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Rzecznik Praw Obywatelskich

Szanowny Panie,

w odpowiedzi na pismo z dnia 29 lipca 2022 r. w sprawie choréb rzadkich i refundacji

leczenia uprzejmie prosze o przyjecie ponizszych informaciji.

Na wstepnie pragne zapewni¢, ze Choroby Rzadkie staty sie priorytetem Ministra
Zdrowia, a przyjety w sierpniu 2021 r. uchwatg Rady Ministréw Plan dla Choréb Rzadkich
ma na celu poprawe sytuacji polskich pacjentéw cierpigcych na choroby rzadkie oraz ich
rodzin, przez stworzenie modelu zintegrowanej opieki zdrowotnej, ktéry umozliwi

kompleksowg i skoordynowang opieke.

Program zakfada przeprowadzenie m.in.: kwalifikacje wybranych
wysokospecjalistycznych badan laboratoryjnych, w tym wielkoskalowych badan
genomowych w zakresie niezbednym w procesie diagnostyki i monitorowania leczenia
pacjentdow z wybranymi chorobami rzadkimi. Plan zaktada zmiany organizacyjne w

szesciu obszarach:

1) Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich;

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

3) Dostep do lekéow i srodkéow specjalnego przeznaczenia zywieniowego
w chorobach rzadkich;

4) Polski Rejestr Choréb Rzadkich;
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5) Paszport pacjenta z chorobg rzadka;

6) Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”.

W celu wiasciwej realizacji zadan wymienionych w Planie dla Choréb Rzadkich
powotano Rade do spraw Choréb Rzadkich, ktéra we wspétpracy z ministrem wiasciwym
do spraw zdrowia realizuje oraz monitoruje pod wzgledem merytorycznym realizacje
poszczegoélnych etapéw Planu zgodnie z harmonogramem, w tym m.in. powofanie
odpowiednich zespotow ekspertow, ogtaszanie konkurséw na uzyskanie statusu OECR,
koordynacje wspoétpracy pomiedzy OECR oraz wypetniata inne zadania wynikajgce z jej
kompetencji. Przewodniczacg rady jest Pani prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska
— konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej, Kierownik Katedry i Zaktadu
Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego im. Karola Marcinkowskiego
w Poznaniu, Przewodniczgca Centralnego Zespotu Polskiego Rejestru Wrodzonych

Wad Rozwojowych.

Powotano rowniez Rade Naukowg Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie”, ktdrej
przewodniczgcg jest Pani prof. dr hab. n. med. Anna Kostera-Pruszczyk Kierownik
Katedry i Kiliniki Neurologii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, gtdwnym
zadaniem Rady jest nadzér merytoryczny nad prowadzeniem Platformy Informacyjne;j
»,Choroby Rzadkie”, zwanej dalej ,Platformg” oraz powotano Rade Naukowg do spraw
Rejestrow Chorob Rzadkich pod kierunkiem Pani prof. dr hab. n. med. Krystyny
Chrzanowskiej, Kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej Instytutu ,Pomnik — Centrum
Zdrowia Dziecka”, Cztonka Zarzgdu Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka oraz
Krajowego Koordynatora projektu ORPHANET. Do zadan Rady nalezy miedzy innymi
nadzor merytoryczny nad organizacjg, rozwojem i prowadzeniem Polskiego Rejestru
Choréb Rzadkich.

W proponowanym modelu organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki medycznej
nad pacjentami z chorobami rzadkimi kluczowa role beda petni¢ Osrodki Eksperckie
Chordb Rzadkich powotane przez Ministra wtasciwego do spraw zdrowia, ktére dzieki
wspdélnemu dziataniu na obszarze kraju, zaspokojg potrzeby pacjentow w zakresie
diagnostyki i leczenia. Krajowe OECR bedg powigzane z europejskimi sieciami

referencyjnymi chordb rzadkich przez czionkostwo czesci z nich w tych strukturach.

Zadania podejmowane w ramach realizacji Planu majg na celu m.in. poprawe dostepu
do fachowej, eksperckiej wiedzy w zakresie chordb rzadkich - za posrednictwem
Osrodkow Eksperckich, ale rowniez poprzez Platforme Informacyjng oraz Paszport

Pacjenta z chorobg rzadkg. Aby umozliwi¢ pacjentowi bezpieczne funkcjonowanie



w systemie ochrony zdrowia, w tym udzielenie pomocy w stanach nagtych, zostanie
opracowany w formie elektronicznej tzw. ,Paszport Pacjenta z Chorobg Rzadk3”. Bedzie
to regularnie aktualizowany zaséb informacji na temat pacjenta oraz jego choroby, ktéry
bedzie mégt zostaé udostepniony swiadczeniodawcom, ktérzy czesto po raz pierwszy

spotykajg sie w swojej praktyce z dang chorobg rzadka.

Uprzejmie informuje, ze Minister Zdrowia we wspétpracy z organami pomocniczymi

metodycznie realizuje Plan dla Chorédb Rzadkich.

Z powazaniem
Zz upowaznienia Ministra Zdrowia
Maciej Mitkowski

Podsekretarz Stanu
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