Model Zarzgdzania Ruchem
Chorych Cierpigcych
na Choroby Rzadkie Uktadu Krazenia

pod redakcja
Prof. dr. hab. med. Piotra Podolca

Dr. hab. med. Grzegorza Kopcia

Egzemplarz bezptatny

PROGRAM UNIA EUROPEJSKA

EUROPEJSKI FUNDUSZ
E S\EOGDt!%'!Rpx:TIEQIAYSPGJNOSC| m M a to p o lS ka ROZWOIU REGIONALNEGO

Projekt wspoétfinansowany przez Unie Europejska w ramach Matopolskiego Regionalnego Programu
Operacyjnego na lata 2007 - 2013



Autorzy

Tomasz Filarski Lek. Jezierska - Kazberuk

Oddziat Matopolski Oddziat Matopolski

Narodowy Fundusz Zdrowia Narodowy Fundusz Zdrowia

Mgr Magdalena Ktapyta Dr hab. med. Grzegorz Kope

Sekcja Analizy Kosztow Klinika Choréb Serca i NacayuJ CM

Dziat Zaradzania Finansowego Centrum Choréb Rzadkich Uktadud¢enia
Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana | w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.
Pawia Il Jana Pawia Il

Dr n. med. Wojciech Matusewicz Dr n med. Gabriela Ofierska-Sujkowska
Agencja Oceny Technologii Medycznych Agencja Oceny Technologii Medycznych

I Taryfikacji I Taryfikacji

Mgr Edyta Pagacz-Krawczyk Mgr Agnieszka Piwowarczyk-Bargiet

Biuro Wspierania Badai Rozwoju Biuro Wspierania Badai Rozwoju
Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana | Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana
Pawia Il Pawia Il

Prof. dr hab. med. Piotr Podolec Dr n. med. Jakub Podolec

Klinika Choréb Serca i NacaiyuJ CM Centrum Interwencyjnego Leczenia Choréb

Centrum Choréb Rzadkich Uktadu dgenia Serca i Naczy
w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.| Klinika Kardiologii Interwencyjnej UJ CM

Jana Pawia Il w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.
Jana Pawita Il

Dr n. med. Anna Prokop Staszecka, Dr Tomasz Sroka

Dyrektor Krakowskiego Szpitala Katedra Prawa Karnego na Wydziale Prawa

Specjalistycznego im. Jana Pawia |l i Administracji Uniwersytetu Jagieliskiego

Lek. Jakub Sfpniewski Mgr WojciechZotadek

Klinika Choréb Serca i NacaiyuJ CM Dziat Weryfikacji Rozliczé

Centrum Chorob Rzadkich Ukladu dgenia Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana
w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.| Pawia
Jana Pawita Il

2|Strona



Spis tresci

1.

Choroby rzadkie uktadu ktenia - definicja i klasyfikacja. 4-34

Piotr Podolec, Grzegorz Kope

Wybrane, najwaniejsze europejskie i narodowe programy daatedziedzinie choréb rzadkich.
35-77

Piotr Podolec, Jakub &tniewski, Jakub Podolec, Grzegorz Képe

Matopolska sié wspotpracy w zakresie chorob rzadkich uktadizé&nia - rola konsultacji
miedzynarodowych. 78-86

Grzegorz Kopé, Piotr Podolec

Centrum Chorob Rzadkich Ukladu dgenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.aan
Pawia Il - wyzwania i szanse dla placowki specjgtiznej — 87-105

Anna Prokop Staszecka, Agnieszka Piwowarczyk-Bargayta Pagacz-Krawczyk, Magdalena
Ktapyta, WojciechZotadek

Od technologii medycznej do jej finansowania. Rédgencji Oceny Technologii Medycznych

I Taryfikacji. 106-117

Gabriela Sujkowska, Wojciech Matusewicz

Etyczne aspekty finansowania chorob rzadkich. 13@-1

Gabriela Ofierska-Sujkowska

Zasady finansowaniaviadcze zdrowotnych przez Narodowy Fundusz Zdrowia. 137-14
Monika Jezierska-Kazberuk

Zasady udzielani@wiadczé opieki zdrowotnej 148-173

Tomasz Filarski, Tomasz Sroka

Internetowy system rejestracji pacjentow z chorabaadkimi uktadu kgzenia. 174-178

Grzegorz Kopé, Piotr Podolec

3|Strona



I. Choroby rzadkie uktadu kr azenia - definicja i klasyfikacja
Piotr Podolec, Grzegorz Kope

Definicja choroby rzadkiej

Choroby rzadkie zwane #esierocymi to choroby o matym rozpowszechnieniu :2800
populacji), ktérych wiéciwe rozpoznanie oraz leczenie wymaga niestandadow kompleksowego
podegcia. § to schorzenia przewlekie, pogtijace i czsto zagraajace zyciu. Obniaja jakose zycia
pacjentow, g przyczyry niepetnosprawnii i dlatego pacjenci na nie ciegpy nierzadko wymagaj
pomocy 0s6b trzecich. Choroby rzadkie uktadazé&nia stag sic istotnym wyzwaniem dla lekarzy oraz
systemu opieki zdrowotnej. Szacuje, sie dotykaj one 30 milionbw obywateli Unii Europejskiej. Ich

diagnostyka i leczenie zwykle wymaga zaamgeania specjalistow z #dych dziedzin medycyny.

Klasyfikacja chordb rzadkich uktaduggenia

Choroby rzadkie uktadu &tenia nie § w sposob specyficzny ¢ip w aktualne systemy
klasyfikacji chordb i probleméw zdrowotnych. Dlategy praktyce klinicznej poszczeg6lnym chorobom
przypisywane $ bardziej ogdlne rozpoznania co powoduje okrélenie epidemiologii scisle
zdefiniowanych choréb rzadkich a tym samy ich spmbe@go i ekonomicznego znaczenia jest utrudnione.

W celu poprawy rozpoznawalém choréb rzadkich ukfadu 4tenia Grupa Robocza ds.
Klasyfikacji Choréb Rzadkich Uktadu Kxenia opracowata propozycpierwszej Klasyfikacji Chorob
Rzadkich Uktadu Kgzenia. Gtdwne grupy przedstawiono w tabeli 1.

Tabela 1. Gtéwne klasy chorob rzadkich uktadaz&nia wg Centrum Chordb Rzadkich Uktadwukenia

Klasa Nazwa

I choroby rzadkie kzenia systemowego

I choroby rzadkie kyzenia ptucnego

1] choroby rzadkie serca (kardiomiopatie)

v rzadkie wady wrodzone uktadu sercowo-naczynioseg

Vv rzadkie arytmie

Vi guzy serca i choroby uktadudienia w chorobach nowotworowych
Vi choroby uktadu kgzenia u cgzarnych

VI inne

Poszczegolne klasy i podklasygodzielone na grupy i podgrupy. ¥#ej jednostce chorobowej
lub grupie jednostek jest przypisany specyficzng RCD (Rare Cardiovascular Disease) ad¢ak ile

to mazliwe, najblizszy rozpoznaniu kod ICD 10.
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W ramach klasy | wyriniono 6 grup. Grupa 1 to wrodzone anomalie lub kimadarianty &tnic
kragzenia systemowego. Grupa 2 to choroby tkagtzihe] powodujce tworzenie sitetniakow, grupa 3

- choroby autoimmunologiczne nadzygrupa 4. — hiperplazja btony wewgtrenej naczynia, 5.

spontaniczna dyssekcjgricy, 6. przedwczesna nidzyca.

Szczegotow charakterystyk klasy | wg CRCD przedstawiono w tabeli 2.

Tabela 2. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Keenia - Klasa |

Kod Kod
Grupa Podgrupa Przyktady RCD 1CD-10
Anatomiczne A . Tetnice mézgowe 1. Anomalie kota Willisa I-1A.1 Q28 .3
malformacje tetnic 2. Anomalie tetnic I-1A.2 167 .8
wewngtrzmdézgowych
3. Choroba moyamoya I-1A.3 167 .5
—Inne I-1A.0
B. Aorta i jej gtdwne 1. Prawostronny tuk aorty I-1B.1 Q25 4
odgafezienia 2. Podwdjny tuk aorty 1-1B.2 Q25 .4
3. Pierscienie naczyniowe I-1B.3 Q25 4
4. Przerwanie tuku aorty I-1B.4 Q25
5. Warianty odejscia tetnic tuku I-1B.5 Q25.1
aorty
6 . Koarktacja aorty I-1B.6
—Inne I-1B.0
C. Tetnice wiencowe 1. Warianty dotyczqgce przebiegui | I-1C.1
liczby
2. Pojedyncza tetnica wienncowa I-1C.2
3. Tetnica wiericowa odchodzgca I-1C.3
od tetnicy ptucnej
4. Przetoka wiericowa I-1C.4
5. Tetniak tetnicy wiericowej I-1C.5
—Inne I-1C.0
D. Other arteries 1. Aorta brzuszna: pien trzewny, I-1D.1
tetnice nerkowe, krezkowe,
Sledzionowe, inne
2. Tetnice biodrowe i udowe I-1D.2
3. Tetnice podkolanowe i podudzia | I-1D.3
4. Tetnice koriczyn gérnych I-1D.4
—Inne I-1D.0
Choroby tkanki A. Tetniaki aorty 1. zespdét Marfana 1-2A
tgcznej przebiegajgce 2. zespot Ehlers—Danlos I-1D.2
z tworzeniem 3. zespot Loeys—Dietz I-2A.3
tetniakow 4. rodzinne tetniaki i dyssekcje I-2A
aorty piersiowej
—Inne 1-2A.0
Autoimmunologiczne | A. Pierwotne systemowe 1. Choroba Takayas'u 1-3A.1
choroby naczyn zapalenia naczyn: 2. Olbrzymiokomdrkowe zapalenie | I-3A.2
- Z zajeciem gtdwnie naczyn
duzych tetnic 3. Izolowane zapalenie aorty I-3A.3
4. Inne I-3A.0
B. Pierwotne systemowe 5. Choroba Kawasaki I-3A.5
zapalenia naczyn: 6. Polyarteritis nodosa 1-3A.6
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- z zajeciem gtownie 7. Zwiqzane z wystepowaniem 1-3A.7
matych i Srednich tetnic ANCA
a. zespot Churg—Straussa I-3A.7a
b. ziarniniakowatos¢ Wegenera 1-3A.7b
c
c. mikroskopowe zapalenie naczyri | I-3A.7¢
d
d. idiopatyczne martwicze 1-3A.7d
zapalenie ktebuszkowe nerek z
tworzeniem potksiezycy
8. Niezwigzane z ANCA: 1-3A.8
a. plamica Henoch—Schénlein 1-3A.8 a
b
b. choroba Goodpasture’a 1-3A.8 b
c
¢. mieszana krioglobulinemia 1-3A.8
cd
d. zapalenie naczyn z 1-3A.8d
nadwrazliwosci
—inne I-3A.8.0
B . Wtérne systemowe 1. Wtdrne do infekcji 1-3B.1
zapalenia naczyn a . wirusowej I-3B.1.a
b . bakteryjnek I-3B.1.b
c
c. grzybiczej I-3B.1.c
d . pasozytniczej 1-3B.1.d
2. Wtdrne do lekéw 1-3B.2
C. Choroby tkanki tgcznej 1. Toczen uktadowy 1-3C.1
powodujgce przedwczesng | 2. Scleroderma I-3C.2
miazdzyce 3. Zespot antyfosfolipidowy I-3C.3
—Inne 1-3C.0
— Others 1. Choroba Behc¢et'a 1-30.1
2. Zespdt Cogan 1-30.2
3. Inne 1-30.0
Hiperplazja btony A. Dysplazja wtdknisto- 1-4A
wewnetrznej miesniowa
- Inne 1-40
Spontaniczna A. Dyssekcja tetnic tuku I-5A
dyssekcja tetnicy aorty
- Inne 1-50
Przedwczesna A. Rodzinna 1-6A.1
miazdzyca hipercholesterolemia
B. Progeria dorostych - 1. zespot Hutchison—Gilford 1-6B.1
laminopatie 2. Czesciowa lipodystrofia 1-6B.2
(Dunnigan)
—Inne 1-6B.0
C. Wtéorne 1. Zespdt policystycznych jajnikow | I-6C.1
2. Nabyte niedobory odpornosci 1-6C.2
—Inne 1-6C.0
—Inne -0
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Klasa Il (choroby rzadkie k#enia ptucnego) jest podzielona na 3 grupy: wrodzoramalie
naczyi ptucnych, nabyte anomalietnic ptucnych i nadénienie ptucne (PH). Mimaze w
wigkszaici przypadkdéw PH jest chorgimabyt zostato ono wyodbnione do osobnej grupy z uwagi
na ztazong patogenegi patofizjologe.

Obecnie obowzujgca definicja chordb rzadkich uwzghia nie tylko ich male
rozpowszechnienie (< 1:2000) ale teh ciezki, upasledzapcy charakter, brak skutecznego leczenia
i zte rokowanie. Wiele choréb z obecnie obguijacej klasyfikacji nicejskiej nadénienia ptucnego
wystepuje rzadko ale nie wszystkie bezpnio zagraaja zyciu lub updledzaj istotnie jego jakex.

Na przyktad ubytek przegrody eaizyprzedsionkowej, ktdrego rozpowszechnienie §eatowane
na 0.14:2000 ma by w wickszaci przypadkow skutecznie wyleczony. U niektorychinjak
pacjentow ubytek prowadzi do rozwoju naddénia ptucnego, ktére unierwia wyleczenie
pacjenta bdac przeciwwskazaniem do korekcji wady. J&kaycia takiego chorego jest znacznie
upcsledzona a rokowanie powe. Taki przypadek jest kwalifikowany jako naddenie ptucne o
matym rozpowszechnieniu (grupa I1.1.A) wg przedstas) klasyfikacji. Niektore choroby
wymienione w klasyfikacji nicejskiej nadcienia ptucnego wyspuja czesto, np. przewlekta
obturacyjna choroba ptuc (POCHP) dotyka 5% dordsklyav jej przebiegu 30% and 70% chorych
rozwija naddinienie ptucne. Wiksza¢ z tych chorych wymaga zaprzestania palenia tytoniu
specyficznego leczenia POCHP a tylko nieliczninigega ciezkie PH (1% pacjentow z POCHP) [8],
istotnie updledzapc ich aktywnd¢. Tacy pacjenci dda zakwalifikowani jako cjzka posté
nadcénienia ptucnego o nierzadkim rozpowszechnieniu sgkldl.1.B). Zi@onych wysitkow
diagnostyczno- terapeutycznych wymagagez chorzy z dwiema lub wksz liczbg chordb
prowadzacych do PH, np. z ubytkiem w przegrodzieedayprzedsionkowej izylng choroly
zakrzepowo-zatorogv Tych chorych kwalifikujemy jako PH z naktadanidaSa 11.1.C). Szczegoty

klasyfikacji omowiono w tabeli 3.

Tabela 3. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Kzenia - Klasa |l

Kod Kod
Grupa Podgrupa Przyktady ICD-
RCD
10
1. Nadcisnienie ptucne A. rzadkie formy 1. idiopatyczne tetnicze
. e I-1A.1 | 127
nadcisnienia ptucnego nadcisnienie ptucne
o matym iedzi j
( y o 2. ) -dZ{edzmzne tetnicze ||\ 5 | 17
rozpowszechnieniu) nadcisnienie ptucne
3. tetnicze nad'asn/en/e pfuc'ne 1.3 | 127.2
wywotane lekami lub toksynami
4. tetnicze nadcisnienie ptucne w
przebiegu:
. . . 1l-
a. chordb tkanki tgcznej 1A.4a 127.2
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b. infekcji HIV 1A.4b 127.2
e -
¢. nadcisnienia wrotnego 1A.4c 127.2
. -
d. wrodzonej wady serca 1A.4d 127.2
—inne I
1A.4.0
5. Przewlek.f,e . .zakrzepowo— I-1A5 | 272
zatorowe nadcisnienie ptucne
6. Choroba zarostowa zyt ptucnych | II-1A.6 | 127
7. Hemangiomatoza ptucna 1I-1A.7 | D18
8. Przetrweﬂe nadcisnienie ptucne i-1A.8 | P29
noworodkow
—inne I
1A.0
B. ciezkie formy 1. Ciezkie nadcisnienie ptucne w
o . . II-1B.1 | 127
nadcisnienia ptucnego przebiegu chordb lewego serca
o nierzadkim 2. Ciezkie nadcisnienie ptucne w | II- 1272
rozpowszechnieniu przebiegu chordb ptuc i hipoksji 1B.2 '
C. Wieloczynnikowe | 1. Nadcisnienie  ptucne  u
postaci nadcisnienia pacjentow z przeciekowq wadgqg | II-1C.1 | 127
ptucnego. Nadcisnienie serca i dysfunkcjqg lewej komory
ptucne z naktadania. 2. Nadci$nienie ptucne zwigzane z
wrodzonq wadg serca
wspdtistniejgce  z  przewlektg | 1I-1C.2 | 127
chorobq zakrzepowo-zatorowq
tetnic ptucnych
—inne II-1C.0
2. Wrodzone anomalie naczyn | A. Nieprawidtowa | 1. Atrezja tetnicy ptucnej II-l2A.1 | Q25.5
ptucnych morfologia 2. Koarktacja tetnicy ptucnej II-2A.2 | Q25.7
3. Idiopatyczne poszerzenie tetnic I122A.3 | Q25
ptucnych
—Inne I
2A.0
B. Nieprawidfowy | 1. Pierscien tetnicy ptucnej II-2B.1 | Q25.6
przebieg 2. Pierscien przewodu tetniczego 1I-2B.2 | Q33.2
3. Sekwestracja ptuca 1I-2B.3 | E25.7
—inne I
2B.0
C. NlepraW/dfowe 1.Wfodzc?ne ptucne  przetoki 1-2¢.1 | Q25.7
potgczenia tetniczo-Zylne
—inne I
2C.0
3. Nabyte nieprawidtowosci | A. Zapalenie naczyn | 1. Zapalenie tetnic Takayasu II-3A.1 | M31.4
naczyri ptucnych ptucnych fe t%grzym/okomorkowe zapalenie 3a2 | M3Le
3.Choroba Behgeta II-3A.3 | M35.2
4. Zespot Hughes— Stovin 1I-3A.4 | M35.2
5. Zarniniakowe zapalenie naczyn | 1I-3A.5 | M31.3

—inne
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3A.0

B. Nieprawidtowa | 1. Tetniak tetnicy ptucnej 1I-3B.1 | E25.7
morfologia . -

—inne 38.0
C. Nieprawidtowe | 1. Ptucne przetoki tetniczo-zyin 11-l3C.1 | 177
potqczenia 2.Przetoka porryedzy tetnicq 1-3¢.2 | Q27

oskrzelowq a tetnicq ptucng

—inne 1I-3C.0
D. Guzy naczyn | 1. Pierwotne 1I-3D.1
ptucnych 2. Wtdérne 11-3D.2

—inne 11-0

Klasa Il to rzadkie choroby serca. Jest ona pddagna nagpujace grupy: kardiomiopatia
rozstrzeniowa (DCM), przerostowa (HCM), restryk@yjtRCM), arytmogenna kardiomiopatia
prawej komory (ARVC), kardiomiopatia niesklasyfikama, zapalenie r¥nia serca i choroby
endomiokardialne. W dalszejgzi kardiomiopatie $ podzielone na podstawie etiologii. Szczegoty

klasyfikacji przedstawiono w tabeli 4.

Tabela 4. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Ukladu Kezenia - Klasa 1

kod kod
Grupa Podgrupa Typ/ Nazwa choroby CRCD 1CD-10
1.Kardiomiopatia A. Genetyczne 1. Mutacje biatek sakromeru: taricuchow ciezkich
rozstrzeniowa B-miozyny (MYH7; na chromosomie 14qil2),
(DCM) miozyny tqczqcej biatka C (MYBPC3; 11p11.2),
troponin T (TNNT2; 1q32), troponiny C (TNNC1;
3p21.3-p14.3), taricuchdow ciezkich a-miozyny l-1A.1
(MYH6; 14q12), a-tropomiozyny (TPM1; 142.4
15q22.1), aktyny sercowej (ACTC; 15q14), i titiny
(TTN)
. . 1l-
1.0 Mutacje innych biatek sarkomeru 1A.1.0
2. Mutacje biatek prqzka Z I-1A.2 142.4
2.0 Inne mutacje biatek prqzka Z 1-A.2.0
3. Mutacje biatek cytoszkieletu I-1A.3 | 143
a. Dystrofina —  Dystrofia  miesniowa | IlI- G710
Duchenne’a 1A.3a
b. Dystrofina — Dystrofia miesniowa Becker’a {,ll: 3 G71.0
c. Dystrofina — Miopatia Bethlem’a I-1A.3c | G71.0
d. Dystrofina — Dystrofia miesniowa obreczowo- | IlI-
, G71.0
koriczynowa 1A.3d
. , 11-
e. Tafazyna — Zespdt Barth’a 1A.3e G71.1
f. Mutacje desminy I-1A.3f | G71.8
. . 11-
g. Mutacje kompleksu sarkoglikanu 1A.3g G71.0
L . 11-
3.0 Inne mutacje biatek cytoszkieletu A.3.0
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4. Mutacje biatek btony jgdrowe;: I-1A.4 | 142.4
a. Laminina A/C - DCM + zaburzenia | Ill-
przewodnictwa 1A.4a G71.0
b. Laminina A/C — Dystrofia miesniowa Emery- | llI- G710
Dreifuss’a 1A.4b ’

4.0 Inne mutacje biatek btony jgdrowej II-A.4.0

5. Kardiomiopatie mitochondrialne I-1A.5 | 143

. , -
a. Zespot Kearnsa-Sayre’a 1A.54 H49.8
5.0 Inne kardiomiopatie mitochondrialne 11I-A.5.0
B. Nie-genetyczne 1.Kardiomiopatie zapalne: I-1B.1 | 142.7
a. Kardiomiopatia zapalna o etiologii wirusowej IIHE; 1a B33.24
b. Kardiomiopatia zapalna o etiologii nie- | IlI-
wirusowej 1B.1b 142.7
c¢. Kardiomiopatia zapalna o etiologii
autoimmunologicznej i T m-1s.1c | 1a2.7
1.0 Inne kardiomiopatie zapalne o etiologii | Ill-
wirusowej 1B.1.0
2. W przebiegu chorob tkanki tgcznej: I-1B.2 | 143
a. Tocznia rumieniowatego uktadowego - M32
1B.2a

b. Sklerodermy - M34
1B.2b

¢. Olbrzymiokomdrkowego zapalenia stawow g/_z 0c M31.6

2.0 W przebiegu innych chordb tkanki tgcznej 1-B.2.0

3. W przebiegu chorob endokrynologicznych: II-1B.3 | 143
a. Nadczynnosci i/lub niedoczynnosci tarczycy IIHE; 3q E00-07
b. Guzow chromochtonnych - C75.5

1B.3b
c. zespotu Cushing’a II-1B.3c | D35.6

3.0 w rzebiegu innych chorob
endokrynologilzznych ? ’ I-8.3.0 | £24

4. W przebiegu chorob naciekowych I-1B.4 | 143

. -
a. Amyloidozy 1B.44 E85
b. Sarkoidozy - D86
1B.4b
¢. Hemochromatozy I1I-1B.4c | E83.1
4.0 W przebiegu innych chordb naciekowych 11I-B.4.0
5. Wywotane lekami i/lub chemioterapeutykami: | Ill-1B.5 | 142.7
. . 11-
a. Antracyklinami 1B.5g 142.7
b. Cyklofosfamidem - 142.7
1B.5b
c. Trastuzumabem II-1B.5c | 142.7
d. HAART-HIV: zidowudyna, didanosyna, | IlI- 142.7
zalcitabina 1B.5d
5.0 Wywotane innymi lekami i/lub | II-1B.5.
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chemioterapeutykami

6.Wywotane toksynami: I-1B.6 | 142.7
-
a. Etanolem 1B.64 142.6
b. Kokaing M- 142.7
1B.6b
¢. Amfetaming II-1B.6¢c | 142.7
6.0 Wywotane innymi toksynami 11I-B.6.0
7.Wywoftane tachyarytmiami: I-1B.7 | 142.8
a. Niekontrolowanym migotaniem | IlI- 148
przedsionkéw 1B.7a
b. Nawrotnym, weztowym czestoskurczem | IlI-
. 147.1
przedsionkowo-komorowym 1B.7b
¢. Nawrotnym czestoskurczem przedsionkowo- -1B.7¢ | 147.1
komorowym
. .. -
d. Zespotami preekscytacji 18.7d 145.6
. -
e. Ustawicznym czestoskurczem komorowym 1B.7¢ 147.2
f. Przedwczesnymi pobudzeniami komorowymi | IlI-1B.7f | 147.2
7.0 Wywotane innymi tachyarytmiami. I-B.7.0
8. Schytkowe formy innych typdw kardiomiopatii: | 11l-1B.8 | 142.9
N " . -
a. Kardiomiopatii przerostowej 1B.8a 142.2
b. Kardiomiopatii restrykcyjnej - 142.5
1B.8b
¢. Kardiomiopatii okotoporodowej I1I-1B.8c | 090.3
N " -
d. Kardiomiopatii tako-tsubo 1B.8d 151.81
e. Kardiomiopatii z niescalenia lewej komory -
1B.8e 142.8
8.0 Inne schytkowe formy innych typow | Il
kardiomiopatii 1B.8.0
1. Kardiomiopatia | B. Nie- 9. Rozne: IM-18.9 | 143
rozstrzeniowa genetyczne a. Neoplastyczna choroba serca 11- D15.1
(DCM) 1B.9a
b. Celiakia - K90
1B.9b
c¢. Nadmierne napromieniowanie  klatki | Ill-1B.9c | Y84.2
piersiowej
d. Zw. z czynnikami pokarmowymi (tiamina, | IlI- 143.2
selen, L-karnityna) 1B.9d
e. Zespot bezdechu sennego - G47.3
1B.9e
9.0 Inne 11I-B.9.0
2.Kardiomiopatia A. Mutacje biatek | 1.MYH7, MYBPC3, TNNT2, MYH6, TPM1, TNNC1, | Ill-2A.1 | 142.2
przerostowa sarkomeru ACTC, TTN
(HCM) 1.0 Inne mutacje biatek sarkomeru 1-A.1.0
B. Mutacje biatek | 1. Choroby spichrzeniowe glikogenu: I-2B.1 | 143.1
nie-sarkomerowych a. Choroba Pompe’go - E74.0
2B.1a
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b. Choroba Dannon’a - E74.0
2B.1b
¢. Choroba Forbes’a lI-2B.1c | E74.0
1.0 Inne choroby spichrzeniowe glikogenu 1112B.1.0
2. Choroby lizosomalne: I-2B.2 | 143.1
a. Choroba Fabry’ego - E75.2
2B.2a
b. Choroba Hurler’a - E76
2B.2b
c¢. Choroba Hunter’a l-2B.2c | E76.1
d. Choroba Maroteaux-Lamy - E76.2
2B.2d
e. Gangliozydozy - E75.1
2B.2e
f. Choroba Gaucher’a II-2B.2f | E75.2
g. Choroba Niemann-Pick’a - E75.2
2B.2g
2.0 Inne choroby lizosomalne 1-B.2.0
3. Miopatie metaboliczne: 1-2B.3 | 143.1
a. Zaburzenia matabolizmu ttuszczy - E78
2B.3a
b. Niedobdr karnityny - E71.3
2B.3b
c. Niedobdw kinazy fosforylowej B II-2B.3c | E74
3.0 Inne miopatie metaboliczne 11-B.3.0 | 143
4. Choroby systemowe: -28.4 | C75.5/
a. Guz chromochfonny - D35.6
2B.4a
b. Nurofibromatoza - Q85.0
2B.4b
¢. Stwardnienie guzowate 111-2B.4c | Q85.1
4.0 Inne choroby systemowe 11I-B.4.0 | 143
5. Kardiomiopatie mitochondrialne I-2B.5 | 143
5.0 Inne kardiomiopatie mitochondrialne II-B.5.0
6. HCM bedgca elementem zespotdw: I-2B.6 | 143
a. zespotu Noonan’a - Q87.1
2B.6a
b. zespotu LEOPARD’a - Q87.8
2B.6b
c. Ataksji Fredreich'a Il-2B.6¢ | G11.1
d. zespotu Sweyer'a - Q97.3
2B.6d
e. zespotu Costello - Q87.8
2B.6e
6.0 HCM bedqgca elementem innych zespotow -B.6.0
3.Kardiomiopatia A. Choroby | 1. Rodzinna amyloidoza II-3A.1 | E85
restrykcyjna naciekowe a. Transtyretyna - E85.1
(RCM) 3A.1a
b. Apolipoproteina - E85
3A.1b
2. Amyloid II-3A.2 | E85.1
a. AL/prealbumina - E85.1
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3A.2a

3. Sarkoidoza lI-3A.3 | D86
4. Choroba Gaucher’a lI-3A.4 | E75.2
5. Choroba Hurler’a lI-3A.5 | E76
6. Nacieki komdrek ttuszczowych II-3A.6 | E78
A.0 Inne choroby naciekowe 1-3A.0
B. Spichrzeniowe 1. Hemochromatoza I1I-3B.1 | E83.1
2. Choroba Fabry’ego II-3B.2 | E75.2
3. Choroby spichrzeniowe glikogenu II-3B.3 | E74
B.0 Inne choroby spichrzeniowe 11I-3B.0
C. Nie-naciekowe 1. Skleroderma l-3C.1 | M34
2. Pseudoxanthoma elasticum l-3¢.2 | Q28.8
C.0 Inne nie-naciekowe -3C.0
D. Mutacje biatek | D. Troponiny |, taricuchow lekkich miozyny 111-3D 143
sarkomeru D.0 Inne mutacje biatek sarkomeru 111-3D.0
E. Desminopatia 11-3E G71.8
F. Choroby | 1. Witdknienie endomiokardialne z | lI-3F.1 | 142.3
endokardialne hipereosynofilig:
a. Infekcje pasozytnicze II-3F.1a
b. Leki — metysergid II-3F.1b
c. Przetrwate zapalenia II-3F.1c
d. Czynniki pokarmowe II-3F.1d
2. Witdknienie endomiokardialne bez | IlI-3F.2 | 142.3
hipereosynofilii:
F.0 Inne choroby endokardialane I1I-3F.0
4. Arytmogenna A.  Desmosomalne | 1. Dziedziczona autosomalnie dominujgco: 11-4A 142.8
kardiomiopatia ARVC a. ARVD8 — mutacje Desmoplakiny -
prawej  komory 4A.1a
(ARVC) b. ARVD9Y — mutacje Plakofiliny-2 -
4A.1b
¢. ARVD — mutacje Plakoglobiny II-4A.1c
d. ARVD — mutacje Desmogleiny -
4A.1d
e. ARCD — mutacje Desmocolliny -
4A.1e
1.0 Inne dziedziczone autosomalnie dominujgco: | 1lI-A.1.0
2. ARVC bedgca elementem zespotow | IlI-4A.2 | 142.8
(autosomalnie recesywna)
a. Choroba Naxos — mutacja Plakoglobiny - Q87.8
4A.2a
b. Zespot Carvajal — mutacja Desmoplakiny - 142
4A.2b
c. Zespot Alcalai II-4A.2c | 142
2.0 Inne ARVC bedgce elementem zespotow | IlI-A.2.0
(autosomalnie recesywna)
B. Nie- | 1. ARVD1 — Mutacje transformujgcego czynnika | 11I-4B.1 | 142.8
desmosomalne ARVC wzrostu
2. ARVD2 — Mutacje receptora ryanodynowego 111-4B.2
0. Inne nie-desmosomalne ARVC 11I-4B.0
5.Kardiomiopatie A. Niescalenie lewej | 1. Genetyczne przyczyny LVNC: II-5A.1 | 142.9
niesklasyfikowane | komory (LVNC) a. Mutacje Taffazyny -
5A.1a
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b. Mutacje Dystrobreviny

-

5A.1b
1.0 Inne genetyczne przyczyny LVNC: -
5A.1.0
2. Choroby metaboliczne/zespoty genetyczne i | IlI-5A.2 | 142.9
LVNC
a. zespot Barth’a - E71.1
5A.2a
b. zespot Beals’a - Q87.8
5A.2b
¢. Dystrofia miesniowa Becker’a II-5A.2¢ | G71
d. Choroba Charcot-Marie-Tooth - G60
5A.2d
e. Dystrofia miesniowa Duchenne’a - G71
5A.2e
f. Zespot Melnick-needles II-5A.2f | Q77.8
g. Dystrofia miotoniczna - G71.1
5A.2¢g
h. Niedobdr deaminazy mioadenylowej - E79.8
5A.2h
i. Zespdt Nail-patella II-5A.2i | Q87.1
j. Zespot Noonan’a II-5A.2f | Q87.1
k. Zespot Roifman’a - D81.8
5A.2k
I. Trisomia 13 I-5A.21 | Q90
2.0 Inne choroby  metaboliczne/zespoty | I1I-A.2.0
genetyczne
B.  Kardiomiopatia 111-58B 142.8
Tako-Tsubo
C. Kardiomiopatia 11-5C 090.3
okotoporodowa
6.Zapalenie miesnia | A. Wirusowe i po- | 1. DNA-wirusy: adenowirusy typ 3 i 5, |l-6A.1 | 140
sercowego wirusowe erythowirusy (parvowirus B19), herpeswirusy 141.1
autoimmunologiczne (human herpes virus typ 6, cytomegalowirus,
zapalenie  miesnia Epstein-Barr wirus).
sercowego 2.  RNA-wirusy: picornawirusy (echowirus, | Ill-6A.2 | B97.0-
Coxackiewirusy A+B, WZW C), ortomyksowirusy 8
(wirus grypy A i B, HIN1), paramyksowirusy
(RSV).
3. Po-wirusowe autoimmunologiczne zapalenie | Ill-6A.3
miesnia sercowego
4. Wirusowe i immunologiczne miokarditis II-6A.4 | B97.0-
8
5. Wirusowe uszkodzenie miesnia sercowego 1I-6A.5
B. Bakteryjne 111-6B 141.2
miokarditis
C. Choroba -6C 141.8
Whipple’a
D. Infekcje kretkowe | 1. Leptospiroza (choroba Weil’a) I-6D.1 | 141.2
2. Borelioza serca (Borrelia burgdoferi) 1-6D.2
E. Grzybicze | 1. Aktynomykoza I-6E.1 | 141.2
miokarditis 2. Aspergilloza II-6E.2
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3. Blastomykoza I-6E.3
4. Histoplazmoza I-6E.4
F. Pasozytnicze | 1. Toxoplasmoza Ill-6F.1 | B58.8
miokarditis
G. Choroby miesnia | 1. Echinokokkoza (cysty hydatydowe) 1-6G.1 | 141.2
sercowego 2. Zespdt larwy trzewnej wedrujgcej 1-6G.2
wywofanego przez | 3. Trichinoza 111-6G.3
metazoan
H. Miokarditis | 1. toczen rumieniowaty uktadowy I-6H.1 | 132.8
wywotane chorobq | 2. polimiozitis IlI-6H.2 | M33.2
autoimmunologicznq | 3. ziarniniak Wegener’a I1I-6H.3 | M31.3
4. sklerodema l-6H.4 | M34.9
5. inne I-6H.5
I Moikardits | 1. zespdt Churg-Strauss’a 1-61.1 M30.1
wywotane chorobq | 2. sarkoidoza l-61.2 | D86.8
systemowq 3. choroba Kawasaki 1-61.3 M30.3
4. inne 1-61.4
J. Toksyczne | 1. kokaina -6J.1 F14.0
miokarditis 2. antracykliny (daunorubicyna, doxorubicyna) 11-6J.2 Y43.3
3. fenotiazyny 111-6J.3 Y46.7
4. metysergid 111-6J.4 Y52.5
5. lit -6J.5 Y49.5
6. niedobor karnityny/tauryny/selenu I-6J.6 | E59
7. l-6J.7 | E83.5
hipokalcemia/hipofosfatemia/hipomagnesemia
8. jad osy/pajgka/skorpiona 1-6,.8 | X23
9. ukgszenie przez weza 111-6J.9 T63
10. inne 11-6J.10
6. Zapalenie | K- Miokarditis ~ z | 1. metyldopa I-6K.1 | Y52.5
miesnia sercowego nadreaktywnosci 2. antybiotyki (penicilina, tetracyklina, etc) I-6K.2 | Y40.0
3. sulfonamidy I-6K.3 | Y41.0
4. przeciwzapalne (indometacyna, fenylbutazon) | Ill-6K.4 | Y55.4
5. inne 1-6K.5
L. Idiopatyczny | 1. Olbrzymiokomdrkowe zapalenie miesnia | 11l.6L.1 M31.6
miokarditis sercowego
2. Ostre, martwicze eozynofilowe zapalenie | Ill.6L.2 | 142.3
miesnia sercowego
0. Inne miokarditis 111-6.0
7.Choroby A. Witdknienie 142.3
endomiokardialne | endomyocardialne
B. Fibroelastoza 142.2
endomyocardium
C.  Fibroblastyczne 142.3
zapalenie wsierdzia
Loffler'a
D. Rakowiak serca 142.9

E. Inne

Klasa IV to rzadkie wady wrodzone serca. Uwdgia ona dig heterogenn&@ populacii
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wymagajcy dtugotrwatej opieki w centrach eksperckich, IB4ichorych wymaga konsultacji przez

ekspertow, 40% ma wady proste, ziwe do wyleczenia nie wymaggie czsto konsultacji
eksperckich. W klasyfikacji wyedmiono 3 grupy chorych: po korekcji wady wrodzornpa,leczeniu

paliatywnym, z nieoperacygrwady. Szczegoty opisano w tabeli 5.

Tabela 5. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Kezenia - Klasa IV

Kod Kod
Grupa Podgrupa Typ/choroba ICD-
CRCD
10
1. "N/epraW/dfowosa . w | A. Pozycja serca 1. Dextrokardia V- Q24
pozycji  lub  potgczeniach 1A.1 .0
serca | naczyn A . V- Q24
2. Mezokardia 1A.2 3
. V- Q20
3. Dextropozycja 1A.3 3
. V- Q24
4. Ektopia serca 1A.4 3
—inne V-
1A.0
B. Jamy serca L V-
1. Przedsionki 1B.1
a. serce tréjprzedsionkowe V- Q24
' o 1B.1a |.2
—inne V-
1B.1.0
V-
2. komory 1B.2
a. Skorygowane przetoZzenie | IV- Q20
wielkich naczyn 1B.2a | .5
—inne V-
1B.2.0
C. zyty i tetnice 1. 2yly systemowe V-
1C.1
a . Nieprawidfowe potgczenia | IV- Q26
zyt systemowych 1C.1a | .1
—inne v
1c.1.0
. V-
2.Zyty ptucne 102
L V- Q26
a . ZwezZenie zyt ptucnych 1c20 | 2
b. . .CakaW/te/czesc./ov.ve IWe Q26
nieprawidfowe potgczenie zyt
1c2b | .8
ptucnych
—inne v
1c.2.0
2. Duze naczynia Iv-
1C.3
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a. Przetozenie duzych naczyn

1C.3a
. . V-
b. Pien tetniczy 1C.3b
b. Dwuujsciowa lewa komora | V-
1D.2c
d. Dwuujsciowa prawa komora V-
1D.2d
—inne v
1C.3.0
D. zastawki . V-
1. Zastawki prawego serca
1D.1
a. atrezja trojdzielna V-
1D.1a
b. anomalia Ebsteina V-
1D.1b
c. atrezja zastawki pnia | IV-
ptucnego 1D.1c
d. zweZenie zastawki pnia | IV-
ptucnego 1D.1d
—inne V-
1D.10
2 . zastawki lewego serca V-
1D.2
a . zwezenie mitralne V- Q23.2
1D.2a
b . nieprawidfowosci aparatu IV
podzastawkowego zastawki Q23.8
. . 1D.2b
mitralnej
c . zwezenie aortalne V- Q23.0
1D.2c
d. niedomykalnos¢ aortalna V- Q23.1
1D.2d
—inne v
1D.20
3. Wady przeciekowe A.zmniejszony przeptyw 1. Tetralogia Fallota V- Q21.3
ptucny 2A.1
2. Zwezenie zastawki ptucnej i Ve
ubytek przegrody Q21.3
; . 2A.2
miedzykomorowej
3 . Atrezja ptucna i ubytek | IV- Q25.5
przegrody miedzykomorowej 2A.3 ’
—inne V-
2A.0
B. zwiekszony przeptyw | 1 . ubytek przegrody | IV-
ptucny miedzyprzedsionkowej 2B.1
2 . potgczenia przedsionkowo | IV- Q21.1
komorowe 2B.2
3 R ubytek. przegrody | IV- Q21.2
miedzykomorowej 2B.3
4 . potqczenie aorty z tetnicqg | IV- Q21.0
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ptucng 2B.4
. V-
—inne 2B.0 Q21.4
4, Ztozone wrodzone | A. Ztozone
wady serca i naczyn n/epr'aw./dfo.wosa . IV-3A Q20
potoZenia i potgczenia
serca i naczyn
B. Ztozone
nieprawidfowosci
pozycji '/ poch?en/a v-38 | Q20
serca i naczyn @z
towarzyszgcym
przeciekiem
—inne IV-3.0
5. Wrodzone wady serca | A. uktad nerwowy IVodA GOO-
i naczyn z towarzyszqcymi 99
dysfunkcjami innych | B . uktad oddechowy JOO-
organéw Iv-48 99
C . uktad wydzielania Iv-4C | EOO-
wewnetrznego D 90
D .uktad krzepniecia IV-aD D65-
69
—inne IV-4.0
6. Wrodzone wady serca | A. skorygowane 1 . catkowita korekcja bez | IV-
L 792.4
u dorostych towarzyszqcych przeciekow 5A.1
2 .powiktania pozabiegowe i | IV- 792 4
resztkowe przecieki 5A.2 ’
—inne V-
5A.0
Ii)re ki j(')ach paliatywnych 1. operacja Fontana {5‘; 1
2 . anastomozy systemowo- | IV-
ptucne 5B.2
—inne V-
5B.0
C. niekorekcyjnie IV-5C
7. inne 1. dwukomorowa lewa komora | IV-6.1 | Q20
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Klasa V to rzadkie arytmie. Wynikajone z pierwotnych chordb serca (grupa 1) lub
strukturalnych choréb serca (grupa 2). Niektére amajetypowy mechanizm Ilub obraz
elektrokardiograficzny (grupa 3). Do klasy V nal¢éez arytmie w przebiegu specyficznych rzadkich
chordb (grupa 4). Szczegoty w tabeli 6.

Tabela 6. Klasyfikacja chordb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Keenia - Klasa V

kod |%°°
Grupa Podgrupa Przyktady ICD-
RCD
10
1. . Arytm/e. spowodowane | A. Kanatopatie 1. Zespot Brugaddw V- 147.2
pierwotnymi, 1A.1
elektrokardiologicznymi 2. Zespdt dtugiego odstepu QT | V- 145.8
chorobami serca (LQTS) 1A.2 ‘
3. Zespdt krotkiego odstepu QT | V- 145.8
(5QTS) 1A.3 ‘
4. Polimorficzny V-
katecholaminergiczny 145.8
1A4
czestoskurcz komorowy
—Inne v
1A.0
B. Zespofy preekscytacji | 1. Zespot Wolffa—Parkinsona— | V-
White’a 1B.1
. ., V-
2. Zespdt Mahaim’a 1B.2
—Inne v
1B.0
—Inne V-10
2. Arytmie wtdrne do rzadkich | A. w przebiegu | 1. Arytmogenna dysplasia/ | V- 142.8
strukturalnych chordb serca | kardiomiopatii kardiomiopatia prawej komory 2A.1 '
N . V-
2. Kardiomiopatia przerostowa A2 142
N . . V-
3. Kardiomiopatia restrykcyjna JA3 142
4. Niescalenie miesnia lewej | V-
komory 2A.4 142.8
N . . V-
5. Kardiomiopati rozstrzeniowa A5 142
—Inne v
2A.0
B. w przebiegu . V-
wrodzonych wad serca 1. Serce jednokomorowe 2B.1
. V-
2. Wady przeciekowe 2B.2 Q20.4
3. Cor triatriatum v
’ 2B.3
4. ,Przetrwafa lewa Zyta gtéwna | V- Q24.2
gorna 2B.4
V-
—Inne 2B.0 Q26.1
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3. Arytmie o0 nietypowym

A . Nadkomorowe

1. Atypowa, nawrotny czestoskurcz

mechanizmie i zapisie EKG przedsionkowo-komorowy 3\/:4 ] 147.1
weztowy (AVNRT) ’
2. Tachykardia z odstepem RP | V- 147.1
dfuzszym niz PR 3A.2 ’
3. Antydromowy  czestoskurcz
przedsionkowo-komorowy w | V- 145.6
zespole  Wolffa— Parkinsona— | 3A.3 ’
White’a
4. Tachykardia w zespole Mahaima _‘;\ 4 147.1
—Inne v
3A.0
B. Komorowe 1. Nawrotny czestoskurcz | V-
1.47.2
peczkowy 3B.1
—Inne v
3B.0
—Inne V-30
4. Arytmie w rzadkich i | A. Jatrogenne 1 . Kardiotoksycznos¢ | V-

. , . .. Z51.1
specyficznych sytuacjach chemioterapii 4A.1
klinicznych B V-

2. Po transplantacji serca 294.1
4A.2
3 . Po chirurgicznych korekacjach | V- V83
wrodzonych wad serca 4A.3
-Inne v
4A.0
Iieta bo IiczneZaburzen/a 1. Choroba Fabry’ego 4VB. 1 E75.2
. . V-
2. Choroba Niemann—Pick’a 4B.2 E75.2
—Inne v
4B.0

Klasa VI to guzy serca definiowane jako dodatkotvaksura w jamach serca, miokardium

lub endokardium. $rzadly i heterogens histologicznie grugp chordéb. Naleg tutaj guzy pierwotne,

przerzutowe, skrzepliny wewtrizsercowe, wegetacje na zastawkach. Szczegotyfildasji w tabeli

7.

Tabela 7. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Kezenia - Klasa VI

/R Kod Kod
Grupa Podgrupa Przyktad/kategoria/jednostka crReD | 1cD-
chorobowa
10
1-pierwotne guzy serca A-pierwotne tagodne | 1-sluzak VI-1A1
uz -
guzy serea a-sluzak serca vi D15.1
1Ala
0- inne ViI-
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1A10

masywnego guza Srodpiersia

2-widkniak VI-1A2
_ .. . ViI-
a-wtdkniak u ciezarnej 1424
b-wtdkniak przegrody | VI- D15.1
miedzykomorowej 1A2b
. . Vi-
0-innej 1A20
3-ttuszczak VI-1A3
a-przerost ttuszczowy VI
1A3a D17.0
. Vi-
0-inne 1A30
4-miesniak
prgzkowanokomdorkowy VI-iA4 D21.3
0-inne VI-1A0
B-pierwotne ztosliwe guzy | 1-miesak prgzkowanokomdrkowy | VI-1B1 | C49.3
2-nacz.yn/akomlesak VI-1B2
(Angiosarcoma)
a-pierwotny  naczyniakomiesak
serca leczony vI- D38.0
kardiochirurgicznie 1B2a
. Vi-
0-inne 1820
3-chtoniak VI-1B3 | C85.9
4-naczyniak VI-1B4
a-naczyniak jamisty VI-
1B4a D18.0
0-inne ViI-
1B40
0-inne VI-1BO
2-guzy przerzutowe serca A-z zakresu klatki | 1-rak ptuca VI-2A1 | C34.8
piersiowej 2-rak piersi VI-2A2 | C50.8
3-rak skory VI-2A3
0-inne VI-2A0
B-z zakresu jamy | 1-rak zotqdka lub jelit VI-2B1 | C26.8
brzusznej 2-rak nerek lub drég moczowych | VI-2B2 | C68.8
3-rak stercza VI-2B3 | C61
0-inne VI-2B0
C-ginekologiczne VI-2C C57.0
D-hematologiczne VI-2D | C96.0
0-inne VI-20
3-skrzeplina w jamach serca VI-3 174.0
4-nacieki zapalne A.-wegetacje VI-4A | 180.9
B-guzy zapalne VI-4B | R22.6
C-ropnie VI-4C | J85.3
D-zwapnienia 1-osierdzia VI-4D1
a.-nawrotowe zapalenie osierdzia | VI-
jako rzadka manifestacja | 4D1a
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2-zastawki VI-4D2

a.-zwapnienia pierscienia | VI-

mitralnego 4D2a
0.inne VI-4D0
0-Others VI-4E
5-powiktania sercowo- | A-pochirurgiczne VI-7A
naczyniowe po terapii | B-po radioterapii VI-7B
onkologicznej C-po chemioterapiii VI-7C
0-inne VI-7D

Klasg VIl stanowi choroby uktadu sercowo-naczyniowego ¢zarnych. Wysipuja one u
0,2-4% wszystkich gi. Zwykle wymagaj wspotpracy lekarzy etych specjalnéci w tym
kardiologow, ginekologow, potenikow, neonatologow, anestezjologoéw i genetykOwwW
klasyfikacji tych choréb stosujeesie same klasy (I-VI oraz VIII), grupy i podgrupgkj w
pozostatych klasach co przedstawiono w tabeli 8.

Tabela 8. Klasyfikacja choréb rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Kzenia - Klasa VI
(choroby uktadu kgzenia u ctzarnych)

Choroby uktadu sercowo- | Nastepujqgce litery dla podgrup, przyktady | Kod ICD
naczyniowego — klasy gtdwne (tabele | zgodnie z tabelami I-VI oraz VIII CRCD 10
1-6)
Grupa Podgrupa Przyktad
Rzadkie choroby uktadu krgZenia (klasa | 1... A. 1. VIl-I-... 099
) A4
Rzadkie choroby krqzenia ptucnego | 1... A. 1. VII-ll-... | 099
(klasa 1) A4
Rzadkie choroby serca (kardiomiopatie) | 1... A.. 1. VII-IIl... | 099
(klasa Ill) 4
Rzadkie wrodzone wady serca (klasa IV) | 1... A. 1. VII-IV... | 099
4
Rzadkie arytmie (klasa V) 1. A.. 1. VII-V... 099
4
Guzy serca i kardioonkologia (klasa VI) | 1... A. 1. 099
4
Niesklasyfikowane choroby uktadu | 1... A.. 1. 099
krgzenia (klasa VIII) 4
* cyfra VIl z przody wskazuje na klase VIl po ktorej znajduje sie wtasciwy kod klasyfikacji RCD
odpowiadajqgcy rzadkiej jednostce chorobowe znajdujqce;j sie klasach I-VI. Przyktad: VII-I-1A1 wskazuje
na ciezarnq z anomaliq kota tetniczego Willisa, jednostkq wchodzgcq w sktad klasy | klasyfikacji RCD:
Klasa VIl — rzadkie choroby uktadu sercowo-naczyniowego w ciqzy, klasa | — rzadkie choroby krqgzenia
systemowego, grupa 1 — anatomiczne malformacje tetnic, podgrupa A — tetnice mézgowe, przyktad 2-
anomalie kota tetniczego Willisa

Do klasy VI kwalifikuja sie¢ choroby, niesklasyfikowane w innych miejscach. yRiady
przedstawiono w tabeli 9.
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Tabela 9. Klasyfikacja chorob rzadkich Centrum @hoRzadkich Uktadu Kzenia - przyktady

chordb niesklasyfikowanych

1. 65-latka z zespotem Heyde’a Vil-1

2 . 49-letni pacjent z niedoborem czynnika VI, przewlektq niewydolnosciqg serca i vii-2

skrzepling w lewej komorze

3. 24-letni pacjent z zakrzepicq zylng | skrzepling w koniuszku serca podczas Vi3

glistnicy.

4 . Zylna choroba zakrzepowo-zatorowa powiktana trombocytopenig vii-4

indukowang heparyngq typu Il u ciezarnej.

5. 47-letni pacjent z pierwotng, ciezkg niedomykalnosciq tréjdzielng. vil-5

* Kolejne niesklasyfikowane choroby sercowo naczyniowego wtqczone do klasy VIl sq przydzielane
jako kolejne kody zgodnie z datq publikacji na stronie internetowej CRCD — www.crcd.eu lub w Journal
of Rare Cardiovascular Diseases .

Centra choréb rzadkich wyzwaniem opieki zdrowokrajow cztonkowskich Unii Europejskiej

Populacja dorostych z rzadkimi chorobami ukfadgzé&nia jest niejednorodna. Ostatnie
postpy w kardiochirurgii i kardiologii dzieecej spowodowaty zwkszenie liczby dorostych
pacjentow z nowymi manifestacjami chor6b wgrej nieznanymi w populacji dorostych. Aby
sprosté nowym wyzwaniom opieki nad pacjentami z chorobamadkimi powstat Komitet
Ekspertéw Unii Europejskiej ds Rzadkich Chordb (EBERD), a cz$¢ panstw cztonkowskich ja
podita dziatania zmierzage do dostosowania ich systemow opieki zdrowotne;j.

Szczegolne problemy i wyzwania z®ane z organizagjopieki nad pacjentami z chorobami
rzadkimi to:

1. Czstas¢ wystepowania chorob rzadkich w dorostej populacji nist jenana, a brak znajost
epidemiologii utrudnia organizacjecznictwa specjalistycznego.

2. Brak jest wytycznych dotygeych opieki nadat grum chorych. Liczba specjalistow z zakresu
choréb rzadkich jest niewystarcgeq biogc pod uwag zwickszapca sie liczbe chorych.
3. Brakuje specjalistycznych centrow medycznych gacjentow z chorobami rzadkimi.
4. Brakuje odpowiedniej organizaéjiadcze socjalnych dla pacjentow z chorobami rzadkimhi ic
rodzin.

Centrum choréb rzadkich uktadu agkenia jest specjalistyczn jednostly o
wielodyscyplinarnym charakterze i wyszkolonym peeda w ktérym pomoc maguzyska wszyscy
pacjenci z rzadkimi chorobami serca i naczy
W skiad personelu powinni wchodzi
- kardiolodzy wyspecjalizowaniu w diagnostyce idegiu chorob rzadkich

- kardiochirurdzy wyspecjalizowani w leczeniu dziegorostych
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- elektrofizjolodzy

- anestezjolodzy

- pielegniarki z ddwiadczeniem w zakresie opieki nad pacjentami z a@b@ami rzadkimi uktadu
krazenia

- sekretarki medyczne i personel pomocniczy

- patolodzy z odpowiednim wyksztatceniem z zakresorob uktadu kgzenia

- koordynatorzy baz danych.

Centrum powinno mie bliskg wspotprae z lekarzami innych specjalé@ w tym genetykami,
endokrynologami, ginekologami, pulmonologami, néagami, chirurgami, lekarzami rodzinnymi,

stomatologami.

Cele i1 zadania Centrum Chorob Rzadkich Ukladuaz&nia w Krakowskim Szpitalu
Specjalistycznym im. Jana Pawia Il (CRCD)

CRCD zostato zalmne w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. J&=@avta Il jako
rezultat pozytywnego rozpatrzenia projektu Unii @&pejskiej wspétfinansowanego w ramach
Matopolskiego Regionalnego Programu Operacyjneg@®Kd) 2007-2013, Priorytet 8, Wspdtpraca
miedzyregionalna, Dziatanie 8.2. Wzmocnienie pozycjiatdpolski w europejskich sieciach
wspotpracy. Pierwszymi oficjalnymi partnerami zdgtasrodki w Rydze, Pauls Stradins Clinical
University Hospital oraz w Kownie, Lithuanian Unredy of Health Sciences. Niedlugo po
rozpoczciu projektu stopniowo deézaly s¢ kolejne jednostki. W roku 2013 CRCD otrzymato
dofinansowanie w ramach MRPO na prowadzenie projgkt Rozszerzenie Europejskiej Sieci
Wspotpracy w zakresie tzw. Sierocych Chorob Kamtigdznych. Do projektu jako oficjalni
partnerzy dajczyli: Deutsches Herzzentrum Berlin, Berlin, Germppa®an Raffaele University
Hospital, Milan, ltaly Specjalistyczny Szpital inEdwarda Szczeklika w Tarnowie Szpital
Powiatowy im. dr Tytusa Chatulskiego w Zakopanem Szpital Powiatowy w Chrzanowie
Uniwersytecki Szpital Dzieecy w Krakowie-Prokocimiu Uniwersytet Jagialkki Collegium
Medicum/ Jagiellonian University, Medical Collegeafddowy Fundusz Zdrowia, Oddziat
Matopolski/ National Health Fund, Malopolska Diwisi Struktug projektu przedstawiono na rycinie
1.

Tabela 10. Struktura Centrum Choréb Rzadkich Ukidtlazenia w Krakowskim Szpitalu

Specjalistycznym im. Jana Pawia Il

Dyrektor Szpitala Dr med. Anna Prokop-Staszecka
Kierownik Centrum Prof. dr hab. med. Piotr Podolec
Zastpca Kierownika Centrum Dr hab. med. Grzegorz Kope
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Koordynator administracyjny

Dominika Gryszowka/ Aegrka Piwowarczyk-Bargiet

(kardiomiopatii)

Koordynator Programu Choréb RzadkicPRrof. UJ dr hab. med. Anna Kabtak-Ziembicka
Krazenia Systemowego Dr med. Jakub Podolec

Koordynator Programu Chorob RzadkicBr hab. med. Grzegorz Kope

Krazenia Plucnego

Koordynator Programu  Chor6éb  SerncBr med. Pawel Rubi

Koordynator Programu Rzadkich Wrodzony
Wad Uktadu Kgzenia u Dorostych

cbr hab. med. Lidia Tomkiewicz-Pgy

Krazenia u Cg¢zarnych

Koordynator Programu Guzéw Serca| Dr hab. med. Monika Komar
Kardioonkologii
Koordynator Programu Choréb  Uktadr med. Agata Léniak Sobelga

Koordynator Videokonferenciji

Lek. JakubeBhiewski

Koordynator IT

Mgr Matgorzata Rusin

Partnerzy

Research Institute of Cardiology, Pauls Stradit
Clinical University Hospital, Riga, Latvia - Prof
Andrejs Erglis, dr Aldis Rozenbergs, dr Andris
Skride

Deutsches Herzzentrum Berlin, Berlin, Germa
- Prof. Roland Hetzer, prof. Henryk Siniawski
San Raffaele University Hospital, Milan, Italy
Prof. Ottavio Alfieri, prof. Antonio Colombo,
prof. Francesco Maisano

Lithuanian University of Health Sciences in
Kaunas - Prof. Egle Ereminiene, prof. Saidrius
Milauskas, prof. Remigijus Zaliunas,
Department of Cardiology, University of Hull,
Great Britain - Prof. John GF Cleland
Specjalistyczny Szpital im. Edwarda Szczeklik
w Tarnowie - Dr Marcin Kuta, dr Dariusz Raich
Szpital Powiatowy im. dr Tytusa Chatibkiego
w Zakopanem - Dr Regina Tokarz, dr Anna
Orzechowska

Szpital Powiatowy w Chrzanowie - Dr Krzysztof

Ktos, dr Jacek Nowak

Uniwersytecki Szpital Dziegcy w Krakowie-
Prokocimiu Dr Maciej Kowalczyk, prof. Andrze
Rudziaski, prof. Janusz Skalski

Uniwersytet Jagiellaski Collegium Medicum/
Jagiellonian University, Medical College Prof.
Tomasz Grodzicki, prof. Piotr Laidler, prof.
Wojciech Nowak

Narodowy Fundusz Zdrowia, Oddziat
Matopolski/ National Health Fund, Malopolska

nsS

D

i

Division - Mrs Ebbieta Frylewicz-Chrapisiska
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Cele CRCD s spojne z zaleceniami Komisji Europejskiej dotyemami tworzenia centrow
doskonatéci z zakresu chordb rzadkich uktaduenia. Obejmuj one:

- prowadzenie diagnostyki oraz leczenia pacjentdaadkimi chorobami uktadu krenia na terenie
Matopolski i w razie potrzeby innych regionow Pajsk

- rozwoj krajowych i mgdzynarodowych sieci wspotpracy w zakresie chor@lkich;

- utworzenie bazy danych choréb rzadkich uktadizémia;

- rozpowszechnienie wiedzy na temat chorob rzadldhdu kazenia wrdd lekarzy, pacjentow i
ich rodzin;

- wsparcie psychologiczne i socjalne pacjentovhiradzin.

Od roku 2006 do 2015 w CRCD przeprowadzono diagke®raz podjto kluczowe decyzje
terapeutyczne dla kilkuset pacjentow z chorobamdkini uktadu kgzenia. Stalo i to mazliwe
dzieki scistej wspotpracy personelu CRCD z krajowymi orakdmynarodowymi ekspertami z
réznych dziedzin medycyny. Pacjenci z chorobami rzadllsy przedstawiani podczas kwartalnych
wideokonsultacji z udziatem ekspertow. Lekarze 220Rodnosz swoje kwalifikacje podczas sta
w renomowanych @odkach europejskich. Ponadto CRCD odegrato istotole w
rozpowszechnianiu wiedzy o chorobach rzadkich ukfadzenia poprzez organizowane sympozja
oraz konferencje, bazy danych chordb rzadkich, guaahik oraz stroginternetowy i Journal of Rare
Cardiovascular Diseases. Dodatkowo CRCD we wspdyaNydzialem Lekarskim Uniwersytetu
Jagiellaskiego Collegium Medicum opracowato "Program szhkiale zakresu chordb rzadkich dla

studentow wydziatéw lekarskich uczelni medycznych".
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2. Wybrane, najwazniejsze europejskie i narodowe programy dziata w dziedzinie chordb
rzadkich.
Piotr Podolec, Jakub &tniewski, Jakub Podolec, Grzegorz Képe

Wstep

Choroby rzadkie to zagrajacezyciu lub powodujce przewlekd niepotnosprawng choroby,
ktore dotykag niewielu ludzi. Wg europejskiej definicji ustanamiej na mocy decyzji Parlamentu
Europejskiego i Rady Unii Europejskiej z dn. 29 &mia 1999r., za chorebrzadly uwaza sk
chorole, ktére wys¢puje nie czsciej niz u pieciu 0s6b na 10 tys. populacji ogdélnej. Ta liczbazeno
wydawa sie niewielka, jednak w 27 krajach UE oznacza to ok#6 tys. przypadkéw zachoroina
Wicksza¢ pacjentdw cierpi na choroby, ktore wysitlja jeszcze rzadziej, tj. jeden przypadek na 100
tys. 0séb lub wicej.

Szacuje s, ze obecnie w UE od 5 do 8 tys. choréb rzadkich do®d8 proc. ludnéi, czyli 27-36
min oséb.

UE, uznagc choroby rzadkie za priorytetowy obszar dziatadziedzinie zdrowia publicznego,
podgta dziatania, w celu poprawy jaka opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi, posvania
rozwoju wiedzy, badanaukowych, specjalistycznej wspétpracy oraz opraeeania i dopuszczania
najlepszych mdiwych lekéw i terapii.

Aby osigng¢ ten cel, w 2008 r. Komisja przya komunikat na temat — Rzadkie choroby:
wyzwania stgjce przed Eurap okrellajacy ogolry strategs wspierania pastw cztonkowskich w
diagnozowaniu i leczeniu obywateli UE cigggych na rzadkie choroby oraz sprawowaniu nad nimi
opieki. Komunikat ten koncentrujecsna trzech gtbwnych obszarach: (a) poprawie rozaoamia
rzadkich chorob i spoteczn@yjiadomdci ich istnienia; (b) wspieraniu polityki dotygzej rzadkich
choréb w pastwach cztonkowskich wadeniu do spdjnej strategii ogolnej; oraz (c) rozwija
wspotpracy, koordynacji i regulacji w zakresie rkiah chordb na poziomie UE. Komunikatowi
towarzyszyto przyjte kilka mies¢cy p&niej zalecenie Rady EU (2009/C 151/02) z dnia 8wea
2009 w sprawie dziataw dziedzinie rzadkich choréb, wzywag pastwa cztonkowskie do
ustanowienia strategii krajowych. Zalecenie to leniuje st na (a) definicji, kodyfikacji i
sporadzaniu spisu rzadkich choréb, (b) badaniach naukbwy(c) europejskich sieciach
referencyjnych, (d) gromadzeniu wiedzy specjalistyg na poziomie UE, (e) upodmiotowieniu
organizacji pacjentow, oraz (f) trwato.

W celu wsparcia pestw cztonkowskich w procesie opracowywania krajolwvptanow
i strategii Komisja Europejska wspoffinansowatajeko EUROPLAN z budetu unijnego programu
dziatah w dziedzinie zdrowia. We wspotpracy z powotanymmacy decyzji Komisja UE z dn. z
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dnia 30 listopada 2009 Komitetem Ekspertow ds. RzadChorob (ang. European Union Committee
of Experts on Rare Diseases, EUCERD) opracowarszeala:

1. dla grodkéw eksperckich ds. choréb rzadkich wigtavach cztonkowskich dotygee kryteriow
jakaoscei;

2. dotycace europejskich sieci referencyjnych w dla chozawkich;

3. dotycace rejestréw pacjentdw z chorobami rzadkimi i bamyath;

4. dotycace poprawy sposobéw kodowania chordb rzadkich wesyach informacyjnych ochrony
zdrowia,

Dziatania UE dotycg rowniez sierocych produktoéw leczniczych. Na mocy rozpdeenia
Parlamentu Europejskiego i Rady nr 141/2000 z dngdudnia 1999 r. opracowano procedury
oznaczania sierocych produktéw leczniczych, azedalokréglono zackty dla przemystu do
prowadzenia badanaukowych, wprowadzania do obrotu i opracowywam@luktow leczniczych
wykorzystywanych w chorobach rzadkich.

W ramach realizacji zaleie wytycznych EU dotycgeych chordb rzadkich, po szerokich
konsultacjach Krajowego Forum na rzecz terapii 6harzadkich, i Zespotu ds. Choréb Rzadkich
przy Ministrze Zdrowia, w Polsce opracowano Narogd®lan Narodowego Planu dla Choréb
Rzadkich. Stanowi on najdzie pozwalajce zapewrd trwaly realizacg polityki zdrowotnej
ukierunkowanej na potrzeby pacjentow z chorobamikimi, wprowadzi systemowe rozyzania

problemoéw zdrowotnych i socjalnych tej grupy chdryc

Tresci najwazniejszych, wybranych rozporadzen Unii Europejskiej w dziedzinie chordb
rzadkich

I.  Pierwszy wspolnotowy program dziat@ w dziedzinie rzadkich chordb.
Decyzja nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskiego az Rady z dnia 29 kwietnia 1999
przyjmuj gca wspoélnotowy program dziatania w dziedzinie rzadich choréb w ramach dziata

w zakresie zdrowia publicznego (1999-2003).

Choroby rzadkie wwietle prawodawstwa Unii Europejskiej (UE) uzyskaty6j szczegoiny
status kiedy Parlament Europejski oraz Rada UE wr 88 kwietnia 1999 r. (nr 1295/1999/WE),
przyjeta wspolnotowy program dziatania w dziedzinie raallichorob w ramach dziatav zakresie
zdrowia publicznego (1999-2003). Na mocy tej deicghjoroby rzadkie zostaty wskazane jako

obszar priorytetowy dziatania Wspélnoty w ramactyakosci w zakresie zdrowia publicznego.

36| Strona



Na potrzeby programu przyp nasgpujace zataenia m.in.

1. Rzadkie choroby, wktzapc te o podiau genetycznym, asto zagraajace zyciu lub
wyniszczagce choroby przewlekte, ktore wypuja tak rzadkoze konieczne gspecjalne,
zbiorowe wysitki w celu ich rozwikania, tak aby zapobiec wysokiej chorobégidub
smiertelnagci okotoporodowej lub wczesnemu lub znacznemu mdmu jakdci zycia
jednostki lub potencjatu spoteczno-gospodarczego.

2. Niska czestas¢ wyskepowania nalgy rozumie jako wystpowania choroby rzadziej.nb na
10 000 w ogolnej populacji Wspadlnoty.

3. Niewielka czstas¢ wystpowania tych choréb oraz brak wiedzy na ich tematensprawia,
iz osoby nimi dotknjte nie korzystaj z zasobdw i ustug zdrowotnych w sposéb, na ktéry
zastugug.

4. Liczba os6b dotkriych konkret rzadk jednostlg chorobowy jest, wg definicji niewielka,
w poréwnaniu do liczby osob ciegaych na cesciej wystpujace choroby, jednaka¢zny
odsetek dotkrtych rzadkimi chorobami os6b w ogdélnej populadjitjenaczny.

5. Rzadkie choroby wydajsiec mie¢ niewielki wptyw na spoteczestwo jako caté¢, jednak
indywidualnie stwarzajpowane trudndci dla chorych i ich rodzin.

6. Z punktu widzenia zdrowia publicznego wiedza nademhordb rzadkich powinna ulec
poprawie.

7. Wspodlnota powinna podejmowavysitki w celu osigniecia wysokiego poziomu ochrony
zdrowia w tej grupie chorych.

8. Program przyczygi sii ma do poprawy wiedzy i zrozumienia chorob rzadkmtaz
wspierania szerszego upowszechniania informacji ich nprzez rozwijanie dziata
uzupetniajcych do innych programéw i dziatavspolnotowych i inicjatyw, ktére maj
bezpdrednie znaczenie dla agniccia celow tego programu, unilggj przy tym
niepotrzebnego powielanie.

9. Program dziata w dziedzinie rzadkich chordéb powinien zdspodity w ramach spdjnego,
0gl6lnego podégia, ktore obejmuje inicjatywy w zakresie lekéw reigych i bada
medycznych.

10.Wspdlnota jest w stanie zapewnwartags¢ dodam do dziatéa paistw czionkowskich
dotyczicych rzadkich choréb poprzez koordyradgiatar krajowych, rozpowszechniania
informacji i déwiadcze, ustanawianie spéjnych priorytetow, rozwoju odpeaviich sieci,
doboru ogdlnospotecznych projektéw, motywowania iobitizowania wszystkich
zainteresowanych, w szczegd@oostuzby zdrowia, naukowcéw i oséb bezpednio lub

posrednio dotkngtych takimi chorobami.

37| Strona



11.Prace nad stworzeniem spojnej i komplementarndyyotadostpnej europejskiej sieci
informacji na temat rzadkich chordb, z wykorzyseamiuw istniegcych baz danych, powinny
by¢ podejmowane od samego pgitai trwania tego programu.

12.Nalezy wspierg& wspotprag z organizacjami medzynarodowymi wiéciwymi w dziedzinie
zdrowia publicznego, w szczegokoo ze Swiatowa Organizacj Zdrowia (WHO), oraz z
krajami trzecimi, a tale pomedzy grupami wolontariuszy wspiegaymi o0soby
bezpdrednio lub pérednio dotkngtych rzadkimi chorobami.

13.Wysoki poziom zaawansowania dgstych obecnie technologii me znacznie przyczyéi
si¢ do nabycia lepszego poznania i zrozumienia orasgego rozpowszechniania informacji
na temat rzadkich chordb; technologie ta powinny¢ btosowana w celu zekszenia
realizacji celow i dziaka przewidzianych w ramach programu.

14. Systematyczne gromadzenie danych medycznych odbiw@becnie w ramach programu
dziatah wspolnotowych w dziedzinie monitorowania zdrowi®97 do 2001), przyjego
decyzp nr 1400/97 /| WE Parlamentu Europejskiego i Radgutarna wymiany informacji i
danych musi w zwizku z tym by zapewniona mgdzy obydwoma programami.

15. Program ten powinien trwaieciu lat, aby zapewdiodpowiedni czas na wdreniesrodkow
w celu osagniecia wyznaczonych celow.

16.Aby zwigckszy znaczenie i wptyw programu, ocena podejmowanychdkéw, ze
szczegllnym uwzgtnieniem ich skuteczdoi i osiggania przygtych celéw, powinna
nieustannie by podejmowana.

17.Nalezy pozostawdé mazliwos¢ modyfikowania programu w trakcie jego trwania hopod
uwag; wyniki jego oceny oraz wszelkich ewentualne zdaizeh zwizane z dziataniami
Wspolnoty w dziedzinie zdrowia publicznego.

18.Wspolnoty ma maiwos¢ wprowadzania szczegolnych ustalev przypadku wysipienia
sytuacji awaryjnej, o ktérych powinna niezwtoczmtormowa: Paistwa Cztonkowskie, tak,
aby ochrona ludniwi byta zapewniona.

19.Wszelkie ustalenia Wspdlnotowe mugday¢ w zgodzie z prawami i obowdkami Pastw
Cztonkowskich wynikajcymi z traktatéw lub uméw dwustronnych i wielostnguoh.

20.Komisja powinna zapewaéirealizac{ tego programu, wciste] wspotpracy z Ratwami
Cztonkowskimi.

21.Niniejsza decyzja ustanawia, na caty okres trwamagramu, ramy finansowe stanqoe
gtéwny punkt odniesienia, w rozumieniu pkt 1 Deé&lgr Parlamentu Europejskiego, Rady i
Komisji z dnia 6 marca 1995 roku, dla wiadzy beidwej podczas corocznej procedury

budzetowe;.
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Postanowienia przyje w decyzji
1. Czas trwania i cele programu
1.1.Wspdlnotowy program dziadaw dziedzinie rzadkich chordb, w tym chordb genetych,
zostaje przyty na okres od 1 stycznia 1999 do 31 grudnia 2003amach dziata
w dziedzinie zdrowia publicznego.
1.2.Cele programu:

1.2.1. Promowanie rozwoju i dogtu do spéjnej i komplementarnej Europejskiej
Sieci Informacji na temat rzadkich chorob, z wyk@taniem istnigcych baz
danych. Informacja ma obejmoévarpisy z wyszczegolnianiem nazwy choroby, jej

synoniméw, ogdlnego opisu zaburzenia, symptomoémyqayn,  danych
epidemiologicznych, metod diagnostycznych, przygatn  konsultaciji
specjalistycznych, srodkow  zaradczych, standardow leczenia, hada
klinicznych, programow badawczych oraz ligtgdet, umaliwiajgcych uzyskanie
dodatkowych informacje na temat danej jednostkrabowe;. Dostpnaié¢ do
tych informacji musi by powszechna, w tym przez internet.

1.2.2. Promowanie poszerzania wiedzy przez profesjonalisiccelu poprawy wczesnego
wykrywania, rozpoznawania, zapobiegania i wdraa interwencji w dziedzinie
rzadkich chordb.

1.2.3Promowanie ponadnarodowej wspoOtpracy i tworzemiei giartnerstwa mdzy grupami
0s6b bezp&rednio lub pérednio dotkngtymi tymi samymi rzadkimi chorobami, a tak
wolontariuszami i profesjonalistami zaangawanymi w opiek nad osobami
bezpdrednio lub pérednio dotkngtymi chorobami rzadkimi.

1.2.4. Koordynowanie dziaka na poziomie wspdlnotowym w celu zachnia do

kontynuaciji pracy i wspotpracy gdzynarodowej.

1.2.5. Wspieranie na poziomie wspolnotowym monitoringudkieh choréb w péastwach
cztonkowskich i wdraanie systemdw wczesnego ostrzegania w sytuagwpaiia
sie skupisk danych, rzadkich jednostek chorobowych nakonkretnym obszarze.

1.2.6. Promowanie szkolenia specjalistow i tworzenia sieespoipracy pomidzy

specjalistami zajmagych s¢ dary rzadly chorol.
2. Realizacja celéw programu
2.1.Komisja ma za zadanie zapewniealizac§ celéw programu, wscistej wspoipracy
z paistwami cztonkowskimi.
2.2.Komisja powinna wspotpracowa instytucjami i organizacjami dziaggymi w dziedzinie
rzadkich chordb.
3. Spojna¢ i komplementarng
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3.1.Komisja powinna zapewéi spojnég¢ i komplementarn@& dzialaa podejmowanych
w zwigzku z realizagj celéw programu i tych realizowanych w ramach inmpcogramow
i dziatan Wspdlnoty, w szczegoldoi w dziedzinie zdrowia publicznego, z jednej stron
i inicjatyw w dziedzinie lekow sierocych i badenedycznych, z drugiej.
4. Finansowanie
4.1.Ramy finansowe dla realizacji niniejszego programwokresie, o ktbrym mowa w art. 0
czasie trwania programu i celach, usta¢ansi 6,5 min EUR.
4.2.Rocznesrodki 3 zatwierdzane przez organ kmetbwy w ramach limitow perspektywy
finansowej.
5. Struktura i zadania Grupy Roboczej ds. choréb ricidk
5.1.Komisja wspierana jest przez geumbocz sktadajcy sk z dwoch przedstawicieli kdego
Paistwa Cztonkowskiego, ktoremu przewodniczy przedsighvikomisji.
5.2. Wspoétpraca pomgdzy Komisp i Grupg Robocza obejmuje naspujace dziedziny:
5.2.1. Opracowanie zasad procedowania Grupy Roboczej;
5.2.2. Opracowanie rocznego programu pracy, wskaago priorytety dziatania;
5.2.3. Opracowanie uzgodnie kryteriow i procedur wyboru i finansowania prdj@k
w ramach tego programu, w tym dotycygch wspotpracy z organizacjami
migdzynarodowymi wiéciwymi w dziedzinie zdrowia publicznego oraz ucnédiva
Krajow Cztonkowskich;
5.2.4. Opracowanie procedur oceny i kontroli;
5.2.5. Opracowanie uzgodniedotyczcych upowszechniania i przekazywania wynikow;
5.2.6. Opracowanie procedur dotyrzch koordynacji z programami i inicjatywami,
ktore mag bezpdrednie znaczenie dla @ghiccia celu tego programu;
5.2.7. Opracowanie ustatedotyczcych wspotpracy z instytucjami i organizacjami.
6. Wspotpraca n@idzynarodowa
6.1.Z zastrzeeniem artykutu 228 Traktatu, w trakcie realiza€gd programu, wspoétpraca z
panstwami trzecimi i organizacjami gdzynarodowymi wigciwymi w dziedzinie zdrowia
publicznego, w szczegdlea ze Swiatowa Organizaci Zdrowia (WHO), powinny b
wspierane i realizowane w zakresie dziataeléw obgtych tym programem.
7. Monitoring i ocena
7.1.W ramach realizacji niniejszej decyzji, Komisja pgdie niezlgdne srodki w celu
zapewnienia monitorowania iagjtej oceny tego programu;
7.2.Komisja zobowazana jest sposzizi¢c raporty okresowe i kaczacy obejmujce informacji na

temat realizacji celow i zadarzyjetych w ramach programu.

40| Strona



7.3.Na podstawie sprawozflaokresowych, Komisja n#®@, w razie potrzeby, paodd

odpowiednie wnioski dotyegze modyfikacji programu.

Il. Decyzja nr 1786/2002/WE Parlamentu Europejskieg i Rady z dnia 23 wrzénia 2002 r.
przyjmuj aca program dziatai wspoélnotowych w dziedzinie zdrowia publicznego (ZX8—2008).

Wspdlnotowy program dziatania w dziedzinie chordbdkich, w formie i wg kryteriow
ujetych w decyzji nr 1295/1999/WE Parlamentu Europet i Rady UE z dnia 29 kwietnia 1999
r., zostat przyty jako jeden z @miu ramowych programéw dziatania w dziedzinie zdeow
publicznego.

~Opracowanie strategii i mechanizméw zapobiegamiamiany informacji oraz reagowania na
zagraenie chorobami niezakaymi, w tym na zagregenia rzadkimi chorobami...” byto jednym z
przyjetych zada magcych na celu poszerzenia zdddooszybkiego, skoordynowanego reagowania

na zagraenia dla zdrowia.

lll. Decyzja nr 1350/2007/WE Parlamentu Europejskigio i Rady z dnia 23 padziernika 2007

r. ustanawiajaca drugi wspolnotowy program dziatar w dziedzinie zdrowia na lata 2008—-2013.
Na mocy tej decyzji choroby rzadkiectg zostaly jako priorytet dziatav zakresie promocji

zdrowia, w tym zmniejszaniu nierowm w zakresie zdrowia. Prajpp postanowienie, zi

~propagowanie dziataw zakresie profilaktyki powanych choréb magych szczegdlne znaczenie

ze wzgkdu na ogolne obgienie, jakie stanowione dla Wspdlnoty oraz w zakresie rzadkich choréb,

w odniesieniu do ktérych dziatalfwWspolnoty polegara na oddziatywaniu na ich uwarunkowania

zdrowotne mee stanowd znaczr wartas¢ dodamn dla wysitkdw krajowych.”

IV. Zalecenie Rady UE dla Pastw Czionkowskich w sprawie dziat&a w dziedzinie rzadkich
chorob.

Na mocy decyzji Rady EU (2009/C 151/02) z dnia 8raza 2009 r., przy uwzglnieniu
Komunikatu Komisji do Parlamentu Europejskiego, Raeuropejskiego Komitetu Ekonomiczno-
Spotecznego oraz Komitetu Regiondéw na temat: Reacdkoroby: wyzwania stgie przed Eurap
(KOM(2008) 679), wydano Zalecenie Rady UE dlaxg& Cztonkowskich w sprawie dziatav

dziedzinie rzadkich choréb.

W decyzji przygto nas¢pujace zataenia m.in.

1. Rzadkie choroby stanowizagraenie dla zdrowia obywateli UE, o ileg 40 choroby
zagraajgce zyciu lub choroby powoddgge chroniczny ubytek na zdrowiu i o ile
charakteryzuyj si¢ niska czestascig wystepowania i znacznym stopniem zémasci. Pomimo
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ich rzadkiego wyspowania, istnieje tak wiele #aych rodzajow rzadkich chorélze
dotknicte nimi g miliony osob.

2. Zasady i nadrgne wartéci uniwersalnéci, sprawiedliwdci i solidarndci oraz dosfpu do
opieki odpowiedniej jakai [...] majg najwyzsze znaczenie dla pacjentow ciggych na
rzadkie choroby.

3. Czstas¢ wystpowania rzadkiej choroby jako dotyked nie wiecej niz 5 na 10 000 oso6b
w UE.

4. Szacuje s, ze liczba istnigjcych obecnie rzadkich choréb wahapomiedzy 5 000 a 8 000,
a w ciguzycia cierpi na nie od 6 % do 8 % populacji. Inniawy, pomimo faktuze kazda
z rzadkich choréb charakteryzuje siska czestascig wystpowania, to catkowita liczba oséb
dotknietych rzadkimi chorobami w UE wahaggpomidzy 27 a 36 milionow. Wkszasé¢
przypadkow to choroby rzadko wygpujace, na ktore cierpi maksymalnie 1 na 100 000 oséb.
Pacjenci ci g szczegolnie odizolowani i bezradni.

5. Ze wzgkdu na nisk czgstas¢ wystepowania, szczegoélny charakter i wysalatkowity liczbe
os6b nimi dotknjtych rzadkie choroby wymagaglobalnej strategii, ktorej podstaves
specyficzne i zibone dziatania mage na celu zapohbienie wysokiej chorobowégi lub
mozliwym do uniknkcia przedwczesnym zgonom oraz popggakaosci zycia i mazliwosci
spoteczno-ekonomicznych chorych.

6. Rozwdj nowych meliwosci w zakresie diagnozowania i leczenia rzadkichréhooraz
przeprowadzenie badapidemiologicznych w ich zakresie wymaga dziatbhejmugcych
wiele krajow w celu zwikszenia liczby pacjentéw ajtych poszczegolnymi badaniami.

7. W celu poprawy koordynacji i spojea krajowych, regionalnych i lokalnych inicjatyw
dotyczicych rzadkich chordb i wspotpracyrodkéw badawczych odpowiednie dziatania
krajowe w obszarze rzadkich choréb moglyby zosigte w planach lub strategiach
dotyczcych rzadkich chorab.

8. Zgodnie z bag danych Orphanet tylko 250 sp6d tysecy znanych rzadkich chorob,
w przypadku ktorych midiwa jest identyfikacja kliniczna, posiada kod wtnigjacej
miedzynarodowej klasyfikacji choréb (wersja 10). Odpeania klasyfikacja oznaczenie
kodami wszystkich rzadkich chorél siezlzdne dla zapewnieni@wiadomdaci co do ich
istnienia i rozpoznania w krajowych systemach ojzekowotne;.

9. Swiatowa Organizacja Zdrowia (,WHO”) zainicjowata qmes przegdu 10. Wersji
miedzynarodowej klasyfikacji chorob w celu pragia w ramactswiatowego Zgromadzenia
Zdrowia w 2014 roku jej nowej, 11. wersji. WHO miavata przewodnicgego grupy
zadaniowej UE ds. rzadkich chordb, aby wespragspomniany proces przedu,

przedstawiajc wnioski dotyczce kodyfikacji i klasyfikacji rzadkich chordb.
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10.Wdrozenie wspolnej identyfikacji rzadkich choréb przegzystkie pastwa cztonkowskie
znacznie wzmocnitoby wkiad UE w prace pamsygej gtdbwnej grupy doradczej oraz
utatwitoby wspotprae na poziomie Wspolnoty w dziedzinie rzadkich chorob

11.Jedna z grup roboczych grupy wysokiego szczeblas#sg zdrowotnych i opieki medycznej
koncentruje s na europejskich sieciach referencyjnych (ERN) defyych rzadkich chorob.
Opracowano pewne kryteria i zasady dla ERKOd nich kryteria i zasady dotygze roli
ERN w zwalczaniu rzadkich choréb. ERN mogtyby réserstuzy¢ jako grodki badawcze
i osrodki wiedzy, zajmujce s¢ leczeniem pacjentow z innych fsw cztonkowskich
i zapewniajce w razie potrzeby dagt do odpowiedniej infrastruktury leczniczej.

12.Z punktu widzenia Wspélnoty wadd dodana ERN jest szczegdblnie wysoka w przypadku
rzadkich choréb ze wzgllu na ich niski stopie wystpowania, z ktéorym zwizana jest
zarOwno ograniczona liczba pacjentdéw, jak i niedolwiedzy specjalistycznej w
poszczegolnych krajach. Gromadzenie specjalistyozigelzy na poziomie europejskim ma
zatem kluczowe znaczenie dla zapewnienia pacjent@picym na rzadkie choroby
rownego dosipu do rzetelnych informacji, odpowiedniej i termivej diagnozy oraz opieki
wysokiej jakaci.

13.Wyznaczanie &odkow wiedzy specjalistycznej oraz oilemnie roli, jaky powinny peiné ma
istotne znaczenie w ksztattowaniu polityki zdrowejtw dziedzinie chordb rzadkich. Co do
zasady i w miar mazliwosci — podr@owad powinna raczej specjalistyczna wiedza, a nie sami
pacjenci.

14.Wspotpraca i wymiana wiedzy pogaizy asrodkami wiedzy specjalistycznej okazatg si
bardzo skutecznstrategs postpowania z rzadkimi chorobami w Europie.

15.Osrodki wiedzy specjalistycznej mogtyby przgj multidyscyplinarne podégie do opieki
w celu rozwjzania ztaonych i wielorakich probleméw zwzanych z rzadkimi chorobami.

16.Cechy szczegolne rzadkich chorob, do ktérych zalegraniczona liczba pacjentow
i niedobo6r odpowiedniej wiedzy, w tym wiedzy spéisjgcznej, czyrmi z nich wyptkowa
dziedzirg, a dziatania podejmowane w jej ramach grizgardzo wysok wartags¢ dodanm na
poziomie wspolnotowym. Ogjniccie tej wartdci dodanej mge w szczegolrkmi by¢
mozliwe przez zgromadzenie krajowej wiedzy specjatistyej z zakresu rzadkich chordb
rozproszonej we wszystkichfitwach cztonkowskich.

17.Rzeca najwyzszej wagi jest zapewnienie aktywnego wkiadungha cztonkowskich
w opracowanie niektérych wspolnych instrumentéw, szczegolnéci instrumentow
dotyczcych diagnozowania i opieki medycznej, azekuropejskich wytycznych w sprawie
prowadzenia badaprzesiewowych populacji. Mogtobyesio takze odnosi do sprawozda

z oceny dotyczcych terapeutycznej wako dodanej sierocych produktow leczniczych, ktore
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mogtyby przyczyni sie do przyspieszenia negocjacji dotycych cen na poziomie
krajowym, redukujc tym samym opgnienia w dosfpie pacjentow ciergtych na rzadkie
choroby do lekéw sierocych.

18.WHO okrslita upodmiotowienie pacjentéw jako jeden z ,wardmkwsepnych zdrowia”
i zaclecita do ,aktywnego partnerstwa i strategii samokpigacjentow w celu poprawy
wynikow zdrowotnych i jakéci zycia w grupie oséb dotketiyc przewleklymi chorobami”.
Z tego punktu widzenia rola niezalg/ch grup pacjentéw jest kluczowa tak pod wdgm
bezpdredniego wsparcia oséb dotktyich choroly, jak i zbiorowej pracy, jakte osoby
wykonujg w celu poprawy warunkow wspaolnoty pacjentow cigegch na rzadkie choroby
jako catdci, takze z uwzgédnieniem przysztych pokate

19. Paastwa cztonkowskie powinny zmierzdo zaangzowania pacjentow i ich przedstawicieli
w proces polityczny; powinny tak chzy¢ do propagowania dziatagrup pacjentow.

20.Rozwoj infrastruktury w zakresie badaopieki zdrowotnej w dziedzinie rzadkich choréb
wymaga dtugotrwatych projektéw, a w zgku z tym odpowiedniego wsparcia finansowego

w celu zapewnienia trwadoi projektow w perspektywie diugoterminowej.

Przyjto nastpujace zalecenia w obszarach:
1. Planow i strategii w dziedzinie rzadkich choréb
1.1. Ustanowienie i realizagjplandw lub strategii dotygeych rzadkich choréb na odpowiednim
szczeblu lub przeanalizowanie odpowiednicddkéw odnosgcych se¢ do rzadkich chorob

w innych strategiach dotygzych zdrowia publicznego, zmierzaj do zapewnienia

pacjentom cierpicym na rzadkie choroby desu do opieki wysokiej jakai, w tym

diagnostyki, leczenia, rehabilitacji os6b choryalr miak mazliwosci skutecznych lekow
sierocych, z&w szczegoIngi:

1.1.1. jak najszybsze, opracowanie i prgyje planu lub strategii, ktérej celem bytoby
ukierunkowanie i zorganizowanie stosownych daal dziedzinie rzadkich
chordb w ramach ich systemow zdrowotnych i sogjetin

1.1.2. przeds¢wziccie dziata stuzgcych whczeniu obecnych i przysztych inicjatyw  na

poziomie lokalnym, regionalnym i krajowym, do swoiglanéw lub strategii
w celu przygcia kompleksowego podeja

1.1.3. okreslenie pewnej liczby dziafa priorytetowych w ramach swoich planéw lub
strategii, wraz z celami tych dziagtamechanizmami ich monitorowania

1.1.4. opracowanie wytycznych i zalecedotyczcych rozwoju dziala krajowych

w zakresie rzadkich choréb przez $dave organy na poziomie krajowym w ramach
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trwajacego europejskiego projektu na rzecz opracowami@kmch planéw
zwalczania rzadkich chorob (EUROPLAN).
2. Odpowiedniej definicji, kodyfikacji i spoazizenia spisu rzadkich chordb

2.1. Zastosowanie — do celow prac politycznych na pomowispolnoty — wspolnej definicji
rzadkiej choroby jako choroby dotylgagj nie wecej niz 5 na 10 000 osob.

2.2.Dazenie do zapewnienia odpowiedniego opatrzenia rzadiioréb kodami i umidiwiajac
odnalezienie tych chordéb we wszystkich systemaébrimacji zdrowotnej; zagitanie do
odpowiedniego uznania choroby w krajowych systemapieki zdrowotnej i zwrotu
kosztoéw na podstawie ICD, przy jednoczesnym poszanm procedur krajowych.

2.3. Aktywny udziat w opracowaniu unijnego, fatwo dgstego i dynamicznego spisu rzadkich
chordb w oparciu o séeOrphanet

2.4.Rozwaenie wsparcia na wszystkich odpowiednich szczebladwniez na szczeblu
wspolnotowym, z jednej strony specjalnych siecoinfacyjnych w zakresie choréb,sza
z drugiej strony — do celéw epidemiologicznych jes&0w i baz danych, pagtajac przy
tym o niezalenym zaradzaniu.

3. Bada naukowych dotycgcych choréb rzadkich

3.1. Okreslenie trwagcych bada naukowych i aktualnych zasobow badawczych w kraghw
i wspoélnotowych ramach, aby ustatibecny stan badaocené warunki
badawcze w dziedzinie rzadkich choréb i poptawaiordynacs programéw wspolnotowych,
krajowych i regionalnych w zakresie bad@ad rzadkimi chorobami.

3.2. Okreslenie potrzeb i priorytetow dla batlgpodstawowych, klinicznych, translacyjnych
i socjalnych w dziedzinie rzadkich chordéb oraz gdsv propagowania tych potrzeb
i priorytetow, jak réwnie propagowanie multidyscyplinarnych sposobow wspéldnia,
ktérymi naley sie dodatkowo
zap¢ z wykorzystaniem programow krajowych i wspolnotaivy

3.3. Propagowanie udziatu krajowych naukowcéw w projektebadawczych dotygzych
rzadkich choréb finansowanych na wszystkich odpdwiieh szczeblach, w tym na szczeblu
Wspdlnoty.

3.4.Wiaczenie do swoich planéw lub strategii przepisowzgdych propagowaniu bafla
w dziedzinie rzadkich choréb.

3.5. Utatwianie wraz z Komigj rozwoju wspotpracy badawczej zigéwami trzecimi bicgcymi
aktywny udziat w badaniach nad rzadkimi chorobamiwa ujeciu bardziej ogolnym,
wspotpracy w zakresie wymiany informacji i wiedzesjalistyczne;.

4. Osrodkow specjalistycznych i europejskich sieci refaryjnych
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4.1.Okreslenie  odpowiednich @wodkdéw specjalistycznych na terytorium catego kraju
i rozwazenie wsparcia tworzenia takichrodkow.

4.2.Propagowanie uczestnictwa specjalistycznyckrodkéw w europejskich sieciach
referencyjnych, z poszanowaniem krajowych kompegtéenasad dotycgcych udzielania im
zezwolé lub ich uznawania.

4.3. Organizowaniesciezek opieki zdrowotnej dla pacjentéw ciegpych na rzadkie choroby
przez podejmowanie wspoipracy z odpowiednimi spistjeni oraz wymiag 0sOb
zawodowo zajmucych s¢ ta dziedzirg i wymiare wiedzy specjalistycznej w kraju lub
W razie potrzeby za granjic

4.4.\Wspieranie wykorzystania technologii informacyjnorkunikacyjnych, takich jak
telemedycyna w sytuacjach, gdy niedbe jest zapewnienie depti do potrzebnej
specjalnej opieki zdrowotnej na odlegto

4.5.Wiaczenie do swoich planow lub strategii warunkéw keanych do rozpowszechniania
i mobilncsci wiedzy specjalistycznej i wiedzy ogodlnej w cellatwienia leczenia pacjentow
znajdupcych s¢ w poblizu.

4.6. Zackecanie specjalistycznychsmdkéw do dziatania na podstawie multidyscyplingane
podegcia do opieki w przypadku zajmowanig &iwesti rzadkich chorob.

5. Gromadzenia wiedzy specjalistycznej na temat rzdd&horob na poziomie europejskim
5.1.Gromadzenie krajowej wiedzy specjalistycznej naaemradkich chordb i wspieranie
taczenia jej z wiedg specjalistycza posiadan przez europejskich partnerow w celu
wspierania:

5.1.1. wymiany najlepszych praktyk w zakresie n@z diagnostycznych i opieki
medycznej, jak réwnie ksztalcenia i opieki socjalnej w dziedzinie rzaudiki
chorob;

5.1.2. odpowiedniego nauczania i szkolenia dla wszystkiplfacownikéw staby
zdrowia, aby swiadomi im istnienie tych chordb i zasoby dgste na zwizam

Z nimi opiek;

5.1.3. rozwoju szkolenia medycznego w dziedzinach azamych 2z diagnostyk
rzadkich choréb i zagedlzaniem nimi, takich jak genetyka, immunologiaynoéogia,

onkologia, pediatria);

5.1.4. opracowania europejskich wytycznych w sprawie testiagnostycznych, oraz

bada przesiewowych populacji, z poszanowaniem krajowgebyzji i kompetencji;

5.1.5. wymiany medzy pastwami cztonkowskimi sprawozflaz oceny dotycgrych
terapeutycznej lub Kklinicznej wakmi dodanej lekéw sierocych na poziomie

Wspdlnoty, gdzie gromadzona jest stosowna wiedzm, tym wiedza
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specjalistyczna, w celu zminimalizowania api@h w dostpie do lekow sierocych
w przypadku pacjentow ciegmych na rzadkie choroby.
6. Upodmiotowienia organizacji pacjentow

6.1. Zaskganie opinii pacjentow i przedstawicieli pacjent@wzakresie polityk w dziedzinie
rzadkich chordb i utatwianie pacjentom dgmt do aktualizowanych informacji na temat
rzadkich chordb.

6.2. Propagowanie dziadlgpodejmowanych przez organizacje pacjentéw, tajakipodnoszenie
swiadomdci, rozwijanie potencjatu, szkolenia, wymiana imh@cji i najlepszych praktyk,
tworzenie sieci, nawzywanie kontaktow z pacjentami najbardziej odizcaaymi.

7. Trwalosci

7.1.Wraz z Komisy dazenie do zapewnienia — za pomoodpowiedniego finansowania

i mechanizmow wspétpracy — diugoterminowej trwato infrastruktury rozwingtej

w dziedzinie informacji, bada opieki zdrowotnej w zakresie rzadkich chorob.

V. Zalecenia Europejskiego Projektu na rzecz Opracwsania Krajowych Planoéw Zwalczania
Chorob Rzadkich — EUROPLAN.

Europejski Projekt na rzecz Opracowania KrajowytdnBw Zwalczania Chorob Rzadkich
(ang. The European Project for Rare Diseases NatRlans Development, EUROPLAN) to projekt
wspoétfinansowany zesrodkow Programu Dziata Wspdlnotowych w Dziedzinie Zdrowia
Publicznego na lata 2008 - 2011, ktérego celem gpesacowanie wytycznych wspomagajch
wypracowanie przez Ratwa Cztonkowskie narodowych planow i strategii sszarze chordb
rzadkich. Ma rownig za zadanie zapewnispojngci miedzy projektami przygotowywanymi
w poszczegoOlnych patwach, a wspolnstrategs realizowarn na poziomie europejskim. Zgodnie
z zaleceniami Komisji Europejskiej, plany powinrgsia wcielone wzycie do 2013 roku.
Dokument pn.: ,Zalecenia dla rozwoju narodowychnpla i strategii na rzecz chorob rzadkich”
zostat opublikowany przez grgpEUROPLAN 8 lipca 2010 r. Przedstawia on wytyczne
w 7 obszarach:

1. Planow i strategii w dziedzinie rzadkich choréb
1.1.Pacjenci z rzadkimi chorobami zastuguja polityke zdrowotry odpowiadajca na ich
specyficzne potrzeby.
1.2. Podejmowanesgsinicjatywy w celu podniesieni@awviadomdci na temat skali problemu oraz
stworzenia poczucia wspoélnej odpowiedzido
1.3.Odpowiednie mechanizmy (np panel interdyscyplingrnigtomitet), whczapce
zainteresowane strony powinien¢bystanowiony w celu wsparcia rozwoju i realizaciji

narodowego planu.
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1.4.Nalezy przeprowadz analiz aktualnej sytuacji obejmaiga:

1.4.1. Inwentaryzagj istniegcych zasobdéw opieki zdrowotnej, ustug, Klinicznych

i podstawowych aktywni@i naukowo-badawczych oraz procedur bérpadnio
regulupcych kwestie rzadkich chorob;

1.4.2. Ocere niespetnionych potrzeb pacjentow z chorobami riragk

1.4.3. Ocerg dostpnych srodkébw na popraw zdrowia i opieki spotecznej dla os6b
dotknietych rzadkie choroby na poziomie krajowym;

1.4.4. Ocerg stopnia wykorzystania europejskiej wspoOtpracy i kuloentow
europejskich w dziedzinie rzadkich chorob przy amomwywaniu narodowego
planu.

1.5.Narodowe plany i strategie powinnydgpracowywane w oparciu o dobrze opisane cele
i zadania. Ogolne cele narodowego planaEarte na zasadach nagtaych powszechroi,
dostpu do opieki zdrowotnej wysokiej jaka, sprawiedliwdci i solidarndgci.

1.6.Decyzje polityczne w sprawie narodowych planéw powi pozostaw&aw maksymalnej
spéjnaci i nie powodowa powielania ju istniegcych w danym systemie zdrowotnym
struktur i funkcji.

1.7. Decyzje polityczne w sprawie narodowych plandéw pmy by wszechstronne,
odpowiadajc na potrzeby zdrowotne i socjalne.

1.8.Nalezy wyszczegolrid konkretne obszary dziatabiorac pod uwag Zalecenia Rady oraz
potrzeby zgtaszane przeziBawa Cztonkowskie.

1.9.Nalezy przeznacz§ odpowiednie srodki w celu zapewnienia realizacji dziata
w zaplanowanym czasie.

1.10. Informacje na temat krajowych planow i strategiiyimy by¢ udostpniane opinii
publicznej i rozpowszechniane $sdd grup pacjentéw, pracownikéw shy zdrowia,
mediow etc.

1.11. Nalezy podejmowd dziatania w celu zapewnienia zrOwnowaego rozwoju,
transferu i integracji dziata przewidzianych w krajowych planach Ilub strategiach
z uwzgkdnieniem charakterystyki systemu zdrowia danegjukra

1.12. Narodowe plany i strategie powinny dprzewidziane na czas 3 do 5 lat. W tym
okresie powinny odhy si¢ procesy oceny i wdimne czynnéci korygupce. Okresy
ewaluacji powinny odbywéasie w odstpach 2-3 letnich.

1.13. W procesie ewaluacji nalg korzystg ze wspotczynnikbw opracowanych przez
EUROPLAN.
1.14. Stopien realizacji dziatéd powinien by regularnie oceniany.
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1.15. Najwiasciwsza ocena narodowych plandéw i strategii powiangaowat instytucg
zewretrzng i uwzgkdniat takze opinie pacjentow i obywateli. Potrzeby pacjentizenia
powinny by ocenione na pogiku i na kaicu realizacji planu stosag te sanyg metodologg.
Raporty oceny powinny zostpodane do wiadonsoi publiczne.

2. Odpowiedniej definicji, kodyfikaciji i rejestrow rd&ich chordb

2.1.Europejska definicja chordb rzadkich jest peryj w celu utatwienia wspotpracy
miedzynarodowej i dziata na poziomie wspdélnotowym (tj: wspotpraca w diaggos i
opiece zdrowotnej, dziatania w zakresie rejestrbar@b rzadkich).

2.2.Nalezy promowa& stosowanie wspolnego spisu rzadkich chorob w UEpli@net)

i wspotpracowa w jego regularnym aktualizowaniu.

2.3.Nalezy promow& opracowanie odpowiednich systemow kodyfiayich choréb rzadkich
tak by byty one identyfikowalne przez systemy op&kowotnej.

2.4. Nalezy dazy¢ do opracowania spojnych systemow kodyfiayich.

2.5.Nalezy wspier& wspotprag w zakresie procesu rewizji klasyfikacji ICD 10.

2.6.Pracownicy staby zdrowia powinny b§ szkoleni w zakresie rozpoznawania
i przyporzdkowywania odpowiednich kodow chorobom rzadkim.

2.7.Nalezy promowa zintegrowane wykorzystaniddet administracyjnych, demograficznych
i medycznych w celu poprawy jas@ opieki zdrowotnej pacjentow z chorobami rzadkimi

2.8.Nalezy promowd& rozwdéj medzynarodowych, krajowych i regionalnych rejestréva d
poszczegolnych rzadkich chordb lub grup chorob kizddi wspierd ich rozwéj w celach
naukowo-badawczych i medycznych.

2.9.Nalezy promow& gromadzenie i udagtnianie danych dla celéw zdrowia publicznego
zgodnie z przepisami krajowymi.

2.10. Nalezy utatwiat ujednolicaniu rejestrow prowadzonych na poziomrajdwym
Z rejestrami europejskimi/gdzynarodowymi.

2.11. Nalezy przewidzi€ srodki na rozwoj i funkcjonowanie rejestrow chor@adkich.

3. Bada naukowych

3.1. Nalezy rozwija¢ narodowe programy badawcze w dziedzinie chorétkizh (w zakresie
nauk podstawowych, translacyjnych, klinicznych,adea publicznego, spotecznych), ich
diugoterminowe finansowanie powinno doyapewnione. Projekty badawcze dotom
rzadkich choréb powinny Bymaozliwe do zidentyfikowania i przgedzenia w ramach
wiekszych krajowych programow badawczych.

3.2. Nalezy uwzgkdni¢ w krajowych planach metody promocji wspétpracy pgimny asrodkami
wiedzy eksperckiej, organami systemu zdrowotnega maukowcami w celu poszerzania

wiedzy na temat tdych aspektow choréb rzadkich.
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3.3.Nalezy rozwija¢ sieci wspoipracy naukowej. Szczegplowag zwraca s na badani
kliniczne i translacyjne w celu utatwienia zastosova nowej wiedzy do leczenia rzadkich
choréb. Naley prowadzé aktualizacy katalogu zespotéw prowaglzych badania nad
rzadkimi chorobami.

3.4.Nalezy wspierg odpowiednie inicjatywy promagge rozwdj wiedzy na temat choréb
rzadkich tj. programy ramowe EU czy program E-RARE.

3.5. Specjalistyczny platformy technologiczne i infragtiura dla badanad chorobami rzadkimi,
w tym bada klinicznych, powinny b§ tworzone i wspierane. Nailg wspierd wspotprae
pomiedzy sektorem publicznym i prywatnym.

3.6. Wieloosrodkowe badania krajowe i ponadnarodowpr®mowane, w celu kumulacji danych
pacjentow, konicznych do rozwoju do baddinicznych.

3.7.Szczegotowe programy naleuruchamia w celu finansowania i / lub zatrudniania mtodych
naukowcow w projektéw badawczych na temat rzadkretrob.

3.8.Nalezy rozwijat ocer istniegcych lekow w nowych kombinacji i w nowych dawkowact,
poniewa moze to okaza sic optacalnym sposobem poprawy leczenia pacjent@adkimi
chorobami.

4. Osrodkow specjalistycznych i europejskich sieci refaryjnych

4.1.Nalezy rozwija¢ kryteria wyznaczania centréw wiedzy specjalisty@am celu zapewnienia
im jakaosci, wydajnaci i trwatego dziatania.

4.2.Nalezy opracowywa odpowiednie procedury oparte o zasady dobrej pkaktwiedzy
eksperckiej na poziomie krajowym i gdzynardowym.

4.3. Opieka transgraniczna powinnachyzwijana.

4.4. Nalezy utworzy¢ i rozpowszechnianarodowy rejestr@odkdéw eksperckich.

4.5.Nalezy ufatwiac przesytanie prébek biologicznych, radiologicznydirazéw i innych
materiatdw diagnostycznych oraz wykorzystyvianarzdzia do tele-ekspertyz.

4.6.0srodki wiedzy eksperckiej powinny zapewéiaodpowiednie szkolenia do sl
paramedycznych.

4.7.Nalezy promowa rozwdj procedur medycznych i screeningowych.

4.8. Nalezy rozwijat i monitorowa& procedury screeningu noworodkéw.

4.9. Nalezy promowa dostp do diagnostyki genetyczne,.

4.10. Nalezy zapewné odpowiedni standard diagnostyki molekularne;j.

4.11. Nalezy rozwija i rozpowszechnianarodowe rejestry laboratoriow ofegaych testy
diagnostyczne dla choréb rzadkich.

4.12. Nalezy promowa rozwadj systemow klasyfikggych i kodugcych choroby rzadkie.

5. Gromadzenia wiedzy specjalistycznej na temat rzdd&horob na poziomie europejskim
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5.1.Nalezy promowa& wykorzystanie zasobdw stron internetowych oraestepw danych na
temat rzadkich choréb.

5.2.Nalezy utatwiat dostp do internetowych zasobdéw wiedzy na temat chazétkich oraz do
konsultacji eksperckich dla pracownikow ddy zdrowia opiekujcych s¢ pacjentami
z chorobami rzadkimi.

5.3. Nalezy okresli¢ zasady tworzenia europejskich sieci referencyjrorelz kryteria udziatu.

5.4.Nalezy tworzy¢ programy nauczania na temat choréb rzadkich didestéw studiow
medycznych.

5.5.Nalezy wspierg& organizowanie kursow i szkdlena temat chordb rzadkich dla lekarzy
rodzinnych i specjalistow, pracownikow shy zdrowia, naukowcow.

5.6. Nalezy umazliwi ¢ kontynuowania edukacji w dziedzinie choréb rzablkic

5.7.Nalezy promow& wymiare wiedzy i ddéwiadczéh w temacie choréb rzadkich ze
specjalistami krajowymi i zagranicznymi.

5.8. Nalezy wspomagéa ewaluacg dostpnych programéw screeningowych.

5.9. Nalezy promowd& opracowanie i przggie wytycznych dobrych praktyk w zakresie rzadkich
chordb. Wytyczne powinny ldydostpne publicznie.

5.10. Nalezy rozpowszechniawiedz na temat diagnostyki i leczenia chordb rzadkich.

5.11. Nalezy wspoétpracowéaw definiowaniu sytuacji w ktoérych nibwe jest zastosowanie
dostpnych lekéw off-label, lekowdnlacych chgle w trakcie badaklinicznych, czy leczenia

eksperymentalnego.

5.12. Nalezy opracowa spisy lekow sierocych wraz z zasadami ich refujdac
5.13. Nalezy opracowa kryteria uzyskania przez chorych leczenia refuralosgo.
5.14. Nalezy tworzy¢ i aktualizowd rejestry toczacych se bada klinicznych w dziedzinie

chorob rzadkich

5.15. Wszystkie informacje na tematrodkow wiedzy eksperckiej, wytycznych dobrej
praktyki medycznej, laboratoriéw, badania kliniczpewinny by zbierane na poziomie
krajowym , jak réwnie publikowane na Orphanet.

6. Wzmacniania roli organizacji pacjentéw

6.1. Wspieranie realizacji potrzeb pacjentow przez stayszeé pacjentéw jest uznawane za
wazny element we wspélnym kreowaniu polityki w zakeesiadkich choréb;

6.2. Nalezy zaclkeca® organizacje pacjentéw do wspotpracy w walce z ahami rzadkimi.

6.3. Wszelkie informacje na temat rzadkich chorob powitoy¢ udostpniane w formacie
dostosowanym do potrzeb pacjentéw i ich rodzin.

6.4. Informacje wane dla pacjentdw z rzadkimi chorobami powinny publikowane na stronie

EURORDIS
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6.5. Nalezy rozwija¢ systemy wyspecjalizowanej opieki spotecznej diargbh i ich rodzin.

6.6. Nalezy wspomagéa mechanizmy integracji oséb z chorobami rzadkimismalowiskiem
w szkotach i miejscach pracy.

6.7.Nalezy tworzy¢ bazy danych zawiergje informacje na temat specjalistycznych ustug
spotecznych, i rozpowszechtiige na poziomie krajowym i radlzynarodowy, oraz
w programie Rapsody.

6.8. Nalezy promowa rozwaj interaktywnych systeméw wsparcia spoteconeg

6.9. Nalezy przygotowyw& odpowiednie materiaty edukacyjne dla nauczycmicodawcow,
pracownikow spotecznych.

6.10. Nalezy wspierd@ dziatania organizacji pacjentdbw we wzmachianiu yaKiosci
pacjentow z chorobami rzadkimi.

7. Trwalosci

7.1. Tworzenie krajowych planow i strategii powinnoc¢bfinansowo wspierane z&odkow
krajowych i europejskich.

7.2.Nalezy wspier& uzyskanie finansowania zeodkow Europejskiego Funduszu Spotecznego
i Europejskiego Regionalnego Fundusz Rozwoju.

7.3.Wspoipraca porgdzy Pastwami Cztonkowskimi w zakresie opieki transgrangjzjest
zalecana w celu utrzymania trwédn podziatéw kosztow i maksymalizowania efektéw.

7.4.Udziat w debacie na temat lepszego zdrania UE jest wskazany, w celu jego ulepszania.

7.5. Nalezy dazy¢ do podtrzymania umow o wspotpracy w ramach préjekiraz infrastruktury.

VI. Decyzja nr 2009/872/WE Komisji z dnia 30 listopda 2009 r. ustanawiagca Komitet
Ekspertéw UE ds. Rzadkich Chorob.

Na mocy tej decyzji Komisja ustanowita Komitet E&gigw ds. Rzadkich Chordb (ang.
European Union Committee of Experts on Rare DisgdS6dCERD) okréajac jego struktug oraz
zadania.

W sktad Komitetu wchodzi 51 cztonkow i ich zgstow:

a) po jednym przedstawicielu z Adego pastwa czionkowskiego, z ministerstw lub agencji
rzagdowych odpowiedzialnych za rzadkie choroby;

b) czterech przedstawicieli organizacji pacjentow;

c) czterech przedstawicieli przemystu farmaceutggen

d) dziewkciu przedstawicieli obecnie lub dawniej realizowetmyrojektow w dziedzinie rzadkich
chordb, finansowanych w ramach programow daigspolnoty w dziedzinie zdrowia, w tym trzech

cztonkdw pilotaowych europejskich sieci referencyjnych zajgeych sé rzadkimi chorobami;
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e) széciu przedstawicieli obecnie lub dawniej realizoweamyprojektow dotycgecych rzadkich

chordb, finansowanych w ramach wspélnotowych pnogna ramowych na rzecz badarozwoju

technologicznego;

f) jeden przedstawiciel Europejskiego Centrum dgadbiegania i Kontroli Choréb (ECDC).
Komitet, dziatagc w interesie publicznym, wspiera Komisy formutowaniu i wprowadzaniu

w zycie dzialsa Wspdllnoty w dziedzinie rzadkich choréb oraz wspgaarwah wymiare

doswiadcze, strategii i praktyk mgidzy pastwami cztonkowskimi i rénymi zaangaowanymi

stronami. Aby osigna¢ te cele Komitet:

a) wspiera Komigj w monitorowaniu, ocenie i rozpowszechnianiu wymikdziataa w dziedzinie

rzadkich choréb podfych na szczeblach wspolnotowym i krajowym;

b) przyczynia si do realizacji dziala Wspolnoty w tej dziedzinie, przede wszystkim p@arz

analizowanie wynikow i przedstawianie propozycgpdzania podejmowanych dziata

c) wnosi wktad w przygotowywanie sprawoaddomisji na temat wdraania komunikatu Komisji

i zalecenia Rady;

d) wydaje opinie, zalecenia lub przedktada Komsgirawozdania, na jej wnioselgdi z wiasnej

inicjatywy;

e) wspiera Komigj w zakresie wspotpracy gdzynarodowej w kwestiach zgzdanych z rzadkimi

chorobami;

f) wspiera Komis w opracowywaniu wytycznych, zalecei innych dziatda okreslonych

w komunikacie Komisji i zaleceniu Rady;

g) sktada Komisji roczne sprawozdanie ze swojepldincci.

VII. Dyrektywa nr 2011/24/UE Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 9 marca 2011 r.
w sprawie stosowania praw pacjentéw w transgraniczgj opiece zdrowotne;.
Dyrektywa zostata opracowana w celu:

1. Ustanowienia zasad utatwdgajch dosgp pacjentébw do bezpiecznej transgranicznej opieki
zdrowotnej;

2. Zapewnienia mobilnei pacjentdw zgodnie z zasadami ustalonymi przez/bdmat
Sprawiedliwdci poprzez ustanowienie ram prawnych @élagcych korzystanie zéwiadcze
opieki zdrowotnej w innym gestwach cztonkowskich aipanstwo cztonkowskie ubezpieczenia,
z mazliwoscig zwrotu kosztow tycBwiadcze;

3. Promowania wspétpracy w zakresie opieki zdrowotme¢dzy pastwami czionkowskimi,
z pelnym poszanowaniem kompetencji ngts&v cztonkowskich w zakresie organizacji

I Swiadczenia opieki zdrowotnej.

53| Strona



Choroby rzadkie ugje zostaly w kontedcie tworzenia i rozwoju europejskich sieci
referencyjnych jako nagdzia wspierajcego poprawjakaosci opieki zdrowotnej dla 0sob cieggiych
na te choroby oraz umliwiajagcego gromadzenie wiedzy i @deiadczenia w tym temacie:

1. Komisja powinna wspietatrwaty rozwdj europejskich sieci referencyjnychuplagcych
swiadczeniodawcéw i centra wiedzy wrgéwach cztonkowskich. Sieci te mpgtatwi¢ dostp
do diagnostyki orazwiadczenie opieki zdrowotnej wysokiej jakd wszystkim pacjentom,
ktérych stan chorobowy wymaga szczegoélnej konceptzasobéw lub wiedzy fachowej; sieci
te mogtyby te stanowé centra koordynacyjne odpowiedzialne z szkolemadania medyczne,
rozpowszechnianie informaciji oraz oeew szczegolnéci w odniesieniu do rzadkich choréb. W
zwigzku z tym naley przewidzi€ dziatania zacttajgce pastwa cztonkowskie do umacniania
trwatego rozwoju europejskich sieci referencyjnyebdstaw europejskich sieci referencyjnych
jest dobrowolny udziat ich cztonkow, ale Komisjaypona opracowakryteria i warunki, ktore
sieci powinny speti, by uzyska od niej wsparcie

2. Europejskie sieci referencyjne ma&jo najmniej trzy z poaszych celdéw
2.1.przyczynianie s do wykorzystywania w interesie pacjentow oraz aysiw opieki

zdrowotnej potencjatu wspotpracy europejskiej wreale wysokospecjalistycznej opieki
zdrowotnej wyptywajcego z innowacji w naukach medycznych i technoldgia
medycznych;

2.2.przyczynianie si do gromadzenia wiedzy dotyg=j zapobiegania chorobom;

2.3.utatwianie posipu w zakresie diagnozowania i w zakreswiadczenia efektywnej
kosztowo, dospnej opieki zdrowotnej o wysokiej jaka na rzecz wszystkich pacjentow,
ktorych stan chorobowy wymaga szczegolnej koncejtnaedzy fachowej w dziedzinach
medycyny, w ktorych wiedza fachowa jest rzadka;

2.4.wykorzystanie zasobow w sposéb maksymalnie efekgyvekonomicznie przez ich
koncentragj w stosownych przypadkach;

2.5.intensyfikacja badanaukowych i nadzoru epidemiologicznego, np. wacisejestrow, oraz
organizacja szkofedla pracownikow stby zdrowia;

2.6. utatwianie mobilnéci sit fachowych, w wymiarze wirtualnym lub w wymze fizycznym,
oraz opracowywanie, wymiana i rozpowszechnianiermfcji, wiedzy i najlepszych
praktyk oraz pobudzanie rozwoju diagnozowaniaiéeia choréb rzadkich, w ramach sieci
I poza nimi;

2.7.zaclkecanie do opracowania wzorcow j&ko i bezpieczastwa oraz pomoc w rozwoju

i rozpowszechnianiu najlepszych praktyk w ramaekisipoza ni;
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2.8.pomoc pastwom cztonkowskim ze zbyt mgatliczbg pacjentbw z danym stanem
chorobowym albo nieposiadaym technologii lub wiedzy w zapewnienkwiadczeé
wysokospecjalistycznych wysokiej jal.

Zacleca st paistwa cztonkowskie, aby utatwiaty rozwoj europejsksieci referencyjnych:
3.1.przez przyiczenie odpowiednichswiadczeniodawcow i centrOw wiedzy na swoim
terytorium oraz przez zapewnienie przekazywania ormfcji odpowiednim

swiadczeniodawcom i centrom wiedzy na swoim teryior;
3.2.przez zackcanieswiadczeniodawcow i centrow wiedzy do udziatu w gajskich sieciach

referencyjnych.

. Kryteria i warunki, ktére musgzspetnid europejskie sieci referencyjne oraz kryteria i wwki,

ktorych spetnienia wymagagsbd $wiadczeniodawcow pragnych wsapi¢ do europejskiej sieci
referencyjnej. Te kryteria i warunki gwaranfapicdzy innymi,ze europejskie sieci referencyjne:
4.1.posiada wiedz i biegtas¢ w zakresie diagnozowania, obserwacji oraz, w rapigzeby,
zarzgdzania przypadkami pacjentéw, ktorych dokumentesgazuje na dobre wyniki;
4.2.postpuja zgodnie z podégiem wielodyscyplinarnym;
4.3.oferujpg wysoki poziom biegtéci i posiadag potencjat do wypracowania wytycznych
w zakresie dobrych praktyk i stosowania pomiarwlitexow i kontroli jakdci;
4.4.wnosza wkiad w badania naukowe;
4.5.organizuy dziatania w zakresie nauczania i szkolenia;
4.6.4cisle wspoipracyj z innymi centrami wiedzy i sieciami na poziomieajomwym
i migdzynarodowym.

W osobnym artykule Dyrektywy zwrécono uwaga konieczn& rozpowszechniania

informacji wsréd pracownikow stzby zdrowia oraz pacjentdw na temat sposobéw uzyakan

odpowiedniego wsparcia w diagnostyce i leczeniu@hozadkich:

Komisja wspiera p@stwa cztonkowskie wspotpracge w rozwoju diagnostyki i potencjatu

w zakresie leczenia rzadkich chordb, seay szczegdélnai na celu:

1.

informowanie pracownikéw shiby zdrowia o0 naramiziach lgdacych do ich dyspozycji na
szczeblu Unii, ktore majpomaoc im w prawidtowej diagnozie chorob rzadkiehszczegolngci

0 bazie Orphanet, a tak o europejskich sieciach referencyjnych;

. informowanie pacjentéw, pracownikow ghy zdrowia i organéw odpowiedzialnych za

finansowanie opieki zdrowotnej o miwvosci zwrdcenia s przez pacjentéw ciergiych na
rzadkie choroby do innych fistw cztonkowskich o diagnez leczenie niedogpne w pastwie

cztonkowskim ubezpieczenia.
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VIII. Zalecenia Komitet Ekspertow EU ds. Rzadkich Choréb (EUCERD) z dn. 24 padziernika
2011 r. dla grodkow eksperckich ds. choréb rzadkich w pastwach cztonkowskich dotycace
kryteriow jako $ci.

Zalecenia majna celu utatwienie gagtwom cztonkowskim rozwan nad krajowymi planami
i strategiami zwjzanymi z organizagjwytycznych w zakresie opieki medycznej dotyas chordb
rzadkich na szczeblu krajowym i europejskim, w sgginagci w zakresie erodkow eksperckich.
1. Misja i zakres dziakaosrodkéw eksperckich ds. choréb rzadkich wigtavach cztonkowskich

1.1. Osrodki eksperckie majna celu przeciwdziatanie chorobom, zapobieganie
powiktaniom lub opracowywanie metod leczenia wypadkach, w ktérych wymagana

jest szczegoblna opieka ze wadyll na trudnéci w postawieniu diagnozy.

1.2. Osrodki eksperckie to wyspecjalizowane struktury agjoe s¢ leczeniem pacjentow z
rzadkimi chorobami i opieknad nimi na okrdonym obszarze, najlepiej krajowym, dlje
jest to niezbdne — m¢gdzynarodowym.

1.3.Dzigcki wspolnemu dziataniu wszystkichsrodkow eksperckich w danym fistwie
cztonkowskim w petni zaspokajangotrzeby pacjentow z chorobami rzadkimi, nawélt je
osrodki te nie mog zapewnt specjalistycznej opieki na tym samym poziomie kiadej
rzadkiej choroby.

1.4.W celu zaspokojenia szczegolnych potrzeb pacjert@vorobami rzadkimi zwrzanych z
leczeniem, rehabilitagji opieka paliatywry osrodki eksperckie zapewnig|ub koordynuy
w ramach specjalistycznej opieki zdrowotnej kompejumiegtnosci z zakresu wielu
dziedzin, w tym ustug okotomedycznych i spotecznych

1.5.0srodki eksperckie przyczyni@j sie do opracowywania wytycznych, zaléceoraz
standardéw w zakresie opieki medycznej, pacszy od podstawowej opieki zdrowotnej.

1.6.Osrodki eksperckie wspotpracujz wyspecjalizowanymi laboratoriami oraz innymi
placowkami.

1.7.0srodki eksperckie wspoétpracujz organizacjami (stowarzyszeniami) zrzesagani
pacjentdw w celu zapoznania giich punktem widzenia.

1.8. Osrodki eksperckie przyczynigjsic do opracowywania i rozpowszechniania wytycznych
dotyczcych dobrej praktyki.

1.9. Osrodki eksperckie prowadzkiedy jest to maliwe, edukagj i szkolenia dla pracownikow
ze wszystkich dziedzin stbhy zdrowia, w tym specjalistbw z zakresu ustug
okotomedycznych, a tak dla osob zawodowo niezyganych ze stibg zdrowia (np.
nauczycieli lub opiekunowrodowiskowych).

1.10. Osrodki eksperckie, we wspoOtpracy z organizacjamegezgcymi pacjentow oraz

portalem Orphanet, przyczymiajsie do gromadzenia i udggniania informacji
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dostosowanych do szczegodlnych potrzeb pacjentéwhi rodzin oraz pracownikow
medycznych i socjalnych.

1.11. Osrodki eksperckie zaspokaggpotrzeby pacjentow wywodeych s¢ z raznych grup
kulturowych i etnicznych (tznaswvrazliwe na r&nice kulturowe).

1.12. Zgodnie z krajowymi/médzynarodowymi normami prawnymi i etycznymirodki
eksperckie w ramach swoich kompetencji zapewniagposzanowanie zasad
niedyskryminowania i niestygmatyzowania pacjentéwctmrobami rzadkimi w catej
Europie.

1.13. Osrodki eksperckie wnogzwktad w badania naukowe mag na celu doktadniejsze
zrozumienie danej choroby, optymalizadiagnostyki, opieki oraz leczenia, w tym o¢en
kliniczng dlugoterminowych efektéw nowych metod leczenia.

1.14. Zakres chorob, jaki obejmupsrodki eksperckie luba@odek ekspercki dzialagy na
szczeblu krajowym, i sic w zaleznosci od wielkasci danego kraju i struktury krajowego
systemu opieki zdrowotne.

1.15. Osrodki eksperckie w stosownych przypadkach nawjy wspotprae miedzy sola na
szczeblu krajowym i europejskim.

1.16. Nalezy stworzy katalog zawierary informacje o formalnie powotanychlrodkach
eksperckich w danym kraju, ktory zostanie publieznidosipniony m.in. na portalu
Orphanet.

. Kryteria wyznaczaniaswodkow eksperckich ds. choréb rzadkich wigtavach cztonkowskich.

2.1.Mozliwos¢ opracowania i przestrzegania wytycznych dojggeh dobrej praktyki
w diagnostyce i opiece.

2.2.Przestrzeganie zasad zgaizania jakécig, w tym krajowych i europejskich przepiséw
prawnych, ktore ma na celu zapewnienie f@kopieki, oraz uczestnictwo, w stosownych
przypadkach, w wewtrznych i zewstrznych programach zapewniania ja&io

2.3. Umiejetnos¢ opracowania wskaiikow jakasci opieki w obszarze dziatania oraz stosowania
pomiaru wynikow, w tym badania satysfakcji pacjento

2.4.Wysoki poziom specjalistycznej wiedzy i @dadczenie, udokumentowane na przykiad
poprzez liczk przyjmowanych pacjentéw i udzielonych konsultacgiagu roku, publikacji
poddanych recenzji naukowej, grantow badawczyemastisk oraz kursow i szkaie

2.5.Zdolncs¢ do zaradzania posfpowaniem w leczeniu pacjentéw z chorobami rzadkinaz
udzielania porad specjalistycznych.

2.6. Udziat w projektach naukowych zgodnych z aktualrstamem wiedzy.

2.7.Zdolncs¢ do udzialu w gromadzeniu danych na potrzeby badmicznych i dla celéw

zdrowia publicznego.
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2.8.Zdolnas¢ do udziatu w badaniach klinicznych w stosownychypedkach.

2.9. Stosowanie, w odpowiednich przypadkach, interdyscgmego poddgia, integrugcego
potrzeby medyczne, okotomedyczne, psychologiczremdjalne (np. Rada ds. choréb
rzadkich).

2.10. Organizowanie, w stosownych przypadkach, wspoétpzapgwniajce cagtosé opieki

od wieku dziegjcego poprzez dojrzewanie do dordsio

2.11. Organizowanie wspotpracy zapewnizgj chagtos¢ opieki we wszystkich stadiach
choroby.
2.12. Powigzania i wspotpraca z innymismdkami eksperckimi na szczeblu krajowym,

europejskim i mgdzynarodowym.

2.13. Powigzania i wspotpraca z organizacjami zrzeszajni pacjentow.

2.14. Odpowiednie rozwizania dla pacjentow ze skierowaniami na konsultagjebszarze
danego pastwa czionkowskiego oraz, w stosownych przypadkadchinnych i z innych
panstw UE.

2.15. Odpowiednie rozwzania majce na celu udoskonalaniéwiadczenia ustug
medycznych, w szczegOlém skracanie czasu potrzebnego na postawienie alzzgn

2.16. Uwzglednianie rozwigzan w zakresie e-zdrowia (np. systemu wspolnegoaziaemia
przypadkami zachorowia wyspecjalizowanych systemow teleekspertyzy i Wwsgobazy
danych dotycgcej przypadkéw zachorowia

3. Procedura wyznaczania i ocenyradkow eksperckich ds. chorob rzadkich wngsvach
cztonkowskich.

3.1. Paastwa cztonkowskie podejmajdziatania w celu ustanawiania, wyznaczania i oceny
osrodkow eksperckich, a tak umaliwiaja dostp do tych érodkow.

3.2. Paistwa czionkowskie ustanawaaprocedury majce na celu okianie i zatwierdzanie
kryteribw wyznaczania oraz przejrzysirocedug wyznaczania i oceny.

3.3.Kryteria wyznaczania zdefiniowane przezAgava cztonkowskie mugzost& dostosowane
do charakteru choroby lub grupy chordb, ktérymimage s¢ osrodek ekspercki.

3.4. Osrodki eksperckie nie mugzspetnig wszystkich kryteribw wyznaczenia oklenych przez
panstwa cztonkowskie, o ile nie wptywa to na jakampieki i o ile spetnienie wszystkich
kryteriow wyznaczenia w okénym terminie jest celem wdtonej strategii wdrzonej
przez te érodki.

3.5.Procedura wyznaczania na szczeblu krajowym zapewossadanie przez wyznaczone
osrodki eksperckie zdoldgi i zasobdéw umdiwiajacych wypetnienie zobowrzan
natazonych przeze procedug.

3.6. Osrodki eksperckie wyznaczang 1sa czas oki&ony.
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3.7.Osrodki eksperckiegregularnie poddawane kolejnym ocenom w ramachalzi@dacych
czgscig procedury wyznaczania na szczeblu krajowym.

3.8.0rgan wyznaczagy na szczeblu krajowym me cofrg¢ decyzg o wyznaczeniu @odka
eksperckiego w przypadku, kiedy chacigeden z warunkéw stanoyaych podstaw
wyznaczenia nie jest juspetniany lub gdy nie majuotrzeby utrzymywania krajowego
osrodka.

4. Wymiar europejski erodkéw eksperckich.

4.1.Paistwa cztonkowskie, w ktorych ustanowiondramki eksperckie, dziel sig swoimi
doswiadczeniami i wskanikami jakaci z innymi pastwami cztonkowskimi oraz
koordynup wysitki na szczeblu europejskim w celu wskazanssodkow eksperckich
wszystkim pacjentom z chorobami rzadkimi.

4.2.Wspotpraca midzy asrodkami eksperckimi jest kluczowym elementem wkiatyeh
osrodkow w diagnozowanie i opieknad pacjentami poprzez konsultowanie pacjenta na
odlegtai¢ | promowanie wymiany danych, prébek biologicznyshrazéw radiologicznych,
innych materiatdbw diagnostycznych oraz e-gdez dla tele ekspertyzy w celu ograniczenia
przemieszczaniagpacjentow.

4.3.W stosownych przypadkach organizuje tsansgraniczi opieke zdrowotry oraz wyznacza
osrodki eksperckie w krajachysiadupcych lub innych krajach, do ktorych o skierowé
pacjentow i przekaZgorébki biologiczne.

4.4.Paistwa cztonkowskie powinny dostarézyspecjalistom, obywatelom i organizacjom
zrzeszajcym pacjentow odpowiednie informacje na tematlmmsci i zasad dospu do
opieki zdrowotnej na szczeblu krajowym igthtynarodowym w zakresie choréb rzadkich.

4.5.0srodki  eksperckie wyznaczone na szczeblu krajowysm kkiczowymi elementami

decydugcymi o przyszitéci europejskich sieci referencyjnych.

IX. Zalecenia Komitet Ekspertéw EU ds. Rzadkich Chodb (EUCERD) z dn. 31 stycznia 2013
r. dotyczace europejskich sieci referencyjnych w dla chorébzadkich.

Celem zaleakjest okrglenie misji, perspektyw oraz zadauropejskich sieci referencyjnych
(ESR) (ang. european reference network, ERN) dbadthrzadkich, a tale metod ich zaggzania,
finansowania, ewaluacji oraz zasad ich powotywania.

1. Misja, perspektywy i zadania .
1.1.1deg tworzenia ESR w dziedzinie chorob rzadkich jestzéoleds one stanowity ramy dla
sciezek opieki zdrowotnej opartych o zintegrowane systemspotpracy eksperckiej. ESR

utatwig zacignianie wspoétpracy porailzy csrodkami na poziomie europejskim oraz
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umazliwi g pracownikom stiby zdrowia oraz pacjentom deptdo narzdzi, wytycznych
I wiedzy zintegrowanych w sieciach.

1.2. Krajowe agrodki eksperckiegpodstawowymi elementami europejskich sieci refeygrych
w dziedzinie choréb rzadkich.

1.3. Europejski sieci referencyjne muswykazywa wysoki stopié elastycznéci biorac pod
uwag zmiennd¢ poszczegoélnychsoodkéw eksperckich. W zataosci od charakterystyki
systemu opieki zdrowotnejsidki eksperckie magmieé odmienne struktury, natiwosci
leczenia lub wykonywania bafla@iagnostycznych.

1.4.Kazda europejska siereferencyjna powinna zapewnipodstawowe natzizie i dziatania.
Zakres zad@poszczegolnych sieciebizie r@nit sic w zaleznosci od dziedziny medycyny.
Jednak, pewne kluczowe komponenty ESR #anbg zidentyfikowane, a odpowiednie
narzdzia konieczne do zapewnienia interoperacign@owinny by wspolne. Kluczowe
komponenty ESRasnastpujace:

1.4.1. Rejestry choréb. Jako minimum, gtbwnym celem groreaéh danych w ramach ESR
powinno by pozyskiwanie informaciji klinicznych od pacjentéyracownikow staby

zdrowia i rozpowszechnianie jej pagdzy specjalistami, ktorzy dhap pacjentow
z rzadkimi chorobami, w celu poprawy ich diagnozoiaa leczenia. Ponadto, rejestry
powinien by stosowane do oceny jala opieki i wynikow opieki zdrowotnej
swiadczonej przez wodki eksperckie. Rejestry powinny integrawaharmonizowa
istniejgce zasoby zapobiegaj ich niepotrzebnemu powielaniu. Zasoby powinny
uzywat terminologii medzynarodowej by zapewrdidnteroperacyjnét jako element
globalnych wysitkbw w dziedzinie choréb rzadkichmacz wymiany wiedzy.

1.4.2. Mechanizmy zapewniania jak@ w badaniach laboratoryjnych. ESR powinny
wspier& korzystanie z infrastruktur laboratoryjnych, ktéreczestnicg w programach
zapewniania jakei tj. EuroGentest, EMQN. Wspieranie tworzenia eyshw
zapewnienia jakei dla metod stosowanych w bardzo ograniczonepleznsrodkéw
powinno by w zakresie zainteresow&SR.

1.4.3. Mechanizmy zapewnigge przeptyw i dosp do informacji na temat dobrych

praktyk/najlepszych standardow diagnostyki i opiékisja ESR jest wypracowanie
wytycznych opieki nad pacjentami z chorobami rzadkopartych o zasady dobrej
praktyki. Wytyczne dobrej praktyki dla choréb rzadk generowane przezsrodki
eksperckie w szczegolém przez ESR powinny lyudostpniane w ramach ESR
i szerzej. ESR powinny wypracowva mechanizmy wymiany informacji ruzy

Paistwami Czlonkowskimi.

60| Strona



1.4.4. Szkolenia i edukacja. ESR powinny zapewniodki do celéw szkoleniowych
i edukacyjnych, ktéredala promowaty dobre praktyki, w celu podniesienia d&mddw
opieki, diagnostyka i leczenie pacjentéw z chorobasadkimi.

1.4.5. Mechanizmy oceny i jasne wskaki wydajnasci. Grupy prowadzce ewaluag) ESR
powinny by wielostronne i brapod uwag organizacje  pacjentéw.  Wskaki
ewaluacyjne powinny ocerdgrocesy, wyniki i wptyw.

1.4.6. Infrastruktura komunikacyjna, w celu zapewnienideaznd¢ ESR, ich aktywnsri
i dostpnasci. ESR powinny zakladai utrzymywa wiasne strony internetowe. Ich

widoczn@¢ zapewniona zostanie przez bazy Orphanet i krajbwggstemy
informacji radowej i spoteczne.

1.4.7. Mechanizmy transgranicznej opieki zdrowotnej. ES®Rvipny zapewnié srodki do
realizacji zataen Dyrektywy 2011/24/UE Parlamentu Europejskiego dra dnia 9
marca 2011 r. w sprawie stosowania praw pacjentowramsgranicznej opiece
zdrowotnej oraz Rozpogdzenia Komisji Europejskiej 883/2004 dotycej schematow
opieki socjalnej, poprzez podktanie dos¢pnasci odpowiednich érodkéw eksperckich
i obiektéw oraz mechanizméw, gki ktérym dosgp do nich jest zapewniony.

1.4.8. Telemedycyna. ESR powinny wykorzystydvdotychczas wprowadzone i dobrze
funkcjonupce zasoby tam gdzie to wiove lub rozwija& nowe w celu zapewnienia
telekonsultacji, szkolenia i edukacji.

1.5. Europejskie sieci referencyjne zapegvRastwom Cztonkowskim poradnictwo, definicj
i mechanizmy w zakresie tworzenia transparentnyggrawnychiciezek opieki zdrowotnej
dla:

1.5.1. Pacjentéw ktérzy:

1.5.1.1. maj postawion diagnoz choroby rzadkiej i zamieszkukraj w ktérym jest
lub nie odpowiedni @odek ekspercki

1.5.1.2. maj podejrzenie choroby rzadkiej i zamieszklgfaj w ktdérym jest lub nie
odpowiedni érodek ekspercki

1.5.1.3. nie maj jasne diagnozy choroby rzadkiej

1.5.2. Osrodkéw eksperckich kiedy:

1.5.2.1. pacjent wymaga konsultacji specjalistycznej Z#rodka eksperckiego
zlokalizowanego poza granicami danego kraju

1.5.2.2. konieczne jest zapewnienie wsparcia, szkoleniansutiacji

Wszystkie decyzje dotygze poszczegolnych pacjentéw korzystgch z tychsciezek

powinna by obowihzkiem witadz krajowych. Wiadze krajowe powinny uwlyliac sciezki

zdefiniowane przez ESR zaktagiajze stanowgq onezrodio specjalistycznej wiedzy i d@iadczenia.
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1.6. Szczegolnym problemem w dziedzinie rzadkich chqedb to,ze u niektorych pacjentéw
petna diagnoza nie jest ove nawet przy najwyszym poziomie wiedzy medycznej. Istota
ESR jak jest wymiana, rozwoj i zapewnianie najbardziejweaasowanej wiedzy na temat
chordb rzadkich stanowi wytikowa okazg dla pacjentow z niepewrdiagnoza redukuj ich
niepewnd¢. Z tego wzgddu pacjenci, ktorzy cierpina chorob rzadlg ale nie jest on u nich
jasno okrélona wymagaj skierowania do odpowiedniegagrodka eksperckiego i sieci
referencyjnej w celu otrzymania najlepszych warudkuozpoznania choroby i uzyskania
najbardziej odpowiedniego leczenia. Modele dostmiez takiego mechanizmu dla
pacjentow z niejasna diagnoza powinna dsglej badane.

1.7. Sieci referencyjne powinny mienaozliwos$¢ kontynuowania opieki nad chorymi z niepewn
diagnoz i oferowa im pomoc w zalenosci od ich potrzeb. W tym celu ESR aewymaga
dostpu do wiedzy naukowej, a wszelkie diagnozyagsicte w srodowisku badawczym
musiatyby by potwierdzone w uznanym laboratorium. Ze wggl na szybki posp
technologii, zagadnienia choréb rzadkich znajdiij czgsto na granicy poradlzy naul, a
klinikg. ESR lgdzie musiato dostosowywsasic do rozwijapcych s¢ metod diagnostyczno-
leczniczych.

2. Zarzmdzanie

2.1.Europejskie sieci referencyjne powinny ihigasno okrélone zasady zagdzania,

z przejrzystymi strukturami i podlegaugruntowanym i poréwnywalnym metodom
ewaluacji. Ze wzgldu na ich szczegdinrolg, ESR powinny bra pod uwag opinie
organizacji pacjentow. Organizacje pacjentéw powiodgrywa role w procesie ewaluacji
dziatalngci ESR.

2.2.ESR wymaga silnego kierownictwa. €odki koordynugce powinny by wybierany
w oparciu o ich zdolni@ do koordynowania sieci i jej wspoOlnych nedlzi, jak rownie
prowadzenia odpowiednich dziatav dziedzinie chordb rzadkich. Najlepszym partnerem
koordynupcym nie koniecznie musi by najlepszy érodek ekspercki czy soodek
posiadajcy najwkksz liczbg pacjentow, a ten, ktéry ma zdokiodo realizowania
wszystkich kluczowych funkcji koordynacyjnych i meajowych.

3. Struktura

3.1.Wszystkie europejskie sieci referencyjreldzobownzane dostarcgywartas¢ dodam w co
najmniej trzech obszarach wymienionych w artykueDlyrektywy w sprawie stosowania
praw pacjentdw w transgranicznej opiece zdrowotB8R sktada si¢ beda z istniegcych
osrodkow, ale bdg zobowihzane do wspolpracy ze spba take z grupami pacjentow
i organizacjami pacjentdw, dostawcami ustug zdrowoh i opieki spotecznej,
odpowiednimi grupami badawczymi i laboratoriami ghiastycznymi. Ze wzgtu na
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specyfike chordb rzadkich - znacznazr@rodnd¢ chordb i ich form manifestacji ¢gto bez
dominupcych objawéw, ograniczona liczba pacjentéw i nigifobdpowiedniej wiedzy
i doswiadczenia - dzielenie giwiedz pomiedzy r&znymi dostawcami ustug zdrowotnych
jest nadrzdnym celem ESR. ESR powinny rowaipromowa dostp do grodkow, ktore
nie spetniag kryteriow jaka@ciowych EUCERD oraz dogt dla pracownikéw stiby
zdrowia do nargzi i wytycznych oraz wiedzy dostarczanych przeRES

3.2.Nalezy zapewné udziat r@nym formom dzialalngci w europejskich sieciach
referencyjnych. Istniggezrodta informacyjne (Orphanet, ERN pilatave, EUCERD, linie
pomocy, informacje od organizacji pacjentow) prayaz sic powinny do identyfikaciji
kluczowych ekspertow, ktorzy me@degré wazna role w ESR. W mniejszych krajach, na
przykiad tam, gdzie istnieje ograniczona liczkeodkéw eksperckich, zalecamieby inne
formy $wiadczce opiek zdrowotry mogly st& sie cztonkami ESR, aby zapewni
wszechstronny dogt do opieki, diagnostyki i leczenia opartych o zigsdobrej praktyki
medycznej. Cztonkowie ESR powinni stos@wsg do uzgodnionych wytycznych opieki nad
osobami z chorobami rzadkimi i powinni dyobowgzani do udziatu w spotkaniach
szkoleniowych w ramach sieci oraz przyczynge gromadzenia danych na temat tych
chordb i cierpicych na nie oséb. Pozwoli to ESR dotrzi® jak najwekszej liczby pastw
cztonkowskich. W toku konstruowania strategii na&az chorob rzadkich (w ramach
krajowych planéw i strategii dla choréb rzadkichpwinno s¢é wypracow& zasady
promowania i wspierania metod desygnowanseodkow eksperckich oraz ekspertow,
ktorzy w przysziéci mogliby st& sie podmiotem wgczonym do ESR.

4. Finansowanie i ewaluacja

4.1. Zasady finansowania dziatakied europejskich sieci referencyjnych powinny¢hwtasciwe
i dlugoterminowe. Potrzebneg strwate i dlugoterminowe procesy finansowania.
Przydzielaniesrodkéw powinno odbyw@ na co najmniej 5 letnie okresy, i opiérai
o wyniki oceny dziatalngci ESR.

4.2.Finansowanie ESR powinno uwzdhiat srodki na zargdzanie oraz wspo6tpraav ramach
sieci. Sposéb finansowania dziatadoobosrodkow eksperckich wchodeych w sklad ESR
powinien by okreslany przez poszczegolne i®awa Czionkowskie w zateosci od ich
mozliwosci. Niemniej jednak konkretne koszty ESR powinnycmsciowo pochodz ze
srodkow unijnych. Takigrodki powinny by dostpne dla:
4.2.1. zarzdzania projektem,
4.2.2. zarzdzania rejestrami,

4.2.3. platform IT, stron internetowych i nadzi komunikacji,
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4.2.4. organizacji spotka w ramach sieci | poradzy sieciami, pakietow
szkoleniowych i edukacyjnych zaréwno online jataizywo,

4.2.5. wspoipracy pomidzy sieciami,

4.2.6. dziatalngci zarzdu i biura,

4.2.7. ewaluacji dziatalnéci ESR.

4.3.Finansowanie dziatalgoi sieci powinno by proporcjonalne do liczby pacjentow, liczby
zintegrowanych godkow eksperckich oraz chorob, w zakresie ktorfgBR tworzy
materiaty informacyjne.

5. Powotywanie europejskich sieci referencyjnych

5.1.W procesie powotywania ESR najeuwzgkdni¢ korzysci, jakie s mazliwe do uzyskania
w zakresie rejestrow, gromadzenia danych na tehabb rzadkich, kontroli jaki etc.

5.2.Powinno s¢ okresli¢ jasne kryteria powotywania ESR. Powinny one uwagiaé m.in.
gotowas¢ ESR do wspétpracy z nowymgmdkami, strategie poszerzania zakresu swojej
dziatalngci, doborowad¢ osrodkéw eksperckich, umignos¢ zarzadzania siegi udziat
Paxstw Cztonkowskich.

5.3. Strategia stopniowanego desygnowania ESR powindaivbgrzona w taki sposolzeby
wszyscy pacjenci z rzadkimi chorobami mieli @pstio odpowiedniej ESR w okilenym
czasie.

5.4.Jako ze liczba desygnowanych ESRdzie ograniczona, przynajmniej w pataowym
okresie, zaleca siby przy ich powotywaniu bapod uwag nastpujace kryteria: 1.
Korzystanie z istnigcych, formalnych lub nieformalnych sieci ekspertéagre osagnety
dojrzala¢ i majg potencjat rozwoju; 2. Bazowanie na istg@jch rejestrach pacjentow
majacych maliwos¢ poszerzania zakresu swojej wspotpracy; 3. Isteiemiganizacji
pacjentow; 4. Istnienie regularnej aktywsnonaukowej. Spetniania kryteriow oktenych
Dyrektywie o medycznej opiece transgranicznejzdéa ESR bdzie zobligowania do
poszerzania zakresu swojej dzialditio w okresie pierwszych ¢giu lat poprzez
nawigzywanie wspoétpracy z nowymi $mdkami, grupami ekspertdw, organizacjami
pacjentow.

5.5.Rézne ESR powinny obejmowawoim dziataniem wszystkie dziedziny medycyny.aths
dobrej praktyki medycznej powinny obaamywat wszystkie ESR. Szacuje¢st liczba
obszaréw medycyny, ktére powinny zdstibjete dziataniem ESR wynosi ok 20 do 30. Do
roku 2010, do czasu zaktzenia programu Zdrowie dla Rozwoju, powinno powsta
najmniej 20-30 ESR. Pierwsze ESR, ktOre powstpowinny spetnia ww. kryteria
podstawowe, a z biegiem czasu powingyeewijac, poprzez integra¢jz innymi grodkami
eksperckimi.
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5.6.Formalny system komunikacji, wymiany &aadczenia i wiedzy powinien zosta
utworzony i wdragony. ESR powinny dzidli sie swop wiedz i doswiadczeniami
w tworzeniu i prowadzeniu rejestréow, wymiany danyctviedzy i ddwiadcze
etc.W przysziéci, kiedy metody kontroli jakai zostam wypracowane powinny one
mie¢ znaczenie w powotywaniu ESR.

5.7.Grupy zadaniowe powinny zostautworzone by wspomOc proces nadzorowania
powotywania i ustanawiania ESR zgodnie z artykulehDyrektywy w sprawie stosowania
praw pacjentow w transgranicznej opiece zdrowoifegrupy zadaniowe maglziata: pod
auspicjami EUCERD w celu zagwarantowaria, rozw6j ESR zostanie dostosowany do

innych biezacych inicjatyw europejskich.

X. Zalecenia Komitet Ekspertow EU ds. Rzadkich Chadb (EUCERD) z dn. 05 czerwca 2013 r.

dotyczace rejestrow pacjentow z chorobami rzadkimi i zbieania danych.

Zalecenia te stanowizbior zasad regulggych sposoby gromadzenia danych i rejestrowania
chordéb rzadkich w Unii Europejskiej. Rejestry chwrézadkich powinny skupéa sie wokot
okreslonych potrzeb zdrowia publicznego i/lub rzadkienostek chorobowych lub grup chorab,
anizeli jedynie wokot interwencji terapeutycznych. Alppprawt jakos¢ diagnostyki, leczenia
i opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi, pasg®ine Pastwa Czionkowskie powinny
rejestrowé dane pacjentdw z chorobami rzadkimi i wypracéwaetody ich udogpniania.
Preferencyjnie, przynajmniej ¢& tych danych powinna Iy gromadzona przez Rstwa
Cztonkowskie w sposéb regularny i ujednolicony. i€akbiory danych ¢da przedstawiaty dig
wartas¢ i mogg stuzy¢ realizacji r@énych celéw zwjzanych z chorobami rzadkimi.

1. Rejestry pacjentow z chorobami rzadkimi i gromadzeanych powinno odbywasic w sposob
interoperacyjny, a procedury wymiany danych bykarmhonizowane i spojne, tak by uptiovi ¢
ich faczenia w celach prowadzenia analiz statystycznych.
1.1.Powinny one opiekasic ha medzynarodowych standardach i nomenklaturze kodowania

rozpozna rzadkich chorob. Zalecaniggkorzystanie z kodow klasyfikacji OMIM lub Orpha
ale rownie z innych systemu funkcjorage w krajach cztonkowskich, takich jak
klasyfikacja ICD czy SNOMED-CT, tak by zapewnispolne poddgie semantyczne.
1.2.Nalezy przyja¢ minimalny, konieczny zakres danych, tak by w regeh, gromadZzi dane
na temat maiwie wszystkich chordb rzadkich.
1.3.Zdefiniowanie minimalnego zakresu danych powinnoe¢émna celu wypracowanie

standardéw umdiwiajacych zachowanie ineroperacyjio
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1.4.Nalezy wypracowa kluczowe zestawy danych jakie nategromadzé w rejestrach dla
konkretnych choréb rzadkich. W przys@owejds w zakres dziataln@i specjalistycznych
sieci referencyjnych. Trzeba dopeétnvszelkich stana by adaptowé juz istniepce rejestry
chorob rzadkich.

1.5.By zapobiega powielaniu, a jednocZeie przestrzega zalecé& Dyrektywy o opiece
transgranicznej, natg zweryfikowa& potencjalne korzci i koszty wykorzystania
migdzynarodowego indentyfikatora pacjentow z chorobamaidkimi. Taki identyfikator
mogtby okaza si¢ odpowiednim nargziem do konsolidacji informacji, probek i wynikéw
bada naukowych, oraz aby zapewnszybki i bezpieczny sposéb wymiany i ochrony
danych.

1.6.W krajach, w ktérych organizacja shy zdrowia ma charakter zdecentralizowany, i tam
gdzie istnieje wiele rejestrow, powinn sinikat ich naktadaniu i powielaniu.

2. Wszystkiezrodta danych nafe traktowa jako zrodta informacji dla rejestrow choréb rzadkich

by przyspiesz§ zdobywanie wiedzy i rozwdj badlinicznych.

2.1.Rejestry chordb rzadkich powinny niisprecyzowane cele i metody gromadzenia danych:
rodzaj zbieranych informacji powinien odpowidd&onkretnym potrzebom i BBy
dostosowany do celow w kontahe zakresu i szczegotodm.

2.2.0srodki eksperckie oraz eksperci z danej dziedzinwipoi bra udziat w tworzeniu
rejestrow.

2.3. Nalezy korzyst& z danych pochodeych z rénych obszaréw systeméw opieki zdrowotnej.
Nalezy wspier& rozwoj automatycznego gromadzenia danych by uaisvi proces.

2.4.Gromadzenie danych na temat chordb rzadkich i eazrzejestréw powinno byujete
w narodowych planach i strategiach na rzecz chorabkich.

2.5.Nalezy promowd& rozwigzania, ktére umdiwiajg pozyskiwanie danych bezfedni od
pacjentow oraz od ich lekarzy.

3. Zgromadzone dane powinny dywykorzystane na rzecz zdrowia publicznego i w dela

naukowych.

3.1.Zgromadzone dane powinny pasfd wypracowywaniu polityki zdrowotnej na szczeblu
lokalnym, regionalnym, narodowym i gaizynarodowym.

3.2.Zgromadzone dane powinny utatéjatam gdzie to dzie maliwe, prowadzenie
klinicznych i epidemiologicznych baflanaukowych, monitorowanie oferowanej opieki
i interwencji terapeutycznych wdzap np. stosowanie lekow off-label.

3.3.Zgromadzone dane powinny dostakcziaformacji na temat wieksodkowych bada

wykonalngci (feasibility trials).
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3.4.Nalezy ufatwia® zespalanie zgromadzonych danych w celu prowadzemaliz
statystycznych. Dogp do danych powinien Byzapewniony legitymizowanym grupom tj.
naukowcy czy ustawodawcy.

3.5. Dostp do danych i ich wymiana powinny pozostévpad kontrad.

4. Rejestry pacjentéw oraz gromadzenie danych powippwiadé zasadom dobrej praktyki.

4.1. Wspotdziatanie stron tj pacjenci, ustawodawcy, meavdy, Klinicysci etc. w tworzeniu,
analizie i zargdzaniu rejestrami jest istotne z uwagi nazefms¢ i brak wiedzy na temat
chorob rzadkich.

4.2.Nalezy zaprost do wspoétpracy przedstawicieli stron by uzyskajbardziej specjalistyczne
wsparcie w formie rady doradczej lub komitetu, agpewné odpowiedni przeptyw
informacji do i z rejestréw oraz stworzyasady zrownow@nego rozwoju. Wspotudziat
przemystu nalgy rozway¢ tam gdzie jest to niiwe i konieczne.

4.3. Ten wielospecjalistyczny model powinien¢lrgalizowany nie tylko na poziomie krajowym
ale réwnie europejskim - pan-europejskie repozytorium reg@stchorob rzadkich.

4.4. Proces uzyskiwania zgody od pacjentow na udzigj@strach powinien obejmowezetelry
informacje na temat skali tych przegsricc¢ i ich wielowymiarowdci oraz by w zgodzie
z wszelkimi uwarunkowaniami prawnymi.

4.5.Pacjenci ja zarejestrowani w bazach danych magst& poproszenie o rozszerzeni swoich
swiadomych zgod na udziat w sytuacjach koniecznych.

4.6.Realizowane rejestry powinny wypracaivsystemy pozyskiwania regularnych informacji
aktualizupcych od pacjentéw i ich lekarzy.

5. lIstniejgce oraz przyszte rejestry oraz bazy danych powipogieggé modyfikacjom w razie
réznych koniecznéci.

5.1.W celach monitorowania interwencji terapeutycznywhdziedzinie chorob rzadkich,
strategie wspotdziatania pogdizy przemystemgrodowiskami akademickimi i organami
regulacyjnymi powinny by uzgodnione w celu zagwarantowaniag nadzér nad
wprowadzanymi do obrotu nowymi produktami terapemtymi jest zapewniony.

5.2.Gwarancja jakéci powinna uwzgidnia¢ ocere istniepcych rejestrow pod gtem ich
zdolnaci do dostosowywaniagdo zmieniaicych s¢ uwarunkowa prawnych.

5.3.Wczesny dialog na temat koniecznych do gromadzeamych pomidzy wszystkimi
stronami powinien byprowadzony, w celu optymalizacji sposobu rejestnoia pacjentow,
tak by zdobyta wiedza na temat danej interwengfigeutycznej byta najbardziej weawa.
Nalezy promowa& gromadzenie danych na temat stosowania terajbaiba-

6. Nalezy zapewnt zrownowaony rozwoj rejestrow pacjentéw i baza danych.
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6.1.Lokalne, regionalne, krajowe i europejskie struktprzyczyniagce s¢ do lub nadzoruagce
proces gromadzenia danych powinny iyspierane finansowo w celu zréwnaowaego
realizowania swojej roli. Finansowanie to powinndbpwa si¢ w ramach krajowych
i europejskich programow.

6.2. Partnerstwo publiczno-prawne na rzecz rejestrowathzadkich powinno iyrealizowane
tam gdzie to mdiwe i konieczne w celu optymalizacja zasobo6w, toéei i generowania
wiedzy.

6.3. Wszystkie rejestry i bazy danych, powinien éniepracowane plany awaryjne dla

zgromadzonych danych w przypadku, gdy rejestrzayéh przyczyn zostanie zaktzony.

XI. Zalecenia Komitet Ekspertéw EU ds. Rzadkich Chor6blEUCERD) z dn. 12-13 listopad

2014 r. dotycace poprawy sposobow kodowania choréb rzadkich w sigsnach informacyjnych

ochrony zdrowia.

Zalecenia te stanowizbidr zasad magych na celu popraywmetod kodowania chordb

rzadkich.

1.

Brak spéjnych systemow klasyfikygych oraz kodyfikujcych chorob rzadkich sprawiae g
one niewidoczne dla informacyjnych systemow ochroarpwia, zatem rozwoj wiedzy na temat
np. epidemiologii tych choréb jest ograniczony. mzane jest podgie wysitkobw w celu
poprawy tej sytuacji niezataie od poditych juz prac nad stworzeniem kolejnej wersji
klasyfikacji chorob ICD lub systemu SNOMED-CT, rexultaty ktérych bdzie trzeba czeka

jeszcze kilka lat.

. Nalezy przeprowadi analiz liczby chordb rzadkich, ktorym w obecnej werspgyfikacji ICD

przypisany jest oddzielny kod, tak by rieglad obecnej sytuacii.

Nalezy promowa rozwoj systemu Orpha code rowhniee wspoétpracy z zespotem pragaym
nad 11 wergj klasyfikacji ICD, tak by umgiwi ¢ swobodne przégie klasyfikacji Orpha code do
ICD 11, gdy ledzie ona ukaczona.

Paistwa Cztonkowskie zainteresowane wykorzystaniendko@rpha powinny utworzygrupy
robocze dla zdefiniowania optymalnej strategia mkoowania tej klasyfikacji do ich
informatycznych systemow ochrony zdrowia. W proedsm naley uwzgkdni¢ kluczowych
interesariuszy spoteczém e-Zdrowia, odpowiednie serwisy na poziomie eeiskiej
Wspolnoty, rejestry chordb rzadkich, organizacjenzgace s¢ tym tematem (Orphanet, DIMDI,
BNDMR) i organizacje pacjentow.

Opracowanie systeméw kodowania chorob rzadkichindbrporowania aktualnie istnigjych
lub opracowywanych (Orpha code) powinno¢bgdnym z punktow narodowych plandéw

i strategii dla chordb rzadkich.
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6. Paistwa Czionkowskie powinny wraz z Komysgzukad& mozliwosci wsparcia we wdeaniu

zidentyfikowanych rozwizan.

XIl. Sprawozdanie z realizacji komunikatu Komisji na temat: Rzadkie choroby: wyzwania
stojace przed Eurom [COM(2008) 679 final] oraz zalecenia Rady z dnia 8zerwca 2009 r.
w sprawie dziatai w dziedzinie rzadkich choréb (2009/C 151/02).

Zgodnie z zaleceniem Rady w sprawozdaniu z wyka@naalgy przeanalizow& w jakim
stopniu proponowangodki g3 skuteczne, oraz potrzgtalszych dzialastuzacych poprawie jakei
zycCia pacjentéw cierptych na choroby rzadkieziycia ich rodzin.

Unia Europejska uczynita wiele w dziedzinie wspmaavspoétpracy na rzecz poprawy jakb
zycia ludzi cierpacych na chorobrzadly od przygcia komunikatu Komisji w 2008 r. i zalecenia
Rady w 2009 r.

Ogodlnie rzecz biayc, cele komunikatu i zalecenia Rady zostaty@sicte. Oba przyczynity gi
wzmocnienia wspotpracy ridzy Unig Europejsk, paistwami cztonkowskimi i wszystkimi
odpowiednimi zainteresowanymi stronami.

Komisja promowata wymian doswiadczeé, aby pomoéc pastwom cztonkowskim
w opracowywaniu ich krajowych planow lub strategidziedzinie chordb rzadkich. Znaczna liczba
panstw czlonkowskich uzyskata dxi temu wsparcie we wprowadzaniu specjalnych planéw
dotyczicych chorob rzadkich: 16 fistw cztonkowskich posiada obecnie plany w dziedzatiordb
rzadkich (w porownaniu z zaledwie czteroma w 20Q8ar znaczna ich liczba jest bliska pexya
planu. Wspieranie patw cztonkowskich w tym gkeniu pozostaje kluczowym priorytetem prac
Komisji w tej dziedzinie.

Pomimo tak zacgftajcych postpow pozostaje jeszcze wiele do zrobienia, aby Ridiirpacy
na choroby rzadkie mogli uzyskarawidtowg diagnoz i najlepsze madiwe leczenie w catej UE.
Nadal istniejy paastwa cztonkowskie, ktére nie makrajowego planu lub strategii. W fpstwach
cztonkowskich, ktére ju opracowaty krajowy plan lub strategirealizacja rozpoeta sk dopiero
niedawno i musi by monitorowana.

Z tej przyczyny dziatanie w dziedzinie chorob rziattkzajmuje znacge miejsce w nowym
programie w dziedzinie zdrowia i nowym programieoghzont 2020” — programie ramowym
w zakresie badanaukowych i innowacji. W celu kontynuowania wsparngaistw cztonkowskich
przewidziane snastpujace dziatania:

* utrzymanie koordynacyjnej roli UE w opracowywamalityki UE w dziedzinie chordb rzadkich
i wspieranie pastw cztonkowskich w ich dziataniach na poziomiejdwaym,
 kontynuowanie wsparcia opracowywania wysokiepjakplanow/strategii krajowych w dziedzinie

chordb rzadkich w Unii Europejskiej,
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» zapewnienie dalszego wsparcia na rzeczdilinarodowego konsorcjum ds. bada dziedzinie
chordb rzadkich i inicjatyw pod jego auspicjami,
 kontynuowanie whciwej kodyfikacji chordb rzadkich,
* dalsze prace zmierzae do zmniejszenia nierowsm migdzy pacjentami dotkeiymi chorobami
rzadkimi a pacjentami ciemgggymi na bardziej powszechne zaburzenia oraz zmgeado
wspierania inicjatyw promagych rowny dosip do diagnostyki i leczenia, kontynuacja promowania
upodmiotowienia pacjentdbw we wszystkich aspektachwoju polityki w dziedzinie chordb
rzadkich,
* kontynuacja dziatazwickszapcychswiadoma¢ spoteczg na temat choréb rzadkich i dziatelE
w tej dziedzinie,
» wykorzystanie dyrektywy 2011/24/UE w sprawie siwania praw pacjentdw w transgranicznej
opiece zdrowotnej w celu zbénia europejskich sieci referencyjnych w dziedzatierdb rzadkich,
wsparcie rozwoju naedlzi utatwiapcych wspoiprag i interoperacyjn& europejskich sieci
referencyjnych w dziedzinie choréb rzadkich,
* stymulowanie rozwoju i stosowania rozain z zakresu e-zdrowia w obszarze chordb rzadkich,
» wdrazenie i kontynuacja wsparcia dla europejskiej platfp na rzecz rejestrowania chorob
rzadkich,
* kontynuacja odgrywania globalnej roli w inicjatigadotyczcej choréb rzadkich oraz wspétpraca
z waznymi migdzynarodowymi zainteresowanymi stronami.

Pod uwag bedg roéwniez brane pogldy wyrazane przez psstwa cztonkowskie

i zainteresowane strony w ramach grupy ekspertomikjpw dziedzinie choréb rzadkich.

XIIl. Rozporz adzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu EuropejskiegoRady z dnia 16 grudnia
1999 r. w sprawie sierocych produktéw leczniczych.

Rozporadzenie to zostalo opracowane w celu ustanowienentemizowanej procedury
oznaczania sierocych produktow leczniczych, adak celu okréenia zacht do prowadzenia bada
naukowych, wprowadzania do obrotu i opracowywam@pktow leczniczych wykorzystywanych

w chorobach rzadkich.

Przygto nasgpujace zataenia m.in.

1. Niektore stany chorobowe wysluja tak rzadkoze koszt opracowania i wprowadzenia na rynek
produktu leczniczego mgjego stay¢ diagnozowaniu, zapobieganiu lub leczeniu takidgois
chorobowego nie zostatby zwrocony z przewidywanegeday tego produktu leczniczego;
przemyst farmaceutyczny nieghie podejmowatby si opracowania leku w normalnych

warunkach rynkowych; takie produkty lecznicze naages g ,sieroce”.
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2. Pacjenci cierpicy na rzadkie stany chorobowe powinntlprawnieni do takiej samej jako
leczenia jak inni pacjenci; konieczne jest zatenpiargnie prac badawczo - rozwojowych
i wprowadzania na rynek wdeiwych lekow przez przemyst farmaceutyczny; zsghdla
rozwoju sierocych produktéw leczniczych funkcjonwy Stanach Zjednoczonych Ameryki
Poinocnej od roku 1983, a w Japonii od roku 1993.

3. W Unii Europejskiej do tej pory podejmowano dziagama ograniczan skak, zarbwno na
poziomie krajowym jak i na poziomie wspolnotowynmigrzajce do promowania pracy nad
rozwijaniem sierocych produktow leczniczych; dzmdetakie najlepiej organizowaa poziomie
wspolnotowym tak, aby wykorzystamazliwie najszerszy rynek i uniki rozpraszania
ograniczonych zasobéw; dziatanie na szczeblu Weppljest lepsze @i nieskoordynowane
dziatania Pastw Cztonkowskich, ktére mogtyby doprowaélzio znieksztatcenia konkurencji
i wytworzenia s} barier w handlu wewgtrz Wspélnoty.

4. Sieroce produkty lecznicze nagleg s¢ do zastosowania zaghwinny by tatwo i jednoznacznie
identyfikowane; wydaje si najwissciwsze, aby rezultat ten zostat ggmicty poprzez
ustanowienie otwartej i przejrzystej procedury weptowej, pozwalajcej na oznaczenie
potencjalnych produktow leczniczych jako sierocedpikty lecznicze.

5. Nalezy ustanowt obiektywne kryteria oznaczenia; kryteria te powimapiera& Si¢ na czstasci
wystepowania stanu chorobowego, dla ktérego poszukuge ssbdkéw diagnozowania,
zapobiegania lub leczenia; ¢st0s¢ wyskpowania nie przekraczga peciu chorych na 10
tysiccy jest powszechnie uznawana zaswieiwy prog; produkty lecznicze przeznaczone dla
zagraajacych zyciu lub powanych czy chronicznych stanéw chorobowych powinny by
oznaczone nawet, gdygstai¢ wystepowania jest wisza nk pigé na 10 tysjcy.

6. Nalezy ustanowd komitet, ztazony z biegltych wyznaczonych przeznBawa Czionkowskie,
ktérego zadaniem ¢hzie badanie wnioskédw o0 oznaczenie; w skiad tegmikau powinni
wchodzt réwniez trzej przedstawiciele stowarzyszpacjentow, wskazani przez Komispraz
trzy inne osoby, réowniewskazane przez Komisjzgodnie z zaleceniem Europejskiej Agencji
ds. Oceny Produktow Leczniczych (zwanej dalej ,,Aggh; Agencja powinna odpowiadaa
wiasciwg koordynaat miedzy Komitetem ds. Sierocych Produktow Leczniczydkoenitetem
ds. Produktow Leczniczych Chronionych Patentem.

7. Pacjenci ciergicy na takie stany chorobowe zastugup taly samy jakos¢, bezpieczastwo
i skuteczné¢ produktow leczniczych, jak inni pacjenci; siergmedukty lecznicze powinny
zatem podlega normalnemu procesowi oceny; sponsorzy sierocyaudyktéw leczniczych
powinni mi& mazliwo$¢ otrzymania wspoélnotowego pozwolenia; w celu ulatvia

otrzymywania lub utrzymywania wspolnotowego pozwae stosowna optata na rzecz Agencji
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powinna by przynajmniej cgsciowo obnzona; a zatem buét Wspolnoty winien
zrekompensowAgencji spowodowane tym straty w przychodach.

8. Doswiadczenia Standw Zjednoczonych Ameryki i Japoryikazup, ze najsilniejsz zaclketa dla
przemystu, aby inwestowat w opracowywanie i wpropade na rynek sierocych produktow
leczniczych jest istnienie szansy na uzyskanieg@zytcci na rynku na okrdong liczbe lat,
podczas ktorego to okresu zainwestowémelki w jakieg czesci mogltyby zosta odzyskane;
ochrona danych na podstawie art. 4 ust. 8 litiijpdyrektywy Rady 65/65/EWG z dnia 26
stycznia 1965 r. w sprawie zidinia przepisow ustawowych, wykonawczych i admiatstnych
odnoszacych s¢ do lekdw gotowych nie jest wystarczey zacketa dla tego celu; Hestwa
Czionkowskie dziatace niezalenie nie mog wdrazy¢ takich dziata bez oparcia we
Wspdlnocie, poniewatakie dziatanie bytoby sprzeczne z dyrekiy@b/65/EWG; jéli takie
dziatania zostalyby przgfe w sposéb nieskoordynowany przezn®aa Cztonkowskie,
tworzytoby to przeszkody w handlu wegtrewspolnotowym, prowadz do zakiécenia
konkurencji i pozostafp w sprzecznéxi z zasag wspolnego rynku; wyczna¢ rynkowa
powinna by jednak ograniczona do wskazania terapeutycznedm, ktbrego uzyskano
oznaczenie sierocego produktu leczniczego, bezsmania praw wiasroi intelektualne;;

w interesie pacjentow, watzna¢ rynkowa przyznana dla danego sierocego produktu
leczniczego nie powinna uniemivia¢ wprowadzania do obrotu podobnego produktu
leczniczego, ktéry mogtby przyrie@ znacace korzyci osobom cierpgicym na dany stan
chorobowy.

9. Sponsorzy sierocych produktow leczniczych oznacebnyak na podstawie niniejszego
rozporzdzenia powinni b§ uprawnieni do korzystania w peini z wszelkich zach
przyznawanych przez Wspolgotub przez Pastwa Czlonkowskie celem wspierania prac
badawczo - rozwojowych w zakresie nowych produkt@ezniczych przeznaczonych do
diagnozowania, zapobiegania lub leczenia odpowstdsianéw chorobowych, w tym choréb
rzadkich.

10.Program szczegoéiny Biomed 2, najey do czwartego programu ramowego ha rzecz ibada
i rozwoju technologicznego (1994-1998), wspieratldraa nad leczeniem chorob rzadkich,
z uwzgkdnieniem metodologii opracowywania szybkich progdamrozwijania sierocych
produktow leczniczych oraz rejestréw sierocych pikadw leczniczych dogpnych w Europie;
tego rodzaju wsparcie finansowe miato na celu prmame tworzenia inicjatyw wspotpracy
transgranicznej zmierzgjej do realizowania badapodstawowych i klinicznych w zakresie
chordb rzadkich; badania dotycze chorob rzadkich nadal stangwjeden z priorytetéw

Wspolnoty, jakoze zostaly uwzgidnione w patym programie ramowym na rzecz bada
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i rozwoju technologicznego (1998-2002); niniejspeporzdzenie ustanawia ramy prawne,
ktore umaliwi g szybkie i skuteczne wdkenie wynikow tych bada

11.Choroby rzadkie zostaly wskazane jako obszar petowy dziatania Wspdélnoty w ramach
dziatania w zakresie zdrowia publicznego; Komigjawym komunikacie dotygzym programu
dziatania Wspolnoty w zakresie choréb rzadkich wnaah dziatania w obszarze zdrowia
publicznego, podfa decyz¢ o przyznaniu chorobom rzadkim priorytetu w ramatziatan
w zakresie zdrowia publicznego; Parlament Europestaz Rada przyly decyzg nr
1295/1999/WE z dnia 29 kwietnia 1999 r. przyjguogj wspoélnotowy program dziatania
w dziedzinie rzadkich choréb w ramach dziada dziedzinie zdrowia publicznego (1999-2003),
w tym dziat&n magcych na celu dostarczenie informacji,¢z® st skupiskami wysipowania
choréb rzadkich w danej populacji oraz wspierandpawiednich organizacji pacjentow;

niniejsze rozporgzenie realizuje jeden z priorytetow ommych w tym programie dziatania.

W rozporadzenie przyjto nas¢pujace postanowienia
1. Cel
Celem niniejszego rozpagidzenia jest okrdenie wspolnotowej procedury oznaczania produktow
leczniczych jako sieroce produkty lecznicze, azéalkapewnienie zac¢h dla prac badawczo-
rozwojowych dotyczcych sierocych produktow leczniczych oraz dla wpadrania tych produktéw
na rynek.
2. Definicje
2.1. ,produkt leczniczy” oznacza produkt leczniczy pmazzony do stosowania u ludzi, zgodnie
z definicp podamn w art. 2 dyrektywy 65/65/EWG;
2.2.,sierocy produkt leczniczy” oznacza produkt lecziyicoznaczony jako taki zgodnie
z warunkami niniejszego rozpadzenia,
2.3.,sponsor” oznacza osobprawry lub fizyczryg, prowadacs dziatalng¢ gospodarcz na
terytorium Wspolnoty, stargja sic 0 przyznanie oznaczenia danego produktu leczniczeg
jako sierocego produktu leczniczego, lub ktéragakinaczenie juuzyskata;
2.4. ,Agencja” oznacza Europejskdgencg ds. Oceny Produktow Leczniczych.
3. Kryteria oznaczania
3.1.Produkt leczniczy zostanie oznaczony jako sieromdykt leczniczy, j€i jego sponsor
moze wykazé:

3.1.1. ze produkt ten jest przeznaczony do diagnozowarapolzegania lub leczenia
stanu chorobowego zagemcej zyciu lub powodujcej chroniczny ubytek
zdrowia, wysfpujacej u nie wecej niz pieciu na 10 tysicy oséb we
Wspdlnocie w chwili gdy przedkiadany jest wniosekyb ze jest on
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przeznaczony do diagnozowania, zapobiegania kaeiea stanu chorobowego
zagraajacegozyciu, powanego lub chronicznego, wysujacego we Wspdlnocie,
i ze bez odpowiednich zagtnie wydaje si mazliwe, aby wprowadzanie na rynek
produktu leczniczego we Wspdlnocie wygenerowatstanczajcy zwrot niezednych
inwestycji; oraz

3.1.2. ze nie istnieje zadowakga metoda diagnozowania, zapobiegania lub leczenia

danego stanu chorobowego, oficjalnie dopuszczartamtorium Wspdlnoty, lub fe
jesli taka metoda istnieje, to produkt leczniczy priege znacgce korzyci
pacjentom cierpicym na ten stan chorobowy.
4. Komitet ds. Sierocych Produktow Leczniczych
4.1. Zadania Komitetu to:

4.1.1. badanie wszelkich wnioskow 0 oznaczenie produktariEzego jako  sierocego
produktu leczniczego, ktoretly mu przedktadane zgodnie z niniejszym
rozporzdzeniem;

4.1.2. doradzanie Komisji w zakresie ustanowienia i opveanma polityki dotycacej

sierocych produktéw leczniczych dla Unii Europ&ggk

4.1.3. wspieranie Komisji w zakresie kontaktéw guzynarodowych dotygzrych

sierocych produktéw leczniczych oraz w jej kontakt z grupami wsparcia
pacjentow;

4.1.4. wspieranie Komisji w sposzizaniu szczegotowych wytycznych.

5. Procedura przyznania oznaczenia i ugtiniz rejestru.
6. Wytaczna¢ obrotu na rynku
6.1.W przypadkach, gdy pozwolenie na dopuszczenie dotwlw odniesieniu do sierocego
produktu leczniczego zostaje wydana zgodnie z stdmgmi uregulowaniami prawnymi
Wspodlnota i Pastwa Czionkowskie przez okres 10 lat nie przyjimnego wniosku
0 pozwolenie na dopuszczenie do obrotu, nie wyglpdzwolenia, ani nie przyjawniosku
0 przeditzenie istniegcego pozwolenia, dla tego samego wskazania tenapeidgo,
w odniesieniu do podobnego produktu leczniczego.
6.2. Okres ten mie jednake zosta skrocony do szeiu lat, jezeli, pod koniec pitego roku,
wykazane zostanie w odniesieniu do danego prodekamiczegoze produkt jest zyskowny
w takim stopniuze utrzymywanie wyczngci na rynku nie jest uzasadnione.
7. Inne zachty
7.1.Produkty lecznicze oznaczone jako sieroce prodilgtynicze na podstawie przepisow
niniejszego rozpormzenia nadaj sii do zastosowania zagh udostpnionych przez

Wspélnot oraz Pastwa Czlonkowskie celem wspierania b@&daopracowywania
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i udostpniania sierocych produktow leczniczych, w szczeg@i wspomagania prac
badawczych prowadzonych w matychsiednich przedsgbiorstwach, przewidzianych
w programach ramowych na rzecz bhadeozwoju technologicznego.

7.2.Paxstwa Cztonkowskie przeka Komisji szczegotowe informacje dotygze wszelkich
dziatah, jakie zostaly przez nie wdrone celem wspierania bagaopracowywania
i udostpniania sierocych produktow leczniczych, lub pradukleczniczych, ktére mag
by¢ oznaczone jako takie.

7.3. Komisja publikuje szczegodtowy wykaz wszystkich zgaldostpnionych przez Wspolnet
i Paastwa Cztonkowskie celem wspierania badapracowywania i udogpniania sierocych

produktéw leczniczych. Wykaz terdizie systematycznie uaktualniany.

XIV. Narodowy Program dla choréb rzadkich

1. Zarzdzenie Ministra Zdrowia z dnia 21 lipca 2008 rokispvawie powotania Zespotu do spraw
Choréb Rzadkich.
Celem tego rozpogrlzenia jest powotanie Zesp6t do spraw Choréb Rzéalkitory lgdzie miat
opiniodawczo — doradczy charakter. Prace Zespoiysimap dazeniu do zapewnienia degiu

do informacji, diagnostyki, terapii i opieki dlaatych na choroby rzadkie.

Do zada Zespotu nalgy:

1.1. proponowanie kierunkow polityki w zakresie opiekerapii chorych na choroby rzadkie;
1.2. opracowywanie i proponowanie rozen opartych na dowodach naukowych, precyzyjnie
okreslajacych zasady na jakich zapewnia sibywatelom roéwny dosp do informacii,

diagnostyki, terapii oraz opieki;

1.3. opracowywanie opartych na dowodach naukowych pysfych kryteriow finansowania ze
srodkéw publicznych innowacyjnych technologii lekostny

1.4. prowadzenie dziatastuzacych i dazacych do zapewnienia podstawowej i specjalistyczne;j
opieki zdrowotnej chorym na choroby rzadkie, w sggdndgci poprzez wskazywanie
wiasciwych rozwipzan probleméw powstatych przy realizacji opieki i feiiachorych
z chorobami rzadkimi;

1.5. proponowanie rozwean stuzacych i dhzacych do integracji systemu terapii i opieki nad
chorymi na choroby rzadkie z og6lnym systemem ag@dkowotnej;

1.6.upowszechnianie wiedzy dotygzj diagnostyki i leczenia chordb rzadkich w opinii
publicznej, w tym w szczegdlda w srodowisku medycznym;

1.7.wspieranie bezpiecznych i skutecznych metod leezervbszarze terapii chordb rzadkich;

1.8. wspieranie racjonalizacji procesu terapii choréddiich;
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1.9. monitorowanie stosowania terapii choréb rzadkich;

1.10. wspotpraca zérodowiskami zainteresowanymi popraapieki i terapii chorob rzadkich,
w tym z towarzystwami medycznymi, stowarzyszenigpaicjentdw, organizacjami
pozaradowymi prowadgcymi dziatania na rzecz ochrony zdrowia, produaemtub
dostawcami sierocych produktow leczniczych stosgwh w terapii choréb rzadkich;

1.11. zapewnienie koordynacji gizyresortowej i midzynarodowej, w tym w szczegOkum
z innymi pastwami cztonkowskimi Unii Europejskiej, w zakresiealizacji polityki
dotyczcej terapii i opieki nad chorymi na choroby rzagkie

1.12. definiowanie, analiza oraz formutowanie zalecezwigzywania bieacych problemow
w realizacji polityki w zakresie opieki i terapihorych na choroby rzadkie oraz realizacji
podstawowej oraz specjalistycznej terapii i opekorych na choroby rzadkie;

1.13. opracowywanie diagnozy stanu terapii oraz podstaeyogpecjalistycznej opieki
zdrowotnej dla chorych na choroby rzadkie;

1.14. opracowywanie stanowisk lub rekomendacji cahe prac prowadzonych na forum Unii
Europejskiej, a tate zajmowanie stanowisk w sprawie dokumentéw datyzh choréb
rzadkich przygotowywanych przez organy lub instygUnii Europejskiej;

1.15. opracowywanie informacji lub stanowisk dotgcygch produktow leczniczych
stosowanych w leczeniu choréb rzadkich oraz pragkamie ich Zespotowi ds.
Gospodarki Lekami. Przekazywane informacje i staskanie maj charakteru
wigzacego i mog by¢ przez Zespot ds. Gospodarki Lekami nie uwdglone;

1.16. proponowanie stanowisk, sprostawiainformacji przekazywanych mediom, z zakresu
zagadnié objetych zadaniami Zespotu;

1.17. wspotpraca z Rzecznikiem Prasowym Ministerstwa @igiov zakresie zagadrie

objetych zadaniami Zespotu.

2. Struktura Narodowego Planu dla Chorob Rzadkich GRP

Narodowy Plan dla Chorob Rzadkickedzie narzdziem pozwalajcym zapewnd trwaly
realizacg polityki zdrowotnej ukierunkowanej na potrzeby jestow z chorobami rzadkimi,
wprowadzi systemowe rozg#ania problemow zdrowotnych i socjalnych tej grapgrych.
2.1.Klasyfikacja i rejestr choréb rzadkich

2.1.1. Kodyfikacja choréb rzadkich,

2.1.2. Rejestr chordb rzadkich.
2.2.Diagnostyka chorob rzadkich

2.2.1. Upowszechnienie badgrzesiewowych,

2.2.2. Upowszechnienie testbw genetycznych,
76| Strona



2.2.3. Budowa Systemu ©@odkow referencyjnych.
2.3.Opieka zdrowotna dla pacjentéw z chorobami rzadkimi
2.3.1. Zwigkszenie dospnasci wysoko-specjalistycznej opieki medycznej
2.3.2. Zwigkszenie dosgpndici terapii lekowych
2.3.3. Zwigkszenie dospnadici do drogich technologii
2.3.4. Poprawa systemu rehabilitacji
2.4, Zintegrowana pomoc socjalna dla pacjentéw z chamblbzadkimi i ich rodzin
2.5. Informacja, nauka i edukacja w zakresie chorobkizhd
2.5.1. Rozwoj i wspieranie bada
2.5.2. Edukacja medyczna
2.5.3. Edukacja spoteczna

2.6. Monitorowanie realizacji planu

W Polsce zalzenia Narodowego Planu dla Chordb Rzadkich opracevearstaty w procesie
szerokich konsultacji w 2011 roku w ramach inicyagyKrajowego Forum na rzecz terapii chorob
rzadkich, a nagpnie zostaty przedstawione Zespotowi ds. ChorobdRiza przy Ministrze

Zdrowia.

Wg Sprawozdanie z realizacji komunikatu Komisji temat: Rzadkie choroby: wyzwania
stojgce przed Eurap oraz zalecenia Rady z dnia 8 czerwca 2009 r.reamgp dziata w dziedzinie
rzadkich choréb, do pierwszego kwartatu 2014 rpatstw czionkowskich wprowadzito krajowe
plany lub strategie w dziedzinie chordb rzadkided®m kolejnych znajdujegsha zaawansowanym
etapie opracowywania planow/strategii. Polska anjajde wsrod tych 7 pastw.
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3. Matopolska si€ wspotpracy w zakresie chordb rzadkich uktadu kazenia - rola konsultaciji

miedzynarodowych
Grzegorz Kopé, Piotr Podolec

Wprowadzenie

Centrum Chorob Rzadkich Uktadu d¢enia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.
Jana Pawta Il (CRCD) tosmdek kliniczny, w ktérym codziennie konsultowanyidieczonych jest
kilkunastu pacjentow z rzadlchoroly uktadu kgzenia. Niektorzy spadd nich wymagaj jednak
whnikliwych, wielospecjalistycznych konsultacji wlaeustalenia najbardziej odpowiedniej strategii
leczenia. Bazup na wieloletniej wspotpracy z kardiologami i karchirurgami dziegicymi
Instytutu Pediatrii Collegium Medicum Uniwersytetdagiellmskiego przy finansowym
i logistycznym wsparciu unijnych projektéw pn. ,Utvzenie europejskiej sieci wspotpracy
w zakresie tzw. ,sierocych” choréb kardiologicznycbraz ,Rozszerzenie Europejskiej Sieci
Wspotpracy w zakresie tzw. Sierocych Chorob Kaafiaiznych”, CRCD rozpoe#o, pocawszy
od 2011 roku, organizowanie kwartalnych spatkansultacyjnych, podczas ktérych omawiage s
najtrudniejsze przypadki pacjentow z sierocymi oami uktadu kgzenia. W ramach tej inicjatywy
nawigzano wspotpragcz szerokim gronem ekspertow z Polski i Europyreeentujcych liczne

dziedziny medycyny.

Europejska Sig Wspotpracy

Liderem Europejskiej Sieci Wspotpracy i inicjatorgej dziata jest CRCD. Dajczyty do
niej osrodki referujce i referencyjne z Polski oraz z zagranicy. W rem#&rogramow pn.
,=Utworzenie europejskiej sieci wspotpracy w zakeesiw. ,sierocych” choréb kardiologicznych”
oraz ,Rozszerzenie Europejskiej Sieci Wspolpracy amkresie tzw. Sierocych Chorob
Kardiologicznych” w sktad Sieci weszty:
1. Specjalistyczny Szpital im. Edwarda Szczekhkaarnowie
2. Szpital Powiatowy w Chrzanowie
3.Uniwersytecki Szpital Dziegty w Krakowie-Prokocimiu
4. Szpital Powiatowy im. dr Tytusa Chattibkiego w Zakopanem
5. Research Institute of Cardiology University @iftvia Pauls Stradins Clinical University Hospital
6. Lithuanian University of Health Sciences in Kasn
7. Ospedale San Rafaele in Milan
8. Das Deutsche Herzzentrum in Berlin
9. Uniwersytet Jagielleski Collegium Medicum
10. Oddziat Matopolski Narodowego Funduszu Zdrowia
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Na rycinie 1. przedstawiono zasamtganizacji Sieci. W dolnej ezci ryciny znajduj sie tzw. agsrodki
referupce, ktére przeprowadzgjpodstawow diagnostyk kariologiczy w ramach wiasnych
oddziatow kardiologicznych i internistycznych. Wrgéj czsci schematu znajdajsie osrodki
miedzynarodowe stanowte baz konsultacyjia dla CRCD. W&rodkowej czsci ryciny znajduje si
CRCD dziatajce w ramach Krakowskiego Szpitala Specjalistycznegpotpracujce z ptatnikiem
Oddziatem Matopolskim Narodowego Funduszu ZdrowiaUniwersytetem Jagielfskim

stanowgcym baz ekspertow z rinych dziedzin medycyny.

il

Ospedale San University of Research Institute of Beutsches
Rafaele. Health Cardioloav. erzzentrum.
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NFZ for RARE IM. JANA PAWEA I &
CARDIOVASCULAR DISEASES
Narodowy Fundusz Centrum Chorob Biuro Wspierania Uniwersytet
7drowia R7adkich Badan Janiellon<ki

I PA7winin

r R
| ]
IR m
g
i |
3 .l‘ - i

Specjalistyczny Szpital ~ Szpital Powiatowy Szpital Uniwersytecki Szpital
im. E. Szczeklika w im. T. Chatuhinskieao Powiatowv Dzieciecv
Tarnowie

Ryc. 1. Europejska SieNspotpracy w zakresie chorob rzadkich uktadazénia

W czasie trwania projektu przedstawionacSmzszerzyta sio dodatkowe @odki z Polski

I z zagranicy, w tym:
» Centro per le Malattie Genetische CardiovascofaFfandazione IRCCS, Policlinico San

Mateo Pavia, Wiochy
« ORPHANET, INSERN, Pawy Francja
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* Henri Mondore Clinic Universitaire Vasculaire Parifrancja

* University of Hull Hull, Wielka Brytania

» University of Southern California Los Angeles, USA

» Department of Paediatric Cardiology and Congeiiitdrt Defects, German Heart Centre
Monachium, Niemcy

* Royal Infirmary Hospital Edinburg, Scotland, EdynipuSzkocja

* Pulmonary Hypertension Centre, University of BolagBolonia, Wochy

* The Heart Failure Department at at I.R.C.C.S. Boiam San Donato Mediolan, Wtochy

» Medical University of Vienna, Internal Medicine Djvision of cardiology, Wiedg Austria

» Cardiopatias Congenitas del Adulto, Hospital La,Psladryd, Hiszpania

» Deutsches Herzzentrum Berlin, Niemcy

» Kiinik fur Innere Medizine und Kardiolgie im PhilgpUniversitat, Marburg, Niemcy

* Inherited Cardiac Disease Clinic in the Heart HtapUniversity College of London
Londyn, Wielka Brytania

* Department of Internal Medicine Ill (Cardiology aBthergency Medicine), Landesklinikum

St Poelten, Austria

Eksperci

Dziatanie Sieci WspoOipracy oparte jest o wspoOldrie arodkow referujcych oraz
osrodkow eksperckich. Z uwagi na fakt matego rozp@ebnienia choréb rzadkich, niejednokrotnie
kilka przypadkéw w kraju, gsto konieczne byto poszukiwanie ekspertow vngeh czsciach
Polski, Europy a tate poza nj w tym w Stanach Zjednoczonych i Japonii. Bdiate ekspertow

przedstawiono w tabeli 1.

Tabela 1. Eksperci Centrum Chorob Rzadkich Ukladwzéhia w Krakowskim Szpitalu

Specjalistycznym im. Jana Pawia Il

Eksperci Miedzynarodowi/ International Experts

Ottavio Alfieri (IT), Ségolene Aymé (FR), Naser WMmmash (US), Eloisa Arbustini (IT),
Helmut Baumgartner (DE), Rimantas Benetis (LT),nJ&# Cleland (GB), Thomas Deneke
(DE), Uri Elkayam (US), Egle Ereminiene (LT), Anggr&rglis (LV), Nazzareno Galié (IT),
Christa Gohlke-Béarwolf (DE), Roland Hetzer (DE)ehe Lang (AT), Hiromi Matsubara (JP),
Skaidrius Miliauskas (LT), Deddo Moertl (A T), MaRetrie (GB), Jolien W . Roos-Hesselink
(NL), Aldis Rozenbergs (LV), Gerald Simonneau (FRgnryk Siniawski (DE), Nika Skoro-
Sajer (AT), Andris Skride (L V), Remigijus ZaliundsT)
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Eksperci Krajowi

Kardiolodzy

Stanistaw Bartfy Jacek Biatkowski, Ebieta Biernacka, Zofia T. Bilska, Piotr Bogacki, Lesze
Bryniarski, Grayna Brzeziska-Rajszys, Danuta Czarnecka, Marcin Demkow, J&c&ubiel,
Dariusz Dudek, Jarostaw Didv, Artur Dziewierz, Anna Fijatkowska, Krzysztof Fiak,
Andrzej Gackowski, Grzegorz Gajos, Zbigniewsr, Janusz Grodecki, Tomasz Grodzicki,
Marta Hlawaty, Piotr Hoffman, Marianna Janion, Eyeakowska, Piotr Jankowski, Anna
Kabtak-Ziembicka, Zbigniew Kalarus, Jarostaw Kasg,zAnna Klisiewicz, Monika Komar,
Grzegorz Kopé& Marcin Kurzyna, Wihadystawa Kolaska-Kloch, Kalina Kawecka-Jaszcz,
Janusz Kleinrok, Marek Klocek, Ewa Konduracka, Mabmgata Konieczfska, Magdalena
Kostkiewicz, Artur Kozanecki, Jacek Legutko, Agatgniak-Sobelga, Michat Marchel, Ewa
Mirek-Bryniarska, Tomasz Miszalski-Jamka, Katarzjuhzia-Stec, Jadwiga Moll, Ewa
Mroczek, Wiodzimierz Musiat, Piotr Musiatek, Jadwityessler, Bogdan Nessler, Maria
Olszowska, Grzegorz Opolski, Tomasz Pasierski, BanRawelec, Pawet Petkow-Dimitrow,
Piotr Piengzek, Artur Pietrucha, Wojciech Ptazak, Jakub Poddteatr Podolec, Piotr
Ponikowski, Piotr Pruszczyk, Tadeusz Przewtockir@keRajzer, Tomasz Rakowski, Pawet
Rubi, Bozena Sobkowicz, Janina¢phinska, Jakub $pniewski, Danuta Sorysz, Katarzyna
Stolarz-Skrzypek, Andrzej Surdacki, Matgorzata Saky Hanna Szwed, Piotr Szyiski,
Andrzej Tomaszewski, Lidia Tomkiewicz-Bkj Adam Torbicki, Wiestawa Tracz, Olga
Trojnarska, Marcin Waligora, Piotr Wilkotek, Katgrma Wiodarska, Beata VWWakowska-
Kapton, Andrzej Wysokiski, KrzysztofZmudka.

=

Elektrokardiolodzy
Jacek Bednarek, Piotr Kutakowski, Jacek Lelakowdkcek Majewski, Barbara Matecka.

Ginekolodzy
Antoni Basta, Krzysztof Rytlewski

Kardiolodzy dzieciecy
Wanda Kawalec, Zbigniew Kordon, Jadwiga Moll, ArgjrRudziski, Aldona Siwhska,

Matgorzata Szkutnik, Lestaw Szydtowski, Anna TursKanie¢, Bozena Werner

Nefrolodzy
Andrzej Kraniak, Wtadystaw Sutowicz, Tomasz Stompor

Diabetolodzy i endokrynolodzy
Alicja Hubalewska-Dydejczyk, Tomasz Klupa, Maciepldcki.

Kardiochirurdzy dzieci ecy

Janusz Skalski, Jacek BlgjJacek Kotcz, Bohdan Maruszewski, Tomasz Mroczek
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Ortopedazi
Piotr Klosinski, Tadeusz Niegviedzki.

Kardiochirurdzy

Krzysztof Bartd, Andrzej Biederman, Bogustaw Kapelak, Roman PétzRiotr Przybytowski,
Jacek Réanski, Jerzy

Sadowski, Robert Sobcagki, Bogdan Suder, Kazimierz Widenka, Jacek WojalMhrian

Zembala

Hematolodzy
Aleksander Skotnicki

Chirurdzy ogolni
Andrzej Matyja

Anestezjolodzy
Janusz Andres, Rafat Drwita

Psycholodzy i psychiatrzy
Dominika Dudek , Karolina Tatska.

Pulmonolodzy
Anna Prokop-Staszecka

Immunolodzy

Janusz Marcinkiewicz, Jacek Musiat

Torakochirurdzy

Krzysztof Bederski, Jarostaw Kdzat.

Statystyk
Andrzej Sokotowski

Neurolodzy
Agnieszka Stowik , Andrzej Szczudlik

Nauki podstawowe
Tomasz Brzozowski, Stefan Chtopicki, Aldona Densiia-Kiet, Tomasz Guzik, Ryszard Korbt

Piotr Laidler, Marcin, Majka, Janusz Marcinkiewidzarek Sanak, Ewa §tien , Anetta Undas.

—

Konsultacje z ekspertami zaowocowaty w czasie t4trl@ania projektu wydaniem 545

pisemnych konsultacji. Dziatania te ushwity wypracowanie strategii leczenia dla najtrieiszych

chorych z rzadkimi chorobami kardiologicznymi. Qpikonsultowanych przypadkowadznie

z wydanymi opiniami ekspertOw naphie umieszczano na stronie internetowej CRCD

www.crcd.eu. Ponadto, najtrudniejsze przypadki regabo publikowano na tamach czasopisma
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Journal for Rare Cardiovascular Diseases (Wwwgueyl.czs¢ umieszczono tew podeczniku pt.
Rare Cardiovascular Diseases. From classificatioclinical examplepod redakg Piotra Podolca.
Pozyskiwanie ekspertéw mlowe byto dzeki aktywnasci zespotu CRCD, na ktére sktadaty si

- sesje satelitarne w czasie Kongresow EuropejeKliegvarzystwa Kardiologicznego

- Migdzynarodowe Konferencje Chorob Rzadkich UktadgzKnia w Krakowie

- staze w agsrodkach eksperckich (2-4 tygodni).

Spotkania te wykorzystywanozeo omawiania wybranych przypadkow Klinicznych dooktorych
nie podgto ostatecznych decyzji w czasie spdtksvartalnych.

Zespot CRCD styt wsparciem eksperckim jednostki obwodowe w czapigtka kwartalnych.

Telekonsultacje

W czasie trwania projektu odbytyesP2 spotkania konsultacyjne. Uczestniczyli w nim
rownoczasowo specjatii zagraniczni oraz z innychiimdkow w Polce. Telekonsultacje odbywaty
si¢ w profesjonalnej sali konferencyjnej mymgj pomidci¢ ponad 50 os6b. Jest ona wypass
w multimedialny sprgt wysokiej jakdci: wielofunkcyjne monitory, kamery cyfrowe, rzutni
bezprzewodowe mikrofony, miksery audio, przer® kontrolery i keypady, ktére urdwiaja
prowadzenie ptynnej rozmowy z partnerami znyrh miejsc$wiata. Wykorzystane zostato
unikatowe oprogramowanie teleDICOM, spetaia rok platformy internetowej, na ktérej moa
prezentow& dane medyczne tj. wyniki baglaobrazowych tomografii komputerowej, rezonansu
magnetycznego, echokardiografii, ekg, angiografinmych oraz dokonywa wielocsrodkowej
analizy w czasie rzeczywistym.
Kazda sesja konsultacyjna sktadg i dwoch czsci. W pierwszej (polskegycznej) oddziaty
referupce spotykaj sic na platformie internetowej z ekspertami CRCD pygoymi w Krakowskim
Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Pawia llg&zprzypadkow po dyskusji otrzymuje odpowiednie
zalecenia co do diagnostyki i leczenia. Pozostetggadki kwalifikowane g do przedstawienia w
czasie sesji mdzynarodowej (anglogycznej). J&i konsultacja w czasie tej sesji nie daje
rozwigzania problemu klinicznego zespot ekspertow CRCDaze s¢ 0 dalsz konsultacg do

innych ekspertow. Na rycinie 2. przedstawiono sdtgoznie zasady organizacji telekonsultaciji.
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Przypadki pacjentow przygotowane przez szpitale matopolskie
¥

SESJA POLSKOJEZYCZNA godz. 9:00-11:30

omoéwienie z Ekspertami Centrum Chorob Rzadkich Uktadu Krazenia
Krakowskiego Szpitala Specjalistycznego im. Jana Pawia Il

¥
Py DECYZUA ODNOSNIE DALSZEGO POSTEPOWANIA e
3
\ $
KONIEC KONSULTACJI SESJA ANGLOJEZYCZNA godz. 12:00-14:30

omowienie przypadkow z Ekspertami z krajow partnerskich

$
i DECYZJA ODNOSNIE DALSZEGO POSTEPOWANIA o
I

¥ ¥
KONIEC KONSULTACJI KONSULTACJA Z INNYM EKSPERTEM WSKAZANYM
PRZEZ STEERING COMMITTEE
Ryc. 2. Organizacja wideotelekonferencji w Centrudimoréb Rzadkich Ukladu HKzenia

w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Ralv

Organizacja ruchu chorych

W zwigzku z niepewnym rokowaniem lekarze opiekyj sk pacjentami z chorobami
rzadkimi uktadu kgzenia powinni mié utatwiony dostp do specjalistycznej porady. W zwku z
czym CRCD umgliwia kierowanie pacjentow w trybie prggieszonym na kilka sposobow.
Karta zgtoszeniowa, ktorej wzor przedstawiono naimig umaliwia przestanie informacji
o pacjencie faksem lub pogzelektronicza. Konieczne jest podanie podstawowych danych
osobowych pacjenta i lekarza kieggtggo oraz okrgenie istoty problemu zdrowotnego, celu
przyjecia oraz jego pilngi. Karta zgtoszeniowa po dostarczeniu do sekedtarCRCD jest
przekazywana od razu koordynatorowi danego progrdiagnostyczno-terapeutycznego.
Karta jest dogpna na stronie internetowej www.crcd.eu.

Mozliwe jest rownie zgltoszenie pacjenta za pomomternetowego systemu rejestracji
pod adresem chorobyrzadkie.szpitaljp2. krakow.pl.

W przypadkach pilnych wskazany jest kontakt tedefony lekarza kieragcego bezpgednio
z sekretariatem CRCD. W zateéci od wskaza pacjent jest kierowany do Poradni CRCD lub na
oddziat Kliniczny. Na rycinie 4 przedstawiono orgaatji ruchu chorych w ramach Centrum Chorob

Rzadkich Ukfadu Kazenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. d&awia II.
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Karta Zgloszenia Pacjenta
na badania diagnostyczne/zabiegi terapeutyczne
do
Centrum Chordb Rzadkich Ukladu Krafenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Pawda I
ul. Prgdnicka 80, 31-202 Krakdw,
Telefon: sekretariat +48 12 614 33 99 {pon.-pt. 7:30-14:30), konsultacje +48 12 614 34 B3 (wtorki 14:00 do
16:00} ,
Fax: +48 (12) 614 34 88; + 48 (12) 423 4376
E-mail: rarediseases@szpitaljp2.krakow.pl
Dane pacjenta
Imifg i nazwisko ..o,
FESEL:
Adres: e
Tel: " ARy
Aktuaine miejsce pobytu: szpital dom

Jeieli brak diagnozy, prosze ckredlic grupe schorzen:

|. Rzadiie choroby krgzenia plucnego

1. Rzadkie choroby kraienia systemowego

\1l. Rzadkie choroby serca {miokardiom, pericardium, endocardium)
IV, Rzadkie wady wrodzone serca i naczyn

V. Rzadkie guzy serca

VI, Rzadkie arytmis

‘Whywiad kardiclogiczny.

Niewydolnosé serca NIE TAK

NYHA | ] (1] n
CAD stabiina niestabilna  nie dotyczy

Pyt e TCE, TR o s s e s B S D40 B 5 S5 S 1 A S AL S 3 S A I

Inne choroby towarzyszgce:

Aktualnie stosowane leki:

Przyjecie w trybia: Planowanym [ Prryspieszonym ] Piinym

Dane lekarza zglaszajacego:
Imilg i nazwisko .
Telffax:..........
Migjsce pracy: ..
Podpis/Pieczgtka;

Ryc. 3. Karta zgtoszeniowa do Centrum Choréb Rzadkikltadu Kazenia w Krakowskim Szpitalu
Specjalistycznym im. Jana Pawia Il.
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Jednostka referujaca

3
Karta zgtoszenia
pacjenta Internetowy system rejestracji
ChTel,e;o': d:kc':e:tl;llirld do Centrum Choréb chorob rzadkich
oro Kza, e sacy Rzadkich uktadu krazenia
igeaia Uktadu Krazenia
$ $ B
Koordynator systemu rejestracji w Centrum Choréb Rzadkich
$ ¥ ¥

Koordynatorzy programoéw diagnostyczno-terapeutycznych

$

Odpowiedz do jednostki referujacej

Ryc. 4. Schemat organizacji ruchu chorych w ram@ehtrum Chorob Rzadkich Uktadu denia

w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Ralv
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4. Centrum Chorob Rzadkich Uktadu Krazenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im.
Jana Pawla Il - wyzwania i szanse dla placéwki spgdistyczne;.

Magdalena Ktapyta, Edyta Pagacz-Krawczyk, Agnies2ikeowarczyk Bargiet, Anna Prokop-
Staszecka, Wojciechotadek

Centrum Chorob Rzadkich Uktadu Kr azenia
Powotanie Jednostki

Centrum Choréb Rzadkich Uktadu g&enia zostato zatmne w Krakowskim Szpitalu
Specjalistycznym im. Jana Pawia Il w trakcie readjzprojektu pn. ,Utworzenie europejskiej sieci
wspotpracy w zakresie tzw. ,sierocych” choréb katdgicznych” wspotfinansowanego gedkow
Unii Europejskiej w ramach Matopolskiego Regionglod’rogramu Operacyjnego (MRPO) na lata
2007-2013, Priorytet 8, Wspoéipraca caeyregionalna, Dzialanie 8.2. Wzmocnienie pozycji
Matopolski w europejskich sieciach wspétpracy. Wtgdz bowiem dostrzeono konieczn&t
powotania w Szpitalu odbnej jednostki administracyjnej odpowiedzialnej kaordynowanie
dziataa zwigzanych z kompleksoyvopieky zdrowotry nad osobami cierpcymi na sieroce choroby
uktady kmzenia na terenie Matopolski. Dlategoztevykorzystugc baz wiedzy i dédwiadcze
zgromadzonych przez personel Szpitala, godformalne starania mgje na celu utworzenie
w Szpitalu odpowiedniej jednostki. Najpierw, na moachwaty Sejmiku Wojewoddztwa
Matopolskiego nr 1X/143/11 z dnia 30 maja 2011 ts wrzeksztalcenia poprzez rozszerzenie zakresu
udzielanychswiadczé zdrowotnych, oficjalnie powotano w Szpitalu CemriChorob Rzadkich
Uktadu Krzenia (CRCD), a nagbnie Uchwad Nr 1500/11 Zargdu Wojewddztwa Matopolskiego
zdnia 08.12.2011 r. w sprawie nadania statutu éreskiemu Szpitalowi Specjalistycznemu im. Jana
Pawia 1l w Krakowie wprowadzono CRCD do strukturganizacyjnej Szpitala. Za formalmlat
rozpoczcia dziatalngéci Centrum przyjmuje gidziea 01. marca 2012 r.

Utworzenie Centrum Rzadkich Choréb Uktadwkania zwizane byto z rozszerzeniem dziatadcio
medycznej Szpitala w zakresie chordb sierocychli sejorzé zagraajacych zyciu lub znacznie
upasledzapcych osoby chore, ktérych rozpowszechnienie jestylerzadkie,ze ich diagnostyka

i leczenie wymaga specjalnych i zémych wysitkbw. W chwili obecnej Centrum stanowiodicy
osrodek w dziedzinie diagnozowania ileczenia rzadkohorob uktadu kzenia w skali kraju

i Europy. Centrum uzyskato miano desygnowanegodka eksperckiego w dziedzinie sierocych
chordb kardiologicznych nadawane przez ogélnoeys&pportal informacyjny na tematy rzadkich
choréb Orphanet. Dodatkowo, w skali kraju, Centijest liderem w sprawowaniu kompleksowej

opieki nad chorymi z nadaiieniem ptucnym.
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Cele i zadania Centrum

Celem utworzenia Centrum bylo stworzenie interwejo platformy wymiany wiedzy
i doswiadcze na temat chorob rzadkich uktadwkenia. Wanym aspektem byta tak mazliwosé
uzyskania w jednostce konsultacyjnej fachowych ekyp na temat trudnych przypadkow rzadkich
chordéb kardiologicznych z mbwoscia oceny danego schorzenia przez osoby uznane zeytaiyo
w europejskich grodkach specjalizggych s¢ w dziedzinie sierocych chorob uktadwienia.
Zgodnie z Regulaminem Organizacyjnym Krakowskiggpitala Specjalistycznego im. Jana
Pawta Il wéréd gtownych zadaCentrum Choréb Rzadkich Uktadudgenia wymienia si
1) diagnostyk i leczenie pacjentéw z chorobami rzadkimi ukladaz&nia,
2) wspotprae z innymi grodkami w diagnozowaniu i leczeniu pacjentow z obami rzadkimi
uktadu kgzenia,
3) wspotprae z lokalnymi oraz midzynarodowymi ekspertami,
4) opracowywanie algorytméw paegtowania w chorobach rzadkich uktaduazenia,
5) rozwdj bada naukowych w dziedzinie chordb rzadkich ukfadgzknia,
6) ksztatcenie lekarzy Szpitala w zakresie diagnosiykeczenia chorob rzadkich uktadu
krazenia,
7) rozpowszechnianie i promowanie wiedzy na temat d@horzadkich uktadu lkggenia
w srodowisku medycznym i spotearstwie.
Ponadto jednym z zaflaCentrum jest rozwdj krajowych i gdzynarodowych sieci wspotpracy
w zakresie chorob rzadkich, a tekutworzenie bazy danych choréb rzadkich uktadaekria.
Centrum dziata na bazie poradni kardiologicznegavddziatow szpitalnych Krakowskiego
Szpitala Specjalistycznego im. Jana Pawia Il. Ockgiku swojej dziatalnéci pracownicy Centrum
zdiagnozowali i leczyli kilkaset pacjentow z choaot rzadkimi uktadu kyzenia, tj. rzadkie postacie
nadcénienia ptucnego, rzadkie kardiomiopatie, zespotfitaa, Ehlersa — Danlosa, wrodzone wady
serca, rzadkie arytmie, rzadkie chorobyZenia systemowego oraz rzadkie choroby uktadadtia
w przebiegu chorob tkankidzne;.
Centrum, poprzez swpj dziatalng¢, realizuje strategiczne cele rozwoju Wojewddztwa
Matopolskiego poprzez zapewnienie wszystkim miese&en Matopolski dospu do opieki
medycznej o wysokim standardzie, w szczegd@hastug wysokospecjalistycznych, promowanie
wiedzy na temat wczesnej diagnostyki choréb rzddikldadu kgzenia, kompleksowe leczenie oraz

rozwoj regionalnego systemu informacji.
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Projekt ,Utworzenie europejskiej sieci wspoipracy w zakresie tzw. sierocych choréb
kardiologicznych”

Cele i zal@enia projektu, podstawowe dane

Projekt pn. "Utworzenie europejskiej sieci wspalpr w zakresie tzw. ,sierocych” chorob
kardiologicznych" obejmowat utworzenie przez Sapmtaopejskiej sieci wspotpracy w zakresie tzw.
»sierocych” chordb kardiologicznych we wspétpracgwoma partnerami zagranicznymi z krajow
cztonkowskich UE: Pauls Stradins Clinical Univeysitospital w Rydze oraz z Lithuanian University
of Health Sciences w Kownie. Tworzona w ramach gkij si€¢ miata charakter otwarty, dlatego
niedtugo po rozpoegziu projektu do sieci stopniowo doizaty s¢ kolejne jednostki. Zérodkow
projektu rozbudowano system zdalnych konsultacfyoenych o obstugdodatkowych modalrigi
DICOM, umaliwiajgcych kwartalne spotkania beneficjenta oraz ekspertd organizacii
partnerskich na platformie internetowej z multinaaym przekazem. Dgki otrzymanymsrodkom
europejskim mgliwe rowniez byly bezpadrednie spotkania ekspertow z Krakowskiego Szpitala
Specjalistycznego z partnerami projektu podczas zdga Europejskiego Towarzystwa
Kardiologicznego, a tale pétroczne spotkania wérmdkach lokalnych w Matopolsce jak i udziat
w konferencjach dotygzych Sierocych Choréb Kardiologicznych. W ramachjgktu odbyty s
takze mies¢czne stae w renomowanychsoodkach europejskicluzigki ktorym ich uczestnicy mieli
mozliwosé¢ poszerzenia wiedzy dotygzej chordob rzadkich. Dym wyzwaniem podjtym w ramach
projektu bylo zorganizowanie gudzynarodowej konferencji na temat Sierocych Chordb
Kardiologicznych oraz zakezona sukcesem publikacja wynikow projektu w fornsieryptu
opisupcego przypadki chordb rzadkich przebadane, przeanene i przedyskutowane w ramach
projektu. Jednym z wkszych zataen zrealizowanych w projekcie byto powstanie i prowsaaie
strony internetowej dotyageej rzadkich choréb serca oraz publikacja artykutéa stronie
internetowe] przez ekspertow w danej dziedzinie.

W projekcie zrealizowano tak przeprowadzenie warsztatow, podczas ktorych zekar
przedstawiono zasady rozpoznawania chorob rzadéials wskazano nitiwosci ich dalszego
leczenia. Dzjki temu stworzona zostata réwnisiet konsultacyjno-szkoleniowa w postaci piramidy,
ktorej podstaw stanows oddziaty internistyczne i kardiologiczne w Matopoe, jej poszczegdlne
pictra - referencyjne @wodki kardiologiczne w Szpitalu, a szczyt spotkarkansultacyjne
z ekspertami za@wodkow europejskich wyspecjalizowanych w diagnostyleczeniu danej jednostki
chorobowej (patrz: rys. 1).

Realizacja projektu niestpliwie przyczynita s¢ do podniesienia konkurencyjsm

Matopolski jako europejskiegosmdka zaawansowanej diagnostyki i leczenia siefoaytworob
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serca, a edukacja kadr medycznych i wymiangwdmczés w ramach stworzonej sieci
konsultacyjnej pozwolita na podniesienie kwalifikaaczestnikow projektéw, co z kolei wptgio
na wyréwnywanie szans w depte do diagnostyki i leczenia sierocych choréb laodjicznych

pacjentow z Matopolski i innychscodkéw europejskich.

Spotkania konsultacyjne

z ekspertami z o$rodkéw europejskich
wyspecjalizowanych w diagnostyce i leczeniu danej
jednostki chorobowej

Referencyjne osrodki kardiologiczne
w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Pawta Il

Oddzialy internistyczne i kardiologiczne

\

Ryc. 1. Sié konsultacyjno-szkoleniowa powstata w ramach projgkltworzenie europejskiej sieci

wspOtpracy w zakresie tzw. sierocych choréb kaatjmznych”

Siet wspotpracy
Partnerzy oraz asrodki konsultuj gce — krajowi i zagraniczni

Kompleksowe podégie do opieki nad pacjentami z chorobami rzadkiktadu kgzenia
wymagato wspotpracy z ekspertami zmgch dyscyplin. Dlatego Zesp6t Choréb Rzadkich digta
Krazenia pody w ramach projektu pt.: ,Utworzenie europejskiggcs wspotpracy w zakresie tzw.
sierocych choréb kardiologicznych” starania dotypezutworzenia sieci konsultacyjnej, skupagj
ekspertow z ranych grodkow. Wdraenie projektu umadiwito wiec utworzenie sieci wzajemnej
wspotpracy midzy partnerami projektu tj. pogtkowo pomedzy Litewskim Uniwersytetem Nauk
Medycznych w Kownie na Litwie oraz UniwersyteckimpBalem Klinicznym im. Pauls Stradnis
w Rydze (Lotwa), a nagtnie z nowo navgzanymi, niezwykle cennymi ekspertami z kluczowych
osrodkow w dziedzinie choréb sierocych uktadwdenia w Europie, tj. Uniwersytetem w Hull
w Wielkiej Brytanii, Deutsches Herzzentrum w Beidin Ospedale San Raffaele w Mediolanie,
Centrum Chordb NacayPlucnych w Bolonii oraz Centrum wrodzonych chorddadu kgzenia
w poliklinice San Mateo w Pavii we Wtoszech, azak pozostatymi ekspertami z innycradkow
konsultupcych.
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W ponizszych diagramach przedstawiono partnerow projekazve grodkami konsultujcymi —

w podziale na partnerow gazynarodowych i krajowych.

Ryc. 2. Partnerzy radzynarodowi
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Narodowy Fundus
Zdrowia, Oddziat
Matopolski, Krakow,
Poland

Katedra Ginekologii i
Potoznictwa, Uniwersytet
Jagiellonski Collegium
Medicum, Krakow, Poland

Slgskie Centrum
Choréb Serca, Zabrze,
Poland

Europejskie Centrum
Zdrowia, Otwock,
Otwock, Poland

amodzielny
Publiczny Szpital

Kliniczny nr 4, Lublin,

Poland

Centrum Kardiologii
Allenord, Warszawa,

zpital Powiatowy im. d
Tytusa Chatubinskiego w
Zakopanem, Zakopane,
Poland

N

giiim:

Prymasa Tysigclecia,

Stefana Kardynata

Wyszynskiego, Warszawa-
Anin, Pol

Gornoslaskie Centrum
Zdrowia Dziecka,
Katowice, Poland

Instytut Matki i
Dziecka, Warszawa,
Poland

Crcd

Klinika Kardiologii;
Uniwersytet Medyczny
w Poznaniu, Poznan,
Poland

Gornoslgski Osrodek
Kardiologiii, Katowice-
Ochojec, Poland

Samodzielny
Publiczny Centralny
Szpital Kliniczny,
Narszawa, Poland

Uniwersytet
Jagiellonski Collegium
Medicum, Krakow,
Poland

Wojewodzki Szpital
Specjalistyczny,
Wroctaw, Poland

Uniwersytecki Szpita
Dzieciecy w Krakowie-
Prokocimiu, Krakow,
Poland

Specijalistyczny Szpital
im. Edwarda Szczeklika w
Tarnowie, Tarnow, Poland

Szpital Powiatowy w
Chrzanowie,
Chrzanow, Poland

Ryc. 3. Partnerzy krajowi

Lekarze — krajowi i zagraniczni, specjalizacje

W diagnostyk i leczenie pacjentéw z chorobami rzadkimi zaaogani byli zaréwno
eksperci krajowi jak ispoza terenu Polski. Utwaraon ramach projektu sieobejmowata 154
polskich konsultantow oraz 25 zagranicznych. W psrym diagramie przedstawiono ligzb
ekspertéw rajowych w podziale na specjalizacje.
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H Kardiolodzy

100
B Kardiochirurdzy
90 B Eksperci-nauki podstawowe
B Kardiolodzy dzieciecy
80 - M Elektrokardiolodzy
m Kardiochirurdzy dzieciecy
70 - ® Nefrolodzy
M Diabetolodzy i endokrynolodzy
60 1 Anestezjolodzy
B Torakochirurdzy
50 -
m Neurolodzy
40 - Ginekolodzy
m Ortopedzi
30 - m Psycholodzy i psychiatrzy
Immunolodzy
20 - B Chirurdzy ogélni
Pulmonolodzy
10 ~
Hematolodzy
Statystyk
0 . o | ysty

Eksperci réznych specjalizacji

Ryc. 4. Liczba ekspertow krajowych w podziale naciglizacje

Staze realizowane w projekcie

W ramach projektu przewidziana byta edukacja kadegycznej poprzez mliwos¢ odbycia
stazy w cenionych érodkach europejskich. Dgii wyjazdom staowym znacznie zwkszyly sk
szanse na rozszerzenie sieci wspotpracy. Kadraakzpioordynowata organizgcgagranicznych
stazy szkoleniowych w wiogkcych @grodkach europejskich w dziedzinie nageenia ptucnego,
kardiomiopatii, wad wrodzonych uktadugkenia, inwazyjnej oraz nieinwazyjnej diagnostyki aito
rzadkich ukladu kgzenia zarowno dla lekarzy Szpitala im. Jana Pawtardz dla érodkow
partnerskich. Przyczynito ¢sito do zdobycia diwiadczé klinicznych w zakresie pagtowania z
chorymi na rzadkie choroby serca, az@akdo podniesienia kwalifikacji lekarzy prageych
w osrodkach ldacych partnerami sieci wspétpracyadznie w ramach projektu zorganizowano 17
wyjazdow staowych do Bolonii, Mediolanu, Marburga, Pavii, Matlry Berlina, Monachium,
Londynu, Edynburga i Patg. Na poniszej mapce zaznaczonaptwa grodkow partnerskich sieci

wspotpracy, w ktérych odbyly siwyjazdy staowe w ramach projektu ,Utworzenie europejskiej
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sieci wspotpracy w zakresie tzw. sierocych chorabdiologicznych” wraz z Polgk— paistwem

wiodacym.

Ryc. 5. Pastwa grodkéw eksperckich, w ktérych odbyhesitaze realizowane w projekcie

Konferencje i wydarzenia

W ramach realizacji projektu zorganizowano w Kmale® w dniu 06 czerwca 2011 r.
uroczyste otwarcie i spotkanie Centrum Choréb Ricddkkiadu Kgzenia. Wspdlnie z partnerami
z Litwy i totwy Centrum zorganizowato dwie sesje spixcone tematyce rzadkich chordb
kardiologicznych w trakcie mdzynarodowego kongresu Europejskiego Towarzystwa
Kardiologicznego, ktére odbytyesiv roku 2011 w Paryu i 2012 w Monachium. Ponadto w ramach
projektu zostata zorganizowana w 2012 r. w KrakowMie¢dzynarodowa Konferencja Centrum
Chorob Rzadkich Uktadu Kzenia.

Ponadto w Krakowskim Szpitalu SpecjalistycznymJdama Pawia 1l regularnie odbywaje
spotkania z uczestnictwem ekspertow, lekarzyystaw i studentow medycyny, w trakcie ktorych
prowadzone $ zdalne konsultacje pacjentow. Pozwalane na prezentacji omowienie
skomplikowanych algorytmow paggtowania medycznego, ustalenie najlepszego trylaefea oraz

analiz skutkéw kadej z alternatywnych terapii.

Wykonane zadania (modernizacja sali, system TeleDIOM, strona CRCD, klasyfikacja
CRCD, folder, skrypt)
W Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Janaviall, przy wsparciu finansowym

pochodacym zesrodkow Unii Europejskiej, wykonano modernizasgli audiowizualnej. Poprzez
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implementagj systemu TeleDICOM oraz d#ii szerokiemu potencjatowi naukowemu pracownikow
mozliwe byto zbudowanie sieci innowacyjnej wspotpramiedzynarodowej, dzki ktérej powstato
Centrum Chordb Rzadkich Uktadu dgenia.

W ramach realizacji projektu, Centrum Choréb RzedlJktadu Kgzenia w Krakowskim
Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Pawia Il opramowwe wspotpracy z partnerami unikatpw
klasyfikacg chordb rzadkich uktadu ¥xenia, w ktérej wyraniono:

Grupa |. Rzadkie choroby #&ienia ptucnego, npgtnicze naddnienie ptucne, zapalenia nagézy
ptucnych, ¢tniaki tetnic ptucnych;

Grupa Il. Rzadkie choroby krenia systemowego, np. nagtdenie ttnicze uwarunkowane
monogenowo, zespét Marfana, zespot Ehlersa-Danlosa;

Grupa lll. Rzadkie choroby serca (miokardium, pamdcum, endocardium), np. zaciskzg
zapalenie osierdzia, niektére kardiomiopatie razestiowe;

Grupa IV. Rzadkie wady wrodzone serca i naczy. atrezjactnicy ptucnej, serce jednokomorowe;
Grupa V. Rzadkie guzy serca, hp. myosarcoma;

Grupa VI. Rzadkie arytmie, np. zesp6t Brugadow;

Grupa VII. Inne rzadkie choroby uktadwkenia.

Jednym z naktlzi wykorzystywanych w ramach realizacji zadaentrum jest stworzona w
2011 r. strona internetowa CRCD, ktdra odgrywanaole w rozpowszechnianiu wiedzy na temat
chordb rzadkich. Pracownicy Centrum dof starai, aby udosipni¢ na stronie internetowej opisy
przypadkow klinicznych omawianych podczasdaiynarodowych kwartalnych videokonferencji, a
takze analizowanych podczas warsztatow CRCD na kondfgem ESC. W prezentacjach pacjentow
cierpigcych na rzadkie choroby sercowo-naczyniowe znajdigiekrotki opis przypadku, wyniki
bada diagnostycznych, a tak przegdd pismiennictwa. Raporty te przedstawiajopinie
konsultantéw i wnioski dotygre podejcia diagnostycznego i leczenia. Na stronie regidarn
umieszczaneasinformacje na temat dziatalé@ Centrum, organizowanych spotfkakonferencji
oraz inne materialy dydaktyczne. Na stronie ¢glmsa jest rownig funkcja ,fatwe wyszukiwanie”,
ktéra zostata oparta na nowej klasyfikacji choraédkich uktadu kgzenia.
Strona internetowa CRCD jest pagana ze straninternetows Journal of Rare Cardiovascular
Diseases (www. jrcd.eu). Portal choréb rzadkichah&entrum Choréb Rzadkich Uktadugd&enia
w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Raw rang desygnowanego smdka

eksperckiego.

Na zakaczenie realizacji projektu opracowaRodrecznik chordb rzadkich uktadudgenia,

a talkze folder promujcy dziatalnéé¢ CRCD. Podgcznik ten stanowi cakgiowe podsumowanie prac
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ekspertow Centrum dotygeych analizy poszczegolnych przypadkow pacjentéarpéicych na
choroby rzadkie. Publikacja Paedenika dodatkowo przyczynita ¢sido rozpowszechnienia

informacji na temat tzw. choréb sierocych, aztaklo edukacji kadr medycznych.

Projekt ,Rozszerzenie europejskiej sieci wspotpracyw zakresie tzw. ‘sierocych’ choréb

kardiologicznych”

Centrum Chordb Rzadkich Uktadu Kr azenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym
im. Jana Pawla Il - wyzwania i szanse dla placéwlgpecjalistycznej
Projekt ,Rozszerzenie europejskiej sieci wspotprac zakresie tzw. ‘sierocych’ chorob
kardiologicznych” jest realizowany przez Krakow$&kipital Specjalistyczny im. Jana Pawta Il od
1 maja 2013 rokuSrodki na wykonanie zaplanowanych zada ramach przedsivziecia przez
Centrum Chorob Rzadkich Uktadu denia (dalej CRCD) pozyskane zostaty z Matopolskiego
Regionalnego Programu Operacyjnego na lata 2003-2Rbwe wyzwania i cele w projekcie
zaplanowano do realizacji dla ¢gdzynarodowego konsorcjum partnerskiego w skfadzie:
— Instytut Kardiologiczny w Klinicznym Szpitalu Unevsyteckim im. Pauls Stradins w Rydze,
totwa
— Litewski Uniwersytet Nauk Medycznych w Kownie, Liéw
— Szpital San Rafaele w Mediolanie, Wiochy
— Niemiecki Instytut Serca w Berlinie, Niemcy
— Specjalistyczny Szpital im. Edwarda Szczeklika wnbavie
— Szpital Powiatowy w Chrzanowie
— Uniwersytecki Szpital Dziegecy w Krakowie-Prokocimiu

— Szpital Powiatowy im. dr Tytusa Chatibkiego w Zakopanem

Wsréd najwaniejszych dziala, ktore zaplanowano na dwuletni okres realizaajijgktu,

nalery wymienk:

organizac} kwartalnych spotka (telekonferencji) na platformie internetowej z iadiem

renomowanych ekspertow;

— organizag sesji tematycznych dotygzych chorob sierocych ukfadu gkenia podczas
Zjazdow Europejskiego Towarzystwa Kardiologiczn€g8C);

— udziat w konferencjach dotygeych choréb rzadkich;

— organizag} miedzynarodowej konferencji na temat choréb sieroaydhdu kgzenia;
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- staze w renomowanych soodkach zagranicznych zajmuaych s¢ problematyly choréb
rzadkich uktadu kyzenia;

— spotkania w érodkach lokalnych na terenie Matopolski;

— stworzenie "Modelu zagdzania ruchem chorych ciegpych na choroby rzadkie uktadu
kragzenia" we wspotpracy z matopolskim oddziatem NarodgavFunduszu Zdrowia (NFZ);

— stworzenie "Programu szkolenia z zakresu chorobkizh uktadu kgzenia dla studentow
wydziatow lekarskich uczelni medycznych;

— stworzenie informatycznego systemu rejestrow raadkhorob uktadu kgzenia.

Siet wspotpracy

Partnerzy oraz a&srodki konsultuj gce — krajowi i zagraniczni

W projekcie pn. ,Rozszerzenie europejskiej siesp@pracy w zakresie tzw. ‘sierocych’
chordb kardiologicznych” uczestniczyli partnerzyojektu oraz érodki konsultujce przypadki
rzadkich schorze uktadu kazenia. Zbudowana siewspotpracy obejmuje 25 uznanyckradkow
eksperckich, w tym: 19 instytucji zagranicznych atego $wiata oraz 6 polskich jednostek
partnerskich z wojewddztwa matopolskiego. Zagramécglacowki, z ktérymi wspétpracuje CRCD,
znajdup sie w 11 krajachiwiata, z czego 9 w Europie oraz 1 w Stanach Zjenmaogch Ameryki

oraz w Japonii. Polskie jednostki #lokalizowane w 4 powiatach regionu Matopolski.

Sie¢ wspotpracy w zakresie tzw.
"sierocych" chorob kardiologicznych

M Instytucje krajowe -
Matopolska

B Instytucje zagraniczne -
Europa

Instytucje zagraniczne -
Swiat

Ryc. 6. Instytucje wspotpracige z CRCD
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Ryc. 7. Mapa prezentaga europejsksiet wspotpracy

Ryc. 8. Mapa prezentaga matopolsk sie wspotpracy

Lekarze — krajowi i zagraniczni, specjalizacje

W pracach CRCD uczestniczy 180 lekarzy, przedsialv2l r&znych specjalizacji, w tym

26 zagranicznych ekspertéw i 154 krajowych ekspertd
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Zaangazowanie ekspertow w prace
CRCD

B Eksperci krajowi

M Eksperci zagraniczni

Ryc. 9. Eksperci wspotpraagy z CRCD

Eksperci krajowi

Nauki podstawowe

Statystyk medyczny
Immunologia

Psychologia i psychiatria
Neurologia

Torakochirurgia
Pulmonologia

Anestezjologia

Diabetologia i endokrynologia
Chirurgia ogdina B Eksperci krajowi
Hematologia

Ortopedia

Nefrologia

Ginekologia
Kardiochirurgia dziecieca
Kardiochirurgia
Kardiologia dziecieca
Elektrokardiologia

Kardiologia

T T T T T T T T T

0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100

Ryc. 10. Specjalci wspoétpracujcy z CRCD

Konferencje i wydarzenia

Rozszerzenie europejskiej sieci wspotpracy opiesat rowniez na czynnej promocji prac
Zespotu Projektowego w trakcie beamvych wydarzé i konferencji, gromadgcych ekspertéw w
zakresie rzadkich choréb kardiologicznych. W ole@esalizacji projektu wyniki prac i realizacji

zad& CRCD prezentowano w czasie 11 konferencji eurdpxjs organizowanych m.in. przez
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Europejskie Towarzystwo Kardiologiczne (ESC), Ewjskie Stowarzyszenie Przezskornych
Interwencji Sercowo-Naczyniowych (EAPCI) i inne epejskie stowarzyszenia zrzeszs
specjalistow w zakresie chordb sierocychirddd tych wydarzé warto zwroct szczegolg uwag na

takie wydarzenia jak:

ESC Congress 2013, ESC Congress 2014

EUROPEAN

SOCIETY OF

CARDIOLOGY
B EUuro

EuroPCR Course 2013, EuroPCR Course 2014,
EuroPCR Course 2015

H EA RT Heart Failure Congress 2014, Heart Failure

Congress 2015
-'.A‘.‘-
.'§===" INTERNATIONAL
\WEEgy ACADEMY OF CPP 2014

\‘\\“,',," CARDIOLOGY

EI."'OG UCH EuroGUCH 2014

W ramach projektu pn. ,Rozszerzenie europejskiegiswspotpracy w zakresie tzw.
,sierocych” choréb kardiologicznych” zorganizowahoMi¢dzynarodow Konferencg Centrum
Chordéb Rzadkich Ukfadu Kzenia, spotkania wsoodkach lokalnych na terenie Matopolski oraz
spotkania kwartalne (telekonferencje) na platformernetowej z udziatem renomowanych
ekspertow. W trakcie dwuletniej realizacji projekidbyty sé:

— 1 migdzynarodowa konferencja w Krakowskim Szpitalu Sgkstiycznym im. Jana Pawia Il,
— 4 spotkania potroczne w partnerskiclramlkach w Zakopanem, Chrzanowie oraz w
Tarnowie,
— 8 spotka kwartalnych z wykorzystaniem platformy do telekoitescji.
Ponizszy wykres przedstawia licglprezentacji, artykutow oraz ekspertyz powstatyctramach
spotka kwartalnych. Zespot CRCD wraz z ekspertami wsgaappcymi w ramach sieci wspotpracy
tacznie opracowali 64 artykuly, 224 ekspertyzy ora@ prezentacji &dacych wynikiem

telekonsultacji w zakresie rzadkich choréb kardiidanych.
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Ryc. 11. Prezentacje, artykuty oraz ekspertyzymvaeh spotka kwartalnych

Staze realizowane w projekcie

W zwigzku z realizagj przez Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jamavia 1l projektu
pn. ,Rozszerzenie europejskiej sieci wspOtpracy wekresie tzw. ,sierocych” chorob
kardiologicznych”, w ramach ktérego przewidzianastata organizacja szkoleniowych zta
zagranicznych lekarzy, ogtoszone zostalty dwie exlygpwntrzszpitalnego konkursu o granty
wyjazdowe. W dwuletnim okresie realizacji projekikpmisja Konkursowa przyznatadznie 13
stazy w europejskich grodkach eksperckich, w tym 12 szkéleagranicznych dla pracownikow
Szpitala i 1 wyjazd szkoleniowy dla pracownika yhgtji partnerskiej. Poasza mapa prezentuje

zréznicowanie pod wzgdem terytorialnym.
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Ryc. 12. Mapa prezengga zasig terytorialny stay

Wykonane zadania w ramach projektu

Wsréd niezwykle wanych zada zrealizowanych przez Zesp6t Projektowy aglevymienic
opracowanie "Programu szkolenia z zakresu chor@ukizh ukfadu kizenia dla studentéw
wydziatow lekarskich uczelni medycznych”. Komiteiefijgcy powotat interdyscyplinarny zespoét
ekspertow i naukowcow z Krakowskiego Szpitala Sglestycznego im. Jana Pawila ll, instytuciji
partnerskich oraz z 6 Katedr i Klinik Uniwersytetagiellsmskiego Collegium Medicum. W pracach
wzieto udziat 33 specjalistow w charakterze redaktorautprow, wspotautoréw oraz recenzentdw.
Program szkole zawiera przegld zalecé Unii Europejskiej na temat wprowadzania systemow
ksztalcenia w p@stwach starego kontynentu oraz przedstawia propangwlan organizacji z
z zakresu choréb rzadkich dla studentéw medycynyr¥ygotowanym programie znajduje 4i2
modutow, obejmujcych nasfpujace zakresy tematyczne:
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Ryc. 13. Zakres tematyczny "Programu szkoleniakzeza choréb rzadkich uktaduskenia dla
studentéw wydziatow lekarskich uczelni medycznych”

Obok "Programu szkolenia z zakresu chordb rzadkikladu kgzenia dla studentéw
wydziatéw lekarskich uczelni medycznych” Zesp6t AR@raz ze specjalistami IT opracowat
informatyczny system rejestracji sierocych chor@diologicznych. Internetowa aplikacja jest
narzdziem, z ktérego magkorzystd lekarze z Matopolski, jak rowniennych regionéw Polski.
Poniej opisany zostat organizacyjny schemat korzystarsgstemu w kolejri@i wykonywanych
dziata:

1. Rejestracja na platformie i utworzenie konta w sysée

2. Wprowadzenie danych pacjenta dot. schorzenia i alifidkowanie go do jednej z grup choréb
rzadkich w klasyfikacji CRCD.

3. Przekazanie danych do Koordynatora danej grupyotheraz z préba o konsultagi w CRCD
lub przygcia pacjenta w trybie ambulatoryjnym lub hospitatig w CRCD.

4. Kontakt Koordynatora danej grupy chorob z lekarzéenujgcym i decyzja nt. podgia dziata
diagnostyczno-terapeutycznych.
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Ryc. 14. Zrzut strony startowej systemu rejestrsigjiocych choréb kardiologicznych

Obok przedstawionych zaflaktére zrealizowano w ramach projektu pn. ,Rozzzeie
europejskiej sieci wspotpracy w zakresie tzw. ,@@ch” choréb kardiologicznych”, nalg
wspomni€é rowniez o dziataniach promocyjnych upowszechiqigch rezultaty:

— rozbudowa strony internetowej Centrum Chorob RzadWUktadu Kgazenia w gzyku
polskim oraz angielskim, m.in. rozbudowano podsir@entrum wiedzy” o nowopowstate
materialy dydaktyczne oraz informacyjne; w zakladpg&ktualnosci” publikowano
informacje zwizane z biggcymi wydarzeniami przewidzianymi w planie realizdtjojektu;
zaktualizowano ligtekspertow, ktorzy wicza siec w prace Centrum Chorob Rzadkich Uktadu
Krazenia;

— organizacja stoiska promocyjno — informacyjnego qzed obchodévwSwiatowego Dnia
Serca na terenie Matopolski;

— wydanie polsko-angielskiego foldera promocyjnegdtarym znalazto si podsumowanie
prac CRCD w trakcie realizacji projektu;

— publikacja informacji o projekcie na stronie intetowej Krakowskiego Szpitala

Specjalistycznego im. Jana Pawia Il.
* %k %k %k

Realizacja dwdéch projektow w zakresie sierocyabréh kardiologicznych przez Krakowski
Szpital Specjalistyczny im. Jana Pawila Il to szenggwai organizacyjnych dla Szpitala oraz

jednostek uczestniggych w zaplanowanych zadaniach.sid8 nich znajduyj sie finansowe
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zobowhzania w postaci finansowego wktadu wtasnego w [Bitgjektore zostaty poniesione przez
Szpital. Ponadto wspétpraca instytucjienieynarodowych i krajowych wymaga sukcesywnej pracy
oraz wspoélnych kompromiséw, po to, abyagsi¢ zatazone cele. §r6d widocznych rezultatow dla
nauki, srodowiska medycznego oraz jednostek zaamganych w powysze projekty, nale
podkreli¢ niezwykh istote powstatych szans na leczenie dla pacjentow, ktoiemph na choroby
rzadkie. Dla mnie jako Dyrektora specjalistycznijcpwki medycznej, zwkszenie maliwosci
diagnostycznych oraz terapeutycznychekizirealizacji projektow dofinansowanych Zeodkow
unijnych jest nadrdnym rezultatem tycte przedsiwzie¢. Dziatalngé Centrum Choréb Rzadkich
Uktadu Krzenia wpisuje si w motto Krakowskiego Szpitala Specjalistycznego Jana Pawta Il

,P0 pierwsze Pacjent”.
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5. Od technologii medycznej do jej finansowania. Ra Agencji Oceny Technologii
Medycznych i Taryfikacji.

Gabriela Sujkowska, Wojciech Matusewicz

W ostatnich latach wiele krajow rozwgtych zostato skonfrontowanych z ra@sgmi
gwalttownie wydatkami na opiekzdrowotry. Dane OECD za 2013r. pokazuyge w wickszaci
krajow zachodnich wynogzone 8-16% PKB [1]. Zakladg, ze ten wskanik bedzie wzrastat
w kolejnych latach, w dalszymagju nie pokryje to oczekiwacatego spoteczstwa.

Oshggniecia wspoétczesne] medycyny i jednoéaie starzejce s¢, wymagagce leczenia
spoteczéstwo, wiksza zachorowalrdo i szybsza diagnostyka sprawgiage koszty zapewnienia
wiasciwego leczenia g tematem zaro6wno sporéw jak i oprac@ewaanaliz. Poniewa wzrost
wydatkéw w obszarze ochrony zdrowiacsto przekracza poziom wzrostu gospodarczego danego
kraju, rady zostaty zobligowane do poszukiwaniamgch srodkéw rownowaacych, a tym samym
wdrazania polityki magcej na celu kontrolowanie zaréwno samej opieki warne] jak i wydatkow
na ng przeznaczanych [2, 3]. Wagu ostatniej dekady, kraje europejskie — zwtaskeag dotkngte
swiatowym kryzysem finansowym — wdigly wiec szereg natrzi umaliwiajace ograniczenie
kosztow w sektorze opieki zdrowotnej, w szczegédnaas w obszarze rynku farmaceutycznego
[2, 3].

Zadaniem decydentéw w obszarze ochrony zdrowit Fasdwno obowgzek poprawy
zdrowia publicznego (poprzez utatwienie apst do potrzebnych terapii dla swoich obywateli) jak
i potrzeba kontroli wydatkow zdrowotnych — ktGrezwacznej cgici s finansowane zérodkow
publicznych. Zadania tegsna ogo6t sprzeczne i dlatego decyzje politycznebszarze ochrony
zdrowia wymagaj silnych kompromiséw [3]. Inaczej moéyd, decydenci mugzpodejmowa
decyzje o wdczeniu (lub wysczeniu) konkretnej interwencji z finansowanego @lszzdrowia
publicznego w oparciu o racjonalne argumenty.

Bez wgtpienia wyznacznikiem pagiu wspotczesnej medycyny sminowacyjne terapie, ktére
pozwalaj na skuteczniejsze leczenie wielu wgrej nieuleczalnych choréb. Qghieciem
przetomu XX i XXI wieku § zarbwno zaawansowane terapie w obszarze interiv@atgkowych:
zabiegow, procedur chirurgicznych i terapii zaaveavenych (m.in. transplantacje nadbw,
wykorzystanie komérek macierzystych, implantacjeoldgicznych protez, terapia genowa,
zastpowanie uszkodzonych tkanek produktamizymerii genetycznej, somatyczna terapia
komédrkowa), telemedycyny, nadzi diagnostycznych, jak réwnie technologii lekowych.
Zaawansowane terapie biotechnologiczne, ¢pagice lub uzupetniace biatka endogenne,
stwarzagc mazliwosci terapeutyczne nienitiwe do osagniecia w wyniku dziatania tradycyjnych

lekdw opartych na syntezie chemiczne.
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Rozwaajagc mazliwos¢ finansowania nowych terapii, ptatnicy i decydemogpc swiadomacé iz
budzety na ochrog zdrowia § ograniczone, chgc ptacc za terapie skuteczne i bezpieczne,
zachowugc przy tym dyscyplia finansows. Innowacyjnym, krétko obecnym na rynku technolagio
medycznym musgby¢ zatem stawiane szczegolnie wysokie wymagania.

Innowacje stanowi bez wgtpienia ogromp szansg dla rzdow, producentow i pacjentow —
szczegOlnie w kontdkie poprawy wynikdéw zdrowotnych [4]. Zapewnienie sekiej jakdci
leczenia poprzez zapewnienie dpst do innowacyjnych technologii przy jednoczesnym
efektywnym zarzadzaniu baetami opieki zdrowotnej stanowi jednak ogromne waaig.

Systemy refundacji w émych krajach majna celu okrédenie sposobow finansowania terapii
zesrodkow publicznych, w szczegolém mapgc na wzgédzie maliwosci ptatnicze danego patwa,
m.in. przy uwzgidnieniu wielké¢ PKB i srodkow wydawanych na catochrore zdrowia. Te
wymagania radykalnie #dig sic migdzy krajami, s{d tez rOznig sie systemy refundacyjne (m.in.
stosowane gsw nich r&ne metody kontroli cen, ktdre wptywsana poziom wydatkéw i cen m.in.
lekéw w tych krajach).

System rejestracji i dopuszczenia do obrotu praoimkleczniczych okrda kryteria
zezwalagce na stosowanie lekow (jak réwmievyrobow medycznych) w zarejestrowanych
wskazaniach. Cata procedura rejestracyjnazavia jest z koniecz8coig sprostania kosztochtonnym
i czasochtonnym wymaganiom (m.in. rejestracyjne aogal kliniczne, diugi proces oceny
i rejestracji). Zadaniem rejestracji jest przedeysskim ochrona pacjentéw przed nieskutecznymi
terapiami, zagwarantowanige dopuszczony do obrotu lek jest bezpieczny i skumg Musimy
pamktac, ze proces rejestracji jest zupetniemg i niezaleny od publicznych decyzji finansowych.
Proces oceny skuteczimd przy procedurach rejestracyjnych powinien ¢ lmparty na badaniach
klinicznych o wysokim poziomie wiarygodgm, analizowanych zgodnie
z zasadami medycyny opartej na dowodach naukoWsub. evidence based medicine, EBM).
Whnioskodawca, ubieg#jy sk 0 rejestrag musi przedstawii dostarczy¢ dowody (w postaci
wynikow bada jakosciowych, przedklinicznych i klinicznych)ze produkt leczniczy spetnia
wymagania odnanie jakaci, skutecznéci i bezpieczastwa.

Decyzja rejestracyjna opieragsna pozytywnym wspotczynniku korgyi do ryzyka (ang. benefit
Irisk ratio) — czyli stosunku waroi terapeutycznej do dziataniepazagdanych dla skuteczsoi,

bezpieczéstwa 1 jakdci farmaceutycznej danego leku. Jedmegk zgodnie z prawnymi
wymaganiami, cgsto wystarcza jedno badanie randomizowane (RCTia#ly w poréwnaniu do
placebo lub innej opcji by pokaz#aka korzys¢. W praktyce, najcgciej jest to badanie typu ,non-
inferiority”, tj. stwierdzenie, 2 ,badany lek nie jest gorszy od standardu” — bagldaakie jest
wystarczajce do oceny skuteczém i bezpieczéstwa. Badania typu ,superiority”, przedstawg

wyzsza¢ badanej substancji nad komparatorem zdasaayzadko, ale niesstez obowgzkowe. Co
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wiecej, znajdujemy przyktady rejestracji lekow, dlaktch nie byto konieczrigi przeprowadzania
nowych bada, ale ewaluacja kliniczna opierata svytacznie na przegtizie literatury i danych
historycznych (cgsto pochodzcych z bada finansowanych zé&rodkéw publicznych) [5].
Dopuszczenie leku do obrotu zapewnia o §gkdarmaceutycznej i adekwatnym stosunku ryzyka
jego stosowania do korgsi jakie przynosi terapia. Musimy jednak pateé, ze dopuszczenie np.
leku do obrotu niéwiadczy jeszczeze lek jest przetomem biotechnologicznym. Cecej, na etapie
rejestracji nowych technologii. brak jest danycl diceny efektywriwi praktycznej leku (ang.
effectiveness), gadydo tego konieczna jest znacznie zdfza obecn&@ na rynku i obserwacja
pacjentow (m.in. badania postmarketingowe czy teje®).

W przypadku refundacji lekow (czyzeerapii nielekowych), czyli decyzji o finansowaniu
badZz wspétfinansowaniu terapii przez ptatnika wymagamianacznie wysze nk przy dopuszczeniu
do obrotu. Na tym etapie mamyzja reguly teé znacznie wicej dowodow na faktyczrefektywnaé
leku i dziki temu niepewn& oszacowa zwykle jest na tym etapie znacznie mniejsza.

Przy refundacji, decydenci potrzebugz znacznie wjcej informacji. Przede wszystkim: jaka jest
sita interwencji nowej terapii w poréwnaniu z opujaerapeutycznymi (ktora z terapii jest bardziej
efektywna i o ile przewisza pozostale)? ktdra z ocenianych terapii jesidigr optacalna (o ile
przewysza pozostate)? Jakie zmiany w becle pfatnika spowoduje wprowadzenie nowej
technologii?

Narzdziem, ktére ma za zadanie ¢cdadpowied na te pytania jest ocena technologii
medycznych (ang. HTA, health technology assesgment
Technologie medyczne obejmum.in. leki, wyroby medyczne, procedury kliniczneabiegi
chirurgiczne, prewencyjne programy zdrowotne jakzeéreg innychiwiadczeé z zakresu opieki
zdrowotnej. Ocena technologii medycznych (HTA) wsfeona gruncie ,napcia” migdzy nowymi
i czesto kosztownymi technologiami medycznymi i ogranitgm budetem opieki zdrowotnej.
HTA dziala jak swoisty "pomost” porgdzy dowodami naukowymi i politykrefundacyjm [6].
Przede wszystkimady do zaangzowania szerokiej grupy interesariuszy (zwykdet® wszystkie
strony zaangawane w finansowanie, planowanie, zakup i inwestysj opiece zdrowotnej).
Zestawienie dogpnych, uytecznych i opartych o dowody naukowe informacp doprowadzi do
podejmowania wiarygodnych decyzji, opartych o naukargumenty, w odniesieniu do \i¢avego
wykorzystanie technologii i wydajnej alokacji zasebfinansowych [6]. HTA nie jest jedrgakzia
wiedzy. Dyscyplina taagczy wiedz z zakresu m.in.: medycyny, epidemiologii, biossayii,
ekonomii, prawa i etyki. HTA dostarcza naukowycligtaw do podejmowania racjonalnych decyzji
dotyczicych stosowania i finansowaniéwiadczeé zdrowotnych. Jest multidyscyplinarnym
procesem, ktéry systematycznie bada techpiogmajnaé, bezpieczastwo, skuteczni kliniczna,

efektywnda¢, koszty, optacaln@, konsekwencje organizacyjne i spoteczne, uwarum@koavprawne
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i etyczne ocenianej technologii [7]. Oznacza e, w procesie oceny, medyczne, spoteczne,
ekonomiczne i etyczne kwestie awane z wykorzystaniem technologii medyczngjogseniane
W SposOb systematyczny, przejrzysty i bezstro8n9]. Naley podkreli¢, ze HTA musi wzaé¢ pod
uwag; wszystkie aspekty na ktore technologiazeonie wptyw, jak rownie wszystkie te , ktore
bezpdrednio wptywag na oceniamtechnologs.

Narzdzia analityczne z obszaru oceny technologii meaycia stosuje giw celu widciwego
przedstawienia uzyskiwanych kokezy i wartcéci terapii. Jak wspomniano vgj, HTA obejmuje
swoim dziataniem zaréwno leki (w znamiennejckgzcici) jak rowniez procedury nielekowe.
Wymagania g podobne, niemniej jednak ocena technologii nielglah bywa znacznie trudniejsza.
Oznacza toze nie ma rénic jesli chodzi o metodyk postpowania, ale ocena dotyczy niekiedy
calych schematow postepowania, a ¢asts¢ danych, szczegolnie klinicznych, bywa niezwykle
ograniczona.

HTA jest silnym nargdziem, ktéry ma pomoc przede wszystkim w kreowanalityki
zdrowotnej. Analizy oparte o dowody naukowe gz zadanie wskazaacjonalne argumenty do
podgcia konkretnych decyzji refundacyjnych.

Wiarygodnd¢ i bezstronnét, a take zaangzowanie wszystkich kluczowych obszarow nauki
sprawia,ze wiele krajow rozwirgtych wdrazyto w proces decyzyjny nagdzie jakim jest ocena
technologii medycznych.

Paistwa europejskie, ktore obecnie korzysta narzdzi HTA w podejmowaniu decyzji
refundacyjnej to przede wszystkim Belgia, Daniaw&za, Holandia, Finlandia, Wielka Brytania,
Irlandia, Portugalia, Norwegia, Estonia, totwa,wai Niemcy, Wgry i Polska. W kilku innych
krajach trwag prace zmierzage do wdraenia narzdzi z obszaru HTA [2]. Metodyka i ogdlne
zalazenia HTA g spdjne i zgodne z rrlzynarodowymi standardami, niemniej jednakdsakraj,
zuwagi na specyfik regionalm, stosuje rownie pewne elementy w sposOb bardzo
zindywidualizowany. Ocena ekonomiczna jest na aggkcia HTA, ale HTA zawiera wicej
czynnikbw w podejmowaniu decyzji nitylko czynniki ekonomiczne. Dlatego wee jest, aby
pamktac, ze podejmowanie decyzji z wykorzystaniem HTA nie nwigza sie wytacznie z iyciem
analiz ekonomicznych. Fundamentalnym zaliem HTA jest korzystanie z dowodow naukowych
w odniesieniu do wynikéw zdrowotnych pacjentéw wspdrze interwencji medycznych [10].
Oznacza toze wzgkdna skuteczni i efektywnd¢ leku jest kluczowym elementem oceny. Na og6t
HTA zawiera analizy finansowe, jednak s one na rénym poziomie szczego6towo [10]. W
niektorych krajach, gdzie HTA jest wykorzystywane dspierania decyzji w obszarze opieki
zdrowotnej, pacjenci i instytucje reprezentg chorych s integralm czscig procesu oceny.
Najwigksze déwiadczenie w tym obszarze ma brytyjski NICE (angtidhal Institute for Health and

Clinical Excellence). W idealnym otoczeniu prawnyrarganizacyjnym, oceniane powinny dy
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wszystkie interwencje, jeszcze zanim wejdo powszechnego stosowania. Praktyka bowiem
pokazuje,ze trudne jest wycofanie zzycia juz obecnych technologii. W odniesieniu do lekéw,
w wielu krajach przepisy refundacyjng dosy¢ restrykcyjne, ale niegspowszechne w odniesieniu
do urzdzenh medycznych lub innych nie-farmaceutycznych intereyie Nowe leki § refundowane
ze srodkéw publicznych, jdi zostanie udowodnione zostanie ich bezpiésigo, skuteczrid
i optacalnd¢ w poréwnaniu do istniegych opcji terapeutycznych stosowanych w tej sainejobie.
Natomiast nowe terapie np. chirurgiczne czy teahrélawansowane mady¢ wprowadzone bez
wczeniejszego przegtu doniesi@ naukowych [11]. Wydaje sijednake uzasadnione, aby
wszystkie innowacyjne metody leczenia rownig@odlegaly procesowi oceny technologii
medycznych, z uwagi zarbwno na bezpiésheo finansowe jak i przekazanie wiarygodnych
informacji decydentom.

Jak zostalo podkéone, w odrénieniu od etapu rejestracji, kiedy mamy do czyraeni
z terapiami dopiero pojaw@gymi Sk na rynku, cgsto przy tworzeniu dokumentacji
farmakoekonomicznej, mamy do dyspozycji nowédta danych. Gzsto dos¢pne g juz dane
umazliwiaj ace praktycza ocere leku, tzw. populacyj;m (ang. effectiveness), ktéra w odnieniu od
efektywndci klinicznej (ang. efficacy) charakteryzuje: snformacp uzyskan dzieki rzeczywiste
obserwacji pacjentow (m.in. poprzez badania poigegine czy prowadzone rejestry chorych).
Musimy pamgtac, ze kluczowymi ograniczeniami batl&linicznych to czsto stosowane proste
schematy terapeutyczne, aski zakres stosowanych dawek, krotki czas obserwanpte
zroznicowanie wiekowe grupy, a przede wszystkim - wgkkenie chorob wspétistnigjych
i podawania innych lekow. Badania efektyweciqraktycznej, przede wszystkim te oparte o reyest
chorych umaliwiaja zbieranie jednolitych danych klinicznych w celueng okrélonych dla
konkretnej populacji punktow kaowych. To umaliwia rzeczywisy ocere skutecznéci terapii.
Dzieki dobrym badaniom rejestrowym, opartych na ,reafla data”, z diugim czasem obserwacji
mog by¢ niezwykle istotnym nakzlziem w ocenie technologii medycznych.
Zgodnie z mjdzynarodowymi standardami, HTA skladg i dwoch odgbnych i niezalenych
procesow: oceny analitycznej (ang. assessment)omexzy wartéciujacej (ang. appraisal).
Petna ocena technologii medycznej skladazdirzech spéjnie powzanych ze sapanaliz: analizy
klinicznej (jaki jest stopie innowacyjndci produktu, czy terapia wnosi dodatkpwkorzys¢
zdrowotry?), analizy ekonomicznej (czy koszt uzyskania tepdatkowej korzyci jest
akceptowalny?) oraz analizy wpltywu na system ochradrowia (jakie bda konsekwencje
finansowe wprowadzenia nowej terapii, czy ketdochrony zdrowia séana jej sfinansowanie?).
W ocenie wartéciujacej pod uwag brane g rowniez aspekty pozanaukowe — w tym etyczne (m.in.
leki sieroce, opieka paliatywna czy leczenie b&@ppteczne oraz priorytety zdrowotne. Leki sieroce
najczsciej stanowd jedyrg opcg terapeutyczy skierowane gdo matej populacji i to decyduje
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0 pozytywnie podjtej decyzji o refundacji, €gto pomimo kosztéw niewspotmiernie wysokich do
prezentowanych efektow zdrowotnych.

Analiza efektywnéci klinicznej uwzgédnia wyniki zdrowotne ocenianej technologii
medycznej, czyli jej skuteczadi bezpieczéstwo stosowania w okienym wskazaniu klinicznym
w porownaniu do najwaniejszych opcjonalnych sposobdow pgstwania. Analiza efektywrici
opracowywana jest zgodne z zasadami EMB ,medycyrytej na dowodach naukowych” i zawsze
opiera s¢ ha systematycznym przadkie doniesig naukowych wyszukiwanych w bazach danych,
rejestrach i innyclarédtach informacji medycznej. Przedlsystematyczny to proces polegaj na
odnalezieniu i uwzghnieniu w analizie efektywrsoi (lub ekonomicznej) wszystkich wiarygodnych
bada klinicznych, ktére dotycztematu analizy. Kluczowymi etapami przeyh jest sformutowanie
pytania klinicznego wedtug schematu PICO (ang. fagmn, intervention, comparison, outcomes),
opracowanie odtwarzalnej strategii wyszukiwaniaepreukanie wiarygodnych baz danych oraz
ocena wiarygodni odnalezionych badaklinicznych i wnioskowanie na ich podstawie.

Formutupc pytanie kliniczne i ocenigg publikacje medyczne pod wzdem ich
przydatndci w prowadzonych analizach, istotny jest doborsaitaych, istotnych klinicznie punktow
koncowych, czyli takich, ktdre majistotne znaczenie dla pacjenta (np. zgony, zaevem@ kdz
wyleczenia, jakéc zycia oraz dziatania niegadane). Badania kliniczne, w ktdrych oceniano wptyw
konkretnej terapii na wygbowanie istotnych punktéw Koowych, dostarczaj znacznie
istotniejszych informaciji zite, w ktérych uwzgidniano wyhcznie tzw. zagpcze punkty kacowe,
tzw. surogaty (np. stenie kreatyniny w surowicy, poziom cukru, wzrosinenia ttniczego).
W przypadku, kiedy nie odnaleziono badeinicznych z istotnymi punktami Kmowymi, jako
wyniki moga by¢ oceniane surogaty, niemniej musi istniech udowodniony zwjzek
z pierwszorzdowymi punktami klinicznymi. Istotne jest, aby piykkoncowe odzwierciedlaty
medycznie istotne aspekty problemu zdrowotnego oalimiaty wykrycie potencjalnych rénic
miedzy porownywanymi interwencjami.

Planugc badanie Kkliniczne zakiladag¢siiz uzyskane wyniki &da nie tylko rzetelne
i wiarygodne, ale rowniereprezentatywne dla catej populacji oséb z danghoizeniem. Oznacza
to, ze niepodwaalne wyniki prawidiowo prowadzonego badania z u@nmkilkudziesgciu czy
kilkuset osOb przektadajsic na cag populacg chorych z dasp choroky[12]. Prawidtowa metodyka
prowadzenia badania klinicznego pozwala usdknbleddw podwaajagcych wiarygodnéc
uzyskanych wynikéw[13]. Randomizowane, podwojniesleg@ione badania kliniczne (ang.
Randomized Controlled Trial, RCT) charakteryzigic najwyzszy jakoscig i majg mazliwose
dostarczy najlepsze dowody dotygze oceny skutecz®a klinicznej leczenia [14, 15].

Jak juz podkrélono, dziatanie leku me by badane w warunkach naturalnych (skuteézno

praktyczna, effectiveness), jak i warunkach Kklingzh (skuteczn&@ Kkliniczna, efficacy).
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W przypadku badania skuteczooklinicznej leku, wynik uzyskiwany jest ¥cisle kontrolowanych
warunkach préby Kklinicznej, natomiast dane o skanexi praktycznej dotycz efektow
zdrowotnych uzyskiwanych w codziennej praktyce. Wkazadci przypadkow skuteczié kliniczna
lekow jest wysza od skuteczsoi praktycznej, gdy jak juz zaznaczono, w tym pierwszym
przypadku compliance (zgodstostosowania terapii z zaleceniami) jestzaza nk w odniesieniu do
praktycznego przyjmowania lekéw przez pacjentow.

Réwniez precyzja wynikdw i niepewrsd oszacowa jest najczsciej nizsza w przypadku oceny
skutecznéci praktycznej, sid zawsze istnieje koniecz§tooceny skuteczrigi klinicznej. Ocena
skutecznéci zawsze wymaga odniesienia jej do oceny pro®edieczéstwa. Profil bezpieczestwa
wymaga czsto oceny nie tylko na podstawie badaksperymentalnych, ale réwnie
obserwacyjnych, w tym rejestrow klinicznych.

Analiza ekonomiczna, ¢olagca kolejnym kluczowym elementem procesu HTA, ulmoa
poréwnanie alternatywnych terapii zaréwno pod wdgm kosztow, jak i konsekwencji
medycznych. Jednoczesne poréwnanie kosztéw i kereseji zdrowotnych zapewnia informag;
czy dodatkowe efekty zdrowotne uzasadniayzszy cere. Analizy ekonomiczne nie mgpa celu
wskazanie co jest najtazg interwency. Jeli terapia ma udowodnignwyzsza skuteczrig, ale
wigze sk z wyzszymi kosztami, miee pozostarozwigzaniem optacalnym.

Istniep cztery podstawowe rodzaje analiz ekonomicznyolaliza efektywnéci kosztow,
uzytecznaci kosztow, kosztow i korzgi oraz minimalizacji kosztéw. Zasady tego rodzagen
ekonomicznych g podobne. Rénica polega na sposobie w jakim wioae g wyniki. Analizy
efektywndci i uzyteczndci kosztow stosowaneg zdecydowanie najgiciej. W metody oceny
ekonomicznej dogpny tez jest wybor alternatyw w odniesieniu do petgj perspektywy,
identyfikacji, pomiaru i wyceny kosztéw jak rowaiglentyfikacji, pomiaru i wyceny efektow a tak
analizowanych danych [16]

Celem oceny ekonomicznej jest uzyskanie jak rggsaych korzyci zdrowotnych, w ramach
ograniczonego buetu. Analiza ekonomiczna jest ,modelem” opartynmdoavodach i zatzeniach.
Efekty zdrowotne uwzgtniane w analizach ekonomicznych w zal&ci od zastosowanej techniki
analitycznej mog by¢ przedstawione w jednostkach naturalnych (np. tetsevyleczé, liczba
zdarzé, czas wolny od objawow choroby, zyskane fgi@a LY G), w jednostkachayteczndci (np.
lata zycia skorygowane o jaké — ang. quality-adjusted life-year, QALY) lub wdjeostkach
monetarnych (w analizie kosztéw kofzi).

Koszty uwzgédniane w analizie farmakoekonomicznej to przede ysikim koszty
bezpdrednie medyczne zwzanescisle z leczeniem (np. koszt lekow, konsultacji lekais etc),
koszty bezpérednie niemedyczne (tj. inne koszty powstate bé&aamio w wyniku choroby lub jej

leczenia, ale niedolace kosztami zwizanymi z leczeniem i procedurami medycznymi, nszkp
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transportu, koszty specjalnej diety), kosztynednie w ob¢bie sektorawiadczeé zdrowotnych (np.
dodatkowe koszty medyczne poniesione/ponoszoneasiezyskanych latycia lub generowane
poza sektoremiwiadczeé zdrowotnych, bdace efektem m.in. utraty produktyw§w wskutek
nieobecnéci w pracy, zmniejszonej wydajia pracy, przedwczesnej umierafed oraz koszty
niewymierne (m.in. koszty zwizane z bélem i cierpieniem). W celu zestawieniat@s i efektow
zdrowotnych wykorzystuje sinastpujace typy analiz ekonomicznych: analiza kosztow chgro
analiza minimalizacji kosztow, analiza efektywaoiekosztéw, analizaiyteczngci-kosztéw, analiza
wydajnaici kosztow, analiza kosztow-konsekwenciji.

Najczsciej wykorzystywanym typem analizy jest analiza k&fenosci kosztow,
a w ostatnim czasie, z uwagi na powszechne wyktamies QALY (take przy ocenie wzgtlem
progow optacalngi) wzrasta popularr$é analizy uyteczndci-kosztéw. Tym samym, standardy
HTA obejmup zwykle ocer inkrementalnego wspotczynnika efektywsnbkosztow (ICER/ICUR
ang. incremental cost-effectiveness/ cost-utikiya) ocenianej terapii w poréwnaniu do istaajch
opcji terapeutycznych. Najpfcej méwigc, ICER odpowiada na pytanie ile kosztuje uzyskanie
jednostki dodatkowego efektu zdrowotnego, w wynikasgpienia leczenia standardowego
(komparatora) nowym (ocenianym) lekiem
ICER obliczamy dzielc rGznice kosztow przez rinicg efektow zdrowotnych poréwnywanych

interwenciji:

kosztleczenia ocenianym lekiemkosztleczenia komparatorem

ICER =
efekt leczenia ocenianym lekiem efektleczenia komparatorem

Rok zycia skorygowany jaksia jest jednostik wyniku w analizie ayteczndci kosztow.
Umozliwia jednoczesne uwzeglinienie poprawy iléciowe] (wydtuzenie zycia) i jakaciowej
(poprawa jakeéci zycia). Pozwala porownywaoptacalnéé roznorodnych interwencji, stosowanych
w réznych obszarach opieki zdrowotnej (np. zabieg e¢hiozny z terapia innowacyjnym lekiem)
1 QALY = 1 rokzycia w petnym zdrowiu. Bytecznd¢ wyniku zdrowotnego/stanu zdrowia jest
oceniana na podstawie pomiaru preferencji w siakiorej 0 = zgon, 1 = peine zdrowie.

Progi optacalngci (efektywndci kosztowej) wysipuja w wielu krajach, najegciej przyjmup forme
>,umowng”, bez regulacji w aktach prawnych. Stangwez kweste kontrowersyjg i dyskusyjn,
szczegolnie kiedy oczywistym jese wysoki koszt innowacyjnych terapii i niewielkieét kliniczny
wskazuj, ze terapia nie d@lzie ,optacalna”’. Niemniej jednak, Polska jest jgainz nielicznych
panstw, ktéry taki zapis uméeito w powszechnie obowzujgcych przepisach prawa. Zgodnie

z zapisami ustawy o refundacyjnej wysékgrogu kosztu uzyskania dodatkowego rakcia
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skorygowanego o jako, ustala si w wysokdaci trzykrotngci PKB per capita. Obecnie wastota
wynosi ok. 120 000. Tym samym kwota ta powinnagtpsowana w analizach ekonomicznych jako
punkt odniesienia dla oszacowania kosztu uzyskashwalatkowego QALY, wynikacego
z zasjpienia technologii opcjonalnych.

Ocena ekonomiczna jest corazesde] wywana jako baza informacyjna dla decyzji
okreslania priorytetow w zakresie polityki zdrowotnegdhoczénie nie ma wypracowanych norm
i wskaznikow dla wartdci, ktére powinny by zmaksymalizowane w tym podeju.
Celem ostatniej z kluczowych analiz, tj. analizylywu na budet ptatnika (ang. budget impact
analysis, BIA) jest okrgenie konsekwencji finansowych wprowadzenia nowehnhologii lekowej
w systemie ochrony zdrowia w danym kraju. BIA polan@a oszacowanie jak zmiany spowodowane
wprowadzeniem do refundacji nowej technologii lekpwptyna na ogolne wydatki z buetu
ochrony zdrowia, co z kolei wspomaga racjonalnepgdarowanie ograniczonynmirodkami
w sektorze. Przy ustalaniu zasad finansowaniastikrej technologii medycznej bierzeg spod
uwag nie tylko cer produktu, ale tale wplyw zastosowania danej technologii na orgamszac
udzielaniaswiadczé zdrowotnych oraz aspekty etyczne i spoteczne. dMaotkrali¢ fakt, iz BIA
jest nie tylko wymagan prawem analig dla regulatora, ale mie by rowniez bardzo wanym
narzdziem wspomagagym podgcie decyzji cenowej przez producenta oraz przygatogprzez
niego racjonalnej strategii cenowej i refundacyjnej

Zgodnie z polskim prawodawstwem, decyzje o finaresuu poszczegolnych terapii ze
srodkéw publicznych podejmowaneg przez Ministra Zdrowia. Jednoczree kluczows instytucp
merytoryczm mapca znacacy wptyw na to, jakie technologie medyczneswWiadczenia zdrowotne,
wyroby medyczne i leki ¢tla powszechnie dogbne dla pacjentdw w Polsce, jest Agencja Oceny
Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMIT).
Obowigzujgca od stycznia 2012 r. ustawa o refundacji lekémgdkéw spaywczych specjalnego
przeznaczeniazywieniowego oraz wyrobow medycznych, wprowadzitansparentne zasady
i wytyczne dotycgce procedury oceny i finansowania lekow &edkéw publicznych. Zgodnie
z zapisami ustawy, producent jest zobligowany daygotowania i dostarczenia Ministrowi
Zdrowia kompletnej dokumentacji farmakoekonomiczfiaporty HTA) dla leku ubiegagego s¢
o refundagj. Wszystkie produkty lecznicze podlegtgkiej samej procedurze oceny i ustalania ceny,
ustawodawca w zaden sposOb nie zmniejszyt ani zkszyt wymaga wzgledem
poszczegolnych obszarow. Rownigviadczenia nielekowe podleggprocesowi oceny technologii
medycznych (w oparciu o inne przepisy, tj. ustaw S$wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych zé&rodkéw publicznych). Tym samym kde noweSwiadczenie, ktore jest rozwane
w kontelécie jego finansowania Zeodkéw publicznych musi prz&j ocere kliniczna, ekonomiczn

i finansows. Dzieki temu Minister Zdrowia uzyskuje de@gtdo racjonalnych argumentow do pgria
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decyzji w kontekcie finansowania zérodkow publicznych poszczegolnyétviadczeé. Naukowe
podstawy, uzasadnigje podejmowane przez niego dziatani gsvarancy stabilngci budzetu
ptatnika publicznego.

Pomimo wielu wad i agistej krytyki (m.in. dotyczcych metody obliczania OALY, stosowanej
w ekonomicznych analizach kosztéwyteczngci, akcentujcych i podkrélajacych korzyci,
zupetnie nie docenigg potrzeb), nakdzie jakim jest ocena technologii medycznych almoa
racjonalizac} dziatan i wyklucza wptyw wielu niekorzystnych czynnikow, immalizujac
jednoczénie ryzyko podicia bkdnej decyzji. Sid tez, jak juz zostato wczéniej powiedziane HTA
jest w wielu krajach podstappodejmowania decyzji w zakresie ochrony zdrowiaym decyzji
refundacyjnych. Zwgzane jest to m.in. z koniecziwiy prawidiowej alokacjisrodkow czy te
ustalaniem cen lekéw i wyceswiadczeé zdrowotnych,

Whioski z analiz ekonomicznych (np. efektywsniokosztow czy ayteczndci kosztéw) odgrywaj
wiec kluczowg role przy podejmowaniu decyzji alokacyjnych (refundaggh), po okréeniu
optacalnéci wzgledem zrgnicowanych pomidzy krajami progéw (stosunek kosztu do
uzyskiwanych efektow zdrowotnych).

We wspotczesnyndwiecie szybkiego pospu nauki, rozwijagcej st medycyny, dokona
biotechnologii i ikynierii genetycznej w zakresie nowoczesnych teabgigl pojawia s¢ kwestia
sposobu zapewnienia spoteagzevom dostpu do innowacyjnych terapii. HTA jest nadziem,
ktory ma poméc przede wszystkim w kreowaniu poligdrowotne;.

Celem HTA jest wskazanie wiarygodnych informadjiezpieczastwie, skuteczrimi i efektywndaci
kosztowej terapii oraz przekazanie informacji cegzenie powinno kyfinansowane w danym
systemie opieki zdrowotnej, asjetak to dla ktorych pacjentéw (¢gto dla zdefiniowanych
subpopulacji w ramach podtypu danej choroby). Réivnak diugo pacjenci takie leczenie powinni
otrzymyw&?

Analizy oparte o dowody naukowe maa zadanie wskazaracjonalne argumenty do pedja
konkretnych decyzji refundacyjnych. Innymi stowyTA dostarcza naukowych podstaw do
podejmowania racjonalnych decyzji dotycych stosowania i finansowaréi@iadcze zdrowotnych.
Jest tym samym obiektywnym nadziem, ktore pozwala wnioskowana podstawie logicznego
ciggu dziata. Powysze sprawiaze wykorzystanie oceny technologii medycznych jestomie
waznym elementem decyzji w ochronie zdrowia wekeizasci krajow rozwingtych.

Do nowych kompetencji Agencji Oceny Technologiidfeznych i Taryfikacji od stycznia
2015 r. doszly zadania zywiane z taryfikowaniemwiadcze opieki zdrowotnej. Oznacza ta, ma
podstawie danych kosztowych, uzyskanych przede stisiny od swiadczeniodawcow, Agencja
bedzie musiata przeprowadzibcere kosztéw wszystkichiwiadczé finansowanych zérodkdéw

publicznych, za wyjtkiem lekow, podlegarych regulacjom ustawy refundacyjnej.
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W ocenie Agencji, zbierane dane powinny przede sikiay pozwaléa ocent koszty leczenia
poszczegolnych chordb, ale rowhniev dalszej perspektywie, poprzez ogeftiezki pacjenta,
powinny wskazé jak konkretne procedury wptywajzarOwno na stan zdrowia pacjenta jak
i dodatkowe koszty leczenia poszczegolnych rozpozhaigzane jest to z ryzykiem wygiowania
dziatan niepaigdanych w dhaszym okresie, konieczdo podawania dodatkowych lekow,
preparatéw krwiopochodnych czy rowaievystepujacych w perspektywie powikia nie branych
wstepnie pod uwag  Unikalne dane dala mogty by gromadzone w zakresie oceny kosztow
choroby (ang. cost of illness), wykorzystania wyyabmedycznych i lekéw szpitalnych (dane
dotychczas nie raportowane), dla poszczegolnyclarasimedycznych wg. ICD-10 czy zgaanych

z wykonaniem procedur medycznych (w tym klasyfikayeh wg. ICD-9). Baza danych pot®
ocent nie tylko realne koszty poszczegllnyétiadczey, ale réwnie koszty towarzysge

w dtuzszej perspektywie czy niewykorzystany potencjatod&nie Agencji, na tej podstawie vagu
kilku kolejnych lat kedzie mana budowa rejestry kliniczno-kosztowe, oparte na rzeczywabty
danych szpitalnych, ktére usprawnproces oceny kosztodwiadczér medycznych, zaprzede
wszystkim lgda silnym narzdziem w prowadzonej przez Ministra Zdrowia politgckowotnej. Aby
ocent rzeczywiste koszty leczenia, niedna jest analiza nitwie najdoktadniejszych danych.
Metoda mikro kosztow, stosowana w wielu krajachpgiwia zebranie danych nawet z poziomu
pojedynczego pacjenta. W tym celu wykorzystuge rmiedyczne bazy danych prowadzone przez
swiadczeniodawcéw (m.in. Wielka Brytania, Niemcy, A)SSzpitalne bazy danych ewoluowaty od
ich powstania, dzimog stuzy¢ jako naredzia zaréwno do oceny kosztow leczenia, monitoraavan
zdrowia pacjentowsledzenia dziatalnkei szpitala, wykorzystane w obszarze oceny teclgiiolo

medycznych, jak réwnigjako mechanizm do prowadzenia ekonomicznej palitgkowotne;.
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6. Etyczne aspekty finansowania choréb rzadkich

Gabriela Sujkowska

Choroby rzadkie (ang. rare diseases) to cate spakit¥norodnych, przewlektych schorze
ktorych wspélnym mianownikiem jest niskadi bardzo niska estas¢ ich wystpowania (wg
definicji Unii Europejskiej choroba rzadka wygtije z czstdicig nie wicksz niz 5 na 10 tys. oséb).
Choroby te zagraja zyciu lub powodu chroniczny ubytek zdrowia i wyniszczenie organizmu
pogarszaj jakos¢ zycia, czsto powoduj przewleky niepetnosprawrig
i uniemaliwiajg prawidiowe funkcjonowanie. Wiele z tych chordb gochorzenia o charakterze
zwyrodnieniowym, wptywaj na zmniejszenie spraw§m fizycznej i umystowej, agsto prowadzc
do inwalidztwa. W wgkszaci przypadkéw dochodzi do znacznego skroceéngmniego trwania
zycia. Dostpne publikacje, oparte o dane empiryczne padiige zréznicowanie jakim
charakteryzuj sie poszczegolne choroby rzadkie — zaréwno pod gdegh cézkosci jak i stopnia
nasilenia objawow. Jednodnée w przypadku wczesnej i prawidiowej diagnostykidrazenia
wiasciwego leczenia przy €xci z nich mana prowadzi w miak normalnezycie (np. przy chorobie
Gauchera czy hemofilii) [1-3].

Wiekszas¢ chordb rzadkich ma podte genetyczne (szacujeste ok. 80%, dotyczone 3% — 4%
urodzed) [4]. Do chordb rzadkich natg réwniez wickszas¢ wad wrodzonych, wiele rodzajow
nowotworéw, w tym wszystkie nowotwory wygiujace u dzieci (raka diagnozujezgi jednego na
500 dzieci poriej 15 rokuzycia) [3, 5].

Nalezy réwniez zaznacz§, ze wzgkdnie czsty stan chorobowy nie skrywa rzadly choroly
podstawow, np. autyzm (gtébwny objaw zespotu Retta, zespouchkego chromosomu X, zespotu
Angelmana, fenyloketonurii wieku dorostego, chor@snfilippo itp.) lub padaczka (stwardnienie
guzowate, zespét Shokeira, zespot Dravet itp.).|&Vsganow klasyfikowanych w przesgéo jako
upcsledzenie umystowe, patanie mdézgowe, autyzm lub psychozaobjawami chordb rzadkich,
ktore chgle jeszcze oczekajpa scharakteryzowanie.

Chocia rzadkie choroby majznaczny wkiad we wskaiki chorobowdci i umieralngci, 3
niewidoczne w systemach informacyjnych opieki zdrove] ze wzgldu na brak odpowiednich
systemow kodowania i klasyfikacji [3].

Wydaje s¢, ze sama amtas¢ wysktpowania nie oddaje istoty chordb rzadkich. Powirame
powodowa& powany i trwaty ubytek zdrowia i nie ldywyleczalne wedlug aktualnej wiedzy
medycznej [6]. Przy takim zayeniu tej definicji pogcie to nie obejmuje np. rzadkich wad serca —

poddajcych s¢ catkowitej korekciji, takich jak przetrwaty przewégdniczy.

118 |Strona



Bez wgtpienia ochrona zdrowia jest jeglz podstawowych zasad nowoczesnychspa.
Prawo do ochrony zdrowia jest obecnie gwarantowargmkumentach legislacyjnych wszystkich
panstw rozwingtych, a tym samym obywatele maprawo do opieki zdrowotnej sprzyjag]
zapewnieniu godrigi ludzkiej na poziomie adekwatnym do rozwoju spafeego i gospodarczego
kazdego z krajow [7]. W krajach europejskich cele xdvtne § wspolne i obejmuj przede
wszystkim: odpowiedzialrid i sprawiedliwg¢ w dostpie do opieki zdrowotnej, ochremlochodow,
efektywnag¢ makroekonomiczn i mikroekonomiczn, swobod wyboru przez pacjentow
swiadczeniodawcow i ptatnikow [8].

Jednoczénie, wspoitczesna ochrona zdrowia jest uzdtena i zdeterminowana warunkami
spoteczno-ekonomicznymi i politycznymi. Na pozioinaposzczeg6lnych patw, ramy jej
wyznaczaj krajowe regulacje prawne i zawrms¢ spoteczéstwa oraz zwjzany z tym poziom
finansowania. Poszczegoélnegbwa cztonkowskie odpowiedzialngzswiadczenie i finansowanie
ustug zdrowotnych, jak rownieza prawo do réwnego dept i prawo do ochrony zdrowia, ktore to
zdeterminowane jest warunkami krajowymigdtawartéé ,koszyka”swiadcze, refundacja lekow,
dostp do innowacyjnych terapii, a tak diagnostyki, rehabilitacji i profilaktyki w kraga
europejskich nie jest ujednolicony.

Przeghdagc dostpne publikacje i raporty dotygee dosgpnacsci pacjentow do
innowacyjnych terapii farmakologicznych nie matpliwosci, ze decyzje podejmowane przez
poszczegolne kraje europejskiezm@ sie micdzy sola [9-13]. Leki dosgpne @ w réznych
proporcjach, w renym zakresie i na éhych zasadach (od 93% we Francji do 25% w Gretfi).[
Istotnie pod wzgidem nie tylko dospnaici, ale réwnie jakasci oferowanych ustug tinig sie
krajowe $wiadczenia zdrowotne wiagce s¢ z diagnozowaniem, leczeniem i rehabiligaoséb z
chorobami rzadkimi. Pacjenci mapierowny dosip nie tylko do samych lekdéw, aleztedo
diagnostyki i lekarzy specjalistéw [3].

Finansowanie leczenia chorob rzadkich stanowi g obcizenie dla budetu pastwa i
coraz bardziej narastgly problem. Wielké¢ srodkow jakie mog zost& przeznaczone na ochkon
zdrowia, w tym na refundagjwszystkich procedur i technologii medycznych jegtaniczona.
Problem ten jest powszechny i dotyczygkeazaci krajow.

Pogcie choréb rzadkich jest niergeknie zwizane z pajciem lekow sierocych (ang. orphan
medicinal products, orphan drug). Innowacyjne teragpposowane w chorobach rzadkigmse tylko
bardzo drogie, ale w wkszaci przypadkéw s réwniez bardzo drogie w stosunku do wiefkd
korzysci zdrowotnych, jakie zapewnigjinnymi stowy, § nieefektywne kosztowo. Gtowrsktadovg

s3 innowacyjne terapie farmakologiczne. Nie jest tgzmacznikiem, bo problem nme rownie
dotyczy¢ interwencji nielekowych: zabiegoéw, procedur chiioenych i terapii zaawansowanych
(m.in. terapie genowe).
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Wtedy pojawia si problem natury etycznej — czy powidmy ptact za leczenie, ktore nie przeda
zycia, nie zawiesza wyniszczenia organizmu, czaséko nha krotko powstrzymuje nieuchronnie
postpujaca progress choroby?

Wspoitczesna medycyna czyni ogromne gmgti obecnie wysfpuje tendencja tworzenia
terapii ,celowanych”. Oznacza to, ze w ramach paebnych chordb, takich jak naéltienie,
zapalenie stawow, rak, cukrzyca, wkrotegldie mana wydzielé wiele podtypow choréb rzadkich
— matych i odgbnych subpopulacji pacjentow o konkretnym profiengtycznym [14]. Podobnie —
w przypadku nawet powszechnych bardzo nowotworduchajak rak ptuc czy piersi, populacja
kwalifilkowana do Ill czy IV linii leczenia, po niksteczndci konkretnych schematow
chemioterapii, z obecioia ekspresji konkretnego czynnika i braku mutacji enkretnym genie
moze zosté zakwalifikowana do choréb rzadkich.

Postp inzynierii genetycznej sprawiag na catynswiecie trwaj badania nad ukierunkowanymi na
konkretnych pacjentow terapiami wykorzygtymi komoérki macierzyste, terapie genowe
i modulacje terapeutyczne gendéw (porainé egzonu, antysensowne oligomery, interferenJaAR
[5]. W Europie roku 2012 w trakcie zaawansowanyati@ klinicznych prowadzone byty prace dla
1 000 casteczek skierowanych na leczenie chordb rzadkishUSA badanych byto blisko 3 tys.
molekut [5].

W 2012 r. zostat dopuszczony do obrotu lek o nasWdera (alipogene tiparvovec). Terapia ta jest
pierwsz w historii teraps genows oficjalnie dopuszczando wytku, dotyczy ultrarzadkiej choroby
(niedoboru lipazy lipoproteinowej; dotyka 1-2 os@bmilion) oraz kosztuje wtej niz jakikolwiek

lek w historii. Koszt terapii 1 pacjenta (produkly@era dopuszczony jest tylko do jednorazowego
leczenia) to ok. 1.2 min € [15, 16]

Postulat zapewnienia sprawiedliwego podziatu ageamychsrodkOéw na ochrog zdrowia
rodzi wiele pyta, m. in. czy terapie chorob rzadkich zastagug szczegolne traktowanie. Dla wielu
Z nich nie ma wystarczgjo mocnych dowodow naukowych na skutedézrdiniczng adekwatg do
proponowanej ceny, a tym samym ekstremalnie wysdioszty terapii skutkgj brakiem
efektywnaci kosztowej. Jednoczeie, poza leczeniem zachowawczym jedyrg alternatyve
medyczi, pacjenci nie majinnych opcji leczenia.

Nie g etycznie problematyczne interwencje, ktégdardzo drogie, w wargciach bezwzgidnych,
ale przynosz ogrommy korzys¢ kliniczng, tak jak w przypadku np. leczenia mukowiscydozy cz
hemofilii. W ciagu ostatniego potwiecza, czagia chorych wydhayt sic o ponad 30 lat dla obu tych
chordb. Kiedy mukowiscydoza po raz pierwszy zostghsana w 1938 r., mediana pryeia
wynosita 6 miesicy, wzrosta do 12 lat w 1970 r., a obecnie kompelksi systematycznie leczeni
chorzy zyja ponad 35 lat [17]. Przykiad leczenia hemofilii nwniez swiadectwo niezwykiego

postpu wspotczesnej medycyny. Od czasu wprowadzeniaatach 60 XX wieku terapii
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pochodacym z osocza czynnikiem VIII i IXsrednia diugéc zycia pacjentow z hemofgiwzrosta
od mniej nz 30 lat w 1960 r. do standardowej dla zdrowych cdglvéredniej dtugéci zycia[l, 2].
Co wiecej, badanie chorych na hemafiw Holandii [1] wykazatyze w 1991 r. pacjenci , ktorzy byli
poddawani terapii czynnikiem krzepnia pozostawali w zatrudnieniu 17 lat iéjiniz ci, ktérzy nie
byli leczeni. Wykazano tale, ze koszt hospitalizacji, kiedy pacjent nie jest @tg, mae osggmgd
€ 100 tys. rocznie.
Od lat 90. ubiegtego wieku w Polsce finansowané Fasdowno kosztowne leczenie hemofilii jak
i choroby Gauchera, bardzo rzadkiej choroby genrei18]. W 2000 r. miaty miejsce liczne
dyskusje na temat racjonalnych podstaw finansowaaidzo kosztownej terapii lekiem Cerezyme
(stosowanym w chorobie Gauchera), ewentualnychnoggen i wymaga, uwazanego bowiem w
tamtych czasach za terapksperymentaln[19]. Dzi§ nikt nie ma wgtpliwosci, ze nieetycznym
byloby odmdwienie finansowania terapii, wigdzjakie korzyci zdrowotne przynosi. Akceptacja
spoteczna dla przeznaczania ogromnyroldkéw dla niewielkiej populacji byta wtedy bezdyskjna
— pocatkowo jedynie na tej podstawige alternatyw dla drogiego leczenia byt jego brak, a przede
wszystkim z uwagi na fakze mielsmy do czynienia ze sporadycznymi przypadkami (2g@ro
terapie farmakologiczne w skali kraju). ObecnigdhKerapii jest ogromna i$0, i z kazdym rokiem
ich przybywa. Bezwarunkowa akceptacja musi wiedaopoddana analizie — czy rzeczyaie
w kazdym przypadku finansowanie jest uzasadnione?
W Polsce na leczenie systemowe 130 pacjentéw zobhari ultrarzadkimi wydajemy ponad 130
min rocznie. Cg$¢ z pacjentow wydczana jest z terapii z uwagi na progeesjoroby (brak poprawy
pomimo podawania innowacyjnego leku). Publikowanaliay wskazuj, ze do terapii hajbardziej
kosztochtonnych zalicza ¢sileczenie chordb ultrarzadkich o pozliogenetycznym. O wysokim
koszcie leczenia w tych przypadkach decyduje ceka. IPé¢ finansowanych systemowo choréb
ultrarzadkich generowato najwgze koszty jednostkowe w catym liedie —sredni roczny koszt
leczenia jednego pacjenta wynosit od. 670 tysozl d5 min zt rocznie. Pacjentem, ktdrego roczne
koszty leczenia w 2011 r. byly najwasze i wyniosty 3,4 min zt byta osoba chora na
mukopolisacharydagztypu Il (36 pacjentéw w Polsce) [20].

Dostpne dowody naukowe wskazuednake, ze nie wszystkie innowacyjne technologie
medyczne stosowane w terapiach chordb rzadkictakteayzuy sic wysoky skutecznécia.
Przeghdy systematyczne i analizy dowodéw na skuteé&zndezpieczastwo wybranych terapii
stosowanych w chorobach rzadkich wskagak r&zng cechuy si¢ efektywndcia kliniczng [21]
Dostpne leki rG@nig sic czasem mechanizmami dziatania, azéaken. | tak np. bardzo kosztowna
imigluceraza i liofilizowane koncentraty cz. VIl cz. IX pozwala na normalne funkcjonowanie
pacjentow, stanowc od lat ,ztoty standard” w praktyce klinicznej. Wdiez skuteczna, a niedroga

jest d-penicylamina z powodzeniem od lat stosowatexzeniu choroby Wilsona. Podawanie kwasu
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chenodeoksycholowego w ksantomatozie mézgowo-rdeemiwptywa w wekszaci przypadkéw
na stabilizagj choroby.

Ze znacznie wksz ostraznosciag nalezy podchodzi do wnioskowania odraie innych terapii
stosowanych w lizosomalnych chorobach spichrzenobwyNa podstawie daginych dowodow
naukowych mena wnioskowd, ze terapie te w porownaniu z placebo smajdowodniona
skuteczné¢ w odniesieniu przede wszystkim do takich punkt@tdowych jak zdolné& poruszania
si¢ (dodatkowe 40 metrow) czy niewielka poprawa pataime wydechowych i biochemicznych,
zmniejszenie organomegalii. Leki te wekszaci przypadkow nie maj zdolngci przenikania
bariery krew-mdzg, st trudno oczekimazahamowania neurologicznej progresji choroby tdaiey
ona juw wysipita. Bez wtpienia u chorych mma spodziewasic wptywu na funkcje somatyczne,
ale nie na istnigce i pos¢pujace neurologiczne upgkedzenia. Brak jest tedowodow w jakim
stopniu te drugokdowe punkty kacowe (parametry biochemiczne, poprawa funkcji pyetnczy
mobilnacsci) przektadaj sie na efekt terapeutyczny w stosunku do istotnychiddinie wynikow
takich jak przeycie czysmiertelng¢ w odlegtym okresie obserwacji. Matadéobada i niewielkie
populacje wdczane do bada (co uzasadnione jest rzadk® wystpowania tych schorzé¢
wskazuj, ze naley bardzo ostrenie podchodzi do uzyskanych wynikéw i opartego na nich
wnioskowania [21].

Pod rozwag etyczm pozostaje pytanie, czy stanas na zaptacenie 2 min rocznie za
dodatkowe 40 metrow? Nie ma badaskazujcych jak ten wynik przektadaegsha rzeczywicie
istotne klinicznie funkcje organizmu. Asjedecydujemy sj na takie finansowanie, to czy na pewno
dla wszystkich pacjentéw, czy tylko dla tych ktoryarapia ma jeszcze szanse pomaoc (czyli tym,
u ktérych choroba wyeglzita najmniej zniszcze w organizmie). Nie ma takich atpliwosci
w przypadku hemofilii, gdzie za 200 tys. rocznigpeaniamy pacjentowi dodatkowe 17 lat
w horyzoncie déywotnim, a jaké¢ zycia jest niezmiernie wysoka.

W odniesieniu do wkszdci analizowanych choréb rzadkich brak jest thugofalowych bada
obserwacyjnych i rejestrowych (z uwagi rowinie krotky obecné¢ terapii na rynkujwiadczcych
0 rzeczywistej efektywrigi terapii.

Ptatnik publiczny aby refundowasystemowo leczenie kosztownych, innowacyjnychpienmausi
mie¢ pewndac¢, ze jest ono skuteczne i bezpieczne, a wyniki o dyiadczce oparte gna wysokiej
jakasci, wiarygodnych dowodach naukowych.

Badania kliniczne w chorobach rzadkich, w szczegf@in za8 w rzadkich chorobach
spichrzeniowych,gograniczone — mata liczba pacjentéw, krétki czaseowacji, brak wynikow dla

kluczowych parametrow.
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Znacznie wg¢cej wnioskdw mana bytoby oczekiwé@z oceny badarejestrowych i obserwacyjnych,
ktore mog wskazywa na rzeczywist skuteczné¢ terapii, ale dla wikszaci tych terapii liczba
takich bada jest bardzo ograniczona, a tym samym utrudniostewyaioskowanie.

Nalezy rowniez podkreéli¢ fakt, ze na podstawie daginego pémiennictwa wiemy, 4 nie

u wszystkich pacjentow terapiadzie skuteczna — w ramach poszczegoélnych chopdécgzowane
podtypy mog bardziej odpowiadana leczenie, a co za tym idzie, tylko u niektorytjentow
mozna oczekiwa rzeczywistych efektow terapeutycznych [21].

Dokonywanie optymalnych, wdaiwych wyborow m¢dzy poszczegolnymi grupami chorych, kiedy
nie jest maliwym zapewnienie wszystkim najlepszego leczentajesse wyzwaniem moralnym.
Stad pytanie zasadnicze brzmi: w jaki sposob te wybdmiga dokonywane, na ile sprawiedliwa
bedzie dystrybucja ograniczonyéhodkow?

Powszechnie uwa sk, ze racjonowanie opieki zdrowotnej i odmawianie kérpuawa do
swiadczeé ze wzgédu na koszt jest bardziej problematyczne etyczmiereglamentacja innych
towarow, bo ,odmawiamy korzgi jednostkom, ktére magwierdzi, ze z zasady im sione nales.
Przegrani i wygrani majjednakowe prawo oczekiwaaspokojenia swoich potrzeb”[22]. A jednak
nie jest maliwym zwigkszenie bugetu na ochrog zdrowia do takiego stopnia, aby zaspdkoi
potrzeby wszystkich, nawet sjestatoby s¢ to kosztem innych dobr spotecznychabizawsze &da
konieczne wybory — na co przeznacayiecej srodkdw, a na co mniej; co i komu jest niedhe
natychmiast; z jakiego (i czyjego) leczeniazma zrezygnowg kto maze poczeké
Przyktady wyboréw i trudnych sytuacji, wskaguke problem ograniczonycirodkéw w ochronie
zdrowia jest wszechobecny i dotyka wszystkich sprdestw. W sytuacji, w ktorej zasobyy s
niewystarczajce, ktd musi pody¢ decyzg, jak posiadandrodki powinny by wydane, na czyje
leczenie zostan przeznaczone. Oznacza teoe tylko wybrane osoby otrzymsgjdostp do
innowacyjnych terapii. Takie wyborygasnazywane ,Tragicznymi wyborami” [23], termin
podkrelajacy cierpienie, ktére ¢mizie spowodowane u tych oséb, ktérym leczenia odiordoy
ktorych choroby byty riiej na skali priorytetow.

W krajach uprzemystowionych opieka zdrowotna, edjgkaobrona narodowa, infrastruktura,
ochronasrodowiska i inne dobra spoteczne finansowaneeswspolnej pulsrodkéw publicznych.
Zapotrzebowanie na kde z nich jest nieograniczone. Bagieg posiadane zasoby finansowe.

Dzis wiemy, ze obszar finansowania leczenia chorébkizhdstanowi istotny i kontrowersyjny
obszar zarbwno dla medycyny, jako wiedzy opari@pwody naukowe, dla ekonomii i jej rachunku
kosztow i korzyci ekonomicznych, jak i dla bioetyki w kontake definicji rowndci w dostpie do
leczenia.

Choroby rzadkie to zazwyczaj przewlekle schorzema charakterze zwyrodnieniowym,
powodugcym pos¢pujaca niepetnosprawnig. Skutkup one obnieniem sprawrgei fizycznej
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i umystowej, czsto prowadzc do inwalidztwa i wczaniejszego zgonu. Wygbujace dysfunkcje
uniemaliwiaja wiasciwe funkcjonowanie spoteczne i zawodowe. @poéna diagnostyka, brak
wiasciwego leczenia i rehabilitacji mie wigza¢ sie z niemanoscia podgcia pracy zawodowej
i konieczndcig korzystania z renty; osoby takie wymagapesto opieki najbliszej rodziny oraz
diugotrwatych hospitalizacji. Dla indywidualnegoozkgo jest to katastrgfczsto wykluczagca go
ze spoteczgstwa, a dla gospodarki stanowi zngmz bezpdredni i pdredni koszt. Choroby te
diagnozowane gsczesto we wczesnym wieku, w okresie nauki i ngjsize] produktywngci.
Zaprzestanie lub zmniejszona wydaj@pracy zwegksza tym samym koszty fr@dnie, czyli koszty
utraconej produktywniei (wartas¢ produkcji niewytwarzanej juprzez np. rencisj.

Gdy choroba jest zdiagnozowana na czas i prowadesh&vtaciwe leczenie, istnieje da szansa,
ze chory lgdzie w stanie normalnie funkcjonowa pracowd, dzicki czemu maliwe bedzie
zmniejszenie §dz nawet unikngcie wspomnianych kosztow frednich.

Btedne rozpoznanie i opdienia (niekiedy wieloletnie) w diagnostyce pacfamtdotknitych
rzadkimi chorobami ¢zsto prowadz do wzrostu kosztow (w tym niepotrzebnych interwenc
chirurgicznych) nie tylko dla pacjenta i systemowieki zdrowotnej, ale rowniedla calego
spoteczeéstwa.

Powyzsze rodzi konieczrio prawidiowego dysponowania bigtem i racjonalnego dokonywania
wyborow. Szczegolnie kiedy wiemy, ze leczenie jeanpacjenta z chorghultrarzadlg moze mie
rownowart@¢ rocznego kontraktu jaki dy wojewddzki szpital zawart z NFZ na funkcjonowanie
catej Kliniki Dzieckcej [21]. Problematyka ekonomicznego wyboru nieydoy tylko Polski.
W krajach zachodnich takie dylematy rowingk pojawiap.

W 2010 r. szwajcarskigd Najwyzszy orzektze ubezpieczyciel nie jest zobawany do pokrycia
kosztow leczenia 70-letniej kobiety w zaawansowastadium choroby Pompego lekiem Myozyme.
Powody orzeczenia bylo bezpednio zwizane z cem leku (750 tys.—900 tys. frankow
szwajcarskich na okres osiemnastu m|g. Sdu nie przekonaly argumenty odngse s¢ do
skutecznéci terapii, co pozwolitoby uzasadnivysoka cea leku.

W uzasadnieniu decyzjadu znalazty si przestanki zapewnienia row§w w dostpie do leczenia —
plany zdrowotne nie finansyferapii, ktorych kosztyaswyzsze ni 100 tys. frankdéw za QALY [24].
W 2012 r. Krajowa Rada Etyki NauKycia (CNECV), agenda portugalskiegoadm, wydata
wskazowki dla ministerstwa zdrowia sugeag racjonowanie i radykalne oszdmaci

w finansowaniu z pestwowych funduszy leczenia raka, AIDS i terapii jpatbw w fazie
terminalnej. Wedtug szacunkéw ministerstwa zdrowidizbonie diug publicznej siby zdrowia
w Portugalii wobec dostawcéw lekow i spiz medycznego wynosit ponad 5 mld € [25]. Jednym

z posung¢ portugalskiej staby zdrowia byly drastyczne ggia zwhzane z finansowaniem
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krajowego programu leczenia chorych na HIV / AIDS9 min € w 2011 r, do 1,5 min euro w 2012
r.) [26].

Decyzja brytyjskiego rmdu o przesurciu srodkéw (a tym samym et na innychswiadczeniach)
w wysokaci 200 min £ na sfinansowanie odrzuconych przezBNIEkow onkologicznych stataesi
przedmiotem szerokiej krytyki, m. in. na tamach Tlaacet [27].

Wybitny profesor bioetyki w Michigan State Univigys Leonard M. Fleck, od dawna podkia ze

s terapie zbyt drogie, by finansowg ze srodkow publicznych ze musimy dokonywatrudnych
wyboréw [28]. Cz$¢ onkologicznych, innowacyjnych terapii jest zbybga nawet dla krajow
wysoko uprzemystowionych i zamaych, takich jak USA czy Wielka Brytania. Trzymigszne
leczenie innowacyjnym lekiem onkologicznym skierowsa do waskiej subpopulacji pacjentek
z rakiem piersi kosztuje 37 tys. zt. Leczenie 1@0jpntek to dodatkowy kosztedu 3,7 min zt. Za
wygrang” jednych pacjentéw, zawsze eemaptag inni. Inny onkologiczny preparat, urdavia
pacjentom w zaawansowanym stadium raka jelita guoilpgzedhaenie zycia maksymalnie o pé
mieskcy (W USA kuracja kosztuje 4,5 tys. $ migsinie). W sondau przeprowadzonym §od
amerykaskich onkologéw na pytanie, czy leczenie tym dnta lekiem "optaca sf, tylko jedna
czwarta odpowiedziata "tak" [21] .

We wspoiczesnymswiecie szybkiego pogpu nauki, rozwijajcej st& medycyny, dokona
biotechnologii i ikynierii genetycznej w zakresie nowoczesnych teabgigl pojawia s¢ kwestia
sposobu zapewnienia spoteazevom dostpu do innowacyjnych terapii. Potrzeby sgromne

i niezaspokajalne. Jednoémnéee, srodki na ochrog zdrowia zawsze dalg ograniczone i nigdy nie
bedzie maliwym zaspokojenie wszystkich potrzeb i oczekivgpoteczéastwa.

Ograniczone zasoby i niewystarciag srodki wskazug na konieczng ich racjonowania, czyli
wiasciwej alokaciji i dystrybuciji. To racjonowanie aeprzybiera rézne formy.

W sytuaciji, w ktérej nie ma nitiwosci zaspokojenia potrzeb wszystkich, ktausi podj¢ decyzg,

na co przeznaczyposiadandgrodki. Oznacza toze ch@ kazdy ma potrzeby zdrowotne (mniejsze
lub wigksze), niektorzy dostarmniej niz inni [23]. Decyzje w systemie ochrony zdrowia odmce
sic do finansowania poszczegoélnydwiadczéh medycznych, szczegdélnie tych najbardziej
kosztownych, stajsiec trudnym dylematem bioetycznym. Bo decyzja komé, daasem oznaczze
komu innemu nalgy zabra. A jednak ten wybor musi zostdokonany.

Finansowanie ochrony zdrowia, problem z dpstn doswiadczeé opieki zdrowotnej i do
innowacyjnych metod leczenia oraz istagg ograniczenia w systemie zdrowotnym od dawna s
tematem debat spotecznych. Rozdysponowanie istye) zasobéw oraz ich sprawiedliwy podziat
jest tradycyja domen wielodyscyplinarnego dyskursu politykow, lekardgcydentow i wyszych

rangs urzednikbw zaangzowanych w ochrog zdrowia. Jednale samo finansowanie chordb
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rzadkich — poziom, alokacja, ustalanie priorytetGwrédet finansowania nie stanowi znacznego
udziatu w tyclie bioetycznych dyskusjach i debatach.

Z jednej strony, kada rzadka choroba dotyka tylko niewigliczbe oséb w danym spolecistwie.
Przeznaczanie znacznyahodkow finansowych na leczenie chordb rzadkichzmao uznéa za
nieetyczne z utylitarnego punktu widzenia, poniewge jest to maksymalizacja kokzy ogoétu
spoteczéstwa, a jego koszt alternatywny w zakresie kéczytraconych jest znaczny. Z drugiej
strony, wielu lpdzie utrzymywa, ze spoteczéstwo ma moralny obowzek nie opuszczaosob, ktére
zostaty dotkngte powanym ale rzadkim schorzeniem, na ktore leczenie wgré#e istnieje, ale jest
bardzo drogie lub tenie istnieje wcale 40z tez dostpne leki stanowi czesto nieudowodnionw
dziataniu profilaktyl [29].

W kontelgcie alokacji zasobow konflikt istnieje pogdizy kilkoma wspolnymi problemami
moralnymi: jak zapewii wystarczajca ilos¢ opieki zdrowotnej tak aby zaspokopotrzeby
wszystkich, ktorzy jej potrzebayja kiedy nie jest to nitiwe, jak rozdystrybuow@posiadane zasoby
opieki zdrowotnej, proporcjonalnie do stopnia pelry, tak aby zapewfido niej rowny dosp.
Sprawiedliw@¢ alokacji dosgpnychsrodkéw dyzy do zapewnienia pacjentom takiego wyboru, naile
jest to maliwe, do maksymalizacji korzgi w ramach dogpnych zasobdéw. Wszystkie te kryteria
sprawiedliwej alokacji zasobow opieki zdrowotnejgmby¢ moralnie uzasadnione, ale nie wszystkie
mog by¢ w petni spetnione jednocgaae [29].

Dobrg podstaw do przedstawiania i analizowania probleméw moreatnymedycyny daje
zaproponowany przez T. L. Beauchampa i J. F. Gisklt model bioetyki [30], chogiaie daje ich
jednoznacznego rozstrzygnia. Model ten jest jednak bardzasio wykorzystywany w bioetyce do
ustalenia zasad, jakimi powidmy sk kierowa wprowadzajc do praktyki damp metod
profilaktyki, leczenia czy diagnostyki, a tekdo ustalania podstaw regulacji prawnych. Bioetyka
regulacyjna jest potrzebna a nawet konieczna wtgdy, zachodzi potrzeba zadbania o to, aby
proponowane metody leczenia spetniaty kryteriatmgodla etyki medycznej i byly zgodne
z obowgzujagcym prawem (np. transplantacja). Nie jest jednalstergzajca w sytuacji, w ktorej
podstawowe pytanie dotyczy zasasingoodejmowania jakigj procedury medycznej lub rodzaju
eksperymentoéw naukowych np. aborcja uszkodzoneghuptiiagnostyka preimplantacyjna. Pojawia
si¢ wtedy z cad ostrccig pytanie o to, jakie mamy podstawy etyczne i fillbzne do podejmowania
takich decyzji i na czym powinémy sk opier& [31].

Z punktu rozwaanego tematu chorob rzadkich najistotnigjsz zasad moralnych jest
sprawiedliwg¢. Nierownaé oshgganych korzyci i generowanych kosztow w poszczegoélnych
grupach spotecznych oraz ogranicz@ndostpnychsrodkéw prowadz do braku rownowagi ndzy
potrzebami spotecastwa a maliwoscia realizacji opieki zdrowotnej [32]. Zasada spraviigdsci

w odniesieniu do opieki zdrowotnej nakazuje wyemie tak ranych celéw, jak woln& wyboru
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okreslonego planuzycia, rownd¢ w korzystaniu zeswiadczér zdrowotnych, ochrona zdrowia,
mechanizm wolnego rynku, skutecizaazy opieka pastwa [30]. Sprawiedliwék dystrybucyjna
(rozdzielcza) skitania ku adeniu do réwnego, wkgiwego i bezstronnego podziatu dobr
w spoteczéstwie, regulowanym przez normy. Normy oitega zasady spotecznego wspotdziatania,
m. in.: wiasné¢, podatki, przywilejesrodki oraz szanse. W ochronie zdrowia nagpabcz sumy
ryzyka, kosztéw i zyskow, stawiaediakze ich sprawiedliwy rozdziat w spoteamtwie[32].
Sprawiedliw@¢ spoteczna to pogie wieloznaczne, przyjmage konkretne znaczenie dopiero przy
ocenie i rozpatrywaniu danego problemu, w éknmeych warunkach i na okilonej ptaszcznie,

w wyznaczonym kontekie znaczeniowym. Odnaogz sk do leczenia

w chorobach rzadkich, sprawiedligéo mazemy zinterpretow@ jako zapewnienie dagiu do
odpowiedniego leczenia. | sprobovanaleé¢ odpowied na pytanie jak rozdzi€li dostpne

w systemie opieki zdrowotnéjodki wérod wszystkich pacjentow, tak by byto to sprawieeli Jak
wybraé w ramach posiadanej jednej puli pigry, ktdrzy pacjenci

w pierwszej kolejnéci uprawnieni § do otrzymania leczenia, a z ktérych leczeniazenoy
zrezygnowa lub ktérzy mog poczeka [21].

Filozoficznych modeli sprawiedlivégi jest wiele, i w zalenosci od badacza naiwym badz nie jest
znalezienie wspolnego mianownika dla wszystkichdemtji spotecznej sprawiedlida.

W analizie dosfpu leczenia w terapiach choréb rzadkich i moralngglematow ich finansowania,
zasady zaproponowane przez T.L. Beauchampa i hiklr€ssa: dobroczynidoi, niekrzywdzenia

i sprawiedliwgci map szczegolne znaczenie. W konielke refundacji innowacyjnych i bardzo
drogich lekow zasady dobroczyriicoi niekrzywdzenia pojawiajsie jako pierwsze — rezygnacja
z podania leku, ktory kymoze pomae, pomimo # jest bardzo drogi, jukrzywdzi pacjenta.
A dobroczynné¢ nakazuje nam go poélal tak naprawd tutaj moralnej dyskusji nie ma potrzeby
prowadz¢, bo rzecz wydaje siby¢ oczywista. Problem etyczny pojawig &iedy musimy dokona
alokacji w ramach dogbnych zasobdw i wybtaza czyje leczenie zaptdci Shd zasada
sprawiedliwdgci jest §, ktéra musi by szczegdlnie rozwa@na na potrzeby analizowanego obszaru.
Koncepcje sprawiedlingei i rownasci, obecne w gtdwnych nurtach filozofii wspétczegnmajce
wptyw na obszar choréb rzadkich to przede wszystkutylitaryzm (dizacy do osagniccia
maksymalizacja tyteczndgci, czyli zaspokojenia jak najekszej liczby racjonalnych pragrig
egalitarna etyka rownoi szans, libertarianizm podktajacy minimalistyczi rolg paistwa i wag
wolnego rynku, komunitarieska teoria solidarrigi spotecznej, priorytetyzacja, zasada ratunkowa
(ang. ,rule of rescue”), etyka troski ograniczandpowiedzialnéciag i przede wszystkim teoria
dyskursu [21] .

Innowacyjne terapie na choroby rzadkiezsreguty nie tylko bardzo drogie, alg ®wniez bardzo

drogie w stosunku do wielkoi korzysci zdrowotnych ktére ofernj bedac jednoczénie jedyny
127 |Strona



alternatyws dla leczenia paliatywnego. To tutaj pojawig siajwickszy dylemat moralny, czy
powinny by¢ finansowane czy nie.

W paistwach, w ktorym ochrona zdrowia finansowana jestadkow publicznych, szerokie
zastosowanie m@apzczegolnie teorie utylitarne, jako najbardziepspedliwe. Ale metodyka QALY
czy DALY nie uznag wszystkich moralnie istotnych wastm. Alokacjasrodkow przy uwzgjdnieniu
uzyteczndci kosztowej i QALY jest z pewrfgiag sprawiedliwa i najblisza ideatowi dla chordb
wystepujacych powszechnie. Wybranie najmtodszychdd os6b o najlepszych rokowaniach
w dalszym cigu dyskryminuje znacan czs$¢ populacji i mae by stosowane wykznie
w okreslonych, sporadycznych przypadkach. Finansowaniegidnoterapii nigdy nie znajdzie
uzasadnienia w idei utylitaryzmu, gdzie celem gsgignigcie maksymalnejiyteczndgci.
Egalitaryzm absolutny jest stuszny co do swoiclenifi. Idea méee wydawa si¢ nierzeczywista,
szczegolnie w dobie kryzysu finansowego i limitoveawydatkow na refundagjale w odniesieniu
do chorob rzadkich z pewfrig godna uwagi, jednak nie sama w sobie, lecaeezytie w padczeniu
Z innymi propozycjami.

Teoria libertariaska (prawo wolnego rynku) nie sprawdz wi odniesieniu do finansowania chordb
rzadkich z racji samych zaten, ktére reprezentuje — i to nie tylko w systemiéskiomn, ale rownie

w innych, zameniejszych systemach zdrowotnych. Soliddtnhspoteczna, w dobie cywilizacji
opartej na zasadach rowieo obywateli, nie mge by odrzucona zupetnie — sensowne bowiem s
ich przestania zalecgje alokagj srodkéw i ustalenie priorytetow w opiece medycznepparciu

0 zasad solidarndgci. Niemniej jednak, gtos chorych na choroby rzadkawsze dzie najstabszy,
bo jest to zbyt mata grupa.

Teorie komunitariaskie w odniesieniu do refundacji leczenia choréddkich nie bda pomocne.
Etyka solidarnéci bowiem nie wskze nam zasad i procedur podejmowania decyzji mocalny
Zawsze bdzie naleato dokona hierarchii wanaosci oraz wyboru, kto ma otrzynaostpnesrodki.

A liczba pacjentow z chorobami rzadkimi jest nielkée wiec ich gtos zawszechizie stabszy.
Zasada ratunkowa opisuje moralny obgeek ratowania osob, ktoryaiycie jest zagroone. Czy dla
choréb rzadkich mogtaby byprzyjcta? By maoze, bo maemy ttumaczy, ze wprawdzie koszty
leczenia pojedynczego pacjenta Isardzo wysokie, ale tych pacjentow nie jest wialie %
anonimowi i jest ich kilku — kilkudziestiu w kraju. Musimy jednak pamti¢, ze koszty z czasem
bedg si¢ zwicksza, dostpne lezda nowe leki a wszyscy pacjenci z zagwaym zyciem chcieliby
uzyska& dostp do najlepszych opcji terapeutycznych.

Priorytetyzacja jako ogbne podejcie etyczne te tutaj nam nie pomi@ — zbyt wiele istotnych
spotecznie problemow mogtoby w ten sposéb togktowanych. Choroby powszechne, nowotwory,

pediatria, choroby zakae — dla wszystkich znalaztobye¢suzasadnienie. Ma¢ na wzgtdzie
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ograniczone érodki, zawsze {¢dzie bowiem istniala konieczi® priorytetyzacji, wyboru
i podejmowania trudnych decyzje w jaki sposadidki powinny by lokowane.
Proponowane teorie etyczne wskazuje w warunkach obecnej rzeczywigtp niezlzdne jest
wypracowanie spojnego podeia opartego przede wszystkim na teorii dyskursgelin Habermasa
oraz troski ograniczanej sprawiedlivems. Nie ma idealnej propozycji,g&t w celu sprawiedliwego
traktowania chordb rzadkich i sprawiedliwego potiziagraniczonychsrodkow spotecagstwo
i decydenci powinni przgf system, ktéry wybratby z wszystkich proponowanyathostpnych
zasad bioetycznych i stworgzyowy algorytm. Teoria dyskursu Jirgena Habermasieazuje na
wag publicznej komunikacji. Jej celem macdbgojscie do konstruktywnego porozumienia przy
poruszaniu spraw istotnych spotecznie. Obecnie zkiwg role w procesie komunikacyjnym
odgrywap media, ktére staty simiejscem debaty sfery publicznej.
W Polsce, nie prowadziejednak otwartych, merytorycznych dyskusji na tectadrob rzadkich.
Zapewne cg¢ z problemow, z jakimi spotykagsiv Polsce pacjent choggy na choroby rzadkie,
udatoby s¢ rozwigzat, gdyby istniata maiwos¢ otwartego dialogu. Mna polemizowa na ile
dyskurs jest rownoezinym partnerem dla etyki w rozazywaniu konfliktow moralnych, jednak
w $wietle problematyki chordb rzadkich warto bytlobyeskwa® sie wkasnie w tym kierunku i tam
poszukiwa sensownych rozwzan. Sad ogromnm role mogtyby odegramedia wraz z organizacjami
pacjenckimi i wéwietle filozofii Habermasa wphygt na rozpocgcie takiej dyskusji na szerglskak.
W obszarze politycznych decyzjiedy bowiem pojawid sic te tematy, ktdre poddane zostaty
publicznej debacie. A patwo musi liczy¢ si¢ z oping publiczry, ktorg w tym przypadku &dzie
wiasnie spoteczny konsensus, do ktérego udatodsijs¢ na podstawie licznych kontrowersji,
argumentow i kontrargumentoéw, przedstawianych pkzeds ze stron debaty.
Etyka troski ograniczanej sprawiedligaig odrzuca prowadzenie uporczywych, daremnych terapii
Nie st& nas na nie. §tl pacjenci, u ktoérych leczenie nie dziata, nie powiby¢ meczeni
wielogodzinnymi wlewami; to tejest przejawem dobroczynim. Rowniez kosciot katolicki nie
zaleca uporczywej terapii, ktéra sztucznie podtmajgdmiertelnie chorych przyyciu. Odsgpienie
od terapii kosztownych i nieprzynagz/ch efektéw w okrdonych przypadkach,dazie powodowéa
bardziej sprawiedliwy podziat ograniczonycinodkow [33]. Konieczn& szerokiej dyskusji
o kluczowych problemach ochrony zdrowia pojawig $z w gtosach i doktrynie innych
znakomitych filozofow i etykow. Przyjmgg nazve ,publicznej deliberacji” propagowana jest m. in.
przez N. Danielsa [34] i L.M. Flecka[35].

Koniecznd¢ demokratycznej deliberacji ma weawe uzasadnienie — kdy system opieki
zdrowotnej staje w obliczu praktycznie nieogranicgth potrzeb dospu do swiadczé opieki
zdrowotnej z ograniczonymi zasobami. Przede wsaystkoces podejmowania decyzji musicby

publiczny i jawny, przy udziale spotedmstwa. Jest to wspodlna pusaodkow, ktdére musg by¢
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racjonalnie i sprawiedliwie rozdysponowane. Decyziesz by¢ podgte w oparciu o racjonalne
podstawy i najlepsze medyczne dowody naukowegdnst w danym momencie. Powinny dotyezy
wszystkich pacjentéw, w sposéb réwny i sprawiedliv@znacza toze odmowa wszczepienie
kardiowertera-defibrylatora serca 85-letniej staocgész zaawansowaichoroly Alzheimera i arytnmy
dotyczy¢ bedzie wszystkich pacjentbw w podobnej sytuacji. Rode jak odmowa leczenia
kosztownymi terapiami onkologicznymi wydiajacymi zycie tylko o kilka tygodni [35].

Zgodnie ze stowami K. Szewczyka, nie jest dzipgianiem, czy bdziemy formutowa
priorytety, ale jak bdziemy to czyni. ,Jest to dzisiaj jedna z kluczowych kwestii pgihit
zdrowotnej. Racjonowanie i takegdrzecie dokonuje. Tyleze w duzej czsci niejawnie, przy téku
pacjenta lub w sposdétywiotowy. Racjonowanie to tale kwestia moralna. Zbyt kosztowne leczenie
jednych pacjentéw jest beztraskvobec innych, bardziej potrzelaych, dla ktérychswiadcze
zabraknie. Obowgizkiem rzidu jest nie tylko podgie dziata, ale przede wszystkim zainicjowanie
szerokiej publicznej dyskusji poszukogj przynajmniej cgciowego konsensu w tej sprawie”.
Zaniechanie dziata nie rozwizuje jednak problemu, a przyczyniag¢ sido wickszej
niesprawiedliweci.

Niezaleznie od metodologicznych wad i zalet teoria dyskursalazta bowiem wiele sensownych
zastosowa: debaty, fora publiczne, ,okgte stoty” przygly sie jako metody rozwizywania
konfliktdw spotecznych w sferze publiczne;.

W tematyce finansowania choréb rzadkich dialog aygde niezledny. Dyskusja by moze
nie doprowadzi do satysfakcjogaych dla pacjentdw rozwzan, ale umaliwi zniesienie
(przynajmniej cgsciowe) barier istnigcych medzy decydentami a pacjentami. Po stronie
rozdzielajcych srodki publiczne spoczywa odpowiedziaddoza racjonalne argumentowanie
dlaczego zdecydowancgzdinansowa takie a nie innéwiadczenia, czyli dlaczego zdecydowang si
leczy¢ jednych pacjentoéw dyskrymimgg przy tym innych.

Decyzje w polskiej ochronie zdrowia w ¢kszaci przypadkow podejmowaneg ez udziatu
pacjentow. Nie jest to oczywdie nic wygtkowego, bo tak gidzieje w zdecydowanej wkszacCi
systemow. Niemniej jednak nie wyklucza to ztimosci prowadzenia dialogu pacjent — decydent
(chociaby poprzez stowarzyszenia, grupy wsparcia czy ggapacjentow).

Taki dialog da réwniz pacjentom poczuciege nie § pozostawieni wycznie sami sobiegse ktas
przejmuje s ich losem. Co mee by konsensusem takiego dyskursu? Byoze znalezienie innych
alternatywnych rozwizan, ktére w jakikolwiek sposéb unibtwityby dostep do leczenia
przynajmniej dla ogci z nich czy chocigby znalezienie metod przekonania producentow

0 wigczaniu do badaklinicznych tyclie wianie pacjentow.
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Budowa systemu opieki zdrowotnej, w ktorym dyskawegrywatby istotg role umazliwitby
osiggniecie sensownego kompromisu. Datoby to sgana wspotistnienie etyki i rachunku
ekonomicznego, a tym samym nie zugeMiminacg leczenia oséb ciergiych na choroby rzadkie.
Trudno rozstrzygsgt czy jest to zalzenie idealistyczne. Bwiadczenia gsiednich krajow dowodg

7ze przygcie dostosowanego do wiasnych warunkow spoteczitorkwych i maliwosci
ekonomicznych systemu opieki zdrowotnej, konseknientrozwijanego i ulepszanego, daje
pozytywne rezultaty [36].

Nie ulega wgtpliwosci, ze w warunkach polskiej ochrony zdrowia konstruktgwiozwgzywanie
konfliktow poprzez dyskurs bytoby mibwve. Warunkiem jestze w toku negocjacji opieratobygsi
ono na jasnym i otwartym prezentowaniu stanowiskancentrowaniu na zasadniczych kwestiach
sporu, uznaniu prawa strony przeciwnej do wiasngcrekona, traktowaniu s nawzajem z
nalezytym szacunkiem, poszukiwaniu rozwania, ktére uwzgbniatoby potrzeby i ghenia
wszystkich zainteresowanych, kontroli emocji, weeszlotrzymaniu warunkéw porozumienia [36].
Zwrociwszy s¢ w kierunku proponowanej przez Habermasa etyki drgk (obecnej tate

w innych doktrynach), m@my w niej widzié szang na dyskusgj o zagadnieniu choréb rzadkich.
W Polsce jest z tym problem. i&wo gasi nagknione przez media pary, a nie dyskutuje &i

o problemach istotnych spotecznie i moralnie, zigka s¢ wtasciwych rozwizan.

Nie sposdb nie zgodzisic z Habermasenre o jakdci tych dyskursywnie wypracowanych opinii
decydowa bedzie ich wptyw na dziatanie decydentdéw oraz topadestrzé medialna je przedstawi.
Tutaj jednak potrzebne jest wspoélne dziatanie, nedwa jednym gtosem (,Ci aktorzy spoteczni,
ktorzy dziataj poza systemem politycznym, czy poza spotecznyrgamizacjami i zwjzkami,
zwykle map mniejsze szanse, by wptywaa tréci i stanowiska prezentowane w wielkich mediach”
[37]).

Nie ma idealnej propozycji, & w celu sprawiedliwego traktowania choréb rzadkich
i sprawiedliwego podziatu ograniczonyéhodkoéw spoteczestwo i decydenci powinni przyg
system, ktory wybratby to, co istotne z dgstych zasad i stworzynowy algorytm.

Kiedy pod koniec lat 80 XX wieku witadze amerykkiego Stanu Oregon odmodwity
sfinansowania potencjalnie radoggo zycie przeszczepu szpiku kostnego dla 7-letniegoyCob
Howarda, wywotato to ogromne publiczne oburzemegatywne relacje mediow [34]. Oburzenie to
powstato w wyniku psychologicznego impulsu do radaia identyfikowanych, pojedynczych osob.
Prasa pomigta fakt,ze chtopiec nie kwalifikowat gido przeszczepu, bo nie byt w remisji choroby.
Publiczne oburzenie skutkowato ogromnymi darowiznama rzecz uratowania dziecka (ktory

wkroétce ostatecznie zmart).
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To jest to ¢, co réwnie organizacje charytatywne nauczyty siykorzystywda: ludzie g sktonni
dac wiecej, j&li proszeni § o pomoc dla jednego dziecka, wymienionego z inaiepiokazanego na
zdjeciu, niz gdy prosi s ich o pomoc dla wielu ciergeych.
W odniesieniu do terapii choréb rzadkich potrzelspeozwigzania systemowe. Zawszedzie
bowiem konieczn& priorytetyzacji, ktd musi podejmowatrudne decyzje w jaki spos@podki
powinny by lokowane.

Innowacyjne terapie stosowane w chorobach rzadiictajczsciej nieefektywne kosztowo
— za minimalny efekt zdrowotny producenépdajg niewspotmiernie wysokiej ceny. To
najtrudniejszy dylemat etyczny — kiedy i pod jakimarunkami powinrfimy je finansowa.
Oczywistym jestze najtatwiej bytoby ptacitylko za leki, ktére g skuteczne i ktére dziakajStd
konieczné¢ rozpoczcia tez dyskusji z firmami na ten temat. To rozaanie pojawia i np.
w Wielkiej Brytanii, kiedy w wyniku negocjacji z pducentem ustalonae koszt terapii pacjentéw,
ktérzy nie odpowiedg na leczenie innowacyjnym lekiem hematologicznyrkrp@ producent. To
nigdy nie zagwarantuje ze lekdzie optacalny, ale zaptacimy za koséyerapeutyczyp co zapewne
bedzie mniej dyskusyjne i kontrowersyjne.
Kilkadziesit lat temusredni wiek przeycia dzieci z mukowiscydazwynosit 6 miesjcy, teraz jest
to ponad 36 lat. To jest wyraie wielkim osggnicciem i sukcesem medycyny, i pominmléczenie
zwigzane jest z ogromnymi kosztami @ikt nie powieze to byty daremnie wykorzystadeodki.
Chorzy na mukowiscyd@zmog w miare normalnie funkcjonowg uczy si¢ i pracowa. Podobnie
jak chorzy na hemofili— pacjencizyja blisko 40 lat dhaej niz przed 50 laty, pracaiji s3 ,optacalni
dla systemu”.
Oczywicie, jezeli nie zapewnimy im leczenia, ciegpy na rzadkie choroby nada¢dy cierpie
i chorow&, a progresja chorobytzie postpowata latami, prowade ich zycie do coraz gorszego
stanu. Musimy tez partec, ze ptacenie wysokich cen za leki jdzis, umaliwia prowadzenie
dalszych bada ulepszanie ich. A kiedy wygaspatenty i wejdzie konkurencja generycznagdab
tansze. Ale tylko wtedy, j@i beda one opracowywane.
Jak ju zostato wezéniej wspomniane, badania nad rzadkimi chorobamzalyest bardzo przydatne
do lepszego poznania mechanizmu powstawanjatyzzh stanow, takich jak oty#é i cukrzyca,
poniewa choroby te stanowimodel zaburzenia funkcjonowania oitomego szlaku biologicznego.
Nie znaczy to jednake musimy zaptacikazdg cere i dla kazdego. Nie wszystkie lekgsskuteczne
na tyle aby wszyscy mogli je otrzydaZwiaszcza kiedy mowimy o terapiach ekstremalnie
kosztownych z ograniczonymi efektami klinicznymi.
Systemy opieki zdrowotnej stayv obliczu sytuacji gdy nie ma@gzaspokai wszystkich potrzeb.

Czyjes potrzeby zawsze zostandtrcone.
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Niemniej jednak, pacjenci chonaly na choroby rzadkie powinni byraktowani inaczej, szczegolnej,
ale nie kosztem reszty spoteaztwva.
Ministerstwo Zdrowia na program zwalczania HIV iD'8 wydaje rocznie blisko 200 min zt, Kwota
ta wystarczy na roczne leczenie antyretrowirusoMe\) 4,5 tys. pacjentoéw [38]. Nikt nie ma
watpliwosci, ze to stusznie wydane piendize. Podobna kwota wydawana jest na leczenie chory
na hemofile. By¢ moze wiaciwym byloby na podobnej zasadzie wygdltienie budetow
skierowanych na inne obszary, z transparentnymaejzystymi zapisami jakie leczenie i dlaczego
jest refundowane. Zecistymi kryteriami whczenia do terapii, aby daszanse tym, dla ktorych to
leczenie potencjalnie przyniesie najlsze korzyci.
Jednoczénie, nie wszystkie dogbne leki, pomimo4 stanowq jedyrg alternatyw terapeutyczsm
powinny by finansowane po ekstremalnie wysokich cenach. Nieyscy pacjenci fedo takich
terapii mog by¢ zakwalifikowani (czsto np. z uwagi na zbyt zaawansowane stadium ckiprob
Decyzje odnénie przerywania terapii temusz by¢ podejmowane, podobnie jak o nigazaniu
pacjentow o najriszych rokowaniach.
Innowacyjne, bardzo kosztowne terapie, w przeasztbyly finansowane przy akceptacji bardzo
wysokich cen. Powxsze byto maliwe gtéwnie z jednego powodu: tych lekow byto erdhiewiele,
choroby dotykaly ograniczonej populacji, ¢wi niewielka byla odczuwaldé tych kwot
w odniesieniu do catego bzretu[14]. Musimy jednak pantia¢, ze medycyna czyni ogromne pesy
i tych terapii pojawia sicoraz wécej, wiele jest w trakcie bad&linicznych, leki te § rowniez coraz
drozsze. Coraz wicej lekow jest skierowanych dogskiej grupy odbiorcow, a z uwagi na koszty
opracowania (metodamignierii genetycznej), cenydardzo wysokie. Dla ptatnikbéw publicznych
(i réwniez prywatnych ubezpieczycieli) nietizie maliwe pokrycie kosztow terapii dla wszystkich
pacjentow

Srodki na sfinansowanie terapii zawszedd ograniczone. Platnicyebla zmuszeni do
znalezienia wiciwej rownowagi mgdzy robieniem ,niewiele” dobrego dla wielu ludzblywiele”
dla matej grupy.
Decyzja dotyczca sfinansowania leku Cerezyme w leczeniu choroaycBera w roku 2000 byta
kontrowersyjna, ale nie tyle z uwagi na kosztyzeovzgtdu na innowacyjna
i ,eksperymentaln&” terapii. Hemofilia zostata vgtzona bez publicznej dyskusji. Obie to bardzo
drogie terapie. Cerezyme kosztuje ok. 500 tysoetmie (400—-700 tys., w zaleosci od masy ciata
pacjenta), leczenie hemofilii ok. 100 tys. roczmaig@yofilaktyka drugie tyle (réwniew zaleznosci od
masy ciata). Obie to bardzo rzadkie i niezwyklgzkie w przebiegu choroby, nieleczone prowadz
do niepetnosprawnci i smierci. Dos¢pne terapiegskuteczne, pacjenci @giajg normalry diugasé
zycia, mog pracowa i normalnie funkcjonowa Koszt rokuzycia pacjentéw z HIV kombinagj

czterech skutecznych lekow wynosi ok. 120 tys. zt.
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Co jednak w przypadku lekéw onkologicznych, skiemoych do rzadko wysgbujacych podtypow
czestych nowotworéw? Cetuxymab, zarejestrowany w US@A léczenia zaawansowanego
niedrobnokomérkowego raka ptuc z mutaegynnika wzrostu EGFR kosztuje w USA ok. 100 $s.
za terap} i wydtuza zycie o 6 tygodni W kategoriach optacadnboznacza toze wydamy 800 tys. $
za uzyskanie dodatkowego rokiycia. | takich lekéw bdzie pojawialo s coraz wécej,

a podejmujcy decyz¢ o finansowaniu pacjentowetls musieli wybiera i odmawia, uzasadniag
tow transparentny sposéb [35]. W tej sprawie &nikonieczn& dialogu i deliberacii
zaangaowanych grup, tj. pacjentow, lekarzy, producentaecydentow oraz stworzenie wspolnej
polityki dziatania. Niezbdne g réwniez uregulowania, umdiwiajagce prowadzenie procesu
wspolnej dyskusiji, jak to ma miejsce w innych kcija

Jednoczénie, kluczowym wnioskiem nasuvégym st po analizie przedmiotowe] problematyki jest,
zgodnie ze stowami K. Szewczyka, koniecgnadgzenia do spotecznej aprobaty ,dwoéch
nieprzekraczalnych granic wszelkich interwencji yehych:

. granicy, jalg jest skaczona¢ ludzkiegozycia. Jej akceptacja nakazuje pexye postawy
pokory terapeutycznej odrzugegj wszelkie formy daremnego (heroicznego, uporegay
leczenia;

. granicy ekonomicznej stawianej przez zawsze ns¢avgzajce zasobyrodkéw finansowych
dostpnych opiece zdrowotnej. Jej uznanie sankcjonujgeoznd¢ ekonomicznego racjonowania
swiadcze’[39].
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7. Zasady finansowaniagwiadczen zdrowotnych przez Narodowy Fundusz Zdrowia

Monika Jezierska-Kazberuk

Narodowy Fundusz Zdrowia od 2008 roku wdg#o system w zakresie realizacji
i finansowaniaswiadczeé szpitalnych oparty na zasadach brytyjskiego systéiRG (w Polsce
zwany systemem JGP - jednorodnych grup pacjentdiviakresie uméw o udzielanfgviadczeé
opieki zdrowotnej w rodzaju leczenie szpitalne #dgsaée g uregulowane zaszlzeniem Nr
89/2013/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowdaiaz 19 grudnia 2013 r. w sprawie

okreslenia warunkow zawierania i realizacji umow w rofdzdeczenie szpitalne (ze zm.).

System jednorodnych grup pacjentow (JGP)

Funkcjonowanie systemu finansowania i rozliczaiwéadczeé opieki zdrowotnej naley
interpretowé w kontelkécie przepiséw rozpogzizenia w sprawie ogolnych warunkéw uméw o
udzielanieswiadcze opieki zdrowotnej. Rozpogdzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 maja 2008vr.
sprawie ogoélnych warunkow uméw o udzielaivigadczé opieki zdrowotne(Dz. U. z 2008 r. Nr
81, poz.484) § 14-28 r. oldlaja sposoby finansowaniéwiadczé oraz zasady dokonywania
rozliczen zrealizowanych przeaiadczeniodawcéwwiadcze opieki zdrowotne;.

W § 16 r. 0.w.u. okrdono trzy sposoby rozliczaniaviadcze:

1) kapitacyjna stawka roczna (duiadczenia lekarza POZ)

2) cena jednostkowa jednostki rozliczeniowej (lectzmo szpitalne oraz ambulatoryjne)

3) ryczatt (SOR-y, Izby Przg§)

Wprowadzenie systemu JGP w lecznictwie szpitalmyaz ambulatoryjnym polega na tyoe
planowane do zrealizowanigwiadczenia opieki zdrowotnej (dla celéw rozliczemyah)
wyrazone w tzw. punktach rozliczeniowych, a umowy zawjgempostanowieniaze Narodowy
Fundusz Zdrowia sfinansuje oklena liczbe zrealizowanych i sprawozdanych punktow (kwota =
ilos¢ punktow x cena punktu).

System JGP oparty jest o sparametryzowane darseionye, do ktérych nale:

- rozpoznanie,

- kod wykonanej podczas pobytu w szpitalu procedury

- czas pobytu,

- wiek.

Wymienione daneaspowigzane z pacjentem hospitalizowanym niezaie od miejsca udzielania

swiadcze.
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Narodowy Fundusz Zdrowia, przygotowajpolski system JGP, oparks posiadasp baz danych

o realizacji $wiadczeéd i wydatkach. Grupyswiadczé zostaly scharakteryzowane w oparciu
o daswiadczenia brytyjskie, a naggnie zweryflkowane na podstawie dyskusji klinicznej
z dostosowaniem ich do polskich warunkéw. Waita@otychczasowyckwiadczeé katalogowych
zostaly przypisane (o ile byto to miwe) do odpowiednich grup, a naphie zwaone liczly
Swiadczéd z uwzgbdnieniem cgstosci wysipien w poszczegoélnych dziedzinach medycyny.
Uwzgledniono take wart@¢ swiadczer wspotwysepujacych, a niewptywajcych na liczlp zdarzé
oraz prawdopodobistwo koniecznéci intensywnej terapii.

Przy rozliczeniwiadcze bierze s¢ pod uwag hospitalizacgj, ktorej koszty powstaty w wyniku
wykonania i sprawozdania wszystkiclwiadczeér i ktdére to koszty moglty hy powigzane

z postpowaniem diagnostycznym lub leczniczym pgln wobec pojedynczego pacjenta. Pgiay)
jest réwnie zalazenie,ze ogolna liczba hospitalizacji pozostaje wzlylie stata w kolejnych latach;
zmienia s¢ jedynie liczba produktéw lub punktéw.

Powyzej okr&lony system grup zostat odzwierciedlony w zazeniu Nr 89/2013/DSOZ Prezesa
Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 19 grudnia 2013v sprawie okrédenia warunkow
zawierania i realizacji umow w rodzaju: leczenipitdne (ze. zm.). Paragraf 2 ust. 1 pkt 15 tego
zarzmdzenia definiuje system jednorodnych grup pacjenjéko kwalifikowanie zakfczonej
hospitalizacji do jednej z grup, wyatdmionych wedtug kryterium spéjéa postpowania
medycznego, porownywalnego stopniayaia zasobdéw, standaryzowanego czasu pobytu i mnyc
uznanych parametrow. System obejmuje ¢pagice elementy:

a) charakterystyka JGP - zbior parametroviggiych do wyznaczenia grupy, w tym w szczegéio

— rozpoznania wedtug Mizynarodowej Statystycznej Klasyfikacji Chorob ioBlemow
Zdrowotnych - Rewizja Dziestia zwanej dalej "ICD-10",

— procedury medyczne wedtug wskazanej przez Fundussji Miedzynarodowej Klasyfikaciji
Procedur Medycznych zwanej dalej "ICD-9",

— wiek pacjenta,

— czas pobytu,

b) algorytm JGP - okéony sposob pogpowania prowadgey do prawidiowego zakwalifikowania
zakaczonej hospitalizacji do wéaiwej grupy JGP,

c) grupa JGP - jedna z wielu kategorii hospitalizayodrebniona zgodnie z zasadami systemu JGP,
posiadajca kod, nazw oraz charakterystgkopisan okreslonymi parametrami.

Programy lekowe
Program lekowy stanowi swiadczenie gwarantowane. Leczenie w ramach programu

lekowego odbywa siz zastosowaniem innowacyjnych, kosztownych sulgtenynnych, ktére nie
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s3 finansowane w ramach innyckwiadczén gwarantowanych. Leczenie jest prowadzone

w wybranych jednostkach chorobowych i obejmigjgle zdefiniowan grupe pacjentow.

Tresé programow lekowych
Tres¢ kazdego programu lekowego jest publikowana jakogaatik do obwieszczenia
Ministra Zdrowia w sprawie wykazu refundowanycholeksrodkéw speéywczych specjalnego
przeznaczenigywieniowego oraz wyrobéw medycznyOpis programu obejmuije:
- kryteria kwalifikacji pacjenta do leczenia;
- kryteria wyhczenia z programu;
- schemat dawkowania lekéw;
- sposb6b podawania lekéw;
- wykaz bada diagnostycznych wykonywanych przy kwalifikacji patta do programu oraz

koniecznych do monitorowania leczenia

Substancje lecznicze stosowane w programach ledowgpisuje Katalog lekow
refundowanych stosowanych w programach lekowyckdyykijest okrélony w Obwieszczeniu
Ministra Zdrowia w sprawie wykazu lekéw refundowahyZawiera on ligtlekéw z doktadnécig
do nazwy, postaci, dawki leku, zawdxtoopakowania oraz kodu EAN
Pacjenci zakwalifikowani do programéw lekowych Isczeni bezptatnie. Decyzjo kwalifikacji
podejmuje lekarz placowki posiadegj kontrakt w tym zakresie — w oparciu o szczegélaryteria
wigczenia do programu oldlene przez Ministra Zdrowia. Ponadto do wybranyecbgpamow
kwalifikacji $wiadczeniobiorcéw do terapii dokonuje Zesp6t Koardigcy powotany przez Prezesa
Narodowego Funduszu Zdrowia.

Choroby rzadkie w Matopolsce:

Wedtug definicji przygtej w UE, za rzadk (inaczej sierog) uwaza st jednostl chorobovs,
ktéra wystpuje nie wecej, niz u pieciu na 10 tys. oséb. Dotychczas zdiagnozowano oRdigs.
schorzé sierocych. Za chorgbultrarzadly uwaza st jednostk chorobowd, ktora wysgpuje
rzadziej, nk u 1 osoby na 50 000 oséb populacji. (UK).

W ponad 95 proc. przypadkéw w/w choroby gnapditaze genetyczne, ale w skiad tej grupy
wchodz takze rzadkie odmiany raka, choroby autoimmunologicanagdy wrodzone, choroby
toksyczne i zakane.

W Polsce na choroby rzadkie i ultrarzadkie ci&ifadziesst tysiecy osob. $ oni w r&znym
wieku, ale bardzo ¢sto choruj na nie dzieci. Wiciwe rozpoznanie i leczenie choréb rzadkich

wymaga niestandardowego i kompleksowego potejdo pacjenta. Zwykleagsto schorzenia
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wrodzone, przewlekte , ulegap statej progresiji i zagrajagcezyciu, obnizajace jego jakéc i bedace
czesto przyczyg przedwczesngmierci lub kalectwa.

W chwili obecnej rozliczanie hospitalizacji oraD& pacjentéw z diagngzhoroby rzadkiej
odbywa s¢ na zasadach ogolnych. Ze wajh na coraz precyzyjniejgaliagnostyk naktady na

leczenie tych pacjentow rasn

PlacOowki realizujace programy lekowe
Informacje o placowkach realizigiych program w poszczegolnych wojewddztwach znajdu;j

sic m.in. na stronach internetowych oddziatbw wojewdclz NFZ http://www.nfz-

krakow.pl/stronadlapacjenthib 3 udzielane przez pracownikow tych oddziatow.

Programy lekowe dotygze chordb rzadkich:

Program leczenia przedwczesnego dojrzewania ptgjowedzieci,
Program zapobiegania krwawieniom u dzieci z hemofili B,
Program leczenia dzieci z Zespotem Prader — Willi,

Leczenie niskorostych dzieci z Zespotem Turnera,

Program leczenia przewlektych zaka ptuc u pacjentéw z mukowiscydgnz
Program leczenia choroby dreowskiego - Crohna,

Program leczenia szpiczaka plazmatyczno — komérgoywe
Leczenie pierwotnych niedoboréw odpofoip

Leczenie mgsakow tkanek ngkkich,

Leczenie ptaskonabtonkowego raka md@wv gtowy i szyi,
Leczenie czerniaka ZAtiwego skory,

Leczenie chtoniakéw zidiwych,

Lenalidomid w leczeniu chorych na szpiczaka mnagieg

Program leczenia nowotworow pimikliska przewodu pokarmowego (GIST).
Naktady na leczenie (programy lekowe) choréb kizddstale rosy, od naktadow 2 447 910

w roku 2009 do naktadow 12 050 289 zt w roku 2@@fan) co stanowi wzrost o okoto 484%
a naktady w poszczegolnych latach obrazuje jsayi wykres (Ryc.1).
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Ryc. 1. Nakfady finansowe na leczenjmiczego nadénienia ptucnego.

Za chorobe ultrarzadka uwaza si¢ jednostke¢ chorobowa, ktora wystepuje rzadziej niz
u 1 osoby na 50 000 oséb populacji. (UK)
Leczenie Choroby Pompego - alglukozydaza alfa,
Leczenie Choroby Gaucher'a — imigluceraza,
Leczenie Choroby Hurler — laronidaza,
Leczenie Mukopolisacharydozy Typu II (Zesp6t Huntera) - idursulfaza
Najwigcksze koszty generaljleczeni w Programie leczenia mukopolisacharydgpu tll (Zespot
Huntera). ,Najdraszy” pacjent z tym schorzeniem generuje koszty vsokgci ok. 250 000
mieskcznie, co rocznie daje kwpbk 3 min zt.
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Ryc. 2. Naktady w Matopolsce na programy lekoweydmice chorob ultra-rzadkich.

Leczenie

Wsréd wielu programow lekowych dedykowanychzmgm schorzeniom, w tym przede
wszystkim chorobom rzadkim (choroba Gaucher'a, aberHurler, choroba Pompego, zespotu
Huntera, choroby Lamiowskiego - Crohna, etc.)gsrealizowane obecnie dwa programy
kardiologiczne:l/ Leczenie¢tniczego nadéhnienia ptucnego (TNP) (ICD-10 127, 127.Qy, ktérym
leczeni g pacjenci dordi | rzutu (sildenafilem, bosentanem, tadalafilen),rzutu (bosentanem,
iloprostem, treprostinilem, iloprost + sildenaf@mbrisentanem) jak rowriedzieci bosentanem
i kontynuacja tego leczenia u 0s6b przekragzajh wiek 18 lat i wczaniej otrzymujcych bosentan
w ramach leczeniatniczego nadénienia ptucnego u dzieci. 2Leczeniediniczego nadgnienia
ptucnego sildenafilem i epoprostenolem (TNP) (IGD-R7,127.0) - sildenafilem pacjentow
dorostych jako leczenie | rzutu w monoterapii, péraskojarzonej oraz dzieci a tak terapia
epoprostenolem.

OGOLNE ZASADY FINANSOWANIA:
Zaptata za $wiadczenie w programie lekowym nastepuje na podstawie ilosci substancji
czynnych podanych pacjentom w powigzaniu z lekami identyfikowalnymi poprzez kod EAN, ceny

punktu i taryfy dla danego kodu EAN;
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Taryfe oblicza s¢ na podstawie ileci zakupionego leku i danych z faktury zakupu (@ypadku
wymagajacym uwzglednienia instrumentu podziatu ryzyka); lub wysokosci limitu jego finansowania;
zgodry z aktualnym obwieszczeniem Ministerstwa Zdrowiagwiazujacym w dniu zastosowania
(podania) leku.

Swiadczeniodawca ma prawo rozliézyylko taka ilos¢ leku, ktora zostata podana lub wydana
swiadczeniobiorcom. Niewykorzystanegézi postaci lekunie podlegap rozliczeniu.
Obwieszczenie Ministra Zdrowia zawieraditgkow oraz dawkowanie, ktore mphy¢ finansowane
ze srodkéw publicznych Swiadczeniodawca jest zobagany do stosowania kdej z substancii
czynnych ugtych w katalogu lekow zgodnie ze schematem dawk@vakrelonym w opisach

programow.

FINANSOWANIE CHOROB RZADKICH -KARDIOLOGICZNE PROGRA MY LEKOWE
W MALOPOLSCE

Program lekowy- leczenie ¢tniczego nadc$nienia ptucnego:

Cel programu:

- wydtuzenie przezycia chorych na tetnicze nadcisnienie ptucne;

- poprawa wydolnosci wysitkowe;j;

- zmniejszenie wkznosci;

- poprawa jakeéci zycia

Realizatorzy programu na terenie wojewodztwa matoplgkiego:
- Krakowski Szpital Specjalistyczny im. Jana Paliia Krakowie
- Uniwersytecki Szpital Dzieecy w Krakowie

Substancje czynne finansowane w ramach programu lekvego:
- SILDENAFIL (wg zapowiedzi MZ tylko do 31.08 br.)

- ILOPROST,

- BOSENTAN,

- TREPROSTINIL,

- AMBRISENTAN,

- TADALAFIL

Od 7 lipca 2015r. obowtywa beda umowy zeswiadczeniodawcami na realizachowego
programu lekowego: LECZENIEETNICZEGO NADCKNIENIA PLUCNEGO SILDENAFILEM

| EPOPROSTENOLEM
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Substancje czynne finansowane w ramach programu lekvego:

SILDENAFIL (od 1.09.br finansowany wyé¢znie w ramach ww. programu, ale zak
w polgczeniu z substancjami z dotychczasowego progracaetea TNP - z perspektywy pacjenta
dotychczas leczonego sildenafilem zmiana nie mazaraa). Nagpito dodanie nowego kodu EAN
zawierajcego substangjczynry SILDENAFIL, w postaci proszku do spadzania zawiesiny
doustnej, stosowanego wygknie w przypadku nietolerancji lub niegtisvos$ci podania postaci statej
leku, orazZEPOPROSTENOL .

120 -
80 - o
M dzieci
M dorosli
10 '
0 | [ | [ [ | |
2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015

Ryec. 3. Liczba pacjentéw leczonych w ramach Programu Lekmaeczeniagtniczego nadénienia
ptucnego (TNP) na terenie wojewodztwa matopolskiegatach 2009- 2015.

Nastpne dwa wykresy przedstawdajnakiady na leczenie nadoienia ttniczego ptucnego
w Matopolsce odpowiednio u chorych dorostych iziedi; naley pamktaé, ze dobra opieka nad
dzie¢cmi z naddinieniem ¢tniczym ptucnym sprawia, ze épwvajg one obecnie wieku dorostego

kontynuupc leczenie.
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Ryc. 4. Wysoké&: naktadéw na Program Lekowy leczenigniczego nadénienia ptucnego

w Matopolsce u dorostych w latach 2010- 2015.
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Ryc. 5. Wysoké& naktadow w Matopolsce na Program Lekowy leczeginidzego nadénienia

ptucnego u dzieci w latach 2010- 2015.

Finansowanie poprzez zgode¢ na indywidulane rozliczenie swiadczen tzw. ,,zgoda platnika”
Ponie] przedstawiamy zasady rozliczeniéwiadczér z zastosowaniem produktu

rozliczeniowego. Rozliczenie za zgoplatnika na podstawie § 22 Zadzenia Nr
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89/2013/DS0OZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrodmaazl9 grudnia 2013 r. w sprawie

okreslenia warunkOw zawierania i realizacji umow w rogzieczenie szpitalne (ze zm.).

§ 22. 1. W sytuacji udzielania przémiadczeniodawg swiadczenia:

1) ktorego koszt przekracza wawtd5 000 zt. i wartéc obliczory wedtug wzoru:

K=[3 x (Wg + Wopl)]+ Wtiss + Wdsum

gdzie:

K - wartas¢ kryterium umaliwiajacego rozliczanie za zgegbtatnika,

Wg - warta¢ grupy JGP dla typu umowy hospitalizacja altasadczenia wigciwego ze wzgidu na
rozliczenie,

Wopl - wart@¢ osobodni finansowanych ponad limit finansowanypgru

Wiiss - wartdé¢ swiadcze finansowanych wg skali TISS-28 albo TISS-28

dla dzieci,

Wdsum- warté¢ swiadczeé z kataloguswiadczeéd do sumowania.

Finansowanigwiadczenia, o ktéorym mowa w ust. 1, odbywa sgodnie z poriszymi
zasadami:
- finansowanigwiadczé odbywa st w ramach kwot okidonych w planie finansowym oddziatu
Funduszu na dany rodz&yiadczeé, w ramach gcznej kwoty zobowgzania Funduszu wobec
swiadczeniodawcy okétonej w umowie;
- zgod na indywidualne rozliczenieswiadczenia wydaje Dyrektor oddzialu Funduszu,
Swiadczeniodawca, ktory ztgt wniosek jest obowszany do jego uzupetnienia wagu 7 dni
roboczych od dnia otrzymania zawiadomienia o kamexi jego uzupetnienia, o ile jest to
niezledne do przeprowadzenia weryfikacji i wydania zgodyten sposob rozliczenia, pod rygorem

pozostawienia wniosku bez rozpoznania.

Sposob pogpowania w sprawie wydania przez Dyrektora oddamdjewodzkiego NFZ
decyzji dotyczcej indywidualnego rozliczeniaviadcze oraz wzory wnioskow, okiéa
Zarzagdzenie Nr 16/2013/DSOZ Prezesa Narodowego Fundddmwia z dnia 29 marca 2013 r.
w sprawie wnioskéw o indywidualne rozliczerwiadcze i Bazy Rozliczé Indywidualnych (ze
zm.).

Rozliczenie za zgadptatnika_dotyczy tylko hospitalizacji (§wiadczeé zakontraktowanych

w tym trybie, czyli nie dotyczy hospitalizacji plewej i trybu jednodniowego.
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Propozycje zmiany finansowania leczenia chordb rzaich

Kompleksowe podégie do pacjenta z chorglrzadly wymaga znalezienia nowegiezki
postpowania w kadym indywidualnym przypadku, charakteryzuje brakiem wypracowanych
standardéw medycznych i powoduje koniecgnespotpracy ekspertow z zakresamgch dyscyplin
medycyny. Ze wzgdu na unikatow&® wyskpowania diagnostyka tych schofizest diugotrwata
i skomplikowana, wymagaga niekiedy bardzo kosztownych procedur; podobneszi jak ich
leczenie. Dla zobrazowania, koszt leczenia ,najslzego” pacjenta ciergtego na schorzenie

rzadkie (choroba Hurler) wynosi ok 3 min zt roe(patrz wyej).

Z tego te powodu wydaje si ze problem refundacji kosztow diagnostyki i leczegpaajenta
z chorola rzadly wymaga odgbnego zdefiniowania. Ze wzglu na rzadk& wyskpowania tych
choréb oraz wysokie koszty procedur diagnostycznytbrapeutycznych zasadnym wydaje si
wyabstrahowanie tych chorych i utworzenie dla nndwego zakresu kosztowego, w tym, np.
wprowadzenie procedury rozliczenia poprzez zsum@v@oszczegolnych grup kosztowych na
podstawie np. kosztéw podanych przez szpital Wufach ( diagnostyka obrazowa, laboratoryjna,
procedura terapeutyczna , program lekowy, hospéeja np. na OIT, hospitalizacja w oddziale,
poszczegodlne konsultacje specjalistow ng@&h dziedzin medycyny, etc.) i ngghie refundacja po
kosztach tzw. ,rzeczywistych” niogdlnie stosowane proste rozliczenie gra®P.

Uzasadnione wydaje ¢sirowniez, aby nadzor oraz koordynacpad problemem przsj
Minister Zdrowia; a leczenie tych chorych, ze wzgledu na ich kosztochtonnos$¢, bylo finansowane
z tzw. ,budzetu ogoinego”, a nie z budtu Narodowego Funduszu Zdrowia.
By¢ maze celowym by byto stworzenie jednego rejestru gagesmu ewidencji tych chorych w skali
catego kraju. Problem wymaga bowiem pochylengansid danymi ptysacymi nie tylko z ra@nych
osrodkow ale i od rénych specjalistow (neonatolodzy, genetycy, neumpdediatrzy, chirurdzy),
ich zsynchronizowania oraz przetwarzania w celunagpwania wspolnych metod opieki nad tymi
pacjentami. Centralny system ewidencji zstby réwniez analizom kosztowym, wypracowaniu
prawidtowych metod kodowania tych scharzeg katalogu ICD-10 oraz procedur wg katalogu ICD-
9, jak i dedykowanych im metod sprawozdawczychwiRen by on réwnieg spojny
z analogicznymi katalogami prowadzonymi przezgd luropejsk oraz inne krajéwiata.
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8. ZASADY UDZIELANIA SWIADCZE N OPIEKI ZDROWOTNEJ
Tomasz Filarski

Tomasz Sroka

1. Wstep

W systemie ochrony zdrowia obaaujs pewne zasady, ktére mapapewné pacjentom
bezpieczéstwo podczas udzielanidwiadczéd opieki zdrowotne] oraz nitiwos¢ uzyskania
wiasciwej pomocy medycznej, adekwatnej do stanu zdrowia wigEciwym czasie. Ponadto
w systemie prawnym okikone g takze zasady udzielanigwiadczér opieki zdrowotnej
finansowanych z&rodkow publicznych, ktére m@jzapewnd wiasciwe wydatkowaniesrodkow
publicznych na ,publiczastuzbg zdrowia”, a uprawnionym pacjentom — rowny a@psoswiadcze,

ktore g dla nich bezptatne lub jedynieggziowo ptatne.

Zasady udzielaniéwiadcze opieki zdrowotnej, ktdre m@jna celu zapewnienie pacjentom
bezpieczéstwa zdrowotnego, nibwos¢ uzyskania pomocy najbardziej adekwatnej z medygzne
punktu widzenia oraz poszanowanie woli pacjentasanby¢ przestrzegane w kdym wypadku,
kiedy pacjent uzyskuje pomoc medygzNie ma znaczenia ani miejsce udzieldwaadcze (szpital
czy indywidulana praktyka lekarska), nie ma zna@edwniez sposob finansowanigwiadczeé
(komercyjne czy finansowane z&odkéw publicznych). W kalym wypadku musg by¢
przestrzegane pewne zasady,aace wszystkie osoby wykormage zawody medyczne. Do
najwazniejszych zasad w tym zakresie riglekonieczné¢ posiadania odpowiednich kwalifikacji
przez personel medyczny, odpowiednie warunki lokalsprztowe, obowizek udzielania
swiadczé zdrowotnych zgodnie z aktualmwiedzz medyczia i z naleyta starannécia, realizacja
obowigzku informowania pacjenta i uzyskania zgody naédecz, obowizek natychmiastowego
udzielenia pomocy medycznej pacjentom w tzw. stanaagtych, obowizek ochrony danych
medycznych (przestrzeganie tajemnicy zawodowej osdasciwe prowadzenie dokumentacji

medycznej).

Odrebng grupe stanows zasady udzielaniéwiadczé opieki zdrowotnej finansowanych ze
srodkow publicznych Swiadczenia mog uzysk& wytacznie osoby uprawnione, gtéwnie ofg
ubezpieczeniem zdrowotnym. Finansowanesmlkow publicznych & wylacznie $wiadczenia
gwarantowane, a zatem zawarte w tzw. koszyWiadczeér gwarantowanych. Pacjent winien

posiadé odpowiedni dokument uprawnigy go do uzyskania okfl®nego swiadczenia (np.
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skierowanie), zapomoc medyczna winna mudydzielona zgodnie z kolejdciag wynikajaca z listy
oczekujcych. Ponadto obowzuja liczne szczegbétowe zasady udzielarfiaiadczer opieki
zdrowotnej finansowanych zesrodkéw publicznych w poszczegdlnych zakresach (np.

w podstawowej opiece zdrowotnej czy t@ ambulatoryjnej opiece specjalistycznej).

Celem niniejszego tekstu jest krotkie (skrotowe)epistawienie jedynie wybranych zasad
udzielaniaswiadczé zdrowotnych, ktdre — w ocenie Autorow g Isajwazniejsze (najistotniejsze)
z punktu widzenia poszanowania praw pacjenta ialézia mu adekwatnej pomocy medycznej.
Osoby zainteresowane szczeg@oanalizz poszczegolnych zasad odsylamy do innych pozycji

literatury z zakresu prawa medyczné&go

2. Ogllne zasady udzielanidwiadczea zdrowotnych
2.1. Aktualna wiedza medyczna i nalg/ta starannasé

Zapewnienie wigciwego bezpieczestwa pacjentom uzatmeione jest m.in. od tego, aby
osoby wykonujce zawody medyczne posiadaly odpowiednie kwalif&kado wykonywania
powierzonych im czynrii, za& $wiadczenia byly udzielane pacjentom w odpowiednio
przystosowanym do tego celu miejscu. Niemniej kiwez w tym zakresie jest przede wszystkim
zachowanie przez personel medyczny standardgpmsénia wzgldem pacjenta odpowiadaggo
aktualnej wiedzy medycznej i nalgej staranngci?.

Postpowanie zgodne z aktualmwiedz medyczg to stosownie wzghlem pacjenta takich
metod posfpowania diagnostycznego lub terapeutycznego, kidechwili udzielania muéwiadcze
zdrowotnych gwarantgj najbardziej adekwagn pomoc medyczn Pod tym pajciem naley

rozumiet co najmniej ,aktualne, podstawowe zasady, starydamzl/jcte we wspotczesnej medycynie

! Por. A. Augustynowicz, A. Budziszewska-Makulskdstawa o prawach pacjenta i Rzeczniku Prawa Paajent
Komentarz Warszawa 2010; T. Filarski, T. Srok&pzumié prawa pacjentaWarszawa 2014; B. JaniszewsKgoda
na udzielenigwiadczenia zdrowotnego. &fjie wewtrzsystemowaNarszawa 2013; D. KarkowsHKadstawa o prawach
pacjenta i Rzeczniku Praw Pacjenta. Koment&¥arszawa 2010; R. Kubialrawo medyczneNarszawa 2014; M.
NesterowiczPrawo medyczndorua 2013; A. Pietraszewska-Macheta (red3gtawa oswiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych zé&odkow publicznych. Komentaiw/arszawa 2015; Msliwka, Prawa pacjenta w prawie polskim na
tle poréwnawczymTorua 20008; E. Zieliska (red.),Ustawa o zawodach lekarza i lekarza dentysty. Keangn
Warszawa 2014.

2Por. art. 6 ust. 1 i art. 8 ustawy z dnia 6 lisiti@ 2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczniku PrayeR&@c(Dz. U. z 2012
r. poz. 159, ze zm.; dalej: u.p.p.), art. 4 ustavdnia 5 grudnia 1996 r. o zawodach lekarza i lekalentysty (Dz. U. z
2015 r. poz. 464; dalej: u.z.l.) oraz 11 ust. hwstz dnia 15 lipca 2011 r. o zawodach ggelarki i potaznej (Dz. U. z
2014 r. poz. 1435, ze zm.; dalej: u.z.p.).
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zawarte w dogpnej literaturze i przekazywane studentomzsaych uczelni medycznych’Osoba
wykonujgca zawdd medyczny, celem ustalenia standardgpmstnia odpowiadagego aktualnej
wiedzy medycznej, powinna zapoznaie co najmniej z informacjami daginymi w biezgcej
literaturze, wydanymi przez ministra zdrowia w dredrozporzdzen standardami pogbowania
medycznego w wybranych dziedzinach medycyny opiniami konsultantow krajowych
i wojewddzkich w odpowiednich dziedzinach medycyonyaz rekomendacjami, standardami
postpowania, wytycznymi czy zaleceniami, opartymi nguakhym stanie wiedzy medycznej
i naukowych badaniach, tworzonymi przezznmégo rodzaju wyspecjalizowane podmioty lub

medyczne stowarzyszenia nauk8we

Postpujac zgodnie z aktuain wiedzz medyczi, osoba wykonuaca zawod medyczny
powinna co do zasady stosawavzgledem pacjenta metody pepbwania powszechnie
akceptowane, czyli takie, ktérg sznawane przez odpowiednie organizacje medyckoen&sciwve
do stosowania w okénej sytuacji medycznej, oraz powinna zaniéclsiosowania metod
postpowania powszechnie odrzuconych, czyli takich, &tarswietle bada naukowych zostaty

uznane za nieskutecznegdime lub nawet niebezpieczne dla pacjefitéw

Rozwo0j medycyny powodujege bardzo cgsto nie istnieje tylko jedna dopuszczalna metoda
postpowania diagnostycznego lub terapeutycznego, alezliwe jest zastosowanie kilku
alternatywnych procedur medycznych. W takim wypaokoba wykonujca zawod medyczny winna
zastosowa te metod postpowania, ktora w konkretnym przypadku daje nelsze
prawdopodobigstwo uzyskania spodziewanego pozytywnego efektugndistycznego lub
terapeutycznego. Niemniej nalepamktac, ze ostateczny wybor konkretnej metody leczenia jest
uzalezniony od zgody pacjenta, ktéremu winnylprzedstawione wszystkie mawe i dopuszczalne

w $wietle aktualnej wiedzy medycznej sposoby leczenia

3 J. Bujny,Prawa pacjenta. Midzy autononai a paternalizmengWarszawa 2007, s. 110.

4 Por. rozporzdzenie Ministra Zdrowia z dnia 20 wiréa 2012 r. w sprawie standardéw pestwania medycznego
przy udzielaniuswiadczér zdrowotnych z zakresu opieki okotoporodowej sprawwoej nad kobigt w okresie
fizjologicznej cizy, fizjologicznego porodu, potogu oraz opieki namiworodkiem (Dz. U. poz. 1100), rozpadzenie
Ministra Zdrowia z dnia 20 grudnia 2012 r. w sprasiandardow pagtowania medycznego w dziedzinie anestezjologii
i intensywnej terapii dla podmiotéw wykongjych dziatalné¢ lecznicz (Dz. U. z 2013 r. poz. 15).

5 Por. T. SrokaOdpowiedzialné¢ karna za niewléciwe leczenie. Problematyka obiektywnego przypisahiitky
Warszawa 2013, s. 312-316.

6 Por. M. Séniak, Cywilna odpowiedzialn@ lekarza Warszawa 1989, s. 110; A. Zdhdpowiedzialng’ karna lekarza
za niepowodzenie w leczenilarszawa 1988, s. 61; A. LiszewskKajpowiedzialné karna za bjd w sztuce lekarskigj
Krakéw 1998, s. 122; R. ¢flziora,Odpowiedzialng’ karna lekarza w zwiku z wykonywaniem czyiaomedycznych
Warszawa 2009, s. 114; T. Srokxpowiedzialng’..., s. 307-312.

" Por. T. SrokaQdpowiedzialng’..., s. 308-309.
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Mozliwos¢ udzielenia pacjentowiwiadczenia zdrowotnego odpowiaglzggo aktualnej
wiedzy medycznej doznaje ogranigazee wzgédu na bariery istnigge w systemie ochrony zdrowia.
Na przyktad osoby wykongge zawody medyczne mogie mi€ dostpu do okrélonej aparatury
medycznej, produktow leczniczych czy wyrobow medyah, w szczegdlrkgi najnowoczéniejszej
aparatury czy lekow, stosowanyclesto jedynie poza granicami kraju. Usprawiedliwioneze by¢
w zwigzku z tym zastosowanie takich procedur medycznktdre zapewni pacjentowi najlepsz
mozliwg pomoc w danych okoliczgoiach, jednake bez najnowoczaiej aparatury medycznej,
produktow leczniczych czy wyrobow medycznych, z gwea brak dospu do nich. Niemniej naky
pamktac, ze w przypadku kalej dziedziny medycyny musi istdiggewien minimalny standard
wyposaenia w aparatgr medyczm i produkty lecznicze, celem zapewnienia pacjentom

odpowiedniego poziomu bezpietsewd.

Ograniczeniem w zakresie korzystanigweadcze zdrowotnych odpowiadagych aktualnej
wiedzy medycznej maghy¢ rowniez wzgledy finansowe, w szczegolém w ramach tzw. publicznej
stuzby zdrowia.Srodki finansowe, jakie gstwo mae przeznaczy na finansowanigwiadcze
zdrowotnych dla uprawnionych os6h,agraniczone. Niemniej niedostatagkdkow finansowanych
nigdy nie mae prowadzt do sytuacji, w ktérej pacjentowi zostatoby udzieéwiadczenie gorszej
jakaosci, nieodpowiadajce wymogom aktualnej wiedzy medycznej. Ewentualeyostatelirodkow
finansowych na udzielaniéwiadczéx zdrowotnych mge skutkowa& co najwyej ustaleniem

okreslonej kolejndci dostpu doswiadcze®.

Ponadto pewne ograniczenia dla pacjenta wegastio najnowszych metod diagnostycznych
i terapeutycznych, w szczegékoo kosztochtonnych, wynikajréwniez z faktu korzystania przez
pacjenta wyjcznie zeswiadczeé opieki zdrowotnej finansowanych z&odkoéw publicznych.
W takim wypadku bowiem pacjentowi przystugwszystkieswiadczenia niezfine wedle aktualnej
wiedzy medycznej, niemniej jednak ograniczone tydkaych metod leczenia, ktore zostaty uznane

za gwarantowane, czyli zawartews tzw. koszykacKwiadczer gwarantowanycH.

Uzupetnieniem standardu pe@sbwania lege artis jest konieczn& zachowania przez
personel medyczny wymogu najgej starannéci w czasie opieki nad pacjentem. Nata

staranné&¢ wymaga, aby wszelkie procedury medyczne, rigab z punktu widzenia stanu zdrowia

8 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 18.

9 Por. T. Dukiet-NagorskePrawnokarne konsekwencje niepami@ interwenciji lekarskiej lub udzieleniaviadczenia
zdrowotnego w sposéb niewdawvy na skutek niedostatkérodkéw finansowych w publicznym zakladzie opieki
zdrowotnej Prawo i Medycyna 2000, nr 6—7, s. 17-18.

10 por. T. SrokaQdpowiedzialng’. .., s. 322.
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pacjenta, zostaty wykonane techniczne poprawnigp@sdb skuteczny i jak najbardziej bezpieczny

dla pacjentz.

Postpowanie odpowiadage wymogom naleytej starannéci ma zagwarantowgacjentowi
bezpieczne i skuteczne wykonanie procedur medytgmyesciwych ze wzgidu na aktualpwiedz
medyczn. Przede wszystkim ¢olag to wszelkiego rodzaju reguly pepbwania okr&ajace

techniczia poprawné¢ wykonywania dziata medycznych.

2.2. Niezwtoczna pomoc w stanach nagtych

Kazda placowka ochrony zdrowia, a tekkada osoba wykongga zawdd medyczny,
powinna udzieli swiadczenia zdrowotnego osobie, ktéra potrzebujgamaiastowego udzielenia
pomocy ze wzgidu na zagrzeniezycia lub zdrowia (bdacej w stanie nagtym3. Bezptatnie pomocy
kazdej osobie znajdggej st w stanie nagtego zagrenia zdrowotnego udzielpgzpitalne oddziaty
ratunkowe (centra urazowe) i pogotowie ratunkoweesgpty wyjazdowe ratownictwa
medycznego}®. Naley pametaé, ze nie obowizuje wéwczas go konieczfio posiadania

dokumentow uprawniagych do uzyskania leczenia (np. skierowania).

Pacjent znajdypy sk w stanie nagtym ma@ rownie: zwrock sic 0 pomoc do dowolnego
podmiotu leczniczego — kda jednostka ochrony zdrowia orazzéta osoba wykona¢a zawod
medyczny jest bowiem obogzana do udzielenia niezwlocznej pomocy pacjent&t@iremu grozi
bezparednie niebezpiecastwa dlazycia lub powanego uszczerbku na zdrowiuNalezry rownie
pamktac, ze ,kto zauway osolg lub osoby znajdygre s¢ w stanie nagtego zagirenia zdrowotnego
lub jest swiadkiem zdarzenia powodigego taki stan, w miar posiadanych maiwosci
I umiejetnosci ma obowdzek niezwlocznego pogliia dziatéh zmierzagcych do skutecznego
powiadomienia o tym zdarzeniu podmiotéw ustawowwqanych do niesienia pomocy osobom

w stanie nagtego zagrenia zdrowotnegd®.

11 Por. A. Augustynowicz, A. Budziszewska-Makulskistawa.., s.56; E. Zieliska (w:) E. Zielhska (red.)Ustawa..,
S.79.

12 7godnie z art. 3 pkt 8 ustawy z dnia 8 vérda 2006 r. o Psstwowym Ratownictwie Medycznym (Dz. U. z 2013 r.
poz. 757, ze zm.; dalej: u.p.r.m.), stan nagteggrazania zdrowotnego to ,stan polegey na naglym lub
przewidywanym w krotkim czasie pojawieniw sibjawdéw pogarszania zdrowia, ktérego bezednim nasgpstwem
moze by powane uszkodzenie funkcji organizmu lub uszkodzenedaciub utratazycia, wymagajcy podgcia
natychmiastowych medycznych czydooratunkowych i leczenia”.

B Por. art. 32 u.p.r.m.

¥ Por. art. 15 ustawy z dnia 15 kwietnia 201 1dzitalngci leczniczej (Dz. U. z 2015 r. poz. 618, ze zmr), 30 u.z.l.
oraz art. 12 ust. 1 u.z.p.

S Art. 4 u.p.r.m.
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Zespoty ratownictwa medycznego (pogotowie ratunRawekzielaj swiadczeé zdrowotnych
zwlaszcza w razie wypadku, urazu, porodu, nagtegmarowania lub nagtego pogorszenia stanu
zdrowia, powodujcych zagraenie zycia, a take transporty pacjenta do szpitalnego oddziatu
ratunkowego, izby przyf lub bezpérednio do placéwki prowadeej specjalistyczne leczenie (np.
oddziatlu toksykologii, oparzeniowego, neurochiraegiego, torakochirurgicznego, chirurgii
szczkowo-twarzowej, kardiologii inwazyjnej, itp.). W agadnionych wypadkach dyspozytor
medyczny mee rowniez zadysponowa do pacjenta znajdagego s¢ w stanie naglym Lotnicze

Pogotowie Ratunkowe (LPR).

Szpitalne oddziaty ratunkowe (SOR) udziglppmocy medycznej kdej osobie w stanie
nagtym, ktora zostanie przywieziona przez zespdhwaictwa medycznego lub sama zgtosi do
tej jednostki. Szpitalny oddziat ratunkowy (SOR}iataswiadcze opieki zdrowotnej polegagych
na wstpnej diagnostyce oraz pedju leczenia w zakresie nieginym dla stabilizacji funkcji
zyciowych o0sob, ktore znajdyujsie w stanie nagtego zagrenia zdrowotnego. 2eli taka pomoc
medyczna jest dla pacjenta wystargzaj po jej udzieleniu nmme wréct do domu. Natomiast
w wypadku, gdy po ustabilizowaniu funkejciowych na SORze konieczna jest dalsza diagnostyka
lub leczenie pacjenta, jest on kierowany do oddzapitalnego lub przekazywany do innej placowki
specjalistycznej. Kaly szpitalny oddziat ratunkowy posiada zaplecze astaci podstawowych
oddziatébw szpitalnych — chirurgii ogolnej i urazgwehoréb wewgtrznych oraz anestezjologii
i intensywnej terapii, a niekiedy réwriew postaci innych oddziatéw specjalistycznyé€h
W przypadku gjzkich, mnogich i wielonamowych obraen pacjent mee zosté skierowany do

centrum urazowego.

Nalezy pameta, ze szpitalny oddziat ratunkowy i centrum urazowepszeznaczone dla
pacjentow wymagafych pomocy w stanie nagtym i nie zgmijg lekarza podstawowe] opieki
zdrowotnej ani lekarza z poradni specjalistyczhekarz szpitalnego oddziatu ratunkowego kieruje
bowiem pacjenta wygtznie na badania i konsultacje niedbe ze wzgidu na stan nagtego

zagraeniazycia lub zdrowia.

W razie nagtego zachorowaniazed objawy nie wskazgj na stan nagtego zagemia
zdrowotnego, kady pacjent mge rownie korzystdé z innych form pomocy medycznej,
w szczegOInéci pacjenci posiadagy prawo do korzystania zéwiadczed opieki zdrowotnej
finansowanych zérodkdéw publicznych maogzgtost sie do swojego lekarza podstawowe] opieki
zdrowotnej, a w nocy lub dni wolne od pracy skotayz nocnej iSwiagtecznej opieki zdrowotne;.

16 por. § 4 rozpormzenia z dnia 3 listopada 2011 r. w sprawie sapégb oddziatu ratunkowego (Dz. U. z 2015 r. poz.
178).
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Pomoc w ramach nocnejwigtecznej opieki zdrowotnéjpiadczona jest codziennie, od godz. 18.00
do godz. 8.00 rano ngpnego dnia oraz w soboty, niedziele, élmigteczne i ustawowo wolne od
pracy'’. Pomoc medyczna w ramach nocnéjwigtecznej opieki zdrowotnej obejmuje lekarsk

i pielegniarslyg opieke ambulatoryji, ktora jest udzielana w wybranej przez pacjens&@lvce oraz

w przypadkach uzasadnionych stanem zdrowia pacjemtamiejscu jego zamieszkania (pobytu).
W przypadku konieczrigi wizyty lekarza w domu pacjenta nayewezwa lekarza z placowki
zabezpieczagre) opiek nocry i swigteczry w jego rejonie zamieszkania lub pobytu (napsliod

miejsca, gdzie przebywa pacjent).

2.3. Obownzek informacyjny wzgledem pacjenta

Osoby wykonujce zawody medyczne mapbowinzek informowania pacjenta o jego stanie
zdrowia oraz stosowanych wzdem niego procedurach medycznych (metodach legzdtaajent
musi bowiem mié zagwarantowapnmazliwos¢ poznania informacji dotygeych bezpérednio jego
osoby, w szczegolgoi dotyczcych jego stanu zdrowia oraz proponowanych procedhaycznych,
ktore keda stanowity okrélong ingerencg w jego organizm. Przestrzeganie tego obatui jest
rowniez istotne dlatego,ze dopiero kompletna informacja na temat ékmeych metod
diagnostycznych lub terapeutycznych daje podstale wyraenia zgody przez pacjenta na
zastosowanie jakiejkolwiek z nich wzdem niego. W konsekwencji udgghianie pacjentowi
informacji o jego sytuacji zdrowotnej jest instrumem realizujcym ides autonomii pacjenta oraz

umazliwiajacym wspoétuczestnictwo pacjenta w podejmowaniu cayeideczniczych®,

Wszelkie informacje na temat stanu zdrowia i stasoyeh metod leczenia powinny dy
przekazywane pacjentowi w sposob przgaly, czyli przy wykorzystaniu stownictwa i termiogjii
zrozumiate] dla pacjenta ze wzdl na jego wiek, wyksztatcenie i stan zdrowia. Ribmgacjent
moze zaadad, aby lekarz nie udzielat mu informacji na temainst zdrowia i stosowanych metod

leczenid®.

Informacja na temat stanu zdrowia pacjenta powiuskazywg& m.in. na charakterystygk
aktualnego stanu zdrowia pacjenta, rozpoznanie,kivyeczenia oraz rokowania na przysso

Z kolei informacja o stosowanych procedurach medyck powinna wskazywana proponowane

T Por. art. 5 pkt 17a ustawy z dnia 27 sierpnia 20@¥wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanychsmelkdw
publicznych (Dz. U. z 2015 r. poz. 581, ze zm.pfal.s.0.z.).

18 Por. B. JaniszewskZgoda.., s. 416-417.

¥ Por. art. 9 ust. 4 u.p.p. oraz art 31 ust. 3.u.z.l
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i mozliwe metody diagnostyczne i terapeutyczne orazocdajs¢ przewidzi€é nastpstwa ich

zastosowania albo zaniechd&fia

Jak zwrocit uwag Sad Najwyzszy, informacja udzielana przez lekarza przed egibm
powinna zawieratakie dane, ktére pozwppacjentowi podj¢ decyzg o wyrazeniu zgody na zabieg
z petry swiadomdcig tego, na co gigodzi i czego mze sk spodziewd Lekarz powinien
poinformowa pacjenta o rodzaju i celu zabiegu oraz o wszystjkigo nasipstwach, ktoregszwykle
skutkiem zabiegu, tj. padanych - ze wzgtu na jego cel - skutkach zabiegu, jak i o innyadoj
skutkach (tzw. skutkach ubocznych). Informacja powiw szczegélrdgi obejmowa te dajce sk
przewidzi€ mozliwe nastpstwa zabiegu, zwtaszcza@h s to nasgpstwa polegace na znacznym
i istotnym uszczerbku zdrowia, ktore - jako skutélczny - wprawdzie wygbuja rzadko lub bardzo
rzadko, ale nie mama ich wykluczy, i powinna okréla¢c stopieh prawdopodobigstwa ich
wystgpienia. W tym wypadku nie nioa jednake wymagéd, by informacja wymieniata wszystkie
mozliwe objawy nasipstw zabiegu i zawierata ich opis. Wystargzajjest ogélne okégenie rodzaju
mozliwych nastpstw zabiegu oraz wskazanie, czy zagpazyciu pacjenta ewentualnie jaki mpg

mie¢ wptyw (doniostdé¢) na prawidtowe funkcjonowanie organizmit”

W orzecznictwie gdowym zwraca si ponadto uwag ze ,nie w kadym przypadku lekarz
ma obowjzek informowania o wszelkich mlwych, nawet powanych skutkach zabiegu,
niezalenie od rodzaju zabiegu i prawdopodaiseva ich wysipienia. Zakres udzielanych
pacjentowi informacji musi kiyuzaleniony od rodzaju zabiegu, w szczegdiciood tego, czy za
jego przeprowadzeniem przemawigjskazania bezwzeline (zabieg ratagy zycie), wzgkdne lub
czy jest to jedynie zabieg o charakterze kosmetyozmw przypadku ktérego zakres informacyjny
sicga najdalej. W sytuaciji, gdy zachodzi bezwdgla konieczng operacji lekarz powinien wy§aic¢
pacjentowi jedynie cel i rodzaj operacji oraz zveyikkgo nasjpstwa. Nie potrzebuje, a nawet nie
powinien udziel& pacjentowi informacji o nagbstwach nietypowych nieadiych normalnym
ryzykiem podejmowanego zabiedd” Informacja o wszystkich nitiwych komplikacjach, nawet
wystepujacych ekstremalnie rzadko, mogtaby bowiem prowadn pogorszenia gistanu zdrowia
pacjenta, w tym jego samopoczucia, oraz niekiedpeipodstawnej odmowy wyr@nia zgody na
udzielenie konkretnegdwiadczenia zdrowotnego, z uwagi na uzyskane infojenana temat

mozliwych komplikacj?>.

20Por. art. 9 ust. 1i 2 u.p.p. oraz art. 31 ust.Zll.

21 wyrok Sidu Najwyzszego z dnia 28 wrgria 1999 r., sygn. Il CKN 511/98, Monitor Prawnic2§07, nr 7, s. 369.
22 Wyrok Sidu Apelacyjnego w Gdsku z dnia 28 listopada 2012 r., sygn. V ACa 826IEX nr 1313251

23 Por. wyrok $du Najwyzszego z dnia 8 lipca 2010 r., sygn. Il CSK 117X nr 602677.
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W zwigzku z powyszym osoba udzielgja swiadczé zdrowotnych winna poinformowa
pacjenta jedynie o normalnych, typowychg¢stgch powiktaniach (skutkach ubocznych). Niemniej
szczegotowy zakres informacji zawsze zgled celu i charakteru konkretnej metody leczemaz o
»1€00, co rozsdna osoba, dulgca w sytuacji pacjenta, obiektywnie powinna ustysze lekarza, aby
moc pody¢ swiadony | roztropry decyzg o poddaniu si proponowanemu zabiegowi

medycznemu?,

Osoly uprawnion do uzyskania informacji na temat stanu zdrowisswanych procedur
medycznych jest co do zasady sam petnoletni padjgemniej informaci w powyzszym zakresie
nalezy réwniez udziel pacjentowi matoletniemu, czyli pomj 18 rokuzycia, z tymze w przypadku
pacjentow porriej 16 rokuzycia informacja na temat stanu zdrowia i stosowhnpecocedur
medycznych powinna Byudzielona jedynie w zakresie i w formie potrzebdej prawidtowego
przebiegu procesu leczenia. Informacja na temaiustalrowia pacjenta i stosowanych metodach
leczenia winna hy rowniez przekazana przedstawicielowi ustawowemu pacjeota dsobie

upowanionej przez pacjenta do uzyskiwania informacjjego temat.

Dodatkowo lekarz posiada szczegdllne uprawnienia akresie realizacji obowzku
informowania pacjenta. Po pierwszezgk pacjent nie ukaczyt 16 lat albo jest nieprzytomny lub
niezdolny do zrozumienia znaczenia informacji, n@wigzek udzielenia informacji o stanie
zdrowia pacjenta i stosowanych procedurach medytrrysobie bliskiej dla pacjenta, czyli
matzonkowi, krewnym lub powinowatym do drugiego stopmialinii prostej, przedstawicielowi
ustawowemu, osobie pozosizgj we wspolnym poyciu lub osobie wczmiej wskazanej przez
pacjentd®. Po drugie, w sytuacjach veykowych, jezeli rokowanie jest niepondine dla pacjenta,
lekarz mae ograniczy przekazywane pacjentowi informacje o stanie zdaova rokowaniu, jeeli
wedtug oceny lekarza przemawia za tym dobro pagjémiv. przywilej terapeutyczny). Wéwczas
lekarz ma obowizek udzielenia peilnej informacji na temat stanuowdm pacjenta jego
przedstawicielowi ustawowemu lub osobie upgmianej przez pacjenta, gpacjentowi — na jego
wyrazne zadanie’.

2.4. Zgoda na leczenie

Obowigzek uzyskania zgody pacjenta na zastosowanieslokeg procedury medycznej,

zarOéwno diagnostycznej, jak i terapeutycznej, wgrikkoniecznéci poszanowania jego autonomii

24 Wyrok Sidu Najwyzszego z dnia 8 lipca 2010 r., sygn. Il CSK 11711 nr 602677.
25 Por. art. 9 u.p.p. oraz art. 31 u.z.l.

26 Por. art. 31 ust. 6 u.z.l.

2" Por. art. 31 ust. 4 u.z.l.
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i prawa do decydowania o soBie Pozascisle okr&lonymi wyjatkowymi wypadkami, podicie
leczenia pacjenta bez uprzedniej zgody jest dzedatezprawnym. Naky jednoczénie pamgtac,

ze warunkiem udzielenia przez pacjenta skuteczmgiznej zgody jest uprzednie przekazanie mu
petnej informacji na temat wszystkich proponowanyichmozliwych metod diagnostycznych

i leczniczych oraz dagych s¢ przewidzi€ nastpstw ich zastosowania albo zaniechania.

Zgoda pacjenta co do zasady zawsze obejmuje jedynpeocedug medyczm (metod
diagnostyczg lub terapeutyczs), ktGra zostata wcZeiej przedstawiona pacjentowi, oraz
przeprowadzaogjedynie w takim zakresie i w taki sposob, jaki wkgnz przekazanych mu informaciji.
Tylko wyjatkowo, gdy w trakcie wykonywania zabiegu operacgméub stosowania innej metody
leczniczej wysipia  okoliczngci, ktorych  nieuwzgidnienie  groziloby  pacjentowi
niebezpieczéstwem utratyzycia lub cezkiego uszczerbku na zdrowiu, a jednaeee lekarz nie ma
mozliwosci niezwtocznie uzyskazgody pacjenta (przedstawiciela ustawowego) naanmakresu
zabiegu (metody leczenia), jest on uprawniony dosainej zmiany zakresu udzielanego
swiadczenia zdrowotnego. W takim przypadku lekarmiare mazliwosci, ma obowdzek zasigngé
opinii innego lekarz&®. W zwigzku z tym nie jest dopuszczalne odbieranie od pé&@je zgody
blankietowej, czyli zgody wytanej na pocgtku procesu leczenia, naggziej na rénego rodzaju
gotowych formularzach, a dotygzj wszystkich dziala medycznych, jakie d¢ula podejmowane

w przysziéci w stosunku do pacjerita

Niemniej §id Najwyzszy dopuycit waznos¢ oswiadczeér pro futurg czyli cdwiadczeé
ztozonych przez pacjenta na wypadek utraty przytaiwinav ktérych wyraa on sprzeciw co do
podejmowania w przyszioi wzgledem niego okrdonych metod leczenia. W jednym z orzetze
stwierdzit bowiem, ze ,oéwiadczenie pacjenta wyrane na wypadek utraty przytomiog
okreslajgce wok dotyczca postpowania lekarza w stosunku do niego w sytuacjachniezych,
ktére mog zaistni€é w przyszigci, jest dla lekarza - jeli zostalo ztaone w sposob wyray,

jednoznaczny i nie budzi innychatpliwosci — wigzace™L.

Zgoda pacjenta nie by¢ wyrazona co do zasady w dowolnej formie, zaréwno pisenjak
i ustnie, a take przez kade zachowanie, ktére w sposéb nielyayzwatpliwosci wskazuje na wel

poddania si lub nie okrélonej czynndéci medycznej (np. kiwgcie gtowg). Niemniej w wypadku

28 Szerzej na temat problematyki zgody na leczerieb- B. JaniszewskZgoda...

2 Por. art. 35 u.z.l.

30 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 31.

31 postanowienie flu Najwyzszego z dnia 27 pdziernika 2005 r., sygn. lll CK 155/05, OSNC 20667-8, poz. 137.
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zabiegow operacyjnych lub procedur medycznych staggrych podwyszone ryzyko dla pacjenta,

zgoda powinna kiyudzielona pisemnie i dgézona do dokumentacji medyczitej

Osoly uprawniona do wyraenia zgody na leczenie jest co do zasady sam péhglacjent,
zdolny doswiadomego wyraenia zgody, a zatem may mazliwosé z rozeznaniem ocaehsytuacg,
w jakiej sk znajduje. Jeeli pacjent jest os@bomatoletny ponizej 16 rokuzycia lub petnoletry, ale
niezdoly do swiadomego wyraenia zgody, zgagna leczenie udziela przedstawiciel ustawowy
pacjenta. W sytuacji, gdy pacjent nie ma przedstiaba ustawowego lub zgoorozumienie giz nim
jest niemdliwe, konieczne jest uzyskanie zezwolenigdis opiekuiczego. Wyjtkowo, gdy
niezledne jest przeprowadzenie wgknie badania, zgedcha badanie mi@ wyrazé takze opiekun

faktyczny.

Z kolei w sytuacji, gdy pacjent jest ogpinatoletng, ktora ukaczyta 16 lat, zgog na
udzielenieswiadczenia zdrowotnego udziela zaréwno sam paadjeiie, jest zdolny déwiadomego
wyrazenia zgody, jak i jego przedstawiciel ustawowy.j@@icmatoletni, ktory ukaczyt 16 lat, mae
wyrazic sprzeciw wobec okéonych dziata medycznych — woéwczas, obok zgody przedstawiciela
ustawowego, konieczneedizie uzyskanie zezwoleniagdtl opiekuiczego. Podobnie wyglla
sytuacja, gdy pacjent jest ogolzatkowicie ubezwtasnowolnignlub chos psychicznie lub
upasledzory umystowo, lecz dysponaga dostatecznym rozeznaniem =g pacjent, mimo zgody
przedstawiciela ustawowego, sprzeciwi gkreslonej metodzie leczenia, konieczne jest uzyskanie

zezwolenia gdu opiekuiczego.

W sytuacjach zageenia dlazycia lub zdrowia pacjenta mlbwve jest zastosowanie leczenia
bez zgody pacjenta, po zasgnieciu przez lekarza opinii innego lekarza. Rogeinie takie jest
dopuszczalne w dwdch sytuacjach. Po pierwsze, dgabjept wymaga niezwlocznej pomocy
lekarskiej, a ze wzgtu na stan zdrowia lub wiek pacjenta niezeon wyrazé zgody i jednoczaie
nie ma maliwosci porozumienia siz jego przedstawicielem ustawowym. Po drugie, gagjent
wymaga zabiegu operacyjnego lub zastosowania métedypodwyszonego ryzyka i nie jest ospb
zdolm doswiadomego wyrzenia zgody, zazwiloka spowodowana konieczoy uzyskania zgody
ze strony przedstawiciela ustawowego lub zezwolegtiu opiekuiczego grozitaby pacjentowi

niebezpieczéstwem utratyzycia lub spowodowania gikiego uszczerbku na zdrowiu

32 Por. art. 18 ust. 1 u.p.p. oraz art. 34 ust. 1.u.z
33 Por. art. 17-19 u.p.p. oraz art. 32-34 u.z.l.
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2.5. Ochrona danych medycznych pacjenta

Obowigzek ochrony informacji dotygzych pacjenta i jego stanu zdrowia jest konsekwencj
obowigzku respektowania przez personel medyczny prawgmacdo ochronyycia prywatnego,
w tym ochrony danych osobowych. Ochrona informaxgdycznych jest realizowana z jednej strony
przez odpowiednie zabezpieczenie przechowywanyahyatiea w szczegOlrioi dokumentacii
medycznej, i jej udospnianie wyhcznie uprawnionym podmiotom, z drugiej strony —earz

natazenie na personel medyczny obgrku zachowania tajemnicy zawodowe.

Tajemni@ zawodowy objete 3 wszystkie informacje, jakie na temat pacjenta kalsosoba
udzielagca swiadczeé zdrowotnych. $ to zarbwno dane dotygeze stanu zdrowia pacjenta
i stosowanych metod leczenia, jak i wiaddoioniezwgzane bezp@ednio z procesem leczenia.
Tylko fakty powszechnie znane nig ebjete zakresem tajemnicy zawodowejWyjatkowo osoba
wykonujgca zawdd medyczny jest zwolniona z zachowania tajgnzawodowej — na przyktad, gdy
zachowanie tajemnicy me stanowt zagraenie dlazycia lub zdrowia pacjenta lub innych oséb,
jezeli pacjent lub jego przedstawiciel ustawowy wyrazjodt na ujawnienie informacji objych
tajemnig lub tez gdy jest to konieczne dla przekazania n¢elrlych informacji o pacjencie
zwigzanych z udzielaniegwiadcze zdrowotnych innym osobom wykomgym zawod medyczny,

uczestnicgcym w procesie leczenia pacjetita

Obowhgzek prowadzenia i przechowywania dokumentacji medgr ma z jednej strony
zagwarantowa pacjentowi dosp do informacji na temat jego stanu zdrowia i stemwoych
wzgledem niego procedur medycznych, z drugigj gtaony pozwala osobom wykomaym zawod
medyczny kontrolow@aproces leczniczy. Niemniej, ze wezdu na to,ze dokumentacja medyczna
zawiera informacje dotygze sfery osobistej pacjenta, powinnalpna w odpowiedni sposéb
zabezpieczona przed dgsem nieuprawnionych osob.

Prawo dosfpu do dokumentacji medycznej ma przede wszystkim gecjent, jego
przedstawiciel ustawowy oraz osoba upgmana przez pacjenta (lub przedstawiciela ustawoweg
Po smierci pacjenta dogp do dokumentacji medycznej ma przedstawiciel ustayvlub osoba
upowaniona przez pacjenta zaycia3®. Nalezy zwrock uwag, ze w orzecznictwie glow
administracyjnych dominuje stanowisko, wedle kt@rgaacjent mae sporzdzi¢ takie gwiadczenie
zaréwno w ramach jak i poza dokumendangedyczag i tylko od jego woli zalgato kedzie jalg tresé

i jaki zakres upowanienia obejmie to @iadczenie. J¢i oswiadczenie to przybiera najszegsz

34 Por. R. KubiakPrawo.., s. 217-219.
35 Por. art. 14 ust. 2 u.p.p. oraz art. 40 ust. 2.u.z
3¢ Por. art. 26 u.p.p.
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mozliw g forme 0 upowanieniu okrélonej osoby do uzyskiwania dokumentacji medyczaejgnta,
i zostanie zajczone do historii ok&onej choroby, to niezakaie od tego ktory podmiot medyczny
bedzie swiadczeniodawg wytwarzagcym dokumenta¢j medyczim zwigzarg z 3 choroly, ma
obowigzek respektowania $wiadczenia wskazagego upowaniong osolr do uzyskiwania

dokumentacii, zaréwno zaycia jak i posmierci pacjenta®.

Dokumentacja medyczna jest udgstiana osobom uprawnionym na trzy sposoby.

W wypadku dokumentacji papierowej ®: wglhd w siedzibie podmiotu udzielggegoswiadczé
zdrowotnych, spogzenie wycigdw, odpiséw lub kopii oraz wydanie oryginatu z&ywidowaniem
odbioru i z zastrzeeniem zwrotu po wykorzystanii. Z kolei w wypadku dokumentacji
elektronicznej sto: przekazanie informatycznegosnika danych z zapisamlokumentag (np. CD,
DVD), dokonanie elektronicznej transmisji dokumejitéub przekazanie papierowych wydrukéw
dokumentacj®. Nalezy pamktaé, ze udosgpnienie dokumentaciji medycznej w formie kopii, waipi
lub odpisu, a take w postaci przekazania informatycznegénika danych z zapisgmokumentag

lub jej papierowych wydrukow nmie sk wiazaé z koniecznécia poniesienia stosownej optaty

Dokumentacja medyczna jest udgstiana rownie uprawnionym w tym zakresie
jednostkom lub instytucjom, jak np. innym podmiotammizielajcym swiadczeé zdrowotnych dla
zapewnienia a@gtosci leczenia pacjenta, Narodowemu Funduszowi Zdroslea realizacji jego
zada, organom rentowym w zwiku z prowadzonym przez nie pgsbwaniem itot?

2.6. Obownzek poszanowania intymnéci i godndsci pacjenta

Obowigzek zachowania goddao pacjenta przez personel medyczny oznacza kameez
respektowania elementarnych praw przyasyeh czlowiekowi, w tym rownie zwigzanych
Z prawami pacjenta, i zakaz traktowania cztowiekapesob przedmiotowy, czyli wadznie jako
obiektu, na ktérym prowadzone siziatania medyczrf®. Elementem poszanowania goécio

pacjenta jest rowniewtasciwy stosunek do niego ze strony personelu medygzne

37 Wyrok WSA w Krakowie z dnia 29 pdziernika 2014 r., sygn. Ill SAB/Kr 42/14, Lex ng02627. Por. tate wyrok
NSA z dnia 17 wrzeia 2013 r., sygn. Il OSK 1539/13, Lex nr 1396095.

38 Por. art. 27 u.p.p.

39 Por. § 83 rozporglzenia z dnia 21 grudnia 2010 r. w sprawie rodzapakresu dokumentacji medycznej oraz sposobu
jej przetwarzania (Dz. U. z 2014 r. poz. 177, xe)z

40 Por. art. 28 u.p.p.

41 Por. art. 26 ust. 3 u.p.p.

42 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 39.
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Obowigzek poszanowania godiw cziowieka obejmuje réwnie prawo do umierania
w spokoju i godnéxi. Jego elementem jest m.in. obgwak podgcia przez osoby wykonage
zawody medyczne wszelkich dziaj&torych celem jest eliminacja lub przynajmnigjddzenie bolu

i cierpien pacjent&’.

2.7. Prawa w leczeniu catodobowym oraz prawa o chakterze administracyjnym

Pacjent przebywagy w placéwce leczniczej przeznaczonej dla osob agapcych
catodobowych lub catodziennyckwiadczé zdrowotnych (np. w szpitalu) ma prawo do
przechowywania rzeczy wasmowych w depozycie. Koszty przechowywania ponasdo zasady

podmiot lecznicz$f.

Pacjent ma tate prawo do dodatkowej opieki pighacyjnej sprawowanej przez ogdidiska
lub inlg osolz wskazapg przez pacjenta. Koszty realizacji tego uprawniemi@ mog jednak
obciyzaé szpitald®. Natomiast w sytuaciji pogorszenia stanu zdrowia lub zageniazycia pacjenta
placowka, w ktorej pacjent przebywa, jest obgaana umeliwi ¢ mu kontakt z duchownym jego

wyznanid®.

Naleey réwniez zasygnalizowa istnienie dwoch praw pacjenta o charakterze
administracyjnym — prawa do Zenia sprzeciwu od opinii lub orzeczenia lekarzaz ggeawa do
zgtaszania dziataniepazadanych produktéw leczniczyth

3. Zasady udzielaniawiadczeai opieki zdrowotnej finansowanych z&rodkoéw publicznych.

Zgodnie z art. 68 ust. 2 Konstytucji,iisawo polskie ma zapewhobywatelom réwny dosp
do swiadczeé opieki zdrowotnej finansowanych z@odkow publicznych. Jak zwracal uwag
Trybunat Konstytucyjny, ral ustawodawcy jest jak najbardziej precyzyjne é&lemie, jakie
swiadczenia bda przystugiwaty pacjentom jako finansowanesmedkow publicznych oraz na jakich
zasadach dula dla nich dostpne’®. Zasady udzielani@wiadczeé opieki zdrowotnej finansowanych

zesrodkéw publicznych majzatem zapewnirowny dosg¢p do tzw. publicznej sltby zdrowia dla

43 Por. art. 20 u.p.p.

44 Por. art. 39 u.p.p.

45 Por. art. 34-35 u.p.p.

46 Por. art. 37 u.p.p.

47 Por. art. 12ai art. 31 u.p.p. Szerzej — T. FiiafE. Sroka,Zrozumié..., s. 41 i 48-49.

48 Por. wyrok Trybunatu Konstytucyjnego z dnia 7 gtyia 2004 r., sygn. K 14/03, OTK ZU 2004, nr 1Azpd.
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uprawnionych pacjentow oraz gwarantéwaacjonalne wydatkowaniérodkow publicznych na

ochrore zdrowia.

3.1.Swiadczenia gwarantowane

Finansowane zd&rodkow publicznych & wytacznie te swiadczenia diagnostyczne lub
terapeutyczne, ktére zostaly uznane przez ustawmdeagwiadczenia gwarantowane. Nzdedo tej
kategorii teswiadczenia opieki zdrowotnej, ktére spetpiaiwa warunki: zostalty zawarte w tzw.
koszyku swiadczér gwarantowanych (lub nastie lekow refundowanych), okilenym przez
ministra zdrowia w drodze rozpadzenia, oraz zostaly udzielone uprawnionemu paoyént
zgodnie z zasadami udzieladigiadcze opieki zdrowotnej finansowanych gedkow publicznych
(np. konieczn& posiadania przez pacjenta dokumentu upraweego do uzyskania konkretnego
swiadczenia - skierowanie, zlecenie, recepta, itg.tez konieczné¢ zachowania kolejriei dostpu

do $wiadczeé wynikajacej z list oczekujcych)®.

Ponadto, w przypadku procedur medycznych wykonywiany warunkach stacjonarnych
i catodobowych (np. w szpitalu), a tak przy wykonywaniu wszystkich zabiegobw oraz podczas
udzielania pomocy w stanach nagtych pacjentom prgyg bezptatne leki i wyroby medyczne,

jezeli s3 one konieczne do wykonaniaiadczenié’.

3.2. Osoby uprawnione dwiadczen opieki zdrowotnej finansowanych z&rodkow publicznych

Ze swiadcze opieki zdrowotnej finansowanych gedkow publicznych nie magkorzysta

wszyscy pacjenci, wytznie osoby do tego uprawnione. Do grupy uprawrgbrpacjentow nale:
1. osoby ubezpieczone zdrowotnie,

2. osoby nieubezpieczone, posiadejobywatelstwo polskie lub ktére uzyskaty w Rzgumpolitej
Polskiej status uchady lub ochrog uzupetniajca, lub zezwolenie na pobyt czasowy udzielone
w zwigzku z okolicznécig, o ktérej mowa w art. 159 ust. 1 pkt 1 lit. ¢ dilbstawy z dnia 12 grudnia

2013 r. o cudzoziemcach:

49 Zgodnie z definicj $wiadczenia gwarantowanego, jest niswiadczenie opieki zdrowotnej finansowane w éatdub
wspétfinansowane z&odkow publicznych na zasadach i w zakresie @&rgch w ustawie” (art. 5 pkt 35 u.s.0.z.).
50 Por. art. 35 u.s.0.z.

162 |Strona



a) ktore zamieszkgjna terytorium Rzeczypospolitej Polskiej i spehpiljyterium dochodowe do

otrzymywaniaswiadcze z pomocy spotecznej, lub
b) dzieci i mtodzie do ukaiczenia 18. rokuaycia, lub

c) kobiety w okresie gizy, porodu i potogu — do 42-go dnia po porodzieelezamieszkuy na
terytorium Rzeczypospolitej Polskiéj

Niemniej, w pewnych sytuacjach wszystkim pacjentonigzaleenie od ich uprawnie
z tytutu ubezpieczenia zdrowotnego, zawszmdczenia opieki zdrowotnej udzielanghezptatnie.
Do sytuacji tych natey udzielanie pomocy medycznej np. osobom znag@mum st w stanie nagtym
w ramach systemu ratownictwa medycznego (czyli przespoty wyjazdowe ratownictwa
medycznego — karetki pogotowia, szpitalne oddziatyunkowe i centra urazowe) czy:tehorym
psychicznie lub updedzonym umystowo — w zakresie psychiatrycznej kipidrowotnej?.

Kazda z oséb uprawnionych do uzyskagwgadcze opieki zdrowotnej finansowanych ze
srodkéw publicznych, przed udzieleniem jej pomocydyeznej, jest obowizana potwierdZi
(udowodng), ze przystuguje jej uprawnienie do skorzystania smeadczeé finansowanych ze

srodkow publicznych, a wt dla niej bezptatnych lub jedyniegdziowo ptatnych.

W wypadku os6b ubezpieczonych zdrowotnie, podsiamwo sposobem potwierdzenize
pacjent mae korzysté ze swiadczér w ramach tzw. publicznej sthy zdrowia, jest elektroniczne
potwierdzenie uprawnie pacjenta przezswiadczeniodawge na podstawie numeru PESEL
w ogolnopolskim systemie informatycznym zwanym &iehkiczna Weryfikacja Uprawnie
Swiadczeniobiorcéw (eWB) %3, Pacjent, przed uzyskaniem pomocy medycznej, rolsiza
dokument tasamdci w postaci dowodu osobistego, prawa jazdy lulzpadu, a w przypadku oséb
do 18 rokwzycia — legitymacji szkolnej. Wyjek od tej zasady stanawdlzieci do 3 miegcazycia,
ktére mog jeszcze nie uzyskawtasnego numeru PESEL i w tym przypadku elektrzomec
potwierdzenie dokonywane jest na podstawie nume&®SH®R. rodzica, zaw wypadku dzieci, ktére
nie g jeszcze olgte obowizkiem szkolnym i nie posiadgjdowodu osobistego lub paszportu,
weryfikacja nasfpuje na podstawieswiadczenia przedstawiciela ustawowe§wiadczeniodawca,
po zweryfikowaniu tésamdci pacjenta, uzyskuje z systemu eWformacg, czy w danym dniu
Narodowy Fundusz Zdrowia potwierdza posiadanie Zprpacjenta uprawnie do uzyskania

Swiadczeé opieki zdrowotnej finansowanych gedkow publicznych.

51 por. art. 2 u.s.o.z.
52 por. art. 12 u.s.0.z.
53 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 54.
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Jezeli uprawnienie pacjenta do skorzystania z tzw.lipabej stizby zdrowia nie zostanie
potwierdzone w systemie eVlJza pacjent mimo to posiada prawo korzystani@wiadcze opieki
zdrowotnej finansowanych zZgodkdéw publicznych, musi swoje uprawnienie udowodni inny
sposob. W tym celu nie albo przedstawidowod potwierdzagy swoje uprawnienia — dowod
ubezpieczenia (np. aktualny raport mgegny ZUS RMUA wydawany przez pracodawiub
aktualne z&viadczenie z zaktadu pracy czy tegitymacja emeryta lub rencisty lub aktualny o
przekazu renty lub emerytury), albo 2y oswiadczenie o posiadaniu uprawnienia do uzyskaga te
typu swiadczeéd. Nalezy jednak pamitac, ze jezeli pacjent, ktory uzyskakwiadczenie opieki
zdrowotnej jako finansowane zgodkow publicznych po zleniu stosownego swiadczenia,
w rzeczywistéci uprawnienia do jego uzyskania nie posiadat, robhrany kgdzie do zwrotu
kosztow leczenia do Narodowego Funduszu Zdrgwia

Wyjatkowo, jezeli pacjent znajduje siw stanie nagtym i niezldne jest udzielenie mu
pomocy medycznej, a nie posiada przy sobie aktgaldewodu ubezpieczenia, veotaki dokument
przedstawd w innym czasie: w terminie 14 dni od dnia rozpmia udzielanigwiadczenia opieki
zdrowotnej albo jdi swiadczenie jest udzielane w oddziale szpitalnyme-pdzniej niz w terminie
7 dni od dnia zakgczenia udzielanidwiadczenia opieki zdrowotrigj Nalezy jednak pamitac, ze
powyzsza sytuacja nie dotyczy pomocy udzielanej pacyeinto stanie naglym w ramach systemu
ratownictwa medycznego (przez kaketgogotowia, szpitalny oddziat ratunkowy lub centrum

urazowe) — wéwczas pomoc udzielana jest zawszgekau bezptatnie.

W przypadku osOb nieubezpieczonych, ktégeobywatelami polskimi lub ktore uzyskaty
w Rzeczypospolitej Polskiej status uchog lub ochrog uzupetniagcs, lub zezwolenie na pobyt
czasowy udzielone w zaiku z okolicznécig, o ktérej mowa w art. 159 ust. 1 pkt 1 lit. ¢ dibstawy
z dnia 12 grudnia 2013 r. o cudzoziemcach, miegzkaj terytorium kraju i g uprawnione do
swiadczeé z tytutu pomocy spotecznej, dokumentem potwiergzan prawo daswiadczeé opieki
zdrowotnej finansowanych zgodkoéw publicznych jest odpowiednia decyzja woéjair(nistrza,
prezydenta miasta) gminy wfawej ze wzgtdu na miejsce zamieszkania pacjenta. Na jej podstaw
pacjent ma uprawnienie do uzyska#edadcze finansowanych zérodkéw publicznych przez 90
dni od dnia okrdonego w decyzji lub - w przypadkwiadczeé udzielanych w stanie nagtym — od

dnia rozpoczcia udzielanigwiadczeé zdrowotnych®.

54 Por. art. 50 u.s.0.z.
5 Por. art. 50 ust. 11 u.s.0.z.
5% Por. art. 54 u.s.0.z.
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3.3. Dokumenty uprawniagce do uzyskania konkretnych swiadczen opieki zdrowotnej

finansowanych zesrodkéw publicznych

Do uzyskania przez pacjenta olomegoswiadczenia opieki zdrowotnej jako finansowanego
ze srodkow publicznych co do zasady konieczne jest guasiie przez niego dokumentu

uprawniajcego do skorzystania z konkretnego rodzaju pomaayycene).

Podstawowymi dokumentami uprawnigymi do uzyskanigwiadczeé opieki zdrowotnej

finansowanych zé&rodkow publicznychs

a) skierowanie (do szpitala, lekarza specjalistgzénia uzdrowiskowego, do skorzystania

z opieki dtugoterminowej czy rehabilitacji lecznegr

Skierowanie do lekarza specjalisty i do szpitalst j@azne, dopOki istniej przestanki
wskazujce na potrzep podgcia leczenia pacjentad Zachowuje ono swgjwaznos¢ do czasu
realizacji, poprzez ustalenie terminu pexya pacjenta do poradni lub szpitala. Pogolnj pacjenta
opieky danej poradni specjalistycznej skierowaniezmea jest tak dtugo, jak diugo utrzymuje; si
problem zdrowotny é&dacy przyczym wydania skierowania i jak dtugo lekarz specjalgt@awadacy
pacjenta wyznacza terminy kolejnych wizyt. W sza@degsci kontynuacja leczenia w poradni
specjalistycznej nie wymaga uzyskania przez pagjkoliejnego skierowania.

Nalezy jedynie pamgtat, ze skierowania na rehabilitgcjlecznica (czyli zabiegi
rehabilitacyjne, tzw. fizjoterap) s3 wazne 30 dni — w tym czasie pacjent winier€ bypisany na list
oczekujcych, natomiast skierowanie na leczenie uzdrowisk@st wane 18 miesicy liczac od
dnia jego wystawienia przez lekarza kigoggo. Skierowanie na leczenie uzdrowiskowe po uigtyw

powyzszego okresu podlega weryfikacji przez lekarzauaeego.

Skierowanie do opieki dtugoterminowej jestana, dopoki istnigj przestanki wskazgge na
potrzelg podgcia leczenia pacjenta w ramach opieki ditugotermejododatkovy przestank,

5" Nalezy pamkta¢, ze skierowanie nie jest wymagane élmiadczeér: ginekologa i potenika, dentysty, wenerologa,
onkologa, psychiatry, dla os6b chorych naziicg lub zakaonych wirusem HIV, dla inwalidéw wojennych i
wojskowych, oséb represjonowanych oraz kombatantéywilnych niewidomych ofiar dziatawojennych, dla oséb
uzaleznionych od alkoholusrodkéw odurzajcych i substancji psychotropowych - w zakresie méstzva odwykowego,
dla uprawnionegaotnierza lub pracownika, w zakresie leczenia urahdisvchordb nabytych podczas wykonywania
zada poza granicami pestwa oraz dla weterana poszkodowanego, w zakresieiia urazéw lub choréb nabytych
podczas wykonywania zatl@oza granicami pgtwa (por. art. 57 ust. 2 u.s.0.z.).
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wplywajacg na wanos¢ skierowania, jest spetnianie przez pacjenta kigtewyznaczanych przez
skak Barthef®.

b) zlecenie (na wyroby medyczne czy przejsrmdlkami transportu sanitarnego).

Realizacja bezptatnego transportu sanitarnego$imaanego z&rodkdw publicznych, w tym
transportu lotniczego, wymaga zlecenia lekarza£fsia) ubezpieczenia zdrowotnego. Jestlwa
do najblizszego podmiotu leczniczego realigrggoswiadczenia zdrowotne we wigiwym zakresie
i z powrotem w trzech przypadkach: koniecs&m@odgcia natychmiastowego leczenia, potrzeby
zapewnienia @gtosci leczenia oraz dysfunkcji nadu ruchu uniemdiwiajacej korzystanie ze
srodkéw transportu publicznego, w celu odbycia leéaeW pozostatych wypadkach pacjentz@o

skorzysté z transportyu sanitarnego odptatnie lub zgcipwa odptatngcia®®.
c) recepta na leki i wyroby medyczne.

Zaopatrzenie w leki i wyroby medyczne przystugujgcjpntowi na podstawie recepty
wystawionej przez lekarza ubezpieczenia zdrowotnagake na podstawie recepty wystawionej
przez lekarza niellagcego lekarzem ubezpieczenia zdrowotnegaelieposiada on prawo
wykonywania zawodu oraz zawart z Narodowym FundousZ&rowia umow uprawniagca do
wystawiania recept na leki i wyroby medyczne refumdne z&rodkdéw publicznych.

d) karta diagnostyki i leczenia onkologicznego

Karta mae by wystawiona przez lekarza podstawowej opieki zdtoep w razie
podejrzenia nowotworu zébwego (z wyptkiem nowotworow ziédliwych skory, z wyjtkiem
czerniaka skory), Zprzez lekarza udzielgegoswiadczeé w poradni specjalistycznej lub w szpitalu
— w razie stwierdzenia nowotworu ghwego®. Karta uprawnia do przeprowadzenia diagnostyki
onkologicznej i leczenia onkologicznego finansowanyesrodkdéw publicznych oraz korzystania
z odebnej, dedykowanej dla tzw. pacjentow onkologicznlysty oczekujcycH?.

%8 Skala Barthel to skala, ktéra pozwala na @oglmorego pod wzgtlem jego zapotrzebowania na ogiéhnych oséb.
Bierze st w niej pod uwag migdzy innymi czynnéci zycia codziennego (sgpwanie positkow, poruszaniegssiadanie,
ubieranie sii rozbieranie, utrzymanie higieny osobistej, katayie z toalety, kontrolowanie czyrnofizjologicznych).

59 Przejazdsrodkami transportu sanitarnego jest finansowanydwwzesrodkdw publicznych, gdy ze zlecenia wynika,
ze pacjent jest zdolny do samodzielnego poruszagiaez statej pomocy innej osoby, ale wymaga przyystaniu ze
srodkéw transportu publicznego pomocy innej osoblg luymaga korzystania zé&odka transportu publicznego
dostosowanego do potrzeb os6b niepetnosprawnych.

80 Por. art. 32a u.s.0.z.

51 Por. art. 20 ust. 13 u.s.0.z.
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Co do zasady wszystkie dokumenty uprawgu@j pacjenta do skorzystania z leczenia
finansowanego zd&rodkéw publicznych musz by¢ sporadzone przez lekarza ubezpieczenia
zdrowotnego lub felczera ubezpieczenia zdrowotnemyli takiego lekarza (felczera), ktory
wykonuje praktyk w ramach umowy z Narodowym Funduszem Zdrowia.giigm w tym zakresie
jest skierowanie do szpitala — peo by ono wystawione przez kdego lekarza, rownie

udzielapcegoswiadcze wytacznie komercyjni€?.

3.4. Udzielanieswiadczeai opieki zdrowotnej finansowanych zesrodkéw publicznych zgodnie
z kolejnoscia wynikajaca z listy oczekupcych

Podstawowym zal@niem systemu ochrony zdrowia jest to, abkdesnu pacjentowi pomoc
medyczna byta udzielona w dniu jego zgtoszeriasiplacowki ochrony zdrowia. W sytuacji, kiedy
nie jest to meliwe z r&nych wzgédow (np. ograniczenia finansowe, sgmve), konieczne jest
zachowanie wigiwe] kolejngci udzielaniaswiadczé pacjentom, wynikagcej z prowadzonych
przez swiadczeniodawg list oczekujcych®. Sformalizowane listy oczekigych obowizuja
w stosunku do wszystkichwiadczé udzielanych w szpitalach oraz do wszystkishiadcze
specjalistycznych udzielanych w warunkach ambujgtgch, czyli takich, w przypadku ktorych
pacjent nie wymaga hospitalizacji czy: teatodziennego pobytu w placéwce ochrony zdréfvia
Z kolei sformalizowane listy oczekigych nie obowjzuja w podstawowej opiece zdrowotnej
(u lekarza pierwszego kontaktu), gdzie zagaalvinno by — ze wzgtdu na ro¢ podstawowej opieki

62 Por. art. 58 u.s.0.z.

63 Zgodnie z art. 6 ust. 2 u.p.p. ,pacjent ma prawosytuacji ograniczonych mbwosci udzielenia odpowiednich
swiadcze zdrowotnych, do przejrzystej, obiektywnej, opangjkryteriach medycznych, procedury ustglej kolejna¢
dostpu do tychswiadczé”. Z tego wzgédu istotne jest m.in. przestrzeganie glopych zasad pogpbowania przy
rejestracji w placéwce medycznej. Pacjentzendowolnie wybra placéwle ochrony zdrowia, w ktdrej pragnie uzygka
pomoc medyczy) za powotywanie s na tzw. rejonizagjjest niedopuszczalne. Niedopuszczalne jest réwrsealanie
konkretnych dni na rejestrgcjPracownik rejestracji powinierydat od pacjenta wyicznie informacji niezédnych do
dokonania rejestracji i ma obaiek przekazapacjentowi kompletninformacg o kolejce oczekapych. Pacjent mae
dokon& rejestracji na kilka sposobéw: osétbe, telefonicznie, dragelektroniczi lub za pérednictwem osoby trzeciej
— jest jedynie zobowrany do dostarczenia oryginatu skierowania (w doywsposob) w terminie 14 dni roboczych, pod
rygorem skrélenia z listy oczekuacych. Istotny jest rownieszybki przeptyw informacji poradzy placéwlg ochrony
zdrowia a pacjentem w razie zaistnienia sytuacjktévej albo pacjent nie nde sk stawit w wyznaczonym terminie,
alboswiadczeniodawca nie me udzielé swiadczenia zdrowotnego w uprzednio wskazanym péayéarierminie, celem
ustalenia odpowiednego terminu porady specjalistyciub hospitalizacji (szerzej na ten temat — ZbbFilarski, T.
Sroka,Zrozumié..., s. 69-71).

64 Por. art. 20 ust. 1 u.s.0.z.
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zdrowotnej — udzielenie pomocy medycznej pacjentowiniu zgtoszenf&. Pacjentéw nie wpisuje

sie rowniez na list oczekujcych, jezeli kontynuuj leczenie u danegaviadczeniodawdiy.

Umieszczenie pacjenta w odpowiednim miejscu §@dioczekujcych nasgpuje wyhcznie
na podstawie kryteriow medycznycha 8imi: stan zdrowia pacjenta, rokowania co do daisz
przebiegu choroby, choroby wspoétistaeg magce wptyw na choroy z powodu ktérej ma gy
udzielone swiadczenie zdrowotne oraz zagemie wysipienia, utrwalenia lub pogphienia
niepetnosprawniei. Przy zastosowaniu tygé kryteriow pacjent musi Byzakwalifikowany do
jednej z dwoch kategorii medycznych: przypadekyplub przypadek stabilny. Stan pacjenta jest
okreslany jako przypadek pilny, ,jeli istnieje konieczn& pilnego udzieleniagwiadczenia ze
wzgledu na dynami& procesu chorobowego i raAwo$¢ szybkiego pogorszenia stanu zdrowia lub
znacacego zmniejszenia szans na powrot do zdrowia”, mop@atych przypadkach stan zdrowia
pacjenta okrdany jest jako przypadek stabilny. Kwalifikacji pawta jako przypadku pilnego lub
stabilnego dokonuje najexiej lekarz kierucy do szpitala lub poradni specjalistycznej,

zamieszczap stosown informacg w tresci skierowani&’.

Pacjentow umieszczacana liscie oczekujcych wedtug kolejnéci zgtoszé, niemniej osoby
w kategorii medycznej przypadek pilnyzawsze umieszczane w kolejce przed osobami zaljcao
do kategorii przypadek stabilny. Najejednak pamitac, ze osoby znajdgge sé w stanie nagtym
(bezpdrednie zagrgenie zycia lub zdrowia) nie g umieszczane naadnej lécie oczekujcych,

a pomoc medyczna jest im udzielana niezwto&nie

Istnieje pewna grupa pacjentéw, ktorayuprawnieni déwiadcze poza kolejnécia. Naleza
do nich: pacjent posiadgy tytut "Zastzonego Honorowego Dawcy Krwi" lub "Zashnego
Dawcy Przeszczepu", inwalida wojenny i wojskowynmatant, uprawnionyotnierz lub pracownik
w zakresie leczenia urazow i choréb nabytych posleakonywania zadapoza granicami gesstwa,

atakee w pewnym zakresie weteran poszkodowarBonadto pacjenci posiadey kart diagnostyki

5 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 72.

56 Por. art. 20 ust. 1a u.s.0.z.

57 Por. rozporadzenie Ministra Zdrowia z dnia 26 wigga 2005 r. w sprawie kryteriow medycznych, jakjpoiwinni
kierowa® si¢ swiadczeniodawcy, umieszcaajswiadczeniobiorcow na listach oczekeych na udzieleniéwiadczenia
opieki zdrowotnej (Dz. U. Nr 200, poz. 1661).

68 Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 73. Niemniej w wypadku konieczuwo udzielenia pomocy wkszej ildci
0s6b znajdujcych sé w stanie naglym stosowana jest tzw. segregacjycaed — osoba wykonga zawdd medyczny,
majgc na uwadze stan zdrowia pacjentéw, ma prawo deeg@o kolejndci udzielenia pomocy osobom znajgym
sie w stanie nagtym (por. T. Srok@dpowiedzialng’..., s. 376).

59 Por. art. 24a-24b i art. 47c u.s.0.z.
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i leczenia onkologicznego umieszczagirga odebnej liscie oczekujcych, w ramach ktorej nie

stosuje si podziatu na przypadki pilne i stabilie

Pacjent mge dokond zgtoszenia na ligtoczekugcych u wybranegdwiadczeniodawcy
w kazdy sposob umdiwiajacy rejestragj — zarowno osobgtie, jak i telefonicznie, za geednictwem
osoby trzeciej lub internetu. Niemniej pacjent jesbowgzany w ciagu 14 dni roboczych od dnia
rejestracji do poradni specjalistycznej lub szpitadlostarcz§ swiadczeniodawcy oryginat

skierowania, pod rygorem sktenia z listy oczekuajcych'.

3.5. Wybrane szczego6towe zasady udzielandwiadczen opieki zdrowotnej finansowanych ze

srodkéw publicznych

3.5.1. Podstawowa opieka zdrowotna

Kazdy pacjent uprawniony déwiadczeér opieki zdrowotnej finansowanych zeodkow
publicznych ma prawo wyborwiadczeniodawcy udzielaggegoswiadczeé z zakresu podstawowej
opieki zdrowotnej (POZ), poprzez zknie w poradni deklaracji wyboru. Dokonajwyboru
swiadczeniodawcy z zakresu podstawowej opieki zdtoejppacjent jednoczeie dokonuje wyboru
konkretnego lekarza (tzw. lekarza pierwszego kdodakiekgniarki i potaznej podstawowej opieki
zdrowotnej?.

Lekarz podstawowe] opieki zdrowotnej (POZ), gtapa uwadze stan zdrowia pacjenta,
decyduje o diagnostyce, sposobach leczenia, kiegrowpacjentbw na dodatkowe badania, do
poradni specjalistycznych lub na leczenie szpitalvigstawiajc skierowanie na badanie, lekarz POZ
powinien wskazapacjentowi miejsce, gdzie powinier sida, by uzyska je bezptatnie.

Lekarz podstawowe] opieki zdrowotnej zapewnia paEge dosip do swiadczeé
zdrowotnych w przychodni codziennie od poniedziatba patku w godzinach pomdzy 8.00
a 18.00. Po godzinie 18.00 w dni powszednie orabboty, niedziel&wieta i dni ustawowo wolne
od pracy pacjenci magskorzystéa ze swiadczeéh w ramach nocnejdwiagtecznej opieki zdrowotne.
W przypadkach uzasadnionych wskazaniami medycznigkarz POZ udzielaswiadczeé
zdrowotnych take podczas wizyt domowych. Analogiczne zasady olmwjid w stosunku do

pielegniarki podstawowej opieki zdrowotne.

°Por. art. 20 ust. 13 u.s.0.z.

"I Por. art. 20 ust. 2a u.s.0.z.

2Por. art. 28 u.s.0.z. Nale pamkttac, ze pacjent ma prawo do bezptatnego wybéwindczeniodawcy oraz lekarza
(pielegniarki potaznej) z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej nigsciej niz trzy razy w roku kalendarzowym.

Kolejna zmiana, poza wytkowymi okoliczndgciami, wigze z koniecznécig poniesienia przez pacjenta optaty w
wysokaci 80 zt.
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Co do zasady pacjent powinien uzyskaomoc ze strony lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej w dniu zgtoszenia. Wigkowo, najczsciej w wypadku chordb przewlektych, gdy
potrzeba kontaktu pacjenta z lekarzem nie wynikaiegspodziewanej zmiany stanu zdrowia
i konieczndci uzyskania pomocy medycznej, porada lekarza P@Zenby udzielona w innym,
uzgodnionym midzy lekarzem i pacjentem termitie

Piekgniarki i potne POZ realizy zlecenia lekarskie w gabinecie oraz w miejscu
zamieszkania / pobytu pacjenta, rozpozmegrunki i potrzeby zdrowotne podopiecznych ordr ic
problemy pietgnacyjne, planaj i realizup opiek pielegnacyjry oraz udzielay pielegniarskich
swiadczeé profilaktycznych, diagnostycznych, leczniczych ehabilitacyjnych wykonywanych
samodzielnie. Poza pompav terapii, pie¢gniarka POZ udziela rowniepomocy w ustaleniu
sposobuzywienia (diety).

3.5.2. Ambulatoryjna opieka specjalistyczna (poradre specjalistyczne)

Celem ambulatoryjnej opieki specjalistycznej jestskanie przez pacjenta porady od lekarza
specjalizugcego st w okrelonej dziedzinie medycyny, posiadeggo wyszy wiedz
i doswiadczenie w diagnostyce i leczeniu pewnej katégdroréb, na temat oceny stanu zdrowia
pacjenta oraz dalszego pgstwania diagnostycznego i terapeutycznegozIMo$é skorzystania
z porady lekarza specjalisty ma zapewpacjentowi maliwos¢ uzyskania we wkgLiwym czasie
pomocy medycznej odpowiadagj aktualnej wiedzy medyczne,.

Nalezy pamktaé, ze do skorzystania z porady lekarza specjalistytiohze jest skierowanie
wystawione przez lekarza ubezpieczenia zdrowotnegevyjatkiem wspomnianych wcZeiej
wyjatkow’®. Skierowaniem do lekarza specjalisty nie jest&karformacyjna z leczenia szpitalnego,
izby przygé¢ czy szpitalnego oddziatu ratunkowegozeleistnieje potrzeba kontynuowania przez
pacjenta leczenia w poradni specjalistycznej, p@miron — poza ww. dokumentami — otrzyima
w szpitalu takke odpowiednie skierowanie.

Kazdy lekarz specjalista obogzany jest do pisemnego poinformowania lekarza kieago
lub podstawowej opieki zdrowotnej pacjenta 0 roz@wHu, Sposobie leczenia, rokowaniu,
ordynowanych lekach i ich stosowaniu oraz wyznagebrwizytach kontrolnycff. Otrzymane od
lekarza specjalisty Z#Zwiadczenie pacjent powinien przekéazadekarzowi kierugcemu Iub

podstawowej opieki zdrowotnej, do ktérego jest kdamtewany. Informacja tadolzie mogta stanowi

" Por. T. Filarski, T. Srok&rozumié..., s. 78.

74 Szerzej na temat zasad udzielaswaadcze opieki zdrowotnej finansowanych zeodkéw publicznych z zakresu
podstawowej opieki zdrowotnej — zob. T. Filarski,Sfoka,Zrozumié..., s. 78-82.

S Por. przypis nr 57.

"6 Por. § 12 zakcznika do rozpormzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 maja 2008 r. wesgie ogélnych warunkdéw umaéw
0 udzielanieswiadcze opieki zdrowotnej (Dz. U. Nr 81, poz. 484).
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podstaw na przykiad do wypisania przez lekarza POZ recegtyeki refundowane na chokob
przewlekh, w odniesieniu do ktorej lekarz specjalista promigubstpowanie terapeutyczhe

Lekarz wystawiagjcy skierowanie do specjalisty m® wskazé, ze pacjent wymaga
udzielenia porady w domu. Potrzdhkiej wizyty mae réwnie w razie konieczniei zgtost pacjent
lub jego opiekun. Kada poradnia specjalistyczna mg umowe z Narodowym Funduszem Zdrowia
moze udzielt takiej pomocy w uzasadnionych medycznie przypaldkawdwczas lekarz specjalista

udaje s¢ na wizyt domowy.

3.5.3. Leczenie szpitalne

Leczenie szpitalne realizowane jest albo w formaspitalizacji, czyli catodobowego
udzielaniaswiadczé opieki zdrowotnej w trybie planowym lub nagtym, epimujacego proces
diagnostyczno — terapeutyczny oraz gelowania i rehabilitacji, albo w formie leczeniapego
dnia, czyli udzielaniawiadcze opieki zdrowotnej z zamiarem zalazenia ich udzielania w okresie
nieprzekraczagym 24 godzin. Poza wypadkami, w ktorych pacjemfduje s¢ w stanie nagtym, do
skorzystania z leczenia szpitalnego finansowanegmakdw publicznych niezlaine jest posiadanie
przez pacjenta skierowania, wystawionego przez tieego lekarza.

Szpital udzielajcy swiadcze opieki zdrowotnej w ramach hospitalizacji (w trglmagtym
lub planowym) albo leczenia jednego dnia zolyaany jest do zapewnienia produktow leczniczych,
wyrobow medycznych oraz innych materiatéw nigitych do udzielanidwiadczé zdrowotnych,

a take swiadczeh towarzyszcych (zwhzane z hospitalizagj wyzywienie i zakwaterowanie,
transport sanitarny). Ponadto — w ramach hospéegjiz- szpital zapewnia catodobgvopieke
lekarsk i pielegniarslky (potaznych) we wszystkie dni tygodnia.

W przypadku zakwalifikowania pacjenta do leczerapitalnego, a w szczegoléw do
planowego leczenia operacyjnego, szpital wykonwgaidczne dla leczenia szpitalnego badania
diagnostyczne i konsultacje, w tym m.in. kwalifika@nestezjologiczni okreslenie grupy krwi
pacjenta. Badania niegthne do hospitalizacji pacjenta a zwlaszcza wykanaabiegu operacyjnego
(w tym badania zawarte w wykazie badakarza podstawowej opieki zdrowotnej, a niegzane
Z potwierdzeniem rozpoznania wyshego) powinny by wykonane przez szpital przyjmoy
pacjenta.

Ponadto szpital ponosi koszty wykonania niglztych bada laboratoryjnych, diagnostyki
obrazowej, produktéw leczniczych oraz wyrobéw mehych zastosowanych w trakcie leczenia

77 Warunkiem koniecznym wystawienia pacjentowi regepa lek refundowany jest dysponowanie przez lekarz
udokumentowanym rozpoznaniem, ustalonym samodeidlid przez innych lekarzem. Warunek ten spetnian.m.

pisemna informacja lekarza specjalisty, adresowdmaekarza kierujcego lub POZ, zawiergga dane na temat

rozpoznania, sposobu leczenia, rokowania, ordyngefalekow i ich stosowania oraz wyznaczonych wiayttrolnych.
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szpitalnego, a tale transportu sanitarnego wynikeg@go z potrzeby zachowaniaglosci leczenia
w innym szpitalu lub poradni specjalistycznej dkamieczndci podgcia natychmiastowego leczenia
w innym podmiocie leczniczym.

Po zakdczeniu leczenia szpitalnego pacjent powinien otiykart informacyjrg. Ponadto,
w razie zaistnienia takiej potrzeby, pacjentowi pow by rowniez wydane skierowania na
swiadczenia zlecone w karcie informacyjnej, recepdyleki i zlecenia na wyroby medyczne lub

transport sanitarny do domu.

3.5.4. Rehabilitacja lecznicza

Rehabilitacja lecznicza to kompleksowe gpstvanie, ktore ma na celu przywrécenie petnej
lub mazliwej do osagniecia sprawnéci fizycznej i psychicznej, zdoldoi do pracy i zarobkowania
oraz zdolnéci do brania czynnego udziatu wyciu spotecznym, czyli poprawjakosci zycia.
Skierowanie do poradni rehabilitacyjnej na zabifgjoterapeutyczne oraz na wskazane peni
leczenie rehabilitacyjne me zostd wystawione wycznie przez lekarza ubezpieczenia
zdrowotnego.

Swiadczenia rehabilitacji leczniczej realizowanensramach:
a) rehabilitacji ambulatoryjnej i domowej;
b) rehabilitacji ogdlnoustrojowej, kardiologiczngpulmonologicznej z wykorzystaniem metod
subterraneoterapii, dzieci z zaburzeniami wiekuwwaawego oraz oséb z dysfunkcparzdu
wzorku lub stuchu i mowy — na oddziatach dziennych;
c) rehabilitacji ogolnoustrojowej, neurologicznkgrdiologicznej i pulmonologicznej na oddziatach

stacjonarnyck.

3.5.5. Opieka diugoterminowa
W ramach opieki zdrowotnej finansowanejszedkow publicznych pacjentowi przystugu;
takze swiadczenia zdrowotne w opiece dtugoterminowej éloree jako:
a) opieka dtugoterminowa w zaktadach opietao-leczniczych i pielgnacyjno-opieknczych;
b) opieka paliatywna i hospicyjna;
c) piekgniarska opieka diugoterminowa;
d) domowa opieka nad pacjentami wentylowanymi meicizaie.
Zaktad opiekdczo-leczniczy i zaklad pieginacyjno-opiekticzy obejmuje catodobayw

opieky i leczeniem osoby, ktore przebyly astaz leczenia szpitalnego, mapkorczony proces

"8 Por. § 4 rozporglzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 201& isprawieswiadczeér gwarantowanych z zakresu
rehabilitacji leczniczej (Dz. U. poz. 1522). Sz¢rpa temat rehabilitacji leczniczej — zob. T. Fkr T. Sroka,
Zrozumié..., s. 87-88.
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diagnozowania, leczenia operacyjnego lub intensgeneczenia zachowawczego i nie wymagaj
juz dalszej hospitalizacji. Pacjenci przyjmowani dé&tadéw wymagaj calodobowychiwiadcze
pielegnacyjnych, z rozpoznaniem choroby przewlekiejrkgdw ocenie wedlug zmodyfikowanej
skali Barthel uzyskali od 0 do 40 punktow.

Czas pobytu pacjenta w zakfadzie opigkao-leczniczym jest uzateiony od jego stanu
zdrowia. J&li ocena stanu zdrowia pacjenta przekroczy 40 pwkiv skali Barthel, to pobyt
przestaje by finansowany zérodkow publicznych. Niemniej natg pamktac, ze pacjent w kadym

wypadku ponosi koszty wywienia i zakwaterowania w zaktadZie

® Szerzej na temat opieki diugoterminowej — zobFilarski, T. SrokaZrozumié..., s. 91-92.
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9. Internetowy system rejestracji pacjentow z chorbami rzadkimi uktadu kr azenia

Grzegorz Kopé, Piotr Podolec

Wprowadzenie

System rejestracji chorob rzadkich uktaduazienia jest aplikagj internetovy, ktéra
umazliwia lekarzom z Matopolski a take z innych regionéw kraju przekazywanie pacjentéw
z chorobami rzadkimi ukfadu 4&renia do Centrum Choréb Rzadkich Ukfadu giéania
w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Rallv(CRCD).
System dla sprawnego dziatania wymaga wspotpraayrd§matora systemu oraz Koordynatoréw
Programéw diagnostyczno-terapeutycznych.

Zasada dziatania systemu
System umgiwia rejestrac; pacjentéw z chorab rzadlky uktadu kazenia do CRCD
w nastpujacych trybach:
1. wpis do systemu rejestracji - ma na celu stwaiezbazy danych pacjentow z chorobami rzadkimi
uktadu kgzenia
2. préba o konsultaejpacjenta - lekarz otrzymuje zwrotnie odpowied lekarza z CRCD
3. skierowanie na konsultgdub hospitalizagj w ramach CRCD.

Schemat organizacji rejestru przedstawiono na rydin

Pacjent z ustalonej listy choréb rzadkich znajduje sie w szpitalu
partnerskim

Internetowy rejestr choréb rzadkich uktadu krazenia

@
Wpis do rejestru M Skierowanie do CRCD
¥

Wybierz jednostke
chorobowg
\ 2

Wypetnij ankiete
danej jednostki

ﬁIﬁ

Przestanie danych Przyjecie pacjenta
Pacjenta w celu do Poradni

omoéwienia na spotkaniu lub na Oddziat CRCD
CRCD

chorobowej
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Ryc. 1. Schemat organizacji systemu rejestracji@nozadkich uktadu kgzenia w Centrum Chorob

Rzadkich Uktadu Kgzenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. d&awta 1.

Etapy rejestraciji

Do systemu mge st zarejestrowa lekarz posiadagpy prawo wykonywania zawodu.
W formularzu rejestracyjnym nalg poda& nastpujace dane: Imi, Nazwisko, Pesel, Nr Prawa
Wykonywania Zawodu, Miejsce pracy: nazwa, miastcayunr domu, kod pocztowy; specjalizacja,
dane kontaktowe nr telefonu oraz email; login dragto. § to dane obowizkowe. Na rycinie 2

przedstawiono plangzakfadania nowego konta a na rycinie 2 formulajestracyjny.

Organizacja : [ Zaloguj ]

ZALOGU!J SIE ABY MIEC DOSTEP DO SYSTEMU!

UTWORZ NOWE KONTO
Wypetnij ponizsze pola aby utworzy¢ konto
Hasto musi sie sktada¢ co najmniej z 6 znakéw.

Dane

Login:

E-mail:

Hasto:

Powtérz hasto:

Utwdrz konto

’ mﬂ |81 Matopolska _E-E- + mmsm'"'mm &

Ryc. 2. Plansza zaktadania nowego konta w systegstracji chorob rzadkich uktadugkenia
w Centrum Chorob Rzadkich Ukfadu d¢enia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. @an

Pawia Il.

Panel sterowania

Zapisz zmiany [Anuluj

Dane uzytkownika

Login: ’ NrLP.W.Z:
Email : Tyt
Hasto : Zmien hasto

Specjalizacja :
Imie: krasnal
Miejsce pracy :
Nazwisko : e PRy

PESEL : Adres pracy :

Tel. stuzbowy :
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Ryc. 3. Formularz danych nieginych do rejestracji lekarza zgtasgago w systemie rejestracji
choréb rzadkich uktadu &tenia w Centrum Chorob Rzadkich Ukfaduakenia w Krakowskim

Szpitalu Specjalistycznym im. Jana Pawia Il.

Lekarz po uzyskaniu daggtu maze logowa sie do systemu wielokrotnie (ryc. 4)

Organizacja : [ Zaloguj ]

ZALOGU)J SIE ABY MIEC DOSTEP DO SYSTEMU!

Wprowadz swoj Login i Hasto. Zarejestruj sie jesli nie masz jeszczego konta.

Wprowadz poswiadczenia

Login:

Hasto:

[Z] Chee by¢ ciagle zalogowany

Zaloguj |
Zapomniate$ hasta ?
PROGRAM, ] T r——— " i
FookAny |6 Matopolska 5z Y gy s &

Ryc. 4. Plansza logowania w systemie rejestragji@rzadkich uktadu kzenia w Centrum Choréb
Rzadkich Ukfadu Kgzenia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. a&awia Il.

Po zalogowaniu gikonieczne jest wpisanie danych choregogjmazwisko, PESEL, adres

zamieszkania miasto, ulica, nr domu, kod pocztawyelefonu (ryc. 4).
Organizacja : Witaj gkopec! Jestes zalogowany jakd

Koordynator,Lekarz, [ Wyloguj

Start Zgto$ nowy przypadek Przypadki O rejestrze

Cel zgtoszenia: Wybierz cel zgloszenia
Tryb: Wybierz tryb
Kategoria: Wybierz kategorie

Uzasadnienie

il K1 K1 K

ia: Wybierz podk ie
Ukryj dane pacjenta i informacje o zgtoszeniu
Dane pacjenta Szczegéty zgloszenia
Imie: Zgtaszajacy: gkopec Kope¢
Nazwisko: Tel. kontaktowy:
Miejsce pracy:
Data urodzenia:
ue e Data zgtoszenia: [Date]
Ple¢ Mezczyzna ~ Ostatni modyfikujacy: [Name]
PESEL: Data ostatniej modyfikagji: [Date]
Adres zamieszkania: Status zgtoszenia: [New]
Telefon:

Ryc. 4. Arkusz danych podstawowych w systemie tegjep chorob rzadkich uktadu drenia w
Centrum Chorob Rzadkich Uktadu d&enia w Krakowskim Szpitalu Specjalistycznym im. @dan

Pawta Il.
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Nastpnie naley wybra (ryc. 4):
- cel zgtoszenia: mdiwe do wyboru:
>> konsultacja pacjenta
>>przyjecie pacjenta do CRCD
>>prezentacja pacjenta w ramach spntkansultacyjnych
- tryb zgtoszenia
>> planowy
>> przyspieszony
>>pilny
- kategor¢
>>choroby rzadkie kzenia systemowego
>>choroby rzadkie kzenia ptucnego
>> choroby rzadkie serca (kardiomiopatie)
>> rzadkie wrodzone wady ukladugkenia
>> rzadkie arytmie
>> guzy serca oraz choroby uktadaienia w chorobach nowotworowych
>>choroby uktadu lgzenia u cgzarnych
>> niesklasyfikowane choroby rzadkie uktadgzenia
- podkategori - pojawiaj sie rozne opcje zatenie od wybranej kategorii.
Nastpny etap to wypetnienie podstawowych danych klinjh na temat chorego.
W zaleznosci od wybranej klasy choréb rzadkich pojawiadostosowana plansza. Przyktad planszy
dla pacjentéw z podejrzeniem chorohdania ptucnego przedstawiono na rycinie 5.
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Ryc. 5. Przyktadowa karta danych klinicznych patgen

Wopisane dane zostanprzekazane do Koordynatora danej grupy diagnosbtycz

terapeutycznej, ktéry skontaktuje gilekarzem referggym.

178 |Strona



