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1. Metodologia

Krajowe Forum Orphan (KFO) przeprowadzito w lipcu i sierpniu 2022 roku drugg edycje audytu
majacego na celu poznanie potrzeb organizacji pacjenckich w Polsce. Pierwszg edycje audytu
przeprowadzono w 2021 r. Polska nalezy do nielicznych krajéw w Unii Europejskiej, gdzie prowadzony
jest cykliczny i przekrojowy audyt potrzeb pacjentéw z chorobami rzadkimi. W ramach Audytu KFO w
2022 r. pytania podzielono na 5 réznych kategorii obejmujacych zagadnienia dostepu do technologii
lekowych, dostepu do wyrobéw medycznych, dostep do diagnostyki, potrzeb w zakresie optymalizacji
opieki oraz innych potrzeb poza wskazanymi. Do udziatu w badaniu zaproszono 51 organizacji
pacjenckich, cztonkéw Krajowego Forum Orphan, ktére zrzesza organizacje pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Uzyskano odpowiedzi od 37 (72%) z 51 (100%) organizacji cztonkowskich. Audyt zostat
przeprowadzony z wykorzystaniem formularza ankiety w wersji on-line dostepnym pod adresem:
https://forms.gle/BFRLvSdCHXmvxypo6. Formularz ankiety stanowi Zatacznik 2 do raportu.




Lista 37 organizacji, ktére udzielity odpowiedzi na potrzeby badania:

P wNhPR

30.
31.
32.
33.
34.
35.
36.
37.

Ars Vivendi

Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét Chorych na Fenyloketonurig

Fundacja "Rodzina Fra X"

Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniowg i Innymi Wadami Rozwojowymi
"Spina’

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Fundacja Réwni wsréd Réwnych

. Fundacja Serce Dziecka

. Fundacja SMA

. Jedni na milion - stowarzyszenie pacjentéw z PNH

. MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

. Mazowieckie Stowarzyszenie Osdb z Chorobg Parkinsona, Warszawa

. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

. Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

. Polskie Stowarzyszenie Osdb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét

. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE
. Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

. Retina AMD Polska

. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Bdle Gtowy

. Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne

. Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne

. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

. Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych

. Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

. Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacig zespotu Leigh Mali

Bohaterowie

Stowarzyszenie Marfan Polska

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkg padaczky lekooporng DRAVET.PL

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mfodziezy z Dysplazjg Ektodermalng oraz Alergig "Jestesmy"
Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Modzdzkowq "ATAKSJA"

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Sformutowano siedem pytan badawczych:

1.
2.

Ocena poprawy sytuacji oséb chorych na choroby rzadkie w Polsce.
Ocena traktowania chordéb rzadkich w sposdb priorytetowy w Polsce.



3. Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do produktéw leczniczych z perspektywy
organizacji pacjenckich,

4. Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych z perspektywy
organizacji pacjenckich,

5. Wystepowanie potrzeb w zakresie dostepu do diagnostyki z perspektywy organizacji
pacjenckich,

6. Wystepowanie potrzeb w zakresie optymalizacji opieki z perspektywy organizacji pacjenckich,

7. Woystepowanie innych, dodatkowych potrzeb, poza wymienionym zakresem.

Przeprowadzono analize przekrojowa i opracowano wyniki bedace przedmiotem niniejszego
opracowania na podstawie uzyskanych odpowiedzi. Rezultaty analiz przedstawiono w ramach
skategoryzowanych rozdziatéw charakteryzujgcych problem w zakresie dostepnosci do produktéw
leczniczych, wyrobow medycznych, czy diagnostyki, optymalizacji lub poprawy modelu opieki oraz w
kategorii innych potrzeb.

2. Whnioski

W ramach Audytu Krajowego Forum Orphan przeprowadzonego w lipcu i sierpniu 2022 roku ok. 40%
respondentdéw (15 organizacji) wskazato na poprawe sytuacji osob z chorobami rzadkimi w ostatnim
roku. Natomiast pozostate 60% organizacji pacjenckich objetych badaniem (22) jest zdania, ze
sytuacja oséb chorych na choroby rzadkie nie ulegta poprawie.

Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce
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15

POPRAWILA SIE NIE ULEGEA ZMIANIE
Zrédto: Opracowanie wiasne

W ramach oceny traktowania choréb rzadkich w Polsce jako priorytetu, wiekszo$¢ organizacji
pacjenckich biorgcych udziat w 2022 roku w Audycie Krajowego Forum Orphan udzielito odpowiedzi
negatywnej. Dla 95% organizacji pacjenckich choroby rzadkie nie sa priorytetem w Polsce, a tylko
5%, tj. 2 organizacje pacjenckie wskazaty, ze choroby rzadkie stanowig priorytet w Polsce.



Wykres. Ocena przez organizacje pacjenckie traktowania choréb rzadkich jako priorytet w Polsce
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TRAKTOWANE PRIORYTETOWO NIE SA PRIORYTETEM

Zrédto: Opracowanie wtasne.

Organizacje pacjenckie zwracaty rowniez uwage i podkreslaty rézne problemy w zakresie dostepu

wedtug wskazanych kategorii stanowigcych kolejno potrzeby do technologii medycznych, wyrobow

medycznych, diagnostyki oraz optymalizacji opieki, czy w zakresie innych potrzeb.

92% organizacji pacjenckich wskazato na potrzebe wprowadzenia usprawnien i optymalizacji
opieki, a szczegdlnie utworzenia osrodkéw referencyjnych, modelu opieki koordynowanej oraz
wiaczenia fizjoterapeutdw i rehabilitantow.

85% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w zakresie poprawy dostepu do
technologii lekowych.

83% organizacji pacjenckich wskazato na konieczno$¢ poprawy dostepu do diagnostyki, w
tym w szczegdlnosci dostepu do badan genetycznych, ale rowniez monitorowanie postepu
choroby.

71% organizacji pacjenckich zwraca uwage na potrzebe zmian organizacyjnych w zakresie
edukacji lekarzy, przyznawania swiadczen pacjentom, wsparcia dla rodziny i opiekundw,
wsparcia w szkole, edukacji i wzrostu dostepnosci do informacji, czy utworzenia rejestru
pacjentow.

69% organizacji pacjenckich podkreslito wystepowanie innych potrzeb niz te zwigzane z
technologiami lekowymi, wyrobami medycznymi, diagnostyka, czy optymalizacjg opieki.

53% organizacji pacjenckich wskazato na koniecznos¢ poprawy w dostepie do wyrobéw
medycznych, w tym wzrostu refundacji i zmiany kryteridw przyznawania wyrobdéw
medycznych.

22% organizacji pacjenckich dostrzega w ramach innych potrzeb koniecznos¢ usprawnienia
systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci.

3. Potrzeby w zakresie produktéw leczniczych
Sposréd objetych badaniem organizacji az 85% organizacji zwrdcito uwage na konieczno$¢ dostepu

do produktéw leczniczych na skutek objecia ich refundacjg, czy wtaczenia do programéw lekowych

oraz zwiekszenia wartosci refundacji dla wybranych produktéw leczniczych. Organizacje pacjenckie

wskazaty na konieczno$é dostepu pacjentéw z chorobami rzadkimi do 37 produktéw leczniczych dla

19 wskazan klinicznych. Wsréd najczesciej dominujgcych wskazan do dostepu refundacyjnego do



okreslonych produktéw leczniczych znajdowata sie nocna napadowa hemoglobinuria, mukowiscydoza,

zespot Dravet, wrodzone skazy krwotoczne, rdzeniowy zanik miesni oraz miastenia gravis.

Tabela 1. Zestawienie produktdéw leczniczych wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez

organizacje pacjencie jako potrzeby w zakresie technologii lekowych

Nazwa handlowa

Nazwa miedzynarodowa

Wskazanie
Ztozone przetoki okotoodbytnicze
u dorostych pacjentow

Alofisel Darwadstrocel .

z postacig nieaktywnga/tagodng

choroby Lesniowskiego-Crohna

. Nocna napadowa hemoglobinuria
Aspaveli Pegcetacoplan
(PNH)
Dziedziczny obrzek
Berinert sc Inhibitor C1 esterazy (podskaérny) . Y :
naczynioruchowy (HAE)

Buccolam Midazolam Zespot Dravet
Calcort Deflazakort Miastenia gravis
Cayston INN-aztreonam Mukowiscydoza
Cellcept Mycophenolas mofetil Miastenia gravis

Colobreathe

Colistimethate sodium

Mukowiscydoza

Deflazacord

Deflazacort

Dystrofia mie$niowa Duchenne'a

Pierwotna matoptytkowos¢

Doptelet Awatrombopag . .
immunologiczna (ITP)
Dostinex Kabergolina Akromegalia
Idursulfaza- dla chorych od 16 m- Zespot Huntera
Elaprase . .
ca zycia (Mukopolisacharydoza Il, MPS Il)
Epidiolex Cannabidol Stwardnienie guzowate
Evrysdi Risdiplam Rdzeniowy zanik miesni (SMA)
Fintepla Fenfluramina Zespot Dravet
Idiopatyczna choroba Parkinsona i
Flexilev Lewodopa i karbidopa paty , . .
zespot parkinsonowski
Hemlibra Emicizumab Wrodzone Skazy Krwotoczne

Koncentrat czynnika IX

Koncentrat czynnika IX

Wrodzone Skazy Krwotoczne

Koncentrat czynnika VIII

Koncentrat czynnika VIII

Wrodzone Skazy Krwotoczne

Koncentrat czynnika X

Koncentrat czynnika X

Wrodzone Skazy Krwotoczne

Kreon Pancreatinum Mukowiscydoza
Lamzede Welmanaza alfa Alfa — mannozydoza
Luxturna Woretygen neparwowek Dziedziczna dystrofia siatkéwki

Mestinonu Retard

Pyridostigmini bromidum

Miastenia gravis

Mytelase Ambenonii chloridum Miastenia gravis
Dziedziczny obrzek
Orladeyo Berotralstat . Y ¢
naczynioruchowy (HAE)
Petnidan Etosuksymid Zespot Dravet

Preparat PKU

Wyréb specjalnego przeznaczenia
zywieniowego

Fenyloketonuria

Sumapatryptan

Sumapatryptan

Klasterowe bodle gtowy

Synagis

Palivizumabum

Hemodynamicznie zmieniona
wada serca u dzieci




. Miopatia mitochondrialna pod
Tafen Nasal Budesonide . )
postaciag zespotu Leigh
Tobi Podhaler INN-tobramycin Mukowiscydoza
Ubretid Distigmini bromidum Miastenia gravis
L . Nocna napadowa hemoglobinuria
Ultomiris Ravalizumab
(PNH)
o Amyloidoza transtyretynowa
Vyndagel Tafamidis
serca (ATTR-CM)
. Ch. Niemanna Picka typ Ci
Zavesca Miglustat
choroby pokrewne
Zolgensma Onasemnogen abeparwowek Rdzeniowy zanik miesni (SMA)

Zrédto: Opracowanie wtasne

4. Potrzeby w zakresie wyrobéw medycznych

53% organizacji pacjenckich zrzeszajacych osoby z chorobami rzadkimi i biorgcych udziat w
niniejszym badaniu wskazato na koniecznos$¢ poprawy dostepu do wyrobéw medycznych w ramach
zaopatrzenia indywidualnego. Poprawa dostepu obejmuje zarédwno wprowadzenie wyrobéw do
refundacji, zwiekszenie refundacji, ale przede wszystkim zmiane kryteriéw przyznawania i zmiany w
zakresie czasy przyznawania wyrobow medycznych. Istotna z perspektywy organizacji pacjenckich jest
takze jakos¢ wyrobdéw medycznych.

Wsrdd najczesciej zgtaszanych potrzeb w zakresie wyrobéw medycznych wséréd objetych badaniem
organizacji pacjenckich wymieniano miedzy innymi zmiany w zakresie kryteriéw przyznawania
wyrobéw medycznych. Podkreslano takze konieczno$é zwiekszenia refundacji dla pacjentéw dla
wszystkich wyrobéw medycznych. Oprécz wyrobdéw ortopedycznych, rownie czesto pojawiata sie
wsrdd potrzeb konieczno$é dostepu do sprzetu do wentylacji mechanicznej, ale takze koncentratoréw
tlenu, czy respiratoréw. Niektdre organizacje pacjenckie wskazaty na potrzebe dostepu do koflatoru.

Tabela 2. Zestawienie wyrobdw medycznych wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez
organizacje pacjencie jako potrzeby w zakresie technologii medycznych

Wyréb medyczny Wskazania

Porty naczyniowe i specjalistyczne igty Choroba Fabry’ego

Rurki tracheostomijne wymieniane raz w miesigcu
Koncentratory tlenu do tlenoterapii w warunkach
domowych Choroba Huntingtona
Ssaki do odsysania wydzieliny z drég oddechowych
Specjalistyczne tozka
Wozki
Zwiekszenie refundacji i dostep do réznych

pieluchomajtek, pieluch i wktadek urologicznych

tézko rehabilitacyjne .

s S Choroba Parkinsona
Wazki inwalidzkie

Materac przeciwodlezynowy

Schodotaz




Refundacja kosztow przystosowania tazienki do potrzeb
pacjentéow

Specjalistyczne protezy zebowe, implanty
Aparaty stuchowe
Specjalistyczne kamizelki chtodzace

Dysplazja Ektodermalna

Koflator

Dystrofia miesniowa typu Duchenne'a

Dostep do leczenia tlenem

Klasterowe bole gtowy

Koncentrator tlenu
Respiratory domowe

Zaopatrzenie ortopedyczne: ortezy, kule, balkoniki, Miastenia
wozek inwalidzki, materace przeciwodlezynowe
Zaopatrzenie ortopedyczne
Sprzet do wentylacji mechanicznej . .
Miopatia

Jednorazowe materiaty medyczne do wentylacji
mechanicznej, zywienia dojelitowego i pozajelitowo

Nebulizatory i inhalatory dla os6b powyzej 18 r.z.
System drenazowy ,the Vest”

Mukowiscydoza

Koncentratory tlenu, w tym przenosnie
Wézki inwalidzkie
Rowerki rehabilitacyjne

Nadcisnienie ptucne

Wprowadzenie 100% refundacji dla wszystkich wyrobéw
medycznych
Brak koniecznosci kazdorazowej wizyty u specjalisty w
ramach lepszego dostepu do wyrobéw medycznych

Naprzemienna hemiplegia dziecieca (AHC)

Respiratory
Wdzki inwalidzkie
Kule ortopedyczne
Sprzet rehabilitacyjny
Darmowe pampersy
Podktady
Opatrunki
Refundacja wyrobow ortopedycznych bez czekania na
uptyniecie terminu w jakim wyréb zostat dofinansowany

Ogolnie choroby rzadkie

Cewniki hydrofilowe, np. typu Compact
Urzadzenie do irygacji jelita grubego, np. Peristeen

Przepuklina oponowo-rdzeniowa u dzieci

Cewniki hydrofilowe — petna refundacja

Dorosli pacjenci ze spina bifida, stwardnieniem
rozsianym oraz urazami rdzenia kregowego

Koflator
Specjalistyczne ortezy typu AFO, KAFO, HKAFO lub
gorsety z lekkiego tworzywa
Zmiana systemu finansowania sprzetu ortopedycznego

Rdzeniowy zanik miesni
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Dostep do materacy przeciwodlezynowych L .
o L Stwardnienie boczne zanikowe
Brak zywienia medycznego w poczgtkowej fazie choroby

Osprzet do aplikowania dozylnego Wrodzone skazy krwotoczne

Uproszczenie dostepu do zaopatrzenia ortopedycznego:
gorsety ortopedyczne i ortezy bez ograniczenia Zespot Marfana
iloSciowego 1 szt. na rok.

Refundacja okularéw z filtrami medycznymi w kolorach Zwyrodnienie plamki z6ttej

Zrédto: Opracowanie wtasne

5. Potrzeby w zakresie diagnostyki laboratoryjnej i obrazowej

Az 83% organizacji pacjenckich reprezentujacych osoby z chorobami rzadkimi wskazato potrzeby
poprawy dostepu do diagnostyki. Wsrdd najczestszych potrzeb dotyczgcych diagnostyki wsrdd oséb z
chorobami rzadkimi wymieniano skrécenie czasu oczekiwania na specjalistyczne badania. Co wiecej
wskazywano rownie czesto potrzebe utworzenia referencyjnych osrodkéw. Nie bez znaczenia
pozostaje takze postepowanie poza kolejnoscig dla diagnozy wsréd osdb z podejrzeniem choroby
rzadkiej. Dodatkowo wskazane zostaty potrzeby w zakresie okreslenia Sciezek diagnostycznych dla
chordb rzadkich, czy tez stworzenie rejestru chorych wraz z dostepem do dokumentacji medycznej,
aby z skorzystac z wiedzy i doswiadczen innych lekarzy. Wymieniang potrzeba jest takze uzupetnienie
informacji wsréd lekarzy Podstawowe] Opieki Zdrowotnej na temat diagnostyki choréb rzadkich. Dla
0s6b z chorobami rzadkimi szczegdlnie istotne jest poszerzenie diagnostyki genetycznej poza zakres
podstawowy badan, ale rowniez state monitorowanie poprzez diagnostyke postepu choroby.

Tabela 3. Zestawienie obszaréw diagnostyki wraz z ich wskazaniem klinicznym, wymienionych przez
organizacje pacjencie jako potrzeby w zakresie diagnostyki

Obszar diagnostyki Wskazanie

Zalecanie badan IGF-1 przez lekarzy POZ ze wzgledu

Akromegalia
na trudny dostep do endokrynologow .

Rozszerzenie diagnostyki genetycznej poza zakres
& YK Y P Ataksja Rdzeniowo-Modzdzkowa
podstawowy

Badania przesiewowe w stacjach dializ Choroba Fabry’ego

Testy suchej kropli krwi
. Choroba Gauchera
MR catego ciata

Dostep do badan genetycznych Choroba Huntingtona

Utworzenie modelu hospitalizacji krotkoterminowej
na potrzeby wykonania kompleksowych badan: MR, .
] . . Choroba Parkinsona
EEG, laboratoryjne, neurologiczne, logopedyczne i

psychologiczne

Dostep do badan genetycznych Choroby nerwowo-miesniowe

W celu diagnostyki stomatologii, genetyki,
alergologii, okulistyki, laryngologii, dermatologii, Dysplazja Ektodermalna

pulmonologii, ortopedii, neurologii oraz psychologii




Wprowadzenie badan do oceny postepu choroby

Dystrofie miesniowe

Badanie krwi na poziom fenyloalaniny

Fenyloketonuria

Brak lekarzy specjalizujacych sie w diagnostyce
choréb rzadkich

Klasterowe bodle gtowy

Badanie catoeksomowe (WES)

Miopatia

Wprowadzenie przesiewowych badan np. ECHO
serca
Badania genetyczne

Nadcisnienie ptucne

Wprowadzenie aparatu EEG w kazdym szpitalu
(nawet bez neurologii dzieciecej i epileptologa
Woysytanie EEG do centrum eksperckiego w celu
uzyskania opisu badania

Nabycie umiejetnosci wsrdd lekarzy do wykonania i

interpretacji badania EEG w sedacji u dzieci

Naprzemienna hemiplegia dziecieca (AHC)

Usprawnienie diagnostyki w zakresie stezenia i
aktywnosci C1 inhibitora
Finansowanie diagnostyki genetycznej dla
dziedzicznego obrzeku naczynioruchowego

Obrzek naczynioruchowy

Dostep do badan Echo serca ptodu u wszystkich
ciezarnych kobiet bez wzgledu na wiek

Podejrzenie wystepowania wady serca wsrdd dzieci

Dostep do diagnostyki molekularnej

Rdzeniowy zanik miesni

Dostep do diagnostyki neurologicznej, EMG, badan
genetycznych

Stwardnienie boczne zanikowe

Szybki dostep do badan USG, TK i MR

Stwardnienie guzowate

Dostep do badan genetycznych nosicielstwa
hemofilii

Wrodzone skazy krwotoczne

Dostep do diagnostycznych testow genetycznych z
krwi w szerszym zakresie niz 1 gen, umozliwienie
sekwencjonowania nowej generacji dla wszystkich
chordb tkanki tgcznej, aorty.

ECHO serca, angio CT, MR, RTG, poziom witamy D3

Zespot Marfana

Dostep do diagnostyki choréb oczu

Zwyrodnienie plamki zéttej

Zrédto: Opracowanie wiasne

6. Potrzeby w zakresie modeli opieki

92% organizacji pacjenckich sposréd tych objetych badaniem organizacji zrzeszajacych pacjentéw z
chorobami rzadkimi podkresla potrzebe zmian w modelu opieki nad pacjentami z chorobami
rzadkimi — szczegdlnie utworzenia osrodkéw referencyjnych, interdyscyplinarnej opieki réznych
specjalistow i wprowadzenia do modelu opieki statej aktywnosci i obecnosci psychologéw,
rehabilitantéw, fizjoterapeutdéw, jak i innych specjalistéw. Bardzo czesto wsrdd potrzeb wymieniano

takze potrzebe opieki wytchnieniowej i wsparcia dla opiekundéw oséb z chorobami rzadkimi.

Zidentyfikowano 70 potrzeb organizacji pacjenckich w kontekscie utworzenia modelu opieki i jej

optymalizacji, ktére wymieniono ponizej:

L
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Wprowadzenie kompleksowej opieki dla pacjentéw chorych na fenyloketonurie, w tym
usprawnienie wizyt u lekarzy specjalistow.

Zapewnienie ciggtosci opieki wsrdd pacjentéw z zespotem tamliwego chromosomu X u tych
samych specjalistow wséréd oséb, ktdre ukoniczyty 18 r.z.

Niezbedne jest utworzenie mozliwosci wsparcia rehabilitacyjnego dla dzieci z przepukling
oponowo-rdzeniowa.

Wprowadzenie opieki wytchnieniowej jednoczesnie dla opiekundéw dzieci z przepukling
oponowo-rdzeniowa.

Wprowadzenie osrodkdéw referencyjnych i opieki koordynowanej nad pacjentami z miopatia.
Utworzenie Osrodkéw Chordb Rzadkich, w tym dostep do diagnostyki w takim osrodku dla
dzieci i dorosli z dystrofiami (DMD/BMD, FSHD, LGMD) w kazdym wojewddztwie, gdzie byliby
catosciowo badani i monitorowani przez zespdt specjalistow zgodnie ze standardami opieki
przyjetymi przez Treat-NMD.

Potrzeba utworzenia opieki psychologicznej i procedury objecia dtugoterminowg opieka
domowa dla pacjentéw wentylowanych mechanicznie z dystrofig miesniowg typu Duchenne'a.
Uzupetnienie dotychczasowej opieki o wsparcie opiekundw, rehabilitantow i psychologéw, w
tym utworzenie dostepu do terapii enzymatycznej zastepczej dla 0séb z chorobami rzadkimi.
Utworzenie wsparcia w opiece nad chorym w domu, w tym wsparcia pielegniarskiego dla oséb
z chorobami rzadkimi.

Udostepnienie transportu medycznego na badania i rehabilitacje dla oséb z chorobami rzadkimi.
Podjecie dziatan dotyczacych zapewnienia odpowiednich specjalistow dla dzieci z wrodzonymi
wadami serca, w tym utworzenie co najmniej czterech osrodkéw medycznych, potaczonych
systemowo z oddziatami kardiologii dzieciece;j.

Zapewnienie dostepu do rehabilitacji pooperacyjnej dla dzieci po przebytych zawatach serca.
Utworzenie modelu kompleksowej opieki medycznej, koordynowanej na réznych poziomach
opieki zdrowotnej, z uwzglednieniem koordynacji dotyczacej programéw lekowych dla
pacjentéw z rdzeniowym zanikiem miesni.

Zapewnienie takze wiedzy wsrdd fizjoterapeutéw na temat rdzeniowego zaniku miesni oraz
dostepnosci do sprzetu rehabilitacyjnego odpowiednie] jakosci.

Utworzenie nowego systemu finansowania sprzetu rehabilitacyjnego i pozostatych wyrobéw
medycznych w ramach programu ,, Aktywny samorzad”.

Zapewnienie wsparcia w drodze do domu pacjentom z nocng napadowg hemoglobinuria (PNH)
po wlewach, w tym odpowiedniego monitoringu ze wzgledu na zte samopoczucie.

Niezbedne jest takze umozliwienie wykonywania wlewéw w warunkach domowych, m.in. dla
kobiet w cigzy z nocng napadowg hemoglobinuria (PNH).

Zmniejszenie liczby hospitalizacji trzydniowych na rzecz podniesienia wyceny wizyt
ambulatoryjnych w mukowiscydozie.

Niezbedne jest takze wprowadzenie zespotéw interdyscyplinarnych i ich aktywnosci podczas
pobytu oséb z mukowiscydozg w szpitalu.

Wprowadzenie dostepu do fizjoterapii domowej w trybie ciggtym wraz z petng refundacjg w
mukowiscydozie.

Wprowadzenie procedury dostepu do antybiotykoterapii dozylnej w warunkach domowych
realizowanej przez opiekunéw dzieci chorych.
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W ramach optymalizacji opieki w chorobie Parkinsona wymieniona zostata potrzeba wzrostu
wiedzy wsrdd specjalistéw o chorobie i rdznicowanie choroby wzgledem innych choréb
neurodegeneracyjnych.

Zapewnienie takze pacjentom informacji i mozliwosci skorzystania ze Swiadczen socjalnych i
innych swiadczen rentowych, rehabilitacyjnych w chorobie Parkinsona.

Kluczowe jest utworzenie osrodkéw referencyjnych dla oséb z chorobg Parkinsona, w tym
monitorujgcych  postep choroby i z zapewnieniem konsultacji fizjoterapeutow,
psychoterapeutéw, czy dietetykdw. Wtiasciwe bytoby utworzenie modelu hospitalizacji
krotkoterminowej, np. jednodniowej w ramach ktérej to mozliwe byloby wykonanie
kompleksowych badan (MRI, EEG, neurolog, logopeda, psycholog, badania laboratoryjne etc).
Mozliwos¢ by w czasie takiej hospitalizacji obecny byt opiekun.

Wskazano na potrzebe utworzenia rehabilitacji dostosowanej do potrzeb oséb z chorobag
Parkinsona.

Objecie rodzin chorych opieka psychologiczng, w tym utworzenie funkcji opiekuna rodziny osoby
z chorobg Parkinsona.

Istnieje potrzeba w zakresie zapewnienia wtasciwych materiatéw informacyjno-edukacyjnych
dla pacjentéw i ich rodzin od momentu otrzymania diagnozy.

Niezbedne jest utworzenie hospicjow dla pacjentéw z chorobg Huntingtona oraz zapewnienie
odpoczynku dla opiekundéw, opieki wytchnieniowe;.

Wsrdod kluczowych potrzeb z zakresu optymalizacji opieki oséb chorych na miastenie
wymieniono utworzenie jasnych kryteriow postepowania dla lekarzy rehabilitacji i
fizjoterapeutdw, tak aby mieli wiedzg jak pracowac z pacjentem z miastenia.

Dla oséb z miastenig kluczowe jest rowniez zwiekszenie wiedzy wsrdd innych specjalizacji
poprzez szkolenia, w tym edukacja pracownikdw pogotowia ratunkowego i SOR — w tym w
kontekscie szybkosci podejmowania decyzji przez dyspozytorow.

Zasadng potrzebg jest takze utworzenie sieci wsparcia psychologicznego, utworzenie sieci
osrodkéw dla miastenikow.

Wprowadzenie jasnych wytycznych dla programu rehabilitacji osdb chorych na miastenie.
Umozliwienie szybkiego dostepu do specjalistéw dla oséb chorych na miastemie.

Istotng potrzebg sg takze szczegdtowe kryteria stosowania konkretnych procedur medycznych
w przypadku wystgpienia przefomu miastenicznego , badz tez zagrozenia jego wystgpienia lub
istotnego zaostrzenia objawéw choroby. Mozliwos¢ dostepu w takich przypadkach do
przetoczenia immunoglobulin ludzkich, czy tez do zabiegu plazmaferezy, nie tylko w stanie
bezposredniego zagrozenia zycia jak dotychczas, ale tez w stanie istotnego zaostrzenia i w
zwigzku z tym mozliwosci rozwiniecia przefomu miastenicznego.

Utworzenie szybkiej Sciezki wizyt lekarskich i zobowigzanie do konsultacji miedzy sobg lekarzy
réznych specjalizacji w ramach doboru optymalnego modelu opieki dla oséb z naprzemienng
hemiplegia dzieciecg (AHC). Niezbedna jest edukacja lekarzy w zakresie choroby.

Finansowanie i wprowadzenia innowacyjnych terapii dla oséb z naprzemienng hemiplegia
dzieciecg (AHC).

Usprawnienie organizacji wizyt jednodniowych w osrodkach dla pacjentéw z nadcisnieniem
ptucnym jest jedng z gtéwnych potrzeb w ramach optymalizacji opieki.

Wskazano réwniez potrzebe wzrostu dostepu do tlenoterapii domowej z poradni leczenia
tlenem, mozliwosci korzystania z poradni leczenia bdlu w przypadku leczenia przy uzyciu pompy
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do podawania leku, wprowadzenie bezptatnych szczepien dla pacjentéw z nadci$nieniem
ptucnym.

Osoby z nadci$nieniem ptucnym potrzebujg zwiekszenia dostepu do psychologia, psychiatry i
dietetyka.

Potrzebga jest takze podkreslanie rehabilitacji w nadcisnieniu ptucnym, zwiekszenie dostepu do
niej i stworzenie dedykowanego programu rehabilitacji oséb z nadcisnieniem ptucnym.

Wsrod pacjentéw z obrzekiem naczynioruchowym w ramach optymalizacji opieki kluczowe jest
wytacznie spetnienia gtéwnych zatozen szczegétowo okreslonych w projekcie Planu dla Choréb
Rzadkich.

Zwiekszenie ilosci refundowanej rehabilitacji dla pacjentow z chorobami nerwowo-miesniowymi
jest potrzebg zwigzang z optymalizacjg opieki, w tym wprowadzenie holistycznej opieki nad
pacjentami z chorobami nerwowo-mie$niowymi i utatwienie dostepu do neurologa, kardiologa,
ortopedy oraz dietetyka.

Zapewnienie systemowej opieki asystenta dla dzieci i mtodziezy oraz oséb dorostych szczegdlnie
dla tych za znacznym stopniem niepetnosprawnosci w chorobach nerwowo-miesniowych.
Wsrdd pacjentdw ze zwyrodnieniem plamki z6ttej AMD wtasciwe jest objecie dodatkowa opieka
psychologiczng oraz rehabilitacjg oséb z dysfunkcjg wzroku.

Dla oséb chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne w zakresie potrzeb dotyczacych
optymalizacji opieki niezbedna jest rehabilitacja i fizjoterapia w wiekszym wymiarze godzin.
Osoby chore na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne potrzebujg staty dostep do
stomatologii specjalistyczne;j.

Utworzenie centr leczenia chorych na choroby rzadkie zaréwno dla dzieci i dorostych jest
potrzebag w zakresie optymalizacji opieki wsréd oséb chorych na stwardnienie guzowate.
Potrzebg jest takze udostepnienie leczenia stomatologicznego dla osdb ze stwardnieniem.
Osoby chore na akromegalie wsrdod potrzeb zwigzanych z optymalizacjg opieki wymieniajg
badania IFG-1 przez lekarzy POZ, a takze zapewnienie dostepu do opieki psychiatrycznej,
psychologicznej.

Wprowadzenie d standardu opieki réwniez edukacji oséb chorych w zakresie leczenia ruchem i
rehabilitacji oraz wiedzy o mozliwosci posiadania dzieci wéréd oséb chorych na akromegalie.
State podnoszenie poziomu leczenie i dostepu do osrodkéw leczenia skaz krwotocznych w
wojewddztwach.

Utworzenie osrodka referencyjnego dla oséb chorych na pecherzowe oddzielanie sie naskdrka
(EB), w tym ciggta diagnostyka, badania dla chorych na EB co najmniej raz do roku kompleksowe.
Wzrost Swiadomosci w szpitalach o pacjentach z EB po urodzeniu.

Wprowadzenie opieki calodobowej, opieki w domu, pomoc w opiece, dtugoterminowej wsréd
pacjentéw ze stwardnieniem bocznym zanikowym.

Umozliwienie wizyt specjalistéw do domu osoby ze stwardnieniem - laryngologa, okulisty,
stomatologa, neurologa, logopedy, neurologopedy i innych w razie potrzeby.

Wprowadzenie wsparcia w opiece paliatywnej nad osobami z miopatig i wsparcie opiekunéw w
opiece wytchnieniowe;.

Osoby z zespotem Marfana wskazujg wsrdd potrzeb dotyczacych optymalizacji opieki
konieczno$¢ umozliwienia lekarzom POZ zlecania podstawowych i rozszerzonych badan.
Utworzenie opieki wielospecjalistycznej, w tym dla dzieci uwzgledniajgcej leczenie
kardiologiczne, hormonalne, wraz z diagnozg molekularng, przy udziale ortopedy i rehabilitanta
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oraz okulisty na kazdym etapie, a dla dorostych kontrole kardiologiczne, potgczone z
konsultacjami ortopedycznymi i specjalistami leczenia bdlu w zespole Marfana. Dostep do
leczenia ciezkich wad ocznych takich jak operacje usuniecia i wszczepienie sztucznych zastawek
typu crab (obecnie tylko komercyjnie).

Wtasciwe jest takze zniesienie limitéw na rehabilitacje dzieci chorych na zesp6t Marfana.
Wsrdd dorostych chorych na zespét Marfana niezbedne jest wprowadzenie osrodkdw leczenia
ortopedycznych wad klatki piersiowej i koordynowanej opieki oraz zapewnienie diagnostyki
genetycznej.

W ramach zaspokojenia potrzeb dotyczacych optymalizacji opieki dla osdéb z dysplazjg
elekrodermalng nalezy wprowadzi¢ wsparcie w opiece, w tym opieke wytchnieniowg dla
opiekunodw.

Powstanie lokalnych osrodkdéw lub poradni dla oséb z chorobg Pompego.

Poprawa wspotpracy lekarzy réznych specjalizacji oraz przeptywu informacji miedzy lekarzami w
ramach optymalizacji opieki w$rdd oséb chorych na amyloidoze TTR.

Zwiekszenie dostepu do rehabilitacji domowej oraz wprowadzenie dostepu do rehabilitacji
sanatoryjnej dla 0sdéb z ataksjg rdzeniowo-mézdzkows.

Utworzenie centréw referencyjnych do celach diagnostyki i holistycznej opieki przy
jednoczesnym zapewnieniu przyjmowania Enzymatycznej Terapii Zastepczej jak najblizej
miejsca zamieszkania dla oséb z chorobg Fabry’ego.

Umozliwienie podan domowych ETR ("home therapy") dla pacjentéw z chorobg Fabry’ego,
ktorzy ze wzgleddw lokalizacyjnych, ekonomicznych, czy zdrowotnych majg trudnosci w co
dwutygodniowym dotarciu do szpitala.

Zapewnienie komfortowego przejscia pacjentom pediatrycznym, konczacym 18 lat pod opieke
osrodkdéw specjalistycznych, szczegélnie w kontekscie programu lekowego i przyjmowania
leczenia.

Wprowadzenie opieki psychologicznej jako standardu przy diagnostyce i leczeniu choréb
rzadkich Polepszenie i utatwienie dostepu do specjalistycznej rehabilitacji poudarowej i
kardiologicznej (dostepnosé termindw, ilo$¢ ¢wiczen, zalecenia dla pacjentow).

Opracowanie jasnych wytycznych dotyczacych mozliwosci przyjecia Enzymatycznej Terapii
Zastepczej w innym szpitalu niz ten, ktdry na state opiekuje sie pacjentem.

Dostep do terapii domowej dla 0séb z chorobg Gauchera. Mozliwos¢ korzystania z terapii
najblizej pacjenta w szpitalach powiatowych lub poradniach bez koniecznosci dojezdzania do
miast wojewddzkich na podania leku.

7. Inne potrzeby
69% organizacji pacjenckich zrzeszajacych pacjentow z chorobami rzadkimi podkreslito potrzeby

inne, niz te zorientowane na poprawe dostepu do technologii medycznych, wyrobéw medycznych,

diagnostyki lub utworzenia, czy optymalizacji modelu opieki. Najczesciej powtarzane potrzeby byty

skoncentrowane na systemie orzecznictwa o niepetnosprawnosci oraz koniecznosci jego zmiany,

edukacji lekarzy w kierunku rozpoznawania, diagnostyki i leczenia chordéb rzadkich. Wiele organizacji
podkres$lato réwniez potrzebe zapewnienia odpowiednich swiadczen dla opiekundéw, czy ich
poéiniejszej aktywizacji zawodowej.

Zidentyfikowano 26 réznych potrzeb organizacji pacjenckich, ktédre wymieniono ponizej:
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10.
11.
12.

13.

14.

15.

16.
17.

18.
19.

20.

21.

Ze wzgledu na wysokg inflacje oraz kosztowng zywnos¢ niskobiatkowa, potrzeba refundacji tej
zywnosci jako leku w walce z chorobg - fenyloketonuria i inne rzadkie choroby metaboliczn.
Zywnos¢ ta to m.in. syrop klonowy, kwasice, tyrozynemia, acydurie malonowe, acydemia
izowlarianowa, hiperamonemi, homocystynuria, itp.

Wsparcie osdb z przepukling oponowo-rdzeniowg w zakresie przejscia z okresu dzieciecego w
dorostos¢.

Wyrdwnanie wysokosci $wiadczenia pielegnacyjnego do wysokosci sredniego krajowego
wynagrodzenia niezaleznie od wieku podopiecznego.

Zapewnienie swiadczenia emerytalnego dla opiekunéw osdb z chorobami rzadkimi.
Utatwienia w zatrudnianiu dorostych oséb z chorobami rzadkimi oraz likwidacja progow
zarobkowych przy jednoczesnym pobieraniu renty socjalnej (putapka rentowa).

Wsparcie rodzin i opiekundéw oséb z chorobami rzadkimi w momencie diagnozy.
Wprowadzenie funkcji asystenta niepetnosprawnego ucznia.

Zwiekszenie ilosci godzin w systemie nauczania indywidualnego dla dzieci z chorobami
nerwowo-miesniowymi takimi jak rdzeniowy zanik miesni, miopatie oraz dystrofia miesniowa
Duchenne’a. Wprowadzenia zmian w indywidulanych programach edukacyjno-
terapeutycznych umozliwiajgcych wiekszy udziat dzieciom z niepetnosprawnoscig ruchowg w
zyciu szkolnym oraz petng integracje ze sSrodowiskiem réowiesnikow.

Utworzenie funkcji asystentéw osobistych dla oséb DMD, FSHD i LGMD.

Dostep do mieszkan chronionych dla oséb poruszajacych sie na wézku inwalidzkim.
Rozpoznanie potrzeb pacjentéw wentylowanych mechanicznie z miopatiami.

Zmiana systemu orzekania o niepetnosprawnosci na jeden ogdélnopolski bardziej zréznicowany
system wprowadzajacy wiecej niz trzy stopnie, co pozwoli na wytonienie rzeczywistej grupy
0sOb z niepetnosprawnosciami ktéra potrzebuje konkretnego wsparcia ze wzgledu na
niepetnosprawnosé, a nie chorobe, w tym potrzebe pomocy w czynnosciach dnia codziennego.
A takze wprowadzenie jasnych wytycznych orzekania o niepetnosprawnosci.

Likwidacja dyskryminacji w wyborze stowarzyszen do Rady Narodowego Programu Leczenia
Chorych na Hemofilie i Pokrewne Skazy Krwotoczne.

Oddanie decyzji o stosowanych terapiach i lekach lekarzom, a wykluczenie decyzyjnosci
samorzgddéw o zakupie okreslonych lekéw.

Edukacja $rodowisk medycznych o chorobach rzadkich, w tym tworzenie kampanii
spotecznosciowych.

Potrzeba zapewnienia dostepnego i bezptatnego transportu dla 0séb z chorobami rzadkimi
Potrzeba wprowadzenia alternatywnych sposéb realizacji podawania leku lub wizyt — poza
osrodkami i szpitalami, a w lokalizacjach bardziej dogodnych dla pacjentow.

Wprowadzenie wsparcia socjalnego dla oséb z chorobami rzadkimi.

Finansowanie i wdrozenie telerehabilitacji w chorobach rzadkich, w tym np. z fizjoterapii i
rehabilitacji w tej formie.

Wprowadzenie tablic sensorycznych dla dorostych z chorobg Parkinsona w miejscach
ogdlnodostepnych, publicznych.

Wprowadzenie szkolen lub spotkan informacyjnych w srodowiskach stuzb miejskich (np. straz
miejska, komunikacja publiczna, biurach obstugi obywateli etc.) nt. choroby Parkinsona,
zachowan oséb chorych wynikajgcych z postepu choroby.



22. Potrzeba uzyskiwania wsparcia finansowego na optacenie siedziby stowarzyszen i fundacji
dedykowanych wsparciu oséb z chorobami rzadkimi, czy tez refundacji etatu oséb
zatrudnionych.

23. Wprowadzenie ogdlnopolskiej karty chorego na Miastenie Gravis - ujednoliconego
dokumentu, ktéry bytby informacjg do leczenia i postepowania w sytuacjach szczegdlnych
(pogorszenie, zaostrzenie), szczegdlnie z wuwagi na liste lekow bezwzglednie
przeciwwskazanych, facznie z niektérymi srodkami znieczulajgcymi.

24. Wprowadzenie braku limitdw na fizjoterapie w chorobach rzadkich lub dofinansowanie do
terapii prywatnych, a takze zwiekszenie dofinansowan dla turnuséw rehabilitacyjnych.

25. Aktywizacja zawodowa 0s6b z chorobami rzadkimi.

26. Uproszczenie zasad przyznawania kart parkingowych dla oséb z chorobami rzadkimi.

27. Wprowadzenie usprawnien w zakresie obstugi przez szpitale pacjentéw w ramach podawania
lekow.

8. Porédwnanie Audytu Krajowego Forum Orphan z 2021 roku i 2022 roku

W marcu 2021 roku 35 organizacji pacjenckich reprezentujgcych osoby z chorobami rzadkimi w Polsce
wziety udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan. Do udziatu w badaniu z 2021 roku zaproszono
tacznie 48 organizacji pacjenckich, uzyskano odpowiedzi od 73% organizacji pacjenckich sposréd
wszystkich zaproszonych. Natomiast w lipcu 2022 roku 37 organizacji pacjenckich wzieto udziat w
Audycie Krajowego Forum Orphan. Zaproszonych zostato 51 organizacji pacjenckich, sposrdd ktdrych
72% udzielito odpowiedzi.

8.1. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych

W 2021 roku organizacje pacjenckie biorgce udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan wskazaty na
potrzebe objecia refundacjg 23 produktéw leczniczych w 14 wskazaniach klinicznych. Natomiast Audyt
przeprowadzony w 2022 roku przedstawia potrzeby organizacji pacjenckich zwigzane z dostepem lub
refundacjg do 16 wskazan klinicznych az 34 produktéw leczniczych - prawie o potowe wiecej
produktow leczniczych niz w roku poprzednim. Niemniej jednak 5 produktéw leczniczych zostato
wymienionych w zakresie potrzeb zaréwno w 2021 roku, jak i w 2022 roku.

Tabela. Wykaz produktéw leczniczych wskazywanych przez organizacje pacjenckie w 2021 roku i w
2022 roku w ramach potrzeb oséb z chorobami rzadkimi.

‘ Nazwa handlowa Nazwa miedzynarodowa Wskazanie
Evrysdi Risdiplam Rdzeniowy zanik miesni
Vyndagel Tafamidis Amyloidoza transtyretynowa
serca
Luxturna Woretygen neparwowek Dziedziczna dystrofia siatkdwki
Zavesca Miglustat Choroba Niemanna Picka typ Ci

choroby pokrewne

Zolgensma Onasemnogen abeparwowek Rdzeniowy zanik miesni

Zrédto: Opracowanie wiasne
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8.2. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do wyrobéw medycznych

W 2021 roku tylko 32% organizacji pacjenckich biorgcych udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan
wymienito potrzeby obejmujgce dostep do wyrobdw medycznych. W Audycie przeprowadzonym w
2022 roku az 53% organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby dotyczgce dostepu do wyrobdw
medycznych.

W 2021 roku organizacje pacjenckie w potrzebach oséb z chorobami rzadkimi wymieniaty
niepowtarzajgce sie wyroby medyczne wzgledem wskazan klinicznych. Natomiast w 2022 roku duza
czes¢ wskazanych wyrobéw medycznych przez organizacje pacjenckie pokrywata sie. Najczesciej
wymieniano wsrdd potrzeb sprzet ortopedyczny, koflatory, koncentratory tlenu, pieluchomajtki,
podktadki, wktadki, cewniki, 16zka rehabilitacyjne i ortopedyczne.

8.3. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do diagnostyki

W 2021 roku az 85% organizacji pacjenckich biorgcych udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan
wymienito potrzeby obejmujgce dostep do odpowiedniej diagnostyki. W 2022 roku 83% organizacji
pacjenckich wskazato na potrzeby w tym zakresie.

Najczesciej wymieniang potrzebg w 2021 roku oraz w 2022 roku przez organizacje pacjenckie
skupiajace osoby z chorobami rzadkimi byta potrzeba dostepu do badan genetycznych. W 2021 roku
wymieniono takg potrzebe dla 9 wskazan klinicznych takich jak choroba Huntingtona, dziedziczny
obrzek naczynioruchowy, rdzeniowy zanik miesni, zespét Marfana, miopatia, naprzemienna
hemiplegia dziecieca, cukrzycowy obrzek plamki, zanik miesni, choroby nerwowo-migsniowe
(dystrofie, rdzeniowy zanik miesni, miastenia, miopatie, polineuropatie, stwardnienie zanikowe
boczne). Z kolei w 2022 roku wymieniono réwniez dla 9 wskazan potrzebe dostepu do diagnostyki
genetycznej. Wsrdd wskazan tych znajduje sie ataksja rdzeniowo-mozdzkowa, choroba Huntingtona,
choroby nerwowo-miesniowe, dysplazja Ektodermalna, nadcisnienie ptucne, obrzek naczynioruchowy,
rdzeniowy zanik miesni, stwardnienie boczne zanikowe, zespét Marfana. Wsrdd wskazan dla potrzeby
wprowadzenia badan genetycznych zaréwno w 2021 roku, jak i 2022 roku wystepowaty tylko cztery
wspdlne wskazania takie jak choroba Huntingtona, dziedziczny obrzek naczynioruchowy, rdzeniowy
zanik miesni, zespét Marfana.

8.4. Zmiany potrzeb w zakresie modeli i optymalizacji opieki

W Audycie Krajowego Forum Orphan w 2021 roku potrzeby w zakresie poprawy opieki, jej
optymalizacji dla 0séb z chorobami rzadkimi wskazato 76% organizacji pacjenckich biorgcych udziat w
badaniu. Z kolei w 2022 roku 92% organizacji pacjenckich biorgcych udziat w badaniu wskazato na
potrzeby zwigzane z optymalizacjg opieki. Jednoczesnie w 2021 roku organizacje pacjenckie wymienity
29 potrzeb, a w 2022 roku organizacje pacjenckie wskazaty az 69 potrzeb zwigzanych z optymalizacjg
opieki dla 0séb z chorobami rzadkimi.

Zaréwno w 2021 roku, jak i w 2022 roku wsréd potrzeb najczesciej wskazywanych w zakresie
optymalizacji opieki dla oséb z chorobami rzadkimi wymieniano utworzenie modelu opieki
kompleksowej oraz potrzebe powstawanie osrodkéw referencyjnych dedykowanych danej chorobie
rzadkiej. Jednoczesnie w 2021 roku wsrod zgtaszanych potrzeb az 79%, to jest 23 potrzeby sposrod



wszystkich 29 potrzeb dotyczacych optymalizacji opieki dotyczyto wprowadzenia opieki
koordynowanejiosrodkéw referencyjnych, centr specjalizujgcych sie w chorobach rzadkich. Natomiast
w 2022 roku udziat potrzeb zwigzanych z opiekg koordynowang i specjalistycznymi osrodkami
referencyjnymi stanowit 23% wszystkich potrzeb zwigzanych z optymalizacjg opieki, to jest 16 potrzeb
tego typu sposrdd wszystkich 70 potrzeb dotyczacych optymalizacji opieki dla oséb z chorobami
rzadkimi.

8.5. Zmiany obejmujgce inne potrzeby

W 2021 roku przeprowadzony Audyt Krajowego Forum Orphan wskazuje na to, ze 71% organizacji
pacjenckich biorgcych udziat w badaniu wymienito réwniez inne potrzeby oséb z chorobami rzadkimi,
niz te we wskazanych kategoriach obejmujacych produkty lecznicze, wyroby medyczne, diagnostyke
oraz optymalizacje opieki. Natomiast w 2022 roku niewiele mniej —69% objetych badaniem organizacji
pacjenckich wskazato inne potrzeby, poza przyjetymi kategoriami.

Najczesciej wymieniang potrzebg przez organizacje pacjenckie w 2021 roku w zakresie innych potrzeb
byly te, zwigzane ze wzrostem liczby lekarzy specjalistéw w odpowiednich dziedzinach, edukacjg
specjalistow w lekarzy w kierunku rozpoznawania, diagnostyki i leczenia choréb rzadkich, czy tez
tworzenia rejestréow pacjentéw z chorobami rzadkimi. Analiza odpowiedzi udzielonych w 2022 roku w
ramach Audytu Krajowego Forum Orphan przez organizacje pacjenckie wskazuje na to, ze wsréd
innych potrzeb skoncentrowano sie gtdwnie na koniecznosci wprowadzenia zmian dotyczacych
systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci Polsce oraz zapewnieniu odpowiedniego wsparcia —
zaréwno psychologicznego, jak i w formie opieki wytchnieniowej dla opiekunéw i rodzin oséb z
chorobami rzadkimi. Zaréwno w 2021 roku i 2022 roku podkreslano potrzebe edukacji Srodowiska
medycznego nt. choréb rzadkich.

9. Zestawienie potrzeb wedtug organizacji pacjenckich

W Krajowym Audycie przeprowadzonym przez Krajowe Forum Orphan, zrzeszajagcym organizacje
pacjenckie reprezentujace osoby z chorobami rzadkimi, udziat wzieto 37 organizacji pacjenckich (72%)
sposréd 51 (100%) zaproszonych do udziatu w przedmiotowym badaniu.

Przedstawiciele organizacji pacjenckich sformutowali potrzeby w 5 podstawowych kategoriach:

Potrzeb w dostepie do technologii medycznych.
Potrzeby w dostepie do wyrobéw medycznych.

Potrzeby w dostepie do diagnostyki.

Potrzeb w zakresie optymalizacji modelu opieki.

vk wNE

Innych potrzeb zwigzanych z chorobami rzadkimi.

W ramach tych kategorii kazda z organizacji pacjenckich sformutowata od kilku do kilkunastu potrzeb.
Szczegbdtowe zestawienie odpowiedzi kazdej z organizacji pacjenckich znajduje odzwierciedlenie w
ponizszych podrozdziatach.
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9.1. Ars Vivendi

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Ars Vivendi

Ars Vivendi

Potrzeby w
zakresie dostepu do lekéw

1. Welmanaza alfa -
enzymatyczna terapia
zastepcza (ETZ) w
leczeniu objawow
pozaneurologicznych
u pacjentéw ztagodna
do umiarkowanej alfa-
mannozydozg

2. ldursulfaza (Elaprase]
wskazana do
dtugotrwatego
leczenia pacjentéw z
zespotem Huntera
(Mukopolisacharydoza
II, MPS Il) od 16 m-ca
zycia

Potrzeby
w zakresie
dostepu do
wyrobdow

medycznych

Brak

Potrzeby
w zakresie
dostepu do
diagnostyki

Brak

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Konieczna kompleksowa
opieka dla pacjentéw.
2.Wizyty w AOS (dtugie
terminy, problemy z
umawianiem wizyt).
3. Brak przekazywania
informacji z AOS do POZ.
4. Problemy z
zaswiadczeniami na
wypisywanie recept w
POZ.
5. Uzyskiwanie orzeczen o
niepetnosprawnosci.
Wiecej lekarzy
specjalistow orzekajacych
niepetnosprawnosc.
6.Realizacja procedur przy
orzekaniu o
niepetnosprawnosci.
7.Pacjentom z
mannozydozg mozna
poméc zapewniajgc im
wysokospecjalistyczng
opieke medyczna, staty
fachowa rehabilitacje i
dostep do leczenia.

Inne potrzeby

1.Refundacja
Zywnosci
niskobiatkowej jako
leku w walce z
chorobg -
fenyloketonuria i
inne rzadkie
choroby
metaboliczne, jak
np.: syrop klonowy,
kwasice,
tyrozynemia,
acydurie
malonowe,
acydemia
izowlarianowa,
hiperamonemi,
homocystynuria itp.

Tabela. Ocena przez Ars Vivendi poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb

rzadkich jako priorytetu w Polsce

Ars Vivendi ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

Tak

Nie



9.2. Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét Chorych na Fenyloketonurig

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji
Fenyloketonurig

opieki

opracowane przez

Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét

Chorych na

‘ Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét Chorych na Fenyloketonurig

Potrzeby

Potrzeby . Potrzeby .
. w zakresie dostepu . Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu B w zakresie dostepu L Inne potrzeby
i do wyrobdéw . A optymalizacji opieki
do lekéw do diagnostyki
medycznych

R 1.Badanie krwi na
.Preparat PKU Brak . . Brak Brak
poziom fenyloalaniny

Tabela. Ocena przez Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét Chorych na Fenyloketonurig poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciét Chorych na Fenyloketonurig

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.3. Fundacja "Rodzina Fra X"

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Rodzina Fra X

‘ Rodzina Fra X

Potrzeby Potrzeby w zakresie Potrzeby .
. i . Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu dostepu do wyrobdéw w zakresie dostepu . Inne potrzeby
i . . optymalizacji opieki
do lekow medycznych do diagnostyki

1.0soby doroste po
ukoriczeniu 18 r.z. s3
1.Brak leku dla zmuszone zmienic¢

1.Skrdcenie czasu
pacjentow z rzadkim specjalistow, ktorzy

Brak oczekiwania do . . Brak
czesto nie znajg tematu
choroby, badz nie s

akceptowane przez

zespotem tamliwego

lekarzy specjalistow.
chromosomu X.

pacjentow.

Tabela. Ocena przez Rodzina Fra X poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie
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Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

Nie

9.4. Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniowg i Innymi Wadami

Rozwojowymi ,Spina”

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniowg

i Innymi Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniow3 i Innymi Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Potrzeby
w zakresie
dostepu do lekow

Brak

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Potrzeba dostepu
do urzadzenia do
irygacji jelita grubego
— Peristeen -
umozliwia osobom z
obnizong sprawnoscia
dolnych partii ciata na
regularne i catkowite
wyprdznianie sie.
2.Dostep do
cewnikéw
hydrofilowych
najnowszej generacji,
przeznaczonych do
czystego,
przerywanego
cewnikowania np.
typu Compact (ze
szczegblnym
wskazaniem dla
kobiet i dziewczynek
w zwigzku z
dyskretnym
wygladem).

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Dostepnosé do
programoéw wczesnego
wsparcia rodziny w
obliczu diagnozy ptodu
w kierunku przepukliny
oponowo- rdzeniowej i
wodogtowia.

2.Dostep do:
przewodnikéw
opisujacych przebieg
choroby, wskazujgcych
specjalistow i osrodki
lecznicze: terapeutdéw i
wolontariuszy
wspierajacych w
trudnym etapie
przyswajania sie do
wyzwan zwigzanych z
choroba i
niepetnosprawnoscia
dziecka. Programy
wczesnego wsparcia
daja tez mozliwosé
informacji i sposobach
leczenia prenatalnego,
ktére znacznie redukuje
skutki choroby.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Mozliwosé
korzystania z funkcji
asystenta
niepetnosprawnego
ucznia.

2.Mozliwosc
korzystania
rownoczesnie z
wsparcia
rehabilitacyjnego i
opieki
wytchnieniowej
(obecnie koniecznosé
wyboru tylko jednej
opcji).

3.Dostep do
mieszkan
chronionych dla oséb
poruszajacych sie na
wozku inwalidzkim.

Inne potrzeby

1.Wprowadzenie
funkcji koordynatora
asystenta
medycznego dla
chorego
przechodzacego w
dorostosé¢ —od 18 r.z.
(obecnie
niepetnosprawny,
mtody dorosty ma
wiele ograniczen w
przejeciu logistyki i
zarzadzani wtasna
osobg w kontekscie
leczenia i opieki).

Tabela. Ocena przez Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniowg i Innymi Wadami

Rozwojowymi ,,Spina” poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako

priorytetu w Polsce

Fundacja Na Rzecz Dzieci z Przepuklina Oponowo - Rdzeniow3 i Innymi Wadami Rozwojowymi ,,Spina”

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdéb priorytetowy.

Nie

Nie



9.5. Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Oswoi¢ Miopatie

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Potrzeby
w zakresie dostepu
do lekéw

1.Dostep do
programow i terapii
innych niz wentylacja
mechaniczna

Potrzeby
w zakresie dostepu
do wyrobéw
medycznych
1.Zaopatrzenie
ortopedyczne, sprzet
do wentylacji
mechanicznej,
jednorazowe
materiaty medyczne
zwigzane z
wentylacjg
mechaniczna,
2.Zywienie
dojelitowe i
pozajelitowe

Potrzeby
w zakresie dostepu
do diagnostyki

1.Brak osrodkéw
referencyjnych.
2.Dtugi czas
oczekiwania na
diagnostyke.

3.Brak powszechnego
dostepu do
nowoczesnych metod
diagnostycznych
(badanie WES)

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Stworzenie osrodkéw
referencyjnych oraz
skoordynowanej opieki
nad pacjentem.
2.Powszechny dostep do
diagnostyki genetycznej
(badanie WES) i
3.Preferowanie
diagnostyki nieinwazyjnej
nie wymagajacej
hospitalizacji nad
metodami inwazyjnymi

Inne potrzeby

1.Rozpoznanie
potrzeb
wentylacji
mechanicznej u
pacjentow z
miopatiami i
rzeczywisty
dostep do
diagnostyki oraz
Swiadczen w tym
zakresie

Tabela. Ocena przez Fundacje Oswoi¢ Miopatie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i
traktowania chordéb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Oswoi¢ Miopatie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy.

9.6. Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Potrzeby
w zakresie dostepu
do lekéw

1.Refundacja lekéw
kardiologicznych,
ktore zapobiegajg
kardiomiopatii
(obecnie nie sa w
Polsce refundowane).

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

Potrzeby
w zakresie
dostepu do
wyrobéw
medycznych
1.Dostep do
odpowiedniego
sprzetu
rehabilitacyjnego
czy medycznego
przed postepem
choroby

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.W Polsce istnieje tylko
jeden Osrodek Chordb
Rzadkich w Gdarisku,
gdzie dzieci z DMD s3
catosciowo
monitorowane przez
wielospecjalistyczny

Potrzeby
w zakresie
optymalizacji
opieki

1.Potrzeba
zapewnienia opieki
psychologicznej,
szczegdlnie dla
dorostych

Inne potrzeby

1/Pacjenci z DMD, FSHD
i LGMD

potrzebuja Asystentow
Osobistych. Pacjenci z
DMD w
zaawansowanym stanie
potrzebuja asystentéw
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2.Dostep i refundacja zespot lekarzy. Istnieje réwniez w czasie snu,

deflazacordu — potrzeba, aby w kazdym poniewaz sami nie
sterydu, ktory wojewddztwie powstat moga sie obracac¢ na
powoduje mniejsze podobny osrodek bok. Kto$ w rodzinie
ryzyko przybierania ekspercki, gdzie dzieci i nie moze spac, aby moc
na wadze i dorosli z dystrofiami pomagac dziecku w
poprawiajacy jakos¢ (DMD/BMD, FSHD, przewracaniu sie na
zycia pacjentéw. W LGMD) byliby bok.

Polsce dostepny jest catosciowo badani i

tylko jeden rodzaj monitorowani przez

sterydu — zespot specjalistow

prednizolon, zgodnie ze standardami

obarczony ryzykiem opieki przyjetymi przez

osteoporozy i otytosci Treat-NMD.

u pacjentow.
Pacjenci kupuja
deflazacord we
wtasnym zakresie za
granica.
Kazdorazowo zakup
wymaga specjalnej
zgody MZ.

Tabela. Ocena przez Fundacje Parent Project Muscular Dystrophy poprawy sytuacji chorych na
choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.7. Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Mie$ni im. Piotra Karlinskiego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra
Karlinskiego

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego

Potrzeby w Potrzeby w
Potrzeby . . X
. zakresie dostepu Potrzeby w zakresie zakresie
zakresie dostepu do ) . . L Inne potrzeby
ek do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji
ekow
medycznych opieki

1.Zmiana systemu

, orzekania o
1.Réwny dostep do

wszystkich 3 terapii
SMA, w tym kazdemu
z chorych do jednej

niepetnosprawnosci na 1

ogolnopolski bardziej
Brak Brak Brak zrdéznicowany wiecej niz 3
. . . stopni co pozwoli na
najbardziej dla niego - L

wytonienie rzeczywistej

grupy OzN, ktéra
potrzebuje konkretnego

korzystnej



wsparcia ze wzgledu na
niepetnosprawnosc a nie
chorobe, w tym potrzebe
pomocy osoby drugiej w
czynnosciach dnia
codziennego.

Tabela. Ocena przez Fundacje Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Miesni im. Piotra Karlinskiego

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Tak

9.8. Fundacja Rare Diseases Uniqius

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Rare Diseases Unigius

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Potrzeby w
Potrzeby w . Potrzeby w .
. zakresie dostepu do . Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu do i zakresie dostepu L Inne potrzeby
j wyrobdéw . . optymalizacji opieki
lekow do diagnostyki
medycznych
1.Respiratory (w 1.Edukowanie Srodowisk
ramach programu medycznych,
respiratoterapia nieograniczony dostep do
domowa), wozki rzetelnej wiedzy, informacji
1.Dostepnosc¢ do inwalidzkie, kule dla tych srodowisk, jak i dla
terapii enzymatycznej = ortopedyczne, chorych iich rodzin w
zastepczej w ramach sprzet przestrzeni mediow
. e Brak Brak .
programow na rehabilitacyjny. spotecznosciowych,
terenie Unii Wszystkie sg cybernetycznej.
Europejskiej konieczne w 2.Zwiekszenie dostepu do

zaleznosci od
potrzeb i
niepetnosprawnosci
potrzebujacych.

opiekunodw, rehabilitantéw,
psychologdw.

3.Wzrost empatii ze strony
Srodowiska medycznego.

Tabela. Ocena przez Fundacje Rare Diseases Unigius poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i

traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Rare Diseases Uniqius

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

Tak

Nie
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9.9. Fundacja Réwni wsréd Réwnych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Rowni wsrdd Réwnych

Fundacja Réwni wéréd Réwnych ‘

Potrzeby Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu  dostepu do wyrobdéw
do lekéw medycznych
1.Bezptatne
pampersy, podktady,
opatrunki, refundacja
wyrobow
1.Catkowita y

. 3 ortopedycznych w
refundacja lekéw .
razie potrzeby (bez
dla chorego .
czekania na
uptyniecie terminu na
jaki wyréb zostat

dofinansowany)

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

1.Priorytetowe
badania (poza
kolejnoscig) dla oséb
dopiero
diagnozowanych z
podejrzeniem
choroby rzadkiej

Potrzeby w zakresie
L Inne potrzeby
optymalizacji opieki

1.Pomoc w opiece nad
chorym w domu,
wsparcie pielegniarskie
w domu, Brak
2.Bezptatny transport
medyczny na badania,

rehabilitacje.

Tabela. Ocena przez Fundacje Réwni wéréd Réwnych poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i
traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja Réwni wsréd Réwnych

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.10. Fundacja Serce Dziecka

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Serce Dziecka

Fundacja Serce Dziecka ‘

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdw
medycznych

Potrzeby
w zakresie dostepu
do lekéw

1.Zwiekszenie
dostepnosci do
szczepionek wysoko
skojarzonych (6 w
1) dla dzieci.
2.Refundacja
preparatu Synagis

Brak

dla dzieci z
wrodzona,
hemodynamicznie
zmieniong wada
serca.

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

1.Dostep do
bezptatnych badan
Echo Serca ptodu u
wszystkich ciezarnych
kobiet, bez wzgledu
na wiek, u ktérych
potoznik podejrzewa
wade serca dziecka.

Potrzeby w zakresie
N Inne potrzeby
optymalizacji opieki

1.Pilne podjecie dziatan
w sprawie braku
odpowiedniej ilosci
kadry medycznej, ktéra
zapewni wtasciwa
opieke nad dzie¢mi z
wrodzonymi wadami Brak
serca.

2.Wprowadzenie 4

osrodkéw medycznych

dla dorostych, ktére

bytyby potgczone



Tabela. Ocena przez Fundacje Serce Dziecka poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania
chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

systemowo z
oddziatami kardiologii
dzieciece;j.
3.Zapewnienie dostepu
do rehabilitacji
pooperacyjnej dla dzieci
po przebytych
operacjach serca.

Fundacja Serce Dziecka

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

9.11. Fundacja SMA

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Fundacje Serce Dziecka

Potrzeby
w zakresie dostepu
do lekéw

1.Usprawnienie
procesu
wprowadzania
lekéw do
refundacji, w tym
przyspieszenie
procesu
negocjacyjnegow
zakresie terapii
genowe;j
(Onasemnogen
abeparwowek) oraz
terapii doustnej
(Risdiplam).
2.Zwiekszenie
dostepnosci do
refundowanych
lekéw (obecnie
niewiele szpitali
realizuje program
lekowy SMA, ale
réwniez nie sq w
stanie przyjac
wiekszej liczby

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Zapewnienie w
ramach programu
wentylacji domowej
sprzetu dla pacjentow
z niewydolnoscia
oddechowag o podtozu
neurogennym, tzw.
asystora kaszlu
(koflatora) (obecnie
pacjenci samodzielnie
zakupuja akcesoria i
czesci wymienne).
2.Wprowadzenie do
refundacji lekkich
ortez dla pacjentow
ze schorzeniami o
podtozu nerwowo-
miesniowym (tj.
specjalistyczne ortezy
typu AFO, KAFO,
HKAFO lub gorsety
ortopedyczne
wykonane z lekkiego
tworzywa. Kwota

Fundacja SMA

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

1.Utatwienie
dostepu do
diagnostyki
molekularnej, w
szczegoblnosci badan
potwierdzajacych
SMA u pacjentéw, u
ktérych podejrzenie
choroby zostato
postawione wiele
lat temu lub poza
granicami Polski
(np. na Ukrainie).
Posiadanie petnych
badan
genetycznych jest
warunkiem
wiaczenia do
programu
lekowego, jednakze
pacjenci nie maja
mozliwosci
wykonania takiej
diagnostyki (a) na

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Wprowadzenie
kompleksowej opieki
medyczne;j.

2.Lepsza organizacja opieki
koordynowanej w
programach bedacych
pilotazami.

Realizacja dziatan
zwigzanych z Planem dla
Chordb Rzadkich — m.in. w
zakresie tworzenia
osrodkow referencyjnych.
3.Wprowadzenie
koordynacji opieki nad
pacjentem pomiedzy
szczeblami systemu.
Dotychczas nie
przewidziano miejsca w
procesie opieki nad
pacjentem ani dla
podstawowej opieki
medycznej, ani dla opieki
drugiego szczebla (lokalnej
specjalistycznej), mimo, ze

Inne potrzeby

Niezbedna jest
gruntowna
reforma
systemu
orzecznictwa o
niepetnospraw
nosci. Osoby z
ciezka
niepetnospraw
noscia
wywotang
przez chorobe
genetyczng
otrzymuje
orzeczenie
wazne np. rok -
tj. przed
uptywem roku
musi ponownie
stawic sie
osobiscie przed
komisjg
orzekajaca.
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pacjentow —w woj.
mazowieckim 50
0s0b oczekuje w
kolejce od 3 lat. W
skali kraju problem
dostepnosci
leczenia w ramach
programu lekowego
dotyka ok. 10%
pacjentow z SMA.).

28

refundacji obecnie
wystarcza tylko na
podstawowe, ciezkie i
tanie wyroby
przeznaczone gtéwnie
dla os6b z
uszkodzeniami
mechanicznymi
koséca (ztamania,
skoliozy).
3.Finansowanie
sprzetu
rehabilitacyjnego jest
chaotyczne,
wybidrcze i
niesprawiedliwe - tzn.
organizowane jest
przez samorzady na
podstawie zgtoszen
dokonanych
wylacznie droga
elektroniczng, zwykle
ze Srodkéw PFRON.
Nie ma priorytetyzacji
pod wzgledem
kryteridw klinicznych,
decyzje podejmuja
urzednicy
samorzadowi na
samodzielnie, wg
wtasnych kryteridow i
w ramach dostepnych
srodkdéw. Nie zostaty
opracowane
szczegotowe
procedury
uwzgledniajace
uwarunkowania
pacjentow - np. osoba
niepetnosprawna
nieposiadajgca wozka
inwalidzkiego jest
zobowigzana do
osobistego
stawiennictwa przed
urzednikiem celem
ztozenia wniosku o
wozek.

NFZ ze wzgledu na
nieraz wieloletni
czas oczekiwania na
konsultacje
specjalistyczng w
przychodni
niezbedna do
uzyskania
skierowania, (b)
prywatnie ze
wzgledu na koszt i
niskg dostepnosé
geograficzna.

to wiasnie ci lekarze
zajmuja sie na co dzien
leczeniem wielu komplikacji
zwigzanych z SMA (np.
ciezkiego przebiegu infekcji
oddechowych).

4. Wprowadzenie
koordynacji miedzy
poszczegdlnymi
programami, np.
programem lekowym
(leczenia SMA) a
programami wentylacji
domowej, zywienia
dojelitowego itd. Kazdy z
tych programow rzadzi sie
swoimi prawami, nieraz ze
szkodg dla pacjenta (np.
lekarze z programu
wentylacji domowej nie
majg wiedzy odnosnie
przysztego postepu danego
schorzenia i wprowadzaja
niezasadne interwencje).
5.Pomimo ze fizjoterapia
jest czescig standardu
opieki medycznej w SMA, w
Polsce fizjoterapia
"panstwowa" jest na niskim
poziomie, fizjoterapeutom
zatrudnianym przez szpitale
brakuje wiedzy na temat
SMA i brakuje mozliwosci
organizacyjnych (i/lub
motywac;ji), by te wiedze
zdobywac. Wszyscy
pacjenci z SMA s3 zmuszeni
do korzystania z
prywatnych ustug
fizjoterapeutycznych.
6.Dostepnos¢
odpowiedniego sprzetu
rehabilitacyjnego jest zta.
Wynika to z braku
kompetencji w publicznym
systemie opieki medycznej,
braku mechanizmoéw
koordynacji z sektorem
prywatnym oraz
suboptymalnego
finansowania. Dobér i
zakup sprzetu spoczywa
wytacznie na barkach
pacjentow/opiekundw,
ktérzy muszg poszukiwac

Potrzeba
szczegotowych,
sprawiedliwych
i
transparentnch
procedur
orzeczen.



wiedzy we wtasnym
zakresie, gdyz system opieki
zdrowotnej nie oferuje im
zadnych wskazéwek ani
wsparcia.

7. Aktualny suplementarny
mechanizm finansowania
sprzetu rehabilitacyjnego -
programu PFRON (np.
"Aktywny samorzad"),
aczkolwiek czesci
pacjentow oferujg dosé
duze dofinansowanie, s3g
inherentnie skonstruowane
w sposob przeczacy idei
priorytetyzacji wg potrzeb
medycznych oraz idei
rownosci i sprawiedliwosci
spotecznej (np. oparte sa na
zaswiadczeniach lekarskich,
a jednoczesnie
maksymalnie utrudniajg
dostep do sprzetu osobom
wykluczonym cyfrowo).
8.Na poziomie edukacji, nie
istniejg sprawne
mechanizmy zobowigzujace
wtadze oswiatowe (na
poziomie szkot i
samorzaddéw) do
zapewnienia edukacji i
integracji szkolnej przy
uwzglednieniu
uwarunkowan wyniktych z
choroby. Niemal zawsze
decyzje sg uznaniowe, tzn.
zaleza od dobrej woli 1-2
urzednikow panstwowych,
a nie od systematycznej,
merytorycznej oceny
szczegoblnych potrzeb
danego dziecka i zapisanych
prawnie mechanizmoéw
zaspokajania tych potrzeb.

Tabela. Ocena przez Fundacje SMA poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb
rzadkich jako priorytetu w Polsce

Fundacja SMA

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie
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9.12. Jedni na milion -Stowarzyszenie pacjentéw z PNH

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Jedni na milion - Stowarzyszenie pacjentéw z PNH

Jedni na milion -Stowarzyszenie pacjentéow z PNH

Potrzeby w Potrzeby w zakresie Potrzeby w .
. | . Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu dostepu do wyrobdéw zakresie dostepu o Inne potrzeby
] i . optymalizacji opieki
do lekéw medycznych do diagnostyki

1.tatwiejszy dostep do 1.Edukowanie

. opieki. srodowisk medycznych.
1.Respiratory (w ramach . , . .
. 3 2.Potrzeba opiekundw, 2.Nieograniczony
Refundacja lekéw: | programu

Aspaveli respiratoterapia rehabilitantow, dostep do rzetelnej
(Pepgcetacoplan) dor:owa), ’ Brak psychologév’v’. . wied%y, infor.ma'cji d'Ia
oraz Ultomiris 2. Wozki inwalidzkie, 3.Dostepnosé do terapii | tych srodowisk, jak i dla
Ravalizumab) 3.Kule ortopedvezne enzymatycznej chorych i ich rodzin w
(Ra ' pecy ! zastepczej w ramach przestrzeni mediow

4.Sprzet rehabilitacyjny. ;] . L.
programow na terenie spotecznosciowych,

Unii Europejskie;j. cybernetycznej.

Tabela. Ocena przez Jedni na milion Stowarzyszenie pacjentéw z PNH poprawy sytuacji chorych na
choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Jedni na milion -Stowarzyszenie pacjentéw z PNH ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

9.13. MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na
Mukowiscydoze

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Potrzeby Potrzeby
Potrzeby . . .
. w zakresie dostepu w zakresie Potrzeby w zakresie
w zakresie dostepu do , L Inne potrzeby
ek do wyrobéw dostepu do optymalizacji opieki
ekow
medycznych diagnostyki
1.Wprowadzenie do 1.Wiekszy dostep 1.Zmniejszenie
refundacji: Kolistyna do nebulizatorow i hospitalizacji 3
wziewna w kapsutkach — inhalatoréw dla dniowych na rzecz
Colobreathe, Tobramycyna | chorych powyzej 18 podniesienia wyceny 1.Wprowadzenie
w postaci podhalera—TOBI | r.z.. Brak wizyt wsparcia
Podhaler Cayston 2. Systemy ambulatoryjnych. socjalnego.
2.Wprowadzenie drenazowe "The 2.Wprowadzenie
naprzemiennego Vest", tzw kamizelki standardu zespotu
stosowania antybiotykow. drenazowe interdyscyplinarnego



Tobramycyna,
lewofloksacyna, Cayston
stosuje sie z miesiecznymi
przerwami. Obecne
programy lekowe
uniemozliwiajg
naprzemienne stosowanie
antybiotykow.

3.Ponadto tobramycyne w
nebulizacji mozna stosowac
w leczeniu przewlektym a
nie jest refundowana do
eradykacji pierwszego
zakazenia Pseudomonas -
jej zastosowanie w leczeniu
eradykacyjnym obnizyto by
koszty.

4.Spowodowanie aby
producent wystgpit o
refundacje leku OTC (Kreon
10 000).

pozwalajace na
samodzielny drenaz
chorego bez
wspomagania
zewnetrznego.

na wizycie chorego w
Szpitalu.
3.Wprowadzenie
dostep do Fizjoterapii
domowej w trybie
ciggtym i
refundowanym.

4. Wprowadzenie
dostepu do
procedury
antybiotykoterapii
dozylnej w
warunkach
domowych
realizowanej przez
opiekundw dzieci
chorych.

Tabela. Ocena przez MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy.

9.14. Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobg Parkinsona

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

Tak

Tak

optymalizacji opieki opracowane przez Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobg Parkinsona

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekow

1.Z grupy lekéw
»podstawowych" w ch.
Parkinsona ,Madopar".
Co kilka miesiecy
pojawia sie informacja
0 zagrozeniu w
dostepnosci tego czesto
uzywanego leku, co
budzi powazny niepokdj
wsrdd chorych

Mazowieckie Stowarzyszenie Os6b z Choroba Parkinsona

Potrzeby w

zakresie dostepu do
wyrobéw

medycznych
1.Dostep do
zréznicowanych w
rozmiarach i
chtonnosci
pieluchomajtek,
pieluch i wktadek
urologicznych.
Zwiekszenie limitu
dofinansowania.
2.0bjecie dla
chorych z

Potrzeby w zakresie
dostepu do
diagnostyki

1.Koniecznos$¢
wpisania neurologii
na liste specjalizacji
priorytetowych
(wobec kryzysu
kadrowego,
szczegdlnie w
obrebie lecznictwa
szpitalnego).

2.Po postawieniu
diagnozy pacjent

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Szkolenia w
Srodowisku medycznym
i na uczelniach dot.
choroby Parkinsona i
réznicowania od innych
choréb
neurodegeneracyjnych.
2. Zapewnienie
pacjentom z ch.
Parkinsona petnej
informacji nt.

Inne potrzeby

1. Telerehabiltacja -
edukacja chorych w
zakresie korzystania
z teleopieki,
mozliwosci
korzystania z
internetowe;j
fizjoterapii,
platform do
indywidualnych
¢wiczen i platform z
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dotyczacy zachowania
ciggtosci terapii.

2. Terapie infuzyjne:
apomorfina, duodopa.
Niezaleznie od
przynaleznosci
terytorialnej do NFZ
kazdy chory powinien
mie¢ zapewniong: a)
dostepnos¢ do poradni
w zakresie kwalifikacji
do zastosowania
odpowiedniej dla
chorego terapii; b)
dostepnosc¢ do
neurologow
dysponujgcych
odpowiednim
doswiadczeniem w
prowadzeniu chorych
podczas stosowania
terapii.

3. Wprowadzenie
nowoczesnych form
optymalizacji
farmakoterapii
pacjentow z ch.
Parkinsona przy
pomocy
spersonalizowanego
dawkowania leku

antyparkinsonowskiego

. Dobrym przyktadem
jest refundowany w
Szwecji lek Flexilev.
Mikrotabletki Flexilev
(lewodopa 5,0 mg /
karbidopa 1,25 mg) i
urzadzenie MyFID
(opatentowany system
sktadajacy sie z
automatycznej
jednostki dozujacej i
mikrotabletek o
mniejszej dawce
jednostkowej niz w
przypadku
standardowego leku).
Urzadzenie odmierza
odpowiednig liczbe
tabletek tak, aby
uzyskac wihasciwa
dawke lewodopy.
Dozownik ma
wbudowany alarm,

ograniczong
mobilnoscia
wynikajaca z
postepu choroby
petng refundacja
urzadzen: tézko
rehabilitacyjne,
wozek inwalidzki,
materac
przeciwodlezynowy,
schodotaz oraz
petna refundacja
kosztow
przystosowania
fazienki do potrzeb
chorego.

powinien otrzymacé
petng informacje o
dziatajacych
organizacjach
pomocowych i
grupach wsparcia,
w poradni lekarskiej
powinny sie
znajdowac rézne
materiaty
pomocnicze,
informatory, adresy
etc.

3.Stworzenie
modelu
hospitalizacji
krotkoterminowej
(optymalnie
jednodniowej) dla
chorych z ch.
Parkinsona, w
ramach ktorej
mozna wykonaé
kompleksowe
badania (MRI, EEG,
neurolog, logopeda,
psycholog, badania
laboratoryjne etc).
Mozliwos¢ by w
czasie takiej
hospitalizacji
obecny byt opiekun.

mozliwych do
otrzymania przez nich
Swiadczen socjalnych i
dostepu do tych
Swiadczen (renty,
orzeczenia o
niepetnosprawnosc).
3.Stworzenie osrodkow,
gdzie w jednym miejscu
—regularnie i
kompleksowo
wykonywane sg
badania stanu
funkcjonowania
chorego i udzielane
wytyczne co do
istniejgcych mozliwosci
rozwoju choroby,
fizjoterapii, potrzeby
konsultacji z
psychoterapeuts,
dietetykiem oraz
doboru sprzetéw lub
urzadzen utatwiajacych
funkcjonowanie.
4.Zwiekszenie dostepu
do specjalistycznej
rehabilitacji
dopasowanej do
indywidualnych
potrzeb. Zréwnanie
dostepu do rehabilitacji
neurologicznej dla
pacjentow z ch.
Parkinsona na réwni z
pacjentami po udarze
czy urazach mozgu.
5.0bjecie rodzin
chorych opieka
(opiekun rodziny,
psycholog).

konsultacjg
indywidualng
fizjoterapeuty.
2.Program Asystent
Osoby
Niepetnosprawnej z
ch. Parkinsona -
dopasowany do
specyfiki tej
konkretnej choroby.
3.Tablica
Sensoryczna dla
0s6b dorostych -
zaprojektowanie i
wyprodukowanie -
tablicy sensoryczne;j
do ¢éwiczen
rotacyjnych i
manipulacyjnych
dostosowana do
potrzeb oséb
dorostych.
4.Potrzeba
organizowania
szkolen lub spotkan
informacyjnych w
Srodowiskach stuzb
miejskich (np. straz
miejska,
komunikacja
publiczna, biurach
obstugi obywateli
etc) nt. ch.
Parkinsona,
zachowan oséb
chorych
wynikajacych z
postepu choroby
itp.



odmierza dawki o
wskazanej porze i
rejestruje wszystkie
odmierzone dawki.
Mozna takze
rejestrowac objawy
choroby za pomoca

tatwych w uzyciu skali.

Urzadzenie MyFID
rejestruje wszystkie
dawki i objawy

choroby, umozliwiajgc

lekarzowi i pacjentom
stopniowe
dopasowanie
optymalnego i

zindywidualizowanego

dawkowania. Wg

naszych informacji dla

tego zestawu lek -
urzadzenie dozujace
pozwolenie na

dopuszczenie do obrotu

zostato wydane w 13
krajach europejskich.

Tabela. Ocena przez Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Chorobg Parkinsona poprawy sytuacji

chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Mazowieckie Stowarzyszenie Oséb z Choroba Parkinsona

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

9.15. Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Nie

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Potrzeby w zakresie

dostepu do lekow

1.Leki uspokajajace,
wyciszajace,
zmniejszajgce ruchy
mimowolne w
zaawansowanym
stadium choroby.

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Rurki
tracheostomijne
powinny by¢ objete
mozliwoscig wymiany
raz w miesigcu do
uzytku i wymiany w

Potrzeby w
zakresie dostepu
do diagnostyki

1.Wzrost wiedzy
wsréd lekarzy
neurologéw o
chorobie
Huntingtona.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Brak mozliwosci
odpoczynku dla
opiekunow, czesto brak

mozliwosci zapewnienia

opieki wytchnieniowe;j.
2.Konieczne jest
tworzenie i budowanie

Inne potrzeby

1.Wsparcie w
zakresie transportu
osoby chorej na
chorobe
Huntingtona do
lekarza, szczegdlnie
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2. Dostep do lekéow
wprowadzajgcych
progres choroby.

warunkach
domowych.
2.Koncentratory tlenu
do tlenoterapii.
3.Ssaki do odsysania
wydzieliny z drég
oddechowych.
4.Dostepnosc do
specjalistycznych
tézek i woézkdéw.

2.Dostep do

badan

genetycznych.

hospicjum. W
warunkach domowych
hospicja domowe,
wizyta lekarska i
pielegniarska jest
ogromnym wsparciem
dla opiekundw.

W zaawansowanym
stadium choroby.
2.Uzyskiwanie
finansowania przez
Stowarzyszenia w
postaci refundacji
kosztéw utrzymania
siedziby
stowarzyszen,
optacenia etatu
osoby zajmujgcej
sie ksiegowoscia,
sprawozdawczoscig
(GUS, M2Z) i
prowadzeniem
dokumentoéw.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona poprawy sytuacji chorych na

choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy.

9.16. Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona ‘

Nie

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis

"Gioconda"

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekow

1.Wprowadzenie do
obrotu w Polsce i
refundacja lekow
Calcortu, oraz
Mestinonu Retard.
2.Wprowadzenie
szerszej dostepnosci
lekéw refundowanych ,
np. Ubredit, a takze z
grupy
immunosupresantéw,
np.Cellcept etc.
3.Dostepnosci do
leczenia

immunoglobulinami dla

Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Mozliwosé
czesciowej refundacji
zakupu koncentratora
tlenu.

2. Refundacja
respiratorow
domowych, dostep
do programu
wspomagania
oddechu, pacjenci z
miastenia nie we
wszystkich regionach
Polski maja do nich
dostep z uwagi na
braki podpisanych

Potrzeby w
zakresie dostepu
do diagnostyki

1.Jasne kryteria
kliniczne,
diagnostyka w
kazdym szpitalu.
2.Szybka i
prawidtowa
diagnostyka
poprzez
uwrazliwianie
lekarzy POZ oraz
innych
specjalizacji na
mozliwe wczesne
objawy miastenii
gravis.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Dostep do statej
rehabilitacji
2.Utworzenie jasnych
kryteriow
postepowania dla
lekarzy rehabilitacji i
fizjoterapeutow, aby
posiadali wiedze o
postepowaniu z

pacjentem z miastenia.

3.Zwiekszenie wiedzy
wsréd innych
specjalistow —
szczegOlnie wsréd
lekarzy POZ, czy

Inne potrzeby

1.Potrzeba jasnych
wytycznych w
procesie orzekania
/renty, orzekanie o
niepetnosprawnosci
2.Szkolenia dla
lekarzy
orzecznikow.
3.Jasne wytyczne
dotyczace
bezpieczenstwa
szczepien chorych
na miastenie,
zwlaszcza tych na
immunosupresji.



wiekszej ilosci
pacjentow w catym
kraju.

4.Dostepnosci i
refundacja leku
Mytelase, ktéry zostat
wycofany z produkcji na
terenie Polski, przez co
chorzy zostali bez
podstawowego leku na
miastenie, a lek ktéry
zaproponowano w
zamian Mestinon, jest
przez nich zle
tolerowany.

5.Szybka dostepnosc i
refundacja lekdw, ktére
obecnie sg w fazie
badan klinicznych.

6. Rozszerzenie
kryteridw przystgpienia
do programu lekowego
B.47, nie tylko dla
pacjentow
seropozytywnych),
dostepnosé nie tylko w
duzych szpitalach
klinicznych.

7. Dostep refundacyjny
pacjentow do lekow
bedacych aktualnie w
badaniach klinicznych
na terenie Polski po ich
zarejestrowaniu w Unii
Europejskiej.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda" poprawy sytuacji

kontraktéw placowek
z NFZ.

3.Dostep do szeroko
rozumianego
wsparcia i mozliwej
refundacji wyrobow
medycznych w
okresie zaostrzenia,
tj. : ortezy, kule,
balkoniki, wozek
inwalidzki, materace
przeciwodlezynowe.
4. Mozliwos¢
refundacji Srodkow
stosowanych w
okresie zaostrzenia
miastenii- Srodki
opatrunkowe do
leczenia i
zapobiegania
odlezynom

5. Refundacja
Srodkow
spozywczych/zageszc
zaczy dla 0s6b
majacych problemy z
przetykaniem.

6. Refundacja w
zakresie chorych z

nietrzymaniem moczu

spowodowanym
stabymi miesniami w
jamie brzusznej, nie
stricte samego
pecherza.

3.Szybszy dostep
do specjalistéw
neurologow-
specjalizujgcych
sie w leczeniu
choréb miesni,
kolejki w ramach
Swiadczen NFZ to
kilka lat.

4. Konkretne
postepowanie w
przypadku Swiezej
diagnozy, szybkie
wprowadzenie
odpowiedniego
leczenia i opieka
nad chorym i jego
rodzina.

ratownikéw
medycznych, gdzie tzw.
przetom miasteniczny
moze spowodowac
niewydolnos¢
oddechowa.
4.Utworzenie sieci
wsparcia
psychologicznego.
5.Utworzenie o$rodkow
specjalistycznych dla
miastenikdw, na ksztatt
tych , ktore powstaty
dla pacjentéw z SM.
6.Jasne wytyczne i
stworzenie programu
odnosnie rehabilitacji.
7.Wprowadzenie do
studiéw medycznych
szerszego programu na
temat miastenii.
8.tatwy i szybki dostep
do specjalistow.
9.Jasne kryteria
stosowania
konkretnych procedur
medycznych w
przypadku wystgpienia
przetomu
miastenicznego, badz
tez zagrozenia jego
wystgpienia lub
istotnego zaostrzenia
objawéw choroby.
Mozliwos¢ dostepu w
takich przypadkach do
przetoczenia
immunoglobulin
ludzkich, czy tez do
zabiegu plazmaferezy,
nie tylko w stanie
bezposredniego
zagrozenia zycia jak
dotychczas, ale tezw
stanie istotnego
zaostrzenia i w zwigzku
z tym mozliwosci
rozwiniecia przetomu
miastenicznego.

chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

3.Stworzenie
ogdlnopolskiej
karty chorego na
Miastenie Gravis-
ujednoliconego
dokumentu, ktéry
bytby
drogowskazem do
leczenia i
postepowania w
sytuacjach
szczegdlnych
(pogorszenie,
zaostrzenie).

35



Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

9.17. Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Tak

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC

Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ‘

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Petna refundacja
wyrobdéw
medycznych.
2.Usuniecie przeszkdd

1.Wprowadzenie

do refundacji
lekow

w dostepie do
wyrobow
medycznych — bez
koniecznosci
kazdorazowo wizyty u
specjalisty

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Wprowadzenie
aparatu EEG w kazdym
szpitalu, nawet bez
neurologii dzieciecej
(neuropediatrii) i
epileptologa
2.Stworzenie
warunkow
(technicznych i
prawnych) do wystania
zapisu EEG do
specjalisty (centrum
eksperckiego) w celu
uzyskania opisu
badania.

3.Edukacja lekarzy w
celu nabycia
umiejetnosci
wykonania EEG
dzieciom w sedacji oraz
dokonania opisu
takiego zapisu.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Utworzenie szybkiej
Sciezki wizyt lekarskich i
zobowigzanie do
konsultacji miedzy sobg
lekarzy réznych
specjalnosci w celu
doboru optymalnego
modelu opieki.
2.Uproszczenie wszelkich
procedur zwigzanych z
uzyskiwaniem orzeczen o
niepetnosprawnosci,
WWR, o potrzebie
ksztatcenia specjalnego
3.Potrzeba edukacji
personelu medycznego
nt. choréb rzadkich
4.Koncentracja lekarzy na
doktadnym wywiadzie z

rodzinami/opiekunami nt.

choroby i objawdéw
5.Sfinansowanie
specjalistycznej lub
innowacyjnej rehabilitacji
i terapii — miejsce
realizacji wedtug wyboru
opiekunow.

Inne potrzeby

1.Terapiei
fizjoterapia:
wprowadzenie
braku limitéow
terapii i
fizjoterapii z NFZ
lub
dofinansowanie
do terapii
prywatnej.
2.Zwiekszenie
dofinansowan do
turnuséw
rehabilitacyjnych.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

Nie

Nie



9.18. Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadci$nieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Osdb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich

Przyjaciot

Potrzeby w
zakresie dostepu do
lekow

1.Potrzeba dostepu
do petnej
kombinacji lekéw w
programie
lekowym.

2.W przypadku brak
tolerancji leczenia
zamiennikiem,
bezproblemowy
powrdt do leczenia
lekiem oryginalnym.
3.Mozliwosé
odbioru lekéw z
programu lekowego
co 3 m-ce (chyba, ze
stan/sytuacja
pacjenta wskazuje
na czestsze wizyty).
4.Mozliwos¢
wysytania lekdw do
pacjenta w
wyjatkowych
sytuacjach.

Polskie Stowarzyszenie Osob z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Wieksza dostepnos¢
koncentratoréow
tlenu.
2.Dofinansowanie do
zakupu przenosnych
koncentratoréow
tlenu, ktére utatwiaja
zycie pacjentom.
3.Dofinansowanie do
zakupu wozka
inwalidzkiego,
rowerka
rehabilitacyjnego.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Szkolenia lekarzy POZ
(wyczulenie na rzadkie
choroby, skierowania
m.in. na echo serca),
2.Szkolenia lekarzy
specjalistow (ktdrzy na
co dzien nie majg do
czynienia z chorobami
rzadkimi).
3.Wprowadzenie
przesiewowych badan
wczesnodiagnostycznyc
h np. echo serca.
4.Badania genetyczne.
5.Szersze spojrzenie na
pacjenta z
nadci$nieniem
ptucnym. Oprécz
choroby podstawowej,
czesto nasi pacjenci
zmagaja sie z
dodatkowymi
schorzeniami.
Wspotpraca lekarzy w
tej kwestii.

Potrzeby w zakresie
L Inne potrzeby
optymalizacji opieki

1.Lepsza organizacja
wizyt jednodniowych w
osrodkach NP - czasami
taka wizyta trwa nawet
kilka godzin.

2.Wzrost dostepu do
tlenoterapii domowej z
poradni leczenia
tlenem.

3.Mozliwosc
korzystania z poradni
leczenia bélu w
przypadku leczenia przy
uzyciu pompy do
podawania leku.

4. Wprowadzenie
orzeczen o
niepetnosprawnosci na
dtuzsze okresy czasu z
uwagi na przewlektos¢i = 10.Aktywizacja
postepowanie choroby.
5.Przyznawanie renty

zawodowa 0séb z
nadci$nieniem

na dtuzsze okresy.
6.Potrzeba
prawidtowego opisania

ptucnym.

zasad przyznawania
karty parkingowej
(czesto odmawia sie
przyznanie takiej karty
naszym pacjentom).
7.Darmowe szczepienia,
ktére znajdujg sie w
zaleceniach dla
pacjentow z
nadcisnieniem
ptucnym.
8.Bezproblemowy
dostep do psychologa,
psychiatry i dietetyka.
9.Podkreslanie roli
rehabilitacji,
zwiekszenie dostepu do
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niej i stworzenie
programu rehabilitacji
0s0b z nadcisnieniem
ptucnym.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciét poprawy
sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Stowarzyszenie Os6b z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich Przyjaciot

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie

9.19. Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE
PUCHNE

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem
Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Potrzeby w
sakresle Potrzeby w
Potrzeby w zakresie dostepu do dost g Potrzeby w zakresie dostepu zakresie Inne
ostepu do
lekéw . i do diagnostyki optymalizacji potrzeby
wyrobow s
opieki
medycznych
1.Zapewnienie pacjentom,
nieograniczonego wskazaniami
refundacyjnymi, dostepu do
osoczopochodnego C1 Inhibitora
esterazy (nazwa handlowa:
Berinert 500/Berinert 1500)
umozliwiajgcego leczenie
wszystkich wystepujacych u
pacjentéw napadow i atakéw bez o .
. L 1.Usprawnienie diagnostyki w 1.Potrzeba
wzgledu na lokalizacje i nasilenie . o o e
o, zakresie stezenia i aktywnosci spetnienia
objawow. L o ) .
L . C1 Inhibitora, jak réwniez gtéwnych zatozen
2.Zapewnienie pacjentom, . . .
. . o pokrywanie przez ptatnika szczegbtowo
nieograniczonego wskazaniami Brak L . h Brak
. . kosztéw diagnostyki okreslonych w
refundacyjnymi, dostepu do ) ] o
. genetycznej w kierunku projekcie Planu
Icatibantu (nazwa handlowa: o j
. . dziedzicznego obrzeku dla Chordéb
Firazyr, Icatibant Accord) . .
naczynioruchowego. Rzadkich.

umozliwiajgcego leczenie
wszystkich wystepujgcych u
pacjentéw napadow i atakow bez
wzgledu na lokalizacje i nasilenie
objawdw.

3.Zapewnienie pacjentom
refundacji, nieograniczonej
wskazaniami, rekombinowanego
C1 Inhibitora esterazy/konestat alfa



(nazwa handlowa: Ruconest)
umozliwiajacego leczenie
wszystkich wystepujacych u
pacjentow napadow i atakéw bez
wzgledu na lokalizacje i nasilenie
objawdw.

4.Zapewnienie pacjentom dostepu
do osoczopochodnego C1
Inhibitora esterazy (nazwa
handlowa: Berinert 2000/Berinert
3000) umozliwiajgcego leczenie
zapobiegawcze wystepowania
wszystkich atakow i napadow
choroby.

5.Zapewnienie pacjentom dostepu
do inhibitora kalikreiny berotralstat
(nazwa handlowa: Orladeyo)
umozliwiajacego leczenie
zapobiegawcze wystepowania
wszystkich atakéw i napadow
choroby.

Tabela. Ocena przez Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE
PUCHNE poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w
Polsce

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym z Obrzekiem Naczynioruchowym PIEKNIE PUCHNE

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.20. Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Mie$niowych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Potrzeby w zakresie

Potrzeby w zakresie B Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie Inne
) dostepu do wyrobdéw . . L
dostepu do lekéow dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki potrzeby
medycznych
1.Refundacja leku L 1.Utatwienie dostepu do 1.Zwiekszenie ilosci
o 1.Utatwienie zakupu ] ) .
Evrysdi (risdiplam) dla ) poradni chordéb refundowane;j
sprzetu
catej populacji e nerwowo-miesniowych w | rehabilitacji dla
T ortopedycznego, . o,
pacjentéw SMA bez L , . catej Polsce w tym pacjentéw z
oL podniesienie wysokosci . .
ograniczen zwigzanych . . fatwiejszy dostep do chorobami nerwowo-
. . kwoty dofinansowania L . Brak
z typem i stadium q s badan genetycznych miesniowymi.
o0 sprzetow
choroby SMA. P Q' h tei umozliwiajgcych diagnoze = 2.Wprowadzenie
wymagajacych czeste
2.Refundacja terapii v .g 1acy aste) choréb rzadkich. holistycznej opieki
) ... wymiany ze wzgledu na . ) )
genowej i umozliwienie o 2.Skrécenie czasu nad pacjentami z
wzrost pacjentow lub ] ) . .
dostepu do leku oczekiwania na wizyte w chorobami nerwowo-
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onasemnogen
abeparwowek(
Zolgensma).
3.Szybsze procedury
umozliwiajgce
refundacje lekéw na
choroby nerwowo-
miesniowe.

pogorszenie sie stanu
zdrowia pacjentow.
2.Mozliwosé
dofinansowania
asystora kaszlu (
koflatora ) dla oséb
korzystajacych z
nieinwazyjnego

wspomagania oddechu.

Mozliwos¢
dofinansowania
koflatoréw dla
pacjentow z DMD w
celu prowadzenia
wczesnej profilaktyki
zaburzen
oddechowych.

poradniach choréb
nerwowo-miesniowych.

miesniowymi i
utatwienie dostepu
do neurologa,
kardiologa , ortopedy
oraz dietetyka.
3.Zapewnienie
systemowej opieki
asystenta dla dzieci i
mtodziezy oraz oséb
dorostych szczegdlnie
dla tych za znacznym
stopniem
niepetnosprawnosci .
4.Wyréwnanie
wysokosci
Swiadczenia
pielegnacyjnego do
wysokosci Sredniego
krajowego
wynagrodzenia
niezaleznie od wieku
podopiecznego.
5.Zapewnienie
Swiadczenia
emerytalnego dla
opiekundéw pacjentéw
z chorobami
nerwowo-
miesniowymi.
6.Zwiekszenie ilosci
godzin w systemie
nauczania
indywidualnego dla
dzieci z chorobami
nerwowo-
miesniowymi takimi
jak rdzeniowy zanik
miesni, miopatie oraz
dystrofia miesniowa
Duchenne’a.
Wprowadzenia zmian
w indywidulanych
programach
edukacyjno-
terapeutycznych
umozliwiajacych
wiekszy udziat
dzieciom z
niepetnosprawnoscia
ruchowg w zyciu
szkolnym oraz petna
integracje ze
srodowiskiem
rowiesnikow.



7.Utatwienia w
zatrudnianiu
dorostych pacjentéw
z chorobami
nerwowo-
miesniowymi i
likwidacja progéw
zarobkowych przy
jednoczesnym
pobieraniu renty
socjalnej (putapka
rentowa).

Tabela. Ocena przez Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych poprawy sytuacji chorych
na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Miesniowych

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

9.21. Retina AMD Polska

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Retina AMD Polska

Retina AMD Polska

. Potrzeby w zakresie Potrzeby w .
Potrzeby w zakresie i . Potrzeby w zakresie
) dostepu do wyrobdéw zakresie dostepu L Inne potrzeby
dostepu do lekéow . . optymalizacji opieki
medycznych do diagnostyki
1.Potrzeba objecia
acjentow z rzadkimi 1.Brakuje osrodkow,

1.Brak dostepu do 1.Brak refundacji 1.Brak pac o )
. o ; . . . . schorzeniami wzroku lekarzy
innowacyjnej okularéw z filtrami finansowania z . o .

. . . . . opieka - pomoca specjalizujgcych sie w
pierwszej terapii - medycznymi - NFZ diagnozy .

. L, , psychologiczna oraz genetycznych

leczenie Luxturna kolorowe np. zétte. choréb oczu

rehabilitacjg dla osdb z schorzeniach wzroku.
dysfunkcjg wzroku.

Tabela. Ocena przez Retina AMD Polska poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania
choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Retina AMD Polska ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

41



9.22. Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy ‘

Potrzeby w

Potrzeby w zakresie .
zakresie

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Potrzeby w zakresie

dostepu do wyrobdéw Inne potrzeby

optymalizacji
medycznych

dostepu do lekéw
opieki
1.Catkowity brak

1.Zwiekszenie AT
mozliwosci w Polsce

dostepnosci do lekarzy

1.Roztwér do iniekcji

o 1.tatwiejszy dostep
zawierajacy Brak

zakupu Sumatryptanu
w formie iniekcji.

do leczenia tlenem.

Sumatryptan. neurologow

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Gtowy poprawy sytuacji chorych na
choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Glowy

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.23. Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby
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pokrewne

Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne

Potrzeby w
zakresie
Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
) dostepu do . . L Inne potrzeby
dostepu do lekéw i dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
wyrobéw
medycznych
1.Rehabilitacja i
1.Potrzebne jest wiecej | fizjoterapia w wiekszym
osrodkdéw wymiarze, dostep do
. specjalistycznych w stomatologii
1.Refundacja , - .
. Polsce, ktére specjalistycznej.
produktu leczniczego = Brak Brak

Zavesca

prowadzityby
diagnostyke i
konsultacje
specjalistyczne.

1.0bjecie chorych
cyklicznymi badaniami
specjalistycznymi tj.:
laryngologia, okulistyka,
ortopedia, neurologia.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne poprawy

sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce



Stowarzyszenie Chorych na Niemanna Picka typ C i choroby pokrewne

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

9.24. Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekow

1.0bjecie petna
refundacjq wszystkich
dostepnych lekéw
przeciwpadaczkowych w
tym Epidiolexu.
2.Zorganizowanie szkolen
dla lekarzy w zakresie
leczenia i funkcjonowania
z padaczka lekooporng u
dorostych.
3.0pracowanie procedur
leczenia pacjentow
wkraczajacych w wiek
dorostych.

4. Wprowadzenie badan
genetycznych
bezptatnych w petnym
spektrum.
5.Poinformowanie
wszystkich aptek w Polsce
przez NFZ, ze mogg robi¢
mas¢ z Rapamune 1mg
(Syrolimus) we wskazaniu
Stwardnienia
Guzowatego i sktadniki do
masci sa refundowane
zgodnie z zarzadzeniem
Ministra Zdrowia z dnia
02.12. 2014r nr: MZ-
PLA- 4610- 245(1)/DJ/14.

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Potrzeby w

zakresie Potrzeby w zakresie .
Potrzeby w zakresie
dostepu do dostepu do L Inne potrzeby
optymalizacji opieki

wyrobdéw diagnostyki
medycznych
1.Utworzenie centr
leczenia chorych na
L Rzadkie Choroby dla
1.Mozliwosé L
b ] dzieci i osob dorostych
rzebywania na
1.Zwiekszenie P .y . gdzie bedg dostepni
3 oddziale szpitalnym o o
dostepu do badan . . specjalisci w kazdej
Brak . rodzica, opiekuna o
diagnostycznych: ) dziedzinie.
prawnego osob .
USG, TK I MR i 2.tatwiejszy dostep do
uposledzonych .
leczenia
umystowo

stomatologicznego
szczegdlnie w
znieczuleniu ogdlnym.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate poprawy sytuacji chorych na

choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce
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Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

9.25. Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w Poznaniu

Nie

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w

Poznaniu

Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w Poznaniu

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekéw

1.Brak dostepu do
innowacyjnych lekéw
takich jak koncentrat
czynnika VIl i IX o
przedtuzonym dziafaniu,
brak dostepu koncentratu
czystego czynnika X.

2. Brak dostepy do lekéw
zastepujacych czynniki
krzepniecia ( emicizumab)
w leczeniu
profilaktycznym,
zwtaszcza dzieci w wieku
1-3, aplikowanych
podskédrnie.

3. Brak dostepu
refundacyjnego do leku
Doptelet
(Awatrombopag) w
pierwotnej
matoptytkowosci
immunologicznej (ITP)

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
wyrobow
medycznych

1. Osprzet do
aplikowania
dozylnego w
profilaktyce
dorostych.

Potrzeby w zakresie .
Potrzeby w zakresie

dostepu do R
optymalizacji opieki

diagnostyki

1. State podnoszenie
oziomu leczenie i
1. Dostep do badan P i i
dostepu do osrodkéw
genetycznych

. ... | leczenia skaz
nosicielstwa hemofilii

krwotocznych w
wojewddztwach

Inne potrzeby

1. Likwidacja
dyskryminacji w
wyborze stowarzyszen
do Rady Narodowego
Programu Leczenia
Chorych na Hemofilie i
Pokrewne Skazy
Krwotoczne.
2.0ddanie decyzji o
stosowanych terapiach
i lekach lekarzom, do
tej pory decyduja
urzednicy zakupujac
tylko okreslone leki.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w Poznaniu poprawy
sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w Poznaniu ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

Tak

Nie



9.26. Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajacych

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych

Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Os6b Wspierajacych

Potrzeby
Potrzeby w zakresie w zakresie
, dostepu do
dostepu do lekow B
wyrobéw
medycznych
1.W sytuacjach
szczegblnie trudnych
brak mozliwosci
jednoczesnego
stosowania
lanreotydu /
oktreotydu wraz z
lekami w ramach
programoéw lekowych
(pasyreotyd / Brak

pegwisomant)
2.Dostinex - brak
refundacji leku
pomocniczo
stosowanego w
leczeniu akromegalii
niewystarczajgco
kontrolowanej przez
analogi
somatostatyny.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Na etapie diagnostyki:
Brak szybkiej Sciezki
dostepu do badan
hormonalnych i
obrazowych (MRI) ze
wzgledu na dtugi okres
oczekiwania na wizyte u
endokrynologéw -
postulujemy mozliwosé
zlecenia badania IFG-1
przez lekarzy POZ.

2.Na etapie kontroli:
rzadkie stosowanie sie
do wytycznych PTE w
zakresie kontroli
akromegalii (w
szczegdlnosci przez
endokrynologéw z
mniejszych o$rodkow).

Potrzeby w zakresie
L Inne potrzeby
optymalizacji opieki

1.Koniecznos¢ szybkiej
$ciezki diagnostycznej
akromegalii, w
szczegdlnosci mozliwosé
zlecenia badania IFG-1
przez lekarzy POZ.
2.Dostep do opieki
psychiatrycznej /
psychologiczne;j.

3.Brak dostatecznej
informacji dla
pacjentow w zakresie
leczenia ruchem oraz Brak
rehabilitacji.

4.Brak dostepu do
opieki i wiedzy na temat
mozliwosci posiadania
dzieci przez chorych na
akromegalie ( ze
szczegblnym
uwzglednieniem opieki
nad kobietami z
akromegalig w okresie
przed zajsciem w ciaze,
samej cigzy i potogu).

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajacych poprawy sytuacji
chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Os6b Wspierajacych

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy. Nie

9.27 Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk
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Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Potrzeby w
Potrzeby w zakresie . .
. Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu do dostepu do . . . Inne potrzeby
, , dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
lekéw wyrobow
medycznych
1.Najczesciej lekarze .
. . 1.Chorzy na EB simplex
pierwszego kontaktu nie . .
. R nie majg dostepu do
majg pojecia co to za L, . ) . ,
. Swiadczenia szpitalnego 1.Powinna by¢
choroba, wiec chorych . . . |
L co utatwitoby im lepsze klinika chordb
najczesciej kieruje sie do . o ] . .
. funkcjonowanie i dbanie rzadkich gdzie
Warszawy — co powoduje . . .
. ., o rany, tak jak chorzy na diagnozowatoby sie
utrudniong dostepnos¢ . ) o,
i o EB Dystrophic. takich pacjentéw z
do diagnostyki i nie ma 5 Oérodek ref . horobami
.Osrodek referencyjn c i
Brak Brak tez osrodka viny

referencyjnego
dedykowanego dla
chorych na EB. Lekarze
dziatajg na zasadzie préb i
bteddw, nie ma tez
statych wizyt, pacjent
wyznacza terminy niz
lekarz.

dla chorych na EB, ciggta
diagnostyka, badania dla
chorych na EB chodz raz
do roku kompleksowe.
3.Wieksza swiadomosé w
szpitalach jak pojawi sie
chory na EB po
urodzeniu.

rzadkimi, a po
rozpoznaniu
osrodek
dedykowany do
danej grupy
chorych.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

9.28. Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Tak

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Stowarzyszenie Dignitas Dolentium ‘

Potrzeby w Potrzeby w zakresie . .
. , Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu dostepu do wyrobdéw . . L Inne potrzeby
i dostepu do diagnostyki = optymalizacji opieki
do lekéw medycznych

1.Wprowadzenie
lekéw nowej
generacji —
obecnie
niedostepnych w
Polsce

1.Brak dostepu do
dobrych materacy
przeciwodlezynowych.
2.Brak refundacji na
wysokie koszty, w
poczatkowej fazie
choroby.

3.Brak zywienia
medycznego.

1.Wzrost dostepnosci
do ogdlnej diagnostyki
neurologiczne, EMG i
badan genetycznych.
2.0g6lnie kwalifikacja
do wentylacji
mechanicznej
domowej jest czesto
spézniona, opor i

1.Brak opieki
catodobowej, opieki
w domu, pomoc w
opiece
dtugoterminowej.
2.Mozliwos¢ wizyt
specjalistéow w domu
chorego - laryngolog,
okulista stomatolog,

1.Zmiana w
obowigzujgcych
terminach
przyznawania stopnia
niepetnosprawnosci.
2.Szersza wiedza na
temat orzecznictwa.



neurolog, logopeda,
neurologopeda i

nieched lekarzy i
bardzo czesto nie

wiedzg jak innych w razie
postepowac. potrzeby.
Kwalifikacje

pulmonologiczne,
neurologiczne —
lekarze nie podejmuja
sie kwalifikacji.
3.Najwiekszy problem
jest z kwalifikacja
pierwsza tzw.
nieinwazyjng NIV.
Wiaczenie do
wentylacji jest oporne i
jest duza niewiedza
wsrdd lekarzy nawet
lekarzy specjalistow,
jak neurologii i
pulmonologii.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Dignitas Dolentium poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie
i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Dignitas Dolentium

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.29. Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacig zespotu Leigh Mali
Bohaterowie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacia
zespotu Leigh Mali Bohaterowie

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacig zespotu Leigh Mali Bohaterowie

Potrzeby w
Potrzeby w i . .
. zakresie dostepu do Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu , . . L Inne potrzeby
] wyrobow dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
do lekéw
medycznych
1.Rozszerzenie 1.Wprowadzenie opieki
. . . 1.Dostosowane
. . dostepu dla 1.Rozszerzenie paliatywnej,
1.Zwiekszenie o, . . L potrzeb
B pacjentow do diagnostyki poza zakres | umozliwiajacej réwniez . . .
dostepu do lekow ) ) . . indywidualnie do
wyrobdéw badan podstawowych. funkcjonowanie .
. zespotu Leigh.
medycznych. rodzicom.
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Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacig zespotu Leigh Mali

Bohaterowie poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako

priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Dzieci z Miopatia Mitochondrialna pod postacia zespotu Leigh Mali Bohaterowie

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

9.30. Stowarzyszenie Marfan Polska

Nie

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Marfan Polska

Stowarzyszenie Marfan Polska

Potrzeby w zakresie
dostepu do lekow

1.Refundacja od
urodzenia sartandw i
betablokeréw dla
pacjentow z
chorobami aorty typu
zespo6t Marfana i inne
HTAD.

2.Dostep do
szerokiego leczenia
przeciwbdlowego w
kazdym momencie
zycia, a w okresach
zaostrzenia choroby
(operacje
kardiochirurgiczne i
ortopedyczne) do
szerokiej gamy
Srodkow
przeciwbdlowych w
tym do opiatéw i
opioidéw oraz
medycznej
marihuany.
3.Refundacja terapii
hormonalnej dla
dzieci (przyspieszanie
dojrzewania celem
hamowania wzrostu:
estrogeny,
progesteron, plastry z
estradiolem,
preparaty HTZ
wielosktadnikoe dla

Potrzeby w zakresie
dostepu do wyrobdéw
medycznych

1.Uproszczenie dostepu
do zaopatrzenia
ortopedycznego:
gorsety ortopedyczne
bez ograniczen typu
1/rok ze wzgledu na
szybki wzrost dzieci
konieczne sg czasem 2
lub nawet 3 w roku.
Podobnie ortezy.
2.Motzliwo$é refundacji
leczenia
ortodontycznego w
szerokim spectrum co
umozliwitoby wiaczenie
zespotu Marfana i
innych choréb tkanki
facznej na liste
rozporzadzenia
programoéw
medycznych dla wad
twarzoczaszki (obecnie
te jednostki chorobowe
nie sg tam wpisane).
3.Dostep do leczenia
ortodontycznego takze
po12r.z.

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Dostep
diagnostycznych testow
genetycznych z krwi,
zwtaszcza o szerszym
zakresie niz tylko 1
fragment 1 genu,
najlepiej, aby byto
mozliwe
sekwencjonowanie
nowej generacji dla
wszystkich chordb
tkanki tgcznej/aorty.
2.Doda¢ mozliwos¢
zlecania badan typu
echo serca i angio CT
oraz angio MRI takze w
POZ oraz bez
ograniczen czasowych u
lek. spec. Podobnie RTG
KP, RTG kregostupa.
3.Badanie poziomu wit
D3, bo wielu pacjentéw
ma zaburzenia
(zaréwno nadmiar jak i
duze niedobory).

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Zlecenie przez
lekarzy POZ badan
takich jak: ECHO, RTG
oraz skierowania do
specjalistow (genetyk,
kardiolog, ortopeda,
spec. leczenia bolu,
reumatolog,
endokrynolog).
2.Lekarz w POZ mogt
obstugiwac takich
pacjentow
przeciwbdlowo. W
zakresie opieki dzieci
- opieka
wielospecjalistyczna,
najlepiej w osrodkach
referencyjnych takich
jak np. obecnie dziata
WUM, aby co pot
roku byta mozliwos¢
badan
kardiologicznych,
konsultacji ortopedy,
endokrynologa,
rehabilitanta itp.
3.Zniesienie limitéw
na rehabilitacje dzieci
(10 zabiegéw na rok
lub 1 turnus to za
mato, dzieci w
zaostrzeniu wymagaja
rehabilitacji statej).

Inne potrzeby

1.0gromny
deficyt stanowi
system
orzeczen ds.
niepetnosprawn
osci, dzieciom
powinny by¢
wydawane
orzeczenia na
state bo
choroba jest
ciezka,
postepujacai
nieuleczalna i
nie rokuje
poprawy, a
pogorszenie
wraz z wiekiem.
2.Poprawa
réwniez
systemu
orzeczen ZUS.



dziewczynek oraz 4.Dla dorostych

testosteron w brakuje osrodkow do
iniekcjach dla leczenia

chtopcéow). ortopedycznych wad
4.Szeroka refundacja klatki i

lekéw na nadcisnienie koordynowania

dla pacjentow z opieki. Cel tgczenie w
powiktanym jednym osrodku
nadcisnieniem. opieki

wielospecjalistycznej
zwtaszcza dla dzieci
(leczenie
kardiologiczne,
hormonalne, wraz z
dobrg diagnoza
molekularng, w
towarzyszeniu
ortopedy i
rehabilitanta oraz
okulisty na kazdym
etapie), adla
dorostych kontrole
kardiologiczne,
potaczone z
ortopedycznymi i
specjalistami leczenia
bélu.

5.Dostep do
diagnostyki
genetycznej dla
dorostych, a przeciez
tacy sg - dorosli
cierpiagcy
niezdiagnozowani.
6.Dostep na NFZ do
leczenia ciezkich wad
ocznych takich jak
operacje usuniecia i
wszczepienie
sztucznych zastawek
typu crab (obecnie
tylko komercyjnie)

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Marfan Polska poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i
traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Marfan Polska

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy. Nie



9.31. Stowarzyszenie na rzecz 0séb z ciezkg padaczka lekooporng DRAVET.PL

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkg padaczka lekooporng
DRAVET.PL

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL
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Potrzeby w
Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie dostepu Potrzeby w zakresie zakresie Inne
dostepu do lekow do wyrobéw medycznych dostepu do diagnostyki optymalizacji = potrzeby
opieki
Obecnie w zespole Dravet
czesto dodatkowo do lekow
wtacza sie diete ketogenng
A celem zminimalizowania ilosci
Zespdt Dravet, to choroba | )
. napadow lub/ i poprawe stanu
rzadka, pod postacig . . .
N pacjenta w zakresie rozwoju
zespotu encefalopatii .
. psychomotorycznym, rozwoju
lekoopornych, znana jako
. mowy. Jest to trudna w
SMEI( severe myoclonic o . .
. . utrzymaniu dieta o wysokich Potrzeba wstepne;j
epilepsy of infancy) w . . .
. , stosunkach ttuszczu wzgledem diagnostyki genetycznej
zwigzku z czym protokét L o .
L weglowodandw i biatka. Jest juz od pierwszego napadu
leczenia jest jeszcze . . .
. o . . ogromne zapotrzebowanie na z przedtuzajacymi sie
nieustabilizowany, i w wielu .
. . produkty gotowe jak np. stanem padaczkowym,
sytuacjach zalezny od L .
. produkty w stosunku 3:1 o najczesciej wystepujgcym
danego przypadku, wcigz . . . .
. nazwie K.Yo Vitaflo w okolicach 6 m. z.
dochodzg nowe mozliwosci . . . . L
, International Itd. Z uwagi na niemowlecia, ktéry jest
proby poprawy stanu )
. o ogromng cene za opakowanie 4 | bardzo trudny do
zdrowia pacjentow. Na ta . . L.
. . . sztuk emuls;ji produkt nie opanowania i nie
chwile bardzo istotny jest . . L
. wszedt do aptek jako produkt ustepuje samodzielnie,
dostep do zakupu w kraju . . . o, .
. . osiggalny dla wielu rodzin, (najczesciej konczy sie
leku na bazie substancji . . . .
o niezbedna jest procedura niewydolnoscig
czynnej midanium, . L .
importu docelowego, z krazeniowa ze spadkiem Brak Brak

midazolamum, ktére
skutecznie przerywajg
napady padaczkowe oraz
ich refundacja poniewaz
koszt jedynego dostepnego
leku o nazwie Buccolam
siega 400 zt, a przypada
maksymalnie na 4 napady.
Wazny jest tez dostep do
lekéw nowych jak Fintepla
czy Petnidan czy Bromki w
osiggalnej dla wiekszosci
rodzin cenie, ( z refundacjg).
Nalezy pamietaé, ze na ogdt
tylko jeden rodzic w
rodzinie pracuje, a zatem
srodki finansowe sg
ograniczone.

whioskami o refundacje z
zaznaczeniem iz jest to dtuga
droga pozyskania takiego
srodka. Dla Dzieciz tym
rzadkim schorzeniem potrzeba
rowniez dostep do
specjalistycznych okularéw z
przeciwpadaczkowym filtrem
Zeiss z1, ktére ograniczajg ilos¢
napaddéw swiattogennych, ich
koszt jest za duzy bez
refundacji. Dostep do
bezptatnych lub
refundowanych organizacji
urzadzen do przeptywu tlenu
medycznego w trakcie utraty
saturacji. Dzieci i dorosli z DS
potrzebuja licznych
suplementow, ktére
uzupetniajg poziom lkarnityny,
niweluja skutki uboczne

saturacji nawet do 60 czy
nizej), skierowanej przez
szpital, ktéry po raz
pierwszy przyjmuje
danego pacjenta z takim
stanem padaczkowym.
Dostep do diagnostyki
WES z pomoca refundacji.
Dostep do refundowanej
diagnostyki oznaczania
poziomow wszystkich
przyjmowanych lekow z
surowicy.



przyjmowania kwasu
walproinowego, kwasow
omega dha, uzupetniajg
niedobory vitamin z grupy B.
licznych suplementow
wspomagajacych prace
watroby, trzustki i innych
organow, a takze tych, co
obnizajg poziom triglicerydéw
czy ztego cholesterolu z
przyczyn probleméw
metabolicznych.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkg padaczka lekooporng DRAVET.PL poprawy
sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania choréb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezka padaczka lekooporng DRAVET.PL

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.32. Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Miodziezy z Dysplazjg Ektodermalng oraz Alergia
"Jestesmy"
Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Miodziezy z Dysplazjg
Ektodermalng oraz Alergig "Jestesmy"

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mtodziezy z Dysplazjq Ektodermalng oraz Alergia "JesteSmy"

Potrzeby w
Potrzeby w zakresie zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie : trzeb
nne potrze
dostepu do lekow do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki 2 v
medycznych
1.Potrzeba dostepu do 1.Wprowadzenie
specjalistdw w zakresie | wsparcia dla rodzicow .
1.Dostep do . . . L 1.Dostosowanie
o stomatologii, genetyki, i ich aktywizacji i
specjalistycznych . . i . placéwek
L. . , alergologii, okulistyki, zawodowej. .
1.Leki niesterydowe, implantéw . L oswiatowych do
J X laryngologii, Otrzymywane zasitki L
sterydowe, srodki do zebowych, . . . potrzeb dzieci z
. L . ; dermatologii, uniemozliwiaja . o
pielegnacji skory, implantdw, . . . chorobami rzadkimi.
. , pulmonologii, ortopedii, = podjecie . ,
uszu, oczu. Ich wysoki | aparatéw . Obecnie zaréwno
. neurologii oraz dodatkowego .
koszt jest ponoszony stuchowych oraz . L brak wiedzy o
. o psychologii. W zatrudnienia. . .
przez rodzicow. specjalistycznych . A L . specyfice choroby, jak
: wiekszosci pacjenci 1. Wprowadzenie . 3
kamizelek . . . i brak warunkow w
zdani s3 na ponoszenie wsparcia . .
chtodzacych. , o . pomieszczeniach.
kosztow wizyt jak i psychologicznego
diagnostyki. dla rodzicow.
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Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mfodziezy z Dysplazjg Ektodermalng oraz Alergia
"JesteSmy" poprawy sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu
w Polsce

Stowarzyszenie na rzecz Dzieci i Mtodziezy z Dysplazja Ektodermalng oraz Alergia "JesteSmy"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Nie

Traktowanie w Polsce choréb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.33. Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego

Potrzeby w
Potrzeby w zakresie . .
. Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu dostepu do . . L Inne potrzeby
i , dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
do lekow wyrobow
medycznych
1.Brak wiedzy wsrod
pacjentow i sposobow . 1.Czesto bardzo dtugo
. 1.Potrzeba powstanie .
postepowania o . trwa proces wtaczania
o lokalnych (kilku w Polsce) )
mozliwosci i , . Nowo rozpoznanej
. . osrodkoéw, przychodni
potwierdzenia . D osoby do programu
) gdzie pacjenci z . L
Brak Brak diagnozy. lekowego i pacjenci

i chorobami rzadkimi .
2.Nie ma wyznaczonych L i maja problemy ze
mogliby sie zgtasza¢ w

L . znalezieniem szpitali
trakcie diagnostyki, a

centréw regionalnych,

zajmujacych sie . N ktére by chciaty podjac

. . takze podczas terapii. . i
diagnostyka i sie podawania leku.
leczeniem.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego poprawy sytuacji chorych na
choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Pacjentéw z Chorobg Pompego ‘

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdéb priorytetowy. Nie

9.34. Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie
optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR ‘



Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

Refundacja
lekutafamidis
(Vyndagel) w
terapii ratujacej
Zycie u pacjentéw
z amyloidoza
transtyretynowa
serca

Potrzeby w
zakresie
dostepu do
wyrobow
medycznych

Brak

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

Poprawa informacji i
znajomos¢ problemdw nt.

Amyloidozy ATTR u lekarzy
pierwszego kontaktu, dzieki

czemu szybciej mozna
kierowaé pacjenta do
lekarzy specjalistow.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

Wspotpraca lekarzy
réznych specjalnosci;
lepszy przeptyw
informacji miedzy
lekarzami

Inne potrzeby

Rozwdj referencyjnych
osrodkow eksperckich
diagnostyki i terapii
ATTR-CM w Polsce (na
bazie doswiadczen NIK
w Aninie i Kliniki w
Krakowie)

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidozg TTR poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Amyloidoza TTR

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposéb priorytetowy.

9.35. Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Madzdzkowq "ATAKSIJA"

Tak

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Modzdzkowa

"ATAKSJA"

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

1.Wprowadzenie
do refundacji przy
leczeniu
objawowym
lekow
wykorzystywanyc
h w innych
chorobach.

Potrzeby w
zakresie

dostepu do
wyrobdéw
medycznych

Brak

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Poszerzenie wiedzy w
zakresie diagnostyki.
2.Skrécenie czasu
diagnostyki genetyczne;j.
3.Petna refundacja
diagnostyki genetycznej w
rozszerzonym zakresie.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Choroba nie
uwzgledniona w
wykazie choréb
rehabilitacji
sanatoryjnej - chorzy w
skierowaniach maja
uzupetniane podobne
choroby.

2.Utrudniony dostep do
rehabilitacji domowej,
co u wielu chorych
praktycznie catkowicie
ogranicza dostep do
rehabilitacji.

Inne potrzeby

1.Brak dostepu do
neurologa i
rehabilitacji oséb
niesamodzielnych w
matych miastach i
wsiach.

2. Transport
specjalistyczny do
wiekszych
miejscowosci
niedostepny lub
bardzo kosztowny.
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Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Mdzdzkowg "ATAKSJA" poprawy

sytuacji chorych na choroby rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjq Rdzeniowo-Mézdzkowa "ATAKSJA"

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy.

9.36. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego

Nie

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego

Potrzeby w
zakresie dostepu
do lekéw

1.Utrzymanie
programu
lekowego wraz z
refundacjg trzech
lekéow
stosowanych w
chorobie
Fabry'ego.
2.Uwzglednienie
grupy pacjentéw
powyzej 12 roku
zycia w
stosowaniu
migalastatu

(zgodnie z decyzjg

EMA).

Potrzeby w
zakresie dostepu
do wyrobdéw
medycznych

1.Zapewnienie
portow
naczyniowych
oraz
specjalistycznych
igiet dla
pacjentow i
osrodkéw, ktoére z
nich
korzystaja/planuj
3 korzystaé

Potrzeby w zakresie
dostepu do diagnostyki

1.Badania przesiewowe
w kierunku choroby
Fabry'ego (np. w
stacjach dializ).
2.Szersza diagnostyka
neurologiczna oraz
fatwiejszy dostep do
badan specjalistycznych
bez koniecznosci
wykonywania ich
prywatnie.
3.Uproszczenie i
ujednolicenie
formalnosci zwigzanych
z wigczeniem pacjenta
do programu lekowego.

Potrzeby w zakresie
optymalizacji opieki

1.Stworzenie centréw
referencyjnych do celach
diagnostyki i holistycznej
opieki przy jednoczesnym
zapewnieniu
przyjmowania
Enzymatycznej Terapii
Zastepczej jak najblizej
miejsca zamieszkania.
2.Umozliwienie podan
domowych ETR ("home
therapy") dla pacjentdw,
ktérzy ze wzgledow
lokalizacyjnych,
ekonomicznych czy
zdrowotnych maja
trudnosci w co
dwutygodniowym
dotarciu do placowki
szpitalnej.
3.Zapewnienie
komfortowego przejscia
pacjentom
pediatrycznym,
koriczacym 18 lat, pod
opieke osrodkow
specjalistycznych,
szczegdlnie w kontekscie
programu lekowego i
przyjmowania leczenia.
4.Wprowadzenie opieki
psychologicznej jako
standardu przy
diagnostyce i leczeniu

Inne potrzeby

1.Swiadczenia
socjalne: zwiekszenie
Swiadomosci i
wrazliwosci
orzecznikow w
temacie choroby
Fabry'ego i innych
choréb rzadkich lub
wypracowanie norm i
standardéw w
przyznawaniu
réznego rodzaju
Swiadczen i zapomog
dla osdb cierpigcych
na te choroby. Te
same aspekty dotycza
orzeczenia o
niepetnosprawnosci.
2.Szersza edukacja nt.
chordéb rzadkich w
trakcie studiow
medycznych.
3.Zapewnienie
odpowiedniego
wsparcia, w tym
wsparcia
finansowego,
opiekunom 0s6b z
chorobami rzadkimi,
ktorzy na state lub
€zasowo wymagaja
asysty drugiej osoby.
4.Promowanie i
wspieranie badan w



choréb
rzadkich/genetycznych.
5.Polepszenie i utatwienie
dostepu do
specjalistycznej
rehabilitacji poudarowe;j i
kardiologicznej
(dostepnos¢ termindw,
ilos¢ ¢wiczen, zalecenia
dla pacjentéw).
6.0pracowanie jasnych
wytycznych dotyczacych
mozliwosci przyjecia
Enzymatycznej Terapii
Zastepczej w innym
szpitalu niz ten, ktéry na
state opiekuje sie
pacjentem (tak, aby
zapobiec pomijaniu dawki
leku w sytuacjach
awaryjnych, gdy pacjent
np. trafia z wypadku do
innego szpitala, czy nawet
na inny oddziat).

temacie chordéb
rzadkich, w tym
korelacji pomiedzy
dang chorobg, a
ryzykiem innych
schorzen/problemoéw
zdrowotnych;
korelacji pomiedzy
leczeniem np. ETR a
przyjmowaniem
innych lekéw;
zasadnosci i
bezpieczenstwa
wykonywania
standardowych
procedur medycznych
u 0s6b z chorobami
rzadkimi (choroba
Fabry'ego).

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego poprawy sytuacji chorych na choroby

rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry'ego

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposdb priorytetowy

9.37. Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Tak

Nie

Tabela. Zestawienie potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych, diagnostyki i w zakresie

optymalizacji opieki opracowane przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera

Potrzeby w
Potrzeby w R . .
. zakresie dostepu Potrzeby w zakresie Potrzeby w zakresie
zakresie dostepu i i i L
] do wyrobdéw dostepu do diagnostyki optymalizacji opieki
do lekéw
medycznych
1.Wtaczenie do programu
leczenia choroby Gauchera
badania MRI catego ciata.
1.Refundacja testow 1. Dostep do terapii
Brak Brak

suchej kropli krwi domowej.

2. Mozliwos¢ korzystania

z terapii najblizej
pacjenta w szpitalach

Inne potrzeby

Brak
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powiatowych lub
poradniach bez
koniecznosci
dojezdzania do miast
wojewodzkich na
podania leku.

Tabela. Ocena przez Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera poprawy sytuacji chorych na choroby
rzadkie i traktowania chordb rzadkich jako priorytetu w Polsce

Stowarzyszenie Rodzin z Choroba Gauchera

Poprawa sytuacji chorych na choroby rzadkie w Polsce Tak

Traktowanie w Polsce chordb rzadkich w sposoéb priorytetowy Nie

Zatacznik 1: Aktualna lista organizacji pacjenckich zrzeszonych w Krajowym Forum
Orphan

LP Organizacja www

Ars Vivendi - Polskie Stowarzyszenie Pomocy Chorym na .
1 L . www.fenyloketonuria.org
Fenyloketonurie i Choroby Rzadkie

Bydgoskie Stowarzyszenie Przyjaciot Chorych na Fenyloketonurig | http://pkubydgoszcz.pl/

Fundacja ,Rodzina Fra X” www.www.rodzinafrax.pl

Fundacja ,,Umie¢ Pomagacé” — na rzecz oséb chorych na .
4 ) WWW.umiecpomagac.org
Mukopolisacharydoze

https://www.mukowiscydoza.p

I/

5 Fundacja MATIO

Fundacja na Rzecz Dzieci z Przepukling Oponowo-Rdzeniowgq i .
6 . . . . http://spina.com.pl/
Innymi Wadami Rozwojowymi SPINA

7 Fundacja Oswoié¢ Miopatie WWW.oswoicmiopatie.com
Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy www.parentproject.org.pl
Fundacja Pomocy Chorym na zanik miesni www.miesnie.szczecin.pl

10 Fundacja Rowni Wsréd Réwnych wWww.rwr.org.pl

11 Fundacja Sanfilippo www.sanfilippo.org.pl

12 Fundacja Serce Dziecka im. Diny Radziwittowej www.sercedziecka.org.pl

13 Fundacja SMA www.fsma.pl

14 Fundacja Wymarzona Odpornosé ;vww.wvmarzonaodpornosc.or

15 Koalicja Parkinson Polska www.koalicja-parkinson.pl

16 Mazowieckie Stowarzyszenie Osdb z Chorobg Parkinsona www.parkinson.waw.pl

17 Polskie Stowarzyszenie Choroby Huntingtona www.huntington.pl

18 Polskie Stowarzyszenie Chorych na Miastenie Gravis "Gioconda" | www.miastenie.com.pl
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19 Polskie Stowarzyszenie na rzecz oséb z AHC ahc-pl http://www.stow.ahc-pl.org/
Polskie Stowarzyszenie Oséb z Nadcisnieniem Ptucnym i Ich

20 L www.phapolska.org
Przyjaciot

21 Polskie Stowarzyszenie Pacjentdw z Chorobg Wilsona www.chorobawilsona.pl
Polskie Stowarzyszenie pomocy chorym z obrzekiem o

22 . L www.piekniepuchne.org
naczynioruchowym "Pieknie Puchne"

23 Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Mie$niowych (PTCHM) | www.ptchnm.org.pl
Polskie Towarzystwo wspierania oséb z nieswoistymi L

24 o Y www.j-elita.org.pl
zapaleniami jelita”J-ELITA

25 Retina AMD Polska www.retinaamd.org.pl

26 Stowarzyszenie 22g11 POLSKA http://www.22q11.pl

27 Stowarzyszenie Chorych na Klasterowe Béle Glowy www.klasterowy.pl

28 Stowarzyszenie Chorych na Mastocytoze http://www.mastocytoza.pl/
Stowarzyszenie Chorych na Niemana-Picka i Choroby Pokrewne - . .

29 ., . www.nhiemannapicka.pl
Zy¢ Nadziejg

. o www.stwardnienie-
30 Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowate
guzowate.eu

31 Stowarzyszenie Chorych z Akromegalig i Oséb Wspierajgcych http://www.akromegalia.pl

32 Stowarzyszenie Debra Polska Kruchy Dotyk www.debra-kd.pl
Stowarzyszenie Dignitas Dolentium — stwardnienie boczne

33 . www.mnd.pl
zanikowe
Stowarzyszenie Dzieci z Miopatig Mitochondrialng pod Postacia . )

34 . . . www.malibohaterowie.org
Zespotu Leigha ,Mali Bohaterowie”

35 Stowarzyszenie Lwie Serca www.lwieserca.pl

36 Stowarzyszenie MARFAN POLSKA www.marfan.org.pl

37 Stowarzyszenie na rzecz dzieci i mtodziezy z dysplazjg www.stowarzyszenie-
ektodermalng oraz alergia , Jestesmy” jestesmy.za.pl

38 Stowarzyszenie na rzecz Dzieci z Achondroplazjg http://odblokujzycie.pl
Stowarzyszenie na Rzecz Dzieci z Rzadkimi Chorobami .

39 - ) . www.wspolnie.org
Genetycznymi i Ich Rodzin ,,Wspdlnie”
Stowarzyszenie na rzecz osob z ciezkg padaczka lekooporng

40 www.dravet.pl
DRAVET.PL

41 Stowarzyszenie Pacjentow z Amyloidozg TTR www.amyloidoza-ttr.pl

42 Stowarzyszenie Pacjentow z Chorobg Pompego

43 Stowarzyszenie Pacjentéw z nocng napadowa hemoglobinurig www.pnh.org.pl

44 Stowarzyszenie Pomocy Chorym na Miesaki ,,SARCOMA” www.sarcoma.pl

45 Stowarzyszenie Rodzin SMARD1 www.smard1.pl
Stowarzyszenie Rodzin z Ataksjg Rdzeniowo-Modzdzkowg .

46 www.ataksja.org.pl
ATAKSJA

47 Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Fabry’ego www.fabry.org.pl

48 Stowarzyszenie Rodzin z Chorobg Gauchera www.chorobyspichrzeniowe.pl

49 Stowarzyszenie Uratujmy Zycie (sanfilipo) www.uratujmyzycie.org.pl

50 Stowarzyszenie Zespotu Williamsa www.zespolwilliamsa.org
Stowarzyszenie Chorych na Wrodzone Skazy Krwotoczne w

51 http://www.scwsk.org.pl/

Poznaniu




Zatgcznik 2: Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum
Orphan 2022

Formularz ankiety do przeprowadzenia Audytu Krajowego Forum Orphan 2022 w zakresie dostepu do

technologii medycznych i optymalizacji opieki dla pacjentéw z chorobami rzadkimi.

1.

O NV A WN

Prosze wskazaé nazwe organizacji pacjenckiej w imieniu ktérej uzupetnia Pan/Pani formularz
ankiety

Prosze wskazac¢ adres e-mail

Prosze wskazaé potrzeby w zakresie dostepu do lekéw

Prosze wskaza¢ potrzeby w zakresie dostepu do wyrobow medycznych

Prosze wskazac potrzeby w zakresie dostepu do diagnostyki

Prosze wskazaé potrzeby w zakresie optymalizacji opieki

Jesli wystepujg inne potrzeby niz wyzej wymienione obszary, prosze je wskazaé

Czy sytuacja chorych na choroby rzadkie poprawita sie w Polsce?

a. Tak
b. Nie
Czy choroby rzadkie sg traktowane w Polsce priorytetowo?
a. Tak

b. Nie
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