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Swiatowy Dzieri Choréb Rzadkich

Eksperci: rok 2022 to czas faktycznego wdrazania Planu dla Chordéb Rzadkich

Rok 2022 to byt wyjatkowo doby czas dla spotecznosci oséb z chorobami rzadkimi w Polsce.
Ruszyly intensywne prace nad realizacjg zadan wyznaczonych przez przyjety w 2021 roku
Plan dla Choréb Rzadkich. W tym celu powotano do zycia siedem zespotéw eksperckich,
ktore okreslaja kierunki i zasady tworzenia rozwigzan systemowych. Co wiecej, miniony rok
przynidst ogromne rozszerzenie $wiadczen zarowno medycznych jak i lekowych. O tym jakie
sg priorytety spotecznosci osob dotknietych takimi schorzeniami na nadchodzace miesigce
dyskutowali eksperci podczas obchodéw Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich.

W ostatnim dniu lutego w tazienkach Krélewskich w Warszawie zebrali sie przedstawiciele
stowarzyszen pacjentéw z chorobami rzadkimi, parlamentu i administracji rzadowej, klinicysci,
eksperci i decydenci z obszaru medycznego, aby juz po raz 13. wspdlnie Swietowaé obchody
Swiatowego Dnia Choréb Rzadkich.

Ksztattowanie nowych standardéw opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi

- Rok 2022 z pewnosciq przejdzie do historii jako wyjgtkowy dla spotecznosci osob z chorobami rzadkimi
- powiedziat podczas obchoddéw Stanistaw Mackowiak, prezes Krajowego Forum na
Rzecz Terapii Chordb Rzadkich ORPHAN zrzeszajacego 51 organizacji pacjentéw z chorobami rzadkimi.
— Przetomowym momentem byto bez wqtpienia powotanie przez Ministra Zdrowia Rady ds. Chorob
Rzadkich co nastgpito w dniu 26 maja 2022 r. Tego samego dnia zostata powofana druga Rada
Naukowa Platformy Informacyjnej,,Choroby Rzadkie”. Te dwie decyzje byty w mojej opinii bezwzglednie
konieczne, aby w sposob praktyczny mogty rozpoczqc sie prace przy realizacji Planu dla Chordb
Rzadkich — dodat.

Dzieki inicjatywie i zaangazowaniu cztonkéw Rady ds. Chordb Rzadkich powotano az siedem zespotow
eksperckich, angazujacych ponad stu wybitnych specjalistow, ktdrzy zajmuja sie m.in. takimi obszarami
jak: osrodki eksperckie, diagnostyka genetyczna, Rejestr Chordb Rzadkich czy tez Paszport Pacjenta z
Chorobg Rzadka.

- Zespot ds. Chordb Rzadkich pracuje nad standardami opieki nad pacjentami. | to wtasnie ich przede
wszystkim stuchamy, ale kierunek naszych dziatan nadajq autorytety medyczne. StworzyliSmy silny
interdyscyplinarny zespdt, dzieki ktdremu mamy szanse nie tylko doréwnac standardom europejskim,
a nawet je przegonic. Wspdlnie zmieniamy rzeczywistoS¢ osob z chorobami rzadkimi w Polsce —
skomentowata podczas konferencji Przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich —
postanka Barbara Dziuk.



Polska w czotéwce badan przesiewowych noworodkéw w Europie

Pod wzgledem skriningu noworodkowego Polska zajmuje zaszczytne drugie miejsce w Europie, zaraz
za Wtochami, ktére tego typu badan przesiewowych robig najwiecej. Badaniami przesiewowymi objete
sg obecnie 32 jednostki chorobowe. Wczesna diagnostyka jest w przypadku wielu chordb rzadkich
kluczowa, dlatego tak wazne jest rozszerzenie skriningu, dzieki ktéremu mozliwe jest wykrycie choroby
jeszcze przed wystgpieniem objawoéw klinicznych. Do tego moze przyczynié sie nowelizacja ustawy o
Funduszu Medycznym, ktéra zaktada zmiany w obszarze diagnostyki genetycznej, w tym zwiekszenie
Srodkow publicznych na ten cel. Przyktadem jest sfinansowanie w jego ramach terapii genowej
rdzeniowego zaniku miesni (SMA) dla dzieci do 6. miesigca zycia, ktore zostaty zdiagnozowane dzieki
dziatajgcemu od ubiegtego roku ogdlnopolskiemu programowi badan przesiewowych.

- Naszym celem jest zwiekszanie ilosci jednostek chorobowych dostepnych w ramach programu badan
przesiewowych. Cieszy nas fakt, Zze czas miedzy wykryciem choroby a rozpoczeciem leczenia ulegt
znacznemu skroceniu. Np. w przypadku SMA w ciggu dwdch tygodni pacjent ma potwierdzonq
jednostke chorobowg, a w ciggu trzech tygodni rozpoczyna witasciwe leczenie. MozZliwosc
przyjmowania lekow przed wystgpieniem objawdw klinicznych jest krytycznie istotna — wptywa na
znaczng poprawe stanu pacjenta w pdzniejszym okresie jego Zycia — podkreslit podczas konferencji
Podsekretarz Stanu w Ministerstwie Zdrowia Maciej Mitkowski.

Wyzwania na przysztos¢

- Strategia dla Chordb Rzadkich to dziatania bezposrednio ukierunkowane na osiggniecie, w mozliwie
najkrotszej perspektywie, w petni skoordynowanej opieki medycznej, jak rowniez dziatania
prospoteczne adekwatne do potrzeb oraz mozliwosci psychofizycznych chorego — podkreslit Stanistaw
Macdkowiak. — Przygotowany obecnie, w ramach pierwszej edycji Plan, obejmuje gtdwnie obszary
zwigzane z poprawq opieki medycznej tej grupy chorych. W dalszej perspektywie niezbedne bedzie
uwzglednienie edukacji oraz wsparcia spotecznego w zakresie chorob rzadkich, co pomoze zapewnic
pacjentom kompleksowe wsparcie — dodaje.

Eksperci wskazywali, ze kolejne obszary wymagajace opracowania rozwigzan i dziatan na rzecz
pacjentéw z chorobami rzadkimi to m.in.: - zapewnienie ciggtosci opieki medycznej w okresie
przejSciowym pomiedzy wiekiem rozwojowym a dorostoscia; - zapewnienie dostepu do rehabilitacji; -
zwiekszenie udziatu polskich osrodkéw badawczych i naukowcéw w miedzynarodowych projektach
badawczych oraz rozwéj wspotpracy interdyscyplinarnej pomiedzy naukami medycznymi i spotecznymi
w obszarach badawczych zwigzanych z organizacjg systemu ochrony zdrowia i optymalizacjg opieki nad
chorymi z chorobami rzadkimi.

- Pamietajmy, ze chorzy na choroby rzadkie nie oczekujq od nikogo specjalnego traktowania, oczekujq
jedynie mozliwosci wyréwnania szans rozwoju i normalnego zycia w kraju, jak wszyscy obywatele.
Mamy piekne i bardzo ambitne zatozenia zapisane w Planie dla Chordb Rzadkich a teraz zapraszamy
do wspdlinych dziatan nad ich realizacjq. Z doswiadczenia wiemy, ze tylko wspdlne dziatania wszystkich
Srodowisk mogqg zaowocowac pozytywnymi efektami — zaapelowat na koniec Stanistaw Mackowiak.

Wiecej informacji na temat choréb rzadkich mozna znalezé na stronie:

rzadkiechoroby.org oraz dzienchorobrzadkich.org
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