Minister
Zdrowia

DLG.054.26.2024.MN
Warszawa, 13 marca 2024

Pan
Marcin Wiacek
Rzecznik Praw Obywatelskich

Szanowny Panie Rzeczniku,

w odpowiedzi na pismo z dnia 19 lutego 2024 r., w sprawie realizacji Planu dla Choréb
Rzadkich uprzejmie prosze o przyjecie ponizszych informacji.

Niezwykta réznorodnos¢ kliniczna oraz rzadkos¢ wystepowania poszczegdlnych choréb
rzadkich stanowi duze wyzwanie dla lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej oraz
specjalistéw, ktorzy w swojej praktyce mogli nie spotkac sie z chorobami rzadkimi. Wybér
wtasciwej sciezki na wczesnym etapie procesu diagnostycznego ma kluczowe znaczenie

w przypadku choréb rzadkich. Wtasciwa strategia pozwala na istotne skrécenie czasu
uzyskania wiekszosci rozpoznan choroby, co przynosi wielorakie korzysci, poczynajac od
mozliwosci wprowadzenia leczenia celowanego, jesli takie jest dostepne badz zastosowania
terapii spowalniajacej postep choroby, a jednoczesnie przektada sie na zredukowanie
kosztéw zbednej dodatkowej diagnostyki pacjenta.

Powoduje to, ze choroby rzadkie stanowig wielkie wyzwanie dla systemu opieki
zdrowotnej, dlatego obszar ten stat sie priorytetem Ministra Zdrowia, co przektadato sie
natomiast na przyjecie w dniu 24 sierpnia 2021 r. uchwaty nr 110 Rady Ministréw (M.P. z
2021 r. poz. 883) w sprawie przyjecia dokumentu plan dla choréb rzadkich, ktora
opublikowano 27 wrze$nia 2021 r.

Celem Planu jest poprawa sytuacji polskich pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie oraz
ich rodzin, poprzez stworzenie modelu zintegrowanej opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi
kompleksowg i skoordynowang opieke.

Plan dla Choréb Rzadkich zaktada zmiany organizacyjne w szesciu obszarach:

1. Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich;

2. Diagnostyka choréb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod
diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badah genomowych;

3. Dostepdo lekéw i srodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach
rzadkich;

4. Polski Rejestr Choréb Rzadkich;

5. Karta Pacjenta z chorobg rzadks;
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6. Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie”.

W proponowanym modelu organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki medycznej
nad pacjentami z chorobami rzadkimi kluczows role petnig OECR powotane przez ministra
witasciwego do spraw zdrowia, ktére dzieki wspotpracy z Europejskimi Sieciami
Referencyjnymi (ERN) oraz dziataniem na obszarze kraju, probuja zaspokoic potrzeby
pacjentow w zakresie diagnostyki i leczenia choréb rzadkich. OECR sg powigzane z ESRCR
(Europejskie Sieci Referencyjne Chordb Rzadkich) przez cztonkostwo w ich strukturach,
zgodnie z profilem udzielanych swiadczen opieki zdrowotne;j.

W Rzeczypospolitej Polskiej dotychczas powotano 46 Osrodkéw Eksperckich Choréb
Rzadkich w trybie uznania kompetencji. W dniu 28 marca 2023 r. minister wtasciwy do
spraw zdrowia wystosowat list nominacyjny do wszystkich osSrodkéw pozostajacych w
Europejskich Sieciach Referencyjnychi oficjalnie uznat je jako OECR. Osrodki te w ramach
Planu dla Chordéb Rzadkich otrzymajg rowniez w 2024 r. dokument potwierdzajacy
cztonkostwo w krajowych OECR i zostang opatrzone stosownym oznaczeniem
identyfikujacym sie¢ OECR.

Podczas realizacji Planu prowadzone sg rowniez prace nad wyodrebnieniem oraz wyceng
nowych produktéw rozliczeniowych dla OECR. Efektem tych prac s3 trzy nowe produkty
rozliczeniowe, zlecone prezesowi NFZ do wprowadzenia w katalogu specjalistycznych
Swiadczen odrebnych w sprawie okreslenia warunkéw zawierania i realizacji uméw o
udzielanie $wiadczen opieki zdrowotnej w rodzaju ambulatoryjnych porad
specjalistycznych dla poradni nalezacych do O$rodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich:

1) Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania rzadkiego zespotu
genetycznego realizowana w "osrodku eksperckim choréb rzadkich OECR?,

2) Kompleksowa porada specjalistyczna u pacjenta z chorobg rzadka - konsultacja
realizowana w "o$rodku eksperckim choréb rzadkich OECR",

3) Kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z chorobga rzadka - konsultacja
realizowana w "osrodku eksperckim choréb rzadkich OECR".

Prace te znajduja sie na etapie implementacji nowych produktéw w zarzadzeniu Prezesa
NFZ.

Ponadto w ramach leczenia szpitalnego trwajg prace nad wyodrebnianiem produktu
rozliczeniowego ,Kompleksowa diagnostyka i leczenie choroby rzadkiej w Osrodkach
Eksperckich Choréb Rzadkich”.

W rozporzadzeniu Ministra Zdrowia w sprawie swiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U.z 2016 r. poz. 357 z pdzn. zm.) ujete sa
nastepujace badania genetyczne:

1) Klasyczne badania cytogenetyczne (techniki prazkowe - prazki GTG, CBG, AgNOR,
QFQ, RBG i wysokiej rozdzielczosci HRBT z analiza mikroskopowa chromosomoéw),
Cytogenetyczne badania molekularne (obejmuje analize FISH - hybrydyzacja in situ
z wykorzystaniem fluorescencji - do chromosoméw metafazowych i prometafazowych
oraz do jader interfazowych z sondami molekularnymi centromerowymi, malujacymi,
specyficznymi, telomerowymi, Multicolor-FISH),

2) Badania metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP, SSCP, HD,
sekwencjonowanie i inne) dobranymi w zaleznosci od wielkosci i rodzaju mutacji,
Badania biochemiczne lub enzymatyczne.

Nalezy rowniez wspomnied, iz rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 21 lipca 2022r.
zmieniajgce rozporzadzenie w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu
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ambulatoryjnej opieki specjalistycznej zostaty wprowadzone trzy nowe swiadczenia opieki
zdrowotne;j:

1) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania
na raka piersi lub raka jajnika;

2) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania
naraka jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy;

3) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania
na siatkéwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL).

Kazde z ww. $wiadczen obejmuje dwa etapy:

1) ,Poradnictwo i badania genetyczne”, w ramach ktérego odbywa sie identyfikacja
0s0b, posiadajagcych wysokie, dziedzicznie uwarunkowane ryzyko zachorowania na
wybrane choroby. Najwazniejsza role odgrywa tu szczegdétowy wywiad rodzinny.
W przypadku zaistnienia wskazan medycznych, wykonywane sg badania
genetyczne (w tym badania genetyczne z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji - NGS).

2) ,Nadzéribadania diagnostyczne”, w ramach ktérego $wiadczeniobiorca
posiadajgcy wysokie, dziedzicznie uwarunkowane ryzyko zachorowania zostaje
objety specjalistycznym nadzorem, polegajacym na systematycznym
przeprowadzeniu badan diagnostycznych oraz konsultacji lekarskich.

Z kolei w zarzadzeniu nr 1/2022/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia w sprawie
okreslenia warunkow zawierania i realizacji uméw w rodzaju leczenie szpitalne oraz
leczenie szpitalne-$wiadczenia wysokospecjalistyczne ujete sg trzy grupy badan
genetycznych wykonywanych w diagnostyce i leczeniu choréb:

1) Proste badanie genetyczne (m.in. analiza kariotypu w komaérkach nowotworowych
przy uzyciu jednej metody prazkowej, prosty test- badanie molekularne),

2) Ztozone badanie genetyczne (m.in. analiza kariotypu w komérkach
nowotworowych przy uzyciu dwu lub kilku metod prazkowych, FISH/ISH do
komorek nowotworowych z zastosowaniem kilku sond),

3) Zaawansowane badania genetyczne (m.in. profil ekspresji genéw GEP - rézne
zestawy diagnostyczne dedykowane poszczegdlnym nowotworom,
sekwencjonowanie NGS powyzej 40 amplikondw).

W celu poprawy diagnostyki choréb rzadkich, w tym dostepnosci do nowoczesnych metod
diagnostycznych rowniez z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych obecnie
w Ministerstwie Zdrowia toczg sie prace nad zmiang rozporzadzenia w zakresie
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wprowadzajace do wykazu nowe metody z obszaru
genetyki klinicznej:

1) Badanie genetyczne metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do
mikromacierzy (aCGH - Array Comparative Genomic Hybridization);
2) Badanie catoeksomowe - WES (Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS - Next Generation Sequencing);
3) Analiza ekspresji genu lub kilku genéw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu
metody Real-Time PCR - ilosciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie
rzeczywistym (QRT-PCR - Real-Time Quantitative Polymerase Chain Reaction).
Projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia zmieniajacego rozporzadzenie w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej jest przed
konsultacjami zewnetrznymi.
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Warto podkresli¢, ze zgodnie z Planem dla Choréb Rzadkich dwie najwazniejsze metody
diagnostyki genetycznej chordb rzadkich to aCGH i NGS (panele celowane i WES).

Ponadto, Minister Zdrowia przekazat do Agencji Oceny Technologii Medycznych i
Taryfikacji zlecenie w zakresie wydania rekomendacji w sprawie kwalifikacji nizej
wymienionych $wiadczen opieki zdrowotnej jako $wiadczen gwarantowanych w zakresie
ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j:

1) Aminokwasy rozgatezione w ,suchej” kropli krwi - brak kodu ICD-9,

2) Profil aminokwasow w osoczu/surowicy lub moczu - brak kodu ICD-9,

3) Profil aminokwasow i acylokarnityn w ,suchej” kropli krwi - brak kodu ICD-9,
4) Profil kwaséw organicznych w moczu GC/MS - brak ICD-9,

5) Bursztynyloaceton w ,suchej” kropli krwi - brak kodu ICD-9,

6) Homocysteina catkowita, kwas metylomalonowy i kwas metylocytrynowy w

»suchej” kropli krwi - brak kodu ICD-9,
7) Pteryny w moczu - brak kodu ICD-9.

Zaplanowana jest réwniez praca nad rozszerzeniem koszyka swiadczen gwarantowanych o
procedury wykonywane w o$rodkach nerwowo-miesniowych oraz o badania laboratoryjne
wykorzystywane w innych chorobach rzadkich (innych niz metaboliczne i genetyczne).
Minister Zdrowia oczekuje na Karte Swiadczenia Opieki Zdrowotnej w powyzszym
zakresie od ekspertéw wspotpracujacych przy realizacji Planu, przedmiotowa Karta jest
niezbedna do rozpoczecia prac w ramach resortu.

Leki to jedna ze stref w systemie ochrony zdrowia, ktéra stanowi inwestycje w zdrowie
i dtuzsze zycie polskich pacjentéw. Zapewnienie bezpiecznych i skutecznych lekéw,
dostepnych w odpowiednim miejscu i czasie stanowi filar poprawy zdrowia pacjenta.

Ostatnie lata stanowity przetom w liczbie nowych terapii obejmowanych refundacja.
Ministerstwo Zdrowia nieustajgco rozwija liste lekow refundowanych, a kazde
obwieszczenie przynosi dobre wiadomosci dla pacjentéw oczekujacych na refundacje
produktéw w schorzeniu, na ktére cierpia. Pomimo wyzwan jakie wigzg sie z obejmowaniem
kolejnych lekéw wskazanych w chorobach rzadkich, ktérymi sg m. in:

e wysokie koszty roczne terapii, ktére znacznie przekraczajg aktualng wysokosc
progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jakos$c (190 380
zt);

e bardzo mato odpowiednikéw i brak konkurencji cenowej w grupach limitowych
oraz catych programach lekowych;

e trudnosci w ustaleniu wiarygodnych oraz mierzalnych kryteriéw oceny
skutecznosci ze wzgledu na mata populacje leczonych pacjentow;

od 2019 r. obserwowana jest zwiekszajaca sie liczba nowych obje¢ w onkologicznych

i nieonkologcznych we wskazaniach rzadkich. Na szczegélng uwage zastuguje rok 2022,

w ktérym zrefundowanych zostato 115 innowacyjnych terapii, z czego 40 dotyczyto
onkologii, a 37 choréb rzadkich. Do historii przechodzi rok 2023, w ktérym refundacja
objeto az 145 innowacyjnych terapii (w tym 75 onkologicznych, 43 wskazania w chorobach
rzadkich). Od poczatku istnienia ustawy refundacyjnej to wtasnie w 2023 r. zaoferowano
polskim pacjentom najwiecej mozliwosci w dostepie do innowacyjnych terapii.

telefon: +48 2225001 46 ul. Miodowa 15
adres email: kancelaria@mz.gov.pl 00-952 Warszawa

www.gov.pl/zdrowie


mailto:kancelaria@mz.gov.pl
https://www.gov.pl/zdrowie

Liczba nowych czasteczko-wskazan 2012 - 2024
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e Niezaprzeczalny wydaje sie fakt, iz resort zdrowia przyktada bardzo duzo uwagi do
problemu oséb chorych na choroby onkologiczne, choroby cywilizacyjne oraz
choroby rzadkie.

e Najwiecej nowych wskazan onkologicznych w 2023 r. obserwujemy w
hematoonkologii (28), w nowotworach uktadu ginekologicznego (11), w
nowotworach uktadu oddechowego (11), w nowotworach pokarmowego (9).

e W dziedzinach nieonkologicznych najbardziej dostrzezone dziedziny w 2023 r. to
kardiologia (20), reumatologia (7), hematologia (7) oraz dermatologia (6) i
diabetologia (6).

e  Wprowadzono réwniez 30 zmian w onkologicznych programach lekowych i w
katalogu chemioterapii oraz 11 zmian w nieonkologicznych programach lekowych.

Zmiany dotycza np. aktualizacji wskazan, taczenia programow lekowych, modyfikacji w
kryteriach kwalifikacji, porzadkowania terapii, zmian w diagnostyce, zmiany kategorii
dostepnosci.
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W celu monitorowania choréb rzadkich planowane jest utworzenie Polskiego Rejestru
Choréb Rzadkich jako integralnej czesci systemu informacyjnego w ochronie zdrowia, ktéry
bedzie petnit funkcje epidemiologiczng i bedzie waznym instrumentem poprawy opieki
medycznej 0séb cierpigcych na choroby rzadkie. Rejestr jest odpowiedzig na aktualny brak
mozliwosci uwidocznienia choréb rzadkich w medycznych systemach elektronicznych w
Rzeczypospolitej Polskiej. Prace nad rejestrem zgodnie z decyzjg ekspertéw zostaty
przesuniete do realizacji na lata 2024-2025r.

Aby umozliwié pacjentowi bezpieczne funkcjonowanie w systemie ochrony zdrowia, w tym
udzielenie pomocy w stanach nagtych, zostanie opracowana w formie elektronicznej tzw.
,Karta Pacjenta z Chorobg Rzadka”. Bedzie to regularnie aktualizowany zaséb informacji na
temat pacjenta oraz jego choroby, ktéry bedzie mégt zostaé udostepniony
Swiadczeniodawcom.

Rozwigzanie to ma utatwié $wiadczenie zindywidualizowanej opieki medycznej, ktéra jest
niezbedna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi. Dzieki Karcie Pacjenta chorzy beda mieli
mozliwos$¢ uzyskania opieki medycznej zgodnej ze swoimi indywidualnymi potrzebami i
odpowiednim okresem choroby rzadkiej, réwniez poza OECR.

Karta Pacjenta z Chorobg Rzadkg ma charakter informacyjny. A jej celem bedzie:

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

2) skoordynowanie $wiadczen opieki zdrowotnej;

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

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

Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” powstata i zostata udostepniona do uzytku
publicznego w 2023 ., jest to wiarygodne i kompleksowe zrédto wiedzy klinicznej,
naukowej i organizacyjnej dotyczacej choroéb rzadkich w Rzeczypospolitej Polsce.

Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” zawiera m. in. nastepujace informacje:

1) Choroby rzadkie - informacje ogdlne.

2) Plandla Choréb Rzadkich.

3) Akty normatywne dotyczace chordb rzadkich.

4) Swiadczenia opieki zdrowotnej przystugujace chorym na choroby rzadkie.

5) Listy $wiadczeniobiorcéw zajmujacych sie chorymi na choroby rzadkie.

6) Strefaedukacyjna.

7) Lista choréb rzadkich z opisami klinicznymi i informacja dotyczaca diagnostyki i

terapii, z wykorzystaniem zasobow Orphanet i Orphanet Polska.
8) Lista stowarzyszeniorganizacji pacjentéw.
9) Listarejestréw chordb rzadkich.

Ajej celem jest:

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

2) Zwiekszenie wiedzy dotyczacej chordb rzadkich wsrdd fachowych
pracownikéw ochrony zdrowia, chorych na choroby rzadkie i ich rodzin oraz
ogotu spoteczenstwa.
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3) Wsparcie opieki zdrowotnej nad chorymi na choroby rzadkie poprzez
utatwienie uzyskania informacji o podmiotach wykonujacych dziatalnos¢
lecznicza zapewniajacych diagnostyke i terapie okreslonych choréb rzadkich.

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

Ponadto Minister Zdrowia prowadzi prace nad implementacjg nowej czesci Planu, bedacej
kontynuacjg dokumentu Plan dla Choréb Rzadkich, ktéry opublikowano 27 wrze$nia 2021
r., aktualnie prace te znajdujg sie na etapie uzgodnier wewnetrznych.

Z wyrazami szacunku

Z upowaznienia Ministra Zdrowia
Urszula Demkow

Podsekretarz Stanu

/dokument podpisany elektronicznie/
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