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Raport pt. „AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025. 

Potrzeby pacjentów z chorobami rzadkimi w zakresie dostępu do technologii 
medycznych i optymalizacji opieki w Polsce” został przeprowadzony w lipcu i sierpniu 

2025 roku przez Krajowe Forum na rzecz terapii chorób rzadkich ORPHAN. 

Podstawowym celem Krajowego Forum ORPHAN jest ochrona praw i reprezentowanie 
interesów pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce i na poziomie Unii Europejskiej oraz 

dążenie do poprawy jakości opieki zdrowotnej i usług medycznych w Polsce 
 (http://rzadkiechoroby.org/)
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Streszczenie
Audyt Pacjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN jest pacjencką organizacją parasolową skupiającą 
stowarzyszenia pacjentów i fundacje działające na rzecz pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce.  W sierpniu 
2025 roku Krajowe Forum ORPHAN zrzeszało 93 organizacje pacjentów z chorobami rzadkimi. Działania Krajo-
wego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN skupiają się wokół nadrzędnego celu jakim jest szeroko 
rozumiana poprawa jakości życia ponad 3 milionów osób dotkniętych chorobami rzadkimi w Polsce. Jako organi-
zacja parasolowa KFO dba, by głos pacjentów z chorobami rzadkimi był słyszalny. Wspiera i organizuje kampanie 
świadomościowe, wpiera szybką i skuteczną diagnostykę, badania nad nowymi lekami, innowacyjne terapie, 
dostępność leczenia oraz równe traktowanie pacjentów z chorobami rzadkimi w społeczeństwie na wszystkich 
płaszczyznach życia. 

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN przeprowadza od 2021 roku przekrojowy i komplek-
sowy audyt rzeczywistych potrzeb pacjentów z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce pod nazwą Audyt Pa-
cjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN. Jesteśmy jedną z nielicznych organizacji 
reprezentujących pacjentów z chorobami rzadkimi w Unii Europejskiej, która cyklicznie bada zmieniające się 
potrzeby tej grupy chorych i ich rodzin. 

Obecny Audyt Pacjencki Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN 2025 jest piątym, jubile-
uszowym badaniem potrzeb pacjentów. Z satysfakcją można stwierdzić, że w ciągu ostatnich pięciu lat co raz 
większa liczba organizacji pacjentów z chorobami rzadkimi bierze udział w tym projekcie.  W 2021 roku w badaniu 
uczestniczyło 35 organizacji (73% z 48 współpracujących z KFO), w 2022 roku udział wzięło 36 organizacji (72% 
z 50 współpracujących z KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) z 58 organizacji współpracujących z 
KFO, w 2024 roku partycypowały w badaniu  54 organizacje  (68% z 80 współpracujących z KFO), a w 2025 roku 
wypełniło ankietę 78 organizacji pacjentów (80% z 97 organizacji współpracujących z KFO). Na podkreślenie za-
sługuje dwukrotny wzrost liczby organizacji współpracujących w ramach Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum 
na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN w ostatnich pięciu latach - z 48 organizacji w 2021 r. do 97 organizacji 
w 2025 r. Dzięki temu powstaje co roku kompleksowy i przekrojowy raport, który pokazuje reprezentatywny i 
rzeczywisty obraz opieki w zakresie chorób rzadkich w Polsce widziany oczami pacjentów. To bardzo pomaga 
prezentować jeden spójny głos w debacie publicznej na temat chorób rzadkich. 

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

•	 �100% organizacji pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu widzi potrzebę opracowania, 
uchwalenia i wprowadzenia w życie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

•	 �99% organizacji podkreśla potrzebę wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi. 

•	 �97% organizacji uważa, że nowelizacja Ustawy Refundacyjnej zawierająca propozycje zmodyfikowanej ścieżki 
refundacyjnej dla leków sierocych to krok w dobrym kierunku. 

•	 �96% organizacji uważa, że powinien zostać opracowany i wdrożony Europejski Plan dla Chorób Rzadkich. 

•	 �96% organizacji wskazało na poprawę dostępu refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w choro-
bach rzadkich.

•	 �96% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących opieki psychologicznej. 

•	 �95% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących edukacji. 

•	 �95% organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jako dobre narzędzie badania potrzeb pa-
cjentów z chorobami rzadkimi w Polsce.

•	 �91% organizacji uważa, że choroby rzadkie nie są w Polsce traktowane priorytetowo.

•	 �91% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących wsparcia socjalnego. 
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•	 �91% organizacji uważa, że Karta Pacjenta z Chorobą Rzadką poprawi bezpieczeństwo zdrowotne pacjentów z 
chorobami rzadkimi w Polsce. 

•	 �90% organizacji wskazało na potrzeby dotyczące dostępu do rehabilitacji leczniczej. 

•	 �85% organizacji ocenia negatywnie polski system orzekania o niepełnosprawności.

•	 �70% organizacji postulowało o poprawę dostępu refundacyjnego do nowych leków lub nowych wskazań już 
refundowanych leków oraz środków spożywczych specjalnego przeznaczenia żywieniowego.

•	 �71% organizacji potwierdza, że korzystało z platformy informacy jnej o chorobach rzadkich, natomiast 29% 
respondentów nie korzystało z platformy.

•	 �60% organizacji uważa, że sytuacja pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce nie uległa zmianie od 
wejścia w życie Planu dla Chorób Rzadkich. W ocenie 40% organizacji sytuacja pacjentów chorobami 
rzadkimi się poprawiła.

•	 �58% organizacji nie zauważyło poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejścia w życie 
Funduszu Medycznego, natomiast 42% organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie. 

•	 �15% organizacji wskazało na konieczność poprawy dostępu do wyrobów medycznych

Obserwując wzrost liczby organizacji pacjentów zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan oraz rosnący udział or-
ganizacji w Audytach KFO można stwierdzić, że organizacje pacjentów z chorobami rzadkimi bardzo aktywnie 
uczestniczą w procesie optymalizacji systemu ochrony zdrowia, zabierając wspólny głos oraz kierując 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.
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Wprowadzenie 
Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN jest pacjencką organizacją parasolową skupiającą 
stowarzyszenia pacjentów i fundacje działające na rzecz pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce1.  W sierpniu 
2025 r. Krajowe Forum ORPHAN zrzeszało 93 organizacje pacjentów z chorobami rzadkimi.2 

Działania Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN skupiają się wokół nadrzędnego celu 
jakim jest szeroko rozumiana poprawa jakości życia ponad 3 milionów osób dotkniętych chorobami rzadkimi 
w Polsce. Jako organizacja parasolowa dbamy, by głos pacjentów z chorobami rzadkimi był słyszalny. Wspieramy 
i organizujemy kampanie świadomościowe, wpieramy szybką i skuteczną diagnostykę, badania nad nowymi le-
kami, innowacyjne terapie, dostępność leczenia oraz równe traktowanie pacjentów z chorobami rzadkimi w spo-
łeczeństwie na wszystkich płaszczyznach życia. 

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN organizuje cykliczne konferencje, warsztaty, szkolenia 
dla pacjentów oraz debaty w kierunku optymalizacji opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi i ich rodzinami 
w Polsce. KFO co roku uczestniczy w obchodach Światowego Dnia Chorób Rzadkich, organizując konferencję, na 
którą zapraszani są najwięksi eksperci z obszaru chorób rzadkich tj lekarze, diagnostycy, prawnicy, przedsta-
wiciele rządu, parlamentu, producenci leków, diagnostyki i wyrobów medycznych, przedstawiciele pacjentów 
i  ami pacjenci. Uroczystość obywa się zawsze ostatniego dnia lutego – najrzadszego dnia w roku. Krajowe Forum 
ORPHAN regularnie uczestniczy w obradach Parlamentarnego Zespołu ds. Chorób Rzadkich, reprezentując głos 
pacjentów z chorobami rzadkimi. 

Krajowe Forum Orphan jest członkiem międzynarodowej parasolowej organizacji pacjenckiej EURORDIS-Rare Dise-
ases Europe.3  To europejska pozarządowa organizacja pacjencka działająca w obszarze chorób rzadkich, promu-
jąca badania nad chorobami rzadkimi i komercyjny rozwój leków sierocych. Celem EURORDIS jest poprawa jakości 
życia wszystkich osób cierpiących na rzadkie choroby w Europie.  Krajowe Forum Orphan jest również członkiem 
Federacji Pacjentów Polskich (FPP), organizacji parasolowej zrzeszającej organizacje pacjenckie w Polsce.

Chciałbym Państwu pokrótce przypomnieć drogę, jaką razem przeszliśmy optymalizując opiekę nad pacjentami 
z chorobami rzadkimi i ich rodzinami w ostatnich czterdziestu latach na świecie, Europie i w Polsce. 

Pierwszym działaniem, które było pochyleniem się nad chorobami rzadkim był Oprhan Drug Act z 1983 roku w Stanach 
Zjednoczonych, podpisany przez Prezydenta Ronalda Reagana. To był pierwszy moment, kiedy na świecie zauważono 
problem pacjentów z chorobami rzadkimi. W dniu 16 grudnia 1999 roku zostało wydane rozporządzenie Parlamentu 
Europejskiego i Rady Unii Europejskiej podkreślające, że pacjenci cierpiący na choroby rzadkie powinni być uprawnie-
ni do takiej samej jakości leczenia jak inni pacjenci. W 2000 roku rozporządzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady 
UE powołano Komitet ds. Produktów Leczniczych Stosowanych u Ludzi Europejskiej Agencji Leków (CHMP). Kolejne 
kroki to 2008 rok i komunikat Komisji Europejskiej do Parlamentu Europejskiego i Rady oraz Komitetu Regionów na 
temat chorób rzadkich i wyzwań stojących przed Europą. Efektem tego komunikatu było wydanie zalecenia Rady 
Unii Europejskiej z 8 czerwca 2009 roku, które zalecało państwom członkowskim ustanawianie i realizację planów 
dotyczących chorób rzadkich. Plany miały być opracowane i opublikowane przez rządy poszczególnych krajów w celu 
zapewnienia pacjentom cierpiącym na choroby rzadkie dostępu do opieki zdrowotnej wysokiej jakości, w tym dia-
gnostyki, leczenia, rehabilitacji i dostępu do leków sierocych. Kolejnym wydarzeniem był dzień 1 czerwca 2010 roku 
i  wydanie rekomendacji Europlan, czyli Europejski Projekt Rozwoju Narodowych Planów dla Chorób Rzadkich. Dosta-
liśmy z Unii gotowe modele, które należało wprowadzać do polskiego systemu ochrony zdrowia. Od 2010 roku minęło 
jedenaście lat, żeby w 2021 roku została przyjęta uchwała rządu w postaci Planu dla Chorób Rzadkich na lata 2021-
2023. Wnioski z realizacji Planu dla Chorób Rzadkich na lata 2021-2023 pozwoliły zaproponować zmiany, które zostały 
zebrane jako projekt nowej uchwały Rady Ministrów pt. Plan dla Chorób Rzadkich na lata 2024-2025. 

Już w 2008 roku, jak zaczynaliśmy w Polsce prace nad Planem dla Chorób Rzadkich, to z naszej pacjenckiej strony 
padały propozycje, żeby ten dokument był wprowadzony aktem prawnym ustawowym, czyli ustawą. Wtedy było 
to mrzonką, dziś, tak jak słyszycie Państwo, wszyscy decydenci mówią o tym, że musi to być akt prawny w for-
mie ustawy. Pierwszym krokiem jest zatem uchwała, która jest przyjęta, jako dokument kierunkowy, przez rząd, 

1 http://rzadkiechoroby.org/o-kfo/ 
2 http://rzadkiechoroby.org/czlonkowie/ 
3 https://www.eurordis.org/ 



12

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

kolejnym ma być ustawa, a w międzyczasie musimy zadbać, aby nie zostawiać pacjentów z chorobami rzadkimi 
samym sobie. Postulujemy kilka rozwiązań, które można zrobić od razu, bez konieczności zmian prawnych np. 
rozszerzenie przesiewu noworodków o nowe choroby, podania domowe czy wspólne zakupy leków na poziomie 
Unii Europejskiej. Przez wiele lat mówiliśmy o konieczności znowelizowania ustawy refundacyjnej w taki sposób, 
żeby Minister miał możliwość zainicjowania refundacji tanich leków dla pacjentów z chorobami rzadkimi. W tej 
chwili, najważniejsze jest to, żeby chorzy na choroby rzadkie wreszcie dostali kompleksową opiekę. Powinna być 
ona zorganizowana zgodnie z Europlanem, bo Plan dla Chorób Rzadkich na lata 2024-2025, to dokument dotyczą-
cy tylko części medycznej opieki dla chorych na choroby rzadkie. Musimy pamiętać, że oprócz części medycznej 
konieczna jest również zintegrowana pomoc socjalna, nauka i edukacja oraz wszystkie inne elementy opisane 
w europejskim dokumencie kierunkowym. Chorzy na choroby rzadkie nie oczekują specjalnego traktowania, 
pacjenci oczekują wyrównania szans i mam nadzieję, że te dokumenty i akty prawne, które w najbliższym czasie 
zostaną wprowadzone, doprowadzą do takiej sytuacji. Przez lata próbowaliśmy doprosić do prac w ramach Planu 
dla Chorób Rzadkich resort pracy i polityki społecznej, jak również resort szkolnictwa wyższego. Nie udało nam 
się tego zrobić, w związku z tym polski plan zawiera jedynie część medyczną jako, że jest realizowany jedynie pod 
egidą Ministerstwa Zdrowia.

Nie możemy jednak mówić, że obecnie system ochrony zdrowia nie niesie pomocy pacjentom z chorobami rzad-
kimi. Natomiast zależy nam na tym, by pomoc ta została usystematyzowana i każdy pacjent z chorobą rzadką 
znał ścieżkę, którą będzie podążał w systemie ochrony zdrowia. Pacjenci z chorobami rzadkimi nie oczekują 
priorytetowego traktowania. Chcą być traktowani tak, jak pozostali obywatele. 

Pojedynczy pacjent z chorobą rzadką nie ma praktycznie żadnej siły przebicia. Organizacje pacjenckie mają 
o wiele większe możliwości niż pojedynczy pacjent, dlatego starają się być widoczne w sferze medialnej i admi-
nistracyjnej. Często szukają też wsparcia w Sejmie i Senacie, czyli przestrzeni parlamentarnej. Podejmują wysił-
ki, by przekazywać wszelkimi dostępnymi kanałami informacje o potrzebach pacjentów z chorobami rzadkimi. 
Należy jednak z całą mocą podkreślić, iż posiadają taką możliwość dzięki temu, że są zjednoczone, ponieważ 
poszczególni pacjenci z chorobami rzadkimi nie mają praktycznie żadnej siły przebicia. Z politycznego czy nawet 
społecznego punktu widzenia często jedna jednostka chorobowa w tym obszarze jest niezauważalna, a grupa 
osób dotkniętych chorobą zbyt mała, by wywrzeć określony wpływ na zmianę systemu. Krajowe Forum Orphan 
jest związkiem stowarzyszeń reprezentującym dziesiątki chorób rzadkich i ultrarzadkich poprzez swoich człon-
ków – stowarzyszenia pacjenckie oraz fundacje działające na rzecz pacjentów. Jesteśmy tam, gdzie podejmowane 
są decyzje dotyczące osób żyjących z chorobą rzadką, a nasze działania ukierunkowane są na szeroko pojętą 
poprawę jakości życia pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce. 

Wyrazem partycypacji organizacji członkowskich Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN 
jest udział w Audycie Pacjenckim Krajowego Forum Orphan, czyli corocznym, przekrojowym i kompleksowym 
badaniu rzeczywistych potrzeb pacjentów z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce. Audyt KFO został zainicjo-
wany w 2021 roku przeze mnie oraz dr n. med. Jakuba Gierczyńskiego, który jest redaktorem naukowym raportu 
z każdej edycji audytu. Jesteśmy jedną z nielicznych organizacji reprezentującej pacjentów z chorobami rzadkimi 
w Unii Europejskiej, która cyklicznie bada zmieniające się potrzeby pacjentów z chorobami rzadkimi. Nazwa „Au-
dyt” symbolizuje, że organizacje pacjentów sprawdzają co roku, czy i jak zmieniła się sytuacja pacjenta z chorobą 
rzadką w Polsce i jakie są aktualne potrzeby oraz postulaty tej grupy chorych. Wszystkie raporty są dostępne 
bezpłatnie na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN.4 

Obecny Audyt Pacjencki KFO 2025 jest piątym, jubileuszowym badaniem potrzeb pacjentów. Z radością stwier-
dzam, że w projekcie bierze udział co raz większa liczba organizacji pacjentów z chorobami rzadkimi.  Gdy za-
czynaliśmy, w 2021 roku, w badaniu uczestniczyło 35 organizacji (73% z 48 współpracujących z KFO), w 2022 roku 
wzięło udział 36 organizacji (72% z 50 współpracujących z KFO), w 2023 roku uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) 
z 58 organizacji współpracujących z KFO, w 2024 roku w badaniu wzięło udział 54 organizacje  (68% z 80 współ-
pracujących z KFO), a w 2025 roku wypełniło ankietę 78 organizacji pacjentów (80% z 97 organizacji współpracu-
jących z KFO). Na podkreślenie zasługuje dwukrotny wzrost liczby organizacji współpracujących z KFO w ramach 
Audytu Pacjenckiego w ostatnich pięciu latach - z 48 organizacji w 2021 r. do 93 organizacji w 2025 r. Bardzo za to 
Państwu dziękujemy, bo dzięki temu możemy przygotowywać co roku raport, który pokazuje reprezentatywny 

4 http://rzadkiechoroby.org/audyt/ 
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i rzeczywisty obraz opieki w zakresie chorób rzadkich w Polsce widziany oczami pacjentów. To bardzo pomaga 
nam wszystkim prezentować jeden spójny głos w debacie publicznej na temat chorób rzadkich. 

Zachęcam wszystkie organizacje pacjentów reprezentujące choroby rzadkie do dołączenia do największej ogólno-
polskiej społeczności chorych na choroby rzadkie w Polsce zrzeszonej w ramach Krajowego Forum na Rzecz Terapii 
Chorób Rzadkich Orphan. Jeśli reprezentujesz organizację skupioną wokół jednej lub kilku jednostek rzadkich lub 
jesteś przedstawicielem fundacji działającej w obszarze chorób rzadkich dołącz do nas. Poprzez bezpłatne człon-
kostwo w Krajowym Forum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN każda organizacja członkowska zyskuje: 

•	 możliwość wymiany wiedzy i doświadczeń wśród pacjentów z chorobami rzadkimi
•	 unikalne poczucie wspólnoty ludzi skupionych wokół chorób rzadkich,
•	 wspólne tworzenie najlepszych praktyk,
•	 wymianę doświadczeń na poziomie europejskim i międzynarodowym,
•	 regularny mailing z informacjami o nowych projektach ustaw dot. chorób rzadkich,
•	 dostęp do bezpłatnych szkoleń, eventów i konferencji organizowanych przez KFO,
•	 dostęp do wiedzy i wypracowywanie umiejętności z zakresu poruszania się w tematyce ochrony zdrowia w Polsce,
•	 bezpłatny udział w projektach finansowanych ze środków europejskich (również wyjazdowych)

Od każdej organizacji członkowskiej oczekujemy:
•	 �wiedzy pacjenckiej dotyczącej rzadkiej choroby, którą reprezentuje (reprezentanci organizacji pacjenckich są 

najlepszymi specjalistami od swojej choroby) lub i doświadczenia pacjenckiego życia z daną chorobą,
•	 �będzie nam miło, jeśli będziesz aktywnym członkiem w ramach swojej jednostki chorobowej – chcemy być 

w kontakcie i wiedzieć jakie kwestie są aktualnie na wokandzie w różnych chorobach rzadkich. Być może 
część inicjatyw będziemy w stanie wesprzeć łącząc siły,

•	 �decyzją Walnego Zgromadzenia Członków w KFO nie ma składek członkowskich  – innymi słowy, członkostwo 
w KFO nic nie kosztuje

Zostać członkiem KFO można w czterech krótkich krokach: 
1.	� Wypełnij deklarację członkowską i ją wydrukuj – Pobierz deklarację na stronie KFO: http://rzadkiechoroby.

org/jak-zostac-czlonkiem/ 
2.	 Podpisz deklarację i ją zeskanuj
3.	 Wyślij deklarację do nas mailowo na adres biuro@rzadkiechoroby.org
4.	 Oryginał deklaracji wyślij pocztą tradycyjną na adres: KFO, Ul. Gagarina 7, 00-753 Warszawa - I gotowe! 
Na maila otrzymasz potwierdzenie otrzymania deklaracji, a po najbliższym zebraniu zarządu kolejnego maila 
z oficjalnym przyjęciem w poczet członków.

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

Stanisław Maćkowiak
Prezes
Krajowego Forum Orphan
www.rzadkiechoroby.org
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Piąta edycja audytu mającego na celu poznanie po-
trzeb i postulatów organizacji pacjenckich w Polsce 
zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan (KFO) została 
przeprowadzona w lipcu i sierpniu 2025 roku. 
Do udziału w badaniu zaproszono 97 organizacji – 93 
członków Krajowego Forum ORPHAN oraz 4 organiza-
cje niezrzeszone. Uzyskano odpowiedzi od 78 organi-
zacji, czyli 80% organizacji zaproszonych do udziału 
w ankiecie.

Lista 78 organizacji pacjenckich, które udzieliły odpo-
wiedzi na potrzeby badania:

1.	 BAG3 Research Foundation

2.	 CMT Polska — fundacja w trakcie rejestracji

3.	 Dignitas Dolentium – stwardnienie boczne zanikowe

4.	� Fundacja „Pomóż Im” na rzecz Dzieci z Chorobami 

Metodologia Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025

W latach 2021-2025 w ramach działań Krajowego Fo-
rum na Rzecz Terapii Chorób Rzadkich ORPHAN prze-
prowadzono i opublikowano pięć audytów potrzeb pa-
cjentów z chorobami rzadkimi i ich rodzin. 
Nazwa „Audyt” symbolizuje, że organizacje pacjentów 
sprawdzają co roku, jak wygląda rzeczywista realizacja 
świadczeń w zakresie informacji, diagnostyki, leczenia, 
rehabilitacji i orzecznictwa pacjentów z chorobami 
rzadkimi w ramach powszechnego systemu ochrony 
zdrowia i opieki społecznej. Polska należy do niewielu 
krajów Unii Europejskiej, gdzie od 2021 roku cyklicznie 
przeprowadzany jest kompleksowy audyt pacjencki, 
czyli badanie ankietowe potrzeb organizacji pacjen-
tów z chorobami rzadkimi. To, co bardzo cieszy, to fakt, 
że polskie organizacje pacjentów z chorobami rzad-
kimi widzą sens rzecznictwa na rzecz optymalizacji 
opieki nad chorymi na choroby rzadkie poprzez udział 
w tych badaniach. 
W 2021 roku w badaniu uczestniczyło 35 organiza-

cji (73% z 48 współpracujących z KFO), w 2022 roku w 
audycie wzięło udział 36 organizacji (72% z 50 współ-
pracujących z KFO), w 2023 roku uzyskano odpowiedzi 
od 47 (81%) z 58 organizacji współpracujących z KFO, 
w 2024 roku w badaniu udział wzięły  54 organizacje  
(68% z 80 współpracujących z KFO), a w 2025 roku wy-
pełniło ankietę 78 organizacji pacjentów (80% z 97 or-
ganizacji współpracujących z KFO). Na podkreślenie 
zasługuje ponad dwukrotny wzrost liczby organizacji 
współpracujących z KFO w ramach Audytu Pacjenckie-
go w ostatnich pięciu latach - z 48 organizacji w 2021 r. 
do 97 organizacji w 2025 r. 
Obserwując wzrost liczby organizacji pacjentów zrze-
szonych w Krajowym Forum Orphan oraz rosnący 
udział organizacji w Audytach KFO można stwierdzić, 
że organizacje pacjentów z chorobami rzadkimi bar-
dzo aktywnie uczestniczą w procesie optymalizacji 
systemu ochrony zdrowia, zabierając głos oraz kieru-
jąc konkretne postulaty w dialogu publicznym.

Pięciolecie Audytów Pacjenckich Krajowego Forum na Rzecz Terapii 
Chorób Rzadkich ORPHAN - 2021-2025

Wykres. Liczba i odsetek organizacji pacjentów z chorobami rzadkimi biorąca udział w Audytach Pacjenckich 
Krajowego Forum Orphan na tle organizacji współpracujących z KFO w latach 2021-2025

Liczba organizacji wspołpracujących z KFO

Liczba organizacji biorąca udział w Audycie KFO

Odsetek partycypacji w Audycie KFO
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Nowotworowymi i Hospicjum dla Dzieci

5.	 Fundacja „Rodzina Fra X”

6.	 Fundacja Bezpestkowe

7.	 Fundacja Bohatera Borysa

8.	 Fundacja Chorób Mózgu

9.	 Fundacja FAST Poland

10.	� Fundacja FOSFOROS na Rzecz Osób Chorych na 
Krzywicę Hipofosfatemiczną

11.	 Fundacja Gwiazda Nadziei

12.	 Fundacja HypoGenek

13.	 Fundacja Lelka

14.	 Fundacja Mimicus

15.	� Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukliną Oponowo-
-Rdzeniową i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA

16.	� Fundacja na rzecz Leczenia Spastycznej Paraplegii 
Genetycznej

17.	 Fundacja na rzecz pacjentów z ataksją Friedreicha

18.	 Fundacja na rzecz pomocy chorym na białaczki

19.	 Fundacja Oswoić Miopatię

20.	� Fundacja Per Humanus - wrodzona zakrzepowa 
plamica małopłytkowa 

21.	 Fundacja Pro Egenis

22.	 Fundacja Rare Diseases Uniqius 

23.	 Fundacja Salemander

24.	� Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy 
krwotoczne.

25.	 Fundacja Serce Dziecka

26.	 Fundacja SMA

27.	 Fundacja Toczeń Polska

28.	 Fundacja Transplantacja LIVERstrong

29.	 Fundacja Wymarzona Odporność

30.	 Immunoprotect

31.	 Jedni na Milion - Stowarzyszenie Pacjentów z PN

32.	� MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na 
Mukowiscydozę 

33.	 MEK2 Research Foundation

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 Osób z AHC ahc-pl

39.	� Polskie Stowarzyszenie Osób z Nadciśnieniem 
Płucnym i Ich Przyjaciół

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

41.	� Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzę-
kiem Naczynioruchowym PIĘKNIE PUCHNĘ

42.	 Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezją Przełyku

43.	� Polskie Towarzystwo Chorób Nerwowo-Mięśnio-
wych (PTCHM)

44.	 Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

45.	� Polskie Towarzystwo Wspierania Osób 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 chorobę Niemanna-
-Picka i choroby rzadkie 

53.	� Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bóle Gło-
wy

54.	� Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowa-
te

55.	� Stowarzyszenie Chorych z Akromegalią i Osób 
Wspierających

56.	 Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

57.	� Stowarzyszenie Dzieci z Miopatią Mitochondrialną 
pod postacią zespołu Leigha „Mali Bohaterowie”

58.	 Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

59.	 Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazją

60.	� Stowarzyszenie na rzecz osób z chorobą Addisona 



16

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

i niedoczynnością nadnerczy

61.	� Stowarzyszenie na rzecz osób z ciężką padaczką 
lekooporną DRAVET.PL 

62.	 Stowarzyszenie NBIA Polska

63.	� Stowarzyszenie Pacjentów Innowacyjnych Terapii 
Komórkowych „Innowacyjni”

64.	 Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą LAL-D

65.	 Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą Pompego

66.	� Stowarzyszenie Pacjentów z Niewydolnością Ukła-
du Pokarmowego ‚’Apetyt Na Życie’’

67.	� Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Mięsaki i Czer-
niaki SARCOMA

68.	� Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory 
Krwi w Zamościu

69.	� Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespołem Mno-
gich Wyrośli Chrzęstno-Kostnych

70.	 Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

71.	 Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozą TTR

72.	� Stowarzyszenie Rodzin z Ataksją Rdzeniowo-
-Móżdżkową ATAKSJA

73.	 Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry’ego

74.	 Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Gauchera

75.	 Stowarzyszenie Rodzin z Zespołem Angelmana

76.	 Stowarzyszenie VHL Poland

77.	 Stowarzyszenie Zespołu Williamsa 

78.	 The Pituitary Gland Association Poland

Audyt został przeprowadzony z wykorzystaniem formularza ankiety w wersji on-line dostępnym pod adresem: 
https://forms.gle/eAWwTF8MHKMiKu6A9. Formularz ankiety stanowi Załącznik 2 do raportu.

W ramach piątej edycji Audytu KFO pytania podzielono na 7 różnych kategorii obejmujących zagadnienia dotyczące 
potrzeb w zakresie optymalizacji opieki, dostępu do leków, dostępu do diagnostyki, potrzeb w zakresie wsparcia 
socjalnego, dostępu do porad psychologa, dostępu do rehabilitacji leczniczej, a także edukacji oraz innych potrzeb 
poza wskazanymi. 

Sformułowano szesnaście pytań badawczych:
1.	� Ocena narzędzia jakim jest Audyt Krajowego Forum Orphan do badania potrzeb pacjentów z chorobami rzadkimi.

2.	� Ocena traktowania chorób rzadkich w sposób priorytetowy w Polsce.

3.	� Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejścia w życie Planu dla Chorób Rzadkich.

4.	� Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejścia w życie Funduszu Medycznego.

5.	� Ocena Karty Pacjenta z Chorobą Rzadką i wpływu na poprawę bezpieczeństwa zdrowotnego pacjentów.

6.	� Ocena nowelizacji Ustawy Refundacyjnej zawierającej propozycje, aby leki stosowane w chorobach rzadkich 
mogły szybciej i łatwiej trafić na listę leków refundowanych (w tym analiza wielokryterialna).

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

8.	� Ocena czy w Unii Europejskiej powinien być opracowany i wdrożony Europejski Plan dla Chorób Rzadkich (na wzór 
Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania chorób rzadkich oraz jednolitego 
kierunku poprawy opieki.

9.	� Ocena obecnego system orzekania o niepełnosprawności.

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

11.	� Występowanie potrzeb w zakresie optymalizacji opieki z perspektywy organizacji pacjenckich.

12.	� Występowanie potrzeb w zakresie refundacji leków z perspektywy organizacji pacjenckich.

13.	� Występowanie potrzeb w zakresie dostępu diagnostyki z perspektywy organizacji pacjenckich.

14.	� Występowanie potrzeb w zakresie dostępu do porad psychologa z perspektywy organizacji pacjenckich.

15.	� Występowanie potrzeb w zakresie wsparcia socjalnego z perspektywy organizacji pacjenckich.

16.	� Występowanie potrzeb w zakresie edukacji z perspektywy organizacji pacjenckich.

Na podstawie zebranych odpowiedzi przeprowadzono analizę przekrojową, a na podstawie uzyskanych odpo-
wiedzi opracowano wyniki. Główną część raportu tworzą oryginalne i wiernie cytowane odpowiedzi 78 organi-
zacji pacjentów, które są skarbnicą doświadczeń, rzeczywistych danych, postulatów, wniosków i rekomendacji. 
Są one bezcennym materiałem do dzielenia się doświadczeniem i wiedzą pomiędzy organizacjami pacjentów 
z chorobami rzadkimi. 
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Wyniki Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025

•	 �100% organizacji pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu widzi potrzebę opracowania, 
uchwalenia i wprowadzenia w życie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

•	 99% organizacji podkreśla potrzebę wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi. 

•	 �97% organizacji uważa, że nowelizacja Ustawy Refundacyjnej zawierającej propozycje zmodyfikowanej ścieżki 
refundacyjnej dla leków sierocych, to krok w dobrym kierunku. 

•	 96% organizacji uważa, że powinien zostać opracowany i wdrożony Europejski Plan dla Chorób Rzadkich. 

•	 �96% organizacji wskazało na poprawę dostępu refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w chorobach 
rzadkich.

•	 96% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących opieki psychologicznej. 

•	 95% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących edukacji. 

•	 �95% organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan, jako dobre narzędzie badania potrzeb 
pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce.

•	 91% organizacji uważa, że choroby rzadkie nie są w Polsce traktowane priorytetowo.

•	 91% organizacji wskazało na występowanie potrzeb dotyczących wsparcia socjalnego. 

•	 91% organizacji uważa, że Karta Pacjenta z Chorobą Rzadką poprawi bezpieczeństwo zdrowotne pacjentów z 
chorobami rzadkimi w Polsce. 

•	 90% organizacji wskazało na potrzeby dotyczące dostępu do rehabilitacji leczniczej. 

•	 85% organizacji negatywnie ocenia polski system orzekania o niepełnosprawności.

•	 �70% organizacji postulowało o poprawę dostępu refundacyjnego do nowych leków lub nowych wskazań już 
refundowanych leków oraz środków spożywczych specjalnego przeznaczenia żywieniowego.

•	 �71% organizacji potwierdza, że korzystało z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich, natomiast 29% 
respondentów nie korzystało z platformy.

•	 �60% organizacji uważa, że sytuacja pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce nie uległa zmianie od wejścia 
w życie Planu dla Chorób Rzadkich. W ocenie 40% organizacji sytuacja pacjentów chorobami rzadkimi się 
poprawiła.

•	 �58% organizacji nie zauważyło poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejścia w życie 
Funduszu Medycznego, natomiast 42% organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie. 

•	 15% organizacji wskazało na konieczność poprawy dostępu do wyrobów medycznych
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Ocena narzędzia jakim jest Audyt Krajowego Forum Orphan do badania potrzeb 
pacjentów z chorobami rzadkimi

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

•	� 975% (73) organizacji ocenia Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan, jako dobre narzędzie badania 
potrzeb pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce.

Ocena traktowania chorób rzadkich w sposób priorytetowy w Polsce

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie czy choroby rzadkie są traktowane w sposób priorytetowy w Polsce.

•	 91% (71) organizacji pacjenckich uważa, że choroby rzadkie nie są w Polsce traktowane priorytetowo.

Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejścia w życie Planu dla 
Chorób Rzadkich

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie od wejścia w życie 
Planu dla Chorób Rzadkich.

•	 60% (47) organizacji uważa, że sytuacja pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce nie uległa zmianie od 
wejścia w życie Planu dla Chorób Rzadkich. W ocenie 40% (31) organizacji sytuacja pacjentów chorobami rzad-
kimi się poprawiła.
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Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od wejścia w życie 
Funduszu Medycznego

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od 
wejścia w życie Funduszu Medycznego.

•	 58% (46) organizacji pacjenckich nie zauważyła poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce od 
wejścia w życie Funduszu Medycznego, natomiast 42% (32) organizacji ocenia Fundusz Medyczny pozytywnie. 

Ocena wpływu Karty Pacjenta z Chorobą Rzadką na poprawę bezpieczeństwa zdro-
wotnego pacjentów z chorobami rzadkimi
•	� 91% (71) organizacji biorących udział w badaniu uważa, że Karta Pacjenta z Chorobą Rzadką poprawi bez-

pieczeństwo zdrowotne pacjentów z chorobami rzadkimi w Polsce. 
Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie wpływu Karty Pacjenta z Chorobą Rzadką na bezpieczeństwo zdro-
wotne pacjentów z chorobą rzadką.

Ocena nowelizacji Ustawy refundacyjnej w zakresie chorób rzadkich

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

•	 97% (72) organizacji pacjenckich uważa, że nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierająca propozycje 
zmodyfikowanej ścieżki refundacyjnej dla leków sierocych, to krok w dobrym kierunku. 
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Najważniejsze stwierdzenia:
1.	 Organizacje pacjentów doceniają proponowa-
ne przez Ministerstwo Zdrowia zapisy modyfikacji 
ścieżki refundacyjnej dla leków sierocych, aby mogły 
szybciej i łatwiej trafić na listę leków refundowanych. 
2.	 Decydenci i płatnicy uważają, że większość leków 
sierocych nie uzasadnia finansowania publicznego 
w oparciu o standardowe kryteria oceny HTA, a mimo 
to stają w obliczu problemów politycznych, jeśli nie 
zapewnią finansowania tych terapii dla nielicznych 
grup pacjentów.
3.	 Organizacje popierają wdrożenie analizy wielokry-
terialnej, czyli metody oceny, która bierze pod uwagę 
wiele czynników jednocześnie. W kontekście refunda-
cji leków sierocych pozwoli ocenić nie tylko ich cenę, 
ale też efekt zdrowotny, uwzględni korzyści społecz-
ne i dostęp do innych terapii. Będzie to dodatkowy 

argument za objęciem refundacją danego leku. Wiele 
krajów europejskich już stosuje tę metodę oceny. 
4.	 Pacjenci oczekują, że lek od zarejestrowania 
w Unii Europejskiej będzie szybko refundowany pu-
blicznie w Polsce wykorzystując wszystkie możliwe 
mechanizmy dostępności refundacyjnej, takie jak 
import docelowy, RDTL, program polityki zdrowotnej, 
wykaz otwarty, program leków, katalog chemioterapii 
oraz katalog farmakoterapii.
5.	 Pacjenci postulują o poprawę dostępu do leków 
refundowanych w ramach programów lekowych, któ-
re często nie są zakontraktowane w ośrodkach kli-
nicznych, w których leczy się pacjent, mają ograni-
czenia finansowe i zbyt małe kontrakty na włączanie 
wszystkich kwalifikujących się pacjentów, mają zbyt 
małe środki na obsługę programu lekowego oraz czę-
sto zbyt restrykcyjne kryteria kwalifikacji.

Ocena, czy w Unii Europejskiej powinien być opracowany i wdrożony Europejski 
Plan dla Chorób Rzadkich, jako wyraz priorytetowego traktowania chorób rzadkich 
oraz jednolitego kierunku poprawy opieki.

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

Ocena potrzeby opracowania i uchwalenia przez parlament Ustawy o Chorobach Rzadkich

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

•	� 100% (78) organizacji biorących udział w badaniu widzi potrzebę opracowania, uchwalenia i wprowadzenia 
w życie Ustawy o Chorobach Rzadkich w Polsce.

•	� 96% (75) organizacji uważa, że powinien zostać opracowany i wdrożony Europejski Plan dla Chorób Rzadkich. 
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Ocena platformy informacyjnej o chorobach rzadkich 
•	� 71% (55) organizacji potwierdza, że korzystało z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich, natomiast 

29% (23) respondentów nie korzystało z platformy.

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

Organizacje pacjenckie korzystające z platformy 
wskazywały propozycje zmian i uzupełnień:

1.	� Konieczność poprawy, aktualizacji, uzupełnie-
nia opisów o chorobach rzadkich oraz weryfika-
cja nazw chorób rzadkich, w tym wprowadzenie 
szczegółowych informacji o chorobie, diagnosty-
ce, leczeniu, ośrodkach, organizacjach pacjentów.

2.	� Wprowadzenie wyszukiwarki po nazwie genów 
i mutacji.

3.	� Wprowadzenie linków, odnośników do stron in-
ternetowych organizacji pacjenckich.

4.	� Wprowadzenie linków, odnośników do stron in-
ternetowych ośrodków referencyjnych.

5.	� Wprowadzenie linków, odnośników do obowiązu-
jących zarządzeń i aktów prawnych związanych z 
chorobami rzadkimi.   

6.	� Wprowadzenie linków do stron internetowych 
portali społecznościowych koncentrujących oso-
by z tą samą chorobą.

7.	� Wprowadzenie materiałów edukacyjnych dla 
osób z chorobami rzadkimi, rodzin i opiekunów.

8.	� Wprowadzenie ścieżek postępowania w przypad-
kach konkretnych chorób rzadkich i standardów 
ich leczenia.

9.	� Newsletter dostarczający podsumowanie naj-
ważniejszych informacji, wydarzeń i inicjatyw 
związanych z chorobami rzadkimi.

10.	� Wprowadzenie informacji na temat badań klinicz-
nych z zakresu chorób rzadkich czy innowacyj-
nych terapii z możliwością filtrowania, wyszuki-
wania pod względem jednostki chorobowej.

11.	� Zwiększenie promocji platformy.

12.	� Częstsza aktualizacja platformy, w tym aktualne 
informacje w sprawie zaawansowania prac nad 
Planem Chorób Rzadkich, aktualizacje na temat 
konferencji, szkoleń, spotkań organizacji chorób 
rzadkich, aktywności organizacji pacjenckich, 
apeli, bądź kierunków w których działają.

Potrzeby w zakresie optymalizacji opieki w chorobach rzadkich

•	� 99% organizacji pacjenckich podkreśla potrzebę wprowadzenia zmian w modelu opieki nad pacjentami 
z chorobami rzadkimi. 

Najwięcej potrzeb wskazywanych przez organizacje 
pacjenckie dotyczyło takich zagadnień, jak: 

1.	� Utworzenie ośrodków referencyjnych – wg. Planu 
mają to być ośrodki eksperckie chorób rzadkich 
(OECR) w całej Polsce skoncentrowanych na dia-

gnostyce i leczeniu chorób rzadkich w formule 
opieki kompleksowej.

2.	� Wprowadzenie standardu podań domowych le-
ków stosowanych w chorobach rzadkich.

3.	� Optymalizacja opieki poprzez wprowadzenie 
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opieki kompleksowej i skoordynowanej. 

4.	� Opracowanie standardów postępowania diagno-
styczno-terapeutycznego, aby opieka była wy-
standaryzowana i jednolita w całym kraju.

5.	� Utworzenie rejestrów pacjentów i monitorowanie 
wyników leczenia oraz wskaźników jakości.

6.	� Wprowadzenie Karty pacjenta z chorobą rzadką

7.	� Wprowadzenie modelu opieki dla przejścia pa-
cjentów z chorobami rzadkimi z opieki pedia-
trycznej na opiekę dla osób dorosłych (transition 
care).

8.	� Ulepszenie systemu e-zdrowie, aby lekarz, przy-
chodnia czy szpital szybko mógł dowiedzieć się 
o poprzednich wizytach pacjenta oraz o jego roz-
poznanych i leczonych chorobach, przyjmowa-
nych lekach.

9.	� Tworzenie wielospecjalistycznych ośrodków 
– wszystko w jednym miejscu. 

10.	� Telekonsylia dostępne dla mniejszych ośrodków.

11.	� Utworzenie systemu umożliwiającego łatwą we-
ryfikację i dostęp do informacji o dostępnych 
placówkach oraz terminach wizyt lekarskich, co 
znacząco poprawiłoby koordynację opieki.

12.	� Wykorzystanie potencjału badań klinicznych.

13.	� Brak ustawy dla Chorób Rzadkich, która umożli-
wiłaby pełne wdrożenie Planu i zapewniła trwałe 
podstawy prawne dla systemowych rozwiązań.

14.	� Uproszczenie wszelkich procedur związanych 
z uzyskiwaniem orzeczeń o niepełnosprawności. 

15.	� Wsparcie socjalne i orzecznicze - jasne i uprosz-
czone procedury, zrozumienie specyfiki chorób 
rzadkich.

16.	� Regularne analizowanie danych dotyczących ja-
kości opieki.

17.	� Wysłuchania potrzeb środowiska pielęgniarskie-
go dotyczących opieki nad pacjentem z chorobą 
rzadką. 

Organizacje stwierdzają w ramach dostępu do dia-
gnostyki w chorobach rzadkich:

1.	� W ramach „Programu badań przesiewowych no-
worodków w Rzeczpospolitej Polskiej na lata 
2019-2026” zawierającego obecnie 36 jednostek 
chorobowych ( w tym 6 jednostek w pilotażu 
wojewódzkim, a nie na terenie całego kraju), or-
ganizacje pacjenckie rekomendują, aby pilotaż, 
w ramach którego realizowane są badania prze-
siewowe w kierunku sześciu nowo włączonych 
jednostek chorobowych: ciężkiego skojarzonego 
(złożonego) niedoboru odporności (SCID), galak-
tozemii, choroby Pompe’go, choroby Fabry’ego, 
choroby Gaucher’a oraz mukopolisacharydozy 
typu I (MPS-I) został jak najszybciej wdrożony na 
terenie całego kraju.

2.	� Rekomendowane jest również dołączenie sześciu 
nowych jednostek chorobowych do „Programu 
badań przesiewowych noworodków w Rzeczpo-
spolitej Polskiej na lata 2019-2026”:

1.	� Mukopolisacharydoza typu II (MPS II): choroba 

Hunter;

2.	 Choroba Krabbego; 

3.	 Niedobór kwaśnej sfingomielinazy (ASMD);

4.	 Leukodystrofia metachromatyczna (MLD);

5.	 Dystrofia mięśniowa Duchennea;

6.	 Niedobór kwaśnej lipazy lizosomalnej (LAL-D) 

3.	� Organizacje pacjenckie zwracają także uwagę na 
długi czas oczekiwania na diagnostykę, określa-
jąc trudność w dostępie do diagnostyki „odyseją 
diagnostyczną” dla zobrazowania długotrwałości 
procesu diagnostycznego. 

4.	� Wskazywano na konieczność multidyscyplinarnej 
diagnostyki, zamiast obecnej diagnostyki wybra-
nych jednostek chorobowych i koncentracji na 
rozpoznaniu w danym obszarze. 

5.	� Szczególnie istotne jest także wskazywanie przez 
organizacje pacjenckie brak specjalistów mogą-
cych przeprowadzić i zinterpretować przeprowa-
dzone badanie diagnostyczne choroby rzadkiej. 

Potrzeby w zakresie dostępu do diagnostyki w chorobach rzadkich

•	� 96% organizacji pacjenckich reprezentujących osoby z chorobami rzadkimi wskazało na poprawę dostępu 
refundacyjnego i geograficznego do diagnostyki w chorobach rzadkich.
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6.	� Potrzeba szkoleń lekarzy POZ i pediatrów w za-
kresie wczesnych objawów i badań diagnostycz-
nych w chorobach rzadkich.

7.	� Mała ilość ośrodków diagnostycznych z zespoła-
mi interdyscyplinarnymi dla wszystkich chorych 
(dzieci i dorośli).

8.	� Potrzeba określenia ścieżek diagnostycznych dla 
osób z podejrzeniem choroby rzadkiej.

9.	� Przeciążone laboratoria – wyniki badań (np. gene-
tycznych) dostępne dopiero po kilku tygodniach 
lub miesiącach.

10.	� Diagnostyka jest długa i mozolna. Pacjenci przez 
wiele lat są błędnie diagnozowani przez różnych 
specjalistów. W tej sytuacji pomocne mogłyby 
być paszporty dla pacjentów z chorobami rzad-
kimi oraz rejestr chorób rzadkich. Dzięki temu 
niedoświadczony lekarz mógłby kierować się do-
stępną dokumentacją w procesie diagnostyki. 

11.	� Zwiększenie wrażliwości lekarzy na niespecyficz-
ne objawy w ramach diagnostyki.

12.	� Po uzyskaniu diagnozy pacjent często nie jest 
kierowany na dalszą diagnostykę, w praktyce pa-
cjent zostaje z samą informacją o chorobie, bez 
planu monitorowania jej przebiegu.

13.	� Dostępność badań diagnostycznych jest uzależ-
niona od miejsca zamieszkania. W mniejszych 
miejscowościach lub poza ośrodkami akademic-
kimi czas oczekiwania bywa liczony w miesiącach 
lub latach.

14.	� Zagwarantowanie równych warunków dostępu do 
pełnej diagnostyki pacjentom z chorobami rzad-
kimi w całym kraju – m.in. przez telekonsultacje, 
mobilne punkty badań lub refundację dojazdów.

15.	� Rodzice o tym, z czym wiąże się choroba rzad-
ka i czego powinni pilnować dowiadują się tylko 
od innych rodziców po krótszym, choć często po 
dłuższym czasie - brak świadomości społecznej 
odnośnie chorób rzadkich.

16.	� Przesłanie wyniku badania przez email lub na 
telefon jest zabronione, przy odbiorze wyniku 
powinna być osoba zaufana - wspierająca, wynik 
badania to wyrok. Zachorowania w bliższej lub 
dalszej przyszłości, obciążenie genetyczne dzie-
ci, silne emocje prowadzą często do samobójstw 
bez odpowiedniego przygotowania pacjenta po 
otrzymaniu wyniku potwierdzającego.

17.	� Stworzenie warunków (technicznych i prawnych) 
do wysłania zapisu EEG do specjalisty (centrum 
eksperckiego) w celu uzyskania opisu badania.

18.	� Brak jednolitych i powszechnie dostępnych stan-
dardów diagnostycznych prenatalnych – mimo że 
diagnostyka prenatalna (USG, MRI) jest możliwa, 
nie jest jednak standaryzowana i szeroko dostęp-
na w całym kraju, co utrudnia wczesne wykrycie 
wady.

19.	� Biorąc pod uwagę bardzo małą liczbę osób z kon-
kretną chorobą rzadką w populacji cykliczne mo-
nitorowanie zdiagnozowanych osób jest prioryte-
towe i ważne dla pacjentów, nawet jeżeli do ich 
dyspozycji pozostaje jedynie leczenie objawowe. 
Takie cykliczne monitorowanie symptomów, pro-
gresji, metod terapeutycznych mogłoby np. od-
bywać się przez ankietowanie pacjentów przy 
współpracy z stowarzyszeniami pacjenckimi i/lub 
we współpracy np. z kołami studenckimi kierun-
ków lekarskich.

20.	� Rozproszenie kompetencji i brak interdyscypli-
narnego podejścia. Diagnostyka jest często pro-
wadzona fragmentarycznie, bez udziału zespołów 
multidyscyplinarnych (gastroenterolog, chirurg, 
dietetyk, farmaceuta, radiolog, immunolog).

21.	� Brak centralnego rejestru i danych epidemiolo-
gicznych.

22.	� Szybka diagnoza to szybkie przeprowadzanie ba-
dań diagnostycznych i krótki czas oczekiwania na 
wyniki.
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Tabela: Zestawienie obszarów 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 aktywności kinazy kreatynowej 
(CK) u noworodków Dystrofia mięśniowa Duchenne’a (DMD)

Badania genetyczne

Miopatia miofibrylarna typu 6 (MFM6)

Ataksja Friedreicha

Białaczka

Dystrofia mięśniowa Duchenne’a (DMD)

Wrodzone wady serca

Ciężkie niedobory odporności - SCID

Dystrofia miotoniczna typu 1

Miastenia

Obrzęk naczynioruchowy

Zwyrodnienie plamki związane z wiekiem (AMD)

Choroby hepatologiczne

Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)

Zespół Marfana

Ciężka padaczka lekooporna

Neurodegeneracja z akumulacją żelaza w mózgu (NBIA)

Rdzeniowy zanik mięśni z niewydolnością oddechową typu 1 SMARD1

Zespół Angelmana

Badania genetyczne typu WES
Nowotwory

Miopatia

Badania kortyzolu i ACTH (hormonu 
adrenokortykotropowego) Choroba Addisona

Badania PET Sarkoidoza

Badania PET MR Sarkoidoza

Program badań przesiewowych 
noworodków 

1. Leukodystrofia metachromatyczna

2. Dystrofia mięśniowa Duchenne’a (DMD)

3. Choroba Pompego 

4. Choroba Fabryego

5. Choroba Gauchera

6. Choroba Krabbego

7. Niedobór kwaśnej sfingomielinazy ASMD A/B

8. Mukopolisacharydoza typu 1

9. Mukopolisacharydoza typu 2

10. Ciężki złożony niedobór odporności - SCID

11. Galaktozemia

12. Choroba LAL-D
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Badanie ADAMTS13
Białaczka

Wrodzona zakrzepowa plamica małopłytkowa

Badanie EEG Naprzemienne porażenie połowicze wieku dziecięcego (AHC)

Badanie EMG
Miastenia

Dystrofia miotoniczna typu 4

Badanie fosfatazy alkalicznej Pierwotne zapalenia dróg żółciowych

Badanie przeciwciał Miastenia

Holter EKG Dystrofia miotoniczna typu 2

MRI Stwardnienie guzowate

MRI wątroby Choroba LAL-D

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

Pediatryczne badania 
polisomnograficzne Naprzemienne porażenie połowicze wieku dziecięcego (AHC)

Polisomnografia Dystrofia miotoniczna typu 3

Scyntygrafia galem Sarkoidoza

Scyntygrafia płuc Nadciśnienie płucne

Specjalistyczne oceny ruchowe Dystrofia mięśniowa Duchenne’a (DMD)

Spirometria
Miastenia

Nadciśnienie płucne

Szerszy panel badań koagulogicznych Białaczka

Testy DBS Choroba Gauchera

Testy funkcjonalne 6MWT
Dystrofia mięśniowa Duchenne’a (DMD)

Testy funkcjonalne NSAA

Testy neuropsychologiczne Dystrofia miotoniczna typu 5

Testy TRECs/KRECs Ciężkie niedobory odporności - SCID

TK klatki piersiowej
Nadciśnienie płucne

USG serca

Przeciwciała anty-dsDNA

Toczeń
USG serca

Echo serca

Doppler
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Potrzeby w zakresie refundacji leków w chorobach rzadkich
•	� 70% organizacji postulowało o poprawę dostępu refundacyjnego do nowych leków lub nowych wskazań już 

refundowanych leków oraz środków spożywczych specjalnego przeznaczenia żywieniowego.

Analiza wskazań klinicznych zgłoszonych przez pa-
cjentów wykazuje, że najwięcej leków oczekiwanych 

jest w rzadkich chorobach hematologicznych, neuro-
logicznych i metabolicznych.  

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

Nazwa międzynarodowa Nazwa handlowa Wskazanie

1.  Afamitresgene autoleucel Tecelra (rejestracja FDA) Mięsak maziówkowy

2.  Atidarsagene autotemcel Libmeldy Leukodystrofiia metachromatyczna (MLD)

3.  Belzutifan Welireg Choroba von Hippla-Lindaua (VHL)

4.  Beremagene geperpavec Vyjuvek Dystroficzne pęcherzowe oddzielanie się naskór-
ka (DEB)

5.  Brentuksymab wedotin Adcetris Chłoniak Hodgkina (schemat BrECADD)

6.  Berotralstat Orladeyo Wrodzony obrzęk naczynioruchowy (HAE)

7.  Burosumab Crysvita Hipofosfatemia sprzężona z chromosomem X (refun-
dacja dla dorosłych chorych w programie lekowym 

B.151 - obecnie tylko dzieci i młodzież)

8.  Cannabidiol Epidyolex Napady padaczkowe związane z niedoborem kina-
zy zależnej od cykliny-podobnej 5 (CDKL5)

9.  Colestyraminum
Vasosan

Ciężki świąd
Questran

10.  Crovalimab Piasky Nocna napadowa hemoglobinuria

11.  Czynniki podawane podskórnie Potrzeba refundacji w leczeniu profilaktycznym u 
wszystkich dzieci z hemofilią

12.  Dabigatranum etexilatum Pradaxy Sarkoidoza

13.  Danicopan Voydeya Nocna napadowa hemoglobinuria

14.  Deflazakort Calcort

Dystrofia mięśniowa Duchenne'a

Miastenia

Sarkoidoza

15.  �Deutiwakaftor, tezakaftor  
i wanzakaftor Alyftrek

Mukowiscydoza (CF) u pacjentów w wieku 6 lat i 
starszych, którzy mają co najmniej jedną mutację 
inną niż klasy I genu mukowiscydozowego prze-
zbłonowego regulatora przewodnictwa (CFTR)

16.  Distigmini bromidum Ubretid Miastenia

17.  Efanesoctocog alfa Altuvoct Hemofilia typu A

18.  Ekstrakt kory brzozowej Filsuvez
Dystroficzna postać pęcherzowego oddzielania 
się naskórka (DEB) i postać graniczna pęcherzo-

wego oddzielania się naskórka (JEB)

19.  Elafibranor Iqirvo Pierwotne zapalenie dróg żółciowych (PBC)

20.  Eliglustat Cerelga Choroba Gauchera (od 6 r.ż. zamiast od 18 r.ż. jak 
jest w programie lekowym B.23)

21.  Emicizumab Hemlibra

Hemofilia A (wrodzony niedobór czynnika VIII): z 
inhibitorami czynnika VIII oraz bez inhibitorów 

czynnika VIII, u których występuje ciężka postać 
choroby (FVIII < 1%) lub umiarkowana postać 

choroby (FVIII ≥ 1% i ≤ 5%) z ciężkim fenotypem 
krwotocznym – refundacja we wszystkich grupach 

wiekowych
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22.  Eplontersen Wainzua
Dziedziczna amyloidoza transtyretynowa (ATTR) 
u dorosłych pacjentów z polineuropatią w 1 lub 2 

stopniu zaawansowania

23.  Epcorytamab Tepkinly Chłoniak grudkowy (FL)

24.  Erybulina Halaven Mięsaki

25.  Foslewodopa i foskarbidopa Produodopa Zaawansowana choroba Parkinsona

26.  Fostamatynib Tavlesse Przewlekła pierwotna małopłytkowość 
immunologiczna (ITP)

27.  Gabapentin Gabapentin Teva Miopatia mitochondrialna pod postacią 
z. Leigha

28.  Ganaxolone Ganaxolon Napady padaczkowe związane z niedoborem kina-
zy zależnej od cykliny-podobnej 5 (CDKL5)

29.  Givinostat Duvyzat Dystrofia mięśniowa Duchenne'a

30.  Hydroxychloroquine Plaquenil Sarkoidoza

31.  Hydroxychloroquine Plaquenil Toczeń

32.  Idebenone Raxone Dziedziczna neuropatia nerwów wzrokowych 
Lebera

33.  Inebilizumab Uplizna Spektrum zapalenia nerwów wzrokowych  
i rdzenia kręgowego (NMOSD)

34.  Iptacopan Fabhalta Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

35.  Kannabidiol Epidyolex Zespół Angelmana

36.  Koncizumab Alhemo

Hemofilia A (wrodzony niedobór czynnika VIII 
powikłany inhibitorem czynnika VIII)

Hemofilia B (wrodzony niedoborem czynnika IX 
powikłany inhibitorem czynnika IX)

37.  Lanadelumab Takhzyro Wrodzony obrzęk naczynioruchowy (HAE) – posze-
rzenie refundacji leczenia zapobiegawczego pa-

cjentów poniżej 12. r.ż. w programie lekowym B.122.

38.  Methotrexat, Ebetrexat Toczeń

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

44.  Mirwetuksymab sorawtanzyny Elahere Oporny na platynę, surowiczy, o wysokim stopniu 
złośliwości nabłonkowy rak jajnika (HGSC)

45.  Modafinil Actimodan Dystrofia miotoniczna typu 1 (DM1)

46.  Neostigmini methylsulfas Polstigminum Miastenia (roztwór)

47.  Nusinersen Spinraza Rdzeniowy zanik mięśni (refundacja wyższej daw-
ki nusinersenu)

48.  Odewiksybat Kayfanda Świąd cholestatyczny u pacjentów z zespołem 
Alagille’a (ALGS) w wieku od 6 miesięcy

49.  Onasemnogen abeparwowek Zolgensma Rdzeniowy zanik mięśni (wskazanie refundacyjne 
dla dzieci z czterema kopiami SMN2)

50.  Pirtobrutynib Jaypirca

Nawrotowy lub opornym na leczenie chłoniak z 
komórek płaszcza (MCL)

Nawrotowa lub oporną na leczenie przewlekła 
białaczka limfocytowa (CLL)

51.  Polisiarczan pentozanu sodu Elmiron Zespół bolesnego pęcherza moczowego (śród-
miąższowe zapalenie pęcherza, IC)

52.  Preparat białkowy PKU squeezie Fenyloketonuria (PKU)
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53.  Pyridostigmini bromidum Mestinon Retard Miastenia

54.  Rawulizumab Ultomiris Miastenia (złagodzenie kryteriów programu leko-
wego B.157)

55.  Rawulizumab Ultomiris Spektrum zapalenia nerwów wzrokowych  
i rdzenia kręgowego (NMOSD)

56.  Qalsody Tofersen Stwardnienie zanikowe boczne (ALS) 
u dorosłych z mutacją w genie SOD1

57.  Rekombinowany ADAMST13 Adzynma Wrodzona zakrzepowa plamica 
małopłytkowa (cTTP)

58.  Rifampicin Ryfampicyna Ciężki świąd

59.  Rozanoliksizumab Rystiggo Miastenia

60.  Rydysplam Evrysdi Rdzeniowy zanik mięśni (tabletki)

61.  Sapropteryna Kuvan
Hiperfenyloalaninemia (HPA) u dorosłych 

i dzieci w każdym wieku, chorujących 
na fenyloketonurię (PKU)

62.  Sebelipaza alfa Kanuma Choroba LAL-D

63.  Seladerpar Livdelzi Pierwotne zapalenie dróg żółciowych (PBC)

64.  Sotatercept Winrevair Tętnicze nadciśnienie płucne (TNP)

65.  Sumatryptan Sumatriptan SUN s.c. Klasterowe bóle głowy

66.  Sutimlimab Enjaymo Niedokrwistość hemolityczna u dorosłych pacjen-
tów z chorobą zimnych aglutynin (CAD)

67.  Tazemetostat Tazverik Mięsak nabłonkowy

68.  Tedeuglutyd Revestive Zespół krótkiego jelita

69.  Toksyna botulinowa Botox, Dysport Zwyrodnienie układu nerwowego związane odkła-
daniem się żelaza w mózgu (NBIA)

70.  Topiramatum Topamax Toczeń

71.  Tovarafenib Ojemda (rejestracja FDA)

Nawrotowy lub oporny na leczenie glejak dziecię-
cy o niskim stopniu złośliwości (pLGG) z fuzją lub 

rearanżacją genu BRAF  
albo mutacją BRAF V600

72.  Trabektedyna Yondelis Mięsaki

73.  Trifeksyhenidyl Artane Zespół Leigha

74.  Trofinetyd Daybue (rejestracja FDA) Zespół Retta

75.  Vamorolone Agamree Dystrofia mięśniowa Duchenne'a

76. Wonikog alfa Veyvondi

Zapobieganie i leczenie krwotoków lub krwawień 
chirurgicznych u osób dorosłych (w wieku 18 lat 

lub starszych) z chorobą von Willebranda (VWD), u 
których leczenie samą desmopresyną (produktem 

DDAVP) jest nieskuteczne lub przeciwwskazane

77.  Zilucoplan Zibrysq Miastenia

Potrzeby w zakresie refundacji wyrobów medycznych w chorobach rzadkich
•	 15% organizacji pacjenckich wskazało na konieczność poprawy dostępu do wyrobów medycznych

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

Wyrób medyczny Wskazanie
1.  �Akcesoria do tracheostomii (opaski, opatrunki, 

środki do pielęgnacji)
Przeponowa postać rdzeniowego zaniku mięśni SMARD1

2.  �Artykuły do gastrostomii (PEGi i akcesoria, 
niektóre odżywki)
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3.  Chodziki
Miastenia4.  Koncentratory

5.  Materace przeciwodleżynowe
6.  Opatrunki Epidermolysis Bullosa
7.  Pieluchomajtki

Miastenia
8.  Pieluchy
9.  Pompy do wlewów Wrodzone niedobory odporności

10.  Rurki tracheostomijne
Przeponowa postać rdzeniowego zaniku mięśni SMARD111.  �Sprzęt medyczny, taki jak ssaki, nebulizatory i 

koflatory (asystory kaszlu)
12.  Ssaki Miastenia
13.  Urządzenia do pomiaru saturacji

Miastenia
14.  Wózki inwalidzkie
15.  Zestawy do podawania leków Wrodzone niedobory odporności

Potrzeby w zakresie dostępu do rehabilitacji leczniczej w chorobach rzadkich 
•	� 90% organizacji pacjenckich zrzeszających pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu 

wskazało na występowanie potrzeb dotyczących dostępu do rehabilitacji leczniczej. 

Najczęściej organizacje pacjenckie wymieniały:
1.	� Zwiększenie dostępu do rehabilitacji leczniczej 

i wydłużenie czasu trwania rehabilitacji dla osób 
z chorobami rzadkimi. Obecne turnusy rehabili-
tacyjne lub świadczenia z zakresu rehabilitacji są 
zbyt krótkie i niewystarczające. 

2.	� Brak rehabilitacji domowej.
3.	� Niedostateczne finansowanie lub całkowity brak 

finansowania rehabilitacji leczniczej.
4.	� Brak ośrodków realizujących specjalistyczną re-

habilitację, brak dedykowanych programów reha-
bilitacji w chorobach rzadkich oraz brak wytycz-
nych w zakresie rehabilitacji.

5.	� Konieczność interdyscyplinarnego podejścia 
w ramach rehabilitacji i współpracy lekarzy spe-
cjalistów z rehabilitantami i fizjoterapeutami. 

6.	� Potrzeba edukacji fizjoterapeutów i rehabilitan-
tów nt. chorób rzadkich, 

7.	� Niewystarczająca ilość odpowiednio przygotowa-
nych kadr medycznych. 

8.	� Trudności uzyskania skierowania na rehabilitację 
oraz problemy związane z trudnościami w trans-
porcie osób chorych na choroby rzadkie na reha-
bilitację.

9.	� Potrzeba włączenia przedstawiciela stowarzy-
szenia fizjoterapeutów do prac nad Planem dla 
Chorób Rzadkich oraz Krajowej Izby Fizjoterapeu-
tów w szkolenia środowiska.

10.	� Brak standardów rehabilitacji dla dzieci i doro-
słych z chorobami rzadkimi.

11.	� Bardzo długi czas oczekiwania na rehabilitację.

12.	� Brak rehabilitacji długoterminowej - rehabilitacja 
jest intensywna (np. codziennie przez 2 tyg.), ale 
krótka (po 2 tygodniach czeka się kilka miesięcy 
na następną). 

13.	� Zwiększenie dostępu do rehabilitacji refundowa-
nej przez NFZ, w tym również rehabilitacji domo-
wej oraz turnusów rehabilitacyjnych.  

14.	� Brak stałej rehabilitacji domowej finansowanej 
przez NFZ jako standardowego świadczenia.

15.	� Zwiększenie dostępności rehabilitacji w małych 
miejscowościach.

16.	� Brak specjalistycznej, stale dostępnej rehabilita-
cji dostosowanej do potrzeb pacjenta z chorobą 
rzadką

17.	� Niedostosowane limity czasowe i ilościowe 
świadczeń - obecne limity na liczbę zabiegów 
rehabilitacyjnych są niewystarczające i nie 
uwzględniają postępującego charakteru wielu 
chorób rzadkich. Chorzy potrzebują stałej, często 
codziennej rehabilitacji, tymczasem świadczenia 
NFZ ograniczają się np. do kilku tygodni w roku, 
co nie ma realnego wpływu na podtrzymanie 
funkcji motorycznych.

18.	� Trudności w dostępie do rehabilitacji domowej 
i mobilnych zespołów rehabilitacyjnych – w przy-
padku pacjentów z zaawansowaną niepełno-
sprawnością lub mieszkających w mniejszych 
miejscowościach kluczowy jest dostęp do reha-
bilitacji w miejscu zamieszkania. Obecnie rehabi-
litacja domowa jest bardzo ograniczona, często 
całkowicie niedostępna poza dużymi miastami.
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Zidentyfikowano szereg problemów, potrzeb i postu-
latów w zakresie opieki psychologicznej nad pacjenta-
mi z chorobami rzadkimi i ich rodzinami:
1.	�Zwiększeniem liczby psychologów specjalizujących 

się w chorobach rzadkich oraz psychologów dzie-
cięcych specjalizujących się w chorobach rzadkich.

2.	�Zwiększenie dostępu do świadczeń psychologicz-
nych dla osób z chorobami rzadkimi, szczególnie 
po uzyskaniu diagnozy. 

3.	�Potrzeba dostępu do porad psychologicznych dla 
rodzin – rodziców i rodzeństwa chorych oraz opie-
kunów. 

4.	�Konieczność zwiększenia finansowania na świad-
czenia psychologiczne.

5.	�Potrzeba wprowadzenia interwencji psychologicz-
nej w szkołach - przygotowanie rówieśników do 
obecności ucznia z niepełnosprawnością, wsparcie 
emocjonalne przy pogorszeniu sprawności rucho-
wej, psychoedukacja nauczycieli.

6.	�Bardzo trudno znaleźć psychologa na NFZ, a osób 
z chorobami rzadkimi nie stać na wizyty prywatne. 
Dodatkowo potrzebna jest pomoc online, bo wielu 
chorych nie wychodzi z domu. 

7.	� Psycholog powinien być w zespole terapeutyczny w 
Centrum Eksperckim i takie są zapisy wytycznych 
do powołania Centrów Eksperckich w Planie dla 
Chorób Rzadkich.

8.	�Zapewnienie kompleksowego wsparcia psycholo-
gicznego osobom żyjącym z chorobami rzadkimi, 
w tym opiekunom, rodzeństwu i innym członkom 
rodziny, ukierunkowanego na poprawę jakości ży-
cia całych rodzin dotkniętych chorobą. Wsparcie 
to powinno obejmować cały cykl życia rodziny – od 
momentu postawienia diagnozy, przez okres opie-
ki i ewentualnego leczenia, aż po długoterminowe 
wsparcie, również po śmierci osoby chorującej, po-
magające rodzinie w adaptacji i procesie żałoby.

9.	�Dostęp do porad (terapii) psychologicznych w krót-
kim czasie dla osób z chorobami rzadkimi.

10.	�Brak programów wsparcia psychologicznego 
dostosowanych do specyfiki chorób rzadkich, 
uwzględniających unikalne wyzwania emocjonalne.

11.	� Brak wsparcia psychologicznego w momentach 
kryzysowych. Szczególnie dotkliwy jest brak psy-
chologa w newralgicznych momentach: po otrzy-
maniu diagnozy, przy zaostrzeniu objawów, w pro-
cesie leczenia czy żałoby. Rodziny są pozostawione 
same sobie, bez fachowego wsparcia w radzeniu 
sobie z traumą i przewlekłym stresem.

12.	�Brak finansowania wsparcia psychologicznego 
w organizacjach pacjenckich - w praktyce to orga-
nizacje pacjenckie próbują wypełniać lukę w sys-
temie, oferując ograniczoną pomoc psychologicz-
ną w ramach projektów. Brakuje jednak stabilnych 

19.	� Brak spójności między leczeniem farmakologicz-
nym, a rehabilitacją - nowoczesne terapie lekowe 
wymagają wsparcia intensywnej i kompetentnej 
rehabilitacji, która jest nieodłączną częścią sku-
tecznego leczenia. Brak systemowego powiąza-
nia rehabilitacji z programami lekowymi powodu-
je, że część efektów terapii zostaje zmarnowana.

20.	� Brak długofalowych, interdyscyplinarnych pro-
gramów rehabilitacji, gdzie choroby rzadkie to 
schorzenia przewlekłe, które wpływają na różne 
aspekty funkcjonowania pacjenta. Potrzebne są 
zintegrowane programy, obejmujące nie tylko 
fizjoterapię, ale także terapię zajęciową, wspar-
cie psychologiczne i logopedyczne – realizowane 
w ramach jednego zespołu. 

21.	� Brak elastyczności w organizacji rehabilitacji (ro-
dziny muszą się dostosowywać do systemu, który 
nie uwzględnia stanu zdrowia dziecka i jego ogra-
niczeń transportowych).

22.	� Większa refundacja sprzętu do rehabilitacji, 

w  tym wózków specjalistycznych multipozycyj-
nych i elektrycznych, pionizatorów, systemów do 
pozycjonowania, materacy i łóżek.

23.	� Nierówności terytorialne w dostępie do reha-
bilitacji - pacjenci z mniejszych miejscowości 
i  terenów wiejskich mają utrudniony dostęp do 
wysokospecjalistycznych form rehabilitacji, co 
prowadzi do nierówności zdrowotnych. Potrzeb-
ne są mobilne zespoły terapeutyczne lub regio-
nalne ośrodki specjalistyczne z kompetencjami 
w rehabilitacji dzieci z chorobami rzadkimi.

24.	� Trudności w uzyskaniu skierowania na rehabilitacje.
25.	� Osoby z chorobami rzadkimi są traktowane jak 

każdy obywatel pomimo, iż potrzebują większej 
ilości godzin rehabilitacji.

26.	� Rehabilitacja jest uzależniona od stopnia niepeł-
nosprawności, osoby z umiarkowanym stopniem 
niepełnosprawności nie mają pierwszeństwa tak 
jak osoby ze znacznym stopniem. Rzadka choro-
ba, zespół nie są brane pod uwagę.

Potrzeby w zakresie dostępu do opieki psychologicznej w chorobach rzadkich
•	� 96% organizacji pacjenckich zrzeszających pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu 

wskazało na występowanie potrzeb dotyczących opieki psychologicznej. 
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źródeł finansowania, by takie wsparcie mogło być 
dostępne powszechnie i długofalowo. 

13.	�Brak dostępu do terapii online - pacjenci z ob-
niżoną odpornością unikają wizyt w poradniach 
z powodu ryzyka infekcji a system telepsychologii 
w NFZ praktycznie nie istnieje. Brak finansowania 
dla zdalnych konsultacji.

14.	�Brak edukacji - gdzie szukać pomocy psychologicz-
nej - brak dedykowanych materiałów lub poradni-
ków psychologicznych.

15.	�Wsparcie psychologiczne oferowane w systemie 
opieki zdrowotnej najczęściej ma charakter ogólny 

i niedostosowany do realiów życia z chorobą rzad-
ką, przewlekłą, dziedziczną.

16.	�Obecność psychologa powinna być stałym elemen-
tem kompleksowej opieki nad pacjentem z chorobą 
rzadką.

17.	� Nierówności terytorialne i bariery finansowe 
w dostępności do psychologów, co wyklucza wie-
le rodzin z mniejszych miejscowości. Potrzebne są 
rozwiązania finansowe i organizacyjne, które za-
gwarantują równy i bezpłatny dostęp do wsparcia 
psychologicznego w całym kraju.

Organizacje oceniające negatywnie system orzekania 
o niepełnosprawności najczęściej wskazywały nastę-
pujące powody: 
1.	� Konieczność zmiany systemu orzecznictwa w Pol-

sce – ponowne orzeczenia nie powinny być wyma-
gane w przypadku nieuleczalnych chorób rzadkich, 
edukacja lekarzy orzeczników nt. chorób rzadkich. 
Osoby z chorobami rzadkimi systematycznie udo-
wadniają przez Komisjami, że są nadal nieuleczal-
nie chore.

2.	�Potrzeba edukacji lekarzy orzeczników m.in w ZUS 
w zakresie chorób rzadkich – trudność uzyskania 
renty socjalnej lub renty z powodu częściowej nie-
zdolności do pracy u osób z chorobami rzadkimi.

3.	�Lekarze orzecznicy nie znają specyfiki chorób 
rzadkich. 

4.	�Procedury orzecznictwa są skomplikowane, wyma-
gają uproszczenia.

5.	�System orzekania w kryteriach oceny uwzględnia 
wyłącznie fizyczne kryteria rozumiane jako spraw-
ność fizyczną, pomijana jest sprawność intelektu-

alna i zdolność do samodzielnego funkcjonowania.
6.	�Brak spójności między orzecznictwem dziecięcym, 

a systemem orzecznictwa dla dorosłych.
7.	� Brak wiedzy lekarzy orzeczników o chorobach 

rzadkich.
8.	�Brak obecności lekarzy specjalistów prowadzących 

pacjentów z chorobami rzadkimi na komisjach.
9.	�Potrzebna jest zmiana systemowa w chorobach 

rzadkich – odstąpienie od powtórnego orzekania 
w przypadku chorób nieuleczalnych bądź trwałej 
niepełnosprawności, wprowadzenie beztermino-
wych orzeczeń dla osób z chorobami rzadkimi lub 
uproszczona ścieżka dla chorób nieuleczalnych 
i rzadkich.

10.	�Potrzeba zmiany przepisów poprzez ujęcie wszyst-
kich chorób rzadkich na liście chorób uprawniają-
cych do uzyskania orzeczenia o niepełnosprawności.

11.	� Długi czas oczekiwania na termin komisji orzecz-
niczej.

12.	�Potrzeba wprowadzenia zdalnych komisji dla osób 
z chorobami rzadkimi.

Ocena obecnego systemu orzekania o niepełnosprawności w chorobach rzadkich
•	 85% (66) organizacji ocenia negatywnie polski system orzekania o niepełnosprawności.

Wykres: Ocena przez organizacje pacjenckie, czy obecny system orzekania o niepełnosprawności spełnia ocze-
kiwania.
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13.	�Możliwość składania wniosku o przedłużenie orze-
czenia wcześniej niż po jego zakończeniu.

14.	�Zintegrowany system orzecznictwa - jeden system 
zamiast kilku – ZUS, MOPS, PCPR.

15.	�Włączenie organizacji pacjenckich do procesu orze-
kania.

16.	�Wprowadzenie obowiązku pisemnego uzasadnia-
nia decyzji orzecznika, jeśli jest ona sprzeczna 
bądź niezgodna z dokumentacją przedstawioną 
w trakcie orzecznictwa, sporządzoną przez leka-
rzy prowadzących lub specjalistów danej choroby 
rzadkiej. Zmiana systemu orzeczniczego dla osób 

z chorobami rzadkimi.
17.	� Wprowadzenie orzecznictwa u chorych pow. 16 r.ż.
18.	�Złożone i długotrwałe procedury przyznawania 

świadczeń i orzeczeń - uzyskanie orzeczenia o nie-
pełnosprawności i dostępu do wsparcia jest często 
czasochłonne, biurokratyczne i stresujące.

19.	�Zbyt skomplikowane procedury przy orzecznictwie 
o niepełnosprawności.

20.	�Orzeczenia często nie odzwierciedlają rzeczywi-
stych potrzeb osób z chorobami rzadkimi o zmien-
nym lub niewidocznym przebiegu.

Wśród najczęściej wymienianych potrzeb znajdowały się:
1.	� Konieczność wprowadzenia systemowych roz-

wiązań wsparcia socjalnego – od odpowiednich 
świadczeń pielęgnacyjnych, opiekuńczych, poprzez 
wsparcie mieszkalne, edukacyjne, transportowe 
czy zawodowe. 

2.	�Wprowadzenia asystentów osób chorych i opieki 
wytchnieniowej. 

3.	�Potrzeba wprowadzenia koordynatorów w zakresie 
wsparcia socjalnego dla osób z chorobami rzadki-
mi – koordynator wskazuje możliwości uzyskania 
wsparcia i instruuje w zakresie dopełnienia formal-
ności i wspiera w kontrakcie z odpowiednimi insty-
tucjami pomocowymi. 

4.	�Potrzeba wprowadzenia asystentów opieki wy-
tchnieniowej dla rodzin i opiekunów. 

5.	�Zbyt długi czas rozpatrzenia wniosków o wsparcie, 
szczególnie świadczenia wspierającego.

6.	�Brak informacji z jakich opcji wsparcia socjalnego 
mogą korzystać pacjenci.

7.	� Brak orientacji w systemie socjalnym, rodziny nie 
wiedzą jakie świadczenia im przysługują. Brak ko-
ordynatora socjalnego w ośrodkach zdrowia.

8.	�Brak strony internetowej, na której można by zna-
leźć informacje z czego rodzice mogą korzystać, 
z jakiej pomocy i w jakim zakresie, co im się należy.

9.	�Brak spójności i koordynacji pomiędzy instytucjami 
pomocy społecznej - brakuje koordynatora usług 
socjalnych lub jednego punktu kontaktowego, któ-
ry pomógłby planować i koordynować komplek-
sową pomoc. Rodziny są zmuszone samodzielnie 
organizować pomoc, odwołując się do różnych in-
stytucji (MOPS, PCPR, NFZ, szkoły, poradnie).

10.	�Niewystarczające wsparcie w dostosowaniu miesz-
kań i transportu.

11.	� Trudności w uzyskaniu zasiłków i świadczeń przez 
brak zrozumienia specyfiki chorób rzadkich przez 

urzędników.
12.	�Nadpłata należnych świadczeń socjalnych wstecz 

w przypadku długiego okresu czekania na orzecze-
nie o niepełnosprawności (np. w przypadku odwo-
ływania się do sądu).

13.	�Długi czas oczekiwania na orzeczenie o niepełno-
sprawności.

14.	�Brak sensownej pomocy finansowej dla osób, któ-
re nie mogą pracować przez dłuższe okresy z po-
wodu zaostrzenia choroby lub nie mogą pracować 
na pełen etat.

15.	�Dofinansowanie szkoleń i kursów dla rodziców dzieci 
z chorobą rzadką otrzymujących świadczenie pielę-
gnacyjne, którzy są w stanie wrócić na rynek pracy.

16.	�Zapewnienie wsparcia koordynatora opieki socjal-
no-medycznej, odpowiedzialnego za kompleksowe 
prowadzenie pacjenta oraz ułatwienie dostępu do 
świadczeń zdrowotnych i socjalnych.

17.	� Decentralizacja opieki i rozwój systemu wsparcia 
niezależnego życia osób z niepełnosprawnościami, 
umożliwiającego im funkcjonowanie w lokalnych 
społecznościach w sposób jak najbardziej samo-
dzielny.

18.	�Zbyt niskie wsparcie finansowe dla opiekunów 
osób wymagających całodobowej opieki – koniecz-
ność zwiększenia świadczeń i uznania ich pracy za 
pełnoprawną aktywność zawodową.

19.	�Brak powszechnej opieki wytchnieniowej dla ro-
dzin i opiekunów pacjentów z chorobami rzadkimi.  

20.	�Konieczność dostosowania wsparcia mieszkanio-
wego, transportowego i edukacyjnego do potrzeb 
rodzin dzieci i dorosłych z głęboką niepełnospraw-
nością intelektualną i ruchową.

21.	�Organizacja znoszenia barier w domu, barier śro-
dowiskowych dla osób chorujących na choroby 
rzadkie.

22.	�Udostępnianie przez samorządy przestrzeni dla 

Potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego w chorobach rzadkich
•	 91% organizacji pacjenckich zrzeszających pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu 
wskazało na występowanie potrzeb dotyczących wsparcia socjalnego. 
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Wśród najczęściej wymienianych potrzeb występowały:
1.	� Koniecznością edukacji kadr medycznych na te-

mat chorób rzadkich.
2.	� Edukacja wskazana jest także wśród studentów 

kierunków medycznych. 
3.	� Potrzeba edukacji nauczycieli w placówkach oświaty
4.	� Potrzeba edukacji społeczeństwa w zakresie cho-

rób rzadkich, w tym również samych pacjentów, 
rodziny i opiekunów.

5.	� Zwiększenie dostępności do informacji o choro-
bach rzadkich.

6.	� Współpraca z przedstawicielem Ministerstwa Edu-
kacji Narodowej w pracy nad Planem dla Chorób 

Rzadkich.
7.	� Promowanie języka szacunku i empatii wobec 

osób z chorobami rzadkimi i niepełnosprawno-
ściami.

8.	� Edukacja w szkołach uwzględniająca profilaktykę 
przemocy rówieśniczej wobec dzieci z chorobami 
rzadkimi.

9.	� Brak centralnej bazy wiedzy online dostępnej dla 
lekarzy i specjalistów zawierającej opisy przypad-
ków, standardy opieki oraz wskazówki dotyczące 
pracy z pacjentem chorobą rzadką i jego rodziną.

10.	�Konieczność wprowadzenia programów edukacyj-
nych w szkołach na temat chorób rzadkich, empa-

aktywności osób niepełnosprawnych i ich inte-
gracji z innymi, przeznaczanie regularnie funduszy 
i zwiększanie ich na te cele (nie tylko z dotacji EU). 

23.	�Refundacja z NFZ, PCPR, PFRON nie pokrywa w peł-
ni kosztów specjalistycznych wózków, łóżek reha-
bilitacyjnych, pionizatorów, podnośników, koflato-
rów, itp. dla osób z niepełnosprawnością.

24.	�Rodzic powinien mieć możliwość przeszkolenia 
i bycia zatrudnionym jako asystent osobisty swo-
jego chorego dziecka. Powinien otrzymywać wy-
nagrodzenie i odprowadzać składki, aby nie zostać 
bez środków do życia po wcześniejszej śmierci 
dziecka, którym się opiekował.

25.	�Zbyt niskie świadczenia finansowe dla opiekunów 
i osób z niepełnosprawnością.

26.	�Świadczenia pielęgnacyjne i renty socjalne nie po-
krywają realnych kosztów życia z chorobą rzadką.

27.	�Brakuje dodatków uwzględniających wysokie, stałe 
wydatki na sprzęt, leki, dojazdy czy rehabilitację.

28.	�Brak wsparcia socjalnego dla rodzin osób doro-
słych z chorobą rzadką - po osiągnięciu pełnolet-
ności wsparcie opiekuńcze i finansowe dla rodzin 
często wygasa lub znacząco się zmniejsza.

29.	�Osoby z chorobami rzadkimi często są całkowicie 
zależne od rodziny z powodu braku dostępnych 
form mieszkalnictwa wspomaganego.

30.	�System nie wspiera powrotu opiekunów osób 
z chorobami rzadkimi na rynek pracy ani nie uznaje 
ich kompetencji zawodowych zdobytych podczas 
wieloletniej opieki.

31.	�Brak zintegrowanego podejścia między systemem 
ochrony zdrowia, a pomocą społeczną

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

33.	�Pacjent i jego rodzina muszą samodzielnie „nawi-
gować” między instytucjami, co jest szczególnie 

trudne w przypadku chorób rzadkich.
34.	�Nierówny dostęp do wsparcia socjalnego w zależ-

ności od miejsca zamieszkania – np. wsparcie lo-
kalne (np. PCPR, MOPS) znacząco różni się między 
regionami i zależy od budżetu oraz dobrej woli 
samorządu. W małych gminach brakuje doświad-
czenia i procedur wspierających osoby z chorobami 
rzadkimi.

35.	�Problemem w zakresie wsparcia socjalnego jest 
nieadekwatna wycena dofinansowania sprzętu re-
habilitacyjnego z którego na co dzień korzystają 
pacjenci z chorobami rzadkimi.

36.	�Brak programów lokalnego wsparcia społecznego 
i  integracji rodzin (choroby rzadkie izolują spo-
łecznie).

37.	�Brak dostępu do pomocy socjalnej w sytuacjach 
kryzysowych, nie ma programów interwencyjnych 
dla osób z chorobami rzadkimi. 

38.	�Brak specjalnych programów dla dorosłych pa-
cjentów, którzy mają problem z utrzymaniem pra-
cy z powodu częstych hospitalizacji i infekcji, brak 
elastycznych form zatrudnienia. 

39.	�Pacjenci z chorobą rzadką często tracą częściowe 
wynagrodzenie ze względu na częste nieobecności 
lub podejmują pracę mniej płatną, ponieważ prio-
rytetem są elastyczne godziny pracy. Dodatkowo 
część chorych dojeżdża nawet kilkaset kilometrów 
do szpitala, co znacząco obciąża budżet domowy. 
W związku z tym ci pacjenci potrzebują wsparcia fi-
nansowego

40.	�Wsparcie doradcy zawodowego ze względu na ba-
riery uniemożliwiające podejmowaniu pewnych za-
wodów dla osób z chorobami rzadkimi.

41.	�Edukacja podmiotów realizujących wsparcie socjal-
ne w zakresie chorób rzadkich. 

Potrzeby w zakresie edukacji w chorobach rzadkich
•	� 95% organizacji pacjenckich zrzeszających pacjentów z chorobami rzadkimi biorących udział w badaniu 

wskazało na występowanie potrzeb dotyczących edukacji. 
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tii, komunikacji i integracji.
11.	�Wprowadzenie edukacji włączającej skoordyno-

wanej z opieką medyczną i społeczną, umożliwia-
jącej dzieciom z chorobami rzadkimi i niepełno-
sprawnościami pełne uczestnictwo w procesie 
edukacyjnym, przy jednoczesnym zapewnieniu im 
indywidualnie dostosowanego wsparcia.

12.	�Włączenie do programów studiów w obszarze 
nauk medycznych i nauk o zdrowiu modułu edu-
kacyjnego dotyczącego ekosystemu chorób rzad-
kich, obejmującego m.in. zagadnienia związane 
z badaniami nad chorobami rzadkimi, diagnosty-
ką, a także rolą i zaangażowaniem przedstawicieli 
pacjentów w systemie opieki nad osobami z cho-
robami rzadkimi.

13.	�Priorytetyzowanie uczniów z chorobą rzadką 
w  przydzielaniu im Asystenta Edukacji Specjal-
nej, który towarzyszy mu podczas przebywania 
w szkole

14.	�Zbyt niska wycena subwencji oświatowej dla 
uczniów z chorobami rzadkimi i sprzężonymi nie-
pełnosprawnościami – obecna subwencja nie 
pokrywa realnych kosztów edukacji, rehabilitacji 
i adaptacji placówki do potrzeb dziecka.

15.	�Brak możliwości zatrudnienia asystenta dla dziec-
ka w placówkach edukacyjnych – asystent powi-
nien być standardem, szczególnie w przypadku 
dzieci wymagających pomocy w poruszaniu się, 
jedzeniu czy czynnościach higienicznych.

16.	�Niedostosowanie infrastruktury i programu wielu 
szkół i przedszkoli – brakuje fizycznej dostępno-
ści budynków oraz elastycznych form nauczania 
(np. hybrydowego), które umożliwiałyby dzie-
ciom z ciężkimi chorobami aktywne uczestnictwo 
w edukacji.

17.	� Bardzo dużym wyzwaniem jest transfer do doro-
słości - widzimy potrzebę edukacji specjalistów 
zajmujących się osobami dorosłymi. Dużym wy-
zwaniem pozostaje także włączenie społeczne 
w system edukacyjny - to ogromna potrzeba pa-
cjentów - często nierealizowana - ze względu na 
słabą edukację zarówno nauczycieli jaki i rówie-
śników. 

18.	�Wzrost wsparcia finansowego dla placówek edu-
kacyjnych, które przyjmują ucznia z niepełno-
sprawnością ruchową. Wybór placówki eduka-
cyjnej powinien być podyktowany możliwościami 
intelektualnymi ucznia, a nie brakiem windy.

Zestawienie szczegółowych odpowiedzi organizacji pacjenckich na temat potrzeb 
w chorobach rzadkich 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez BAG3 Research Foundation

BAG3 Research Foundation
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez CMT Polska 

CMT Polska 
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Dignitas Dolentium – stwardnienie boczne zanikowe

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Dignitas Dolentium
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja „Pomóż Im” na Rzecz Dzieci z Chorobą Nowotworową i Hospicjum dla Dzieci 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację „Pomóż Im” na Rzecz Dzieci z Chorobą 
Nowotworową i Hospicjum dla Dzieci
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Fundacja „Rodzina Fra X”
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację „Rodzina Fra X”

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Bezpestkowe
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Bezpestkowe
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Bohatera Borysa
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacja Bohatera Borysa
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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 Fundacja Chorób Mózgu

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Chorób Mózgu

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja FAST Poland

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację FAST Poland
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja FOSFOROS na Rzecz Osób Chorych na Krzywicę Hipofosfatemiczną
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacja FOSFOROS na Rzecz Osób Chorych na 
Krzywicę Hipofosfatemiczną
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Gwiazda Nadziei
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Gwiazda Nadziei
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja HypoGenek
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację HypoGenek
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Fundacja Lelka
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Lelka

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Mimicus
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacę Mimicus

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

57 
 

 

 

 

 

 
 

57 
 

 

 

 

 

 
 

57 
 

 

 

 

 

 
 



55

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

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

Fundacja SPINA
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację SPINA
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetycznej
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji 
opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację na rzecz leczenia Spastycznej Paraplegii Genetycznej
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Fundacja na rzecz pacjentów z ataksją Friedreicha 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacja na rzecz pacjentów z ataksją Friedreicha

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

Fundacja na rzecz pomocy chorym na białaczki
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacja na rzecz pomocy chorym na białaczki
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Fundacja Oswoić Miopatię 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Oswoić Miopatię
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Per Humanus -wrodzona zakrzepowa plamica małopłytkowa 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez  Fundację Per Humanus -wrodzona zakrzepowa 
plamica małopłytkowa
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.

Fundacja Pro Egenis

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Pro Egenis
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.
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Fundacja Rare Diseases Uniqius 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Rare Diseases
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Salemander
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundacja Salemander
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwotoczne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Sanguis Hemofilia i pokrewne skazy krwo-
toczne.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.

Fundacja Serce Dziecka 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Serce Dziecka
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.

Fundacja SMA 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację SMA
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Toczeń Polska 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Toczeń Polska
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.
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Fundacja Transplantacja LIVERstrong
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Transplantacja LIVERstrong 



80

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Fundacja Wymarzona Odporność
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Fundację Wymarzona Odporność
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Immunoprotect

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Immunoprotect
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Jedni na Milion - Stowarzyszenie Pacjentów z PNH

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymalizacji 
opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez JEDNI NA MILION - STOWARZYSZENIE PACJENTÓW Z PNH
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MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydozę
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na 
Mukowiscydozę

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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MEK2 Research Foundation

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez MEK2 Research Foundation

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Myotonic Dystrophy Type 1 Hope Poland
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu 
w Polsce.
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Polish CDKL5 Association
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polish CDKL5 Association
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenię Gravis „Gioconda”
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenię Gravis 
„Gioconda”
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Osób z AHC ahc-pl

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie na Rzecz Osób z AHC ahc-pl
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie Osób z Nadciśnieniem Płucnym i Ich Przyjaciół

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Osób z Nadciśnieniem Płuc-
nym i Ich Przyjaciół

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurię i Choroby Rzadkie 
ARS VIVENDI
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketo-
nurię i Choroby Rzadkie ARS VIVENDI
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzękiem Naczynioruchowym 
PIĘKNIE PUCHNĘ
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzękiem 
Naczynioruchowym PIĘKNIE PUCHNĘ
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezją Przełyku
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezją Przełyku



110

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

113 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

113 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

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

Polskie Towarzystwo Chorób Nerwowo-Mięśniowych (PTCHM)

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Chorób Nerwowo-Mięśniowych 
(PTCHM)
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Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Polskie Towarzystwo Wspierania Osób z Nieswoistymi Zapaleniami Jelita „J-elita”
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Polskie Towarzystwo Wspierania Osób z Nieswoistymi 
Zapaleniami Jelita „J-elita”
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Retina AMD Polska 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Retina AMD Polska

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

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Sarko Stowarzyszenie: Sarkoidoza
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

SPBS
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez SPBS
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Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszanie Pomocy Chorym Dzieciom Liver
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenia Miastenia Gravis - Face to Face
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie 22q11 Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie 22q11 Polska
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie chorych na chorobę Niemanna-Picka i choroby rzadkie 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie chorych na chorobę Niemanna-Picka 
i choroby rzadkie
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bóle Głowy
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bóle Głowy

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

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

Stowarzyszenie Chorych z Akromegalią i Osób Wspierających 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie opty-
malizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Chorych z Akromegalią i Osób 
Wspierających
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Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatią Mitochondrialną pod postacią zespołu Leigha „Mali 
Bohaterowie” 
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatią Mitochondrialną pod 
postacią zespołu Leigha „Mali Bohaterowie”
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie MARFAN POLSKA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie MARFAN POLSKA
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Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazją
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz dzieci z achondroplazją
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie na rzecz osób z chorobą Addisona i niedoczynnością nadnerczy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz osób z chorobą Addisona i 
niedoczynnością nadnerczy
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie na rzecz osób z ciężką padaczką lekooporną DRAVET.PL 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz osób z ciężką padaczką 
lekooporną DRAVET.PL
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie NBIA Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie NBIA Polska
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Pacjentów Innowacyjnych Terapii Komórkowych „Innowacyjni” 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optyma-
lizacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentów Innowacyjnych Terapii 
Komórkowych „Innowacyjni”
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.



144

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

147 
 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

147 
 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

147 
 

 
 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

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

Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą LAL-D

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą LAL-D
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Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą Pompego 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą Pompego
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Pacjentów z Niewydolnością Układu Pokarmowego ‚’Apetyt Na Życie’’

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentów z Niewydolnością Układu 
Pokarmowego ‚’Apetyt Na Życie’’
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Mięsaki i Czerniaki SARCOMA
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Mięsaki i Czerniaki 
SARCOMA
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi w Zamościu

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi 
w Zamościu
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespołem Mnogich Wyrośli Chrzęstno-Kostnych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymali-
zacji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie pomocy osobom chorym na wyrośla 
chrzęstno-kostne
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Stowarzyszenie Rodzin SMARD1

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin SMARD1
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozą TTR

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozą TTR
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksją Rdzeniowo-Móżdżkową ATAKSJA 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksją Rdzeniowo-Móżdżkową 
ATAKSJA
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry’ego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry’ego
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Gauchera
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Gauchera
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie Rodzin z Zespołem Angelmana 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Zespołem Angelmana



161

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

164 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



162

AUDYT PACJENCKI KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

165 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

165 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Stowarzyszenie VHL Poland 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie VHL Poland
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.

Stowarzyszenie Zespołu Williamsa 

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez Stowarzyszenie Zespołu Williamsa
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The Pituitary Gland Association Poland

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostępu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie optymaliza-
cji opieki, opieki społecznej i edukacji opracowane przez The Pituitary Gland Association Poland
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Tabela. Ocena poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chorób rzadkich jako priorytetu  
w Polsce.
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Załącznik 1: 
Aktualna lista organizacji pacjenckich zrzeszonych w Krajowym Forum na Rzecz Tera-
pii Chorób Rzadkich ORPHAN (stan na sierpień 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 Alergią – https://www.fundacjaalergia.pl/

5. Fundacja Chorób Mózgu – https://fchm.pl

6. Fundacja EB Polska – https://ebpolska.pl/

7. Fundacja HypoGenk – https://hypogenek.pl

8. Fundacja Jesteśmy Pod Ścianą

9. Fundacja Lelka – https://fundacjalelka.pl

10. Fundacja MEK2 Research Foundation

11. Fundacja MIMICUS – https://mimicus.pl 

12. Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukliną Oponowo-Rdzeniową i Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA – https://spina.com.pl

13. Fundacja na rzecz pacjentów z ataksją Friedreicha – https://fundacjafa.pl/

14. Fundacja na Rzecz Pomocy Chorym Na Białaczki – https://fundacja.hematologiczna.org

15. Fundacja Oswoić 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 mięśni im. Piotra Karlińskiego – http://www.miesnie.szczecin.pl

20. Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydozę MATIO – https://www.mukowiscydoza.pl

21. Fundacja „Pomóż Im” na rzecz Dzieci z Chorobami Nowotworowymi i Hospicjum dla Dzieci – https://pomozim.org.pl/

22. Fundacja Rare Diseases Uniqius 

23. Fundacja Rodzina Fra X – https://www.rodzinafrax.pl/kontakt/

24. Fundacja Równi Wśród Równych – 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 Radziwiłłowej – https://www.sercedziecka.org.pl

28. Fundacja SMA – https://www.fsma.pl

29. Fundacja StopDuchenne – https://stopduchenne.pl

30. Fundacja StwardnienieRozsiane.info

31. Fundacja Toczeń Polska – https://toczenpolska.pl/

32. Fundacja Transplantacja LIVERstrong

33. Fundacja Umieć Pomagać – na rzecz osób chorych na Mukopolisacharydozę 

34. Fundacja Wymarzona Odporność – https://www.wymarzonaodpornosc.org/kontakt

35. Mazowieckie Stowarzyszenie Osób z Chorobą Parkinsona – http://www.parkinson.waw.pl/msozchp/

36. Ogólnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Przewlekłą Białaczkę Szpikową – 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 Miastenię Gravis Gioconda – https://www.miastenia.org.pl/

40. Polskie Stowarzyszenie na rzecz osób z AHC ahc-pl – http://www.stow.ahc-pl.org
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41. Polskie Stowarzyszenie Osób z Nadciśnieniem Płucnym i Ich Przyjaciół –  https://www.phapolska.org

42. Polskie Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą Wilsona 

43. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Fenyloketonurię i Choroby Rzadkie Ars Vivendi – https://fenyloketonuria.org

44. Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzękiem naczynioruchowym Pięknie Puchnę – https://piekniepuchne.org

45. Polskie Towarzystwo Chorób Nerwowo-Mięśniowych (PTCHM) – http://www.ptchnm.org.pl/kontakt/

46. Polskie Towarzystwo Stwardnienia Rozsianego – https://ptsr.org.pl/

47. Polskie Towarzystwo wspierania osób z nieswoistymi zapaleniami jelita J-ELITA – https://j-elita.org.pl

48. Stowarzyszenie 22q11 POLSKA – https://www.22q11.pl

49. Stowarzyszenie Chorych na Chorobę Niemanna Picka i Choroby Rzadkie – https://stowarzyszenie-niemannapicka.org.pl

50. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bóle Glowy – http://stowarzyszenie.klasterowy.pl

51. Stowarzyszenie Chorych na Mastocytozę

52. Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne 

53. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate – https://www.stwardnienie-guzowate.eu

54. Stowarzyszenie Chorych na Układowe Zapalenia Naczyń „Vasculitis” – https://vasculitis.org.pl/ 

55. Stowarzyszenie Chorych z Akromegalią i Osób Wspierających – 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 Miopatią Mitochondrialną pod Postacią Zespołu 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 Achondroplazją – http://odblokuj-zycie.pl

63. Stowarzyszenie na rzecz osób z ciężką padaczką lekooporną DRAVET.PL – http://www.dravet.pl

64. Stowarzyszenia na rzecz osób z chorobą Addisona i niedoczynnością nadnerczy – https://chorobaaddisona.org.pl/

65. Stowarzyszenie na rzecz osób z niedoborami odporności „Immunoprotect” – https://immunoprotect.pl

66. Stowarzyszenie NBIA Polska – https://nbia-polska.org/

67. Stowarzyszenie Pacjentów Innowacyjnych Terapii Komórkowych ”Innowacyjni”- https://innowacyjni.info.pl 

68. Stowarzyszenie Pacjentów z Amyloidozą TTR – https://amyloidozattr.pl

69. Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą LAL-D 

70. Stowarzyszenie Pacjentów z Chorobą Pompego

71. Stowarzyszenie Pacjentów z Niewydolnością Układu Pokarmowego ‘’Apetyt Na Życie’’ – https://apetytnazycie.org

72. Stowarzyszenie Pacjentów z PNH „Jedni na milion”

73. Stowarzyszenie Polish CDKL5 Associacion

74. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Mięsaki i Czerniaki SARCOMA – https://www.sarcoma.pl

75. Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Nowotwory Krwi – https://www.spchn.lbl.pl

76. Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Zespołem Mnogich Wyrośli Chrzęstno – 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 Ataksją Rdzeniowo-Móżdżkową ATAKSJA

80. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Fabry’ego –  https://fabry.org.pl

81. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobą Gauchera
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82. Stowarzyszenie Rodzin z Zespołem Angelmana – https://www.zespolangelmana.org/

83. Stowarzyszenie Sarko – https://sarkoidoza.org

84. Stowarzyszenie Uratujmy Życie – https://uratujmyzycie.org.pl

85. Stowarzyszenie The Pituitary Gland Association Poland – https://www.pituitaries.org/

86. Stowarzyszenie Zespołu Williamsa – https://www.zespolwilliamsa.org

87. Polskie Stowarzyszenie Rodzin z Atrezją Przełyku

88. Fundacja Fosforos na rzecz chorych na krzywice hipofosfatemiczną

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 Chorób Rzadkich ORPHAN, 
które wzięły udział 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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Załącznik 2:  
Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Pacjenckiego 
Krajowego Forum Orphan 2025

Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Pacjenckiego Krajowego Forum Orphan 2025 w zakresie 
dostępu do technologii medycznych, wyrobów medycznych, optymalizacji opieki, opieki socjalnej i edukacji dla 
pacjentów z chorobami rzadkimi.
Pytania do wprowadzenia w formularzu ankiety online pod linkiem: https://forms.gle/b4JqFmMZSZiyXbVt8

•	 Proszę wskazać nazwę organizacji pacjentów w imieniu której uzupełnia Pan/Pani formularz ankiety: 

•	 Proszę wskazać adres e-mail:

1.	 Jak długo działa Państwa organizacja? Proszę podać odpowiedź w latach

2.	 Czy jesteście Państwo członkiem Krajowego Forum Orphan?
	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

3.	� Czy coroczny Audyt Pacjencki Krajowego Forum Orphan jest dobrym narzędziem badania potrzeb 
pacjentów a chorobami rzadkimi?

	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

4.	 Jeżeli odpowiedzieli Państwo na pytanie 3 „NIE”, to proszę wymienić, dlaczego:
5.	 �Proszę wskazać potrzeby w zakresie optymalizacji opieki (świadczeń zdrowotnych) w zakresie 

reprezentowanych przez Państwa chorób rzadkich – lista

6.	� Czy w przypadku choroby rzadkiej reprezentowanej przez Państwa Karta Pacjenta z Chorobą Rzadką 
poprawiłaby bezpieczeństwo zdrowotne pacjentów?

	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

7.	 �Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie dostępu do diagnostyki w reprezentowanych przez 
Państwa chorobach rzadkich - lista

8.	 �Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie refundacji leków w reprezentowanych przez Państwa 
chorobach rzadkich – lista

9.	� Czy nowelizacja Ustawy refundacyjnej zawierająca propozycje, aby leki stosowane w chorobach rzadkich 
mogły szybciej i łatwiej trafić na listę leków refundowanych (w tym analiza wielokryterialna) to krok w do-
brym kierunku?

	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

10.	 �Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie dostępu do rehabilitacji leczniczej w reprezentow-
anych przez Państwa chorobach rzadkich – lista

11.	 �Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie dostępu do porady psychologa w reprezentowanych 
przez Państwa chorobach rzadkich – lista

12.	 Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie wsparcia socjalnego w reprezentowanych przez 
Państwa chorobach rzadkich – lista

13.	 �Proszę wskazać niezaspokojone potrzeby w zakresie edukacji (lekarzy POZ, lekarzy specjalistów, pacjentów, 
dzieci i młodzieży w szkołach, społeczeństwa) w reprezentowanych przez Państwa chorobach rzadkich – 
lista

14.	 Czy obecny system orzekania o niepełnosprawności spełnia Państwa oczekiwania?
	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

15.	 �Jeżeli odpowiedzieli Państwo na pytanie 17 „NIE”, to proszę wymienić co powinno być wprowadzone – lista
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16.	� Czy znają Państwo i kiedykolwiek korzystali z platformy informacyjnej o chorobach rzadkich 
https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl?

	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

17.	 �Jeżeli odpowiedzieli Państwo na pytanie 19 „TAK”, to proszę wymienić, czego brakuje i co powinno być 
wprowadzone – lista

18.	 Czy choroby rzadkie są traktowane w Polsce priorytetowo?
	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

19.	� Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawiła się w Polsce od wejścia w życie Planu dla Chorób 
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 być opracowany i wdrożony Europejski Plan dla Chorób Rzadkich (na 
wzór Europejskiego Planu Walki z Rakiem), jako wyraz priorytetowego traktowania chorób rzadkich oraz 
jednolitego kierunku poprawy opieki?

	 a)	 Tak
	 b)	 Nie

22.	 Jakiego pytania zabrakło w Audycie? – proszę wymienić 
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