjentow noszacych maseczki lub unikajacych
zgromadzen.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

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

.~ FundacjaWymarzonaOdporno$¢ |

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 11 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéow?
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Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na listg lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekRiwania?
1. Uznanie PNO jako schorzen przewlektych i rzadkich, uwzglednienie faktu, ze choroba
ma przewlekty, postepujacy i nieodwracalny charakter wymagajacy statego leczenia i
kontroli lekarskiej.
Prosze 2. Wpr_owadzgnje jednolitych Igry‘;eriéw orzekan'ia, uvyzgledniajqcych spgcyfike PNO i ‘
wymienic co koniecznosci statego leczenia lmmunpglqbulmaml oraz ryzyka infekcji do orzeczenia
. P umiarkowanego lub znacznego stopnia niepetnosprawnosci.
powinno by¢ . p >0 . . .
wprowadzone 3. Szkolenia d_la cztonkow komisji Qrzgcznlcgych, zrozumienie sp’ecyflkl PNQ.
_lista 4, Uproszczenie procgdur, przedtuzenie pacjentom z PNO okresow orzeczen - tak aby co
’ roku nie powtarzac procedur, skoro choroba jest nieuleczalna.
5. Mozliwos¢ wydawania orzeczen na podstawie dokumentacji medyczne;j.
6. Zwigkszenie wysokosci Swiadczen zasitkow, ktore sg niewspotmiernie do kosztow
zwigzanych z PNO.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach B
. . rak uwag.
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym B
; . L ; 7 rak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag
- prosze wymienic.

Immunoprotect

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

Immunoprotect

Potrzeby w zakresie
optymalizacji

Leczenie lekami osoczopochodnymi z ktorymi jest problem bo Panstwo polskie
pobiera osocze w bardzo ograniczonym zakresie. Wszystkie kampanie wspierajace i

(§Wia(;ilzee’7’; zachecajace do oddawania osocza ida na marne gdyz pacjenci sa odsytani z punktow
zdrowotnych) poboru ze wzgledu na to ze Panstwo ma ograniczong przepustowosc.
Potrzeby dvovsiakfzg Problem z dostgpem do immunologa i bagatelizowanie przez lekarzy POZ objawow
diagr?gstyki PNO i zrzucanie winy na inne czynniki.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

Osoby z PNO (Pierwotnymi Niedoborami Odpornosci) sg catkowicie pomijane jezeli
chodzi o wsparcie socjalne. Podam przyktad. Sg osoby ktore maja co miesigc infekcje
i s3 w praktyce zamknigte w domu. Nie mogg pracowac ani si¢ utrzymac. Lekarze
orzekajacy twierdzg ze to przejSciowe a nie jest to przejsciowe. Taka osoba ma od
kilku do kilkunastu infekcji rocznie. Zaden pracodawca nie chce zatrudnié osoby,
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ktora przez wiekszoS¢ roku nie bedzie pracowac a lekarz orzecznik takiej osobie nie
przyzna chociazby renty bo w jego mniemaniu ta osoba jest zdolna do pracy.
Dochodzi do takiej sytuacji, ze te osoby sg zamknigte we wtasnym domu i nie s3 w
stanie si¢ utrzymac. Nie sa zdolne do samodzielnej egzystencji. Z tego co zauwazytem
w naszym kraju osoba niepetnosprawna i osoba niezdolna do samodzielnej
egzystencji rozumiane sa jako osoby, ktdére majg problem z narzgdami ruchu.
Wystarczy, ze ktos jest fizycznie sprawny to juz ma problem zeby dostac jakiekolwiek
Swiadczenie. Osoby z PNO sg fizycznie sprawne i mimo ze nie sg przykute do tézka to
wielokrotnie nie mogg normalnie funkcjonowaé. Pomijam juz fakt oszukania przez
obecna wtadze kilkuset tysiecy osob ktdrym nie zostata podniesiona wysokos¢ renty
socjalnej do wysokoSci minimalnego wynagrodzenia tylko ze wzgledu na to ze
potrafia si¢ poruszac a nie sa zdolne samodzielnie zy¢.
Potrzeby w zaRresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistow,
pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach, spoteczenstwa)

Brak potrzeb.

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

Immunoprotect

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 13 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Nie

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczekRiwania?
Na pewno powinno by¢ zmienione podejscie-osoba niepetnosprawna w Polsce to
osoba ktora ma problem z narzadem ruchu. W chorobach rzadkich niekoniecznie
tak jest. Moze to byC osoba sprawna fizycznie ale majaca niedobor odpornosci
Prosze wymieni¢ co | ktora nie moze chociazby wychodzi¢ z domu ze wzgledu na ryzyka cigzkich infekgji
powinno by¢ | lub ciezkie leczenie immunosupresyjne. System tego nie przewiduje. System
wprowadzone - lista. | jedynie rozumie niepetnosprawnosc w taki sposob ze jak ktos jest przykuty do
tozka to jest niepetnosprawny lub niezdolny do samodzielnej egzystencji. Fraza
niezdolni do samodzielnej egzystencji powigzana i rozumiana jest wytacznie w
odniesieniu do niepetnosprawnosci ruchowe;j.

Tak

Nie

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Brak uwag

chorobach rzadkich - lista. )

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag

dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag.
— prosze wymienic.
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Jedni na Milion - Stowarzyszenie Pacjentéw z PNH

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji
opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez JEDNI NA MILION - STOWARZYSZENIE PACJENTOW Z PNH

JEDNI NA MILION - STOWARZYSZENIE PACJENTOW Z PNH

Potrzeby w zakresie
optymalizacji
opieki

(wiadczen
zdrowotnych)

1. Wsparcie pacjenta w dniu wlewu - wielu chorych potrzebuje tego dnia opieki ze
wzgledu na zte samopoczucie (np. mozliwos¢ wziecia zwolnienia opiekunczego
przez bliskg osobe)

Transport dla pacjentow, ktorzy zle znosza wlewy lub dla tych w trudnej sytuacji

finansowej. Koszt zwigzany z transportem czesto jest powodem rezygnacji z

leczenia. Warto takze rozwazy¢ mozliwos¢ podawania leku w dogodnych

lokalizacjach (np. z okresowymi wizytami kontrolnymi w oSrodkach
specjalistycznych).

3. Mozliwosc wlewow domowych podczas ciazy, potogu oraz infekgji, by nie narazac
pacjentow na niebezpieczenstwo powiktan. Infekcje sprawiaja, ze pacjenci s3
bardzo ostabieni, wiec czesto dotarcie do szpitala jest niemozliwe.

4, Wdrozenie innych, nowoczesnych form terapii (doustne, podskérne), dopasowane
do potrzeb zdrowotnych pacjentow oraz stylu zycia, co wptynetoby na komfort
zycia, poprawe samopoczucia oraz odciazytoby system ochrony zdrowia.

5. Wprowadzenie uproszczonego algorytmu dziatania dla lekarzy POZ w sytuacji
infekcji pacjenta z PNH. Szybka reakcja lekarza POZ jest decydujaca dla zycia i
zdrowia chorych. W wielu krajach zachodnich, gdzie opieka nad pacjentami z
chorobami rzadkimi jest zintegrowana, lekarze podstawowe] opieki zdrowotnej
maja konkretne wskazowki dotyczgce postepowania z pacjentami z PNH -
zwtaszcza podczas infekcji, ktora moze prowadzi¢ do przetomu hemolitycznego,
ostrej niewydolnosci nerek lub zakrzepicy. Obecnie lekarze POZ czgsto nie maja
wystarczajacej wiedzy na temat PNH, wiec w rezultacie odsytaja pacjentow z
infekcjg do hematologa prowadzacego, co wydtuza czas reakcji, narazajac
pacjenta na szereg niebezpiecznych powiktan, oraz dodatkowo obcigza system
ochrony zdrowia.

[

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

-

diagnostyka jest dtuga i mozolna. Pacjenci przez wiele lat sg btednie
diagnozowani przez roznych specjalistow. W tej sytuacji pomocne mogtyby by¢
paszporty dla pacjentow z chorobami rzadkimi oraz rejestr chorob rzadkich.
Dzieki temu niedosSwiadczony lekarz mogtby kierowac sie dostepna dokumentacja
w procesie diagnostyki. Kluczowe w przyspieszeniu procesu diagnostycznego
bytaby rowniez edukacja lekarzy w zakresie PNH.

2. Dtugi czas oczekiwania na wyniki kluczowych badan. Niewiele placowek wykonuje

niezbedne badania.

3. bardzo dtugi, wielomiesieczny okres oczekiwania na wtaczenie do programu
lekowego po otrzymanej diagnozie.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

s

Obecnie refundowane s3 leki w postaci wlewow dozylnych oraz lek drugiej linii,
ktory podawany jest podskornie. Zdecydowana wigkszos¢ pacjentow poddana
jest terapii dozylnej. Taka forma terapii jest czasochtonna dla pacjentow oraz
obciazajgca dla NFZ, poniewaz pacjent spedza caty dzien w szpitalu od kilku do
kilkudziesieciu razy w roku (w zaleznosci od leku). Dostep do lekdw podskdrnych
lub doustnych zdecydowanie poprawitby komfort zycia pacjentow oraz
uniezaleznitby zycie pacjentéw, ktore dotychczas, w kazdym aspekcie, byto
organizowane pod dni hospitalizacji.

2. Crovalimab
3. lIptacopan
4, Danicopan, jako uzupetnienie terapii dozylnej w przypadku pacjentow, ktorym

utrzymuje sie anemia

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Brak potrzeb

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Wedtug deklaracji pacjentow, osrodki lecznicze nie oferujg pomocy psychologa dla
pacjentow oraz bliskich. JednoczesSnie chorzy i rodziny wyraznie wskazuja na potrzebe
wsparcia psychologicznego. Poprzez ciezkie dolegliwosci fizyczne oraz wymagajaca
terapie pacjenci potrzebuja pomocy w kontekScie zycia spotecznego i zawodowego.

Potrzeby w zakresie

1. Pacjenci czesto tracg czeSciowe wynagrodzenie ze wzgledu na czeste
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wsparcia nieobecnosci lub podejmuja prace mniej ptatna, poniewaz priorytetem sa

socjalnego elastyczne godziny pracy. Dodatkowo czes¢ chorych dojezdza nawet kilkaset
kilometrow do szpitala, co znaczgco obcigza budzet domowy. W zwigzku z tym ci
pacjenci potrzebuja wsparcia finansowego

2. Wsparcie doradcy zawodowego ze wzgledu na bariery uniemozliwiajace
podejmowaniu pewnych zawodow

Potrzeby w zakresie | 1. Brak wiedzy na temat PNH wsrod lekarzy POZ oraz innych specjalistow

edukacji (lekarzy niebedacych hematologiami. W konsekwencji lekarze nie chcg wdrazac
POZ, lekarzy farmakoterapii przy infekcjach lub innych dolegliwosciach. Znikoma wiedza na
specjalistow, temat PNH jest rowniez powodem dtugich, nawet kilkuletnich, procesow
pacjentow, dzieci i diagnostycznych.
miodziezy w | 2. Brak Swiadomosci w spoteczenstwie, co czgsto jest krzywdzace dla chorych.
szkotach, Niewidoczna, na pierwszy rzut oka, niepetnosprawnosc, jest niezrozumiata,
spoteczenstwa) odbierana jako lenistwo.

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

JEDNI NA MILION - STOWARZYSZENIE PACJENTOW Z PNH

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 4 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Pafstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic
co powinno by¢ | Pacjenci mimo choroby i wielu barier oraz dolegliwosci zwigzanych z chorobg nie
wprowadzone — | uzyskuja orzeczenia o niepetnosprawnosci.

lista.

Czy znajq Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach T
rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audyag? Brak uwag.
- prosze wymienic,

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na
Mukowiscydoze
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MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Dostep do leczenia chorych dorostych.
2. Kompleksowosc opieki.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Diagnostyka genetyczna dorostych.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekRow

Terapia trojsktadnikowa ALYFTREK zawierajaca substancje
czynne: (vanzakaftor, tezakaftor i deutivakaftor) w leczeniu
mukowiscydozy (CF) u os6b w wieku 6 lat i starszych, ktore

majg okreSlone mutacje w genie CFTR.

Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji

leczniczej Dostep do rehabilitacji domowej.

psychologa | interwencji dla chorego oraz opiekunow.

Potrzeby w zakresie dostepu do porady | Dostep do porad psychologicznych w trybie szybkiej

Potrzeby w zakresie

. h Orzecznictwo u chorych powyzej 16 r.z,
wsparcia socjalnego

Szkolenia dla lekarzy POZ.
Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, Edukacja w szkotach.
lekarzy specjalistow, pacjentow, dzieci i

mtodziezy w szRotach, spoteczenstwa)

9 =

Edukacja (kampanie) spoteczna.

Edukacja na uczelniach o kierunkach medycznych.

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

w Polsce.

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 29 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sige w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

: . P N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

1. Orzekanie powyzej 16 r.z.

powinno by¢ wprowadzone opinii).

Prosze wymienic co | 2. Bardzo czesto brak specjalisty kierunkowego podczas orzekania (lub jego

- lista. | 3. Opieranie sie na ocenie wzrokowej chorego a nie na dokumentacji.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Brak uwag
chorobach rzadRich - lista. ’
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym Nie dotyczy
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag
- prosze wymienic.
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MEK2 Research Foundation

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez MEK2 Research Foundation

MEK2 Research Foundation

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Brak standardow opieki nad zespotem CFC.

2. Brak swiadomosci nt. licznych powiktan zespotu CFC wsrod lekarzy.

3. Brak koordynowanej, wielospecjalistycznej opieki nad chorymi na zespot
CFC. Srednio jeden pacjent z zespotem CFC jest pod opieka 11 poradni,
wymaga regularnych kontroli i roznych badan.

4, Jedna hospitalizacja z przeprowadzeniem wszystkich koniecznych badan
znaczaco podwyzszytaby komfort zycia pacjentow i ich opiekunow.

5. Czeste wizyty w przychodniach generuja kolejne powiktania, chociazby
infekcyjne.

6.ledna kompleksowa hospitalizacja mogtaby zmniejszy¢ zakolejkowanie
przychodni do specjalistow.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1. Dtugie oczekiwanie na wyniki WES.,
2. Btedne diagnozy i zlecanie paneli badan genetycznych, ktore przedtuzaja
odyseje diagnostyczna.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak dostepnego leczenia przyczynowego, jedynie leczenie zachowawcze.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

1. Czas oczekiwania na rehabilitacje to minimum 3 miesigce.
2. Potrzeby rehabilitacyjne pacjentow z CFC sa znacznie wyzsze niz te
przewidywane przez NFZ,

Potrzeby w zakresie dostepu | Brak specjalistow probujacych zrozumie¢ przyczyne agresywnych
do porady psychologa | zachowan, zaburzen snu, wyzwan komunikacyjnych.
Potrzeby w zakresie | Koszty  wielospecjalistycznej opieki i rehabilitacji przewyzszaja

wsparcia socjalnego

otrzymywane z panstwa Swiadczenia.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Lekarze nie maja SwiadomoSci o powiktaniach i koniecznosci

wielospecjalistycznej opieki nad pacjentami z CFC.

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

W

Polsce.

.. MEK2ResearchFoundation

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1rok

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Nie
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

: . ; N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste leRéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach RzadRkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekRiwania?

Prosze wymieni¢ co powinno by¢
wprowadzone - lista.

Zespot CFC jest chorobg nieuleczalng, jednak co 2 lata nalezy stawaé
przed komisja.
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Czy znajg Panstwo i RiedyRolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ | Brak aktualnych informacji, ostatnia
wprowadzone na platformie o chorobach rzadRkich - lista. | aktualizacja sprzed 2 lat.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego
coroczny Audyt PacjencRi
Krajowego Forum Orphan
jest dobrym narzedziem
badania potrzeb
pacjentow a chorobami
rzadRimi?

Narzedzie jest dobre, ale sama ankieta w moim odczuciu nie wyczerpuje
tematu. Warto by byto sie zastanowi¢ nad cyklicznymi spotkaniami, np.
kwartalnymi z cztonkami KFO. Brakuje tu uwzglednienia tematu researchu i
rozwijania leczenia, o ktore zabiega wiele organizacji pacjenckich.

Jakiego pytania zabrakto | Pytania o wsparcie w zakresie rozwijania leczenia, badan nad lekami i szeroko
w tegorocznym Audycie? | pojetego researchu, ktory w wielu przypadkach moze by¢ nie tylko nadziejg,
- prosze wymienic. | ale tez realnym wsparciem i przetomem w opiece nad pacjentami.

Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland

Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland

1.

2.

3.

4,

5.

6.

7.
Potrzeby w
zakresie

optymalizacji | 8.
opieki

(Swiadczen | 9.

zdrowotnych) | 10.

11.

12.
13.

14,
15.

16.

Potrzeba zintegrowanej, wielodyscyplinarnej opieki nad pacjentem. Dystrofia
miotoniczna typu 1to choroba wielonarzadowa — obejmuje migénie szkieletowe,
serce, uktad oddechowy, przewod pokarmowy, uktad hormonalny i nerwowy.

Chorzy wymagaja rownolegtego wsparcia wielu specjalistow: neurologa, pulmonologa,
kardiologa, endokrynologa, psychologa, rehabilitanta, logopedy, dietetyka, genetyka.
Obecnie opieka jest rozproszona, pacjenci muszg samodzielnie koordynowac wizyty i
badania, co czgsto prowadzi do opdznien, powielania diagnostyki lub pominiecia
kluczowych problemow.

Postulat: utworzenie wyspecjalizowanych, finansowanych przez NFZ osrodkow opieki
koordynowanej nad pacjentami z chorobami nerwowo-migsniowymi, takze dla
dorostych pacjentow.

Brak dostepu do regularnej, refundowanej opieki specjalistycznej.

Czesc specjalistow, ktorzy powinni monitorowac przebieg DM1 (pulmonolog, neurolog,
kardiolog), nie jest tatwo dostepna w ramach NFZ, a terminy sa bardzo odlegte.

W DM1 konieczne sa: coroczne EKG, echo serca, Holter EKG (ryzyko nagtej Smierci
sercowej); regularne badania spirometryczne i ocena oddechu w czasie snu
{niewydolnos¢ oddechowa); kontrola poziomu hormonow tarczycy, cukru, funkcji
poznawczych.

Postulat: zapewnienie priorytetowego dostepu do Swiadczen diagnostycznych dla osob
z DM1, jako choroby progresywnej i zagrazajacej zyciu.

Brak opieki pulmonologicznej i wsparcia w zakresie wentylacji domowej.

Ostabienie migsni oddechowych jest czestym powiktaniem DM1 — prowadzi do
hipowentylacji i niewydolnosci oddechowej, szczegolnie nocg. Obecnie nie ma
procedur pozwalajacych na wczesne wtaczenie wentylacji nieinwazyjnej w domu
(CPAP/BIiPAP), ani refundacji potrzebnego sprzetu (np. koncentratorow tlenu,
pulsoksymetrow, asystorow kaszlu).

Postulat: stworzenie Sciezki opieki oddechowe] i programu wczesnej wentylacji dla
chorych z dystrofiami mieSniowymi.

Brak opieki neurologiczno-rehabilitacyjnej dopasowanej do przebiegu choroby.
Pacjenci z DM1 czesto sg zbyt sprawni na osrodki rehabilitacji stacjonarnej, a zbyt
niesamodzielni na standardowe wizyty u neurologa.

Nie maja tez dostepu do dtugoterminowej, domowej fizjoterapii i terapii zajeciowej,
ktore mogtyby spowolni¢ postep choroby i utrzymac funkcjonalnosc.

Postulat: wdrozenie domowych Swiadczen rehabilitacyjnych i opieki neurologicznej w
ramach opieki dtugoterminowej.

Brak systemowej opieki psychologicznej i neuropsychologicznej. DM1 powoduje zmiany
osobowosciowe, problemy z pamigcig, funkcjami wykonawczymi, a takze obnizenie
nastroju.
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17.

18.

19.

20.

Obecnie pacjenci nie majg dostgpu do psychologa lub psychiatry w ramach leczenia
DM1 — a trudnosci poznawcze bywaja btednie interpretowane jako lenistwo lub
niepetnosprawnos¢ intelektualna.

Postulat: wtgczenie psychologa i neuropsychologa w struktury zespotow opieki nad
pacjentami z chorobami neuromiesniowymi.

Brak ptynnego przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych. Mtodziez z
wrodzong lub mtodziencza postacia DM1 konczy opieke w CZD czy IMiDz i trafia ,w
proznie” - bez zabezpieczenia neurologicznego, bez specjalistow dla dorostych.
Postulat: utworzenie przejSciowych poradni opieki nad mtodymi dorostymi z
chorobami rzadkimi.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

10.

M.

12.

13.

14.

15.

Opoznione rozpoznanie choroby - brak swiadomosci diagnostycznej wsrdod lekarzy POZ
i specjalistow.

W przypadku DM1 objawy sa czesto niespecyficzne (np. ostabienie konczyn, sennosé,
wypadanie przedmiotow z rak, opadajace powieki), przez co choroba bywa btednie
rozpoznawana jako depresja, fibromialgia, neuropatia lub zmeczenie psychiczne.

Czas od pojawienia si¢ objawow do diagnozy wynosi czesto wiele lat, co opdznia
wdrozenie rehabilitacji, opieki kardiologicznej czy pulmonologicznej.

Potrzeba: zwigkszenie SwiadomosSci lekarzy pierwszego kontaktu i specjalistow
(ortopedodw, neurologdw, psychiatrow, pulmonologéw) w zakresie objawdw dystrofii
miotonicznej i wskazan do badan genetycznych.

Utrudniony dostep do badan genetycznych w kierunku DM1.Diagnostyka genetyczna
dystrofii miotonicznej typu 1 jest ograniczona do kilku osrodkow w Polsce i wymaga
skierowania od neurologa, co czesto blokuje dostep.

Brak wiedzy lekarzy na temat koniecznosci potwierdzenia choroby testem
genetycznym, mimo ze jest to jedyny sposob postawienia pewnej diagnozy.

Potrzeba: wprowadzenie jasnej sciezki diagnostycznej z finansowanym przez NFZ
testem genetycznym przy podejrzeniu choroby miesniowej lub dodatnim wywiadzie
rodzinnym.

Brak badan przesiewowych w rodzinach z rozpoznaniem DM1. DM1 jest choroba
dziedziczng autosomalng dominujgca - ryzyko przekazania mutacji dzieciom wynosi
50%. Po wykryciu choroby u jednego cztonka rodziny pozostali nie sa automatycznie
kierowani na badania genetyczne, cho¢ mogliby mie¢ utajone lub tagodne objawy.
Potrzeba: stworzenie systemowego programu badan rodzinnych (kaskadowych),
obejmujacego bezptatne badania dla krewnych | stopnia.

Brak kompleksowej diagnostyki wielonarzagdowej po postawieniu rozpoznania. Po
uzyskaniu diagnozy pacjent czesto nie jest kierowany na dalsza diagnostyke sercowo-
oddechowa, neuropsychologiczng czy metaboliczng, mimo ze DM1 obejmuje wiele
uktadow. W praktyce pacjent zostaje z sama informacja o chorobie, bez planu
monitorowania jej przebiegu.

Potrzeba: wdrozenie standardu diagnostyki powiktan DM1 juz na etapie rozpoznania -
m.in. badania EKG, echo serca, Holter, spirometria, badania hormonalne i poznawcze.
Nierownosci regionalne w dostepie do diagnostyki specjalistycznej: dostepnosé badan
diagnostycznych (np. Holter EKG, polisomnografia, EMG, testy neuropsychologiczne)
jest uzalezniona od miejsca zamieszkania. W mniejszych miejscowosciach lub poza
osrodkami akademickimi czas oczekiwania bywa liczony w miesigcach.

Potrzeba: zagwarantowanie rownych warunkow dostgpu do petnej diagnostyki
pacjentom z chorobami rzadkimi w catym kraju - m.in. przez telekonsultacje, mobilne
punkty badan lub refundacje dojazdow.

Brak standardow diagnostycznych w medycynie szkolnej i pediatrii: u dzieci z
wrodzong lub miodziehcza postacia DM1 objawy sa czesto widoczne wezesnie (np.
opdzniony rozwodj, wiotkos¢, trudnosci z potykaniem, mowa nosowa), ale nie sa
wigzane z choroba migsniowa. Brakuje procedur diagnostycznych w zakresie badan
rozwojowych i neurologicznych w ramach medycyny szkolnej.

Potrzeba: uwzglednienie DM1 w algorytmach diagnostycznych opdznienia rozwoju,
mowy i napigcia migsniowego u dzieci.

Potrzeby w
zakresie
refundacji
lekow

Brak lekow dedykowanych przyczynowo leczeniu DM1 (lekow celowanych). Dystrofia
miotoniczna typu 1 jest chorobg genetyczng, postepujaca i wielonarzadowg, dla ktorej
nie ma obecnie zatwierdzonego leczenia przyczynowego.

Mimo trwajacych badan klinicznych nad terapiami celowanymi, chorzy w Polsce nie
maja zadnego dostepu do takich terapii - nawet w ramach programow wczesnego
dostepu.

Potrzeba: umozliwienie dostepu do nowoczesnych terapii eksperymentalnych lub
rozszerzonych programow badan klinicznych finansowanych przez panstwo, w ramach
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specjalnych Sciezek dla chorob rzadkich.

Brak refundacji lekow stosowanych objawowo — mimo ich znaczenia dla jakosci zycia.

Osoby z DM1 czesto przyjmuja leki wspomagajace funkcjonowanie mieéni, zwalczajace

przewlekte zmeczenie, niwelujace bole neuropatyczne czy regulujace sen — np.:

o modafinil (na sennos¢ dzienng i zmeczenie) - brak refundacji,

e mexiletine (na miotonie - zablokowane kanaty sodowe) - lek nie jest dostepny w
Polsce, pacjenci kupuja go prywatnie z zagranicy (cena ok. 300-500 zt/ miesiac),

e leki nasenne nowej generacji - czesto nierefundowane, mimo trudnosci ze snem
bedacych objawem choroby.

Potrzeba: objecie refundacja lekow, ktore znaczaco poprawiajg funkcjonowanie

pacjentéw z DM1, nawet jesli nie leczg przyczyny choroby.

Brak refundacji preparatow zywieniowych i wspomagajacych (np. gastrologicznych). W

przypadku ciezszych postaci DM1 (wrodzona, mtodziefcza), pacjenci maja problemy z

przetykaniem i odzywianiem, co prowadzi do niedozywienia.

Preparaty medyczne do zywienia (np. przez PEG lub doustnie) nie sa refundowane, chyba

7.

8.

10.

11.

ze pacjent jest hospitalizowany.

Potrzeba: systemowa refundacja specjalistycznych preparatow zywieniowych dla
pacjentow z zanikiem miesni i zaburzeniami potykania.

Niska dostepnos¢ refundowanych lekow wspierajacych funkcje poznawcze i
psychiatryczne. U czesci chorych DM1 wystepuja zaburzenia koncentracji, pamieci oraz
objawy depresyjne lub lekowe. Leki psychotropowe nowej generacji, neuroprotekcyjne,
czy poprawiajace funkcje poznawcze sg czesto poza zakresem refundacji lub objete
limitami dostepnosci.

Potrzeba: uznanie DM1 jako choroby wymagajacej leczenia
psychiatrycznego/neurologicznego w szerszym zakresie - i zapewnienie dostepu do
odpowiednich lekow.

Brak programow lekowych dedykowanych pacjentom z chorobami neuromiesniowymi.
Chorzy z DM1 sa pomijani w programach lekowych, mimo ze niektore z nich mogtyby
objac¢ ich potrzeby (np. leczenie niewydolnosci oddechowej, miotonii, bolu
neuropatycznego).

Potrzeba: stworzenie dedykowanego programu lekowego lub rozszerzenie juz
istniejgcych, aby objac pacjentow z dystrofiami miesniowymi.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Brak specjalistycznych oSrodkow rehabilitacyjnych dla o0s6b z dystrofiami
migSniowymi. W Polsce brakuje placowek wyspecjalizowanych w kompleksowej
rehabilitacji pacjentéw z chorobami neuromigéniowymi, w tym z DM1. Pacjenci s3
czesto kierowani do ogbdlnych placowek rehabilitacyjnych, ktére nie uwzgledniaja
specyfiki przebiegu choroby (np. nasilonej meczliwosci migéni, ryzyka przetadowania,
probleméw oddechowych, kardiologicznych czy zaburzen poznawczych).

Rehabilitacja bywa prowadzona wedtug schematdow nieodpowiednich dla choréb
postepujacych i moze przynosi¢ efekt przeciwny do zamierzonego - np. nasilenie
objawow zamiast poprawy funkgji.

Zbyt krotki i ograniczony dostep do rehabilitacji ambulatoryjnej i domowej.
Obowiazujace limity NFZ (zarowno w liczbie zabiegdw, jak i dtugosci turnuséw) nie
odpowiadaja na przewlekty, postepujacy charakter DM1. Chorzy potrzebujg regularnej,
dtugofalowej opieki, nie epizodycznego wsparcia.

Pacjenci z DM1, zwtaszcza w zaawansowanych stadiach choroby, nie sg w stanie
samodzielnie dojezdzaC na zabiegi. Konieczna jest wigksza dostepnos¢ rehabilitacji
domowej z udziatem fizjoterapeutow przeszkolonych w zakresie chorob nerwowo-
miesniowych.

Brak interdyscyplinarnego podejscia - pacjent z DM1 to nie tylko osoba z ostabionymi
migsniami — to takze osoba z zaburzeniami rytmu serca, problemami oddechowymi,
kognitywnymi, metabolicznymi. Rehabilitacja powinna uwzgledniac te aspekty i byc
prowadzona we wspotpracy z neurologiem, kardiologiem, pulmonologiem, logopeda,
psychologiem i terapeuta zajeciowym. Niestety w praktyce rzadko udaje sie
skoordynowac taka opieke - czesto rehabilitant dziata sam, bez petnej wiedzy o stanie
pacjenta.

Brak edukacji i wsparcia dla opiekundw i rodzin - rehabilitacja w DM1 to takze
codzienne dziatania w domu - odpowiednie pozycjonowanie, ¢wiczenia oddechowe,
zapobieganie przykurczom. Tymczasem rodziny nie otrzymuja wystarczajgcego
wsparcia edukacyjnego ani materiatow instruktazowych. Opiekunowie sa czesto
pozostawieni sami sobie i nie wiedzg, jak pomagac bez ryzyka pogorszenia stanu
chorego.

Zbyt mata liczba fizjoterapeutow przeszkolonych w DM1. DM1 to rzadka i ztozona
choroba. Brakuje szkolen dla fizjoterapeutow dotyczacych jej przebiegu, objawdw oraz

91



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

specyfiki rehabilitacji (np. jak unikna¢ przetadowania migsni, jak pracowac z miotonia,
jak wspiera¢ funkcje oddechowe).Pacjenci i ich bliscy czesto sami musza edukowaé
personel, co powoduje poczucie niepewnosci i frustracji.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
porady
psychologa

Brak systemowego dostepu do pomocy psychologicznej od momentu diagnozy.
Zardéwno pacjenci, jak i ich rodziny otrzymuja diagnoze DM1 najczesciej bez zadnego
wsparcia emocjonalnego. Choroba ma charakter postepujacy, dziedziczny i
nieuleczalny, co wigze sie z ogromnym obcigzeniem psychicznym - lekiem o przysztos¢,
zalem, poczuciem winy, izolacja spoteczng. Potrzeba natychmiastowego dostepu do
psychologa (lub interwenta kryzysowego) w momencie przekazania diagnozy jest
catkowicie niezaspokojona.

. Zbyt mata dostepnoS¢ psychologow znajacych specyfike chorob rzadkich i

neuromiesniowych - wsparcie psychologiczne oferowane w systemie opieki zdrowotnej
najczesciej ma charakter ogolny i niedostosowany do realiow zycia z choroba rzadka,
przewlekta, dziedziczna.

Chorzy z DM1 oraz ich bliscy mierza sie z problemami specyficznymi: trudnosciami w
akceptacji zmian w wygladzie ciata, utrata sprawczosci, wykluczeniem zawodowym i
spotecznym, lekiem przed przekazaniem choroby dzieciom. Psycholodzy bez
dosSwiadczenia w tej dziedzinie czesto nie potrafia odpowiednio towarzyszyc
pacjentowi — co prowadzi do zniechecenia i rezygnacji z pomocy.

Brak wsparcia psychologicznego dla rodzin i opiekunow. Dystrofia miotoniczna dotyka
nie tylko osoby chore, ale cate rodziny - zwtaszcza tam, gdzie choruja np. rodzic i
dziecko. Rodziny te zyjg w ciggtym stanie napiecia, niepewnosci i czesto chronicznego
przemeczenia. Pomoc psychologiczna powinna byC oferowana rowniez opiekunom -
systemowo, a nie tylko jako nierefundowana ustuga prywatna.

Brak psychologa w zespotach interdyscyplinarnych prowadzacych pacjentow z DM1.
Rehabilitacja, leczenie kardiologiczne, pulmonologiczne czy neurologiczne sa
prowadzone najczesciej osobno, bez obecnosci psychologa w zespole. Tymczasem stan
psychiczny chorego wptywa bezposrednio na efektywnosc leczenia i jego motywacje do
udziatu w rehabilitacji. Obecnos¢ psychologa powinna by¢ statym elementem
kompleksowej opieki nad pacjentem z dystrofig miotoniczna.

Brak programow wsparcia psychologicznego dla osob mtodych z wczesnymi objawami
oraz dla kobiet w cigzy lub planujacych potomstwo U wielu pacjentdow choroba ujawnia
sie w mtodym wieku. Brak akceptacji, wykluczenie rowiesnicze i trudnoSci z
budowaniem relacji partnerskich to problemy, ktore bez pomocy psychologicznej
moga prowadzi¢ do depresji i izolacji. Kobiety z DM1 potrzebuja wsparcia w
podejmowaniu decyzji prokreacyjnych, z uwzglednieniem emocjonalnych konsekwencji
ryzyka przekazania choroby.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Brak adekwatnego systemu orzekania 0 niepetnosprawnosci i stopniu
niesamodzielnoSci. Dystrofia miotoniczna to choroba postepujaca, zréznicowana
objawowo i czesto niewidoczna w pierwszych etapach. Obecny system orzecznictwa
(ZUS, PCPR/MOPS) nie uwzglednia jej specyfiki — pacjenci czesto otrzymujg zanizone
stopnie niepetnosprawnosci, mimo ze maja trudnosci w codziennym funkcjonowaniu.
Potrzebne jest uznanie DM1 za chorobe wymagajgca statego wsparcia i opieki —
rowniez wtedy, gdy chory wyglada ,,na sprawnego”.

Brak koordynowanego systemu wsparcia dla rodzin, w ktorych choruja wiecej niz jedna
osoba. W DM1 czesto choruje wigcej niz jeden cztonek rodziny - np. dziecko i rodzic.
Brakuje rozwiazah systemowych wspierajacych takie gospodarstwa domowe, ktore
mierza sie z ogromnym obcigzeniem fizycznym, psychicznym i finansowym.
Opiekunowie nie moga korzysta¢ z elastycznych form zatrudnienia, Swiadczen
pielegnacyjnych lub rehabilitacyjnych, ktore odpowiadatyby na ich rzeczywiste
potrzeby.

. Zbyt niska dostepnos¢ dofinansowan i Swiadczen wspierajacych niezalezno$¢ chorego.

Chorzy na DM1 czesto potrzebuja pomocy w zakresie sprzetu pomocniczego (np. ortez,
t6zek rehabilitacyjnych, wozkdéw, pionizatorow, komunikatoréw), przystosowania
mieszkania czy zakupu ustug wspomagajacych codzienne funkcjonowanie. Wsparcie
socjalne (z PCPR, PFRON, OPS) jest trudne do uzyskania, wymaga duzej wiedzy,
wieloetapowych wnioskow i czesto jest odmawiane z powodu niespetniania sztywnych
kryteriow.

Brak dostepu do asystenta osobistego lub opiekuna Srodowiskowego. Osoby z
dystrofia miotoniczng, zwtaszcza samotne, czgsto nie s3 w stanie samodzielnie
funkcjonowaé, ale nie spetniaja kryteriow przyznania statej opieki z pomocy
spotecznej. Programy asystentow osobistych dziatajg pilotazowo i nieregularnie - a
osoby z DM1 potrzebuja systemowego, dtugofalowego wsparcia w poruszaniu sie,
zakupach, organizacji dnia codziennego.
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Brak systemowego wsparcia w zakresie aktywizacji zawodowej o0s6b z chorobami
rzadkimi. Chorzy na DM1 czesto traca mozliwoS¢ pracy z powodu postepujacego
ostabienia migéni, zmeczenia i problemodw poznawczych. Nie istnieja jednak programy
przekwalifikowania, pracy zdalnej, dofinansowania zatrudnienia ani rozwigzan
wspierajgcych powrdt na rynek pracy dostosowany do ich mozliwosci. Osoby z DM1 sg
wykluczane z rynku pracy zbyt wczesnie, mimo ze przy odpowiednim wsparciu mogtyby
pozostac aktywne zawodowo przez dtuzszy czas.

Brak statego wsparcia psychologiczno-socjalnego dla opiekunow. Osoby opiekujace sie
chorymi z DM1 sg czesto zmuszone do rezygnacji z pracy zawodowej. Jednocze$nie nie
przystuguje im realne wsparcie psychologiczne, pomoc wytchnieniowa czy konkretne
narzedzia wspierajace ich sytuacje zyciowa. Pomoc dla opiekundéw oséb z chorobami
rzadkimi powinna by¢ statym elementem polityki socjalnej.

Potrzeby w
zakresie
edukacji

(lekarzy POZ,
lekRarzy
specjalistow,
pacjentow,
dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa

)

10.

11.

12.

13.

14,

Lekarze Podstawowej Opieki Zdrowotnej (POZ) nie maja Swiadomosci objawow
prodromalnych i nietypowych postaci dystrofii miotonicznej skutkuje wieloletnim
opo6znieniem diagnozy lub jej btednym przypisaniem do schorzen ortopedycznych,
psychosomatycznych lub depresyjnych.

Lekarze POZ czesto nie znaja dziedzicznego charakteru DM1, nie kieruja na badania
genetyczne, nie informuja rodzin o koniecznosci badan przesiewowych w przypadku
wykrycia choroby u jednego z cztonkow rodziny.

Potrzeba systemowych szkolen dla POZ nt. rzadkich chorob nerwowo-migsniowych
oraz wytycznych postepowania diagnostycznego i opieki nad pacjentem z DM1.

Lekarze specjalisci (neurolodzy, kardiolodzy, pulmonolodzy, rehabilitanci) posiadaja
niewystarczajaca wiedze na temat wielonarzadowego przebiegu dystrofii miotonicznej
- wielu specjalistow skupia sie tylko na swoim obszarze, nie zauwazajac catosciowego
obrazu choroby.

Brak wytycznych leczenia interdyscyplinarnego i trudnoSci w komunikacji miedzy
specjalistami prowadzacymi pacjenta.

Potrzeba szkolen z zakresu monitorowania objawow nietypowych: zaburzen rytmu
serca, niewydolnosci oddechowej, insulinowrazliwosci, miopatii gtadkich miesni i
zaburzen poznawczych.

Pacjenci i ich rodziny borykaja sie z brakiem dostepnych i zrozumiatych materiatow
edukacyjnych nt. przebiegu DM1, opieki domowej, Cwiczen, mozliwoSci wsparcia
systemowego i socjalnego.

Niska Swiadomosé mozliwosci dziedziczenia i wptywu DM1 na funkcjonowanie w
codziennosci, prowadzi do zagubienia, leku i nieprawidtowych decyzji zyciowych (np.
dotyczacych planowania potomstwa).

Potrzeba stworzenia ogolnodostepnych platform edukacyjnych, webinariow,
poradnikow i grup wsparcia prowadzonych przez przeszkolonych specjalistow.
Edukacja dzieci i mtodziezy z DM1 w szkotach napotyka na problem braku
przygotowania nauczycieli i pedagogébw do pracy z dzieCmi z DM1 (szczegblnie w
postaci wrodzonej lub mtodzienczej) - objawy takie jak spowolnienie, zaburzenia
koncentracji, zmeczenie, trudnosci w komunikacji sg btednie interpretowane jako
lenistwo, opoznienie rozwoju lub ADHD.
Uczniowie z DM1 czesto nie otrzymuja
terapeutycznych (IPET) lub sg marginalizowani.
Konieczne jest wprowadzenie szkolen dla pracownikow szkot nt. specyfiki chordb
rzadkich, z naciskiem na DM1 oraz stworzenie systemu wspierania edukacji domowej,
jesli stan zdrowia ucznia na to wskazuje.

Edukacja spoteczenstwa - dystrofia miotoniczna, mimo ze jest jedna z czestszych
chorob nerwowo-migsniowych, wcigz pozostaje niemal zupetnie nieznana spotecznie.
Brak wiedzy powoduje niezrozumienie i stygmatyzacje - np. osoby z DM1 bywaja
oceniane jako ,powolne”, ,niemrawe”, ,dziwne”, a dzieci - jako ,rozwydrzone” lub
Luposledzone”.

Potrzebne sa dziatania informacyjne i kampanie spoteczne na temat chorob rzadkich,
uwrazliwiajace spoteczenstwo na niewidoczne objawy i potrzebe empatii.

indywidualnych planow edukacyjno-

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

w Polsce.

Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1 rok

Tak

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan
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Czy choroby rzadRie sg trakRtowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Choréb Nie
RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym analiza Tak
wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? | T
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania Tak
choroéb rzadRich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci T

. p . ; ak
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista. h13

dotyczy
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak

www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Nie
rzadRich - lista. | dotyczy
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb Tak
pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym | Brak
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? | uwag.
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Brak
- prosze wymienié. | uwag

Polish CDKL5 Association

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polish CDKL5 Association

Nalezy usprawni¢ diagnostyke- wiekszo5C zdiagnozowanych dzieci otrzymata
diagnoze dzieki prywatnym badaniom rodzicow, cho¢ gen CDKL5 odpowiada za
napady padaczkowe w okresie niemowlecym, znajduje sie tez czasami w "panelu
padaczkowym". Wszystkie "nowe" dzieci w Stowarzyszeniu to dzieci mate, a wiemy,
ze tych powyzej 10 roku zycia tez moze byc kilkadziesiagt w Polsce, jednak w
wiekszosci przypadkow, gdy wystapig napady rodzice w szpitalu lub u neurologa
stysza, ze "po co Wam diagnoza, to nic nie da".

2. Nalezy uSwiadamia¢ przede wszystkim neurologow, ale takze lekarzy innych
specjalizacji, o potrzebie diagnostyki genetycznej. Wiekszos¢ lekarzy specjalistow

Potrzeby w nie ma pojecia co to za choroba, jesli juz kojarza to maja mgliste pojecie z czym sie
zakresie wigze. Nie maja pojecia o tym, ze w przypadku tej mutacji wiecej lekow
optymalizacji przeciwpadaczkowych nie znaczy lepiej. Jesli lek nie dziata, napady wracaja to
opieRi powinni schodziC z niepotrzebnych lekow zamiast wprowadza¢ dodatkowo kolejne-
(Swiadczen dzieci przyjmujg ich czasem nawet 7 (!).

zdrowotnych) | 3. Mutacja cdkl5 to tez choroba metaboliczna oraz ScisSle zwigzana z uktadem
pokarmowym, a rodzice czesto stysza, "ze dziecko jest chore i tak ma", jakby nie
mogto miec innych schorzen niezwigzanych z mutacja. Czesto diagnoza mutacji
CDKL5 jest wyrokiem, bo dziecko dostaje tatke i juz nikt nie chce szukac i leczyC
przyczyny pewnych dolegliwosci zwalajac na mutacje, cho€ nie jest to prawda.

4, Potrzebne jest zwigkszenie Swiadomosci spoteczenstwa co do chordob rzadkich-
ludzie nie musza by¢ specjalistami, ale zupetnie nie wiedzg z czym wigze sie ta
mutacja, dlaczego dziecko ma pewne objawy. Spoteczenstwo czesto wyklucza
"naszych" niepetnosprawnych bo "nietadnie wygladaja", "dziwnie sie zachowujg"
albo dosadnie psuja czyjas estetyke. Zupetnie nie wiedzg z czym mierzy sie rodzic
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czy opiekun dziecka z mutacjg CDKL5, ze to nie siedzenie w domu, a praca 24/7 i
siedzenie na "tykajacej bombie".

Brak jednego oSrodka w Polsce, ktory bytby w stanie udzieli¢ informacji na temat:
choroby, jej przebiegu, zagrozen z nig zwiazanych, metodach rehabilitacji, opieki
nad chorym na cdkl5.

Wszelkie informacje przez rodzicow pozyskiwane sg podczas rozmow z lekarzami z
zagranicy, konferencji poswigconych cdkl5, opracowan naukowych. Staram sie na
ile moge edukowac 'naszych' rodzicow o tym wszystkim, jednak ja nie znajduje sie w
pierwszej linii po otrzymaniu przez nich diagnozy, a lekarz, ktory przekazat im
informacje. | tutaj w przypadku diagnozy mutacji CDKL5 powinna przede wszystkim
znalez¢ sie rozmowa czy otoczenie opiekg psychologiczng rodzicow Swiezo po
diagnozie, nie dopiero wtedy, kiedy sami zaczng szukac. Rodzice po otrzymaniu
wyniku badania genetycznego dowiaduja sig, ze ich dziecko nie bedzie mowi,
najczesciej nie bedzie chodzi¢ ani siedzie, o ile przezyto porod i opieka
psychologiczna powinna naleze¢ si¢ "z marszu" od momentu PRZEKAZYWANIA
diagnozy.

Rehabilitacja. Najmtodsze dzieci moga korzysta¢ z rehabilitacji tylko na nfz ;ub
prywatnie. Najczesciej "dostaja" skierowania na 10 godzin rehabilitacji, po czym
trzeba czekac miesigce po kolejne skierowanie. Brak tutaj Swiadomosci, ze dzieci z
CDKL5 musza mie¢ nieprzerwany dostep do rehabilitacji od pierwszych miesiecy w
jak najwiekszym zakresie i bez limitu.

8. Brak Swiadomosci lekarzy rehabilitacji o tej chorobie- kazg wyeliminowac napady
padaczkowe ttumaczac rodzicom, ze rehabilitacja nie dziata, gdy dziecko ma
napady. Tylko, ze RZADEN lek nie jest w stanie ich wyeliminowaé, sa czeScia
naszego zycia, a rehabilitacja to nie tylko postepy, ale brak skoliozy, przykurczy,
dostarczanie bodzcow, pionizacja dla lepszej pracy narzadéw wewnetrznych.

1. Konieczno5¢ robienia badan w sektorze prywatnym ze wzgledu na bardzo dtugi czas
oczekiwania na badania i wyniki w sektorze publicznym.

Potrzeby w 2. EOd‘ZIC powinien by¢ informowany w momencie otrzymania diagnozy o
. oniecznosci:
zakresie o ..
- badania i terapii wzroku,
dostepu do . - PP
. . | - badania funkcjonalnosci jelit.
diagnostyRi - . c e . L

3. Niestety rodzice o tym, z czym wigze sie¢ mutacja i czego powinni pilnowac
dowiaduja sie tylko od innych rodzicow po krotszym, choé czesto po dluzszym
czasie - brak swiadomosci spotecznej odnosnie chorob rzadkich.

Potrzeby w . . . . P .
sakresie 1. Dtugi czas oczekiwania na refundacje lekow ze wzgledu na utrudnione procedury-
refundacji lekbw epidiolex, ganaxolon, chlorowodorek fenfluraminy.

1. Najmiodsze dzieci moga korzysta¢ z rehabilitacji tylko na nfz lub prywatnie.
Najczesciej "dostajg" skierowania na 10 godzin rehabilitacji, po czym trzeba czeka¢
miesiace po kolejne skierowanie. Brak tutaj Swiadomosci, ze dzieci z CDKL5 musza

Potrzeby w mie¢ nieprzerwany dostep do rehabilitacji od pierwszych miesigcy w jak
zakresie dostepu najwiekszym zakresie i bez limitu.
do rehabilitacji | 2. Brak Swiadomosci lekarzy rehabilitacji o tej chorobie- kaza wyeliminowaé napady

leczniczej padaczkowe ttumaczac rodzicom, ze rehabilitacja nie dziata, gdy dziecko ma
napady. Tylko, ze ZADEN lek nie jest w stanie ich wyeliminowac, sa czescia naszego
zycia, a rehabilitacja to nie tylko postepy, ale brak skoliozy, przykurczy,
dostarczanie bodzcow, pionizacja dla lepszej pracy narzadéw wewnetrznych.
p 1. Otrzymywanie diagnozy cdkl5 powinno byC przeprowadzone w obecnosci
otrzeby w . . . iy A e e N
sakresie dostepu psychologa- dziecko z cdkl5 nie bedzie mowic, chodzi€ i najczesciej nawet siedzied.
do orﬁFc’I Opieka psychologiczna powinni by¢ objeci wszyscy opiekunowie/ rodzice dzieci z
p y cdl5- to oni muszg funkcjonowad by przezyC zatobe po zdrowym dziecku i by¢ w
psychologa Lo .
stanie zajac sie nim na co dzien.
p 1. Bardzo duzy koszt sprzetu umozliwiajagcego chorym z cdkl5 funkcjonowac
otrzeby w A L PRI . S
sakresie normalnie- siedziska, ortezy, pionizatory, podnosniki itd i nieproporcjonalnie niska
. refundacja.
wsparcia |, - prak strony, na ktorej mozna by znalez¢ informacje z czego rodzice moga korzystac,
sogjalnego o AR . o :
z jakiej pomocy i w jakim zakresie, co im sie nalezy.
Potrzeby w | 1. Brak poszerzania wiedzy przez specjalistow: lekarza neurologa, lekarza rehabilitacji,
zakresie edukacji gastrologa, anestezjologow, okulistow (oni sa niezbedni pacjentom z cdkls).
(lekarzy POZ, | 2. Brak jakiejkolwiek wiedzy nt choroby przez lekarzy POZ.
lekarzy | 3. Niepetnosprawni sg alienowani i wypychani poza margines przez spoteczenstwo,

specjalistow,
pacjentow, dzieci i

traktowani jako Ci, ktorzy chcg zerowac na innych.
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mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

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

Polish CDKL5 Association

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1 rok
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczeistwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekiwania?
Dzieci z nieuleczalng mutacja w genie cdkl5 dostaja orzeczenia na 2-3
lata, kazdorazowo trzeba "dorabiac" tone papierow, cho¢ nie ma terapii
genowej dla CDKL5, ani nawet celowanego leczenia. W tym czasie
wstrzymywane sg Swiadczenia do momentu uzyskania nowego
orzeczenia.
Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymieni¢ co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

Tak

Prosze wymienic, czego brakuje
i co powinno byc wprowadzone
na platformie o chorobach
rzadRich - lista.

Poza nazwg choroby brak rozszerzonego jej opisu. Widac tylko, ze taka
jest.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . = ; .”"._ | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?

Pytan o opieke w zakresie edukacji- dostep do zajec

. . 5
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycier? terapeutycznych w ramach nauczania.

- prosze wymienic.

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

1. Brak mozliwosci dostepu do genetyka i dtugie oczekiwanie na badania
Potrzeby w zakresie diagnostyczne molekularne
optymalizacji | 2. Brak standardow przygotowania pacjenta do badania genetycznego dla chorob
opieRi nieuleczalnych.
(Swiadczen | 3. Brak znajomosci objawow choroby Huntingtona, nawet u specjalistow neurologow
zdrowotnych) co wydtuza prawidtowa diagnoze na kilka lat.
4. Brak dostepu do rehabilitacji, ktora ma ogromne znaczenie i przedtuza
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samodzielnos¢ chorego.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

1. Odpowiednie przygotowanie genetykow, ktorzy nie przygotowuja pacjenta z

choroba Huntingtona do badan.

2.Brak mozliwosci dostepu do genetyka i
diagnostyczne.

3. Brak standardow przygotowania pacjenta do badania genetycznego dla chorob
nieuleczalnych.

4, Brak znajomosci objawow choroby Huntingtona, nawet u specjalistow neurologow
co wydtuza prawidtowa diagnoze na kilka lat.

5. Brak standardow podejscia do decyzji o badaniu genetycznym, ktore stosowane s3
na catym Swiecie, a w Polsce ostatnio zaprzestane.

6. Przestanie wyniku badania przez e mail lub na telefon jest zabronione.

7. Przy odbiorze wyniku powinna by¢ osoba zaufana - wspierajaca, wynik badania to
wyrok zachorowania w blizszej lub dalszej przysztosci, obcigzenie genetyczne
dzieci, silne emocje prowadza czesto do samobdjstw bez odpowiedniego
przygotowania pacjenta po otrzymaniu wyniku potwierdzajacego dziedziczenie
Chorobe Huntingtona

dtugie oczekiwanie na badania

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak lekow w chorobie Huntingtona.

Potrzeby w zakresie

1. W wiekszosci lekarze nie chca wydawac skierowan na rehabilitacje i do
neurologopedy, co utrudnia i ogranicza samodzielnos¢ chorego.

dostepu do | 2.Rehabilitacja w chorobie Huntingtona jest najwazniejsza, gdyz przedtuza

rehabilitacji samodzielnos¢ w zyciu codziennym.
leczniczej | 3. W mniejszych miejscowosciach skierowanie na Chorobe Huntingtona nie ma sensu,

bo choroba jest postgpujaca i nieuleczalna.
1. Potrzeba dostepu do psychologa jest potrzebna pacjentowi i jego rodzinie,
Potrzeby w zakresie poniewaz otrzymana diagnoza jest wyrokujgca réwniez o obcigzeniu genetycznym
dostepu do porady dzieci.

psychologa | 2. Dtugie oczekiwanie na konsultacje lub terapie z psychologiem lub psychoterapeuta

czesto konczy sie brakiem jakiegokolwiek wsparcia psychologa.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

1. Brak wiedzy i mozliwosci edukacji o Chorobie Huntingtona, jej objawach i
zachowaniu osoby chorej powoduje frustracje po obu stronach, czesto dochodzi do
zabrania dzieci, gdyz socjalny pracownik zwraca uwage na brak szybkiej reakgji
chorego, czesto osgdzani sa jako psychicznie chorzy z zagrozeniem dla dzieci, bo
reaguja agresywnie w stosunku do pracownikow socjalnych, ktdrzy groza im
odebraniem praw i umieszczenie w osrodku dla psychicznie chorych.

2. Wigksza Swiadomos¢ pracownikow socjalnych i asystentow rodziny o Chorobie
Huntingtona pomogtaby w realizacji wsparcia chorej matki lub ojca samotnie
wychowujacych dzieci.

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

1. Edukacja jest niezbedna dla lekarzy POZ, specjalistow neurologow, psychiatrow,
psychologow, nauczycieli i pedagogow, ogolnie wieksza wiedza dla spotecznosci,
szczegoblnie stuzb socjalnych, urzednikow gmin i policji.

2.0bjawy Choroby Huntingtona fizyczne typowe mimowolne plasanie ruchowe,
powoduje wiele nieporozumien, osadzanie o spozycie alkoholu lub narkotykéow,
zagrozenie dla otaczajacego spoteczenstwa, a nawet odbieranie dzieci, jako brak
bezpieczenstwa dla nich.

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

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 23 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Nie
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T
: . P N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leRi stosowane w Tak
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chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w
tym analiza wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Choréb Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy
opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczekRiwania?

1. Brak znajomosci Choroby Huntingtona, objawow i postepujacej degradacji
prowadzacej do niepetnosprawnosci jest frustracjg dla chorego i jego rodziny.
2. Edukacja osob orzekajacych o niepetnosprawnosci w tym przypadku. Choroba

sie rozwija i prowadzi do catkowite] niepetnosprawnosci, a nie cofa sie.
Czy znajg Panstwo osrodek ekspercki chorob rzadkich diagnozujgcy Nie

i leczgcy reprezentowang przez Panstwa chorobe rzadkg?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
chorobach rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic,

Tak

Tak

Nie

Prosze wymienic co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

Nie dotyczy.

Tak

Brak uwag.

1. Czy jest nadzieja na poprawe?

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenige 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"

1. Brak ustawy dla Krajowego Planu dla Chorob Rzadkich, ktory zostat przyjety,
jednak wciaz brakuje ustawy ktora umozliwitaby jego petne wdrozenie i zapewnita
trwate podstawy prawne dla systemowych rozwiazan.

2. Utworzenie osrodkow eksperckich dla chorych na miastenie.

3. Sciezka priorytetowa w sytuacji postawienia nowej diagnozy lub podejrzenia
choroby jaka jest miastenia, konieczne jest zapewnienie pacjentowi pilnej
konsultacji ze specjalista w trybie przySpieszonym.

4. Brak leczenia i opieki skoordynowanej. Skutkami ubocznymi leczenia sg inne
powazne schorzenia i tu brak optymalnej opieki i leczenia. Konieczna jest
wspotpraca roznych specjalistow, jak np. neurologa, reumatologa, diabetyka,
rehabilitanta, pulmonologa, neurologopedy.

5. tatwy i szybki dostep do specjalistow.
Potrzeby w | 6. Szerszy i tatwiejszy dostep do nowoczesnych terapii lekowych.
zakresie | 7. Stworzenie ogolnopolskiej Karty Chorego na Miastenig Gravis-ujednoliconego
optymalizacji dokumentu, ktory bytby drogowskazem do leczenia i postepowania w sytuacjach
opieRi szczegblnych (pogorszenie, zaostrzenie). Niezwykle wazne z uwagi na liste lekow
(Swiadczen bezwzglednie przeciwwskazanych, tacznie z niektorymi Srodkami znieczulajacymi.
zdrowotnych) Kolejng wazng kwestia jest przyjecie do szpitala, w stanach zaostrzenia czy

pogorszenia chorego. Niestety pacjent z Miastenig czesto otrzymuje opaske
zielong- w systemie triage, z uwagi na niewiedze ratownikow czy tez lekarzy
oceniajacych stan pacjenta. Chory z miastenia w kazdej chwili moze sie “pogorszyc”,
a poziom saturacji moze by¢ na dobrym poziomie, podczas gdy miesnie oddechowe
staja sie coraz stabsze. Ponadto wielogodzinne oczekiwanie na SOR w warunkach
bez dostepu do tozka, w pozycji siedzacej znacznie pogarsza stan chorego.

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

9. Poprawa dostepu do specjalistycznej opieki neurologicznej. W wielu miejscach
dostep do doswiadczonych neurologdw znajacych sie na leczeniu miastenii jest
ograniczony. Potrzebne s3 wyspecjalizowane osrodki referencyjne lub centra
leczenia MG oraz rozwoj telemedycyny, by pacjenci z mniejszych miejscowosci mieli
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dostep do specjalistow.

Jasne kryteria kliniczne i diagnostyczne diagnostyka w kazdym szpitalu.

2. Szybszy dostep do specjalistow neurologdow- specjalizujacych sie w leczeniu chordb
miesni, kolejki w ramach Swiadczen NFZ to kilka lat.

3. Szybka i prawidtowa diagnostyka poprzez uwrazliwianie lekarzy POZ oraz innych
specjalizacji na mozliwe wczesne objawy miastenii gravis oraz Ratownikow
Medycznych i SOR-ach, personel medyczny.

4, d) Konkretne postepowanie w przypadku $wiezej diagnozy, szybkie wprowadzenie
odpowiedniego leczenia i opieka nad chorym i jego rodzing

5. Brak osrodkow eksperckich, wyspecjalizowanych z diagnozowaniu i leczeniu
miastenii.

Potrzeby w | 6. Brak mozliwosci diagnostyki kazdego rodzaju przeciwciat, przez co u ok. 10%
zakresie pacjentéw diagnozuje si¢ miastenie seronegatywna.
dostepu do | 7. Ulepszenie systemu e-zdrowie, aby lekarz, przychodnia czy szpital szybko mogt
diagnostyRi dowiedzie¢ si¢ o poprzednich wizytach pacjenta oraz o jego rozpoznanych i
leczonych chorobach, przyjmowanych lekach.

8. Mozliwos¢ uzyskania kompleksowych i skoordynowanych Swiadczen w
odpowiednim czasie.

9. Brakuje sciezek leczenia, wytycznych jak w pozostatych krajach UE.

10. Refundacja badan w kierunku miastenii.

11. Brak dostepu do badan genetycznych i specjalistycznych badan immunologicznych
dla rzadkich i nietypowych postaci MG. Pacjenci z seronegatywng miastenia lub
nietypowymi objawami czesto nie maja dostepu do nowoczesnych, precyzyjnych
metod diagnostycznych. Potrzebne jest poszerzenie pakietu refundowanych badan
o rzadziej wystepujace typy MG.

1. Mestinon Retard, lek o silniejszym i dtuzszym dziataniu w porownaniu z
podstawowym lekiem znoszacym objawy miastenii - Mestinonem , aktualnie jest
dostepny dla waskiej grupy pacjentow, z mozliwoscig refundacji po spetnieniu
wielu kryteriow, w procedurze tzw. importu docelowego, ktorego procedura jest
bardzo dtuga i ucigzliwa dla chorego cztowieka.

2. Mestinon w tabletkach 10 mg dla dzieci - bardzo powaznym problemem jest
kruszenie dzieciom mestinonu 60 mg i by podac stosowne dawki.

3. Mestinon w syropie dla dzieci, ale nie tylko, poniewaz wielu chorych ma problemy z
przetykaniem, to niesamowicie utatwitoby nam zycie.

4. Refundacja Polstigminum (Neostigmini methylsulfas) w postaci roztworu do
wstrzykiwan.

5. Dostepnosc i refundacja leku Calcort.

6. Szybka dostepnosc i refundacja lekow, ktore obecnie sa w fazie badan klinicznych,

Potrzeby w oraz mozliwie nie wygorowane kryteria kwalifikacyjne do podania leku chorym na
zakresie miastenie.

refundacji lekéw

10.

11.

Dostepnosci do leczenia immunoglobulinami dla wiekszej iloSci pacjentow w catym
kraju, nie tylko w przypadku zagrozeniu zycia, oraz wieksza dostepnos¢ do
plazmaferezy.

Dostepnosci i refundacji lekow, ktore sg dostepne w krajach UE.

Wysokie koszty leczenia ponoszone przez pacjentow. Wielu pacjentow, zwtaszcza z
rzadkimi i ciezkimi postaciami MG, zmuszonych jest do ponoszenia bardzo wysokich
kosztow leczenia z wtasnych srodkow. Refundacja nowoczesnych lekow jest nie
tylko kwestiag medyczng, ale i spoteczng — bez niej pacjenci zostaja bez skutecznej
pomocy.

Uproszczenie formalnosci zwigzanych z importem docelowym i refundacja lekow
niedostepnych w Polsce.

Refundacja w zakresie chorych z nietrzymaniem moczu spowodowanym stabymi
mieSniami w jamie brzusznej, nie stricte samego pecherza.

. Dostepnosci i refundacji leku Ubretid.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do rehabilitacji
leczniczej

B

Szkolenia dla zespotow fizjoterapeutow z zakresu postepowania przy rehabilitacji
pacjentow chorych na miastenie gravis w osrodkach rehabilitacji ogolnej.
Niedostateczna wiedza fizjoterapeutdw na temat miastenii: wiele o0s6b
prowadzacych rehabilitacje nie zna specyfiki MG, co moze prowadzic do
nieprawidtowych lub wrecz szkodliwych metod usprawniania.

Konieczna jest edukacja fizjoterapeutow, lekarzy rehabilitacji i personelu
medycznego na temat miastenii i jej wptywu na zdolnosci ruchowe.

Brak wytycznych w zakresie rehabilitacji pacjentow chorych na miastenie gravis.
Brak specjalistycznych programow rehabilitacyjnych dedykowanych pacjentom z
miastenig: miastenia to choroba wymagajaca indywidualnego podejScia — niestety
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10.

.
12.

13.

14.

15.

w Polsce brakuje opracowanych i stosowanych schematoéw rehabilitacji
dostosowanych do specyfiki tej choroby.

Potrzebne sa specjalistyczne programy uwzgledniajgce ostabienie miesni, ryzyko
przetomu miastenicznego i indywidualne ograniczenia.

Trudno dostepna rehabilitacja finansowana ze Srodkow publicznych skierowana do
pacjentow chorych na miastenig gravis. Brak mozliwosci statej, dtugofalowej
rehabilitacji: miastenia jest choroba przewlekta i zmienng, dlatego pacjenci
potrzebuja nie jednorazowych, a systematycznych cykli rehabilitacji dostosowanych
do aktualnego stanu zdrowia. Dlatego refundacja powinna umozliwiaé
dtugoterminowe programy usprawniania, a nie tylko krotkie turnusy.

W wyniku braku rehabilitacji specjalistycznej finansowanej przez panstwo dla osob
chorujacych, koszt korzystania z domowej opieki pielegniarskiej oraz rehabilitacji
jest bardzo wysoki i ponoszony wytacznie przez pacjenta.

Bardzo ograniczony dostep do refundowanej rehabilitacji:  pacjenci z MG czesto
napotykaja bariery w dostepie do rehabilitacji finansowanej przez NFZ — zaréwno
ambulatoryjnej, jak i stacjonarnej. Rehabilitacja ta nie jest traktowana jako element
standardowego leczenia miastenii, mimo ze moze znaczgco poprawic jakos¢ zycia.
g) Brak dostepu do rehabilitacji neurologicznej w warunkach domowych, w
rezultacie osoby z ciezkimi postaciami MG, ktére nie sa w stanie regularnie
dojezdza¢ do osrodkow, nie maja zapewnionej rehabilitacji domowej dostosowanej
do ich potrzeb.

Potrzebne s3 programy mobilnej rehabilitacji oraz wsparcia domowego.

Brak kompleksowej rehabilitacji obejmujacej rowniez wsparcie psychologiczne i
logopedyczne: rehabilitacja w MG to nie tylko praca nad sita miesni, ale takze
wsparcie dla 0sob z zaburzeniami mowy, przetykania czy depresja.

Potrzebne sg interdyscyplinarne zespoty obejmujace rehabilitanta, logopede,
psychologa i terapeute zajeciowego.

Brak dostepu do rehabilitacji pulmonologicznej: w miastenii czesto wystepuje
ostabienie miesni oddechowych, co moze prowadzi¢c do powaznych powiktan.
Dlatego potrzebne sg programy rehabilitacji oddechowej oraz refundacja urzadzen
wspomagajacych oddychanie i ¢wiczenia oddechowe.

Brak wytycznych dla chorych na miastenie na temat dostgpu do turnusow
rehabilitacyjnych.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do porady
psychologa

Brak standardowego dostepu do psychologa w ramach opieki nad pacjentem z MG -
obecnie pacjenci z miastenia nie maja zapewnionej automatycznej, refundowanej
opieki psychologicznej w ramach leczenia tej choroby.

Miastenia, jako choroba przewlekta i nieprzewidywalna, wptywa nie tylko na ciato,
ale i na psychike — a wsparcie psychologiczne powinno by¢ standardem, nie
luksusem. Tymczasem obserwujemy:

b) dtugi czas oczekiwania na porady psychologa
¢) czesto pacjencjenci zmuszeni sa na odptatne porady , ze wzgledu na ograniczenia

d)

przez NFZ w przyjmowaniu pacjentow

brak mozliwosci korzystania z psychologa w warunkach domowych lub online:
Chorzy z ciezkg postacig MG czesto maja utrudniony dostep do placowek z powodu
ograniczen fizycznych. Potrzebne sa refundowane porady psychologiczne online i
wizyty domowe.

Potrzebny jest program gwarantujacy dostep do pomocy psychologicznej dla
pacjenta oraz jego bliskich — zarowno w momencie postawienia diagnozy, jak i na
dalszych etapach leczenia.

Brak specjalistow znajacych specyfike zycia z miastenig: wsparcie psychologiczne
powinno uwzglednia¢ specyfike MG: zmiennoSC objawow, lek przed kryzysem
miastenicznym, niepetnosprawnos¢ ruchowa, przewlekte zmeczenie, ograniczenia
spoteczne i zawodowe. Psychologowie i psychoterapeuci rzadko maja wiedze na
temat tej rzadkiej choroby, co utrudnia wtasciwe wsparcie emocjonalne.

Brak dostepu do terapii radzenia sobie z choroba przewlekta: Osoby z MG czesto
cierpia na depresje, leki, wypalenie, frustracje i poczucie izolacji. Brakuje
refundowanych programéw psychoterapii pomagajacych w adaptacji do zycia z
chorobga przewlekta i radzeniu sobie z utrata dawnej sprawnosci.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Niewystarczajgce wsparcie finansowe i materialne.

Pacjenci czesto nie kwalifikuja sie do Swiadczen socjalnych (np. zasitkow statych,
celowych, pielegnacyjnych) ze wzgledu na rygorystyczne kryteria dochodowe lub
btedna ocene potrzeb.

Wysokie koszty leczenia (leki, dojazdy, konsultacje prywatne) nie sa
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19.
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rekompensowane przez system opieki spotecznej.

Brakuje programdw wsparcia materialnego dla oséb z rzadkimi chorobami, bez
wzgledu na stopien niepetnosprawnosci.

Brak ustug opiekunczych i odcigzajgcych

Objecie opieka w kazdym zakresie. Czesto osoby ciezko chorujace, mieszkajace
same potrzebuja pomocy w zwyktych czynnosciach domowych jak np. zakupy,
sprzatanie, gotowanie.

Brakuje dostepnych i elastycznych ustug opieki domowej, opieki dziennej czy tzw.
opieki wytchnieniowej dla opiekundw rodzinnych.

Opiekunowie czesto rezygnuja z pracy zarobkowej, ale nie otrzymuja adekwatnego
wsparcia finansowego ani psychicznego.

Niedobor wsparcia informacyjnego

. Pacjenci nie maja tatwego dostepu do jasnych, zrozumiatych informacji o swoich

prawach, swiadczeniach czy procedurach socjalnych.

Problemy z transportem i mobilnoscia: ostabienie migsni wptywa na zdolnos¢
samodzielnego przemieszczania sie, ale pacjenci czesto nie spetniajg formalnych
warunkow do uzyskania transportu specjalistycznego czy ulg komunikacyjnych.
Brakuje dostepnych programéw lokalnych wspierajacych mobilno$¢ osob z
chorobami rzadkimi.

Brak koordynacji i systemowego podejscia

Pomoc jest rozproszona pomiedzy instytucje (ZUS, MOPS, PCPR, NFZ), a pacjent
musi samodzielnie zabiegac o wsparcie.

Brakuje tzw. koordynatora opieki socjalnej, ktory prowadzitby chorego przez system
i dbat o jego ciggtos¢ wsparcia.

Osoby z MG czesto czuja si¢ zagubione i opuszczone przez system, ktory nie
uwzglednia ich szczegolnej sytuacji zdrowotnej i zyciowej

Utworzenie sieci wsparcia psychologicznego, opieka psychologiczna nad chorymi
cierpiacymi na rzadkie choroby przewlekte.

Opieka psychologiczna w momencie postawienia diagnozy, czesto chorzy popadaja
w powazne zaburzenia psychiczne, wigze sie to z utratg pracy, czasami utrata
rodziny, przyjaciot. NiemoznosS¢ wykonywania pracy, a czesto komisje lekarskie
uznajg pacjentow za zdrowych i zdolnych do pracy, pozostawiajac bez Srodkow do
zycia. Niemoc i bezradnos¢ czesto spycha nas na margines spoteczny. Pacjenci sa
nierozumiani i czesto dyskryminowani. Pozostawieni sami sobie.

Pomoc dla rodzin, gdzie choruja dzieci.

Dostep do asystentow dla osoby niepetnosprawnej

Potrzeby w
zakresie edukacji
(lekarzy POZ,
leRarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Edukacja personelu medycznego - pielegniarek, ratownikow, lekarzy SOR, lekarza
POZ. Edukacja lekarzy na SOR-ach jest bardzo wazna, poniewaz w stanach
zaostrzenia czy pogorszenia chorego pacjent z miastenig czesto otrzymuje opaske
zielong w systemie triage z uwagi na niewiedze ratownikow czy tez lekarzy
oceniajacych stan pacjenta. Chory z miastenig w kazdej chwili moze sie “pogorszyc”,
a poziom saturacji moze byc na dobrym poziomie, podczas gdy migsnie oddechowe
stajg sie coraz stabsze. Ponadto wielogodzinne oczekiwanie na SOR w warunkach
bez dostepu do tézka, w pozycji siedzacej znacznie pogarsza stan chorego.

Jasne wytyczne w przypadku postepowania i leczenia chorego na miastenie dla
oddziatow SOR, ratownikow medycznych, zwtaszcza w przypadku przetomu
miastenicznego, zagrazajacemu utraty zycia, badz tez zagrozenia jego wystapienia
lub istotnego zaostrzenia objawow 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 rozwinigcia
przetomu miastenicznego.

Edukacja pracownikow pogotowia ratunkowego - wazna jest szybkos¢ i trafnosc
decyzji podejmowanych przez dyspozytorow pogotowia. Miastenia gravis moze
powodowac niebezpieczny i zagrazajacy bezposrednio zyciu przetom miasteniczny,
ktéry moze postepowaé szybko doprowadzajac do niewydolnosci oddechowej.
Szkolenia dla ratownikow, uswiadamianie co to za choroba, jakie daje objawy, co
moze byc¢ jej skutkiem.

Zwigkszenie wiedzy lekarzy innych specjalizacji poprzez szkolenia: lekarzy POZ,
okulistow, psychiatrow, laryngologow, do ktorych trafiaja chorzy przed
rozpoznaniem miastenii

Edukacja nauczycieli w placowkach oswiaty - szkoty, przedszkola, poniewaz coraz
wigcej dzieci choruje na miastenie i brak zrozumienia w powyzszych placowkach. U
dzieci i nastolatkow z miastenig brak zrozumienia ze strony rowiesnikow i kadry
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nauczycielskiej prowadzi do wykluczenia, braku wsparcia i nieadekwatnych
wymagan edukacyjnych. Potrzebne sa proste i zrozumiate materiaty edukacyjne dla
szkot oraz kampanie informacyjne uwrazliwiajgce na potrzeby dzieci z MG.

6. Wprowadzenie do studiow medycznych szerszego programu na temat miastenii.

7. Jest tez potrzeba przeszkolenia personelu placowek oSwiatowych, gtownie
przedszkoli i ztobkow, aby mogli oni podawac dzieciom leki. W tej chwili przepisy
nie reguluja tego w jednoznaczny sposob, a rodzice lub opiekunowie musza
podawac dzieciom leki w przedszkolach czy ztobkach sami, co jest dla nich bardzo
znacznym utrudnieniem, gdyz sa w pracy.

8. Edukacja pacjentow: pacjenci czesto nie otrzymuja wystarczajacych informacji na
temat swojej choroby, leczenia, skutkow ubocznych lekow, rehabilitacji i
codziennego funkcjonowania z MG.

9. Brak dostepu do rzetelnych, przystepnych materiatow edukacyjnych (broszury,
webinaria, filmy, poradniki). Potrzebne sg systemowe programy edukacji pacjenta
oraz wsparcie organizacji pacjenckich.

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

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 8 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci spetnia Panstwa oczekiwania? | Nie

1. Szkolenia dla lekarzy orzecznikow. Niewiedza (badz wiedza
powierzchowna) specjalistow, ktorzy orzekajg we wszelkich
komisjach dziata na niekorzys¢ chorych na miastenig. Pacjenci
skarza si¢ na bagatelizowanie ich objawow, a nieznajomos¢
specyfiki choroby doprowadza do wielu uchybien w zakresie
orzekania o niepetnosprawnosci czy tez w zakresie orzecznictwa

ZUS, KRUS.
Prosze wymieni¢ co powinno by¢ | 2. Komisje lekarskie adekwatne do choroby, czyli badanie chorego na
wprowadzone - lista. miastenie na komisjach lekarskich przez neurologa.

3. Renty sg przyznawane na zbyt krétki okres czasu np. 1 rok.

4, Konieczne jest opracowanie jasnych i jednolitych wytycznych dla
komisji orzekajacych, ktore beda uwzgledniac specyfike miastenii -
jej zmiennos¢, przewlektos¢ oraz indywidualne nasilenie objawow.

5. Mozliwos¢ odwotania sie w uproszczonej i szybkiej procedurze, bez
koniecznosci wielomiesiecznego oczekiwania i skomplikowanych
formalnosci.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

1. Brakuje rozszerzonego opisu miastenii jako choroby rzadkiej .

Tak

Prosze wymienic, czego brakuje i Dotyczy to wielu chordb rzadkich znajdujacych sie na stronie.
co powinno by¢ wprowadzone na | 2. Brak aktualnych danych w sprawie zaawansowania prac nad
platformie o chorobach rzadRich Planem Chorob Rzadkich.

- lista. | 3. Koniecznos¢ aktualizacji strony o zakres prac prowadzonych przez
Rade do spraw Chorob Rzadkich.
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zwigzanych z chorobami rzadkimi.

4, d) Brak odnosnikow do obowiazujacych zarzadzen i aktow prawnych

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . L Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
. 3 L . ;= | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Jakiego pytania zabrakto w
tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic,

Czy potrzebne jest wsparcie finansowe dla stowarzyszen zwyktych,
rejestrowych prowadzonych przez osoby chore?

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Oséb 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 Os6b z AHC ahc-pl

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz 0séb z AHC ahc-pl

Potrzeby w
zakresie
optymalizacj
i opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych

)

1.

Utworzenie szybkiej sciezki wizyt lekarskich zobowigzanie do konsultacji miedzy sobg
lekarzy roznych specjalnosci w celu doboru optymalnego modelu opieki (na wzor
szybkiej Sciezki istniejacej obecnie przy ustawie ,Za zyciem”)

Uproszczenie wszelkich procedur zwigzanych z uzyskiwaniem orzeczen o
niepetnosprawnosci, WWR, o potrzebie ksztatcenia specjalnego — w tym ich
informatyzacja na wzor e-recepty lub e-skierowania.

Potrzeba edukacji personelu medycznego nt. chorob rzadkich.

Koncentracja lekarzy na doktadnym wywiadzie z rodzinami, opiekunami nt. choroby i
objawow

Sfinansowanie specjalistycznej lub innowacyjnej rehabilitacji i terapii — miejsce realizacji
wedtug wyboru opiekunow - fizjoterapia finansowana z NFZ jest na niskim poziomie,
fizjoterapeutom zatrudnianym przez szpitale czy przychodnie brakuje wiedzy na temat
nowych metod fizjoterapii, postepowania w chorobach rzadkich, brakuje nowych
sprzetow i wyposazenia. Pacjenci korzystaja z prywatnych ustug fizjoterapeutycznych i
ponosza jej czesto olbrzymie koszty.

Osoby po ukonczeniu 18. r.z. s3 zmuszone zmienic specjalistow, ktorzy czesto nie znaja
tematu choroby, badz nie sg akceptowani przez pacjentow.

Brak osrodkow referencyjnych. Dofinansowanie osrodkow, ktorym brakuje finansowania
by stac sie osrodkiem referencyjnym.

Stworzenie w kazdym wojewodztwie osrodka dla pacjentow z chorobami rzadkimi, dla
pacjentow w kazdym wieku, tak aby nie byto koniecznosci zmiany Srodka po osiagnieciu
petnoletniosci.

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

. Reforma systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Osoby z niepetnosprawnoscig

wywotang przez chorobe genetyczna otrzymuja orzeczenie wazne np. rok i musi
ponownie stawic si¢ osobiscie przed komisja orzekajaca w niedtugim czasie, mimo, ze
choroba jest nieuleczalna.

. Objecie opieka psychologiczng opiekunow pacjentow z choroba rzadka.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

© 0N

Wprowadzenie aparatu EEG w kazdym szpitalu, nawet bez neurologii dziecigecej
(neuropediatrii) i epileptologa.

Stworzenie warunkoéw (technicznych i prawnych) do wystania zapisu EEG do specjalisty
{(centrum eksperckiego) w celu uzyskania opisu badania

Edukacja lekarzy w celu nabycia umiejetnosci wykonania EEG dzieciom w sedacji oraz
dokonania opisu takiego zapisu

Brak powszechnego dostepu do nowoczesnych metod diagnostycznych lub ograniczajace
limity NFZ

Zwigkszenie dostepnosci badan holterowskich EEG w warunkach

szpitalnych i domowych

Zwigkszenie dostepnosci do pediatrycznych badan polisomnograficznych

Wdrozenie programu szkolen dla lekarzy z zakresu odczytywania i

interpretacji badan polisomnograficznych zardwno w zakresie bezdechow jak i zaburzen
napadowych i zmian w EEG

Potrzeby w
zakresie

Brak potrzeb
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refundacji
lekow
Poniewaz na AHC nie ma leku, a jedynie systematyczna rehabilitacja i terapia poprawiaja
stan pacjenta wymagane jest usunigcie wszelkich limitdw co do ilosci terapii na NFZ
Niestety terapia na NFZ czesto bywa gorszej jakosci (np. niesprawne kombinezony; brak
Potrzeby w nowoczesnych metod (MEDEK)).
zakresie Brakuje takze terapii neurologopedycznej na NFZ.
dostepu do Ogolnie wszelkie mozliwe terapie sa realizowane z prywatnych funduszy.
rehabilitacji Dofinansowania do turnusow rehabilitacyjnych nie s3 wystarczajace - sa pacjenci,
leczniczej ktorym ta forma pomaga, ale koszt turnusu jest aktualnie bardzo wysoki, a
dofinansowanie z PFRON pokrywa tylko 30% kosztu turnusu. W chorobach rzadkich taki
turnus to forma jedynego "leku", wiec mogtyby one by pokrywane w catosci przez
PFRON.
Potrzeby w
zakresie Brak psychologow w Polsce jest powszechny, a tym bardziej trudno o dostepnos¢ takich,
dostepu do ktorzy znaliby sie na specyfice choroby.
porady Brak tez psychologow dla opiekunow pacjentow.
psychologa
Edukacja podmiotow realizujgcych wsparcie socjalne w zakresie chordb rzadkich. Czesto
Potrzeby w pomoc §oc@alna .doradza” lub ,,neguje" zg’cas:z'ane potrzeby )
zakresie Zapewmeme bezptatnych turnusow rehabllltacyjpych w osrodkach.wybrapych. przez
wsparcia oplekupq lub osobe =z choropq rzadka - niestety turnusy nie posiadaja ani
socjalnego wykwahﬂkowanego personelu, ani sprzetu
Stworzenie dedykowanych chorobom rzadkim zespotow wsparcia socjalnego, mu.in.
psycholog, opiekun spoteczny
Potrzeby w
zakresie
edukacji Ref ] kani g bie ksztatceni
(tekarzy POZ, eforma procesu zwigzanego z uzyskaniem orzeczenia o potrzebie ksztatcenia
lekarzy specjalnego - jest on p’rzestarza{y i nie przystaje do chc_>rob rzadkich. Na przylftad w
L przypadku AHC stan dziecka moze zmienic sie ciggu minut. Do tego dochodzi stres
specjalistow, | 1 dani i h specjalistow w ni Srodowisku, Czesto dochodzic
pacjentow, adaniem przez nieznanych specjalistow w nieznanym $rodowisku. Czesto dochodzic
il § moze do. zanizania faktycznych umiejetnosci.
e Realizacja potrzeb zapisanych w orzeczeniu o potrzebie ksztatcenia z uwzglednieniem
DRI I rzebiegu choroby (AHC)
szkotach, P g y
spoteczenst
wa)

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

Polskie Stowarzyszenie na Rzecz 0sob z AHC ahc-pl

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 12 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczekRiwania?

Prosze wymienié co powinno | 1. Zmiana listy chordb rzadkich, ktére uprawniaja do statego orzeczenia

Tak

Nie
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by¢ wprowadzone - lista. | 2. Uproszczenie procesu uzyskania orzeczenia.

po jego zakonczeniu.,

3. Mozliwosc sktadania wniosku o przedtuzenie orzeczenia wczesniej niz

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach
. . Tak
rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.
chorobach rzadkich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt PacjencRi Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi? 8

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | 1.

- prosze wymienic. otwartej odpowiedzi.

Zabrakto odpowiedzi: nie wiem lub mozliwosci

Polskie Stowarzyszenie Os6b z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot

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

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(3wiadczen
zdrowotnych)

ie Stowarzyszenie Osob z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot

1. Skrocenie czasu oczekiwania na wizyte w oSrodku referencyjnym, wykonanie
badan w jednym budynku, zatatwienie wszystkich spraw w czasie jednej wizyty
bez koniecznosci dojazdu po wyniki, podczas wizyty w szpitalu wykonanie np
rtg, usg bez kolejki. W jednym ze szpitali lekarz przyjezdza wozkiem z aparatem
do usg serca, w ten sposob chory oczekuje na lekarza w t6zku pod tlenem.

2.Systematyczne szkolenie personelu na temat rzadkiej choroby (zwtaszcza
nowych 0s6b).

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Na USG serca czeka sie czasami kilka miesigcy, w tym czasie choroba postepuje,
tak wiec szybszy dostep do kardiologa i USG serca, scyntygrafie ptuc, spirometrie,
TK klatki piersiowej, oznaczenie peptydu natriuretyczny (BNP, NT-proBNP) z krwi.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

1. Potrzebujemy pilnej zmiany w programie lekowym - jesli lek jest na rynku
polskim o ich dostepnosci nie moze decydowac urzednik tyko lekarz. Nadal
pacjenci w pierwszym rzucie sami kupuja sobie leki. Rowniez dzieci pozbawione
sg dostepu do wielu lekow.

2. Refundacja sotaterceptu w ramach programu lekowego B.31 Leczenie tetniczego
nadcisnienia ptucnego (TNP)

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji leczniczej

Rehabilitacja dla chorych na tnp nie istnieje. W poradniach nie znajg sie na naszej
chorobie, poza tym poradnie sa w miastach, wiec pacjent z matej miejscowosci
musiatby dojezdzad, na co nie ma sit. Ostatnio nasz chory po 3 dniach wrocit z
sanatorium bo nie miat zapewnionej opieki na pompie oraz nie byto dla niego
opracowanego zestawu ¢wiczen,

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

1. Bardzo trudno znalez¢ psychologa na NFZ, a naszych chorych nie stac¢ na wizyty
prywatne.

2. Dodatkowo potrzebujemy pomocy online bo wielu chorych nie wychodzi z
domu. Wielu czeka na przeczep ptuc wigc kontakty musza ograniczac.

Potrzeby w zakresie
wsparcia soc¢jalnego

1. Nie ma wsparcia socjalnego. Nawet nasi chorzy w wigkszosci przypadkow nie
dostajg renty bo orzecznicy nie znajg naszej choroby, myla ja ze zwyktym
nadcisnieniem.

2. Nie dostajemy karty parkingowej bo cyt. orzecznika "masz nogi".

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach,

Jest ogromna potrzeba aby edukowac lekarzy
POZ, a takze dzieci i mtodziez.

spoteczenstwa)

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

Polskie Stowarzyszenie 0sob z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjacio

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 18 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
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Czy choroby rzadRie sg trakRtowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Tak
dla Chorob RzadRich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadRku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczefstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak

Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?
1. O losie chorego powinien decydowac TYLKO | WYACZNIE specjalista z danej
dziedziny.
Prosze wymienic co | 2. Otrzymujac decyzje ZUS o niezdolnosci do samodzielnej egzystencji, celem
powinno by¢ otrzymania karty parkingowej trzeba sie udac do drugiej instytucji panstwowej i
wprowadzone - lista. kolejny raz ttumaczyc sie i udowadniac, ze jest sie chorym. To upokarzajace!l!
Pacjenci nie maja sit aby kolejny raz kserowac dokumenty aby kolejny raz prosic
lekarza o wypisanie zaswiadczenia o stanie zdrowia.

Nie

Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Nie dotyczy
chorobach rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest Tak
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg:? Brak uwag.
- prosze wymienic.

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie
ARS VIVENDI

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketo-
nurie i Choroby Rzadkie ARS VIVENDI

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurig i Choroby Rzadkie ARS VIVENDI

1. Konieczna kompleksowa opieka dla pacjentow.

Potrzeby w zakresie | 2. Wizyty w AOS - dtugie terminy, problemy z dostepnoscia i umawianiem
optymalizacji opieRi wizyt.

(Swiadczen zdrowotnych) | 3. Brak przekazywania informacji z AOS do POZ.

4. Problemy z zaswiadczeniami na wypisywanie recept w POZ.

Konieczne rozszerzenia panelu badan noworodkowych o kolejng palete
Potrzeby w zakresie | schorzei. Na poczatek przynajmniej te jednostki ktore maja realizowane

dostepu do diagnostyki | programy lekowe;. choroba Pompego, Fabryego, Gauchera, Krabbego, ASMD

A/B, MPS 1, MPS2, SCID, Galaktozemia,MLD.

1. Mamy duze problemy z refundacja w ramach ratunkowego dostepu do
technologii lekowych (RDTL) (odmowy wnioskowania przez lekarzy,
brak zgdd szpitali na realizacje tej Procedury)oraz skomplikowane
procedury i btedne zapisy ustawowe (ustawa refundacyjna) dotyczace
dostepnosci lekow w tzw. imporcie docelowym. Prezentowana przez MZ
nowelizacja ustawy refundacyjnej ma wyeliminowaé wigkszos¢ z tych
zapisow, ale w dalszym ciagu nie zostata przyjeta. Mamy nadzieje ze
zmiany administracyjne w MZ nie opoznig a wrecz przyspiesza
nowelizacje ustawy. Te niezaspokojone potrzeby dotyczg zardwno

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

106



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

lekow jak i Srodkdow spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego ktore sa produktem ratujgcym zdrowie i zycie tych
pacjentow.

Dla PKU: PKU squeezie™ to gotowy do spozycia substytut biatka o
potstatej konsystencji. Jest to unikatowy produkt, poniewaz jako jedyny
jest gotowy do uzycia dla dzieci z PKU od 6 miesigca zycia. Jedna
saszetka zawiera rownowartoS¢ 10 gramow biatka oraz witaminy,
mineraty i kwasy omega 3 i 6, ktére sa niezbedne do zaspokojenia
potrzeb dziecka. Mamy rowniez nadzieje na szybka dostepnos¢ po
wygaszeniu ochrony patentowej "Saproterinu".

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Rehabilitacja winna by kompleksowa i realizowana w optymalnym
czasie.

Konieczna jest reforma Swiadczen ktdre s3 finansowane przez wiele
podmiotow bez zadnej koordynacji.

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Psycholog powinien byC w zespole terapeutyczny w Centrum
Eksperckim i takie s3 zapisy wytycznych do powotania Centrow
Eksperckich w Planie dla Chorob Rzadkich.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Konieczne systemowe rozwigzanie dotyczgce wsparcia socjalnego dla
osob  dotknigtych rzadkimi chorobami metabolicznymi, ktore
wielokrotnie doprowadzaja do problemow finansowych i do ubostwa.
Konieczne jest wsparcie socjalne dla wszystkich osob ktére wymagaja
wsparcia z uwagi na ich ubostwo.

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.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Konieczne jest zbudowanie zasad i wdrozenie do szkot rownego
traktowania, brak wykluczen ze wzgledu na chorobe dzieci z chorobami
rzadkimi. Szkota musi dawaC rowne szanse i byC przyjazna dla
wszystkich uczniow.

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

w Polsce.

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie ARS VIVENDI

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 24 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak

Rzadkich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. b e Ni
spetnia Panstwa oczekiwania? €

1. Utrudnione uzyskiwanie orzeczen o niepetnosprawnosci.
Prosze wymieni¢ co | 2.Brak lekarzy specjalistow orzekajacych niepetnosprawnosc¢
powinno by¢ | 3.Realizacja procedur przy orzekaniu o niepetnosprawnosci.
wprowadzone — lista. | 4. Wyeliminowanie orzeczen czasowych w sytuacji ciggtej, bez mozliwosci poprawy
zdrowia niepetnosprawnosci.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Nie

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
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Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Brak uwag
chorobach rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag.
- prosze wymienic,

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym
PIEKNIE PUCHNE

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 z Obrzekiem
Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

1. Rozszerzenie wskazan refundacyjnych dla refundowanych na terenie
RP wszystkich terapii usuwajac ograniczenia refundacyjne zwigzane z
dostepnoscia

2. Rozszerzenie wskazan refundacyjnych dla refundowanych na terenie
RP wszystkich terapii dopuszczajac ich refundacje dla pacjentow z
kazdym typem dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego

3. Procedury diagnostyczne w zakresie badan genetycznych refundowane
przez NFZ

Brak refundowanych przez NFZ badan genetycznych umozliwiajgcych

diagnostyke pacjentow ze wszystkimi typami dziedzicznego obrzeku

naczynioruchowego.

1. Leczenie zapobiegawcze cigezarnych i karmigcych przy uzyciu
podskornego ludzkiego C1-INH esterazy

2. Leczenie zapobiegawcze pozostatej grupy pacjentow (niz wymienionych
w pkt 1) przy uzyciu podskornego ludzkiego C1-INH esterazy

3. Mozliwosc leczenia zapobiegawczego pacjentow ponizej 12. roku zycia
w programie lekowym B.122.

4, Zniesienie ograniczen refundacyjnych dla refundowanych na terenie RP
terapii w leczeniu doraznym (ludzki C1-INH esterazy; ikatybant; rek C1-
INH esterazy)

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie
refundacji lekéw

Potrzeby w zakresie dostepu

do rehabilitacji leczniczej Brak potrzeb.

1. Niewydolny system uniemozliwiajacy pacjentom uzyskanie szybkiej
konsultacji specjalistycznej, co jest kluczowe w kontekScie zdrowia
psychicznego chorego.

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego
Potrzeby w zakresie edukacji | 1. Bardzo staba edukacja we wszystkich wymienionych grupach, brak

Brak potrzeb.

(lekarzy POZ, lekarzy systemowych rozwiazan w tym zakresie. Wszelkie dziatania

specjalistow, pacjentow, dzieci podejmowane s3 oddolnie przez albo organizacje pacjenckie, albo

i mtodziezy w szkotach, lekarzy specjalistow, albo towarzystwa naukowe przy wspotpracy z
spoteczenstwa) producentami produktow leczniczych.

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

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 20 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Funduszu Nie
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Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Nie
Rzadkg poprawitaby bezpieczeiistwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Brak specjalistow zajmujacych sie chorobami rzadkimi zasiadajacych w
komisjach orzekajacych, co przektada sie bezposrednio na wydawane
decyzje, czesto absurdalne i niezrozumiate, zmuszajace pacjentow do
sktadania odwotan i walke o orzeczenie wydawane przez organy wyzszej
instancji.

Prosze wymieni¢ co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Eraae
rzadRich - lista. ’
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym B
. . PP ; 7 rak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Inicjatywa audytu jest niezwykle cenna i potrzebna! W kolejnych jej
edycjach mozna rozwazy¢, czy niektore pytania nie powinny mie€ wiecej
opcji odpowiedzi niz TAK/NIE, Czesto taka opcja nie pozwala na udzielenie
wtasciwej, kompletnej odpowiedzi, co nieco zaburza obraz.

Jakiego pytania zabrakto w
tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic.

Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezja Przetyku

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezjg Przetyku

Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezja Przetyku

1. Centralizacja opieki w wyspecjalizowanych osrodkach z doswiadczeniem
chirurgicznym i interdyscyplinarnym zespotem

2. Wdrozenie zintegrowanej Sciezki opieki od diagnozy przez zabieg, hospitalizacje,
az po wieloletnie leczenie ambulatoryjne szczegolnie po ukonczeniu 18 r.z.

3. Monitorowanie dtugoterminowych powiktan, takich jak dysfagia, GERD i
funkcjonowanie uktadu pokarmowego, infekcje drog oddechowych czy zaburzenia

Potrzeby w zakresie
optymalizacji

opieki ;
(Swiadczefi wzrastania;
zdrowotnych) 4. Utworzenie rejestru pacjentow z atrezjg/zarosnigciem przetyku, co pozwoli na

gromadzenie danych, ocene jakosci leczenia i planowanie zasobow
5. Uznanie atrezji/zarosnigcia przetyku za schorzenie kwalifikujgce si¢ z automatu
do wsparcia w ramach ustawy ,Za zyciem” i utatwienie przez to dostepu do
szybkiego korzystania z przystugujacych Swiadczen w ramach ustawy "Za zyciem"
1. Brak jednolitych i powszechnie dostepnych standardow diagnostycznych
prenatalnych - mimo ze diagnostyka prenatalna (USG, MRI) jest mozliwa, nie jest

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

jednak standaryzowana i szeroko dostepna w catym kraju, co utrudnia wczesne
wykrycie wady

Niewystarczajace szkolenia personelu medycznego w zakresie rozpoznawania i
leczenia poznych objawdow powiktan atrezji przetyku, szczegdlnie u o0sob
dorostych po zakohczeniu leczenia przez specjalistow pediatrii dzieciecej;

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak refundacji lekow IPP i innych lekow na zaburzenia czynnosciowe uktadu
pokarmowego, ktore stosowane sa gtownie w pierwszych latach zycia po leczeniu
operacyjnym

Potrzeby w zakresie
dostepu do

1.

Przepisywanie w wypisie szpitalnym po operacji zespolenia przetyku rehabilitacji
neurorozwojowej Bobath/Vojta, neurologopedy w celu optymalnego i
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rehabilitacji
leczniczej

bezpiecznego rozkarmiania, dietetyka klinicznego, terapii SI w zwiazku z
zaburzeniami sensorycznymi;
Brak powszechnego dostepu do fizjoterapii oddechowej w miejscu zamieszkania i
zlecania w wypisie szpitalnym

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Stata opieka psychologiczna dostepna dla rodzicow/opiekunow w momencie
przekazywania diagnozy rozpoznania atrezji przetyku u noworodka i w
pozniejszym okresie, szczegolnie pierwszej hospitalizacji;

. Wsparcie psychologiczne dla rodzicow i opiekunow w okresie okoto zabiegowym

oraz po wypisie ze szpitala (w ramach poradni specjalistycznych);

. Wiaczenie psychologa w zespot interdyscyplinarny w opiece nad dzieckiem z

atrezja przetyku
Dostep do opieki psychologicznej dla dzieci i mtodziezy oraz zagwarantowanie w
finansowania Swiadczen w ramach NFZ

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

Uznanie atrezji/zaroéniecia przetyku za schorzenie kwalifikujace sie z automatu
do wsparcia w ramach ustawy ,Za zyciem”

Edukacja pracownikow socjalnych, urzednikow i orzecznikow, by uwzgledniali
specyfike rzadkich wad wrodzonych, takich jak zarosnigcie/atrezja przetyku przy
podejmowaniu decyzji o wsparciu i orzeczeniach;

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i

Brak znajomosci specyfiki atrezji/zaroSniecia przetyku przez lekarzy POZ i w
poradniach specjalistycznych, co skutkuje: bagatelizowaniem objawow, btedna
diagnoza (np. myleniem refluksu z problemem emocjonalnym), brakiem
kierowania pacjenta na konsultacie do odpowiednich specjalistow,
niezrozumieniem dtugofalowych skutkow wad wrodzonych przetyku i tchawicy

mtodziezy w Brak centralnej bazy wiedzy online dostepnej dla lekarzy i specjalistow
szkotach, zawierajacej opisy przypadkow, standardy opieki, wskazowki dotyczace pracy z
spoteczenstwa) pacjentem i jego rodzing;

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

w

Polsce.

' Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezjag Przetyku |

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 12 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob Rzadkich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymieni¢
co powinno by¢
wprowadzone -

lista.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek kRorzystali z platformy informacyjnej o chorobach
. . Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

1. Dotyczy "Atrezja przetyku" (Kod Orpha: 1199) - powinna by¢
wprowadzona rowniez nazwa w wyszukiwarce "Zarosnigcie
przetyku" ze wzgledu na wpisywanie w ten sposob rozpoznania
na wypisie szpitalnym przez lekarzy; -kod ICD-10 obecny na
stronie to Q39.1, ktéry nawigzuje szczegotowo do zarodniecia
przetyku z przetoka, natomiast brakujacy Q39.0 nawigzuje do

Edukacja pracownikow socjalnych, urzednikow i orzecznikow, aby uwzgledniali specyfike
rzadkich wad wrodzonych, takich jak zarosnigcie/atrezja przetyku przy podejmowaniu
decyzji o wsparciu i orzeczeniach

Prosze wymieni¢, czego brakuje i co
powinno by¢ wprowadzone na
platformie o chorobach rzadkich - lista.
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wrodzonego zarodniecia przetyku bez przetoki
2. Brakuje rozszerzonego opisu choroby
3. Brak opisu w jezyku polskim
4, Brak mozliwosci wyszukiwania po kodzie ICD-10

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycig? Brak uwag.
- prosze wymienic,

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Migéniowych (PTCHM)

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
(PTCHM)

Polskie Towarzystwo Chorob Nerwowo-Miesniowych (PTCHM)

1. Zwigkszenie liczby oSrodkow referencyjnych do zajmujacych sie chorobami
rzadkimi w tym dystrofie migsniowe, ALS, miastenia, choroby spichrzeniowe
(Fabry, Gauchera) , Amyloidoza ATTR.

opieki 2. Finansowany dostep do badan genetycznych tych chorobach.

_ OPierRt 4 Zwigkszenie ilosci godzin dostepnej rehabilitacji szczegolnie w warunkach
(Swiadczen
domowych.
zdrowotnych)

Potrzeby w zakresie
optymalizacji

4, Dostep do opieki i wsparcia w catodobowych oSrodkow dla osob
niesamodzielnych z rzadkimi chorobami nerwowo miesniowymi.

1. Skrocenie tzw. odysei diagnostyczne;j.
Potrzeby w zakresie 2. Zwigkszenie dostepu do dlagnostylgl genetycznej.
3. Rozbudowa programu badan przesiewowych.
dostepu do L d do di ki ob i lab -
diagnostyki 4. Lepszy dostep do diagnostyki obrazowej i laboratoryjnej.
5. Braki wiedzy i Swiadomosci wsrod lekarzy.
6. Deficyty w dostepie do diagnostyki w osrodkach referencyjnych.
Potrzeby w zakresie

refundacji lekRow UEiEEE = Ak

Potrzeby w zakresie

dostenu do 1. Mata lista osrodkow.
€PU OO | 5 Brak wykwalifikowanych kadr.
rehabilitacji . . .
. 7. | 3. Niedostateczne finansowanie.
leczniczej
Potrzeby w zakresie | 1. Mata lista oSrodkow.
dostepu do porady | 2. Brak wykwalifikowanych kadr.
psychologa | 3. Niedostateczne finansowanie.
Potrzeby w;gkgfz;g 1. Brak pracownikow.
P 2. Niedostateczne finansowanie.
socjalnego

Niska Swiadomosc na temat chorob rzadkich.

Brak koordynacji miedzy lekarzami poz a specjalistami.
Bariery architektoniczne w placowkach edukacyjnych.

Brak wsparcia ze strony pracownikow/asystentow socjalnych.

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w szRotach,
spoteczenstwa)

& 9=

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

Polskie Towarzystwo Chorob Nerwowo-Migsniowych (PTCHM)

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 24 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg trakRtowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sige w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Nie

m
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Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Nie
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w Tak
tym analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania choréb rzadRich oraz jednolitego kierunku poprawy
opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak
spetnia Panstwa oczeRiwania?
. . . . Nie
Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista. dotyczy
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Nie dotvcz
chorobach rzadkich - lista. yezy
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem Tak
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? ’
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrfe? Brak uwag
- prosze wymienic,

Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

1. Dla pacjentow, oprocz skutecznosci leczenia, liczy sie tez forma i czestotliwosc
podania leku, tak aby terapia byta mozliwie mato ucigzliwa i nie obnizata jakosci

PR AT zycia na co dzien. Rozmowa miedzy lekarzem a pacjentem jest kluczowa, jak

optymaérz;;c’i; rowniez uwzglednianie preferencji chorego.
(s‘wiadizer’) 2. Wigksza dostepnos¢ do lekow w NMOSD {spektrum neuromyelitis optica), mamy
obecnie tylko jeden lek, powinnisSmy dazyc do zwiekszenia liczby lekow do 2-3
zdrowotnych)

3. Inny schemat podawania lekow w NMOSD (spektrum neuromyelitis optica) (nie
raz na m-c, a raz na pol roku);

W odniesieniu do diagnostyki stwardnienia rozsianego, w petni zgadza si¢ z

zaleceniami Sekcji Stwardnienia Rozsianego i Neuroimmunologii Polskiego

Towarzystwa Neurologicznego: https:/ /neuroedu.pl/aktualnosc/stanowisko-sekcji-

sm-i-neuroimmunologii-ptn-dotyczace-diagnostyki-i-leczenia-nmosd

1. Chorzy z podejrzeniem NMOSD {spektrum neuromyelitis optica) powinni by¢
diagnozowani w osrodku majacym doswiadczenie w rozpoznawaniu i leczeniu
chorob demielinizacyjno-zapalnych OUN

2. W diagnostyce roznicowej nalezy przede wszystkim wykluczy¢ stwardnienie
rozsiane oraz choroby o podobnym obrazie klinicznym.

3. U pacjentow z objawami sugerujgcymi NMOSD (spektrum neuromyelitis optica)
nalezy oznaczy¢ miano AQP4-1gG w surowicy. Celem uniknigcia wynikow fatszywie
negatywnych, badania serologiczne nalezy przeprowadzac u chorych przed
rozpoczeciem leczenia glikokortykosteroidami i przed rozpoczeciem wymian
osocza.

4. W przypadku braku mozliwosci wykonania badan serologicznych przed

rozpoczeciem leczenia, nalezy zabezpieczy¢ materiat do badan.

Dostep w diagnostyce do metod komorkowych jako najbardziej czutych.

6. Dla procesu diagnozy wazna jest edukacja: nas pacjentow jak i lekarzy, tak bysmy
mieli coraz wigksza Swiadomos¢ na temat typowych, ale i nietypowych objawow
choroby

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

S
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7.

8.

Szybka diagnoza to szybkie przeprowadzanie badan diagnostycznych i krotki czas
oczekiwania na wyniki

Po diagnozie wazne jest informowanie pacjenta przez lekarza na temat
dostepnych opcji leczenia wraz z adresami placowek realizujacych leczenie w
programie lekowym.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Zgodnie z potrzebami w zakresie optymalizacji opieki

Potrzeby w zakresie

1.

Szeroki dostep do kompleksowej, zindywidualizowanej rehabilitacji takze w domu
dla 0s6b z NMOSD (spektrum neuromyelitis optica)

rgzzzeiifigaci% 2. Rehabilitacja dla os6b z NMOSD (spektrum neuromyelitis optica) powinna by¢ w
leczniczéj przypadku ciggta i nie powinna mie€ ograniczen czasowych, limitow, ale powinna

odpowiadac aktualnym potrzebom chorego

Potrzeby w zakresie

Osoby z NMOSD ({spektrum neuromyelitis optica) potrzebuja kompleksowego
wsparcia na kazdym etapie choroby, w tym przede wszystkim wsparcia

dostgpu do zolrady psychologicznego. Psycholog musi stac sie tatwo dostepny
psychnologa |5 - pomoc psychologa powinna byc takze dostepna na Oddziatach Szpitalnych
Potrzeby w zakresie | 1. Dostep do asystenta do 0sob z niepetnosprawnoscig - nielimitowany i staty
wsparcia | 2. Dostep do ustug pielegnacyjnych i innych w ramach systemu opieki socjalnej
sogjalnego | 3. Niewystarczajace uposazenia rent socjalnych i opiekunczych

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i

-

Dla procesu diagnozy wazna jest edukacja nas jak i lekarzy, tak bySmy mieli coraz
wieksza Swiadomos¢ na temat typowych, ale i nietypowych objawdow choroby.
Wazne jest t na etapie diagnozy i leczenia

Istotna jest tez edukacja samych pacjentow, by brali Swiadomy udziat w procesie
diagnozy i leczenia

mtzg;;eé{zv 3. Edukacja spoteczenstwa o objawach typowych i nietypowych oraz swiadomosci,
P 2 ze szyba reakcja jest niezbedna w przypadku tej jednostki chorobowej
spoteczenstwa)

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

w Polsce.

Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 36 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z
: . P N Tak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Nie
traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
. . . ; Tak
spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymienic co powinno byé wprowadzone — lista. | Brak uwag.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach T
. . ak
rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno byé wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag
chorobach rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt PacjencRi Krajowego Forum Orphan nie jest
. . S . ., | Brak uwag.
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Brak uwag.
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- prosze wymienic,

Polskie Towarzystwo Wspierania Oséb z Nieswoistymi Zapaleniami Jelita ,J-elita”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Wspierania Oséb z Nieswoistymi

Zapaleniami Jelita ,J-elita”

two Wspierania Osob z Nieswoistymi Zapaleniami Jelita , J-elita”

Potrzeby w zakresie 1. Rozwoj kadry medyczn?j .
optvmalizacii opieki 2. Wprowadzenie systemow informatycznych
Pty e J! dp . | 3. Tworzenie bardziej efektywnych placowek medycznych
zdrzvvzftnilzcehr; 4, Regularne analizowanie danych dot. jakosci opieki
5. Edukacja pacjentow
1. Brak szybkiego i skutecznego diagnozowania chorob nerwowo-migsniowych
Potrzeby w zakresie 2. Dtugie termipy‘ocze'kiwania’na wykonanie badan i rozpoczecie leczenia
dostepu do 3. Brak speqal.lstov'v diagnostow .
diagnostyki 4, Brak od‘pQW|edn|ego sprzetu dlagpostycznggo ‘ _
5. TrudnoSci ze znalezieniem informacji o dostepnych badaniach i
mozliwosciach ich wykonania
. | 1. Lek na Dystrofie MigSniowg Duchenne’a
Potrrezfeubg/ d‘gz/czj?ferllevev 2. Lek na Stwardnienie Zanikowe Boczne
3. Lek na Dystrofie MieSniowa Beckera
3. Specjalistyczna rehabilitacja lecznicza ukierunkowana na chorych na
rdzeniowy zanik migsni
p . | 4. Specjalistyczna rehabilitacja lecznicza ukierunkowana na chorych na dystrofie
otrzeby w zakresie miesniowe
rehabilitacﬁczzgﬁ?cg:j 5. Specjali.f,ty(.:zna 'rehabilitacja lecznicza ukierunkowana na chorych na
stwardnienie zanikowe boczne
6. Specjalistyczna rehabilitacja lecznicza ukierunkowana na chorych na
polineuropatie
3. Porady psychologa dla chorych i ich rodzin ze stwardnieniem zanikowym
Potrzeby w zakresie DR . . L .
dostepu do porady 4, Porady psychologa dla chorych i !ch rodz!n z dystrqflaml migsniowymi
psychologa 5. Porady psychologa dla chorych i ich rodzin z rdzeniowym zanikiem migsni
6. Porady psychologa dla chorych i ich rodzin z miastenig
7. Porady psychologa dla chorych i ich rodzin z polineuropatia
4, Dofinansowanie turnusow rehabilitacyjnych dla dorostych chorych na choroby
Potrzeby w zakresie nerwowo-miesniowe
wsparcia socjalnego | 5. Niskooprocentowane pozyczki na zakup lub zamiang mieszkania
dostosowanego do potrzeb 0s6b z niepetnosprawnoscia
Potrzeby w zakresie 4, Lekarze specjalisci — szybsze qiagnozowanig i provya.dzenie chory;h
edukacji (lekarzy POZ 5. Le.ka}rz.e POZ. = dokszta{c‘enle w temacie |stn|ejagcych chprpb nerwowo-
lekarzy specjalisto‘w' mlesmowych | postepowania w przypadky gd!agnozgwanla takiej c[loroby
pacjentow dzieci;' 6. Rodglny chorych na choroby nerwowo-miesniowe — jak postepowac z f:horym )
mtodziez'yws’zko{ach 7. §am| chorzy - ggme Zwracac si¢ o wsparcie, 0 Jakl‘e”vysparue mozna si¢ starac,
spoleczer‘rstwaj jak postepowac w sytuacjach kiedy trzeba pojsc¢ do szpitala i ogolnym
funkcjonowaniu z niepetnosprawnoscia

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

Polskie Towarzystwo Wspierania Osob z Nieswoistymi Zapaleniami Jelita ,J-elita”

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 32 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg trakRtowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Nie

Choréb RzadRich 2024-2025?
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie

- prosze wymienic,

Funduszu Medycznego? e
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno byé wprowadzone - lista. | Brak uwag.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach B
. . rak uwag
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? ’
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

Retina AMD Polska

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

cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Retina AMD Polska

Retina AMD Polska

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

(swiadczeri zdrowotnych) Utworzenie osrodkow eksperckich

Rejestr pacjentow z chorobami rzadkimi wzroku

O S

1. Potrzeba stworzenia wykazu badan diagnozujacych i
postepowania terapeutycznego dla rzadkich schorzen wzroku.
Dostep do szerokiej diagnostyki w tym do badan genetycznych

Materiaty edukacyjne i informacyjne o innowacyjnych terapiach

Potrzeby w zakresie

dostepu do diagnostyki Brak finansowania badan genetycznych

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Potrzeba refundacji leku Idebenone w neuropatii Lebera

Potrzeby w zakresie dostgpu do | Zbyt mata liczba placowek prowadzacych rehabilitacje wzroku-
rehabilitacji leczniczej | Swiadczenia gwarantowanego NFZ - tylko 3 placowki w Polsce

Potrzeby w zakresie dostepu do
porady psychologa

Brak psychologdow znajgcych problematyke utraty wzroku

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

rzadkich

1. Mtodzi pacjenci nie mogacy czytac i pisal nie maja
odpowiedniego stazu pracy pozwalajacego im otrzymac rente,

2. Komisje orzekajace o niepetnosprawnosci lub niezdolnosci do
pracy nie rozumiejg specyfiki utraty widzenia w chorobach

Potrzeby w zakresie edukacji

pacjentow, dzieci i mtodziezy w | stabowidzacymi i ociemniatymi
szkotach, spoteczenstwa)

(lekarzy POZ, lekarzy specjalistow, | Brak kompetencji w zakresie komunikowania sie z osobami

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

w Polsce.
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Retina AMD Polska

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 26 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak

analiza wielokryterialna) to krokR w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach Rzadkich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak

traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczekRiwania?

Zwiekszenie wiedzy na temat w jaki sposob widza osoby z rzadkimi
schorzeniami wzroku, zmiennosc widzenia w roznych warunkach i

postepujacy charakter chordb
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy

Tak

Nie

Prosze wymieni¢ co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadRie.gov? Nie
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone Brak uwag
na platformie o chorobach rzadRich - lista. ’
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Tak

rzadRkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag.
pacjentow a chorobami rzadRimi?
Jakiego pytania zabrakto w | 1. Czy w ostatnim roku zwiekszyt sie dostep do terapii rzadkich
tegorocznym Audycie? schorzen? Odp: TAK- decyzja o refundacji terapii genowej w

- prosze wymienic. mutacji RPE 65

Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza

1. Brakuje lekarzy wszelkich specjalizacji, ktorzy posiadaliby rzetelng wiedze nt. sarkoidozy
- okulistow, dermatologdw, neurologdw, kardiologow, itd. Wiekszos¢ lekarzy, w tym
rowniez pulmonologdw i lekarzy rodzinnych, posiada wiedze szczatkowa - czesto
odsytaja pacjentow do lekarza prowadzacego, ktory zwykle jest pulmonologiem.
Pulmonolog, ktoéry nie chce wychodzi¢ poza zakres swojej specjalizacji, bo nie posiada
odpowiedniej wiedzy, odsyta pacjenta w druga strone.

POZZEEQ;’; 2. Sarkoidoza jest chorobg wielonarzadowa - pacjenci potrzebuja holistycznego podejscia i
optymalizacj opielfi nie tylko pulmonologicznej. Jezeli pacjent z sgrkoidqzq wielonarzqgiowq tr.afia na
i opieki odc{mat pulmonologiczny to od razu nglezy .wyko’nac cata fj@gnostyke majac pacjenta w
o szp|t.alu - przenoszac go miedzy 9ddzna{am| bagd.z.zapewnlajqc przyktadowe konsultacje:
zdrowotnych okulista, neurolog, flebolog, USG jamy brzusznej, itd.

) 3. Brak informacji i wytycznych diagnostyki i leczenia dla oséb chorych - majg problem ze
znalezieniem okulisty, neurologa czy dermatologa, ktory potrafitby poprawnie rozpoznac
sarkoidoze i jg leczyc.

4. Pacjenci z postacia ostrg - z tzw. zespotem Lofgrena - ktorzy z powodu obrzeku stawow
trafiajg do reumatologa, czesto leczeni sa steroidami, co jest sprzeczne z zaleceniami.
Pulmonologia ma inne zalecenia, reumatologia rowniez inne

5. Wedtug innych zalecen, bez wzgledu na przebieg choroby gtownej, chorzy powinni by¢
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pod stata opieka okulistyczng i bada€ oczy raz na dwa lata, niestety wiekszos¢ o tym nie
wie, bo nie otrzymuja takiej informacji.

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

7. Wprowadzenie kompleksowej opieki nad pacjentem z sarkoidoza na etapie leczenia po
diagnozie. Pacjent musi sam zabiega¢ o badania innych narzadow niz ten pierwotnie
zajety przez ziarniniaki i czesto badania te sa finansowane przez samego pacjenta.

8. Wprowadzenie standardow leczenia w sarkoidozie.

9. Wyposazenie przychodni w spirometry. Obecnie niektore przychodnie nie posiadaja
spirometrow w wyposazeniu.

10. Wprowadzenie spojnego narodowego programu leczenia sarkoidozy.

11. Wprowadzenie karty dla osoby z chorobg rzadka na wzor karty DILO.

12. Brakuje dostepu do rehabilitacji oddechowej u 0s6b z sarkoidozg ptuc w trybie
ambulatoryjnym. Pogorszyt sie dostep do poradni sarkoidozy - czas oczekiwania na
wizyte zwiekszyt sie z ok. miesiaca do kilku, czasem kilkunastu miesiecy, m.in. w poradni
w Warszawie czy we Wroctawiu.

13. Stworzenie listy lekarzy specjalizujacych sie leczeniu/kontroli sarkoidozy.

14. Duza potrzeba skoordynowanej opieki kilku lekarzy w danym oSrodku zdrowia do
ktorego nalezy pacjent. Potrzeba opracowania planu opieki nad chorym w perspektywie
np. roczne;j.

15. Wielu dermatologdw nie rozpoznaje bardzo typowych objawow sarkoidozy skory (rumien
guzowaty, wysypka). Pacjentom odmawia sie pobrania wycinkow, zeby sprawdzi¢ co to
jest.

16. Pacjenci chorujacy na sarkoidoze mogli by¢ objeci opieka koordynowanga, ktéra bardzo
dobrze sie sprawdza w przypadku astmy oskrzelowej i POChP, a takze innych chorob
takich jak cukrzyca typu 2.

1. Diagnozowanie typowej sarkoidozy ptucnej przebiega z reguly sprawnie, to
diagnozowanie odmian pozaptucnych stanowi problem - wymagane jest wprowadzenie
jasnych procedur diagnostyki.

2. Problematyczne jest diagnozowanie rzadkich postaci pozaptucnych, m.in. sarkoidozy
kosci, migsni, jelit i zotadka, czy neurosarkoidozy.

3. Niejasne s3 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 pacjentow z sarkoidoza. Badania
PET MR sa w Polsce catkowicie nierefundowane.

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

6. Skrocenie termindéw oczekiwania na badania obrazowe z opisem w przypadku

Potrzeby w podejrzenia sarkoidozy serca. . )
.| 7. Brak cyklicznych badan przesiewowych pomocnych w szybkim uchwyceniu
zakresie . : . . ! .
dostepu do nieprawidtowosci w obrazie ptuc (obow!qzkowych dla wszy§tklch dorostych):_ o
diagnostyki 8. Problem w podstawowych badaniach np. zleceniu densytometrii. Niejasna
odpowiedzialnos¢ za wystawienie skierowania.

9. Wielu chorych ma tez zmiany w watrobie (ok 40% przypadkéw) i w Sledzionie (~25%),
jednak wiekszos$¢ poradni zajmuje sie wytacznie ptucami i podczas badan kontrolnych
nie badaja parametrow tych organdow, mimo wykrycia zmian na etapie diagnostycznym.

10. Brakuje standardow i procedur dla badan w sarkoidozie.

11. Nie wszystkie badania diagnostyczne sa refundowane (np. Kwestia badania poziomu Wit.
D3).

12. Terminy do specjalistow sg bardzo dtugie (przydatby sie jakis program, w ktérym mozna
by przyspieszy¢ wizyty).

13. Petna diagnostyka jest prowadzona tylko w duzych osrodkach medycznych
(wojewddzkich). Brak dostepu do diagnostyki w matych miejscowosciach.

14. Nie wykonuje sie badan genetycznych i autoimmunologicznych.

15. Brakuje systematycznej diagnostyki oceniajacej stan regresu lub progresu choroby.

1. Brak dostepu na polskim rynku do zamiennika polskiego sterydu Encorton (Calcort),

Potrzeby w | 151y u wielu 0sob jest lepiej tolerowan
sakresie ory u wielu osob jest lepiej tolerowany.
refundagji 2. Sterydy sa tylko czesciowo refundowane.

lekéw 3. Zbyt wysoka cena Hydroksychlorochiny.

4, Zbyt wysoka cena Pradaxy.

Potrzeby w | 1. Zwigkszenie dostepnosci do refundacji sprzetu do rehabilitacji uktadu oddechowego i
zakresie sprzetu do rehabilitacji migéniowo - neurologicznej.
dostepu do | 2. Brak dofinansowania do inhalatorow.
rehabilitacji | 3. Lekarze odmawiaja skierowania na rehabilitacje ogdlnoustrojowa w przypadku
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leczniczej

sarkoidozy, chociaz przy sarkoidozie kostno-stawowej i ptucno-weztowej oraz serca,
bytoby to naprawde dobrym pomystem.

Brak mozliwosci skorzystania z rehabilitacji, z sanatoriow celem poprawy zdrowia i
jakosci zycia z chorobg, tak jak w przypadku programu KOS zawat.

Brakuje tez wytycznych oraz zestawdw Cwiczen przeznaczonych dla oSrodkow
rehabilitacyjnych, dziatajacych ambulatoryjnie - rehabilitanci w takich osrodkach nie
wiedzg jak rehabilitowac osoby chore na sarkoidoze, a osoby chore nie s kierowane na
cwiczenia.

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

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
porady
psychologa

Zadna pomoc "na szybko” nie jest dostepna. Oczekiwanie na | wizyte u psychiatry to
ponad rok, troche krocej czeka sie do psychologa.

Brak zainteresowania stanem psychicznym pacjenta.

Brakuje pomocy psychologicznej dla 0sob z sarkoidozg przewlekta.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Osoby chore z duzymi dolegliwoSciami bolowymi potrzebuja wsparcia w codziennym
funkcjonowaniu.

Dofinansowanie do ptatnych konsultacji, badan.

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 przekwalifikowania. Brak wsparcia ze strony panstwa dla takich
0s0b.

Istnieje koniecznos¢ powotania koordynatorow opieki (0sob wspierajacych pacjenta i
jego rodzine w poruszaniu si¢ po systemie zdrowia i pomocy spotecznej, udzielajacej
informacji, koordynujacej dziatania réznych specjalistow i instytucji).

Sarkoidozy nie uznaje sie jako choroby zawodowej, chodZ stres w pracy jest jej gtownym
katalizatorem.

Potrzeby w
zakresie
edukacji

(lekarzy POZ,
lekarzy
specjalistow,
pacjentow,
dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenst
wa)

Utatwienie pacjentom dostepu do informacje o chorobie, rzadkich mozliwych objawach,
badaniach profilaktycznych.

Nalezy upowszechnia¢ wiedze wsrod pacjentow i lekarzy jak postepowac z pacjentem
chorym. Wiedze o sposobach leczenia, diety wiekszos¢ pacjentow uzyskuje z Internetu, a
nie w oSrodku, w ktorym jest diagnozowana.

Istnieje duza potrzeba szkolenia lekarzy wszelkich specjalizacji w zakresie
rozpoznawania, diagnostyki i leczenia sarkoidozy, zwtaszcza jej roznych odmian
pozaptucnych. Niewiedza lekarzy jest najwigkszym problemem, wptywa na nierozumienie
potrzeb pacjenta i niecheC z ich strony do wypisywania skierowan na dodatkowe
badania laboratoryjne (np. poziom stezenia ACE) oraz inne badania przydatne dla oceny
stanu pacjenta obcigzonego sarkoidozg.

Edukacja pracownikow stuzby zdrowia - w szczegolnoici lekarzy POZ, ktorzy maja
kontakt z chorymi - ich wiedza jest zwykle bardzo powierzchowna (zwtaszcza w kwestii
stosowania sterydow przy zespole Léfgrena, czy suplementacji witaminy D).

Edukacja okulistow i neurologow - wystepuje duzy deficyt lekarzy tych specjalnosci,
ktorzy posiadaliby szersza wiedze nt. sarkoidozy, w szczegolnoSci metod diagnozowania i
sposobow leczenia.

. W Polsce brakuje specjalistow zajmujgcych sie diagnostyka i leczeniem sarkoidozy (np.

woj. podkarpackie, opolskie, lubuskie, potnocno wschodnia Polska, okolice Kielc i
Radomia, czy okolice Koszalina).

W Gdansku corocznie organizowane s konferencje naukowe nt. sarkoidozy, udziat w
nich i dostep do wiekszoSci materiatow jest ptatny, a dostep do transmisji on-line
ograniczony. Dodatkowo organizacja takich konferencji w innych czeSciach kraju, czy
utatwienie do nich dostepu, mogtyby spopularyzowac wiedze o naszej chorobie wsrod
lekarzy.

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

. SarkoStowarzyszenie:Sarkoidoza

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 15 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie

Funduszu Medycznego? iliE
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

- . P NP ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogly szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to kRrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

lekarzy orzecznikow, a nie jak przeziebienie.
Prosze wymieni¢ co | 2.
powinno by¢ wprowadzone

- lista. wsrod lekarzy orzecznikow.

1. Zdiagnozowana choroba rzadka powinna by¢ traktowana powaznie przez

Bardzo ciezko otrzymac pozytywna decyzje, nawet w przypadku sarkoidozy
serca, bo orzecznicy nie majg wiedzy o tej chorobie - potrzeba edukacji

3. Potrzeba zmiany przepisow poprzez dopisanie chordb rzadkich do listy
chordb uprawniajacych do uzyskania orzeczenia o niepetnosprawnosci.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Prosze wymieni¢, czego brakuje
i co powinno by¢ wprowadzone
na platformie o chorobach
rzadRich - lista.

Praktycznie nie ma zadnej informacji.

Informacja o sarkoidozie jest tylko po angielsku i ogranicza sie do 2 zdan.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania

potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi? Tak
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . = ; .7 | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?
1. Dieta,
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? suplementa

- prosze wymienic,

cja.

SPBS

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez SPBS

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

Potrzeba tatwiejszego dostepu do diagnostyki.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

W PBSz w wigkszosci chorych nie jest konieczna rehabilitacja

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

W miare jest dostepna pomoc psychologiczna.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Refundacja lekow to jest duze wsparcie dla chorych.

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistow,
pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach, spoteczenstwa)

Wszystkich trzeba uczyC jak zyc
zdrowo.

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

w Polsce.
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Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 19 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno by¢ | Orzecznictwo osob niepetnosprawnych powinno by¢ catkowicie

wprowadzone — lista. | zmienione poczawszy od uczciwosci lekarzy.
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Tak

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Nie
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o Nie dotyczy
chorobach rzadRkich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym Tak
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

— prosze wymienic.

Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver

1. Koordynowana opieka wielospecjalistyczna- potrzeba zespotu lekarzy, ktory
stale wspotpracuje w ramach jednej placowki.

2. tatwiejszy dostep do oSrodkow referencyjnych.

3. Wieksza dostepnosc badan genetycznych i specjalistycznych - skrocenie czasu

Potrzeby w zakresie oczekiwania.
optymalizacji opieki | 4. Zwigkszenie dostepnosci leczenia objawowego - refundacja lekow na Swiad
(swiadczen skory.
zdrowotnych) | 5. Edukacja lekarzy pierwszego kontaktu,

6. Wsparcie socjalne i orzecznicze - jasne i uproszczone procedury, zrozumienie
specyfiki chorob rzadkich.

7. Rejestr pacjentow z chorobami rzadkimi = lepsze monitorowanie i planowanie
opieki.

1. Ograniczony dostep do badan genetycznych - brak refundacji w niektorych
przypadkach, dtugi czas oczekiwania na badanie i na wynik; brak mozliwosci
wykonania badan genetycznych dla rodziny.

2. Utrudniony dostep do specjalistycznej diagnostyki - dtugi czas oczekiwania,
brak dostepu do tych badan w trybie pilnym mimo istotnych objawow.,

3. Brak dostepu do kompleksowej oceny funkeji watroby i serca w jednym miejscu
- potrzeba zintegrowanej diagnostyki hepatologiczno-kardiologicznej, brakuje
osrodkow oferujacych konsultacje i diagnostyke "jednego dnia".

4, Brak schematdow diagnostycznych dla lekarzy pierwszego kontaktu i pediatrow,
brak refundacji nowych technik diagnostycznych.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi
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Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak refundacji lekow na cigzki Swigd (rifampicyna, cholestyramina) - koszty
dtugotrwatego stosowania s3 bardzo wysokie

Brak refundacji nowych lekow stosowanych w leczeniu cholestazy.

Brak refundacji suplementow witamin rozpuszczalnych w ttuszczach w
specjalnych formutach (dzieci z zespotem Alagillea maja zaburzenia wchtaniania
ttuszczow i potrzebuja specjalistycznych preparatow witaminowych - obecnie sa
one w petni odptatne mimo ze stanowia podstawe terapii.

Brak refundacji specjalistycznych preparatow zywieniowych (wysokobiatkowe i
wysokokaloryczne diety dla dzieci z niedoborem masy ciata i zaburzeniami
wzrastania nie sa refundowane) - potrzeba systemowej refundacji odzywek
medycznych w chorebach rzadkich.

Brak refundacji niektorych lekow kardiologicznych i
stosowanych przewlekle.

Brak refundacji lekow stosowanych poza wskazaniami rejestracyjnymi, ale
zgodnie z praktyka kliniczna (w leczeniu objawowym zespotu Alagillea czesto
stosuje sie leki off-label, ktore nie sg refundowane mimo ich uznanej
skutecznosci.

hepatologicznych

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitagji
leczniczej

Brak dostgpnosci do rehabilitacji ogélnorozwojowej dla dzieci z chorobami
rzadkimi (dzieci z zespotem Alagillea czgsto majg opdznienia w rozwoju
motorycznym i fizycznym, ale nie kwalifikuja sie do intensywnej rehabilitacji z
powodu braku klasycznej diagnozy neurologicznej.

Zbyt mata liczba turnusow rehabilitacyjnych refundowanych przez NFZ.
Trudnosci w uzyskaniu skierowania i dtugie kolejki do rehabilitantow.

Brak elastycznosci w organizacji rehabilitacji (rodziny musza si¢ dostosowywac
do systemu, ktory nie uwzglednia stanu zdrowia dziecka i jego ograniczen
transportowych).

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

B

Brak systemowego wsparcia psychologicznego dla rodzicow i opiekunow dzieci
z chorobami rzadkimi.

Trudnosci z dostepem do psychologa dzieciecego w ramach NFZ (kolejki sa
dtugie, a liczba miejsc ograniczona - nawet w sytuacjach pilnych).

Brak psychologow znajacych specyfike chorob rzadkich.

Brak wsparcia psychologicznego po diagnozie i podczas hospitalizacji.

Brak refundacji terapii dtugoterminowej.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

N~ R

Zbyt skomplikowane procedury przy orzecznictwie o niepetnosprawnosci.

Brak systemowego wsparcia finansowego dla rodzin opiekujacych sie dziecmi z
chorobami rzadkimi (koszty leczenia, suplementdw, dojazdow sg ogromne i
nierefundowane).

Brak programoéw lokalnego wsparcia spotecznego i integracji rodzin (choroby
rzadkie izoluja spotecznie).

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Brak wiedzy o chorobach rzadkich wsrod lekarzy POZ i pediatrow (czesto nie
rozpoznaja wczesnych objawow, co prowadzi do opoznienia w diagnozie).

Brak edukacji i wsparcia dla rodzicow i opiekunow (czesto rodziny sg
pozostawiane same sobie- bez materiatow edukacyjnych, bez przeszkolenia w
zakresie opieki nad dzieckiem z przewlektg choroba).

Brak wiedzy w szkotach i przedszkolach (nauczyciele, pedagodzy nie znajg
specyfiki chorob rzadkich, co prowadzi do niezrozumienia trudnosci dziecka,
brakuje wsparcia edukacyjnego dla dzieci z chorobami przewlektymi w systemie
oSwiaty).

Brak kampanii informacyjnych dla spoteczenstwa (choroby rzadkie to nadal
temat tabu, a rodziny spotykaja si¢ z niezrozumieniem i oceng - potrzebne s3
ogblnopolskie akcje zwiekszajace swiadomos¢ i empatie spoteczng).

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

Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 33 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejScia w Zycie Funduszu Tak
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Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogly szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Tak

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

1. Uznanie chorob rzadkich jako podstawy do przyznawania orzeczenia bez
koniecznosci czestych aktualizacji.

2. Wprowadzenie jednolitego, centralnego systemu orzekania- zamiast wielu komisji
i roznych procedur (obecny system jest niespojny, zlezy od miejsca zamieszania i
czesto uznaniowy).

3. Wieksze uwzglednienie rzeczywistego funkcjonowania dziecka, a nie tylko
Prosze wymienic co dokumentéow medycznych )komisje powinny bra¢ pod uwage ograniczenia w zyciu

powinno by¢ codziennym, opoznienia rozwojowe, koniecznos¢ opieki i leczenia

wprowadzone - lista. specjalistycznego a nie tylko konkretne wyniki badan).

4, Uproszczenie p[procedur dla dzieci z chorobami rzadkimi (mniej biurokracji,
mniej stresu, wigcej zaufania do rodzicow i lekarzy prowadzacych).

5. Dtuzszy okres waznosci orzeczen w chorobach przewlektych.

6. Zwigkszenie wiedzy komisji orzekajacych na temat chorob rzadkich.

7. Wprowadzenie zdalnej Sciezki orzekania (tam gdzie to mozliwe- dzieci z cigzkimi
chorobami).

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Nie dotvcz
rzadRich - lista. yezy
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Nie
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?

1. Poniewaz informacja o audycie nie dociera do szerszego grona
zainteresowanych, zwtaszcza rodzin opiekujgcych sie osobami z
chorobami rzadkimi.

2. Brakuje szerokiej promocji, komunikacji i zaangazowania Srodowisk
pacjenckich spoza najwiekszych organizacji.

3. W rezultacie, wyniki audytu moga nie oddawac rzeczywistych i
zroznicowanych potrzeb wszystkich pacjentow.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? - prosze wymienié. | Brak uwag

Prosze wskazac¢ dlaczego
coroczny Audyt PacjencRi
Krajowego Forum Orphan nie
jest dobrym narzedziem
badania potrzeb pacjentow a
chorobami rzadRimi?

Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face

Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face

W obszarze leczenia miastenii gravis obserwujemy pozytywny trend rozwoju
nowoczesnych terapii biologicznych, ukierunkowanych gtownie na pacjentow z
przeciwciatami anty-AChR lub anty-MuSK. Jednak dostep do tych terapii w Polsce
pozostaje bardzo ograniczony i wymaga pilnego urealnienia kryteriow wtaczenia do
Potrzeby w zakresie | programow lekowych,
optymalizacji opieki | Istotnym jest :
(Swiadczen | 1. Obnizenie obecnych kryteriéw dostepnosci do programu lekowego
zdrowotnych) dedykowanemu nowoczesnym terapiom biologicznym w miastenii gravis —
aktualne warunki sa zbyt waskie i nie odzwierciedlaja klinicznej roznorodnosci
przebiegu choroby oraz zroznicowanej odpowiedzi pacjentow na leczenie.
2. Wtaczenie do kryteriow programu lekowego oceny dtugoterminowej
szkodliwosci leczenia glikokortykosteroidami (GKS) - sterydoterapia, choé

122



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 20

25

skuteczna w wielu przypadkach, wiaze sie z powaznymi skutkami ubocznymi
przy dtugotrwatym stosowaniu: osteoporozg, cukrzyca, nadcisnieniem,
zaburzeniami metabolicznymi, depresja, a takze obnizeniem jakosci zycia.
Nowoczesne leki biologiczne mogtyby w wielu przypadkach umozliwi¢ redukcje
lub catkowite odstawienie GKS, co nalezy uwzglednic w ocenie kosztow i
skutecznosci leczenia.

Uznanie sytuacji pacjentow z tzw. seronegatywna miastenia gravis (okoto 10%
wszystkich chorych), u ktorych nie wykrywa sig przeciwciat anty-AChR ani anty-
MuSK. Dla tej grupy chorych na dzi$ nie istnieje zarejestrowana terapia
celowana - prowadzone s3 badania kliniczne nad nowymi czgsteczkami. Po
rejestracji innowacyjnego leku przez EMA nalezy zapewni¢ natychmiastowe
objecie tej grupy refundacja i wtgczeniem do odpowiedniego programu
lekowego, aby nie dopusci¢ do ich dalszego wykluczenia terapeutycznego.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Zbyt dtugi czas oczekiwania do lekarzy specjalistow.

Zbyt mata liczba lekarzy specjalizujacych sig¢ w leczeniu miastenii.

Brak mozliwosci wykonania przeciwciat wystepujacych w miastenii na zlecenie
lekarza POZ- skracatoby, to okres diagnostyki wielu chorych.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekéw

W Polsce lekow dedykowanych leczeniu miastenii gravis byto do niedawna
niewiele, poza podstawowymi takimi jak bromek pirydostygminy, azatiopryna,
steroidy. Wytomem w metodach terapeutycznych bezapelacyjnie byto
dopuszczenie w 2024 w programie lekowym nowoczesnego preparatu
efgartigimodu alfa oraz rawulizumabu do leczenia chorych z przeciwciatami
AChR, objecie refundacja ze wskazaniem off-lebel mykofenolanu metylu i
rytuksymabu.

Wciaz obserwujemy istotne ograniczenia w dostepnosci oraz refundacji
niektorych lekow stosowanych w leczeniu miastenii gravis w Polsce. Przyktadem
moga by¢ preparaty takie jak neostygminy metylosiarczan (np. Polstigminum)
czy bromek distygminy (Ubretid - sprowadzany jedynie w ramach importu
docelowego), ktére - mimo wskazan klinicznych - pozostaja poza systemem
refundacyjnym. W praktyce oznacza to petne koszty leczenia po stronie
pacjentow, co dla wielu chorych stanowi bariere nie do pokonania.

Miastenia gravis jest choroba niezwykle zréznicowana klinicznie. Wyrozniamy
m.in. pacjentow z przeciwciatami anty-AChR, anty-MuSK czy seronegatywnych, a
kazda z tych grup moze wymagac odmiennego podejscia terapeutycznego. Co
wiecej, odpowiedz pacjentow na leczenie rozni sie indywidualnie - zarowno pod
wzgledem skutecznosci, jak i tolerancji lekow.

W tym kontekscie niezwykle istotne jest poszerzanie wachlarza dostepnych
terapii. Przyktadem nowoczesnych, obiecujacych lekow sa:

e Rozanoliksizumab- przeciwciato monoklonalne dziatajgce poprzez
blokowanie receptora FcRn, co prowadzi do szybkiego obnizenia poziomu
krazacych autoprzeciwciat 1gG; lek ten wykazuje skutecznos¢ u pacjentow
z przeciwciatami anty-AChR, a takze z przeciwciatami Musk

e Zilucoplan - inhibitor dopetniacza C5, ktory rowniez znajduje zastosowanie
u pacjentow z przeciwciatami anty-AChR

Podobnie jak w dziedzinie reumatologii, dostep do zroznicowanych opcji
terapeutycznych przektada sie bezposrednio na szanse osiagniecia skutecznego
i bezpiecznego leczenia. W chorobach o podtozu autoimmunologicznym nie
istnieje jedna uniwersalna terapia - konieczne jest indywidualizowanie leczenia
i zapewnienie pacjentowi dostepu do alternatywnych rozwigzan, zwtaszcza w
sytuacjach opornosci na leczenie lub dziatan niepozadanych.

Istotna potrzeba zatem jest:

6.
7.

8.

10.

1.

Wprowadzenie refundacji dla lekow objawowych (np. neostygminy),

Stworzenie Sciezki dostepu do kolejnych terapii celowanych (takich jak
rozanoliksizumab i zilucoplan),

Uznanie zroznicowanych potrzeb terapeutycznych chorych z MG w systemie
ochrony zdrowia - podobnie jak ma to miejsce w innych dziedzinach medycyny,
takich jak reumatologia czy onkologia.

Konieczno$¢  obnizenia  kryteriow  dostepnosci  programow  lekowych
obejmujgcych nowoczesne leczenia biologiczne dedykowanych do leczenia
miastenii

Uwzglednienie w kryteriach dostepnosci do programow lekowych obejmujacych
nowoczesne leczenie biologiczne dedykowanych dla miastenii szkodliwosci
dtugoterminowego leczenia sterydami

Rozszerzenie dostepnych opcji terapeutycznych dla pacjentéw z miastenia
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12.

13.

gravis zwigeksza szanse na skuteczne leczenie, poprawe jakosci zycia i realne
uczestnictwo w zyciu spotecznym i zawodowym

W przypadku chorych z miastenia seronegatywng (okoto 10% populacji
chorujacych ) nie ma na ten moment dedykowanej czasteczki leczenia
innowacyjnymi lekami ( w trakcie badan klinicznych). W przypadku rejestracji
takiego leku przez EMA nalezatoby zepewniC refundacje dla tej grupy i
uwzglednic to w programie lekowym .

Osoby z ciezkg postacia Miastenii Gravis sg czesto pacjentami lezgcymi,
wymagaja statego wsparcia 0sob bliskich, wielokrotnie musza samodzielnie
ponosic koszty wynikajace z koniecznosci zakupu:

e specjalnych materacow przeciwodlezynowych

e doustnych preparatow zywienia medycznego - wysoka potrzeba refundacji
nie tylko dla chorych z cigzka postacig. Chorzy posiadajacy objawy
opuszkowe , musza korzystaC z preparatow aptecznych - w wysokich
cenach.

koncentratorow, urzadzen do pomiarow saturacji

wozkow inwalidzkich, chodzikow

specjalnych Srodkow higienicznych takich jak pieluchy, pieluchomajtki

o ssakow do odsysania zalegajacej wydzieliny.

Wsrod nas sg osoby z portami, cewnikami- Srodki dezynfekujace i opatrujgce sa dla
nas ogromnym wydatkiem. Niestety nie wszystkie wyroby medyczne sg dla nas
dostepne. Zmienno5¢ objawow powoduje, ze w jednej chwili z osoby samodzielnej
stajemy sie osoba catkowicie zalezna od innych. Mozliwos¢ refundacji tych Srodkow
odcigzytaby w efekcie budzet wielu rodzin .

Potrzeby w zakresie

1.

Brak systemowej koordynowanej opieki obejmujgcej rowniez rehabilitacje
chorych.

dostepu do | 2. Brak osrodkow dedykowanych do rehabilitacji chorych na miastenie.
rehabilitacji | 3. Brak specjalistycznych programow rehabilitacji przeznaczonych dla chorych na
leczniczej miastenie.
4. Brak wykazu zabiegdw mogacych nasili¢ objawy miastenii.
1. Brak systemowego koordynowanego wsparcia chorych na miastenie gravis w
Potrzeby w zakresie , zBakrkesie wsparcia piychologicznego. . ' . )
dostepu do porady | rak systemowego ’oordy_nowanego wsparcia psychologicznego dla opiekunow
psychologa chorych na miastenie gravis. ' '
3. Brak utatwionego dostepu do wsparcia psychologicznego dla chorych na

miastenie.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Brak systemowego koordynowanego wsparcia socjalnego dedykowanego chorym na
miastenie.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Edukacja personelu medycznego i spoteczenstwa na temat miastenii:

personelu medycznego w tym lekarzy POZ oraz lekarzy specjalistow w celu
usprawnienia procesu diagnostyki, ktory potrafi trwac wiele lat;

personelu SOR oraz sanitariuszom karetek w celu zapewnienia, ze w przypadku
nagtym osoba chora na miastenie uzyska wtasciwg pomoc. Zwiekszenie
Swiadomosci w zakresie saturacji i jej korelacji z mozliwoscig wystapienia
przetomu miastenicznego oraz lekow potencjalnie mogacych gwattownie i
nieprzewidywalnie pogorszyc stan chorych;

lekarzy orzecznikow w celu usprawnienia procesu wydawania orzeczen o
niepetnosprawnosci oraz rent;

spoteczenstwa — w celu podniesienia poziomu zrozumienia i akceptacji dla 0s6b
chorych, u ktérych objawy maja zmienny przebieg z okresami dobrej sprawnosci
po ktérych moze nastapi¢ gwattownego pogorszenie.

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

Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 2,5 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu Nie
dla Chorob RzadRich 2024-2025?
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie

Funduszu Medycznego? Uk

Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Tak

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogly szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych (w tym
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Tak

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach RzadRich? Tak

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Tak

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. ] . ; Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢ wprowadzone
- lista.

g @9 [ =

Edukacja lekarzy orzecznikow z zakresu miastenii.

Specjalizacja lekarzy orzekajqcych zgodna z jednostka chorobowa.
Mozliwosé przyznawama orzeczef na state w przypadku miastenii.
Uwzglednienie zmiennosci choroby przy wydawaniu orzeczen. Miastenia
ma zmienny przebieg, co utrudnia uzyskanie odpowiedniego stopnia
niepetnosprawnosci.

Uwzglednienie objawow takich jak zmeczenie mlesnl podwome widzenie,
dusznosci, problemy z nietrzymaniem moczu, mowieniem czy potykaniem
wystepujacych w miastenii jako problemow powaznie ograniczajgcych
funkcjonowanie.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy
informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Prosze wymienic, czego
brakuje i co powinno by¢
wprowadzone na platformie o

1.
2.

Rejestru chorob rzadkich.

Wykazu poradni specjalizujacych sie w leczeniu chorob rzadkich nie
majacych podtoza genetycznego z mozliwoscig filtrowania pod
wzgledem jednostki chorobowej.

Informacji na temat badan klinicznych z zakresu chorob rzadkich z
mozliwoscia filtrowania/wyszukiwania pod wzgledem jednostki
chorobowej.

chorobach rzadkich - lista. | 4.

Aktualizacji organizacji pacjenckie;.

5. Mozliwosci wyszukiwania jednostki chorobowej z jednoczesnym
dostepem do informacji na temat danej choroby, kontaktu do
organizacji pacjenckiej (jesli taka istnieje) i bazy osrodkow
specjalizujacych sie w leczeniu tej choroby.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami

Tak
rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb

Brak uwag.

pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto
w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic.

Moze z zakresu wsparcia organizacji dziatajgcych na rzecz chorych z chorobami
rzadkimi na poziomie systemowym? Czy jest potrzebne i jak miatoby
wygladac?

Stowarzyszenie 22q11 Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie 22q11 Polska

Stowarzyszenie 22q11 Polska

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(dwiadczen zdrowotnych)

Na pewno wyzwaniem jest opieka psychiatryczna dorostych z 22q11. Nie ma
w Polsce ani jednego psychiatry, ktory znatby zespot, a problemy
psychiczne sa w dorostosci najwigkszym wyzwaniem.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

Pozna diagnostyka. Niektorzy pacjenci czekali na diagnoze ponad 20 lat.

Potrzeby w zakresie

Brak
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refundacji lekow

1. Brak wiedzy terapeutow nt. choroby
2. Nieprawidtowo prowadzone terapie w zwigzku z tym, brak dostepu do
terapii na NFZ.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa
Potrzeby w zakresie | Potrzebujemy asystentow dla naszych dzieci, ktére majg problemy z

wsparcia socjalnego | funkcjonowaniem w spoteczenstwie.
Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Zupetny brak wiedzy psychologow nt. 22q11.

Zupetny brak Swiadomosci na temat zespotu 22q11, mozliwosci
intelektualnych naszych dzieci, niezbednych dostosowan.

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

Stowarzyszenie 22q11 Polska

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 7 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sige w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdroZony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymieni¢ co powinno byé | Orzecznicy w 99% przypadkow nie maja pojecia o zespole. Pytaja
wprowadzone - lista. | rodzicow o objawy i rokowania.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z

platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak

www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢

wprowadzone na platformie o chorobach rzadkich - | Brakuje zalecen dla specjalistow.

lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum

Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb Nie

pacjentow a chorobami rzadRimi?

Potrzeba bezposrednich spotkan, ktore sa okazja

do omowienia problemow, wymiany doswiadczen.

Bardzo potrzebujemy realnego wsparcia - nie tylko

w formie konferencji.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Kiedy mozliwe bytoby spotkanie celem omowienia
- prosze wymienic. | wynikow.

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki
Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem
badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

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
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Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)

arzyszenie chorych na chorobe Niemanna-Picka i choroby rzadkie

1. Systemowe uregulowanie refundacji jedynego leku powstrzymujacego postep
choroby miglustatu. (Refundacja apteczna).

2. Opieka koordynowana, opiekun medyczny.

3. Wypracowanie standardow postepowania z chorym, gdy trafia do szpitala, w
ktorym nie wiedzg co to za choroba, ze to nie "rzut choroby" tylko np
zachtystowe zapalenie ptuc, zespot psychozy itd. i ze nalezy to leczy¢ biorac
pod uwage chorobe Niemanna-Picka.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

1. Za dtuga diagnostyka (5- 12 lat).
Mato lekarzy zna chorobe i jej objawy i powinni wczesniej kierowac do lekarzy
chorob rzadkich.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Walczymy o refundacje apteczng jedynego dostepnego w Polsce leku

zatrzymujgcego postep choroby (miglustat).

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji leczniczej

1. Odlegte terminy, niedostosowanie do specyfiki choroby.
2. Rehabilitacja powinna by¢ systematyczna 2,3 x w tygodniu przez caty rok bez
miesiecznych przerw).

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Praktycznie nikt nam nie zabezpiecza dostepu do psychologa, a na pewno bardzo
przydatoby sie chorym i ich opiekunom.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

O wszystkich mozliwosciach wsparcia dowiadujemy sie od opiekundow - dobrze
bytoby gdyby byta osoba ktora udzielataby nam informacji, o jakie wsparcie
mozemy sie starac.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy POZ,
lekarzy specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w szkotach,

1. Lekarze POZ i specjalisci nie znaja choroby Niemanna-Picka, wydaje sie ze sa
pacjenci niezdiagnozowani bo czesto uwaza sie ze choroba dotyczy tylko
dzieci, a mamy chorych zdiagnozowanych w wieku 50, 65 lat.

2. Brakuje Swiadomosci wsrod spoteczenstwa, ze istnieje tez taka choroba.

spoteczenstwa)

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

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 2 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Choréb RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T
: . P N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak
Chorobach Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?
Majac diagnoze choroby Niemanna-Picka komisja powinna od razu dawac
Prosze wymieni¢ co powinno | orzeczenie na czas nieokreslony bo choroba nie cofnie sig a objawy beda
byé wprowadzone - lista. | sie pogtebiac.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy Tak
informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego | 1. Przede wszystkim jest niepetna - o chorobie Niemanna-Picka niewiele
brakuje i co powinno by¢ mozna sie z niej dowiedziec.
wprowadzone na platformie o | 2. Podane sa oSrodki eksperckie, ale nie ma informacji ktorymi chorobami
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chorobach rzadRich - lista.

sie zajmuja - pacjent nie wie gdzie sie zwrocic.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami

Tak
rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego

Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag.
pacjentow a chorobami rzadkimi?
: : 5

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie: Brak uwag

- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle 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 Bdle Gtowy

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bole Gtowy

Potrzeby w zakresie

optymalizacji | 1. Refundacja lekow
opieRi | 2. Propagowanie wiedzy o chorobie
(Swiadczen | 3. Integracja srodowiska chorych
zdrowotnych)
1. Poszerzanie wiedzy wsrod lekarzy POZ ale i wsrod specjalistow neurologow .
. Istnieje bardzo szczatkowa wiedza na temat tej choroby i sposobow jej leczenia, a
Potrzeby w zakresie hmi ia bol
dostepu do zwtaszcza natychmiastowego przerywania bolu. )
diagnostyki 2. Przecietnie rozpoznanie KBG nastgpuje zwykle dopiero po 5-7 latach, co

powoduje pdzne wiaczenie wtasciwego leczenia doraznego i profilaktycznego, a
takze czeste przejscie choroby w postac chroniczna.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekéw

TRYPTANY w formie amputko strzykawek. Jedyny lek, ktory natychmiast przerywa
nawet najsilniejszy atak choroby w dawce 6mg. Lek jest w Polsce niedostepny, a jego
cena to okoto 270 - 370 zt. Pacjent z KBG potrzebuje przecietnie ok 6 zastrzykow na
dobe. Zwazywszy, ze cykl trwa ok. 3 miesiecy, ten lek jest dla polskich pacjentow
praktycznie poza zasiggiem.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

W przypadku postaci chronicznej choroby, ktora praktycznie wyklucza pacjenta z
zycia, nalezatoby rozwazyC mozliwosC orzeczenia stopnia niepetnosprawnosci,
zwtaszcza, ze choroba ta dotyka w wigkszosci ludzi mtodych, ktorzy czesto z powodu
nieustannych absencji traca prace.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

W przypadku postaci chronicznej choroby, ktora praktycznie wyklucza pacjenta z
zycia, nalezatoby rozwazyC mozliwosC orzeczenia stopnia niepetnosprawnosci,
zwtaszcza, ze choroba ta dotyka w wigkszosci ludzi mtodych, ktorzy czesto z powodu
nieustannych absencji tracg prace.

Potrzeby w zakresie
wsparcia
socjalnego

Jak powyzej - w przypadku postaci chronicznej choroby, ktora praktycznie wyklucza
pacjenta z zycia, nalezatoby rozwazy¢ mozliwos¢ orzeczenia stopnia
niepetnosprawnosci, zwtaszcza, ze choroba ta dotyka w wiekszosci ludzi mtodych,
ktorzy czesto z powodu nieustannych absencji traca prace.

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w szkotach,

Przecietnie rozpoznanie KBG nastepuje zwykle dopiero po 5-7
latach, co powoduje podzne wigczenie witasciwego leczenia
doraznego i profilaktycznego, a takze czeste przejscie choroby w
postaé chroniczna.

spoteczenstwa)

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

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 19 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadRie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Funduszu
Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg
Rzadkg poprawitaby bezpieczeiistwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Nie

Tak

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?
1. W przypadku postaci chronicznej choroby, ktora praktycznie wyklucza
pacjenta z zycia, nalezatoby rozwazy¢ mozliwosc orzeczenia stopnia
niepetnosprawnosci, zwtaszcza, ze choroba ta dotyka w wigkszosci
ludzi mtodych, ktorzy czesto z powodu nieustannych absencji tracg
prace.

Prosze wymieni¢ co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach sl
rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag.
- proszg wymienic,

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

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 Stwardnienie Guzowate

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki | MRI oraz petna morfologia z poziomem leku Rapamune
(Swiadczen zdrowotnych)
Potrzeby w zakresie

dostepu do diagnostyRi
Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej
Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa
Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego
Potrzeby w zakresie eduRacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistow,
pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach, spoteczenstwa)

Brak potrzeb.

Brak potrzeb.

Skrocenia kolejek (strasznie dtugie kolejki do rehabilitacji)

Utrudniona dostepnosé (mato dostepne porady psychologiczne)

Brak potrzeb.

Brak potrzeb.

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

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 25 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Tak

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Tak
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Funduszu Nie
Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Proséze’wym:emc co powinno Choroby rzadkie powinny by¢ od razu na state
y¢ wprowadzone - lista.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie

www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Ni
. . ie dotyczy

rzadRich - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazac¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym B
. , o . .7 rak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audyc:g? Brak uwag

- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie opty-
malizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Os6b
Wspierajacych

yszenie Chorych z Akromegalia i 0s6b Wspierajacych
Potrzeby w zakresie | Skoordynowana opieka medyczna jak w onkologii, tzn. koordynacja opieki
optymalizacji opieRi | (zaleznie od indywidualnych potrzeb pacjentow): endokrynologa,
(dwiadczen zdrowotnych) | neurochirurga, kardiologa, ortopedy, rehabilitanta, psychiatry itp.
1. Brak szybkiej sciezki dostepu do MRI na etapie diagnostyki.
Potrzeby w zakresie | 2.Brak okresowej diagnostyki kontrolnej, szczegdlnie w mniejszych
dostepu do diagnostyki osrodkach. Pacjenci skarzg sig, ze lekarze nie widzg potrzeby kierowania
ich na badania kontrolne.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Brak potrzeb.

Dtugie okresy oczekiwania na rehabilitacje.

Endokrynolodzy nie proponujg pacjentom konsultacji z psychologiem.
Potrzeby w zakresie dostepu | Wielu chorych nie ma Swiadomosci, ze kontakt z psychologiem moze
do porady psychologa | pomoc im oraz ich rodzinom w radzeniu sobie z choroba.

1. Staby dostep do ustug opiekunczych.
Potrzeby w zakresie | 2. Praktycznie nie istniej pomoc w zakresie integracji spotecznej, gdy chory
wsparcia socjalnego nie radzi sobie z akceptacja choroby.

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistow, | Brak edukacji lekarzy POZ w zakresie
pacjentoéw, dzieci i mtodziezy w szRotach, spoteczenstwa) | akromegalii i jej objawow.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu
w Polsce.
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Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 10 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic¢ na liste lekow refundowanych (w tym analiza Tak
wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rezadkich? | T2k
Czy w Unii Europejskiej powinien byc opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Nie
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak
spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno by¢é wprowadzone - lista. | Nie dotyczy
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Nie

www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymieni¢, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach | Nie
rzadRich - lista. | dotyczy
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania

potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi? Tak
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie Brak uwag
jest dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
- - 5
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycier Brak uwag

- prosze wymienic.

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

1. Badania podstawowe 1-2 w roku morfologia itp. pod wzgledem morfologii,
Potrzeby w zakresie podawanie zelaza
optymalizacji opieki | 2. Leczenie przewlektych ran
(Swiadczen | 3. Biopsje ran
zdrowotnych) | 4. Sprawdzanie droznosci przetyku 1x w roku

5. Rehabilitacja

W zasadzie wszystkie potrzeby s3 niezaspokojone, cala diagnostyka na ktorg
mozna liczy¢ na NFZ to za mato, nasi Podopieczni chorzy na EB potrzebuja ciagtej
opieki, diagnostyki, wszystkich specjalistow bo tak naprawde nie wiemy kiedy jaki
nam jest potrzebny specjalista
Lekow na Epidermolysis Bullosa nie ma, ale potrzebne sa opatrunki i te chorzy z
ciezszym typem EB maja refundowane na szpitalne Swiadczenie, natomiast chorzy
z z |zejsza postacia EB Simplex nie maja dostepu do takiego Swiadczenia.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Potrzeby w zakresie
dostepu do | Chorzy na EB potrzebuja rehabilitacji caty rok tego nie refunduje NFZ
rehabilitacji leczniczej
Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa
Potrzeby w zakresie | Dodatkowego wsparcia socjalnego nie maja, Stowarzyszenie pomaga ile moze,
wsparcia socjalnego | potrzeby sg ogromne na kazdym kroku.
Potrzeby w zakresie | 1. O Epidermolysis Bullosa lekarze POZ wiedzg nie wiele lub wcale- zazwyczaj
edukacji (lekarzy POZ, rodzice edukuja ich, specjalisci tez wiele wiedzy maja od rodzicow.

Bardzo ciezki dostep do psychologa, ktory by zna od podszewki specyfike
choroby.
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lekarzy specjalistow, | 2. Nauczyciele w szkotach nie maja pojecia o tej chorobie Stowarzyszenie robi
pacjentoéw, dzieci i cykl informacji w szkotach.
mtodziezy w szRotach,
spoteczenstwa)

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

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 21 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob Rzadkich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

RzadRkg poprawitaby bezpieczefnstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste leRéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym kierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?
EB jest na liScie, ale niestety chorzy maja problem z uzyskaniem
orzeczenia, na dtuzej niz na rok lub wcale nie dostajg, mimo ze
choroba caty czas atakuje narzady wewnetrzne i skore
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak

www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno | Bedziemy o tym rozmawiaé na turnusie rehabilitacyjnym w
byé wprowadzone na platformie o chorobach | sierpniu wsrod naszych podopiecznych i stworzymy taka
rzadkich - lista. | liste.

Proszeg wymienic co powinno by¢
wprowadzone — lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym Brak uwa
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi? 8
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audyc:g? Brak uwag.
- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod postacia zespotu Leigha ,,Mali
Bohaterowie”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod
postacia zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”

Potrzeby w 1. Ogolnopolski spisany konsensus co do sposobu leczenia i procedur traktowania
zakre);ie pacjenta z konkretna choroba rzadka, uznawany i stosowane przez wszystkie placowki,
optvmalizacii bez wzgledu na miejsce zamieszkania pacjenta: procedury opieki na SOR, procedury i
Py o ieéi ilos¢ zalecanych badan kontrolnych w konkretnej chorobie rzadkiej, informacje dla
_ opieri lekarzy POZ o procedurach i lekach niewskazanych w konkretnej jednostce
(Swiadczen chorobowe:
zdrowotnych) obowe). . A . el . .
2. Z doSwiadczen pacjentow wynika, ze lekarze POZ i lekarze specjaliSci czesto nie znaja

132



AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

chorob rzadkich i albo lecza tych pacjentow tak jak przecietnego pacjenta (rowniez
pacjentéw z np. chorobami metabolicznymi) lub ttumaczac brakiem wiedzy odsytaja do
wigkszych osrodkow, nawet w przypadku leczenia ktore mogtoby odby¢ sie w POZ.
Witaczanie do prac nad Planem dla Chorob Rzadkich przedstawicieli Krajowej Izby
Pielegniarskie, w celu wystuchania potrzeb Srodowiska pielegniarskiego dotyczacych
opieki nad pacjentem z choroba rzadka.

Zwrocenie uwagi Krajowej Izby Pielegniarskiej na choroby rzadkiej, jako jeden z celow i
tematow do przeanalizowania w Srodowisku ew. organizowanie szkolen w tym temacie.
W chorobie zespotu Leigh jest mata efektywnosc - jest to rzadka choroba i mato badan
klinicznych dostepnych.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Badanie genetyczne bezobjawowego rodzehstwa ze stwierdzona mutacja genetyczng
ponizej 18 roku zycia. Bezobjawowe rodzenstwo, ma dostep do takiej diagnostyki
genetycznej dopiero po 18 roku zycia.

Tworzenie przez Centra Chorob Rzadkich, lub inne osrodki badawcze baz pacjentow z
chorobami rzadkimi w celu:

o latwiejszego dostepu do pacjentow w przypadku badan klinicznych/naukowych
nad dang chorobg rzadka;

e monitorowania przebiegu choroby rzadkiej od diagnozy przez caty okres zycia
pacjenta, co pozwolitoby lepiej zauwazyC typowe symptomy i tym samym tatwiej i
szybciej diagnozowac chorobe;

e monitorowania odpowiedzi pacjentdw z choroba rzadka na konkretne terapie
lekowe lub dziatania rehabilitacyjne - co sie sprawdza? co nie?

Biorac pod uwage bardzo mata liczbe osob z choroba rzadka w populacji, uwazam, ze
cykliczne monitorowanie zdiagnozowanych o0s6b jest priorytetowe i wazne dla
pacjentow, nawet jezeli do ich dyspozycji pozostaje jedynie leczenie objawowe. Takie
cykliczne monitorowanie symptomow, progresji, metod terapeutycznych mogtoby np.
odbywac sie przez ankietowanie pacjentow przy wspotpracy z stowarzyszeniami
pacjenckimi i/lub we wspotpracy np. z kotami studenckimi kierunkow lekarskich.
Obecnie stworzyliSmy swoja karte dla naszego zespotu. Jest jeszcze mata wiedza jak
prowadzi¢ pacjenta po diagnozie. W matych placowkach jest to nieznana choroba.

Potrzeby w
zakresie
refundacji
lekow

&

Leki na dystonie - trifeksyhenidyl (Artane), ktory z doniesien pacjentéw dobrze
sprawdza sie w dystonii o podtozu mitochondrialnym rowniez u pacjentow poza Polska
- u nas dostepny tylko na import celowy

Refundacja lekow przepisanych na state przez specjaliste, kiedy leczenie jest
kontynuowany u pediatry (np. Gabapentin ma refundacje, kiedy jest przepisany rzez
lekarza specjaliste, a nie ma refundacji, kiedy jest przepisany przez pediatre).

Nie ma lekow dla nas refundowanych.

Suplementacja jest droga a Idebenone, kiedys mozliwe dla naszych pacjentow na
import docelowy, zostato wycofane.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Fizjoterapia i rehabilitacja powinna by¢ traktowana jako priorytet dziatan w zakresie
chordb rzadkich, szczegdlnie tam gdzie nie ma zadnych lekow na choroby rzadkie.
Wowczas jest to jedyne mozliwe odziatywanie lecznicze.

Zwigkszenie godzin rehabilitacji, jezeli jest ona jedynym aktualnie dostepnym
sposobem leczenia objawowego.

Wiaczenie przedstawiciela stowarzyszenia fizjoterapeutow do prac nad Planem dla
Chorob Rzadkich.

Zapoznanie i przeszkolenie w przedstawicieli fizjoterapeutow z potrzebami pacjentow
choréb rzadkich, szczegolnie metabolicznych. Krajowe Izba Fizjoterapeutow mogtaby
wowczas wiaczy¢ te problemy w swoj planowany obszar dziatan i szkolenia na nizszym
szczeblu.

Konsultacje lekarzy specjalistow z fizjoterapeutg jako réwnorzednym partnerem -
chirurga, gastrologa, pulmunologa.

Zwrocenie uwagi lekarzy specjalistow na potencjat rehabilitacji oddechowej i
promowanie fizjoterapeutow oddechowych jako waznego ogniwa w leczeniu wielu
chorob rzadkich.

Brak wystarczajacej ilosci fizjoterapeutow oddechowych, aby mogli by¢ dostepni we
wszystkich osrodkach

Rehabilitacja w naszym zespole jest tak indywidualna, ze wtasciwie za wszystko ptaca
sami rodzice prywatnie. Proponowana przez Narodowy Fundusz jest albo zbyt
intensywna albo zupetnie nietrafiona do zespotu Leigha.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
porady

Nieliczna grupa psychologow potrafiacych pracowac z pacjentem niewerbalnym.
Potrzeba uwrazliwienia psychologow na kontakt z pacjentem za pomoca komunikacji
alternatywnej AAC.

Nie mamy typowych porad skierowanych do pacjentow Leigha.
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psychologa

Nadal w poradniach wrzucani sa do jednego worka z innymi pacjentami i wszystkie
testy psychologiczne nie sa dostosowane dla naszych pacjentow.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Potrzeba przyznawania asystentow osob niepetnosprawnych.

Potrzeba wsparcia w dostosowaniu technicznych mieszkan do potrzeb oséb
chorujgcych - w szczegblnosci dostosowanie tazienek.

Refundacja Srodkow codziennej pielegnacji: pieluchy, pielegnacja gastrostomii i
tracheostomii zgodnie z rzeczywistymi potrzebami, bez limitow.

Potrzeby w
zakresie
edukacji

(lekarzy POZ,
lekarzy
specjalistow,
pacjentow,
dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa

)

10.

11.

12.
13.

Wskazywanie zarowno ludziom zwigzanym jak i niezwigzanym z medycyng miejsc, w
ktorych mozna znalez¢ informacje dotyczace chorob rzadkich;

Informowanie lekarzy POZ o osrodki chorob rzadkich i jaki zakres opieki moze tam
otrzymac pacjent.

Strona www.chorobyrzadkie.gov.pl (kampania reklamowa np. plakaty w przychodniach,
szpitalach, gabinetach lekarskich, gabinetach terapeutycznych, poradniach
psychologiczno-pedagogicznych wskazujace te strone internetowa jako zrodto wiedzy
o chorobach rzadkich);

Prosha do lekarzy specjalistow, przekazujacych pacjentom czy rodzicom informacje o
diagnozie o poinformowaniu ich o istniejgcych stowarzyszeniach pacjenckich, tak aby
szczegolnie osoby po otrzymaniu diagnozy szybciej mogty otrzymac wsparcie i pomoc
od innych 0s6b doswiadczonych choroba rzadka (spis organizacji na stronie powyzej).
Edukacja szkolna pacjenta z choroba rzadka - wspotpraca z przedstawicielem MEN w
pracy nad Planem dla Chorob Rzadkich;

\wrocenie uwagi MEN na problemy z orzeczeniami o potrzebie ksztatcenia specjalnego,
ktore uprawniajg do obecnosci na lekcji dodatkowego nauczyciela. Obecnie jest to
jedynie mozliwe w przypadku sprzezenia dwoch dysfunkcji z wymienionych w ustawie.
Definicja niepetnosprawnosci sprzezonej nie jest taka sama w orzecznictwie
medycznym i orzecznictwie poradni pedagogicznych. W poradniach pedagogicznych
jest ona rozumiana duzo weziej, utrudniajac uczniom z choroba rzadka uzyskanie
odpowiedniego wsparcia w szkole ( art. 4 pkt 32 ustawy Prawo o$wiatowe, jak i art. 3
pkt 18 ustawy o systemie oSwiaty);

Zwrocenie uwagi przedstawiciela MEN na potrzebe pracy nad zmianami w ww.
ustawach dotyczacych orzekania o niepetnosprawnosci sprzezonej przez poradnie
psychologiczno-pedagogiczne w celu ujednolicenia orzecznictwa i rozszerzenia w
poradniach ustawowej zamknietej listy dysfunkcji uprawniajacej do orzeczenia
niepetnosprawnosci sprzezonej.

Priorytetyzowanie uczniéw z choroba rzadka w przydzielaniu im Asystenta Edukacji
Specjalnej, ktory towarzyszy mu podczas przebywania w szkole.

Szkolenia dla pracownikow poradni psychologiczno-pedagogicznych dotyczace
aktywnego postugiwania sie komunikacja alternatywna podczas diagnozowania ucznia
niewerbalnego.

Dofinansowanie  poradni  psychologiczno-pedagogicznych  w  celu  zakupy
wystandaryzowanych testow diagnostycznych dla uczniow niewerbalnych. Wigkszos¢
poradni ich nie posiada.

Nie ma rozroznienia dla naszego zespotu Leigha w edukagji.

Nie ma indywidualnego traktowania - o wszystko walcza rodzice, piszac prosby do
szkot, do dyrekeji, do wydziatu edukacji.

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

W

Polsce.
Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialng pod postacia zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”
Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 17 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadRie poprawita sig w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Funduszu Tak
Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
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Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
. . . ; Tak
spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymienic co powinno byé wprowadzone - lista. | Nie dotyczy
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach
. . Brak uwag.
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym
. . L ; .7 . | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadkimi?
- . —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg. Brak uwag
- proszg wymienic.

Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

1. Bardziej skoordynowana opieka nad pacjentem pomiedzy
specjalistami z roznych dziedzin i pomiedzy roznymi oSrodkami

2. Wieksza wspotpraca pomiedzy lekarzami opiekujacymi sie
pacjentem z zespotem Marfana

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(Swiadczen zdrowotnych)

Potrzeby w zakresie

dostepu do diagnostyki

Brak refundacji petnego panelu badan genetycznych

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

1. Zbyt dtugie terminy oczekiwania na rehabilitacje w ramach NFZ
2. Zbyt mata swiadomos¢ fizjoterapeutow na temat naszej jednostki
chorobowej.

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Bardzo dtugie oczekiwanie na wizyty i terapie psychologiczng w ramach
NFZ

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Trudnosci z uzyskaniem rent | Swiadczen z

niepetnosprawnosci

racji posiadanej

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

1. Niska Swiadomosc spoteczna

2. Brak znajomosci zespotu Marfana

3. Umniejszanie objawow choroby, bo po pacjencie nie widac
choroby

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

Stowarzyszenie MARFAN POLSKA |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 30 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
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Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym

Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Tak

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. p . ; Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic
co powinno by¢
wprowadzone —

lista.

1. Brak znajomosci choroby podstawowej wsrod lekarzy orzecznikow, brak wiary w
chorobe bo "pacjent nie wyglada na chorego",
2. Orzeczenia wydawane na krotkie okresy

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

Tak

www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢
wprowadzone na platformie o chorobach rzadkich -

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby

lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania

potrzeb pacjentdw a chorobami rzadkimi? Tak

Prosze wskazaé dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym

narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi? el

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

v~ .. | Brak uwag.
- prosze wymienié.

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

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

cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki
(swiadczen
zdrowotnych)

Interdyscyplinarne zespoty specjalistow pracujgce z pacjentem

. Wsparcie psychologicznego dla pacjenta i jego najblizszych

Leczenie blisko miejsca zamieszkania
Dobra komunikacja
Podejscie skupione na pacjencie

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

1
2
3
4,
5
1
2

Zwigkszenie Swiadomosci o achondroplazji wsrod lekarzy i spoteczenstwa

. Szybka Sciezka diagnostyczna na wczesnym etapie (okres prenatalny i

neonatalny)

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.
Od poczatku roku refundowany jest jedyny lek na achodnroplazje

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji leczniczej

Ograniczona dostepnos¢ osrodkow rehabilitacyjnych

Dtugie terminy

Brak sSwiadomosci wsrdd personelu medycznego nt. charakterystyki choroby i
powiktan

Potrzeba petnego pokrycia kosztow rehabilitacji

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Wsparcie rodzicow w momencie diagnozy

Wsparcie pacjenta - wg potrzeb, ze szczegolnym uwzglednieniem Wsparcie
rozwojowego na wczesnym etapie, wsparcia w okresie adolescencji i w zyciu
dorostym

Wsparcie dla rodzenstwa dzieci z achondroplazjg

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Bezproblemowe procedowanie i przedtuzanie orzeczen o niepetnosprawnosci
Uwzglednianie potrzeb pacjentow z achondorplazja w zakresie utatwien
przemieszczania sie (np. karty parkingowe)

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy POZ,
lekarzy specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w szRotach,

Niezbedna edukacja lekarzy POZ, ginekologow, potoznikow, potoznych,
endokrynologow, ortopedow, neurologdw, neurochirurgow, stomatologow i
ortodontow

Edukacja w szkotach uwzgledniajaca profilaktyke przemocy rowiesniczej
wobec dzieci z achondroplazja
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| spoteczenistwa) | |

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

Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazja |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 4 lata

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadRu choroby rzadRiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczefstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak

analiza wielokryterialna) to kRrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o

Chorobach Rzadkich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak

traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymieni¢ co | 1. Lekarze orzecznicy nie rozumiejg achondroplazji, koncentrujg si¢ na objawach

powinno by¢ zwigzanych z niskim wzrostem

wprowadzone - lista. | 2. Problematyczna jest dtugosc procedowania

Czy znajg Panstwo i RiedyRolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Nie

Tak

Prosze wymieni¢, czego brakuje i co
powinno by¢ wprowadzone na
platformie o chorobach rzadkich -
lista.

1. Mapa podmiotow jest nieaktualna i niepetna
2. Brakuje Sciezek postepowania w przypadkach konkretnych
chorob i standardow ich leczenia

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . = ; .~ | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym | Zabrakto pytania o dobre, konkretne zmiany dla pacjentow
Audycie? - proszg wymienié. | (jest gtdwnie o wyzwaniach)

Stowarzyszenie na rzecz 0s6b z choroba Addisona i niedoczynnoscig 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 oséb z choroba Addisona i
niedoczynnoscia nadnerczy

owarzyszenie na rzecz osob z choroba Addisona i niedoczynnoscia nadnerczy
1. Edukacja lekarzy POZ nt. choroby Addisona i NKN.
2. Wdrozenie Karty Pacjenta z Choroba Rzadka.
3. Lepsza koordynacja opieki miedzy oSrodkami a POZ.
zakresie | 4. Zapewnienie dostepnosci hydrokortyzonu we wszystkich szpitalach i karetkach.
5
6

Potrzeby w

optymalizacji | 5. Standardy postgpowania w stanach nagtych u pacjentow z NKN - DOBRE PRAKTYKI.
opieki | 6. Mozliwosc leczenia stomatologicznego pod ostong hydrokortyzonu w ramach
(Swiadczen swiadczen gwarantowanych.
zdrowotnych) | 7. Edukacja ratownikéw nt. choroby Addisona i NKN oraz procedur postepowania w
podejrzeniu przetomu nadnerczowego - stanu nagtego.
8. Wprowadzenie zestawu ratunkowego w postaci 100 mg hydrokortyzonu w zastrzyku dla
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kazdego chorego wg obowigzujacych standardow w wiekszosci krajow europejskich.
9. Refundacja Corhydronu 100 mg oraz 50 mg.
10. Sprowadzenie do Polski lekow o przedtuzonym oraz dwukrotnym uwalnianiu.

Potrzeby w

sakresie 1. Trudnosci z dostepem do szybkiej diagnostyki hormonalnej, brak badan kortyzolu i

ACTH w koszyku Swiadczen lekarza POZ,

C%zztfg;;; 2. Brak wiedzy lekarzy nt. objawow choroby Addisona (czesto btedne rozpoznania).
1. Brak refundacji niektorych hydrokortyzonu do iniekcji - zastrzyku ratujacego w chwili
Potrzeby w przetomu lub w przypadku biegunek i wymiotow, gdzie forma doustna nie jest mozliwa.
zakresie | 2. TrudnosSci z uzyskaniem recepty na wigkszy zapas leku na wyjazdy lub wakacje, jak
refundacji rowniez w chwili nieprzewidzianej koniecznosci zwigkszenia dawek: stres, choroba.
lekow Zwtaszcza w POZ, gdzie lekarze nie znaja schorzenia, a to POZ opiekuje sie chorym
miedzy wizytami u endokrynologa.
Potrzeby w
zakresie . e . .
dostepu do 1. Brak qo§tepno§c! (ehabllltaCJl w ostabieniu pourazowym po przetomie naglngrczowym.
e Brak swiadczen fizjoterapeutycznych dla pacjentow z dtugotrwatym ostabieniem.
rehabilitacji
leczniczej
Potrzeby w | 1. Brak bezptatnych konsultacji psychologicznych dla dzieci z WPN, Addisonem i innymi
zakresie formami NKN i ich rodzin.

dostepu do | 2. Brak wsparcia psychologicznego po przezyciu przetomu nadnerczowego.
porady | 3. Brak wsparcia psychologicznego po traumie diagnostycznej, a u czesci chorych
psychologa diagnozuje sie w zwigzku z tym PTSD.

1. Brak wiedzy wsrod orzecznikoéw na temat NKN jako choroby przewlektej uprawniajacej
do Swiadczen. Stopnie orzekane s3 na to samo schorzenie od lekkiego do znacznego
zaleznie od regionu Polski.

2. Trudnosci w uzyskaniu orzeczenia o niepetnosprawnosci u dzieci, uwzgledniajacego
koniecznos¢ statej opieki rodzicow, co znaczaco utrudnia dostep do Swiadczen

Potrzeby w A . . . . . - . h .
. wspierajagcych funkcjonowanie rodziny, takich jak Swiadczenie pielegnacyjne,
zakresie . . P - .
wsparcia dodatkowy ;asﬂek pplekupqzy czy prawo do fjoc[a'glgowych d‘nl' woln_ych na opieke. w
socjalnego praktyce, mimo koniecznosci catodobowej czujnosci i gotowosci rodzica do interwencji

w razie zagrozenia zycia (np. ryzyko przetomu nadnerczowego), orzecznicy czesto nie
uznajg tej sytuacji za przestanke do przyznania punktu ,wymaga statej opieki i
nadzoru”. Powoduje to nie tylko obcigzenie emocjonalne i finansowe rodzin, ale takze
poczucie niesprawiedliwosci systemowej wobec chorob niewidocznych, ale
potencjalnie Smiertelnych.
Potrzeby w zakresie edukacji | 1. Brak szkolef dla lekarzy POZ i ratownikow medycznych nt. leczenia NKN.
(leRarzy POZ, lekarzy | 2. Brak materiatow edukacyjnych dla szkot i przedszkoli (dzieci z
specjalistow, pacjentow, niedoczynnoscig nadnerczy).
dzieci i mtodziezy w | 3. Niewystarczajaca kampania informacyjna w mediach publicznych.
szkotach, spoteczenstwa) | 4. Niska Swiadomosc spoteczna nt. choroby Addisona.

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

Stowarzyszenie na rzecz osoh z choroba Addisona i niedoczynnoscia nadnerczy

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1 rok
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejsScia w Zycie Nie
Funduszu Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego

Tak

Tak
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traktowania choroéb rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?
1. Uznanie chorob endokrynologicznych o ostrym przebiegu za podstawe
do orzeczenia.
2. Wieksze uwzglednienie ryzyka nagtych standw zagrozenia zycia (np.
przetom nadnerczowy)
3. Jednolite kryteria dla catego kraju
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach T
. . ak
rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co | W przypadku naszej choroby wtasciwie wszystkiego. Opis jest
powinno by¢ wprowadzone na | jedynie w jezyku angielskim, zaledwie jedno zdanie. Nie ma w ogole
platformie o chorobach rzadkich - | opisu rozszerzonego. Mimo kontaktu rok temu nie zostato to
lista. | zmienione.

Nie

Prosze wymienic co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym
. . S ; .~ . | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Jakie formy wsparcia organizacje pacjentow
— prosze wymieni€. | potrzebuja od panstwa?

Stowarzyszenie na rzecz 0sob z ciezkg padaczka lekooporng DRAVET.PL

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 os6b z ciezka padaczka
lekooporng DRAVET.PL

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporna DRAVET.PL

1. Tranzycja- na przyktadzie dziewczyny lat 21 - niezaopiekowanej przez neurologie
dorostych, trzeba byto prosic pediatre o wprowadzenie nowoczesnej terapii lekowej
lekiem refundowanych od 2025r, zeby opuscita fale 0IOM-ow, brak wiedzy

Potrzeby w opiekunow osob chorych dorostych gdzie iS¢ po pomoc, skoro lekarz neurolog z wizyt
zakresie prywatnych nie wie, ze powstat raport jak leczy¢ zespot lenoxa gastauta i nie ma
optymalizacji pojecia o fenfluraminie czy epidyolexie i innych nowoczesnych terapiach, mowigc
opieki matce chorej osoby, ze wykorzystali juz wszystkie dostepne mozliwosci leczenia.
(Swiadczen | 2. Mozliwos¢ skorzystania z dostepu do opieki zdrowotnej na hasto ,mam orzeczenie” i
zdrowotnych) np. ,karte za zyciem” jest coraz bardziej dostepna. Problemem coraz bardziej

zauwazalnym w naszym Srodowisku jest brak wykwalifikowanego personelu

medycznego pielegniarskiego , ktory umiatby wykonywac czynnosci z portem

centralnym.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki | W dalszym ciagu brak szybkiej diagnozy molekularnej.

1. Programy lekowe B.153 | B.154 tak wyczekiwane i tak wazne programy lekowe, sa
napisane tak, ze sie naprzemiennie wykluczaja. Tymczasem dzieci z DRAVET
SYNDROME wspaniate sobie radzg w skojarzeniu tych dwoch nowoczesnych terapii
lekowych. Moj syn lat 8, od wprowadzenia do fenfluraminy epidyolex jest wolny od
hospitalizacji i surowo z przyczyn napadow i stanow padaczkowych od 2 listopada
2024 do dzi$ 26 lipca 2025. Mimo to grozi nam zabranie refundacji jednego z tych
lekow, czego mozemy sie spodziewac od sierpnia 2025. Dalej: Na przyktadzie innego
chtopca z lennox-gastaut, ktory byt pacjentem z programem lekowym epidyolex, z
sukcesem i redukcja napadow, w wyniku infekcji utajonej dostat zwigkszenia atakow

Potrzeby w od - dzeniu ilodci atakéw d lek
e w jednym z miesigcy, po wprowadzeniu iloscl atakow do systemu przez lekarza
s neurologa, okazato sie ze system nie wystawi recepty na lek z cannabidiolem,
refundacji LS : dt lok q dzina d dzita d
lekbw poniewaz pacjent wypadt z programu lekowego. Gdy rodzina doprowadzita do

stabilizacji matego pacjenta, powrot do leku z refundacja byt niemozliwy. Jako OP w
porozumieniu z konsultantem krajowym ds. neurologii dzieciecej dziatamy by
poprawi¢ oba te programy lekowe, utatwi¢ dostep do tych lekow pacjentom, ale to
wcigz za mato.

2. W dalszym ciggu nie ma w kraju donosowego aerozolu z roztworem subst. czynnej
midazolam, ktory utatwitby przerywanie ataku padaczkowego jeszcze skuteczniej niz
te w formie amputkostrzykawek dopoliczkowych. Te drugie - wpuszczane do jamy
ustnej na Sluzowke policzka czesto sa potykane przez chorych bedacych w trakcie
konwulsji lub wyptukiwane wraz ze 5ling z otwartych ust.
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3. Fakt jest taki, ze osoby, ktore rozpoczynaja 18 r.z. wchodza w dorostosS¢ bez
mozliwosci otrzymania refundacji na amputkostrzykawki. Przypomne koszt 4 sztuk w
jednym opakowaniu to rzad ok 330 zt -bywa, ze do podania w dwa dni. Mowi sie o
wykorzystaniu innych mozliwosci jak rdtl itd. Jednak w powiatowych
miejscowosciach, neurolodzy szpitalnie nie maja wiedzy / lub boja sie / lub wynika
to z zarzadzen dyrektorow - nie wystawiajg takich wnioskow do ministerstwa. Dorosli
wtedy skazani sg na ogromne koszty lub korzystanie z paskudnych wlewek
doodbytniczych.

1. U os6b z DS, u dzieci, ktore korzystaja z programow za zyciem i wwr koncza sie wraz z

Potrzeby w wychowaniem przedszkolnym. Dalej nalezy co jakis krotki czas iS¢ na wizyte do
zakresie lekarza rehabilitacji i otrzymywa skierowanie na niesamowicie potrzebng
dostepu do rehabilitacji ruchowa, lub korzysta¢ prywatnie, gdyz otrzymanie skierowania nie jest
rehabilitagji jednoznaczne z uzyskaniem swiadczenia.
leczniczej | 2. Placowek jest za mato. Czesto 30 minutowe zajecia sa nieadekwatne do potrzeb
naszych padaczkowych pacjentow, nie wspominajac o kolejkach potrzebujacych.

W przedstawianych przez nas badaniach socjologicznych, jakie wielokrotnie

Potrzeby w przedstawialismy szerzac ipforrpapje o DS wykazano, ze nie ty_lk.o.sam pgcjent ma
e potrgebg korzystgma z ta!<|ch Swiadczy, ale wrecz nawet bardmg; jego ople!<unoyv|e
dostepu do rodzm.nl. ngsto jest tak, ze matka chorego pq*grngu;e konsul'gacn _psychologlcznej w
porady sprawie swojego choregp dziecka. Dostepnosc’ jest krytyc;nle rpska. Dla simych
psychologa pacjentow, po zakonczeniu programu wwr i ,za zyciem”, konczy sie dostepnosc, lub
dostep jest do oso6b nie majacych kwalifikacji do pracy z chorymi na tak rzadkie choroby

zespolone jak DS czy LG.

1. PodkresSlam krytycznie fakt, ze opiekun osoby chorej na DS pozostajacy na
$wiadczeniu pielegnacyjnym nie wykazuje zadnego dochodu w swoim pit 11, 37. Co za
tym idzie, jest niewidzialny dla systemu. Socjalnie bywa tak, ze matka z chorym
dzieckiem zostaje pozostawiona przez ojca dziecka bez zapewnienia mieszkania,

Potrzeby w ktore desperacko musi wynajac (koszty sa znane).
zakresie | 2. W naszym przypadku chorobowym raczej nie ma mozliwosci p6js¢ do pracy wg
wsparcia nowych zasad, mozna dorabiac na czarno, bez umowy o prace. Nie wezmie sieniczego
socjalnego na raty w korzystnych promocjach, np. nowej pralki koniecznej do funkcjonowania -
trzeba zaptaci¢ gotowka jakiej codziennie brakuje. Opiekun jest zdany na ops i
Fundacje opp. Warto podkresli¢, ze mieszkania socjalne sa wydawane w stanie czesto
niemozliwym do zamieszkania bez remontu, niedostosowane do zycia z chorymi - np.
w kamienicach bez windy na 3 pietrze.

1. Lekarze POZ, albo sg wyksztatceni w tym zakresie przez rodzicow dawno juz sobie
znanych, albo tacy ktorzy nie potrafig wystawic recepty na ryczatt leku zawierajgcego
styrypentol celowanego w DS. JESLI LEKARZ POZ NIE WSPOEPRACUJE Z RODZICAMI
DOKSZTAECAJAC SIE JAK LECZYC DS., nie ma szans, zeby byt pomocny. Korzysta sie

Potrzeby w wtedy z mozliwosci rejestracji do specjalistow bez skierowania i tam konsultuje
zakresie problemy. Jednak wielu opiekunow, szczegolnie w matych powiatowych
edukacji miasteczkach, tego nie wie. Do specjalistow jak sie pojdzie z wtasciwymi danymi na

(lekarzy POZ, temat choroby czesto zgtebiaja wiedze i wracajg z pomoca.
lekarzy | 2. Szkota jest ogromnym problemem. NajczesSciej ze wzgledu na stan choroby dziecka
specjalistow, sg one wykluczane, niewygodne nie ma dla nich cichej, spokojnej przestrzeni w takich
pacjentow, placowkach. Dzieci s3 po prostu nie zaopiekowane, a gdy tylko co$ sie dzieje
dzieci i niepokojgcego (zachowanie) sg wydawane do domu.
mtodziezy w | 3. Obecnie w maju zmienita sie ustawa o ratownictwie medycznym na tyle ze kazda
szkotach, osoba bedgca Swiadkiem moze w wyniku ratowania zycia podac lek choremu, do tego
spoteczenstwa) czasu byto to niemozliwe a lek mogt podac tylko medyk, ktorych w szkole czesto
brakowato i trzeba bylo czekac¢ na pogotowie. Teraz kazdy nauczyciel moze podac lek
przerywajacy atak, co wykluczy koniecznos¢ wzywania ambulansow. Jednak personel
powinien by¢ przeszkolony jak to zrobi¢ i powinno to by¢ obowigzkiem kazdej
placowki,

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

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 13 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Tak
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢

wprowadzone - lista. | ming z wiekiem pacjenta (DS jest padaczka genetyczng).

Na te chwile mimo wpisu do planu dla chordb rzadkich, lekarze orzecznicy nic sobie
z tego nie robig, wydaja absurdalne orzeczenia, ze pacjent z DS czy LG jest
samodzielny lub przyznaja orzeczenie na 2 lata twierdzac ze napady padaczkowe

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Brak uwag
rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrfe? Brak uwag
- proszg wymienic,

Stowarzyszenie NBIA Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie NBIA Polska

Stowarzyszenie NBIA Polska

1. Brak wtasciwej wiedzy w POZ o chorobie NBIA.
2. Dtugi okres diagnostyki od obserwacji pierwszych objawow do wtasciwe]j diagnozy
Potrzeby w . . .
. potwierdzonej badaniem genetycznym.
zakresie S . N P
.~ .| 3. Brakopieki interdyscyplinarnej w jednym oSrodku.
optymalizacji 4 Paci bui ioki lek d l
opieki | acjent potrzebuje opieki lekarza prowadzacego- neurologa. . )
- . | 5. Potrzebuje statej opieki okulistycznej, ortopedycznej, gastrologicznej, psychiatry,
(Swiadczen di Kai i i rehabilitacii
zdrowotnych) ietetyka i specjalistycznej, rehabilitacji.
6. Wsparcie przy badaniach klinicznych
7. Refundacja lekow
Potrzeby w | 1. Brak odpowiedniej wiedzy w POZ.
zakresie | 2. Brak oSrodkow specjalizujacych sie w NBIA.
dostepu do | 3. Badania podstawowe dot. patomechanizmiow choroby.
diagnostyki | 4. Badania genetyczne,
1. Nie wszystkie leki objawowe (jak np. Botox) sg refundowane dla NBIA a sg w takim
Potrzeby w . K ik d fiach miesni h
sakresie samym stopniu wykorzystywane jak w np. SM, dystrofiach mieSniowych, etc.. .
o | 2. Pomoc przy rozmowach =z firmami farmaceutycznymi by udostepnity/
refundacji » . . . . . !
” wspotpracowaty przy badaniach klinicznych lub wsparcie przy zakupie lekow do
lekow e e P .
badan klinicznych by udowodnic ich skutecznosc dziatania.
Potrzeby w zakresie dostepu | Brak zupetny witasciwej rehabilitacji przez NFZ dla NBIA. Wiaze sie to z
do rehabilitacji leczniczej | brakiem znajomosci rehabilitantow o specyfice NBIA.
Potrzeby w zakresie dostepu )
do porady psychologa Brak dostepu do psychologow.
Potrzeby w | 1.  Brak opieki "wytchnieniowe]" dla rodzin - Brak tego rodzaju programéw.
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zakresie |2. Nie wystarczajgce wsparcie panstwa dla pacjentéw/ rodzin z chorobg rzadka w
wsparcia stosunku co do potrzeb i wydatkow
socjalnego
Potrzeby w zakresie edukagji (lekarzy |1. Edukacja w zakresie wiedzy o NBIA jest jedynie realizowana
POZ, lekarzy specjalistow, pacjentow, poprzez Stowarzyszenie NBIA Polska.
dzieci i mtodziezy w szkotach, |2. Duze braki wiedzy wsrod lekarzy POZ, poprawia sie wiedza
spoteczenstwa) wsrod lekarzy specjalistow.

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

. StowarzyszenieNBlAPolska

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 8 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak

spetnia Panstwa oczeRiwania?
Prosze wymieni¢ co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Nie dotyczy
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co | Brak odnosnikow do listy publikacji naukowych. Brak
powinno by¢ wprowadzone na platformie o | informacji o osrodkach badawczych i klinicznych w Europie
chorobach rzadkich — lista. | pracujacych przy NBIA.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym
! . T i .”"._ | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi?

1. O liczbe pacjentow w organizacji bySmy mogli wskazac¢ instytucjom jak
duza Spotecznosc reprezentujemy
Jakiego pytania zabrakto w | 2.0 priorytety dziatania organizacji, tj. nacisk na badania kliniczne, nacisk na
tegorocznym Audycie? badania podstawowe, dorazna pomoc pacjentom, wsparcie dla rodzin,
- prosze wymienic. dziatalnos¢ wolontariuszy, etc..
3.Jak skutecznie otrzymac wsparcie od panstwa Polskiego dla organizacji
pacjenckiej

Stowarzyszenie Pacjentdéw Innowacyjnych Terapii Komérkowych ,Innowacyjni”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw Innowacyjnych Terapii
Komérkowych ,Innowacyjni”

Stowarzyszenie Pacjentow Innowacyjnych Terapii Komorkowych "Innowacyjni”
Potrzeby w zakresie | 1. Dostep do innowacyjnych terapii komérkowych
optymalizacji opieki | 2. Koordynacja opieki i wielospecjalistyczne zespoty
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(Swiadczen zdrowotnych) | 3. Edukacja pacjentow, zwigkszenie Swiadomosci o terapiach komérkowych
4, Terapie komorkowe po czesci refundowane
Potrzeby w zakresie 1. Dtugig o.czekiwa’n'ie na diagrjozg B ) '
dostepu do diagnostyki 2. Mata Swiadomosc spoteczenstwa/lekarzy o terapii komorkowej
3. Rozbudowane procedury dostepu do terapii komorkowych
Potrzeby w zakresie | 1. Trudnosci w dostepie do RDTL
refundacji lekow | 2. Brak refundacji/ dofinansowania do terapii komorkowych
1. Brak indywidualnych i dtugofalowych programow rehabilitacji
p . | 2. Brak wyspecjalizowanych osrodkow
otrzeby w zakresie - ioki 00 [ o .
dostepu do rehabilitacji 3. Przerwanie opieki po leczeniu innowacyjnym
leczniczej 4, Dtugie kolejki i brak rehabilitacji domowej
5. Brak kompleksowego wsparcia poznawczego, logopedycznego i
psychologicznego
1. Brak systemowego dostepu do psychologa w procesie leczenia choroby
Potrzeby w zakresie rzadkiej
dostepu do porady | 2. Brak opieki psychologicznej dla rodzin
psychologa | 3. Dtugie kolejki i odptatnosc za wizyty
4, Brak specjalistow od chorob rzadkich
1. Brak swiadomosci praw i $wiadczen
Potrzeby w zakresie | 2. Niedostosowania systemu do rzadkich i ztozonych sytuacji
wsparcia so¢jalnego | 3. Trudnosci w uzyskaniu pomocy finansowej
4. Brak osoby wspierajacej w kontaktach z instytucjami
Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy POZ, | 1. Brak wiedzy o dostepnych innowacyjnych terapiach komorkowych
lekarzy specjalistow, dostepnych w Polsce
pacjentow, dziecii | 2. Nieznajomosc terapii komorkowej, procedur dostepu
mtodziezy w szkotach, | 3. Powielanie mitow o terapiach komorkowych dostepnych w kraju
spoteczenstwa)

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

w Polsce.

Stowarzyszenie Pacjentow Innowacyjnych Terapii Komorkowych "Innowacyjni

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 5 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Tak
Choréb RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Tak
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafic na listg lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?
p .. . 1. Uproszczenie procedur i skrocenie czasu oczekiwania
rosze wymienic co powinno ; S
s dzone - lista. 2.W|eks;a rola speCJa'leFow . .
y¢ wprowa
3. Indywidualne podejscie do osoby z niepetnosprawnoscia
Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach T
. . ak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje
i co powinno by¢ wprowadzone | Informacje o terapiach innowacyjnych - komorkowych dostepnych w
na platformie o chorobach | Polsce
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt PacjencRi Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania | Tak
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potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

- prosze wymienic,

Brak uwag.

Brak uwag.

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg LAL-D

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba LAL-D

Stowarzyszenie Pacjentow z Choroba LAL-D

1. Dostep do terapii enzymatycznej sebalipaza alfa dla pacjentow z LAL-D.
Potrzeby w Dostep do poradni i oddziatow metabolicznych / chorob watroby zapewniajgcych
zakresie kompleksowa opieke zdrowotna dla pacjentow z LAL-D.
optymalizacji | 3. Dostep do statej opieki lekarza specjalisty o odpowiednich kwalifikacjach do
opieki prowadzenia pacjentow z LAL-D.
(Swiadczen | 4. W przypadku pogorszenia stanu zdrowia pacjenta z LAL-D nadanie priorytetu w
zdrowotnych) otrzymaniu wszelkich potrzebnych $wiadczen zdrowotnych (przyjecie na oddziat,
wizyty u specjalistow, diagnostyka).
1. Wpis LAL-D na liste podstawowych badan przesiewowych dla noworodkow.
p 2. Szybki dostep do bezptatnej diagnostyki genetycznej w przypadku stwierdzenia
otrzeby w . L
zakresie obnizonej aktywnosci enzymu ITAL. o o ‘
d 3. Dostep do bezptatnego badania MRI watroby dla pacjentow z LAL-D, tudziez szybki
ostepu do | ™y, ctep do specjalisty, ktory moze zlecic badani h swiadczenia NFZ
diagnostyki ostep do specjalisty, ktory moze zleci¢ badanie w ramach Swiadczenia NFZ.
4, Umozliwienie przeprowadzenia kompleksowej diagnostyki dla pacjentow z LAL-D w
jednym miejscu.
Po.tz’;flfrbe);;/: Narodowa refundacja terapii enzymatycznej sebalipaza alfa (obecnie jedyny dostepny
refundagji lek - Kanuma) dla pacjentow z LAL-D w kazdym wieku, cierpigcych zarowno na wczesna,
lekow jak i pozna postac choroby.

Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji leczniczej | Nie dotyczy
Dostep do bezptatnej opieki
pacjentow z LAL-D.

psychologicznej dla
Potrzeby w zakresie dostepu do porady psychologa

Potrzebyw | 1. Wpis LAL-D na liste chorob kwalifikujgcych do przyznania orzeczenia o
zakresie niepetnosprawnosci dla pacjentow w kazdym wieku.
wsparcia | 2. Dostep do diety ubogiej w ttuszcze nasycone dla pacjentow z LAL-D korzystajacych ze
socjalnego stotowek w szkotach, szpitalach i osrodkach rehabilitacji.

1. Edukacja lekarzy w zakresie diagnostyki i potrzeb pacjentow z
LAL-D.

Zwiekszenie Swiadomosci spotecznej wobec ryzyka zwiazanego z
wysokim poziomem cholesterolu w organizmie.

Promowanie badan kontrolnych lipidogramu takze u osob
mtodych.

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy specjalistow, | 2.
pacjentow, dzieci i mtodziezy w
szkotach, spoteczenstwa) | 3.

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w Tak
tym analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?

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

| Stowarzyszenie PacjentowzChorobaLAL-D |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 2 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
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Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Pafistwa Karta Pacjenta z Chorobg
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym analiza Tak
wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Nie

Tak

Rzadkich? | 1%
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?
Wpis LAL-D na liste chorob kwalifikujacych do przyznania
orzeczenia o niepetnosprawnosci dla pacjentow w kazdym
wieku.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich
www.chorobyrzadkie.gov?
1. Opis choroby w jezyku polskim jako genetyczna choroba
metaboliczna.
2. Stowa kluczowe: LAL-D, CESD, choroba Wolmana.
3. Rozroznienie miedzy wczesng a pozng postacia choroby.
4. Opis genetyki choroby z uwzglednieniem mutacji genu LIPA.

Prosze wymienic co powinno by¢
wprowadzone - lista.

Tak

Prosze wymienic, czego brakuje i co
powinno by¢ wprowadzone na
platformie o chorobach rzadRich -
lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac¢ dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg? Brak uwag
- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Choroba Pompego

Stowarzyszenie Pacjentow z Choroba Pompego

. | 1. Brak osrodka ktory zajmowatby sie opieka nad pacjentami z choroba Pompego -
Potrzeby w zakresie . SN . . L
optvmalizacii na ten moment kazdy pacjent jest leczony i zaopiekowany w lokalnym szpitalu.
Pty J1 | 2. Nie ma mozliwosci kontaktu z okreslonym osrodkiem, w ktorym specjalisci

(s’wia%i’zeekf; mogliby przekazac instrukcje informacje na temat np rehabilitacji innym
zdrowotnych) specjalistom, ktorzy zajmuja sie pacjentami zaraz po diagnozie, a nie mieli

wczeSniej stycznosci z choroba.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Potrzeby w zakresie

refundacji lekow

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji

leczniczej

Potrzeby w zakresie

dostepu do porady
psychologa

Potrzeby w zakresie

wsparcia
socjalnego
Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, | Podnoszenie Swiadomosci istnienia choroby Pompego wsrod
lekarzy specjalistow, pacjentow, dzieci i | lekarzy to bardzo istotna sprawa, ktora wptywaé bedzie

Utrudniona diagnostyka w naszej chorobie wynika z matej Swiadomosci jej istnienia.

Brak potrzeb.

Nie ma opracowanych jasnych wytycznych do rehabilitacji w chorobie Pompego -
pacjent musi zadbac o rehabilitacje we wtasnym zakresie.

Opieka psychologiczna jest realizowana przez pacjentow we wtasnym zakresie.

Korzystamy ze standardowego wsparcia.
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mtodziezy w szkotach, spoteczenstwa) | bezposrednio na skrocenie czasu diagnozy.

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

Stowarzyszenie Pacjentow z Choroba Pompego

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 10 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadRkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentéw?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczeRiwania?

1. Za dtugo czeka sie na komisje orzekajaca.
2. Komisje czesto wydaja czasowe orzeczenia mimo wyraznych

symptomow choroby ktore sa nieodwracalne.

Tak

Nie

Prosze wymienic co powinno by¢
wprowadzone - lista.

Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy

informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone Brak uwag
na platformie o chorobach rzadkich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Tak

rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag,
pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

- prosze wymienic,

Brak uwag

Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoécig Uktadu Pokarmowego 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 Pacjentéw z Niewydolnoscig Uktadu
Pokarmowego /Apetyt Na Zycie”

enie Pacjentow z Niewydolnoscia Uktadu Pokarmowego "Apetyt Na Zycie"

1. Brak jednolitych wytycznych i niejednolity standard opieki - brakuje
ogolnopolskich, spojnych wytycznych klinicznych i modelu kompleksowej opieki
(postepowania) z pacjentem z niewydolnoscig jelit zarowno w grupie pacjentow
pediatrycznych jak i pacjentow dorostych. Skutkuje to znaczna nieréwnoscia w
jakosci opieki i dostepnosci Swiadczen miedzy osSrodkami i regionami.

2. Potrzeba uregulowania minimalnych standardow sprzetowych w ramach
swiadczenia Zywienie Pozajelitowe w Warunkach Domowych - pacjentow
dorostych i dzieci.

3. Niewystarczajacy dostep pacjentdéw do przenosnych pomp infuzyjnych oraz

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen
zdrowotnych)
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zestawow do podazy preparatow zywieniowych, co skutkuje obnizeniem jakosci
zycia (zaleznos¢ od hospitalizacji lub unieruchomienia), obnizonym
bezpieczenstwo podazy i samej procedury, problemami z przestrzeganiem
zalecen terapeutycznych (np. pominigcia lub skracanie podazy), zwiekszonym
ryzykiem powiktan metabolicznych i infekcyjnych.

4, Nierownomierna dostepnos¢ do wyspecjalizowanych osrodkow leczenia
zywieniowego oraz niewydolnosci jelit. Wciaz sa wojewodztwa (np.
zachodniopomorskie), w ktorych takich osrodkéw w ogodle nie ma i pacjenci
muszg szukac pomocy w oSrodkach oddalonych 150-200 km od ich miejsca
zamieszkania.

5. Rehabilitacja i prehabilitacja zywieniowa - brak programow rehabilitacji jelit i
wsparcia farmakologicznego w celu odstawienia DZP, gdy to mozliwe. Brak
refundacji terapii lekdw zwiekszajgcych powierzchnie wchtaniania i dajacych
szanse na redukcje zywienia pozajelitowego lub catkowitg autonomie
pokarmowa.

6. Brakuje dziatan z zakresu prehabilitacji — szczegolnie u pacjentow z chorobami
nowotworowymi uktadu pokarmowego.

7. Edukacja i wsparcie pacjentow - ograniczony dostep do praktycznych i
zrozumiatych materiatow edukacyjnych dla pacjentow i ich opiekunow. Potrzeba
systemowego wsparcia psychologicznego i spotecznego.

8. Koniecznos¢ wtaczenie organizacji pacjenckich w procesy decyzyjne oraz
tworzenie narzedzi informacyjnych.

9. Rejestr pacjentow i baza danych - Brak krajowego rejestru pacjentow z
niewydolnoscig jelit i DZP (domowe zywienie pozajelitowe)

10. Brak zorganizowanych programow edukacyjnych i sciezek rozwoju dla zespotow
zajmujacych sie DZP i niewydolnoscig jelit. Potrzeba systemowych zachet do
pracy w tej dziedzinie (np. programy specjalizacyjne, punkty edukacyjne).

11. Brak systemowej opieki nad pacjentami niesamodzielnymi wymagajacymi DZP,
Pacjenci niesamodzielni nie maja zagwarantowanego systemowego wsparcia
pielegniarskiego lub opiekuna medycznego w ramach Swiadczenia HPN.

1. Brak zintegrowanej sciezki diagnostycznej, ktora kierowataby pacjenta krok po
kroku: od objawow przez diagnostyke, do leczenia i opieki zywieniowej.

2. W wielu osrodkach brakuje mozliwosci wykonania specjalistycznych badan
niezbednych do rozpoznania i oceny stopnia niewydolnosci jelit. Gtowny nacisk
potozony jest na leczenie skutkow w postaci dodawania kolejnych preparatow
zywienia pozajelitowego, a oSrodki nie intensyfikuja dziatah zwiazanych ze
znalezieniem przyczyny i rehabilitacja jelit.

3. Rozproszenie kompetencji i brak interdyscyplinarnego podejScia. Diagnostyka

Potrzeby w zakresie jest _czgsto prowadzona fragmentar’ycznie,. bez udziatu zespotéw
dostepu do multldyslcy[;lmarnych (gastroenterolog, chirurg, dietetyk, farmaceuta, radiolog,

. . immunolog).
diagnostyki 4, Za diagnostyke odpowiedzialne sg osrodki o ogbdlnym profilu i brakuje
wyspecjalizowanych  osrodkow  kompleksowej opieki nad pacjentami
niewydolnosci jelit. Ich role przejmuja Centra Leczenia Zywieniowego - ale to

nie to samo.

5. Brak systemowego finansowania lub niepetne finansowania wielu badan
niezbednych do rozpoznania i stopnia niewydolnosci jelit.

6. Niewystarczajaca Swiadomosc lekarzy pierwszego kontaktu oraz specjalistow w
Ambulatoryjnej Opieki Specjalistyczne;j.

7. Brak centralnego rejestru i danych epidemiologicznych

1. Brak refundacji lekow wptywajacych na adaptacje jelit i wchtanianie (.
Tedeuglutyd (GLP-2 analog) zwiekszajacy absorpcje w jelicie cienkim, stosowany
w zespole krotkiego jelita.

2. Leki te sa refundowane w wielu krajach UE i maja udowodniona skutecznos¢ w:

e zmniejszaniu objetosci podazy pozajelitowej,

e poprawie jakosci zycia pacjentow z DZP,

Potrzeby w zakresie | e« wspieraniu jelitowej adaptacji
refundacji lekéw | 3. Brak refundacji farmakoterapii zaburzen motoryki jelit w chorobach takich jak
przewlekta pseudoobstrukcja jelit lub ciezkie zaburzenia motoryki jelit. W takiej
sytuacji  konieczne jest leczenie prokinetyczne, przeciwbolowe i
przeciwbakteryjne, ktorego brakuje w Polsce.
4, Brakuje systemowego mechanizmu (refundacji) wsparcia pacjentdw z zywieniem

mieszanym (czeSciowo enteralnym, czeSciowo pozajelitowym), ktorych potrzeby
nie wpisuja sie w sztywne ramy obecnych programow.
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Obecny system finansowania zywienia pozajelitowego nie obejmuje refundacji
rownolegtej farmakoterapii wspomagajacej adaptacje lub leczenie objawowe,
mimo ze stanowi integralng czes¢ terapii.

Nie ma oddzielnego programu lekowego lub terapeutycznego dla pacjentow z
przewlekta niewydolnoscia jelit (np. jak w leczeniu mukowiscydozy, chorob
rzadkich czy NChz]).

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Obecnie w Polsce nie istnieje zorganizowany, refundowany program
rehabilitacji jelit mimo ze jest to uznana praktyka w wielu krajach europejskich.
Czesto pozwala ona na czgsciowe lub catkowite odstawienie zywienia
pozajelitowego u czeSci pacjentow.

Szczegbdlnie w tym zakresie brakuje oSrodkow referencyjnych oferujacych
program kompleksowej rehabilitacje dla pacjentdow z niewydolnoscia jelit.
Zazwyczaj terapia ogranicza si¢ jedynie do pokrycia potrzeb zywieniowych

organizmu, ktorych pacjenci z niewydolnoscia jelit nie sg w stanie pokry¢é w
naturalny fizjologiczny sposob.

Obecnie leczenie zywieniowe i rehabilitacja funkcjonuja jako oddzielne Sciezki
opieki, bez wspolnego planowania czy koordynacji.

Brak rehabilitacji funkcjonalnej i psychofizycznej u pacjentow dtugoterminowo
zywionych pozajelitowo. Pacjenci przewlekle zywieni pozajelitowo czesto:
ograniczajg aktywnosc fizyczna,
cierpia na zaburzenia nastroju, lek i depresje,
s3 izolowani spotecznie i zawodowo.

W efekcie rehabilitacja prowadzona jest punktowo lub wcale, a pacjenci s3
kierowani do ogblnych programow, ktore nie odpowiadajg ich specyficznym
potrzebom.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Dostep do systemowego wsparcia psychologicznego w ramach opieki nad
pacjentami z niewydolnoscia jelit zardbwno w szpitalu, jak i w opiece domowej
jest dalece niewystarczajgcy. OSrodki nie zatrudniaja psychologow, bo nie ma
na to finansowania. Wsparcie psychologiczne jest symboliczne i realizowane
gtownie poza osrodkami

Jednoczesnie czesto trwaty charakter schorzenia jakim jest niewydolnos¢ jelit
towarzyszy pacjentom do kofica zycia i czesto zmagaja sie oni z:

przewlektym stresem, lekiem, depresja,

izolacja spoteczna i zawodowa,

problemami z adaptacja do zycia z cewnikiem, pompa i dieta.

Rodziny i opiekunowie rowniez pozostaja bez wsparcia psychologicznego, mimo
duzego obcigzenia opieka.Dlatego wtaczenie psychologa klinicznego do
zespotow zywieniowych, finansowanie konsultacji i stworzenie standardu opieki
psychologicznej w niewydolnosci jelit jest niezbedne!

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Brakuje precyzyjnych regulacji dotyczacych refundacji przenosnych pomp
infuzyjnych zmusza pacjentow do podazy grawitacyjnej, co praktycznie zamyka
ich w domach, uniemozliwiajac prace, nauke i zycie spoteczne.

Brak zorganizowanego wsparcia dla pacjentow niesamodzielnych - opieka nad
chorymi wymagajacymi HPN spada wytacznie na rodzine, bez systemowego
finansowania, pomocy instytucjonalnej czy dostepu do asystenta/opiekuna.
Dodatkowo pacjenci czgsto nie maja wiedzy o dostepnych Swiadczeniach (np.
orzeczenia o niepetnosprawnosci, ulgi podatkowe). Trudnosé w koordynacji i
pomocy w formalnosciach.

Konsekwencja jest wykluczenie spoteczne, przecigzenie opiekundw oraz wzrost
ryzyka btedow i powiktan.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

Lekarze POZ - brak wiedzy o objawach i sciezkach kierowania do specjalistow i
osrodkow zywieniowych, podstawowych narzedzi wsparcia takich pacjentow w
zwyktych problemach zdrowotnych (przeziebienia, infekcje)

Specjalisci AOS i szpitalni - nie znajg zasad kierowania do centrow
zywieniowych i gdzie one si¢ znajdujg, zdarza sie ze pacjenci z niewydolnoscia
jelit gina w systemie i w efekcie trafiaja pod opieke centrow zywieniowych zbyt
pozno, w stanie skrajnego niedozywienia.

swiadomoSE grup wsparcia | zaangazowania ze strony doswiadczonych
pacjentow.

Dzieci i mtodziez - brak edukacji nt. przewlektych chorob przewodu
pokarmowego i zywienia medycznego. Wykluczanie rowiesnikow z takimi
problemami zdrowotnymi.

Spoteczenstwo — brak Swiadomosci, ze jelita sg rownie waznym organem jak
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serce czy ptuca i rowniez moga by¢ niewydolne. Skutkuje to stygmatyzacja,
brakiem empatii i zrozumienia dla 0s6b zywionych pozajelitowo.

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

Stowarzyszenie Pacjentow z Niewydolnoscia Uktadu Pokarmowego "Apetyt Na Zycie"

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 13 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sqg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb Rzadkich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Nie

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na listg lekéw refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekRiwania?

1. Brak wiedzy i zrozumienia problemu w systemie orzekania o niepetnosprawnosci.
Lekarze orzecznicy czesto nie rozumieja skutkow niewydolnosci jelit, ograniczajacej
funkcjonowanie spoteczne, fizyczne i zawodowe.

2. W efekcie zdarza sig, ze pacjenci otrzymuja niskie stopnie niepetnosprawnosci, mimo
znacznego obciazenia chorobg i terapia. Potrzebne: szkolenia dla orzecznikow,
doprecyzowanie kryteriow orzekania, wtgczenie organizacji pacjentow do procesu
opiniowania.

Prosze wymieni¢
co powinno by¢
wprowadzone -

lista.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach sl
rzadRich - lista. )
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwag
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki
SARCOMA

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA

Potrzeby w
optyricclz?irzeasc,jei 1. Obowiqzkow_e omawianie przypadkéyv w oérqdkach referencyjnych.
opieki 2. Standaryza.qa raportowania pgt.ologlczn‘ego i pbrazowego.
o 3. Telekonsylia dostepne dla mniejszych osrodkow.
zdrowotnych)
Potrzeby w | Bardzo duzy problem w rozpoznaniach histopatologicnych. Wiekszos¢ pacjentow z
zakresie | rozpoznaniem w mniejszych osrodkach ma rozpoznanie "podejrzenie SARCOMA' a
dostepu do | sarcoma ma wedtug roznych zrodet od 100 do 15 podtypow. Realizowanie procedury
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diagnostyRi | histopatologicnzej z 4-5 barwieniami IHC powoduje ze pacjenci majg ogdlng diagnoze. i
trzeba ponownie robi¢ w referencyjnym osrodku badania z kilkunastoma a nie rzadko
ponad 20 wybarwieniami.

Potrzeby w
zakresie
refundacji
lekow
Potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji leczniczej | Rehabilitacja po zabiegach chirurgicznych.
Potrzeby w zakresie dostepu | Bardzo dtugi czas oczekiwania na pomoc psychoonkologiczng w ramach
do porady psychologa | NFZ
Potrzeby w zakresie | Zdarzaty sie przypadki, ze pacjenci rezygnuja z leczenia onkologicznego ze
wsparcia so¢jalnego | wzgledu wysokie koszty dojazdu na leczenie.
Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

1. Erybulina w leczeniu miesakow
2. Tecelra w Sarcoma Synoviale, Tazverik w epithelioid sarcoma, Trabektedyna w innych
miesakach niz lps i Ims.

Statystycznie dwa przypadki pacjentow w catej karierze zawodowej lekarza
POZ.

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

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 19 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Chorob

Readkich 2024-20252 | 12K

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekRow refundowanych (w tym analiza Tak
wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? | 13
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozZony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzor Europejskiego Planu Walki z RaRiem), jako wyraz priorytetowego traktowania Tak
chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekRiwania?
Prosze wymienié co powinno by¢ wprowadzone — | Osoby z endoprotezami nie majg orzekanego stopnia
lista. | niepetnosprawnosci
Czy znajg Panstwo i kRiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich Tak
www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach | Brak
rzadRich - lista. | uwag.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb Tak
pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym | Brak
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? | uwag.
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? | Brak
- prosze wymienic. | uwag.

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi w Zamosciu
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-

zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi
w Zamosciu
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Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi w Zamosciu

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(Swiadczen zdrowotnych)

1. Wieksza liczba ksztatcgcych sig specjalistow
2. Zmniejszenie dostepu do specjalistow, kolejki

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyRi

Za dtugi okres oczekiwania na wyniki badania diagnostyczne

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Systematyczny plan wdrazania lekow

pacjentami

refundacji po konsultacji z

Potrzeby w zakresie dostepu
do rehabilitacji leczniczej

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie dostepu
do porady psychologa

Oddziat Hematologii ma na etacie psychologa klinicznego, natomiast w
trakcie pobytu w szpitalu jest, ale jest problem w systematycznym
dostepie.

Potrzeby w zakresie
wsparcia soc¢jalnego

Wsparcie socjalne mozliwe poprzez osrodki pomocy, ale jak jest inicjatywa
pacjenta nie ma wyrobionego i przekazywanego pacjentom schematu w
tym zakresie

Potrzeby w zakresie edukacji
(lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci
i mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

Edukacja dobrze ze bedzie w szkotach bardziej powinny by¢ angazowane
stowarzyszenia do edukacji pacjenci /sa wsrod pacjentow z odpowiednim
wyksztalceniem a co najwazniejsze z doswiadczeniem wtasnym a to jest
cenne powinno by¢ koordynowane i wspierane przez panstwo profilaktyka

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

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi w Zamosciu |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 19 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob Rzadkich 2024-2025?

Czy sytuacja chorych na choroby rzadRie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Funduszu Nie
Medycznego?

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co
powinno by¢ wprowadzone

- lista. | 2.

Czesto lekarze specjalisci orzecznicy wydaja decyzje nt
niepetnosprawnosci nie wiedzac, nie majac wiedzy na ten temat nie
opieraja sie na zaswiadczeniach specjalistow kierujacych

Zbyt duzo biurokracji potrzeba dogtebnych zmian dopasowanych do
obecnej rzeczywistosci

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

Tak

www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymienic, czego
brakuje i co powinno by¢
wprowadzone na
platformie o chorobach
rzadRich - lista.

Powinna by¢ uaktualniana brak mozliwosci zadania pytania poprze ta
platforme

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazaé dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym
; . L ; .7 ._ | Brak uwag.
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadkimi?
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Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym
Audycie? | Rubryki: wnioski, wypowiedzi, propozycje
- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Mnogich Wyrosli Chrzestno-Kostnych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie pomocy osobom chorym na wyrosla
chrzestno-kostne

Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Mnogich Wyrosli Chrzestno-Kostnych
Potrzeby w zakresie | 1. Objecie pomoca kompleksowa
optymalizacji opieRi | 2. Dostep do rehabilitacji, psychologa
(Swiadczen | 3. Osrodki ktore specjalizujg sie w chorobie, a terminy nie bedg obejmowac
zdrowotnych) kolejki na 5 lat w przypadku operacji

Brak termindow na wizyty

Brak specjalistow

Brak termindw operacji

Pacjenci zostaja pozostawieni sami sobie, lekarze ich nie kieruja do
odpowiednich wyspecjalizowanych jednostek

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

PN

Potrzeby w zakresie
refundacji leRow
Potrzeby w zakresie
dostepu do rehabilitacji
leczniczej
Potrzeby w zakresie
dostepu do porady | Brak objecia pacjentow pomoca psychologiczna.
psychologa
Potrzeby w zakresie | Brak zrozumienia ogolnego zaburzenia przy tak wielu operacjach i wsparcia
wsparcia socjalnego | finansowego.
Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ,
lekarzy specjalistow, pacjentow, dzieci i
miodzieZy w szkotach, spoteczenstwa)

Brak potrzeb.

Brak szybkich rehabilitacji po operacjach nawet u dzieci z orzeczeniami i ustawa
za zyciem

Lekarze POZ i specjalisci nie maja pojecia do kogo
kierowac pacjentow

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

Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Mnogich Wyrosli Chrzestno-Kostnych

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 5 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Choréb RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenistwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekéw refundowanych (w tym analiza Tak
wieloRryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Readkich? | 12K
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno | 1. Brak listy chordb rzadkich.
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by¢ wprowadzone - lista.

2. Lekarze nie patrza catoSciowo na zaburzenia, nie tylko zdrowotne, ale tez
psychiczne

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

Tak

www.chorobyrzadkie.gov?

Prosze wymieni¢, czego brakuje
i co powinno by¢ wprowadzone
na platformie o chorobach
rzadRich - lista.

Na pewno nasza chorobg nie jest umieszczona w liscie. Dzieci chorujace
na wyrosla czesto maja za soba kilkanascie operacji, a przed nimi drugie
tyle.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym | Nie
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? | dotyczy.

Jakiego pytania zabrakto w
tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic.

Czy panstwa choroba znajduje sig na liscie chorob rzadkich.

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Potrzeby w
opty;‘;’firz fc’ﬁ 1. Brak koordynacji opieki o
. 7. | 2. Problem z dostepem do lekarzy specjalistow
siphet] 3. Brak tatwo dostepnej wiedzy na temat opieki
(Swiadczen | Epne) y P
zdrowotnych)
POEforbe};;Ae/ 1. Brak badan przesie‘wowych
dostepu do 2. Wysoka cena padan genetycznych
diagnostyki 3. Dtuga droga diagnostyczna
W SMARD1 brak jest dostepnego leczenia choroby podstawowej, natomiast dzieci z ta
choroba sa zazwyczaj w ciezkim stanie klinicznym i borykaja sie z wieloma
wspotistniejacymi  schorzeniami  (pecherz neurogenny, niewydolnos¢ oddechowa,
Potrzeby w | karmienie dojelitowe badz pozajelitowe). W zwigzku z tym, problemem jest brak petnej
zakresie | refundacji, badz niewystarczajace dofinansowanie nastepujacych artykutow:
refundacji | ® rurki tracheostomijne i akcesoria do tracheostomii (opaski, opatrunki, Srodki do
lekRéw pielegnacji)
o artykuty do gastrostomii (PEGi i akcesoria, niektore odzywki)
o Srodki do dezynfekgcji skory i powierzchni, rekawiczki jednorazowe
o sprzety medyczne takie jak ssaki, nebulizatory i koflatory (asystory kaszlu)
Chorzy na SMARD1, ze wzgledu na niewydolnos¢ oddechowg i koniecznoSC statej
respiratoroterapii, znajduja sie pod opieka osrodkéw wentylacji domowej. Program NFZ
zapewnia zaledwie 2 godziny fizjoterapii tygodniowo, co jest zdecydowanie
Potrzeby w | niewystarczajgce. Poniewaz konieczna jest codzienna i systematyczna rehabilitacja, jej
zakresie | ogromna czeS¢ optacana jest przez rodziny ze srodkow wtasnych. Potrzeby wigc to:
dostepu do | » wigksza ilos¢ refundowanej fizjoterapii
rehabilitacji | o rehabilitacja oddechowa
leczniczej | o refundacja specjalistycznych turnusoéw rehabilitacyjnych
e wigksza refundacja sprzetu do rehabilitacji, w tym wozkow specjalistycznych
multipozycyjnych i elektrycznych, pionizatorow, systemow do pozycjonowania,
materacy i tozek
Potrzeby w
dosth;’;rL:escilg 1. Brak ’catwegp dostepu do p§ycholog6\{v )
porady 2. Brak wsparcia w tym zakresie dla rodziny, w tym rodzenstwa chorego
psychologa
Potrzeby w | 1. Zbyt niski zasitek pielegnacyjny
zakresie | 2. Niewystarczajaca na pokrycie wydatkow zwigzanych z utrzymaniem rodziny i
wsparcia zapewnieniem choremu potrzebnej opieki wysokos¢ Swiadczenia pielegnacyjnego
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sogjalnego | 3. Brak dostepnej opieki wytchnieniowej (niewiele osrodkéw jest w stanie zapewnic
opieke chorym wentylowanym respiratorem)
4, Brak asystentow ON (niewystarczajaca ilos¢ godzin, brak wykwalifikowanych osob)
Potrzeby w zakresie edukacji (lekRarzy POZ, leRarzy specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w szkotach, spoteczenstwa)

Brak potrzeb.

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

. StowarzyszenieRodzinSMARD1

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 4 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym analiza Tak
wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Readkich? | 12K
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Tak

spetnia Panstwa oczekiwania?
Prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista. | Brak uwag.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich

www.chorobyrzadkie.gov? Tak
Prosze wymienié, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach sl
rzadRich - lista. )

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak

potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym Brak uwag
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi? '
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie? Brak uwag.

- prosze wymienic,

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Potrzeby w zakresie 1. U{at\{wenlg dostepu do }ekarzy specjalistow (np. genetykow, neurologow,

J e kardiologow, gastrologow).
optymalizacji opieki Krocen di ki

(Swiadczen = CIREEE CHEN IR . . . A

3. Koordynacja opieki pomiedzy roznymi specjalistami (model opieki
zdrowotnych) :
koordynowanej).

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

1. Jasne i szybkie procedury kierowania pacjenta do odpowiednich placowek.
2. Dostep do nowoczesnych terapii - szybszy dostep do lekow refundowanych

1. Obecnie mamy 2 leki refundowane. By¢ moze jest szansa na refundacje lekow
Potrzeby w zakresie jeszcze nowszej generacji.

refundacji lekow | 2. Utatwienie wtgczania pacjentow do programow lekowych.
3. Jasne i przejrzyste kryteria refundacji lekow sierocych.
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4, Finansowanie terapii niestandardowych.

Potrzeby w zakresie
dostepu do | Potrzebna jest rehabilitacja domowa i ambulatoryjna dostosowana do specyfiki
rehabilitacji | choroby.
leczniczej
Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa
Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

Obecnie zaniedbana jest ta sfera potrzeb pacjentdow z amyloidoza TTR. Nalezy
podjac dziatania zmierzajace do wypracowania modelu pomocy w tym zakresie.

Pomoc dla pacjentdow w formie doradztwa socjalnego bytaby wskazana.

1. Podnoszenie Swiadomosci wérod lekarzy POZ i specjalistow
o chorobach rzadkich.

2. Szkolenia nt. rozpoznawania objawow, Sciezek leczenia i
dostepnych programow lekowych.

Potrzeby w zakresie edukadji (lekarzy POZ,
lekarzy specjalistow, pacjentow, dzieci i
mitodziezy w szkotach, spoteczenstwa)

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

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 4 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sig¢ w Polsce od uchwalenia Planu

dla Chor6b Rzadkich 2024-2025? Tak

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Tak

Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o
Chorobach Rzadkich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla
Chorob Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz Tak
priorytetowego traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic co powinno byé wprowadzone - lista. | Nie dotyczy

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek Rorzystali z platformy informacyjnej o chorobach

Tak

Tak

rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Nie

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.

chorobach rzadkich - lista.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem
. R . L Tak

badania potrzeb pacjentow a chorobami rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest
. . ey . ., | Brak uwag.

dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadkimi?

- - 5
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycier Brak uwag.

- prosze wymienic.

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mdzdzkowg ATAKSJA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mé6zdzkowa
ATAKSJA

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mo6zdzkowa ATAKS)A
Potrzeby w zakresie | 1. Badania nad lekiem na dzi$ dzien nie mamy takiego
optymalizacji opieki | 2. Dostep do rehabilitacji - choroba nie wystepuje w katalogu chorob do
(Swiadczen leczenia sanatoryjnego
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zdrowotnych)
Potrzeby w zakresie | Diagnostyka zdecydowanie poprawita sie w ostatnich latach niestety proces
dostepu do | diagnostyczny nadal trwa zbyt dtugo z powodu matej ilosci punktow badan
diagnostyki | genetycznych

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Z braku lekéw w naszej chorobie lekarze positkuja sie lekami na objawy
stosowanymi w innych chorobach w wielu przypadkach nie da sie tych lekow
refundowac w naszej chorobie

Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji leczniczej

Ze wzgledu na postgpujacy rozwdj naszej choroby problemem jest rehabilitacja
domowa a w wielu przypadkach brak mozliwosci skorzystania z takiej opcji.
Chorzy czesto z matych miasteczek czy wsi nie majg zadnych szans na skorzystanie
z takiej opcji natomiast w miastach dostep ogranicza mata ilos¢ rehabilitantow

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Brak potrzeb.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Bardzo ograniczony dostep do jakichkolwiek form wsparcia w szczegdlnosci w
przypadku pomocy w domu pacjenta system

2. Praktycznie nie istnieje na wsi i w matych miasteczkach

3. Biurokratyczny system skorzystania z takiego wsparcia

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy
specjalistow, pacjentow, dzieci i mtodziezy w szkotach,

Lekarze POZ wciaz w wielu przypadkach nie maja
podstawowej wiedzy na temat naszej choroby

spoteczenstwa)

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

w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksja Rdzeniowo-Mo6zdzkowa ATAKSJA

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 20 lat

Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak

Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekRow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Tak
RzadRich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob

RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie
spetnia Panstwa oczeRiwania?

Prosze wymienic¢ co
powinno by¢
wprowadzone - lista.

1. Orzeczenie czasowe w przypadku choroby nieuleczalnej ze wzgledu na mtody wiek
lub argumentacja ze moze pojawi sie lek

2. Orzeczenia z automatu na czas nieokreslony i systemowy rejestr umozliwiajacy
ewentualna dodatkowa komisje w przypadku pojawienia sie leku czy metod
leczenia

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Tak
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach
. . Brak uwag.
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentow a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan nie jest Brak uwa
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentdéw a chorobami rzadRimi? &
: : —
Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycrg: Bak uwag.
— prosze wymienic.
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Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry’ego

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry'ego

Potrzeby w
zakresie
optymalizacji
opieki
(wiadczen
zdrowotnych)

1. Umozliwienie leczenie Enzymatyczna Terapia Zastepcza w warunkach domowych, lub
alternatywnie w POZ w miejscu zamieszkania.

2. Usprawnienie wizyt pacjentdow na co dwutygodniowe podania leku w szpitalu, tak aby
maksymalnie zmniejszy¢ czas pobytu pacjenta w placowce (rejestracja, czekanie na lek,
czekanie na podanie leku, czekanie na wypis).

3. Koordynacja interdyscyplinarna w opiece nad pacjentem z ch. Fabry'ego. Aktualnie w
wielu placéwkach badania i wizyty na poszczegolnych oddziatach nie s3
skoordynowane w zwiazku z czym pacjent musi stawiac sie w szpitalu bardzo czesto co
uniemozliwia lub utrudnia mu prowadzenie normalnego zycia chocby zawodowego.

4, Ujednolicenie standardow i jakosci opieki nad pacjentem pomiedzy placowkami
realizujacymi program lekowy w CH. Fabry'ego. Aktualnie widzimy ogromne roznice w
poziomie zaopiekowania pacjentem pomiedzy poszczegdlnymi placowkami.

5.Ustanowienie osrodkow referencyjnych przy jednoczesnym przeniesieniu leczenia
blizej pacjenta - pacjent otrzymuje lek w miejscu zamieszkania, ale jest pod opieka
osrodka referencyjnego o szerokiej wiedzy i doSwiadczeniu na temat choroby

6. Ustanowienie ogolnopolskich standardow przejscia pacjenta z opieki pediatrycznej do
opieki "dorostej" aby zminimalizowac istniejace roznice pomigdzy szpitalami

7. Ustanowienie standardoéw opieki i monitorowania pacjentow pediatryczny przed
wiaczeniem leczenie szczegolnie przy badaniach przesiewowych noworodkow w
kierunku ch. Fabry'ego - jaka opieka i przez jakala placowke powinno zostaé¢ objete
dziecko przed 8 rokiem zycia, kiedy to mozliwe jest dopiero wtgczenie go do programu
lekowego.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Wiele 0sob z podejrzeniem choroby Fabryego kierowanych jest w pierwszych kolejnosci
do poradni genetycznych co niejednokrotnie wigze sie z dtugimi terminami oczekiwania
na wizyte. Potrzeba jest poprawa Swiadomosci gdzie taka diagnostyka moze byc
przeprowadzona aby przyspieszyC ten czas i jednoczesnie nie powodowac koniecznosci
umawiania wizyt prywatnie.

Potrzeby w
zakresie
refundacji
lekow

Leczenie doustne chaperonami w chorobire Fabry'ego dopuszczalne jest od 12 roku zycia
natomiast refundacja obejmuje jedynie grupe pacjentow powyzej 16 roku zycia. Oznacza
1o ze pacjenci pomiedzy 12 a 16 rokiem zycia majg mozliwos¢ leczenia jedynie ETZ
Refundacja/program lekowy nie uwzglednia aktualnie mozliwosci podawania ETZ poza
placowka szpitalna.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
rehabilitacji
leczniczej

Dostep do rehabilitacji m.in. poudarowej w ramach NFZ jest bardzo trudny, terminy
odlegte a z doSwiadczen pacjentow jakoSC rehabilitacji takze nie zawsze spetnia
oczekiwania i potrzeby. Nalezatoby dazy¢ do tego aby pacjenci z chorobami rzadkimi przy
odpowiednich wskazaniach mieli dostep do rehabilitacji w osobnym dedykowanym
programie. Ryzyko udaru czy powaznych powiktan kardiologicznych u pacjentow z
choroba Fabry'ego jest bardzo wysokie, w zwigzku z czym bardzo pomocne bytoby
wypracowanie odpowiednich wytycznych i mozliwosci dla tej grupy pacjentow (np.
regularne wizyty domowe rehabilitanta), ktére mozna zaobserwowal w innych
jednostkach chorobowych.

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
porady
psychologa

Brak standardowej opieki psychologicznej ktora wg. Stowarzyszenia powinna byc juz
wiaczona na etapie stawiania diagnozy. Opieka psychologiczna w chorobach rzadkich, w
tym chorobie Fabry'ego, powinna byC standardem podobnie jak to jest w opiece
onkologiczne;j.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

Brak jasnych wytycznych dot. orzeczenia o niepetnosprawnoSci czy przyznawania
Swiadczen socjalnych dla pacjentow z chorobg Fabry'ego. Choroba Fabry'ego nie jest
takze ujeta w liscie chorob dla ktorych rekomendowane jest bezterminowe orzecznictwo.
Aktualnie pacjenci otrzymuja odmowe Swiadczen ze wzgledu na niska Swiadomos¢ na
temat choroby wsrod orzecznikow oraz czesto objawy choroby ktore nie sg wyraznie
widoczne {np. przewlekle zmeczenie, mgta mozgowa, problemy z kojarzeniem, napady
bolu trwajace godziny/dni).

Potrzeby w
zakresie
edukacji

Cho¢ Swiadomos¢ choroby Fabryego w ostatnich latach wzrosta, nadal jest
niewystarczajaca. Przede wszystkim potrzebna jest edukacja lekarzy specjalistow na
temat specyfiki ch. Fabry'ego, ale takze edukacja interdyscyplinarna tak aby nie
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(lekarzy POZ, | wyodrebnia¢ problemow zdrowotnych w obszarze poszczegblnych specjalizacji bez
lekarzy | spojrzenia catoSciowego na pacjenta. Ch. Fabry'ego jest choroba wielonarzadows,
specjalistow, | dlatego potrzebna jest edukacja w zakresie wptywu ch. Fabryego na caty organizm oraz
pacjentow, | opieka interdyscyplinarna. Nalezatoby rowniez zwigekszy¢ Swiadomosé wsrdd lekarzy POZ
dzieci i | w zakresie tego, gdzie powinno kierowac sie pacjentow z podstawowymi objawami, ktore
mtodziezy w | mogtyby sugerowac chorobe Fabry'ego. Istotna jest takze edukacja lekarzy orzecznikow i
szkotach, | pracownikow sektora opieki spotecznej. Ponadto nadal brakuje ekspertow, ktorzy byliby
spoteczenstwa) | w stanie prowadzi¢ pacjenta z ch. Fabry’ego i w szczegbtowym zakresie stanowié dla
niego oparcie merytoryczne. Wielokrotnie to pacjenci muszg podejmowac pewne decyzje
sami. Ponadto niezwykle istotna jest edukacja pielegniarek w zakresie opieki nad
pacjentem z ch. Fabry'ego, czy portow naczyniowych.

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

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Fabry'ego

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 23 lata
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sg traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieRi?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczekiwania?
1. Wielu pacjentow otrzymuje decyzje odmowne.
2. Brak jasnych wytycznych dot. orzeczenia o niepetnosprawnosci czy przyznawania
Swiadczen socjalnych dla pacjentow z ch. Fabry'ego. Ch. Fabry'ego nie jest takze ujeta w

Prosze

wymienic co liscie chorob dla ktorych rekomendowane jest bezterminowe orzecznictwo. Aktualnie

powinno byc o . - 3 . Z . A

worowadzon pacjenci otrzymuja odmowe Swiadczen ze wzgledu na niska Sswiadomosc na temat choroby
p o - lista wsrod orzecznikow oraz czesto objawy choroby ktore nie sg wyraznie widoczne (np.

przewlekle zmeczenie, mgta mozgowa, problemy z kojarzeniem, napady bolu trwajace
godziny/dni).

Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach Nie
rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o chorobach Nie dotyczy
rzadRich - lista.
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania Tak
potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym Nie dotvcz
narzedziem badania potrzeb pacjentéow a chorobami rzadRimi? yezy

Jakiego pytania zabrakto | Moze warto bytoby rozroznic pytania o opieke pediatryczna i opieke nad
w tegorocznym Audycie? | osobami dorostymi poniewaz niejednokrotnie doswiadczenia oraz problemy
— prosze wymieni¢. | sa zupetnie inne.

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera
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Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

Potrzeby w zakresie | 1.
optymalizacji opieRi
(Swiadczen | 2.

Osrodki eksperckie dla pacjentow dorostych oraz dzieci w kazdym
wojewodztwie,
Podwykonawcy Swiadczacy ustugi w zakresie dozylnego podania leku np.

zdrowotnych) szpitale powiatowe, opieka domowa.
Potrzebydvg;akles 1. Szybki dostep do testow DBS wykonywanych w poradniach.
diagifgstyki 2. Uniezaleznienie diagnostyki za pomoca testow od firm farmaceutycznych.

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow

Brak potrzeb.

1.
Potrzeby w zakresie
dostepu do
rehabilitacji leczniczej

To zagadnienie w ogole nie pojawia si¢ toku opieki nad naszymi pacjentami. O
dostep do rehabilitacji musimy walczy¢ indywidualnie i nie zawsze spotyka sie
to ze zrozumieniem. Absurdem sg sytuacje, w ktorych pacjenci korzystajacy z
terapii zastepczej nie moga korzysta¢ np. z pobytéw w sanatorium, aby nie
omina¢ terminu na podanie leku.

Potrzeby w zakresie

psychologa

dostepu do porady | Dostep utrudniony, o porady psychologa trzeba starac sie indywidualnie.

1.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

2.

Utrudniony jest dostep do orzecznictwa o niepetnosprawnosci. Pacjenci bez
orzeczenia nie moga liczy¢ na zasitek pielegnacyjny, z co 2 tygodnie ponosza
koszty dojazdow do miejsca podania leku, oraz regularnie korzystaja ze
zwolnieni lekarskich / urlopow.

Brak systemowego podejscia do tego wsparcia.

Potrzeby w zakresie
edukadji (lekarzy POZ,

mtodziezy w szkotach,
spoteczenstwa)

lekarzy specjalistow, | Brak wiedzy lekarzy na temat dostepu do szybkich testow diagnostycznych, ktore
pacjentow, dzieci i | na wczesnym etapie mogtyby potwierdzic lub wykluczy¢ chorobe.

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

w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 25 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z T

: . P N ak
Chorobg Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w

chorobach rzadRich mogty szybciej i tatwiej trafic na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to krok w dobrym kierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Tak

Chorobach RzadRich?

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania choréb rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. . S Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

Prosze wymienic co powinno
by¢ wprowadzone - lista.

Diagnoza choroby Gauchera powinna z automatu przyznawac prawo do
orzeczenia o niepetnosprawnosci. Obecnie jedni pacjenci takie orzeczenia
otrzymujg, a inni nie. Co wigcej, lekarze prowadzacy pacjentow rowniez
potrafia stawaé na przeszkodzie do uzyskania tego orzeczenia.

Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach
. . Tak

rzadkich www.chorobyrzadRie.gov?

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone na platformie o
. . Brak uwag.

chorobach rzadRich - lista.
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Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania
potrzeb pacjentéw a chorobami rzadRimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki
Krajowego Forum Orphan nie jest dobrym
narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami
rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

- prosze wymienic,

Nie

Ankiety wypetnianie sg od lat, a tak na dobrg sprawe
potrzebny jest tutaj wywiad pogtebiony z
odpowiednio przygotowang osobg.

Brak uwag.

Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana

1. Stworzenie regionalnych klinik lub oSrodkow eksperckich - zapewniajgcych dostep
do kompleksowej diagnostyk oraz skoordynowanej, wielospecjalistycznej opieki
specjalizujacej sie w Zespole Angelmana.

Potrzeby w | 2. Zwiekszanie Swiadomosci personelu medycznego na temat Zespotu Angelmana

zakresie poprzez szkolenia, kampanie informacyjne oraz wtaczenie tematu do programow
optymalizacji edukacyjnych.
opieki | 3. Wprowadzenie Karty Pacjenta z Choroba Rzadka jako narzedzia zawierajgcego
(Swiadczen petne informacje na temat stanu zdrowia pacjenta oraz procedur postepowania w
zdrowotnych) sytuacjach nagtych.

4, Utworzenie systemu umozliwiajacego tatwa weryfikacje dostep do informacji o
dostepnych placowkach oraz terminach wizyt lekarskich, co znaczaco poprawitoby
koordynacje opieki.

1. Wczesne rozpoznanie objawow klinicznych - potrzebne jest zwigkszenie czujnosci
diagnostycznej wsrod neonatologéw, pediatrow, neurologow i neurologopedow.
Obawy rodzicow we wczesnym etapie rozwoju dziecka sg czesto trywializowane.

2. Edukacja i szkolenie kadry medycznej - wielu lekarzy pierwszego kontaktu i
specjalistow nie zna charakterystycznych cech zespotu, co wydtuza czas do
diagnozy. Konieczne sa szkolenia i kampanie informacyjne dla personelu
medycznego, szczegblnie w zakresie neurologii dziecigcej, genetyki klinicznej i
rehabilitacji.

3. Powszechny dostep do diagnostyki genetycznej - diagnoza Zespotu Angelmana
opiera si¢ na testach genetycznych - konieczne jest zapewnienie szybkiego i
refundowanego dostepu do petnego panelu badah genetycznych. Aktualne terminy

Potrzeby w oczekiwania na wizyte w poradni genetycznej sg bardzo dtugie. Ponadto,

zakresie diagnostyka Zespotu Angelmana, z uwagi na rozne mechanizmy jego powstawania
dostepu do bywa bardzo dtuga i niewystarczajaca. Wazne jest skrocenie odysei diagnostycznej,
diagnostyRi z ktdra czesto borykaja sie opiekunowie poprzez szybki dostep do petnego pakietu

refundowanych badan.

4, Ustandaryzowane S5ciezki diagnostyczne - brakuje jasno okreslonych procedur
diagnostycznych, ktore kierowatyby lekarzy od podejrzenia choroby do
potwierdzenia genetycznego. Dobrym rozwigzaniem bytyby wytyczne i algorytmy
diagnostyczne dedykowane zaburzeniom neurogenetycznym, w tym Zespotowi
Angelmana.

5. Diagnostyka rdéznicowa - Zespot Angelmana nalezy roznicowaé z innymi
zaburzeniami rozwoju, takimi jak: Zespot Retta, mézgowe porazenie dziecigce,
autyzm czy inne zespoty neurogenetyczne (np. Zespot Pitt-Hopkins). Potrzebne sa
specjalistyczne konsultacje interdyscyplinarne - neurologiczne, genetyczne,
psychiatryczne i logopedyczne.

Potrzeby w
zakresie | Leki na padaczke - brak dostepnos¢ preparatu zawierajacego kannabidiol (epidiolex)
refundacji lerow

1. Niewystarczajacy dostep do intensywnej i regularnej rehabilitacji - dzieci z
Zespotem  Angelmana  wymagaja  wielospecjalistycznej, regularnej i
dtugoterminowej rehabilitacji, obejmujacej m.in. fizjoterapie, terapie integracji
sensorycznej (Sl), terapie neurologopedyczng oraz terapie zajeciowa.

2. W ramach NFZ dostep do rehabilitacji jest ograniczony — zbyt mata liczba godzin,

Potrzeby w
zakresie dostepu
do rehabilitacji
leczniczej
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dtugie kolejki oraz brak ciggtosci terapii, co znaczaco ogranicza jej skutecznos¢.

3. Brak ujednoliconych zasad przyznawania dofinansowania z PFRON na turnusy
rehabilitacyjne - w zaleznosci od regionu wystepuje rdzna czestotliwosC
przyznawania dofinansowan. Wysokos¢ dofinansowan jest niedostosowana do cen
turnusow w specjalistycznych osrodkach zajmujacych sie chorobami rzadkimi.

Brak wystarczajacej refundacji specjalistycznych terapii wspomagajacych takich jak:

4. neurologopedia z wykorzystaniem komunikacji alternatywnej AAC, integracja
sensoryczna, fizjoterapia neurorozwojowa (m.in. metoda NDT-Bobath), hipoterapia,
hydroterapia czy dogoterapia.

5. Nierdwnosci terytorialne w dostepie do rehabilitacji - pacjenci z mniejszych
miejscowosci i  terendow  wiejskich  maja  utrudniony dostep do
wysokospecjalistycznych  form  rehabilitacji, co prowadzi do nierdwnosci
zdrowotnych. Potrzebne sa mobilne zespoty terapeutyczne lub regionalne osrodki
specjalistyczne z kompetencjami w rehabilitacji dzieci z chorobami rzadkimi.

6. Ograniczenia w dostepie do terapii dla osob dorostych z sprzezong
niepetnosprawnoscig. Potrzeba stworzenia systemowych rozwigzan dla dorostych z
chorobami rzadkimi, ktorzy wymagaja kontynuacji terapii przez cate zycie.

Potrzeby w
zakresie dostepu
do porady
psychologa

1. Brak systemowego wsparcia psychologicznego po diagnozie - Rodzice i
opiekunowie dzieci z Zespotem Angelmana czesto otrzymujg diagnoze bez
odpowiedniego przygotowania psychologicznego ani emocjonalnego wsparcia.
Diagnoza choroby rzadkiej, nieuleczalnej i gteboko uposledzajacej funkcjonowanie
dziecka, wiaze sie¢ z ogromnym stresem, szokiem i poczuciem bezradnosci.
Potrzebne jest zapewnienie standardowego dostepu do konsultacji psychologa
klinicznego natychmiast po postawieniu diagnozy - zarowno dla rodziny, jak i
najblizszego otoczenia dziecka.

2. Brak ciagtego wsparcia psychologicznego dla opiekundéw - Konieczne jest
wprowadzenie

3. refundowanych, cyklicznych sesji wsparcia psychologicznego dla rodzin, ktore
sprawuja stata opieke nad chorymi z chorobg rzadka. Obecnie porady
psychologiczne nie s3 tatwo dostepne ani refundowane w sposob ciagly -
opiekunowie najczesciej ponosza koszty prywatnie lub rezygnuja z terapii ze
wzgledow finansowych.

4. Brak dostepu do psychologa dzieciecego z dosSwiadczeniem w pracy z osobami z
niepetnosprawnoscia intelektualna - Brakuje psychologow z odpowiednim
przygotowaniem do pracy z dzie¢mi niemoéwigcymi, z powaznymi deficytami
poznawczymi i komunikacyjnymi,

5. Konieczne jest zwigkszenie liczby specjalistow oraz zapewnienie szkolen dla
psychologow klinicznych w zakresie pracy z osobami z chorobami rzadkimi i
gteboka niepetnosprawnoscia.

6. Brak grup wsparcia i terapii rodzinnej - Rodziny i opiekunowie czesto nie maja
dostepu do grup wsparcia, terapii rodzinnej ani warsztatow radzenia sobie z
obcigzeniem opiekunczym. Potrzebne sa rozwigzania systemowe, ktére zapewnig
dostep do: grup wsparcia lokalnych lub online, programow pomocy psychologicznej
dla rodzin w kryzysie, dziatan wspierajacych integracje spoteczna rodzin z dzie¢mi z
chorobami rzadkimi.

7. Nierownosci terytorialne i bariery finansowe - dostepnos¢ psychologow zarowno
dla pacjentow, jak i dla ich rodzin zalezy od miejsca zamieszkania, co wyklucza
wiele rodzin z mniejszych miejscowosci. Potrzebne s3 rozwigzania finansowe i
organizacyjne, ktore zagwarantuja rowny i bezptatny dostep do wsparcia
psychologicznego w catym kraju.

Potrzeby w
zakresie
wsparcia
socjalnego

1. Niewystarczajace Swiadczenia finansowe wobec rzeczywistych kosztow opieki -
koszty zwiazane z leczeniem, rehabilitacja, dojazdami, sprzetem medycznym i
pomoca specjalistow znacznie przekraczajg poziom obecnych Swiadczen, takich jak:
Swiadczenie pielegnacyjne, zasitek pielegnacyjny, zasitek rodzinny i dodatki.

2. Potrzebna jest waloryzacja i dostosowanie Swiadczen socjalnych do rzeczywistych
potrzeb rodzin, ktore opiekuja si¢ osoba z ciezka, nieuleczalna choroba rzadka.

3. Niewystarczajacy dostep do ustug opieki wytchnieniowej - rodziny sprawujace
dtugotrwata opieke nad osobami z Zespotem Angelmana czesto nie maja
wystarczajacego dostepu do ustug opieki wytchnieniowej - ani w formie
stacjonarnej, ani domowej. Brakuje miejsc w osrodkach catodobowej opieki,
wykwalifikowanych opiekunow do wsparcia w domu praz dostepnych godzin opieki
tymczasowej w nagtych sytuacjach. Konieczne jest rozwinigcie systemu opieki
wytchnieniowej jako statego elementu wsparcia rodzin, a nie tylko czasowo
finansowanych projektow, ktore czesto nie zachowuja ciggtosci dziatania.
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4, Ograniczony dostep do asystencji osobistej - koniecznos¢ zwigkszenia dostepnosci
dla asystencji osobistej, aby byta adekwatne do potrzeb osob niepetnosprawnych
oraz dostepna dla wszystkich potrzebujgcych.

5. Brak kompleksowego systemu wsparcia dorostych z Zespotem Angelmana - po
ukonczeniu edukacji, osoby z Zespotem Angelmana pozostajq czgsto bez wsparcia
instytucjonalnego - nie moga podja¢ pracy ani uczeszczaé do placowek
opiekunczych. Brakuje dziennej opieki Srodowiskowej, domow pomocy
dostosowanych do potrzeb 0sob z gteboka niepetnosprawnoscia intelektualng oraz
wsparcia dla ich rodzin. Niezbedne jest stworzenie systemu opieki i aktywizacji
dorostych z chorobami rzadkimi i sprzezonymi niepetnosprawnosciami.

6. Brak spojnosci i koordynacji pomigdzy instytucjami pomocy spotecznej - brakuje
koordynatora ustug socjalnych lub jednego punktu kontaktowego, ktory pomogtby
planowac i koordynowaé kompleksowg pomoc. Rodziny sg zmuszone samodzielnie
organizowac pomoc, odwotujac si¢ do roznych instytucji (MOPS, PCPR, NFZ, szkoty,
poradnie).

1. Lekarze POZ- niewiedza lub niski poziom wiedzy na temat objawow klinicznych i
kryteriow diagnostycznych Zespotu Angelmana, co opdznia proces rozpoznania i
kierowanie do specjalistow.

2. Niska Swiadomos¢ dotyczaca koniecznosci szybkiego skierowania do poradni
genetycznej lub neurologicznej w przypadku opoznienia rozwoju, braku mowy i
napadow padaczkowych.

3. Ponadto, lekarze POZ czesto nie maja czesto wystarczajacej wiedzy nt. Swiadczen
przystugujacych osobom zdiagnozowanym z Zespotem Angelmana (np. brak wiedzy
0 ustawie za zyciem, brak wiedzy o dostepie/limitach dla wyrobéw medycznych).

4, Lekarze specjalisci (neurolodzy, genetycy, psychiatrzy, pediatrzy) - brak spojnych i
tatwo dostepnych wytycznych diagnostyczno-terapeutycznych dla specjalistow

Potrzeby w s b si . . dei . ' [ . .
sakresie edukacji zajmujacych sie pacjentami z podejrzeniem Zespotu Angelmana. Niewystarczajaca
(lekarzy POZ znajomos¢ mozliwych opcji terapeutycznych (leczenie objawowe, komunikacja
lgkarz;/ wspomagajaca, opieka koordynowana). Brak podejscia holistycznego.

5. Pacjenci i opiekunowie — brak materiatow edukacyjnych nt. choroby, jej przebiegu,
dostepnych form terapii oraz przystugujgcych Swiadczen. Niewystarczajace
przygotowanie rodzin do zycia z chorobg - szczegolnie w okresie po diagnozie oraz

specjalistow,
pacjentow, dzieci i

mtodziezy w A .
w kluczowych momentach zycia pacjenta.
szkptach, 6. Dzieci i mtodziez w szkotach (rowieSnicy) - brak edukacji o rdznorodnosci
spoteczenstwa) | 0

niepetnosprawnosci i komunikacji alternatywnej w szkotach ogolnodostepnych.
Koniecznos¢ wprowadzenia programow edukacyjnych w szkotach na temat chorob
rzadkich, empatii, komunikacji i integracji.

7. Spoteczenstwo - niska SwiadomoSc istnienia Zespotu Angelmana i realiow zycia
0s0b z tym schorzeniem. Brak wiedzy prowadzi do stereotypow, uprzedzen i braku
zrozumienia (np. w urzedach, komunikacji publicznej, placéwkach zdrowotnych).

8. Problem z dostepem do lekarzy specjalistow dla dorostych chorych z Zespotem
Angelmana - czestym problemem dla opiekunow jest trudno$¢ w znalezieniu
neurologa prowadzacego dla podopicznego po ukonczeniu 18 roku zycia - lekarze
nie chca podejmowac sie opieki (osoby z Zespotem Angelmana wymagaja statej
opieki neurologa przez cate zycie).

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

. stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 1,5 roku
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w chorobach
rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekéw refundowanych (w tym analiza Tak
wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?
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Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach
Rzadkich?
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
Rzadkich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadkich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci
spetnia Panstwa oczekRiwania?

1. Jednolite standardy orzekania w skali kraju - obecnie w roznych miastach w Polsce
orzeczenia o niepetnosprawnosci sa wydawane na rézne okresy waznosci - mimo ze

Tak

Nie

Prosze dotycza pacjentow z identyczng diagnoza.
wymieni¢ co | 2. Uznanie trwatosci niepetnosprawnosci w chorobach genetycznych - choroby takie jak
powinno by¢ Zespot Angelmana nie maja charakteru przejsciowego - sa trwate i nieuleczalne. Mimo
wprowadzone to pacjenci czesto musza co kilka lat odnawiac orzeczenia, co jest nielogiczne i
— lista. obciazajace zarowno dla rodzin, jak i dla systemu administracyjnego.

3. Uproszczenie i przyspieszenie procesu orzekania - w duzych miastach komisje s3
przecigzone, orzeczenia wydawane sa dtugo po terminie waznosci.
Czy znajg Panstwo i Riedykolwiek korzystali z platformy

informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov? Nie
Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone sl s
na platformie o chorobach rzadRich - lista. '
Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami Tak

rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag.
pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?

- prosze wymienic,

Brak uwag.

Stowarzyszenie VHL Poland

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie VHL Poland

.. StowarzyszenieVHLPoland

1. Koordynatorzy/konsultanci - lekarze, do ktorych mozna odezwac sie w
przypadku niepokojacych objawow. Dzisiaj ciezko cokolwiek sie dowiedzie€ i
ustali¢ ze wzgledu na wielonarzadowo5¢ tej choroby. Bardzo duzo czasu zajmuje
dzisiaj znalezienie lekarza, ktory zna sie na VHL / chce leczy¢ skomplikowane
przypadki. Czesto jesteSmy odsytani od lekarza do lekarza.

2. Brak dostepu do psychologow (psychoonkologdw) dla chorych i bliskich co
utrudnia walke z choroba. Pogarsza ogolny stan pacjenta.

3. Brak komunikacji i wspotpracy miedzy specjalistami leczacymi poszczegdlne
narzady.

1. Brak badan genetycznych. Po Polsce rozsiani sg niezdiagnozowani chorzy, po
pojedynczych operacjach réznych narzadéw. Powoduje to, ze po pierwszej
operacji nie monitorowane sg inne narzady co zazwyczaj kohczy sie tragicznie,
operacjami na CITO.

2. Badania - tatwiejszy dostep, szybsze wyniki. Na przyktad teraz czesto trzeba
czekac¢ 2 mc na opis MRI albo robiony jest 1-2 odcinki, gdy regularnie trzeba
badac przynajmniej 4. Powoduje to niepotrzebne mnozenie badan i kosztow
m.in. wielokrotne podanie kontrastu.

3. Btedne i niebezpieczne badania - W Polsce zleca sie TK chorym na VHL gdy w
innych krajach jest to uznana, ze bardzo szkodliwe.

Welireg jedyny lek, na VHL. Skutecznie powoduje zmniejszanie i zanikanie guzow,

Potrzeby w zakresie | obrzeki i torbieli w roznych narzadach. W zwigzku z rejestracja w UE lek dostepny od

refundacji lekow | niedawna w RDTL. Jest trudno dostepny dla pacjentow w zwigzku z obawami lub
brakiem doswiadczenia wielu lekarzy i szpitali/

Potrzeby w zakresie | 1. Pacjenci po roznych operacjach w szczegdlnosci CUN czekajg miesigcami na

dostepu do rozpoczecie rehabilitacji co zazwyczaj skutkuje zbiorkami finansowymi i
rehabilitacji skorzystaniem z prywatnej opieki lub czekaniem i cierpliwym czekaniem na

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieRi
(swiadczen
zdrowotnych)

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki
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leczniczej

odlegte terminy darmowej rehabilitacji ze Swiadomoscia, ze nie odzyska sie
sprawnosci.

2. Brak wielu fizjoterapeutdow neurologicznych z szerokim doswiadczeniem
rehabilitacji po guza mézdzku, pniu mézgu i rdzeniu kregowym. Zazwyczaj sa
fizjoterapeuci sportowi ewentualnie poudarowi.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Bardzo mocno ograniczony dostep. A wielu chorych i ich bliskich ledwo sobie radzi,
maja C-PTSD, czujg si¢ osamotnieni i zdani tylko na siebie. Brakuje grup wsparcia.

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

1. Dla rodzin, w ktorych choruje kilka 0sob wyjazd na badania np. do Szczecina
jest bardzo duzym wyzwaniem i kosztem.

2. Problemy z orzeczeniami niepetnosprawnosci mimo realnych ograniczen

3. Brak asystenta zdrowotnego i spotecznego

4, Komisje ZUSowskie, ktore od kilkunastu lat potrafia dawac rete na czas
okreslony, gdzie choroba genetyczna postepuje i stale wyniszcza organizm.

Potrzeby w zakresie
edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy
specjalistow,
pacjentow, dzieci i
mtodziezy w
szkotach,
spoteczenstwa)

1. Wiegkszo5¢ lekarzy o VHL styszato tylko na studiach. Gdy pojawi sie u nich
pacjent to zazwyczaj spotka sie z btednag diagnoza, powolnym leczeniem co
powoduje staty uszczerbek na zdrowiu, gtebokich uszkodzen, ktory mozna by
byto uniknac.

2. Pacjenci nie maja wspolnej wymiany wiedzy, kazdy musi sam wyszuka¢ lekarzy,
zrozumieé o czym moga sugerowac obecne objawy.

3. Osoby z VHLem starajace sie pracowac, maja trudnos¢ z komunikowaniem
swojej absencji zwigzanej z powodu licznych badan i konsultagji.

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

w

Polsce.

Stowarzyszenie VHL Poland

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 0 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Nie
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce
od uchwalenia Planu dla Chorob Rzadkich 2024-2025?

Nie

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

Nie

Czy w przypadku choroby rzadRiej reprezentowanej przez

Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg poprawitaby Nie

bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje,
aby leki stosowane w chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej
trafic na liste leRow refundowanych (w tym analiza
wielokryterialna) to krok w dobrym Rierunku?

Tak

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez
parlament Ustawy o Chorobach RzadRich?

Tak

Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony
Europejski Plan dla Choréb RzadRich (na wzér Europejskiego
Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania
chorob rzadkich oraz jednolitego kierunku poprawy opieki?

Tak

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci

. b . ; Nie
spetnia Panstwa oczekiwania?

1. Okres - chorzy muszg co jeden, dwa,
trzy lata stawac na komisjach. Komisje
czesto sg jedno specjalistyczne i

Prosze wymieni¢ co powinno by¢ wprowadzone - lista. lekarz nie zdaje sobie sprawy z

petnego obrazu choroby.
2. Terminy i formalnosci - pacjenci
wykonczeni chorobg muszg zdobywa¢
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z wielkim trudem liczne zaswiadczenia
dotyczace ich stanu zdrowia. A
mowimy tu o chorobie genetycznej,
przewlektej, wielonarzadowej.

Czy znajg Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy
informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?

Tak

Prosze wymienic, czego brakuje i co powinno by¢ wprowadzone
na platformie o chorobach rzadRich - lista.

1. Informacji. O naszej chorobie jest
dostownie kilka zdan.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentow a chorobami

Tak

rzadkimi?

Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb
pacjentéw a chorobami rzadkimi?

Brak uwag.

1. Czy osoby z choroba genetyczna maja
wsparcie w zakresie planowania
rodziny.

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym Audycie?
- prosze wymienic.

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
optymalizacji opieki
(3wiadczen
zdrowotnych)

Bardzo potrzebny jest choc jeden Osrodek ekspercki obejmujacy opieka zaréwno
dzieci jak i dorostych z Zespotem Williamsa.

Diagnostyka genetyczna nie jest problemem w tej chwili - wazniejszy jest dostep do
specjalistow wszystkich dziedzin medycznych, ktore obejmuja diagnoza Zespot
Williamsa.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyRi

Potrzeby w zakresie
refundacji lekow
Potrzeby w zakresie | 1.

Nie mamy na dzien dzisiejszy programow lekowych dla Zespotu Williamsa.

Rehabilitacja dostepna tylko dla dzieci - brak programow wsparcia 0sob

dostepu do dorostych z ZW.
rehabilitacji | 2. Turnusy rehabilitacyjne bardzo drogie, cena nieadekwatna do oferowanego
leczniczej poziomu wsparcia.

Potrzeby w zakresie
dostepu do porady
psychologa

Olbrzymia potrzeba wsparcia psychologicznego zarowno dla osob z Zespotem
Williamsa, jak rowniez opiekunow i rodzicow.

Brak wsparcia rodzenstwa osob z ZW, ktore spetniajg bardzo wazna role w zyciu,
rozwoju i edukacji.

3. Potrzeba systemowego wsparcia 0sob dorostych z ZW.
1. Wsparcie socjalne zwtaszcza rodzin opiekujacych sie osobami dorostymi z
Zespotem Williamsa jest uzaleznione od miejsca zamieszkania.
2. Wiele rodzin pozostaje bez wsparcia systemowego.
Potrzeby w zaRkresie edukacji | Zadaniem Stowarzyszenia Zespotu Williamsa jest szerzenie wiedzy
(lekarzy POZ, lekarzy specjalistow, | wsrod wymienionych grup spotecznych. Pozostajemy w tym sami, jest
pacjentow, dzieci i mtodziezy w | catkowity brak wsparcia systemowego w tym wzgledzie.
szkotach, spoteczenstwa)

Potrzeby w zakresie
wsparcia socjalnego

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

Stowarzyszenie Zespotu Williamsa |

Czas funkcjonowania organizacji pacjencRiej 18 lat
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadkie sq traktowane w Polsce priorytetowo? Nie
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Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla

Choréb RzadRich 2024-2025? Nie

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

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak

Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w
chorobach rzadkich mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekow refundowanych (w tym Tak
analiza wielokryterialna) to Rrok w dobrym Rierunku?

Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach

Rzadkich? Tak
Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Chorob
RzadRich (na wzér Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego Tak
traktowania chorob rzadRich oraz jednolitego Rierunku poprawy opieki?
Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci Nie

spetnia Panstwa oczeRiwania?

1. Spojne zasady orzecznictwa w catym kraju - w tej chwili kazdy oSrodek orzeczniczy
w kraju rzadzi sie swoimi prawami.

2. Potrzebni s3 Orzecznicy majgcy doswiadczenie i wiedze praktyczng dotyczaca

Prosze wymienic co rzadkich zespotow genetycznych takich jak Zespot Williamsa.

powinno by¢ | 3.0Opinie zawarte w dokumentacji sporzagdzanej przez lekarzy specjalistow nie
wprowadzone — powinny by bagatelizowane lub odrzucane przez orzecznikow nie znajacych
lista. specyfiki danej choroby rzadkiej.

4. Wprowadzenie obowigzku pisemnego uzasadniania decyzji orzecznika, jesli jest ona
sprzeczna badz niezgodna z dokumentacjg przedstawiong w trakcie orzecznictwa,
sporzadzona przez lekarzy prowadzacych lub specjalistow danej choroby rzadkiej.

Czy znajq Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy Tak
informacyjnej o chorobach rzadkich www.chorobyrzadkie.gov?
Prosze wymieni¢, czego brakuje i co | Brak informacji biezacych tj aktualizacji na temat konferencji,
powinno by¢ wprowadzone na platformie | szkolen, spotkan organizacji chordb rzadkich, ich aktywnosci,

o chorobach rzadRich — lista. | apeli badz kierunkow w ktorych dziataja.

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest
dobrym narzedziem badania potrzeb pacjentéw a chorobami Tak
rzadkimi?
Prosze wskazac dlaczego coroczny Audyt Pacjencki Krajowego
Forum Orphan nie jest dobrym narzedziem badania potrzeb | Brak uwag.
pacjentow a chorobami rzadRimi?

Jakiego pytania zabrakto w tegorocznym | Brak pytania jakiego wsparcia potrzebujemy jako organizacja

Audycie? - prosze wymieni¢. | pacjencka.

The Pituitary Gland Association Poland

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki spotecznej i edukacji opracowane przez The Pituitary Gland Association Poland

The Pituitary Gland Association Poland

1. Poszerzenie koszyka badan przez lekarza POZ

2. Pierwszenstwo w kolejce do badan tak jak majg kobiety w ciazy (niektore badania z
uwagi na specyfike jak np. kortyzol poranny muszg by¢ wykonane o godz. 8:00 co przy
obecnych warunkach kolejki przyje¢ nie jest czesto mozliwie)

3. Kompleksowe podejscie do choroby, ktore wymaga opieki przez kilku specjalistow

4. Szybsze przyjecia do wszystkich specjalistow a nie wytacznie do endokrynologa,

Potrzeby w
zakresie

optymacl)lz’gec’i; pierwszenstwo na SOR w przypadku przetomow nadnerczowych
_OPIeRl | g Edukacja lekarz POZ, edukacja lekarzy specjalistow, edukacja dietetykow
(Swiadczen . D Y . . . L
6. Stworzenie szybkiej Sciezki diagnostycznej, brak jasnej klasyfikacji np. choroba
zdrowotnych)

Cushinga nie jest uznawana za onkologiczna mimo ze wywotuje ja nowotwor przysadki
mozgowej
7. Brak swiadomosci powagi nowotworow endokrynnych, potrzeba osrodka
referencyjnego ds. chorob przysadki mozgowej
Potrzeby w | 1. Szerszy koszyk mozliwych badan u lekarza POZ
zakresie | 2. Szybszy dostep do wszystkich specjalistow tj. endokrynologa i neurochirurga oraz
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dostepu do specjalistow od chordb wspétistniejacych (psychiatra, okulista, neurolog, kardiolog,
diagnostyRi ortopeda)
3. Pierwszenstwo w kolejce do badan laboratoryjnych (tak jak maja np. kobiety w ciazy)
Potrzeby w 1. Brak refundacji‘w c'horobach wspétigtqieja}cych, ktore uznawane sg za wtorne, jak np.
i osteoporoza, ktora jest b. czesto wspotistniejgca przy Chorobie Cushinga
- | 2. Zbyt sztywne ramy w programach lekowych - czasem zdarzaja sie "wyjgtkowe"
refundacji . A . . - . Y
lekow przypadki - w ktorych decyzja Wtéczenla w rqmach wyjatku powinna by¢ mozliwa przez
lekarza prowadzacego lub konsylium lekarskie
Potrzeby w
zakresie
dostepu do | Brak dostepu do rehabilitacji po zabiegu operacyjnym i powrocie do sprawnosci
rehabilitacji
leczniczej
Potrzeby w
zakresie
dostepu do | Brak dostepu do psychologow znajacych specyfike choréb przysadki mozgowej
porady
psychologa
1. Brak uznania chorob przysadki mozgowej za niepetnosprawnos¢ lub znaczne trudnosci
w jej uzyskaniu
2. Osoby np. choroba czy zespotem Cushinga czesto zmagajg sie z przewlektym
zmeczeniem, depresja, wahaniami nastroju, zaburzeniami metabolicznymi i
problemami hormonalnymi, co znaczaco wptywa na ich codzienne funkcjonowanie.
Mimo to maja trudnosci w uzyskaniu orzeczenia o niepetnosprawnosci lub
odpowiedniego stopnia niezdolnosci do pracy
3. Ograniczony dostep do zasitkow i Swiadczen socjalnych
4, Brak jasnych procedur kwalifikujacych osoby z chorobg Cushinga do Swiadczen z
pomocy spoteczne;j.
5. Chorzy nie zawsze moga liczyC na Swiadczenie pielegnacyjne, zasitek staty, czy zasitek
Potrzeby w chorobowy, mimo przewlektej i wyniszczajacej choroby.
zakresie | 6. Brak wsparcia w reintegracji zawodowe;j
wsparcia | 7. Osoby po leczeniu (np. po operacji guza przysadki) nadal cierpig na powiktania i
socjalnego potrzebuja czasu na powrot do aktywnosci zawodowej.

8. Brak programow rehabilitacji zawodowej i zatrudnienia
dostosowanych do ich mozliwosci zdrowotnych.

9. TrudnosSci w uzyskaniu wsparcia opiekuna

10. Chorzy czesto potrzebuja wsparcia bliskiej osoby, zwtaszcza w okresach leczenia i
rekonwalescencji, ale nie moga uzyskal wsparcia dla opiekuna (np. Swiadczenia
pielegnacyjnego) z uwagi na brak odpowiednich zapisow lub interpretacji przepisow.

11. . Brak informacji i edukacji dla pracownikow socjalnych oraz instytucji

12. Niska Swiadomos¢ chorob przysadki mozgowej wsrod urzednikow i pracownikow
socjalnych utrudnia uzyskanie wtasciwego wsparcia.

13. Potrzebne sg materiaty edukacyjne oraz specjalne procedury uwzgledniajace choroby
rzadkie takie jak choroba czy zespot Cushinga

elastycznych  form

Potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy
POZ, lekarzy specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w szkotach,

Brak wiedzy wsrod w/w sprawia ze szkolenia i edukacja powinna
by¢ prowadzona poczawszy od poziomu podstawowego do
zaawansowanego, mozliwos¢ edukacji takze w trybie on-line z
uwagi na niepetnosprawno$¢ pacjentow czy wigkszy zasieg

spoteczenistwa) dostepu lekarzy w takich szkoleniach

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

w Polsce.

The Pituitary Gland Association Poland |

Czas funkcjonowania organizacji pacjenckiej 1 rok
Cztonkostwo w Krajowym Forum Orphan Tak
Czy choroby rzadRie sqg traRtowane w Polsce priorytetowo? Nie
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od uchwalenia Planu dla Nie
Chorob RzadRich 2024-2025?
Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w Zycie Nie
Funduszu Medycznego?
Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Chorobg Tak
Rzadkg poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?
Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajgca propozycje, aby leki stosowane w Tak
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ZALACZNIK 1:
Aktualna lista organizacji pacjenckich zrzeszonych w Krajowym Forum na Rzecz Tera-
pii Choréb Rzadkich ORPHAN (stan na sierpien 2025)

LP Nazwa organizacji pacjenckiej
1. Foundation for Angelman Syndrome Therapeutics Poland — FAST Poland — http://cureangelman.pl
2. Fundacja BAG3 Research Foundation — https://www.bag3research.org/
3. Fundacja Bezpestkowe — https://bezpestkowe.pl/
4, Fundacja Centrum Walki z Alergig — https://www.fundacjaalergia.pl/
5. Fundacja Choréb Mézgu — https://fchm.pl
6. Fundacja EB Polska — https://ebpolska.pl/
7. Fundacja HypoGenk — https://hypogenek.pl
8. Fundacja Jeste$my Pod Sciana
9. Fundacja Lelka — https://fundacjalelka.pl
10. Fundacja MEK2 Research Foundation
11. Fundacja MIMICUS — https://mimicus.pl
12. Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-Rdzeniowa i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA — https://spina.com.pl
13. Fundacja na rzecz pacjentdw z ataksjg Friedreicha — https://fundacjafa.pl/
14. Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym Na Biataczki — https://fundacja.hematologiczna.org
15. Fundacja Oswoi¢ Miopatie — https://oswoicmiopatie.com
16. Fundacja PACS2 Research Foundation — https://www.pacs2research.org/foundation
17. Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy — https://www.facebook.com/fundacja.ppmd/
18. Fundacja Pro Egenis — https://www.proegenis.pl
19. Fundacja Pomocy Chorym na zanik mie$ni im. Piotra Karlinskiego — http://www.miesnie.szczecin.pl
20. Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze MATIO — https://www.mukowiscydoza.pl
21. Fundacja ,Pomdz Im” na rzecz Dzieci z Chorobami Nowotworowymi i Hospicjum dla Dzieci — https://pomozim.org.pl/
22. Fundacja Rare Diseases Unigius
23. Fundacja Rodzina Fra X — https://www.rodzinafrax.pl/kontakt/
24, Fundacja Rowni Wsréd Réwnych — http://www.rwr.org.pl
25. Fundacja Salemander — https://salemander.org
26. Fundacja Sanguis Hemofilia i Pokrewne Skazy Krwotoczne — https://skazykrwotoczne.pl/
27. Fundacja Serce Dziecka im. Diny Radziwittowe]j — https://www.sercedziecka.org.pl
28. Fundacja SMA — https://www.fsma.pl
29. Fundacja StopDuchenne — https://stopduchenne.pl
30. Fundacja StwardnienieRozsiane.info
31. Fundacja Toczen Polska — https://toczenpolska.pl/
32. Fundacja Transplantacja LIVERstrong
33. Fundacja Umie¢ Pomagac — na rzecz oséb chorych na Mukopolisacharydoze
34. Fundacja Wymarzona Odporno$¢ — https://www.wymarzonaodpornosc.org/kontakt
35. Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobg Parkinsona — http://www.parkinson.waw.pl/msozchp/
36. Ogolnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlektg Biataczke Szpikowa — https://www.spbs.com.pl
37. Podkarpackie Stowarzyszenie Na Rzecz Rozwoju Hematologii i Przeszczepiania Szpiku Kostnego
— https://stowarzyszenie-hematologia.pl/
38. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona — http://www.huntington.pl
39. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis Gioconda — https://www.miastenia.org.pl/
40. Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ahc-pl — http://www.stow.ahc-pl.org
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41. Polskie Stowarzyszenie Osob z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot — https://www.phapolska.org

42. Polskie Stowarzyszenie Pacjentow z Choroba Wilsona

43, Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie Ars Vivendi — https://fenyloketonuria.org

44, Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem naczynioruchowym Pieknie Puchne — https://piekniepuchne.org

45, Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych (PTCHM) — http://www.ptchnm.org.pl/kontakt/

46. Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego — https://ptsr.org.pl/

47. Polskie Towarzystwo wspierania 0séb z nieswoistymi zapaleniami jelita J-ELITA — https://j-elita.org.pl

48. Stowarzyszenie 22g11 POLSKA — https://www.22q11.pl

49, Stowarzyszenie Chorych na Chorobe Niemanna Picka i Choroby Rzadkie — https://stowarzyszenie-niemannapicka.org.pl

50. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Glowy — http://stowarzyszenie.klasterowy.pl

51. Stowarzyszenie Chorych na Mastocytoze

52. Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne

53. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate — https://www.stwardnienie-guzowate.eu

54. Stowarzyszenie Chorych na Uktadowe Zapalenia Naczyn ,Vasculitis” — https://vasculitis.org.pl/

55. Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych — http://akromegalia.org.pl

56. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk — http://www.debra-kd.pl

57. Stowarzyszenie Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne zanikowe — https://mnd.pl

58. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod Postacig Zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”
https://www.malibohaterowie.org

59. Stowarzyszenie MARFAN POLSKA — https://marfan.org.pl

60. Stowarzyszenie Miastenia Gravis FACE TO FACE — https://miasteniagravis.pl/

61. Stowarzyszenie Myotonic Dystrophy type 1 Hope Poland

62. Stowarzyszenie na rzecz dzieci z Achondroplazjg — http://odblokuj-zycie.pl

63. Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkg padaczka lekooporng DRAVET.PL — http://www.dravet.pl

64. Stowarzyszenia na rzecz 0séb z choroba Addisona i niedoczynnoscig nadnerczy — https://chorobaaddisona.org.pl/

65. Stowarzyszenie na rzecz oséb z niedoborami odpornosci ,,Immunoprotect” — https://immunoprotect.pl

66. Stowarzyszenie NBIA Polska — https://nbia-polska.org/

67. Stowarzyszenie Pacjentow Innowacyjnych Terapii Komdrkowych “Innowacyjni”- https://innowacyjni.info.pl

68. Stowarzyszenie Pacjentow z Amyloidoza TTR — https://amyloidozattr.pl

69. Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg LAL-D

70. Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego

71. Stowarzyszenie Pacjentéw z Niewydolnoécig Uktadu Pokarmowego “Apetyt Na Zycie”” — https://apetytnazycie.org

72. Stowarzyszenie Pacjentow z PNH ,Jedni na milion”

73. Stowarzyszenie Polish CDKL5 Associacion

74. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki i Czerniaki SARCOMA — https://www.sarcoma.pl

75. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi — https://www.spchn.Ibl.pl

76. Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespotem Mnogich Wyrosli Chrzestno — Kostnych — https://stowarzyszenie-mhe.pl/

77. Stowarzyszenie Retina AMD Polska — http://retinaamd.org.pl

78. Stowarzyszenie Rodzin SMARD1 — https://smard1.pl

79. Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mdzdzkowa ATAKSIA

80. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego — https://fabry.org.pl

81. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera
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82. Stowarzyszenie Rodzin z Zespotem Angelmana — https://www.zespolangelmana.org/
83. Stowarzyszenie Sarko — https://sarkoidoza.org
84. Stowarzyszenie Uratujmy Zycie — https://uratujmyzycie.org.pl
85. Stowarzyszenie The Pituitary Gland Association Poland — https://www.pituitaries.org/
86. Stowarzyszenie Zespotu Williamsa — https://www.zespolwilliamsa.org
87. Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezjg Przetyku
88. Fundacja Fosforos na rzecz chorych na krzywice hipofosfatemiczng
89. Fundacja AGO Alliance Poland
90. axOn- Stowarzyszenie na rzecz Chorych z CIDP | GBS | MMN
91. Fundacja na rzecz leczenia spastycznej paraplegii genetycznej
92. Stowarzyszenia VHL Poland (w trakcie rejestracji)
93. CMT Polska (w trakcie rejestracji)
Organizacje niezrzeszone w Krajowym Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN,
ktore wziety udziat w audycie w 2025 roku:
94. Fundacja bohatera Borysa
95. Gwiazda Nadziei
96. Stowarzyszenie pomocy chorym dzieciom Liver
97. Fundacja per Humanus
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ZALACZNIK 2:
Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Pacjenckiego
Krajowego Forum Orphan 2025

Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025 w zakresie
dostepu do technologii medycznych, wyrobow medycznych, optymalizacji opieki, opieki socjalnej i edukacji dla
pacjentow z chorobami rzadkimi.

Pytania do wprowadzenia w formularzu ankiety online pod linkiem: https://forms.gle/b4)qFmMZSZiyXbVi8

10.

1.

12.

Prosze wskazac nazwe organizacji pacjentow w imieniu ktorej uzupetnia Pan/Pani formularz ankiety:
Prosze wskazac adres e-mail:
Jak dtugo dziata Panstwa organizacja? Prosze podac odpowiedz w latach

Czy jestescie Panstwo cztonkiem Krajowego Forum Orphan?

a) Tak

b) Nie

Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzedziem badania potrzeb
pacjentow a chorobami rzadkimi?

a) Tak

b) Nie

Jezeli odpowiedzieli Panstwo na pytanie 3 ,NIE”, to prosze wymienic, dlaczego:

Prosze wskazac potrzeby w zakresie optymalizacji opieki (Swiadczef zdrowotnych) w zakresie
reprezentowanych przez Panstwa chorob rzadkich - lista

Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Panstwa Karta Pacjenta z Choroba Rzadka
poprawitaby bezpieczenstwo zdrowotne pacjentow?

a) Tak

b) Nie

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki w reprezentowanych przez
Panstwa chorobach rzadkich - lista

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie refundacji lekow w reprezentowanych przez Panstwa
chorobach rzadkich - lista

Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierajaca propozycje, aby leki stosowane w chorobach rzadkich
mogty szybciej i tatwiej trafi¢ na liste lekdw refundowanych (w tym analiza wielokryterialna) to krok w do-
brym kierunku?

a) Tak

b) Nie

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie dostepu do rehabilitacji leczniczej w reprezentow-
anych przez Panstwa chorobach rzadkich - lista

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie dostepu do porady psychologa w reprezentowanych
przez Panstwa chorobach rzadkich - lista

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego w reprezentowanych przez

Panstwa chorobach rzadkich - lista

13.

14.

15.

Prosze wskazac niezaspokojone potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistow, pacjentow,
dzieci i mtodziezy w szkotach, spoteczefnstwa) w reprezentowanych przez Panstwa chorobach rzadkich -
lista

Czy obecny system orzekania o niepetnosprawnosci spetnia Panstwa oczekiwania?

a) Tak

b) Nie

Jezeli odpowiedzieli Panstwo na pytanie 17 ,NIE”, to prosze wymienic co powinno by¢ wprowadzone - lista
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16. Czy znaja Panstwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich
https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl?
a) Tak
b) Nie

17. Jezeli odpowiedzieli Panstwo na pytanie 19 ,TAK”, to prosze wymienic, czego brakuje i co powinno byc
wprowadzone - lista

18. Czy choroby rzadkie sa traktowane w Polsce priorytetowo?
a) Tak
b) Nie

19. Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce od wejscia w zycie Planu dla Chorob
Rzadkich 2024-2025?
a) Tak
b) Nie

20. Czy w Polsce jest potrzeba opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Rzadkich?
a) Tak
b) Nie

21. Czy w Unii Europejskiej powinien by¢ opracowany i wdrozony Europejski Plan dla Choréb Rzadkich (na
wzor Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania chordb rzadkich oraz
jednolitego kierunku poprawy opieki?
a) Tak
b) Nie

22. Jakiego pytania zabrakto w Audycie? - prosze wymienic
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