Warszawa, dnia 27 wrzesnia 2021 r.

Poz. 883

UCHWALA NR 110
RADY MINISTROW

z dnia 24 sierpnia 2021 r.
w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb Rzadkich
Rada Ministrow uchwala, co nastepuje:
§ 1. Przyjmuje si¢ dokument Plan dla Chorob Rzadkich, zwany dalej ,,Planem”, stanowigcy zatacznik do uchwaty.
§ 2. Realizacj¢ Planu ustala si¢ na lata 2021-2023.

§ 3. Celem Planu jest wypracowanie dziatan, ktore powinny zosta¢ podjete w zakresie poprawy jakosci opieki medycznej

nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Plan zawiera:

1)

2)

3)

4)
5)

6)

kryteria powotywania i funkcjonowania Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich odpowiedzialnych za nadzér nad
diagnostyka, rozpoznaniem i leczeniem pacjentow z chorobami rzadkimi;

okreslenie kierunkow poprawy diagnostyki chorob rzadkich, w tym dostgpnosci do nowoczesnych metod diagno-
stycznych z wykorzystaniem technologii genomowych;

propozycje poprawy dostepu do lekdw, wyrobow medycznych i §rodkow spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich;

uruchomienie systemu monitorowania choréb rzadkich przez utworzenie Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich;

utworzenie dokumentu medycznego pacjenta z chorobg rzadka, w ktorym begda zawarte dane kliniczne — Paszport
Pacjenta z Choroba Rzadka;

utworzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”, zawierajacej informacje kliniczng, naukowa i organizacyjna
dotyczaca choréb rzadkich.

§ 4. Koordynowanie i nadzorowanie realizacji Planu powierza si¢ ministrowi wtasciwemu do spraw zdrowia.
§ 5. Uchwata wchodzi w zycie z dniem podj¢cia i podlega ogloszeniu.

Prezes Rady Ministrow: M. Morawiecki
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WSTEP

1 Choroby rzadkie

Choroby rzadkie w Swietle prawodawstwa Unii Europejskiej uzyskaty swoéj szczegélny status, gdy
w dniu 22 czerwca 1999 r. zostata opublikowana decyzja nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskiego
i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjmujgca wspdlnotowy program dziatania w dziedzinie chordb
rzadkich w ramach dziatan w zakresie zdrowia publicznego (1999 do 2003)". w tym dokumencie
pojawia sie po raz pierwszy definicja choroby rzadkiej jako takiej, ktéra wystepuje w populacji ogélnej
z czestoscig nizszg niz 5 na 10000 oséb. W rozporzadzeniu (WE) nr 141/2000 Parlamentu
Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych (Dz. Urz.
UE L 18 z22.01.2000, str. 1, z pdzn. zm.) w punkcie 7 wskazano, ze pacjenci cierpigcy na rzadkie stany
chorobowe powinni byé uprawnieni do takiej samej jakosSci i dostepnosci do leczenia jak inni

pacjenci.

Na mocy decyzji nr 1350/2007/WE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 23 pazdziernika 2007 r.
ustanawiajgcej drugi wspdlnotowy program dziatan w dziedzinie zdrowia na lata 2008-2013%
wydano zalecenie Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziata w dziedzinie rzadkich chordb, aby
panstwa cztonkowskie Unii Europejskiej opracowaty plany lub strategie dotyczace rzadkich chordb
w ramach wtasnych systemoéw zdrowotnych i socjalnych w celu umozliwienia pacjentom cierpigcym
na te choroby dostepu do opieki zdrowotnej wysokiej jakosci, w tym diagnostyki i leczenia (m.in.

lekéw sierocych).

Choroby rzadkie stanowig ogromne wyzwanie zdrowotne i spoteczne. Liczba poznanych do tej pory
choréb rzadkich szacowana jest na okoto 8000 (ponad 6000 ma nadany numer ORPHA)?, co przy
jednoczesnej niskiej czestosci ich wystepowania oraz duzym rozproszeniu w populacji ogdlnej jest
przyczyng zrozumiatych trudnosci w ustalaniu wiasciwego rozpoznania znanych jako tzw. ,odyseja
diagnostyczna”. Choroby te mogg przebiega¢ gwattownie i konczy¢ sie wczesnym zgonem lub miec
charakter przewlekly, postepujacy, ktéory prowadzi do (wielo)narzagdowej niewydolnosci oraz
niepetnosprawnosci fizycznej lub intelektualnej. Nalezy podkresli¢, ze okoto 80% z nich ma podtfoze
genetyczne, a pozostate 20% moze mie¢ zwigzek z infekcja, alergig lub czynnikami srodowiskowymi.

Okoto 50% choréb rzadkich ujawnia sie w wieku dzieciecym (okoto 30% dzieci umiera przed

Dz. Urz. WE L 155z 22.06.1999, str. 1.

Dz. Urz. UE L3012z 20.11.2007, str. 3.

Opracowana przez ORPHANET klasyfikacja dedykowana chorobom rzadkim to system kodéw sygnowanych
literami ORPHA, po ktérych nastepuje odpowiednia liczba; nadany kod jest unikatowym identyfikatorem
kazdej choroby uznanej za rzadka, zgodnie z definicjg przyjeta w UE.
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osiggnieciem 5 r.z.), pozostate dotyczg oséb w wieku doros’fym‘”. W tej ostatniej grupie znajduja sie
zaréwno osoby z rozpoznang w dziecinstwie chorobg rzadka, jak i te, u ktérych choroba ujawnita sie
w poézniejszym wieku. Wsrdd osdb dorostych 10-25% chordb przewlektych ma status choroby
rzadkiejs). Szacuje sie, ze choroby rzadkie dotykajg 6-8%° populacji kazdego kraju. Majgc na uwadze
dane demograficzne z naszego kraju, nalezy zatozyé, ze na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej na

choroby rzadkie cierpi od 2 do 3 milionéw oséb.

Niniejszy dokument ma na celu usprawnienie systemu opieki nad chorymi na choroby rzadkie. Plan
dla Chordb Rzadkich, zwany dalej ,Planem”, jest niezbedny do zarzadzania tak duzym obszarem

zdrowotnym.

Plan ma charakter operacyjny — opisuje dziatania na lata 2021-2023. Dokument jest wynikiem prac
Zespotu powotanego przez Ministra Zdrowia zarzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia 2 marca 2020 r.
w sprawie powotania Zespotu do spraw opracowania szczegétowych rozwigzan istotnych w obszarze

choréb rzadkich (Dz. Urz. Min. Zdrow. poz. 15 i 38).

Celem powotania Zespotu byto opracowanie rozwigzan na rzecz pacjentéw z chorobami rzadkimi,

zmierzajacych do:

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

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

3) rozwoju i szerzenia wiedzy o chorobach rzadkich.

Celem Planu jest wprowadzenie kompleksowych rozwigzan majacych poprawi¢ opieke medyczng dla
0s6b cierpigcych na choroby rzadkie. Realizacja celu wymagac¢ bedzie zmian systemowych
i organizacyjnych, a takze wprowadzenia nowych rozwigzan legislacyjnych. Aby poprawié system
diagnostyki i leczenia pacjentow z chorobami rzadkimi, zdefiniowano obszary wymagajgce

usprawnienia oraz przedstawiono liste dziatan umozliwiajacych realizacje zamierzonych celdw.

System opieki dla pacjentéw dotknietych chorobami rzadkimi zaproponowany w Planie uwzglednia
sze$¢ podstawowych obszarow:

1) Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR);

2) kierunki poprawy diagnostyki chordb rzadkich, w tym dostepnosci do nowoczesnych metod

diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych;

A https://www.aoporphan.com/de_en/rare-diseases.
3 https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php.
® Zob. motyw pigty do zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatain w dziedzinie rzadkich choréb.
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3) dostep do lekéw, wyrobdw medycznych i srodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego
stosowanych w chorobach rzadkich;

4) Polski Rejestr Choréb Rzadkich;

5) Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg;

6) Platforme Informacyjng ,,Choroby Rzadkie”.

W celu prawidtowej i szybkiej realizacji ww. obszaréw zostata opracowana lista koniecznych do
przeprowadzenia dziatan wraz z opisem sposobu ich wdrozenia, modelem finansowania (dla

wybranych pozycji) i harmonogramem ich realizacji.

1.1 Czes$é ogdlna

Definicja choroby rzadkiej

Zgodnie z definicjg przyjeta w panstwach cztonkowskich Unii Europejskiej za choroby rzadkie uwaza
sie choroby wystepujace z czestoscig nizsza niz 5 na 10 000 osdb w populacji’. Sa one czesto
uwarunkowane genetycznie, majg przewlekty i nierzadko ciezki przebieg, prowadzg przedwczesnie
do zgonu lub powodujg niepetnosprawnosé. W Planie nie zostaty wyrdznione choroby ultrarzadkie.
Choroby rzadkie i ultrarzadkie wymagajg podobnych co do zasady mechanizmdéw rozwigzan. Nalezy
zauwazy¢, ze rozpowszechnienie ma charakter ciggty i jego zréznicowanie w obrebie chordb rzadkich,
tj. wyrdznienie chordb ultrarzadkich, jest arbitralne. Nie mozna wykluczy¢, ze w przysztosci takie
rozrdoznienie bedzie pozadane i pragmatyczne, jednak na tym etapie pozostaje poza zakresem
proponowanych, wstepnych zmian podyktowanych specyfikg tych chordb. Specyfika ta dotyczy
zaréowno chordéb rzadkich i ultrarzadkich i sprowadza sie do ograniczonej jakosci dowoddéw
naukowych, wysokich cen lekéw i odmiennej sktonnosci spoteczenstwa do finansowania ich leczenia

(wszystkie te cechy wynikajg z rozpowszechnienias)).

Obecnie okoto 5% chorych z chorobg rzadkg ma szanse na leczenie i poprawe stanu zdrowia dzieki
dostepnym terapiom. Odsetek ten bedzie sie stopniowo zwiekszat wskutek bardzo dynamicznego
rozwoju badan ukierunkowanych na poszukiwanie i opracowanie lekéw Ilub terapii dla
poszczegdlnych chordb rzadkich. Nadal dla wiekszosci chorych, do czasu pojawienia sie dla nich
celowanej terapii, podstawowe znaczenie ma leczenie objawowe oraz rehabilitacja i pomoc
spoteczna. W obydwu sytuacjach ustalenie rozpoznania przyczynowego jest niezwykle wazne.

Pozwala ono na zakorczenie ,odysei diagnostycznej” chorego, zaplanowanie wfasciwej opieki

7 Rozporzadzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie

sierocych produktéw leczniczych.

Sktonnos¢ spoteczenstwa do finansowania leczenia tych choréb moze takze dodatkowo pozostawac
w zwigzku z ich genetycznym podfozem, ktére powoduje, ze nie wynikajg one ze stylu zycia i jako
niezawinione zwiekszajg powszechng akceptowalnos¢ wyzszych kosztéw leczenia.

8)
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medycznej, w tym w wielu przypadkach ztagodzenie przebiegu choroby, tj. opdznienie powiktan lub

zmniejszenie nasilenia objawdéw i zmniejszenie dolegliwosci.

Niezwykta réznorodnos$¢ kliniczna oraz rzadkos¢ wystepowania poszczegdlnych chordb rzadkich
stanowi duze wyzwanie dla lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej oraz specjalistéw, ktdrzy
w swojej praktyce mogli nie spotkac sie z chorobami rzadkimi. Wynikajgce z braku doswiadczenia
opdzinienie w ustaleniu wifasciwego rozpoznania jest potegowane brakiem lub ograniczonym
dostepem do niektérych wspdtczesnych metod diagnostycznych, zwtaszcza do wielkoskalowych

badan genomowych.

Ponadto w przypadku choréb rzadkich o podtozu genetycznym ostateczne ustalenie Iub
zweryfikowanie diagnozy u pacjenta jest niezbedne do zakwalifikowania do badan genetycznych
innych cztonkéw rodziny w celu udzielenia petnej porady genetycznej i omdwienia planéw

prokreacyjnych.

Nie ulega watpliwosci, ze wczesne ustalenie prawidtowego rozpoznania jest takze korzystne dla

systemu ochrony zdrowia, poniewaz kornczy uporczywa diagnostyke, ktéra generuje znaczne koszty.

Choroby rzadkie, mimo ich znacznej réznorodnosci, charakteryzujg sie kilkoma wymienionymi ponizej

wspolnymi cechami:

1) w wiekszosci s3 uwarunkowane genetycznie (80%), co wigze sie takze ze zwiekszonym ryzykiem
wystgpienia choroby u cztonkdw rodziny;

2) czesto wspotistniejg z niepetnosprawnoscia fizyczng i (lub) intelektualng;

3) majg zazwyczaj przewlekty lub ciezki przebieg;

4) dtugosé zycia chorych jest nierzadko skrécona w stosunku do przecietnego okresu zycia populacji,
w ktdrej mieszkaja;

5) koszt ich diagnostyki i leczenia jest z reguty wysoki;

6) leczenie jest obecnie dostepne dla niewielkiego odsetka chorych (5%);

7) chorym nierzadko grozi wykluczenie spoteczne przez utrudniony dostep do edukacji oraz trudne
warunki socjalne, wynikajgce z ograniczonej mozliwosci podejmowania pracy przez opiekunow

i przez nich samych.

Stan obecny diagnostyki i opieki nad chorymi z chorobami rzadkimi

W polskim systemie opieki zdrowotnej od kilku dekad istotng role w procesie ustalania genetycznego
podfoza chordéb rzadkich petnig poradnie genetyczne oraz nieliczne osrodki genetyki medycznej

(OGM), tj. specjalistyczne poradnie genetyczne z laboratoriami genetyki medycznej, ktére takze
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zapewniajg niezbedne poradnictwo genetyczne pacjentom i ich rodzinom. Natomiast w systemie
opieki nad chorymi z chorobami rzadkimi nie zostaty dotychczas zdefiniowane osrodki eksperckie

dedykowane okreslonym chorobom rzadkim lub grupom choréb rzadkich.

Definicja lekéw przeznaczonych do terapii choréb rzadkich

Leki przeznaczone do terapii chordb rzadkich sg definiowane jako leki przeznaczone do leczenia

choréb wystepujgcych z czestoscig nizszg niz 5 na 10 000 oséb w populacji.

Leki te, na podstawie odrebnych przepiséw i decyzji administracyjnych, na wniosek podmiotu
odpowiedzialnego mogg podlegaé ochronie handlowej na terytorium Unii Europejskiej przez nadanie

im na okres 10 lat statusu leku sierocego.

Rada do spraw Choréb Rzadkich

W celu wtasciwej realizacji zadann wymienionych w Planie dla Choréb Rzadkich niezbedne jest
powotanie Rady do spraw Choréb Rzadkich, ktéra we wspdtpracy z ministrem witasciwym do spraw
zdrowia bedzie inicjowata i monitorowata pod wzgledem merytorycznym realizacje poszczegdlnych
etapodw Planu zgodnie z harmonogramem, w tym m.in. powotanie odpowiednich zespotow
ekspertéw, ogtaszanie konkurséw na uzyskanie statusu OECR, koordynacje wspotpracy miedzy OECR,

oraz wypetniata inne zadania wynikajace z jej kompetencji.

Priorytetowe zadania legislacyjne
Za priorytetowe zadania legislacyjne o charakterze ogdlnym wynikajgce z Planu nalezy uzna¢:

Zadanie 1. Ustanowienie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia chordb rzadkich jako
priorytetu w zakresie zdrowia publicznego.

Zadanie 2. Przyjecie uchwaty Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb
Rzadkich, w ktérym przyjmuje sie obowigzujgce w Unii Europejskiej definicje choroby rzadkiej oraz
lekdw przeznaczonych do terapii choréb rzadkich.

Zadanie 3. Powotanie Rady do spraw Chordb Rzadkich (przy ministrze wtasciwym do spraw zdrowia)

w celu wsparcia realizacji szczegétowych rozwigzan przyjetych w Planie.

Ustanowienie chorob rzadkich jako priorytetu w zakresie zdrowia

ZADANIE 1

publicznego

art. 31a ust. 2 ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki
Podstawa prawna zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2021 r.
poz. 1285i1292)

Podmiot odpowiedzialny | minister wtasciwy do spraw zdrowia
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Osoba odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca

konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach medycyny

Zadanie

nowelizacja rozporzgdzenia Ministra Zdrowia z dnia 27 lutego 2018 r.
w sprawie priorytetéw zdrowotnych (Dz. U. poz. 469)

Termin realizacji zadania

do dnia 31 grudnia 2021 .

Sposdb wykonania
zadania

dodanie pkt 11 w § 1 ww. rozporzadzenia o tresci: ,,poprawa diagnostyki
i leczenia choréb rzadkich”

Sposbéb pomiaru
wykonania zadania w %

100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego
do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2

Przyjecie definicji chordb rzadkich i definicji lekéw przeznaczonych do

terapii im dedykowanych

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministréw w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Choréb
Rzadkich

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca Rada do spraw Chordb Rzadkich
nowelizacja ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, sSrodkéw
. spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw
Zadanie

medycznych (Dz. U. z 2021 r. poz. 523 i 1292), zwanej dalej ,,ustawa
o refundacji”

Termin realizacji zadania

do dnia 31 grudnia 2021 .

Sposdb wykonania
zadania

w art. 2 ww. ustawy dodanie pkt 30i 31 o tresci:

,30) choroby rzadkie — choroby wystepujace z czestoscig nizsza niz 5 na
10 000 os6b w populacji;

31) leki przeznaczone do terapii choréb rzadkich — leki dedykowane
leczeniu chordb wystepujacych z czestoscig nizszg niz 5 na 10 000 oséb
w populacji, bez wzgledu na oznaczenie ich, na podstawie odrebnych

przepisow, jako sieroce produkty lecznicze.”

Sposéb pomiaru
wykonania zadania w %

100%
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Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego
do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 3

Powotanie Rady do spraw Chordob Rzadkich

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla Chordb
Rzadkich

EUCERD Zalecenia dotyczgce podstawowych wskaznikéw monitorowania
narodowych planéw lub strategii dla chordb rzadkich (6 czerwca 2013 r.)
(Komitet Ekspertéow Unii Europejskiej do spraw Rzadkich Chordéb)

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

przedstawiciel Orphanet Polska, przedstawiciele wiasciwych towarzystw
naukowych, wtasciwi konsultanci krajowi, przedstawiciel ESRCR

Wspétpraca
e (europejskich sieci referencyjnych choréb rzadkich), przedstawiciel
Rzecznika Praw Pacjenta, przedstawiciele organizacji pacjentéw
Zadanie powotanie Rady do spraw Chordb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia

Termin realizacji zadania

do dnia 31 pazdziernika 2021 r.

Sposdb wykonania
zadania

1) opracowanie zasad powotywania i dziatania Rady do spraw Choréb
Rzadkich;

2) powotanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia Rady do spraw
Chordéb Rzadkich, w ktdrej beda zasiadaé przedstawiciele interesariuszy
zwigzanych z realizacjg Planu, w tym przedstawiciele: OECR, ESRCR,
Orphanet Polska, sSrodowisk akademickich i naukowych, diagnostéw
laboratoryjnych (po jednym przedstawicielu posiadajgcym specjalizacje
z dziedziny genetyki medycznej i ogdlnej), organizacji pacjentow,
administracji panistwowej, przemystu i Narodowego Funduszu Zdrowia (NFZ)

Sposéb pomiaru
wykonania zadania w %

100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego
do spraw zdrowia

Koszt realizacji

500 000 zt:
w 2021 r.— 40 000 zt,
w 2022 r.— 230 000 zt,

w 2023 r.—230 000 zt
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1.2 Dalsze dziatania po 2023 r.

Plan obejmuje gtéwnie obszary zwigzane z poprawa opieki medycznej tej grupy chorych.

Po realizacji wszystkich zadan wymienionych w Planie niezbedna bedzie aktualizacja opracowanych
obecnie 6 obszaréw oraz przygotowanie kolejnych Plandéw, z uwzglednieniem innych obszaréw

wymienionych ponizej.

Nowe obszary wymagajgce opracowania rozwigzan i dziatan na rzecz pacjentéw z chorobami

rzadkimi:

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

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

2) rehabilitacja i fizjoterapia chorych na choroby rzadkie;

3) uporzadkowanie zasad orzecznictwa dotyczgcego chorych na choroby rzadkie;

4) wiaczenie spoteczne, edukacyjne i zawodowe chorych na choroby rzadkie;

5) wsparcie srodowiskowe i spoteczne chorych z chorobami rzadkimi i ich rodzin.

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

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

2) wspieranie dziatan na rzecz uczestnictwa krajowych Osrodkéw Eksperckich Chordb Rzadkich
(OECR) oraz polskich cztonkéw europejskich sieci referencyjnych (ESR) w projektach
miedzynarodowych, w tym m.in. powofanie ,Mirror Group” do istniejgcej struktury

Europejskiego Wspdlnego Programu ds. Choréb Rzadkich.

Powotanie ,Mirror Group” do istniejgcej struktury EJP RD (European Joint Programme for Rare
Diseases), podstawowego programu wyznaczajgcego kierunki rozwoju oraz finansujgcego dziatania
w zakresie chordéb rzadkich na lata 2019-2023, jest pragmatycznie uzasadnione. Umozliwitoby to
Rzeczypospolitej Polskiej maksymalne wykorzystanie obecnych w tym programie s$rodkoéw,
ukierunkowanie dalszych dziatan zgodnie z opracowaniami europejskimi oraz przygotowanie polskich

instytucji i organizacji do szerszego aktywnego udziatu w strukturach EJP RD w kolejnym programie.
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OSRODKI EKSPERCKIE CHOROB RZADKICH

2 Osrodki Eksperckie Chordéb Rzadkich
2.1 Cele
2.1.1 Cel ogdlny
Poprawa dostepu swiadczeniobiorcéw z chorobami rzadkimi do diagnostyki, w tym genetycznej oraz
wielodyscyplinarnej, koordynowanej opieki medycznej, zgodnie z aktualnym stanem wiedzy

i mozliwosciami technologicznymi.

Trudnosci sprawnej organizacji diagnostyki chordb rzadkich oraz wtasciwej organizacji opieki
medycznej nad swiadczeniobiorcami z chorobami rzadkimi w Rzeczypospolitej Polskiej wynikajg z:

1) niedostosowania ogdlnego systemu opieki medycznej do nowoczesnej diagnostyki, w tym
genetycznej, oraz niezapewnienia wielodyscyplinarnej kompleksowej opieki medycznej nad
osobami z chorobami rzadkimi;

2) braku systemu refundacji nowoczesnych metod diagnostyki genetycznej wykorzystujgcych
wielkoskalowe technologie genomowe oraz innych wysokospecjalistycznych metod
laboratoryjnych;

3) braku mozliwosci uwidocznienia chordb rzadkich w medycznych systemach elektronicznych —
obowigzujacy system klasyfikacji ICD-10 oraz planowana jego nastepna edycja ICD-11 nie

wyrdzniajg chordéb rzadkich.

Stosowana powszechnie dla celow sprawozdawczych w Rzeczypospolitej Polskiej Miedzynarodowa
Statystyczna Klasyfikacja Chordb i Problemdéw Zdrowotnych ICD-10, ktéra w niedalekiej przysztosci
zostanie zastgpiona wersjg ICD-11, uwzglednia tylko niektére choroby lub grupy choréb rzadkich
(tacznie okoto 250) i w zadnym stopniu nie upowaznia do przeprowadzenia analiz epidemiologicznych

rozpoznawanych chordéb rzadkich.

Jedynym systemem klasyfikacji dedykowanym chorobom rzadkim jest stopniowo wdrazany
w panstwach cztonkowskich Unii Europejskiej (UE), opracowany przez Orphanet system kodow
sygnowanych literami ORPHA, po ktérych nastepuje odpowiednia liczba. Nadany ponad

6000 rzadkich choréb kod jest unikatowym identyfikatorem kazdej z nich.

W proponowanym modelu organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki medycznej nad
pacjentami z chorobami rzadkimi kluczowag role petni¢ bedg OECR powotane przez ministra
wtasciwego do spraw zdrowia, ktére dzieki wspdolnemu dziataniu na obszarze kraju zaspokojg
potrzeby pacjentéw w zakresie diagnostyki i leczenia. Krajowe OECR bedg powigzane z ESRCR przez

cztonkostwo czesci z nich w tych strukturach.
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Majac na uwadze optymalizacje wysokich kosztéw kompleksowej opieki nad osobami z chorobami
rzadkimi, opracowany zostanie model organizacji OECR wraz z modelem finansowania wszystkich
Swiadczen niezbednych do realizacji zaktadanego celu. Powyisze prace odbywaé sie bedg we
wspotpracy z Agencjg Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT) oraz Narodowym
Funduszem Zdrowia (NFZ), z zastosowaniem przyjetych regut rachunku ekonomicznego oraz
wskazaniem podmiotéw uprawnionych do ich zlecania i rozliczania. Opracowanie uwzglednia¢ bedzie
zarowno weryfikacje taryfikacji procedur medycznych ($wiadczenn gwarantowanych) zwigzanych
z hospitalizacjg oraz opiekg ambulatoryjng, jak i proces kwalifikacji swiadczen, w konsekwencji

przygotowanie taryfikacji dla wybranych wysokospecjalistycznych badan diagnostycznych.

Ustalenie prawidtowego rozpoznania choroby rzadkiej i nadanie jej wtasciwego kodu ORPHA pozwoli
na szybsze niz dotychczas ustalenie planu wielospecjalistycznej opieki medycznej nad pacjentem oraz
uwidocznienie go w Polskim Rejestrze Chordb Rzadkich. Umozliwi to, w dalszej perspektywie,
przygotowanie wielokierunkowych opracowan przydatnych zaréwno dla ptfatnika, jak i dla catego

systemu organizacji opieki zdrowotnej.

2.1.2 Cele szczegdtowe

1. Powotanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia OECR oraz organizacja sieci tych
osrodkdéw na terytorium Rzeczypospolitej Polskiej.

2. Skrdcenie czasu uzyskania wtasciwego rozpoznania choroby rzadkiej przez wspdtprace OECR
z OGM lub  poradniami  genetycznymi  oraz  udostepnienie  refundowanych
wysokospecjalistycznych  badan laboratoryjnych, w tym wielkoskalowych badan
genomowych.

3. Opracowanie zasad zlecania wielkoskalowych badan genomowych oraz innych badan
wysokospecjalistycznych dla OECR.

4. Wybor, opracowanie i wdrozenie modelu finansowania procedur niezbednych do
zapewnienia kompleksowej opieki medycznej w powotanych OECR (taryfikacja i wycena
procedur szpitalnych oraz ambulatoryjnych).

5. Uwidocznienie chordb rzadkich w systemie elektronicznej dokumentacji medycznej przez
wiaczenie OECR w proces nadawania chorobom rzadkim kodéw OPRHA i zgtaszania ich do

Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich (PRCR).

2.2 Diagnoza stanu obecnego
2.2.1 Regulacje prawne i obecna praktyka
Identyfikacja i powotanie krajowych OECR we wszystkich krajach cztonkowskich Unii Europejskiej

zostato uznane przez Rade Unii Europejskiej za kluczowe dziatanie w ramach narodowych planéw lub
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strategii dla choréb rzadkich. Aby ujednolici¢ kryteria wytaniania istandardy dziatania takich
osrodkow, Komitet Ekspertéw Unii Europejskiej do spraw Rzadkich Choréb (EUCERD) opracowat

zalecenia, ktére zostaty przyjete dnia 24 pazdziernika 2011 ro,

W kolejnym dokumencie przygotowanym przez EUCERD zawarte zostaty rekomendacje dotyczgce
powotywania europejskich sieci referencyjnych dla choréb rzadkich (ESRCR) tworzonych na bazie

powotanych w krajach cztonkowskich OECR, ktéry ukazat sie dnia 31 stycznia 2013 r.%

. Wspoétpraca
miedzynarodowych grup ekspertdw w ramach ESRCR zaktada mozliwos¢ konsultacji pacjentéw
z chorobami rzadkimi przy uzyciu nowoczesnych technologii komunikacji i wymiany danych, w mysl
zasady ,podrdzuje wiedza, nie pacjent”. Aktualnie w Europie dziatajg 24 europejskie sieci

referencyjne dla choréb rzadkich.

W Rzeczypospolitej Polskiej nie powotywano do tej pory krajowych OECR, ktdre zgodnie
z zaleceniami EUCERD powinny by¢ nominowane przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia. Kazdy
polski osrodek, ktéry chciat ubiegaé sie o przyjecie do europejskiej sieci referencyjnej chordb
rzadkich, musiat uzyska¢ zgode ministra wtasciwego do spraw zdrowia. W ramach pierwszego
konkursu 21 polskich osrodkédw zostato przyjetych w 2016 r. do 16 ESRCR™. W 2021 r. zostanie
rozstrzygniety drugi konkurs. Wymienione wyzej osrodki, ktére wczesniej spetnity kryteria
europejskie, powinny uzyska¢ nominacje ministra wtasciwego do spraw zdrowia jako krajowe OECR
w trybie uznania kompetenc;ji.

W Rzeczypospolitej Polskiej istnieje szereg innych rozpoznawalnych osrodkow, ktére od lat prowadza
diagnostyke oraz zapewniajg leczenie i opieke pacjentom z okreslonymi chorobami lub grupami
chordéb rzadkich. Posiadajg one swoje rejestry, w ktérych gromadza dane epidemiologiczne oraz
kliniczne na temat historii naturalnej okreslonych choréb, bogaty dorobek naukowy oraz
ugruntowang wspétprace z placéwkami zagranicznymi, co przektada sie na ich renome i reputacje
w srodowisku. Te osrodki, po przejSciu przez ustalong procedure kwalifikacyjng, uwzgledniajgca
zarowno kryteria merytoryczne, jak i formalne, bedg mogly zosta¢ powotane przez ministra
wtasciwego do spraw zdrowia jako kolejne OECR w Rzeczypospolitej Polskiej w ramach ogtaszanych

konkurséw krajowych. Uzyskanie nominacji ministra wtasciwego do spraw zdrowia przez osrodek

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

https://www.gov.pl/web/zdrowie/europejskie-sieci-referencyjne.

10)

11)
12)
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krajowy bedzie warunkiem umozliwiajgcym przystgpienie do konkurséw naboru do ESRCR, zgodnie

z wezeéniejszymi zaleceniami EUCERD z roku 2011**) 1 2013,

Uzyskanie statusu krajowego OECR nadanego przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia powinno
by¢ powigzane ze zwiekszonym poziomem finansowania procedur zwigzanych ze specyfikg tych
choréb, aby mozliwe byto wypetnianie misji i zadan zwigzanych z zapewnieniem efektywne;j,
nowoczesnej diagnostyki, jak réwniez koordynowanej, wielospecjalistycznej opieki nad pacjentem
i jego rodzing (porada genetyczna), prowadzenia rejestréow klinicznych choroby rzadkiej lub grupy

choréb rzadkich oraz spetniania wiodacej roli edukacyjnej i naukowej.

2.2.2 Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich — misja, zakres dziatania, zadania

Zgodnie z dyrektywg Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca w sprawie
stosowania praw pacjentdw w transgranicznej opiece zdrowotnej (Dz. Urz. UE L 88 z 04.04.2011,
str. 45, z poin. zm.) Komitet EUCERD opracowat jednolite zalecenia powotywania Osrodkow
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 rzadkag lub grupa
choréb rzadkich dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistycznej, koordynowane;j

opieki medycznej.

Pie¢ podstawowych filaréw, na ktérych powinna by¢ oparta struktura organizacyjna OECR, to:

1) wielodyscyplinarny zespdt;

2) odpowiednie zaplecze technologiczne;

3) doswiadczenie w prowadzeniu badan klinicznych i projektéw badawczych;

4) udokumentowana wspodtpraca miedzynarodowa w obszarze choréb rzadkich w postaci
wspolnych publikacji;

5) wspodtpraca z organizacjg lub stowarzyszeniem pacjentow.

3 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 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.

EUCERD Recommendations on Quality Criteria for Centres of Expertise for Rare Diseases in Member States;
https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/20150610_erns_eucerdaddendum_en.pdf.

14)

15)
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Wspodtdziatanie OECR na terenie danego panstwa cztonkowskiego Unii Europejskiej powinno
docelowo, w dtuzszym horyzoncie czasowym, zapewnic zaspokojenie potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi, m.in. dzieki wspdtpracy z wyspecjalizowanymi laboratoriami diagnostycznymi i naukowymi
oraz z innymi placdwkami wspomagajacymi proces diagnostyki i leczenia, jak réwniez z organizacjami

i stowarzyszeniami zrzeszajgcymi pacjentow.

Wspotpraca miedzy OECR, zaréwno w sieci krajowej, jak i miedzynarodowej, powinna stuzy¢ m.in.
systematycznemu opracowywaniu wspdlnych dokumentéw stanowigcych wytyczne dotyczace
postepowania z pacjentem z okreslong chorobg rzadkg, ktére bedg niezwykle przydatne w praktyce
klinicznej na réznych poziomach referencyjnosci. Takie wytyczne pomagajg skroci¢ czas od
wystgpienia podejrzenia do rozpoznania choroby oraz przyczyniajg sie do poprawy jakosci opieki,
dlatego wiele krajow europejskich uwzglednito proces ich tworzenia jako priorytet w swoich

krajowych planach dla choréb rzadkich.

Powotane przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia OECR, po przejsciu przez personel szkolenia
(lekarze, koderzy, rejestratorki), uzyskajg uprawnienia i jednoczesnie obowigzek nadawania
w dokumentacji medycznej wtasciwego kodu ORPHA. Ustalenie odpowiednich kodéw dla danej
choroby lub grupy choréb oraz wtaczenie ich w system krajowych i miedzynarodowych rejestréw jest
warunkiem spdjnosci opieki. Pozwoli to na rozpoczecie systematycznego tworzenia Polskiego
Rejestru Choréb Rzadkich, co umozliwi szacowanie ogélnopolskich wskaznikow epidemiologicznych

oraz przypisanie kosztow opieki medycznej dla konkretnych choréb lub grup choréb rzadkich.

2.3  Oczekiwany rezultat
Poprawa dostepu pacjentéw z chorobami rzadkimi do nowoczesnej diagnostyki i wielodyscyplinarnej,
koordynowanej opieki medycznej, zgodnej z aktualnym stanem wiedzy i mozliwosciami

technologicznymi.

2.4 Mierniki
Opracowanie i wdrozenie weryfikowalnych wskaznikéw ewaluacji (efektywnosci dziatan) w latach
2021-2023:
1) wprowadzenie przepiséw ustanawiajgcych kryteria oraz zasady i procedury powotywania OECR na
terenie kraju;
2) liczba OECR spetniajgcych ww. warunki, ktére zostaty powotane przez ministra wtasciwego do
spraw zdrowia;
3) liczba OECR nalezgcych do ESRCR;

4) liczba pacjentéw objetych diagnostykg i leczeniem w OECR;
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5) liczba wykonanych wielkoskalowych badan genomowych zleconych w ramach kompetencji
danego OECR finansowanych wg ustalonych zasad ze $rodkéw publicznych (analiza roczna,
konsultanci wojewddzcy oraz konsultanci krajowi);

6) liczba zgtoszen chordéb rzadkich z nadanym kodem ORPHA wprowadzonych przez OECR do
Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich;

7) liczba lub % rozpoznanych choréb z nadanym kodem ORPHA wprowadzonych do Polskiego

Rejestru Chordb Rzadkich.

2.5 Dziatania i odpowiedzialnos¢

Powotanie i organizacja OECR w Rzeczypospolitej Polskiej.

2.5.1 Powotanie Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich w drodze uznania kompetencji

1) Minister wtasciwy do spraw zdrowia, uznajgc kompetencje 21 osrodkéw klinicznych, ktére po
spetnieniu kryteridw obowigzujgcych we wszystkich panstwach cztonkowskich Unii Europejskiej
(1. konkurs) zostaty przyjete w grudniu 2016 r. do 16 z 24 europejskich sieci referencyjnych dla
choréb rzadkich (ESRCR), oficjalnie powotfa je jako Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich
w Rzeczypospolitej Polskiej.

2) W tym samym trybie minister wtasciwy do spraw zdrowia powota jako krajowe OECR osrodki
kliniczne, ktdre przejdg pomysinie procedure oceny w 2. konkursie naboru do ESRCR (ogtoszenie
wynikéw w drugiej potowie 2021 r.).

Ten tryb powotywania OECR bedzie obowigzywat tylko w odniesieniu do osrodkow, ktére przeszty

pozytywng weryfikacje w drodze dwdch konkurséw naboru do ESRCR.

1. Opracowanie krajowych rekomendacji powotywania Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich

zgodnych z jednolitymi zaleceniami powotywania Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich
w panstwach cztonkowskich opracowanymi przez Komitet EUCERD™ (zadanie 2).

2. Powotywanie krajowych Osrodkéw Eksperckich Chordb Rzadkich w trybie konkurséw.
Powotania kolejnych OECR beda odbywac sie w trybie konkurséw ogtaszanych przez ministra
wiasciwego do spraw zdrowia, zgodnie z kryteriami i warunkami formalnymi opracowanymi przez
Zespot Ekspertow do spraw akredytacji i certyfikacji OECR (zadanie 3), ktdre zostang opublikowane.
Od tego momentu aplikacja o przystgpienie do ESRCR bedzie mozliwa tylko dla osrodkéow

posiadajacych status OECR.

16} 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.
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ZADANIE 1

Powotanie specjalistycznych Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich w trybie

Rekomendacja

uznania kompetencji

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 kryteriéw jakosci dla Osrodkéw Eksperckich
dla Choréb Rzadkich w panstwach cztonkowskich
https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/201506
10_erns_eucerdaddendum_en.pdf

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba
odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca Rada do spraw Chordb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia
rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie:
1) uznania krajowych osrodkoéw klinicznych dziatajacych w strukturach ESRCR
za spetniajace kryteria obowigzujgce we wszystkich panistwach
Zadanie cztonkowskich Unii Europejskiej i oficjalne powotanie jako OECR

w Rzeczypospolitej Polskiej;

2) uznania krajowych osrodkéw klinicznych, ktére zostang przyjete do ESRCR
po zakonczeniu procedury konkursowej w 2021 r., za spetniajace kryteria
wymienione w pkt 1

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposdb pomiaru
wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt
wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do
spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2

Opracowanie krajowych zalecen powotywania Osrodkéw Eksperckich Choréb

Rzadkich

1) dyrektywa Parlamentu Europejskiego i Rady 2011/24/UE z dnia 9 marca
2011 r. w sprawie stosowania praw pacjentéw w transgranicznej opiece
zdrowotnej;

GG 2) EUCERD Zalecenia dotyczace kryteriéw jakosci dla Osrodkéw Eksperckich dla
Chordb Rzadkich w panstwach cztonkowskich
https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/20150610
_erns_eucerdaddendum_en.pdf

Podmiot

odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba
odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Wspétpraca

Rada do spraw Choréb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia, Centrum e-Zdrowia
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Powotanie Zespotu Ekspertéw do spraw akredytacji i certyfikacji OECR, ktdrego
zadaniem bedzie:

1) okreslenie misji i zakresu dziatania OECR,;
2) opracowanie kryteriéw i warunkdw powotywania OECR oraz okresowej oceny
wynikéw ich dziatania;
3) opracowanie i utworzenie formularza elektronicznego zgtoszenia osrodka do
. konkursu na OECR;
Zadania

4) opracowanie zasad ogtaszania konkursow i powotywania panelu ekspertéw
nadzorujgcego transparentne przeprowadzenie procedury oceny wnioskéw
o utworzenie OECR i przygotowanie ministrowi wtasciwemu do spraw zdrowia
rekomendacji nominowania nowego osrodka;

5) opracowanie zasad i okreslenie zakresu oraz interwatéw czasowych
przeprowadzania cyklicznych certyfikacji OECR

Termin realizacji
zadania

do dnia 30 czerwca 2022 r., konkursy bedg odbywaty sie raz na rok

Sposdb pomiaru

wprowadzenia

wykonania wdrozenie — 100%
zadania w %
Koszt finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do

spraw zdrowia

Koszt realizacji

1 000 000 zt

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 kryteriéw jakosci dla Osrodkéw Eksperckich dla
Chordéb Rzadkich w panstwach cztonkowskich
https://ec.europa.eu/health//sites/health/files/rare_diseases/docs/2015061
0_erns_eucerdaddendum_en.pdf

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba
odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca

Rada do spraw Choréb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia

Zadanie

powotanie OECR w trybie konkursu, zgodnie z zasadami opracowanymi przez
Zespot Ekspertow do spraw akredytacji i certyfikacji OECR

Termin realizacji
zadania

do dnia 30 wrzesnia 2022 .

Sposdb pomiaru
wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt
wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wtasciwego do
spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak
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2.5.2 Skrécenie czasu uzyskania wfasciwego rozpoznania choroby rzadkiej przez
opracowanie modelu refundacji procedur niezbednych do zapewnienia pacjentom
wielodyscyplinarnej, koordynowanej opieki medycznej, zgodnej z aktualnym stanem
wiedzy i mozliwosciami technologicznymi

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

choréb rzadkich, ktéore bedg podstawg do racjonalizacji wydatkéw ptatnika.

Jednym z kluczowych elementéw opieki nad pacjentem z chorobg rzadka jest zapewnienie szybkiej,
wysokospecjalistycznej, wtasciwie ukierunkowanej diagnostyki laboratoryjnej, dostepnej zaréwno
w trybie hospitalizacji, jak i ambulatoryjnym. Z uwagi na fakt, ze okoto 80% chordb rzadkich ma
podtoze genetyczne, szczegdlnego znaczenia nabiera wprowadzenie do wykazu Swiadczen
gwarantowanych diagnostycznych procedur medycznych wykorzystujgcych wielkoskalowe badania
genomowe (szczegdty dotyczgce tych procedur zostaty przedstawione w rozdziale 3. , Kierunki

poprawy diagnostyki choréb rzadkich”).

OECR powinny uzyska¢ kompetencje do prowadzenia diagnostyki genetycznej chordb rzadkich,
ktorymi sie zajmujg. Niezaleznie jednak od posiadanych kompetencji eksperckich w okreslonych
dziedzinach medycyny powotane OECR powinny nawigzac¢ wspotprace z osrodkiem genetyki klinicznej
lub medycznej, ktéry bedzie mégt stuzy¢ wsparciem w zakresie wyboru wtasciwego typu badania
genetycznego. Ponadto po ustaleniu genetycznego podifoza choroby OECR powinien skierowac
pacjenta wraz z rodzing do poradni genetycznej w celu przeprowadzenia diagnostyki u cztonkéw

rodziny i udzielenia petnej porady genetycznej.

2.5.2.1 Opracowanie zasad diagnostyki genetycznych choréb rzadkich w Osrodkach
Eksperckich Choréb Rzadkich

W zwigzku z tym, ze 80% chordb rzadkich ma podtoze genetyczne, szczegdlne znaczenie ma

diagnostyka z wykorzystaniem metod diagnostyki molekularnej.

Niezbedne jest opracowanie rekomendacji odnos$nie do kompetencji i zakresu uprawnien do zlecania
badan genetycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych w OECR oraz
ewentualnie w osrodkach wysokospecjalistycznych bez uprawnien OECR (po akceptacji przez
konsultanta wojewddzkiego lub konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej) — opis

procedury w zadaniu 4.

Ponadto cenng inicjatywg, w szczegélnosci w duzych placéwkach, w obrebie ktérych dziata kilka

OECR, bytoby tworzenie specjalistycznych wielodyscyplinarnych zespotéw medycznych, ztozonych
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z lekarzy prowadzacych pacjenta, genetyka klinicznego i biologa molekularnego, ktérzy podczas
spotkain konsultacyjnych analizowaliby trudne diagnostycznie przypadki choréb rzadkich

i podejmowali decyzje w zakresie wyboru odpowiedniej metody badania i interpretacji otrzymanych

wynikéw badan.

Podstawa prawna ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotne;
finansowanych ze srodkéw publicznych
Podmiot odpowiedzialny minister wiasciwy do spraw zdrowia

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Osoba odpowiedzialna oraz przewodniczacy Rady do spraw Chordb Rzadkich lub

wyznaczona przez niego osoba

1) zespot ztozony z przedstawicieli konsultanta krajowego

Wspétpraca w dziedzinie genetyki klinicznej oraz konsultantéw krajowych
w zakresie kompetencji powotanych OECR;

2) Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka (PTGC)

1. Opracowanie modelu i zasad wspotpracy OECR z osrodkami
genetyki klinicznej lub medycznej oraz z poradniami
genetycznymi.

2. Opracowanie i przeprowadzenie cyklu szkolen dla przedstawicieli
OECR w zakresie stosowania wielkoskalowych badan
genomowych.

3. Okreslenie kompetencji w zakresie mozliwosci samodzielnego

Zadanie kierowania na badania genomowe w ramach procedur
w przypadku finansowania przez NFZ (OECR w zakresie kompetencji
merytorycznych i poradnie genetyczne) oraz ustalenie nadzoru
merytorycznego nad osrodkami specjalistycznymi bez uprawnien
(tj. pozostajgcymi poza siecig OECR).

4. Opracowanie rekomendacji tworzenia i zasad dziatania
specjalistycznych konsultacyjnych zespotéw medycznych
w zakresie wielkoskalowe]j diagnostyki genomowej choréb

rzadkich w OECR
Termin realizacji zadania do dnia 31 grudnia 2022 r.
Sposob pomiaru wdrozenie — 100%

wykonania zadania w %

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji 1500 000 zt
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2.5.2.2 Wybdr, opracowanie i wdrozenie modelu finansowania procedur niezbednych do
zapewnienia kompleksowej opieki medycznej pacjentom z chorobami rzadkimi
w Osrodkach Eksperckich Choréb Rzadkich oraz w poradniach genetycznych

Kluczowe znaczenie dla efektywnej dziatalnosci OECR ma zapewnienie refundacji kosztow szybkiej
i skutecznej, wysokospecjalistycznej diagnostyki (rozdziat 3. ,Kierunki poprawy diagnostyki choréb
rzadkich”) oraz wielospecjalistycznej, koordynowanej opieki medycznej, zaréwno w ramach

hospitalizacji, jak i w trybie ambulatoryjnym.

Waznym zadaniem OECR bedzie opracowywanie i rozpowszechnianie stale aktualizowanych
standardow diagnostyki i catosciowe]j opieki dla poszczegdlnych chordb lub grup chordéb rzadkich,

ktore bedg podstawg do racjonalizacji wydatkow NFZ.

Opracowanie i wdrozenie modelu rozliczania swiadczen udzielonych

ZADANIE 5 pacjentowi z chorobg rzadka w ramach hospitalizacji oraz w trybie
ambulatoryjnym

Podstawa prawna ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze Srodkéw publicznych

Podmiot odpowiedzialny minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

NFZ, AOTMIT, konsultanci krajowi w odpowiednich dziedzinach

Wspétpraca medycyny, przedstawiciele towarzystw naukowych zwigzanych

z problematyka chordb rzadkich oraz przedstawiciele Rady do spraw

Chordéb Rzadkich

1. Opracowanie, wybdr i wdrozenie modelu rozliczania swiadczen
pacjenta z chorobg rzadka w trakcie hospitalizacji w OECR:

a) wersja z zastosowaniem podwyzszonych wspoétczynnikow
korygujgcych dedykowanych populacji pediatrycznej (podziat
na grupy wiekowe <i> 3 r.z.) oraz populacji oséb dorostych
(z uwagi na wspottowarzyszenie chorobie rzadkiej choréb
cywilizacyjnych),

b) wersja swiadczenie kompleksowe, tj. sumowanie $wiadczen
wykonanych realizowanych w ramach jednorodnych grup
pacjentow (JGP), a przypisanych do réznych specjalizacji,

; ¢) w przypadku chordb rzadkich z nadanym kodem ORPHA,
Zadania opisanych w dedykowanym katalogu, rozwazenie
opracowania modelu rozliczania,

d) okreslenie grup swiadczeniodawcow premiowanych za
gotowosc.

2. Analiza w celu uzupetnienia katalogu swiadczen w ramach
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej w poradniach OECR oraz

w poradniach genetycznych:

a) uwzglednienie podwyzszonych wspoétczynnikow korygujgcych
dedykowanych populacji pediatrycznej oraz populacji oséb
dorostych (pkt 1 lit. a),

b) wprowadzenie porady udzielanej pacjentowi zdalnie, tzw.
teleporady, finansowanej OECR oraz poradniom genetycznym.
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3. Opracowanie zasad odrebnego finansowania kosztochtonnej
diagnostyki genetycznej i niegenetycznej oraz leczenia i zywienia
srodkami specjalnego przeznaczenia medycznego pacjenta
z chorobg rzadka (dotyczy hospitalizacji oraz porad
ambulatoryjnych).

4. Opracowanie zasad odrebnego finansowania kosztochtonnych
wizyt ambulatoryjnych i krétkich hospitalizacji pacjentom
wymagajacym zindywidualizowanej, koordynowanej,
wielospecjalistycznej opieki medycznej.

5. Dostosowanie systeméw informatycznych do wprowadzanego
modelu opieki dedykowanego pacjentom z chorobami rzadkimi

Termin realizacji zadania do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposdb wykonania zadania | zmiana zarzadzen Prezesa NFZ

Sposob pomiaru wdrozenie — 100%
wykonania zadania w %
Koszt wprowadzenia w ramach srodkéw NFZ
o Koszty realizacji zadania zostang okreslone po zakoriczonym procesie
Koszt realizacji kwalifikacji $wiadczer opieki zdrowotnej z obszaru diagnostyki
genetycznej
2.5.2.2.1 Rozszerzenie zakresu diagnostyki i terapii w ramach hospitalizacji lub porady

ambulatoryjnej pacjenta z chorobg rzadka o:
1. Genetyczne badania wielkoskalowe oraz inne badania wysokospecjalistyczne (szczegdty
w rozdziale 3., Kierunki poprawy diagnostyki chordb rzadkich”).
2. Inne badania wysokospecjalistyczne, m.in. biochemiczne, enzymatyczne, immunologiczne
(szczegdty w rozdziale 3. ,Kierunki poprawy diagnostyki chordéb rzadkich”).
3. Zywienie pacjentéw $rodkami specjalnego przeznaczenia medycznego (szczegdty w rozdziale 4.
,Dostep do lekdw i sSrodkdw specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych

w chorobach rzadkich”).

2.5.2.2.2 Dodatkowe procedury zwigzane z zapewnieniem wifasciwej opieki nad pacjentem
z chorobg rzadka

Koordynacja opieki wielospecjalistycznej

Organizacja porad ambulatoryjnych oraz hospitalizacji dla pacjentéw z chorobami rzadkimi
wymagajacych systematycznej lub okresowej, zindywidualizowanej i wielospecjalistycznej opieki
wymaga precyzyjnych zasad koordynacji, w tym utworzenia stanowiska koordynatora w kazdym

OECR, aby w jak najkrétszym czasie realizowad plan diagnostyczny i konsultacyjny.

Telekonsultacja (z odpowiednim przelicznikiem po nadaniu kodu ORPHA).
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Jednym z aspektéw standaryzacji opieki jest rola OECR w upowszechnianiu dobrych praktyk opieki
nad pacjentem z chorobg rzadkg w innych placéwkach, w szczegdlnosci w praktyce lekarza
podstawowej opieki zdrowotnej. Ustalenie zasad udzielania przez OECR oraz poradnie genetyczne
konsultacji innym specjalistom, np. w formie telekonsultacji, pozwoli na optymalizacje opieki
medycznej i jednoczesnie oszczedzi pacjentom niepotrzebnych podrdzy, zapewniajagc im pomoc
w miejscu zamieszkania w tych przypadkach, gdy nie jest konieczne bezposrednie angazowanie

placéwek eksperckich.

2.5.3 Wigczenie OECR i poradni genetycznych w proces centralnego zbierania danych
epidemiologicznych dotyczgcych chordb rzadkich przez nadanie kodéw ORPHA
i zgtaszanie do Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich

Powotane przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia OECR oraz poradnie genetyczne, po przejsciu
szkolenia, uzyskajg uprawnienia i jednoczesnie obowigzek nadawania w dokumentacji medycznej
wtasciwego kodu ORPHA. Ustalenie wtasciwych koddéw dla danej choroby oraz wiaczenie ich
w system krajowych i miedzynarodowych rejestréw jest warunkiem spdjnosci opieki. Pozwoli to na
rozpoczecie tworzenia Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich, co umozliwi szacowanie ogélnopolskich
wskaznikéw epidemiologicznych oraz przypisanie kosztow opieki medycznej dla konkretnych chordb

lub grup chordb.

2.6 Finansowanie
Zadania zostang zrealizowane w ramach srodkéow finansowych pozostajgcych w dyspozycji ministra

wtasciwego do spraw zdrowia oraz planu finansowego NFZ.

KIERUNKI POPRAWY DIAGNOSTYKI CHOROB RZADKICH

3 Kierunki poprawy diagnostyki chordob rzadkich, w tym dostepnosci do
nowoczesnych metod diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych
badan genomowych

3.1 Cele

3.1.1 Cel ogdlny: poprawa diagnostyki chordb rzadkich

Kazdy pacjent, bez wzgledu na rzadkos¢ swojej choroby, powinien mie¢ rowny i tatwy dostep do
szybkiej, nowoczesnej i wiarygodnej diagnostyki oraz mozliwie najlepszej opieki medycznej. Poprawa
diagnostyki chordb rzadkich pozwoli na unikniecie tzw. ,,odysei diagnostycznej” trwajacej od kilku do
nawet kilkunastu lat, ktéra generuje ogromne koszty dla systemu ochrony zdrowia, a dla pacjenta

z chorobg rzadka i jego rodziny jest obcigzeniem psychicznym i materialnym.
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Diagnostyka genetycznie uwarunkowanych choréb rzadkich (80% chordb rzadkich) odbywa sie
w poradniach genetycznych, ktore s w kazdym wojewddztwie i w ogromnej wiekszosci maja
zaplecze diagnostyczne (tworzgc osrodki genetyki medycznej) i kontrakt z NFZ. S3 to zespoty
genetykow klinicznych i specjalistdw laboratoryjnej genetyki medycznej i, po uzupetnieniu zakresu
Swiadczen gwarantowanych o badania genetyczne z zakresu wielkoskalowych badan genomowych,
poradnie genetyczne tym bardziej beda najwazniejszymi osrodkami diagnostyki genetycznej chordéb
rzadkich o podtozu genetycznym. Drugim miejscem, gdzie bedzie odbywac sie diagnostyka choréb
rzadkich, bedg OECR, ktére wspdtpracujac scisle z laboratoriami genetyki medycznej i poradniami
genetycznymi, rowniez bedg miaty dostep do badan genetycznych (w zakresie profilu danego OECR).
Zarowno poradnie genetyczne i osrodki genetyki medycznej, jak i Osrodki Eksperckie Chordb
Rzadkich bedg miaty prawo nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do Polskiego Rejestru Choréb
Rzadkich.

Szersze udostepnienie w diagnostyce chordéb rzadkich nowoczesnych metod analizy laboratoryjnej,
zarowno genetycznej wielkoskalowej, jak i niegenetycznej wysokospecjalistycznej, znacznie skréci
czas uzyskania wtasciwej diagnozy przyczynowej choroby rzadkiej, zwiekszajgc szanse chorych na
osiggniecie mozliwie najlepszego stanu zdrowia i ogdlnego dobrostanu, a w ostatecznym rachunku

przyczyni sie do ograniczenia ogdlnych kosztéw zwigzanych z opiekg medyczng nad pacjentem.

Wybér wiasciwego badania genetycznego na wczesnym etapie procesu diagnostycznego ma
kluczowe znaczenie w przypadku chordb rzadkich, ktére sg czesto heterogenne klinicznie lub
genetycznie majg niepetng ekspresje kliniczng, nietypowy przebieg czy niejasng etiologie (fenokopie).
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, poczynajac od mozliwosci wprowadzenia leczenia
celowanego, jezeli takie jest dostepne, bgdz zastosowania terapii spowalniajgcej postep choroby,
a jednoczesnie przektada sie na zredukowanie kosztéw zbednej dodatkowej diagnostyki pacjenta.
Nalezy wyraznie podkreslic, ze wynik badania genetycznego jednoznacznie potwierdzajacy
rozpoznanie kliniczne w wiekszosci przypadkdéw nie wymaga powtarzania. W ostatecznym
rozrachunku koszt ww. wielkoskalowych badan genomowych jest nizszy niz uporczywe prowadzenie
wieloletniej diagnostyki kaskadowej, tj. krok po kroku (tzw. ,odyseja diagnostyczna”) z wykorzystaniem
klasycznych metod genetycznych oraz wielu innych metod diagnostycznych, co czesto wigze sie

z wielokrotnymi hospitalizacjami.

W niektérych przypadkach, oprdocz wykonania badania genetycznego, konieczne jest wykorzystanie

wysokospecjalistycznych laboratoryjnych badan niegenetycznych, np. enzymatycznych czy
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metabolomicznych. Dlatego niezbedna jest takze adekwatna wycena i refundacja kosztow tego typu

badan prowadzonych w osrodkach eksperckich.

3.1.2 Cele szczegdtowe

3.1.2.1 Poprawa dostepnosci do laboratoryjnych badan genetycznych w diagnostyce chordb
rzadkich

1. Okreslenie  zapotrzebowania na  diagnostyke  genetyczng chordb  rzadkich
w Rzeczypospolitej Polskiej.

2. Okreslenie populacji docelowej, dla ktérej bedzie wykonywana diagnostyka genetyczna
(pacjenci z choroba rzadka, cztonkowie rodzin oséb chorych i inni z grupy ryzyka).

3. Okreslenie sposobu finansowania diagnostyki genetycznej choréb rzadkich na rdznych
etapach rozwoju choroby pacjenta (badania prenatalne, postnatalne oraz posmiertne).

4. Opracowanie wykazu, taryfikacji oraz zasad zlecania wielkoskalowych badan genomowych
w diagnostyce genetycznej chordb rzadkich.

5. Modernizacja infrastruktury i doposazenie laboratoriéw wykonujgcych badania genetyczne,
w szczegblnosci wielkoskalowe badania genomowe. Docelowo utworzenie sieci krajowych
genetycznych laboratoriow referencyjnych.

3.1.2.2 Poprawa dostepnosci do laboratoryjnych badan wysokospecjalistycznych
(niegenetycznych) w diagnostyce chordéb rzadkich

1. Opracowanie taryfikacji oraz zasad stosowania innych niz genetyczne procedur
wysokospecjalistycznych stosowanych w celu diagnostyki i monitorowania przebiegu
choroby i leczenia.

2. Okreslenie podmiotow uprawnionych do wykonywania innych wysokospecjalistycznych
(niegenetycznych) procedur diagnostycznych.

3. Opracowanie zasad zlecania badan wysokospecjalistycznych innych niz genetyczne oraz
zasad kwalifikacji pacjenta z chorobg rzadkg do poszczegdlnych procedur diagnostycznych.

3.2 Diagnoza stanu obecnego
3.2.1 Aktualny stan prawny
W Rzeczypospolitej Polskiej, mimo intensywnego rozwoju genetyki medycznej, nie ma odpowiednich
przepiséw regulujgcych kompleksowo obszar diagnostyki genetycznej chordb rzadkich, w tym zasad
przeprowadzania badan genetycznych, przechowywania materialu  genetycznego oraz
bezpieczenstwa danych genetycznych. Rozproszone w wielu aktach prawnych obowigzujace
czgstkowe przepisy”) czesto pozostajg we wzajemnej sprzecznosci, w wiekszosSci sg przestarzate i nie

tworza spdjnego systemu prawnego.

) Ustawa z dnia 19 sierpnia 1994 r. o ochronie zdrowia psychicznego (Dz. U. z 2020 r. poz. 685), ustawa z dnia
5 grudnia 1996 r. o zawodach lekarza i lekarza dentysty (Dz. U. z 2021 r. poz. 790), ustawa z dnia 22 sierpnia
1997 r. o publicznej stuzbie krwi (Dz. U. z 2020 r. poz. 1777 oraz z 2021 r. poz. 159), ustawa z dnia 27 lipca
2001 r. o diagnostyce laboratoryjnej (Dz. U. z 2020 r. poz. 2061), ustawa z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo
farmaceutyczne (Dz. U. z 2021 r. poz. 974 i 981), ustawa z dnia 1 lipca 2005 r. o pobieraniu,
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Brak odpowiednio kontrolowanej i zarzgdzanej ogdlnokrajowej sieci osrodkdéw diagnostycznych oraz
przepisdow prawnych regulujgcych zasady certyfikacji podmiotow, ktére oferujg i wykonuja badania
genetyczne, powoduje watpliwosci co do rzetelnosci i wypetniania uznawanych standardow

miedzynarodowych.

3.2.2 Brak finansowania wielkoskalowych analiz genetycznych i innych laboratoryjnych
badan wysokospecjalistycznych

Opodznione lub btedne rozpoznanie choroby rzadkiej jest spowodowane przede wszystkim

ograniczonym dostepem do niezbednych wysokospecjalistycznych badan diagnostycznych, jak

rowniez brakiem wystarczajgcej wiedzy o chorobach rzadkich wsrdd lekarzy podstawowej opieki

zdrowotnej i specjalistow réznych dziedzin medycyny.

Wobec braku finansowania ze srodkéw publicznych badan wielkoskalowych diagnostyka chordb
rzadkich nadal czesto odbywa sie z wykorzystaniem innych metod diagnostycznych, szczegdlnie
z zakresu diagnostyki obrazowej oraz laboratoryjnej, co w potaczeniu z kosztami powtarzajacych sie

hospitalizacji wptywa na wysokie koszty w systemie ptatnika publicznego.

Lekarz specjalista, nie majgc dostepu do wspodtczesnie stosowanych wielkoskalowych badan
genomowych, jest zmuszony do stosowania diagnostyki, ktdrej skutecznos$¢ jest znikoma, zwtaszcza

w przypadku fenotypdw ztozonych lub skgpoobjawowych.

Krajowe, europejskie lub swiatowe rekomendacje uwzgledniajace diagnostyke genetyczng dostepne

sg tylko dla niewielkiego odsetka chordb rzadkich.

3.2.3 Obszary wymagajace zmian w zakresie diagnostyki choréb rzadkich

1. Finansowanie nowoczesnych wielkoskalowych badan genomowych ze srodkéw publicznych.
Wydzielenie z ryczattu szpitalnego i ambulatoryjnego puli na finansowanie badan
genetycznych przeznaczonych dla OECR, OGM, poradni genetycznych oraz oddziatow
specjalistycznych.

3. Odrebne finansowanie w innych wysokospecjalistycznych laboratoriach  badan
diagnostycznych (niegenetycznych) w wiekszosci dziedzin medycyny.

4. Ustalenie zasad i odpowiedni nadzdér oraz ocena skutecznosci wysokospecjalistycznej
diagnostyki genetycznej i niegenetycznej u pacjentéw z chorobg rzadka.

3.3 Oczekiwany rezultat
1. Zapewnienie odrebnego finansowania ze s$rodkéw publicznych nowoczesnej diagnostyki
choréb rzadkich z wykorzystaniem wielkoskalowych badarn genomowych i innych

wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych (niegenetycznych).

przechowywaniu i przeszczepianiu komérek, tkanek i narzagdéw (Dz. U. z 2020 r. poz. 2134), ustawa z dnia
6 listopada 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta (Dz. U. z 2020 r. poz. 849).
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2. Skrdcenie czasu diagnostyki od wystgpienia objawdw choroby do ustalenia jej rozpoznania
przyczynowego i etiologii.
3. Ograniczenie kosztéw opieki nad pacjentami z chorobg rzadkg o podtozu genetycznym.

4. Ograniczenie diagnostyki genetycznej polskich pacjentéw w osrodkach zagranicznych.

3.4 Mierniki

Opracowanie i wdrozenie weryfikowalnych wskaznikéw efektywnosci dziatan w latach

2021-2023:

1. Liczba laboratoridw spetniajgcych wymagane standardy, ktére uzyskaty certyfikat(y) lub
rekomendacje do wykonywania wielkoskalowych badan genomowych.

2. Liczba laboratoriéw spetniajgcych wymagane standardy, ktére uzyskaty certyfikat(y) lub
rekomendacje do wykonywania wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych
(niegenetycznych).

3. Liczba wykonanych wielkoskalowych badan genomowych finansowanych ze S$rodkéw
publicznych.

4. Liczba wykonanych wysokospecjalistycznych niegenetycznych badan laboratoryjnych.

5. Liczba rozpoznan chordb rzadkich ustalonych i wprowadzonych do PRCR z kodem ORPHA po
uzyskaniu  dostepnosci do nowych procedur diagnostycznych  (genetycznych

i niegenetycznych) w ramach koszyka swiadczen gwarantowanych.

3.5 Dziatania i odpowiedzialnos¢

3.5.1 Wdrozenie nowoczesnej diagnostyki genetycznej z wykorzystaniem wielkoskalowych
badan genomowych

Choroby rzadkie nie sg wyodrebnione w Miedzynarodowe] Statystycznej Klasyfikacji Choréb
i Probleméw Zdrowotnych ICD-10 i nie ulegnie to zmianie w jej kolejnej wersji ICD-11. Nie s3g takze
ustrukturyzowane w formie kodowanego spisu w medycznym systemie elektronicznym. Generuje to
problemy z okresleniem realnego zapotrzebowania na diagnostyke tych choréb w Rzeczypospolite]
Polskiej. Z uwagi na fakt, ze wiekszos¢ choréb rzadkich jest genetycznie uwarunkowana,
o niespecyficznym lub heterogennym spektrum objawdw klinicznych, to zastosowanie nowoczesnych
i efektywnych badan wielkoskalowych, w celu ustalenia doktadnego rozpoznania lub zréznicowania

choroby, jest w wiekszosci przypadkow jedynym skutecznym postepowaniem diagnostycznym.

Za pomoca wielkoskalowych badan genomowych mozna ustali¢ przyczyne wiekszosci choréb rzadkich
uwarunkowanych genetycznie. Technologia sekwencjonowania nowej generacji jest obecnie
najbardziej wydajng analizg genetyczna, ktdéra pozwala na zbadanie catego genomu ludzkiego,

jgdrowego i mitochondrialnego z wysokg czutoscia i doktadnoscig w bardzo krétkim czasie.
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Efektywne wykorzystanie wielkoskalowych badan genomowych w diagnostyce chordéb rzadkich
wymaga zaréwno witasciwego doboru diagnostyki do konkretnej sytuacji klinicznej, jak i umiejetnosci
interpretacji ztozonych wynikdw w kontekscie klinicznym. Z tego wzgledu szczegdlnie istotne zdaje
sie wskazanie podmiotow, ktére majg dostep do tej grupy badan diagnostycznych. W zwigzku
z powyzszym konieczne jest zaktualizowanie i rozszerzenie katalogu badan genetycznych
o wielkoskalowe badania genomowe oraz ustalenie zasad ich finansowania w diagnostyce pre-
i postnatalnej oraz posmiertnie, co nie byto dotychczas ujete w aktach wykonawczych do ustawy
z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych.
Dotychczasowe $wiadczenia opieki zdrowotnej, odrebnie kontraktowane w zakresie badan
genetycznych nienowotworowych wykonywanych metodami tradycyjnymi, powinny pozostaé
w wykazie Swiadczen gwarantowanych. Jednoczesnie nalezy okresli¢ szacunkowe zapotrzebowanie

na nowoczesng diagnostyke genetyczng chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej.

Okreslenie zapotrzebowania na nowoczesng diagnostyke genetyczn
ZADANIE 1 p q diag yke g yczng

choréb rzadkich (wielkoskalowe badania genomowe)

ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej

Podstawa prawna
2 finansowanych ze srodkéw publicznych

Podmiot

. minister wiasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny

Osoba odpowiedzialna | dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

AOTMIT, NFZ, konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej lub
jego przedstawiciel oraz inni konsultanci krajowi lub ich przedstawiciele
w zakresie dziedzin, w ktdérych choroby rzadkie sg w kregu
zainteresowan, Przewodniczagcy PTGC i (lub) jego przedstawiciel,
przedstawiciele innych towarzystw naukowych, przedstawiciele

Wspotpraca

organizacji pacjentéw i rodzicéw jako gtos doradczy

1. Okreslenie populacji docelowej, dla ktérej bedzie wykonywana
nowoczesna diagnostyka genetyczna (pacjenci z chorobg rzadka,

. cztonkowie rodzin oséb chorych i inni z grupy ryzyka).

Zadania I . . .

2. Okreslenie zapotrzebowania na wielkoskalowe badania genomowe,
takie jak poréwnawcza hybrydyzacja genomowa do mikromacierzy
(aCGH) i sekwencjonowanie nowej generacji (NGS), wykorzystywane

w diagnostyce choréb rzadkich

Termin realizacji
! 1zadl! do dnia 31 marca 2022 r.

zadania
Sposdb wykonania Rekomendacja Prezesa AOTMIT na zlecenie ministra wtasciwego do
zadania spraw zdrowia

Sposéb pomiaru

100%
wykonania zadania w % ’

finansowanie ze $Srodkdw pozostajacych w dyspozycji ministra

Koszt wprowadzenia , . .
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak
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ZADANIE 2

Opracowanie wykazu Swiadczen z zakresu wielkoskalowych badan

genomowych w chorobach rzadkich

Podstawa prawna

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

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia lub
dyrektor wtasciwego departamentu NFZ

konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej lub jego
przedstawiciel, Przewodniczgcy PTGC lub jego przedstawiciel,
konsultanci krajowi lub ich przedstawiciele w zakresie dziedzin,

Wspotpraca w ktdrych choroby rzadkie sg w kregu zainteresowan, przedstawiciele
ESRCR w Polsce oraz prezesi towarzystw naukowych lub ich
przedstawiciele, przedstawiciele organizacji pacjentéw i rodzicow (gtos
doradczy)

1. Ustalenie wykazu wielkoskalowych badan genomowych
wykorzystywanych w diagnostyce chordb rzadkich i uzupetnienie
wykazu Swiadczen gwarantowanych procedurami wielkoskalowymi
w zaleznosci od rekomendacji Prezesa AOTMIT i decyzji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia.

Zadania 2. Zapewnienie dostepnosci pozytywnie zarekomendowanych przez

Prezesa AOTMIT i decyzji ministra wtasciwego do spraw zdrowia
procedur w diagnostyce choréb rzadkich na etapie:

a) prenatalnym,

b) postnatalnym,

c) poSmiertnym

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposdb wykonania
zadania

rozporzadzenie ministra wiasciwego do spraw zdrowia,
zarzadzenie Prezesa NFZ

Sposdb pomiaru
wykonania zadania w %

100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajacych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 3

Analiza w celu uzupetnienia i taryfikacji oraz okreslenie sposobu

finansowania badan genetycznych

Podstawa prawna

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

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia lub NFZ
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L dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia lub
Osoba odpowiedzialna .. L )
dyrektor Departamentu Swiadczen Opieki Zdrowotnej NFZ

minister wtasciwy do spraw zdrowia, AOTMIT, NFZ, konsultant krajowy
Wspotpraca w dziedzinie genetyki klinicznej lub jego przedstawiciel, Przewodniczacy
PTGC lub jego przedstawiciel

Zadania analiza w celu uzupetnienia wykazu $wiadczen gwarantowanych
o procedury genetyczne, taryfikacji i okreslenia sposobu finansowania

Termin realizacji .
do dnia 31 marca 2023 r.

zadania
Sposdb wykonania rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia,
zadania zarzadzenie Prezesa NFZ

Sposéb pomiaru

. . wdrozenie 100%
wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. .
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

3.5.2 Standaryzacja laboratoryjnej diagnostyki genetycznej chordb rzadkich
Obowigzujgce przepisy prawne nie okreslajg Scisle grupy podmiotéow, ktére mogg oferowac
i wykonywac¢ badania genetyczne choréb rzadkich — brak jest odpowiednio kontrolowanej

i zarzgdzanej ogdlnokrajowej sieci osrodkow diagnostycznych.

W obecnym stanie prawnym diagnostyczne badania genetyczne sg wykonywane przez laboratoria
genetyczne, w tym: funkcjonujgce w samodzielnych publicznych zaktadach opieki zdrowotnej,
niepublicznych zaktadach opieki zdrowotnej oraz podmioty prywatne (najczesciej dziatajgce poza
systemem ochrony zdrowia). Podmioty prywatne mogg oferowaé dowolne testy genetyczne,
w dowolnym zakresie i dotyczace dowolnie wybranych chordb genetycznych, bez koniecznosci
posiadania certyfikatu czy tez poddawania sie kontroli. Nie sg tez w zaden sposdb zobligowane do
udzielania porady genetycznej (przed i po zleceniu badania diagnostycznego), poniewaz standard ten
obowigzuje w Rzeczypospolitej Polskiej jedynie w formie dobrej praktyki, a nie wymogu ustawowego.
Te niedostateczne rozwigzania systemowe generujg chaos informacyjny, przektadajgcy sie na to, ze
lekarz oraz pacjent nie wiedzg, jak powinien wygladaé algorytm postepowania diagnostycznego dla
konkretnej choroby rzadkiej uwarunkowanej genetycznie i jakie podmioty sg uprawnione do jego
realizacji. Brak oficjalnej platformy informacyjnej zawierajgcej wskazéwki o formach i miejscach
udzielania diagnostycznych $wiadczen genetycznych przyczynia sie do braku transparentnosci

informacyjnej w systemie opieki zdrowotnej nad pacjentami z chorobami rzadkimi.

Z uwagi na stopien ztozonosci analiz wielkoskalowych, dla zapewnienia wysokiego standardu jakosci

badan genetycznych, podmioty wykonujace genetyczne procedury diagnostyczne dla choréb rzadkich
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finansowane ze srodkéw publicznych powinny by¢ poddawane obowigzkowe] okresowej kontroli lub

certyfikacji lub akredytacji.

Opracowanie zasad i wdrozenie certyfikacji laboratoriéw

ZADANIE 4 wykonujacych wielkoskalowe badania genomowe majace

zastosowanie w diagnostyce genetycznej choréb rzadkich
Podstawa prawna ustawa z dnia 27 lipca 2001 r. o diagnostyce laboratoryjnej
Podmiot

o minister wiasciwy do spraw zdrowia / Centrum e-Zdrowia
odpowiedzialny

konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej lub jego

Osoba odpowiedzialna o ] ) e
przedstawiciel, Przewodniczgcy PTGC lub jego przedstawiciel

Zespot ekspertdow przy PTGC w dziedzinie genetyki molekularnej,
Zespot ekspertdw przy PTGC w dziedzinie cytogenetyki,

Zespot ekspertdw przy PTGC w dziedzinie choréb metabolicznych,
Wspétpraca konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej,

konsultanci krajowi lub ich przedstawiciele w zakresie dziedzin,

w ktérych choroby rzadkie sg w kregu zainteresowan,
przedstawiciele ESRCR w Polsce

1. Okreslenie wymogow i kompetencji dla laboratoridw genetycznych
w zakresie wykonywania badan wielkoskalowych (aCGH, NGS)

w ramach procedur refundowanych przez NFZ.

2. Opracowanie kryteriéw jako$ci materiatu biologicznego
i genetycznego (metoda izolacji i sposdb przechowywania)
wykorzystywanego do procedur wielkoskalowych.

. . 3. Przygotowanie kadry wizytatoréw przeszkolonych w zakresie

Rozwigzania L . L ) .
weryfikacji stosowania rekomendacji i standardéw diagnostycznych
dla choréb rzadkich.

4. Opracowanie formularza elektronicznego zgtoszenia laboratorium
do certyfikacji i utworzenie bazy danych certyfikowanych
laboratoriéw na Platformie P1.

5. Przeprowadzenie procedury certyfikacji laboratoriéw.

6. Cykliczna ocena jakosci pracy ww. laboratoriéw

Termin realizacji . .
. do dnia 31 grudnia 2022 r.
zadania

Sposéb wykonania L L )
dani rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia
zadania

Sposdb pomiaru
. . 100%
wykonania zadania w %

finansowanie ze s$rodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia
Koszt realizacji 2 000 000 zt

Koszt wprowadzenia
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3.5.3 Zwiekszenie dostepnosci i poprawa jakosci wysokospecjalistycznych procedur
diagnostyki laboratoryjnej innych niz genetyczne

Fenotypowa diagnostyka chordb rzadkich ukierunkowuje wybdr odpowiedniej metody
diagnostycznej do ustalenia ostatecznego rozpoznania. W niektdrych chorobach rzadkich (np.
w chorobach metabolicznych, atypowym zespole hemolityczno-mocznicowym, tubulopatiach) badania
takie wykonuje sie w trybie pilnym ze wzgledu na konieczno$¢ natychmiastowego rozpoczecia
leczenia objawowego. Wysokospecjalistyczne (niegenetyczne) badania laboratoryjne identyfikujg
réznorodne biomarkery choroby, np. enzymatyczne, biochemiczne lub immunologiczne, s3 czesto
kosztowne itrudno dostepne lub w niektérych przypadkach niewykonywane w Rzeczypospolite]
Polskiej. Niezbedne jest zatem zwiekszenie dostepnosci rowniez do badan wysokospecjalistycznych
innych niz genetyczne. Ich wyniki wraz z danymi genetycznymi pozwolg lekarzowi na kompleksowe

poznanie problemu klinicznego.

Niektore choroby rzadkie, jak np. wrodzone wady metabolizmu, mozina podejrzewac lub
rozpoznawac na podstawie wynikdw wysokospecjalistycznych badan biochemicznych. Diagnostyka
biochemiczna bezposrednia, tj. oznaczanie aktywnosci specyficznego enzymu, jest kosztowna,
dtugotrwata i wymaga profesjonalnej interpretacji przez doswiadczonych diagnostéw
laboratoryjnych. W praktyce klinicznej wykorzystuje sie najczesciej posrednig diagnostyke
biochemiczng, np. przez wykrywanie kumulujgcego sie substratu zablokowanej reakcji enzymatycznej
albo przez identyfikacje patologicznego produktu metabolicznego szlaku alternatywnego. Co istotne,
kosztowne wysokospecjalistyczne, niegenetyczne badania sg wykonywane nie tylko w celu ustalenia
rozpoznania, ale tez potem, wielokrotnie jako niezbedne monitorowanie leczenia i przebiegu
choroby. W zwigzku z powyzszym takie badania powinny by¢ refundowane w ramach wykazu

Swiadczen gwarantowanych.

Podobng role odgrywajg niektére badania immunologiczne wykorzystujgce specjalistyczne
technologie, takie jak cytometria przeptywowa lub wysokospecjalistyczne metody oznaczania
specyficznych przeciwciat (ADAMTS13, anty-HFH, HFI) czy sktadnikdw uktadu dopetniacza
niezbednych w diagnostyce rzadkich zespotéw z niedoborami odpornosci lub mikroangiopatii
zakrzepowych.

Celem zwiekszenia dostepnosci wysokospecjalistycznych niegenetycznych badan laboratoryjnych
konieczna jest ich adekwatna wycena i finansowanie kosztéw takich badan, wykonywanych
w Osrodkach Eksperckich, a zlecanych zawsze w przypadku podejrzenia choroby rzadkiej po

konsultacji z Osrodkiem Eksperckim.
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Jakos¢ przeprowadzanych wysokospecjalistycznych niegenetycznych badan laboratoryjnych
wykorzystywanych w diagnostyce i monitorowaniu choréb rzadkich powinna by¢ zapewniona przez
certyfikacje laboratoridw, w ktdérych s3 wykonywane badania, rekomendowanych przez towarzystwa

naukowe.

Okreslenie wykazu i zapotrzebowania na wysokospecjalistyczne
ZADANIE 5 niegenetyczne badania laboratoryjne wykorzystywane

w diagnostyce i monitorowaniu choréb rzadkich

ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotne;j
Podstawa prawna ) i i .
finansowanych ze srodkéw publicznych

Podmiot - , . .
L minister wtasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny

L dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia lub
Osoba odpowiedzialna .. L .
dyrektor Departamentu Swiadczen Opieki Zdrowotnej NFZ

minister wiasciwy do spraw zdrowia, AOTMIT, NFZ, konsultanci krajowi
lub ich przedstawiciele w zakresie dziedzin, w ktérych choroby rzadkie
5 sg w kregu zainteresowan, przedstawiciele europejskich osrodkow
Wspotpraca . . .
referencyjnych w Polsce oraz prezesi towarzystw naukowych lub ich
przedstawiciele, przedstawiciele organizacji pacjentéw i rodzicow (gtos

doradczy), przedstawiciel ESRCR

1. Opracowanie wykazu wysokospecjalistycznych niegenetycznych
badan laboratoryjnych wykorzystywanych w diagnostyce
i monitorowaniu chordb rzadkich, w tym m.in. laboratoryjnych badan
biochemicznych, immunologicznych, enzymatycznych na etapie:

. a) prenatalnym,

Zadania
b) postnatalnym,
c) poSmiertnym.

2. Okreslenie zapotrzebowania na wysokospecjalistyczne niegenetyczne
badania laboratoryjne wykorzystywane w diagnostyce
i monitorowaniu choréb rzadkich

Termin realizacji .
do dnia 31 marca 2022 .

zadania
Sposdb wykonania .
. raport AOTMIT
zadania
Sposdb pomiaru
HeHRlp 100%

wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. .
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak
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ZADANIE 6

Podstawa prawna

Analiza w celu uzupetnienia i taryfikacji 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
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia lub
dyrektor Departamentu Swiadczen Opieki Zdrowotnej NFZ

minister wiasciwy do spraw zdrowia, AOTMIT, NFZ, konsultanci krajowi
lub ich przedstawiciele w zakresie dziedzin, w ktérych choroby rzadkie

Wspdtpraca sg w kregu zainteresowan, oraz prezesi towarzystw naukowych lub ich
przedstawiciele, przedstawiciel ESRCR
analiza w celu uzupetnienia wykazu $wiadczen gwarantowanych
Zadania o wysokospecjalistyczne badania niegenetyczne, taryfikacji i okreslenia

sposobu finansowania

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposdb wykonania
zadania

rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia,
zarzadzenie Prezesa NFZ

Sposdb pomiaru
wykonania zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 7

Podstawa prawna

Opracowanie zasad i wdrozenie certyfikacji laboratoriow
wykonujacych wysokospecjalistyczne niegenetyczne badania

laboratoryjne wykorzystywane w diagnostyce i monitorowaniu
choréb rzadkich

ustawa z dnia 27 lipca 2001 r. o diagnostyce laboratoryjne;j

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

konsultanci krajowi lub ich przedstawiciele w zakresie dziedzin,

w ktorych choroby rzadkie sg w kregu zainteresowan, oraz prezesi
towarzystw naukowych lub ich przedstawiciele, przedstawiciele ESRCR
oraz prezesi towarzystw naukowych lub ich przedstawiciele,
przedstawiciel Krajowej Izby Diagnostow Laboratoryjnych

Zadania

1. Opracowanie ogdlnokrajowych wytycznych dla laboratoriow
wykonujacych wysokospecjalistyczne niegenetyczne badania
laboratoryjne wykorzystywane w diagnostyce i monitorowaniu
chordb rzadkich, w tym okreslenie kryteriéw jakosci dla kluczowych
procedur.
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2. Opracowanie formularza elektronicznego zgtoszenia laboratorium
do certyfikacji i utworzenie bazy danych certyfikowanych
laboratoriéw na Platformie P1.

3. Przeprowadzenie procedury certyfikacji laboratoriow.

4. Cykliczna ocena jakosci pracy laboratoriéw

Termin realizacji do dnia 31 grudnia 2022 r.

zadania

Sposdéb wykonania rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia
zadania

Sposbéb pomiaru 100%

wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. .
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji 2 000 000 zt

3.5.4 Modernizacja infrastruktury i doposazenie laboratoriow genetycznych wykonujgcych
wielkoskalowe badania genomowe. Powotanie krajowych referencyjnych laboratoriow
w strukturach osrodkéw genetyki medycznej (OGM)

Jednym z probleméw polskiej diagnostyki choréb rzadkich jest niedostateczne wyposazenie
publicznych osrodkéw diagnostycznych zajmujgcych sie leczeniem pacjentédw z chorobami rzadkimi.
Czes¢ dostepnej obecnie aparatury jest przestarzata, mato wydajna i wymaga kosztownych napraw
lub wymiany. Najistotniejsze ograniczenia s3 zwigzane z wysokim kosztem zakupu i utrzymania
platform mikromacierzowych oraz sekwenatorow o wysokiej przepustowosci, wykorzystujgcych
technologie sekwencjonowania nowej generacji. Obecnie w Rzeczypospolitej Polskiej sg dostepne
nieliczne sekwenatory nowej generacji. Aparatow do NGS o mniejszej przepustowosci lub
dostosowanych do analizy matych paneli celowanych jest za mato, aby sprosta¢ ogdlnokrajowym
potrzebom diagnostycznym.

Po modernizacji wszystkie podmioty lecznicze wchodzace w sktad sieci referencyjnej dla choréb
rzadkich beda stanowity kompleksowe wsparcie dla realizacji dalszych dziatan, ukierunkowanych na
poprawe dostepnosci do nowoczesnej diagnostyki genetycznej (technologii wielkoskalowych)
w Rzeczypospolitej Polskiej. Proponowane jest powotanie sieci krajowych referencyjnych

laboratoriéw genetycznych dziatajgcych w strukturach OGM.
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Zapewnienie zaplecza aparaturowego i infrastruktury do realizacji
ZADANIE 8

wielkoskalowych badan genetycznych.

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

Podmiot . - .
L minister wiasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny

Osoba odpowiedzialna | dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

, konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej lub jego
Wspodtpraca . . . L
przedstawiciel, Przewodniczacy PTGC lub jego przedstawiciel

1. Ustalenie kryteriéw powotania sieci krajowych referencyjnych
laboratoriéow genetycznych dziatajacych w strukturach OGM
posiadajgcych wiasne wyspecjalizowane kadry medyczne, tj.
specjalistéw w dziedzinie genetyki klinicznej, diagnostéw
laboratoryjnych, w tym specjalistow laboratoryjnej genetyki
medycznej (LGM), biologdéw, bioinformatykdéw, technikow.

2. Utworzenie i wyposazenie ww. osrodkow w najnowoczesniejszy,

Zadania wielkoskalowy system do analiz wielkoskalowych, tj. w platformy do
NGS i aCGH oraz odpowiednig infrastrukture informatycznga, ktére
dzieki tej inwestycji stang sie wydajne diagnostycznie przy
jednoczesnej optymalizacji kosztéw jednostkowych (w przeliczeniu
na procedure).

3. Uzupetnienie lub modernizacja zaplecza informatycznego
podmiotdw leczniczych w zakresie sprzetu, oprogramowania
i rozwigzan stuzacych elektronicznemu archiwizowaniu danych

Termin realizacji . L.
. do dnia 30 wrzesnia 2022 .
zadania

Sposdb wykonania . . .
dani rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia
zadania

Sposéb pomiaru

. . 100%
wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. i
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji 70 000 000 zt

3.6 Finansowanie
Zadania zostang zrealizowane ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra wiasciwego do spraw
zdrowia oraz planu finansowego NFZ. Oszacowanie kosztow realizacji poszczegdlnych zadan tam,
gdzie jest to niezbedne, bedzie musiato zosta¢ zlecone NFZ lub AOTMIT z uwagi na dostep do

niezbednych danych.
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DOSTEP DO LEKOW

4 Dostep do lekéw, wyrobéw medycznych i Srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich

4.1 Cele —ogdlny iszczegbdtowe

4.1.1 Cel ogdlny: Poprawa dostepu do skutecznych lekdw, wyrobdw medycznych oraz
Srodkéw  spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych
w chorobach rzadkich

Poprawa dostepu do lekéw, wyrobdw medycznych i sSrodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich wymaga uwzglednienia uwarunkowan
budzetowych i z tej przyczyny nalezy jg rozumiec jako racjonalizacje dostepu, to jest wypracowanie
mechanizmdéw poprawiajgcych dostep w ramach ograniczonych zasobéw. Nalezy zauwazyé, ze o ile
skutecznos$é technologii medycznych moze byé wyrazona w sposéb uniwersalny (np. wyleczenie,
przezycie itp.), to ocena dowoddw tej skutecznosci wymaga uwzglednienia specyfiki chordb rzadkich.
Poprawa dostepu obejmuje zarowno leki innowacyjne (zarejestrowane 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.

Z uwagi na zréznicowanie wyrobéw medycznych oraz rézny tryb ich dostepnosci lub refundacji
wyroby medyczne wymagajg dodatkowych, osobnych rozwigzan po wprowadzeniu odpowiednich
regulacji formalnoprawnych w zakresie wyrobéw medycznych. Rozwigzania te powinny byé
przeanalizowane izaplanowane w kolejnych aktualizacjach dokumentu oraz obejmowac wyroby
stosowane w terapii choréb rzadkich i j3 wspomagajgce (nie tylko te dostepne na zasadach

okreslonych w ustawie o refundacji, tj. zaopatrzenie w wyroby medyczne na zlecenie).

Nalezy podkresli¢, ze w Planie sg proponowane zmiany, ktérych zasadnosc jest postrzegana jedynie
lub gtéwnie w odniesieniu do chordb rzadkich. Z tego powodu pominieto zadania niespecyficzne dla
chordéb rzadkich i zasadne w ogodlnosci dla wszystkich choréb (podrozdziat 5.5 ,Dziatania

i odpowiedzialnos¢”).
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4.1.2 Cele szczegotowe

Celem Planu jest zaproponowanie rozwigzan, ktére prowadzityby do:

1) poprawy dostepu do lekdw, wyrobdow medycznych i srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego zarejestrowanych do stosowania w chorobach rzadkich przez:

a) przeprowadzenie analizy w kierunku dokonania zmian w zakresie oceny technologii
medycznych obejmujacych rozwiniecie klasycznej oceny technologii medycznych do
oceny technologii stosowanych w chorobach rzadkich przez wprowadzenie
wielokryterialnej analizy decyzyjnej (MCDA — ang. multi-criteria decision analysis),

b) okreslenie i wprowadzenie do ustawy o refundacji wysokosci progu kosztu uzyskania
dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢ (QALY — ang. quality adjusted life
year) dla technologii posiadajgcych dopuszczenie do stosowania w chorobach
rzadkich,

c) wsparcie rozwoju i szerszego wykorzystania instrumentéw podziatu ryzyka,

d) wprowadzenie zmian w procedurze wnioskowania o refundacje dotyczacy
technologii o niewielkim wptywie na plan finansowy NFZ (podrozdziat 4.5.1.4);

2) poprawy dostepu do lekdw stosowanych w chorobach rzadkich poza zarejestrowanymi
wskazaniami (ang. off label) dzieki okresleniu zasad ich refundacji;

3) poprawy dostepu do lekdow stosowanych w chorobach rzadkich przed ich dopuszczeniem do
obrotu i przed uzyskaniem refundacji ze srodkéw publicznych;

4) zapewnienia dostepu do objawowych i wspomagajacych lekéw, wyrobéw medycznych oraz
srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach
rzadkich;

5) poprawy dostepu do lekéw oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego przez mozliwos¢ ich

rozliczania w oddziale szpitalnym oraz finansowania dla chorych leczonych ambulatoryjnie.

4.2 Diagnoza stanu obecnego

4.2.1 Regulacje prawne i obecna praktyka

Obowigzujgce regulacje prawne w zakresie refundacji sg niedostosowane do specyfiki choréb
rzadkich i technologii stosowanych w leczeniu. Ustawa o refundacji nie wyrdznia technologii
stosowanych w chorobach rzadkich. Proces refundacyjny, w tym kryteria ustawowe brane pod uwage
podczas wydawania decyzji, nie uwzgledniajg w petni specyfiki choréb rzadkich i stosowanych w nich
technologii. Zmiany legislacyjne powinny polega¢ na adaptacji obecnego systemu prawnego (w tym
ustawy o refundacji) do specyfiki chordb rzadkich, a nie na wprowadzeniu zupetnie nowych

i odrebnych rozwigzan prawnych (takze z tego powodu zdecydowano sie na niepetne uwzglednienie
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w Planie wyrobéw medycznych oczekujgcych na nowe rozwigzania legislacyjne). Takie podejscie jest
uzasadnione miedzy innymi wspdélnym budzetem, w ramach ktérego ze srodkdéw publicznych s3

finansowane wszystkie technologie i interwencje medyczne bez wzgledu na ich przeznaczenie.

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, czesto kosztownych technologii medycznych. W wielu
krajach juz od lat 70. XX w. rozwija sie systematyczne monitorowanie rozwoju nowych technologii,
tak aby w sposdb kompleksowy i systematyczny identyfikowac¢ potencjalnie dobrze rokujace
technologie medyczne, czesto jeszcze w 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, ktére umozliwig
implementacje takich dziatan do polskiego systemu refundacyjnego, jest zasadne zardwno
w odniesieniu do technologii stosowanych w chorobach rzadkich, jak i powszechnych (z tego powodu
nie przedstawiono w tym zakresie odpowiedniego zadania w podrozdziale 5.5 ,Dziatania
i odpowiedzialnos¢”, w ktérym, jak juz wspomniano, ograniczono sie do propozycji specyficznych
rozwigzan dotyczgcych choréb rzadkich). W tym zakresie wskazane jest wykorzystanie juz dostepnych
materiatéw i Zrédet oraz wspétpraca z instytucjami takimi jak Miedzynarodowe Konsorcjum do spraw
Badan Naukowych Chordéb Rzadkich (The International Rare Diseases Research Consortium, IRDIRC)
czy Europejska Sie¢ Oceny Technologii Medycznych (European Network for Health Technology

Assessment, EunetHTA).

4.2.2 Ocena technologii medycznych zarejestrowanych do stosowania w leczeniu chordb
rzadkich

Praktyka HTA i podejmowania decyzji refundacyjnych w réznych krajach wskazuje na odmienne
podejécie i traktowanie lekéw stosowanych w chorobach rzadkich®®. Fakt ten wynika z charakteru
dostepnych danych klinicznych, trudnosci w ich interpretacji, niepewnosci ich oszacowania, ktére
z kolei istotnie wptywajg na parametryzacje modelu ekonomicznego i wiarygodnosc jego wynikéw
oraz oszacowania spodziewanego obcigzenia budzetu refundacyjnego. W obecnie obowigzujgcych
wytycznych oceny technologii medycznych w Rzeczypospolitej Polskiej w przypadku lekow
stosowanych w chorobach rzadkich dopuszcza sie w analizie klinicznej wykorzystanie badan

jednoramiennych oraz zaleca sie dotaczenie do analizy ekonomicznej specyficznego uzasadnienia

) Kristensen FB. (2017) Mapping of HTA methodologies in EU and Norway, Science & Policy;
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/technology_assessment/docs/2018_mapping_methodologies_
en.pdf.
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ceny (o ograniczone] przydatnosci w procesie decyzyjnym z uwagi na trudnos$¢ w jego precyzyjnym
zdefiniowaniu, standaryzacji i interpretacji)'®. Specyfika choréb rzadkich i jakosci lub charakteru
dowoddéw naukowych dotyczacych technologii stosowanych w tych chorobach wymaga jednak
dostosowania raportu oceny technologii medycznych w zakresie wszystkich zasadniczych jego czesci,

a takze adaptacji samego sposobu oceny wartosciujacej.

W zakresie analizy klinicznej nalezy zwrdci¢ uwage, iz badania kliniczne sg obcigzone nie tylko mata
liczebnoscig préby, ale czesto brakiem randomizacji, grupy kontrolnej, wzglednie krétkim czasem
obserwacji, wykorzystaniem surogatéw i tym samym ograniczong oceng odlegtego wptywu na istotne
klinicznie punkty koricowe. Z tego powodu warto, aby art. 13 ust. 3 ustawy o refundacji zostat
doprecyzowany dla lekédw stosowanych w chorobach rzadkich®. Zasady interpretacji oceny
poréownawczej technologii w przypadku braku badan bezposrednich (o ktore szczegdlnie trudno
w tym obszarze terapeutycznym) wymagajg uwzglednienia specyfiki jakosci badan w chorobach
rzadkich, ktdra istotnie rzutuje na mozliwosé porédwnan posrednich, ich wiarygodnos¢, a zwtaszcza

uzyskanie wynikdw znamiennych statystycznie.

W zakresie analizy ekonomicznej nalezy podkresli¢ trudnosci w wiarygodnym oszacowaniu kosztu
dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢ (QALY), szczegdlnie w przypadku pierwszego
dostepnego leku dopuszczonego do stosowania w chorobie rzadkiej. Stosowane w tym celu
modelowanie ekonomiczne jest opracowaniem wtérnym, ktérego wiarygodnos¢ zalezy od danych
pierwotnych, czyli badan klinicznych i danych wejsciowych niezbednych do parametryzacji modelu
(ograniczenia tych danych w duzej mierze wynikajg z matej liczby chorych i dostepnych obserwacji).
Dodatkowo koszt QALY czesto wielokrotnie przekracza prég optacalnosci, ustalony w wysokosci
trzykrotnosci Produktu Krajowego Brutto na jednego mieszkanca (art. 12 pkt 13 ustawy o refundacji),
z uwagi na wysokie koszty technologii zarejestrowanych do stosowania w chorobach rzadkich.
Wysokie wartosci QALY nie wykluczajg pozytywnej decyzji organu o objeciu refundacjg, ktora w takim
przypadku nie uwzglednia kryterium kosztowej efektywnosci. Wieksza sktonnos$é spoteczenstwa do
zaptaty za uzyskanie korzysci klinicznych w przypadku choréb rzadkich wymaga odzwierciedlenia
w wysokosci progu opfacalnoéci ustalonego dla choréb rzadkich®. Takie podejécie pozwoli na
wtasciwg interpretacje wysokosci kosztu QALY, a nie jego zupetne pominiecie w procesie

refundacyjnym.

19) Wytyczne oceny technologii medycznych (HTA, ang. health technology assessment) Wersja 3.0, Warszawa

sierpien 2016.

Art. 13 ust. 3 ustawy o refundacji — analiza przypadkéw oraz propozycja zmian, Krakdw/Warszawa grudzien
2020.

Simoens S. Pricing and reimbursement of orphan drugs: the need for more transparency. Orphanet J Rare
Dis. 2011;6:42. Published 2011 Jun 17, https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/1750-1172-6-42.

20)

21)
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Szczegdlnym rozwigzaniem wspierajgcym proces oceny, coraz szerzej stosowanym w podejsciu do
oceny technologii w chorobach rzadkich, jest wielokryterialna analiza decyzyjna — MCDA, ktéra
z uwagi na mozliwos¢ agregacji informacji w wielu aspektach moze wspomaga¢ kompleksowg ocene
i podejmowanie decyzji. MCDA pozwala proces decyzyjny zdekomponowa¢ na poszczegdlne
sktadowe celem okreslenia ich znaczenia i wptywu na koricowe rozstrzygniecie. Z tego powodu
mozliwos¢ skonstruowania MCDA specyficznie pod katem choréb rzadkich (to jest w oparciu
o wiasciwe i swoiste kryteria oraz odpowiadajgce im preferencje) jest wtasciwym podejsciem do
uwzglednienia charakterystyki tych chordb i odzwierciedlenia kontekstu decyzyjnego. Trzeba jednak
zauwazy¢, ze MCDA nie jest specyficzna dla lekéw dopuszczonych do stosowania w chorobach
rzadkich, chociaz czesto wykorzystywana wtasnie w ich ocenie (z tego powodu przedstawiono
wdrozenie MCDA jako osobne zadanie, jednoczesnie nie wykluczajgc jego zastosowania w przypadku

chordéb powszechnych).

Analizujgc doswiadczenia w zakresie wdrozenia MCDA w innych panstwach, wyrézni¢ mozna dwa
podejscia do wykorzystania MCDA w procesie refundacyjnym technologii stosowanych w chorobach
rzadkich (tabela 1):

1. Szkocja: ztozenie standardowego wniosku refundacyjnego, a nastepnie, w przypadku
wydania negatywnej rekomendacji przez agencje HTA (Scottish Medicines Consortium) lub
tez w sytuacji przekroczenia w analizie ekonomicznej progu optacalnosci, wnioskowanie
o ocene wedtug dodatkowych kryteriéw; dodatkowo mozliwa jest akceptacja wyzszej
progowe] wartosci kosztu QALY w przypadku chordéb rzadkich (i tym bardziej ultrarzadkich,
dla ktérych funkcjonuje osobna procedura).

2. Bufgaria, Rumunia, Witochy (Lombardia, program pilotazowy), Anglia, Nowa Zelandia
(zakonczony program pilotazowy), Australia: ocena zasadnosci refundacji pod katem
dodatkowych kryteriéw, typowych dla technologii stosowanych w chorobach rzadkich,
zamiast tradycyjnego wniosku refundacyjnego.

Tabela 1. Miejsca zastosowania MCDA w procesach refundacyjnych w wybranych krajach

Miejsce oceny wielokryterialnej w procesie oceny lekdbw w procesie
Kraj
refundacyjnym

' Odrebny proces dla technologii wysokospecjalistycznych (HST), w tym lekéw
Anglia sierocych; wynik oceny przeprowadzonej wedtug dodatkowo zdefiniowanego
zestawu kryteridw jest uwzgledniony w ostatecznej decyzji refundacyjne;j

' Program odnoszacy sie do choréb rzadkich z wyodrebnionym budzetem na
Australia finansowanie lekéw sierocych, w ktérym finansowane mogg by¢ leki sieroce
ocenione przez Pharmaceutical Benefits Advisory Committee w standardowy
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sposob, jednak z powodéw przekroczenia wspdtczynnikdw optacalnosci otrzymaty
negatywnga rekomendacje

MCDA jest stosowana jako podstawowa ocena. Produkt leczniczy zostaje wpisany
na liste lekédw refundowanych, jezeli zostanie mu przyznanych co najmniej
60 punktow

Butgaria

Nowa W ramach pilotazowego programu istniata mozliwos¢ ubiegania sie o refundacje
w ramach odrebnej sciezki refundacji z dedykowanym budzetem; ocena zasadnosci

Zelandia refundacji nastepowata wedtug kryteridw zdefiniowanych w tym programie

MCDA jest stosowana jako podstawowa ocena. Produkt leczniczy uzyskuje
Rumunia pozytywna rekomendacje, jezeli zostanie mu przyznanych co najmniej 60 punktéw —
rekomendacja warunkowa Ilub co najmniej 80 punktéw - rekomendacja
bezwarunkowa

Procedura dla lekéw sierocych: jezeli rekomendacja agencji HTA wydana
w standardowym procesie refundacyjnym jest negatywna, podmiot odpowiedzialny
moze zawnioskowaé o dodatkowg ocene leku przez Patient and Clinician
Szkocja Engagement (PACE).

Odrebna procedura dla lekow ultrasierocych: proces jest 4-etapowy; wstepna ocena
leku rozpoczyna sie jeszcze przed ztozeniem wniosku refundacyjnego; finalna
rekomendacja agencji HTA wydawana na podstawie odrebnych kryteriéw
specyficznych dla lekow ultrasierocych

USA Odrebne podejscie do oceny lekédw sierocych w ocenie farmakoekonomicznej
dokonywanej przez instytut ICER (Institute for Clinical and Economic Review)

Wtoch
ochy MCDA wdrozono w Lombardii jako narzedzie uzupetniajgce i wzmacniajgce

(Lombardia) | program oceny technologii medycznych

MCDA moze by¢ rozwigzaniem alternatywnym lub komplementarnym do analizy ekonomiczne;j.
W Polsce z uwagi na znaczenie progu optacalnosci, okreslonego w ustawie o refundacji jako graniczna
wartos¢ kosztu QALY, MCDA powinno stanowi¢ uzupetnienie, a nie alternatywe dla analizy kosztowej

uzytecznosci??.

4.2.3 Dostep do lekéw dopuszczonych w leczeniu chordb rzadkich

Nalezy podkreslié, ze dostep do lekdw i innych technologii terapeutycznych jest w duzej mierze
determinowany dostepem do diagnostyki zapewniajgcej wczesne i szybkie rozpoznanie. Obecnie
postawienie wtasciwego 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 lekdéw zarejestrowanych

do stosowania w terapii choréb rzadkich ze statusem leku sierocego oraz 236 bez takiego statusu,

2) Wielokryterialna analiza decyzyjna (MCDA), Konsorcjum MCDA. Multi-criteria Decision. Analysis w ocenie
technologii stosowanych w nieonkologicznych chorobach rzadkich, Warszawa 2020.
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sposréd ktérych odpowiednio 21 i 102 refundowano w Rzeczypospolitej Polskiej’?. tacznie
zarejestrowano 341 lekéw do stosowania w terapii choréb 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 choréb rzadkich w trakcie procedury dopuszczenia do
obrotu na terenie Unii Europejskiej mogg, na wniosek podmiotu odpowiedzialnego, podlegac
ochronie handlowej przez nadanie im na okres 10 lat statusu leku sierocego”’. Po uptywie tego
okresu tracg status leku sierocego i w konsekwencji ochrone rynkowg. Pozostajg jednak nadal lekami
przeznaczonymi do terapii chordb rzadkich. Status leku sierocego i zwigzana z nim ochrona rynkowa
lub handlowa w zamysle ustawodawstwa unijnego miaty stymulowac zainteresowanie przemystu
farmaceutycznego inwestowaniem w badania i produkcje lekéw do terapii choréb rzadkich. Status
leku sierocego jest jedynie kategorig ekonomiczng, nie epidemiologiczno-kliniczng, a fakt jego utraty
nie zmienia wtasciwosci terapeutycznych leku. Z tej przyczyny analiza dostepu do lekéw stosowanych

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

Jednym z rozwigzan refundacyjnych poprawiajacych dostep do lekéw sg tzw. instrumenty dzielenia
ryzyka. S3 one szeroko dozwolone w ustawie o refundacji, a do ich wdrazania zacheca dokument

25)

strategiczny Polityka Lekowa Panstwa 2018-2022°. Instrumenty te mogg miec Scisle finansowy
charakter lub by¢ oparte na efektach leczenia. Szczegdlnie ten drugi typ jest godny rozwazania
w przypadku lekdw dopuszczonych do stosowania w chorobach rzadkich z uwagi na niepewnos¢
zZwigzang z interpretacjg i wiarygodnoscig dowoddéw pochodzacych z badan klinicznych (co uzasadnia
zastosowanie dodatkowej lub odtozonej w czasie oceny efektywnosci terapii) czy stosunkowo mate
populacje chorych cierpigcych na choroby rzadkie, tym samym tatwe do monitorowania.
Monitorowanie efektéw terapeutycznych mozna realizowa¢ w oparciu o dostosowany system
informatyczny programoéw lekowych lub rejestry medyczne prowadzone przez osrodki eksperckie.
Potrzeba rozwoju i rozpowszechnienia instrumentéw podziatu ryzyka w chorobach rzadkich bedzie
indukowana nowymi, bardzo drogimi lekami o istotnym wptywie na budzet ptatnika, np.

innowacyjnymi terapiami genowymi. Chcac zapewni¢ dostep do takich terapii w ramach

instrumentéw podziatu ryzyka, nalezy stworzyé mozliwos¢ ich zawierania z roztozeniem ptatnosci

) https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/list_of orphan_drugs_in_europe.pdf.
) Art. 3 rozporzadzenia (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r.
w sprawie sierocych produktéw leczniczych (Dz. Urz. UE L 18 z 22.01.2000, str. 1-5, z pézn. zm.).

) Ministerstwo Zdrowia, Polityka Lekowa Panstwa 2018-2022.
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w czasie i uzaleznieniem ich sptat od czasu terapii, realnej i utrzymujacej sie skutecznosci czy tez

innych czynnikow.

Kolejng barierg dostepu do technologii stosowanych w chorobach rzadkich moze by¢ fakt, ze
podmiot wnioskujgcy o objecie ich refundacjg (podmiot odpowiedzialny) jest obcigzony kosztami
procedowania wniosku refundacyjnego i w niektérych przypadkach moze to stanowi¢ utrudnienie
w przypadku istotnego wptywu tych kosztéw na optacalnos$é ztozenia wniosku refundacyjnego
istaran o refundacje. Uzasadnione moze by¢ wiec zwolnienie z optat administracyjnych
whnioskodawcy i okreslenie warunkéw tego zwolnienia. W przypadku niewielkiego spodziewanego
obcigzenia budzetu refundacyjnego (podrozdziat 4.5.1.4) jest wskazane maksymalne uproszczenie
postepowania w zakresie rozpatrzenia wniosku o refundacje (wysoko$¢ niewielkiego obcigzenia
budzetu refundacyjnego powinna by¢ zdefiniowana liczbowo na etapie wdrazania planu). Dziatania
poprawiajgce dostep do lekdéw iinnych technologii stosowanych w chorobach rzadkich powinny
objac takze te, ktérych producenci z réznych przyczyn nie podejmujg wysitku i nie sktadajg wnioskéw
o refundacje w Rzeczypospolitej Polskiej. W tym zakresie minister wtasciwy do spraw zdrowia mdgtby
zastosowa¢ mechanizm wezwania podmiotu odpowiedzialnego do ztozenia wniosku w ciggu szesciu
miesiecy od wezwania, bez koniecznosci wniesienia optat za jego ocene i procedowanie. Poza
barierami natury finansowej istniejg réwniez inne przeszkody formalne ograniczajace dostep do
technologii medycznych. W przypadku technologii medycznych wytwarzanych na bazie tkanki
pobranej od pacjenta i innych specjalistycznych terapii oferowanych bardzo matej liczbie chorych,
zawarty w ustawie o refundacji wymdg udokumentowania dostepnosci w obrocie w Polsce na etapie
whioskowania z oczywistych powoddéw uniemozliwia ztozenie wniosku o refundacje przez podmiot
odpowiedzialny. W przypadku wnioskowania o refundacje lekéw stosowanych w chorobach rzadkich

nalezy zmienié zawarte w ustawie o refundacji przepisy dotyczace tego wymogu.

Obecnie, w ramach procedury wnioskowania o refundacje, do wniosku refundacyjnego nalezy
dotaczy¢ dowdd dostepnosci leku, srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego lub
wyrobu medycznego w obrocie w chwili sktadania wniosku. Teoretycznie w momencie sktadania
whniosku nalezy udowodni¢ wprowadzenie do obrotu jednego opakowania produktu. Jednak
posiadanie w obrocie jednego opakowania nie zabezpiecza terapii dla pacjentdw po uzyskaniu
refundacji. Warto wiec rozwazy¢ zmiane, dzieki ktdérej podmiot odpowiedzialny lub jego
przedstawiciel mogliby, w ramach ubiegania sie o refundacje, sktadaé¢ oswiadczenie o zapewnieniu,
ze w chwili sktadania wniosku technologia jest dostepna w obrocie, a podmiot jest w gotowosci
technologicznej do jej wytworzenia, a takze o zapewnieniu ciggtosci oraz deklarowanej wielkosci

dostaw w przypadku objecia refundacja.
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Oprocz ciggle nieduzej liczby refundowanych lekdw dopuszczonych do stosowania w chorobach
rzadkich oraz wzglednie dtugiego czasu od rejestracji do refundacji i realnego dostepu chorych
istnieje jeszcze niezaspokojona potrzeba w zakresie:

a) stosowania lekéw badanych w chorobach rzadkich przed ich formalnym dopuszczeniem przez EMA —
zastosowanie podyktowane wspétczuciem (ZPW, ang. CU — compassionate use)®®, ktérego ramy
prawne zostaty uregulowane przez Unie Europejska,

b) dostepu do lekdw od momentu rejestracji do ich systemowe] refundacji, co mogg zapewnic

programy wczesnego dostepu (PWD, ang. EAP — early access programs)m.

Stosowanie lekéw w ramach ZPW jest uregulowane na poziomie Unii Europejskiej przez
rozporzadzenie (WE) nr 726/2004 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r.
ustanawiajgce unijne procedury wydawania pozwolen dla produktédw leczniczych stosowanych
u ludzi i do celéw weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgce Europejskg Agencje Lekéw
(Dz. Urz. UE L 136 z 30.04.2004, str. 1, z pézn. zm.). Przepisy art. 83 tego rozporzadzenia dotyczg
procedur, ktére powinny by¢ odrebnymi przepisami uregulowane na poziomie krajéw cztonkowskich.

Zgodnie z rozporzadzeniem ZPW dotyczy to produktéw leczniczych:

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

2) bedacych w trakcie pozyskiwania pozwolenia na dopuszczenie do obrotu, lecz juz 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) tylko do czasu uzyskania ich pozwolenia na dopuszczenie do obrotu;

4) dla ktérych brak jest alternatywy wsrdd produktéw leczniczych dopuszczonych do obrotu
w danym kraju.

Przepisy prawne i ich szczegéty majg by¢ opracowywane na poziomie krajowym w zakresie

prowadzenia ZPW oraz odpowiedzialnosci poszczegdlnych instytucji krajowych i ich wspdtpracy

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

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

27 Nalezy odnotowa¢, iz w dokumencie wyraznie oddzielono ZPW i PWD/EAP na programy dla lekdw przed
dopuszczeniem i przed refundacja. W piSmiennictwie te pojecia nie zawsze sg tak jednoznacznie
definiowane i bywajg uzywane zamiennie.
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(Temporary Authorisation for Use, ATU ) produktéw leczniczych nieposiadajgcych pozwolenia na
dopuszczenie do obrotu. Wprowadzone rozwigzania sg inicjowane przez przemyst dla grup
pacjentéw (ATU) lub majg 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, ktorzy skorzystajg z nowego leku na podstawie dostepnych
danych epidemiologicznych i medycznych, oraz szacunkowej liczbie pacjentow, ktérzy bedy co roku
korzystac z tej terapii do czasu uzyskania przez podmiot pozwolenia na dopuszczenie do obrotu.
W wiekszosci krajéw wprowadzono gtéwnie rozwigzania nie indywidualne, tylko grupowe (Niemcy,
Australia, USA, Hiszpania). Istotne jest rozwigzanie kwestii bezpieczenstwa pacjentéw i wspodtpraca
z EMA oraz finansowanie programow, ktére zostaty w réznorodny sposéb rozwigzane w krajach Unii

Europejskiej, jednak koszty leku czesto ponoszone sg przez podmiot odpowiedzialny.

ZPW sg programami ratujgcymi zycie lub zapobiegajgcymi nieodwracalnej utracie zdrowia dzieki
dostepowi do leku przed jego dopuszczeniem do obrotu, lecz nie pozwalajg 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 programoéow dostepu dla
pacjentéw, w tym m.in. dostepu do terapii dla pacjentéw kontynuujacych leczenie po zakonczeniu

badan klinicznych.

Toczenie sie procesu rejestracyjnego nie powinno wyklucza¢ mozliwosci kontynuacji stosowania
lekéw w niedawno ukonczonych badaniach klinicznych, co jest uzasadnieniem dla wprowadzenia
ZPW. Podobnie przedtuzajgcy sie proces refundacyjny nie powinien wykluczaé mozliwosci
zastosowania leku w praktyce klinicznej, co z kolei jest przestanka do wprowadzenia PWD. Brak
odpowiednich regulacji wtym zakresie moze ogranicza¢ jak najwczesniejszy dostep chorych do

nowych lekow.

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

Swiadomosci chorych w tym zakresie (rozdziat 7. ,,Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” ”).

W ramach poprawy dostepu do technologii stosowanych w terapii chordb rzadkich warto pamietac
o pojawiajacych sie mechanizmach wspélnego zamawiania i zakupéw dokonywanych przez grupe
panstw w ramach umowy z jednym producentem. Plan nie przedstawia rozwigzan w tym zakresie

i dlatego nie sg proponowane w nim zadne wiasciwe zadania. Zalecane jest jednak wigczanie sie
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naszego kraju we wspdlne postepowanie zakupowe, zwtaszcza lekdw znaczaco wptywajacych na plan
finansowy NFZ. W przypadku dofaczenia 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 izakupow. W tym
zakresie wymagane bytoby wypracowanie zasad wspétpracy uregulowanych w przepisach prawa
i wskazanie podmiotéw, ktére bedy zaangazowane w organizacje i udziat w przetargach. Udziat we
wspolnych zakupach musi by¢ prowadzony z uszanowaniem zasady niejawnosci danych dotyczgcych

efektywnych uzgodnien cenowych dla produktéw objetych refundacja.

Kolejnym problemem jest dostep do lekow oraz srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego (medycznego) sprowadzanych w ramach importu docelowego i ich finansowanie ze

srodkéw publicznych na wnioski indywidualne oraz mozliwosc rozliczania przez szpitale.

O import docelowy lekéw oraz srodkdw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego moze

wystgpic pacjent indywidualnie lub szpital (zaréwno dla pojedynczego pacjenta, jak i grupy chorych).

W przypadku indywidualnego wniosku pacjenta, ktéry dotyczy produktu do zastosowania w leczeniu
poza szpitalem, finansowanie ze srodkéw publicznych jest mozliwe, ale tylko w przypadku, gdy nie
zostata wydana negatywna rekomendacja AOTMIT w tym zakresie. Rekomendacja pojawia sie
niedtugo po pierwszym wniosku na import docelowy ztozonym przez indywidualnego pacjenta —
i w przypadku, gdy jest ona negatywna, minister wfasciwy do spraw zdrowia na finansowanie ze
srodkéw publicznych nie moze wydac zgody. Tym samym dostepnos¢ produktu de facto ustaje —
zaréwno dla chorego juz stosujgcego produkt, jak dla wszystkich innych, ktdérzy z danego produktu
powinni lub mogliby korzystaé. Rozwigzaniem tego problemu jest proponowana modyfikacja
przepisu w ustawie o refundacji, ktora sprawia, ze rekomendacja AOTMIT w tej sprawie nie jest dla

ministra wtasciwego do spraw zdrowia wigzaca.

W przypadku ztozonego przez szpital wniosku o import docelowy finansowanie ze s$rodkéw
publicznych jest ograniczone z uwagi na wycene jednorodnej grupy pacjentow stuzgcg do rozliczania
leczenia chorego w szpitalu. Rozwigzanie tego problemu w postaci wprowadzenia dodatkowego

produktu w katalogu swiadczen do sumowania znajduje sie w Planie (4.5.5).

4.2.4 Dostep do innych lekow stosowanych w chorobach rzadkich

Leki o dziataniu objawowym lub wspomagajgcym stosowane w chorobach rzadkich czesto nie majg
odpowiednie] rejestracji, to jest dopuszczenia do obrotu w leczeniu konkretnej choroby rzadkiej.
Nieobecno$é choroby rzadkiej wsrod wskazan zarejestrowanych dla powszechnie i od dawna

stosowanego leku sprawia, ze refundacja ,we wszystkich wskazaniach zarejestrowanych na dzien
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wejscia w zycie decyzji” nie obejmuje chorych z dang chorobg rzadka. Skutkuje to dodatkowym
obcigzeniem finansowym chorych i ich rodzin. Wiekszos¢ tych lekdw nie wigze sie z istotnym
obcigzeniem systemu ochrony zdrowia gtdwnie ze wzgledu na trwajgcg przez wiele lat erozje
cenowy, jednak dla chorych i ich rodzin stanowi dodatkowe obcigzenie finansowe. Chorzy
z chorobami rzadkimi nie sg objeci rozwigzaniami zwiekszajacymi dostep do lekdw i zmniejszajgcymi
poziom odptatnosci, tak jak dzieje sie w przypadku chorych w wieku powyzej 75 lat lub kobiet
w cigzy. Dlatego tak wazne jest udostepnienie lekdw objawowych i wspomagajacych pacjentom

cierpigcym z powodu choréb rzadkich.

Minister wtasciwy do spraw zdrowia dysponuje juz narzedziami prawnymi, pozwalajgcymi objgé
refundacjg lek w zakresie wskazan do stosowania lub dawkowania, lub sposobu podawania
odmiennych niz okreslone w Charakterystyce Produktu Leczniczego (ChPL) (art. 40 ustawy
o refundacji). Odpowiednia informacja o zasadach takiej refundacji poza wskazaniami znajduje sie
w obwieszczeniach Ministra Zdrowia w sprawie wykazu refundowanych lekéw, srodkéw spozywczych

specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych.

Wyzwanie stanowi zorganizowanie systemu rozpoznawania potrzeby uwzglednienia w obwieszczeniu
refundacyjnym wskazania refundacyjnego w chorobie rzadkiej, ktére nie miesci sie w zakresie
wskazan do stosowania objetych ChPL, oraz ustalenie sposobu finansowania lekéw, tak aby byty one
dostepne finansowo dla grupy pacjentow z chorobami rzadkimi. Utatwieniem formalnym
implementacji postulowanych zmian mogtoby by¢ wprowadzenie zmian w ustawie o refundacji,
dzieki ktérym leki refundowane we wskazaniach niemieszczacych sie we wskazaniach rejestracyjnych
leku mogtyby by¢ dostepne np. w cenie ryczattowej. Uporzagdkowatoby to umiejscowienie tych lekéw
w systemie refundacji, cho¢ ostateczne rozwigzania wymagajg przeprowadzenia uprzedniej analizy

mozliwosci wprowadzenia takiego rozwigzania.

4.3 Oczekiwany rezultat — analiza skutkéw zmian
Racjonalizacja wydatkéw publicznych na refundacje lekdow, wyrobéw medycznych i Srodkéw
spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego, prowadzaca do poprawy dostepu do
technologii stosowanych w terapii choréb rzadkich oraz zmniejszenia obcigzenia finansowego

chorych.

4.4 Mierniki

1. Liczba i odsetek refundowanych w Rzeczypospolitej Polskiej lekdw dopuszczonych przez EMA
do leczenia chordb rzadkich (w tym ze statusem leku sierocego).

2. Liczba i odsetek refundowanych w Rzeczypospolitej Polskiej lekdw dopuszczonych przez EMA

do leczenia chordb rzadkich (w tym ze statusem leku sierocego), dla ktérych ztozono wnioski
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refundacyjne. Na potrzeby poréwnan miedzynarodowych mozliwa jest ocena liczby i odsetka
refundowanych w Polsce lekdw wymienionych przez ORPHANET do leczenia chordb rzadkich
(w tym po korekcie o leki, dla ktorych ztozono wnioski refundacyjne).

3. Liczba lekéw refundowanych w zakresie ograniczonym w stosunku do zarejestrowanych
wskazan.

4. Czas od dopuszczenia do obrotu do decyzji refundacyjnej dla wszystkich lekéw
dopuszczonych przez EMA do leczenia choréb rzadkich oraz tylko takich, dla ktérych ztozono
whnioski refundacyjne.

5. Czas od pozytywne] decyzji refundacyjnej do realnego dostepu do leku (pierwszego chorego
otrzymujacego leczenie lub podpisania umowy ze $wiadczeniodawca).

6. Poziom obcigzenia finansowego (catkowite prywatne wydatki na leki) chorych zwigzany ze
wspotptaceniem za leki, wyroby medyczne i $rodki spozywcze specjalnego przeznaczenia
Zywieniowego.

7. Wielko$¢ wydatkdw na refundacje technologii do terapii choréb rzadkich w ujeciu wzglednym
i bezwzglednym.

8. Liczba lekow do terapii choréb rzadkich dostepnych w ramach programéw ZPW i PWD.

9. Liczba lekéw refundowanych w chorobach rzadkich w zakresie wskazan do stosowania lub
dawkowania, lub sposobu podawania odmiennych niz okreslone w Charakterystyce Produktu

Leczniczego.

4.5 Dziatania i odpowiedzialnos¢

451 Poprawa dostepu do lekdw, wyrobéw medycznych i S$rodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich

4.5.1.1 Wielokryterialna analiza decyzyjna (MCDA) jako rozwiniecie klasycznej oceny
technologii medycznych (HTA) w ocenie lekow, wyrobdéw medycznych i Srodkéw
specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich

W polskim systemie refundacyjnym MCDA mozna wykorzystac¢ jako komplementarne podejscie do
analizy ekonomicznej. To znaczy, ze w przypadku niewykazania kosztowe]j uzytecznosci technologii
w klasycznym HTA mozliwe bytoby przedstawienie wynikéw analizy MCDA celem uzupetnienia
i poszerzenia kontekstu oceny (poza jedynie wymiar efektywnosci i kosztdw w standardowej analizie

ekonomicznej) z oddaniem specyfiki choréb rzadkich i stosowanych w ich leczeniu technologii.

Proponuje sie objecie wspdlnym procesem decyzyjnym chordb rzadkich i ultrarzadkich. Réznice
miedzy tymi chorobami w zakresie rozpowszechnienia nie powodujg lezagcych u podstawy MCDA
zmian preferencji i oceny waznosci realizacji kryteridw wykraczajgcych poza klasyczng ocene HTA.

Rozpowszechnienie moze natomiast wptywaé¢ na jednostkowe koszty technologii (tj. koszty
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zastosowania u pojedynczego chorego) i tym samym kosztowg efektywnos¢ oraz prég optacalnosci,

co jest przedmiotem osobnego zadania (zadanie 2).

W ramach tego zadania AOTMIT mogtaby stworzy¢ ramy wielokryterialnej analizy decyzyjnej
i sformutowad zalecenia (z odpowiednimi zmianami w wytycznych HTA). Zasadniczym elementem jest
opracowanie modelu preferencji dotyczgcego technologii stosowanych w chorobach rzadkich, ktéry
opisywatby kryteria, poziomy ich realizacji i odpowiadajgce im wagi. W tym celu AOTMIT moze
zaprosi¢ do wspodtpracy osrodki akademickie, ktére beda zaangazowane w badanie preferencji.
AOTMIT decydowataby o przedmiocie takiej oceny (leki w chorobach rzadkich onkologicznych
i nieonkologicznych traktowane tacznie lub osobno), kryteriach, osobach, ktorych preferencje beda
badane (specjalisci klinicysci, chorzy, spoteczenstwo lub mix — do decyzji) itp. Natomiast osrodki
akademickie odpowiadatyby za merytoryczno-naukowg poprawnosé badania preferencji, szczegdlnie
wybdr metod i sposobu agregacji danych o preferencjach. Dzieki projektowi mozliwe bytoby
stworzenie listy kryteridw i pozioméw ich realizacji z wagami odpowiadajgcymi preferencjom.
W kolejnych krokach AOTMIT mogtaby zdecydowaé, jak beda wykorzystywane wyniki badania
preferencji (np. pordwnanie nowej technologii z juz refundowanymi w kontekscie kryteridw
okreslonych w MCDA; alternatywnie przeskalowanie wartosci QALY, aby uwzglednié¢ w tej mierze nie
tylko dtugosé i jakos¢ zycia, ale takie korzysci wyrazone zmianami w innych kryteriach
uwzglednionych w badaniu preferencji). W oparciu o wyniki badania preferencji oraz opracowane
przez AOTMIT zasady MCDA dla interwencji medycznych podmioty odpowiedzialne mogtyby
przedstawié wyniki analizy wielokryterialnej dla wnioskowanej technologii.

W zamierzeniu przedstawionej koncepcji gtéwni odbiorcy analizy MCDA to Rada Przejrzystosci oraz
Prezes AOTMIT, ktérzy mogg z niej skorzysta¢ na potrzeby formutowania odpowiednio stanowiska
i rekomendacji. W ramach analizy weryfikacyjnej dla wnioskowanej technologii nastepowataby ocena
poprawnosci przeprowadzenia MCDA w dokumentacji przygotowanej przez podmiot odpowiedzialny.
Polega ona gtdwnie na ocenie poprawnosci przypisania poziomu realizacji poszczegélnych kryteriow
przez rozpatrywang technologie, co byloby czescig sktadanego przez wnioskodawce raportu HTA.
Nastepnie ocena wartosciujgca wynikow MCDA bytaby dokonana przez Rade Przejrzystosci oraz
Prezesa AOTMIT, a jej wyniki przedstawione i zinterpretowane odpowiednio w stanowisku
i rekomendacji. Wtérnymi odbiorcami analizy MCDA sg Komisja Ekonomiczna i Minister Zdrowia,
ktorzy mogg skorzystaé¢ z oceny wartosciujgcej Rady Przejrzystosci oraz Prezesa AOTMIT, co moze
stworzy¢ szerszy i specyficzny dla chordb rzadkich kontekst decyzyjny oraz spetni¢ cele zatozone

w Polityce Lekowej Paristwa.

Niezbedne sg zmiany legislacyjne doprecyzowujgce miejsce i role MCDA w procesie refundacyjnym,

to jest przede wszystkim odpowiednia nowelizacja ustawy o refundacji, inkorporujgca MCDA do

53



Monitor Polski

- 55— Poz. 883

raportu oceny technologii medycznych dla technologii stosowanych w chorobach rzadkich, oraz sam

proces oceny i decyzji, czyli dziatania podejmowane przez AOTMIT. Tutaj naturalnym podmiotem

odpowiedzialnym jest Minister Zdrowia, ktéry doprecyzowatby umiejscowienie nowych rozwigzan

w ustawodawstwie.

ZADANIE 1

Analiza mozliwosci wprowadzenia wielokryterialnej analizy decyzyjnej

do formalnej oceny HTA lekéw w chorobach rzadkich

Podstawa prawna

1) ustawa o refundacji;

2) rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 8 stycznia 2021 r. w sprawie
minimalnych wymagan, jakie muszg spetnia¢ analizy uwzglednione
we whnioskach o objecie refundacjg i ustalenie urzedowej ceny zbytu,
o objecie refundacja i ustalenie urzedowej ceny zbytu technologii
lekowej o wysokiej wartosci klinicznej oraz o podwyzszenie urzedowej
ceny zbytu leku, srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia
zywieniowego, wyrobu medycznego, ktdre nie majg odpowiednika
refundowanego w danym wskazaniu (Dz. U. poz. 74)

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

minister wiasciwy do spraw zdrowia lub Prezes AOTMIT

Wspodtpraca

Osrodki akademickie, konsultanci krajowi w dziedzinach
zainteresowania, AOTMIT, eksperci HTA, przedstawiciele organizacji
pacjentow, przemystu oraz ekspertéw systemdw ochrony zdrowia;
o0 ostatecznym ksztatcie wspdtpracy bedzie decydowat AOTMIT

Zadania

Okreslenie zatozen, wybdr kryteridw i przeprowadzenie badania
preferencji. Okreslenie sposobu wykorzystania modelu preferencji

i MCDA do wspomagania formutowania stanowiska, rekomendacji

i podejmowania decyzji. Okreslenie dobrej praktyki wykonania MCDA
w ramach raportu HTA — aktualizacja wytycznych HTA.

Opracowanie nowych zatozen do zmiany rozporzadzenia Ministra
Zdrowia w sprawie minimalnych wymagan, jakie musza spetnia¢ analizy
uwzglednione we wnioskach o objecie refundacjg i ustalenie urzedowej
ceny zbytu, o objecie refundacjg i ustalenie urzedowej ceny zbytu
technologii lekowej o wysokiej wartosci klinicznej oraz o podwyzszenie
urzedowej ceny zbytu leku, srodka spozywczego specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, wyrobu medycznego, ktére nie maja
odpowiednika refundowanego w danym wskazaniu

Termin realizacji
zadania

do dnia 30 czerwca 2023 r.

Sposdb wykonania
zadania

Badanie preferencji.
Nowelizacja ustawy o refundacji.
Nowelizacja rozporzadzenia ministra wtasciwego do spraw zdrowia.

Aktualizacja wytycznych HTA
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Sposéb pomiaru o
) . wdrozenie — 100%
wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. . .
wiasciwego do spraw zdrowia lub AOTMIT

Koszt realizacji brak

4.5.1.2 Okreslenie i wprowadzenie do ustawy o refundacji wysokosci progu kosztu uzyskania
dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢ dla lekow zarejestrowanych do
stosowania w chorobach rzadkich

Z uwagi na nieliczng populacje oséb z poszczegdlnymi chorobami rzadkimi ceny technologii
medycznych sg czesto bardzo wysokie, co wynika z relatywnie wysokich kosztow ponoszonych przez
producenta w przeliczeniu na cene leku i jednego chorego potencjalnie stosujgcego dany lek.
Z powodu tych uwarunkowan ceny lekdéw dopuszczonych do stosowania w chorobach rzadkich
znacznie przekraczajg ceny w przypadku technologii stosowanych w chorobach istotnie czesciej
wystepujgcych, a zwitaszcza powszechnych. Z tej przyczyny technologie stosowane w chorobach
rzadkich czesto nie spetniajg 13. kryterium objecia refundacjg wymienionego w art. 12 ustawy
o refundacji. Niespetnienie tego kryterium niekoniecznie powoduje brak refundacji. Jednak takie
postepowanie, czyli pominiecie tego kryterium w decyzji refundacyjnej, istotnie utrudnia proces
negocjacji cenowych, ktére nie mogg odnosi¢ sie do relacji kosztow do korzysci klinicznych
okreslonych mozliwie najbardziej uniwersalnie (a nie specyficznie dla danej choroby)
z wykorzystaniem kosztu dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakosé. Aby zachowac ten
kontekst negocjacyjno-decyzyjny, mozliwe jest okreslenie specyficznej dla choréb rzadkich wysokosci
progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢. Jego wartos$¢ zalezy od
matego rozpowszechnienia choréb rzadkich, nielicznej docelowej grupy odbiorcéw danej technologii
medycznej i tym samym wzglednie nieduzego obcigzenia finansowego, jak i wyzszej akceptowalnosci
i skfonnosci spoteczenstwa do finansowania ustug medycznych.

W tym celu niezbedne sg analizy, ktore umozliwityby doprecyzowanie i zréznicowanie wysokosci
progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢ dla technologii
stosowanych w chorobach rzadkich. W Rzeczypospolitej Polskiej przyjeta granica optacalnosci
w wysokosci trzykrotnosci produktu krajowego brutto na jednego mieszkanca, o ktdrym mowa
w art. 6 ust. 1 ustawy z dnia 26 pazdziernika 2000 r. o sposobie obliczania wartosci rocznego
produktu krajowego brutto (Dz. U. z 2021 r. poz. 151), jest bardzo precyzyjnie okreslona
i uniwersalna, to jest taka sama bez wzgledu na okreslone powyzej uwarunkowania i specyfike
choréb rzadkich. Okreslenie progu powinno znalezé¢ odzwierciedlenie w nowelizacji ustawy
o refundacji w zakresie kryteridow refundacji specyficznych dla lekéw zarejestrowanych do stosowania

w chorobach rzadkich.
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Okreslenie i wprowadzenie do ustawy o refundacji wysokosci progu
ZADANIE 2 kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos¢ dla

lekéw zarejestrowanych do stosowania w chorobach rzadkich

Podstawa prawna 1) ustawa o refundacji;

2) rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 8 stycznia 2021 r. w sprawie
minimalnych wymagan, jakie musza spetnia¢ analizy uwzglednione
we whnioskach o objecie refundacjg i ustalenie urzedowej ceny zbytu,
o objecie refundacja i ustalenie urzedowej ceny zbytu technologii
lekowej o wysokiej wartosci klinicznej oraz o podwyzszenie
urzedowej ceny zbytu leku, srodka spozywczego specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, wyrobu medycznego, ktére nie majg
odpowiednika refundowanego w danym wskazaniu (Dz. U. poz. 74)

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia
odpowiedzialny

Osoba odpowiedzialna minister wiasciwy do spraw zdrowia lub Prezes AOTMIT

Wspotpraca Osrodki akademickie, eksperci HTA, konsultanci krajowi w dziedzinach
zainteresowania

Zadanie Okreslenie wysokosci progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia
skorygowanego o jakosc¢ dla lekdw zarejestrowanych do stosowania
w chorobach rzadkich

Termin realizacji do dnia 30 czerwca 2023 r.
zadania

Sposéb wykonania nowelizacja ustawy o refundacji
zadania

Sposdb pomiaru wdrozenie — 100%

wykonania zadania w %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

4.5.1.3 Wsparcie rozwoju i wykorzystania zaawansowanych instrumentow podziatu ryzyka

Instrumenty podziatu ryzyka redukujg niepewnos¢ podejmowania decyzji i pozwalajg roztozy¢ jg
miedzy zaangazowane strony. Niepewno$é ta jest szczegdlnie wysoka w przypadku lekéw
stosowanych w chorobach rzadkich. Instrumenty podziatu ryzyka sg mozliwe w obecnym stanie
prawnym i sg stosowane, niemniej wskazane bytoby wieksze potozenie nacisku na wypracowanie

instrumentéw podziatu ryzyka umozliwiajgcych powigzanie efektéw terapii z refundacja.
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Dla efektywnego wdrozenia i zarzadzania instrumentami podziatu ryzyka konieczna jest mozliwosé
okreslenia elastycznego czasu trwania decyzji refundacyjnej (gtdwnie jej wydtuzenia w przypadku
koniecznosci zebrania dowoddéw jej skutecznosci w objetej refundacjg populacji; nie mozna jednak
wykluczy¢ potrzeby skrécenia  decyzji  refundacyjnej w  uzasadnionych  przypadkach
nieuwzglednionych w ramach obecnie obowigzujgcych przepiséw art. 33 ustawy o refundacji). Poza
tym konieczne s3: systemy informatyczne gromadzgce na biezgco wiarygodne i weryfikowalne dane,
po stronie swiadczeniodawcéw wyszkolony personel kompetentny we wprowadzaniu i interpretacji
danych klinicznych (zespoty ekspertow klinicznych powigzane z programami lekowymi
i wspodtpracujgce z NFZ) oraz przygotowane zespoly negocjatorow (najlepiej cztonkowie Komisji
Ekonomicznej lub pracownicy Ministerstwa Zdrowia), ktérzy takie instrumenty wypracuja.
Elementem uzupetniajgcym moze by¢ integracja systeméw informatycznych z elektroniczng
dokumentacjg medyczng. Za zawartos$¢ zindywidualizowanych tresci medycznych i zawartosé

merytoryczng odpowiedzialne powinny by¢ osrodki eksperckie.

Finansowanie zbierania danych oraz kontroli ich jakosci moze by¢ elementem zawartego instrumentu
podziatu ryzyka lub lezeé¢ po stronie podmiotu odpowiedzialnego (wymagane jako element decyzji
refundacyjnej) albo, biorgc pod uwage wielopodmiotowos$¢ instytucji realizujgcych instrument,
powstawa¢ na bazie partnerstwa publiczno-prywatnego. Niezbedne jest wprowadzenie systemu
nadzoru i oceny wykonania instrumentu dzielenia ryzyka przez zespoty eksperckie powotane dla

poszczegdlnych chordb rzadkich (z wykorzystaniem instytucji zespotow koordynujgcych).

Instrumenty podziatu ryzyka powinny zwieksza¢ wiarygodnos¢ decyzji refundacyjnych i ograniczaé
niepewnos$¢ zwigzang z ich podejmowaniem. Ich zastosowanie powinno odbywaé sie w oparciu
o indywidualng analize korzysci i ryzyka ptyngcych z takich rozwigzan w poréwnaniu do innych opcji
(np. zastosowania ograniczonego budzetu lub innych instrumentéw finansowych), a w systemie
powinno sie stworzy¢é mechanizmy zachet do ich skutecznej implementacji (np. doptat dla
$wiadczeniodawcy / osrodka koordynujgcego w zwigzku z monitorowaniem programu lekowego
zawierajgcego instrument dzielenia ryzyka oparty o wyniki terapeutyczne i wymagajacy raportowania

wysokiej jakosci danych do prowadzonego rejestru).

Wsparcie rozwoju i wykorzystania zaawansowanych instrumentow

ZADANIE 3
podziatu ryzyka
Podstawa prawna ustawa o refundacji
Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia

odpowiedzialny

dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie

Osoba odpowiedzialna .
Zdrowia
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, AOTMIT, NFZ, Centrum e-Zdrowia, konsultanci krajowi w odpowiednich
Wspdtpraca .

dziedzinach medycyny

1. Wprowadzenie regulacji prawnych umozliwiajgcych zréznicowanie
czasu trwania decyzji refundacyjnej.

2. Wypracowanie trybu tworzenia, implementacji i kontroli
instrumentow podziatu ryzyka opartych na wynikach zdrowotnych

Zadanie z wykorzystaniem odpowiednich rozwigzan informatycznych Iub
i
rejestrow prowadzonych przez zespoty ekspertéw.

3. Wprowadzenie systemu nadzoru i oceny wykonania instrumentu
dzielenia ryzyka przez zespoty eksperckie powotane dla
poszczegdlnych choréb rzadkich (z wykorzystaniem instytucji
zespotéw koordynujgcych)

Termin realizacji do dnia 30 czerwca 2023 r.
zadania
Sposéb wykonania nowelizacja ustawy o refundacji lub ustawy z dnia 28 kwietnia 2011 r.
zadania o systemie informacji w ochronie zdrowia (Dz. U. z 2021 r. poz. 1292)
Sposdb pomiaru wdrozenie —100%
wykonania zadania w %

. finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. )

wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

45.1.4 Uproszczona procedura wnioskowania o refundacje lekow o niewielkim wptywie na
budzet ptatnika i inne kwestie proceduralno-formalne

W odniesieniu do skutecznych lekéw stosowanych w chorobach rzadkich o niewielkim wptywie na
budzet panistwa jest uzasadnione rozwazenie wprowadzenia zmian legislacyjnych umozliwiajacych
szybszg i uproszczong procedure wnioskowania o refundacje. Takie rozwigzanie ma szanse skrdcic¢
czas do wydania decyzji i poprawi¢ dostep chorych do lekéw. Do ustalenia i decyzji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia pozostaje okreslenie wielkosci budzetu, ktéra wyznaczytaby granice dla
lekdw objetych proponowanymi zmianami i uproszczonym trybem rozpatrywania wniosku
o refundacje. Wniosek ten mogtby opieraé sie o analize kliniczng oraz analize wptywu na budzet wraz
z uzasadnieniem ceny. Odstgpienie od analizy ekonomicznej i zastgpienie jej uzasadnieniem ceny jest
uzasadnione w przypadku terapii o niewielkim wptywie na budzet ptatnika publicznego. Zakres

uzasadnienia ceny pozostaje do ustalenia przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia.
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W przypadku lekdw tanich, o ugruntowanej pozycji terapeutycznej, dla ktérych koszty przygotowania

dokumentacji aplikacyjnej (w postaci analizy klinicznej i wptywu na budzet) przekraczatyby koszty

refundacji (np. w ujeciu rocznym), proponuje sie odstgpienie od powyzszego i oparcie wnioskowania

wytgcznie na podstawie opinii konsultanta krajowego (w czesci klinicznej) oraz prostej symulacji

wydatkow pfatnika.

ZADANIE 4

Uproszczona procedura wnioskowania o refundacje lekow

Podstawa prawna

o niewielkim wptywie na budzet ptatnika

ustawa o refundacji

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji
w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca NFZ, AOTMIT, konsultanci krajowi w dziedzinach
zainteresowania
Zadanie Opracowanie uproszczonej procedury whnioskowania

w zakresie:

srodkow

b) lekdw, wyrobéw medycznych i

zawartosci tego uzasadnienia),

krajowego i uproszczona symulacja wydatkow ptatnika

o refundacje lekéow o niewielkim wptywie na budzet ptatnika

a) wielkosci wptywu na budzet kwalifikujgcy do tej procedury,

specjalnego
przeznaczenia zywieniowego, dla ktorych jest wymagana
analiza kliniczna i analiza wptywu na budzet panstwa wraz
z uzasadnieniem ceny (w tym doprecyzowanie formalne

c) technologii, dla ktérych jest wystarczajgca opinia konsultanta

Termin realizacji zadania

do dnia 30 czerwca 2023 r.

Sposdb wykonania zadania

nowelizacja ustawy o refundacji

Sposdb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

wtasciwego do spraw zdrowia

finansowanie ze srodkow pozostajgcych w dyspozycji ministra

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 5 Inne zadania wymagajace nowelizacji ustawy o refundac;ji

Podstawa prawna

ustawa o refundacji

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie
Zdrowia
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Wspdtpraca GIF, Prezes URPL

Zadanie Nowelizacja przepisow ustawy o refundacji w zakresie skfadania
oswiadczen, ze w chwili sktadania wniosku refundacyjnego
technologia jest dostepna w obrocie, a podmiot jest w gotowosci
technologicznej do jej wytworzenia, a takze do zapewnienia ciggtosci
oraz deklarowanej wielkosci dostaw, w przypadku objecia refundacja
lekdw wytwarzanych na bazie tkanki pobranej od pacjenta, terapii
zaawansowanych — wyjatkéw szpitalnych

Termin realizacji zadania | do dnia 30 czerwca 2022 .

Sposdb wykonania nowelizacja ustawy o refundacji
zadania
Sposéb pomiaru wdrozenie — 100%

wykonania zadania w %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

45.2 Poprawa dostepu do lekéw stosowanych w chorobach rzadkich poza wskazaniami
zawartymi w Charakterystyce Produktu Leczniczego

Pozadane jest zorganizowanie systemu rozpoznawania potrzeby uwzglednienia w obwieszczeniu
refundacyjnym wskazania refundacyjnego w chorobie rzadkiej, ktére nie miesci sie w zakresie
wskazan do stosowania objetych ChPL, tak aby byty one dostepne finansowo dla pacjentow
z chorobami rzadkimi. Objecie refundacjg we wskazaniu, ktére nie miesci sie w zakresie wskazan do
stosowania objetych ChPL juz refundowanego w innych wskazaniach, w celu udostepnienia go do
leczenia objawowego, wspomagajgcego lub podtrzymujgcego choroby rzadkiej, moze nastepowac
w oparciu o art. 40 ustawy o refundacji, z jednoczesnym zakwalifikowaniem do refundacji

w odptatnosci ryczattowe].

W tym celu nalezy opracowad procedure identyfikacji i wprowadzenia leku na liste refundacyjng, we
wskazaniu nieobjetym ChPL, dla pacjentdw z chorobg rzadkg. W ramach takiej procedury minister
wtasciwy do spraw zdrowia moze otrzymac pisemng informacje o potrzebie objecia refundacjg leku
we wskazaniu nieobjetym rejestracjg dla chorych cierpigcych z powodu choroby rzadkiej od:

a) konsultanta krajowego w odpowiednie]j dziedzinie medycyny

lub

b) towarzystwa naukowego dziatajgcego w odpowiedniej dziedzinie medycyny,

lub

c) stowarzyszenia badz fundacji, ktérych celem statutowym jest ochrona praw pacjenta.
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Istnienie takiej potrzeby minister wtasciwy do spraw zdrowia moze takze rozpoznaé¢ samodzielnie
i podja¢ ponizej opisane dziatania z urzedu. W przypadku gdy minister wtasciwy do spraw zdrowia
dziata z urzedu lub gdy informacja pochodzi od opisanych wyzej towarzystwa naukowego,
stowarzyszenia lub fundacji, zwraca sie do konsultanta krajowego w odpowiedniej dziedzinie
medycyny o opinie. Konsultant krajowy wydaje opinie w tej sprawie w terminie wskazanym przez
ministra. Moze ponadto wskaza¢ inne choroby rzadkie o podobnym charakterze, podobnym
przebiegu klinicznym lub podobnych objawach czy stanach zdrowotnych towarzyszacych ich
przebiegowi, dla ktérych lek powinien byé takze objety refundacjg poza wskazaniami objetymi

w ChPL (i ewentualnie aktualnie refundowanymi).

Nastepnie minister wfasciwy do spraw zdrowia zasiega opinii Rady Przejrzystosci. Opinie Rada
Przejrzystosci wydaje w terminie wskazanym przez ministra wiasciwego do spraw zdrowia. Rada
Przejrzystosci w ramach prac nad opinig moze takze uwzglednic¢ inne choroby rzadkie o podobnym
charakterze, podobnym przebiegu klinicznym lub podobnych objawach czy stanach zdrowotnych
towarzyszacych jej przebiegowi, dla ktérych oceniany lek powinien by¢ takze objety refundacja;
w celu identyfikacji konkretnych jednostek chorobowych AOTMIT moze zwréci¢ sie do konsultanta
krajowego, jezeli w jego opinii juz tych jednostek chorobowych nie wskazano, lub do innych

ekspertow klinicystéw w odpowiedniej dziedzinie medycyny.

Z uwagi na charakter ocenianych lekow (o dziataniu objawowym, wspomagajgcym, podtrzymujgcym,
czyli innym niz przyczynowe), praktyke kliniczng, zakres danych specyficznych dla zastosowania leku
w konkretnych  jednostkach chorobowych nalezy umozliwi¢ konsultantowi krajowemu
w odpowiedniej dziedzinie medycyny i Radzie Przejrzystosci rozwiniecie listy rozpatrywanych
wskazan (poza wskazane przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia), co z pewnoscig pozwoli

zwiekszy¢ dostep do lekdéw.

Po uzyskaniu powyzszych opinii minister wiasciwy do spraw zdrowia moze objg¢ refundacjg lek we
wskazaniu niezarejestrowanym, okreslonym jako ,choroba rzadka”, z doprecyzowaniem jednostek
chorobowych, ktérych refundacja dotyczy; wéwczas lek zostaje objety refundacjg przy poziomie
odptatnosci ,bezptatne”, z terminem obowigzywania decyzji 3 lata lub diuzszym (opisywana
procedura z reguty dotyczy lekdw starszych i z reguty refundowanych juz we wskazaniach
zarejestrowanych od lat; leki te pozostang najpewniej standardem postepowania w danej chorobie
rzadkiej przez kolejne lata, co powoduje, ze zbyt czeste powtarzanie tej procedury nie jest

uzasadnione).
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Opracowanie procedury rozszerzenia refundacji leku

ZADANIE 6

o dodatkowe pozarejestracyjne wskazanie ,,choroba rzadka”
Podstawa prawna ustawa o refundacji
Podmiot odpowiedzialny minister wiasciwy do spraw zdrowia

L dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji
Osoba odpowiedzialna o . ]
w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca AOTMIT, konsultant krajowy we wtasciwej dziedzinie medycyny

1) przeprowadzenie analizy i przygotowanie oceny skutkéw
wprowadzenia zmian w obszarze wskazania ,,choroba

Zadanie rzadka”;

2) opracowanie procedury rozszerzenia refundacji o dodatkowe
pozarejestracyjne wskazanie ,choroba rzadka”

Termin realizacji zadania do dnia 30 czerwca 2023 r.

Sposéb wykonania zadania nowelizacja ustawy o refundacji

Sposdb pomiaru wykonania wdrozenie — 100%
zadania w %

. finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. .
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

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

W ramach systemu refundacyjnego postulatem podnoszonym od wielu lat przez interesariuszy jest
przyspieszenie momentu objecia produktu refundacjg. Pierwszym krokiem w tym kierunku byto
wprowadzenie mechanizmu oceny lekéw innowacyjnych oraz o wysokiej wartosci klinicznej
w ustawie z dnia 7 pazdziernika 2020 r. o Funduszu Medycznym (Dz. U. poz. 1875). W zwigzku
z ograniczeniem katalogu terapii, ktére mogg by¢ objete nowymi regulacjami, wazne jest réwniez
wprowadzenie mechanizméw, ktére przyspieszg dostep pacjentdw do innych potrzebnych terapii.
Zgodnie z przedstawionymi juz we wstepie rozwigzaniami dostep pacjentow do lekéw przed ich
refundacja jest mozliwy (poza RDTL ratunkowym dostepem do technologii lekowych, zwanym dalej
RDTL) przez zmiany w przepisach ustawowych i wprowadzenie dwdch rodzajow rozwigzan:
»wczesnego dostepu” do lekdw, to jest ZPW, ktéry dotyczy zastosowania lekow przed ich rejestracja,
oraz PWD obejmujacego stosowanie lekéw od momentu rejestracji do ich refundacji ze srodkéw
publicznych. Prace nad wprowadzeniem powyzszych rozwigzan powinny uwzglednia¢ mozliwoscé
przeprowadzenia rozméw zinteresariuszami systemu ochrony zdrowia, w tym organizacjami

branzowymi.
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Zastosowanie podyktowane wspoftczuciem (ZPW)

Wprowadzenie ZPW w Rzeczypospolitej Polskiej wymaga opracowania struktury tego procesu wraz
z okresleniem odpowiedzialnosci poszczegdlnych instytucji i podmiotdéw. Proponowane rozwigzania
powinny opierac sie na poprzednio omowionych przepisach europejskich i objg¢ wytacznie produkt
leczniczy, bedacy jednoczesnie przedmiotem wniosku o pozwolenie na dopuszczenie do obrotu
w procedurze centralnej, co implikuje potrzebe wspétpracy z Europejskg Agencjg Lekdw. Ostateczna
decyzja ministra witasciwego do spraw zdrowia odnosnie do ZPW po ztozeniu przez podmiot
odpowiedzialny wniosku (zawierajgcego informacje odnosnie do leku, opisu populacji chorych, czasu
trwania programu, zakresu dokumentacji i zbierania danych, kwestii bezpieczeristwa) powinna by¢
podejmowana na podstawie opinii Urzedu Rejestracji Produktéw Leczniczych, Wyrobéw Medycznych
i Produktéw Biobdjczych ze wsparciem AOTMIT. Decyzja powinna by¢ wydawana na czas scisle
okreslony i zgodnie zinformacjami podanymi we wniosku dla konkretnej grupy pacjentéw wraz
z okresleniem zasad monitorowania bezpieczeristwa terapii (dziatan niepozgdanych) oraz
ubezpieczen w ramach programu. W razie watpliwosci co do skutecznosci lub bezpieczenstwa
minister wtasciwy do spraw zdrowia, zgodnie z przepisami rozporzadzenia (WE) nr 726/2004
Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r. ustanawiajgcego wspdélnotowe procedury
wydawania pozwolen dla produktow leczniczych stosowanych u ludzi i do celéw weterynaryjnych
i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgcego Europejskg Agencje Lekdw, mégtby wystapi¢ 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 mie¢ zastosowanie. W ramach
programu dostep do leku powinien by¢ bezptatny dla pacjenta, a finansowanie terapii bedzie
pokrywane przez podmiot odpowiedzialny. W przypadku indywidualnych zgdd pacjentéw w ramach
odrebnej procedury kwestie finansowe bytyby rozpatrywane indywidualne. Istotne bedzie
wprowadzenie obowigzku zbierania danych (zaréwno indywidualnych, jak i populacyjnych)
o stosowaniu leku w ramach rzeczywistej praktyki klinicznej w Rzeczypospolitej Polskiej, ktdorych
wyniki mogg by¢ wykorzystane w czasie procesu podejmowania decyzji refundacyjnej lub
wykorzystane w opinii AOTMIT. Wskazane jest gromadzenie tych danych lokalnie oraz w ramach
projektéw miedzynarodowych, przy zachowaniu mozliwosci ich uogdlniania i wymiany/poréwnan

miedzy krajami.

Programy wczesnego dostepu

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 pacjentdw, co pozwoli na

63



Monitor Polski — 65— Poz. 883

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 protokét PWD, weryfikowany przez AOTMIT pod katem przydatnosci
danych dla procesu refundacyjnego. Czas porozumienia powinien by¢ wystarczajgco diugi do
zakonczenia 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, niebedace formg klasycznej refundacji, co do zasady powinny by¢ finansowane przez
podmiot odpowiedzialny. Nie powinno to jednak wykluczaé 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 m.in.: populacji chorych, czasu trwania leczenia, osrodkdéw i zakresu
zbieranych danych. Istotne jest przyjecie maksymalnego terminu na wyrazenie zgody na
implementacje ZPW lub PWD, ktéry umozliwi ich szybkie uruchomienie (np. okreslenie 30-dniowego

terminu).

ZADANIE 7 Opracowanie zasad prowadzenia programéw ZPW

1) rozporzadzenie (WE) nr 726/2004 Parlamentu
Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r. ustanawiajgce
wspoélnotowe procedury wydawania pozwolen dla
produktéw leczniczych stosowanych u ludzi i do celdw
weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgce

Podstawa prawna . . ,
Europejskg Agencje Lekdw;

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

3) ustawa z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne
(art. 4 ust. 8)

Urzad Rejestracji Produktdw Leczniczych, Wyrobow

. o Medycznych i Produktéw Biobdjczych (URPL), lecz ostateczna
Podmiot odpowiedzialny ) . , .
zgoda bedzie wydawana przez ministra wtasciwego do spraw

zdrowia
Osoba odpowiedzialna Prezes URPL
, AOTMIT, NFZ, konsultanci krajowi w dziedzinach
Wspdtpraca . .
zainteresowania
1) opracowanie procedury sktadania dokumentacji zgodnie
Zadanie z art. 83 rozporzadzenia 726/2004 Parlamentu

Europejskiego i Rady z dnia 31 marca 2004 r. ustanawiajgcego
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wspélnotowe procedury wydawania pozwolen dla
produktéw leczniczych stosowanych u ludzi i do celow
weterynaryjnych i nadzoru nad nimi oraz ustanawiajgce
Europejskg Agencje Lekéw;

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

3) okreslenie 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 bezpieczenstwa pacjentow i procesu

Termin realizacji zadania

do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposob wykonania zadania

zmiany legislacyjne umozliwiajgce wprowadzenie ZPW

Sposdb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 8 Opracowanie zasad prowadzenia PWD

Podstawa prawna

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

2) ustawa z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne (art. 4
ust. 8)

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji w Ministerstwie

Zdrowia
Wspotpraca AOTMIT, NFZ, Agencja Badan Medycznych, konsultanci krajowi
w dziedzinach zainteresowania
Zadanie 1) opracowanie procedury sktadania dokumentacji dotyczgcej PWD

(wniosek, tryb sktadania, formalna ocena);

2) okreslenie zasad zbierania danych klinicznych w PWD przez firme
na podstawie protokotu ocenianego przez AOTMIT,;

3) okreslenie zasad realizacji PWD;

4) okreslenie zasad finansowania PWD przez podmiot
odpowiedzialny, dystrybucji lekéw oraz kontroli Planu przez NFZ;

5) stworzenie publicznej bazy programéw PWD w Rzeczypospolitej
Polskiej

Termin realizacji zadania

do dnia 31 grudnia 2022 r.

Sposdb wykonania
zadania

zmiany legislacyjne umozliwiajgce wprowadzenie PWD

Sposdb pomiaru
wykonania zadania w %

wdrozenie — 100%
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Koszt wprowadzenia finansowanie ze srodkéw pozostajacych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

4.5.4 Bezptatne objawowe i wspomagajace leki stosowane w chorobach rzadkich

Znacznym ufatwieniem dostepu do lekdw i wyrobéw medycznych w chorobach rzadkich bytoby
wprowadzenie do art. 14 ust. 1 pkt 1 ustawy o refundacji kategorii ,choroby rzadkiej” wsrdd standw,
w ktérych chorym leki i wyroby medyczne refundowane s3 wydawane bezptatnie, co jednoczesnie
uporzadkuje umiejscowienie tych technologii w systemie refundacji i rozwieje watpliwosci dotyczace
sposobu finansowania. W art. 14 ust. 1 pkt 1 ustawy o refundacji nalezy wprowadzi¢ dodatkowy stan
okreslony jako ,choroba rzadka”, w ktorym leki i wyroby medyczne refundowane beda

z odptatnoscia , bezptatne”.

Nalezy réwniez rozwazy¢ wydawanie decyzji refundacyjnych jedynie z poziomem odptatnosci
,bezptatne”, bo tylko wtedy ta pomoc bedzie efektywna w przypadku chorych stosujacych wiele
lekédw i wyrobdw medycznych przewlekle, obcigzonych innymi wydatkami i czesto w trudnej sytuacji

ekonomiczne;j.

Wprowadzenie wskazania ,,choroba rzadka” wsrdéd wskazan
ZADANIE 9 refundacyjnych, w ktorych leki i wyroby medyczne wydawane

s bezptatnie

Podstawa prawna ustawa o refundacji (art. 14 ust. 1 pkt 1)

Podmiot odpowiedzialny minister wiasciwy do spraw zdrowia

L dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji
Osoba odpowiedzialna o ) ]
w Ministerstwie Zdrowia

NFZ, AOTMIT, konsultanci krajowi w dziedzinach

zainteresowania

Wspotpraca

1) przeprowadzenie analizy i przygotowanie oceny skutkéw
wprowadzenia rozszerzenia kategorii odptatnosci
,bezptatne”;

2) rozszerzenie przepisu art. 14 ust. 1 pkt 1 ustawy o refundacji:
,Minister wtasciwy do spraw zdrowia, wydajgc decyzje
o objeciu refundacjg, dokonuje kwalifikacji do nastepujgcych

Zadanie odpfatnosci:

1) bezptatnie — leku, wyrobu medycznego majgcego
udowodniong skuteczno$é w leczeniu nowotworu
ztosliwego, zaburzenia psychotycznego, uposledzenia
umystowego, zaburzenia rozwojowego lub choroby
rzadkiej albo choroby zakaznej o szczegdlnym zagrozeniu

”n

epidemicznym dla populacji (...);
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Termin realizacji zadania do dnia 30 czerwca 2023 r.

Sposéb wykonania zadania zmiana przepisu w ustawie o refundacji

Sposdb pomiaru wykonania L
. wdrozenie — 100%
zadania w %

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra

Koszt wprowadzenia . .
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

4.5.5 Poprawa dostepu do lekéw i $rodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego przez mozliwos¢ ich
rozliczania w oddziale szpitalnym oraz finansowania dla chorych leczonych
ambulatoryjnie

Finansowanie ze $rodkéw publicznych lekéw i Srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
Zywieniowego sprowadzanych w ramach importu docelowego stanowi istotng bariere w dostepie do
tych produktéw. W gtdéwnej mierze dotyczy to Srodkdéw spozywczych specjalnego przeznaczenia

zywieniowego.

W przypadku szpitali 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 Zzywieniowego, 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 ktérych rozliczana jest hospitalizacja danego pacjenta.
Wycena grupy niestety nie pokrywa kosztdw zywienia medycznego tych pacjentéw. Dobrym
rozwigzaniem wydaje sie stworzenie nowego produktu w katalogu $wiadczen do sumowania, ktére
mogtyby by¢ rozliczane dodatkowo wraz z hospitalizacjg podstawowg. Warto$é takiego produktu

bytaby rozliczana zgodnie z kwotami zakupu preparatéw uwidocznionych na fakturach.

Rozliczanie produktéw, gtéwnie srodkéw spozywczych

specjalnego przeznaczenia zywieniowego, stosowanych
ZADANIE 10 pec) gop E . E

w trakcie hospitalizacji i sprowadzanych w ramach procedury

importu docelowego przez szpital

Podstawa prawna zarzadzenie Prezesa NFZ

Podmiot odpowiedzialny NFZ

Osoba odpowiedzialna dyrektor Departamentu Swiadczen Opieki Zdrowotnej NFZ
Wspotpraca minister wiasciwy do spraw zdrowia, konsultanci krajowi

w dziedzinach zainteresowania

Zadanie Wprowadzenie przepisow w zarzadzeniu Prezesa NFZ
umozliwiajacych odrebne rozliczanie i sfinansowanie
kosztownego leczenia w ramach katalogu swiadczen do
sumowania
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Termin realizacji zadania do dnia 30 czerwca 2022 r.
Sposéb wykonania zadania zmiana zarzadzenia Prezesa NFZ
Sposdb pomiaru wykonania wdrozenie — 100%

zadaniaw %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze srodkdéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

Dla pacjentéw problem wyglada inaczej. Na wniosek indywidualny produkt jest sprowadzony dla
pacjenta i czesto decyzjg ministra wtasciwego do spraw zdrowia takze finansowany ze sSrodkéw
publicznych. Jednoczesnie minister wtasciwy do spraw zdrowia zleca AOTMIT ocene takiej terapii pod
katem wydawania dalszych zgdd indywidualnych. W przypadku rekomendacji negatywnej dalsze
finansowanie jest niemozliwe. Rekomendacja czesto jest negatywna z uwagi na ograniczong

dostepnos$é dowoddw naukowych. Skutkuje to nierzadko przerwaniem juz stosowanej terapii.

Zmiana usuwajgca te bariere moze polega¢ na pozbawieniu rekomendacji AOTMIT wigzacego
charakteru dla ministra wtasciwego do spraw zdrowia. Minister wtasciwy do spraw zdrowia, nawet
przy rekomendacji negatywnej, mogtby kontynuowaé wydawanie zgdd indywidualnych dla chorych
zaréwno juz leczonych (prawa nabyte), jak i nowych chorych z podobng jednostkg chorobowg (réwne
traktowanie pacjentéw — zapewnienie réwnego dostepu do leczenia), zgodnie z zasadami zblizonymi
do wprowadzonych regulacji w zakresie RDTL w ustawie z dnia 7 pazdziernika 2020 r. o Funduszu

Medycznym.

W tym miejscu warto zwréci¢ uwage, ze z kolei art. 39 ust. 3e pkt 5 ustawy o refundacji (odwotujgcy
sie do procedury, wedtug ktorej Prezes Urzedu Rejestracji Produktéw Leczniczych, Wyrobdéw
Medycznych i Produktéw Biobdjczych moze wydaé zgode na obcojezyczng tres¢ oznakowania
opakowania dla okreslonej liczby opakowan lekéw sierocych okreslonych w rozporzadzeniu (WE)
nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia 1999 r. w sprawie sierocych
produktéw leczniczych) bezposrednio ogranicza mozliwosci refundacji lekdw dostepnych

w przedmiotowym trybie dla chorych z chorobami rzadkimi.

Z powyzszych przyczyn uzasadnione jest wprowadzenie w art. 39 ust. 3e ustawy o refundacji zmiany

polegajacej na wykresleniu pkt 2 i 5:

»3e. Minister wtasciwy do spraw zdrowia odmawia wydania zgody, o ktdérej mowa w ust. 1,
w odniesieniu do leku lub $rodka spoiywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego

w danym wskazaniu, w przypadku gdy:
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1) z rekomendacji, o ktérej mowa w ust. 3, wynika, ze nie jest zasadne ich finansowanie ze
srodkéw publicznych w tym wskazaniu;

2) zostata wydana rekomendacja, o ktorej mowa w art. 35 ust. 6 pkt 2, w odniesieniu do
substancji czynnej zawartej w tym leku albo w odniesieniu do tego sSrodka spozywczego
specjalnego przeznaczenia zywieniowego w tym wskazaniu;

3) zostata wydana decyzja o odmowie objecia refundacjg i ustalenia urzedowej ceny zbytu,
o ktérej mowa w art. 11, w odniesieniu do substancji czynnej zawartej w tym leku albo
w odniesieniu do tego srodka spozywczego specjalnego przeznaczenia zywieniowego w tym
wskazaniu;

4) uptynat okres, o ktéorym mowa w ust. 3d;

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

z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne.”.

Rozliczanie produktow, gtéwnie srodkow spozywczych

specjalnego przeznaczenia zywieniowego, dla chorych
ZADANIE 11 ped gop ¥ & 4

whnioskujacych o import docelowy tych produktéw
indywidualnie

Podstawa prawna ustawa o refundacji lekéw

Podmiot odpowiedzialny minister wiasciwy do spraw zdrowia

L dyrektor Departamentu Polityki Lekowej i Farmacji
Osoba odpowiedzialna o . ]
w Ministerstwie Zdrowia

Wspétpraca konsultanci krajowi w dziedzinach zainteresowania

Modyfikacja przepisu w ustawie o refundacji umozliwiajaca
podejmowanie przez ministra wtasciwego do spraw zdrowia

Zadanie L o ]
decyzji o finansowaniu niezbednego leczenia dla chorych
w procedurze importu docelowego

Termin realizacji zadania do dnia 30 czerwca 2022 r.

Sposéb wykonania zadania wykreslenie pkt 2i 5 z art. 39 ust. 3e ustawy o refundacji

Sposdb pomiaru wykonania

dani o wdrozenie — 100%
zadania w %

. finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
Koszt wprowadzenia L. )
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

4.6 Finansowanie
Zadania zostang zrealizowane w ramach budzetu ministra wtasciwego do spraw zdrowia oraz NFZ.
Oszacowanie kosztow realizacji poszczegdlnych zadan, tam gdzie jest to niezbedne, bedzie musiato

zostac zlecone NFZ lub AOTMIT z uwagi na dostep do niezbednych danych.
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REJESTRY CHOROB RZADKICH

5 Rejestry choréb rzadkich

5.1 Cele —ogdlnyiszczegdtowe

5.1.1 Cel ogdlny: stworzenie systemu monitorowania chordb rzadkich w Rzeczypospolitej
Polskiej

Monitorowanie choréb i problemdéw zdrowotnych jest niezwykle waznym elementem kazdego
systemu ochrony zdrowia. Bez tego nie mozna okresli¢ skali problemu, zapotrzebowania na
okreslong opieke zdrowotng, nie mozna takie oceni¢ efektow podejmowanych dziatan
terapeutycznych i profilaktycznych. Najbardziej efektywnym ekonomicznie sposobem monitorowania
chordéb iprobleméw zdrowotnych sg rejestry medyczne. Znaczenie rejestréw uwidacznia sie
w szczegolny sposdb w przypadku chordb rzadkich, dlatego rejestr chordb rzadkich jest zawsze
zasadniczg czescig planu dla choréb rzadkich i waznym instrumentem poprawy opieki medycznej dla

tej grupy chorychzs).

Rejestr chordb rzadkich jest wazny dla pacjentéw, klinicystéw, naukowcdédw, organizatoréw ochrony
zdrowia, przedsiebiorcéw (przemyst farmaceutyczny, wytwornie sprzetu rehabilitacyjnego, wyrobéow
medycznych) oraz dla rzadzacych — zaréwno szczebla samorzadowego, jak i centralnego. Przy
tworzeniu rejestru chordb rzadkich nieodzowne jest wspétdziatanie z organizacjami pacjentéw, ktére
skupiajg chorych na okreslong chorobe lub grupe choréb rzadkich i majg duzg wiedze dotyczacy

chorych w danym kraju.

Choroby rzadkie mozna przypisa¢ do 27 réinych kategorii chordb, dlatego oprécz minimalnego,
dokfadnie okreslonego zakresu zbieranych danych, wspdlnego dla wszystkich rejestrow chordb
rzadkich, poszczegdlne rejestry chordb rzadkich znacznie sie rdézinig zakresem gromadzonych
informacji. Choroby rzadkie dotyczg chorych w kazdym wieku, dlatego zgtaszalno$¢ do rejestréow

chordb rzadkich nie jest ograniczona wiekiem pacjenta.

%) Wspdlna Deklaracja: 10 Kluczowych Zasad Rejestrow Pacjentéw z Chorobami Rzadkimi.
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5.1.2 Cele szczegdtowe

1. Utworzenie Rady Naukowej do spraw Rejestrow Chordb Rzadkich w Rzeczypospolitej
Polskiej.

2. Zewidencjonowanie istniejgcych rejestrow chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej
i uporzadkowanie ich statusu prawnego.

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

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

2) organizacyjna — uzyskanie danych umozliwiajgcych okreslenie zapotrzebowania (wg 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 algorytmodw diagnostycznych i terapeutycznych;

4) naukowa — baza danych pacjentéw do badan klinicznych dotyczgcych przysztych nowych
produktéw leczniczych; punkt wyjscia do pogtebionych badan dotyczacych m.in. podtoza
molekularnego i fizjopatologii choréb rzadkich; wsparcie rozwoju medycyny translacyjnej;
ogromny potencjat badawczy po potfaczeniu 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 pacjentow utatwienie
kontaktowania sie ze sobg chorych na okreslone choroby rzadkie i ich rodzin; punkt
wyjscia do badan dotyczgcych jakosci zycia, potrzeb edukacyjnych i spotecznych chorych
na choroby rzadkie.

4. Okreslenie zasad wspodtpracy miedzy PRCR a Polskim Rejestrem Wrodzonych Wad
Rozwojowych (PRWWR).

5. Okreslenie zasad funkcjonowania i organizacji szczegétowych rejestréw klinicznych oraz ich
wspotpracy z PRCR. Rozwiniecie wspotpracy z biobankami i rejestrami choréb rzadkich w Unii
Europejskiej.

6. Monitorowanie efektywnosci wysokoprzepustowych metod diagnostyki genetycznej

w rozpoznawaniu chordéb rzadkich o podfozu genetycznym.
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5.2 Diagnoza stanu aktualnego
5.2.1 Warunki prowadzenia rejestréow chordb rzadkich
Diagnoza stanu ogdlnego wymaga okreslenia warunkéw prowadzenia rejestrow chordb rzadkich

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

Warunki prowadzenia rejestru chordb rzadkich:
1) wtasciwe i powszechne kodowanie choréb rzadkich;
2) petna identyfikacja chorych na choroby rzadkie:
a) wiedza wsrdd lekarzy dotyczgca chordb rzadkich,
b) dostep do testow genetycznych (zwtaszcza aCGH i NGS) i innej wysokospecjalistycznej
diagnostyki;
3) prawidtowo zdefiniowane zrédta informacji o chorych na choroby rzadkie i dopracowana
logistyka pozyskiwania danych do rejestru;
4) zespoty ekspertow, ktérzy dane zgromadzone w rejestrach potrafig opracowad,
zinterpretowacd i wykorzystaé¢ w organizacji ochrony zdrowia oraz klinicznie i naukowo;
5) wiasciwe przepisy prawa stanowigce podstawe tworzenia i prowadzenia rejestru;
6) stabilne finansowanie.
Osiggniecie petnej identyfikacji i petnej rejestracji chordb rzadkich jest procesem wieloetapowym,
jednak w perspektywie trzech lat mozna stworzy¢ stabilne podstawy funkcjonujgcych rejestrow

choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej.

5.2.2 Regulacje prawne w zakresie prowadzenia rejestréow choréb rzadkich

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

choroby rzadkie (pkt 13).
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5.2.3 Rejestry chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej i w Unii Europejskiej

Obecnie w Rzeczypospolitej Polskiej tylko 7 rejestréw dotyczacych choréb ma status rejestru
medycznego (na mocy rozporzadzen ministra wtasciwego do spraw zdrowia). Sg to: Polski Rejestr
Wrodzonych Wad Rozwojowych, Krajowy Rejestr Nowotwordw, Rejestr Nowotworow Nieztosliwych
Duzych Gruczotéw Slinowych, Ogdlnopolski Rejestr Ostrych Zespotéw WieAcowych, Krajowy Rejestr
Operacji Kardiochirurgicznych, Rejestr Medycznie Wspomaganej Prokreacji oraz Krajowy Rejestr
Pacjentow z COVID-19. Niektdre z nich mogg petni¢ funkcje rejestru okreslonej grupy chordéb

rzadkich.

Szacuje sie, ze rejestréw chordb rzadkich jest w Rzeczypospolitej Polskiej kilkadziesigt. S3 one na ogét
powigzane z ESRCR, projektami naukowymi itp., wymagajg zewidencjonowania i uporzgdkowania ich
statusu prawnego. Rejestry te sg prowadzone na rdézinych serwerach, korzystajg z rdinego
oprogramowania i na ogot nie majg zabezpieczonego finansowania. Ich silng strong jest to, ze sg
prowadzone przez znakomitych klinicystéw i naukowcdéw. Rejestry te mogg byc¢ zgtaszane do
Europejskiego Katalogu Rejestrow (ERDRI.dor), aby zostaty uwidocznione i miaty mozliwos¢

wspotpracy z innymi rejestrami.

Raport Orphanet (referencyjny portal zawierajacy informacje na temat chordb rzadkich i lekéw
sierocych) (maj 2019 r.) wymienia 753 rejestry chordb rzadkich w Europie, w tym tylko 10 rejestrow
w Rzeczypospolitej Polskiej. Dla poréwnania liczba rejestrow w innych krajach to: 149 w Niemczech,

143 we Francji, 83 we Wtoszech, 74 w Wielkiej Brytanii, 60 w Hiszpanii, 38 w Austrii.

Zgodnie z europejskimi rekomendacjami opracowanymi przez Komisje Europejskg oraz organizacjami
zajmujgcymi sie chorobami rzadkimi EUCERD i IRDiRC niezwykle istotna jest mozliwos¢ wymiany
danych w istniejgcych w réznych krajach rejestrach. Komisja Europejska wprowadzita Europejska
Platforme Rejestracji Chordb Rzadkich (European Platform on Rare Disease Registration; EU RD
PIatform)zg) do gromadzenia informacji o istniejgcych setkach baz danych i rejestrach chordéb rzadkich
rozproszonych w poszczegdlnych krajach cztonkowskich. Jest to czes¢ Infrastruktury Europejskiego
Rejestru Chordb Rzadkich (European Rare Diseases Registry Infrastructure, ERDRI), ktéra sktada sie
z Europejskiego Katalogu Rejestrow (ERDRIl.dor), Centralnego Repozytorium Metadanych

(ERDRI.mdr) oraz planowanego wspdlnego narzedzia do pseudonimizacji (EUPID).

Rejestrem chordb rzadkich dla grupy choréb rzadkich zwigzanych z wadami wrodzonymi (20-25%
chordéb rzadkich) jest Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR; www.rejestrwad.pl),
ktory przez udziat w EUROCAT (Europejski Nadzér nad Wadami Wrodzonymi) (od 2001 r.) ma w Unii

) https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/en.
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Europejskiej status rejestru chordéb rzadkich w ww. zakresie. Od 2015 r. EUROCAT jest na Platformie
Choréb Rzadkich Unii Europejskiej (EU RD Platform). Od 2015 r. zgtaszanie do PRWWR jest
obowigzkowe, zgtaszane sg dzieci z wadami 0-18 roku zycia. Kodowanie wad w PRWWR (w tym od
2015 r. nadawanie kodow ORPHA) odbywa sie w Zespole Centralnym PRWWR wg wytycznych
Komitetu EUROCAT do spraw Kodowania. Zgtaszanie weryfikacyjne genetycznie uwarunkowane;j

choroby rzadkiej pochodzi z poradni genetycznych z terenu catego kraju.

5.2.4 Bariery w identyfikacji i rejestracji chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej

W Rzeczypospolitej Polskiej barierg w rejestracji choréb rzadkich jest brak stosowania kodéw ORPHA,
mimo ze od 2015 r. sg one obowigzujgce w dokumentacji medycznej (§ 3 ust. 1 pkt 3 rozporzadzenia
Ministra Zdrowia z dnia 20 czerwca 2008 r. w sprawie zakresu niezbednych informacji gromadzonych
przez Swiadczeniodawcédw, szczegdétowego sposobu rejestrowania tych informacji oraz ich
przekazywania podmiotom zobowigzanym do finansowania $wiadczen ze Srodkéw publicznych
(Dz.U. z 2013 r. poz. 1447)). Aktualnie kody ORPHA s3 stosowane tylko przez Polski Rejestr
Wrodzonych Wad Rozwojowych oraz rejestry dziatajgce w europejskich sieciach referencyjnych dla
choréb rzadkich. Brak jest informacji, czy kody ORPHA s3g stosowane w pozostatych, nieformalnych
rejestrach chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej. Po nadaniu kodéw ORPHA u poszczegdlnych
pacjentow bedzie mozna uzyska¢ dane pochodzgce ze sprawozdawczosci dotyczacej zdarzen

medycznych zawarte na Platformie P1 Centrum e-Zdrowia.

Drugg powazng barierg sg ograniczenia mozliwosci diagnozowania chordb rzadkich o podtozu
genetycznym (80% chordb rzadkich) z powodu braku w wykazie swiadczen gwarantowanych dwéch
najwazniejszych metod diagnostyki genetycznej chordb rzadkich, jakimi sg aCGH i NGS (panele
celowane i WES). Stosunkowo niewielka grupa choréb rzadkich o podtozu genetycznym jest
diagnozowana badaniami genetycznymi objetymi koszykiem $wiadczen gwarantowanych (klasyczne
metody cytogenetyki, MLPA, FISH, PCR i sekwencjonowanie metodg Sangera). Rozpoznanie rzadkiej
choroby genetycznej wymaga potwierdzenia adekwatnym badaniem genetycznym. Chociaz koszt
jednostkowy badania metodg aCGH i NGS przewyisza koszt badan genetycznych objetych juz
refundacjg, to faczny koszt diagnostyki choroby rzadkiej u danego pacjenta jest przy ich zastosowaniu

znacznie nizszy dzieki szybkiemu ustaleniu rozpoznania i uniknieciu ,,odysei diagnostycznej”.

Mimo tych ewidentnych, ale mozliwych do przezwyciezenia barier zarysowuje sie w Rzeczypospolitej
Polskiej dobra perspektywa utworzenia rejestrow chordb rzadkich. Na te dobrg perspektywe sktadajg
sie zespoty ekspertéw specjalizujgcych sie w problematyce okreslonych choréb rzadkich
i prowadzacych ewidencje chorych, obecnosé¢ pierwszych polskich osrodkdw w europejskiej sieci

referencyjnej dla choréb rzadkich, PRWWR, ktéry juz obecnie jest rejestrem chordb rzadkich
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zwigzanych z wadami wrodzonymi (20-25% choréb rzadkich), jeden ptatnik, jakim jest Narodowy
Fundusz Zdrowia, ktérego dane, po poprawie kodowania chordéb rzadkich i procedur medycznych,
mogg by¢ dobrym Zrédiem informacji dotyczacych choréb rzadkich, a takie wysoki stopien
informatyzacji ochrony zdrowia w Rzeczypospolitej Polskiej (Platforma P1 Centrum e-Zdrowia)

z perspektywg petnej informacji o zdarzeniach medycznych.

5.3 Oczekiwany rezultat

1. Wdrozenie systemu monitorowania choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej jako
integralnej czesci systemu informacyjnego w ochronie zdrowia.

2. Uzyskanie identyfikacji choréb rzadkich w systemie ochrony zdrowia przez nadawanie kodéw
ORPHA przez uprawnione jednostki i zgtaszanie do PRCR.

3. Uzyskanie informacji o rodzajach chordb rzadkich i liczbie chorych na wybrane choroby lub
grupy chordéb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej (wazne dla zaplanowania opieki
medycznej, w tym OECR).

4. Uzyskanie informacji o efektywnosci wielkoskalowych badan genomowych w diagnostyce
chordb rzadkich o podtozu genetycznym.

5. Po potaczeniu danych z rejestrow choréb rzadkich z danymi klinicznymi na Platformie P1
Centrum e-Zdrowia mozliwos¢ oceny jakosci i kosztéw swiadczen medycznych dla chorych na
choroby rzadkie w Rzeczypospolitej Polskiej oraz zapotrzebowania na okreslong opieke
medyczng dla tej grupy pacjentéw.

6. Zainicjowanie i pogtebienie wspdtpracy miedzy polskimi rejestrami choréb rzadkich
z biobankami i rejestrami choréb rzadkich Unii Europejskiej.

7. Ufatwienie badan naukowych nad epidemiologig i etiologig chordb rzadkich.

5.4 Mierniki

1. Odsetek poradni genetycznych zgtaszajgcych choroby rzadkie do PRCR sposréd poradni
genetycznych uprawnionych do nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do PRCR.

2. Odsetek OECR zgtaszajacych do PRCR sposréd OECR uprawnionych do nadawania koddéw
ORPHA i zgtaszania do PRCR.

3. Liczba chorych na choroby rzadkie zgtoszonych do PRCR z nadanym kodem ORPHA:
a) zporadni genetycznych i OGM,
b) z OECR,
¢) zPRWWR.

4. Liczba chorych na choroby rzadkie w PRCR wg wojewddztw (wg miejsca zamieszkania).

5. Liczba chorych na choroby rzadkie zgtoszonych do PRCR na podstawie badania genetycznego —

ogodtem oraz wg rodzaju badania genetycznego i ptatnika.
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6. Liczba rejestrow klinicznych chordb rzadkich, w tym rejestréw wtgczonych do Europejskiego

Katalogu Rejestrow (ERDRI.dor).

5.5 Dziatania i odpowiedzialnos¢

5.5.1 Powotanie Rady Naukowej do spraw Rejestrow Chordb Rzadkich w Rzeczypospolitej

Polskiej

System rejestracji chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej bedzie obejmowat Polski Rejestr

Chordb Rzadkich zawierajgcy podstawowe dane epidemiologiczne oraz wspdtpracujgce z nim rejestry

dedykowane okreslonym chorobom lub grupom chordéb rzadkich (takze rejestry, ktére dopiero

powstang), Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych (w zakresie choréb rzadkich zwigzanych

z wadami wrodzonymi) oraz rejestry kliniczne prowadzone przez OECR nalezgce do ESRCR oraz do

sieci krajowych.

Od strony merytorycznej nadzor nad organizacjg, rozwojem i prowadzeniem rejestrow chordb

rzadkich bedzie miata Rada Naukowa do spraw Rejestrow Choréb Rzadkich w Rzeczypospolitej

Polskie;j.

ZADANIE 1

Powotanie Rady Naukowej do spraw Rejestrow Choréb Rzadkich

w Rzeczypospolitej Polskiej

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministréw w sprawie przyjecia dokumentu Plan dla
Chordéb Rzadkich

Podmiot
odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Wspotpraca Rada ds. Chordb Rzadkich przy Ministrze Zdrowia, osrodki akademickie,
towarzystwa naukowe, Orphanet Polska, eksperci
Zadania powotanie Rady Naukowej do spraw Rejestrow Choréb Rzadkich

w Rzeczypospolitej Polskiej, okreslenie sktadu i zadan Rady

Termin realizacji
zadania

do dnia 31 grudnia 2021 r.

Sposéb wykonania
zadania

zarzgdzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia

Sposdéb pomiaru
wykonania zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak
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5.5.2 Identyfikacja istniejgcych rejestrow chordb rzadkich i uporzadkowanie ich statusu
prawnego

Okreslone zostang kryteria uznania zbioru danych za rejestr medyczny okreslonej choroby rzadkiej
lub grupy choréb rzadkich. Na podstawie formularza elektronicznego opracowanego przez Rade
Naukowa ds. Rejestréw 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 niespetniajacych
aktualnie kryteriéw uznania za rejestr medyczny, ale z potencjatem przeksztatcenia sie w rejestr

okreslonej choroby rzadkiej lub grupy chordb rzadkich.

Zostanie rozpowszechniona informacja o mozliwosci i korzysciach ze zgtoszenia klinicznych rejestrow
okreslonych choréb rzadkich do Katalogu Europejskiego oraz mozliwosci zgtoszenia rejestréw
w regionalnych biobankach (stworzenie Infrastruktury Badawczej Biobankéw i Zasobdw

Biomolekularnych; BBMRI.pl).

Zostanie opracowany (wspdlnie z BBMRI.pl) sposéb zgtaszania przez Osrodki Eksperckie rejestrow

(katalogéw) do BBMRI.pl.

Podstawa prawna ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie
zdrowia
Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia / Centrum e-Zdrowia

odpowiedzialny

Osoba odpowiedzialna | minister wtasciwy do spraw zdrowia

Wspotpraca Rada Naukowa do spraw Rejestréw Chordb Rzadkich

Zadania 1. Okreslenie kryteridw uznania zbioru danych za rejestr medyczny
choroby rzadkiej lub grupy chordb rzadkich.

2. Opracowanie formularza elektronicznego.

3. Utworzenie bazy danych rejestréw chordb rzadkich i zbioréw danych.

4. Ustalenie listy funkcjonujgcych rejestréw choréb rzadkich
(spetniajgcych kryteria) i nadanie im statusu rejestru medycznego.

5. Ustalenie listy zbioréw danych niespetniajgcych aktualnie kryteridw
uznania za rejestry medyczne chordéb rzadkich (z potencjatem
przeksztatcenia w przysztosci w rejestr).

6. Rozpowszechnienie informacji o mozliwosci i korzysciach ze
zgtoszenia klinicznych rejestrow okreslonych choréb rzadkich do
Katalogu Europejskiego oraz mozliwosci zgtoszenia rejestréw
w regionalnych biobankach (BBMRI.pl). Opracowanie sposobu
zgtaszania przez Osrodki Eksperckie rejestréow (katalogéw) do
BBMRI.pl.
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7. Okreslenie zasad wspdtpracy miedzy rejestrami klinicznymi a Polskim
Rejestrem Chordb Rzadkich

Termin realizacji do dnia 31 grudnia 2022 r., nastepnie aktualizacja w trybie ciggtym
zadania

Sposdb wykonania rozporzadzenie ministra wtasciwego do spraw zdrowia

zadania

Sposdb pomiaru wdrozenie — 100%

wykonania zadania w %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia
Koszt realizacji 1 000 000 zt

5.5.3 Utworzenie Polskiego Rejestru Chorob Rzadkich (PRCR)
Zasadniczg czescig systemu monitorowania choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej bedzie PRCR.
Podstawg prawng powotania PRCR jest ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji

w ochronie zdrowia (art. 19 i art. 20 ustawy).

Minister wtasciwy do spraw zdrowia wskaze instytucje bedgcg podmiotem prowadzgcym PRCR. PRCR

bedzie prowadzony z wykorzystaniem systemu teleinformatycznego.

PRCR bedzie prowadzony przez Zespét PRCR utworzony w podmiocie wyznaczonym przez ministra

wiasciwego do spraw zdrowia. Zostang okreslone sktad i zadania Zespotu PRCR.
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5.5.3.1 Struktura organizacyjna PRCR z okre$leniem zrddet informacji o chorobach rzadkich

4 N )

Poradnie genetyczne Polski Rejestr Wrodzonych Osrodki eksperckie
Wad Rozwojowych
Nadawanie kodu ORPHA (PRWWR) Nadawanie kodu ORPHA
i zgtaszanie do PRCR na Dwukierunkowe przekazywanie i zgtaszanie do PRCR na
formularzu PRCR-PRWWR danych o formularzu
(choroby rzadkie o podtoiu wadach/zespofach z nadanym (choroby rzadkie objete opieka
genetycznym) kodem ORPHA Osrodka eksperckiego)

. N\ AN /

Polski Rejestr Chorob Rzadkich (PRCR)

zawiera dane (wg listy danych) pacjentdw z nadanym kodem
ORPHA

Dane o zdarzeniach medycznych pochodzace od $wiadczeniodawcdw przekazywane
za posrednictwem Platformy P1 Centrum e-Zdrowia - dotyczace pacjentdow z
nadanym kodem ORPHA, zgloszonych do PRCR (dane do okreslonych analiz)

Utworzona zostanie lista chordb rzadkich podlegajacych zgtoszeniu do PRCR. Konieczno$é utworzenia
takiej listy wynika z tego, ze sam fakt przypisania kodu ORPHA nie stanowi o tym, ze jest to powazna
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 (5:10 000 lub rzadziej) spetniajg kryteria ,choroby rzadkiej”, ale po

zoperowaniu patologia zanika i pacjent nie wymaga dalszej opieki medycznej w tym zakresie.

Uzyskanie wiarygodnych informacji dotyczgcych epidemiologii chordb rzadkich wymaga m.in.
wtasciwego kodowania. Z tego wzgledu prawo do nadawania kodéw ORPHA beda miaty poradnie
genetyczne (80% chordéb rzadkich ma podtoze genetyczne) oraz OECR, ktére po rozpoznaniu
okreslonej choroby rzadkiej i nadaniu kodu ORPHA bedg miaty obowigzek zgtoszenia do PRCR na
formularzu elektronicznym. Poradnie genetyczne i OECR zostang przeszkolone w zakresie nadawania

kodow ORPHA i zgtaszania do PRCR. Zostanie ustanowiona lista osrodkéw uprawnionych do
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nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do PRCR. W odniesieniu do chordb rzadkich o etiologii
niegenetycznej liste tych choréb podlegajacych zgtoszeniu do PRCR oraz liste jednostek
uprawnionych do nadawania kodéw ORPHA wskaze Rada Naukowa do spraw Rejestréw Chordb

Rzadkich.

Nadany kod ORPHA winien by¢ stosowany w dokumentacji medycznej pacjenta

i w sprawozdawczosci do NFZ.

5.5.3.2 Utworzenie listy danych i identyfikatoréw przetwarzanych w PRCR

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 $wiadczeniach opieki zdrowotne;j
finansowanych ze srodkdw publicznych

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia, NFZ, Centrum e-Zdrowia
odpowiedzialny

Osoba odpowiedzialna minister wiasciwy do spraw zdrowia, Prezes NFZ, Dyrektor Centrum

e-Zdrowia

Wspotpraca Rada Naukowa do spraw Rejestréw Chordb Rzadkich, PTGC, konsultanci
krajowi

Zadania 1. Wskazanie jednostki organizacyjnej prowadzacej (podmiotu

prowadzgcego) PRCR i powotanie zespotu PRCR.

2. Utworzenie listy choréb rzadkich podlegajacych zgtoszeniu do PRCR
w powigzaniu z okreslonymi kodami ORPHA.

3. Ustanowienie listy danych i identyfikatorow przetwarzanych
w PRCR.

4. Opracowanie formularza teleinformatycznego zgtoszenia do PRCR.

5. Ustanowienie listy poradni genetycznych i Osrodkéw Eksperckich
uprawnionych do nadawania kodéw ORPHA i zgtaszania do PRCR.

6. Opracowanie analizy potrzeb utworzenia rejestru.

7. Opracowanie i opublikowanie rozporzadzenia o utworzeniu
rejestru.

8. Przeprowadzenie szkoler w poradniach genetycznych i Osrodkach
Eksperckich w zakresie nadawania kodoéw ORPHA i zgtaszania do
PRCR.

9. Utworzenie strony internetowej PRCR wraz 1z systemem
teleinformatycznym obstugujgcym PRCR.

10. Okreslenie statusu zdarzenia medycznego nadania kodu ORPHA
i zgtoszeniu do PRCR (teleporada , orphanowska” objeta refundacja
przez NFZ).

11. Monitorowanie efektywnosci wielkoskalowych badan genomowych
w rozpoznawaniu choréb rzadkich o podtozu genetycznym
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Termin realizacji Zadanie 1: do dnia 31 stycznia 2022 r.

zadania Zadania 2-5: do dnia 30 kwietnia 2022 r.

Zadanie 6: do dnia 31 maja 2022 r.

Zadanie 7: do dnia 30 wrze$nia 2022 r.

Zadanie 8: do dnia 31 grudnia 2022 r.

Zadanie 9: do dnia 30 listopada 2022 r.

Zadanie 10: do dnia 30 listopada 2022 r.

Rozpoczecie zgtaszania do PRCR — 1 stycznia 2023 r., nastepnie
aktualizacja w trybie ciggtym.

Zadanie 11: rozpoczecie dnia 1 wrzesnia 2023 r., aktualizacja w trybie

ciggtym
Sposdb wykonania Zadanie 1: minister wtasciwy do spraw zdrowia
zadania Zadania 2-5: minister wtasciwy do spraw zdrowia we wspdtpracy

z Zespotem Polskiego Rejestru Choréb Rzadkich

Zadanie 6: Zespo6t Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich

Zadanie 7: minister wfasciwy do spraw zdrowia

Zadanie 8: Zespot Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich

Zadanie 9: Centrum e-Zdrowia

Zadanie 10: nowelizacja rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia
6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczed gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357, z pdin.
zm.)

Zadanie 11: Rada Naukowa do spraw Rejestrow Choréb Rzadkich,
Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka, konsultant krajowy
w dziedzinie genetyki klinicznej

Sposéb pomiaru wdrozenie — 100%
wykonania zadania w %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze s$rodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia
Koszt realizacji 24900 000 zt

5.5.4 Okreslenie zakresu wspodtpracy miedzy PRCR a PRWWR w monitorowaniu chorob
rzadkich zwigzanych z wadami wrodzonymi

Choroby rzadkie zwigzane z obecnoscig wad wrodzonych stanowig istotng grupe (20-25%) chordb
rzadkich. PRWWR gromadzi od 1998 r. dane o wszystkich wadach wrodzonych (izolowanych
i mnogich). Od 2015 r. PRWWR jest réwniez rejestrem chordb rzadkich zwigzanych z wadami
wrodzonymi dzieki przedtuzeniu okresu zgtaszania wady do ukonczenia przez dziecko 18. roku zycia
(co zostawia czas na przeprowadzenie diagnostyki i ustalenie rozpoznania okreslonej choroby
rzadkiej), a EUROCAT, do ktérego nalezy PRWWR, jest od 2015 r. na Platformie Choréb Rzadkich UE
(EU RD Platform). W PRWWR nadawane sg kody ORPHA wg wytycznych Komitetu EUROCAT ds.

Kodowania.
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W bazie danych PRWWR jest > 50 000 pacjentdow z przypisanym kodem ORPHA: > 40 000 pacjentow
z izolowang rzadka wada wrodzong oraz > 14 000 pacjentdow z rzadkim zespotem wad wrodzonych.
Nie wszystkie wady wrodzone z przypisanym kodem ORPHA, ktére s w PRWWR, powinny znalez¢ sie
rowniez w PRCR, poniewaz wiele wad, po ich zoperowaniu, nie stanowi juz problemu medycznego,

a pacjent nie wymaga opieki w tym zakresie.

Zostanie opracowana lista wad wrodzonych lub zespotow wad, ktdre oprécz tego, ze sg zgtaszane do
PRWWR, powinny zosta¢ zgtoszone takze do PRCR. PRWWR przekaze do bazy danych PRCR dane
i identyfikatory pacjentdw zgodnie z opracowang listg. Nie rzadziej niz raz w roku PRWWR i PRCR
bedy sie wymienialty danymi w zakresie choréb rzadkich zwigzanych z wadami. Ciezkie wady
wrodzone lub zespoty wad spetniajgce kryterium choroby rzadkiej bedg zatem w dwdch rejestrach:
w PRCR i w PRWWR. Ponadto rzadkie wady wrodzone majace kod ORPHA, ale niezgtaszane do PRCR

bedg w PRWWR, a na stronie PRCR bedzie informacja, ze tam mozna je znalez¢.

PRCR i PRWWR bedg to rejestry siostrzane, uzupetniajace sie, a wymiana danych miedzy nimi bedzie

w ramach finansowania kazdego z rejestrow, bez dodatkowych kosztéw.

ZADANIE 4 Okreslenie zakresu wspétpracy miedzy PRCR a PRWWR

Podstawa prawna ustawa z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie
zdrowia

Podmiot minister wiasciwy do spraw zdrowia, Centrum e-Zdrowia, podmioty

odpowiedzialny prowadzace PRCR i PRWWR

Osoba odpowiedzialna | minister wtasciwy do spraw zdrowia, Przewodniczgcy PRCR i PRWWR

Wspotpraca Rada Naukowa do spraw Rejestréw Chordb Rzadkich, Przewodniczacy
PRCR i PRWWR

Zadania 1. Ustalenie listy wad wrodzonych zgtaszanych z PRWWR do PRCR.

2. Przekazywanie przez PRWWR do PRCR danych o wadach
wrodzonych lub zespotach wad z nadanym kodem ORPHA.

3. Przekazywanie przez PRCR do PRWWR danych o chorobach rzadkich
z nadanym kodem ORPHA, w ktérych stwierdzono wady wrodzone.

4. Analiza danych

Termin realizacji Zadanie 1: do dnia 31 grudnia 2022 .

zadania Zadanie 2: do dnia 31 maja 2023 r., kontynuacja w trybie ciggtym
Zadanie 3: do dnia 31 maja 2023 r., kontynuacja w trybie ciggtym
Zadanie 4: do dnia 31 pazdziernika 2023 r., kontynuacja w trybie

ciggtym
Sposdb wykonania Zadanie 1: rozporzadzenie Ministra Zdrowia
zadania Zadania 2-4: Zespdt Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich i Zespdt

Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych przy udziale
Centrum e-Zdrowia
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Sposéb pomiaru wdrozenie — 100%
wykonania zadania w %

Koszt wprowadzenia finansowanie ze s$rodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji brak

PASZPORT PACJENTA Z CHOROBA RZADKA

6 Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadka
6.1 Wstep

Pacjent cierpigcy na chorobe rzadka powinien mie¢ mozliwosé uzyskania opieki medycznej zgodnej ze
swoimi indywidualnymi potrzebami i odpowiednim okresem choroby rzadkiej, réwniez poza OECR.
Wiedza na temat chordb rzadkich z reguty nie jest powszechna. Duzym wyzwaniem dla lekarza
w przewlektej opiece 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 umozliwi¢ pacjentowi bezpieczne funkcjonowanie w systemie ochrony zdrowia, w tym udzielenie
pomocy w stanach nagtych, niezbedne jest stworzenie aktualizowanego regularnie zasobu informaciji
na temat pacjenta oraz jego choroby, ktory bedzie mdgt zosta¢ udostepniony Swiadczeniodawcom.
W tym celu zostanie opracowany w postaci elektronicznej tzw. ,Paszport Pacjenta z Choroba

Rzadka”.

6.2 Cele Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadka
1. Zapewnienie opieki medycznej zgodnej z potrzebami pacjenta z chorobg rzadka.
2. Unikniecie zbednych lub niewtasciwych (potencjalnie szkodliwych) procedur.
3. Skoordynowanie opieki zdrowotne;.

4. Dostep do aktualizowanych informacji o historii choroby, zastosowanym leczeniu
farmakologicznym i niefarmakologicznym oraz planu obserwacji i leczenia (dla lekarzy
prowadzacych w ramach opieki koordynowanej).

5. Dostep do Karty postepowania w stanach zagrozenia zycia.

6. Dostep do aktualizowanych informacji o chorobie (Poradnik dla Pacjenta, rekomendacje dla
podstawowej opieki zdrowotnej, rekomendacje dla specjalistow, kontakt do osrodka
prowadzacego leczenie przewlekte lub Osrodka Eksperckiego).

7. W stanach zagrozenia zycia lub wymagajacych nagtej interwencji — dostep do podstawowych
informacji zdrowotnych, nawet bez uzyskania zgody pacjenta (dostep ratunkowy).
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6.3 Szczegodty techniczne

6.3.1 Gtowne zatozenia

Wobec postepujacej informatyzacji systemu ochrony zdrowia w Rzeczypospolitej Polskiej Paszport
Pacjenta z Chorobg Rzadkg powinien by¢ prowadzony w postaci elektronicznej, zintegrowanej
z Indywidualnym Kontem Pacjenta (IKP). Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadky powinien by¢ rowniez
dostepny w formie aplikacji mobilnej, wspotpracujacej z Platforma Informacyjng ,,Choroby Rzadkie”.
Ze wzgledu na fakt, ze obecnie skatalogowanych jest ponad 8000 chordb rzadkich zaréwno
genetycznie uwarunkowanych, jak i nabytych, réznigcych sie wiekiem zachorowania, przebiegiem,
rokowaniem, potrzebami zdrowotnymi pacjenta (farmakoterapia celowana przyczynowa,
farmakoterapia objawowa, opieka wielodyscyplinarna, w tym rehabilitacja, zaopatrzenie
ortopedyczne i inne zalecenia dostosowane do rozpoznania, np. dieta lub lista lekéw
przeciwwskazanych u pacjenta), zakres dostepnych informacji oraz rekomendacji bedzie rézny.
Rekomendacje bedg wymagaty czestej aktualizacji oraz minimum corocznej weryfikacji. Ponadto nie
we wszystkich chorobach rzadkich istniejg rekomendacje dotyczgce leczenia i planu przewlekiej

opieki.

Paszport Pacjenta z Choroba Rzadkg prowadzony bedzie w postaci elektronicznej i powigzany z IKP,
co zapewni ciggty dostep i biezgcg aktualizacje (recepty, zlecenia na zaopatrzenie ortopedyczne,
docelowo elektroniczna historia choroby pacjenta itd.). Dane zawarte w Paszporcie Pacjenta
z Chorobg Rzadka beda dostepne dla pacjenta i Swiadczeniodawcdéw, w zakresie okreslonym

Swiadomg zgoda pacjenta lub opiekuna prawnego w przypadku dzieci.

Kluczowa bedzie ochrona danych wrazliwych, uzgodnienie poziomu dostepu w stanach zagrozenia
zycia, kiedy zgoda pacjenta na dostep do IKP nie moze zosta¢ wydana, kwestia dostepu do danych
dzieci (niepetnoletni), np. w czasie pobytu w szkole, na obozie, turnusie rehabilitacyjnym, jezeli
potrzebna bedzie interwencja medyczna przy braku mozliwosci wyrazenia zgody przez opiekuna

prawnego.

Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadky powinien pozwalaé takze na szybki dostep do obszerniejszych
zrédet informacji o chorobie, w postaci linkdw do autoryzowanych stron (Orphanet, strona www
administrowana przez osrodek referencyjny lub ekspercki, OMIM i inne wiarygodne Zrddta

medyczne).

6.3.2 Uzytkownicy Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadkg
1. Pacjent.

2. Swiadczeniodawcy.
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3. Orzecznicy ZUS — w zakresie niezbednym do wydania decyzji, tj. podstawa rozpoznania
i aktualna dokumentacja.

4. Pacjent Ilub jego opiekun prawny bedzie miat mozliwos¢ wydrukowania paszportu
i przedstawienia np. nauczycielowi, wychowawcy. Dostep nauczyciela do Paszportu Pacjenta

z Chorobg Rzadkg nie bedzie obligatoryjny.

6.3.3 Dane obligatoryjne

1. Dane osobowe — imie i nazwisko, data urodzenia, PESEL.

2. Rozpoznanie stowne.

3. Kody ICD-10, kod ORPHA, ewentualnie OMIM.

4. Lekarz prowadzacy (ambulatoryjna opieka specjalistyczna lub szpital, uwzgledniajgc numer
telefonu lekarza dyzurnego osrodka referencyjnego w stanach nagtych, adres mailowy, jezeli
konsultacja z osrodkiem referencyjnym nie odbywa sie w trybie nagtym) oraz kontakt do lekarza
podstawowej opieki zdrowotne;j.

5. Syntetyczna historia udzielonych swiadczen (badania diagnostyczne, hospitalizacje, recepty).

6. Zalecenia i wskazania dla pacjenta, np. leki, dieta, szczepienia itp.

7. Przeciwwskazania dla pacjenta (optymalnie w formie linku do aktualizowanych rekomendacji,
dostosowanych do okreslonego okresu choroby; rekomendacje takie znajda sie na platformie
informacyjnej dedykowanej chorobom rzadkim), leki przeciwwskazane Iub potencjalnie
niebezpieczne wyodrebnione jako alert i dostepne w Karcie postepowania w stanach nagtych
(tzw. dostep ratunkowy).

8. Dostep ratunkowy: telefon kontaktowy do opiekuna lub opiekundw pacjenta, rozpoznanie,
zalecenia i przeciwwskazania w stanie zagrozenia zycia, dostosowane do okreslonego okresu
choroby (jezeli mozliwe do wskazania). Zalecenia musza by¢ krotkie, syntetyczne, mozliwe do

zastosowania w stanach nagtych.

Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadkg ma charakter informacyjny. Kazdorazowo decyzje s3g
podejmowane przez lekarza, ktéry jest bezposrednio przy pacjencie, w oparciu o aktualng
bezposrednig ocene stanu zdrowia. Rekomendacje mogg chroni¢ przed nieprawidtowym,
potencjalnie szkodliwym postepowaniem, ale nie mogg zastgpi¢ oceny klinicznej. Podobne objawy
w stanie zagrozenia zycia mogg mie¢ wiele réznych przyczyn, zaréwno zwigzanych z chorobg rzadkg,

jak i zupetnie od niej niezalezna.

Uzasadnione jest wprowadzenie programu pilotazu Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadka w kilku
wybranych chorobach rzadkich uwarunkowanych genetycznie i nabytych z réznych dziedzin

medycyny, zaréwno dzieci, jak i dorostych.
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6.4 Dziatania i odpowiedzialno$é

ZADANIE 1

Nowelizacja rozporzadzenia o dokumentacji medycznej celem

wtaczenia Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadka

Podstawa prawna

rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 kwietnia 2020 r. w sprawie
rodzajow, zakresu i wzorow dokumentacji medycznej oraz sposobu
jej przetwarzania (Dz. U. poz. 666, z pdzn. zm.)

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor departamentu merytorycznego w Ministerstwie Zdrowia

Wspétpraca

Departament Prawny w Ministerstwie Zdrowia

Zadanie

nowelizacja ww. rozporzadzenia

Termin realizacji

do dnia 30 czerwca 2022 r.

Sposéb pomiaru
wykonania zadania

wdrozenie 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze $rodkdéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2 Opracowanie Paszportu Pacjenta z Choroba Rzadka

Podstawa prawna

rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 kwietnia 2020 r. w sprawie
rodzajow, zakresu i wzoréw dokumentacji medycznej oraz sposobu
jej przetwarzania (po nowelizacji)

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia, Centrum e-Zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Centrum e-Zdrowia, Rada Naukowa ds. Chordb Rzadkich

Wspotpraca konsultanci krajowi z odpowiednich dziedzin, eksperci z obszaru
odpowiednich chordb rzadkich
Zadanie 1. Przygotowanie Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadka w zakresie

informatycznym, w tym w postaci aplikacji mobilnej.
2. Potaczenie Paszportu Pacjenta z Chorobg Rzadka z Platformg
Informacyjng ,,Choroby Rzadkie”

Termin realizacji

do dnia 30 listopada 2022 r.

Sposdb pomiaru
wykonania zadania

opracowany Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadka w postaci
elektronicznej
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Koszt wprowadzenia finansowanie ze $rodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji 16 000 000 zt

PLATFORMA INFORMACYJNA ,,CHOROBY RZADKIE”

7 Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”
7.1 Cel
Celem jest utworzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” zawierajgcej informacje kliniczng,

naukowa i organizacyjna dotyczaca choréb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej.

7.2 Diagnoza — stan obecny
Aktualnie brak jest wiarygodnych informacji dotyczacych chordéb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej,
a w szczegoélnosci informacji, gdzie chory z podejrzeniem lub rozpoznaniem okreslonej choroby
rzadkiej lub grupy choréb moze uzyskaé pomoc medyczng oraz jakie metody diagnostyczne
i terapeutyczne sg w danej chorobie dostepne. Luki tej nie s3 w stanie wypetnié¢ portale dotyczace
choréb rzadkich, bo chociaz niektére z nich — prowadzone przez profesjonalistow zajmujgcych sie
chorobami rzadkimi — zawierajg rzetelng wiedze na ten temat, to jednak jest ona fragmentaryczna
i dotyczy tylko nielicznych, wybranych choréb rzadkich. W zasobach Internetu jest wiele btednych
informacji dotyczacych chordb rzadkich, a uzytkownik nie ma mozliwosci oceny, czy przedstawione
informacje sg wiarygodne. Wielu pacjentéw i ich opiekundéw korzysta w tej sytuacji ze Zrddet
w jezykach obcych lub kieruje sie opiniami innych pacjentdw lub opiekundw przy podejmowaniu

waznych decyzji medycznych.

Zrédtem wiarygodnych opiséw w jezyku polskim wielu choréb rzadkich jest Orphanet Polska.
Wspotdziatanie miedzy Platformg Informacyjng ,,Choroby Rzadkie” a Orphanet Polska oraz Orphanet

stanowi dobrg podstawe dla tej czesci Platformy Informacyjnej.

7.3 Oczekiwany rezultat

1. Zwiekszenie dostepnosci informacji na temat choréb rzadkich skierowanych i dostosowanych
do réznych grup docelowych.

2. Zwiekszenie wiedzy dotyczacej chordb rzadkich wsrdéd fachowych pracownikéw ochrony
zdrowia, chorych na choroby rzadkie i ich rodzin oraz ogétu spoteczenstwa.

3. Wsparcie opieki zdrowotnej nad chorymi na choroby rzadkie przez utatwienie uzyskania
informacji o osrodkach zapewniajgcych diagnostyke i terapie okreslonych chordb rzadkich
oraz przez usprawnienie poruszania sie tych chorych w systemie ochrony zdrowia.

4. Poprawa integracji spotecznosci chorych na choroby rzadkie i ich rodzin.
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7.4  Mierniki
Liczba uzytkownikéw Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.
Liczba wejs¢ na Platforme Informacyjng ,,Choroby Rzadkie” ogdtem i na jej podstrony.

Liczba plikdw pobranych z Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

P owonNp R

Liczba chordb rzadkich, ktérych opisy zostaty umieszczone na Platformie Informacyjnej
,,Choroby Rzadkie”.

7.5 Dziatania i odpowiedzialnos¢

Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” bedzie wiarygodnym i kompleksowym zrdédtem wiedzy
klinicznej, naukowej i organizacyjnej dotyczacej chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej. Grupy
docelowe korzystajagce z Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” to: pacjenci z chorobami
rzadkimi, ich rodziny i organizacje pacjentow, lekarze i inni pracownicy ochrony zdrowia (m.in.
pielegniarki, fizjoterapeuci, dietetycy), studenci kierunkdw medycznych (m.in. lekarskiego,
pielegniarstwa, fizjoterapii, dietetyki, analityki medycznej, biotechnologii medycznej, zdrowia
publicznego), nauczyciele (zwtaszcza nauczyciele prowadzacy edukacje specjalng i studenci

pedagogiki), organizatorzy ochrony zdrowia oraz ogot spoteczenstwa.

Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” umieszczona zostanie na serwerach Centrum e-Zdrowia,
bedzie prowadzona przez Zespot Platformy pod merytorycznym nadzorem Rady Naukowej Platformy

Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”.

Platforma Informacyjna ,, Choroby Rzadkie” bedzie zawierata nastepujace informacje:

1. Choroby rzadkie — informacje ogdlne.

2. Plan dla Choréb Rzadkich — wersja w jezyku polskim i angielskim.

3. Akty normatywne dotyczgce chordb rzadkich i inne majgce zastosowanie u chorych na
choroby rzadkie.

4. Swiadczenia przystugujace chorym na choroby rzadkie.

5. Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich i europejskie sieci referencyjne chordb rzadkich
w Rzeczypospolitej Polskie;j.

6. Lista poradni genetycznych dla choréb rzadkich i poradni metabolicznych w Rzeczypospolitej
Polskiej.

7. Lista poradni przeznaczonych dla pacjentdw dotknietych innymi chorobami rzadkimi (m.in.
prowadzonych w OECR).

8. Lista chordéb rzadkich z opisami klinicznymi i informacjg dotyczacag diagnostyki i terapii,
z wykorzystaniem zasobdw Orphanet i Orphanet Polska.

9. Strefa dla Lekarza (kontakt do eksperta lub osrodka referencyjnego w celu doraznej pilnej

konsultacji).
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10. Lista stowarzyszen i organizacji pacjentow.

11. Lista rejestrow chorob rzadkich.

12. Lista hospicjow i zespotédw leczenia paliatywnego.
Wprowadzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” zostanie powigzane z dziataniami
edukacyjnymi. Zostang opracowane przez ekspertow, we wspodtpracy z organizacjami
pozarzgdowymi, materiaty informacyjne dotyczace choréb rzadkich adresowane do pacjentéw, ich
rodzin, pracownikdw ochrony zdrowia, instytucji publicznych i szerszego spofeczenstwa w celu

budowania swiadomosci spotecznej w zakresie choréb rzadkich.

ZADANIE 1

Powotanie Rady Naukowej Platformy Informacyjnej ,,Choroby

Rzadkie”

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministréw w sprawie przyjecia dokumentu Plan
dla Choréb Rzadkich

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Wspotpraca

Orphanet Polska, Osrodki Eksperckie i organizacje pozarzagdowe

Zadanie

powotanie Rady Naukowej Platformy Informacyjnej ,,Choroby
Rzadkie”, okreslenie jej sktadu i zadan

Termin realizacji zadania

do dnia 30 wrzesnia 2021 .

Sposdb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

brak

ZADANIE 2

Utworzenie Platformy Informacyjnej ,,Choroby Rzadkie”

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan
dla Chordb Rzadkich

Podmiot odpowiedzialny

Centrum e-Zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor Centrum e-Zdrowia

Wspotpraca

Rada Naukowa Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie”,
Orphanet Polska, Osrodki Eksperckie, organizacje pozarzgdowe
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Zadania

1. Wskazanie jednostki organizacyjnej prowadzgcej Platforme
Informacyjna.

2. Powotanie Zespotu Platformy Informacyjnej, okreslenie jego
zadan.

3. Okreslenie zakresu informacji i funkcjonalnosci Platformy
Informacyjne;j.

4. Utworzenie oprogramowania informatycznego Platformy
Informacyjne;j.

5. Wypetnienie Platformy Informacyjnej danymi.

6. Promowanie Platformy w mediach elektronicznych

Termin realizacji zadania

Zadanie 1: do dnia 31 grudnia 2021 .
Zadanie 2: do dnia 31 grudnia 2021 .
Zadanie 3: do dnia 31 marca 2022 r.

Zadanie 4: do dnia 31 grudnia 2022 r.

Zadanie 5: do dnia 30 czerwca 2023 r., aktualizacja w trybie
ciggtym

Zadanie 6: do dnia 30 czerwca 2023 r., aktualizacja w trybie
ciggtym

Sposéb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

4000 000 zt

ZADANIE 3

Podstawa prawna

Zaplanowanie i realizacja ogdlnopolskiej kampanii spotecznej
poswieconej problematyce choréb rzadkich oraz

upowszechnienie informacji o Planie dla Choréb Rzadkich

uchwata Rady Ministréw w sprawie przyjecia dokumentu Plan
dla Choréb Rzadkich

Podmiot odpowiedzialny

minister wiasciwy do spraw zdrowia

Osoba odpowiedzialna

dyrektor wtasciwego departamentu w Ministerstwie Zdrowia

Wspotpraca

Rada Naukowa Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie”,
Orphanet Polska, Osrodki Eksperckie, organizacje pacjentéw

90



Monitor Polski

-92— Poz. 883

Zadanie

1. Utworzenie funduszu grantowego wspierajacego dziatania
edukacyjne prowadzone przez organizacje pacjentow,
towarzystwa naukowe i ekspertow.

2. Opracowanie materiatéw informacyjnych.

3. Przeprowadzenie kampanii spotecznej

Termin realizacji zadania

Zadanie 1: do dnia 30 czerwca 2022 r.
Zadanie 2: do dnia 30 wrzesnia 2022 r.

Zadanie 3: do dnia 31 grudnia 2022 r., aktualizacja w trybie
ciggtym

Sposdb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkdw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wiasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

2 000 000 zt

ZADANIE 4

Opracowanie aplikacji mobilnych stuzacych poprawie wymiany
informacji i poprawie jakosci zycia pacjentow z chorobami

rzadkimi (aplikacja na smartfony)

Podstawa prawna

uchwata Rady Ministrow w sprawie przyjecia dokumentu Plan
dla Choréb Rzadkich

Podmiot odpowiedzialny

Centrum e-Zdrowia

Osoba odpowiedzialna

Dyrektor Centrum e-Zdrowia

Wspotpraca

Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich i organizacje pacjentéw

Zadanie

realizacja zlecenia

Termin realizacji zadania

do dnia 30 czerwca 2023 r., aktualizacja w trybie ciggtym

Sposéb pomiaru wykonania
zadania w %

wdrozenie — 100%

Koszt wprowadzenia

finansowanie ze srodkéw pozostajgcych w dyspozycji ministra
wtasciwego do spraw zdrowia

Koszt realizacji

4 000 000 zt
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KOSZTY

OBSZAR | Koszty do korca 2023 r. (zt)

Rada do spraw Chordb Rzadkich 500 000
Osrodki Eksperckie Chordb Rzadkich 2 500 000
Kierunki poprawy diagnostyki choréb rzadkich, w tym 74 000 000
dostepnosci do nowoczesnych metod diagnostycznych

z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych

Dostep do lekéw, wyrobéw medycznych i sSrodkéw 0
specjalnego przeznaczenia zywieniowego stosowanych

w chorobach rzadkich

Polski Rejestr Chordb Rzadkich 25900 000
Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadka 16 000 000
Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie” 10 000 000
RAZEM 128 900 000
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