AUDYT KLINICZNY
KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Potrzeby kliniczne w zakresie diagnostyki,
terapii i opieki w chorobach rzadkich w Polsce
na tle Unii Europejskiej



© Wydawcag raportu jest Krajowe Forum ORPHAN
Wszelkie prawa zastrzezone

Wydaweca oraz autorzy nie ponoszg odpowiedzialnosci za jakiekolwiek ewentualne decyzje, ktdre
zostang podjete na podstawie niniejszego opracowania.
Niniejszy raport objety jest prawami autorskimi
Zabronione jest powielanie i kopiowanie oraz wykorzystywanie w takiej formie czesci lub catosci
raportu, w tym wykresdw i tabel zawartych w publikacji, na jakimkolwiek polu eksploatacji, bez
pisemnej zgody wydawcy.
Cytowanie fragmentéw lub danych zawartych w raporcie powinno zawieraé adnotacje o zrédle.
Tresci zawarte w niniejszym raporcie nie majg na celu promowania ktéregokolwiek z wymienionych
produktéw leczniczych. Zostaty zawarte jedynie w celach informacyjno-edukacyjnych.

AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

ISBN 978-83-972979-1-3

Krajowe Forum ORPHAN
Warszawa 2025



.

0‘0‘

J"Orphan

Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich

AUDYT KLINICZNY | e e e e
KRAJOWEGO FORUM
ORPHAN 2025

POTRZEBY KLINICZNE W ZAKRESIE
DIAGNOSTYKI, TERAPII | OPIEKI

W CHOROBACH RZADKICH

W POLSCE NA TLE UNII EUROPE)SKIE])

Warszawa, Luty 2025



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Redakcja naukowa:
Dr . med. Jakub Gierczynski, MBA
Prezes Stanistaw Mackowiak, Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich ORPHAN

Autorzy raportu:

Drn.

med. Jakub Gierczynski, MBA

Prezes Stanistaw Mackowiak, Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich - ORPHAN

Autorzy klinicznych komentarzy naukowych do raportu w porzadku alfabetycznym:

1.

N

7.

8.

Nel

10.

1.

12.

13.

14,
15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

Prof. dr hab. n. med. Maciej Banach, Kierownik Zaktadu Kardiologii Prewencyjnej i Lipidologii Uniwersytetu Medycznego
w todzi, Przewodniczacy Polskiego Towarzystwa Lipidologicznego

. Dr hab. n. med. Edyta Borkowska, Konsultantka Krajowa w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej, cztonkini Rady

ds. Chordb Rzadkich, Zaktad Genetyki Klinicznej, Katedra Genetyki Klinicznej i Laboratoryjnej Uniwersytet Medyczny w todzi

. Prof. dr hab. n. med. Krystyna Chrzanowska, Krajowy Koordynator Orphanet Polska, ERN ITHACA, Instytut ,Pomnik-Cen-

trum Zdrowia Dziecka”

. Prof. dr hab. Krzysztof Giannopoulos, Prezes Polskiego Towarzystwa Hematologéw i Transfuzjologéw, Dyrektor Centrum

Wsparcia Badan Klinicznych, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Kierownik Zaktadu Hematoonkologii Doswiadczalnej,
Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Lekarz kierujacy, Wieloprofilowy Oddziat Zachowawczy, Uniwersytecki Szpital
Kliniczny Nr 4 w Lublinie

. Prof. dr hab. n. med. Jacek Grzybowski, Kierownik Oddziatu Kardiomiopatii, Narodowy Instytut Kardiologii im. Stefana

kardynata Wyszynskiego - Panstwowy Instytut Badawczy w Warszawie

Prof. dr hab. n. med. Karina Jahnz-Rézyk, Konsultant Krajowy w dziedzinie alergologii, Kierownik Kliniki Choréb
Wewnetrznych, Pneumonologii, Alergologii, Immunologii Klinicznej i Choréb Rzadkich Wojskowy Instytut Medyczny - PIB

Dr n. med. Maciej Janik, Cztonek Zarzadu ERN RARE-LIVER Adiunkt, Klinika Hepatologii, Transplantologii i Choréb
Wewnetrznych Warszawski Uniwersytet Medyczny

Prof. dr hab. n. med. Bartosz Karaszewski, Konsultant Krajowy w dziedzinie Neurologii, Przewodniczacy Komitetu Nauk
Klinicznych Polskiej Akademii Nauk, Przewodniczacy Sekcji Chorédb Naczyniowych Mézgu Polskiego Towarzystwa
Neurologicznego

. Prof. Beata Kie¢-Wilk, Kierownik Pracowni Rzadkich Choréb Metabolicznych przy Katedrze Patofizjologii UJCM,

Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Sw. Jana Pawta I

Dr hab. n. med. Sylwia Kottan, Prof. UMK, Konsultant krajowy w dziedzinie immunologii klinicznej, Katedra Pediatrii,
Hematologii i Onkologii Uniwersytetu Mikotaja Kopernika w Toruniu, Collegium Medicum w Bydgoszczy

Prof. dr hab. med. Anna Kostera-Pruszczyk, Przewodniczaca Rady ds. Choréb Rzadkich, Kierownik Katedry i Kliniki Neu-
rologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego

Prof. dr hab. n. med. Katarzyna Kotulska-Jézwiak, Kierownik Kliniki Neurologii i Epidemiologii Instytutu Pomnik Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie, Przewodniczaca Zespotu Koordynacyjnego ds. Leczenia Chorych na Rdzeniowy Zanik Mig$ni

Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska, Konsultant Krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej, cztonek Rady ds. Choréb
Rzadkich, Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej UM w Poznaniu

Prof. dr hab. n. med. Anna Liberek, COPERNICUS Pl, Szpital Sw. Wojciecha w Gdarisku, Oddziat Pediatryczny

Dr hab. n. med. Agnieszka Madej-Pilarczyk, Manager Orphanet Polska, ERN ITHACA, Kierownik Zaktadu Genetyku Medycz-
nej Instytut ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

Prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka, Konsultant Krajowa w dziedzinie neurologii dzieciecej, Kierownik Katedry i Kliniki
Neurologii Dzieciecej SUM w Katowicach

Prof. dr hab. n. med. Piotr Radziszewski, Kierownik Kliniki Urologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego

Prof. dr hab. n. med. Dorota Sands, Kierownik Zaktadu Mukowiscydozy Instytutu Matki i Dziecka w Warszawie oraz
Centrum Leczenia Mukowiscydozy w Dziekanowie Lesnym, Prezes Polskiego Towarzystwa Mukowiscydozy

Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. IMiD, Krajowy konsultant w dziedzinie Pediatrii Metabolicznej, Kierownik
Kliniki Wrodzonych Wad Metabolizmu i Pediatrii Instytutu Matki i Dziecka

Prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak, Konsultant Krajowy w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej,
Kierownik Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku Rozwojowego
Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego, Przewodniczacy Zespotu Koordynacyjnego ds. Choréb Ultrarzadkich

Dr n. med. Joanna Zdziarska, Klinika Hematologii Szpitala Uniwersyteckiego w Krakowie, cztonek Grupy ds. Hemostazy
Polskiego Towarzystwa Hematologdéw i Transfuzjologow

Prof. nadzw. dr hab. n.med. Zbigniew Zuber, Prezes Polskiego Towarzystwa Reumatologicznego Katedra Pediatrii Uni-
wersytetu AFM, Klinika Pediatrii, Reumatologii i Choréb Rzadkich, Szpital Dzieciecy $w. Ludwika

Redakcja techniczna raportu: Mgr Marzena Nelken, Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich - ORPHAN,
Mgr Patrycja Radzimska, Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich - ORPHAN



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Streszczenie
Audyt Kliniczny Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN

Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025 pokazuje perspektywe klinicystow, ktéra razem z perspektywa
pacjentéw wyrazona w Audycie Krajowego Forum Orphan 2024 przedstawia petny obraz potrzeb i kierunkéw
optymalizacji opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce na tle Unii Europejskiej.

Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025 ma na celu skonfrontowanie kluczowych danych w zakresie trzech
obszaréow Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 z potrzebami polskich klinicystéw. Metodologia Audytu
Klinicznego Krajowego Forum Orphan 2025 opierata si¢ w pierwszym kroku na przygotowaniu kluczowych i ak-
tualnych informacji z zakresu trzech obszaréw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025: Osrodkéw Eksperc-
kich Chorob Rzadkich (OECR), diagnostyki oraz zarejestrowanych i refundowanych lekéw sierocych w Unii Euro-
pejskiej i w Polsce. Drugim krokiem byto przeprowadzenie badania jakoSciowego wsréd wybranych ekspertéow
klinicznych zajmujacych sie diagnostyka i leczeniem choréb rzadkich w poszczegélnych dziedzinach medycyny.

W dniu 13 sierpnia 2024 r. Rada Ministréow przyjeta Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025. Ma on na celu
kontynuacje prac nad wprowadzeniem kompleksowych rozwigzan oraz usprawnieniem systemu opieki zdrowot-
nej nad chorymi na choroby rzadkie. Implementacje tych zatozen rozpoczat Plan dla Choréb Rzadkich realizo-
wany w latach 2021-2023. Zaproponowane w dokumencie dziatania na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi,
zaplanowano do realizacji na lata 2024-2025, a ich celem jest kontynuacja prac nad szescioma podstawowymi
obszarami: Obszar | - powotanie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz analiza wprowadzonych
dla nich produktéw rozliczeniowych; Obszar Il — poprawa dostepu do badan diagnostycznych wykorzystywa-
nych w diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich; Obszar Il - poprawa dostepu do lekdw i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich; Obszar IV - Polski Rejestr Choréb Rzadkich (PRCR); Ob-
szar V - Karta Pacjenta z Choroba Rzadka; Obszar VI - prowadzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”
https://chorobyrzadkie.gov.pl oraz rozwoj i szerzenie wiedzy o chorobach rzadkich. W dniu 29 listopada 2024
r. zostata powotana przez Ministra Zdrowia Rada ds. Chorob Rzadkich, ktéra ma na celu realizacje Planu dla
Choréb Rzadkich na lata 2024-2025.

Stwierdzono, ze w Polsce sg powotane tylko 44 osrodki ekspercie chordb rzadkich (OECR) na bazie o$rodkéw,
ktore sa cztonkami 24 Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN), natomiast potrzeby to ok. 300 osrodkéw. Pro-
gram badan przesiewowych noworodkéw na poziomie krajowym zawiera 30 jednostek chorobowych, a postulo-
wane jest wtgczenie jedenastu nowych jednostek (choroba Pompego, Fabry’ego, Gauchera, Krabbego, mukopo-
lisacharydoza typu I, mukopolisacharydoza typu Il (MPS II): choroba Hunter, niedobér kwasnej sfingomielinazy
(ASMD), ciezki ztozony niedobér odpornosci (SCID), galaktozemia oraz leukodystrofia metachromatyczna (MLD).
Nalezy podkresli¢, ze co trzecie refundowane czasteczko-wskazanie leku w latach 2021-2024 reprezentowato
choroby rzadkie. W 2021 r. refundacja objeto 29 nowych czasteczko-wskazan w chorobach rzadkich, w 2022 r. - 37,
w2023 r. - 43,aw 2024 r. zrefundowano 36 nowych czasteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich.

Najwazniejsze rekomendacje kierunkowe wynikajace z zebranych klinicznych komentarzy naukowych do raportu to:

+ 100% klinicystdw zajmujacych sie na co dzien diagnostyka i leczeniem choréb rzadkich w petni popieraja kie-
runki zmian okreslone w Planie dla Choréb rzadkich na lata 2024-2025.

+ 100% klinicystéw rekomenduje, jak najszybsze powotanie Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR).

+ 100% klinicystow zaleca zabezpieczenie adekwatnego finansowania OECR oraz rozwdj kadr medycznych i po-
mocniczych w OECR, ze szczeg6lnym uwzglednieniem koordynatoréw opieki.

« 80% klinicystow rekomenduje poszerzenie Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce o nowe
jednostki chorobowe.

+ 80% klinicystow zaleca poszerzenie zakresu badan diagnostycznych laboratoryjnych oraz poszerzenie zakre-
su badan diagnostycznych molekularnych.

« 80% klinicystow rekomenduje refundacje nowych substancji czynnych rejestrowanych w Unii Europejskiej
oraz poszerzanie wskazan refundacyjnych dla juz refundowanych lekéw w chorobach rzadkich.
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Summary
of the Clinical Audit of the National Forum for Rare Disease Therapy ORPHAN

The Clinical Audit of the National Forum Orphan 2025 shows the perspective of clinicians. Together with the
perspective of patients, expressed in the Audit of the National Forum Orphan 2024, it presents a full picture
of the needs and directions for optimizing care for patients with rare diseases in Poland in comparison to the
European Union.

The Clinical Audit of the National Forum Orphan 2025 was initiated to assess key data in three areas of the
Polish Rare Disease Plan for 2024-2025 and to show the perspective of Polish clinicians in these three areas.
The methodology of the Clinical Audit of the National Forum Orphan 2025 was based in the first step on the
preparation of key and current information in three areas of the Rare Disease Plan 2024-2025: Rare Disease
Expertise Centers (OECR), diagnostics and registered and reimbursed orphan drugs in the European Union and
in Poland. The second step was to conduct a qualitative study among selected clinical experts involved in the
diagnosis and treatment of rare diseases in individual fields of medicine.

On August 13th, 2024 the Council of Ministers in Poland adopted the Rare Disease Plan for 2024-2025. Its aim is
to continue work on the introduction of comprehensive solutions and improvement of the healthcare system
for patients with rare diseases, the implementation of which was begun by the Rare Disease Plan 2021-2023.
The actions proposed in the document are divided into six basic areas: Area | - establishment of Rare Disease
Expert Centers (OECR) and analysis of the settlement products introduced for them; Area Il - improving access
to diagnostic tests used in the diagnosis and treatment of rare diseases; Area Il - improving access to medici-
nes and products for special nutritional purposes in rare diseases; Area IV - Polish Rare Disease Register (PRCR);
Area V - Rare Disease Patient Card; Area VI - running the “Rare Diseases” Information Platform https://choro-
byrzadkie.gov.pl and developing and spreading knowledge about rare diseases. On November 29th, 2024 the
Minister of Health established the Rare Diseases Council, which aims to implement the Rare Diseases Plan
for 2024-2025.

The analysis shows that in Poland there are only 44 expert centers for rare diseases (OECR) established on
the basis of centers that are members of 24 European Reference Networks (ERN), while the need is for approx.
300 centers. The national newborn screening program includes panels for 30 diseases and the inclusion of
eleven new diseases is postulated (Pompe disease, Fabry disease, Gaucher disease, Krabbe disease, Mucopoly-
saccharidosis type I, Mucopolysaccharidosis type Il (MPS 11): Hunter disease, Acid sphingomyelinase deficiency
(ASMD), Severe combined immunodeficiency (SCID), Galactosemia and Metachromatic leukodystrophy (MLD). It
should be emphasized that every third reimbursed drug molecule-indication in the years 2021-2024 represented
rare diseases. In 2021 29 new molecule-indications in rare diseases were reimbursed, in 2022 - 37, in 2023 - 43
and in 2024 - 36.

The most important directional recommendations resulting from the collected clinical scientific comments on
the report are:

+ 100% of clinicians who deal with the diagnosis and treatment of patients with rare diseases fully support the
directions of change specified in the Rare Disease Plan for 2024-2025.

+ 100% of clinicians recommend establishing Rare Disease Expertise Centers (RDCs) as soon as possible.

+ 100% of clinicians recommend securing adequate funding for OECR and developing medical and supporting
staff in OECR, with particular emphasis on care coordinators.

« 80% of clinicians recommend expanding the Newborn Screening Program in Poland to include new diseases.
« 80% of clinicians recommend expanding the scope of laboratory diagnostic tests and expanding the scope of
molecular diagnostic tests.

« 80% of clinicians recommend reimbursement of new active substances registered in the European Union and
expansion of reimbursement indications for already reimbursed drugs in rare diseases.
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Wstep

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN jest pacjencka organizacja parasolowa skupiajaca
stowarzyszenia pacjentéw i fundacje dziatajace na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi w Polsce.' Na dzien 19 lu-
tego 2025 r. Krajowe Forum ORPHAN zrzesza 82 organizacje pacjentéw z chorobami rzadkimi.?

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

Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN organizuje cykliczne konferencje, warsztaty, szko-
lenia dla pacjentéw oraz debaty w kierunku optymalizacji opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi i ich
rodzinami w Polsce. KFO co roku uczestniczy w obchodach Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich, organizujac kon-
ferencje, na ktéra zapraszani sa czotowi eksperci w obszarze choréb rzadkich tj. lekarze, diagnostycy, prawni-
cy, przedstawiciele rzadu, parlamentu, producenci lekéw, diagnostyki i wyrobdw medycznych, przedstawiciele
pacjentéw i sami pacjenci. Uroczystos¢ obywa sie zawsze ostatniego dnia lutego - najrzadszego dnia w roku.
Krajowe Forum ORPHAN regularnie uczestniczy w obradach Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb Rzadkich,
reprezentujac gtos pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Krajowe Forum Orphan jest cztonkiem miedzynarodowej parasolowej organizacji pacjenckiej EURORDIS-Rare
Diseases Europe.? To pozarzadowy sojusz organizacji pacjentdéw dziatajacych w obszarze choréb rzadkich, pro-
mujacy diagnostyke, badania nad rzadkimi chorobami, komercyjny rozwéj lekéw sierocych oraz inne rozwiaza-
nia systemowe majace na celu poprawe jakosci zycia wszystkich oséb cierpiacych na rzadkie choroby w Europie.

Krajowe Forum Orphan jest réwniez cztonkiem Federacji Pacjentéw Polskich (FPP).

Wyrazem partycypacji organizacji cztonkowskich Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN
jest udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan, czyli corocznym, przekrojowym i kompleksowym badaniu rze-
czywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin w Polsce. Polska nalezy do nielicznych kra-
jéw w Unii Europejskiej, gdzie prowadzony jest cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Audyt KFO zostat zainicjowany w 2021 r. przeze mnie oraz dr n. med. Jakuba Gierczynskiego, ktéry jest
redaktorem naukowym. Audyt KFO 2024 jest czwartym badaniem potrzeb pacjentéw, a poprzednie raporty sa
dostepne na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN.* W 2021 r. udziat w badaniu
wzigto 35 organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), w 2022 r. 36 organizacji pacjenckich (72% z 50 czton-
kéw KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) z 58 organizacji cztonkowskich, a na dzien 19 sierpnia 2024
r.w badaniu partycypowaty 54 organizacje (70% z 77 wspétpracujacych z KFO). Na podkreslenie zastuguje prawie
dwukrotny wzrost liczby organizacji wspo6tpracujacych z KFO w 2024 r. vs. 2021 r. z 48 organizacji w 2021 r. wzrost
do 77 organizacji w 2024 r.

Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025 ma pokaza¢ perspektywe klinicystéw, ktéra razem z perspekty-

wa pacjentéw wyrazong w Audycie KFO potrzeb pacjentédw z 2024 przedstawi petny obraz potrzeb i kierunkédw

optymalizacji opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce na tle Unii Europejskiej. Ideg Audytu Klinicznego

Krajowego Forum Orphan 2025 jest skonfrontowanie kluczowych danych w zakresie trzech obszaréw Planu dla

Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 z potr zebami polskich klinicystéw. Metodologia Audytu Klinicznego Krajo-

wego Forum Orphan 2025, opierata sie w pierwszym kroku, na przygotowaniu kluczowych i aktualnych informacji

z zakresu trzech obszaréw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025: Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich

' Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN Dostepne: http://rzadkiechoroby.org/o-kfo/

2 Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN

Dostepne http://rzadkiechoroby.org/czlonkowie/

EURORDIS-Rare Diseases Europe. Dostepne: https://www.eurordis.org/

“ Raport pt. AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024. Potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi w zakresie doste-
pu do technologii medycznych i optymalizacji opieki w Polsce. Gierczynski J.,

Mackowiak S. Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich — ORPHAN. Warszawa, Sierpien 2024
Dostepne: http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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(OECR), diagnostyki oraz zarejestrowanych i refundowanych lekéw sierocych w Unii Europejskiej i w Polsce. Dru-
gim krokiem byto przeprowadzenie badania jakosciowego wsréd wybranych ekspertédw klinicznych zajmujacych
sie diagnostyka i leczeniem chordéb rzadkich w poszczegélnych dziedzinach medycyny.

W tym miejscu chciatem serdecznie podziekowa¢ znakomitym klinicystom za poswiecony czas i opracowane ko-
mentarze. Panstwa praca dla pacjentéw z chorobami rzadkimi jest przez nas bardzo doceniana i jestesmy za nia
bardzo wdzieczni. Przygotowane materiaty beda cennym wktadem merytorycznym do raportu, ktéry zostanie
zaprezentowany w lutym 2025 r.

0d 1 stycznia 2025 r. Polska objeta pdtroczne przewodnictwo w Radzie Unii Europejskiej. Powinnismy w trak-
cie tej prezydencji propagowac i wspiera¢ optymalizacje opieki w chorobach rzadkich. Warto przypomnie¢, ze
prezydencje Francji, Czech, Szwecji, Hiszpanii, Belgii i Wegier stawiaty choroby rzadkie jako priorytet. Dlatego
Krajowe Forum Orphan wyszto z inicjatywa organizacji konferencji w ramach polskiej prezydencji pt. ,,Choro-
by rzadkie dobre praktyki i lepsza przysztos¢. Rare diseases good practices and a better future”. Konferencja
odbedzie sie w dniu 10-11 kwietnia 2025 r. w Warszawie. W programie konferencji znajdzie si¢ tematyka badan
przesiewowych noworodkéw w chorobach rzadkich, wzorcowe rozwigzania w terapii choréb rzadkich na przy-
ktadzie rdzeniowego zaniku mie$ni (SMA) oraz wymiana do$wiadczen w zakresie narodowych planéw i strategii
w chorobach rzadkich. Konferencja powinna zakonczy¢ sie apelem o wdrozenie Europejskiego Planu Dziatania
dla Chordb Rzadkich (European Action Plan in Rare Diseases).

Zapraszam wszystkich interesariuszy systemowych do wspétpracy na rzecz poprawy opieki nad pacjentami
z chorobami rzadkimi i ich rodzinami w ramach prac Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN,

SDQLLI‘/H:J Hﬂfﬁ;ﬁo Y

Stanistaw Mackowiak

Prezes
Krajowego Forum Orphan

www.rzadkiechoroby.org

0
”“
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Krajowe Forum na rzecz terapii choréb rzadkich
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Wprowadzenie

Choroba jest uwazana za rzadka, jesli choruje na nig mniej niz 5 os6b na 10 tys. mieszkancédw. Zidentyfikowano
ponad 6 tysiecy choréb rzadkich. 80 proc. chordb rzadkich jest uwarunkowanych genetycznie. W Unii Europej-
skiej na choroby rzadkie choruje ok. 36 mln ludzi, co stanowi 8% z ok. 450 mln obywateli.’

Stella Kyriakides, Komisarz ds. Zdrowia i Bezpieczenistwa zywnosci, podkreslata wielokrotnie, ze ,,Walka z choro-
bami rzadkimi to nie tylko kwestia opieki zdrowotnej, ale takze odzwierciedlenie wartosci i solidarnosci w Unii Europejskiej” oraz ze
»Mamy obowigzek wspiera¢ ludzi cierpigcych na rzadkie choroby, a takze ich rodziny. Nasze wysitki bedg w dalszym ciggu odmienia¢
rzeczywisto$c wszystkich potrzebujgcych oséb”.°

Juz w dniu 16 grudnia 1999 r. opublikowane zostato Rozporzadzenie nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady
Unii Europejskiej zaznacza, ze pacjenci cierpiacy na rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do takiej
samej jakosci leczenia jak inni pacjenci.’

W dniu 11 listopada 2008 r. zostat opublikowany Komunikat Komisji Europejskiej do Parlamentu Europejskiego,
Rady Unii Europejskiej, Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego oraz Komitetu Regionéw na temat:
Rzadkie Choroby, wyzwania stojace przed Europa.®

W dniu 8 czerwca 2009 r. wydano Zalecenie Rady Unii Europejskiej w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich
choréb (2009/C151/02), ktére rekomendowato Panstwom Cztonkowskim ustanowienie i realizacje planéw do-
tyczacych rzadkich choréb w celu zapewnienia pacjentom cierpigcym na rzadkie choroby dostepu do opieki
zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia, rehabilitacji osob i dostepu do lekéw. sierocych. Zale-
cano przyjecie do 2013 r. europejskiego schematu planu narodowego wypracowanego przez Projekt EUROPLAN,
wg rekomendacji Komisji Europejskiej.’

W dniu 10 lipca 2020 r. opublikowano Rezolucje Parlamentu Europejskiego wzywajaca do opracowania unijnego
planu dziatania w zakresie choréb rzadkich i zaniedbanych."

W 2021 r. opublikowano z inicjatywy Parlamentu Europejskiego raport pt. ,Rare2030. Forsight in rare diseases
policy” zawierajacy m.in. rekomendacje dotyczace zintegrowania europejskiego i narodowych planéw dziatania
w zakresie choréb rzadkich.”

W Polsce, zgodnie z Rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2021 r. w sprawie priorytetéw zdro-
wotnych i zapisem: ,11) poprawa diagnostyki i leczenia chordb rzadkich.” choroby rzadkie sg traktowane prio-
rytetowo.”? Przetozyto sie to na uchwalenie operacyjnego Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023, ktéry
zaktadat zmiany w szesciu kluczowych obszarach: Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich; Diagnostyka choréb
rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan ge-
nomowych; Dostep do lekdw i Srodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich; Polski
Rejestr Chordb Rzadkich; Paszport pacjenta z choroba rzadka oraz Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie".
Budzet alokowany na realizacje Planu wynosit ok. 130 mln zt.?

5 EU research on rare diseases. Eurostat 2023. Zrodto: https://research-and-innovation.ec.europa.eu/research-
-area/health/rare-diseases_en

¢ RareDiseases — UE potrzebuje strategii, ktéra pomoze 36 milionom ludzi w Europie. Dostepne: https://www.eesc.
europa.eu/pl/news-media/eesc-info/112023/articles/114044

7 Regulation (EC) No 141/2000 of the European Parliament and of the Council of 16 December 1999 on orphan medi-
cinal products. Dostepne: https://eur-lex.europa.eu/eli/reg/2000/141/0j

¢ Rare diseases: Europe’s challenges. Dostepne: https://eur-lex.europa.eu/EN/legal-content/summary/rare-dise-
ases-europe-s-challenges.html

° Council Recommendation of 8 June 2009 on an action in the field of rare diseases (2009/C 151/02). Dostepne:
https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:C:2009:151:0007:0010:EN:PDF

0 Tackling rare diseases. Challenges, opportunities and gaps for action on rare diseases in the European Union.
Komisja Europejska 2020 Dostepne: https://www.europarl.europa.eu/RegData/etudes/STUD/2024/754210/IPOL
STU(2024)754210_EN.pdf

" Rare2030. Forsight in rare diseases policy. Dostepne: https://www.rare2030.eu/

2 Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2021 r. zmieniajace rozporzadzenie w sprawie priorytetow
zdrowotnych. Dostepne: https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WDU20210002144

3 Uchwata nr 110 Rady Ministréw z dnia 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb Rzad-
kich. M.P. 2021 poz. 883 Dostepne: https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/DocDetails.xsp?id=WMP20210000883

n
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W maju 2022 r., Minister Zdrowia powotat Rade do spraw Choréb Rzadkich, ktérej zadaniem byto wsparcie mery-
toryczne realizacji Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023.™

W 2021 r., trio: Francja, Czechy i Szwecja zadeklarowato, ze w czasie swoich prezydencji w Radzie Unii Europej-
skiej stworzg platforme dyskusji podporzadkowanej celowi politycznego priorytetu dla choréb rzadkich. Na
konferencji w Pradze w dniach 25-26 pazdziernika 2022 r. sfomutowano wezwanie do dziatania i propozycje
stworzenia skoordynowanego Europejskiego Planu Dziatania dla Choréb Rzadkich (European Action Plan for
Rare Diseases).

Z okazji Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich, w dniu 28 lutego 2023 r. 48 europarlamentarzystéw skierowato apel
do Przewodniczacej Komisji Europejskiej Ursuli von der Leyen, wzywajacy Komisje Europejska do jak najszybsze-
go uchwalenia Europejskiego Planu Dziatania dla Choréb Rzadkich.

W dniu 23 pazdziernika 2024 r. Europejski Komitet Ekonomiczno-Spoteczny w stanowisku pt. ,Leaving No One
Behind: European Commitment to Tackling Rare Diseases” wezwat Komisje Europejska do opublikowania Planu
Dziatania w zakresie Chordb Rzadkich, zawierajacego jasno okreslone i mozliwe do osiagniecia cele.” Na konfe-
rencji pt. ,For an EU commitment to tackling rare diseases” podsumowujacej wegierska prezydencje Europejski
Komitet Ekonomiczno-Spoteczny po raz kolejny zaapelowat o jak najszybsze uchwalenie Europejskiego Planu
Dziatania dla Choréb Rzadkich.”

W dniu 13 sierpnia 2024 r. Rada Ministréw przyjeta Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025.” Plan dla Choréb
Rzadkich na lata 2024-2025. Ma on na celu kontynuacje prac nad wprowadzeniem kompleksowych rozwiazan
oraz usprawnieniem systemu opieki zdrowotnej nad chorymi na choroby rzadkie, ktérych implementacje roz-
poczat Plan dla Choréb Rzadkich realizowany w latach 2021-2023. Zaproponowane w dokumencie dziatania na
rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi, zaplanowano do realizacji na lata 2024-2025, a ich celem jest kontynu-
acja prac nad szescioma podstawowymi obszarami:

1) Obszar | - powotanie O$rodkoéw Eksperckich Chorob Rzadkich (OECR) oraz analiza wprowadzonych dla nich
produktéw rozliczeniowych;

2) Obszar Il - poprawa dostepu do badan diagnostycznych wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu cho-
rob rzadkich;

3) Obszar Il - poprawa dostepu do lekéw i $rodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach
rzadkich;

4)Obszar IV - Polski Rejestr Choréb Rzadkich (PRCR);

5) Obszar V - Karta Pacjenta z Choroba Rzadkg;

6) Obszar VI - prowadzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” https://chorobyrzadkie.gov.pl oraz
rozwoj i szerzenie wiedzy o chorobach rzadkich.

W dniu 29 listopada 2024 r. zostata powotana przez Ministra Zdrowia Rada ds. Choréb Rzadkich, ktéra ma na celu
realizacje Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025.2°

0d 1stycznia 2025 r. Polska obejmie pétroczne przewodnictwo w Radzie Unii Europejskiej. Ministerstwo Zdrowia
wstepnie zdefiniowato priorytety zdrowotne polskiej prezydencji w Radzie Unii Europejskiej w 2025 r. jako:

* Rada do spraw Choréb Rzadkich w ramach Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Dostepne: https://cho-
robyrzadkie.gov.pl/pl/zespol-portalu/rada-do-spraw-chorob-rzadkich

5 Czech Presidency’s Call to Action from the Expert Conference on Rare Diseases. Dostepne: https://www.eurordis.
org/publications/czech-presidencys-call-to-action-from-the-expert-conference-on-rare-diseases/

6 MEPs call on Commission President to deliver overdue strategy on rare diseases
February 2023. Eurordis Dostepne: https://www.eurordis.org/meps-call-on-commission-president/

7 EESC calls for European flagship initiative for health and action plan on rare diseases. Leaving No One Behind:
European Commitment to Tackling Rare Diseases. EESC 2024 Dostepne: https://www.eesc.europa.eu/pl/news-
-media/press-releases/eesc-calls-european-flagship-initiative-health-and-action-plan-rare-diseases

8 Foran EU commitment to tackling rare diseases. EESC 2024 Dostepne: https://www.eesc.europa.eu/en/agenda/
our-events/events/eu-commitment-tackling-rare-diseases

1 Rada Ministrow przyjeta Plan dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025. https://www.gov.pl/web/zdrowie/rada-
ministrow-przyjela-plan-dla-chorob-rzadkich-na-lata-2024-2025

20 Zarzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 29 listopada 2024 r. uchylajace zarzadzenie w sprawie powotania Rady do
spraw Choréb Rzadkich. Dostepne: https://dziennikmz.mz.gov.pl/legalact/2024/119/
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1. Cyfrowa transformacja opieki zdrowotnej
2. Zdrowie psychiczne dzieci i mtodziezy
3. Promocja profilaktyki
Biorac pod uwage dokonania w zakresie choréb rzadkich w Polsce w ostatnich latach, a szczegélnie:
e uchwalenia drugiej edycji Planu dla Chordéb Rzadkich na lata 2024-2025,
e aktywne funkcjonowanie 23 osrodkéw klinicznych bedacych cztonkami ERN,
o refundacji 145 nowych czasteczko-wskazan lekéw w chorobach rzadkich w latach 2021-2024,

e modelowego programu Badan Przesiewowych Noworodkéw obejmujacego 30 jednostek chorobowych
na poziomie krajowym,

e jednego z najlepszych na $wiecie modelu diagnostyki i terapii rdzeniowego zaniku migsni (SMA)

Polska powinna w trakcie swojej prezydencji propagowac i wspiera¢ optymalizacje opieki w chorobach rzadkich.
Warto przypomnie¢, ze prezydencje Francji, Czech, Szwecji, Hiszpanii, Belgii i Wegier w swoich priorytetach w za-
kresie zdrowia zawarty choroby rzadkie.

Metodologia Audytu Klinicznego Krajowego Forum Orphan 2025

Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025 ma pokaza¢ perspektywe klinicystédw, ktéra razem z perspekty-
wa pacjentéw wyrazong w Audycie Krajowego Forum Orphan 2024 przedstawi petny obraz potrzeb i kierunkéw
optymalizacji opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce na tle Unii Europejskiej.

Idea Audytu Klinicznego Krajowego Forum Orphan 2025 byto skonfrontowanie kluczowych danych w zakresie
trzech obszaréw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 z potrzebami polskich klinicystow.

Metodologia Audytu Klinicznego Krajowego Forum Orphan 2025, opierata sie w pierwszym kroku, na przygoto-
waniu kluczowych i aktualnych informacji z zakresu trzech obszaréw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-
2025: 0$rodkow Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR), diagnostyki oraz zarejestrowanych i refundowanych lekow
sierocych w Unii Europejskiej i w Polsce. Drugim krokiem byto przeprowadzenie badania jako$ciowego wsréd
wybranych ekspertéw klinicznych zajmujacych sie diagnostyka i leczeniem choréb rzadkich w poszczegélnych
dziedzinach medycyny. Przygotowane materiaty beda cennym wktadem merytorycznym do raportu, ktéry zo-
stanie zaprezentowany w lutym 2025 r.

W tym miejscu nalezy przypomnie¢, ze od czterech lat w Polsce, z inicjatywy Krajowego Forum Orphan jest
prowadzony Audyt Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN. Audyt jest corocznym, przekro-
jowym i kompleksowym badaniem rzeczywistych potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi i ich rodzin. Polska
nalezy do nielicznych krajow w Unii Europejskiej, gdzie prowadzony jest cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb
pacjentéw z chorobami rzadkimi. Audyt Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN zostat za-
inicjowany w 2021 r. przez Prezesa Stanistaw Mackowiaka i Dr n. med. Jakuba Gierczynskiego, MBA. Ostatni Audyt
KFO zostat przeprowadzony w 2024 i jest czwartym badaniem potrzeb pacjentdw. Poprzednie raporty sa opu-
blikowane i dostepne na stronie Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN.?' W 2021 r. w ba-
daniu partycypowato 35 organizacji pacjenckich (73% z 48 cztonkéw KFO), w 2022 r. wzieto udziat 36 organizacji
pacjenckich (72% z 50 cztonkéw KFO), w 2023 r. uzyskano odpowiedzi od 47 (81%) z 58 organizacji cztonkowskich,
aw 2024 r. od 54 organizacji (70% z 77 wspétpracujacych z KFO). Na podkreslenie zastuguje prawie dwukrotny
wzrost liczby organizacji wspétpracujacych z KFO w lutym 2025 r. vs. 2021 r. z 48 organizacji w 2021 r. do 82 orga-
nizacji w lutym 2025 r. Ponizej przestawiono najwazniejsze wyniki Audytu KFO 2024:

e 100% organizacji pacjenckich, tj. 55 podmiotédw ocenito Audyt Krajowego Forum Orphan, jako bardzo do-

bre narzedzie badania potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi

e 15% respondentdw, tj. 8 organizacji pacjenckich wskazato na traktowanie w sposéb priorytetowy sytuacji
0s6b z chorobami rzadkimi w ostatnim roku. Natomiast pozostate 85% organizacji pacjenckich objetych

21 Raport pt. AUDYT KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2024. Potrzeby pacjentéw z chorobami rzadkimi w zakresie do-
stepu do technologii medycznych i optymalizacji opieki w Polsce. Gierczynski )., Ma¢kowiak S. Krajowe Forum na
rzecz terapii choréb rzadkich — ORPHAN. Warszawa, Sierpien 2024 http://rzadkiechoroby.org/audyt/
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badaniem, tj. 46 organizacji wskazuje, ze potrzeby oséb z chorobami rzadkimi w Polsce nie s3 traktowane
priorytetowo

e  Wedtug 28% organizacji, tj. 15 organizacji pacjenckich sytuacjach oséb chorych na choroby rzadkie ulegta
poprawnie od momentu wejscia w zycie Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Natomiast 39 orga-
nizacji stanowiacych 72% objetych badaniem wskazato, ze sytuacja ta nie ulegta poprawie

e Wedtug 26% organizacji pacjenckich bioracych udziat w badaniu, tj. 14 organizacji pacjenckich nastapita
poprawa sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie po wejscie w zycie Funduszu Medycznego. Natomiast
40 organizacji pacjenckich, stanowiacych 74% wskazato, ze sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie
poprawita sie

e  Wedtug wszystkich organizacji pacjenckich choroby rzadkie powinny by¢ jednym z priorytetéw w zakresie
zdrowia polskiej Prezydencji w Radzie Unii Europejskiej od stycznia do czerwca 2025 roku — 100% organi-
zacji pacjenckich wskazato taka potrzebe

e 61% organizacji pacjenckich wskazato, ze zna taki osrodek ekspercki, a liczba tych organizacji wynosita
33. Natomiast pozostate 39%, tj. 21 organizacji pacjenckich wskazato, ze nie zna takiego osrodka eksperc-
kiego.

e 70% respondentow, tj. 38 organizacji pacjenckich wskazato, ze zna platforme informacyjna o chorobach
rzadkich. Z kolei 30%, tj. 16 organizacji pacjenckich udzielito odpowiedzi, ze nie zna takiej platformy

e 91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie opieki socjalnej, w tym zwieksze-
nie liczby godzin pracy i obowigzkéw asystenta osoby z niepetnosprawnoscia, wprowadzenie opieki wy-
tchnieniowej dla rodzin, udzielenie wsparcia finansowego dla rodzin pacjentéw w trudnej sytuacji mate-
rialnej, udzielenie wsparcia psychologicznego dla pacjentéw i ich rodzin

e 91% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe zmian w zakresie edukacji. Potrzeby zmian wskazy-
wano w ujeciu o$wiaty — dostosowanie szkét do uczenia oséb z niepetnosprawnos$ciami, asystent osoby
z niepetnosprawnosciami w szkotach, dostosowanie metod uczenia do potrzeb oséb z niepetnosprawno-
$ciami oraz zmiana kwalifikacji do nauczania, w tym mozliwo$¢ ustawowa podania lekéw ratujacych zycie
przez personel placéwki edukacyjnej. Réwnolegle w zakresie edukacji zwracano uwage na koniecznos$¢
edukacji lekarzy orzecznikéw o specyfice choréb rzadkich, w tym edukacji personelu medycznego - leka-
rzy specjalistéw, lekarzy POZ, pielegniarek, a nawet ratownikéw medycznych i pracownikéw SOR

e 89% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos$¢ poprawy dostepu refundacyjnego do diagnostyki,
w tym w szczegélnosci dostepu do badan genetycznych, badan dla noworodkéw, czy mozliwosci przepro-
wadzania cyklicznych badan monitorujacych postep choroby

e 87% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien i optymalizacji modelu
opieki nad chorymi na choroby rzadkie w Polsce, a szczegdlnie wprowadzenie opieki koordynowanej
i kompleksowej, w tym osrodkéw referencyjnych i powotania wielodyscyplinarnych zespotéw w tych
osrodkach

e 74% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do
66 nowych czasteczko-wskazan technologii lekowych

e 52% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu refundacyjnego do wyro-
béw medycznych dla 25 wskazan klinicznych

Powotanie O$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz analiza
wprowadzonych dla nich produktéw rozliczeniowych

Wg. zapiséw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 w zakresie obszaru | Powotanie Osrodkéw Eksperckich
Choréb Rzadkich (OECR) oraz analiza wprowadzonych dla nich produktéw rozliczeniowych, zdefiniowano cele
szczegdtowe i mierniki.
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Cele szczegbtowe:

1) Powotanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia OECR pozostajacych poza ERN oraz organizacja
sieci tych osrodkéw na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej;

2) Analiza produktéw rozliczeniowych wprowadzonych do rozliczania dla OECR.
Mierniki:
1) Liczba nowo powotanych OECR w latach 2024-2025;

2) wprowadzenie przepiséw ustanawiajacych kryteria oraz zasady i procedury powotywania OECR pozo-
stajacych poza ERN;

3) wynik analizy produktéw rozliczeniowych wprowadzonych do rozliczania dla OECR.

Europejskie Sieci Referencyjne

Europejskie Sieci Referencyjne (European Reference Networks, ERN) to transgraniczne sieci taczace europej-
skie szpitalne centra eksperckie i referencyjne w celu zajecia sie rzadkimi, rzadko wystepujacymi i ztozonymi
chorobami oraz schorzeniami wymagajacymi wysoce wyspecjalizowanej opieki zdrowotnej.?2 ERN umozliwiaja
klinicystom omawianie przypadkéw pacjentéw dotknietych rzadkimi chorobami, udzielajac porad na temat naj-
bardziej odpowiedniej diagnozy i najlepszego dostepnego leczenia. Obecnie w Unii Europejskiej i Norwegii dzia-
ta 24 Europejskich Sieci Referencyjnych utworzonych na mocy dyrektywy 2011/24/UE w sprawie praw pacjentéw
w transgranicznej opiece zdrowotnej.??

Tabela. Lista 24 Europejskich Sieci Referencyjnych utworzonych na mocy dyrektywy 2011/24/UE w sprawie praw pa-

cjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej, Komisja Europejska, 2024

Skrét European Reference Network Europejska Sie¢ Referencyjna

Endo-ERN European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
endocrine conditions choréb endokrynologicznych

ERKNet European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
kidney diseases choréb nerek

ERN BOND European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
bone disorders choréb kosci

ERN CRANIO European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
craniofacial anomalies and ear, nose | anomalii czaszkowo-twarzowych oraz cho-
and throat (ENT) disorders réb uszu, nosa i gardta

ERN EpiCARE European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
and complex epilepsies i ztozonych padaczek

ERN EURACAN European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
adult solid cancers nowotworoéw litych u dorostych

ERN eUROGEN European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
urogenital diseases and complex con- | choréb uktadu moczowo-ptciowego i zto-
ditions zonych schorzen

ERN EURO-NMD European Reference Network on neu- | Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb
romuscular diseases nerwowo-migsniowych

ERN GENTURIS European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
genetic tumor risk syndromes zespotéw ryzyka nowotwordw genetycz-

nych

ERN GUARD-HEART | European Reference Network on un- | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich

common and rare diseases of the heart | i rzadkich choréb serca

22 European Reference Networks. Dostepne: https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-
-networks/european-reference-networks_en#the-24-european-reference-networks

2 Directive 2011/24/EU of the European Parliament and of the Council of 9 March 2011 on the application of pa-
tients’ rights in cross-border healthcare. Dostepne: https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/?uri=cele-

X:32011L0024
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ERN PaedCan

European Reference Network on pedi-
atric cancer (haemato-oncology)

Europejska sie¢ referencyjna ds. nowotwo-
réw wieku dzieciecego (hematoonkologia)

ERN RARE-LIVER

European Reference Network on rare
hepatological diseases

Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
choréb watroby

immunodeficiency, autoinflammatory
and autoimmune diseases

ERN ReCONNET European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
connective tissue and musculoskeletal | chordb tkanki tacznej i uktadu migsniowo-
diseases -szkieletowego

ERN RITA European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich

niedoboréw odpornosci, choréb autoza-
palnych i autoimmunologicznych

ERN TRANSPLANT-
-CHILD

European Reference Network on trans-
plantation in children

Europejska sie¢ referencyjna ds. prze-
szczepow u dzieci

ERN-EuroBloodNet

European Reference Network on rare
hematological diseases

Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
choréb hematologicznych

multisystemic vascular diseases

ERN-EYE European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
eye diseases choréb oczu

ERN-ITHACA European Reference Network on rare | Europejska sie¢ referencyjna ds. rzadkich
malformation syndromes, intellectual | zespotéw wad rozwojowych, zaburzen inte-
and other neurodevelopmental disor- | lektualnych i innych zaburzen neurorozwo-
ders jowych zaburzenia

ERN-LUNG European Reference Network on rare | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. rzadkich
respiratory diseases choréb uktadu oddechowego

ERN-RND European Reference Network on rare | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. rzadkich
neurological diseases choréb neurologicznych

ERN-Skin European Reference Network on rare, | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. rzad-
complex, and undiagnosed skin disor- | kich, ztozonych i niezdiagnozowanych
ders choroéb skory

ERNICA European Reference Network on rare | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. rzadkich
inherited and congenital (digestive and | dziedzicznych i wrodzonych (pokarmo-
gastrointestinal) anomalies wych i zotadkowo-jelitowych) anomalii

MetabERN European Reference Network on he- | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. dzie-
reditary metabolic disorders dzicznych zaburzen metabolicznych

VASCERN European Reference Network on rare | Europejska Sie¢ Referencyjna ds. rzadkich

wielonarzadowych choréb naczyniowych

Opracowanie wtasne na podstawie danych Komisji Europiejskie

W dniu 4 grudnia 2024 r. Komisja Europejska uruchomita nowa platforme informatyczna Kliniczny system za-
rzadzania pacjentami 2.0 (The Clinical Patient Management System 2.0 (CPMS 2.0). Platforma bedzie wspiera¢
Europejskie Sieci Referencyjne (ERN) w poprawie diagnostyki i leczenia rzadkich w panstwach cztonkowskich.
Platforma finansowana jest przez program EU4Health i zastepuje starg platforme CPMS, obowiazujaca od 2017 r.2

Osrodki eksperckie choréb rzadkich w Polsce

Wg. Komisji Europejskiej w Polsce funkcjonowaty 23 duze osrodki kliniczne bedgce cztonkami ERN (w ramach
tych o$rodkéw funkcjonuja poszczegélne jednostki kliniczne bedace cztonkami poszczegdlnych ER® Instytut
Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie jest cztonkiem siedmiu ERN, a Uniwersyteckie Centrum Kliniczne
w Gdansku - szesciu ERN. Narodowy Instytut Badawczy Onkologii im. Marii Sktodowskiej-Curie, Uniwersytecki
Szpital Dzieciecy w Krakowie, Szpital Uniwersytecki w Krakowie oraz Uniwersyteckie Centrum Kliniczne WUM
w Warszawie reprezentuja po trzy ERN. Instytut Matki i Dziecka w Warszawie, Narodowy Instytut Geriatrii, Reu-
matologii i Rehabilitacji w Warszawie Wojewoddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy w Olsztynie maja po dwa
ERN, a pozostate osrodki kliniczne po jednym.

2 Commission launches new platform for cross-border medical discussions on rare diseases. 4.12.2024 Dostepne:
https://ec.europa.eu/newsroom/sante/newsletter-archives/58238

> ERN members per Country. Dostepne: https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-european-reference-ne-
tworks/european-reference-networks en#tthe-24-european-reference-networks
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Tabela. Osrodki kliniczne w Polsce bedace cztonkami poszczegdlnych Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN),
stan na luty 2025 ., ERN

0Osrodek kliniczny ERN
1. Instytut Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie ITHACA
MetabERN
PaedCAN
RARE-LIVER
RITA
TRANSPLANTCHILD
EpiCARE
2. Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Gdansk EuroBloodNet
ITHACA
PaedCAN
eUROGEN
ERKNet
ERNICA
3. Narodowy Instytut Onkologii- PIB im. Marii Sktodowskiej-Curie w Warszawie EURACAN
EuroBloodNet
Endo-ERN
4. Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie PaedCAN
eUROGEN
ERKNet
5. Szpital Uniwersytecki w Krakowie ERN-RND
MetabERN
RITA
6. Uniwersyteckie Centrum Kliniczne WUM w Warszawie EURO-NMD
RARE-LIVER
Endo-ERN
7. Instytut Matki i Dziecka w Warszawie MetabERN
PaedCAN
8. Narodowy Instytut Geriatrii, Reumatologii i Rehabilitacji w Warszawie ReCONNET
RITA
9. Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy w Olsztynie ITHACA
CRANIO
10. Instytut Psychiatrii i Neurologii w Warszawie ERN-RND
11.  Szpital Kliniczny im. Karola Jonschera Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu Endo-ERN
12. M.Sktodowska-Curie Narodowy Instytut Onkologii Oddziat w Gliwicach EURACAN
13. Uniwersytet Medyczny Slask, Gornoslaskie Centrum  Medyczne GUARD-HEART
w Katowicach
14. Narodowy Instytut Badan nad Gruzlica i Chorobami Ptuc w Warszawie ERN-LUNG
15. Szpital Centrum Zdrowia Matki Polki Instytut Badawczy w todzi ERKNet
16. Dolnoslaski Szpital Specjalistyczny im. T. Marciniaka we Wroctawiu PaedCAN
17.  Samodzielny Publiczny Szpital Kliniczny Nr 1w Lublinie ERN-EYE
18. Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Lublinie PaedCAN
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19. Europejskie Centrum Zdrowia w Otwocku ERN-LUNG

20. Uniwersyteckie Centrum Kliniczne prof. K. Gibinskiego Uniwersytetu Medycz- EURACAN
nego w Katowicach

21. Uniwersytecki Szpital Kliniczny we Wroctawiu ERNICA

22. Uniwersytecki Szpital Kliniczny nr 1, Pomorski Uniwersytet Medyczny w GENTURIS
Szczecinie

23. Gornoslaskie Centrum Zdrowia Dziecka, Szpital Kliniczny Slaskiego Uniwer- Endo-ERN

sytetu Medycznego w Katowicach

Opracowanie wtasne na podstawie danych Komisji Europejskiej

Wg. danych Ministerstwa Zdrowia opublikowanych na stronie: https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl, w lutym 2025 .
funkcjonowato w Polsce 48 o$rodkow eksperckich choréb rzadkich (OECR), ktére automatycznie uzyskaty nomi-
nacje Ministra Zdrowia z racji ich przynaleznosci do ERN.26

Rysunek. Mapa Os$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich w Polsce, luty 2025, Ministerstwo Zdrowia
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Opracowanie na podstawie danych Ministerstwa Zdrowia

Wg. estymacji Ministerstwa Zdrowia, kryteria dla o$rodka eksperckiego chordb rzadkich (OECR) moze spetniac
ok. 300 o$rodkéw klinicznych w Polsce. Przypomnijmy, ze wg. zapiséw Planu dla Chordb Rzadkich na lata 2024-
2025, powotanie OECR powinno opierac sie na spetnieniu pieciu podstawowych kryteriow:

1) wielodyscyplinarny zespét;

2) odpowiednie zaplecze technologiczne;

3) doswiadczenie w prowadzeniu badan klinicznych i projektéw badawczych;

4) udokumentowana wspotpraca miedzynarodowa w obszarze choréb rzadkich w postaci wspélnych publikacji;
)

5) wspdtpraca z organizacja lub stowarzyszeniem pacjentéw.?

%6 0srodki Eksperckie Choréb Rzadkich. Minerstwo Zdrowia Dostepne: https://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/swiadcze-
niodawcy/osrodki-eksperckie-chorob-rzadkich

77 Rada Ministrow przyjeta Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025. Dostepne: https://www.gov.pl/web/zdro-
wie/rada-ministrow-przyjela-plan-dla-chorob-rzadkich-na-lata-2024-2025
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Wg. Map Potrzeb Zdrowotnych w 2022 r. w Polsce funkcjonowato 1207 komérek szpitalnych (oddziatéw, klinik

oraz instytutow).2

Tabela i wykres. Liczba komérek szpitalnych w Polsce w 2022 r., w podziale na wojewddztwa, wg. Map Potrzeb Zdro-

wotnych
Obszar Liczba
komorek

Polska 1207
Slaskie 167
mazowieckie 152
wielkopolskie 113
dolnoslaskie 100
matopolskie 89
todzkie 80
lubelskie 70
podkarpackie 65
kujawsko-pomorskie 63
warminsko-mazurskie 58
pomorskie 50
zachodniopomorskie 48
opolskie 42
podlaskie 41
Swietokrzyskie 38
lubuskie 31

Wg. Map Potrzeb Zdrowotnych

Liczba komorek w podziale na wojewddztwa

W procesie aplikowania o certyfikacje OECR powinny zosta¢ wykorzystanie dane z Map Potrzeb Zdrowotnych
dotyczace liczby leczonych pacjentéw z chorobami rzadkimi przez poszczegdlne osrodki kliniczne w Polsce. Po-

nizej przedstawiono dane z Map Potrzeb Zdrowotnych dotyczace liczby pacjentéw i liczby osrodkéw w ramach

programoéw lekowych w chorobach rzadkich w 2023 r.?®

Tabela. Liczba pacjentéw i liczba osrodkéw w ramach programéw lekowych w chorobach rzadkich w 2023 r., dane

z Map Potrzeb Zdrowotnych

NrPL Nazwa programu lekowego (PL) Liczba Liczba
pacjentéow | osrodkéw
w PL wPL
B.19 Leczenie niskorostych dzieci z somatotropinowa niedoczynnoscia 6 478 19
przysadki
B.79 Leczenie przewlektej biataczki limfocytowej obinutuzumabem 3 497 58
B.54 Leczenie chorych na szpiczaka plazmocytowego 2 440 55
B.67 Leczenie immunoglobulinami choréb neurologicznych 1760 929
B.14 Leczenie chorych na przewlekta biataczke szpikowa 1593 40
B.87 Leczenie idiopatycznego wtdknienia ptuc 1484 36
B.12 Leczenie chorych na chtoniaki ztosliwe 1446 58
B.64 Leczenie hormonem wzrostu niskorostych dzieci urodzonych jako 1438 18
zbyt mate w poréwnaniu do czasu trwania ciazy (SGA lub IUGR)

8 Map Potrzeb Zdrowotnych . Ministerstwo Zdrowia. Dostepne: https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-
2022-2026/analizy/leczenie-szpitalne/

2 Mapy Potrzeb Zdrowotnych. 2024 Dostepne: https://basiw.mz.gov.pl/mapy-informacje/mapa-2022-2026/analizy/
programy-lekowe/
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B.31 Leczenie tetniczego nadcis$nienia ptucnego (TNP) 1423 28

B.18 Leczenie przedwczesnego dojrzewania ptciowego u dzieci lub zagra- 1145 19
zajacej patologicznej niskorostosci na skutek szybko postepujacego
dojrzewania ptciowego

B.112 Leczenie chorych na mukowiscydoze 1077 24

B.81 Leczenie mielofibrozy pierwotnej oraz mielofibrozy wtérnej w prze- 1075 47
biegu czerwienicy prawdziwej i nadptytkowosci samoistnej

B.102 Leczenie chorych na rdzeniowy zanik mig$ni 1071 32

B.3 Leczenie nowotwordw podscieliska przewodu pokarmowego (GIST) 990 41

B.114 Leczenie chorych na ostra biataczke szpikowa 953 40

B.76 Leczenie tyrozynemii typu 1 (HT-1) 917 4

B.62 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci (PNO) u pacjentéw do- 740 24
rostych

B.126 Leczenie pacjentéw z autosomalnie dominujaca postacia zwyrodnie- 728 44
nia wielotorbielowatego nerek

B.85 Leczenie pacjentow z gruczolakorakiem trzustki 704 68

B.96 Leczenie nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) 698 16

B.97 Leczenie dorostych chorych na pierwotna matoptytkowos¢ immuno- 634 45
logiczna

B.5 Leczenie chorych na raka watrobowokomoérkowego 566 66

B.17 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci u dzieci 503 18

B.42 Leczenie niskorostych dzieci z Zespotem Turnera (ZT) 484 17

B.74 Leczenie przewlektego zakrzepowo-zatorowego nadci$nienia ptuc- 449 15
nego (CTEPH)

B.135 Leczenie nintedanibem choroby $rédmiazszowej ptuc zwigzanej 438 33
z twardzing uktadowa

B.15 Zapobieganie krwawieniom u dzieci z hemofilia Ai B $3 15

B.111 Leczenie ciezkiego niedoboru hormonu wzrostu u pacjentéw doro- 332 23
stych oraz u mtodziezy po zakoniczeniu terapii promujacej wzrastanie

B.8 Leczenie migsakéw tkanek migkkich 318 37

B.77 Leczenie chorych na chtoniaki CD30+ 306 43

B.41 Leczenie zespotu Prader Willi 280 17

B.75 Leczenie chorych na aktywna posta¢ ziarniniakowatosci z zapale- 263 27
niem naczyn (GPA) lub mikroskopowe zapalenie naczyn (MPA)

B.98 Leczenie pediatrycznych chorych na pierwotna matoptytkowos¢ im- 188 16
munologiczna

B.99 Leczenie akromegalii 188 21

B.65 Leczenie chorych na ostra biataczke limfoblastyczna 161 35

B.66 Leczenie chorych na pierwotne chtoniaki skérne T - komérkowe 159 32

B.142 Leczenie dorostych pacjentow z zespotami mielodysplastycznymi 145 30
z towarzyszaca niedokrwistoscia zalezna od transfuzji

B.104 Leczenie choroby Fabry’ego 142 27

B.109 Leczenie uzupetniajace L-karnityna w wybranych chorobach meta- 126 7
bolicznych

B.27 Leczenie przewlektych zakazen ptuc u $wiadczeniobiorcéw z muko- 120 19
wiscydoza

B.95 Leczenie atypowego zespotu hemolityczno mocznicowego (aHUS) 112 17

B.23 Leczenie choroby Gauchera typu | oraz typu lll 98 28
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B.86 Leczenie pacjentow z wrodzonymi zespotami autozapalnymi 89 6

B.89 Leczenie ewerolimusem chorych na stwardnienie guzowate z niekwa- 75 10
lifikujacymi sie do leczenia operacyjnego guzami podwysciétkowymi
olbrzymiokomérkowymi (SEGA)

B.138FM | Leczenie pacjentéw ze spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych 73 29
i rdzenia kregowego (NMOSD)

B.119 Leczenie pacjentéw z postepujacym, miejscowo zaawansowanym lub 67 15
z przerzutami, zréznicowanym (brodawkowatym/ pecherzykowym/
oksyfilnym z komdrek Hiirthle’a) rakiem tarczycy, opornym na lecze-
nie jodem radioaktywnym

B.22 Leczenie choroby Pompego 65 24

B.53 Leczenie wysoko zréznicowanego nowotworu neuroendokrynnego 63 19
trzustki

B.38 Leczenie niskorostych dzieci z przewlekta niewydolnos$cia nerek (PNN) 61 1

B.139 Leczenie pacjentéw z nowotworami neuroendokrynnymi uktadu po- 60 1
karmowego z zastosowaniem radiofarmaceutykéw

B.122 Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajacymi napadami dzie- 53 14
dzicznego obrzeku naczynioruchowego o ciezkim przebiegu

B.117 Leczenie raka z komérek Merkla awelumabem 52 17

B.110 Leczenie dinutuksymabem beta pacjentéw z nerwiakiem zarodko- 50 4
wym wspétczulnym

B.108 Leczenie agresywnego i objawowego, nieoperacyjnego, miejscowo 46 7
zaawansowanego lub przerzutowego raka rdzeniastego tarczycy

B.20 Leczenie niskorostych dzieci z ciezkim pierwotnym niedoborem IGF-1 38 9

B.115 Leczenie agresywnej mastocytozy uktadowej, mastocytozy uktado- 38 13
wej z wspotistniejacym nowotworem uktadu krwiotwdérczego oraz
biataczki mastocytarnej

B.130 Leczenie chorych z dystrofia miesniowa Duchenne’a spowodowana 35 7
mutacja nonsensowna w genie dystrofiny

B.146 Leczenie chorych na makroglobulinemie Waldenstroma 31 23

B.121 Leczenie amifamprydyna pacjentéw z Zespotem miastenicznym Lam- 30 7
berta-Eatona

B.118 Leczenie pacjentow z chorobg Cushinga 28 8

B.25 Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zespét Huntera) 26 18

B.127 Leczenie dorostych chorych na ciezka anemie aplastyczna 26 13

B.21 Leczenie ciezkich wrodzonych hiperhomocysteinemii 24 7

B.128FM | Leczenie chorych na ostrg porfirie watrobowa (AHP) u dorostych 20 4
i mtodziezy w wieku od 12 lat

B.24 Leczenie choroby Hurler 15 1

B.131 Leczenie pacjentdw z idiopatyczna wieloogniskowa choroba Castlemana 15 7

B.143 Leczenie kwasem kargluminowym chorych z acyduriami organiczny- 13 5
mi: propionowa, metylomalonowa i izowalerianowa

B.61 Leczenie chorych na cystynoze nefropatyczna 1 5

B.129FM | Leczenie chorych na pierwotna hiperoksalurie typu 1 8 4

B.145 Leczenie chorych na uktadowa amyloidoze taricuchéw lekkich (AL) 8 7

B.140 Leczenie wspomagajace zaburzen cyklu mocznikowego 7 5

B.144 Leczenie pacjentdw z guzami litymi z fuzja genu receptorowej kinazy 6 5
tyrozynowej dla neurotrofin (NTRK)

B.123 Leczenie pacjentow z chorobg Wilsona 1 1

Wg. Map Potrzeb Zdrowotnych
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Dane z Map Potrzeb Zdrowotnych pozwalaja na analize poszczegélnych osrodkéw klinicznych w réwnych katego-
riach, w tym liczby pacjentéw, Swiadczen oraz kadr medycznych. Przyktadowe zestawienia dla réznych obszaréw
terapeutycznych choréb rzadkich przestawiono w Zataczniku 1 na koricu raportu.

Poprawa dostepu do badan diagnostycznych wykorzystywanych w dia-
gnostyce i leczeniu choréb rzadkich

Wg. zapiséw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 w zakresie obszaru Il Poprawa dostepu do badan
diagnostycznych wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu chordb rzadkich, zdefiniowano cele szczegétowe
i mierniki.
Cele szczegbtowe:
1) Skrécenie czasu diagnostyki od wystapienia objawdw choroby do ustalenia jej rozpoznania przyczynowego
i etiologii
2) Ograniczenie kosztéw opieki zdrowotnej nad pacjentami z choroba lub chorobami rzadkimi o podtozu
genetycznym i niegenetycznym
3) Ograniczenie prowadzenia diagnostyki polskich pacjentéw w o$rodkach zagranicznych
Mierniki:
1) Kwalifikacja genetycznych badan diagnostycznych jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambula-
toryjnej opieki specjalistycznej
2) Kwalifikacja niegenetycznych wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych jako $wiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
3) Modernizacja infrastruktury i doposazenie laboratoriéw wykonujacych badania genetyczne, w szcze-
gblnosci wielkoskalowe badania genomowe

Przesiew noworodkowy

Wg. najnowszej publikacji z 2024 r. pt. ,A Landscape Assessment of Newborn Screening (NBS) in Europe” przesta-
wiono ranking 32 krajow w zakresie liczby choréb uwzglednionych w panelach NBS.3* W tym zestawieniu przo-
duja takie kraje EU-27, jak Wtochy, z 49 chorobami wykrywanymi w przesiewie na poziomie krajowym, nastepnie
Austria- 31, Portugalia - 30, Polska — 29 i Wegry — 27 choréb. Jednoczes$nie autorzy publikacji przedstawili mozli-
wos¢ diagnostyki w przesiewie noworodkowym az 69 choréb, ktérych lista znajduje sie w Zataczniku 2 na koncu
raportu. Jedynie Wtochy sa najblizej tej liczby, bo w przesiewie krajowym i przesiewie na poziomie regionalnym
diagnozuja 60 jednostek chorobowych patrz Zatacznik 3 na korncu raportu.

Tabela. Mapowanie chordb uwzglednionych w panelach NBS w 32 krajach europejskich, wg. CRA, 2024
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% A Landscape Assessment of Newborn Screening (NBS) in Europe. Charles River Associates (CRA) 2024 Dostepne:
https://media.crai.com/wp-content/uploads/2021/11/28135510/CRA-Insights-NBS-Policy-Updated-28-February-

2024-vSTCCR.pdf
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W Polsce, program polityki zdrowotnej pt. Program Badan Przesiewowych Noworodkoéw jest finansowany z bu-
dzetu Ministerstwa Zdrowia. Dziatania podejmowane w ramach Programu stanowig realizacje jednego z prio-
rytetéw zdrowotnych okreslonych w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 27 lutego 2018 r. w sprawie prio-
rytetéw zdrowotnych ,poprawa jakosci skutecznosci opieki okotoporodowej oraz opieki zdrowotnej nad matkg, noworodkiem
i dzieckiem do lat3”. W 2019 r. przeznaczono na realizacje Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw ok. 36 mln
zt, w 2020 r. — 0k.37 mln zt, w 2021 r. — ok. 38 mln zt, w 2022 r. - ok. 44 mln zt, w 2023 r. - ok. 52 mln zt, a w 2024
r. — ok. 54 mln zt. Biorac pod uwage, ze w 2023 r. urodzito sie ok. 272 tys. dzieci, koszt badania przesiewowego
statystycznego noworodka wynidst tylko 191 zt. To pokazuje bardzo wysoka efektywnos$¢ kosztowa Programu
Badan Przesiewowych Noworodkdéw w Polsce.

Wg. dokumentu pt. ,,Program badan przesiewowych noworodkéw w Rzeczpospolitej Polskiej na lata 2019-2026", w ra-

mach programu, w przesiewie populacyjnym na poziomie krajowym wykrywanych jest 30 jednostek chorobowych.'

Tabela. Lista choréb wykrywanych w badaniach przesiewowych noworodkéw w Polsce,

Nr Jednostka chorobowa Skroét
1 Wrodzona niedoczynnos¢ tarczycy WNT

2 Wrodzony przerost nadnerczy WPN

3 Mukowiscydoza CF

4 Fenyloketonuria/ Hiperfenyloalaninemia PKU/HPA
5 Choroba syropu klonowego MSUD
6 Hipermetioninemia/ Homocystynuria HMET/HCY
7 Acyduria argininowo-bursztynianowa ASA

8 Cytrulinemia typu | CITI

9 Cytrulinemia typu Il (deficyt cytryny) CITIl
10 Tyrozynemia typu | TYRI
1 Tyrozynemia typu Il TYRII
12 Deficyt MCAD MCADD
13 Deficyt LCHAD LCHADD
14 Deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego MTP
15 Deficyt VLCAD VLCADD
16 Acyduria glutarowa Il (Deficyt wielu dehydrogenaz acylo-CoA) GA 1l (MADD)
17 Deficyt CPT I CPTI
18 Deficyt CPT I CPT Il
19 Deficyt translokazy karnityny CACT
20 Deficyt transportera karnityny (pierwotny deficyt karnityny) CTD (CUD)
21 Deficyt liazy 3-hydroksy-3-metyloglutarylo-CoA HMGA
22 Deficyt B-ketotiolazy BKT
23 Acyduria glutarowa typu | GA I
24 Acyduria propionowa PA

25 Acyduria metylomalonowa MMA
26 Acyduria izowalerianowa IVA

27 3-metylokrotonyloglicynuria McCC
28 Deficyt wielu karboksylaz MCD
29 Deficyt biotynidazy BIOT
30 Rdzeniowy zanik migsni SMA

Zrédto. Program badari przesiewowych noworodkéw w Rzeczpospolitej Polskiej na lata - 2019-2026

3 Program polityki zdrowotnej Ministra Zdrowia. Program badan przesiewowych noworodkéw w Rzeczpospolitej
Polskiej na lata 2019-2026. Ministerstwo Zdrowia Dostepne: https://www.gov.pl/web/zdrowie/program-badan-

przesiewowych-noworodkow-w-polsce-na-lata-2019-2026
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Wszystkie noworodki poddane programowi Badan Przesiewowych Noworodkdw w Polsce maja zapewnione dal-
sze badania oraz monitorowanie stanu zdrowia. Wykrycie danej choroby gwarantuje wczesng interwencje te-
rapeutyczng, co w przypadku wielu choréb rzadkich pozwala na unikniecie rozwoju wielu powiktan i $mierci,
a w przypadku braku terapii na Swiadoma terapie objawowa i rehabilitacje.

W aspekcie poszerzania programu Badan Przesiewowych Noworodkéw, w dniu 31 pazdziernika 2024 r. zostata
opublikowana Opinia Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji nr 78/2024 o projekcie pro-
gramu polityki zdrowotnej pn. ,Program badan przesiewowych noworodkéw w Rzeczpospolitej Polskiej na lata
2019-2026".2 Prezes AOTMIT rekomenduje dodanie nastepnych szesciu nowych jednostek chorobowych do obec-
nie funkcjonujacego programu badan przesiewowych noworodkéw, co przetozyto by sie na 36 jednostek choro-
bowych w programie Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce:

1. Ciezki skojarzony (ztozony) niedobdr odpornosci (SCID)
Galaktozemia

Choroba Pompe’go

Choroba Fabry’ego

Choroba Gaucher’a

o v or wN

Mukopolisacharydoza typu | (MPS-I, zesp6t Hurlera)

W Audycie KFO 2024 z lipca 2024 r. pacjenci postuluja o rozszerzenie obecnego programu Badan Przesiewowych
Noworodkdéw, z 30 wykrywanych choréb o nastepne dziesie¢ jednostek chorobowych:

1. Choroba Pompego,

2. Choroba Fabry’ego,

3. Choroba Gauchera,

4. Choroba Krabbego,

5.  Mukopolisacharydozy typu I (MPS 1): choroby Hurlera, Scheie’a i Hurlera-Scheie’a,

6. Mukopolisacharydozy typu Il (MPS II): choroba Hunter

7. Niedobor kwasnej sfingomielinazy (ang. Acid SphingoMyelinase Deficiency, ASMD),

8. Ciezki ztozony niedobér odpornosci (ang. Severe Combined ImmunoDeficiency, SCID),
9. Galaktozemia,

10. Leukodystrofia metachromatyczna (ang. Metachromatic leukodystrophy, MLD)

W dniu 19 lutego 2024 r. przedstawiciele organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi jednogtosnie podpisali
w Warszawie ,Deklaracje na rzecz badan przesiewowych noworodkéw w kierunku choréb lizosomalnych”. Inicja-
torem podpisania Deklaracji byto Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich Orphan.* Deklaracja zbiera
rekomendacje dotyczace wprowadzenia badan przesiewowych w kierunku siedmiu choréb spichrzeniowych li-
zosomalnych:

Choroby Pompe’go

Choroby Fabry’ego

Choroby Gaucher’a,

Choroby Krabbego,

Mukopolisacharydozy typu | (MPS-I, zesp6t Hurlera),

Mukopolisacharydoza typu 2 (MPS-II, zesp6t Huntera),

Noupr w2

Niedobdr kwasnej sfingomielinazy (ASMD)

Diagnostyka laboratoryjna w chorobach rzadkich

Minister Zdrowia przekazat do Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji zlecenie wydania rekomenda-
cji w sprawie kwalifikacji $wiadczen opieki zdrowotnej jako $wiadczen gwarantowanych w zakresie ambulatoryj-
nej opieki specjalistycznej:

e Aminokwasy rozgatezione w ,suchej” kropli krwi brak kodulCD-9,

32 QOpinia Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji nr 78/2024 z dnia 31 pazdziernika 2024 r. o
projekcie programu polityki zdrowotnej pn. ,Program badan przesiewowych noworodkéw w Rzeczpospolitej
Polskiej na lata 2019-2026". AOTMIT 2024 Dostepne: https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2024/180/
OPZ/0P-0078-2024.pdf

3 Deklaracja na rzecz badan przesiewowych noworodkéw w kierunku choréb lizosomalnych. 2024. Dostepne:
https://rzadkiechoroby.org/projekt-poszerzenie-panelu-przesiewowego-dla-noworodkow-w-polsce/
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e Profilaminokwaséw w osoczu/surowicy lub moczu- brak kodulCD-9,

e Profilaminokwaséw i acylokarnityn w,suchej” kropli krwi brak kodulCD-9,

e Profil kwaséw organicznych w moczu GC/MS brak I1CD-9,

e  Bursztynyloaceton w ,suchej” kropli krwi brak kodulCD-9,

e Homocysteina catkowita, kwas metylomalonowy i kwas metylocytrynowy w ,,suchej” kropli krwi brak
kodulCD-9,

e  Pteryny w moczu- brak kodulCD-9.

Diagnostyka genetyczna w chorobach rzadkich

Od 1 lipca 2024 r. weszty do koszyka Swiadczen gwarantowanych trzy nowe porady, ktére beda finansowane
w ramach Osrodkow Eksperckich Chordob Rzadkich (OECR). To sa porady, ktére polegaja na tym, ze pacjenci
przychodza z gotowymi badaniami i specjalisci z OECR przegladaja catos¢ tych badan i stawiaja rozpoznanie
kodu ORPHA. Czyli konczy sie $ciezka diagnostyczna pacjenta z choroba rzadka postawieniem diagnozy. Te trzy
porady beda ptatne od 326 pkt. za kompleksowa ocene genetyczna, w przypadku wystepowania rzadkiej cho-
roby genetycznej, realizowang w Osrodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR), przez 193 pkt. za kompleksowa
ocene specjalistyczng u pacjenta z choroba rzadka realizowana w O$rodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR)
oraz 145 pkt. za kontrolng ocene stanu zdrowia pacjenta z choroba rzadka realizowang w Osrodku Eksperckim
Chorob Rzadkich (OECR).

Tabela. Nowe produkty rozliczeniowe w AOS w zakresie choréb rzadkich, NFZ 2024, wartos¢ punktu ok. 1,6 zt

Produkt rozliczeniowy Wycena Swiadczenie
w punktach NFZ (zt)

Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania rzadkiej cho-

roby genetycznej realizowana w Osrodku Eksperckim Choréb Rzadkich 326 522 zt

(OECR)

Kompleksowa ocena specjalistyczna u pacjenta z choroba rzadka konsulta- 193 309 7t

cja realizowana w O$rodku Eksperckim Chordéb Rzadkich (OECR)

Kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z chorobg rzadka konsultacja spe- 145 239 7t

cjalistyczna realizowana w O$rodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR)

Dane NFZ
Poprawa dostepu do lekéw i Srodkow specjalnego przeznaczenia zywie-

niowego w chorobach rzadkich
Wg. zapiséw Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 w ramach Obszaru Il Poprawa dostepu do lekéw i $rod-

kéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich zdefiniowano cele szczegétowe i mierniki.
Cele szczegbtowe:

1) poprawa dostepu do lekéw stosowanych w chorobach rzadkich przed ich dopuszczeniem do obrotu
i przed uzyskaniem refundacji ze srodkéw publicznych;

2) poprawa dostepu do objawowych i wspomagajacych lekdw, wyrobéw medycznych oraz $rodkéw spo-
zywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich, ktérych efek-
tywnos¢ kliniczna zostata potwierdzona w ocenie AOTMIT;

3) poprawa dostepu do lekdw oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego spro-
wadzanych w ramach importu docelowego przez mozliwos$¢ ich rozliczania w oddziale szpitalnym oraz
finansowania dla chorych leczonych ambulatoryjnie.

Mierniki:
1) liczba pacjentéw objetych programami ZPW (zastosowanie podyktowane wspétczuciem);

2) liczba sfinansowanych terapii stosowanych w trakcie hospitalizacji i sprowadzanych w ramach proce-
dury importu docelowego przez szpital;

3) liczba sfinansowanych terapii w ramach decyzji podejmowanej przez ministra wtasciwego do spraw
zdrowia o finansowaniu niezbednego leczenia dla chorych w procedurze importu docelowego.

Leki sieroce zarejestrowane w Unii Europejskiej w latach 2003-2023
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Unia Europejska oferuje zachety, aby zacheci¢ producentéw i instytucje naukowe do badan i opracowywania
lekdw na choroby rzadkie. Jednym z nich jest uzyskanie statusu leku sierocego (orphan designation), pod warun-
kiem spetnienia wyznaczonych kryteriow:

e  Produkt leczniczy musi leczy¢, zapobiegac lub diagnozowac¢ rzadka chorobe zagrazajaca zyciu lub prze-
wlekle wyniszczajaca,

e Choroba rzadka nie moze dotyczy¢ wiecej niz 5 na 10 tys. os6b w Unii Europejskiej,

e Nie istnieje zadna zadowalajaca metoda diagnozowania, zapobiegania lub leczenia choroby rzadkiej
albo jesli taka metoda juz istnieje, lek musi przynosi¢ znaczace dodatkowe korzysci osobom dotknie-
tym ta choroba,

Leki sieroce otrzymuja 10 lat wytacznosci rynkowej, pod warunkiem, ze mozna wykazaé, ze kryteria ich oznacze-
nia nadal obowiazuja. Komitet ds. Produktéw Leczniczych Sierocych Europejskiej Agencji Lekéw jest odpowie-
dzialny za rozpatrywanie wnioskéw o nadanie statusu leku sierocego. Jesli lek zostanie zalecony do dopuszcze-
nia do obrotu, Komitet oceni go ponownie, aby sprawdzi¢, czy kryteria sa nadal spetnione i czy mozna utrzymac
status leku sierocego dla dopuszczonego leku. Nie wszystkie produkty lecznicze oznaczone jako sieroce docho-
dza do etapu wniosku o pozwolenie na dopuszczenie do obrotu. Produkty lecznicze, ktére jednak osiagaja ten
etap sg oceniane przez Komitet ds. Produktéw Leczniczych Stosowanych u Ludzi (CHMP) przy uzyciu tych samych
rygorystycznych standardéw bezpieczenstwa i skutecznosci, ktére maja zastosowanie do wszystkich lekdw oce-
nianych przez Europejska Agencje Lekéw (EMA). Po zatwierdzeniu leku sierocego przez Komisje Europejska, moze
on by¢ dopuszczony do obrotu we wszystkich panstwach cztonkowskich Unii Europejskiej. Dopuszczenie do
obrotu nie jest jednoznaczne z refundacja publiczng lub prywatna w poszczegélnych krajach. Wymaga ona od-
rebnych proceséw na poziomie krajowym.

W latach 2003-2023 liczba zarejestrowanych w Unii Europejskiej lekdw z potwierdzonym statusem leku sierocego
wyniosta tacznie 238, a liczba zarejestrowanych w Unii Europejskiej lekéw ogétem — 1266 leki.

Wykres. Liczba zarejestrowanych lekdw sierocych na tle zarejestrowanych lekéw ogétem w Unii Europejskiej w latach
2003-2023

W latach 2003-2023, co szdsty rejestrowany nowy lek (16%) miat status leku sierocego. Najwiecej odsetkowo

2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023

Zarejestrowane leki sieroce Zarejestrowane leki ogotem

Zrédto: Opracowanie wtasne na podstawie danych Europejskiej Agencji LeRéw

zarejestrowano lekéw sierocych w 2022 r. - 27% ze wszystkich rejestracji (24 leki sieroce na 65 lekéw zarejestro-
wanych ogétem).

% EU research on rare diseases. Eurostat 2023. Zrédto: https://research-and-innovation.ec.europa.eu/research-
-area/health/rare-diseases_en
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Wykres. Odsetek rejestrowanych nowych lekéw sierocych na tle lekdw rejestrowanych ogétem w latach 2003-2023
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Zrédto: Opracowanie wtasne na podstawie danych Europejskiej Agencji Lekéw

Wg. EMA (Europejskiej Agencji Lekdw), w okresie od 2001 r. do 2023 r. zarejestrowano w Unii Europejskiej 240 le-
kéw sierocych w 162 chorobach rzadkich (na 6 tys. choréb rzadkich ogétem). Wynika z tego, ze tylko 2,7% choréb
rzadkich ma zarejestrowane leczenie.*

Pena lista lekéw sierocych zarejestrowanych w Unii Europejskiej w latach 2021-2025 znajduje sie w Zataczni-
ku 4 na koricu raportu.3®

Refundacja lekéw sierocych i lekow stosowanych w chorobach rzadkich
w Polsce

Nalezy podkresli¢, ze w Polsce w zakresie chordb rzadkich znaczaco poprawit sie dostep refundacyjny do no-
wych terapii choréb rzadkich w latach 2021- styczen 2025. Wedtug danych Ministra Zdrowia, w:

e 2021r. refundacja objeto 29 nowych czasteczko-wskazan w chorobach rzadkich, na zrefundowanych
68 nowych czasteczko-wskazan ogdtem,

e 2022r. refundacja objeto 37 nowych czasteczko-wskazan w chorobach rzadkich, na zrefundowanych
115 nowych czasteczko-wskazan ogdtem,

e 2023 r. zrefundowano 43 nowych czasteczko-wskazan z zakresu chordb rzadkich, na zrefundowanych
145 nowych czasteczko-wskazan ogdtem,

e 2024 r.zrefundowano 36 nowych czasteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich, na zrefundowanych
135 nowych czasteczko-wskazan ogdtem,

e W styczniu 2025 r. zrefundowano 12 nowych czasteczko-wskazan z zakresu choréb rzadkich, na zrefundo-
wanych 31 nowych czasteczko-wskazan ogétem.

* Qrphan medicines in the EU. European Commission 2024 Dostepne: https://www.ema.europa.eu/en/documents/

leaflet/infographic-orphan-medicines-eu_en.pdf
% Union Register of medicinal products. Dostepne: https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/

html/reg_hum_act.htm?sort=n
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Wykres. Liczba nowych czasteczko-wskazan lekéw zrefundowanych w chorobach rzadkich w latach 2014- styczen
2025, dane MZ
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Opracowanie wtasne na podstawie danych Ministerstwa Zdrowia

Nalezy podkresli¢, ze co trzecie refundowane czasteczko-wskazanie w latach 2021-2024 reprezentowato choroby
rzadkie.

Wykres. Liczba i odsetek nowych czasteczko-wskazan lekéw zrefundowanych w chorobach rzadkich w latach 2014-
2024, dane MZ
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Opracowanie wtasne na podstawie danych Ministerstwa Zdrowia

Co wazne, w Polsce w ostatnich latach skrocit sie czas oczekiwania na decyzje refundacyjne dla lekdéw stosowa-
nych w chorobach rzadkich. Wg. danych Ministerstwa Zdrowia, w 2024 r. Sredni czas procedowania wnioskéw dla
technologii lekowych dedykowanych w chorobach rzadkich wynosit 225 dni od ztozenia wniosku refundacyjnego
przez producenta do wydania decyzji refundacyjnej przez Ministra Zdrowia (z odjetym czasem zawieszenia pro-
cesu). Dla poréwnania, w 2021 r. czas oczekiwania wynosit 616 dni, w 2022 r. - 473 dni, a w 2023 r. 435 dni.”’

¥ Komunikat Ministra Zdrowia ws. czasu udostepniania pacjentom innowacyjnych technologii lekowych w Polsce.
Ministerstwo Zdrowia 2024. Dostepne: https://www.gov.pl/web/zdrowie/komunikat-ministra-zdrowia-w-sprawie-
czasu-udostepniania-pacjentom-innowacyjnych-technologii-lekowych-w-polsce
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Tabela. $redni czas procedowania wnioskéw dla technologii lekowych dedykowanych w chorobach rzadkich w latach
2021-2024, wg. Ministerstwa Zdrowia

Liczba dni od
Czas zawieszenia Liczba dni od zlodenia wniosku Liczba dni od Liczba dni od
Lata wniosku zloleniawniosku | dowydania decyzji | rejestracji EMA do rejestracji do
(liczba dni) dowydania decyzji (odjety czas ztodenia wniosku wydania decyzji
zawieszenia)
2021r. 131 747 616 1514 2275
2022r. 238 720 473 951 14644
2023r. a7 549 435 1011 1449
2024 r. (do kwietnia) 78 303 225 734 929

Dane Ministerstwa Zdrowia
Wyzwania w refundacji lekéw sierocych i lekéw stosownych w leczeniu choréb rzadkich w Polsce dotycza:
e refundacji nowych czasteczek lekdw sierocych,
e refundacji nowych czasteczek lekdw stosowanych w chorobach rzadkich,
e refundacji nowych wskazan refundacyjnych juz refundowanych lekdw,
o refundacji nowych wskazan refundacyjnych juz refundowanych lekéw dla populacji pediatrycznych,
e refundacji lekdw we wczesniejszych liniach leczenia,
e refundacji lekéw we wskazaniach pozarejestracyjnych (off-label),

e wykorzystania mechanizméw refundacji w ramach Ratunkowego Dostepu do Technologii Lekowych
(RDTL),

e tagodzenia kryteriéow kwalifikacji do programéw lekowych, przy wzroscie roli Zespotéw Koordynacyj-
nych NFZ w ocenie efektéw zdrowotnych i monitorowania rejestrow ptatnika,

e poprawy wyceny obstugi programéw lekowych w chorobach rzadkich,
e zmiany warunkéw podania leku z podania w szpitalu na podania w warunkach AOS lub podania domowe.

Na koncu raportu znajduje sie rowniez Zatacznik 5. Zestawienie produktéw leczniczych wraz z ich wskazaniem kli-
nicznym, wymienionych przez organizacje pacjenckie, jako oczekiwane potrzeby refundacyjne w Audycie KFO 2024.

Programy lekowe NFZ w ramach choroéb rzadkich

Gtéwnym rodzajem refundacji lekéw stosowanych w chorobach rzadkich byty programy lekowe. Wg. Zarzadzenia
Prezesa NFZ, w styczniu 2025 r. funkcjonowato 85 programoéw lekowych w zakresie choréb rzadkich, na 135 pro-
graméw lekowych ogétem. Patrz Zatacznik 6 na korcu raportu.®

W 2023 r. w ramach 72 programéw lekowych w zakresie choréb rzadkich ze 118 programoéw lekowych ogétem
(61%) byto leczonych 34 834 pacjentéw z chorobami rzadkimi z 208 864 pacjentéw w programach lekowych ogo-
tem (17%). Wydatki NFZ tytutem 72 programéw lekowych w zakresie chordb rzadkich wyniosty 3 590 472 721 zt,
co stanowito 36% z wydatkéw ogdtem NFZ na programy lekowe w 2023 r. (9 992 607 785 zt).

Na koncu raportu znajduja sie Zatacznik 7. Liczba pacjentdéw leczonych w programach lekowych w chorobach
rzadkich w 2023 r. wg. Map Potrzeb Zdrowotnych oraz Zatacznik 8. Wydatki NFZ tytutem programéw lekowych
w chorobach rzadkich w 2023 r., wg. Map Potrzeb Zdrowotnych.

W sprawozdawczosci NFZ trudno zidentyfikowacd rozliczenia dotyczace wszystkich pacjentéw z chorobami rzad-
kimi. Najbardziej wiarygodnymi danymi na temat kosztéw chordb rzadkich sa dane pochodzace z programéw
lekowych. Wszystkie inne dane, ktére dotycza $wiadczen ambulatoryjnych czy szpitalnych, najczesciej sa spra-
wozdawane nie w zakresie choroby rzadkiej, tylko w zakresie jej powiktan. W 2023 r., w 118 programach lekowych
NFZ refundowat 23 programy lekowe w zakresie nieonkologicznych chordb rzadkich i ultrarzadkich. Byty to:

38 Zatacznik Nr 4 do zarzadzenia Nr 9/2025/DGL Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 30 stycznia 2025 .
Dostepne: https://www.nfz.gov.pl/zarzadzenia-prezesa/zarzadzenia-prezesa-nfz/

29



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

1.

o o or W N

10.
1.
12.
13.

14.
15.

16.

17.

18.

19.
20.

21.

22.

23

PROGRAM LEKOWY ZAPOBIEGANIE KRWAWIENIOM U DZIECI Z HEMOFILIAA 1B
PROGRAM LEKOWY LECZENIE CIEZKICH WRODZONYCH HIPERHOMOCYSTEINEMII
PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z CHOROBA POMPEGO

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPU | ORAZ TYPU llI

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY HURLER

PROGRAM LEKOWY LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY TYPU Il (ZESPOt HUNTERA)
PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA CYSTYNOZE NEFROPATYCZNA

PROGRAM LEKOWY LECZENIE TYROZYNEMII TYPU (HT-1)

PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z WRODZONYMI ZESPOEAMI AUTOZAPALNYMI
PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z NOCNA NAPADOWA HEMOGLOBINURIA (PNH)
PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK MIESNI

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY FABRYEGO

PROGRAM LEKOWY LECZENIE UZUPEENIAJACE L-KARNITYNA W WYBRANYCH CHOROBACH
METABOLICZNYCH

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA MUKOWISCYDOZE

PROGRAM LEKOWY LECZENIE AMIFAMPRYDYNA PACJENTOW Z ZESPOLEM MIASTENICZNYM
LAMBERTA-EATONA

PROGRAM LEKOWY LECZENIE ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH Z NAWRACAJACYMI NAPADAMI
DZIEDZICZNEGO OBRZEKU NACZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM PRZEBIEGU

PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z CHOROBA WILSONA

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA OSTRA PORFIRIE WATROBOWA (AHP)
U DOROSLYCH | MLODZIEZY W WIEKU OD 12 LAT

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA PIERWOTNA HIPEROKSALURIE TYPU 1

PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z DYSTROFIA MIESNIOWA DUCHENNEA SPOWODO-
WANA MUTACJA NONSENSOWNA W GENIE DYSTROFINY

PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z IDIOPATYCZNA WIELOOGNISKOWA CHOROBA
CASTLEMANA

PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW ZE SPEKTRUM ZAPALENIA NERWOW WZROKO-
WYCH | RDZENIA KREGOWEGO (NMOSD)

PROGRAM LEKOWY LECZENIE WSPOMAGAJACE ZABURZEN CYKLU MOCZNIKOWEGO

Nie uwzgledniono w powyzszym zestawieniu rzadkich choréb onkologicznych i hematoonkologicznych. W tych
ramach 23 programoéw lekowych nieonkologicznych w chorobach rzadkich leczyliSmy w 2023 r. 5 014 pacjentéw,

w 302 osrodkach klinicznych. Wydatki NFZ ogétem na realizacje tych programéw lekowych wyniosty ok. 1,5 mld zt.

Tabela. Programy lekowe finansowane przez NFZ w chorobach rzadkich i ultrarzadkich (nieonkologicznych)
w 2023 r., dane NFZ

- . . . . Liczba $wiadczeniodaw-
Swiadczenia Leki Liczba pacjentow R
cow
19 854 810,33 zt 1464 436 712,72 zt 5014 302
Dane NFZ

Ponizej przedstawiono programy lekowe obejmujace najwieksza liczbe pacjentéw z chorobami rzadkimi. Liczba
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pacjentéw leczonych jest zwigzana z czestoscig wystepowania danej choroby rzadkiej, jak réwniez momentem,

w ktérym leczenie zostato wdrozone. Najwigksza liczba pacjentéw (1 077 pacjentéw) byta leczona w programie

lekowym leczenie mukowiscydozy, na drugim miejscu rdzeniowy zanik mie$ni (1 071 pacjentéw), trzecie miejsce

leczenie tyrozemii typu HT (917 pacjentéw), nastepnie leczenie chorych z PNH (698 pacjentéw) oraz hemofilig A

iBu

dzieci - 413 pacjentéw leczonych w 2023 r.

Tabela. Dziesig¢ najwiekszych programdw lekowych w zakresie chordb rzadkich, uwzgledniajac liczbe pacjentow
w 2023 r., wg. NFZ

Nazwa programu Liczba pacjen-
tow
1. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA MUKOWISCYDOZE 1077
2. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK MIEéNI 1071
3. PROGRAM LEKOWY LECZENIE TYROZYNEMII TYPU (HT-1) 917
4. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z NOCNA NAPADOWA HEMOGLOBINURIA (PNH) 698
5. PROGRAM LEKOWY ZAPOBIEGANIE KRWAWIENIOM U DZIECI Z HEMOFILIAA | B 413
6. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY FABRYEGO 142
7. PROGRAM LEKOWY LECZENIE UZUPEENIAJACE L-KARNITYNA W WYBRANYCH CHORO- 126
BACH METABOLICZNYCH
8. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPU I ORAZ TYPU 1l 98
9. PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z WRODZONYMI ZESPOtAMI AUTOZAPALNY- 89
MI
10. PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW ZE SPEKTRUM ZAPALENIA NERWOW WZRO- 73
KOWYCH | RDZENIA KREGOWEGO (NMOSD)
Dane NFZ

W 2023 r., w rankingu dziesieciu najbardziej kosztownych programéw lekowych w zakresie choréb rzadkich na

pierwszym miejscu znalazto sie ok. 560 milionéw zt wydane na leki dla ok. 1,1 tys. pacjentéw z mukowiscydoza,
nastepnie ok. 466 milionéw zt na leki w rdzeniowym zaniku miesni oraz ok. 78 mln zt na leki w nocnej napadowe;j
hemoglobinurii.

Tabela. Dziesie¢ najbardziej kosztownych programéw lekowych w zakresie chordéb rzadkich w 2023 r., wg. NFZ

Nazwa programu Swiadczenia Leki rozliczone Liczba
rozliczone pacjentow

1. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA MUKOWI- 2 022 831 559 796 294 1077
SCYDOZE

2. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY 3627 934 465563 761 1071
ZANIK MIESNI

3. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z NOCNA NAPA- 2233 601 77 828 379 698
DOWA HEMOGLOBINURIA (PNH)

4, PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY GAUCHERA 1669 325 63 904 027 98
TYPU | ORAZ TYPU llI

5. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z DYSTROFIA 51836 48 147 581 35
MIESNIOWA DUCHENNEA SPOWODOWANA MUTACJA
NONSENSOWNA W GENIE DYSTROFINY

6. PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z CHOROBA 1294132 45577 038 65
POMPEGO

7. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY FABRYEGO 2 388 331 36 638 107 142

8. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA OSTRA POR- 78 596 32986 589 20
FIRIE WATROBOWA (AHP) U DOROSLYCH | MEODZIEZY W
WIEKU OD 12 LAT
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9. PROGRAM LEKOWY LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY 871519 28 764 840 26
TYPU Il (ZESPOt HUNTERA)
10. PROGRAM LEKOWY ZAPOBIEGANIE KRWAWIENIOM U 2757 518 24 245 759 413
DZIECI Z HEMOFILIAA I B
Dane NFZ

Jezeli przeliczymy wydatki na jednego pacjenta, najbardziej kosztownym programem lekowym w chorobach
rzadkich jest program Leczenie chorych na pierwotna hiperoksalurie typu 1, w ktérym NFZ wydawat ok. 2,2 mln
zt na jednego z o$miu leczonych pacjentéw.

Tabela. Sredni koszt leczenia jednego pacjenta w programach lekowych w chorobach rzadkich nieonkologicz-
nych w 2023 r., wg. NFZ

Nazwa programu Liczba pacjentow Sredni kosztna 1
pacjenta, zt

1. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA PIERWOTNA HI- 8 2238 174,31 zt
PEROKSALURIE TYPU 1

2. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA OSTRA PORFI- 20 1653 259,32 zt
RIE WATROBOWA (AHP) U DOROStYCH | MtODZIEZY W WIE-
KU OD 12 LAT

3. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH Z DYSTROFIA MIE- 35 1377 126,22 zt

SNIOWA DUCHENNEA SPOWODOWANA MUTACJA NONSEN-
SOWNA W GENIE DYSTROFINY

4. PROGRAM LEKOWY LECZENIE MUKOPOLISACHARYDOZY 26 1139 859,99 zt
TYPU Il (ZESPO HUNTERA)
PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY HURLER 15 950 780,13 zt

6. PROGRAM LEKOWY LECZENIE PACJENTOW Z CHOROBA 65 721 094,94 zt
POMPEGO

7. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPU | 98 669 115,84 zt
ORAZ TYPU IlI

8. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA MUKOWISCY- 1077 521 651,93 zt
DOZE

9. PROGRAM LEKOWY LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY ZA- 1071 438 087,48 zt
NIK MIESNI

10. PROGRAM LEKOWY LECZENIE ZAPOBIEGAWCZE CHORYCH Z 53 375 639,08 zt

NAWRACAJACYMI NAPADAMI DZIEDZICZNEGO OBRZEKU NA-
CZYNIORUCHOWEGO O CIEZKIM PRZEBIEGU

Aktualne potrzeby polskich klinicystow wg obszarow terapeutycznych
chordéb rzadkich
Wprowadzenie

Krajowe Forum Orphan zwrécito sie z prosba o komentarz naukowy do wybranych ekspertéw klinicznych, repre-
zentujacych poszczegblne obszary terapeutyczne choréb rzadkich.

Eksperci kliniczni zostali poproszeni o komentarz w zakresie potrzeb klinicznych warunkujacych realizacje Planu
dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 w ramach trzech kluczowych obszaréw:

1. Obszar | - powotanie O$rodkow Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz analiza wprowadzonych
dla nich produktéw rozliczeniowych;

2. Obszar Il - poprawa dostepu do badan diagnostycznych wykorzystywanych w diagnostyce i lecze-
niu chordb rzadkich;

3. Obszar Il - poprawa dostepu do lekéw i Srodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w cho-
robach rzadkich;

Eksperci kliniczni zostali poproszeni réwniez o komentarz do czesci analityczno-przegladowej Audytu Klinicz-
nego KFO 2025.
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Prof. dr hab. med. Anna Kostera-Pruszczyk, Przewodniczaca Rady ds. Cho-
réb Rzadkich, Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Warszawskiego Uni-
wersytetu Medycznego

Z uwaga zapoznatam sie z pierwszym Audytem Klinicznym Krajowego Forum Orphan 2025. Audyt Kliniczny
dostarcza bardzo wazna aktualizacje tego co wydarzyto sie w systemie ochrony w Polsce w minionym roku,
a tym razem analiza koncentruje sie przede wszystkim na stanie wdrozenia Planu dla Choréb Rzadkich w latach
2021-23 (Planu przyjetego w 2021 r.) oraz Planu dla Chor6b Rzadkich na lata 2024-25 (Plan przyjety przez Rade
Ministrow w 2024 r.), ocenie zmian systemowych z ostatnich lat przez organizacje pacjenckie oraz wskazuje ocze-
kiwania dotyczace najpilniejszych zadan do realizacji w ciagu kolejnego roku.

Kluczowe znaczenie dla poprawy standardu diagnostyki i opieki, skrécenia odysei diagnostycznej w chorobach
rzadkich powinno sta¢ sie przewidziane w zapisach planu na lata 2024-25 powotanie kolejnych krajowych Osrod-
kow Eksperckich Chor6b Rzadkich (OECR). Kluczowe dla OECR bedzie udokumentowanie, ze spetniaja one kryte-
ria EUCERDU. Dziatalno$¢ OECR powinna opierac sie na pieciu podstawowych filarach:

—_

wielodyscyplinarny zespét;
2. odpowiednie zaplecze technologiczne;
3. doswiadczenie w prowadzeniu badan klinicznych i projektéw badawczych;

4. udokumentowana wspdtpraca miedzynarodowa w obszarze choréb rzadkich w postaci wspo6lnych
publikacji;

5. wspoétpraca z organizacja lub stowarzyszeniem pacjentdw.

Aktualnie w 24 sieciach europejskich znalazty sie wyniku procedury konkursowej 44 osrodki z Polski, w wiekszo-
$ci skupione w Warszawie, Gdansku, Krakowie czy reprezentowane przez osrodki akademickie z innych miast.
Obecna liczba, dystrybucja na mapie Polski i obszary reprezentowane w ERNach nie zaspokajaja potrzeb pa-
cjentdw, zaréwno pediatrycznych, jak i dorostych. ERNy nie pokrywaja wszystkich dziedzin/obszaréw mery-
torycznych, w ktérych niezbedne jest wzmocnienie opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Szczegélnie
niewystarczajaca jest takze reprezentacja osrodkéw dedykowanych dla pacjentéw dorostych z chorobami rzad-
kimi. Nalezy pamigta¢, ze wg prognoz demograficznych juz w roku 2030 dzieci (osoby < 19 rz) stanowi¢ beda
9,5% populacji, w poréwnaniu do 14,4% w roku 2000, a zmniejszanie sie liczby dzieci i proporcji populacji pedia-
trycznej bedzie narastato w kolejnych latach (Zrédto https://www.populationpyramid.net/poland). Oznacza to
zaréwno koniecznos$¢ poprawy dostepu do diagnostyki i leczenia dla pacjentéw w petnym przekroju wiekowym,
jak i zapewnienie ptynnego przejscia z opieki pediatrycznej do dorostych. Kolejnym wyzwaniem jest zapewnie-

nie racjonalnej dystrybucji osrodkéw prowadzacych leczenie w programach lekowych NFZ. Uzasadnione jest
utrzymanie roli osrodkéw eksperckich w prowadzeniu przewlektej opieki, okresowych kontrolach. Osrodkéw
prowadzacych programy lekowe NFZ powinno by¢ wiecej niz OECR. Terapia powinna by¢, o ile to mozliwe, pro-
wadzona w sposéb minimalizujacy uciazliwos¢ dla pacjenta i jego opiekunéw, a wiec mozliwie blisko miejsca
zamieszkania. Wymaga to wypracowania odpowiednich rozwigzan, z uwzglednieniem specyfiki choréb, czestosci
i drogi podania lekéw, zapewnieniu adekwatnego nadzoru nad bezpieczefistwem i skutecznoscia terapii. Musi-
my pamietac, ze obecnie jedynie w niewielkiej liczbie chordb rzadkich dostepne sa jakiekolwiek dedykowane
terapie, a diagnostyki i Wtasciwego planu opieki wymagaja wszyscy pacjenci z chorobami rzadkimi. Oczywiscie
wiele choréb rzadkich to choroby jednofazowe lub majace przebieg tagodny, niepostepujacy. Tak wiec zakres
opieki/zalecenia beda zréznicowane i wielu chorych po ustaleniu rozpoznania powinno docelowo pozostawac
pod opieka OECR, dla niektérych adekwatna bedzie opieka Poradni Specjalistycznych w miejscu zamieszkania
lub lekarza POZ. Kluczowe pozostaje wprowadzenie odpowiednich mechanizméw finansowania OECR, w pota-
czeniu ze zniesieniem limitow na te $wiadczenia realizowane w OECR. Wyzwaniem zgtaszanym przez srodowisko
jest takze koniecznos$¢ retaryfikacji tzw. obstugi programéw lekowych, czyli przede wszystkim pracy zespotéw
realizujacych te programy.

Przesiew noworodkowy, a wiec mozliwos$¢ diagnostyki przedobjawowej choréb o ciezkim przebiegu, w ktérych
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mozliwa jest i dostepna skuteczna interwencja to kolejny obszar objety Audytem. Polski Program Powszechnych
Badan Przesiewowych Noworodka koordynowany przez Instytut Matki i Dziecka w Warszawie w mojej osobistej
ocenie jest jednym z najlepszych na swiecie. Jest w catosci finansowany ze $rodkéw publicznych przez Minister-
stwo Zdrowia. Procedury podlegaja rygorystycznej kontroli logistyki, jakosci badan, klarownie zdefiniowana jest
$ciezka dostepu do weryfikacji rozpoznania postawionego w przesiewie i do leczenia dla zdiagnozowanego no-
worodka. Jest to takze program wysoce efektywny kosztowo, co podkreslaja autorzy Audytu. W petni uzasadnio-
ne jest pilne rozszerzenie programu badan przesiewowych o kolejne choroby, w tym ciezki skojarzony niedobér
odpornosci (SCID) i choroby lizosomalne. Do rozwazenia pozostaje mozliwo$¢ rozpoczecia pilotazu dla cigzkich
postepujacych choréb o ztym rokowaniu, w ktérych zaawansowanie badan klinicznych wskazuje na zblizajaca
sie mozliwos¢ wczesnej interwencji. Przyktadem takiej choroby moze by¢ dystrofia migsniowa typu Duchenne’a.

0 poprawie dostepu do lekéw, o ktore postulowali w ubiegtorocznym Audycie pacjenci $wiadczy fakt, ze czes$¢
tych postulatéw zostata juz spetniona. Przyktadem moze by¢ rozszerzenie wskazan do jednego z lekéw w pro-
gramie leczenia SMA (B.102FM) lub program leczenia miastenii, w ktérym refundowane s3 (z kryteriami wtacze-
nia) trzy leki biologiczne. Dokonujacy sie wreszcie postep i rejestracje kolejnych lekéw w chorobach rzadkich
powinny oznacza¢ mozliwo$¢ refundacji tych terapii w Polsce. Mam nadzieje, ze lista lekédw dostepnych dla
pacjentéw z chorobami rzadkimi réwniez w 2025 r. znaczaco sie wydtuzy.

Jestem przekonana, ze kolejne etapy wdrazania Planu dla Choréb Rzadkich znaczaco poprawia dostep pacjen-
téw z chorobami rzadkimi do diagnostyki i terapii. Zabiegamy o réwnouprawnienie w systemie ochrony zdrowia,
zniesienie barier i poprawe jakosci dostepu do leczenia i poprawe jakosci zycia.

Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska, Konsultant Krajowa w dziedzi-
nie genetyki klinicznej, cztonek Rady ds. Choréb Rzadkich, Katedra i Za-
ktad Genetyki Medycznej UM w Poznaniu

Az 80% choréb rzadkich to choroby genetyczne, dlatego diagnostyka genetyczna jest podstawowa dla ustalenia
rozpoznania przyczynowego i usuniecia jednego z najwiekszych probleméw pacjentéw z chorobami rzadkimi,
jakim jest odyseja diagnostyczna. Wiekszos$¢ choréb rzadkich to choroby spowodowane zmianami typu CNV,
a przede wszystkim choroby jednogenowe o heterogennym podtozu molekularnym. Proste badania genetyczne,
ktére od lat objete sa refundacja, tylko w niewielkim stopniu znajduja zastosowanie w diagnostyce choréb rzad-
kich, dlatego poprawa diagnostyki genetycznej zalezy od wprowadzenie do diagnostyki genetycznej poréwnaw-
czej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (aCGH) oraz sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) pod
postacia paneli celowanych NGS oraz sekwencjonowania catego eksomu (WES) i jest to od poczatku jednym
z najwazniejszych obszaréw Planu dla Chordb Rzadkich. Jest to zgodne z oczekiwaniami pacjentéw i ich
rodzin i w kazdym kolejnym znakomitym Audycie KFO poprawa diagnostyki genetycznej ma wg pacjentow
wysoki priorytet.

Co udato si¢ zrobi¢ w 2024 roku?

Rok 2024 byt kolejnym rokiem prac nad udostepnieniem pacjentom z chorobami rzadkimi nowoczesnej diagno-
styki genetycznej. Badanie aCGH jest od 1 stycznia 2025 objete refundacja, jednak powinna nastapi¢ korekta
jego wyceny (podniesienie), inaczej nie dojdzie do oczekiwanej zmiany w diagnostyce klasycznych aberracji
chromosomowych i submikroskopowych zmian w chromosomach dzieki zastapieniu przez aCGH znacznie mniej
skutecznego klasycznego badania kariotypu. Trwaja prace nad WES (s3 zaawansowane) i rozpoczeto prace nad
panelami celowanymi NGS. Wazna zmiang byto wprowadzenie nowego $wiadczenia w OECR genetycznych, jest
to wizyta ,orphanowska”, w wycenie ktérej uwzgledniono takze czas pracy lekarza genetyka na opracowanie
diagnozy i wydanie karty informacyjnej. Na razie tylko 3 poradnie genetyczne w Polsce moga rozlicza¢ wizyte
orphanowska, czekamy na mozliwos¢ powotania nowych OECR genetycznych, wymaga to jednak zmian legisla-
cyjnych.

Nalezy wspomniec o innych dziataniach w 2024 roku na rzecz poprawy diagnostyki genetycznej choréb rzadkich,
ktére wprawdzie nie wynikaja bezposrednio z Planu dla Choréb Rzadkich, ale sa dla realizacji Planu niezwykle
wazne. Ukonczone zostaty prace nad przygotowaniem Rekomendacji dotyczacych diagnostyki genetycznej cho-
réb dziedzicznych, w wigkszosci genetycznych choréb rzadkich. Jest to praca 40-osobowego zespotu ekspertéw
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(w tym wielu cztonkéw poprzedniej i obecnej Rady ds. Choréb Rzadkich oraz Zespotow Ekspertéw z okresu
poprzedniej Rady) pod kierunkiem Konsultant Krajowej w dziedzinie genetyki klinicznej Prof. Anny Latos-Bielen-
skiej oraz Przewodniczacej Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka (PTGC) Prof. Olgi Haus, obecnie trwaja
ostatnie poprawki. Wielkim sukcesem byto to, ze w 2024 roku pojawili sie pierwsi specjali$ci medycznej genetyki
molekularnej - nowej specjalizacji, wtaczajacej w petni biologdw molekularnych i biotechnologéw do diagno-
styki genetycznej. Sa oni, obok specjalistéw laboratoryjnej genetyki medycznej, niezbedni dla rozwoju badan
genetycznych w medycynie, w tym w diagnostyce chordb rzadkich.

Konsultant Krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej wraz z konsultantami wojewédzkimi przeprowadzita pod
koniec 2024 roku spis ,,z natury” genetykéw klinicznych, aby oceni¢ zabezpieczenie kadrowe poradnictwa gene-
tycznego w chorobach rzadkich i w onkologii. Ze spisu wynika, ze w przeliczeniu na petne etaty, na zabezpiecze-
nie opieki genetycznej w chorobach rzadkich jest zaledwie 80 etatéw. Czas oczekiwania na wizyte w poradniach
genetycznych specjalizujacych sie w genetycznych chorobach rzadkich siega 2-2,5 roku. Wskazuje to na koniecz-
nos¢ szybkich i zdecydowanych zmian systemowych.

Jakie s3 wyzwania na 2025 rok?

Rok 2025 to dalsze intensywne dziatania na rzecz poprawy opieki genetycznej. Zostang ukoficzone prace nad
wprowadzeniem WES oraz paneli celowanych NGS na liste swiadczen refundowanych. Jest gotowy formularz
aplikacji o status OECR genetycznego i jesli tylko zostana usuniete bariery legislacyjne, mozna oczekiwac zgto-
szenia sie ok 20-30 poradni genetycznych. Dla pacjentdw oznacza to mozliwos¢ korzystania z wizyt ,orphanow-
skich”, przyspieszenie uzyskiwania koddw ORPHA i diagnozy choréb rzadkich. Zostang opublikowane szczegé-
towe Rekomendacje dotyczace diagnostyki genetycznej chordéb dziedzicznych, w szczegélnosci genetycznych
chordb rzadkich, bedzie to krok milowy w poprawie diagnostyki genetyczne;j.

Dostep do diagnostyki genetycznej w chorobach rzadkich zalezy nie tylko od poszerzenia koszyka Swiadczen
gwarantowanych, ale takze zabezpieczenia kadr do diagnostyki genetycznej i poradnictwa genetycznego. Pla-
nuje sie uruchomienie szkolenia specjalizacyjnego z medycznej genetyki molekularnej i rozpoczecie szkolenia
specjalistow. Zdecydowanych zmian systemowych wymaga organizacja konsultacji genetycznych i poradnictwa
genetycznego. Lekarz genetyk kliniczny powinien pracowaé w zespole z pielegniarkami genetycznymi (nowa
specjalizacja w Pielegniarstwie) oraz doradcami genetycznymi w onkologii (nowy zawédd medyczny, obecnie naj-
szybciej rozwijajacy sie zawod medyczny na $wiecie). Model taki sie sprawdza na $wiecie i jest niezbedny wobec
szybkiego rozwoju medycyny genomowej. Np. w USA jeden lekarz genetyk kliniczny pracuje z 4-6 pielegniarkami
genetycznymi i/lub doradcami genetycznymi.

W 2025 roku planuje sie ukoriczenie Polskiego Rejestru Chorob Rzadkich i na start zasilenie go danymi z Polskie-
go Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR). Ok 25% choréb rzadkich jest zwigzanych z wadami wrodzo-
nymi i od 2015 roku PRWWR nadaje kody ORPHA. Konieczne jest takze wyjasnienie statusu Polskiego Rejestru
Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) i jego kontynuacji. Jest on wazny dla dzieci zwadami wrodzonymi (2-3%
urodzen) i ich rodzicéw. PRWWR, ktéry jest od 2001 roku w EUROCAT i jest jego najwiekszym rejestrem, wiele razy
udokumentowat swoja przydatnos¢ dla systemu ochrony zdrowia w Polsce i UE.

We wszystkich podejmowanych dziataniach, w centrum uwagi pozostaje zawsze pacjent i jego rodzina. Rok 2025
moze by¢ tym rokiem, kiedy pacjenci z chorobami rzadkimi i ich rodziny zaczng wreszcie odczuwac poprawe
opieki genetycznej. Jednak, zeby to osiaggnac, zmiany w opiece genetycznej nie moga ograniczy¢ sie tylko do uzu-
petnienia koszyka swiadczen gwarantowanych o nowe badania genetyczne, ale musza by¢ systemowe, z wpro-
wadzeniem nowych specjalizacji i nowych zawodéw medycznych.

Prof. dr hab. n. med. Krystyna Chrzanowska, Krajowy Koordynator
Orphanet Polska, ERN ITHACA, Instytut ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”;
Dr hab. n. med. Agnieszka Madej-Pilarczyk, Manager Orphanet Polska,
ERN ITHACA, Kierownik Zaktadu Genetyku Medycznej Instytut ,Pomnik-
Centrum Zdrowia Dziecka”

0srodki Eksperckie Choréb Rzadkich

Plan dla Chordb Rzadkich na lata 2024-2025, ktdry zostat przyjety Uchwatg Rady Ministréw z dnia 13.08.2024 .
stanowi kontynuacje pierwszego Planu przyjetego Uchwata Rady Ministrow z dnia 24.08.2021r. na lata 2021-2023.
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Przyjety w roku 2024 Plan zawiera sze$¢ obszaréw dziatan, zgodnie z pierwotna koncepcja, ktdérych realizacja
zostata zaplanowana zgodnie z nowym harmonogramem, a powotana w grudniu 2024 roku nowa Rada Choréb
Rzadkich koordynuje ich realizacje. Obszar pierwszy obejmuje powotanie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzad-
kich (OECR) oraz analize wprowadzonych dla nich produktéw rozliczeniowych.

Zgodnie z zatozeniami pierwotnego Planu Minister Zdrowia ogtosit, ze z dniem 31 marca 2023 roku 44 krajowe
osrodki funkcjonujace w Europejskich Sieciach Referencyjnych Choréb Rzadkich (European Reference Networks,
ERN), ktore przeszty wczesniej weryfikacje w drodze dwoch naboréw, moga starac sie o uzyskanie statusu pol-
skiego Osrodka Eksperckiego Choréb Rzadkich (OECR) w trybie uznania kompetencji. Powotywanie kolejnych
osrodkéw ma sie odbywaé na podstawie krajowych rekomendacji zgodnych z jednolitymi zaleceniami powoty-
wania OECR obowiazujacymi w krajach cztonkowskich opracowanymi przez Komitet EUCERD (European Union
Committee of Experts on Rare Diseases).

Kryteria naboru dla eksperckich osrodkéw genetycznych zostaty opracowane czasie realizacji pierwszego Planu
(2021-2023). Pilnym zadaniem powotanej w grudniu 2024 roku w nowym sktadzie Rady ds. Choréb Rzadkich jest
przygotowanie zasad organizacji konkurséw i opracowanie szczegétowych kryteriéw naboru dla OECR innych
niz genetyczne, uwzgledniajacych odpowiednie zaplecze kadrowe i diagnostyczne, doswiadczenie kliniczne
i naukowe oraz wspdtprace z organizacjami pacjentéw. Warto mie¢ na uwadze, ze w przypadku ogtoszenia do
nowego naboru do Europejskich Sieci Referencyjnych aplikacje beda mogty ztozy¢ tylko jednostki zaliczone
do krajowych OECR, zgodnie z rekomendacjami EUCERD.

Zasadniczym celem powotania OECR jest zapewnienie, m.in., szybkiej i precyzyjnej identyfikacji chorych na cho-
roby rzadkie, co wigze si¢ nieodtacznie z dostepem do nowoczesnej diagnostyki genetycznej i niegenetycznej,
wielodyscyplinarnej opieki oraz leczenia, w tym w ramach programéw lekowych i badan klinicznych oraz zwrot-
nego dostarczania danych epidemiologicznych pozwalajacych na ocene, weryfikacje i planowanie kosztéw przez
ptatnika (NFZ) i Ministerstwo Zdrowia. Aby mozliwe byto wypetnienie tych zadan konieczne jest jak najszybsze
powotywanie nowych osrodkéw eksperckich, zgodnie z Planem i umozliwi utworzenie krajowej sieci OECR, ktdra
réwnomiernie pokryje wszystkie regiony Polski, co utatwi pacjentom dostep do petnej opieki. Niezwykle istot-
ne jest takze zapewnienie opieki pacjentom w réznych grupach wiekowych, co pozwolitoby rozwigza¢ jeden
z najwiekszych probleméw pacjentéw z chorobami rzadkimi, tj. przejscie dorastajacego pacjenta z opieki pedia-
trycznej do opieki dla oséb dorostych (ang. transition). Nowoczesna genetyka pozwala na wczesne wykrywanie
choréb rzadkich, zwykle juz w wieku dzieciecym. Zapewnienie matym pacjentom wielodyscyplinarnej opieki
niezbednej w wigkszosci rzadkich chordb jest trudne, ale mozliwe przy wykorzystaniu istniejacej sieci osrodkéw
pediatrycznych. Mtodzi dorosli z diagnoza choroby rzadkiej, ktorzy z racji wieku nie moga dtuzej pozostawac pod
opieka osrodkéw pediatrycznych oraz pacjenci, ktérzy uzyskali diagnoze choroby rzadkiej w wieku dorostym
(wcze$niej nie byty dostepne odpowiednie testy diagnostyczne lub choroba jeszcze sig nie ujawnita) czesto nie
moga znalez¢ osrodka, ktory jest w stanie zapewni¢ im kontynuacje opieki. W najtrudniejszej sytuacji sa chorzy
wymagajacy terapii lekowej, jesli taka jest dostepna w ich chorobie rzadkiej, kiedy osrodek dla dorostych nie
chce podjac sie ich leczenia z braku doswiadczenia lub, co gorsza, braku kontraktu na finansowanie takiej tera-
pii. Nalezy mie¢ nadzieje, ze zbudowanie krajowej sieci OECR pozwoli powoli krok po kroku znalez¢ rozwigzanie
tego problemu.

W integracji ERN oraz sieci krajowych OECR z systemami ochrony zdrowia w krajach Unii Europejskiej ma poméc
pionierski 3-letni projekt JARDIN Joint Action (Wspdlne dziatanie na rzecz integracji ERN z krajowymi systemami
opieki zdrowotnej) finansowany przez Unig Europejska w ramach projektu EU4Health. Projekt JARDIN obejmuje
m.in. program dotyczacy pacjentdw z rzadkimi chorobami niezdiagnozowanymi, co jest o tyle istotne, ze nawet
przy zastosowaniu najbardziej nowoczesnych metod genetycznych i niegenetycznych nadal nie jest mozliwe
ustalenie diagnozy u wszystkich badanych pacjentéw z podejrzeniem choroby rzadkie;j.

Warto jednak wiedzie¢, ze aby polskie OECR mogty w petni wtaczy¢ sie do projektu JARDIN w celu wyjasnie-
nia podtoza choréb u dotychczas niezdiagnozowanych pacjentéw musza mie¢ dostep do nowoczesnych metod
i procedur diagnostycznych, ktére nie zrujnuja budzetu szpitala czy poradni. Warunkiem przystapienia do pro-
gramu jest uprzednie wykorzystanie wszystkich dostepnych obecnie metod diagnostycznych.
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Poprawa dostepu do badai wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich.

Choroby rzadkie stanowig ogromne wyzwanie diagnostyczne z uwagi na znaczna liczbe juz poznanych jednostek
szacowana na 6 do 8 tysiecy oraz na ich rozproszenie w populacjach. Szacuje sie takze, ze okoto 80% choréb ma
podtoze genetyczne.

Wysokoprzepustowe metody diagnostyki genetycznej, takie jak aCGH (poréwnawcza hybrydyzacja genomowa
do mikromacierzy) oraz sekwencjonowanie nowej generacji (NGS) we wszystkich jego odmianach (panelowe,
catoeksomowe, catogenomowe) zmienity w XXI wieku oblicze diagnostyki genetycznej i od kilku lat z sukcesem
sg stosowane takze w Polsce. Do niedawna nie byty one finansowane przez NFZ w ramach koszyka swiadczen
gwarantowanych (diagnostyka genetyczna zlecana pacjentom hospitalizowanym) lub ich finansowanie byto nie-
wystarczajace (diagnostyka w poradniach genetycznych). Sytuacja ulegta cze$ciowej zmianie z poczatkiem 2025
roku, kiedy wreszcie do koszyka $wiadczen wtaczone zostato badanie aCGH; wkrétce powinna zapas¢ oczekiwa-
na decyzja o wtgczeniu do niego badarn NGS panelowych i catoeksomowych (WES). W tym miejscu warto wspo-
mniec o koniecznosci szybkiego przygotowania procedur pozwalajacych na finansowanie ww. badan pacjentom
w trakcie hospitalizacji jako dosumowanie do JPG, zgodnie z zadaniami zapisanymi w Planie.

Warto zwréci¢ uwage na fakt, ze z jednej strony niezbedne jest jak najszybsze powotywanie nowych krajowych
OECR, z drugiej zas przygotowanie przepiséw wykonawczych okreslajacych ktdre osrodki beda miaty kompeten-
cje do zlecania ww. badan.

Waskim gardtem pozostaje niedostateczna liczba lekarzy ze specjalizacja w dziedzinie genetyki klinicznej, kté-
rzy potrafig interpretowac wyniki badan genetycznych i udzielaja porad genetycznych. Genetykdéw klinicznych
jest obecnie w Polsce okoto 150, cze$¢ z nich jest juz na emeryturze, wielu ma inng specjalizacje gtéwna. Pomi-
mo ograniczen systemowych w dostepie do badan genetycznych, zapotrzebowanie na poradnictwo jest bardzo
duze, znacznie przekraczajace mozliwosci istniejacych poradni genetycznych w placéwkach publicznych. Wielu
rodzicow / pacjentéw decyduje sie na wykonanie badan komercyjnie, ale czesto nie idzie z tym w parze udzie-
lenie porady genetycznej w tym samym osrodku. Konieczne jest pilne przygotowanie odpowiednich regulacji,
w ramach ustawy o badaniach genetycznych, zobowiazujacych lekarza kierujacego na badanie do interpretacji
wyniku i udzielenia porady genetyczne;j.

Prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak, Konsultant Krajowy w dziedzi-
nie endokrynologii i diabetologii dzieciecej, Kierownik Kliniki Pediatrii,
Endokrynologii, Diabetologii, Choréb Metabolicznych i Kardiologii Wieku
Rozwojowego Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego, Przewodniczacy
Zespotu Koordynacyjnego ds. Chordb Ultrarzadkich

Jestem bardzo wdzigeczny za mozliwo$¢ odniesienia sie do tak znamienicie przygotowanych i opracowanych ma-
teriatow jakim jest ,Audyt kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025" i przedstawienia kwestii endokrynologii
i diabetologii dziecigcej.

Chciatbym jednoznacznie podkresli¢, iz w obrebie endokrynologii i diabetologii dzieciecej jest kilkaset,
a prawdopodobnie ok. 1000 chordb rzadkich i ultrarzadkich. Naleza do nich m.in. hiperinsulinizm wrodzony
(ok. 1 przyp./50 000 zywych urodzen), cukrzyce monogenowe, ujawniajace sie w pierwszym roku zycia, najcze-
$ciej w pierwszych 6 mies. zycia, cykrzyce typu LADA, rzadko przezywajace 1 rok zycia dzieci z cukrzyca typu 2,
z karzetkowatos$cig (zesp. Donohue — 1-2 przyp. rocznie), czy tez zesp. Rabsona-Mendenhalla i choroby uktadu
chrzestno-kostnego, np. achondroplazja, chipochondropazja i krzywice witamino D oporne. Rdwniez tak po-
wszechne, cywilizacyjne patologie jaka jest otyto$¢ oraz niskorostos¢ kryja choroby rzadkie i ultrarzadkie ta-
kie jak, np otytosci monogenowe, czy tez zaburzenia przewodnictwa hormonu wzrostu (kilkadziesiat jednostek
chorobowych) i zespét Kowarskiego (nieaktywna czasteczka tego hormonu). Ponadto w endokrynologii wieku
rozwojowego jest cata plejada choréb i zespotéw rzadkich i ultrarzadkich obejmujacych patologie réznych na-
rzadéw i uktadow. W zwiazku z powyzszym choroby z tej endokrynologii i diabetologii dzieciecej powinny by¢
wyroznione, podobnie jak ,rzadkie choroby hematologiczne”, czy tez ,rzadkie choroby immunologiczne”. Tym
bardziej, iz moim zdaniem choréb rzadkich i ultrarzadkich w obrebie endokrynologii i diabetologii dzieciecej jest
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zdecydowanie wiecej, anizeli w hematologii, czy tez w kardiologii.

Kryteria jakie spetnia¢ musza osrodki eksperckie sa jednoznaczne. Najwazniejsze, aby osrodek taki miat co
najmniej europejska klase, potwierdzong znamienitym dorobkiem naukowym i dobrze udokumentowana wspot-
praca miedzynarodowa, potwierdzong wspo6lnymi badaniami i publikacjami. W przypadku takim, graniczacym
z pewnoscia, bedzie fakt, iz osrodek taki spetnia¢ bedzie réwniez pozostate kryteria. Moim zdaniem osrodku
eksperckie powinny zajmowac sie znaczna czescia choréb rzadkich i ultrarzadkich z danej dziedziny, a nie poje-
dynczymi jednostkami chorobowymi. W przypadku takiego rozdrobnienia, moim zdaniem, nalezatoby bowiem
powotac w Polsce co najmniej kilkaset osrodkow eksperckich. Moim zdaniem, powotanie o$rodka eksperckiego
powinno odbywac sie takze w uzgodnieniu z konsultantem krajowym z danej dziedziny i optymalnie z prze-
wodniczacym towarzystwa naukowego z danej dziedziny. W przypadku endokrynologii i diabetologii dziecie-
cej kryteria osrodkéw eksperckich aktualnie spetnia wigkszo$¢ osrodkéw prowadzacych terapie hormonem
wzrostu dzieci i mtodziezy, a ponadto kilka osrodkéw z zakresu diabetologii dzieciecej, tacznie 17 osrodkéw,
w 11 wojewddztwach, a mianowicie:

e 3 o0srodki w Warszawie (2 kliniki WUM - 1 z zakresu endokrynologii i 1z zakresu diabetologii dzieciecej
oraz Instytut Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka,

e 3 o0srodki na Gornym Slasku (2 kliniki Gérno$laskiego Centrum Zdrowia Dziecka w Katowicach - 1z za-
kresu endokrynologii i 1z zakresu diabetologii dziecigecej oraz oddziat endokrynologii w Zabrzu),

e 2 osrodki w todzi (Klinika Endokrynologii Dzieciecej Instytutu Centrum Zdrowia Matki i Dziecka oraz
Klinika Diabetologii Uniwersytetu Medycznego w todzi),

e 2 Kliniki Szpitala Klinicznego Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu,
e 1Klinika Uniwersytetu Medycznego w Lublinie,

e 1Klinika Uniwersytetu Medycznego w Biatymstoku,

e 1Klinika Uniwersytetu Rzeszowskiego,

e 1Klinika USK -1 PU M w Szczecinie,

e 1Klinika Wroctawskiego Uniwersytetu Medycznego,

e 1Klinika Uniwersytetu Szpitala Dzieciecego w Krakowie,

e 1Klinika Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego.

W zakresie badan diagnostycznych zasadnicze znaczenie ma mozliwo$¢ wykonywania w znacznie wigkszym, ani-
zeli aktualnie, zakresie badan genetycznych, w tym przede wszystkim nowoczesnych badan molekularnych. Bar-
dzo ograniczona dostepnos¢ do nowoczesnych badan genetycznych oraz ich znaczne koszty powodujg bowiem,
iz wiele choréb pozostaje nierozpoznanych lub wtasciwe rozpoznanie nastepuje po wielu latach od wystapienia
pierwszych symptoméw danej choroby. W przypadku rzadkich i ultrarzadkich schorzen niezwykle istotna pozo-
staje takze kwestia kierowania ,trudnych” diagnostycznie chorych do takich o$rodkéw. Moim zdaniem, istotnym
jest takze poszerzenie mozliwosci kierowania na nowoczesne badania genetyczne o specjalistéw w dziedzinie
endokrynologii i diabetologii dziecigecej. W celu ,uszczelnienia systemu”, moim zdaniem, uprawnieni do kierowa-
nia na takie badania powinni by¢ jedynie lekarze zatrudnieni w osrodkach eksperckich.

Znacznie opdznia mozliwosci diagnostyczne takze bardzo ograniczona dostepnos¢ do badarn obrazowych,
przede wszystkim metoda rezonansu magnetycznego oraz tomografii komputerowe;j.

Zamieszczona w ,Audycie klinicznym Krajowego Forum Orphan 2025” propozycja poszerzenia badan przesie-
wowych wykonywanych u noworodkdéw, przede wszystkim o badanie zmierzajace do ,wczesnego” rozpoznanie
choroby Pompego, jest uzasadnione.

W zakresie endokrynologii dzieciecej badania przesiewowe wykonywane u noworodkéw powinny by¢ posze-
rzone o wykonanie oznaczen stezen fT4 (wolnej tyroksyny). Na podstawie aktualnie wykonywanego badania
przesiewowego nie mozna bowiem rozpoznac wtdrnej (osrodkowej) - drugorzedowej (na skutek dysfunkcji przy-
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sadki) i trzeciorzedowej (na skutek dysfunkcji podwzgérza) wrodzonej niedoczynnosci tarczycy. Stezenie TSH
wykonywane w ramach badania przesiewowego u tych noworodkéw nie odbiega bowiem od normy, ale obnizone
jest stezenie tyroksyny i wolnej tyroksyny (fT4). Wtdrna niedoczynnos$c¢ tarczycy jest rzadsza, anizeli pierwotna
niedoczynnos¢ tego gruczotu. Wystepuje bowiem z czestoscig 1 / 16 000 rodzen, chociaz czesto$¢ ta praw-
dopodobnie jest niedoszacowana. Wtérna (o$rodkowa) niedoczynno$c¢ tarczycy moze byc¢ izolowana lub prze-
biega¢ z niedoborem innych hormonéw syntetyzowanych i wydzielanych przez przysadke (wielohormonalna
niedoczynno$¢ przysadki). Zbyt pézne rozpoznanie wtornej (o$rodkowej) niedoczynnosci przysadki prowadzi,
podobnie jak w przypadku pierwotnej niedoczynnosci tego gruczotu, do trwatego, nieodwracajacego uszkodze-
nia osrodkowego uktadu nerwowego, z wszelkimi nastepstwami takiego uszkodzenia. W zwiazku z powyzszym
w petni uzasadnione jest poszerzenie badania przesiewowego w kierunku wrodzonej niedoczynnosci tarczy-
cy o pomiar stezenia fT4. Poszerzenie badania przesiewowego w kierunku wrodzonej niedoczynnosci tarczycy
o pomiar stezenia fT4 przyczyni si¢ bowiem do ograniczenia w Polsce liczby dzieci uposledzonych intelektualnie.

W ostatnich latach wprowadzono refundowane ze $rodkéw publicznych leczenie kilku rzadkich i ultrarzadkich
chorob z zakresu endokrynologii wieku rozwojowego, a mianowicie w 2024 r. dzieci krzywica hipofosfatemiczna
sprzezona z chromosomem X, w 2024 r. chorych na hipofosfatacje, a od 1 stycznia 2025 r. dzieci z achorndro-
plazja. Aktualnie za pierwszoplanowe uwazamy objecie refundowana terapia, preparatem setmelanotyd, dzieci
z zespotem Bardet-Biedla (wystepuje z czestoscia ok. 1/40 000 urodzen) i z kilkoma innymi typami otytosci ol-
brzymiej uwarunkowanych monogenowo. Lek ten jest zarejestrowany przez FDA i EMA do terapii tych rzadkich
schorzen. Lek ten ma takze pozytywna opinie Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji. Znajduje sig
takze na liscie innowacyjnych terapii. Setmelanotyd jest agonista receptora MC4R. Jest lekiem stosowanym
w monogenowych formach otytosci — mutacjach POMC, PCSK1, LEP i LEPR i w zespole Bardet-Biedla. W Polsce
aktualnie kryteria terapii tym lekiem spetnia¢ moze ok. 20-30 chorych.

Nalezy oczekiwa¢ réwniez, ze w okresie kilku najblizszych lat zarejesrtowane zostana kolejne leki sieroce do
terapii rzadkich i ultrarzadkich choréb uposledzajacych morfologie i/lub funkcje gruczotéw wydzielania we-
wnetrznego u dzieci i mtodziezy.

Dr hab. n. med. Jolanta Sykut-Cegielska, Prof. IMID, Krajowy konsultant
w dziedzinie Pediatrii Metabolicznej, Kierownik Kliniki Wrodzonych Wad
Metabolizmu i Pediatrii Instytutu Matki | Dziecka

Dziedzina pediatrii (a w zasadzie medycyny choroby dotycza zaréwno dzieci, jak i dorostych, obejmuje wrodzone
zaburzenia metabolizmu biatek, ttuszczéw, weglowodanéw, ale tez zaburzenia metabolizmu energetycznego
i transportu przezbtonowego lub wewnatrzkomdrkowego. Wszystkie wrodzone wady metabolizmu naleza do
choréb rzadkich, a wrecz ultrarzadkich. Dlatego pacjenci i ich rodziny powinni pozostawac pod opieka osrodkéw
eksperckich dedykowanych tym chorobom. Obecnie w Polsce istnieja trzy osrodki, ktérych dziatalnos¢ zostata
pozytywnie oceniona juz wczesniej, wskutek czego uzyskaty status oficjalnych partneréw w europejskiej sie-
ci referencyjnej poswieconej chorobom metabolicznym MetabERN. Jeden z powyzszych osrodkéw znajduje sie
w Krakowie i dotyczy pacjentéw dorostych, podczas gdy dwa pozostate osrodki w Warszawie dotycza gtéwnie
dzieci z wrodzonymi wadami metabolizmu. W zwiazku z coraz lepsza rozpoznawalnoscig wrodzonych wad me-
tabolizmu w kraju, zwigzana tez, ale nie wytacznie z rozszerzaniem panelu choréb ujetych w badaniach przesie-
wowych noworodkéw, pojawia sie pilna potrzeba powotania osrodkéw referencyjnych dla réznych wrodzonych
wad metabolizmu, zlokalizowanych mozliwie w bliskiej odlegtosci od miejsca zamieszkania. Istniejace obecnie
wkraju osrodki medycyny metabolicznej sg znane przez swa reputacje, ale w mojej opinii ze wzgledu na zbyt
mate zasoby specjalistycznej kadry i Srodkéw nie funkcjonuja optymalnie. Po powotaniu o$rodkéw referencyj-
nych w pediatrii/medycynie metabolicznej wskazane bytoby stworzenie sieci tych osrodkéw wspdtpracujacych
ze soba w celu gromadzenia i wymiany doswiadczen, integracji dziatan oraz wspo6lnego planowania wieloos$rod-
kowych badan naukowych.

Warunkiem poprawy rokowania u pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu jest sprawna i wtasciwa dia-
gnostyka. Nowe technologie pozwalaja na znajdowanie coraz lepszych biomarkeréw réznych wrodzonych wad
metabolizmu, wtaczajac badania metabolomiczne, proteomiczne czy transkryptomiczne, cho¢ obecnie wyko-
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rzystywane jeszcze gtéwnie w badaniach naukowych. Z drugiej strony - zwigekszona dostepnos¢ (zwtaszcza
refundacja) analiz genetycznych (w tym mikromacierzy i badan catoeksomowych) spowoduje kaskadowo ro-
snace zapotrzebowanie na wysokospecjalistyczne metaboliczne badania laboratoryjne, obecnie niedoszaco-
wane w refundacji w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej i w leczeniu szpitalnym. Juz w ubiegtym roku Rada
Przejrzystosci i Prezes Agencji Technologii Medycznych i Taryfikacji uznali za zasadne zakwalifikowanie siedmiu
najczesciej wykonywanych wysokospecjalistycznych metabolicznych badan laboratoryjnych niezbednych w dia-
gnostyce i monitorowaniu wrodzonych wad metabolizmu, jako Swiadczenia gwarantowanego w ambulatoryjnej
opiece specjalistycznej. Jednak do tej pory nie zostaty wdrozone dalsze dziatania, aby w praktyce umozliwié
refundacje powyzszych badan. Podobnie oczekiwane jest wkrétce poszerzenie zakresu specjalistycznych badan
metabolicznych przeprowadzanych w leczeniu szpitalnym, tak aby ponoszone koszty diagnostyki i/lub monito-
rowania leczenia pacjentéw z wrodzonymi wadami metabolizmu nie powodowaty zadtuzenia szpitali. Odrebna
kwestiag wymagajaca regulacji jest certyfikacja specjalistycznych laboratoriéw metabolicznych, aby zapewnié
wiarygodnos¢ i wysoka jakos¢ ich funkcjonowania. Obecnie niektére osrodki zlecaja badania metaboliczne, kté-
re sa wysytane do réznych laboratoriéw za granice (pomimo ze te badania sa dostgepne w kraju), a wyniki, na
ktére trzeba dtugo czeka¢, nie zawierajg interpretacji ze strony diagnosty laboratoryjnego.

Aktualnie na $wiecie wobec zwigkszonych opcji technologii medycznych w obszarze zaréwno diagnostyki, jak
i nowych terapii, obserwuje sie ekspansje badan przesiewowych noworodkéw. U podtoza dziatan w kierun-
ku poszerzania tych badan jest zatozenie, ze zidentyfikowanie wrodzonej wady metabolizmu w okresie przed-
objawowym poprawia rokowanie pacjenta. Generalnie powyzsza zasada sprawdza sie w wiekszosci wrodzonych
wad metabolizmu, cho¢ nie we wszystkich istnieja na to dowody medyczne, a w wielu z tych choréb nie jest
znane jeszcze skuteczne leczenie, a jesli jest znane, to nie wiadomo, kiedy nalezy je wdrozy¢. Ponadto wyzwa-
niem w badaniach przesiewowych noworodkéw jest: niespecyficznos¢ i niepewnos$¢ wykrywanych odchylen,
brak mozliwosci okreslenia postaci klinicznej choroby w chwili jej wykrycia u noworodka czy wrodzone wady
metabolizmu ujawniajace sie klinicznie w p6Znym wieku. Obecnie w Polsce badania przesiewowe noworodkdéw
wykonywane sg w kierunku 26 wrodzonych wad metabolizmu, z czego ostatnio wdrozono przesiew populacyjny
w kierunku deficytu biotynidazy. Najblizsze plany rozwoju programu przesiewu przewiduja przeprowadzenie
badan pilotazowych w kierunku wrodzonej nietolerancji galaktozy oraz wybranych lizosomalnych choréb spi-
chrzeniowych.

Zaledwie dla kilku procent wrodzonych wad metabolizmu znane s3 terapie farmakologiczne. Nowe produkty
lecznicze dla wrodzonych wad metabolizmu pojawiajace sie na rynku europejskim, zwykle sa dtugo oczekiwa-
nymi lekami. Nie ma dla nich lekéw alternatywnych, poniewaz ich dziatanie polega na innowacyjnych mechani-
zmach zblizonych do leczenia przyczynowego. Faktycznie terapie genowe, stanowigce forme leczenia likwidu-
jacego przyczyne wrodzonej wady metabolizmu, coraz czesciej sa wykrywane, ale jako najdrozsze na Swiecie
terapie, niestety w wiekszosci przypadkéw nie sg dostepne. Dlatego tak wazne jest przyspieszenie procesu re-
fundacyjnego oraz stosowanie kryteriow oceny farmakoekonomicznej odrebnych od tych stosowanych w przy-
padku choréb powszechnych. Cho¢ obserwuje sie ostatnio widoczng poprawe w zakresie finansowania lekéw
sierocych; w tym uruchomienie nowych programoéw lekowych. Aktualnie duze nadzieje wiaze si¢ z inicjatywa
wspolnego wsrod krajéw cztonkowskich Unii Europejskiej oceniania sierocych produktéw leczniczych rejestro-
wanych w Europejskiej Agencji Lekéw. Wczesniejsza préba podobnych dziatan w unijnym projekcie MOCA nie
przyniosta spodziewanych korzysci.

Wydaje sie, ze na poziomie krajowym mogtyby by¢ podjete decyzje formalne zmieniajace obecnie obowiazuja-
ce regulacje prawne, co faktycznie i praktycznie poprawitoby dostepnos¢ do sierocych produktéw leczniczych
i Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego. Przyktadowo, rezygnacja z procedury okre-
sowej czestej analizy w Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) wnioskéw kierowanych
ze strony Ministerstwa Zdrowia dotyczacych danego leku lub $rodka spozywczego specjalnego przeznaczenia
zywieniowego, zapewnitaby pewnos¢ ciagtosci leczenia. W wersji minimum - decyzja o utrzymaniu refundacji
leczenia danym preparatem do czasu uzyskania opinii z AOTMIT, umozliwitoby kontynuowanie leczenia, zmniej-
szajac niepokdj i obawy co do nagtego niepozadanego przerwania leczenia u rodzicéw pacjenta.
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Prof. Beata Kie¢-Wilk, Kierownik Pracowni Rzadkich Chorob Metabolicz-
nych przy Katedrze Patofizjologii UJCM, Krakowski Szpital Specjalistyczny
im. Sw. Jana Pawta |

0srodki eksperckie choréb rzadkich (OECR)

Osrodki referencyjne odgrywaja fundamentalna role w zapewnieniu wysokiej jakosci opieki dla pacjentéw
z chorobami rzadkimi. S3 one niezbedne do skutecznej diagnozy, leczenia i monitorowania stanu pacjentéw.
Osrodki referencyjne powinny by¢ regularnie oceniane pod katem skutecznosci i jakosci Swiadczonych ustug.
Ewaluacja ta powinna uwzglednia¢ zdolnos$¢ osrodka do obstugi szerokiej gamy chordb rzadkich, a nie tylko
pojedynczej choroby.

Osrodki eksperckie choréb rzadkich (OECR) w Polsce zostaty “z automatu” wytypowane na podstawie przyna-
leznosci do ERN, nalezy pamietac z czes¢ z tych osrodkéw zostata wtaczona do ERN-6w wielu lat temu - 2018-
2019 rok - potem nie byty one weryfikowane. Ich status w tym czasie moégt ulec zmianie - cze$¢ specjalistow,
na ktérych doswiadczenie i powigzania naukowe z zagranica powotywaty sie osrodki podczas kwalifikacji do
Europejskich Sieci Referencyjnych (ERN) juz tam nie pracuje. Zatem wymogi wspotpracy miedzynarodowej czy
wspétpracy ze stowarzyszeniami pacjentéw moga juz by¢ nie spetniane przez rzeczone osrodki. A nikt podczas
kwalifikacji tych osrodkéw do OCER nie zadba o rzetelna weryfikacje.

Kryterium powotywania osrodkéw eksperckich chordb rzadkich, biorace pod uwage jedynie programy lekowe
jest miernikiem nie do zaakceptowania. We wrodzonych wadach metabolizmu (WWM) wiele schorzeh nie wy-
maga leczenia przy uzyciu lekéw w ramach programoéw lekowych. Wielu pacjentédw jest leczonych przy uzyciu
produktéw pozywczych lub lekéw na tzw. import docelowy, lub lekdw pozyskiwanych w procedurze Ratunko-
wego Dostepu do Technologii Lekowych (RDTL). Wszystkie te procedury wykonuje sie¢ w ramach ambulatorium
np. w Poradni Choréb Metabolicznych, a nie w ramach programéw lekowych. Jezeli nie wezmie sie pod uwage
tego typu dziatalnosci, sie wykluczy wiele wrodzonych i rzadkich schorzerh metabolicznych, m. in. fenyloketonu-
ria (PKU), hiperonimie u dorostych, porfiria skorna, czy ostra porfiria watrobowa (AHP), ktéra nie kwalifikuje sie
do leczenia givosiranem (program lekowy). Wtedy to, o$rodki z duzym dos$wiadczeniem nie zostang wziete pod
uwage i nie zyskaja statusu osrodka eksperckiego choréb rzadkich.

Dodatkowo trzeba wzig¢ pod uwage, ze wytypowanie danego osrodka jako OECR, tylko dlatego, ze ma on pod
opieke 2-5 chorych z jednym lub dwoma rzadkimi schorzeniami metabolicznymi, leczonych w ramach progra-
mow lekowych w zadnym wypadku nie spetnia wymogéw osrodka referencyjnego w dziedzinie WWM. Z takim
podejsciem nie ma sensu tworzy¢ osrodkéw referencjach dla choréb rzadkich metabolicznych. W procesie cer-
tyfikacji OECR powinna zostac ujeta weryfikacja wiedzy lekarzy z tych osrodkdw — np. na podstawie ich dziatal-
nosci dydaktycznej, organizowania konferencji, pisania wytycznych, publikacji z dziedziny WWM, itp. - maja to
by¢ osrodki regencyjne — opiniotwdrcze. Istnieje réwniez potrzeba stworzenia oddzielnej specjalizacji metabo-
licznej dla dorostych, aby zapewni¢ wyszkolong kadre specjalistéw zdolnych do zapewnienia odpowiedniego
poziomu opieki dla dorostych pacjentéw z chorobami rzadkimi. Taka specjalizacja przyczynitaby sie do poprawy
jakosci opieki medycznej i umozliwitaby realizacje zatozen OCER na europejskim poziomie.

W Polsce odnotowano znaczacy problem zwiazany z organizacja opieki zdrowotnej dla dorostych pacjentéw
z chorobami rzadkimi, zwtaszcza tych, ktérzy przechodza z opieki pediatrycznej. Konieczne jest opracowanie
skutecznych strategii dla zapewnienia ciagtosci opieki dla tej grupy pacjentéw, jak np. stworzenie na wzér eu-
ropejski tzw. osrodkow lub zespotéw do procesu ,transition” — w sktad ktérych wchodzi koordynator procesu
przekazania chorego, pediatra metabolista, lekarz internista/specjalista od choréb metabolicznych u dorostych
oraz zespot (jak pielegniarka, dietetyk, psycholog).

Diagnostyka choréb rzadkich

W zakresie diagnostyki jest waznie, aby te badania mogty by¢ zlecane i rozliczne réwniez w Poradni Metabo-
licznej, a nie tylko przez poradnie genetyczne, do ktérych sa dtugie kolejni. To opdznia czas diagnozy rzadkich
choréb metabolicznych. Wazne jest, aby poszerzanie i planowanie diagnostyki oraz monitorowania chorych
skupito sie na badanych genetycznych. Brakuje jednak badan biomarkeréw umozliwiajacych i utatwiajacych dia-
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gnostyke réznicowa, ale przede wszystkim umozliwiajacym monitorowanie stanu chorego i jego odpowiedz na
specyficzne i kosztowane badanie. W badaniach przesiewowych wskazywano na choroby spichrzeniowe, takie
jak GD, FD, czy ASMD a jak potem, bez specyficznych i czutych biomarkerédw bedzie monitorowany stan kliniczny
tych chorych? Jest potrzeba oznaczania takich zwiazkéw, jak chitotriozydaza, Lycso-Gb1, czy Lyso-Gb3.

Waznym jest, zeby powstaty dwa lub trzy certyfikowane i referencyjne laboratoria, ktére beda wykonywaty ba-
dania genetyczne i najdrozsze badania enzymatyczne - biomarkery. Docelowym kierunkiem jest centralizacja
badan. Dotychczas w Polsce, jezeli chodzi o WWM jest jeden gtéwny osrodek w Warszawie, gdzie jest wykony-
wanych wiele badan. Poziom tych oznaczen jest bardzo wysoki, ale czas oczekiwania na wynik wynosi od 2 do 8
miesigcy (lub wiecej). Stad jest konieczno$¢ powotania jeszcze dwdch max. trzech, certyfikowanych i okresowo
weryfikowanych, centréow laboratoryjnych, nie tylko w centralnej Polsce, aby zapewni¢ wysoka jakos$¢ i szybkos¢
wymaganych oznaczen. Z uwagi na bardzo wykosi koszt takich badan, z ekonomicznego i logistycznego punktu
widzenia nie ma sensu, aby w kazdym, nawet uniwersyteckim miescie byto oddzielne, nawet certyfikowane la-
boratorium. Ilo$¢ tych badan, jak i koszt powoduje, ze nie ma ekonomicznego uzasadnienia tworzenia zbyt wielu
takich o$rodkédw. Mowa tu o badaniach genetycznych, enzymatycznych i biochemicznych w aspekcie wrodzonych
wadach metabolizmu (WWM). Nie odnosze sie stricte do planu badan przesiewowych noworodkéw.

Dostep do lekow w chorobach rzadkich

Dostep do lekéw w chorobach rzadkich powinien by¢ zabezpieczony nie tylko w oddziale szpitalnym, ale réwniez
w ambulatorium, czyli Poradni Metabolicznej. Wiele lekéw, w tym leczenie WWM jest w formie tabletek. Dlatego
chorzy moga by¢ zupetnie spokojnie konsultowani i leczeni w ramach porad ambulatoryjnych. Hospitalizacje
jednodniowe, w ramach programéw lekowych, nawet tych w formie tabletek, obciazajg prace oddziatu, czesto
(leczenie dorostych, ale réwniez w specjalistycznych oddziatach pediatrycznych) nie ma wolnych miejsc na od-
dziale i brak jest personelu medycznego, by zajat sie administracja hospitalizacji jednodniowych. To samo moze
by¢ przeprowadzone, z mniejsza iloscia dokumentacji i wymogéw administracyjnych w ambulatorium. Nadal
otwartym i nierozwigzanym zaréwno organizacyjnie, prawnie jak i medycznie tematem pozostaje kwestia podan
domowych lekéw w ramach programéw lekowych.

Prof. dr hab. n. med. Katarzyna Kotulska-J6zwiak, Kierownik Kliniki
Neurologii 1 Epidemiologii Instytutu Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka
w Warszawie, Przewodniczaca Zespotu Koordynacyjnego ds. Leczenia
Chorych na Rdzeniowy Zanik Migsni

W ostatnich kilku latach w Polsce widoczne sa korzystne zmiany dotyczace uwzgledniania potrzeb chorych na
choroby rzadkie i ultrarzadkie w szeroko pojetym systemie opieki zdrowotnej. Jego wyrazem jest przyjecie Planu
dla Choréb Rzadkich oraz wdrazane stopniowo regulacje prawne i organizacyjne stanowiace realizacje kolej-
nych zadan tego Planu. Odnotowac nalezy takze uczestnictwo Polski w europejskich inicjatywach zmierzajacych
do wyréwnywania szans na skuteczna i bezpieczna opieke zdrowotna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi i po-
wszechnie wystepujacymi.

W 2024 roku wprowadzono w Polsce drugi Plan dla Chordéb Rzadkich, ktéry po raz pierwszy ma w Polsce wpro-
wadzi¢ legislacyjne i organizacyjne rozwigzania przeznaczone dla choréb rzadkich. Z mojej perspektywy, jako
specjalisty neurologa i neurologa dzieciecego, kierownika jednostki b bedacej osrodkiem Europejskiej Sieci Re-
ferencyjnej ERN EPICARE, a takze przedstawicielki Polski w Zarzadzie Paristw Cztonkowskich UE ds. Europejskich
Sieci Referencyjnych, a takze przewodniczacej Zespotu Koordynujacego jeden z programéw lekowych w choro-
bach rzadkich (program B102, leczenie rdzeniowego zaniku migs$ni), te trzy obszary maja kluczowe znaczenie
dla poprawy opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Powotanie osrodkéw eksperckich powinno uspraw-
ni¢ sciezki pacjentéw i skroci¢ ,odyseje diagnostyczna” dotyczaca znakomitej wigkszosci chorych. W pierwszej
kolejnosci za osrodki eksperckie uznawane sg automatycznie jednostki wchodzace w sktad Europejskich Sieci
Referencyjnych. Do sieci tych kwalifikowane byty osrodki spetniajace kryteria dotyczace jakosci i liczby udziela-
nych $wiadczen, wskazane przez Ministerstwo Zdrowia, a nastepnie oceniane przez wyznaczong przez Komisje
Europejska agencje audytowa. Kryteria wymagane i weryfikowane obejmowaty nie tylko dziatalnos$¢ kliniczna,
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ale takze naukowa, dydaktyczna i wspotprace z organizacjami pacjentéw. Z tego powodu nalezy od razu za-
znaczy¢, ze dla potrzeb praktyki klinicznej kryteria te sa zapewne zbyt rygorystyczne i w przysztosci nalezy
wypracowac odrebne sposoby uznawania osrodkéw za eksperckie. Jest to istotne takze z tego powodu, ze udziat
polskich szpitali w Europejskich Sieciach Referencyjnych jest zbyt maty. Komisja Europejska szacowata, ze jeden
taki osrodek w sieci powinien przypadac¢ na okoto 10 miliondw mieszkancéw. Oznacza to, ze w Polsce w kazdej
sieci powinnismy miec¢ 4 osrodki. Tymczasem obecnie s3a sieci, w ktérych takich osrodkéw w ogdle w Polsce nie
ma, lub tez jest tylko jeden. Dodatkowa trudnoscia jest podziat na osrodki pediatryczne i przeznaczone dla
pacjentéw dorostych - na przyktad istnienie osrodka dla oséb dorostych w sieci neurologicznej nie zabezpie-
czatoby dzieci z chorobami neurologicznymi i vice versa. Z taka sytuacja mamy do czynienia na przyktad w sieci
EPICARE, stuzacej ztozonym i rzadkim padaczkom - nie ma w Polsce osrodka w tej sieci dla os6b dorostych, oraz
w sieci ERN-RND (choroby neurologiczne), w ktorej z kolei nie ma os$rodka pediatrycznego. W sieci zajmujacej
sie chorobami nerwowo-miesniowymi z kolei jest w Polsce jeden osrodek, ale nie zajmujacy sie najmtodszymi
dzie¢mi. Ten przeglad pokazuje, ze system osrodkéw eksperckich wymaga budowy, tacznie z ustaleniem regut
i kryteriow. W kontekscie o$rodkéw eksperckich warto jeszcze wspomnie¢ o niezwykle trudnym zagadnieniu
przekazywania pacjentéw spod opieki pediatrycznej do dorostej. Taka $ciezka powinna by¢ wyznaczona dla pa-
cjentéw kontynuujacych terapie choroby rzadkiej (jak na przyktad w programach lekowych), ale takze dla pacjen-
tow z chorobami niezdiagnozowanymi lub tymi, dla ktérych zarejestrowane leczenie nie istnieje.

Realizowany w Polsce program badan przesiewowych noworodkéw jest jednym z najlepszych na $wiecie i wpro-
wadza zupetnie nowe mozliwosci leczenia w objetych nim chorobach. Na przyktad w rdzeniowym zaniku migsni,
w potaczeniu z zarejestrowanymi i refundowanymi lekami o wysokiej skutecznosci, obserwujemy w ostatnich
latach coraz wieksze odsetki pacjentéw diagnozowanych i leczonych w okresie przedobjawowym choroby. Zna-
komita wiekszos¢ tych pacjentéw unika powaznych powiktan choroby i nie wymaga obciazajacych i kosztownych
terapii objawowych. Przetom w rdzeniowym zaniku mies$ni, chorobie jeszcze niedawno nieuleczalnej, a w przy-
padku niemowlat - $miertelnej, dokonat si¢ dzieki potaczeniu odpowiednio wczesnej diagnostyki i dostepnej
terapii. Wysoko skuteczne sposoby leczenia, zalezne jednak od czasu jego wdrozenia, opracowywane s3 dla
kolejnych choréb rzadkich. Przyktadem moze by¢ prewencyjne leczenie przeciwpadaczkowe w stwardnieniu gu-
zowatym, chorobie w ktdrej padaczka u niemowlat wigze sie ze zwykle nieodwracalnym opdéznieniem rozwoju
dziecka. Opracowana w Polsce i stosowana obecnie w coraz wiekszej liczbie krajéow metoda prewencji wymaga
jednak wczesnego rozpoznania choroby, jeszcze przed pierwszymi napadami. Jest to mozliwe z uwagi naobecne
u wiekszosci dzieci ze stwardnieniem guzowatym guzy w sercu, wykrywane w prenatalnych badaniach echo-
kardiograficznych. Tego rodzaju badania przesiewowe takze s niezwykle wartosciowe, gdyz moga skierowac
rodzicow nienarodzonego jeszcze dziecka do wtasciwego osrodka eksperckiego.

W zakresie diagnostyki choréb rzadkich dokonuje sie wtasnie w Polsce ogromna zmiana polegajaca na finan-
sowaniu badan genetycznych molekularnych, w tym badan WES. Mamy nadzieje, Zze znaczaco poprawi to czas
uzyskania wtasciwej diagnozy w wielu chorobach rzadkich.

Warto jednak wspomnie¢ o innych metodach, réwniez wykraczajacych poza ramy finansowania przez NFZ. Przy-
ktadem moze by¢ diagnostyka przedoperacyjna padaczki, zwtaszcza diagnostyka inwazyjna, jak stereo elektro-
encefalografia. Nie ma jak dotad rzetelnej wyceny tego badania w Polsce, z czego zapewne wynika jego znikoma
dostepnos¢. Podkresli¢ przy tym nalezy, ze leczenie operacyjne jest metoda w wielu przypadkach pozwalajaca
na uwolnienie pacjenta od napadéw i powiktan padaczki lekoopornej. Wysoko specjalistyczne zabiegi, takie jak
Laserowa $rodmigzszowa terapia termiczna (LiTT), takze nie sa obecnie refundowane, a stosowane sg w zasa-
dzie wytaczenie w chorobach rzadkich.

Na koniec chciatabym jeszcze wspomnie¢ o Agencji Badan Medycznych, ktéra znaczaco uzupetnia mozliwosci
diagnostyki i terapii w chorobach rzadkich, tworzac mozliwosci prowadzenia niekomercyjnych badan klinicz-
nych oraz projektéw weryfikujacych metody diagnostyczne. Konkursy ABM przeznaczone dla chordb rzadkich
daja lekarzom i badaczom mozliwosci wyprébowania nowatorskich sposobéw postepowania, a pacjentom Sciez-
ke dostepu do terapii eksperymentalnych.
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Prof. dr hab. n. med. Justyna Paprocka, Konsultant Krajowa w dziedzinie
neurologii dzieciecej, Kierownik Katedry i Kliniki Neurologii Dzieciecej SUM
w Katowicach

Audyt Krajowego Forum Orphan 2024 stanowi czwarte doroczne badanie przestawiajace rzeczywiste potrzeby
pacjentéw z chorobami rzadkimi. Niniejszy Audyt Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025 dodatkowo zawiera
opinie ekspertéw klinicznych, bedace istotnym gtosem w kierunku optymalizacji leczenia i opieki nad pacjen-
tami z chorobami rzadkimi w Polsce.

Istotny postep w biologii i genetyce molekularnej, metabolomice, diagnostyce biomarkeréw czy neuroobra-
zowaniu pozwala na coraz skuteczniejsze leczenie. Osiggany ostatecznie sukces terapeutyczny to suma wysit-
kéw wielu specjalistow, a aspekty kliniczne nadal pozostaja podstawowym filarem pracy diagnostycznej i maja
bezposredni wptyw na rozpoznanie molekularne. Dlatego tak duzego znaczenia nabiera tworzenie O$rodkéw
Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR). Obecnie status ten posiadaja 23 osrodki zrzeszone w ramach Europejskich
Sieci Referencyjnych. Pytanie o mozliwos¢ rozszerzenia transgranicznych sieci referencyjnych o nowe osrodki
kliniczne w Polsce nasuwa sie samo. Potaczenie europejskich szpitalnych centréow eksperckich i referencyjnych
z kolejnymi osrodkami w Polsce bytoby bardzo korzystne w celu ujednolicenia standardéw wysokospecjalistycz-
nej opieki oraz kompleksowej diagnostyki i terapii nad pacjentami z chorobami rzadkimi.

W obszarze neurologii dzieciecej dziataja 22 oddziaty szpitalne/kliniczne obejmujace opieka pacjentéw z catej
Polski. Biorac pod uwage zakres udzielanych $wiadczen dla pacjentéw z chorobami rzadkimi wydaje sie stuszne
i zasadne, aby wiekszos$¢ z nich (jesli nie wszystkie) uzyskata status OECR.

Dedykowana chorobom rzadkim diagnostyka genetyczna, w tym analiza catoeksomowa, staje sie standardem
codziennej pracy klinicznej. Dlatego niezwykle potrzebne sa dobre narzedzia diagnostyczne, ktérych mozna
uzy¢ juz w trakcie hospitalizacji pacjentéw, przyktadowo z padaczka lekooporna, encefalopatia padaczkowa
i rozwojowa. Dostep do swiadczen ambulatoryjnych, bedacych nierzadko kontynuacjg diagnostyki szpitalnej,
jest odroczony w czasie, co wptywa istotnie na wydtuzenie diagnostyki, a zatem p6zne postawienie rozpoznania
u pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Polska plasuje sie na trzecim miejscu w Europie w zakresie liczby choréb (n=30) wykrywanych w ramach skry-
ningu noworodkowego (Wtochy n=49, Austria n=31, Portugalia n=30). Pomimo to, nadal niezaspokojona potrzebe
medyczna stanowi jego rozszerzenie o kolejne jednostki chorobowe, w przypadku ktdrych istnieje mozliwos¢
wprowadzenia terapii zanim pojawiaja sie objawy neurologiczne i tym samym, nierzadko dyskwalifikacja od
zastosowania dostepnego leczenia. A zatem kierujac sie zasada "czas to mdzg” niezbedne jest oddziatywanie
terapeutyczne o wiele wczesniej, optymalnie, w okresie przedobjawowym. Skryning noworodkowy, poza cho-
roba Pompego, Gauchera, Fabry’ego, ASMD (deficyt kwasnej sfingomielinazy= choroba Niemanna-Picka typu A
i B), choroba Krabbego, galaktozemia, SCID (Severe Combined ImmunoDeficiency, ciezki ztozony deficyt odpornosci),
mukopolisacharydozg typu | i Il, powinien, w mojej ocenie, koniecznie uwzgledni¢ takze leukodystrofie meta-
chromatyczna i deficyt dekarboksylazy L-aminokwaséw aromatycznych (Aromatic I-Amino acid Decarboxylase Deficien-
cy, AADC).

Kolejnym waznym punktem jest refundacja lekdw sierocych w Polce, szczegélnie refundacja nowych wskazan
refundacyjnych juz refundowanych lekéw dla populacji pediatrycznych oraz refundacja lekéw we wskazaniach
pozarejestracyjnych. Cenng pomoca przy kwalifikacji (czasem utrudnionej) do programu lekowego bytoby
uwzglednienie Eksperckich Zespotéw Koordynujacych, ktére jednoczesnie mogtyby monitorowac¢ efekty pro-
wadzonej terapii. Poprawa wyceny obstugi programoéw lekowych w chorobach rzadkich z pewnoscia zagwaran-
towataby ich realizacje w wigkszosci osrodkéw klinicznych w Polsce. Beneficjentem takiej decyzji bytby bezpo-
$rednio pacjent, mogacy prowadzi¢ terapie w okolicach miejsca zamieszkania. Dodatkowym atutem programu
lekowego bytaby mozliwos¢ podania leku ambulatoryjnie lub w warunkach domowych.

Ostatnie lata pozwolity na wprowadzenie nowych czasteczek w leczeniu chordb rzadkich w Polsce. Aktualnie na
rozpoczecie leczenia w ramach programu lekowego czekaja pacjenci z ataksja Friedreicha, na terapie genetycz-
ng exvivo (preparat- atidarsagen autotemcel) dzieci z leukodystrofig metachromatyczna i na kolejne propozycje

44



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

lekowe pacjenci z dystrofig miesniowa (przyktadowo wamarolon). Pomoca dla pacjentéw z chorobami przewle-
ktymi i wspétistniejacym slinotokiem bytaby mozliwos$¢ zastosowania bromku glikopironium.

Prof. dr hab. n. med. Bartosz Karaszewski, Konsultant Krajowy w dziedzi-
nie Neurologii, Przewodniczgcy Komitetu Nauk Klinicznych Polskiej Akade-

mii Nauk, Przewodniczacy Sekcji Chordb Naczyniowych Mozgu Polskiego
Towarzystwa Neurologicznego

System leczenia chordb rzadkich charakteryzowaé¢ musi okreslona specyfika. Utworzenie centréw dedykowa-
nych poszczeg6lnym chorobom (badz grupom choréb), w ktérych leczeni sg pacjenci z duzych regionéw kraju
albo w niektorych przypadkach catego kraju, wydaje sie rozwigzaniem najlepszym z dostepnych, cho¢ ma swoje
wady. Centra kumulujace zasoby kadrowe - doswiadczonych diagnostéw i klinicystéw skoncentrowanych na
danym problemie - oraz infrastrukturalne - specyficzne dla problemu, generalnie zapewniaja lepsza opieka i
skuteczniejsze leczenie. Idac tym tropem, uzasadniony jest koncept podzielenia sie w srodowisku — pomigdzy
poszczegdlnymi osrodkami - zadaniami tworzenia takich zasobéw dla poszczegdlnych chordb. Zagadnienie to
jest jednym z wielu, ktére wymagaja dyskusji i ustalen w drodze do mozliwie najlepszej opieki nad pacjentami
z chorobami rzadkimi. Dotyczy to naturalnie wszystkich dyscyplin medycyny klinicznej, ale neurologii szcze-
goélnie, poniewaz to w naszej dyscyplinie lokuje sie szczegdlnie duza czes¢ tychze. Raport pod nazwa ,Audyt
Kliniczny Krajowego Forum Orphan 2025. Potrzeby kliniczne w zakresie diagnostyki, terapii i opieki w chorobach
rzadkich w Polsce na tle Unii Europejskiej” Krajowego Forum na rzecz terapii choréb rzadkich — ORPHAN jest
jednym z opracowan, ktérego kontent jest i bedzie w takich rozwazaniach wartoscia dodana.

Prof. dr hab. n. med. Karina Jahnz-Rézyk, Konsultant Krajowy w dziedzi-
nie alergologii, Kierownik Kliniki Chorob Wewnetrznych, Pneumonologii,
Alergologii, Immunologii Klinicznej i Choréb Rzadkich Wojskowy Instytut
Medyczny - PIB

Z wielkim zainteresowaniem zapoznatam sie z kolejna edycja ,Raportu Audytu Krajowego Forum ORPHAN 2025"
autorstwa Stanistawa Mackowiaka i Dr Jakuba Gierczynskiego, tym razem ukierunkowana na opinie klinicystéw,
zajmujacych sie rozpoznawaniem i leczeniem choroéb rzadkich. Raport porusza temat diagnostyki, terapii i opieki
w chorobach rzadkich w Polsce, z uwzglednieniem kontekstu Unii Europejskiej. Opracowanie jest wynikiem dzia-
tan Krajowego Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich - ORPHAN, ktére zrzesza organizacje pacjenckie i dziata
na rzecz poprawy zycia oséb z rzadkimi chorobami. Gtéwne cele i wnioski z raportu sg kompatybilne z planem
dla chordb rzadkich na lata 2024 -2025 i obejmuja powstanie o$rodkéw eksperckich Choréb Rzadkich (OECR),
usprawnienie dostepu do nowoczesnych badan diagnostycznych (w tym genetycznych), zwiekszenie dostepno-
sci lekow sierocych, rozszerzenie programow przesiewowych w celu wczesnego wykrywania choréb rzadkich.
Omoéwione zostaty obecne wyzwania w refundacji lekdw sierocych oraz technologii medycznych, podkreslajac
koniecznos¢ ich dalszego rozwoju. Istotny nacisk potozono na edukacje lekarzy, pacjentéw i spoteczenstwa
o chorobach rzadkich oraz na rozwéj cyfrowych platform wsparcia.

Z perspektywy specjalisty w dziedzinie alergologii i specjalisty w dziedzinie immunologii klinicznej chciatabym
podkresli¢ istotna role, jaka odgrywaja programy lekowe w zwiekszeniu dostepnosci do innowacyjnego leczenia
w chorobach rzadkich. Wprowadzony w listopadzie 2021 roku obwieszczeniem Ministra Zdrowia program leko-
wy ,Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajacymi napadami dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego
o ciezkim przebiegu (ICD-10: D 84.1)” umozliwit stosowanie przeciwciata monoklonalnego lanadelumabu u pa-
cjentéw z ta choroba ultrarzadka. Obserwacje kliniczne w ramach codziennej praktyki lekarskiej pokazaty spek-
takularna skutecznos¢ tej terapii — zmniejszenie lub brak bolesnych obrzekéw, poprawe jakosci zycia pacjentéw
i powrot do pracy lub szkoty. Wyniki tych obserwacji, takze z uwzglednieniem bezpieczernistwa terapii, po wni-
kliwej dyskusji z decydentami doprowadzity w 2024 roku do korzystnych zmian w zapisach programu lekowego
i zwiekszenie od 1stycznia 2025 roku dostepnosci leku dla wigkszej liczby pacjentéw. Warto réwniez podkresli¢,
ze pacjenci z wrodzonymi btedami odpornosci oraz zespotami autozapalnymi maja dostep do nowoczesnego
leczenia w ramach programéw lekowych.

45



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Podsumowujac, raport jest czescia wieloletniego audytu prowadzonego w Polsce, unikalnego na tle innych kra-
jow UE, ktéry obejmuje zaréwno perspektywe pacjentéw, jak i klinicystow. Moze by¢ ciekawym materiatem do
dyskusji i promowania dziatan wspierajacych osoby z chorobami rzadkimi w kontekscie przewodnictwa Polski
w Radzie Unii Europejskiej w 2025 r.

Prof. dr hab. n. med. Dorota Sands, Kierownik Zaktadu Mukowiscydozy In-
stytutu Matki i Dziecka w Warszawie oraz Centrum Leczenia Mukowiscydo-
zy w Dziekanowie Lesnym, Prezes Polskiego Towarzystwa Mukowiscydozy
Wedtug danych z Europejskiego Rejestru Mukowiscydozy z 2024 r w Polsce jest 1732 chorych, z czego 59,4% sta-
nowig dzieci do 18 roku zycia. Srednia wieku w catej populacji wynosi 17,3 lat, a mediana 15,3 lat. Zaréwno odse-

tek dorostych, jak i Srednia wieku pacjentéw polskich niekorzystnie wypada na tle danych europejskich. Chorzy
dorosli stanowia w krajach wysoko rozwinietych ponad 60% pacjentéw (w Polsce tylko ok. 40%). Jest to bardzo

czuty wskaznik uzywany w ocenie jakosci systemu opieki medycznej danego kraju. Przyczyny gorszej sytuacji
chorych na mukowiscydoze (CF) w Polsce wynikaja nie tylko z ograniczonego dostepu do lekdw, ale takze braku
faktycznej opieki zespotéw wielodyscyplinarnych w osrodkach mukowiscydozy.

0Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR)

Chorzy na mukowiscydoze leczeni s3 w Polsce w kilkunastu specjalistycznych osrodkach, przy czym osrodki
roznia sie znacznie pod wzgledem ilosci leczonych pacjentéw (zakres 5-309 os6b). Lista osrodkow oraz licz-
ba leczonych pacjentéw jest aktualizowana na stronie Polskiego Towarzystwa Mukowiscydozy (pcfs.pl). Licz-
ba os$rodkéw pediatrycznych zaspakaja potrzeby populacji pediatrycznej, jednakze zaden z nich nie nalezy
do sieci ERN-LUNG. Natomiast Centrum Leczenia Mukowiscydozy w Dziekanowie LeSnym nalezy do dedykowa-
nej osrodkom mukowiscydozy sieci Europejskiego Towarzystwa Mukowiscydozy ECFS -CTN network. Z uwagi na
specyfike i wielouktadowos$¢ mukowiscydozy, zadna z sieci ERN nie zagwarantuje z automatu odpowiedniego po-
ziomu osrodka, dlatego tez osrodki eksperckie powinny by¢ powotane we wspotpracy z Polskim Towarzystwem
Mukowiscydozy z uwzglednieniem aktualnych standardéw Europejskiego Towarzystwa Mukowiscydozy. Liczba
o$rodkéw dla dorostych nie jest wystarczajaca. W zwiazku z wydtuzeniem okresu przezycia pacjentéw z muko-
wiscydoza konieczne jest pilne tworzenie nowych osrodkéw dla chorych dorostych.

Diagnostyka i przesiew noworodkowy

Zdecydowana wigkszos¢ chorych na mukowiscydoze diagnozowana jest w ramach programu badan przesiewo-
wych noworodkéw. Program badan przesiewowych noworodkéw w kierunku mukowiscydozy realizowany jest
w catej Polsce od 2009 roku. Opiera sie na trzech filarach: badaniu biochemicznym oznaczaniu IRT, badaniu
molekularnym-identyfikacji wybranych wariantéw patogennych genu CFTR i opiece specjalistycznej w osrodku
klinicznym, gdzie jest przeprowadzany test potowy, dodatkowo weryfikujacy rozpoznanie. W 2023 roku zostaty
wprowadzone zmiany w protokole, majace na celu maksymalne skrécenie czasu wykrycia dziecka z podejrze-
niem CF, aby jeszcze w pierwszym miesigcu zycia odbyta sie konsultacja w specjalistycznym osrodku klinicznym.
Jednak kazda procedura ma swoje ograniczenia, dlatego mukowiscydoza powinna by¢ uwzgledniana w diagno-
styce réznicowej u dzieci i mtodziezy z objawami sugerujacymi CF, pomimo dobrze dziatajagcego przesiewu no-
worodkowego.

Refundacji w Polsce zarejestrowanych lekéw sierocych w Unii Europejskiej

Obecnie polscy chorzy maja jedynie bardzo ograniczony dostep do wysokoefektywnego modulatora (ze wzgle-
du na wiek i genotyp) w ramach programu B112. Dotyczy to terapii tréjczasteczkowej eleksakaftor/tezakaftor/
iwakaftor+iwakaftor (ETI). ETI od 2023 roku jest zarejestrowany na terenie UE u dzieci po ukonczeniu 2 roku zycia
z przynajmniej jednym wariantem F508del (drugi wariant patogenny nie ma znaczenia w kwalifikacji do leczenia)
Pacjenci z przynajmniej jedna mutacja F508del i starsi niz 2 lata stanowia 80,2% populacji polskich pacjentéw-
grupa ta kwalifikuje sie do terapii ETI (eleksakaftor-tezakaftor-iwakaftor) i powinna by¢ leczona tym wysoko-
efektywnym modulatorem, dlatego tez konieczne jest rozszerzenie programu leczenia modulatorami biatka
CFTR zgodnie ze wskazaniami rejestracyjnymi tych lekéw. Bardzo wazne jest takze wprowadzenie rozwiazan
systemowych i finansowych gwarantujacych chorym na mukowiscydoze dostep do kompleksowej, wielodyscy-
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plinarnej, zgodnej z europejskimi standardami opieki medycznej, $wiadczonej we wszystkich osrodkach spe-
cjalizujacych sie w leczeniu mukowiscydozy. Pomimo poprawy jakosci opieki nad pacjentami nadal mozliwosci
leczenia chorych na mukowiscydoze w Polsce odbiegaja od standardu wielu krajéw rozwinietych.

Prof. nadzw. dr hab. n.med. Zbigniew Zuber, Prezes Polskiego Towarzystwa
Reumatologicznego Katedra Pediatrii Uniwersytetu AFM, Klinika Pediatrii,
Reumatologii i Chorob Rzadkich, Szpital Dzieciecy sw. Ludwika

Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR)

Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR), stanowia podstawowy element w kompleksowej opiece nad pa-
cjentem z choroba rzadka i ultrarzadka. Aktualnie, zbyt mata liczba OECR, znacznie ogranicza mozliwosci szyb-
kiego dotarcia pacjenta do wtasciwego osrodka referencyjnego dla danej jednostki chorobowej, tutaj nie chodzi
jedynie o bardzo $ciste powiagzanie pacjenta z konkretnym rozpoznaniem. Wigksza liczba OECR stwarza dla wielu
pacjentdéw szanse na znalezienie sie w osrodku zainteresowanym problematyka choréb rzadkich, przyjaznym
dla pacjentow iich rodzin. Specyfika choréb rzadkich wymusza konieczno$¢ zmiany podejscia do pacjentéw z ta-
kimi chorobami, niekonczaca sig, wieloletnia odyseja diagnostyczna nadal budzi niepokdj a wrecz zazenowanie.
Konieczne jest utworzenie centréw diagnostyczno-terapeutycznych, opartych na zatozeniach opieki wielospe-
cjalistycznej z dostepnoscia szeroko pojetej diagnostyki oraz kompleksowej terapii z uwzglednieniem reha-
bilitacji. Kolejnym niezbednym w mojej opinii elementem jest mozliwos¢ wykonywania refundowanych badan
genetycznych, dotychczasowa praktyka pozostaje w tym zakresie catkowicie zaniedbana. W mojej opinii osrodki
zajmujace sie rzetelnie, w sposéb kompleksowy problemami oséb chorujacych na choroby rzadkie, powinny jak
najszybciej otrzymac status OECR, jest to wymog konieczny dla lepszej organizacji kompleksowej opieki. Kolej-
nym elementem pomagajacym w tworzeniu OECR, powinno by¢ lepsze finansowanie tych osrodkdéw, np. poprzez
wprowadzenie czynnika korygujacego, czyli zwiekszenie wyceny swiadczen przez mnoznik wykonywanych ustug
np.1,5x czy 2,0x. Nasuwa si¢ pytanie czy takie osrodki juz sa, czy nalezy je tworzy¢ ,de novo”, odpowiedzZ jest
prosta, wiemy gdzie realizowane sa programy lekowe w zakresie chordb rzadkich, osrodki zakwalifikowane do
realizacji programéw lekowych spetniaja szereg kryteriow wymaganych w tym zakresie. Oczywiscie rola Rady
ds. Choréb Rzadkich jest wyznaczenie zasad kwalifikacji osrodkéw do miana spetniajacych kryteria OECR i jak
najszybsze opracowanie zasad ich dziatania. Stworzenie listy nowych OECR bedzie takze waznym sygnatem
dla wszystkich zainteresowanych, ze jest ogromna poprawa w dostepnosci do wysokiej jakosci opieki nad pa-
cjentami z chorobami rzadkimi. Wedtug mnie, ze wzgledu na specyfike choréb rzadkich i ultrarzadkich, uktadowy
charakter tych choréb, specjalistyczne osrodki reumatologiczne zajmujace sie chorobami uktadowymi, w duzej
czesci moga spetniac kryteria OECR.

Diagnostyka, w tym poszerzenie przesiewu noworodkowego

Poszerzenie mozliwosci diagnostycznych w zakresie testéw przesiewowych u noworodkéw jest ogromnym osia-
gnieciem Polski, jestedmy aktualnie jednym z wiodacych krajéw w Europie i na Swiecie w tym zakresie. Sukces
w zakresie badan przesiewowych jest ogromny, postep w tym zakresie powinien by¢ wzorem do nasladowanie
w innych zakresach opieki nad chorobami rzadkimi. Oczywiscie, nadal widzimy potrzebe poszerzenia mozliwych
badan przesiewowych, jednak jest to proces, wymagajacy wtasciwego przygotowania i w petni skutecznej reali-
zacji. Problemem absolutnie kluczowym w diagnostyce choréb rzadkich jest zwigkszenie dostepnosci do badan
genetycznych, szczegdlnie badan celowanych opartych na doktadnej analizie klinicznej konkretnego pacjenta.

Refundacja w Polsce zarejestrowanych lekéw sierocych w Unii Europejskiej

W tym zakresie mamy powazny problem, w naszym kraju nie mamy bezposredniej dostepnosci lekéw zare-
jestrowanych w UE. Skomplikowane procedury zasad rejestracji nowych lekéw w Polsce, wymuszaja spowol-
nienie procesu dostepnosci nowych terapii szczegélnie dla pacjentédw z chorobami ultrarzadkimi, ograniczone
liczebnie grupy biorace udziat w badaniach klinicznych oraz ceny nowych lekéw powoduja istotne ograniczenie
dostepnosci na rynku polskim. Bardzo powaznym problemem jest postawa firm farmaceutycznych, dla ktérych
optacalnos¢ poszczegdlnych terapii zalezy od liczby pacjentéw mogacych otrzymac dny lek a nie los pacjentéw,
ktéry dla nas jest priorytetem. By¢ moze zmiany w zakresie administracyjnym, np. zgtoszenie niezaspokojo-
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nych potrzeb w zakresie braku terapii u naszych pacjentéw, bytoby czynnikiem utatwiajacym przyspieszenie
procedur rejestracyjnych nie tylko przez firmy farmaceutyczne, ale takze przez Ministerstwo Zdrowia oraz To-
warzystwa Naukowe w poszczegdlnych dziedzinach medycyny. Postep przebiegu choroby widoczny u naszych
pacjentéw rodzi nadzieje na zatrzymanie progresji choroby dzieki nowym terapiom budzacym ogromne nadzieje
wsrod pacjentéw i ich lekarzy. Utatwienie dostepu do innowacyjnych terapii powinno by¢ priorytetem polskiej
prezydencji w UE.

Dr hab. n. med. Sylwia Kottan, Prof. UMK, Konsultant krajowy w dziedzinie
immunologii klinicznej, Katedra Pediatrii, Hematologii i Onkologii Uniwer-
sytetu Mikotaja Kopernika w Toruniu, Collegium Medicum w Bydgoszczy

Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR) w dziedzinie immunologii klinicznej.

Brak rejestru wrodzonych btedéw odpornosci powoduje, ze nie wiemy, ilu w Polsce jest zdiagnozowanych cho-
rych z pierwotnymi niedoborami odpornosci (PNO). Precyzyjnie mozna okresli¢ jedynie chorych, ktorzy sa le-
czeni w programach lekowych. W | kwartale 2024 r. byto to 1197 oséb. Uwzgledniajac, ze w Europie PNO wyste-
puja z czestoscia 1:1000 do 1:2000 os6b, wszystkich chorych powinno by¢ od ok. 20 000 do 50 000. Szacuje sig,
ze sposrod rzeczywiscie chorych prawidtowa diagnoze ma zaledwie 30-50% i jest to istotnie lepszy rezultat,
anizeli kilka lat temu. Dodatkowo przyrasta pula pacjentéw z wtédrnymi niedoborami odpornosci, np. w przebie-
gu nowotwordw hematologicznych, po immunoterapii stosowanej w leczeniu wielu réznych chordb (przeciwciata
anty-CD20, terapie CAR-T i wiele innych), ktérzy wymagaja czasowej lub statej suplementacji ludzkich immu-
noglobulin. W zwigzku z powyzszym uwazam, ze najlepszym rozwigzaniem jest zbudowanie sieci eksperckich
osrodkéw immunologii klinicznej dla dzieci i dla 0séb dorostych. Rozsagdnym rozwigzaniem z medycznego punk-
tu widzenia, ale takze dobrym dla pacjentéw bytoby, aby w kazdym wojewddztwie funkcjonowat co najmniej je-
den os$rodek realizujacy Swiadczenia specjalistyczne szpitalne i ambulatoryjne dla dzieci i jeden dla dorostych.
W najwiekszych pod wzgledem liczby mieszkancéw wojewddztwach tych osrodkéw powinno by¢ nawet wiece;j.
Wazne, aby te o$rodki miaty podpisany kontrakt z NFZ nie tylko na prowadzenie programéw lekowych przypisa-
nych do immunologii klinicznej, ale takze w zakresie Swiadczen szpitalnych w immunologii klinicznej. W chwili
obecnej wigkszos¢ NFZ w Polsce odmawia podpisywania takich kontraktéw. Z drugiej strony nieadekwatne fi-
nansowanie immunologii klinicznej powoduje, ze wielu dyrektoréw szpitali nie jest zainteresowanych staraniem
sig o ich pozyskanie.

Aktualnie w Polsce funkcjonuja jedynie dwa osrodki eksperckie w ramach europejskiej sieci RITA. Dodatkowo
w roku 2024 w 6 wojewddztwach dziataty oddziaty realizujgce kontrakt szpitalny z NFZ w zakresie immunologii
klinicznej dla dzieci, a w 9 dla dorostych. Dodatkowo, diagnostyke immunologiczna realizowaty cztery osrodki
w ramach kontraktéw pediatrycznych. Kontrakt z NFZ na ambulatoryjna opieke specjalistyczna w zakresie im-
munologii klinicznej podpisaty jednostki pediatryczne z 12 wojewddztw oraz internistyczne z 11 wojewddztw. Nie
ma gwarancji, ze kazdy z juz funkcjonujacych osrodkéw spetni wymogi stawiane osrodkom eksperckim, a to be-
dzie warunkiem lepszego finansowania - przynajmniej wszyscy (zwtaszcza lekarze i pacjenci) maja taka nadzie-
je. Powotanie krajowych osrodkéw eksperckich jest moim zdaniem jednym z najwazniejszych zadan w ramach
Planu dla Choréb Rzadkich na lata 2024/2025. Réwnolegle z tym powinny by¢ wdrazane procedury poprawiajace
finansowanie wysokospecjalistycznych badan genetycznych i innych, realizowanych w osrodkach eksperckich.
Stworzenie procedur do sumowania w zakresie specjalistycznej opieki ambulatoryjnej nie poprawito sytuacji
zdecydowanej wiekszosci poradni immunologicznych, gdyz nie majac statusu osrodka eksperckiego nie moga
z takich mozliwosci korzystac.

Diagnostyka, w tym poszerzenie przesiewu noworodkowego.

W zakresie immunologii klinicznej opracowany i w wielu krajach stosowany jest przesiew noworodkowy w kie-
runku ciezkich ztozonych niedoboréw odpornosci (SCID) oraz agammaglobulinemii. Szcze$liwie, pod koniec 2024
r. Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) wydata pozytywna rekomendacje w sprawie za-
sadnosci jego wdrozenia w Polsce. Nie bez znaczenia dla decyzji AOTMIT byt fakt, ze metodologia badania jest
taka sama jak w przesiewie w kierunku SMA. W zwiazku z powyzszym obydwa testy mogtyby by¢ wykonywane
réwnoczesnie, co znacznie zmniejszytoby koszty, ktédre musiatby ponies¢ ptatnik na wykonanie kazdego testu
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oddzielnie. Poniewaz test w kierunku SMA w Polsce juz funkcjonuje, opracowana jest takze metodologia i logi-
styka badan. Pacjenci i lekarze maja nadzieje, ze w roku 2025 zapadnie decyzja o wdrozeniu przesiewu noworod-
kowego w kierunku SCID i by¢ moze agammaglobulinemii. Wczesna diagnoza dzieci zwtaszcza ze SCID pozwala na
wczesne wdrozenie leczenia i zdecydowanie poprawia rokowanie w tej chorobie. Zwtaszcza, ze dla czesci dzieci
przeszczepienie komdrek krwiotwérczych jest terapia pozwalajaca na wyleczenie choroby.

Poniewaz zdecydowana wigkszos$¢ pierwotnych niedoboréw odpornosci ma podtoze genetyczne, podstawowe
znaczenie w ich rozpoznaniu ma dostep do specjalistycznych badan genetycznych. Dotychczas zidentyfikowa-
no ok. 500 uwarunkowanych genetycznie choréb z grupy PNO. Nie kazdy pacjent wymaga oczywiscie badan
genetycznych, ale dla wielu diagnoza molekularna otwiera droge do celowanych terapii. Poniewaz rzadko na
podstawie obrazu klinicznego oraz wynikéw podstawowych badan immunologicznych mozna jednoznacznie
sprecyzowac diagnoze choroby zaliczanej do wrodzonych btedéw odpornosci, najlepszym rozwigzaniem jest
stosowanie wysokoprzepustowych badan genetycznych, zwtaszcza metoda sekwencjonowania nowej generacji
oraz kariotypowanie molekularne. Poszukiwanie patogennych wariantéw gendéw metoda Sangera ma uzasad-
nienie jedynie w badaniach rodzinnych, kiedy szukamy konkretnej mutacji. Szczesliwie, w Polsce funkcjonuje
kilka bardzo dobrych laboratoridw genetycznych, ktére taka diagnostyke realizuja. Problemem pozostaje finan-
sowanie badan. Niestety, wciaz nierzadka sytuacja jest, ze pacjenci ptaca za diagnostyke genetyczna, wykony-
wana w laboratoriach, ktére nie spetniaja odpowiednich standardéw. Chorzy lub ich opiekunowie dostaja wynik
badania, za ktéry zaptacili, z ktérego niewiele wynika. Ta sytuacja wymaga pilnej zmiany. Stad tak wazne jest
powotanie osrodkéw eksperckich, ktére beda nadzorowaty diagnostyke u pacjenta i decydowaty jakie badania
powinny by¢ wykonane w konkretnych sytuacjach w pierwszej kolejno$ci oraz gdzie powinny by¢ przeprowadzo-
ne. Oczywiscie zasadnicze znaczenie ma stworzenie systemu finansowania tych badan (np. procedury do sumo-
wania). Podobnie musi by¢ rozwigzany problem dostepu do wysokospecjalistycznych badan immunologicznych
niegenetycznych, w tym funkcjonalnych oraz stworzenie systemu ich finansowania. Wszystkie te zagadnienia sa
obecnie procedowane, naleza do priorytetédw w ramach Planu dla Choréb Rzadkich na rok 2024-2025. Budzi to
nie$miata nadzieje, ze jednak uda sie te wszystkie zadania zrealizowac.

Refundacji w Polsce zarejestrowanych lekéw sierocych w Unii Europejskiej

Pacjenci w Polsce maja peten dostep do programéw lekowych leczenia pierwotnych niedoboréw odpornosci
(PNO) przetoczeniami preparatéw immunoglobulin u dzieci i dorostych, a takze leczenia zespotéw autozapal-
nych. Podobnie, kazdy pacjent majacy wskazania do przeszczepienia komérek krwiotwérczych ma dostep do
takiej terapii. Przeszczepienia grasicy w catkowitym zespole DiGeorge'a sa finansowane przez NFZ i realizowane
poza granicami kraju (Londyn). Jeden pacjent z Polski miat przeprowadzona terapie genowa w Mediolanie, takze
sfinansowanga przez NFZ. Ogromne nadzieje wiazemy z faktem, ze terapie genowa u dzieci z SCID na podtozu mu-
tacji RAG1 mozna u pacjentéw majacych wskazania do takiego leczenia przeprowadzi¢ w Polsce, we Wroctawiu.
Mamy nadzieje, ze dostep do nowoczesnych terapii wimmunologii klinicznej w Polsce bedzie sig systematycznie
poprawiat. Czes¢ lekéw niezbednych w leczeniu chorych z wybranymi, zazwyczaj bardzo rzadkimi niedoborami
odpornosci, refundowanych jest w ramach RDTL (np. interferon gamma w leczeniu cze$ciowego defektu recep-
tora typu pierwszego dla ING gamma, inhibitory kinazy Janusowej dla pacjentéw z wybranymi mutacjami STAT1
lub STAT3). Sa jednak leki, ktore maja negatywna rekomendacjge AOTMIT, zatem nie mozna ich stosowaé w ramach
RDTL w danym wskazaniu. Ogromnym problemem jest finansowanie terapii lekami w sytuacji braku ich reje-
stracji w Unii Europejskiej. Wtedy jedynym sposobem jest finansowanie ze $rodkéw spotecznych (np. fundacji).

Prof. dr hab. Krzysztof Giannopoulos, Prezes Polskiego Towarzystwa He-
matologow i Transfuzjologow, Dyrektor Centrum Wsparcia Badan Klinicz-
nych, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Kierownik Zaktadu Hematoonko-
logii Doswiadczalnej, Uniwersytet Medyczny w Lublinie, Lekarz kierujacy,
Wieloprofilowy Oddziat Zachowawczy, Uniwersytecki Szpital Kliniczny Nr 4
w Lublinie

W kontekscie chordb rzadkich i ultrarzadkich w obszarze hematologii i hematoonkologii, istnieje wyrazna po-
trzeba stworzenia i rozwoju wyspecjalizowanych osrodkéw diagnostycznych i terapeutycznych. Znaczna czes¢

rozpoznanh w przypadkach hematologii lub hematoonkologii dotyczy chordb, ktére choé spetniaja definicje Swia-
towej Organizacji Zdrowia (WHO) dotyczaca chordb rzadkich sa powszechnie rozpoznawane i leczone w specjali-
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stycznych osrodkach w Polsce. Opieka nad tymi pacjentami wymaga stosowania sie do standardéw diagnostyki
i leczenia, ktére opracowywane zaréwno na poziomie krajowym jak i w miedzynarodowych sieciach referen-
cyjnych. Warto tutaj przytoczy¢ inicjatywe naszego srodowiska pod katem polskiej adaptacji zalecen National
Comprehensive Cancer Network (NCCN). Wytyczne NCCN sg uznanym standardem postepowania klinicznego
w leczeniu nowotwordw, ktére stanowia najbardziej doktadne i najczesciej aktualizowane wytyczne praktyki kli-
nicznej dostepne w dowolnym obszarze medycyny. Ich polska adaptacja spowoduje, ze beda bardziej odpowied-
nie i dostepne dla pacjentéw i swiadczeniodawcédw w Polsce. Tak wiec w przypadkach tych rozpoznan, z ktérymi
hematolodzy maja codziennie do czynienia, potrzeby edukacyjne sa na biezaco zapewniane przez aktualizacje
standardéw przez ekspertdw, a w kontekscie dostepnosci do nowych lekéw w ramach programéw lekowych.
W ramach wprowadzania Planu dla Choréb Rzadkich dostepnos¢ i wsparcie diagnostyki wysokospecjalistycznej,
a w szczegblnosci wprowadzanie produktéw rozliczeniowych dla badan genetycznych i immunofenotypowych,
ktére moga by¢ réowniez wykonywane w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej powinny ulec poprawie.

Oddzielnym tematem i znacznie wiekszym wyzwaniem bedzie wsparcie procesu diagnostyki w przypadku choréb
ultrarzadkich lub ultrarzadkich wymagajacych interdyscyplinarnej diagnostyki oraz leczenia. Dlatego oprécz
istniejacych osrodkéw specjalistycznych dla chordb rzadkich w hematologii, konieczne jest stworzenie miejsc
centrow, ktdére skupia specjalistéw z réznych dziedzin, umozliwiajacych kompleksowa opieke nad pacjentami
w trakcie diagnostyki i leczenia.

W przypadku choréb ultrarzadkich, ktére moga pozostac niezdiagnozowane przez wiele lat, kluczowe jest wpro-
wadzenie systemu, ktéry umozliwi rozpoczecie indywidualnej $ciezki diagnostycznej. Na przyktad, jesli pacjent
nie uzyska diagnozy po 12 miesigcach konsultacji u kilku specjalistéw, powinien on mie¢ mozliwos¢ dostepu do
bardziej zaawansowanej diagnostyki i leczenia w ramach specjalistycznych centréw. Centra choréb ultrarzad-
kich powinny by¢ w petni wyposazone w narzedzia diagnostyczne i terapeutyczne, ktére pozwalaja na szybkie
rozpoznanie trudnych przypadkéw, w tym przypadkéw wymagajacych interwencji interdyscyplinarnych zespo-
téw. Opo6znienie w rozpoznaniu takich choréb moze wynosi¢ nawet kilka lat, co czesto prowadzi do pogorszenia
stanu zdrowia pacjentéw. Konieczne jest rowniez, aby takie centra miaty mozliwos¢ (a nawet obowiazek) or-
ganizowania konsyliéw, w ktérych uczestniczy¢ beda specjalisci z réznych dziedzin medycyny. Takie podejscie
umozliwi szybsze podjecie skutecznej terapii oraz wptynie na poprawe jakosci zycia pacjentow.

Rozwdj osrodkow eksperckich i ich znaczenie

Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich (OECR) odgrywaja kluczowa role w diagnozowaniu i leczeniu pacjentow
z chorobami rzadkimi. Zgodnie z danymi zawartymi w Audycie Klinicznym Krajowego Forum Orphan, Polska
aktywnie uczestniczy w tworzeniu takich osrodkow, ktére wspdtpracuja w ramach Europejskich Sieci Referen-
cyjnych (ERN). W Polsce dziataja 44 osrodki eksperckie, ktdre sa cztonkami ERN, a ich rola w diagnostyce i le-
czeniu choréb rzadkich, w tym hematologicznych, jest wazna. Niemniej jednak, ich liczba wciaz jest ograniczo-
na, bo w zasadzie prawie kazdy specjalistyczny osrodek hematologicznym powinien by¢ OECR. Ograniczeniem
OECR jest ograniczenie dostepnosci do rozszerzonej wysokospecjalistycznej diagnostyki trudnych przypadkéw
np.: gdy objawy z jednego obszaru powinny by¢ diagnozowane i leczone przez innych specjalistdw, lub rozpozna-
nia sa utrarzadkie i wymagaja indywidualnego podejscia diagnostycznego, konsylium wielospecjalistycznego
oraz konsultacji czesto z wykorzystaniem miedzynarodowych platform wspotpracy.

Tak wiec dalszy rozwoj osrodkow eksperckich powinien uwzgledniaé centra (makroregionalne), ktérych powsta-
nie uzaleznione bytoby od spetnienia okreslonych kryteriéw, takich jak wielodyscyplinarny zesp6t, odpowiednia
infrastruktura technologiczna, wspétpraca miedzynarodowa, czy udziat w badaniach klinicznych.

Znaczenie rozwoju diagnostyki

W kontekscie diagnostyki, jednym z kluczowych obszaréw rozwoju jest rozszerzenie programu przesiewu nowo-
rodkowego, ktdry moze pozwoli¢ na szybsze wykrycie chordb rzadkich. Wrodzone zaburzenia krwi oraz choroby
spichrzeniowe dajace objawy hematologiczne sa czestym przypadkiem, w ktérym szybkie wprowadzenie dia-
gnostyki genetycznej i molekularnej moze znaczaco poprawic¢ rokowania pacjentéw.
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Istotnym wyzwaniem w obszarze diagnostyki pozostaje réwniez dostepnos¢ badan genetycznych, ktére sa klu-
czowe dla wielu diagnoz w przypadku chordb rzadkich, w tym hematologicznych. W Polsce wciaz konieczne sa
zmiany w zakresie refundacji tych badan, by umozliwi¢ szerszy dostep do diagnostyki genetycznej, szczegdlnie
dla pacjentéw z chorobami ultrarzadkimi, gdzie standardowe metody diagnostyczne moga nie by¢ wystarcza-
jace. W tym kontekscie, nalezy podkresli¢ rosnaca role technologii NGS, analiz ,big data” i rejestrow pacjentéw,
ktére umozliwia lepsze planowanie opieki zdrowotne;j.

Wspotpraca z miedzynarodowymi grupami badawczymi

Polska, dzieki swojej aktywnej roli w miedzynarodowych sieciach referencyjnych, powinna kontynuowac i in-
tensyfikowaé wspétprace z europejskimi i globalnymi grupami badawczymi zajmujacymi sie chorobami rzadkimi
i ultrarzadkimi. Choroby hematologiczne, szczegélnie te rzadkie, wymagaja nie tylko wysoko wyspecjalizowanej
diagnostyki, ale takze dostepu do nowych terapii. Takie grupy badawcze sa czesto odpowiedzialne za rozwdj no-
wych lekéw i terapii w kontekscie dostepu do badan klinicznych, ktére sa kluczowe dla pacjentéw z chorobami
rzadkimi i ultrarzadkimi, w tym hematologicznymi.

Podsumowanie

Whnioski ptynace z raportéw, takich jak Audyt Kliniczny KFO, oraz dziatania w ramach Planu dla Choréb Rzad-
kich wskazuja na konieczno$¢ dalszego rozwoju osrodkéw eksperckich, szczegélnie w obszarze hematologii
i hematoonkologii. W Polsce, mimo osiggnig¢ w zakresie rozwoju osrodkéw specjalistycznych i przesiewu no-
worodkowego, nadal istnieje duza potrzeba dalszych usprawnien w zakresie diagnostyki, dostepnosci lekéw
oraz kompleksowej opieki. Zréwnowazony rozwoj tych osrodkdw oraz wsparcie z poziomu miedzynarodowych
grup badawczych jest kluczowe, aby pacjenci z chorobami rzadkimi, w tym hematologicznymi, mogli liczy¢ na
jak najlepsza opieke medyczna. Dla trudnych przypadkéw wymagajacych indywidualnego podejscia interdyscy-
plinarnego lub tez w trakcie wydtuzonej $ciezki diagnostycznej rozwinieciem koncepcji osrodkéw eksperckich
w kontekscie chordb ultrarzadkich bedzie powstanie centréw chordb ultrarzadkich.

Prof. dr hab. n. med. Maciej Banach, Kierownik Zaktadu Kardiologii Pre-

wencyjnej i Lipidologii Uniwersytetu Medycznego w todzi, Przewodniczacy
Polskiego Towarzystwa Lipidologicznego

Choroby rzadkie dotyczace syntezy lub metabolizmu cholesterolu sa jednymi z najmniej poznanych i najrzadziej
diagnozowanych na $wiecie, a szczegélnie w krajach Europy Srodkowo-Wschodniej, w tym w Polsce. Ta grupa
moze dotyczyc takze choréb rzadkich, w ktérych zaburzenia cholesterolu sg objawem alertowym/dominujgcym,
a takze gdzie zaburzenia lipidowe (ciezka hipercholesterolemia, hipertriglicerydemia) moze $wiadczy¢ o pro-
gresji i niekorzystnym rokowaniu choroby rzadkiej. Do najwazniejszych (biorac pod uwage takze rokowanie)
naleza homozygotyczna posta¢ rodzinnej hipercholesterolemii (HoFH; wystepujaca z czestoscig od 1:160-1:300
tys.), ktora nierozpoznana najczesciej koniczy sie zgonem w mtodym wieku w przebiegi ostrego zawatu lub udaru,
zesp6t rodzinnej chylomikronemii (FCS; czestos¢ w populacji ok 1:300 tys.), w przebiegu ktérego pacjenci sa ho-
spitalizowani z ciezkim zapaleniem trzustki, ze wszystkimi jego powiktaniami, ale takze sitosterolemia (ok 1:360
tys.), zwigzana z nadmierna absorbcja fitosteroli, ktére nadmiernie si¢ odktadaja w organizmie. Wspomniec¢ tez
nalezy o deficycie apolipoproteiny A1, deficycie acetylotransferazy lecytyno-cholesterolowej (choroba Noru-
ma, tzw. choroba rybich oczu), chorobie Tangiera (niedobdr transportera kasety wigzacej ATP A1 [ABCA1], ktéra
odgrywa kluczowa role w transporcie cholesterolu i fosfolipidow przez btony komérkowe), chorobie Wolmana
(deficyt lizosomalnej kwasnej lipazy [LAL]) czy chorobie Niemanna-Picka, nalezacej do grupy choréb spichrze-
niowych. W literaturze opisano okoto 40 choréb rzadkich i ultrarzadkich dotyczacych syntezy lub metabolizmu
cholesterolu. W Polsce mamy wciaz niewielkie doswiadczenie ich rozpoznawania i leczenia, wynikajace czesto
z pojedynczych zdiagnozowanych przypadkéw, co nawet przy chorobach ultrarzadkich wskazuje, ze po prostu
tych pacjentéw nie rozpoznajemy skutecznie.

Stad od lat oczekujemy wprowadzenia Narodowego Programu Choréb Rzadkich, ktéry poszerzony o mozliwie
powszechny dostep do diagnostyki genetycznej, wiedzy eksperckiej zwymiang doswiadczen miedzy osrodkami,
a takze mozliwoscia tworzenia baz badanych (rejestréw) pacjentéw z chorobami rzadkimi datby nam wreszcie
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narzedzia do mozliwie szybkiej diagnozy i optymalnego leczenia tych chorych. W tym kontekscie niezwykle
cennym wsparciem sg propozycje wynikajace z audytu klinicznego Krajowego Forum Orphan 2025 w zakresie
potrzeb diagnostyki, terapii i opieki w chorobach rzadkich w Polsce na tle Unii Europejskiej.

0Odnoszac sie do propozycji utworzenia o$rodkéw eksperckich chordb rzadkich (OECR), warto podkresli¢, ze
w przedmiocie choréb rzadkich zwigzanych z metabolizmem i synteza cholesterolu od 2014 r. Polskie Towarzy-
stwo Lipidologiczne (PTL) prowadzi certyfikacje lipidologiczng wsrod lekarzy, poszerzona od 2023 r. o dietety-
kéw, ratownikéw medycznych, pielegniarki i farmaceutédw. W tym kontekscie zaczety takze powstawac w Polsce
certyfikowane kliniki/centra lipidologiczne, z ktérych juz prawie 20 jest czescia sieci Lipid Clinic Network (LCN)
Europejskiego Towarzystwa Miazdzycowego (EAS). Warto takze dodac, ze od 2024 r. prof. Matgorzata Mysliwiec
rozpoczeta prace nad podobnymi centrami wsréd pediatréw. Stad w Polsce istnieje juz struktura, ktéra mogtaby
stanowi¢ podstawe dla tworzenia o$rodkéw eksperckich chordb rzadkich w obszarze zaburzen lipidowych.

We wszystkich chorobach rzadkich krytycznie wazne jest wczesne rozpoznanie i mozliwie jak najwczesniejsze
niefarmakologiczne i farmakologiczne postepowanie by unikna¢ czesto groznych dla zycia powiktan. Nalezy
podkresli¢ wage diagnostyki genetycznej, do ktérej dostep w Polsce jest bardzo ograniczony i refundowany
tylko w okreslonych wskazaniach. Stad trzeba z duzym zadowoleniem przyjac inicjatywe Polskiego Towarzystwa
Kardiologicznego (prof. Roberta Gila), by umozliwi¢ szeroki dostep do metod diagnostyki genetycznej (NGS, WES,
WGS) w celu jak najwcze$niejszego rozpoznania choréb rzadkich w kardiologii, w tym w zaburzeniach lipidowych.
Dla choréb przebiegajacych z zaburzeniami lipidowymi, w wyniku pracy wielu ekspertéw i sSrodowisk w ostatnich
latach udato si¢ wprowadzi¢ w bilansie 6-latka oznaczenia profilu lipidowego (w ramach powszechnego scre-
eningu), ktéry wg dostepnych informacji ma realnie sie rozpocza¢ od maja 2025 r. i objg¢ populacje nawet 300
tys. dzieci rocznie, co stanowi 74% wszystkich, ktérzy moga skorzysta¢ z badania. To pozwoli bardzo wczesnie
rozpoznac najgrozniejsze z chordéb rzadkich w tym obszarze jak HoFH, czy FCS, a takze wiele innych w wyniku
pogtebionej diagnostyki przesiewowej dziecka. Dla pozostatych choroba, szczegélnie choréb spichrzeniowych,
przesiew noworodkowy bytby niezwykle cenny, poniewaz kazde rozpoznanie wczesne, w wyniku diagnostyki
kaskadowej pozwoli takze obja¢ diagnostyka i leczeniem cata rodzine i nierzadko przyczyni sie do uratowania
wielu istnien ludzkich.

Szybka refundacja nowych lekéw sierocych jest kluczem do wtasciwego leczenia i prewencji groznych powiktan.
W Polsce od wrze$nia 2023 r. w programie B101 mamy dostepny lomitapid dla pacjentéw z homozygotyczna
postacia rodzinnej hipercholesterolemii (HoFH), ale niestety ze wzgledu na brak skutecznosci rozpoznania tych
pacjentow w Polsce (7 przypadkéw na szacowane nawet 150 0s6b), wciaz niewielu chorych skorzystato z tego
leku. Natomiast brak jest refundacji takich lekéw jak mipomersen, czy ewinakumab, ktére wg dostepnych badan
bytyby niezwykle wazne w leczeniu tej grupy pacjentow. Jeszcze gorzej wyglada w Polsce dostep do lekéw na
zespo6t rodzinnej chylomikronemii (FCS). Pomimo, ze wupanorsen zostat wycofany ze wzgledu na dziatania nie-
pozadane, ciezka hipertriglicerydemie mozna bardzo skutecznie leczy¢ z zastosowaniem wolanesorsenu (niere-
fundowany w Polsce, dostepny tylko na import docelowy). Niedtugo dostepne beda nowe leki, dla ktérych mamy
bardzo obiecujace wyniki badan, jak olezarsen, pegozafermin czy plozasiran (z grupy matych interferujacych
RNA), ktére po raz pierwszy dadza realna szanse na leczenie pacjentédw z FCS i przeciwdziatanie powiktaniom
zwigzanym z nawracajacymi ciezkimi zapaleniami trzustki. Dla innych choréb rzadkich zwigzanych z metaboli-
zmem lub synteza cholesterolu skuteczne leczenie czesto albo nie jest dostepne (ewentualnie dostepne jako
terapia genowa; w sitosterolemii duzg skuteczno$¢ wykazuje ezetymib), albo jest leczeniem objawowym, nie
zwigzanym z przyczyna choroby rzadkiej. Dlatego juz teraz wspdlnie powinnismy stworzy¢ warunki do wtasciwej
oceny lekdw na choroby rzadkie i ultrarzadkie, by da¢ mozliwos$¢ ich stosowania u wszystkich pacjentéw mozli-
wie jak najszybciej po rozpoznaniu choroby.

Prof. dr hab. n. med. Jacek Grzybowski, Kierownik Oddziatu Kardiomio-
patii, Narodowy Instytut Kardiologii im. Stefana kardynata Wyszynskiego
- Panstwowy Instytut Badawczy w Warszawie

Amyloidoza transtyretynowa serca, jako nowa choroba w kardiologii XXI wieku, mozliwa do nieinwazyjnego

rozpoznawania i skutecznego leczenia. Amyloidoza transtyretynowa (ATTR) serca jest nowa chorobg w kardio-
logii XXI wieku, ktéra dopiero od niedawna potrafimy skutecznie diagnozowac i leczy¢ przyczynowo. Na razie
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jest ona w Polsce chorobg ultrarzadka, zaréwno jej posta¢ dziedziczna, zwigzana z mutacja genu transtyretyny
(Polska nie jest obszarem endemicznym) jak tez nabyta, zwana dawniej starcza. Poniewaz jest choroba nowa,
do niedawna trudna w diagnostyce i niemozliwa do leczenia, mata jest wiedza wsréd lekarzy o jej cechach
charakterystycznych a nawet mata swiadomos¢ jej wystepowania. Do niedawna nie byta nawet przedmiotem
nauczania studentéw wydziatéow lekarskich. Jednak jej znaczenie w kardiologii bedzie rosto w miare starzenia
sie populacji oraz wiekszej Swiadomosci jej znaczenia oraz poprawy dostepu do diagnostyki i leczenia. Wiemy
juz obecnie, ze jest ona jedna z przyczyn coraz czestszej w populacji postaci niewydolnosci serca z zachowana
frakcja wyrzutowa (Heart Failure with preserved Ejection Fraction, HFpEF), a w dodatku jedyna, w ktorej jest juz
dostepne leczenie przyczynowe. Dokonany w ostatnich latach postep w nieinwazyjnej diagnostyce amyloidozy
ATTR oraz pojawiajaca sie mozliwos¢ leczenia przyczynowego s3 przyczyna rosnacego zainteresowania ta jed-
nostka chorobowa w kardiologii.

Powotanie Osrodkéw Eksperckich

Aktualnie w Polsce sa aktywne dwa gtéwne osrodki eksperckie, ktére maja prawie 10-letnie doswiadczenie
w diagnostyce i leczeniu amyloidozy transtyretynowej serca (Oddziat Kardiomiopatii w Narodowym Instytu-
cie Kardiologii w Warszawie oraz Klinika Choréb Serca i Naczyrh CMU) w Szpitalu Sw. Jana Pawta Il w Krakowie).
W tych dwéch Osrodkach Eksperckich leczonych jest obecnie ok. 3 catej polskiej populacji chorych z amyloido-
z3 serca. Wspdtpracuja z nami utworzone w ostatnich latach osrodki w Poznaniu, Gdansku, todzi, Szczecinie i
Wroctawiu. Wydaje sig, ze liczba osrodkoéw i ich rozktad terytorialny s obecnie wystarczajace, biorac pod uwage
rzadko$¢ wystepowania choroby (tacznie dotychczas leczonych w Polsce okoto 100 pacjentéw) oraz wymogi sta-
wiane Osrodkowi Eksperckiemu, ktéry musi posiadac interdyscyplinarne doswiadczenie w diagnostyce amylo-
idozy serca, w tym zwtaszcza w réznicowaniu amyloidozy transtyretynowej od drugiej postaci amyloidozy serca
amyloidozy tanicuchéw lekkich immunoglobulin.

Diagnostyka

Diagnostyka amyloidozy transtyretynowej serca powinna by¢ przeprowadzona we wczesnym stadium choroby,
zanim dojdzie do nieodwracalnego uszkodzenia serca i rozwoju objawdw jego niewydolnosci. Stanowi to wcigz
duze wyzwanie, poniewaz obraz kliniczny w tym wczesnym stadium jest skapo objawowy a rzadkos$¢ wystepo-
wania choroby powoduje, ze nadal jest mata $wiadomos¢ jej wystepowania i mate doswiadczenie kardiologéw
w jej diagnostyce. W zwiazku z tym rozpoznanie w tym wczesnym stadium jest na razie czesto przypadkowe,
w wyniku diagnostyki wykonywanej z innych wskazan. Postulowane dziatania, majace na celu poprawe tej sy-
tuacji, obejmuja szerzenie wiedzy o tzw ,czerwonych flagach”, czyli pewnych cechach charakterystycznych amy-
loidozy, oraz zwiekszenie czujnosci diagnostycznej. Te ,czerwone flagi” to charakterystyczne zmiany widoczne
juz w podstawowych badaniach kardiologicznych, czyli w EKG i badaniu echokardiograficznym (ECHO). Wsp6t-
czednie w wigkszosci przypadkéw mozliwe jest postawienie rozpoznania w oparciu o0 nowoczesna nieinwazyjna
diagnostyke obrazowa. Do niedawna dostepna byta jedynie diagnostyka inwazyjna polegajaca na pobieraniu
biopsji réznych tkanek, poczawszy od mato czutej biopsji tkanki ttuszczowej az do czutej, ale trudno dostepne;j
i obdarzonej ryzykiem biopsji m. sercowego. Nowoczesna nieinwazyjna diagnostyka obrazowa upowszechnita
sie dopiero z chwilg opublikowania w 2016 r. w Circulation duzego miedzynarodowego badania klinicznego, po-
twierdzajacego duza czutosc i specyficznos¢ tej metody z zastosowaniem scyntygrafii. Wstepne podejrzenie
amyloidozy, wysuniete na podstawie obrazu klinicznego, biomarkeréw sercowych (NTproBNP i Troponiny T hs)
oraz badan EKG i ECHO, wymaga dalszego potwierdzenia przy pomocy scyntygrafii z dwufosfonianem znakowa-
nym izotopem technetu. W tym badaniu, ktére jest zasadniczo badaniem uktadu kostnego, stosowanym w on-
kologii do diagnostyki przerzutéw do kosci, u chorego z amyloidoza transtyretynowa znacznik kostny zamiast
w kosciach gromadzi sie w sercu. Badanie to jest bardzo czute nawet we wczesnych stadiach amyloidozy ATTR.
Nie jest ono na razie rutynowo stosowane w kardiologii i w wiekszos$ci osrodkéw kardiologicznych jest na razie
trudno dostepne. Potrzebne jest zwigekszenie dostepnosci do tego badania. Drugim elementem, problemem
w diagnostyce amyloidozy transtyretynowej jest koniecznos$¢ réznicowania z amyloidoza taricuchéw lekkich im-
munoglobulin (AL), ktéra jest nowotworem krwi. To réwniez jest choroba bardzo rzadka i dlatego wciaz mate jest
doswiadczenie w jej rozpoznawaniu. Poniewaz nie wystepuja w niej typowe objawy hematologiczne, w praktyce
chorzy ci réwniez trafiaja zwykle w pierwszej kolejnosci do kardiologa z obrazem klinicznym w sercu czesto
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podobnym do amyloidozy transtyretynowej. Dlatego to na nas kardiologach spoczywa obowiazek réznicowania
tych obu postaci. Wykluczenie amyloidozy AL jest rowniez wymogiem formalnym w procesie kwalifikacji chorego
do leczenia amyloidozy transtyretynowej w programie lekowym finansowanym przez NFZ. Kluczowym zadaniem
w najblizszym czasie bedzie poprawa zaréwno dostepnosci dla pacjentéw do wysokospecjalistycznej diagno-
styki, w tym zwtaszcza do scyntygrafii, jak tez poprawa jakosci diagnostyki réznicowej obu typéw amyloidozy.

Leczenie

0d niedawna istnieje mozliwos¢ leczenia przyczynowego amyloidozy ATTR. Aktualnie w Europie zarejestrowany
jest jeden lek, tafamidis (Vyndaquel, Pfizer) ktory stabilizujgc czasteczke transtyretyny hamuje tworzenie sie
amyloidu (rejestracja w Europie w 2019 r.). Warunkiem jego skutecznosci jest wdrozenie leczenia we wczesnym
stadium choroby, zanim dojdzie do nieodwracalnego uszkodzenia serca i rozwoju objawdéw jego niewydolnosci.
W Polsce program leczenia amyloidozy transtyretynowej tafamidisem, finansowany przez NFZ, zostat zatwier-
dzony w 2024 r. Aktualnie leczonych jest okoto 60 pacjentéw. Problemem jest to, ze jak dotad (styczen 2025)
nie we wszystkich oddziatach NFZ zostaty przeprowadzone konkursy i w zwigzku z tym w niektorych osrodkach
pacjenci nadal czekaja na mozliwos¢ rozpoczecia terapii. W listopadzie 2024 r. FDA zarejestrowata drugi stabili-
zator transtyretyny, acoramidis (Attruby, w Europie pod nazwa Beyonttra). W niedalekiej perspektywie poszerzy
to nasze mozliwosci terapii tej choroby. W dalszej perspektywie nalezy spodziewac sie zmniejszenia kosztu tera-
pii i zwiekszenia dostepnosci dla pacjentéw, obecnie ograniczonego przez wysoki koszt leku.

Prof. dr hab. n. med. Anna Liberek, COPERNICUS P, Szpital Sw. Wojciecha
w Gdansku, Oddziat Pediatryczny

Potrzeby w zakresie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR)

Generalnie idee tworzenia i rozwoju O$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) w Polsce oceniam jako
bardzo potrzebna. S3 to bowiem wyspecjalizowane placéwki medyczne, zajmujace sie diagnostyka i leczeniem
pacjentéw z rzadkimi schorzeniami, zapewniajace nowoczesna diagnostyke, réwniez genetyczng oraz skoordy-
nowana opieke medyczna dla oséb z okreslona choroba rzadka.

Aktualnie jedynym OECR w naszym kraju, wyspecjalizowanym w diagnostyce i leczeniu zespotu Alagille’a jest
Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD) w Warszawie. Osrodek ten nalezy do europejskiej sieci refe-
rencyjnej ERN RARE-LIVER. W ramach Kliniki Gastroenterologii, Hepatologii, Zaburzen Odzywiania i Pediatrii oraz
Poradni Chordb Watroby pacjenci z ALGS otaczani sa kompleksowa opieka. Jako klinicysta réwniez sprawujacy
kompleksowa opieke medyczng nad dzieémi z ALGS uwazam, ze konieczna jest stata wspotpraca placéwek
medycznych w Polsce, pod opieka ktérych pozostaja pacjenci z rzadkim schorzeniami watroby, z Osrodkiem
Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR) - jakim jest IPCZD, szczegdlnie w aspekcie dostepu do nowoczesnych
terapii.

Zespot Alagille’a jest choroba wielonarzadowg, uwarunkowang genetycznie. Czesto$¢ wystepowania ALGS wy-
nosi okoto 1 na 30-70 tys. zywo urodzonych dzieci. Na podstawie epidemiologii szacuje sig, ze rocznie w Polsce
rodzi sie kilku pacjentdw z ALGS. Zesp6t Alagille’a klinicznie objawia si¢ najczesciej jako cholestaza wewnatrz-
watrobowa (u ok. 85% pacjentéw) juz w pierwszych miesigcach zycia i moze prowadzi¢ do postepujacego wtok-
nienia watroby oraz marskosci i koniecznosci w przysztosci transplantacji tego narzadu u okoto potowy pacjen-
tow. Rzadkim, ale istotnym powiktaniem ALGS, ktére moze wystapi¢ w dzieciristwie lub w wieku dorostym, jest
rak watrobowokomaérkowy.

Jednym z najbardziej uciazliwych objawéw, bedacych klinicznym nastepstwem cholestazy w ALGS, jest upo-
rczywy $wiad skory. U niemowlat objawia sie on niepokojem, zaburzeniem snu. Starsze dzieci zgtaszaja bardzo
nasilony $wiad, na ich skérze mozna stwierdzi¢ liczne zadrapania, a nawet krwawiace rany, zgtaszaja bezsen-
nos¢. To znaczne obniza jakos¢ ich zycia, zaburza funkcjonowanie w szkole i kontakty spoteczne z réwiesnikami,
negatywnie wptywa na ich rozwdj, ale takze na funkcjonowanie catej rodziny. U pacjentéw nierzadko pojawia sie
depresja. Przy braku skutecznego leczenia, uporczywy Swiad moze by¢ réwniez bezposrednim wskazaniem do
przyspieszenia decyzji o transplantacji watroby. Mimo, ze w ALGS manifestacja ,hepatologiczna” jest najczest-
sza, u niektérych chorych z ALGS na pierwszy plan wysuwaja sie problemy kardiologiczne - ciezkie wady serca
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wymagajace szeregu zabiegéw kardiochirurgicznych. Ponadto u oséb z zespotem Alagille’a moga wystepowac
réznego rodzaju zaburzenia w obrebie uktadu moczowego, np. torbiele nerek.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

Jako klinicysta dostrzegam potrzebe poprawy w zakresie dostepu do diagnostyki genetycznej u chorych z po-
dejrzeniem ALGS oraz zminimalizowania czasu oczekiwania na jej wynik. Ma to szczegélne znaczenie zwtaszcza
w przypadkach cholestazy u najmtodszych dzieci (przede wszystkim u niemowlat w pierwszych tygodniach zy-
cia) w procesie réznicowania z wrodzona atrezjg drég zétciowych zewnatrzwatrobowych. Pozwolitoby to w wielu
przypadkach unikna¢ diagnostyki inwazyjnej jaka jest biopsja watroby.

0 rozpoznaniu klinicznym ALGS méwimy wowczas, gdy stwierdzamy trzy z pieciu cech: charakterystyczne rysy
twarzy (wypukte czoto, szeroko rozstawione gatki oczne, szpiczasty podbrédek), zottaczka cholestatyczna, pew-
ne charakterystyczne wady serca, wady w narzadzie wzroku i zmiany w uktadzie kostnym. Przy podejrzeniu ALGS
nalezy wykona¢ badania laboratoryjne (m.in. parametry cholestazy, uszkodzenia watroby, oceni¢ gospodarke
lipidowa, stezenie witamin we krwi), badanie ultrasonograficzne jamy brzusznej, ktérych wyniki w potaczeniu
z obrazem klinicznym mocno sugeruja powyzsze rozpoznanie. Wielkim postepem jest jednak to, ze mamy dostep
do badania genetycznego. Jest to szczegdlne wazne u najmtodszych dzieci, gdy czesto nie obserwujemy charak-
terystycznego wygladu twarzy. W mojej ocenie podejrzenie/diagnoza kliniczna ALGS powinna zosta¢ potwier-
dzona badaniem genetycznym.

Potrzeby w zakresie refundacji w Polsce zarejestrowanych lekéw sierocych w Unii Europejskiej

Dotychczas postepowanie terapeutyczne w zespole Alagille’a opierato si¢ gtéwnie na opiece wspomagajacej,
takiej jak: wsparcie zywieniowe, zapobieganie niedoborom witamin, leczenie objawéw pozawatrobowych (m.in.
opieka kardiologiczna i kardiochirurgiczna). Natomiast w walce z uporczywym $wigdem wykorzystywano, nie-
stety czesto z miernym efektem, poza kwasem ursodeoksycholowym (UDCA) takze rifampicyng, cholestyramineg,
leki przeciwalergiczne czy uspokajajace. Nalezy podkresli¢, ze w/w leki w $wiadzie ,cholestatycznym”, a o takim
mowimy w przypadku ALGS, stosowane s3 poza wskazaniami rejestracyjnymi. U niektérych chorych, u ktérych
w/w leczenie zachowawcze nie przynosito efektu, podejmowane s3 interwencje chirurgiczne - m.in. czesciowe
zewnetrzne odprowadzenie z6tci (ang. PEBD - partial external billary diversion), ktére wigze sig z wytonieniem
stomii, co znaczaco obniza jakos¢ zycia pacjenta. U czesci chorych z ALGS, u ktérych dochodzi do rozwoju mar-
skosci watroby i jej niewydolnosci konieczna jest transplantacja tego narzadu.

Obecnie zaréwno w Stanach Zjednoczonych, jak i w Europie do leczenia $wiadu ,,cholestatycznego” zarejestro-
wano (takze u niemowlat w pierwszych miesiacach zycia) inhibitory transportera kwaséw zétciowych w jelicie
kretym (ang. ileal bile acid transporter, IBAT - odewiksybat czy maraliksybat), ktére skutecznie hamuja wchta-
nianie kwasoéw zétciowych w jelicie, prowadzac do zmniejszenia nasilenia lub ustapienia $wigdu m.in. w ALGS.
Dzieki zastosowaniu tych lekéw poprawia sie jakos¢ zycia chorych i lepiej funkcjonuje ich rodzina. Aktualnie
w Polsce inhibitory IBAT sg dostepne dla pacjentdéw z ALGS jedynie w ramach ratunkowego dostepu do techno-
logii lekowych (RDTL). To do$¢ trudna $ciezka, ale dzieki niej pacjent nie ptaci za leczenie.

Duzo tatwiejszy bytby dostep do nowoczesnego leczenia wspomnianymi inhibitorami IBAT w ramach programu
lekowego. Wowczas o wtaczeniu terapii decydowatby klinicysta w oparciu o wymagane kryteria.

Procedura RDTL wymaga natomiast m.in. wnioskowania do NFZ i uzyskania zgody konsultanta wojewddzkiego,
co znacznie wydtuza i komplikuje sciezke. Uwazam réwniez, ze w ramach programu lekowego powinny by¢ prze-
widziane $rodki na wykonywanie badan genetycznych, ktére sa kosztowne i umozliwitoby to szerszy dostep do
tej nowoczesnej diagnostyki. Jako klinicysta sprawujacy opieke medyczna nad pacjentami z rzadkim chorobami
watroby oczekiwatabym poprawy w zakresie dostepu do diagnostyki genetycznej i nowych metod leczenia
m.in. dla pacjentow zespotem Alagille’a.
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Dr n. med. Maciej Janik, Cztonek Zarzadu ERN RARE-LIVER Adiunkt, Klinika
Hepatologii, Transplantologii i Chorob Wewnetrznych Warszawski Uniwer-
sytet Medyczny

Potrzeby w zakresie O$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR)

Samodzielny Publiczny Centralny Szpital Kliniczny UCK WUM w Warszawie jest obecnie jedynym w Polsce o$rod-
kiem dla oséb dorostych posiadajacym status cztonka Europejskiej Sieci Osrodkéw Referencyjnych ds. Rzad-
kich Chor6b Watroby (European Reference Network RARE-LIVER) i posiada status O$rodka Eksperckiego Choréb
Rzadkich (OECR), specjalizujgcym sie w diagnostyce i leczeniu rzadkich chor6b watroby i drég zétciowych.

Jako osrodek OECR sprawujemy opieke szpitalna i ambulatoryjna nad ponad 2500 pacjentéw z rzadkimi cho-
robami watroby i drog zétciowych. W ramach ERN RARE-LIVER, uczestniczymy w licznych projektach edukacyj-
nych (skierowanych do pacjentéw), projektach klinicznych obejmujacych systemy konsultacji pacjentéw miedzy
osrodkami (CPMS), jak i prowadzenie prospektywnych, wieloosrodkowych klinicznych baz danych dotyczacych
przebiegu choréb rzadkich. Tylko poprzez wieloosrodkowa wspotprace, jesteSmy w stanie istotnie przy$pieszy¢
rozwoj lepszych narzedzi diagnostycznych oraz skutecznych terapii w obszarze choréb rzadkich.

Zardwno system konsultacji umozliwiajacy oméwienie indywidualnego przypadku klinicznego z kilkoma os$rod-
kami ERN (CPMS), jak i rozwijanie prospektywnych rejestréw pacjentdw, to zajecia angazujace czasowo, jednak
nie uwzglednione w zakresie obowigzkow lekarzy i pielegniarek pracujacych w OECR/ERN. Z rozmdw z innymi
osrodkami OECR/ERN, wiem, ze problem jest systemowy. Obecnie dziatania w znacznej mierze sa prowadzone
po godzinach pracy, de facto bazujac na zaangazowaniu i poswieceniu lekarzy i pielegniarek. Nalezy podkresli¢,
ze OECR/ERN to znacznie wiecej niz standardowy Swiadczeniodawca, a w obowiazkach i wytycznych organizacji
OECR/ERN nalezy uwzgledni¢ dziatania edukacyjne, rejestrowe oraz konsultacyjne w ramach prowadzenia ak-
tywnosci klinicznych.

Postulujemy, aby dziatania w ramach OECR/ERN obejmujace m.in. rozwijanie prospektywnych rejestréw pacjen-
téw, udziat w miedzynarodowych konsyliach (system CPMS), jak i rozwéj materiatow edukacyjnych wspieraja-
cych pacjentow (i lekarzy), byty uwzglednione przy tworzeniu OECR/ERN i obejmowaty zatrudnienie na okreslony
wymiar etatu pielegniarki / asystentki medycznej wspierajacej powyzsze dziatania w ramach OECR.

Potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

Jednym z obszar6w naszej ekspertyzy jest pierwotne zapalenie drog zétciowych (ang. Primary Biliary Cholan-
gitis, PBC), bedace rzadka autoimmunologiczng choroba watroby przebiegajaca z cholestaza spowodowana
niszczeniem drobnych wewnatrzwatrobowych przewodzikéw zétciowych. PBC dotyka gtéwnie kobiety po 50.
roku zycia i manifestuje sie przewlektym zmeczeniem oraz swigdem skéry — objawami istotnie zaburzajacymi
codzienne funkcjonowanie. Choroba zbyt pézno zdiagnozowana, a takze nieleczona lub leczona suboptymal-
nie moze doprowadzi¢ do wtdknienia i marskosci watroby, a nastepnie koniecznoscia transplantacji. Niestety,
symptomy nie sa specyficzne, co utrudnia rozpoznanie choroby.

Jako klinicysci dostrzegamy wyzwania w zakresie diagnostyki pierwotnego zapalenia drég zétciowych, ktére
w naszej ocenie wymagaja podjecia dziatan systemowych. Jednym z fundamentalnych probleméw jest brak
mozliwosci oznaczania fosfatazy alkalicznej (ALP) w panelu podstawowych badan laboratoryjnych dostepnych
dla lekarzy POZ. Oznaczenie ALP jest prostym badaniem z prébki krwi, nie generujacym wysokich kosztéw dla
ptatnika, a jednoczesnie niezwykle skutecznym w wykryciu cholestazy, zaréwno wewnatrz-, jak i zewnatrzwa-
trobowe;j.

Podwyzszony wynik ALP oraz GGTP (GGTP jest dostepne w panelu badan POZ) przy prawidtowym obrazie drog
z6tciowych w USG jamy brzusznej (badaniu réwniez dostepnym w POZ), sugeruje cholestaze wewngatrzwatrobo-
wa i konieczno$¢ skierowania do lekarza specjalisty. Niestety, PBC pozostaje czesto nierozpoznane przez dtugi
czas, poniewaz bez wyniku ALP, objawy takie jak przewlekte zmeczenie i $wiad skéry bywaja marginalizowane
lub przypisywane innym przyczynom, a rozpoznanie choroby w stadium zaawansowanym pogarsza rokowania
w zakresie odpowiedzi na leczenie, jak i przebiegu choroby. Ponadto izolowane podwyzszone wyniki GGTP bez
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wykonanych oznaczen ALP czesto interpretowane s3 jako efekt naduzywania alkoholu, co prowadzi do stygma-
tyzacji pacjentéw i nieprawdziwych osadéw. Powoduje to znaczne opdznienie w rozpoznaniu, wtaczeniu efek-
tywnego leczenia, a finalnie gorszych wynikach leczenia.

Potrzeby w zakresie refundacji w Polsce zarejestrowanych lekéw sierocych w UE

Obecnie w | linii leczenia PBC stosuje sie kwas ursodeoksycholowy (UDCA), jednak okoto 40% chorych nie odpo-
wiada na leczenie lub odpowiada w sposéb suboptymalny, a okoto 5% doswiadcza dziatan niepozadanych, co
prowadzi do przerwania leczenia. Ponadto jest refundowany jedynie we wczesnych etapach PBC, podczas gdy
zgodnie z zaleceniami klinicznymi, wskazane jest stosowanie leku w kazdym etapie choroby.

Rozpatrywany jako terapia w Il linii leczenia PBC kwas obetycholowy zostat wycofany decyzja Europejskiej Agen-
cji Lekéw (EMA) z 30 sierpnia 2024 roku. Obecnie powszechng praktyka kliniczng w Il linii leczenia jest pozareje-
stracyjne stosowanie fibratéw. Ponadto w terapii objawéw swiadu skoéry, wykorzystuje sie réwniez takie leki jak:
cholestyramina (niedostepna w Polsce), ryfampicyna czy sertralina - stosowane poza wskazaniami rejestracyj-
nymi. W przypadku wyczerpania wszystkich mozliwosci terapeutycznych, u pacjentéw ze skrajna niewydolno-
$cig watroby lub opornym na leczeniem Swigdem skéry, wskazane jest przeszczepienie tego narzadu.

W ostatnim czasie na horyzoncie leczenia Il linii PBC pojawiaja si¢ nowe opcje terapeutyczne, ktore nie sa
refundowane, i s3 praktycznie niedostepne dla polskich pacjentéw. To grupa doustnych agonistéw receptora
PPAR (ang. Peroxisome Proliferator- Activated Receptor), ktére redukuja toksycznos$¢ kwaséw zétciowych i stan
zapalny poprzez modulacje receptoréw jadrowych PPAR. Obecnie dwa leki uzyskaty rejestracje EMA: elafibranor
we wrzesniu 2024 r. i seladelpar w lutym 2025 roku. Wobec powyzszego, nalezy podkresli¢, ze aktualnie nie dys-
ponujemy w Polsce zadna refundowang w ramach zarejestrowanego wskazania terapia.

Jako klinicysci, postulujemy o dostep dla pacjentéw z PBC do zarejestrowanych terapii w tym wskazaniu — zaréw-
no refundacji UDCA w kazdym etapie zaawansowania PBC, jak i realnego dostepu do nowoczesnej i skutecznej
terapii Il linii agonistami PPAR.

Dr hab. n. med. Edyta Borkowska, Konsultantka Krajowa w dziedzinie la-
boratoryjnej genetyki medycznej, cztonkini Rady ds. Chordb Rzadkich,
Zaktad Genetyki Klinicznej, Katedra Genetyki Klinicznej i Laboratoryjnej
Uniwersytet Medyczny w todzi

Potrzeby w zakresie diagnostyki choréb rzadkich w Polsce na tle Unii Europejskiej

Diagnostyka genetyczna chordb rzadkich wymaga opracowania jednolitych wytycznych dotyczacych stosowa-
nia metod takich jak sekwencjonowanie nowej generacji (NGS), WES (Whole Exome Sequencing) i WGS (Whole
Genome Sequencing). Wielu pacjentéw z niepetnosprawnoscia intelektualna, padaczka lub zaburzeniami neuro-
rozwojowymi pozostaje niezdiagnozowanych bez wykorzystania WES/WGS.

Niezbedne jest uwzglednienie specyfiki diagnostycznej w obszarach takich jak onkologia, choroby metabo-
liczne, choroby neurologiczne czy genetyka pediatryczna.

Europejskie Sieci Referencyjne (ERN) zostaty utworzone w celu poprawy dostepu do wysokiej jakosci diagno-
styki i opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi w Unii Europejskiej. ERN tacza specjalistéw i instytucje
medyczne z réznych panstw cztonkowskich, co umozliwito podniesienie standardéw badan genetycznych oraz
opracowanie jednolitych wytycznych diagnostycznych i terapeutycznych. W Wielkiej Brytanii NHS (National He-
alth System) zapewnia kompleksowe wytyczne dotyczace testéw genetycznych w diagnostyce chordb rzadkich
i dziedzicznych. Wytyczne te (National Genomic Test Directory) okreslaja konkretne geny z Krajowego Katalogu
Badan Genomicznych, ktére nalezy zbada¢ w oparciu o podejrzenie rzadkiej choroby.

Kazde panstwo cztonkowskie UE ma wtasne organy regulacyjne odpowiedzialne za nadzorowanie medycznych
laboratoriéw diagnostycznych (MLD) i zapewnianie zgodnosci z przepisami krajowymi i unijnymi. Te organy przy-
znaja licencje, przeprowadzaja inspekcje i monitoruja jakos¢ pracy laboratoridw.
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W Polsce wciaz brakuje kompleksowych regulacji dotyczacych ochrony danych genetycznych, pobierania prébek
oraz dtugoterminowego przechowywania prébek biologicznych/kwaséw nukleinowych, jak tez plikdw elektro-
nicznych zawierajacych wyniki uzyskane za pomocg wysokoprzepustowych technik takich jak NGS czy mikroma-
cierze. Nie istnieja jasne wytyczne okreslajace, jakie badania genetyczne nalezy wykonywaé¢ w poszczegolnych
chorobach uwarunkowanych genetycznie. Prowadzi do wielu konsekwencji, ktére moga negatywnie wptywac
na jako$¢ opieki zdrowotnej oraz skutecznos¢ diagnostyki m.in.:

1) rozbiezno$ci w podejsciu do diagnostyki w r6znych laboratoriach medycznych co moze prowadzi¢ do bted-
nych diagnoz (rézne laboratoria moga stosowac rézne metody diagnostyczne i nie obejmowac wszystkich
istotnych gen6w) oraz powodowaé opdznienia w uzyskaniu wiarygodnej i kompletnej diagnostyki (koniecz-
no$¢ wielokrotnego testowania pacjentéw, a co za tym idzie opdznienia rozpoczecia leczenia),

2) wzrostu kosztow,

3) ograniczonego dostepu do nowoczesnych technologii,

4) wykluczenia pacjentéw z badan genetycznych ze wzgledu na brak rekomendacji do diagnostyki
5) przeciazenia systemu opieki zdrowotnej.

W przeciwienstwie do niektérych parnstw UE, Polska nie wdrozyta jeszcze catosciowych regulacji normujacych
dostep do poradnictwa genetycznego, badan genetycznych, dziatalnosci biobankéw oraz standardéw przecho-
wywania danych pacjentéw, w tym danych elektronicznych. Prace nad takimi regulacjami zostaty wznowione na
poczatku 2025 roku i jest duza szansa na ich zakoriczenie w biezagcym roku.

Kontrola jakosci i certyfikacja sa najwazniejsze w diagnostyce genetycznej. Zapewniaja one dostarczajnie przez
MLD doktadnych i wiarygodnych wynikéw, ktére sa kluczowe dla zapewnienia opieki nad pacjentem. Rozporza-
dzenie IVDR (UE) 2017/746), obowiazujace od maja 2022 r., reguluje zasady bezpieczenstwa wyrobéw do diagno-
styki in vitro, w tym badan genetycznych. Wprowadza ono system klasyfikacji oparty na ocenie ryzyka i nakazuje
rygorystyczne oceny zgodnosci. Chociaz akredytacja zgodnie z normami takimi jak 1SO 15189 oraz udziat w pro-
gramach zewnetrznej oceny jako$ci (EQA) nie sa formalnie obowigzkowe, sg one zalecane i powinny stanowic
»Ztoty standard” w celu zapewnienia wysokiej jakosci wynikéw badan.

Aby poprawi¢ jako$¢ badan genetycznych, konieczne jest stworzenie w Polsce Centrum Jakosci Badan Labo-
ratoryjnych, ktére odpowiadatoby za opracowywanie i wdrazanie krajowych wytycznych zgodnych z unijnymi
normami. Standaryzacja procedur diagnostycznych powinna obejmowac:

« wdrozenie regulacji IVDR jako podstawy kontroli jakosci testow genetycznych,
« promocje akredytacji laboratoriéw zgodnie z normami miedzynarodowymi,
zapewnienie uczestnictwa w programach EQA dla zapewnienia wiarygodnosci wynikéw.
okreslenie zakresu i rodzaju badan dla poszczegélnych jednostek chorobowych.
Aby zapewni¢ wszystkim pacjentom z chorobami rzadkimi dostep do diagnostyki genetycznej, konieczne sa
nastepujace dziatania:
« przyspieszenie procesu refundacji nowoczesnych badan genetycznych,

« zwiekszenie liczby pracujacych genetykéw klinicznych i wprowadzenie nowego zawodu ,doradcy genetycz-
nego” do systemu opieki zdrowia,

rozwoj krajowego biobanku choréb rzadkich oraz integracja z miedzynarodowymi bazami danych,

prowadzenie kampanii edukacyjnych zwiekszajacych swiadomos¢ lekarzy pierwszego kontaktu i spoteczen-
stwa na temat choréb rzadkich, co moze przyczyni¢ sie do szybszego kierowania pacjentéw na odpowiednie
badania.

Poprawa diagnostyki genetycznej w Polsce bedzie miata kluczowe znaczenie dla szybszej diagnozy i leczenia
pacjentow z chorobami rzadkimi, a takze dla podniesienia jakosci opieki zdrowotnej w kraju.
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Prof. dr hab. n. med. Piotr Radziszewski
Kierownik Kliniki Urologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego

1. Sytuacja pacjentow ze srédmiazszowym zapaleniem pecherza moczowego w Polsce

Srédmigzszowe zapalenie pecherza moczowego / zesp6t bolesnego pecherza (IC/BPS) jest jedyna w urologii
jednostka chorobowa spetniajaca kryteria choroby rzadkiej. Szacuje sig, ze w Polsce na IC/BPS choruje oko-
to 1 osoba na 10 000 mieszkancoéw, co przektada sie na maksymalnie 3,8 tys. pacjentdw, z czego 90% stanowia
kobiety. W codziennej praktyce klinicznej rozpoznajemy jednak znacznie mniej przypadkéw — w duzej mierze
z powodu trudnosci diagnostycznych i ograniczonej liczby osrodkéw prowadzacych petna diagnostyke.

Proces diagnostyczny jest skomplikowany, czesto dtugotrwaty (3-10 lat od pierwszych objawéw do rozpo-
znania), a niezbedne badania - takie jak cystoskopia z hydrodystensja i selektywnym pobraniem wycinkow
- wykonywane s3 w okoto 20 osrodkach w kraju. Brak jednolitego modelu opieki, brak rejestru pacjentéw oraz
brak koordynacji diagnostyki i leczenia powoduja, ze wielu chorych latami pozostaje w systemie jako pacjenci
.bez rozpoznania”.

W efekcie, zanim postawiona zostanie prawidtowa diagnoza, chorzy czesto otrzymuja jedynie leczenie objawo-
we - przeciwbolowe, psychotropowe czy opioidowe - ktdre nie rozwiazuje problemu przyczynowego, a w dtuz-
szej perspektywie generuje liczne powiktania. Wielu pacjentéw z IC/BPS doswiadcza istotnego spadku jakosci
zycia, rezygnuje z pracy, ogranicza kontakty spoteczne, a przewlekty b6l prowadzi do zaburzen nastroju,
a w skrajnych przypadkach do mysli samobéjczych.

2.1C/BPS w kontekscie choréb rzadkich i rekomendacji systemowych

W Audycie Krajowego Forum ORPHAN 2025 jasno wskazano na potrzebe poprawy dostepu do diagnostyki i te-
rapii w chorobach rzadkich, w tym zwiekszenie dostepnosci do lekdw sierocych i technologii medycznych reko-
mendowanych w UE. Z punktu widzenia urologii IC/BPS jest modelowym przyktadem choroby rzadkiej, w ktorej
brak refundowanego leczenia przyczynowego stanowi powazna luke w opiece.

Miedzynarodowe standardy (m.in. EAU Guidelines) wskazuja polisiarczan pentozanu sodu (PPS, Elmiron®) jako
leczenie drugiego wyboru po modyfikacji stylu zycia i terapii behawioralnej. Lek ten odbudowuje warstwe gliko-
zaminoglikanéw wyscietajaca pecherz, zmniejszajac jego przepuszczalnos¢, tagodzac stan zapalny i redukujac
objawy bélowe oraz parcia naglacego.

PPS jest zarejestrowany w UE od 2017 roku w leczeniu zespotu bolesnego pecherza z glomerulacjami lub wrzoda-
mi Hunnera. Dane kliniczne pokazuja, ze poprawe uzyskuje co najmniej potowa pacjentéw, a ocena skutecznosci
jest mozliwa po 6 miesiacach leczenia. U czesci chorych pozwala to na powrét do aktywnosci zawodowej i spo-
tecznej, co w kontekscie kosztéw posrednich ma znaczenie takze dla gospodarki.

3. Polska perspektywa - brak refundacji i konsekwencje

Pomimo ze w Polsce ztozono wniosek o objecie PPS refundacja we wskazaniu IC/BPS, a Agencja Oceny Techno-
logii Medycznych i Taryfikacji wydata pozytywna rekomendacjg, lek nie jest dostepny w refundacji. Skutkuje to
sytuacja, w ktoérej terapia przyczynowa jest w praktyce poza zasiegiem wiekszosci pacjentéw — miesieczny koszt
leczenia to wydatek przekraczajacy mozliwosci wielu chorych.

Brak dostepu do PPS to nie tylko problem indywidualny, ale takze systemowy: utrzymywanie kosztownego le-
czenia objawowego, narastanie powiktan wynikajacych z przewlektego bolu i stosowania opioidéw, przedtuzaja-
ce sie zwolnienia lekarskie i trwata utrata zdolnosci do pracy i pogtebienie izolacji spotecznej pacjentéw.

4, Uzasadnienie programu lekowego

Wprowadzenie programu lekowego dedykowanego IC/BPS, opartego na PPS, pozwolitoby na: stworzenie sie-
ci osrodkow diagnostyczno-terapeutycznych specjalizujacych sie w IC/BPS, wtaczenie pacjentéw do terapii
przyczynowej w jasno okreslonych kryteriach, monitorowanie skutecznosci i bezpieczenstwa leczenia, bu-
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dowe krajowego rejestru pacjentéw, co jest zgodne z zatozeniami Planu dla Choréb Rzadkich. Program taki
odpowiadatby na postulaty zaréwno $rodowiska klinicznego, jak i pacjentéw - wpisujac sie w priorytety wy-
razone w Audycie ORPHAN 2025.

5. Wnioski

Srédmiazszowe zapalenie pecherza moczowego jest choroba rzadka o wyjatkowo duzym wptywie na jakos$¢
zycia pacjentéw. Polska dysponuje kadra i potencjatem diagnostycznym, ale brak refundowanego leczenia przy-
czynowego powoduje, ze opieka nad chorymi jest niepetna.

Pozytywna rekomendacja PPS w Polsce i jego status leku sierocego w UE stanowia mocny fundament do wtacze-
nia terapii do refundacji w ramach programu lekowego. Takie rozwigzanie bytoby spéjne z europejskimi standar-
dami, polityka lekowa w chorobach rzadkich i celami Planu dla Choréb Rzadkich 2024-2025.

Wdrozenie programu lekowego opartego na PPS powinno sta¢ sie jednym z priorytetéw w obszarze urologii
w chorobach rzadkich - dla przywrécenia pacjentom mozliwosci zycia bez przewlektego bolu i w petni uczest-
niczenia w zyciu spotecznym.

dr n. med. Joanna Zdziarska, Klinika Hematologii Szpitala Uniwersyteckiego
w Krakowie, cztonek Grupy ds. Hemostazy Polskiego Towarzystwa
Hematologow i Transfuzjologow

Zaburzenia krzepnigcia s3 obszarem hematologii obejmujacym liczne choroby i stany o charakterze prokrwo-
tocznym lub prozakrzepowym. W odrdznieniu od hematoonkologii, gtéwny ciezar opieki nad chorymi z zabu-
rzeniami krzepniecia spoczywa na poradniach specjalistycznych. Z uwagi na specyfike tych choréb oraz ich od-
miennos$¢ od nowotworéw krwi grono specjalistéw zajmujacych sie hemostaza jest niewielkie — wyodrebnione
zitak nielicznej grupy hematologéw. Opieka nad pacjentami ma charakter interdyscyplinarny, przy czym zespot
specjalistow rézni sie sktadem od zespotu zaangazowanego w leczenie choréb hematoonkologicznych.

Dzieki wysitkom srodowiska lekarzy oraz pacjentéw w prawie kazdym wojewddztwie w Polsce powstaty w ostat-
nich latach Osrodki Leczenia Hemofilii, osobne dla dzieci i dla pacjentdw dorostych. Ich gtdwnym zadaniem jest
opieka nad chorymi z wrodzonymi skazami krwotocznymi, jednak w praktyce specjalisci z tych Osrodkéw zajmu-
ja sie wszystkimi zaburzeniami hemostazy, rowniez nabytymi skazami krwotocznymi, wrodzonymi i nabytymi
trombofiliami, matoptytkowosciami, jak réwniez kilkoma rzadkimi jednostkami chorobowymi, ktére sa klasy-
fikowane jako hematologiczne, jednak spektrum ich objawéw wykracza poza te dziedzine. Do takich zaburzen
nalezy plamica zakrzepowa matoptytkowa (TTP - thrombotic thrombocytopenic purpura).

Schorzenie to manifestuje sie zwykle objawami neurologicznymi, rzadziej nefrologicznymi, ktérym towarzysza
charakterystyczne odchylenia w morfologii krwi obwodowej (niedokrwisto$¢ hemolityczna i matoptytkowosc).
U podtoza choroby lezy wrodzony lub nabyty niedobdr enzymu ADAMTS-13, rozktadajacego w osoczu tzw. duze
multimery czynnika von Willebranda.

Zaréwno w postaci wrodzonej (zespole Upshaw-Schulmana) jak i w nabytej (zesp6t Moschkowitza) zaostrzenie
choroby moze mie¢ gwattowny, czasem $miertelny przebieg. Rozpoznanie choroby bywa opdéznione lub niemoz-
liwe z braku dostepu do specjalistycznych konsultacji oraz laboratorium koagulologicznego. Wysunigcie podej-
rzenia TTP, wykonanie odpowiednich badan diagnostycznych, a nastepnie wdrozenie odpowiedniego leczenia
moze uratowac pacjentowi zycie.

Tradycyjnie leczenie zaostrzenia TTP polega na podawaniu w warunkach szpitalnych osocza Swiezo mrozonego
(w postaci wrodzonej) lub prowadzenie transfuzji wymiennej osocza (w postaci nabytej). Sg to terapie o ogra-
niczonej skutecznosci oraz wymagajace istotnych naktadéw logistycznych. Podawanie osocza ma liczne ogra-
niczenia: wymusza hospitalizacje, moze powodowac (zwtaszcza przy czestym podawaniu) reakcje alergiczne
i anafilaktyczne, a jego skutecznos$¢ jest ograniczona.

60



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

Rejestracje nowych lekow o przetomowej skutecznosci i nowatorskich mechanizmach dziatania znacznie popra-
wito rokowanie pacjentéw. W przypadku nabytej TTP taka terapia jest kaplacyzumab, dostepny juz w ramach
programu lekowego. Do wrodzonej postaci choroby zarejestrowany jest od niedawna pierwszy rekombinowany
preparat enzymu ADAMTS13, ktdry jednak nadal oczekuje na refundacje w Polsce.

Wrodzona TTP przebiega rzutami, ktére pojawiaja sie z ré6zna czestoscia i zwykle w sposéb nieprzewidywalny.
Kazdy rzut wymaga hospitalizacji, licznych wlewéw osocza swiezo mrozonego i nierzadko opieki neurologicznej.
W przypadku czestych rzutéw optymalna terapia jest profilaktyka: regularne wlewu osocza (raz na 2 tygodnie).

Badania kliniczne oraz obserwacje chorych objetych programem wczesnego dostepu do leku wykazuja, ze za-
stapienie osocza oczyszczonym enzymem ADAMTS13 diametralnie zmienia komfort zycia pacjentéw, pozwalajac
na ich powrot do zycia spotecznego, rodzinnego oraz zawodowego. Pozwala réwniez na skuteczna profilaktyke,
mozliwg do prowadzenia w warunkach domowych.

Na mozliwo$¢ uzyskania leku oczekuje grupa kilkudziesieciu polskich pacjentéw z wrodzong postacia TTP. Znacz-
na czes$c z nich zostata juz powaznie doswiadczona przez chorobe i musi zmagac sie z problemami neurologicz-
nymi (w tym udarami mézgu), niewydolnoscia nerek, krwawieniami i objawami anemizacji. Dostepno$¢ rekom-
binowanego ADAMT13 jest dla nich warunkiem utrzymania lub powrotu do aktywnos$ci zaworowej i rodzinnej.

Podsumowanie perspektywy klinicystéw

W swoich komentarzach klinicysci zajmujacy sie na co dzien diagnostyka i leczeniem chordb rzadkich w petni
popieraja kierunki zmian okreslone w Planie dla Chordb rzadkich na lata 2024-2025. Najwazniejsze rekomenda-
cje kierunkowe wynikajace z zebranych klinicznych komentarzy naukowych do raportu:

1. Jak najszybsze powotanie O$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR)

a. zabezpieczenie adekwatnego finansowania OECR,

b. rozwdj kadr medycznych i pomocniczych w OECR, ze szczeg6élnym uwzglednieniem koordynatoréw opieki
2. W zakresie diagnostyki choréb rzadkich:

a. poszerzenie Programu Badan Przesiewowych Noworodkéw w Polsce o nowe jednostki chorobowe,

b. poszerzenie zakresu badan diagnostycznych laboratoryjnych,

C. poszerzenie zakresu badan diagnostycznych molekularnych
3. W zakresie refundacji nowych lekéw w chorobach rzadkich:

a. refundacja nowych substancji czynnych rejestrowanych w Unii Europejskiej,

b. poszerzanie wskazan refundacyjnych dla juz refundowanych lekéw w chorobach rzadkich,

c. wykorzystanie wszystkich rodzajéw refundacji publicznej - od importu docelowego, przez Ratunkowy
Dostep do Technologii Lekowych (RDTL) po refundacje w ramach programu lekowego, katalogu che-
mioterapii, planowanego katalogu farmakoterapii, listy aptecznej i programéw polityki zdrowotnej
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Zataczniki

Zatgcznik 1. Przyktadowe zestawienia osrodkow klinicznych realizujacych
programy lekowe w réznych obszarach choréb rzadkich z liczba leczonych
pacjentow w 2023 r., wg. Map Potrzeb Zdrowotnych

RZADKIE CHOROBY METABOLICZNE

B.23 LECZENIE CHOROBY GAUCHERA TYPUIORAZ TYPUIIII

Wojewédztwo 0srodek kliniczny Liczba
pacjentow
2023r.

matopolskie 1. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) SZPITAL 1
UNIWERSYTECKI W KRAKOWIE

slaskie 2. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) SZPITAL 9
PSYCHIATRYCZNY

podkarpackie 3. KLINICZNY SZPITAL WOJEWODZKI NR 2 IM. SW. JADWIGI KROLOWE] 8
W RZESZOWIE

wielkopolskie 4. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 7

dolnoslaskie 5. MIEDZIOWE CENTRUM ZDROWIA S.A. W LUBINIE 6

lubelskie 6. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 W LUBLINIE 5

todzkie 7. WOJEWODZKIE WIELOSPECJALISTYCZNE CENTRUM ONKOLOGI! 5
| TRAUMATOLOGII IM. M. KOPERNIKA W £0DZI

mazowieckie 8. INSTYTUT PSYCHIATRII | NEUROLOGII 5

mazowieckie 9. INSTYTUT ,POMNIK CENTRUM ZDROWIA DZIECKA” W WARSZAWIE 5

pomorskie 10. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE 5

zachodniopomor- 11. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM. PROF.TADEUSZA SOKO- 4

skie LOWSKIEGO PUM W SZCZECINIE

dolnoslaskie 12. ZESPOt OPIEKI ZDROWOTNEJ W OtAWIE 3

dolnoslaskie 13. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADECKIE- 3
GO WE WROCLAWIU

matopolskie 14. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W KRAKOWIE 3

dolnoslaskie 15. SPECJALISTYCZNY SZPITAL IM. DRA ALFREDA SOKOtOWSKIEGO 2

lubuskie 16. SZPITAL UNIWERSYTECKI IMIENIA KAROLA MARCINKOWSKIEGO W ZIE- 2
LONEJ GORZE SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA

matopolskie 17. SZPITAL POWIATOWY W CHRZANOWIE 2

podlaskie 18. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 2

Swietokrzyskie 19. SWIETOKRZYSKIE CENTRUM ONKOLOGII SAMODZIELNY PUBLICZNY 2
ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE) W KIELCACH

kujawsko 20. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE]J 1

-pomorskie

lubelskie 21. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNEJ W PULAWACH 1

todzkie 22. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) CENTRALNY 1
SZPITAL KLINICZNY UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W £ODZI

matopolskie 23. WOJEWODZKI SPECJALISTYCZNY SZPITAL DZIECIECY IM.SW. LUDWIKA 1
W KRAKOWIE

opolskie 24. PRUDNICKIE CENTRUM MEDYCZNE SPOEKA AKCYJNA NIEPUBLICZNY 1
ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE) W PRUDNIKU

podkarpackie 25. WOJEWODZKI SZPITAL IM. SW.OJCA PIO W PRZEMYSLU 1

warmirisko 26. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY W OLSZTYNIE 1

-mazurskie
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warminsko-mazur-
skie

27. SZPITAL POWIATOWY IM. JANA MIKULICZA W BISKUPCU

zachodniopomor-

28. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZESPOt ZAKEADOW OPIEKI ZDROWOTNE)

skie W GRYFICACH
Razem 98
Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024
B.22 LECZENIE CHOROBY POMPEGO
Wojewédztwo Osrodek kliniczny Liczba
pacjentow
2023
mazowieckie 1. INSTYTUT PSYCHIATRII | NEUROLOGII 13
podkarpackie 2. KLINICZNY SZPITAL WOJEWODZKI NR 2 IM. SW. JADWIGI KROLOWE) 12
W RZESZOWIE
slaskie 3. WIELOSPECJALISTYCZNY SZPITAL POWIATOWY SPOLKA AKCYJNA 7
todzkie 4. TOMASZOWSKIE CENTRUM ZDROWIA 4
mazowieckie 5. INSTYTUT ,POMNIK CENTRUM ZDROWIA DZIECKA” W WARSZAWIE 4
pomorskie 6. COPERNICUS PODMIOT LECZNICZY SPOtKA Z OGRANICZONA ODPO- 4
WIEDZIALNOSCIA
Slaskie 7. GORNOSLASKIE CENTRUM ZDROWIA DZIECKA IM. SW. JANA PAWEA I 3
SAMODZIELNY PUBLICZNY SZPITAL KLINICZNY NR 6
kujawsko-pomorskie | 8. SZPITAL UNIWERSYTECKI NR 2 IM. DR JANA BIZIELA W BYDGOSZCZY 2
matopolskie 9. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNEJ SZPITAL 2
UNIWERSYTECKI W KRAKOWIE
Slaskie 10. SZPITAL REJONOWY IM. DR. JOZEFA ROSTKA W RACIBORZU 2
wielkopolskie 11.  UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 2
dolnoslaskie 12. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADEC- 1
KIEGO WE WROCEAWIU
lubelskie 13. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 4 W LUBLINIE 1
matopolskie 14. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W KRAKOWIE 1
podlaskie 15. UNIWERSYTECKI DZIECIECY SZPITAL KLINICZNY IM. L. ZAMENHOFA 1
W BIALYMSTOKU
podlaskie 16. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 1
pomorskie 17. SZPITAL DZIECIECY POLANKI IM. MACIEJA PEAZYNSKIEGO W GDAN- 1
SKU SPOEKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA
Swietokrzyskie 18. SZPITAL SPECJALISTYCZNY DUCHA SWIETEGO W SANDOMIERZU 1
warminsko 19. POWIATOWY SZPITAL IM.WEADYStAWA BIEGANSKIEGO W I£AWIE 1
-mazurskie
warminsko 20. SZPITAL POWIATOWY W NOWYM MIESCIE LUBAWSKIM SPOtKA 1
-mazurskie Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA
wielkopolskie 21. SZPITAL KLINICZNY IM. KAROLA JONSCHERA UNIWERSYTETU ME- 1
DYCZNEGO IM. KAROLA MARCINKOWSKIEGO W POZNANIU
wielkopolskie 22. WOJEWODZKI SZPITAL WIELOSPECJALISTYCZNY IM. DR. JANA JON- 1
STONA W LESZNIE
zachodniopomorskie | 23. SZPITAL WOJEWODZKI IM. MIKOtAJA KOPERNIKA W KOSZALINIE 1
zachodniopomorskie | 24. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM. PROF.TADEUSZA SO- 1
KOLOWSKIEGO PUM W SZCZECINIE
Razem 68

Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024

63



AUDYT KLINICZNY KRAJOWEGO FORUM ORPHAN 2025

RZADKIE CHOROBY NEUROLOGICZNE

B.102 LECZENIE CHORYCH NA RDZENIOWY ZANIK Mlﬁsl\ll

Wojewodztwo | Osrodek kliniczny Liczba pa-
cjentéw

mazowieckie 1. INSTYTUT ,POMNIK CENTRUM ZDROWIA DZIECKA” W WARSZAWIE 102

matopolskie 2. SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. LUDWIKA RYDYGIERA W KRAKOWIE SPOEKA 76
Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA

mazowieckie 3. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU 76
MEDYCZNEGO

podkarpackie 4, KLINICZNY SZPITAL WOJEWODZKI NR 2 IM. SW. JADWIGI KROLOWE) W RZE- 68
SZOWIE

wielkopolskie 5. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 68

dolnoslaskie 6. DOLNOéLASKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. T. MARCINIAKA CENTRUM ME- 59
DYCYNY RATUNKOWE)

dolnoslaskie 7. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADECKIEGO 55
WE WROCLAWIU

todzkie 8. INSTYTUT CENTRUM ZDROWIA MATKI POLKI 47

todzkie 9. WOJEWODZKIE WIELOSPECJALISTYCZNE CENTRUM ONKOLOGII | TRAUMA- 46
TOLOGII IM. M. KOPERNIKA W £ODZI

matopolskie 10. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W KRAKOWIE 42

pomorskie 11. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE 38

kujawsko- 12. ESKULAP BIS S.C. EWA MOLSKA STANIS£EAW MOLSKI 33

pomorskie

pomorskie 13. COPERNICUS PODMIOT LECZNICZY SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIE- 33
DZIALNOSCIA

Slaskie 14. GORNOSLASKIE CENTRUM ZDROWIA DZIECKA IM. SW. JANA PAWLA 1l SAMO- 32
DZIELNY PUBLICZNY SZPITAL KLINICZNY NR 6

kujawsko- 15. WOJEW()DZKI SZPITAL DZIECIECY IM. ). BRUDZINSKIEGO W BYDGOSZCZY 31

pomorskie

zachodniopo- 16. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM. PROF.TADEUSZA SOKOtOW- 30

morskie SKIEGO PUM W SZCZECINIE

lubelskie 17. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 4 W LUBLINIE 29

Slaskie 18. GORNOSLASKIE CENTRUM MEDYCZNE IM. PROF. LESZKA GIECA éLASKIEGO 29
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W KATOWICACH

Slaskie 19. SAMODZIELNY PUBLICZNY SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM PROF. STANISLAWA 29
SZYSZKO SUM W KATOWICACH

Slaskie 20. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtEAD OPIEKI ZDROWOTNE]) ZESPOL SZPITALI 27
MIEJSKICH W CHORZOWIE

lubelskie 21. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W LUBLINIE 25

zachodniopo- 22. SAMODZIELNY PUBLICZNY SPECJALISTYCZNY ZAKLAD OPIEKI ZDROWOTNE]) 21

morskie ,ZDROJE”

mazowieckie 23. MAZOWIECKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY SPOLKA Z OGRANICZONA ODPO- 19
WIEDZIALNOSCIA

wielkopolskie 24, SZPITAL KLINICZNY IM. KAROLA JONSCHERA UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO 19
IM. KAROLA MARCINKOWSKIEGO W POZNANIU

podlaskie 25. UNIWERSYTECKI DZIECIECY SZPITAL KLINICZNY IM. L. ZAMENHOFA 14
W BIALYMSTOKU

mazowieckie 26. INSTYTUT MATKI | DZIECKA 12

kujawsko 27. SPZOZ 10 WOJSKOWY SZPITAL KLINICZNY Z POLIKLINIKA 10

-pomorskie
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warminsko- 28. WOJEWODZKI SPECJALISTYCZNY SZPITAL DZIECIECY IM. PROF. DR STANI- 10
-mazurskie SEAWA POPOWSKIEGO W OLSZTYNIE
Slaskie 29. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE IM. PROF. K. GIBINSKIEGO SLASKIE— 4
GO UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W KATOWICACH
mazowieckie 30. INSTYTUT PSYCHIATRII | NEUROLOGII 2
Slaskie 31. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY NR 5 IM. SW. BARBARY W SO- 2
SNOWCU
Swigtokrzyskie | 32. ZESPOt OPIEKI ZDROWOTNEJ W KONSKICH 2
Razem 1090
Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024
RZADKIE CHOROBY HEMATOLOGICZNE
B.54 Leczenie chorych na szpiczaka plazmocytowego
Wojewddztwo | Osrodek kliniczny Liczba
pacjen-
tow
2023
todzkie 1. WOJEWODZKIE WIELOSPECJALISTYCZNE CENTRUM ONKOLOGII | TRAUMATOLO- 123
GIl IM. M. KOPERNIKA W £ODZI
pomorskie 2. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE 121
matopolskie 3. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE) SZPITAL UNIWERSY- 116
TECKI W KRAKOWIE
podkarpackie 4. SZPITAL SPECJALISTYCZNY W BRZOZOWIE PODKARPACKI OSRODEK ONKOLO- 113
GICZNY IM. KS. B. MARKIEWICZA
dolnoslaskie 5. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADECKIEGO 107
WE WROCLAWIU
wielkopolskie 6. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 102
slaskie 7.  SAMODZIELNY PUBLICZNY SZPITAL KLINICZNY IM. ANDRZEJA MIELECKIEGO 92
SLASKIEGO UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W KATOWICACH,
zachodniopo- 8. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM. PROF.TADEUSZA SOKOtOWSKIE- 91
morskie GO PUM W SZCZECINIE
mazowieckie 9. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU ME- 89
DYCZNEGO
mazowieckie 10. NARODOWY INSTYTUT ONKOLOGII IM. MARII SKEODOWSKIEJ-CURIE PANSTWO- 87
WY INSTYTUT BADAWCZY
mazowieckie 11. INSTYTUT HEMATOLOGII | TRANSFUZJOLOGII 86
podlaskie 12. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 81
kujawsko-po- 13. SZPITAL UNIWERSYTECKI NR 2 IM. DR JANA BIZIELA W BYDGOSZCZY 77
morskie
matopolskie 14. SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. LUDWIKA RYDYGIERA W KRAKOWIE SPOtKA Z 71
OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA
sSwietokrzyskie 15. SWIETOKRZYSKIE CENTRUM ONKOLOGII SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD 60
OPIEKI ZDROWOTNEJ W KIELCACH
slaskie 16. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) ZESPOt SZPITALI 57
MIEJSKICH W CHORZOWIE
opolskie 17. SZPITAL WOJEWODZKI W OPOLU SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNO- 56
SCIA
lubelskie 18. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 1 W LUBLINIE 55
dolnoslaskie 19. DOLNOSL/—)SKIE CENTRUM ONKOLOGII, PULMONOLOGII | HEMATOLOGII 50
mazowieckie 20. WOJSKOWY INSTYTUT MEDYCZNY PANSTWOWY INSTYTUT BADAWCZY 42
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lubelskie 21. CENTRUM ONKOLOGII ZIEMI LUBELSKIE) IM. SW. JANA Z DUKLI 39

lubelskie 22. ZAMOJSKI SZPITAL NIEPUBLICZNY SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIAL- 38
NOSCIA

wielkopolskie | 23. ,ARS MEDICAL” SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA 38

dolno$laskie 24. SPECJALISTYCZNY SZPITAL IM. DRA ALFREDA SOKOLOWSKIEGO 37

pomorskie 25. COPERNICUS PODMIOT LECZNICZY SPOEKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIAL- 36
NOSCIA

lubelskie 26. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY W BIALE) PODLASKIE) 35

lubuskie 27. SZPITAL UNIWERSYTECKI IMIENIA KAROLA MARCINKOWSKIEGO W ZIELONE] 35
GORZE SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA

Slaskie 28. NARODOWY INSTYTUT ONKOLOGII IM.MARII SKtODOWSKIEJ-CURIE 34
-PANSTWOWY INSTYTUT BADAWCZY

kujawsko-po- 29. SPZOZ SPECJALISTYCZNY SZPITAL MIEJSKI IM. M. KOPERNIKA 33

morskie

Slaskie 30. SZPITAL WOJEWODZKI W BIELSKU-BIALE) 31

warmirisko- 31. SZPITAL KLINICZNY MINISTERSTWA SPRAW WEWNETRZNYCH | ADMINISTRAC/I 31

-mazurskie Z WARMINSKO-MAZURSKIM CENTRUM ONKOLOGII W OLSZTYNIE

zachodniopo- | 32. SZPITAL WOJEWODZKI IM. MIKOtAJA KOPERNIKA W KOSZALINIE 30

morskie

kujawsko-po- 33. WOJEWODZKI SZPITAL ZESPOLONY IM. L. RYDYGIERA W TORUNIU 28

morskie

mazowieckie 34. PANSTWOWY INSTYTUT MEDYCZNY MINISTERSTWA SPRAW WEWNETRZNYCH 28
| ADMINISTRAC)!

podkarpackie 35. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. FRYDERYKA CHOPINA W RZESZOWIE 28

wielkopolskie | 36. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) MINISTERSTWA 28
SPRAW WEWNETRZNYCH | ADMINISTRAC)I W POZNANIU IM. PROF.LUDWIKA
BIERKOWSKIEGO

dolnoélaskie 37. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY W LEGNICY 27

lubuskie 38. WIELOSPECJALISTYCZNY SZPITAL WOJEWODZKI W GORZOWIE WIELKOPOLSKIM 25
SP.Z 0.0.

mazowieckie 39. LUX MED ONKOLOGIA SPOtKA Z 0.0. 25

podlaskie 40. SZPITAL WOJEWODZKI IM. DR. LUDWIKA RYDYGIERA W SUWAEKACH 22

pomorskie 41. SZPITALE POMORSKIE SPOEKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA 22

matopolskie 42. SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. JEDRZEJA SNIADECKIEGO W NOWYM SACZU 21

pomorskie 43. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. JANUSZA KORCZAKA W SEUPSKU 20
SPOLKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA

wielkopolskie | 44. ,PLESZEWSKIE CENTRUM MEDYCZNE W PLESZEWIE” SP. Z 0.0. 20

Slaskie 45. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) WOJEWODZKI SZPITAL 13
SPECJALISTYCZNY NR 3 W RYBNIKU

matopolskie 46. NARODOWY INSTYTUT ONKOLOGI!I IM. MARII SKLODOWSKIE)-CURIE PANSTWO- 12
WY INSTYTUT BADAWCZY

mazowieckie 47. SPECJALISTYCZNY SZPITAL WOJEWODZKI W CIECHANOWIE 8

mazowieckie 48. MAZOWIECKI SZPITAL ONKOLOGICZNY SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIE- 8
DZIALNOSCIA

mazowieckie 49. MAZOWIECKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIE- 7
DZIALNOSCIA

warmirisko- 50. WOJEWODZKI SZPITAL ZESPOLONY W ELBLAGU 6

-mazurskie

warmirisko- 51. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY W OLSZTYNIE 5

-mazurskie
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kujawsko-po- 52. SPZOZ 10 WOJSKOWY SZPITAL KLINICZNY Z POLIKLINIKA 3
morskie
Slaskie 53. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNEJ SZPITAL SPECJALI- 3
STYCZNY NR1W BYTOMIU
dolnoslaskie 54, WIELOSPECJALISTYCZNY SZPITAL -SAMODZIELNY PUBLICZNY ZESPOt OPIEKI 2
ZDROWOTNEJ W ZGORZELCU
todzkie 55. SPECJALISTYCZNY §ZPITAL ONKOLOGICZNY NU-MED SPOtKA Z OGRANICZONA 2
ODPOWIEDZIALNOSCIA
Razem 2456
Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024
RZADKIE CHOROBY KARDIOLOGICZNE
B.31Leczenie tetniczego nadcisnienia ptucnego (TNP)
Wojewodz- | Osrodek kliniczny Liczba
two pacjen-
tow
2023
matopolskie 1. KRAKOWSKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. SW. JANA PAWEA II 206
mazowieckie 2. EUROPEJSKIE CENTRUM ZDROWIA OTWOCK SP. Z 0.0. 176
wielkopol- 3. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 121
skie
dolnoslaskie 4.  UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADECKIEGO 100
WE WROCLAWIU
pomorskie 5. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE 91
todzkie 6. WOJEWODZKI SPECJALISTYCZNY SZPITAL IM. DR Wt. BIEGANSKIEGO 82
Slaskie 7. SLASKIE CENTRUM CHOROB SERCA W ZABRZU 78
Slaskie 8. GORNOSLASKE CENTRUM MEDYCZNE IM. PROF. LESZKA GIECA éLASKEGO 77
UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W KATOWICACH
kujawsko- 9. SZPITAL UNIWERSYTECKI NR 2 IM. DR JANA BIZIELA W BYDGOSZCZY 48
-pomorskie
mazowieckie 10. NARODOWY INSTYTUT KARDIOLOGII STEFANA KARDYNAtA WYSZYNSKIEGO 45
PANSTWOWY INSTYTUT BADAWCZY
lubelskie 11. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. STEFANA KARDYNALA WYSZYN- L4
SKIEGO SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNEJ W LUBLINIE
podlaskie 12. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 43
zachodnio- 13. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 2 PUM W SZCZECINIE 39
pomorskie
warminsko- 14. WARMINSKO-MAZURSKIE CENTRUM CHOROB PEUC W OLSZTYNIE 31
-mazurskie
dolnoslaskie 15. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY WE WROCEAWIU 30
lubelskie 16. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 4 W LUBLINIE 27
dolnoslaskie 17. SPECJALISTYCZNY SZPITAL IM. DRA ALFREDA SOKOtOWSKIEGO 26
Slaskie 18. SZPITAL SPECJALISTYCZNY W ZABRZU SPOLKA Z OGRANICZONA ODPOWIE- 25
DZIALNOSCIA
mazowieckie 19. INSTYTUT ,POMNIK CENTRUM ZDROWIA DZIECKA” W WARSZAWIE 24
mazowieckie 20. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU ME- 22

DYCZNEGO
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matopolskie 21. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W KRAKOWIE 19
mazowieckie 22. PANSTWOWY INSTYTUT MEDYCZNY MINISTERSTWA SPRAW WEWNETRZNYCH 16
| ADMINISTRAC)I
mazowieckie | 23. WOJSKOWY INSTYTUT MEDYCZNY PANSTWOWY INSTYTUT BADAWCZY 16
zachodnio- 24. SAMODZIELNY PUBLICZNY WOJEWODZKI SZPITAL ZESPOLONY W SZCZECINIE 12
pomorskie
wielkopol- 25. SZPITAL KLINICZNY IM. KAROLA JONSCHERA UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO 10
skie IM. KAROLA MARCINKOWSKIEGO W POZNANIU
dolnos$laskie 26. ,MIEDZIOWE CENTRUM ZDROWIA"” S.A. W LUBINIE 8
todzkie 27. INSTYTUT CENTRUM ZDROWIA MATKI POLKI 8
mazowieckie 28. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU 5
MEDYCZNEGO
Razem 1429
Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024
RZADKIE CHOROBY ALERGOLOGICZNE | PULMONOLOGICZNE
B.112 Leczenie chorych na mukowiscydoze
Wojewodztwo | Osrodek kliniczny Liczba
pacjen-
tow
w 2023
matopolskie 1. INSTYTUT GRUZLICY | CHOROB PtUC ODDZIAt TERENOWY IM. JANA | IRENY 234
RUDNIKOW W RABCE ZDROJU
mazowieckie 2. SAMODZIELNY ZESPOt PUBLICZNYCH ZAKtADOW OPIEKI ZDROWOTNE]) 137
IM. ,,DZIECI WARSZAWY” W DZIEKANOWIE LESNYM
pomorskie 3. SZPITAL DZIECIECY POLANKI IM. MACIEJA PEAZYNSKIEGO W GDANSKU SPOtKA 131
Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA
wielkopolskie 4, UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W POZNANIU 92
mazowieckie 5. INSTYTUT GRUZLICY | CHOROB PtUC 88
dolnoslaskie 6. CENTRUM MEDYCZNE KARPACZ SPOtKA AKCYJNA SZPITAL 72
podkarpackie 7. KLINICZNY SZPITAL WOJEWODZKI NR 2 IM. SW. JADWIGI KROLOWE) W RZESZO- 4b
WIE
wielkopolskie 8. SZPITAL KLINICZNY IM. KAROLA JONSCHERA UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO 41
IM. KAROLA MARCINKOWSKIEGO W POZNANIU
todzkie o. WOJEWODZKIE WIELOSPECJALISTYCZNE CENTRUM ONKOLOGII | TRAUMATOLO- 39
GIlI IM. M. KOPERNIKA W £ODZI
kujawsko 10. WOJEWODZKI SZPITAL DZIECIECY IM. ). BRUDZINSKIEGO W BYDGOSZCZY 38
-pomorskie
zachodniopo- 11. SAMODZIELNY PUBLICZNY SPECJALISTYCZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE]J 31
morskie -ZDROJE”
Swietokrzyskie 12. WOJEWODZKI SZPITAL ZESPOLONY W KIELCACH 28
matopolskie 13. WO]EWODZKI SPECJALISTYCZNY SZPITAL DZIECIECY IM.SW. LUDWIKA W KRA- 26
KOWIE
lubelskie 14. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 4 W LUBLINIE 16
todzkie 15. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtEAD OPIEKI ZDROWOTNE] UNIWERSYTECKI 16
SZPITAL KLINICZNY NR 1 IM. NORBERTA BARLICKIEGO UNIWERSYTETU MEDYCZ
kujawsko 16. KUJAWSKO POMORSKIE CENTRUM PULMONOLOGII W BYDGOSZCzY 15
-pomorskie
Slaskie 17. GORNOSLASKIE CENTRUM ZDROWIA DZIECKA IM. SW. JANA PAWLA 1l SAMO- 15
DZIELNY PUBLICZNY SZPITAL KLINICZNY NR 6
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podlaskie 18. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 10

mazowieckie 19. MAZOWIECKI SZPITAL BRODNOWSKI SPOtKA Z OGRANICZONA ODPOWIE- 8
DZIALNOSCIA

matopolskie 20. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE) SZPITAL UNIWERSY- 5
TECKI W KRAKOWIE

lubelskie 21. UNIWERSYTECKI SZPITAL DZIECIECY W LUBLINIE 4

slaskie 22. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY NR 5 IM. SW. BARBARY W SOSNOWCU 4

lubuskie 23. LUBUSKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY PULMONOLOGICZNO-KARDIOLOGICZNY 2
W TORZYMIU SPOLKA Z OGRANICZONA ODPOWIEDZIALNOSCIA

podlaskie 24. UNIWERSYTECKI DZIECIECY SZPITAL KLINICZNY IM. L. ZAMENHOFA W BIALYM- 2
STOKU

Razem 1098

Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024

B.122 Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajacymi napadami dziedzicznego obrzeku naczyniorucho-
wego o ciezkim przebiegu

Wojewédztwo | Osrodek kliniczny Liczba
pacjen-
toww
2023
mazowieckie 1. WOJSKOWY INSTYTUT MEDYCZNY PANSTWOWY INSTYTUT BADAWCZY 9
todzkie 2. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE) CENTRALNY SZPI- 7
TAL KLINICZNY UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO W £ODZI
kujawsko-po- 3.  SZPITAL UNIWERSYTECKI NR 2 IM. DR JANA BIZIELA W BYDGOSZCZY 6
morskie
wielkopolskie 4, WIELKOPOLSKIE CENTRUM PULMONOLOGII | TORAKOCHIRURGII IM. EUGE- 6
NIl T JANUSZA ZEYLANDOW
podlaskie 5. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY W BIALYMSTOKU 4
warminsko 6. WARMINSKO-MAZURSKIE CENTRUM CHOROB PEUC W OLSZTYNIE 4
-mazurskie
matopolskie 7. SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKEAD OPIEKI ZDROWOTNE) SZPITAL UNIWER- 3
SYTECKI W KRAKOWIE
podkarpackie 8. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. FRYDERYKA CHOPINA W RZESZO- 3
WIE
pomorskie 9. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE 3
dolnoslaskie 10. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY IM. JANA MIKULICZA-RADECKIEGO 2
WE WROCEAWIU
lubelskie 1. WOJEWODZKI SZPITAL SPECJALISTYCZNY IM. STEFANA KARDYNALA WY- 2
SZYNSKIEGO SAMODZIELNY PUBLICZNY ZAKtAD OPIEKI ZDROWOTNE]J
W LUBLINIE
wielkopolskie 12. SZPITAL KLINICZNY IM. KAROLA JONSCHERA UNIWERSYTETU MEDYCZNEGO 2
IM. KAROLA MARCINKOWSKIEGO W POZNANIU
zachodniopo- 13. UNIWERSYTECKI SZPITAL KLINICZNY NR 2 PUM W SZCZECINIE 2
morskie
mazowieckie 14. UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE WARSZAWSKIEGO UNIWERSYTETU 1
MEDYCZNEGO
Razem 54

Opracowanie wtasne na podstawie Map Potrzeb Zdrowotnych 2024
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Zatacznik. 2. Lista 64 chorob, ktére moga by¢ wykrywane w przesiewie
noworodkowym (NBS) wg. CRA, 2024

L.p. Skroét Rozwinigcie

1 2M3HBA 2-Methyl-3-hydroxy butyric aciduria

2 2MBG 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase deficiency
3 3mMcCC Deficit of 3-methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency
4 3MGCA 3-methylglutaconic aciduria

5 ARG Arginase deficiency

6 ASA Argininosuccinic aciduria

7 AT Alpha thalassemia

8 BIOPT (BS) Biopterin cofactor biosynthesis deficiency

9 BIOPT (REG) Biopterin cofactor regeneration deficiency

10 BKT Deficit of Beta-ketothiolase

1 B-T Beta thalassemia

12 BTD Defect of biotinidase

13 CACT Carnitine/acyl-carnitine translocase deficiency
14 CAH Congenital adrenal hyperplasia

15 ChlA Methylmalonic acidemia

16 ChlB Methylmalonic acidemia

17 CblC Methylmalonic Acidemia with Homocystinuria
18 CblD Methylmalonic acidemia with homocystinuria
19 CF Cystic fibrosis

20 CHT Congenital hypothyroidism

21 cIT Citrullinemia type |

22 CITll Citrullinemia type Il (Citrine deficiency)

23 CPTI Carnitine palmitoyl-transferase (L) deficiency
24 CPT I Carnitine palmitoyl-transferase Il deficiency
25 CuD Lack of carnitine transport

26 EXP Short-chain acyl CoA dehydrogenase deficiency
27 FABRY Fabry disease

28 G6PD Glucose-6-phosphate dehydrogenase

29 GA I Glutaric acidemia type |

30 GA2 Glutaric acidemia type Il

31 GAL Galactosemia

32 GALK Galactokinase deficiency

33 GBA Gaucher disease

34 GNMT Glycine N-methyltransferase deficiency

35 HCU Homocystinuria (CBS deficiency)

36 HMG 3-Hydroxy-3-methyl glutaric aciduria

37 H-PHE Benign hyperphenylalaninemia

38 IBG Isobutyrril-CoA dehydrogenase deficiency

39 IVA Isovaleric acidemia

40 LCHAD Long-chain hydroxyacyl CoA dehydrogenase deficiency

~l
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L.p. Skrot Rozwiniecie

41 M / SCHAD Short / medium chain 3-OH acyl-CoA dehydrogenase deficiency
42 MADD Multiplex acyl-CoA dehydrogenase deficiency

43 MAL Malonic aciduria

44 MAT Methionine adenosyltransferase deficiency

45 MCAD Medium-chain acyl CoA dehydrogenase deficiency
46 MCD Multiple carboxylase deficiency

47 MMA Vitamin B12 deficiency

48 MPS | Type | mucopolysaccharidosis

49 MSUD Maple syrup urine disease

50 MTHFR Homocystinuria due to MTHFR deficiency

51 MUT Methylmalonic acidemia

52 0oTC Ornithine transcarbamylase deficiency

53 PA Propionic acidemia

54 PKU Phenylketonuria

55 POMPE Pompe disease

56 SAHH Deficit of S-adenosylhomocysteine hydrolase

57 SCD Sickle cell disease

58 SCID Severe combined immunodeficiency

59 SMA Spinal muscular atrophy

60 TFP Deficit of the trifunctional protein

61 TYRI Type | tyrosinemia

62 TYRII Tyrosinemia type Il

63 TYR I Tyrosinemia type Il

64 VLCAD Very long chain acyl CoA dehydrogenase deficiency
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Zatacznik 3. Lista 49 chordb rzadkich w krajowym przesiewie noworod-
kowym we Wtoszech, wg. Simona Bellagambi, przedstawicielka UNIAMO
w EURORDIS, 2024

L.p. Skrot Rozwiniecie

1 (AA) Phenylketonuria

2 (AA) Benign hyperphenylalaninemia

3 (AA) Deficiency of biopterin cofactor biosynthesis

4 (AA) Deficiency of biopterin cofactor regeneration

5 (AA) Tyrosinemia type |

6 (AA) Tyrosinemia type Il

7 (AA) Maple syrup urine disease

8 (AA) Homocystinuria (CBS defect)

9 (AA) Homocystinuria (severe MTHFR defect)

10 (oA) Glutaric acidemia type |

1 (oA) Isovaleric acidemia

12 (oA) Beta-ketothiolase deficiency

13 (0A) 3-Hydroxy-3-methylglutaric acidemia

14 (oA) Propionic acidemia

15 (oA) Methylmalonic acidemia (Mut)

16 (oA) Methylmalonic acidemia (Cbl-A)

17 (oA) Methylmalonic acidemia (Cbl-B)

18 (0A) Methylmalonic acidemia with homocystinuria (Cbl C deficiency)
19 (oA) Methylmalonic acidemia with homocystinuria (Cbl D deficiency)
20 (0A) 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase deficiency

21 (oA) Malonic aciduria

22 (0A) Multiple carboxylase deficiency

23 (ucb) Citrullinemia type |

24 (ucb) Citrullinemia type Il (citrin deficiency)

25 (ucb) Acidemia argininosuccinic acid

26 (ucb) Argininemia

27 (FAO) Carnitine transporter deficiency

28 (FAO) Carnitine palmitoyltransferase | (FAO) deficiency

29 (FAO) Carnitine-acylcarnitine translocase (FAO) deficiency

30 (FAO) Carnitine palmitoyltransferase Il (FAO) deficiency

31 (FAO) Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase (FAO) deficiency

32 (FAO) Mitochondrial trifunctional protein (FAO) deficiency

33 (FAO) Long-chain 3-hydroxy-acyl-CoA dehydrogenase (FAO) deficiency
34 (FAO) Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase (FAO) deficiency

35 (FAO) Medium/short-chain 3-hydroxy-acyl-CoA dehydrogenase (FAO) deficiency
36 (FAO) Acidemia glutaric acid type 1l (FAO)

37 Galactosemia

38 Biotinidase deficiency
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L.p. Skrot Rozwinigecie

39 Tyrosinemia type IlI

40 Glycine N-methyltransferase deficiency

4 Methionine adenosyltransferase deficiency

42 S-adenosylhomocysteine hydrolase deficiency
43 3-methylglutaconic acidurias

44 3-methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency
45 2-Methyl 3-hydroxybutyryl-CoA dehydrogenase deficiency
46 Isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency

47 Short-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency
48 Cystic fibrosis

49 Congenital hypothyroidism
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Zatacznik 4. Lista lekoéw sierocych zarejestrowanych w Unii Europejskie)
w latach 2021-2025, wg. Union Register of medicinal products, stan na

19.02.2025 .

Rok Nazwa Substancja Dziedzina Jednostka chorobowa

2025 Beyonttra |acoramidis Kardiologia Amyloidoza transtyretynowa dzikiego typu
lub wariantu u dorostych pacjentéw z kar-
diomiopatig (ATTR-CM)

2025 Emcitate tiratricol Metaboliczne Tyreotoksykoza obwodowa u pacjentéw
z wrodzonym niedoborem transportera mo-
nokarboksylanu 8 (MCT8) (zespét Allana-
-Herndona-Dudleya)

2024 Hympavzi marstacymab Hematologia Hemofilia typu Ai B

2024 Elahere mirvetuximab | Onkologia Rak jajnika z dodatnim (FRa)

soravtansine

2024 | Yuvanci macytentan i ta- | Kardiologia Tetnicze nadcis$nienie ptucne (PAH)

dalafil

2024 | Vyloy zolbetuksymab Onkologia Gruczolakorak zotadka lub GEJ z dodatnim
CLDN

2024 Iqirvo elafibranor Gastroenterologia | Pierwotne zapalenie drog z6tciowych (PBC)

2024 | Kayfanda odewiksybat Metaboliczne Zespot Alagille (ALGS)

2024 Winrevair sotatercept Kardiologia Tetnicze nadci$nienie ptucne (PAH)

2024 Piasky krowalimab Hematologia Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

2024 | Akantior poliheksanid Okulistyka Zapalenie rogéwki wywotane przez Acantha-
moeba

2024 Beqvez fidanakogen ela- [ Hematologia Hemofilia typu B

parwowek

2024 Adzynma rADAMTS13 Hematologia Wrodzona zakrzepowa plamica matoptytko-
wa (cTTP)

2024 Altuvoct efanesoctocog | Hematologia Hemofilia typu A

alfa

2024 | Casgevy exagamglogene | Hematologia Beta talasemia i niedokrwistos$¢ sierpowato-

autotemcel krwinkowa

2024 Fabhalta iptacopan Hematologia Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

2024 Filspari sparsentan Nefrologia Pierwotna nefropatia immunoglobulinowa A
(IgAN)

2024 | Omjjara momelotinib Hematologia Powigkszenia $ledziony zwizane z wtdknie-
niem szpiku

2024 Qalsody tofersen Neurologia Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)

2024 Rystiggo rozanolixizumab | Neurologia Miastenia

2024 | Skyclarys omaveloxolone Neurologia Ataksja Friedreicha

2024 Spexotras | trametinib Onkologia Glejak o niskim stopniu ztosliwosci (LGG)

2024 | Voydeya danicopan Hematologia Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

2024 | Zynyz retifanlimab Onkologia Rak z komérek Merkla (MCC)

2023 | Zilbrysq zilukoplan Neurologia Miastenia

2023 | Agamree vamorolone Neurologia Dystrofia miesni Duchenne’a

2023 Columvi glofitamab Hematologia Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)

2023 Finlee dabrafenib Onkologia Glejak o niskim i wysokim stopniu ztosliwo-
ci
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2023 Hemgenix |etranacogene|Hematologia Hemofilia typu B
dezaparvovec
2023 Hyftor sirolimus Dermatologia Naczyniakowtokniak twarzy w przebiegu
stwardnienia guzowatego
2023 Loargys pegzilarginase Metaboliczne Niedobdr arginazy-1 (hiperargininemia)
2023 Rezzayo rezafungin Choroby zakazne | Inwazyjna kandydoza
2023 Talvey talquetamab Hematologia Szpiczak mnogi
2023 | Tepkinly epcoritamab Hematologia Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)
2023 Tevimbra tislelizumab Onkologia Rak przetyku
2023 | Tibsovo ivosidenib Hematologia Ostra biataczka szpikowa (AML)
2023 Tibsovo ivosidenib Onkologia Rak droég zotciowych
2023 Yorvipath palopegteripara- | Endokrynologia Przewlekta niedoczynnos¢ przytarczyc
tid
2023 | zZtalmy ganaxolon Neurologia Napady padaczkowe na podtozu mutacji
w genie CDKL5
2022 Ebvallo tabelecleucel Hematologia Potransplantacyjna choroba limfoprolifera-
cyjna
2022 | Livmarli maralixibat chlo- | Metaboliczne Zespot Alagille (ALGS)
ride
2022 Mycapssa octreotide Endokrynologia Akromegalia
2022 Pombiliti cipaglukozydaza | Metaboliczne P6zna postac choroby Pompego (GAA).
alfa
2022 | Enjaymo sutimlimab Hematologia Choroba zimnych aglutynin (CAD)
2022 Carvykti akabtagen auto- [ Hematologia Szpiczak mnogi
leucel
2022 | Imjudo tremelimumab Onkologia Rak watrobowokomaorkowy (HCC)
2022 Kimmtrak | tebentafusp Onkologia Czerniak btony naczyniowej oka
2022 Lunsumio mosunetuzumab | Hematologia Chtoniak grudkowy (FL)
2022 Scemblix chlorowodorek | Hematologia Przewlekta biataczka szpikowa (Ph+ CML-CP)
asciminibu
2022 Hemgenix | etranakogen dez- | Hematologia Hemofilia typu B
aparwowek
2022 Roctavian |waloktokogen | Hematologia Hemofilia typu A
roksaparwowek
2022 Nulibry fosdenopteryna | Metaboliczne Niedobér kofaktora molibdenowego (MoCD)
typu A
2022 Pyrukynd mitapiwat Metaboliczne Niedobér kinazy pirogronianowej (PK)
2022 | Xenpozyme | olipudaza alfa Metaboliczne Niedobér kwasnej sfingomielinazy (ASMD)
typu A/B lub B
2022 Zokinvy lonafarnib Metaboliczne Zespot progerii Hutchinsona-Gilforda
2022 Amvuttra wutrisyran sodu | Neurologia Dziedziczna amyloidoza transtyretynowej
(hATTR) z polineuropatia
2022 Upstaza eladokagen eks-| Neurologia Niedoboér dekarboksylazy L-aminokwaséw
uparwowek aromatycznych (AADC)
2022 Vyvgart efgartigimod alfa | Neurologia Miastenia
2022 Livtencity | maribawir Transplantologia | Zakazenia wirusem cytomegalii (CMV) u pe-
cjentéw po HSCT lub SOT
2022 Kinpeygo budezonid Nefrologia Pierwotna nefropatia IgA (IgAN)
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2022 Filsuvez ekstraktu  kory | Dermatologia Leczenie ran u pecjentéw z DEB i JEB
brzozowej
2021 Abecma idekabtagen wi- | Hematologia Szpiczak mnogi
kleucel

2021 Pemazyre | pemigatynib Onkologia Rak drég zétciowych

2021 Qinlock ripretynib Onkologia Nowotwor podscieliskowy przewodu pokar-
mowego (GIST)

2021 Voraxaze glucarpidase Onkologia Zmniejszenie toksycznego stezenia meto-
treksatu w osoczu

2021 Evrysdi rysdyplam Neurologia Rdzeniowy zanik miesni (SMA)

2021 Koselugo selumetynib Neurologia Neurofibromatoza typu 1(NF1)

2021 Tavneos awakopan Reumatologia Ziarniniakowato$¢ z zapaleniem naczyn
(GPA) lub MPA

2021 Voxzogo wosorytyd Endokrynologia Achondroplazja

2021 Ngenla somatrogon Endokrynologia Zaburzenia wzrostu z niedoboru hormonu
wzrostu

2021 Sogroya somapacitan Endokrynologia Niedob6r endogennego hormonu wzrostu
(AGHD)

2021 Aspaveli pegcetakoplan Hematologia Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)

2021 Minjuvi tafasytamab Hematologia Chtoniak nieziarniczy rozlany z duzych ko-
mérek B (DLBCL)

2021 Oxbryta wokselotor Hematologia Niedokrwisto$¢ sierpowatokrwinkowa (SCD)

2021 Enspryng satralizumab Neurologia Spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych
oraz rdzenia kregowego (NMOSD

2021 Imcivree setmelanotyd Metaboliczne Niedobér proopiomelanokortyny (POMC),
w tym PCSK1, lub receptora leptyny (LEPR)

2021 Bylvay odewiksybat Gastroenterologia | Rodzinna cholestaza wewnatrzwatrobowa
(PFIC)

Opracowanie wtasne na podstawie danych Union Register of medicinal products
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Zatacznik 5. Zestawienie produktow leczniczych wraz z ich wskazaniem
klinicznym, wymienionych przez organizacje pacjenckie, jako oczekiwane
potrzeby refundacyjne w Audycie KFO 2024

Nazwa miedzynarodowa Produkt Wskazanie
1. Ambenoniowy chlorek Mytelase Miastenia
2. Asfotaza alfa Strensiq Hipofosfatazja (HPP)
3. Atidarsagen autotemcel |Libmeldy Leukodystrofia metachromatyczna (MLD)
4. Azathioprinum Imuran Miastenia
5.  Bromek glikopironium Sialanar Ciezka postac slinotoku u dzieci i mtodziezy w wieku od 3 lat
z mbzgowym porazeniem dziecigcym
6. Bromek pirydostygminy | Pirydostygmina | Miastenia
7. Danikopan Voydeya Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)
8. Deflazakort Calcort Dystrofia migéniowa Duchenne’a (DMD)
9. Deflazakort Calcort Miastenia gravis
10. Delandistrogen moxepar- | Elevidis Dystrofia migéniowa Duchenne’a (DMD)- tylko rejestracja FDA
wovek-rokl
11.  Distigmini bromidum Ubretid Miastenia
12. Efanesoctocog alfa Altuvoc Hemofilia typu A
13. Ekstrakt kory brzozowej | Filsuvez Leczenie ran o czesciowej grubosci zwigzanych z po-
stacia  dystroficzng  pecherzowego  oddzielania  sie
naskorka (DEB) i postacia graniczng pecherzowe-
go oddzielania sig naskorka (JEB) u pacjentow w wieku
6 miesiecy i starszych.
14. Ekulizumab Soliris Miastenia
15. Elafibranor Igirvo Leczenie pierwotnego zapalenia drég zotciowych (PBC)
w skojarzeniu z kwasem ursodeoksycholowym (UDCA) u os6b
dorostych, u ktérych stwierdzono niewystarczajaca odpowiedz
na leczenie z zastosowaniem UDCA lub w monoterapii u pacjen-
tow, u ktorych stwierdzono nietolerancje UDCA.
16. Eleksakaftor/tezakaftor/ | Kaftrio Mukowiscydoza wskazanie dla pacjentéow od 2 r.z., z co naj-
iwakaftor mniej jedng mutacja F508del w genie CFTR w B.112
17. Epkorytamab Tepkinly Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)
18. Estradiolum i Norethiste- [ Novofem Zesp6t Marfana
rone acetate
19. Fenfluramina Fintepla ZespoOt Dravet i Zespdt Lennoxa-Gastauta
20. Gabapentyna Gabapentin Zesp6t Leigha (SNEM)
21. Givinostat+AA21:A53 Duvyzat Dystrofia miesniowa Duchenne’a
22. Glofitamab Columvi Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL)
23. Hydrocortisonum Corhydron Achondroplazja
24. Immunoglobulina ludzka | HyQvia Przewlekta zapalna polineuropatia demielinizacyjna (CIDP)
25. Iptacopan Fabhalta Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH)
26. Kanakinumab Ilaris Choroba Stilla
27. Kannabidiol Epidiolex Zespo6t Angelmana
28. Kaplacyzumab Cablivi Nabyta zakrzepowa plamica matoptytkowa (aTTP)
29. Kreon 10 000 Kreon Travix Mukowiscydoza
30. Lanadelumab Takhzyro Wrodzony obrzek naczynioruchowy (HAE)- wskazanie: od 2
r.z. i poszerzone kryteria w B.122
31. Levodopum i Benserazidum | Madopar Choroba Parkinsona
32. Levodopum i Carbidopum | Nakom Choroba Parkinsona
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33. Lonkastuksymab tezyry-|Zynlonta Chtoniak rozlany z duzych komérek B (DLBCL) i chtoniak z ko-
ny morek B o wysokim stopniu ztosliwosci (HGBL)

34. Losartanum kalicum Losartan Krka Zespo6t Marfana

35. Maraliksybat Livmarli Leczeniu $wiadu w przebiegu cholestazy u pacjentéw z ze-
spotem Alagille’a (ALGS) w wieku 2 miesiecy i starszych.

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

37. Mepolizumab Nucala Eozynofilowa ziarniniakowato$¢ z zapaleniem naczyn (EGPA),
Zespo6t hipereozynofilowy (HES)

38. Midazolam Buccolam Zespot Leigha (SNEM)

39. Midazolam Midazolam Rzadkie zespoty padaczkowe

40. Miglustat Zavesca Choroba Niemanna-Picka

41. Mykofenolan mofetylu CellCept Miastenia

42. Neostigmini methylsulfas | Polstigminum Miastenia

43, Odewiksybat Kayfanda Leczenie swiadu cholestatycznego u pacjentéw z zespotem
Alagille’a (ALGS) w wieku od 6 miesiecy i starszych.

44, Omaweloksolon Skyclarys Ataksja Friedreicha (FA)

45. Onasemnogen abeparwo- | Zolgensma Rdzeniowy zanik migéni (SMA) wskazanie: 4 kopie SMN2 w

wek B.102FM

46. Pegcetakoplan Aspaveli Nocna napadowa hemoglobinuria (PNH) - wskazanie: poda-
wanie leku w warunkach domowych

47. Pyridostigmini bromidum | Mestinon Miastenia

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

49. Rawulizumab Ultomiris Miastenia

50. Risdiplam Evrysdi Rdzeniowy zanik mie$ni (SMA) rozszerzenie wskazan w
B.102FM

51. Rituximab MabThera Miastenia

52. Rozanolixizumab Rystiggo Miastenia

53. Sebelipaza alfa Kanuma Niedobdr kwasnej lipazy lizosomalnej (LAL)

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

55. Sulfataza iduronianu Elaprase Zespot Huntera (Mukopolisacharydoza I, MPS II) - wskazanie:
zniesienie kryterium wiekowego w B.25

56. Sutimlimab Enjaymo Choroba zimnych aglutynin (CAD)

57. Tavneos Avakopan Ziarniniakowatos$¢ z zapaleniem naczyn (GPA ) lub mikrosko-
powe zapalenie naczyn (MPA)

58. Testosteronum Androtop Zespo6t Marfana

59. Tofersen Qalsody Stwardnienie zanikowe boczne (ALS)

60. Triheksyfenidyl Parkopan, Zespot Leigha (SNEM)

Artane

61. Vamorolone Agamree Dystrofia miesniowa Duchenne’a (DMD)

62. Vosoritide Voxzogo Achondroplazja

63. Woklosporyna Lupkynis Nefropatia toczniowa (LN)

64. Wonikog alfa Veyvondi Choroba von Willebranda (VWD)

65. Woretygen neparwowek | Luxturna Zwyrodnienie barwnikowe siatkdwki

66. Wutrisyran Amvuttra Leczenie dziedzicznej amyloidozy transtyretynowej (hATTR)
u dorostych pacjentéw z polineuropatig w I lub Il stadium za-
awansowania.

67. Zilukoplan Zilbrysq Miastenia

Opracowanie wtasne Audyt KFO 2024
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Zatacznik 6. Programy lekowe NFZ w zakresie chorob rzadkich i leki w nich
refundowane, stan na luty 2025 r.

Numer NAZWA PROGRAMU SUBSTANCJE CZYNNE
OBINUTUZUMAB, AKSYKABTAGEN CYLO-
LEUCELU, POLATUZUMAB WEDOTYNY, TI-
SAGENLECLEUCEL, TAFASYTAMAB?, IBRU-
B.12.FM. Leczenie chorych na chtoniaki B komérkowe TYNIB, BREKSUKABTAGEN AUTOLEUCEL?,
MOSUNETUZUMAB, EPKORYTAMAB, GLO-
FITAMAB, LONKASTUKSYMAB TEZYRYNY,
ZANUBRUTYNIB
B.14. Leczenie chorych na przewlekta biataczke szpikowa NILOTYNIB, - BOSUTYNIB, = PONATYNIB,
ASCIMINIB
Koncentrat czynnika krzepnigcia VllI,
B.15. Zapobieganie krwawieniom u dzieci z hemofilig Ai B | Koncentrat czynnika krzepniecia IX,
EMICIZUMAB
BA7. Lecz_enl_e pierwotnych niedoboréw odpornosci IMMUNOGLOBULINY
u dzieci
Leczenie przedwczesnego dojrzewania ptciowego
B1S. u dzieci lub zagrazajacej pgtologlczqej nlsquos{o§C| TRIPTORELINA
na skutek szybko postepujacego dojrzewania ptcio-
wego
B.10. Leczenie n'ls_koros{ych C!ZIECI z somatotropinowa nie- SOMATOTROPINA, SOMATROGON
doczynnoscia przysadki
B.20. Lgczenle niskorostych dzieci z cigzkim pierwotnym MEKASERMINA
niedoborem IGF-1
B.21. Leczenie ciezkich wrodzonych hiperhomocysteinemii | BETAINA BEZWODNA
. . . ALGLUKOZYDAZA ALFA, AWALGLUKOZY-
B.22. Leczenie pacjentéw z choroba Pompego DAZA ALFA
. IMIGLUCERAZA, ELIGLUSTAT, WELAGLU-
B.23. Leczenie choroby Gauchera typu | oraz typu lll CERAZA ALFA
B.24. Leczenie choroby Hurler LARONIDAZA
B.25. Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zesp6t Hun- IDURSULFAZA
tera)
B.27. Lgczeme przewle.k{ych zakazen ptuc u swiadczenio- TOBRAMYCYNA, LEWOFLOKSACYNA
biorcéw z mukowiscydoza
ILOPROST, BOSENTAN, TREPROSTINIL,
B.31. Leczenie tetniczego nadci$nienia ptucnego (TNP) SILDENAFIL, EPOPROSTENOL, MACYTEN-
TAN, RIOCYGUAT, SELEKSYPAG
B.37 Leczenie niedokrwistosci u chorych z przewlekta nie- | EPOETYNA ALFA, DARBEPOETYNA ALFA,
= wydolnoscia nerek ROKSADUSTAT
B.38. Lec'zgme niskorostych dzieci z przewlekta niewydol- SOMATOTROPINA
noscia nerek (PNN)
B.30. Lgczeme wtdrnej nadczynnosci przytarczyc u pacjen- CYNAKALCET, PARYKALCYTOL
tow leczonych nerkozastepczo dializami
B.41. Leczenie zespotu Prader Willi SOMATOTROPINA
B.42. Leczenie niskorostych dzieci z Zespotem Turnera (ZT) | SOMATOTROPINA
DARATUMUMAB, KARFILZOMIB, IKSAZO-
B.54. Leczenie chorych na szpiczaka plazmocytowego' MIB, ELOTUZUMAB, IZATUKSYMAB, TEKLI-
STAMAB
B.61. Leczenie chorych na cystynoze nefropatyczna CYSTEAMINA
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B.62. Leczenie plerwotnych niedoboréw odpornosci (PNO) IMMUNOGLOBULINY
u pacjentéw dorostych
Leczenie hormonem wzrostu niskorostych dzieci uro-
B.64. dzonych jako zbyt mate w poréwnaniu do czasu trwa- | SOMATOTROPINA
nia cigzy (SGA lub IUGR)
BLINATUMOMAB, PONATYNIB, INOTUZU-
B.65. Leczenie chorych na ostra biataczke limfoblastyczng | MAB OZOGAMYCYNY, TISAGENLECLEUCEL,
BREKSUKABTAGEN AUTOLEUCEL
. L . BEKSAROTEN, BRENTUKSYMAB VEDOTIN,
B.66. Leczenie chorych na chtoniaki T - komérkowe MOGAMULIZUMAB
B.67. tsirz]eme immunoglobulinami choréb neurologicz- IMMUNOGLOBULINY
B.74. L'e'cz_enl'e przewlektego zakrzepowo-zatorowego nad- RIOCYGUAT
ci$nienia ptucnego (CTEPH)
B.76. Leczenie tyrozynemii typu 1(HT-1) NITYZYNON
B.77. ticégg(l)e‘r chorych na klasycznego chtoniaka Hodgki- | pprnrysymAB VEDOTIN, NIWOLUMAB
B.79 Leczenie chorych na przewlekta biataczke limfocyto- | OBINUTUZUMAB, AKALABRUTYNIB, IBRU-
o wa TYNIB, WENETOKLAKS, ZANUBRUTYNIB
B.81. IF_)ehc(z_?nle chorych na nowotwory mieloproliferacyjne RUKSOLITYNIB, FEDRATYNIB
B.86. Leczenie pacjentow z wrodzonymi zespotami autoza- ANAKINRA
palnymi
B.87. Leczenie idiopatycznego wtdknienia ptuc PIRFENIDON, NINTEDANIB
Leczenie ewerolimusem chorych na stwardnienie gu-
B.89. zowate z me'kwallﬁklqu'c'yml sie QO leczenl'a Operacyj- | L\ EROLIMUS
nego guzami podwysciétkowymi olbrzymiokomorko-
wymi (SEGA)
B.O5. Leczenie c_horych z atypowym zespotem hemolitycz- EKULIZUMAB, RAWULIZUMAB
no-mocznicowym (aHUS)
B.96 Leczenie chorych z nocng napadowa hemoglobinurig | EKULIZUMAB, PEGCETAKOPLAN, RAWULI-
T (PNH) ZUMAB
B.97 Leczenie dorostych chorych na pierwotna matoptyt- | ELTROMBOPAG, ROMIPLOSTYM, AWA-
e kowos¢ immunologiczna TROMBOPAG, RYTUKSYMAB
Leczenie pediatrycznych chorych na pierwotng mato- | EETROMBOPAG, ROMIPLOSTYM, RYTUK-
B.98. o .
ptytkowos¢ immunologiczna SYMAB
B.99. Leczenie akromegalii PASYREOTYD, PEGWISOMANT
. . . . NUSINERSEN, RYSDYPLAM, ONASEMNO-
B.102.FM. | Leczenie chorych na rdzeniowy zanik miesni GEN ABEPARWOWEK
. , AGALZYDAZA ALFA, AGALZYDAZA BETA,
B.104. Leczenie choroby Fabry'ego MIGALASTATUM
B.108.FM. | Leczenie pacjentdw z rakiem rdzeniastym tarczycy WANDETANIB, SELPERKATYNIB?
B109. Leczenie uzupetnlqjqce L-karnityna w wybranych L-KARNITYNA
chorobach metabolicznych
B.110. Lgczenle dlnutuksymapem beta pacjentéw z nerwia- DINUTUKSYMAB BETA
kiem zarodkowym wspo6tczulnym
Leczenie ciezkiego niedoboru hormonu wzrostu u pa-
B.111. cjentdéw dorostych oraz u mtodziezy po zakonczeniu | SOMATOTROPINA
procesu wzrastania
IWAKAFTOR, IWAKAFTOR + LUMAKAFTOR,
B.112. Leczenie chorych na mukowiscydoze IWAKAFTOR + TEZAKAFTOR,
IWAKAFTOR + TEZAKAFTOR + ELEKSAKA-
FTOR
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B.113. Leczenie pacjentéw z chorobami nerek KETOANALOGI AMINOKWASOW
MIDOSTAURYNA, GEMTUZUMAB OZOGA-
B.114. Leczenie chorych na ostra biataczke szpikowa MYCYNY, GILTERYTYNIB, WENETOKLAKS,
AZACYTYDYNA, IWOSYDENIB?
Leczenie agresywnej mastocytozy uktadowej, masto-
B.115. cytozy uktadowej z wspotistniejacym nowotworem | MIDOSTAURYNA, AWAPRYTYNIB
uktadu krwiotwérczego oraz biataczki mastocytarnej’
B.117. Leczenie raka z komorek Merkla awelumabem AWELUMAB
B.118. Leczenie pacjentéw z choroba Cushinga PASYREOTYD
B.A19. Ic.sczeme pacjentéw ze zréznicowanym rakiem tarczy- SORAFENIB, KABOZANTYNIB
B121. Leczgnle amifamprydyna pacjentow z zespotem mia- AMIFAMPRYDYNA
stenicznym Lamberta-Eatona
Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajacymi
B.122. napadami dziedzicznego obrzeku naczynioruchowe- | LANADELUMAB
go o ciezkim przebiegu
B.123. Leczenie pacjentdéw z chorobg Wilsona TRIENTYNA
B.126. Leczenie pacjentow z 'autosonjalnle dominujaca po- TOLWAPTAN
stacia zwyrodnienia wielotorbielowatego nerek
B127. Leczenie dorostych chorych na ciezka anemie apla- ELTROMBOPAG
styczna
B128.FM. Leczenie chqrych na ostra porﬁrle watrobowa (AHP) GIWOSYRAN?
u dorostych i mtodziezy w wieku od 12 lat
B.129.FM. | Leczenie chorych na pierwotna hiperoksalurie typu 1 | LUMAZYRAN?
Leczenie chorych z dystrofig miesniowg Duchenne’a
B.130. spowodowang mutacja nonsensowng w genie dystro- | ATALUREN
finy
BA3. Leczenie pacjentéw z idiopatyczng wieloogniskowa SILTUKSYMAB
choroba Castlemana
Zapobieganie reaktywacji cytomegalowirusa (CMV)
i rozwojowi choroby u seropozytywnych wzgledem
B.132. CMV pacjentoéw, ktérzy byli poddani zabiegowi prze- | LETERMOWIR
szczepienia allogenicznych krwiotwérczych komérek
macierzystych
B.135. Leczenie pacjentow z choroba srédmigzszowa ptuc | NINTEDANIB
B137.EM. Odcgulanle w‘ysolfo |mmun|zowanych‘doros{ych PO~ | |MLIFIDAZA?
tencjalnych biorcéw przeszczepu nerki
B140. ;iczeme wspomagajace zaburzen cyklu mocznikowe- FENYLOMASLAN GLICEROLU
. . . . . AWELUMAB, NIWOLUMAB, ENFORTUMAB
B.141.FM. | Leczenie pacjentéw z rakiem urotelialnym WEDOTYNY?
Leczenie dorostych pacjentéw z zespotami mielody-
B.142. splastycznymi z towarzyszaca niedokrwistoscia za- | LUSPATERCEPT
lezna od transfuzji
Leczenie kwasem kargluminowym chorych z acydu-
B.143. riami organicznymi: propionowa, metylomalonowa | KWAS KARGLUMINOWY
i izowalerianowa
B145. Lec,zenle Fhorych na uktadowa amyloidoze tancu- DARATUMUMAB
chéw lekkich (AL)
BA46. Leczenie chorych na makroglobulinemie Walden- ZANUBRUTYNIB

stroma
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B.149. Leczenie pacjentow z choroba przeszczep przeciwko RUKSOLITYNIB
gospodarzowi
Leczenie chorych z toczniem rumieniowatym uktado-
B.150. wym (TRU, SLE) ANIFROLUMAB
B151. Leczenie chorych na hipofosfatemie sprzezona BUROSUMAB
z chromosomem X (XLH)
BA52.EM. Leczenie pacjentéw z postepujaca rodzinng cholesta- ODEWIKSYBAT
z3 wewnatrzwatrobowa (PFIC)
B153. Leczenlg pacjentow z napadgml padaczkowymi KANNABIDIOL
w przebiegu zespotu stwardnienia guzowatego
BA54.FM. Leczenie pacjentéw z zespotem Lennoxa-Gastauta KANNABIDIOL?, FENFLURAMINA
lub z zespotem Dravet
Leczenie chorych z nerwiakowtdékniakami splotowa-
B.155. tymi w przebiegu neurofibromatozy typu 1 (NF1) SELUMETYNIB
. Sy . . .. EFGARTIGIMOD ALFA, RYTUKSYMAB, RA-
B.157. Leczenie chorych z uog6lniona postacia miastenii WULIZUMAB
Leczenie chorych z niedoborem kwasnej sfingomieli- ,
B.158.FM. nazy (ASMD) typu A/B i B OLIPUDAZA ALFA
B.162. Leczenie pacjentéw z kardiomiopatia MAWAKAMTEN, TAFAMIDIS
BA63.FM. (I;i;zenle chorych na czerniaka btony naczyniowej TEBENTAFUSP?
BA64. Leczenie pacjentow z immunologiczng zakrzepowa KAPLACYZUMAB
plamica matoptytkowa
B.165. Lgczenle chorych z objawami kostnymi w przebiegu ASFOTAZA ALFA
hipofosfatazji (HPP)
B.166. Leczenie pacjentéw z achondroplazja WOSORYTYD
B.AG7. Leczenie chorych na wrodzong $lepote Lebera (LCA) WORETYGEN NEPARWOWEK
z bialleliczng mutacja genu RPE65

Opracowanie wtasne na podstawie danych NFZ
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Zatacznik 7. Liczba pacjentow leczonych w programach lekowych w choro-
bach rzadkich w 2023 r. wg. Map Potrzeb Zdrowotnych

Nr Nazwa programu lekowego Liczba pacjen-
tow w2023 .
B.79 Leczenie przewlektej biataczki limfocytowej obinutuzumabem 3497
B.54 Leczenie chorych na szpiczaka plazmocytowego 2 440
B.67 Leczenie immunoglobulinami choréb neurologicznych 1760
B.37 Leczenie niedokrwistosci w przebiegu przewlektej niewydolnosci nerek 1599
B.14 Leczenie chorych na przewlekta biataczke szpikowa 1593
B.87 Leczenie idiopatycznego wtdknienia ptuc 1484
B.12 Leczenie chorych na chtoniaki ztosliwe 1446
B.64 Leczenie hormonem wzrostu niskorostych dzieci urodzonych jako zbyt mate 1438
w poréwnaniu do czasu trwania ciazy (SGA lub IUGR)
B.31 Leczenie tetniczego nadci$nienia ptucnego (TNP) 1423
B.18 Leczenie przedwczesnego dojrzewania ptciowego u dzieci lub zagrazajacej 1145
patologicznej niskorostosci na skutek szybko postepujacego dojrzewania
ptciowego
B.112 Leczenie chorych na mukowiscydoze 1077
B.81 Leczenie mielofibrozy pierwotnej oraz mielofibrozy wtérnej w przebiegu czer- 1075
wienicy prawdziwej i nadptytkowosci samoistnej
B.102 Leczenie chorych na rdzeniowy zanik migsni 1071
B.3 Leczenie nowotworow podscieliska przewodu pokarmowego (GIST) 990
B.114 Leczenie chorych na ostra biataczke szpikowa 953
B.76 Leczenie tyrozynemii typu 1 (HT-1) 917
B.62 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci (PNO) u pacjentéw dorostych 740
B.126 Leczenie pacjentéw z autosomalnie dominujaca postacia zwyrodnienia wielo- 728
torbielowatego nerek
B.85 Leczenie pacjentow z gruczolakorakiem trzustki 704
B.96 Leczenie nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) 698
B.97 Leczenie dorostych chorych na pierwotna matoptytkowos$¢ immunologiczna 634
B.A7 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci u dzieci 503
B.42 Leczenie niskorostych dzieci z Zespotem Turnera (ZT) 484
B.74 Leczenie przewlektego zakrzepowo-zatorowego nadci$nienia ptucnego 449
(CTEPH)
B.135 Leczenie nintedanibem choroby $r6dmiazszowej ptuc zwigzanej z twardzina 438
uktadowa
B.15 Zapobieganie krwawieniom u dzieci z hemofilig Ai B $3
B.111 Leczenie ciezkiego niedoboru hormonu wzrostu u pacjentéw dorostych oraz 332
u mtodziezy po zakonczeniu terapii promujacej wzrastanie
B.8 Leczenie migsakow tkanek migkkich 318
B.77 Leczenie chorych na chtoniaki CD30+ 306
B.41 Leczenie zespotu Prader Willi 280
B.75 Leczenie chorych na aktywna postac ziarniniakowatosci z zapaleniem naczyn 263
(GPA) lub mikroskopowe zapalenie naczyn (MPA)
B.98 Lgczenie pediatrycznych chorych na pierwotna matoptytkowos¢ immunolo- 188
giczna
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B.99 Leczenie akromegalii 188

B.65 Leczenie chorych na ostra biataczke limfoblastyczna 161

B.66 Leczenie chorych na pierwotne chtoniaki skérne T - komdrkowe 159

B.142 Leczenie dorostych pacjentéw z zespotami mielodysplastycznymi z towarzy- 145
szaca niedokrwistoscia zalezna od transfuzji

B.104 Leczenie choroby Fabry'ego 142

B.109 Leczenie uzupetniajace L-karnityng w wybranych chorobach metabolicznych 126

B.27 Leczenie przewlektych zakazen ptuc u Swiadczeniobiorcéw z mukowiscydoza 120

B.95 Leczenie atypowego zespotu hemolityczno mocznicowego (aHUS) 112

B.23 Leczenie choroby Gauchera typu | oraz typu lll 98

B.86 Leczenie pacjentéw z wrodzonymi zespotami autozapalnymi 89

B.89 Leczenie ewerolimusem chorych na stwardnienie guzowate z niekwalifikuja- 75
cymi sie do leczenia operacyjnego guzami podwysciétkowymi olbrzymioko-
moérkowymi (SEGA)

B.138FM | Leczenie pacjentéw ze spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych i rdzenia kre- 73
gowego (NMOSD)

B.22 Leczenie choroby Pompego 65

B.53 Leczenie wysoko zréznicowanego nowotworu neuroendokrynnego trzustki 63

B.38 Leczenie niskorostych dzieci z przewlekta niewydolnoscia nerek (PNN) 61

B.139 Leczenie pacjentéw z nowotworami neuroendokrynnymi uktadu pokarmowe- 60
g0 z zastosowaniem radiofarmaceutykéw

B.122 Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajagcymi napadami dziedzicznego 53
obrzeku naczynioruchowego o ciezkim przebiegu

B.117 Leczenie raka z komoérek Merkla awelumabem 52

B.110 Leczenie dinutuksymabem beta pacjentéw z nerwiakiem zarodkowym wspoét- 50
czulnym

B.108 Leczenie agresywnego i objawowego, nieoperacyjnego, miejscowo zaawanso- 46
wanego lub przerzutowego raka rdzeniastego tarczycy

B.20 Leczenie niskorostych dzieci z ciezkim pierwotnym niedoborem IGF-1 38

B.115 Leczenie agresywnej mastocytozy uktadowej, mastocytozy uktadowej 38
z wspotistniejacym nowotworem uktadu krwiotwdrczego oraz biataczki ma-
stocytarnej

B.130 Leczenie chorych z dystrofia miesniowa Duchenne’a spowodowana mutacja 35
nonsensowna w genie dystrofiny

B.146 Leczenie chorych na makroglobulinemie Waldenstroma 31

B.121 Leczenie amifamprydyna pacjentéw z Zespotem miastenicznym Lamberta- 30
-Eatona

B.118 Leczenie pacjentdw z chorobg Cushinga 28

B.25 Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zesp6t Huntera) 26

B.127 Leczenie dorostych chorych na ciezka anemie aplastyczna 26

B.21 Leczenie cigzkich wrodzonych hiperhomocysteinemii 24

B.128FM | Leczenie chorych na ostra porfirie watrobowa (AHP) u dorostych i mtodziezy 20
w wieku od 12 lat

B.24 Leczenie choroby Hurler 15

B.131 Leczenie pacjentow z idiopatyczna wieloogniskowa choroba Castlemana 15

B.143 Leczenie kwasem kargluminowym chorych z acyduriami organicznymi: pro- 13
pionowg, metylomalonowa i izowalerianowa

B.61 Leczenie chorych na cystynoze nefropatyczna 1

B.129FM | Leczenie chorych na pierwotna hiperoksalurie typu 1 8
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B.145 Leczenie chorych na uktadowa amyloidoze tancuchéw lekkich (AL)

B.140 Leczenie wspomagajace zaburzen cyklu mocznikowego

B.144 Leczenie pacjentdw z guzami litymi z fuzja genu receptorowej kinazy tyrozy-
nowej dla neurotrofin (NTRK)

B.123 Leczenie pacjentéw z choroba Wilsona

Opracowanie wtasne na podstawie danych Ministerstwa Zdrowia
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Zatacznik 8. Wydatki NFZ tytutem programow lekowych w chorobach rzad-
kich w 2023 r., wg. Map Potrzeb Zdrowotnych

Nr Nazwa programu lekowego Wydatki NFZ
na PLw 2023 r.
B.112 Leczenie chorych na mukowiscydoze 559 825 091
B.102 Leczenie chorych na rdzeniowy zanik migsni 459 535 189
B.54 Leczenie chorych na szpiczaka plazmocytowego 349705 921
B.79 Leczenie przewlektej biataczki limfocytowej obinutuzumabem 313 862 546
B.12 Leczenie chorych na chtoniaki ztosliwe 185 506 611
B.67 Leczenie immunoglobulinami choréb neurologicznych 178 068 533
B.31 Leczenie tetniczego nadcisnienia ptucnego (TNP) 176 663 695
B.14 Leczenie chorych na przewlekta biataczke szpikowa 133 861 684
B.95 Leczenie atypowego zespotu hemolityczno mocznicowego (aHUS) 90 454 392
B.81 Leczenie mielofibrozy pierwotnej oraz mielofibrozy wtdérnej w przebiegu czer- 82 544 575
wienicy prawdziwej i nadptytkowosci samoistnej
B.96 Leczenie nocnej napadowej hemoglobinurii (PNH) 79 499 369
B.62 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci (PNO) u pacjentéw dorostych 67 385 005
B.23 Leczenie choroby Gauchera typu | oraz typu llI 65 019 514
B.114 Leczenie chorych na ostra biataczke szpikowa 63209 787
B.19 Leczenie niskorostych dzieci z somatotropinowa niedoczynnoscia przysadki 60 765 549
B.87 Leczenie idiopatycznego wtdknienia ptuc 55234713
B.130 Leczenie chorych z dystrofia miesniowa Duchenne’a spowodowana mutacja 48199 418
nonsensowng w genie dystrofiny
B.22 Leczenie choroby Pompego 46 304 353
B.77 Leczenie chorych na chtoniaki CD30+ 42 558 596
B.65 Leczenie chorych na ostra biataczke limfoblastyczna 40 854 620
B.74 Leczenie przewlektego zakrzepowo-zatorowego nadcisnienia ptucnego (CTEPH) 37174 381
B.104 Leczenie choroby Fabry'ego 36 917 124
B.128FM | Leczenie chorych na ostra porfirie watrobowa (AHP) u dorostych i mtodziezy [ 33 065 039
w wieku od 12 lat
B.25 Leczenie mukopolisacharydozy typu Il (zesp6t Huntera) 29 520 785
B.15 Zapobieganie krwawieniom u dzieci z hemofilig Ai B 26 956 899
B.97 Leczenie dorostych chorych na pierwotna matoptytkowos¢ immunologiczna 25937 958
B.122 Leczenie zapobiegawcze chorych z nawracajacymi napadami dziedzicznego 19 744 159
obrzeku naczynioruchowego o ciezkim przebiegu
B.64 Leczenie hormonem wzrostu niskorostych dzieci urodzonych jako zbyt mate 19 111539
w poroéwnaniu do czasu trwania cigzy (SGA lub IUGR)
B.17 Leczenie pierwotnych niedoboréw odpornosci u dzieci 18 874 148
B.85 Leczenie pacjentéw z gruczolakorakiem trzustki 18 243 994
B.126 Leczenie pacjentéw z autosomalnie dominujaca postacia zwyrodnienia wielo- 18 134 225
torbielowatego nerek
B.129FM | Leczenie chorych na pierwotng hiperoksalurie typu 1 17 905 394
B.115 Leczenie agresywnej mastocytozy uktadowej, mastocytozy uktadowej z wspot- 15 479 626
istniejacym nowotworem uktadu krwiotwo6rczego oraz biataczki mastocytarnej
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B.66 Leczenie chorych na pierwotne chtoniaki skérne T - komérkowe 14 972 827

B.24 Leczenie choroby Hurler 13776 339

B.99 Leczenie akromegalii 13111 837

B.138FM [ Leczenie pacjentéw ze spektrum zapalenia nerwéw wzrokowych i rdzenia kre- 11 659 564
gowego (NMOSD)

B.110 Leczenie dinutuksymabem beta pacjentdéw z nerwiakiem zarodkowym wspét- 10 589 542
czulnym

B.98 Leczenie pediatrycznych chorych na pierwotng matoptytkowos¢ immunologicz- 9738374
ng

B.142 Leczenie dorostych pacjentéw z zespotami mielodysplastycznymi z towarzysza- 9343708
ca niedokrwistoscia zalezna od transfuzji

B.135 Leczenie nintedanibem choroby srédmiazszowej ptuc zwigzanej z twardzing 8723751
uktadowa

B.18 Leczenie przedwczesnego dojrzewania ptciowego u dzieci lub zagrazajacej pato- 8 062718
logicznej niskorostosci na skutek szybko postepujacego dojrzewania ptciowego

B.89 Leczenie ewerolimusem chorych na stwardnienie guzowate z niekwalifikujacymi 7259 902
sie do leczenia operacyjnego guzami podwysciétkowymi olbrzymiokomérkowy-
mi (SEGA)

B.139 Leczenie pacjentéw z nowotworami neuroendokrynnymi uktadu pokarmowego 7192 346
z zastosowaniem radiofarmaceutykéw

B.42 Leczenie niskorostych dzieci z Zespotem Turnera (ZT) 7109 948

B.117 Leczenie raka z komoérek Merkla awelumabem 5885 361

B.121 Leczenie amifamprydyna pacjentéw z Zespotem miastenicznym Lamberta-Eatona 4351283

B.108 Leczenie agresywnego i objawowego, nieoperacyjnego, miejscowo zaawansowa- 3689766
nego lub przerzutowego raka rdzeniastego tarczycy

B.86 Leczenie pacjentéw z wrodzonymi zespotami autozapalnymi 3625 144

B.131 Leczenie pacjentow z idiopatyczna wieloogniskowa choroba Castlemana 3484899

B.20 Leczenie niskorostych dzieci z ciezkim pierwotnym niedoborem IGF-1 3179 470

B.41 Leczenie zespotu Prader Willi 3038432

B.143 Leczenie kwasem kargluminowym chorych z acyduriami organicznymi: propio- 2732133
nowg, metylomalonowa i izowalerianowa

B.76 Leczenie tyrozynemii typu 1 (HT-1) 2726130

B.109 Leczenie uzupetniajace L-karnityna w wybranych chorobach metabolicznych 2697 968

B.75 Leczenie chorych na aktywna posta¢ ziarniniakowatosci z zapaleniem naczyn 2 678 276
(GPA) lub mikroskopowe zapalenie naczyn (MPA)

B.3 Leczenie nowotworow podscieliska przewodu pokarmowego (GIST) 2526 152

B.61 Leczenie chorych na cystynoze nefropatyczna 2122 897

B.A11 Leczenie cigezkiego niedoboru hormonu wzrostu u pacjentéw dorostych oraz 1514 879
u mtodziezy po zakonczeniu terapii promujacej wzrastanie

B.127 Leczenie dorostych chorych na ciezka anemie aplastyczna 1458 135

B.119 Leczenie pacjentéw z postepujacym, miejscowo zaawansowanym lub z przerzu- 1367 941
tami, zréznicowanym (brodawkowatym/pecherzykowym/oksyfilnym z komérek
Hiirthle'a) rakiem tarczycy, opornym na leczenie jodem radioaktywnym

B.118 Leczenie pacjentdw z chorobg Cushinga 946 605

B.38 Leczenie niskorostych dzieci z przewlekta niewydolnoscig nerek (PNN) 889 641

B.27 Leczenie przewlektych zakazen ptuc u S$wiadczeniobiorcdw z mukowiscydoza 868 786
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B.146 Leczenie chorych na makroglobulinemie Waldenstroma 624 095
B.53 Leczenie wysoko zréznicowanego nowotworu neuroendokrynnego trzustki 595 840
B.145 Leczenie chorych na uktadowa amyloidoze tancuchéw lekkich (AL) 492 926
B.144 Leczenie pacjentéw z guzami litymi z fuzja genu receptorowej kinazy tyrozyno- 461 849
wej dla neurotrofin (NTRK)
B.21 Leczenie ciezkich wrodzonych hiperhomocysteinemii 460 263
B.123 Leczenie pacjentéw z choroba Wilsona 208 409
B.140 Leczenie wspomagajace zaburzen cyklu mocznikowego 180 153

Opracowanie wtasne na podstawie danych Ministerstwa Zdrowia
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