Plan dla chorob rzadkich

W rozporzadzeniu (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w
sprawie sierocych produktéw leczniczych (Dz. Urz. UE L 18 2 22.01.2000, str. 1, z p6zn. zm.) w punkcie 7
wskazano, ze pacjenci cierpigcy na rzadkie stany chorobowe powinni by¢ uprawnieni do takiej samej
jakosci i dostepnosci do leczenia jak inni pacjenci.

Na mocy decyzji nr 1350/2007/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 pazdziernika 2007 r.
ustanawiajgcej drugi wspolnotowy program dziatan w dziedzinie zdrowia na lata 2008-2013 [Dz. Urz.
UE L 301 z 20.11.2007, str. 3] wydano zalecenie Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w
dziedzinie rzadkich chordb, aby panstwa cztonkowskie Unii Europejskiej opracowaty plany lub strategie
dotyczace rzadkich choréb w ramach wiasnych systemoéw zdrowotnych i socjalnych w celu
umozliwienia pacjentom cierpigcym na te choroby dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w
tym diagnostyki i leczenia (m.in. lekdw sierocych).

Plan dla Chordb Rzadkich zostat opracowany dla chorych na choroby rzadkie w Rzeczpospolitej Polskiej
i jest obecnie w trakcie wdrazania. Realizacja Planu trwa od 2020 r. (opisy kolejnych etapéw wdrazania
ponizej).

Oczekiwane efekty wdrozenia Planu dla Chorob Rzadkich

e Dzieki Planowi dla Chorob Rzadkich, nastgpi poprawa opieki medycznej nad chorymi na choroby
rzadkie

e Poprawi sie dostepnos¢ do diagnostyki genetycznej i wprowadzone zostang nowoczesne
wysokoprzepustowe badania genomowe; zostang wprowadzone nowe niegenetyczne badania
laboratoryjne; ostatecznie poprawi sie rozpoznawalnos¢ choréb rzadkich

e Dzieki osrodkom eksperckim chorzy na choroby rzadkie bedg mie¢ dtugofalowg, wtasciwie dobrang
opieke medyczng; bedzie to wielodyscyplinarna, koordynowana opieka medyczna, zgodna z
aktualnym stanem wiedzy i mozliwosciami technologicznymi.

e Pacjent z chorobg rzadka bedzie widoczny w systemie dzieki nadaniu kodu ORPHA i ,Paszportowi”

e Polski Rejestr Chordb Rzadkich umozliwi monitorowanie oraz uzyskanie wiarygodnych informacje
dotyczgcych epidemiologii choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej;

e Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” bedzie kompleksowym i tatwo dostepnym zrédtem
wiarygodnych informacji nt. choréb rzadkich

 Plan dla Chorob Rzadkich jest katalizatorem wielu zmian legislacyjnych

Plan dla Chorob rzadkich - etap kontynuacji (po 2024 roku)

W latach 2022-2024 Plan dla Choréb Rzadkich koncentruje sie na poprawie opieki medycznej dla
chorych na choroby rzadkie.
W nastepnych latach bedg nadal rozwijane dotychczasowe tematy i podjete nowe, zgodnie ze


http://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/choroby-rzadkie/plan-dla-chorob-rzadkich

wskazaniami stowarzyszen pacjentow, ktore aktywnie pracujg przy wdrazaniu Planu.
Nowe obszary wymagajace opracowania rozwigzan i dziatan na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi:

1. Dziatania bezposrednio ukierunkowane na osiggniecie, w mozliwie najkrotszej perspektywie, w petni
skoordynowanej na wszystkich poziomach opieki medycznej, jak rowniez na dziatania prospoteczne
adekwatne do potrzeb oraz mozliwosci psychofizycznych chorego:

+ zapewnienie chorym na choroby rzadkie ciggtosci opieki medycznej w okresie przejsciowym miedzy
wiekiem rozwojowym a dorostoscia;

+ rehabilitacja i fizjoterapia chorych na choroby rzadkie;

+ uporzadkowanie zasad orzecznictwa dotyczgcego chorych na choroby rzadkie;

* wigczenie spoteczne, edukacyjne i zawodowe chorych na choroby rzadkie;

« wsparcie sSrodowiskowe i spoteczne chorych z chorobami rzadkimi i ich rodzin.

2. Dziatania na rzecz zwiekszania aktywnosci naukowej i miedzynarodowej wspétpracy naukowej
krajowych osrodkow zajmujacych sie pacjentami z chorobami rzadkimi:

e rozwdj badan naukowych oraz badan klinicznych ukierunkowanych na poszukiwania innowacyjnych
rozwigzan dotyczacych choréb rzadkich przez cykliczng organizacje konkurséw dedykowanych tej
tematyce przez panstwowe instytucje, takie jak: Agencja Badan Medycznych, Narodowe Centrum
Badan i Rozwoju i Narodowe Centrum Nauki;

e wspieranie dziatan na rzecz uczestnictwa krajowych Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR)
oraz polskich cztonkdéw europejskich sieci referencyjnych (ESR) w projektach miedzynarodowych, w
tym m.in. powotanie ,Mirror Group” do istniejgcej struktury Europejskiego Wspolnego Programu ds.
Choréb Rzadkich.

Zrealizowane:

Plan dla Chorob Rzadkich - etap wdrozenia 2022-2024

Etap wdrozenia Planu dla Chor6b Rzadkich rozpoczat sie 26 maja 2022, kiedy zostaty powotane:

Rada ds. Choréb Rzadkich (Przewodniczgca prof. Anna Latos-Bielenska; Z-ca Przewodniczacej prof.
Anna Kostera-Pruszczyk)

oraz podlegajace jej dwie Rady Naukowe:

Rada Naukowa ds. Rejestrow Choréb Rzadkich (Przewodniczaca prof. Krystyna Chrzanowska)

Rada Naukowa ds. Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie” (Przewodniczgca prof. Anna Kostera-
Pruszczyk)

Linki do 4 zarzadzen: LINK, LINK, LINK, LINK

W celu zintensyfikowania prac utworzono platforme umozliwiajgca prace nad realizacjg Planu w formie
zdalnej (Sharepoint) - do wspdlnej pracy cztonkdéw zespotow ekspertéw nad dokumentami oraz do
archiwizacji dokumentéw wytworzonych w trakcie realizacji Planu.

Zaktualizowano harmonogram zadan i powotano z inicjatywy przewodniczgcej Rady 7 zespotéw
roboczych ekspertow, liczacych tgcznie ponad 100 osbb, ktdrzy realizujg zadania merytoryczne Planu.
Posiedzenia Rady ds. Chordb Rzadkich odbywajg sie raz w miesigcu.


https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82.%203%20w%20sprawie%20powo%C5%82ania%20Rady%20do%20spraw%20Chor%C3%B3b%20Rzadkich.pdf
https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82.%204.%20zmieniaj%C4%85ce%20zarz%C4%85dzenie%20w%20sprawie%20powo%C5%82ania%20Rady%20do%20spraw%20Chor%C3%B3b%20Rzadkich.pdf
https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82.%205.%20w%20sprawie%20powo%C5%82ania%20Rady%20Naukowej%20do%20spraw%20Rejestr%C3%B3w%20Chor%C3%B3b%20Rzadkich.pdf
https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82.%206%20w%20sprawie%20powo%C5%82ania%20Rady%20Naukowej%20Platformy%20Informacyjnej%20%E2%80%9EChoroby%20Rzadkie%E2%80%9D.pdf

Zespoty Ekspertow pracujace nad wdrozeniem Planu dla Chorob Rzadkich

Zespot 1. Zespot Ekspertow do spraw Osrodkow Eksperckich Choréb Rzadkich (Prof. Anna Kostera-
Pruszczyk)

Zespot 2. Zespot Ekspertow do spraw diagnostyki genetycznej chordb rzadkich (Prof. Olga Haus)
Zespot 3. Zespo6t do spraw genetycznych badan laboratoryjnych w chorobach rzadkich (Prof. Anna
Latos-Bielenska i Prof. Maciej Krawczynski)

Zespot 4. Zespo6t do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych - choroby metaboliczne (Prof.

Jolanta Sykut-Cegielska)

Zespot 5. Zespo6t do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych - inne choroby rzadkie (Prof. Z.
Zuber)

Zespo6t 6. Zespot do spraw rejestrow choroéb rzadkich (Prof. Krystyna Chrzanowska)

Zespot 7. Zespot ekspertow do spraw Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadkg oraz Platformy
Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” (Prof. Anna Kostera-Pruszczyk i Prof. Robert Smigiel)

W realizacje Planu wigczone sg rowniez jednostki takie jak Narodowy Fundusz Zdrowia, Agencja Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji czy Centrum e-Zdrowia.

Zarzadzenie KS

Plan dla Chorob Rzadkich - etap opracowania (2020-2021)

Dokument ,Plan dla Choréb Rzadkich” jest wynikiem prac Zespotu powotanego zarzagdzeniem Ministra
Zdrowia z dnia 2 marca 2020 r. w sprawie powotania Zespotu do spraw opracowania szczegotowych
rozwigzan istotnych w obszarze choréb rzadkich (Dz. Urz. Min. Zdrowia 2020, poz. 15 i 38).

poz 15 (link)

Celem powotania Zespotu, ktory byt organem pomocniczym ministra wtasciwego do spraw zdrowia,
byto opracowanie rozwigzan istotnych w obszarach na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi,
zmierzajgcych do:

1) poprawy diagnostyki i leczenia chorob rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej, zgodnie ze
standardami przyjetymi w Unii Europejskiej;

2) zapewnienia dostepu do wysokiej jakosci innowacyjnych Swiadczen opieki zdrowotnej;

3) rozwoju i szerzenia wiedzy o chorobach rzadkich.

Zespot opracowat Planu dla Chorob Rzadkich w latach 2020-2021. Przewodniczgcg Zespotu byta prof.
Krystyna Chrzanowska.

Plan dla Chorob Rzadkich

Plan dla Chordb Rzadkich ma charakter operacyjny, ktérego celem jest poprawa sytuacji polskich
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie oraz ich rodzin, poprzez stworzenie modelu zintegrowane;j
opieki zdrowotnej. Koncepcja planu definiuje 6 obszaréw wymagajgcych usprawnienia.

1. Osrodki Eksperckie Chorob Rzadkich (OECR)

W proponowanym modelu organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki medycznej nad
pacjentami z chorobami rzadkimi kluczowg role petni¢ bedg OECR powotane przez ministra wtasciwego


https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82%208.%20Zarz%C4%85dzenie%20nr%2011_2023.pdf
https://sip.legalis.pl/document-full.seam?documentId=mfrxilrtg4ytiobqgu2dqltwmvzc4mjygqytk
https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/ZA1POZ~1.PDF

do spraw zdrowia, ktore dzieki wspdlnemu dziataniu na obszarze kraju zaspokojg potrzeby pacjentéw
w zakresie diagnostyki i leczenia. Krajowe OECR bedg powigzane z europejskimi sieciami
referencyjnymi dla chordb rzadkich przez cztonkostwo czesci z nich w tych strukturach. Zasadniczym
zadaniem OECR jest zapewnienie pacjentom z okreslong chorobg rzadkg lub grupg choréb rzadkich
dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistycznej, koordynowanej opieki medyczne;.
Pie¢ podstawowych filaréw, na ktérych powinna by¢ oparta struktura organizacyjna OECR, to:

—_—

. wielodyscyplinarny zespot;
odpowiednie zaplecze technologiczne;

doswiadczenie w prowadzeniu badan klinicznych i projektow badawczych;

A wWN

udokumentowana wspotpraca miedzynarodowa w obszarze chorob rzadkich w postaci
wspolnych publikacji;

5. wspdtpraca z organizacjg lub stowarzyszeniem pacjentow.

Jednym z zadan OECR bedzie opracowywanie i rozpowszechnianie stale aktualizowanych standardéw
diagnostyki i wielodyscyplinarnej opieki medycznej dla poszczegdlnych chordb rzadkich lub grup
choréb rzadkich.

2. Kierunki poprawy diagnostyki chorob rzadkich, w tym dostepnosci do
nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan
genomowych.

Odyseja diagnostyczna jest typowa dla choréb rzadkich. Jednym z waznych celéw Planu jest skrocenie
czasu diagnostyki od wystgpienia objawow choroby do ustalenia rozpoznania przyczynowego i
okreslenia etiologii. Az 80% chordéb rzadkich to choroby genetyczne, dlatego diagnostyka genetyczna
odgrywa w diagnostyce chorob rzadkich szczegdlng role. W Planie dla Choréb Rzadkich przewidziano
uzupetnienie Swiadczen gwarantowanych o badania diagnostyczne wykorzystywane w diagnostyce
choréb rzadkich. Diagnostyka genetyczna bedzie dostepna nie tylko w poradniach genetycznych, ale
rowniez w osrodkach eksperckich. Planuje sie przeprowadzenie szkoler dotyczgcych diagnostyki
genetycznej oraz scistg wspotprace miedzy osrodkami eksperckimi a poradnia genetyczna.
Opracowane zostang rekomendacje dotyczgce diagnostyki genetycznej chordb rzadkich. Przewidziano
Srodki na doposazenie podmiotow leczniczych prowadzacych diagnostyke chordb rzadkich, zwtaszcza
dla wsparcia rozwoju diagnostyki z zastosowaniem analiz wielkoskalowych.

Diagnostyka genetyczna, chociaz w chorobach rzadkich szczegdlnie wazna, nie zaspokaja wszystkich
potrzeb zwigzanych z poprawg diagnostyki choréb rzadkich. Wazne sg takze inne
wysokospecjalistyczne laboratoryjne badania diagnostyczne, w tym w diagnostyce choréb
metabolicznych, immunologicznych i innych.

3. Dostep do lekow, wyrobow medycznych i Srodkow specjalnego przeznaczenia
zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich

Celem ogolnym jest poprawa dostepu do skutecznych lekéw, wyrobéw medycznych oraz srodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich.



4. Polski Rejestr Chorob Rzadkich

Rejestr chordb rzadkich jest kluczowg czescig planu dla choréb rzadkich i waznym instrumentem
poprawy opieki medycznej dla tej grupy chorych. Rejestr chorob rzadkich jest istotny zaréwno dla
pacjentow, klinicystow, naukowcdw, organizatoréw ochrony zdrowia, przedsiebiorcow (przemyst
farmaceutyczny, wytwornie sprzetu rehabilitacyjnego, wyrobéw medycznych i in.) oraz dla
organizatoréw systemu ochrony zdrowia - zarbwno szczebla samorzgdowego, jak i centralnego. Przy
tworzeniu rejestru choréb rzadkich nieodzowne jest wspoétdziatanie z organizacjami pacjentow, ktére
skupiajg chorych na okreslong chorobe lub grupe choréb rzadkich i majg duzg wiedze dotyczacg
chorych w danym kraju.

W Planie dla Choréb Rzadkich przewidziano zewidencjonowanie istniejgcych rejestréw choroéb rzadkich
w Rzeczypospolitej Polskiej i uporzagdkowanie ich statusu prawnego. Najwazniejszym jednak zadaniem
w obszarze rejestrow choréb rzadkich jest utworzenie Polskiego Rejestru Chorob Rzadkich.

5. Paszport Pacjenta z Choroba Rzadka

Aby umozliwi¢ pacjentowi bezpieczne funkcjonowanie w systemie ochrony zdrowia, w tym udzielenie
pomocy w stanach nagtych, niezbedne jest stworzenie aktualizowanego regularnie zasobu informacji
na temat pacjenta oraz jego choroby, ktory bedzie mogt zosta¢ udostepniony Swiadczeniodawcom. W
tym celu zostanie opracowany w formie elektronicznej tzw. ,,Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg".

6. Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”

Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” zostata zaprojektowana jako wiarygodne i kompleksowe
zrodtem wiedzy klinicznej, naukowej i organizacyjnej dotyczgcej choréb rzadkich w Rzeczypospolitej
Polskiej. Grupy docelowe korzystajgce z Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie” to: pacjenci z
chorobami rzadkimi, ich rodziny i organizacje pacjentéw, lekarze i inni pracownicy ochrony zdrowia
(m.in. pielegniarki, fizjoterapeuci, dietetycy), studenci kierunkdw medycznych (m.in. lekarskiego,
pielegniarstwa, fizjoterapii, dietetyki, analityki medycznej, biotechnologii medycznej, zdrowia
publicznego), nauczyciele (zwtaszcza nauczyciele prowadzgcy edukacje specjalng i studenci pedagogiki),
organizatorzy ochrony zdrowia oraz ogot spoteczenstwa.

Obszar Chorob Rzadkich stat sie priorytetem Ministra Zdrowia, dlatego dnia 24 sierpnia 2021 r.
przyjeto uchwate nr 110 Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu plan dla choréb rzadkich,
ktérg opublikowano 27 wrzesnia 2021 r., a tym samym zostat przyjety Plan dla Choréb Rzadkich,

Oczekiwane efekty wdrozenia Planu dla Chorob Rzadkich

 Dzieki Planowi dla Chordb Rzadkich, nastgpi poprawa opieki medycznej nad chorymi na choroby
rzadkie

e Poprawi sie dostepnos¢ do diagnostyki genetycznej i wprowadzone zostang nowoczesne
wysokoprzepustowe badania genomowe; zostang wprowadzone nowe niegenetyczne badania
laboratoryjne; ostatecznie poprawi sie rozpoznawalnos¢ choréb rzadkich

 Dzieki osrodkom eksperckim chorzy na choroby rzadkie bedg mie¢ dtugofalowg, wtasciwie dobrang
opieke medyczng; bedzie to wielodyscyplinarna, koordynowana opieka medyczna, zgodna z


https://chorobyrzadkie.gov.pl/sites/choroby_rzadkie/files/2023-08/za%C5%82.%202%20uchwa%C5%82a%20plan%20dla%20chor%C3%B3b%20rzadkich.pdf

aktualnym stanem wiedzy i mozliwosciami technologicznymi.
e Pacjent z chorobg rzadka bedzie widoczny w systemie dzieki nadaniu kodu ORPHA i ,Paszportowi”

e Polski Rejestr Chordb Rzadkich umozliwi monitorowanie oraz uzyskanie wiarygodnych informacje
dotyczgcych epidemiologii choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej;

e Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” bedzie kompleksowym i tatwo dostepnym zrodtem
wiarygodnych informacji nt. choréb rzadkich

e Plan dla Chorob Rzadkich jest katalizatorem wielu zmian legislacyjnych.

Zrédto strony: http://chorobyrzadkie.gov.pl/choroby-rzadkie/plan-dla-chorob-rzadkich



