DLG.054.67.2024.DG
Warszawa, 20 marca 2025

Pan
Marcin Wiacek
Rzecznik Praw Obywatelskich

Szanowny Panie Rzeczniku,

W odpowiedzi na pismo znak: V.7013.173.2024.ETP oraz w uzupetnieniu do przekazanej
3 wrzesnia 2024 r. odpowiedzi Ministerstwa Zdrowia (znak: DLG.054.67.2024.EM) prosze
przyjac ponizsze informacje dotyczace termindéw wdrozen oraz elementéw Planu dla
Choréb Rzadkich na lata 2024-2025, ktére juz funkcjonuja.

Na wstepie przepraszam na dtugi odstep czasu pomiedzy odpowiedziami z Ministerstwa
Zdrowia, co wynika z duzego obcigzenia praca, w tym z dziataniami zwigzanymi wtasnie z
realizacjg zapiséw Planu.

Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 zostat przyjety uchwata nr 88 Rady Ministréow
w dniu 13 sierpnia 2024 r. Realizacje poszczegdlnych dziatan zapisanych w planie oparto o
6 obszarow.

Powotaniem Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) oraz analiza
wprowadzonych dla OECR produktéw rozliczeniowych.

Zadanie pn. ,Opracowanie krajowych zalecen powotywania Osrodkéw Eksperckich Choréb
Rzadkich” z terminem realizacji do 31 marca 2025 r. zostato zrealizowane - zalecenia dla
OECR zostaty opracowane przez ekspertéw Rady ds. Choréb Rzadkich. Na tej podstawie
mozemy przystapi¢ do prac nad realizacjg kolejnego zadania z tego obszaru pn. ,Powotanie
specjalistycznych Osrodkoéw Eksperckich Chordb Rzadkich”. W tym dziataniu termin
realizacji zostat okreslony na 31 grudnia 2025 r. i jest w pewnym stopniu zalezy do okresu
czasu jaki potrzebny jest na uzgodnienie i procedowanie przepiséw wprowadzajacych
procedure powotywania krajowych OECR.

Aktualnie mamy 44 OECR w 23 podmiotach leczniczych w 10 wojewddztwach, ktére
nalezg do Europejskich Sieci Referencyjnych, zgodnie z profilem udzielanych swiadczen
opieki zdrowotnej. Te o$rodki mogg wykorzystywad produkty rozliczeniowe, ktére zostaty
wypracowane zgodnie z zadaniem pn. ,Analiza wprowadzonych do rozliczania dla OECR
produktéw rozliczeniowych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej oraz leczenia
szpitalnego”. W Planie zapisano termin zakonczenia realizacji tego zadania na 31 grudnia
2025 r., ktoéry jest zbiezny z okresem trwatosci Il edycji Planu.

Dotychczas zrealizowano zadanie w zakresie obejmujgcym opieke ambulatoryjma:

Od 1 lipca 2024 r. OECR mogg realizowa¢ nowe typy porad w ambulatoryjnej opiece
specjalistycznej:

1) Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania rzadkiej choroby
genetycznej realizowana w Osrodku Eksperckim Choréob Rzadkich (OECR), o wartosci 326
pkt
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2) Kompleksowa ocena specjalistyczna u pacjenta z chorobg rzadka - konsultacja
realizowana w Osrodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR), o wartosci 193 pkt

3) Kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z choroba rzadka - konsultacja specjalistyczna
owartosci 145 pkt

W Il kwartale 2025 r. zostang wprowadzone nowe mechanizmy rozliczania hospitalizacji
zwigzanych z choroba rzadka.

W obszarze pn. ,Poprawa dostepu do badar diagnostycznych wykorzystywanych w
diagnostyce i leczeniu chorobach rzadkich” skoncentrowano sie na realizacji dziatan
zwigzanych z uzupetnieniem wykazu swiadczen gwarantowanych o nowe badania
genetyczne i niegentyczne.

W odniesieniu do badan genetycznych zadanie, z terminem realizacji do 31 grudnia 2024 r.
zostato zrealizowane w zakresie ponizszych badan:

Z dniem 1 stycznia 2025 r. weszto w zycie rozporzadzenie Ministra Zdrowia ktére
wprowadzito do systemu, jako Swiadczenia gwarantowane, dwa nowe badania genetyczne:

1) aCGH - badanie genetyczne metodg porownawczej hybrydyzacji genomowej do
mikromacierzy (aCGH - Array Comparative Genomie Hybridization)

2) Real-Time PCR - badanie analiza ekspresji genu lub kilku gendw (w tym gendw fuzyjnych)
przy uzyciu metody Real-Time PCR -ilosciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie
rzeczywistym (qQRT-PCR - Real-Time Quantitative Polymerase Chain Reaction).

Prace nad wprowadzeniem kolejnych badan genetycznych sg zaawansowane,

przygotowano projekt rozporzadzenie, w ktérym ujeto badania:

1) catoeksomowe (WES - Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS - Next Generation Sequencing),

2) mateisrednie panele NGS

Kontynuowane s prace nad wprowadzeniem niegenetycznych badan diagnostycznych
potrzebnych w diagnostyce chordéb rzadkich metabolicznych. W przypadku tego zadania
zatozono termin realizacji do 31 marca 2025 r. Po opracowaniu stosownych dokumentéw,
wystgpiono o rekomendacje w sprawie badan niegenetycznych do Agencji Oceny
Technologii Medycznych. Aktualnie trwa analiza otrzymanej rekomendacji w celu
zaproponowana nowych zapisow w rozporzadzeniu o $wiadczeniach gwarantowanych z
zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Duzym wyzwaniem w tym obszarze tematycznym jest zadanie zwigzane ze zwiekszeniem
dostepu do aparatury medycznej oraz poprawa infrastruktury podmiotéw leczniczych. Z
uwagi na biezace prace zwiazane z inwestycjami w ochronie zdrowia, jakie prowadzi
Ministerstwo Zdrowia, ww. zadanie pozostaje w fazie przygotowawczej.

Realizacja zadan w obszarze Dostep do lekéw, wyrobéw medycznych i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego stosowanych w chorobach rzadkich jest w pewnym stopniu
zwigzane z procedowang nowelizacjg ustawy refundacyjnej, zatem terminy realizacji zadan
w tym obszarze uzaleznione s od czasu jaki jest potrzebny na prace legislacyjne.

Kolejne obszary Planu dla Choréb Rzadkich dotycza rozwigzan informatycznych: Obszar
Polski Rejestr Choréb Rzadkich, Obszar Karta pacjenta z Choroba Rzadkg oraz Obszar
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prowadzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie” i zostaty ujete w jednym zadaniu
pn. ,Budowa Systemu dla Choréb Rzadkich”. Realizacja tego zadania, z terminem realizacji
do 31 grudnia 2025 r., to nie tylko wdrozenie rozwigzan informatycznych ale réwniez
wydanie stosownych przepiséw. Wskazany termin realizacji wydaje sie by¢ niezagrozony -
Centrum e-Zdrowia realizuje poszczegélne etapy wdrozenia Systemu, natomiast stosowne
przepisy niebawem trafig do konsultacji.

Ostatnim zadaniem zapisanym w Planie dla Choréb Rzadkich na lata 2024-2025 jest
zadanie pn. ,Zaplanowanie i realizacja ogélnopolskiej kampanii spotecznej poswieconej
problematyce choréb rzadkich oraz upowszechnienie informacji o Planie dla Choréb
Rzadkich”. Termin realizacji zadania jest zbiezny z terminem zakonczenia funkcjonowania Il
edycji Planu. Zaktadamy, ze kampania zostanie wdrozona po powotaniu kolejnych OECR
oraz petnym uruchomieniu Sytemu dla Choréb Rzadkich, zatem rzeczywisty termin
realizacji jest uzalezniony od tempa i realizacji innych zadan.

Z wyrazami szacunku

Z upowaznienia Ministra Zdrowia
Urszula Demkow

Podsekretarz Stanu

/dokument podpisany elektronicznie/
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