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DEFINICJA 1 PODSTAWOWE FAKTY

CHOROBA RZADKA

Choroby rzadkie (ang. rare diseases) to bardzo rzadko wystepujqce schorzenia uwarunkowane najczesciej genetycznie, o przewlektym i
czesto ciezkim przebiegu, w okoto potowie przypadkéw uvjawniajqce sie w wieku dzieciecym.

Wystepujq z czestosciq nie wyzszq niz 5 na 10 000 oséb. Uwzgledniajqc polskie dane demograficzne okazuje sie, ze na terytorium
Rzeczypospolitej Polskiej na choroby rzadkie cierpi od 2,3-3 miliona oséb.

Ze wzgledu na rzadkos$¢ wystepowania, trudnosci w rozpoznawaniu i brak swiadomosci spotecznej, wiedza o tych chorobach byta
dotychczas niewielka

Szacuije sie, ze liczba istniejgcych obecnie rzadkich choréb (rozpoznan) moze wahaé sie pomiedzy 5 000 a 8 000
W ciqgu zycia cierpi na nie od 6% do 8% populacji. Oznacza to w Unii Europejskiej liczbe pomiedzy 27 a 36 milionami

W literaturze medycznej co tydzien opisywanych jest pie¢ nowych choréb rzadkich

Potrzeby pacjentéw z poszczegdlnymi chorobami znaczqco rézniq sie od siebie, jednakze nalezy dgzyé do tego, aby system
opieki zdrowotnej umozliwiat i ulatwial pacjentom dostep do kompetentnej i kompleksowej opieki medycznej, zwtaszcza

w osrodkach dysponujgcych odpowiednim doswiadczeniem i mozliwosciami diagnostycznymi oraz terapeutycznymi




DEFINICJA | PODSTAWOWE FAKTY

CHOROBA RZADKA

Placéwki pediatryczne najczescie| rozpoznajq chorobe rzadkq i identyfikujq rodziny ryzyka

Do charakterystycznych cech choréb rzadkich nalezq:

Zsumowana wysoka czestos¢ ich wystepowania w populacji

Ciezki i zazwyczaj przewlekty przebieg

W:spdtistnienie niepetnosprawnosci intelektualnej i fizycznej

Wysoki koszt diagnostyki i leczenia

Brak lub bardzo ograniczone mozliwosci wyleczenia

Zwiekszone ryzyko ponownego wystqgpienia choroby (w wielu rodzinach)

Zagrozenie wykluczeniem spotecznym poprzez utrudniony proces edukaciji, warunki socjalne oraz ograniczenia podejmowania pracy przez
opiekunéw

50% rzadkich choréb dotyczy dzieci
30% pacjentéw dotknietych chorobami rzadkimi umiera przed 5 rokiem zycia

Odpowiadajq za:
30% hospitalizacji w szpitalach dzieciecych
40-45% zgondéw przed 15 rokiem zycia
10-25% choréb przewlektych u dorostych



EUROPA

CHOROBY RZADKIE

Decyzja nr 1295/1999/EC Parlamentu Europeijskiego i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjmujgca wspdlnotowy
program dziatania w dziedzinie choréb rzadkich w ramach dziatan w zakresie zdrowia publicznego (1999 do 2003)

W motywie 7 do rozporzqdzenia nr 141 /2000 Parlamentu Europeijskiego i Rady z 16 grudnia 1999 r. w sprawie
sierocych produktéow leczniczych wskazano, ze pacjenci cierpiqcy na rzadkie stany chorobowe powinni by¢
uprawnieni do takiej samej jakosci i dostepnosci do leczenia jak inni pacjenci

Na mocy decyzji nr 1350/2007 /WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 pazdziernika 2007 r.
ustanawiajqcej drugi program dziatan w dziedzinie zdrowia na lata 2008-2013 wydano zalecenie Rady z dnia 8
czerwca 2009 r. w sprawie dziatan w dziedzinie rzadkich choréb, ktére rekomendowato panstwom cztonkowskim
ustanowienie i realizacje planéw dotyczqgcych rzadkich choréb w celu zapewnienia pacjentom cierpigcym na
rzadkie choroby dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki, leczenia, rehabilitacji,
wsparcia gwarantujgcego maksimum niezaleznosci oséb i dostepu do lekéw sierocych
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NARODOWY PLAN | Zodo ceor srukure
wdrozenie, osoby




POLSKA

CHOROBY RZADKIE

Stanowisko Komitetu Rozwoju Cztowiek Polskiej Akademii Nauk z dnia 27.10.2009 roku stanowi o tym, ze specyfika
probleméw zwiqgzanych z chorobami rzadkimi wyraza sie w licznych podobienstwach, takich jak:

Ograniczona wiedza wsréd lekarzy, rodzinnych i specjalistéw co opdznia identyfikacje choroby

Specyfika diagnostyczna — metody nie sq dostepne w wiekszosci laboratoridw, a o ile dostepne, sq nieprawidtowo interpretowane lub
przeoczane

Specyfika terapeutyczna — brak zainteresowania firm farmaceutycznych nieoptacalng produkcjq i rozwojem nowych lekéw. Niektére leki nie sq
w ogodle produkowane (np. dostepne tylko jako substancja chemiczna, poza oficjalng farmakoterapiq), a jesli udostepnione na rynku - to
niewspotmiernie kosztowne

Specyfika psychospoteczna — pacjenci i ich rodziny sq pozostawieni sami sobie, odczuwajq beznadziejng samotnosé, wytqczenie z zycia
spotecznego, doswiadczajq niezliczonych przeszkéd formalnych na skutek préby dopasowania ich niecodziennej sytuacji do istniejgcych
przepiséw ogdlnych

Specyfika organizacyjno-prawna na poziomie panstwa — brak klasyfikacji ch.rz. powoduje, ze nie sq one ,,widoczne” w systemie opieki
zdrowotnej, tak jakby problem w ogédle nie istniat, podczas gdy mozna by wiekszosé tych probleméw rozwiqza¢ jednq prostq decyzjq
organizacyijnq (ujednoliceniem procedury /sposobu postepowania w przypadku choréb spetniajqcych kryteria ch.rz.)

W dniu 28 lutego 2012 roku Minister Zdrowia (do konca grudnia 2012 roku) polecit przewodniczqgcemu Zespotu ds. Choréb
Rzadkich, przygotowanie dokumentu ,,Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa”

»Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa” jest dokumentem strategicznym, w oparciu o ktéry mozliwe jest
opracowanie Narodowego Programu Choréb Rzadkich (dziatania wdrozeniowe) uwzgledniajgc konieczne zmiany
organizacyjne, legislacyjne oraz srodki finansowe



| ETAPY PRACY

\/A * Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich — mapa

drogowa
G,

* Analizy organizacyjne, prawne, finansowe

Studium
wykonalnosci

* Narodowy Program Choréb Rzadkich

Dziatania
operacyijne




STRUKTURA DOKUMENTU

W KAZDYM ZADANIU BARDZO WAZNA ROLA PRZEDSTAWICIELI PACJENTOW

A. Klasyfikacja i rejestr choréb rzadkich
Klasyfikacja choréb rzadkich

Rejestr choréb rzadkich

B. Diagnostyka choréb rzadkich
Badania przesiewowe
Testy genetyczne
Badania diagnostyczne
Centra Eksperckie /Osrodki Referencyijne

Informatyczny system wspomagania diagnostycznego

C. Opieka zdrowotna dla pacjentéow z chorobami rzadkimi

Swiadczenia opieki zdrowotnej (szczegéblnie z zakresu rehabilitacji)

Produkty lecznicze, $rodki spozywcze specjalnego przeznaczenia
zywieniowego (SSSPZ) i wyroby medyczne w leczeniu choréb rzadkich

D. Zintegrowany system oparcia spotecznego dla pacjentéw z
chorobami rzadkimi i ich rodzin

F.

Zintegrowanie wspotpracy jednostek panstwowych (organéw i jednostek
opieki spotecznej) na rzecz chorych na choroby rzadkie

Poprawa dostepnych ulg i programéw socjalnych dla pacjentéw
dotknietych chorobami rzadkimi i dla ich opiekunéw

Nauka, edukacja i informacja w zakresie choréb rzadkich
Stymulacja badan navkowych poswieconych chorobom rzadkim
Edukacja medyczna — szkolnictwo i edukacja specjalistyczna

Edukacja spoteczna i informacja

Harmonogram i monitorowanie realizacji Narodowego Planu

dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa

Harmonogram wdrozenia

Wskazniki monitorowania planu



A. KLASYFIKACJA | REJESTR CHOROB RZADKICH

Klasyfikacja choréb rzadkich

Klasyfikacja jednostek chorobowych pomoze w identyfikacji
choréb rzadkich. Przede wszystkim uporzqdkuje ten obszar
wiedzy oraz usprawni wiele proceséw (np. w zakresie
wydawania jednolitych decyzji o orzeczeniu niepetnosprawnosci
dla oséb chorych bez wzgledu na sktad orzekajqcy).
Odpowiednia klasyfikacja jest niezbedna do poszerzania
wiedzy o chorobach rzadkich i wtasciwego identyfikowania w
krajowych systemach opieki zdrowotnej. Postuzy takze do
prowadzenia analiz statystycznych, badan populacyjnych i
innych badan aplikacyjno-poznawczych. W obecnie stosowanej
Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb i
Probleméw Zdrowotnych (ICD 10) reprezentowana jest tylko
niewielka liczba rzadkich choréb (okoto 200)

Zadanie 1: Wdrozenie wiasciwych przepiséw przez Ministra Zdrowia w

zakresie ustanowienia jednolitych kodéw dla choréb rzadkich w
istniejgcym systemie klasyfikowania jednostek chorobowych

Zadanie 2: Zorganizowanie programu szkolen w zakresie kodowania
choréb rzadkich

Rejestr choréb rzadkich

Ewidencja i rozwdj rejestréow choréb rzadkich jest sprawq priorytetowq.
Determinuje prawidtowy postep prac w wielu obszarach Narodowego
Planu dla Choréb Rzadkich — mapa drogowa. Rejestry i bazy danych
pacjentéw z chorobami rzadkimi stanowiq kluczowe instrumenty rozwoju
badan klinicznych, podstawowych, epidemiologicznych oraz poprawy
opieki nad pacjentem poprzez planowanie i monitorowanie opieki
zdrowotnej, a takze sq zrédtem dla analiz spotecznych i ekonomicznych.
Zgodny z przepisami prawa i normami etycznymi zbiér informacji umozliwi
peten monitoring pacjentéw z rozpoznaniem choroby rzadkiej (niezaleznie
od metody leczenia)

Zadanie 1 Identyfikacja istniejgcych rejestréow, okreslenie mozliwosci
adaptacji/modyfikacii istniejqcych polskich rejestréw zgodnie z ustawq
z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie zdrowia
(Dz. U. Nr 113, poz. 657, z pézn. zm.) i wdrozenie zasad zgtaszania i
tworzenia rejestrow zgodnie z powotanq ustawq oraz ,,Wytycznymi w
zakresie przygotowania dokumentacji niezbednej w celu
przeprowadzenia analizy potrzeb utworzenia rejestru medycznego”

Zadanie 2: Opracowanie oraz wdrozenie metody finansowania
rejestréw, w szczegdlnosci zrédet finansowania oraz wykonawcéw
zadan.

Zadanie 3: Upowszechnienie ORPHA kod do czasu wprowadzenia
klasyfikacji ICD 11

Zadanie 4: Wspieranie udziatu polskich rejestréw rzadkich choréb w
inicjatywach europejskich i swiatowych



B. DIAGNOSTYKA CHOROB RZADKICH

Od wystqpienia pierwszych objawoéw klinicznych do zdiagnozowania choroby rzadkiej moze uptynq¢ od kilku miesiecy do kilku, a nawet kilkudziesieciu lat. Zmiana poprzez:
Ocene dostepu do wysokospecjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryjnej w poréwnaniu do dostepu w przypadku choréb powszechnych
Dqgzenie do dostepu do wysokospecjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryjnej, poréwnywalnego z pacjentami chorujgcymi na choroby powszechne w kraju i docelowo we Wspélnocie

Europejskiej

Kontynuacje i rozszerzenie (o obserwacje przebiegu choroby) populacyjnych badan przesiewowych noworodkéw w kierunku choréb rzadkich
Powszechnosé dostepu do czynnego poradnictwa genetycznego (okreslenie ryzyka genetycznego, badania prenatalne)

Zapewnienie finansowania specjalistycznej diagnostyki klinicznej i laboratoryijnej, ktére uwzgledni specyfike choréb rzadkich

Badania przesiewowe

Zadanie 1: Ocena wynikéw badan przesiewowych populacyjnych i wezesno-objawowych (skrining selektywny) w kraju i wypracowanie wytycznych dotyczgcych badan przesiewowych poprzez analize efektywnosci
populacyijnych badan przesiewowych

Zadanie 2: Przyjecie jednolitych kryteriéw niezbednych przy podejmowaniu decyzji o przeprowadzeniuv badan przesiewowych zgodnych z aktualnymi rekomendacjami europejskimi

Testy genetyczne

Zadanie 1: Ocena dostepnosci badan molekularnych i innych diagnostycznych z zakresu genetyki klinicznej w rodzinach genetycznego ryzyka

Zadanie 2: Upowszechnienie modelu poradnictwa genetycznego uwzgledniajgcego aspekty etyczne, wyznaniowe, prawne i finansowe

Badania diagnostyczne

Zadanie 1: Poprawa dostepnosci i poziomu diagnostyki klinicznej w chorobach rzadkich

Zadanie 2: Poprawa dostepnosci i poziomu diagnostyki laboratoryjnej w chorobach rzadkich

Centra Eksperckie/Osrodki Referencyjne

Zadanie 1: Okreslenie zapotrzebowania na osrodki referencyjne dla choréb rzadkich (rodzaj osrodka, przewidziana liczba pacjentéw, kadra, wyposazenie laboratoryjne, ustalenie poziomu —
ogdlnokrajowy /regionalny, dorobek naukowy, dziatalnoéé¢ dydaktyczna/informacyina) i zidentyfikowanie obecnie istniejgcych oérodkéw referencyjnych dla choréb rzadkich, ich lokalizacji, zakresu dziatania, kadry,
wyposazenia, dostepnosci dla pacjentéw, poziomu informacji dla lekarzy i pacjentéw

Informatyczny system wspomagania diagnostycznego

Zadanie 1: Opracowanie koncepcji internetowego systemu wspomagania diagnostycznego opartego na katalogu choréb rzadkich i ich objawéw oraz zaplanowanie sposobu wdrozenia tego systemu



C. OPIEKA ZDROWOTNA DLA PACJENTOW Z CHOROBAMI RZADKIMI

Opieka zdrowotna w zakresie dotyczqcym rzadkich schorzen obejmuje trzy podstawowe filary:

* Opieke medycznqg a w jej zakresie szczegdlnie specjalistyczng rehabilitacje

* Terapie dostepnymi sierocymi produktami leczniczymi

* Dostepnosé do produktu leczniczego i wyrobu medycznego oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
Zywieniowego

Swiadczenia opieki zdrowotnej (szczegélnie rehabilitacii)

= Zadanie 1: Optymalna wycena $wiadczen zdrowotnych

* Zadanie 2: Adekwatnosé naktadéw na opieke zdrowotng w zakresie specjalistycznej opieki medycznei.

* Zadanie 3: Wypracowanie i upowszechnienie modelowego schematu postepowania rehabilitacyjnego i dostepu do specjalistycznej
rehabilitacji

Produkty lecznicze, $rodki spozywecze specjalnego przeznaczenia zywieniowego ($SSPZ) i wyroby medyczne w leczeniu
choréb rzadkich

* Zadanie 1: Zwiekszenie naktadéw w zakresie nowoczesnych terapii lekowych

* Zadanie 2: Dostosowanie polskiego prawa do unijnej koncepcji traktowania i stosowania sierocych produktéw leczniczych

* Zadanie 3: Wprowadzenie zasad udzielania $wiadczen zdrowotnych uwzgledniajgcych zdarzenia losowe dotyczqce stanu zdrowia (np.
wspotistniejgce zachorowania nagte) lub przyczyn rodzinnych pacjentéw, ktére mogq skutkowaé koniecznosciq zmiany schematu leczenia



D. ZINTEGROWANY SYSTEM OPARCIA SPOLECZNEGO DLA PACJENTOW Z
CHOROBAMI RZADKIMI 1 1CH RODZIN

Sytuacja rodzin i chorych z chorobami rzadkimi jest bardzo trudna i skomplikowana, sq w duzym stopniu sq wykluczone spotecznie i borykajq sie z wieloma
problemami natury psychologicznej i socjalnej. Rozwiqzaniem jest przeprowadzenie zmian w dziedzinie opieki socjalnej i zintegrowana pomoc
psychologiczna i socjalna dla chorych i ich opiekunéw oraz wspétpraca wszystkich instytucji zaangazowanych w pomoc chorym.

Obecne formy pomocy sq niewystarczajqgce lub zalezne od tego, czy dany chory posiada orzeczenie o niepetnosprawnosci, czy tez spetnia kryterium

dochodowe. Na pakiet swiadczen socjalnych powinny sktadaé sie wiec ustugi i dziatania rozwiqzujqgce catosciowo wszystkie problemy, ktére dzi$§ powodujq
wykluczenia spoteczne chorych i rodzin. Ze wzgledu na ztozonosé probleméw wynikajgcych z choréb rzadkich konieczne jest zwiekszenie w pierwszej
kolejnosci wsparcia dla ubezpieczonych w zakresie dostepu do produktéw leczniczych, wyrobéw medycznych (Srodkéw pielegnacyjnych oraz sprzetu
rehabilitacyjnego) i zwiekszenie wysokosci Swiadczen pielegnacyjnych.

Zintegrowanie wspéltpracy jednostek panstwowych (organéw i jednostek opieki spotecznej) na rzecz chorych na choroby
rzadkie

= Zadanie 1 Wspdlpraca jednostek panstwowych i samorzqdowych w dziedzinie programéw socjalnych
= Zadanie 2: Wspdétpraca jednostek panstwowych i samorzqdowych w orzecznictwie o niepetnosprawnosci i jej stopniu.
= Zadanie 3: Wsparcie organéw orzekajgcych o niezdolnosci do pracy w zakresie specyfiki choréb rzadkich

= Zadanie 4: Wspdtpraca na rzecz lepszego zrozumienia sytuacji chorych na choroby rzadkie w systemie o$wiaty

Popra a dostepnych ulg i programéw socjalnych dla pacjentéw dotknietych chorobami rzadkimi i dla ich opiekunéw

Zadanie 1: Zmiany w wysokosci i przyznawaniu swiadczen pielegnacyjnych

= Zadanie 2: Wzmocnienie wsparcia oséb niepetnosprawnych cierpigcych na chorobe rzadkq i uzupetniajqce formy wsparcia. Organizacja systemu wsparcia instytucjonalnego. Wdrazanie
do powszechnej praktyki innowacyjnych rozwiqzan i e-zdrowie, w celu wsparcia opieki socjalnej nad chorymi

= Zadanie 3: Poprawa sytuacji mieszkaniowej oséb niepetnosprawnych cierpigcych na chorobe rzadkq



E. NAUKA, EDUKACJA | INFORMACJA W ZAKRESIE CHOROB RZADKICH

Stymulacja badan naukowych poswieconych chorobom rzadkim

Zadanie 1: Opracowanie wieloletniego strategicznego programu badan navkowych dedykowanego
problematyce choréb rzadkich, w ktérym ustalone zostang priorytetowe kierunki badan, zrédta i
zakres finansowania oraz sposoby koordynowania wieloo$rodkowych programéw badawczych

Zadanie 2: Celowe wyodrebnienie srodkéw finansowych na naukowe programy medyczne
dedykowane problematyce choréb rzadkich w Krajowym Programie Ramowym Narodowego Centrum
Badan i Rozwoju (STRATEGMED-2)

Zadanie 3: Zabezpieczenie finansowania projektéw dotyczqgcych problematyki choréb rzadkich w
programach Ministerstwa Zdrowia, jak réwniez w programach Narodowego Centrum Nauki

Zadanie 4: Stworzenie systemu koordynujgcego istniejqce i nowopowstajqce bazy danych na potrzeby
prowadzonych badan oraz opracowanie zasad udostepniania informacji (przy wspédtpracy z CSiOZ i
GIODO

Zadanie 5: Utworzenie ogdlnokrajowej listy osrodkéw naukowych, w ktérych prowadzone sq badania
nad poszczegdlnymi chorobami rzadkimi, podlegajgcych weryfikacji poprzez liste publikacji
dotyczqceq tych chordb, liczbe przebadanych pacjentéw, wspdtprace z osrodkami klinicznymi

Zadanie 6: Wsparcie rozwoju multidyscyplinarnych badan wieloo$rodkowych i promowanie udziatu RP
w badaniach miedzynarodowych poprzez stworzenie i publikowanie listy realizowanych projektéw
oraz uczestniczqcych o$rodkéw. Stworzenie publicznego funduszu grantowego, ktéry bedzie pokrywat
udziat osrodkéw w badaniach miedzynarodowych (np. w ramach programu UE COST)

Zadanie 7: Promowanie projektéw poswieconych badaniom klinicznym (w specyficznych populacjach
pacjentéw), diagnostycznym oraz leczeniu, z zastosowaniem zdobyczy nauki w praktyce klinicznej oraz
ich wsparcie poprzez pozyskanie funduszy publicznych i unijnych

Zadanie 8: Stworzenie $ciezki prawnej prowadzenia badan klinicznych, ktére by utatwity proces
rejestracji niekomercyjnych/akademickich badan klinicznych w chorobach rzadkich, skrécity czas
przygotowania badania oraz ograniczyty koszty, a jednoczesnie nie staty w sprzecznosci z dyrektywq
Komisji 2005/28 /WE z 8 kwietnia 2005 r ustalajgcq zasady oraz szczegdtowe wytyczne dobrej
praktyki klinicznej w odniesieniu do badanych produktéw leczniczych przeznaczonych do stosowania u
ludzi, a takze wymogi zatwierdzania produkciji oraz przywozu takich produktéw

Edukacja

Zadanie 1: Poprawa edukacji przed-dyplomowej w zakresie choréb rzadkich poprzez uwzglednienie w
programach nauczania m.in.: lekarzy, pielegniarek, psychologéw, pedagogdw, rehabilitantow,
fizjoterapeutéw, dietetykéw

Zadanie 2: Poprawa edukacji podyplomowej poprzez wprowadzenie w Centrum Medycznym Ksztatcenia
Podyplomowego obowigzkowych kurséw w programach specjalizacyjnych i kurséw doskonalgcych w zakresie
choréb rzadkich

Zadanie 3: Wprowadzenie programéw szkoleniowych w dziedzinie choréb rzadkich dla lekarzy i naukowcéw
w ramach ksztalcenia ustawicznego dla personelu medycznego (m.in. na elektronicznej platformie
informacyijnej).

Zadanie 4: Opracowanie walidowanych rekomendacji diagnostycznych i terapeutycznych w chorobach
rzadkich oraz wymiana najlepszych praktyk pomiedzy specjalistycznymi osrodkami

Zadanie 5: Opracowanie i udostepnienie listy choréb, lekéw, osrodkéw, tak aby zminimalizowaé czas
uzyskania dostepu do leczenia (na elektronicznej platformie informacyijnej typu ORPHANET)

Zadanie 6: Rozwdj programéw wymiany nauvkowej, stazy i praktyk zagranicznych oraz wiqczenie studentdw i
mitodych stazem lekarzy w badania naukowe na temat choréb rzadkich

Edukacja spoteczna i informacja

Zadanie 1: Rozwdj informacji dostepnych telefonicznie

Zadanie 2: Opracowanie informacji dotyczqgcych choréb rzadkich dostosowanych do okreslonych instytucii
publicznych, nauczycieli, pracownikéw poradni psychologiczno-pedagogicznych, pracownikéw opieki
spotecznej

Zadanie 3: Tworzenie serwiséw informacyinych dostepnych dla profesjonalistéw, pacjentéw oraz cztonkéw ich
rodzin

Zadanie 4: Stworzenie funduszu grantowego wspierajgcego dziatania edukacyjne prowadzone przez
organizacje pacjentéw

Zadanie 5: Zaplanowanie i realizacja ogdlnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej problematyce choréb
rzadkich

Zadanie 6: Inwestycje w e-zdrowie i innowacyjne rozwigzania wspomagajqce chorego i opieke nad nim

Zadanie 7: Upowszechnianie informaciji
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HARMONOGRAM

lata 2012 2013 2014 2015 2016 2017
Miesigce 11 12 1 2 3 4 5 6 7 8 9101112 1 2 3 4 5 6 7 8 9101112 1 2 3 4 5 6 7 8 9101112 1 2 3 4 5 6 7 8 9101112 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12
Narodowy Plan dla Chordb Rzadkich -

| mapa drogowa

Przekazanie dokumentu NPChR Ministrowi
a Zdrowia
b Konsultacje wewnatrz i miedzyresortowe
c Korekta dokumentu NPChR
d Analiza prawna
e Analiza ekonomiczna

Zakoriczenie prac nad NPChR

g [JOstateczna wersja NPChR
Weryfikacja Narodowego Planu dla
h Chordb Rzadkich - mapa drogowa

I Narodowy Program Choréb Rzadkich

a Dziatania legislacyjne

Przygotowanie dokumentu operacyjnego
opisujacego zadania i konieczne zasoby
do realizacji w okresie 3-5lat o nazwie
b Narodowy Program Chordb Rzadkich
Okreslenie zatozen operacyjnych dla

c Rejestréw Chordéb Rzadkich

Okreslenie Kryteriéw Desygnacyjnych

d Centra Eksperckie/O$rodki Referencyjne
Przeglad kryteriéw Badan Przesiewowych
e Noworodkéw

Przyjecie Narodowego Programu Choréb
f Rzadkich

Monitorowanie Narodowego Programu
le Choréb Rzadkich

Rewizja Narodowego Programu Chordéb

h Rzadkich

Wdrozenie Narodowego Programu Choréb
i Rzadkich

Il Komunikacja

Przedstawienie informacji o zakoriczeniu
a prac nad NPChR w EUCERD

b |Swiatowy Dzier Choréb Rzadkich
Konsultacje spoteczne Narodowy Plan dla
c Chordéb Rzadkich - mapa drogowa

d Konferencja EUROPLAN

Konsultacje spoteczne Narodowego

e Programu Chordb Rzadkich
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WSKAZNIKI

Zatozenia: * Wiedza, klasyfikacja/kodowanie, rejestry i badania

Monitorowanie w cyklu rocznym, we wszystkich krajach cztonkowskich UE (Raport * 10. Istnienie krajowej polityki rozwoju wytycznych praktyki klinicznej

roczny) . . * 11. Rodzaj systemu klasyfikacji/kodowania, uzywany przez system opieki
Charakter nierestrykcyjny zdrowotnej

= 12. Istnienie polityki krajowego rejestru i zbierania danych RD

Wskazniki:

= Podstawowe (przygotowanie planu/strategii)

= 13. Istnienie programéw /projektéw badawczych w RD w kraiju

* 14. Udziat w miedzynarodowych inicjatywach badawczych
* 1. Istnienie przepiséw/ustaw lub réwnowaznych oficjalnych decyzji krajowych, kiére

wspierajq ustanowienie i rozwéj planu rzadkich choréb (RD) * Terapia
= 2. Istnienie Komitetu Doradczego RD = 15. Liczba refundowanych sierocych produkiéw medycznych
= 3. State i oficjalne uczestniczenie przedstawicieli pacjentéw w wdrazaniu plany, = 16. Istnienie polityki w zakresie stosowania leku przed MA (compassionate use)

monitorowaniu i ocenie . .
= Ustugi socjalne

= 4. Przyjecie definicji choroby rzadkiej
= 17. Istnienie programéw wsparcia pacjentéw w integracji w codziennym zyciu

= Merytoryczne Lo R L. .
* Wsparcie finansowe wskazniki (wdrozenie strategii/planu)

* Centra eksperckie
* 18. Istnienie decyzji politycznych w celu zapewnienia diugoterminowej stabilnosci

= 5. Istnienie krajowej polityki desygnacji centréw eksperckich planu /strategii RD
" 6. Liczba centréw eksperckich, spéinych politykq desygnacying * 19. Kwota $rodkéw przeznaczonych na realizacje planu/strategii
= 7. Udziat krajowych lub regionalnych osrodkéw eksperckich w europeijskich sieciach - 20. $rodkéw publiczne przeznaczone na badania RD

referencyjnych
* 21. Publiczne srodki przeznaczone badania RD od poczqtku wdrazania

Informacja planu/strategii

= 8. Istnienie kompleksowej krajowej lub regionalnej polityki informacyjnej w chorobach
rzadkich, wspieranej przez rzqd

= 9. Help-line
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SKtAD

Imie i nazwisko

Jacek St. Gralinski

Daniel Bukowski

Piotr Dgbrowski

Bozenna Dembowska-Baginska

Piotr Fiedor

Aleksandra Jarosinska

N

Wiestaw Jedrzejczak

Barbara Kwiatkowska
Anna Kostera-Pruszczyk

Matgorzata Krajewska-Walasek

Pawet tukéw
Piotr Marusza
Marek Migdat
tukasz Pera

Beata Rorant
Jolanta Sykut-Cegielska

-

Mirostaw Zielinski

Przewodniczqcy Zespotu ds. Choréb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia, do 6 lutego 2013 r. Z-ca Dyrektora ds.
Klinicznych Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”

Sekretarz Zespotu, Departament Zdrowia Publicznego, MZ

Do 15 lutego 2013 r. Zastepca Dyrektora, Departament Zdrowia Publicznego, MZ
Klinika Onkologii, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, COMP, EMA

Woarszawski Uniwersytet Medyczny, CHMP, EMA
Departament Polityki Zdrowotnej, MZ

Konsultant Krajowy w dziedzinie Hematologii, MZ, Katedra i Klinika Hematologii, Onkologii i Choréb

Wewnetrznych Centralnego Szpitala Klinicznego, Warszawski Uniwersytet Medyczny
Departament Matki i Dziecka, MZ
Katedra i Klinika Neurologii, Warszawski Uniwersytet Medyczny

Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, ORPHANET

Zaktad Etyki, Uniwersytet Warszawski
Centrala Narodowego Funduszu Zdrowia

Klinika Anestezjologii i Intensywnej Terapii, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”, PDCO, EMA

Departament Polityki Lekowej i Farmacji, MZ

Departament Organizacji Ochrony Zdrowia, MZ

Kierownik Kliniki Choréb Metabolicznych, Instytut ,,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka”. Przewodniczqca Sekcji
Wrodzonych Wad Metabolizmu Polskiego Towarzystwa Pediatrycznego

Prezes, Krajowe Forum na Rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN

j-gralinski@gramed.pl

d.bukowski@mz.gov.pl

p.dabrowski@mz.gov.pl
b.dembowska@czd.pl

piotrfiedor@wp.pl

a.jarosinska@mz.gov.pl

wiktor@amwaw.edu.pl

b.kwiatkowska@mz.gov.pl
akostera@wum.edu.pl

m.walasek@czd.pl

p.w.lukow@uw.edu.pl
Piotr.Marusza@nfz.gov.pl
m.migdal@czd.pl
l.pera@mz.gov.pl

b.rorant@mz.gov.pl
j.cegielska@czd.pl

sekretariat@rzadkiechoroby.pl



