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I.Choroby rzadkie

Choroby rzadkie nieustannie stanowig ogromne wyzwanie zdrowotne i spoteczne, a liczba poznanych
do tej pory chordéb rzadkich szacowana jest na okoto 8000 — 10 000, co przy jednoczesnej niskiej
czestosci ich wystepowania oraz duzym rozproszeniu w populacji ogdlnej jest przyczyng zrozumiatych
trudno$ci w ustalaniu wtasciwego rozpoznania lub leczenia. Choroby rzadkie mogg przebiegac
gwattownie i koriczy¢ sie wezesnym zgonem lub miec¢ charakter przewlekty, postepujacy, powodujacy
chroniczny ubytek na zdrowiu. Nalezy podkresli¢, ze okoto 80% z nich ma podioze genetyczne,
a pozostate 20% moze miec zwigzek z infekcja, alergia lub czynnikami srodowiskowymi. Okoto 50%
choréb rzadkich ujawnia sie w wieku dzieciecym (okoto 30% dzieci umiera przed osiggnieciem 5. roku
zycia), pozostate dotyczg oséb w wieku dorostym. W tej ostatniej grupie znajduja sie zaréwno osoby z
rozpoznang w dziecifistwie chorobg rzadka, jak ite, u ktérych choroba ujawnita sie w pdzniejszym
wieku. Wsréd oséb dorostych 10-25% chordb przewlektych ma status choroby rzadkiej. Szacuje sie, ze
choroby rzadkie dotykaja 6—-8% populacji kazdego kraju, wystepujg z czestoscig nie wyzszg niz 5 na
10 000 os6b Majac na uwadze dane demograficzne z naszego kraju, nalezy zatozy¢, ze na terytorium

Rzeczypospolitej Polskiej na choroby rzadkie cierpi od 2 do 3 milionéw osdb.

Plan dla Chordéb Rzadkich na lata 2024-2025, zwany dalej takze ,,Planem”, ma na celu kontynuacje prac
nad wprowadzeniem kompleksowych rozwigzan oraz usprawnieniem systemu opieki zdrowotnej nad
chorymi na choroby rzadkie, ktérych implementacje rozpoczat Plan dla Choréb Rzadkich okreslony w
uchwale nr 110 Rady Ministréw z dnia 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla

Choréb Rzadkich (M.P. poz. 883), 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 kontynuacja prac nad szescioma podstawowymi

obszarami:

1) Obszar | — powotanie Osrodkéw Eksperckich Chordob Rzadkich (OECR) oraz analiza
wprowadzonych dla nich produktéw rozliczeniowych;

2) Obszar Il — poprawa dostepu do badan diagrestyezayeh-laboratoryinych wykorzystywanych w
diagnostyce i leczeniu chordb rzadkich;

3) Obszar Il — poprawa dostepu do lekéw i sSrodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego
w chorobach rzadkich;

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

5) Obszar V —Karta Pacjenta z Chorobga Rzadka;



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

Szczegétowy zakres dziatan wraz z opisem, modelem finansowania (dla wybranych pozycji) oraz

harmonogramem realizacji wyzej wymienionych obszaréw zostat okreslony w kolejnych rozdziatach

dokumentu.

W celu wiasciwej realizacji zadan wymienionych w Planie dla Choréb Rzadkich jest niezbedne dziatanie
Rady do spraw Chordb Rzadkich, ktéra zostata powotana w dniu 26 maja 2022 r. zarzgdzeniem Ministra
Zdrowia w sprawie powotania Rady do spraw Choréb Rzadkich (Dz. Urz. Min. Zdrow. poz. 51 i 133).
Rada do spraw Chordéb Rzadkich we wspédtpracy z ministrem witasciwym do spraw zdrowia inicjuje i
monitoruje pod wzgledem merytorycznym realizacje poszczegdlnych etapéw Planu zgodnie z
harmonogramem, wtym m.in. powotanie odpowiednich zespotéow ekspertéow, koordynacje
wspotpracy pomiedzy OECR czy monitorowanie innych zadan wynikajgcych z jej kompetencji. W
realizacje zadan, w ktérych jest niezbedna specjalistyczna wiedza ekspertéw klinicznych oraz
naukowych, Rada do spraw Choréb Rzadkich bedzie wspdtpracowac z ekspertami wchodzacymi w
sktad nastepujgcych zespotéw eksperckich, ktére odzwierciedlg specjalistyczne i wielodyscyplinarne
zagadnienia kliniczne, naukowe oraz organizacyjne dotyczace poszczegdlnych obszaréw Il Planu.

Proponuje sie nastepujace zespoty eksperckie:

1) Zespdt Ekspertow do spraw Osrodkéw Eksperckich Chordb Rzadkich, ktéry zajmie sie
zadaniami zwigzanymi z | obszarem Planu. Jego gtéwne zadanie to wspdtpraca z ministrem
wtasciwym do spraw zdrowia w zakresie powotania kolejnych OECR pozostajgcych poza
Europejskimi Sieciami Referencyjnymi oraz opracowanie krajowych zalecerr i zasad
powotywania tych OECR;

2) Zespot Ekspertéw do spraw diagnostyki genetycznej choréb rzadkich zajmuje sie zadaniami
zwigzanymi z opracowaniem rekomendacji dotyczacych diagnostyki genetycznej w
genetycznie uwarunkowanych chorobach rzadkich oraz rekomendacji dotyczacych edukacji
przed i podyplomowej dotyczacej diagnostyki genetycznej, zwtaszcza wysokoprzepustowych
badan genomowych;

3) trzy zespoty eksperckie realizujgce zadania z Il obszaru Planu, ich gtéwnym celem bedzie
wspoétpraca z ministrem wtasciwym do spraw zdrowia w celu rozszerzenia koszyka swiadczen
gwarantowanych o nowe badania diagnostyczne wykorzystywane w diagnostyce ileczeniu
choréb rzadkich. W tym celu trzy nizej wymienione zespoty eksperckie opracujg propozycje
wykazu $wiadczen opieki zdrowotnej stuzacych diagnostyce lub monitorowaniu chordéb
rzadkich. Kolejnym etapem jest przedstawienie tej propozycji w postaci Karty Swiadczenia

Opieki Zdrowotnej, a nastepnie wspdtpraca merytoryczna z uwagi, iz kazde zaproponowane


https://chorobyrzadkie.gov.pl/

Swiadczenie opieki zdrowotnej bedzie wymagato opracowania i okreslenia warunkéw
realizacji, w tym ewentualnych kryteriéw kwalifikacji. Zadanie te zostato przydzielone:

a) Zespotowi Ekspertow do spraw genetycznych badan laboratoryjnych w chorobach
rzadkich, ktérego praca bedzie dotyczy¢ wielkoskalowych badan genomowych,

b) Zespotowi Ekspertéw do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych — choroby
metaboliczne w zakresie okreslenia wysokospecjalistycznych niegenetycznych badan
laboratoryjnych wykorzystywanych w diagnostyce i monitorowaniu metabolicznych
choréb rzadkich, w tym m.in. laboratoryjnych badarn biochemicznych,
immunologicznych czy enzymatycznych,

c) Zespotowi Ekspertéw do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych — innych niz
genetyczne i metaboliczne  choroby rzadkie w  zakresie  okreslenia
wysokospecjalistycznych niegenetycznych badan laboratoryjnych wykorzystywanych
w diagnostyce i monitorowaniu choréb rzadkich, ktére nie sg klasyfikowane jako
genetyczne oraz metaboliczne choroby rzadkie, w tym m.in. laboratoryjnych badan
biochemicznych, immunologicznych czy enzymatycznych;

4) Zespot Ekspertdw do spraw rejestru choréb rzadkich zajmujacy sie zadaniami zwigzanymi z IV
obszarem Planu. Jego gtéwnym zadaniem jest wspdtpraca z ministrem wiasciwym do spraw
zdrowia oraz Centrum e-Zdrowia zmierzajgca do utworzenia Polskiego Rejestru Chordb
Rzadkich, w tym m.in. przygotowanie danych niezbednych do utworzenia i prowadzenia
Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich;

5) Zespdt Ekspertow do spraw Karty Pacjenta z Choroba Rzadka oraz Platformy Informacyjnej
,Choroby Rzadkie” zajmujacy sie zadaniami zwigzanymi z V oraz VI obszarem Planu. Jego
gtéwnym zadaniem jest wspotpraca z ministrem witasciwym do spraw zdrowia oraz Centrum
e-Zdrowia zmierzajgca do utworzenia Karty Pacjenta z Chorobg Rzadkg w tym m. in. okreslenie
zakresu informacji i funkcjonalnosci tego produktu oraz rozwdj i szerzenie wiedzy o chorobach

rzadkich, w tym praca nad doskonaleniem Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Zadania

ZADANIE 1 Dziatalnos$¢ Rady do spraw Choréb Rzadkich

Podstawa prawna uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb
Rzadkich, zarzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 26 maja 2022 r. w sprawie
powotania Rady do spraw Chordb Rzadkich

Podmiot minister wtasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny

Wspédtpraca Rada do spraw Chordb Rzadkich




Zadanie

realizacja zadan okreslonych w zarzadzeniu Ministra Zdrowia w sprawie
powotania Rady do spraw Choréb Rzadkich

Termin realizacji
zadania

do dnia ztozenia przez Rade do spraw Chordb Rzadkich sprawozdania z
dziatalnosci

Koszt
wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do
spraw zdrowia

Koszt realizacji

500 000 zt

ZADANIE 2

Ustanowienie Zespotow Ekspertow oraz realizacja zadan merytorycznych

Planu dla Choréb Rzadkich

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministréw w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb
Rzadkich

Podmiot
odpowiedzialny

minister wtasciwy do spraw zdrowia

Wspotpraca

1) Zespdt Ekspertéw do spraw Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich;

2) Zespodt Ekspertow do spraw diagnostyki genetycznej chordb rzadkich;

3) Zespdt Ekspertow do spraw genetycznych badan laboratoryjnych
w chorobach rzadkich;

4) Zespot Ekspertéw do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych -
choroby metaboliczne;

5) Zespdt Ekspertow do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych -
inne niz genetyczne i metaboliczne choroby rzadkie;

6) Zespodt Ekspertdw do spraw Rejestru Chordb Rzadkich;

7) Zespdt Ekspertéw do spraw Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka oraz
Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Zadanie

realizacja przez zespoty eksperckie zadan merytorycznych wynikajacych
z Planu dla Chordb Rzadkich

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Sposéb wykonania
zadania

Ustanowienie zespotéw eksperckich celem wsparcia Rady do spraw Choréb
Rzadkich w realizacji zadan merytorycznych wynikajgcych z Planu dla Chordb
Rzadkich

Koszt realizacji

brak

11.0bszar Powotanie Osrodkow Eksperckich Chorob Rzadkich (OECR) oraz analiza
wprowadzonych dla OECR produktéw rozliczeniowych

W proponowanym modelu organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki medycznej nad

pacjentami z chorobami rzadkimi kluczowg role petniag OECR powotane przez ministra wtasciwego do

spraw zdrowia, ktére dzieki wspdtpracy z Europejskimi Sieciami Referencyjnymi (ERN) oraz dziataniu

na obszarze kraju, prébujg zaspokoi¢ potrzeby pacjentéw w zakresie diagnostyki i leczenia chordb

rzadkich. OECR s3 powigzane z Europejskimi Sieciami Referencyjnych dla Choréb Rzadkich (ESRCR)

przez cztonkostwo w ich strukturach, zgodnie z profilem udzielanych swiadczen opieki zdrowotnej.
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Europejskie Sieci Referencyjne to wirtualne sieci skupiajace Swiadczeniodawcéw z catej Europy,
utworzone w celu radzenia sobie ze ztozonymi lub rzadkimi schorzeniami wymagajgcymi wysoce
specjalistycznego leczenia oraz taczenia fachowej wiedzy, zasobéw i doswiadczenia specjalistycznych

osrodkoéw z panstw cztonkowskich Unii Europejskich.

Identyfikacja i powotanie OECR we wszystkich krajach cztonkowskich Unii Europejskiej zostato uznane
przez Rade Unii Europejskiej za kluczowe dziatanie w ramach narodowych plandw lub strategii dla
choréb rzadkich. Aby ujednolici¢ kryteria wytaniania i standardy dziatania takich osrodkéw, Komitet
Ekspertow Unii Europejskiej do spraw Chordb Rzadkich (EUCERD) opracowat zalecenia, ktére zostaty

przyjete dnia 24 pazdziernika 2011 r.Y

Zgodnie z dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca 2011 r. w sprawie
stosowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej (Dz. Urz. UE L 88 2 04.04.2011, str.45,
z péin. zm.) Komitet EUCERD opracowat jednolite zalecenia powotywania Osrodkéw Eksperckich
Choréb Rzadkich w panstwach cztonkowskich (24 pazdziernika 2011 r.) obejmujace cztery obszary,

takie jak:

1) misjaizakres dziatan;
2) kryteria wyznaczania;
3) procedura wyznaczania i oceny;

4) europejski wymiar Oérodkéw Eksperckich?.

Zasadniczym zadaniem OECR jest zapewnienie pacjentom z okreslong chorobg rzadka lub grupa choréb
rzadkich dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistycznej, koordynowanej opieki
medycznej. Zgodnie z zaleceniami EUCERD, OECR powinny by¢ nominowane przez ministra wtasciwego

do spraw zdrowia.

W kolejnym dokumencie przygotowanym przez EUCERD zawarte zostaty rekomendacje dotyczace
powotywania ESRCR tworzonych na bazie powotanych w krajach cztonkowskich OECR, ktdry ukazat sie
dnia 31 stycznia 2013 r.2 Wspdtpraca miedzynarodowych grup ekspertéw w ramach ESRCR zaktada
mozliwos$é konsultacji pacjentéw z chorobami rzadkimi przy uzyciu nowoczesnych technologii
komunikacji i wymiany danych, w mysl zasady , podrézuje wiedza, nie pacjent”. Aktualnie w Europie

dziatajg 24 ESRCR?. Kazdy polski osrodek, ktéry dotychczas zostat przyjety do ESRCR musiat uzyskac

1 EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member States (24
October 2011), https://vsop.nl/media/uploads/file/EUCERD%20recommendations.pdf

2 EUCERD Recommendations on Rare Diseases European Reference Networks (RD ERN) (31 January 2013),
https://ec.europa.eu/health/sites/default/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf
”Ahttps://ec.europa.eu/health/ern_pl

{ Kod pola zostat zmieniony



https://ec.europa.eu/health/ern_pl

zgode ministra wtasciwego do spraw zdrowia oraz spetni¢ kryteria europejskie, o ktérych mowa

powyzej.

Dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca 2011 r. w sprawie stosowania
praw pacjentdw w transgranicznej opiece zdrowotnej, przewiduje tworzenie ERN oraz utatwia

pacjentom dostep do informacji o opiece zdrowotnej, a tym samym zwieksza mozliwosci leczenia.

W Rzeczypospolitej Polskiej dotychczas powotano Osrodki Eksperckie Chordob Rzadkich w trybie
uznania kompetencji. W dniu 28 marca 2023 r. minister wtasciwy do spraw zdrowia wystosowat list
nominacyjny do wszystkich osrodkéw pozostajacych w Europejskich Sieciach Referencyjnych
i oficjalnie uznat je jako OECR. Osrodki te otrzymajg dokument potwierdzajacy cztonkostwo w
krajowych OECR i zostang opatrzone stosownym oznaczeniem identyfikujgcym sie¢ OECR. Prowadzono
rowniez prace nad wyodrebnieniem oraz wyceng nowych produktéw rozliczeniowych dla OECR. Efekt
tych prac to trzy nowe produkty rozliczeniowe w katalogu specjalistycznych swiadczert odrebnych
w sprawie okreslenia warunkow zawierania i realizacji uméw o udzielanie $wiadczen opieki zdrowotnej
w rodzaju ambulatoryjnych porad specjalistycznych dla poradni nalezacych do Osrodkéw Eksperckich

Chordéb Rzadkich:

1) Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania rzadkiej choroby genetycznej
realizowana w "osrodku eksperckim choréb rzadkich OECR";

2) Kompleksowa porada specjalistyczna u pacjenta z chorobg rzadkg — konsultacja realizowana
w "osrodku eksperckim chordb rzadkich OECR";

3) Kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z chorobg rzadka — konsultacja realizowana

w "osrodku eksperckim choréb rzadkich OECR".

Ponadto w zakresie leczenia szpitalnego wyodrebniono produkt rozliczeniowy ,Kompleksowa

diagnostyka i leczenie choroby rzadkiej w Osrodkach Eksperckich Choréb Rzadkich.”

W Rzeczypospolite]j Polskiej istnieje szereg innych rozpoznawalnych osrodkdw, ktére od lat prowadzg
diagnostyke oraz zapewniajg leczenie i opieke pacjentom z okreslonymi chorobamilub grupami choréb
rzadkich. Posiadajg one swoje rejestry, w ktérych gromadza dane epidemiologiczne oraz kliniczne na
temat historii okreslonych choréb. Osrodki te posiadajg bogaty dorobek naukowy oraz prowadzg
ugruntowang wspétprace z placéwkami zagranicznymi, co przektada sie na ich renome i reputacje
w srodowisku. Te osrodki, po przejsciu przez ustalong procedure kwalifikacyjng, uwzgledniajgca
zaréwno kryteria merytoryczne, jak i formalne, beda mogty zosta¢ powotane przez ministra wtasciwego
do spraw zdrowia jako kolejne OECR w Rzeczypospolitej Polskiej oraz otrzymajg dokument

potwierdzajacy cztonkostwo w krajowym OECR.



Wspotdziatanie OECR na terenie danego panstwa cztonkowskiego Unii Europejskiej powinno
docelowo, w dtuzszym horyzoncie czasowym, zapewni¢ realizacje potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi m.in. dzieki wspdtpracy z wyspecjalizowanymi medycznymi laboratoriami diagnostycznymi i
badawczymi oraz z innymi placdwkami wspomagajgcymi proces diagnostyki i leczenia, jak réowniez z

organizacjami i stowarzyszeniami zrzeszajacymi pacjentow.

W Planie dla Choréb Rzadkich zaplanowano powotanie kolejnych OECR pozostajacych poza
Europejskimi Sieciami. OCER dazg do zapewnienia pacjentom z okreslong chorobg rzadka lub grupg
choréb rzadkich dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistycznej, koordynowanej
opieki medycznej. Ich zadaniem jest realizacja $wiadczenn opieki zdrowotnej ze szczegdlnym
uwzglednieniem pacjentéw z chorobami rzadkimi. Dziatalno$¢ OECR powinna opiera¢ sie na pieciu

podstawowych filarach:

1) 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
wspdlnych publikacji;

5) wspotpraca z organizacjg lub stowarzyszeniem pacjentow.

Zespot Ekspertdw do spraw Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich opracuje krajowe rekomendacje
powotywania OECR zgodne z jednolitymi zaleceniami powotywania Osrodkéw Eksperckich Chordb
Rzadkich w paristwach cztonkowskich opracowanymi przez Komitet EUCERD?, na podstawie ktérych
zostang opracowane kryteria i warunki formalne. Od tego momentu uzyskanie nominacji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia przez osrodek krajowy bedzie warunkiem umozliwiajgcym przystapienie
do konkurséw naboru do ESRCR, zgodnie z zaleceniami EUCERD z roku 2011% i 2013°.

Ponadto Plan dla Choréb Rzadkich zaktada analize wprowadzonych nowych mechanizméw
rozliczeniowych dla OECR majacych na celu pokrycie wysokich kosztéw diagnostyki i leczenia choréb
rzadkich. Analiza ta odbywa¢ sie bedzie we wspdtpracy z Agencja Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji (AOTMIT), Narodowym funduszem Zdrowia (NFZ) oraz ekspertami, z zastosowaniem

przyjetych regut rachunku ekonomicznego celem ewentualnej jej ewaluacji.

4 EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member States
(24 October 2011), https://vsop.nl/media/uploads/file/EUCERD%20recommendations.pdf

%) EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member States (24
October 2011); https://vsop.nl/media/uploads/file/EUCERD%20recommendations.pdf

6 EUCERD Recommendations on Rare Diseases European Reference Networks (RD ERN) (31 January 2013);
https://ec.europa.eu/health/sites/default/files/ern/docs/eucerd_rd_ern_en_0.pdf
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Cele szczegdtowe

1. Powotanie przez ministra wiasciwego 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 ustanawiajgcych kryteria oraz zasady i procedury powotywania

OECR pozostajacych poza ERN.

3. Wynik analizy produktéw rozliczeniowych wprowadzonych do rozliczania dla OECR.

Zadania

ZADANIE 1

Opracowanie krajowych zalecer powotywania Osrodkéw Eksperckich Choréb

Rzadkich

Rekomendacja 1) dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca 2011
r. w sprawie stosowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej;
2) EUCERD zalecenia dotyczace kryteriow jakosci dla Osrodkéw Eksperckich dla
Choréb Rzadkich w panstwach cztonkowskich
https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/20150610_
erns_eucerdaddendum_en.pdf.

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspotpraca Rada do spraw Choréb Rzadkich, Zespdt Ekspertéw do spraw Osrodkow
Eksperckich Chordéb Rzadkich, Centrum e-Zdrowia (zadanie nr 3)

Zadania 1) okreslenie misji i zakresu dziatania OECR klinicznych i genetycznych;

2) opracowanie kryteriow i warunkéw powotywania OECR oraz przygotowanie
kryteridw umozliwiajgcych okresowg ocene wynikdw dziatania OECR;

3) opracowanie i utworzenie formularza elektronicznego zgtoszenia osrodka do
OECR we wspbdtpracy z Centrum e-Zdrowia;

4) wdrozenie prac legislacyjnych nad opracowaniem zasad powotywania i
organizacji sieci OECR na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej.

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 marca 2025 r.

Koszt
wprowadzenia

finansowanie ze Srodkdw pozostajacych w dyspozycji ministra wtasciwego do
spraw zdrowia

Koszt realizacji

500 000 zt

ZADANIE 2

Powotanie specjalistycznych Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich

Rekomendacja

1) dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca 2011
r. w sprawie stosowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece zdrowotnej;
2) EUCERD zalecenia dotyczace kryteriow jakosci dla Osrodkéw Eksperckich dla
Choréb Rzadkich w panstwach cztonkowskich.
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https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/20150610_
erns_eucerdaddendum_en.pdf.

Podmiot minister wtasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspotpraca Rada do spraw Choréb Rzadkich, Zespdét Ekspertéw do spraw Osrodkéw
Eksperckich Choréb Rzadkich

Zadanie uznanie krajowych o$rodkéw zgodnie z opracowanymi przez Zespét Ekspertow

do spraw Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich kryteriami, tym samym
oficjalne powotanie osrodkéw jako OECR w Rzeczypospolitej Polskiej poprzez
wystosowanie listu nominacyjnego

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Koszt nie dotyczy
wprowadzenia
Koszt realizacji brak

ZADANIE 3

Analiza wprowadzonych do rozliczania dla OECR produktéw rozliczeniowych

z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz leczenia szpitalnego

Podstawa ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej
prawna finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2024 r. poz. 146, z pdzn. zm.)
Podmiot

odpowiedzialny

minister wtasciwy do spraw zdrowia

NFZ, AOTMIT, konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny,

Wspotpraca przedstawiciele towarzystw naukowych zwigzanych z problematyka choréb
rzadkich oraz przedstawiciele Rady do spraw Choréb Rzadkich
analiza oraz ewentualne wypracowanie nowych mechanizméw rozliczania
Zadania Swiadczen opieki zdrowotnej realizowanych w OECR celem zapewnienia

odpowiedniego finansowania procedur medycznych

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Sposéb
wykonania
zadania

ewentualna zmiana wtasciwych zarzadzen Prezesa NFZ

Koszt
wprowadzenia

w ramach planu finansowego NFZ

ll.Obszar Poprawa dostepu do badan diaghestyeznych—laboratoryjnych

wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu w chorobach rzadkich

Kazdy pacjent, bez wzgledu na rzadko$¢ swojej choroby, powinien mie¢ rowny i tatwy dostep do

szybkiej, nowoczesnej i wiarygodnej diagnostyki oraz mozliwie najlepszej opieki medycznej. Poprawa

diagnostyki choréb rzadkich pozwoli na unikniecie tzw. ,,odysei diagnostycznej” trwajgcej od kilku do

nawet kilkunastu lat, ktéra generuje ogromne koszty dla systemu ochrony zdrowia, a dla pacjenta

z choroba rzadka i jego rodziny jest obcigzeniem psychicznym, materialnym i zdrowotnym.

Zaréwno diagnostyka genetycznie uwarunkowanych chordb rzadkich (80% choréb rzadkich) oraz

niegenetycznych choréb rzadkich odbywa sie w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz
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leczenia szpitalnego. Ponadto w zaspokajaniu potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi OECR petnig

szczegolng role.

Kwalifikacja $wiadczen opieki zdrowotnej stanowigcych badania diagrestyeznelaboratoryjne, w tym
nowoczesnych metod analizy laboratoryjnej, zaréwno genetycznej, jak i niegenetycznej diagnostyki
laboratoryjnej znacznie skrdci czas uzyskania wtasciwej diagnozy przyczynowej choroby rzadkiej,
zwiekszajac szanse chorych na osiggniecie mozliwie najlepszego stanu zdrowia i ogélnego dobrostanu,
a ostatecznie moze przyczynic sie do ograniczenia ogdlnych kosztéw zwigzanych z opiekg medyczng

nad pacjentem.

Badanie genetyczne jest niezbedne w celu prawidtowego rozpoznania choroby i okreslenia kodu
ORPHA. Wybdr wtasciwego badania genetycznego na wczesnym etapie procesu diagnostycznego
ma kluczowe znaczenie w przypadku chordb rzadkich, ktére sg czesto heterogenne Kklinicznie
lub genetycznie majg niepetng ekspresje kliniczng, nietypowy przebieg czy niejasng etiologie
(fenokopie). Technologia sekwencjonowania nowej generacji jest obecnie najbardziej wydajna analiza
genetyczng, ktora pozwala na zbadanie catego genomu ludzkiego, jgdrowego i mitochondrialnego,
z wysoka czutoscig i doktadnoscia w bardzo krétkim czasie. Wtasciwa strategia pozwala na istotne
skrécenie czasu uzyskania wiekszosci rozpoznan choroby z kilku lub kilkunastu lat (obecnie) do Srednio
10 miesiecy. Szybka weryfikacja ostatecznego rozpoznania choroby przynosi wielorakie korzysci,
poczynajgc od mozliwosci wprowadzenia leczenia celowanego, jesli jest dostepne bgdz zastosowania
terapii spowalniajgcej postep choroby, co moze przetozyé sie na zoptymalizowanie finansowania

badan diagrestyezayehlaboratoryjnych.

W niektdrych przypadkach oprécz wykonania badania genetycznego, jest konieczne wykorzystanie
wysokospecjalistycznych  laboratoryjnych  badan  niegenetycznych  np.  enzymatycznych

czy metabolomicznych.

Opdzinione lub btedne rozpoznanie choroby rzadkiej jest spowodowane przede wszystkim
ograniczonym dostepem do niezbednych wysokospecjalistycznych badan
diagnestyezayehlaboratoryjnych, jak réwniez brakiem wystarczajacej wiedzy o chorobach rzadkich
wsrdd lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej ilekarzy specjalistéw réznych dziedzin medycyny.
Powoduje to, ze diagnostyka chordb rzadkich czesto odbywa sie z wykorzystaniem innych metod
diagnostycznych, szczegdlnie z zakresu diagnostyki obrazowej oraz laboratoryjnej, co w potgczeniu z

kosztami powtarzajgcych sie hospitalizacji wptywa na wysokie koszty swiadczen opieki zdrowotne;j.

Lekarz ubezpieczenia zdrowotnego bedacy specjalisty w danej dziedzinie medycyny nie majac
mozliwosci kierowania pacjentéw do wspdtczesnie stosowanych wielkoskalowych badar genomowych

lub wysokospecjalistycznych badan niegenetycznych jest zmuszony do stosowania diagnostyki, ktorej
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skutecznos$¢ jest znikoma, zwtaszcza w przypadku fenotypdw ztozonych lub skapoobjawowych.
Ponadto krajowe, europejskie lub Swiatowe rekomendacje uwzgledniajgce diagnostyke chordb

rzadkich sg dostepne tylko dla niewielkiego odsetka choréb rzadkich.

W celu poprawy diagnostyki chordb rzadkich, w tym dostepnosci do nowoczesnych metod
diagnostycznych rowniez z wykorzystaniem wielkoskalowych badar genomowych nalezy w pierwszej
kolejnosci okresli¢ zapotrzebowanie na nowoczesng diagnostyke genetyczng choréb rzadkich
(wielkoskalowe badania genomowe) oraz niegenetyczne wysokospecjalistyczne badania
laboratoryjne.  Eksperci opracowali wykaz niezbednych $wiadczerh opieki zdrowotnej
wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu chordb rzadkich, ktére zostang skierowane do Prezesa
AOTMIT w celu przygotowania rekomendacji dla $wiadczern opieki zdrowotnej. Po uzyskaniu
rekomendacji zostanie wszczety proces legislacyjny w sprawie ich zakwalifikowania jako $wiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz z zakresu leczenia szpitalnego,
wraz z okresleniem sposobu jego finansowania oraz poziomu finansowania w sposéb kwotowy albo

procentowy.

Inng zidentyfikowang trudnoscig w diagnostyce choréb rzadkich jest niedostateczne wyposazenie
osrodkéw diagnostycznych zajmujacych sie leczeniem pacjentéw z chorobami rzadkimi. Czesé
dostepnej obecnie urzadzern medycznych i sprzetu jest przestarzata, mato wydajna i wymaga
kosztownych napraw lub wymiany. Najistotniejsze ograniczenia s3 zwigzane z wysokim kosztem
zakupu i utrzymania platform mikromacierzowych oraz sekwenatoréw o wysokiej przepustowosci,
wykorzystujgcych technologie sekwencjonowania nowej generacji. Obecnie w Rzeczypospolitej
Polskiej dostepna infrastruktura osrodkéw nie jest w stanie sprosta¢ ogdlnokrajowym potrzebom

diagnostycznym.

Po przeprowadzeniu procesu modernizacji infrastruktury i doposazenia medycznych laboratoriow
diagnostycznych, w ktérych sg wykonywane badania genetyczne, w tym wielkoskalowe badania
genomowe, podmioty te beda stanowity kompleksowe wsparcie dla realizacji dalszych dziatan,
ukierunkowanych na poprawe dostepnosci do nowoczesnej diagnostyki genetycznej (technologii

wielkoskalowych) w Rzeczypospolitej Polskiej.

Cele szczegotowe
1. Skrécenie czasu diagnostyki od wystgpienia objawdw choroby do ustalenia jej rozpoznania
przyczynowego i etiologii.
2. Ograniczenie kosztéw opieki zdrowotnej nad pacjentami z chorobg lub chorobami rzadkimi
o podtozu genetycznym i niegenetycznym.

3. Ograniczenie prowadzenia diagnostyki polskich pacjentéw w osrodkach zagranicznych.
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Mierniki

1. Kwalifikacja

genetycznych badan diagrestyezayeh—Iaboratoryjnych jako $wiadczen

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j.

2. Kwalifikacja niegenetycznych wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych jako swiadczen

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

3.  Modernizacja infrastruktury i doposazenie medycznych laboratoridéw diagnostycznych
wykonujacych badania genetyczne, w szczegdlnosci wielkoskalowe badania genomowe.

Zadania

ZADANIE 1

Podstawa prawna

Analiza w celu uzupetnienia wykazu swiadczen gwarantowanych oraz
okreslenie sposobu finansowania badan genetycznych

ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych

Podmiot minister wtasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspotpraca AOTMIT, NFZ, konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej,
Przewodniczacy Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka (PTGC) lub
jego przedstawiciel

Zadania analiza rekomendacji AOTMIT w celu uzupetnienia wykazu sSwiadczen

gwarantowanych o procedury genetyczne i okreslenia sposobu
finansowania

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2024 r.

Spos6b wykonania
zadania

nowelizacja rozporzgdzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r.
w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357, z pozn. zm.)

Koszt wprowadzenia

nie dotyczy

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2

Podstawa prawna

Analiza w celu uzupetnienia swiadczen gwarantowanych oraz
okreslenie sposobu finansowania wysokospecjalistycznych

niegenetycznych badan laboratoryjnych wykorzystywanych

w diagnostyce i monitorowaniu choréb rzadkich

ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych

Podmiot minister wtasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspétpraca AOTMIT, NFZ, konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach
medycyny, oraz prezesi towarzystw naukowych lub ich przedstawiciele,
przedstawiciel ESRCR, zesp6t do spraw niegenetycznych badan
laboratoryjnych - choroby metaboliczne, zespdét do spraw
niegenetycznych badan laboratoryjnych —inne choroby rzadkie

Zadania analiza rekomendacji AOTMIT w celu uzupetnienia wykazu sSwiadczen

gwarantowanych o procedury niegenetyczne okreslenia sposobu
finansowania

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 marca 2025 r.
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Sposéb wykonania
zadania

1) nowelizacja rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2023
r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej;

2) nowelizacja rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 22 listopada 2013
r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu leczenia szpitalnego
(Dz. U.z2023 r. poz. 870, z p6Zn. zm.).

Koszt wprowadzenia

nie dotyczy

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 3

Opracowanie zasad i wdrozenie kontroli jakosci laboratoriow

wykonujacych wielkoskalowe badania genomowe majace

Podstawa prawna

zastosowanie w diagnostyce genetycznej choréb rzadkich
ustawa z dnia 15 wrzesnia 2022 r. o medycynie laboratoryjnej (Dz. U. z
2023 r. poz. 2125)

Podmiot
odpowiedzialny

minister wtasciwy do spraw zdrowia

Wspétpraca

1) Zespdt do spraw genetycznych badan laboratoryjnych w chorobach
rzadkich, Zespdt ekspertéw przy PTGC w dziedzinie genetyki
molekularnej, Zespot ekspertdw przy PTGC w dziedzinie cytogenetyki;

2) Zespot ekspertdw przy PTGC w dziedzinie choréb metabolicznych;

3) konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej;

4) konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny;

5) Centrum e- Zdrowia;

6) przedstawiciele ESRCR w Rzeczypospolitej Polskie].

Rozwigzania

minister wiasciwy do spraw zdrowia okresli w drodze rozporzadzenia,
szczegétowe standardy jakosci dla medycznych laboratoriéw
diagnostycznych, kierujagc sie potrzebg zapewnienia odpowiedniego
poziomu i jakosci czynnosci medycyny laboratoryjne;j.

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Sposéb wykonania
zadania

rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia

ZADANIE 4

Podstawa prawna

Opracowanie zasad i wdrozenie kontroli jakosci
laboratoriéw wykonujacych wysokospecjalistyczne niegenetyczne

badania laboratoryjne, wykorzystywane w diagnostyce i
monitorowaniu choréb rzadkich
ustawa z dnia 15 wrzes$nia 2022 r. o medycynie laboratoryjnej

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny
Wspotpraca 1) Zespot do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych —inne

choroby rzadkie;

2) Zesp6t do spraw niegenetycznych badan laboratoryjnych — choroby
metaboliczne;

3) konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny,

w ktérych choroby rzadkie sg w kregu zainteresowan;

4) prezesi towarzystw naukowych lub ich przedstawiciele;

5) przedstawiciele ESRCR;

6) prezesi towarzystw naukowych lub ich przedstawiciele;

7) przedstawiciel Krajowej Izby Diagnostdw Laboratoryjnych.
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Zadania

minister wiasciwy do spraw zdrowia, po zasiegnieciu opinii, okresli,
w drodze rozporzadzenia, szczegétowe standardy jakosci dla
medycznych laboratoridow__diagnostycznych, kierujgc sie potrzeba
zapewnienia odpowiedniego poziomu i jakosci czynnosci medycyny
laboratoryjnej

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Sposéb wykonania
zadania

rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia

ZADANIE 5

Zwiekszenie dostepu do nowoczesnej aparatury medycznej oraz

Podstawa prawna

poprawa infrastruktury podmiotéw leczniczych

ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o swiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspétpraca konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej, Przewodniczacy
PTGC lub jego przedstawiciel

Zadania 1. Modernizacja lub wyposazenie wybranych podmiotéw leczniczych w

najnowoczesniejszy, wielkoskalowy system do analiz
wielkoskalowych, tj. w platformy do NGS i aCGH.

2. Wyposazenie, uzupetnienie lub modernizacja zaplecza
informatycznego podmiotéw leczniczych w zakresie sprzetu,
oprogramowania i rozwigzan  stuzacych elektronicznemu
archiwizowaniu danych.

3. Modernizacja podmiotéw leczniczych w zakresie niezbednym do
wykonywania nowoczesnej diagnostyki genetyczne;j.

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.

Sposéb wykonania
zadania

realizacja zadania odbedzie sie przez wyboér realizatorow w trybie
konkursu ofert, o ktérym mowa w art. 48b ustawy z dnia 27 sierpnia 2004
r. o S$wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze S$rodkéw
publicznych, oraz w zarzagdzeniu Ministra Zdrowia z dnia 25 kwietnia 2018
r. w sprawie prowadzenia prac nad opracowaniem i realizacjg
programéw polityki zdrowotnej oraz wytaniania realizatoréw innych
programow realizowanych przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia
(Dz. Urz. Min. Zdrow. poz. 30, z p6Zn. zm.)

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze 3$rodkéw pozostajagcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

70000 000 zt

IV. Obszar Dostep do lekéw, wyrobow medycznych i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich

Poprzez poprawe dostepu do lekéw, wyrobéw medycznych i sSrodkéw spozywczych specjalnego

przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich nalezy rozumie¢ zwiekszenie liczby
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terapii w ramach ograniczonych zasobéw. Kazde poszerzenie wykazu dostepnych terapii wymaga
uwzglednienia uwarunkowar budzetowych. Nalezy zatem zauwazy¢, ze o ile skutecznos$¢ technologii
medycznych moze byé wyrazona w sposdb uniwersalny (np. wyleczenie, przezycie), to ocena dowodéw
tej skutecznosci wymaga uwzglednienia specyfiki choréb rzadkich. Poprawa dostepu obejmuje
zaréwno leki innowacyjne (zarejestrowane i na etapie rozwoju lub badan klinicznych przed
dopuszczeniem do obrotu), bez wzgledu na status leku sierocego, jak i leki od dawna dostepne, w tym

stosowane poza zarejestrowanymi wskazaniami.

Potrzeba zmian w duzej mierze wynika z badan i rozwoju nowych metod diagnostycznych
i terapeutycznych. We wszystkich systemach zdrowotnych wyzwaniem, przed ktérym stojg decydenci,
jest pojawianie sie innowacyjnych, zwykle kosztownych technologii medycznych. W wielu krajach, juz
od lat 70. XX w. rozwija sie systematyczne monitorowanie rozwoju nowych technologii, tak aby
w sposob kompleksowy i systematyczny identyfikowaé potencjalnie dobrze rokujace technologie
medyczne, czesto jeszcze na bardzo wstepnej fazie rozwoju. Takie dziatanie umozliwia nie tylko
bardziej kompleksowg i kontekstualng ocene juz zarejestrowanych technologii, ale takze odpowiednig
reakcje i przygotowanie sie na pojawienie nowych technologii, zaplanowanie budzetu i dtugofalowych
strategii finansowania. Wprowadzenie zmian legislacyjnych, w tym np. przeglad nowo
zarejestrowanych technologii lekowych czego wynikiem jest publikowanie przez AOTMIT raportéw
z oceny technologii lekowych o wysokich poziomach innowacyjnosci, ktére umozliwig implementacje
takich dziatan do polskiego systemu refundacyjnego, jest zasadne zaréwno w odniesieniu do
technologii stosowanych w chorobach rzadkich, jak i powszechnych. W tym zakresie wskazane jest
wykorzystanie juz dostepnych materiatéw i Zrédet oraz wspodtpraca zinstytucjami takimi jak
Miedzynarodowe Konsorcjum do spraw Badarn Naukowych Choréb Rzadkich (The International Rare
Diseases Research Consortium, IRDIRC) czy Europejska Sie¢ Oceny Technologii Medycznych (European

Network for Health Technology Assessment, EunetHTA).

Dostep do lekéw dopuszczonych w leczeniu choréb rzadkich.

Nalezy podkresli¢, ze dostep do lekéw i innych technologii terapeutycznych jest w duzej mierze
determinowany dostepem do diagnostyki zapewniajacej wczesne i szybkie rozpoznanie. Obecnie
postawienie wiasciwego rozpoznania jest istotnie opdznione i powoduje nieoptymalne postepowanie

medyczne oraz prawdopodobnie wzrost kosztow.

Wedtug raportu ORPHANET w Unii Europejskiej na poczatku 2020 r. byto 105 lekéw zarejestrowanych
do stosowania w terapii chordb rzadkich ze statusem leku sierocego oraz 236 bez takiego statusu,

sposréd  ktérych odpowiednio 21 i 102 refundowano w Rzeczypospolitej Polskiej”. tacznie

7 https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/list_of _orphan_drugs_in_europe.pdf

17



zarejestrowano 341 lekéw do stosowania w terapii chordb rzadkich, z ktérych w Rzeczypospolitej
Polskiej refundowano 123. Srednia liczba refundowanych lekéw dopuszczonych do stosowania
w krajach Unii Europejskiej wedtug EURORDIS - The Voice of Rare Disease Patients in Europe —

wynosi 251.

Leki dopuszczone do stosowania w terapii chordb rzadkich w trakcie procedury dopuszczenia do
obrotu na terenie Unii Europejskiej moga, na wniosek podmiotu odpowiedzialnego, podlegac ochronie
handlowe] przez nadanie im na okres 10 lat statusu leku sierocego®. Po uptywie tego okresu traca
status leku sierocego i w konsekwencji ochrone rynkowa. Pozostaja jednak nadal lekami
przeznaczonymi do terapii choréb rzadkich. Status leku sierocego i zwigzana z nim ochrona rynkowa
lub handlowa w zamysle ustawodawstwa unijnego miaty stymulowaé zainteresowanie przemystu
farmaceutycznego inwestowaniem w badania i produkcje lekéw do terapii chordb rzadkich. Status leku
sierocego jest jedynie kategorig ekonomiczng, nie epidemiologiczno-kliniczng, a fakt jego utraty nie
zmienia wiasciwosci terapeutycznych leku. Z tej przyczyny analiza dostepu do lekéw stosowanych

w chorobach rzadkich nie powinna by¢ ograniczona jedynie do lekdw o statusie leku sierocego.

Oprocz ciggle nieduzej liczby refundowanych lekéw dopuszczonych do stosowania w chorobach
rzadkich oraz wzglednie dtugiego czasu od rejestracji do refundacji i realnego dostepu chorych, istnieje
jeszcze niezaspokojona potrzeba w zakresie:

1) stosowania lekéw przed ich formalnym dopuszczeniem przez EMA — zastosowanie podyktowane
wspdfczuciem (ZPW, ang. CU — compassionate use)®, ktérego ramy prawne zostaty uregulowane przez
Unie Europejska;

2) dostepu do lekow od momentu rejestracji do ich systemowe] refundacji, co mogg zapewnic
programy wczesnego dostepu (PWD, ang. EAP - early access programs)™©.

Stosowanie lekéw w ramach ZPW jest uregulowane na poziomie Unii Europejskiej rozporzadzeniem
(WE) nr 726/2004 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r. ustanawiajgcym unijne
procedury wydawania pozwolen dla produktéw leczniczych stosowanych u ludzi i do celow
weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgcym Europejska Agencje Lekéw (Dz. Urz. UE L 136

230.04.2004, str. 1, z pdzn. zm.). Przepisy art. 83 tego rozporzadzenia dotyczg procedur, ktére powinny

8 Art. 3 rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie
sierocych produktdw leczniczych (Dz. Urz. UE. L 18 2 22.01.2000 r., str. 1, z pézn. zm.)

9) Brak powszechnienie przyjetego polskiego terminu; proponowane terminy: humanitarny dostep, humanitarne
zastosowanie, empatyczne zastosowanie, zastosowanie podyktowane empatia, zastosowanie podyktowane
wspotczuciem, etyczne zastosowanie, program pilnej pomocy.

19 Nalezy odnotowaé, iz w dokumencie wyraznie oddzielono ZPW i PWD/EAP na programy dla lekéw przed
dopuszczeniem i przed refundacjg. W pismiennictwie te pojecia nie zawsze s3 tak jednoznacznie definiowane
i bywajag uzywane zamiennie.
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by¢ odrebnymi przepisami uregulowane na poziomie krajéw cztonkowskich. Zgodnie

z rozporzgdzeniem ZPW dotyczy to produktow leczniczych:

1) majacych zastosowanie w grupie pacjentdw z chroniczng lub powazng wycienczajaca choroba lub
czyja choroba traktowana jest jako zagrozenie zycia, i kto nie moze by¢ pomysinie leczony przez
dopuszczony produkt leczniczy;

2) bedacych w trakcie pozyskiwania pozwolenia na dopuszczenie do obrotu, lub po pozytywnych
wynikach badan przedklinicznych oraz wczesnych fazach badan klinicznych; na tym etapie nie jest
znany jeszcze petny profil bezpieczenstwa leku, a czesto tez nie ma wiedzy na temat optymalnej
dawki terapeutycznej czy schematu dawkowania;

3) dlaktdrych brak jest alternatywy wsrdd produktéw leczniczych dopuszczonych do obrotu w danym
kraju.

Przepisy prawne majg by¢ opracowywane na poziomie krajowym w zakresie prowadzenia ZPW oraz

odpowiedzialnosci poszczegdlnych instytucji krajowych i ich wspétpracy z EMA, metod finansowania

oraz procedur bezpieczenstwa. W wiekszosci krajow rozwigzania zostaty oparte o system francuski,
dziatajgcy od 1994 r. na zasadach tymczasowego dopuszczenia do obrotu (Temporary Authorisation
for Use, ATU) produktéow leczniczych nieposiadajacych pozwolenia na dopuszczenie do obrotu.

Wprowadzone rozwigzania sg inicjowane przez przemyst dla grup pacjentéw (ATU) lub maja charakter

indywidualny i wymagajg ztozenia wniosku przez lekarza. Podmioty ubiegajace sie o grupowe

programy ATU muszg przedtozy¢ odpowiednig dokumentacje do ANSM (Agence Nationale de Sécurité
du Médicament et des Produits de Santé) zawierajaca informacje o docelowej liczbie pacjentéw, ktérzy
skorzystajg z nowego leku na podstawie dostepnych danych epidemiologicznych i medycznych oraz
szacunkowej liczbie pacjentéw, ktérzy beda co roku korzystac z tej terapii do czasu uzyskania przez
podmiot pozwolenia na dopuszczenie do obrotu. W wiekszosci krajow wprowadzono gtéwnie
rozwigzania nieindywidualne tylko grupowe (Niemcy, Australia, USA, Hiszpania). Istotne jest
rozwigzanie kwestii bezpieczeristwa pacjentéw i wspédtpraca z EMA oraz finansowanie programoéw,
ktére zostaty w réznorodny sposdéb rozwigzane w krajach UE, jednak koszty leku czesto ponoszone sg

przez podmiot odpowiedzialny.

ZPW s3 programami ratujacymi zycie lub zapobiegajagcymi nieodwracalnej utracie zdrowia dzieki
dostepowi do leku przed jego dopuszczeniem do obrotu, lecz nie pozwalaja na poprawe dostepu po
dopuszczeniu leku do obrotu. Wprowadzenie krajowych programéw wczesnego dostepu
i odpowiednich regulacji prawnych pozwala na wypetnienie tej luki przez uregulowanie dostepu do
coraz czesciej tworzonych przez przemyst farmaceutyczny charytatywnych programéw dostepu dla
pacjentéw, w tym min. dostepu do terapii dla pacjentéw kontynuujgcych leczenie po zakornczeniu

badan klinicznych.
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W przypadku, kiedy toczy sie proces rejestracyjny nie powinno to wyklucza¢ mozliwosci kontynuacji
stosowania lekéw w niedawno ukoriczonych badaniach klinicznych, co jest uzasadnieniem dla
wprowadzenia ZPW. Brak odpowiednich regulacji w tym zakresie moze ograniczac jak najwczesniejszy

dostep chorych do nowych lekéw.

Promocja badan klinicznych rozumiana jako state monitorowanie prowadzonych badan klinicznych
i zachecanie chorych do udziatu w tych badaniach jest wazna dla rozwoju metod diagnostycznych
i terapeutycznych. Wymaga nie tylko aktywnego udziatu badaczy, ale przede wszystkim ksztattowania

Swiadomosci chorych w tym zakresie.

W ramach poprawy dostepu do technologii stosowanych w terapii chordb rzadkich warto pamietaé
0 pojawiajacych sie mechanizmach wspdlnego zamawiania i zakupéw dokonywanych przez grupe
panstw w ramach umowy z jednym producentem. Zalecane jest wigczanie sie Rzeczypospolitej Polskiej
we wspdlne postepowanie zakupowe, zwtaszcza lekdéw znaczgco wptywajacych na plan finansowy NFZ.
W przypadku dotaczenia Rzeczypospolitej Polskiej do negocjacji i zakupdw, nalezy przygotowac sie do
wspdlnej oceny i monitorowania efektéw wdrozonych terapii oraz rzetelnego spetniania zobowigzan
wynikajacych z mechanizméw wspdlnego zamawiania i zakupdw. W tym zakresie rozwazane jest
wypracowanie zasad wspotpracy w celu ich uregulowania w przepisach prawa i wskazanie podmiotow,
ktére beda zaangazowane w organizacje i udziat w przetargach. Udziat we wspdlnych zakupach musi
by¢ prowadzony z uszanowaniem zasady niejawnosci danych dotyczacych efektywnych uzgodnien

cenowych dla lekdw objetych refundacja.

Kolejnym problemem jest dostep do lekdw oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego i ich finansowania ze Srodkéw

publicznych na wnioski indywidualne oraz mozliwosé rozliczania przez szpitale.

O import docelowy lekédw oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego moze

wystgpi¢ pacjent indywidualnie lub szpital (zaréwno dla pojedynczego pacjenta, jak i grupy pacjentéw).

W przypadku indywidualnego wniosku pacjenta o refundacje leku albo $rodka spozywczego
specjalnego przeznaczenia zywieniowego sprowadzonego w ramach importu docelowego,
stosowanego w warunkach domowych, finansowanie ze $rodkéw publicznych jest mozliwe na
zasadach okreslonych w art. 39 ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekow, srodkéw spozywczych
specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobow medycznych (Dz. U. z 2023 r. poz. 826, z pdin.
zm.), zwanej dalej , ustawa o refundacji”. Ztozenie wniosku o refundacje do ministra wtasciwego do
spraw zdrowia wszczyna postepowanie, w trakcie ktérego ustalane jest spetnienie przestanek
ustawowych, w tym zawartych w art. 39 ust. 3e ustawy o refundacji. Spetnienie co najmniej jednej

z tych przestanek, powoduje obligatoryjne wydanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia
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odmowy na refundacje leku albo $rodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego
sprowadzanego w ramach importu docelowego. Uzyskanie negatywnej rekomendacji AOTMIT,
badajacej zasadnos$¢ refundacji danego leku albo $rodka spozywczego specjalnego przeznaczenia
zywieniowego w danym wskazaniu, oznacza odmowe refundacji dla wszystkich pacjentéw w tym
wskazaniu. Bez znaczenia pozostaje fakt, ze pacjent rozpoczat leczenie i odnidst korzys¢ terapeutyczna.

Powyzszy zapis skutkuje wydaniem odmowy na refundacje, co moze oznaczac przerwanie terapii.

W przypadku ztozonego przez podmiot leczniczy prowadzacy szpital wniosku o import docelowy,
finansowanie ze $rodkéw publicznych jest ograniczone z uwagi na wycene Jednorodnej Grupy
Pacjentéw stuzacg do rozliczania leczenia chorego w tym podmiocie leczniczym. Rozwigzanie tego
problemu, w postaci wprowadzenia dodatkowego leku albo $rodka spozywczego specjalnego
przeznaczenia zywieniowego w katalogu swiadczen do sumowania znajduje sie w Planie.

Dostep do lekéw stosowanych w chorobach rzadkich przed ich dopuszczeniem do obrotu i przed
uzyskaniem refundacji ze srodkéw publicznych.

W ramach systemu refundacyjnego postulatem podnoszonym od wielu lat przez interesariuszy jest
przyspieszenie momentu objecia leku albo S$rodka spozywczego specjalnego przeznaczenia
zywieniowego refundacjg. Pierwszym krokiem w tym kierunku byto wprowadzenie w ustawie o
refundacji ustawa z dnia 7 pazdziernika 2020 r. o Funduszu Medycznym (Dz. U. z 2023 r. poz. 1758, z
pdin. zm.) mechanizmu oceny lekdw innowacyjnych oraz o wysokiej wartosci klinicznej. W zwigzku
z ograniczeniem katalogu terapii, ktére moga by¢ objete nowymi regulacjami wazne jest réwniez
wprowadzenie mechanizméw, ktére przyspiesza dostep pacjentéw do innych potrzebnych terapii.
Zgodnie z przedstawionymi powyzej rozwigzaniami, dostep pacjentéw do lekéw przed ich refundacja
jest mozliwy. Obowigzujace przepisy przewidujg rézne mozliwosci finansowania terapii, w zaleznosci
od tego czy lek jest dostepny w obrocie. Prace nad wprowadzeniem kolejnych rozwigzan w zakresie
zapewnienia  dostepnosci  powinny uwzglednia¢ mozliwo$¢ przeprowadzenia rozméw

z interesariuszami systemu ochrony zdrowia, w tym organizacjami branzowymi.

Wprowadzenie ZPW w Rzeczypospolitej Polskiej wymaga opracowania struktury tego procesu, wraz
z okresleniem odpowiedzialnosci poszczegdlnych instytucji i podmiotéw. Proponowane rozwigzania
powinny opierac sie na omdéwionych powyzej na str. 19 Planu przepisach europejskich i objg¢ wytgcznie
produkt leczniczy, mogacy by¢ przedmiotem wniosku o pozwolenie na dopuszczenie do obrotu
w procedurze centralnej, co implikuje potrzebe wspotpracy z Europejska Agencja Lekdw.
Odpowiedzialnym za wydawanie zgdd na dostep w ramach ZPW po ztozeniu wniosku przez podmiot
odpowiedzialny lub sponsora badania (zawierajgcego informacje odnosnie do leku, opisu populacji
chorych, czasu trwania programu, zakresu dokumentacji i zbierania danych, kwestii bezpieczenstwa)

powinien by¢ Prezes Urzedu Rejestracji Produktéw Leczniczych, Wyrobéw Medycznych i Produktéw
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Biobdjczych ze wsparciem AOTMIT. Decyzja powinna by¢é wydawana na czas $cisle okreslony i zgodnie
z informacjami podanymi we wniosku dla konkretnej grupy pacjentéw, wraz z okresleniem zasad
monitorowania bezpieczenistwa terapii (dziatarn niepozadanych) oraz ubezpieczen w ramach
programu. W razie watpliwosci co do skutecznosci lub bezpieczeristwa, Prezes Urzedu Rejestracji
Produktow Leczniczych, Wyrobéw Medycznych i Produktéw Biobdjczych, zgodnie z przepisami
rozporzadzenia (WE) nr 726/2004 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r.
ustanawiajgcego unijne procedury wydawania pozwolen dla produktéw leczniczych stosowanych u
ludzi i do celéw weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgcego Europejska Agencje Lekdw,
mogtby wystgpic o opinie do Komitetu ds. Produktéw Stosowanych u Ludzi (Committee for Medicinal
Products for Human Use) lub krajowego konsultanta z danej dziedziny, w ktérej lek miatby mieé
zastosowanie. W ramach programu dostep do leku powinien by¢ bezptatny dla pacjenta, a
finansowanie terapii bedzie pokrywane przez Wnioskodawce programu (podmiot odpowiedzialny lub
sponsora). Istotne bedzie wprowadzenie obowigzku zbierania danych (zaréwno indywidualnych, jak i
populacyjnych) o stosowaniu leku w ramach rzeczywistej praktyki klinicznej w Rzeczypospolitej
Polskiej, ktérych wyniki moga by¢ wykorzystane w czasie procesu podejmowania decyzji refundacyjnej
lub wykorzystane w opinii AOTMIT. Wskazane jest gromadzenie tych danych lokalnie oraz w ramach
projektow miedzynarodowych, przy zachowaniu mozliwosci ich uogdlniania i wymiany/poréwnan

miedzy krajami.

Programy wczesnego dostepu, zwane dalej ,PWD", powinny dotyczy¢ wytgcznie zarejestrowanych
lekéw przed wnioskowaniem o refundacje ze Srodkéw publicznych lub w trakcie takiego wnioskowania.
Proponuje sie wprowadzenie regulacji w zakresie trybu zgtaszania PWD, zasad realizacji
w Rzeczypospolitej Polskiej oraz wprowadzenie koniecznosci zbierania danych o rzeczywistej
efektywnosci leczenia pacjentéw, co pozwoli na zbieranie danych i wykorzystanie ich podobnie, jak
danych z ZPW. W ramach okreslenia zasad realizacji PWD konieczny bedzie uzgodniony miedzy
ministrem wtasciwym do spraw zdrowia a podmiotem odpowiedzialnym protokdt PWD, weryfikowany
przez AOTMIT pod katem przydatnosci danych dla procesu refundacyjnego. Czas porozumienia
powinien by¢ wystarczajgco dtugi do zakoriczenia negocjacji cenowych i podjecia decyzji refundacyjnej,
aby PWD nie stanowity dodatkowego obcigzenia w negocjacjach refundacyjno-cenowych

prowadzonych przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia.

PWD, jak i ZPW, nie bedace formg klasycznej refundacji, co do zasady powinny by¢ finansowane przez
podmiot odpowiedzialny. Nie powinno to jednak wyklucza¢ mozliwosci uzyskania indywidualnej zgody
chorego na refundacje zgodnie z obowigzujgcymi przepisami lub finansowanie we wtasnym zakresie.
PWD i ZPW powinny by¢ zgtaszane do Ministra Zdrowia i NFZ w celu rejestracji w centralnej bazie, wraz

z okresleniem min.: populacji chorych, czasu trwania leczenia, osrodkéw i zakresu zbieranych danych.
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Istotne jest przyjecie maksymalnego terminu na wyrazenie zgody na implementacje ZPW lub PWD,
ktéry umozliwi ich szybkie uruchomienie (np. okreslenie 30-dniowego terminu).
Poprawa dostepu do lekow i Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego

sprowadzanych w ramach importu docelowego przez mozliwos¢ ich rozliczania w oddziale
szpitalnym oraz finansowania dla chorych leczonych ambulatoryjnie.

Finansowanie ze srodkéw publicznych lekéw i srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego moze stanowié istotng bariere
w dostepie do tych produktéw. W gtéwnej mierze dotyczy to Srodkédw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego. W przypadku podmiotéw leczniczych prowadzgcych szpitale problemem
jest brak mozliwosci rozliczania kosztownego zywienia doustnego, sprowadzanego w procedurze
importu docelowego. Z reguty sg to preparaty mlekozastepcze, tj. Srodki specjalnego przeznaczenia
medycznego lub zywieniowego, ktérych stosowanie jest niezbedne w terapii chorych z niektérymi
chorobami rzadkimi o podtozu wrodzonych wad metabolicznych. Koszty tego zywienia aktualnie sg
rozliczane w ramach istniejgcych w systemie jednorodnych grup pacjentéw, na podstawie ktorych
rozliczana jest hospitalizacja danego pacjenta. Wycena grupy niestety nie pokrywa kosztéw zywienia
medycznego tych pacjentéw. Dobrym rozwigzaniem wydaje sie by¢ stworzenie nowego leku albo
srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego w katalogu $wiadczen do sumowania,
ktére mogtyby by¢ rozliczane dodatkowo wraz z hospitalizacjg podstawowg. Wartosé takiego leku albo
srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego bytaby rozliczana zgodnie z kwotami
zakupu preparatéw uwidocznionych na fakturach.

Dla pacjentéw problem wyglada inaczej. Na wniosek indywidualny lek albo Srodek spozywczy
specjalnego przeznaczenia zywieniowego jest sprowadzony dla pacjenta i czesto decyzjg ministra
wtasciwego do spraw zdrowia takze finansowany ze $rodkéw publicznych. Jednocze$nie minister
wtasciwy do spraw zdrowia zleca AOTMIT ocene takiej terapii pod katem wydawania zgdd
indywidualnych. W przypadku rekomendacji negatywnej, finansowanie nowych terapii jest
niemozliwe. Rekomendacja czesto jest negatywna z uwagi na ograniczong dostepnos¢ dowoddéw

naukowych.

Zmiana usuwajaca te bariere moze polega¢ na pozbawieniu rekomendacji AOTMIT, wydanej na
potrzeby postepowan w ramach refundacji importu docelowego, wigzacego charakteru dla ministra
wiasciwego do spraw zdrowia. Minister wtasciwy do spraw zdrowia, nawet przy rekomendacji
negatywnej, mdgtby wydawac zgody indywidualne nie tylko dla chorych juz leczonych (prawa nabyte),
jak i nowych chorych z tg samg jednostkg chorobowg (réwne traktowanie pacjentéw — zapewnienie

rownego dostepu do leczenia) traktujgc rekomendacje jako jeden z dowoddéw zebranych w sprawie.
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Zgodnie z art. 39 ust. 3e pkt 5. ustawy o refundacji (odwotujgcym sie do procedury, wedtug ktérej
Prezes Urzedu Rejestracji Lekéw Produktéw Leczniczych, Wyrobéw Medycznych i Produktéw
Biobdjczych moze wydac zgode na obcojezyczng tres¢ oznakowania opakowania dla okreslonej ilosci
opakowan lekéw sierocych okre$lonych w rozporzadzeniu (WE) nr 141/2000 Parlamentu
Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych (Dz. Urz. UE
18 z 22.02.2000, str. 1, z pdin. zm.) bezposrednio ogranicza sie mozliwosci refundacji lekow

dostepnych w przedmiotowym trybie dla chorych z chorobami rzadkimi.

W zwigzku z przedstawionymi powyzej problemami dotyczgcymi refundacji indywidualnej lekéw albo
srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego sprowadzanych w zagranicy jest
uzasadnione wprowadzenie zmian w art. 39 ust. 3e ustawy o refundacji. Proponowane przepisy
zmieniajq przestanki obligujgce ministra wtasciwego do spraw zdrowia do wydania odmowy refundacji

poprzez wykreslenie ponizszych kryteriow:

1) zrekomendacji, o ktérej mowa w art. 39 ust. 3 ustawy o refundacji, wynika, ze nie jest zasadne ich
finansowanie ze srodkow publicznych w tym wskazaniu;

2) uptynat okres, o ktérym mowa w art. 39 ust. 3d ustawy o refundacji;

3) wniosek dotyczy leku, dla ktérego mozna zastosowac procedure opisang w art. 4b ustawy z dnia

6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne (Dz. U. z 2024 r. poz. 686).

Cele szczegotowe

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 lekéw, wyrobéw medycznych oraz
srodkow spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach
rzadkich, ktérych efektywnosé kliniczna zostata potwierdzona w ocenie AOTMIT.

3. Poprawa dostepu do lekdw oraz Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego przez mozliwos¢ ich rozliczania
w oddziale szpitalnym oraz finansowania dla chorych leczonych ambulatoryjnie.

Mierniki

1. Liczba pacjentéw objetych programami ZPW.

2. Liczba sfinansowanych terapii stosowanych w trakcie hospitalizacji oraz lekéw i Srodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego sprowadzanych w ramach procedury
importu docelowego.

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

docelowego.
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Zadania

ZADANIE 1 Opracowanie zasad prowadzenia programéw ZPW

Podstawa prawna

1) rozporzadzenie (WE) nr 726/2004 Parlamentu Europejskiego i Rady z
dnia 31 marca 2004 r. ustanawiajgce unijne procedury wydawania
pozwolen dla produktéw leczniczych stosowanych u ludzi ido celéw
weterynaryjnych inadzoru nad nimi oraz ustanawiajgce Europejska
Agencje Lekow;

2) ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o swiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych;

3) ustawa z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne.

Podmiot Urzad Rejestracji Produktéw Leczniczych, Wyrobéw Medycznych i
odpowiedzialny Produktéw Biobdjczych (URPL)

Wspotpraca AOTMIT, NFZ, konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny
Zadanie 1) opracowanie procedury sktadania dokumentacji zgodnie zart. 83

rozporzadzenia 726/2004 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 31
marca 2004 r. ustanawiajacego wspolnotowe procedury wydawania
pozwolen dla produktéw leczniczych stosowanych u ludzi i do celéw
weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajace Europejska
Agencje Lekdw;

2) okreslenie zasad (w tym przyjmowania
i kryteriow podejmowania decyzji odnosnie do ZPW;

3) okredlenie zasad finansowania ZPW, dystrybucji lekéw oraz kontroli
przez NFZ i URPL;

4) okreslenie zakresu i zasad zbierania danych klinicznych (protokotu
klinicznego) dla ZPW;

5) okreslenie zasad bezpieczeristwa pacjentow i procesu.

zgtoszen)

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2024 r.

Sposéb wykonania
zadania

zmiany legislacyjne umozliwiajace wprowadzenie ZPW nowelizacja ustawy z
dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne, ustawy 27 sierpnia 2004 r.
o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych i
innych ustaw niezbednych do wprowadzenia ZPW

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2

Rozliczanie produktow leczniczych oraz sSrodkéw spozywczych specjalnego

przeznaczenia zywieniowego, stosowanych w trakcie hospitalizacji i

Podstawa prawna

sprowadzanych w ramach procedury importu docelowego przez szpital
zarzgdzenie Prezesa NFZ

Podmiot
odpowiedzialny

NFZ

Wspétpraca minister wtasciwy do spraw zdrowia, konsultanci krajowi w odpowiednich
dziedzinach medycyny
Zadanie wprowadzenie przepisbw w zarzadzeniu Prezesa NFZ umozliwiajgcych

odrebne rozliczanie i sfinansowanie kosztownego leczenia w ramach Katalogu
Swiadczen do sumowania

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2025 r.
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Sposéb wykonania | zmiana wiasciwego zarzadzenia Prezesa NFZ
zadania

Koszt nie dotyczy

wprowadzenia

Koszt realizacji brak

ZADANIE 3 Rozliczanie produktow leczniczych oraz sSrodkéw spozywczych specjalnego

przeznaczenia zywieniowego, dla chorych wnioskujacych o import
docelowy tych produktéw indywidualnie
Podstawa prawna ustawa o refundacji

Podmiot minister wtasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

Wspotpraca konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny

Zadanie zmiana ustawy o refundacji umozliwiajgca podejmowanie przez ministra

wtasciwego do spraw zdrowia decyzji o finansowaniu niezbednego leczenia
dla chorych w procedurze importu docelowego

Termin realizacji do dnia 31 grudnia 2024 r.
zadania

Sposéb wykonania | nowelizacja ustawy o refundacji
zadania

Koszt realizacji brak

V.Obszar Polski Rejestr Chorob Rzadkich
VI.Obszar Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg

VIl.Obszar Prowadzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie”
https://chorobyrzadkie.gov.pl/ oraz kampania spoteczna o chorobach rzadkich

Kolejne obszary Planu dla Choréb Rzadkich dotyczg rozwigzan informatycznych:

o Obszar Polski Rejestr Chordb Rzadkich,
¢ Obszar Karta pacjenta z Choroba Rzadka,

« Obszar prowadzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Centrum e-Zdrowia ma za zadanie opracowac System dla Choréb Rzadkich posiadajacy funkcjonalnosci
niezbedne do realizacji wszystkich zaplanowanych instrumentéw obstugujacych choroby rzadkie.
Ze wzgledu na specyfike prac projektowych oraz budowe Systemu dla Choréb Rzadkich, a takze
prowadzenie prac dotyczacych wdrozenia, rozwoju i utrzymania ww. systemu obejmujgcych Rejestr
Choréb Rzadkich, Karte Pacjenta oraz Platforme Informacyjng ujete zostaty w jednym zadaniu

»Budowa Systemu dla Chordb Rzadkich”.
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Obszar Polski Rejestr Choréb Rzadkich

Monitorowanie choréb i problemédw zdrowotnych jest niezwykle waznym elementem kazdego
systemu ochrony zdrowia. Bez tego nie mozna okresli¢ skali problemu, zapotrzebowania na okreslong
opieke zdrowotng, nie mozna takze oceni¢ efektow podejmowanych dziatann terapeutycznych
i profilaktycznych. Najbardziej efektywnym ekonomicznie sposobem monitorowania choréb
i probleméw zdrowotnych s3 rejestry medyczne, dlatego rejestr chordb rzadkich jest zasadnicza
czescig planu dla chordb rzadkich i waznym instrumentem poprawy opieki medycznej dla tej grupy

chorych??.

Rejestr choréb rzadkich jest wazny dla pacjentéw, klinicystdw, naukowcdw, , przedsiebiorcow
(przemystu farmaceutycznego, producentéw i dystrybutorédw wyrobéw medycznych) innych
interesariuszy systemu opieki zdrowotnej oraz dla wtadz publicznych — zaréwno szczebla
samorzadowego, jak i centralnego. Przy tworzeniu rejestru choréb rzadkich nieodzowne jest
wspdtdziatanie (w ramach odpowiednich pre-konsultacji lub konsultacji publicznych) z organizacjami

pacjentow, ktdre skupiajg chorych na okreslong chorobe lub grupe choréb rzadkich.

Choroby rzadkie mozna przypisa¢ do 27 réznych kategorii choréb, dlatego oprécz minimalnego,
doktadnie okreslonego zakresu zbieranych danych, wspdlnego dla wszystkich rejestréw choréb
rzadkich, poszczegdlne rejestry choréb rzadkich znacznie sie rdéinig zakresem gromadzonych
informacji. Choroby rzadkie dotyczg chorych w kazdym wieku, dlatego zgtaszalnos¢ do rejestrow

choréb rzadkich nie jest ograniczona wiekiem pacjenta.

Realizowany w ramach Planu projekt ogdlnopolskiego rejestru choréb rzadkich — PRCR — ma na celu
zgromadzenie danych w jednym rejestrze, przy wykorzystaniu jednej infrastruktury

teleinformatycznej.

Raport Orphanet (referencyjny portal zawierajacy informacje na temat chordb rzadkich i lekow
sierocych) (grudzienn 2021 r.) wymienia 812 rejestréw chordb rzadkich w Europie, w tym tylko 11
rejestrow w Rzeczypospolitej Polskiej. Dla poréwnania liczba rejestréw w innych krajach to: 165 w

Niemczech, 146 we Francji, 95 we Wtoszech, 66 w Wielkiej Brytanii, 57 w Hiszpanii, 39 w Austrii.

Zgodnie z europejskimi rekomendacjami opracowanymi przez Komisje Europejska oraz organizacjami
zajmujacymi sie chorobami rzadkimi EUCERD i IRDIRC, niezwykle istotna jest mozliwos¢ wymiany
danych w istniejgcych w réinych krajach rejestrach. Komisja Europejska wprowadzita Europejska

Platforme Rejestracji Choréb Rzadkich (European Platform on Rare Disease Registration; EU RD

11 Wspélna Deklaracja: 10 Kluczowych Zasad Rejestréw Pacjentéw z Chorobami Rzadkimi.
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Platform'?) do gromadzenia informacji o istniejacych setkach baz danych i rejestrach choréb rzadkich
rozproszonych w poszczegdlnych krajach cztonkowskich. Jest to czes¢ Infrastruktury Europejskiego
Rejestru Chordéb Rzadkich (European Rare Diseases Registry Infrastructure, ERDRI), ktéra sktada sie
z Europejskiego Katalogu Rejestréw (ERDRI.dor), Centralnego Repozytorium Metadanych (ERDRI.mdr)

oraz planowanego wspdlnego narzedzia do pseudonimizacji (EUPID).

Rejestrem medycznym zawierajagcym dane dla grupy chordéb rzadkich zwigzanych z wadami
wrodzonymi (20-25% chordb rzadkich) jest Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR;
www.rejestrwad.pl), ktéry przez udziat w EUROCAT (Europejski Nadzér nad Wadami Wrodzonymi) (od
2001 r.) ma w Unii Europejskiej status rejestru choréb rzadkich w wyzej wymienionym zakresie. 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 w wieku od 0 do 18. roku zycia.
Kodowanie wad w PRWWR (w tym od 2015 r. nadawanie kodéw ORPHA) odbywa sie w Zespole
Centralnym PRWWR wedtug wytycznych Komitetu EUROCAT do spraw Kodowania. Zgtaszanie
weryfikacyjne genetycznie uwarunkowanej choroby rzadkiej pochodzi z poradni genetycznych z terenu

catego kraju.

Diagnoza stanu ogdlnego wymaga okreslenia warunkéw prowadzenia rejestréw choréb rzadkich

i oceny, ktdre z tych warunkéw sg aktualnie spetnione w Rzeczypospolitej Polskiej.

Dla przygotowania i wdrozenia rejestru medycznego dla choréb rzadkich jest niezbedne:

1) wtasciwe i powszechne kodowanie chordb rzadkich;

2) petnaidentyfikacja chorych na choroby rzadkie;

3) prawidtowo zdefiniowane Zrédta informacji o chorych na choroby rzadkie i dopracowana
logistyka pozyskiwania danych do rejestru;

4) dziatanie zespotow eksperckich, ktére dane zgromadzone w rejestrach potrafig opracowac,
zinterpretowac i wykorzysta¢ w organizacji ochrony zdrowia oraz klinicznie i naukowo;

5) wydanie rozporzadzenia o utworzeniu rejestru choréb rzadkich na podstawie art. 20 ustawy z
dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie zdrowia (Dz. U. z 2023 r. poz. 2465);

6) stabilne finansowanie.
Osiggniecie petnej identyfikacji i petnej rejestracji chordb rzadkich jest procesem wieloetapowym.
Zostang utworzone ramy dla monitorowania choréb rzadkich, w tym w celu zapewnienia ich

zgtaszalnosci do rejestru chordb rzadkich.

12) https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/en
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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 uporzadkowany zbiér danych osobowych,
jednostkowych danych medycznych lub danych niebedacych danymi osobowymi, stuzacy do realizacji
zadan publicznych, prowadzony przez podmiot funkcjonujgcy w systemie ochrony zdrowia. Z kolei
art. 19 ust. 1 tej ustawy stanowi, ze minister wiasciwy do spraw zdrowia moze tworzyc¢ i prowadzi¢ albo
tworzy¢ izlecaé prowadzenie rejestréw medycznych, stanowigcych uporzgdkowany zbiér danych

osobowych, w tym jednostkowych danych medycznych w celu:

1) monitorowania zapotrzebowania na swiadczenia opieki zdrowotnej;

2) monitorowania stanu zdrowia ustugobiorcow;

3) prowadzenia profilaktyki zdrowotnej lub realizacji programéw zdrowotnych albo programéw
polityki zdrowotnej;

4) monitorowania i oceny bezpieczenstwa, skutecznosci, jakosci i efektywnosci kosztowej badan
diagnestyezayeh-laboratoryjnych lub procedur medycznych;

5) monitorowania jakosci $wiadczen opieki zdrowotnej udzielanych w podmiotach wykonujgcych

dziatalno$¢ lecznicza.

Przepis art. 19 ust. 1a ustawy z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie zdrowia
okresla zakresy tworzenia rejestrdw, w tym m. in. zakres obejmujacy choroby rzadkie (pkt 13).
Podstawe prawng do utworzenia rejestru chordb rzadkich stanowi art. 20 ust. 1 tej ustawy, ktory
upowaznia ministra wtasciwego do spraw zdrowia do wydania rozporzadzenia w przedmiotowym

zakresie.

Utworzenie Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich (PRCR) bedzie zgodnie z zasadami FAIR (F=Findable —
dane s3 mozliwe do znalezienia, A=Accessible — dostepne, I=Interoperable — interoperacyjne,
R=Reusable — mozliwe do ponownego wykorzystania) i spetniajgcego nastepujace funkcje:

1) epidemiologiczna — okreslenie rodzajow i czestosci wystepowania chordb rzadkich w populacji
krajowej;

2) organizacyjna — uzyskanie danych umozliwiajacych okreslenie zapotrzebowania (wedtug grup
choréb i populacji chorych na danym terenie) na specjalistyczng opieke medyczng,
diagnostyke, terapie i rehabilitacje dla chorych na choroby rzadkie;

3) kliniczna — punkt wyjscia dla rejestréw klinicznych prowadzonych w celu okreslenia przebiegu
naturalnego choroby i efektywnosci terapii; dane do analizy dla opracowywania algorytméw
diagnostycznych i terapeutycznych;

4) naukowa — baza danych pacjentéw do badan klinicznych dotyczacych przysztych nowych

produktéw leczniczych; punkt wyjscia do pogtebionych badan dotyczacych m.in. podtoza
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molekularnego i fizjopatologii chordb rzadkich; wsparcie rozwoju medycyny translacyjnej;
ogromny potencjat badawczy po potaczeniu rejestru choréb rzadkich z biobankowaniem;

5) spoteczna — wiarygodne zrédto informacji o liczbie chorych na choroby rzadkie w danym kraju
i na Swiecie; we wspodtdziataniu z organizacjami pacjentéw ufatwienie kontaktowania sie ze
sobg chorych na okreslone choroby rzadkie i ich rodzin; punkt wyjscia do badan dotyczacych

jakosci zycia, potrzeb edukacyjnych i spotecznych chorych na choroby rzadkie.

Minister wtasciwy do spraw zdrowia w rozporzadzeniu wydanym na podstawie art. 20 ust. 1 pkt 2
ustawy z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie zdrowia okresli podmiot
prowadzacy Polski Rejestr Choréb Rzadkich (PRCR). PRCR bedzie prowadzony z wykorzystaniem
systemu teleinformatycznego. PRCR bedzie prowadzony przez podmiot okreslony przez ministra
wtasciwego do spraw zdrowia, a faktyczna realizacja tego zadania w ramach ww. podmiotu bedzie

nalezec¢ do zespotu PRCR, ktory bedzie funkcjonowat w danym podmiocie.

W ramach ww. rozporzadzenia zostanie okreslona lista choréb rzadkich podlegajacych zgtoszeniu do
PRCR. Konieczno$¢ utworzenia takiej listy wynika z tego, ze sam fakt przypisania kodu ORPHA nie
stanowi o tym, Ze jest to powaina choroba wymagajgca monitorowania i okreslonej
wielospecjalistycznej opieki medycznej. Wiele kodéw ORPHA dotyczy pojedynczych wad rozwojowych,
w tym wad matych, ktére ze wzgledu na rzadkos¢ wystepowania (5 : 10000 lub rzadziej) spetniaja
kryteria ,,choroby rzadkiej”, ale po zoperowaniu patologia zanika i pacjent nie wymaga dalszej opieki

medycznej w tym zakresie.

Uzyskanie wiarygodnych informacji dotyczacych epidemiologii choréb rzadkich wymaga m.in.
wtasciwego kodowania. Z tego wzgledu prawo do nadawania kodéw ORPHA beda miaty poradnie
genetyczne (80% chordb rzadkich ma podtoze genetyczne) oraz OECR, ktére po rozpoznaniu okreslonej
choroby rzadkiej i nadaniu kodu ORPHA beda miaty obowigzek zgtoszenia tego faktu do PRCR
na formularzu elektronicznym. Poradnie genetyczne i OECR zostang przeszkolone w zakresie
nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do PRCR. Ustanowiona bedzie lista osrodkéw uprawnionych
do nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do PRCR. W odniesieniu do choréb rzadkich o etiologii
niegenetycznej, liste tych choréb podlegajacych zgtoszeniu do PRCR oraz liste jednostek uprawnionych
do nadawania kodéw ORPHA zarekomenduje ministrowi wtasciwemu do spraw zdrowia (w celu ujecia

w ww. rozporzgdzeniu) Rada Naukowa do spraw Rejestréw Choréb Rzadkich.

Okreslone zostang kryteria uznania zbioru danych za rejestr medyczny okreslonej choroby rzadkiej lub
grupy chordéb rzadkich, co postuzy ministrowi wtasciwemu do spraw zdrowia do wydania
rozporzadzenia na podstawie art. 20 ust. 1 ustawy z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w

ochronie zdrowia. Na podstawie formularza elektronicznego opracowanego przez Rade Naukowa do
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spraw Rejestrow Chordb Rzadkich, zostanie uzyskana informacja o istniejgcych rejestrach choréb
rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej, ich statusie, miejscu ich prowadzenia i zakresie gromadzonych
przez nie informacji. Zostanie utworzona takze lista zbioréw danych, niespetniajgcych aktualnie
kryteridw uznania za rejestr medyczny, ale z potencjatem ich okreslenia w drodze rozporzadzenia jako

rejestr medyczny okreslonej choroby rzadkiej lub grupy choréb rzadkich.

Cele szczegotowe
1. Wdrozenie systemu monitorowania choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej jako
integralnej czesci systemu informacyjnego w ochronie zdrowia.
2. Uzyskanie informacji o rodzajach choréb rzadkich i liczbie chorych na wybrane choroby lub
grupy choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej.

3. Utatwienie badan naukowych nad epidemiologig i etiologig chordb rzadkich.

Mierniki
1. Liczba chorych na choroby rzadkie zgtoszonych do PRCR.
2. Liczba chorych na choroby rzadkie w PRCR.

Obszar Karta Pacjenta z Chorobq Rzadkg

Pacjent cierpigcy na chorobe rzadka powinien mie¢ mozliwos¢ uzyskania opieki medycznej zgodnej ze
swoimi indywidualnymi potrzebami, réwniez poza OECR. Wiedza na temat chordb rzadkich z reguty nie
jest powszechna. Duzym wyzwaniem dla lekarza w sprawowaniu statej opieki nad pacjentem z
chorobg rzadka jest brak wgladu w petng dokumentacje medyczng, w tym m.in. wyniki wykonanych
badan laboratoryjnych wysokokosztowych (genetyczne, immunologiczne) lub badan podstawowych

niezbednych w monitorowaniu terapii.

Aby wzmocni¢ bezpieczne funkcjonowanie w systemie ochrony zdrowia pacjentowi z choroba rzadka,
w tym udzielenie wtasciwej pomocy w stanach nagtych, niezbedne jest stworzenie aktualizowanego
regularnie zasobu informacji na temat pacjenta oraz jego choroby, ktory bedzie mogt

zostac¢ udostepniony swiadczeniodawcom.

W tym celu w ramach Planu zostanie opracowana tzw. ,Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka”, ktdra
nastepnie zostanie wprowadzona do odpowiednich regulacji ustawowych. Wobec postepujacej
informatyzacji w ochronie zdrowia w Rzeczypospolitej Polskiej Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka bedzie
prowadzona w postaci elektronicznej oraz zintegrowana z Indywidualnym Kontem Pacjenta (IKP).
Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg powinna by¢ réwniez zintegrowana z Platforma Informacyjna
»Choroby Rzadkie”. Ze wzgledu na fakt, ze obecnie skatalogowanych jest ponad 8000 chordb rzadkich

zaréwno genetycznie uwarunkowanych, jak inabytych, rdznigcych sie wiekiem zachorowania,
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przebiegiem, rokowaniem, potrzebami zdrowotnymi pacjenta (farmakoterapia celowana
przyczynowa, farmakoterapia objawowa, opieka wielodyscyplinarna, w tym rehabilitacja, zaopatrzenie
ortopedyczne i inne zalecenia dostosowane dorozpoznania, np. dieta lub lista lekdéw
przeciwwskazanych u pacjenta) zakres dostepnych informacji oraz rekomendacji bedzie inny dla
kazdego pacjenta. Rekomendacje beda wymagaty czestej aktualizacji oraz minimum corocznej
weryfikacji. Ponadto nie we wszystkich chorobach rzadkich istniejg rekomendacje dotyczace leczenia i
planu przewlektej opieki. Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg ma charakter informacyjny. Kazdorazowo
decyzje s3 podejmowane przez lekarza prowadzacego leczenie pacjenta w oparciu o aktualng
bezposrednia ocene stanu zdrowia. Rekomendacje mogg chronié¢ przed nieprawidtowym, potencjalnie
szkodliwym postepowaniem, ale nie mogg zastapi¢ oceny klinicznej. Podobne objawy w stanie
zagrozenia zycia mogg miec¢ wiele réznych przyczyn, zaréwno zwigzanych z chorobg rzadkg, jak i

zupetnie od niej niezalezna.

Cele Karty Pacjenta z Chorobga Rzadka:

1) wskazanie sciezki postepowania zgodnej z potrzebami pacjenta oraz unikniecie wykonania
zbednych lub niewtasciwych (potencjalnie szkodliwych) procedur medycznych poprzez
zebranie informacji o jego chorobie lub chorobach rzadkich w jednym miejscu;

2) skoordynowanie $wiadczen opieki zdrowotnej;

3) dostep do aktualizowanych informacji o historii choroby, zastosowanym leczeniu
farmakologicznym i niefarmakologicznym oraz planu obserwacji i leczenia (dla lekarzy
prowadzacych w ramach opieki skoordynowanej);

4) dostep do zgodnej z aktualnym stanem wiedzy informacji o chorobie.

Uzytkownikami Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka beda pacjent lub przedstawiciel ustawowy, lub
opiekun faktyczny w przypadku dzieci, a dostep do niej bedg mieé:
1) $wiadczeniodawcy;

2) Zaktad Ubezpieczen Spotecznych.

Dane obligatoryjne:
1) dane osobowe —imie i nazwisko, data urodzenia, numer PESEL;
2) rozpoznanie stowne;
3) kody ICD-10, kod ORPHA, ewentualnie OMIM;
4) syntetyczna historia udzielonych $wiadczen (badania diagrestyeznelaboratoryine,
hospitalizacje, recepty);

5) zalecenia i wskazania dla pacjenta, np. leki, dieta, szczepienia itp.;
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6) przeciwskazania dla pacjenta (optymalnie w formie linku do aktualizowanych rekomendaciji,
dostosowanych do okreslonego okresu choroby; rekomendacje takie znajda sie na platformie
informacyjnej dedykowanej chorobom rzadkim), leki przeciwwskazane lub potencjalnie
niebezpieczne wyodrebnione jako alert i dostepne w Karcie postepowania w stanach nagtych
(tzw. dostep ratunkowy);

7) Dostep Ratunkowy: telefon kontaktowy do opiekuna lub opiekunéw pacjenta, rozpoznanie,
zalecenia i przeciwwskazania w stanie zagrozenia zycia, dostosowane do okreslonego okresu
choroby (jesli mozliwe do wskazania). Zalecenia musza by¢ krétkie, syntetyczne, mozliwe do

zastosowania w stanach nagtych.

Karta Pacjenta z Choroba Rzadkg prowadzona bedzie w postaci elektronicznej i powigzana z IKP, co
zapewni ciggly dostep i aktualizacje. Dane zawarte w Karcie Pacjenta z Chorobg Rzadka bedg dostepne
dla pacjenta i $wiadczeniodawcdéw, w zakresie okreslonym Swiadoma zgodg pacjenta lub

przedstawiciela ustawowego, lub opiekuna faktycznego w przypadku dzieci.

Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg powinna pozwala¢ takze na szybki dostep do obszerniejszych zrodet
informacji o chorobie, w postaci linkdw do autoryzowanych stron (Orphanet, strona www
administrowana przez osrodek referencyjny lub ekspercki, Online Mendelian Inheritance in Man

(OMIM) i inne wiarygodne zrédta medyczne).

Obszar Prowadzenie Platformy Informacyjnej , Choroby Rzadkie”
https://chorobyrzadkie.gov.pl/ oraz kampania spoteczna o chorobach
rzadkich

Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” powstata i zostata udostepniona w2023 r. Jest to
wiarygodne i kompleksowe Zrédto wiedzy klinicznej, naukowej i organizacyjnej dotyczacej choréb
rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej. Grupy docelowe korzystajace 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 kierunkéw
medycznych (m.in. lekarskiego, pielegniarstwa, fizjoterapii, dietetyki, analityki medycznej,
biotechnologii medycznej, zdrowia publicznego), nauczyciele (zwtaszcza nauczyciele prowadzacy

edukacje specjalng i studenci pedagogiki), organizatorzy ochrony zdrowia oraz ogét spoteczenstwa.

Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” zostata umieszczona na serwerach Centrum e-Zdrowia
i jest prowadzona przez Zesp6t Platformy pod merytorycznym nadzorem Rady Naukowej Platformy

Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” zawiera nastepujace informacje:
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1) choroby rzadkie — informacje ogdlne;

2) Plan dla Choréb Rzadkich;

3) akty normatywne dotyczace chordb rzadkich;

4) $wiadczenia opieki zdrowotnej przystugujace chorym na choroby rzadkie;

5) listy $wiadczeniobiorcéw zajmujgcych sie pacjentamiz chorobami rzadkimi;

6) strefa edukacyjna;

7) lista chordb rzadkich z opisami klinicznymi i informacja dotyczaca diagnostyki i terapii,
z wykorzystaniem zasobow Orphanet i Orphanet Polska;

8) lista stowarzyszen i organizacji pacjentdw;

9) lista rejestrow chordb rzadkich.
Celem Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie” jest:

1) zwiekszenie dostepnosci informacji na temat chorob rzadkich skierowanych
i dostosowanych do réznych grup docelowych;

2) zwiekszenie wiedzy dotyczacej chordb rzadkich wsréd fachowych pracownikéw ochrony
zdrowia, chorych na choroby rzadkie i ich rodzin oraz ogétu spoteczenstwa;

3) wsparcie opieki zdrowotnej nad chorymi na choroby rzadkie poprzez utatwienie uzyskania
informacji o podmiotach wykonujacych dziatalno$é lecznicza zapewniajacych diagnostyke
i terapie okreslonych chordb rzadkich;

4) poprawa integracji spotecznosci chorych na choroby rzadkie i ich rodzin.

Platforma wymaga stale aktualizowanych oraz wiarygodnych informacji, a w szczegdlnosci informacji,
gdzie chory z podejrzeniem lub rozpoznaniem okreslonej choroby rzadkiej lub grupy choréb moze
uzyska¢ pomoc medyczng oraz jakie metody diagnostyczne iterapeutyczne s3 w danej chorobie
dostepne. Dlatego w celu zagwarantowania najwyzszej jakosci materiatéw edukacyjnych podjeto
decyzje, aby Platforma byta portalem tworzonym przez ekspertéw, zajmujacych sie w swojej

codziennej praktyce chorobami rzadkimi, w tym réwniez przez Zespdt Redakcyjny.

W ramach Planu minister wtasciwy do spraw zdrowia zawrze umowe z osobami wchodzgcymi w sktad
Zespotu Redakcyjnego, ktory bedzie prowadzit Platforme Informacyjng ,,Choroby Rzadkie” — dostepng

na stronie internetowej https://chorobyrzadkie.gov.pl/.

Whprowadzenie Platformy Informacyjnej,,Choroby Rzadkie” jest powigzane z dziataniami edukacyjnymi
w ramach ogdlnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej problematyce choréb rzadkich. Powstang
materiaty informacyjne dotyczace choréb rzadkich adresowane do pacjentéw, ich rodzin,

pracownikéw ochrony zdrowia, instytucji publicznych i szerszego spofeczeristwa. Materiaty zostang
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opracowane przez ekspertéw, we wspotpracy z organizacjami pozarzgdowymi w celu budowania

Swiadomosci spotecznej w zakresie chordb rzadkich.

Cele szczegotowe
1. Zwiekszenie dostepnosci oraz wymiana wiedzy o chorobach rzadkich wsréd wszystkich

interesariuszy systemu ochrony zdrowia, a w szczegdlnosci lekarzy i pacjentéw.

Mierniki
1. Liczba uzytkownikéw Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.
2. Liczba artykutéw udostepnionych na Platformie Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” w latach
2024-2025.
3. Przeprowadzenie ogdlnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej problematyce choréb
rzadkich.
Zadania
ZADANIE 1 Budowa Systemu dla Choréb Rzadkich
Podstawa prawna 1) ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie
zdrowia;

2) ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych;

3) rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 kwietnia 2020 r. w sprawie
rodzajéw, zakresu i wzoréw dokumentacji medycznej oraz sposobu jej
przetwarzania (Dz. U. z 2022 r. poz. 1304, z pdzn. zm.);

4) rozporzgdzenie Ministra Zdrowia z dnia 8 maja 2018 r. w sprawie
rodzajow elektronicznej dokumentacji medycznej (Dz. U. z 2023 r. poz.
1851);

5) uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla
Choréb Rzadkich.

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny
Wspétpraca Centrum e-Zdrowia, Rada do spraw Chordéb Rzadkich, Rada Naukowa ds.

Rejestrow, Zespot ds. rejestrow Chordéb Rzadkich, Zespot ekspertéw do spraw

Paszportu Pacjenta z Choroba Rzadka oraz Platformy Informacyjnej ,,Choroby

Rzadkie, konsultanci krajowi, Narodowy Fundusz Zdrowia, Polskie Towarzystwo

Genetyki Cztowieka, Zespot Redakcyjny Platformy Informacyjnej ,Choroby

Rzadkie”, Orphanet Polska, Osrodki Eksperckie, organizacje pacjentéw i

organizacje pozarzagdowe.

Zadanie 1. Utworzenie i prowadzenie Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich.

2. Opracowanie i wdrozenie Karty Pacjenta z Chorobg Rzadka.

3. Prowadzenie i Aktualizacja Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”
https://chorobyrzadkie.gov.pl/ oraz rozwdj i szerzenie wiedzy o
chorobach rzadkich.

Termin realizacji do dnia 31 grudnia 2025 r.

Koszt finansowanie ze $rodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do
wprowadzenia spraw zdrowia
Koszt realizacji 21791 282,89 zt
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Zaplanowanie i realizacja ogdlnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej
problematyce choréb rzadkich oraz upowszechnienie informacji o Planie dla

Choréb Rzadkich

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Chordb
Rzadkich

Podmiot
lodpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

\Wspotpraca Rada do spraw Chordb Rzadkich, Zespét Redakcyjny Platformy Informacyjnej
,Choroby Rzadkie”, Orphanet Polska, Osrodki Eksperckie, organizacje pacjentow
Zadanie 1. Prowadzenie dziatan edukacyjnych prowadzonych przez organizacje|
pacjentow, towarzystwa naukowe i ekspertow.
2. Opracowanie materiatéw informacyjnych.
3. Przeprowadzenie kampanii spotecznej.
Termin realizacjido dnia 31 grudnia 2025 r.
zadania
Koszt finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do

wprowadzenia

spraw zdrowia

Koszt realizacji

6 000 000 zt

VIIl. KOSZTY

(0]:1y 7.\ Koszty do konca 2025 r. (zt) ‘
Dziatalnos¢ Rady do spraw Chordb Rzadkich 500 000
Powotanie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz 500 000
analiza wprowadzonych dla OECR produktéw rozliczeniowych
Poprawa dostepu do badan giagrestyezayeh-laboratoryjnych 70 000 000
wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu chorobach rzadkich
Dostep do lekdw, wyrobéw medycznych i Srodkéw specjalnego 0
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich
System dla Choréb Rzadkich 27 791 282,89
Polski Rejestr Choréb Rzadkich
Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka
Prowadzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”
https://chorobyrzadkie.gov.pl/ oraz kampania spoteczna o
chorobach rzadkich
RAZEM 98 791 282,89
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