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Co roku, w ostatni dzien lutego o chorobach rzadkich przypomina caly swiat. To okazja, by zwroci¢
uwage na miliony pacjentow oraz ich bliskich, ktorzy na co dzien borykaja si¢ z diagnoza, leczeniem 1
trudnosciami zycia z rzadkimi schorzeniami.

Kazda choroba rzadka wymaga naszej szczegdlnej uwagi. Kazdy Pacjent zastuguje na nasza szczegdlng
opieke. Wiele informacji dotyczacych choréb rzadkich oraz organizacji opieki i leczenia pacjentéw z
chorobami rzadkimi mozna znalez¢ na platformie informacyjnej Choroby Rzadkie.

Nie takie rzadkie

Choroby rzadkie to przewlekte 1 czgsto cigzkie lub bardzo cigzkie schorzenia, ktore dotykaja ok. 2 do 3
milionéw 0séb w Polsce. Leczenie pacjentow wymaga interdyscyplinarnej wspotpracy specjalistow oraz
dostepu do nowoczesnych terapii i innowacyjnych badan diagnostycznych. Warto zauwazyc, ze wsrod
ok. 8 tysigcy chorob rzadkich wigkszoS¢ ma podioze genetyczne 1 wrodzone, ale wiele z nich to takze
nowotwory, szczegdlnie hematologiczne.

W Polsce trwa realizacja przyjetego w sierpniu 2024 roku Planu dla Chorob Rzadkich na lata 2024-2025.
Plan wyznacza kierunki zmian w diagnostyce, leczeniu i wsparciu pacjentow.

44 wyspecjalizowane oSrodki eksperckie oferuja opieke na §wiatowym poziomie

W Polsce specjalistyczna opieke pacjentom z chorobami rzadkimi zapewniaja Osrodki Eksperckie
Chor6b Rzadkich (OECR) nalezace do europejskiej sieci wyspecjalizowanych w danych jednostkach
chorobowych placowek medycznych rozsianych w catej Unii. Migdzynarodowa wspoélpraca pozwala
klinicystom na wymiang doswiadczen 1 wsparcie w optymalizacji strategii leczenia pacjentéw, ktérych w
pojedynczych panstwach moze by¢ kilku lub kilkunastu.

Zadaniem OECR jest m.in. diagnostyka, leczenie oraz monitorowanie stanu pacjenta z okreslong choroba
rzadka lub grupa takich choréb. W Polsce do europejskiej sieci referencyjnej naleza 44 osrodki. Obecnie
trwaja prace nad powotaniem kolejnych wyspecjalizowanych placowek, aby zwigkszy¢ dostepnosé
leczenia dla dorostych 1 dzieci w kazdym wojewddztwie.

Istotne jest wprowadzanie mechanizmow rozliczeniowych dedykowanych OECR, dostosowanych do
specyfiki udzielania Swiadczen w chorobach rzadkich. Od 1 lipca 2024 r. OECR moga realizowa¢ nowe
typy porad w ambulatoryjnej opiece specjalistycznej: kompleksowa ocena genetyczna, kompleksowa
ocena specjalistyczna, kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z choroba rzadka. W marcu 2025 r.
zostang wprowadzone nowe mechanizmy rozliczania hospitalizacji zwiazanych z choroba rzadka.

Nowoczesne metody diagnostyki molekularnej
1 stycznia 2025 r. weszto w zycie rozporzadzenie Ministra Zdrowia, ktére udostgpnia pacjentom z
chorobami rzadkimi dwa nowe badania genetyczne utatwiajace dobor prawidlowego leczenia.

e Badanie genetyczne metodg porownawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (aCGH) —
umozliwia analiz¢ calego materiatu genetycznego pacjenta w trakcie jednego badania. aCGH
pozwala identyfikowac nieprawidlowosci w genomie, ktére wczesniej nie byty mozliwe do
wykrycia. Badanie stosowane jest u pacjentow z niepetnosprawnoscia intelektualng, autyzmem,
cechami dysmorfii lub wadami wrodzonymi, a takze w diagnostyce onkologicznej,
preimplantacyjnej i prenatalne;.

e Analiza ekspresji genu lub kilku gendw przy uzyciu metody Real-Time PCR — stosowana w
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diagnostyce 1 monitorowaniu odpowiedzi na leczenie pacjentow chorujacych na nowotwory
uktadu krwiotwodrczego, takie jak biataczka limfatyczna, szpikowa, monocytowa oraz inne
nowotwory zlosliwe tkanki limfatycznej, uktadu krwiotworczego i tkanek pokrewnych.

Dodatkowo, w marcu do konsultacji publicznych trafi rozporzadzenie wprowadzajace w ramach
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej finansowane ze Srodkow publicznych badania genetyczne technika
sekwencjonowania NGS, w tym badanie catoeksomowe (WES — Whole Exome Sequencing), badania
matych 1 Srednich paneli NGS oraz kompleksowe profilowanie genomowe metoda wysokoprzepustowego
sekwencjonowania NGS w diagnostyce molekularnej pacjentow z nowotworami ztoSliwymi.

Nieustannie zwieksza si¢ dostepno$¢é nowoczesnych terapii
Coraz wigcej terapii dla 0s6b z chorobami rzadkimi trafia do pacjentow. W 2024 r. wprowadzono 36
terapii, a w 2025 r. kolejne 12. W sumie 48 terapii dla pacjentow chorujacych na 30 schorzen rzadkich.

Nowoczesne leczenie trafilo m.in. do pacjentow:

e 7 zespolem Lennoxa-Gastauta lub zespotem Dravet,

z achondroplaz;ja,

z choroba Pompego,

¢ 7 uogoblniong postacig miastenii,

e z napadami padaczkowymi w przebiegu zespotu Stwardnienia Guzowatego,
chorych na pierwotng matoptytkowos¢ immunologiczna,

chorych na rdzeniowy zanik migsni (SMA).

Rejestr Choréb Rzadkich wspiera monitorowanie skutecznosci leczenia

Duza rolg w prowadzeniu polityki zdrowotnej w obszarze choréb rzadkich jest dostep do informacji o
chorobach oraz liczbie pacjentow. Dzigki danym zbieranym w Polskim Rejestrze Choréb Rzadkich
mozliwe bedzie okreslenie skali problemu, zapotrzebowanie na okreslona opieke zdrowotng oraz ocena
efektow podejmowanych dziatan terapeutycznych.

Karta Pacjenta z choroba rzadka umozliwi szybszy dostep do informacji medycznych

Karta Pacjenta z chorobg rzadka to nowe narzedzie, ktére zawiera najwazniejsze informacje na temat
choroby, lekow oraz lekarzy prowadzacych. Gdy pacjent znajdzie si¢ w rejestrze chorob rzadkich
automatycznie otrzyma kart¢ pacjenta, co utatwi kontakt z lekarzami innych specjalnosci, z ktérymi beda
mie¢ kontakt po raz pierwszy, lub w sytuacji zagrozenia zdrowia lub zycia. Karta Pacjenta z Choroba
Rzadka bedzie prowadzona w postaci elektronicznej oraz zintegrowana z Indywidualnym Kontem
Pacjenta.

Karta Pacjenta bedzie dostgpna dla pacjentow w drugiej potowie 2025 roku.

Rada ds. Choréb Rzadkich — ,,wszyscy za jednego”

Dziatajaca przy Ministrze Zdrowia Rada ds. Choréb Rzadkich wspiera rozwdj systemowych rozwigzan w
zakresie opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi, wspotpracuje z migdzynarodowymi organizacjami
oraz podejmuje dziatania na rzecz zwigkszania wiedzy na temat chor6b rzadkich wsrdd specjalistow
medycznych, pacjentow oraz spoleczenstwa. W sktad Rady wchodza eksperci ré6znych specjalizacji,
kierownicy klinik, lekarze, ktérzy na co dziefi zajmuja si¢ chorymi z chorobami rzadkimi, przedstawiciele
Agencji Badan Medycznych, NFZ, Centrum e-Zdrowia oraz przedstawiciele organizacji pacjentow.
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Wszyscy pracuja na rzecz zapewnienia dostgpu do wysokiej jakosci badarn diagnostycznych oraz do
niezbe¢dnych terapii.
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