Informacje o rejestrach

Rejestry chorob rzadkich

Monitorowanie choréb i problemdw zdrowotnych jest niezwykle waznym elementem kazdego systemu
ochrony zdrowia. Bez tego nie mozna okresli¢ skali problemu, zapotrzebowania na okreslong opieke
zdrowotng, nie mozna takze ocenic¢ efektéw podejmowanych dziatan terapeutycznych i
profilaktycznych.

Najbardziej efektywnym ekonomicznie sposobem monitorowania choréb i problemdw zdrowotnych sg
rejestry medyczne. Znaczenie rejestréw uwidacznia sie w szczegélny sposéb w przypadku choréb
rzadkich, dlatego rejestr choréb rzadkich jest zawsze zasadniczg czesScig planu dla choréb rzadkich i
waznym instrumentem poprawy opieki medycznej dla tej grupy chorych.

Rejestr chordb rzadkich jest wazny dla pacjentéw, klinicystow, naukowcow, organizatorow ochrony
zdrowia, przedsiebiorcow (przemyst farmaceutyczny, wytwornie sprzetu rehabilitacyjnego, wyrobow
medycznych) oraz dla rzagdzacych - zaréwno szczebla samorzadowego, jak i centralnego. Przy
tworzeniu rejestru choréb rzadkich nieodzowne jest wspotdziatanie z organizacjami pacjentéw, ktore
skupiajg chorych na okreslong chorobe lub grupe choroéb rzadkich i majg duza wiedze dotyczgca
chorych w danym kraju.

Choroby rzadkie mozna przypisa¢ do 27 réznych kategorii choroéb, dlatego oprécz minimalnego,
doktadnie okreslonego zakresu zbieranych danych, wspo6lnego dla wszystkich rejestréw choréb
rzadkich, poszczegdlne rejestry chordb rzadkich znacznie sie r6znig zakresem gromadzonych
informacji. Choroby rzadkie dotyczg chorych w kazdym wieku, dlatego zgtaszalnos¢ do rejestréw
choréb rzadkich nie jest ograniczona wiekiem pacjenta.

Warunki prowadzenia rejestru chorob rzadkich:

e wiasciwe i powszechne kodowanie choréb rzadkich;
e prawidtowa identyfikacja chorych na choroby rzadkie;

o zweryfikowane zrédta informacji o chorych na choroby rzadkie i dopracowana logistyka
pozyskiwania danych do rejestru;

e zespoty ekspertdw, ktorzy dane zgromadzone w rejestrach potrafig opracowad, zinterpretowac i
wykorzysta¢ w organizacji ochrony zdrowia oraz klinicznie i naukowo;

e wiasciwe przepisy prawa stanowigce podstawe tworzenia i prowadzenia rejestru;

¢ stabilne finansowanie.

Osiggniecie petnej identyfikacji i petnej rejestracji chordb rzadkich jest procesem wieloetapowym,
jednak w perspektywie trzech lat mozna stworzy¢ stabilne podstawy funkcjonujgcych rejestrow choréb
rzadkich w Rzeczypospolitej Polskie;.


http://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/rejestry/informacje-o-rejestrach

Regulacje prawne w zakresie prowadzenia rejestrow chorob rzadkich

Podstawg prawng tworzenia rejestrow medycznych jest ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie
informacji w ochronie zdrowia. Zgodnie z art. 2 pkt 12 tej ustawy rejestr medyczny to tworzony zgodnie
z prawem rejestr, ewidencja, lista, spis albo inny uporzgdkowany zbiér danych osobowych,
jednostkowych danych medycznych lub danych niebedgcych danymi osobowymi, stuzacy do realizacji
zadan publicznych, prowadzony przez podmiot funkcjonujacy w systemie ochrony zdrowia. Art. 19 ust.
1 ww. ustawy stanowi, ze minister wtasciwy do spraw zdrowia moze tworzy¢ i prowadzic albo tworzy¢ i
zleca¢ prowadzenie rejestrow medycznych, stanowigcych uporzgdkowany zbiér danych i informacji o
zachorowaniach, chorobach, stanie zdrowia, metodach leczenia, diagnozowania, monitorowania
postepow w leczeniu oraz zagrozeniach zwigzanych z wystepowaniem niektérych choroéb. Art. 19 ust.
1a ww. ustawy okresla zakres tworzenia rejestrow, w tym m.in. obejmujgcy choroby rzadkie (pkt 13).

Rejestry chorob rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej i w Unii Europejskiej

Obecnie w Rzeczypospolitej Polskiej tylko 15 rejestrow dotyczgcych choréb ma status rejestru
medycznego (na mocy rozporzgdzen ministra wtasciwego do spraw zdrowia; Wykaz rejestrow
medycznych - Ministerstwo Zdrowia - Portal Gov.pl (www.gov.pl)). Jednym z nich jest Polski Rejestr
Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR). Niektore z nich mogg petnic funkcje rejestru okreslone;j
grupy choréb rzadkich. Szacuje sie, ze rejestrow choréb rzadkich jest w Rzeczypospolitej Polskiej
kilkadziesigt. S3 one na ogdt powigzane z ESRCR, projektami naukowymi itp., wymagaja
zewidencjonowania i uporzgdkowania ich statusu prawnego. Rejestry te moga by¢ zgtaszane do
Europejskiego Katalogu Rejestréw (ERDRI.dor), aby zostaty uwidocznione i miaty mozliwos¢ wspotpracy
z innymi rejestrami.

Raport Orphanet (referencyjny portal zawierajgcy informacje na temat choréb rzadkich i lekéw
sierocych) (grudzien 2021 r.) wymienia 812 rejestry choréb rzadkich w Europie, w tym tylko 11
rejestrow w Rzeczypospolitej Polskie;.

Zgodnie z europejskimi rekomendacjami opracowanymi przez Komisje Europejskg oraz organizacjami
zajmujgcymi sie chorobami rzadkimi EUCERD i IRDIRC niezwykle istotna jest mozliwo$¢ wymiany
danych w istniejgcych w réznych krajach rejestrach. Komisja Europejska wprowadzita Europejska
Platforme Rejestracji Chordob Rzadkich (European Platform on Rare Disease Registration; EU RD
Platform) [ https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/en] do gromadzenia informacji o istniejgcych
setkach baz danych i rejestrach chordb rzadkich rozproszonych w poszczegolnych krajach
cztonkowskich. Jest to czes¢ Infrastruktury Europejskiego Rejestru Chordb Rzadkich (European Rare
Diseases Registry Infrastructure, ERDRI), ktora sktada sie z Europejskiego Katalogu Rejestrow
(ERDRI.dor), Centralnego Repozytorium Metadanych (ERDRI.mdr) oraz planowanego wspdlnego
narzedzia do pseudonimizacji (EUPID).

Rejestrem chordb rzadkich dla grupy choréb rzadkich zwigzanych z wadami wrodzonymi (20-25%
choréb rzadkich) jest Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR; www.rejestrwad.pl), ktory
od 2001 roku jest cztonkiem EUROCAT (konsorcjum europejskich rejestréw wad). Od 2015 r. EUROCAT
jest na Platformie Chordb Rzadkich Unii Europejskiej (EU RD Platform). Od 2015 r. zgtaszanie do
PRWWR jest obowigzkowe, zgtaszane sg dzieci z wadami 0-18
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roku zycia. Kodowanie wad w PRWWR (w tym od 2015 r. nadawanie kodéw ORPHA) odbywa sie w
Zespole Centralnym PRWWR wg wytycznych Komitetu EUROCAT do spraw Kodowania. Zgtoszenia
weryfikacyjne genetycznie uwarunkowanej choroby rzadkiej (zwigzanej z obecnoscig wad wrodzonych)
pochodzi z poradni genetycznych z terenu catego kraju.

Bariery w identyfikacji i rejestracji chorob rzadkich w Rzeczypospolitej
Polskiej

1. W Rzeczypospolitej Polskiej barierg w rejestracji chordb rzadkich jest brak ujednolicenia w systemie
stosowania kodéw ORPHA.

2. Trudna i czasochtonna diagnostyka choréb rzadkich.
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