Warszawa, 29-07-2022 r.
RZECZNIK PRAW OBYWATELSKICH

Marcin Wigcek

V.7010.128.2022.ETP

Pan
dr n. ekon. Adam Niedzielski

Minister Zdrowia
via ePUAP

Wielce Szanowny Panie Ministrze,

Pragne nawigzac do niezwykle waznej problematyki, jakg sg choroby rzadkie i
refundacja leczenia, w szczegdlnosci dzieci oraz do rekomendacji w tym zakresie
zaproponowanych przez: Ekspertéw oraz Cztonkéw Komisji Ekspertéw ds. Zdrowia

dziatajgcej przy RPO.

Na wstepie podkreslenia wymaga, ze kwestia chordb rzadkich, jest dla mnie niezwykle
wazna. Problematyka ta byta réwniez istotna dla moich poprzednikéw. Rzecznicy
wielokrotnie w przestrzeni publicznej podnosili koniecznos¢ dziatan panstwa
dotyczacych chordb rzadkich. Przejawem tego na przestrzeni ostatnich lat byty
wystgpienia, w ktérych Rzecznicy podkreslali potrzebe przyjecia Narodowego Planu
dla Chordéb Rzadkich, zgodnie z Zaleceniami Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie

dziatan w dziedzinie chorob rzadkich (2009/C 151/02)". Z aprobatg nalezy sie odnies¢
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do przyjecia przez rzad Planu dla Chordéb Rzadkich? - modelu opieki dedykowanej dla
pacjentéw z rzadko wystepujgcymi chorobami, dajgcej perspektywe poprawy dostepu

do procesu diagnostycznego i terapeutycznego.

Niemniej, problematyka choréb rzadkich wymaga dalszych zmian systemowych, czego
przejawem sg naptywajgce do mojego Biura skargi obywateli, jak i wnioski Ekspertéw
podczas odbytego w Biurze Rzecznika w dniu 15 czerwca 2022 r. posiedzenia Komisji

Ekspertow ds. Zdrowia, na ktérym zostata poruszona niniejsza kwestia.

Niezwykle istotne byty gtosy zaproszonych ekspertéw z zewnatrz: prof. dr hab. n. med.
Anny Latos-Bielenskiej oraz Stanistawa Mackowiaka, ktérzy przyblizyli problemy oraz

niezbedne kierunki zmian w problematyce choréb rzadkich.

Po pierwsze, 6-8 % populacji cierpi na choroby rzadkie. W wiekszosci sg to choroby

uwarunkowane genetycznie (80%), co tgczy sie ze zwiekszonym ryzykiem wystgpienia
choroby u cztonkéw rodziny. Nalezy zauwazy¢, ze w Polsce na choroby rzadkie cierpi
2-3 mIn pacjentéw. Wiekszos$¢ z tych osdb nie ma rozpoznania i chorzy nie sg widoczni
w systemie ochrony zdrowia. Wielu pacjentow jest skazana na odyseje diagnostyczng
trwajgcg nawet wiele lat, zanim nastgpi ustalenie wtasciwego rozpoznania albo w
ogole do niego nie dojdzie. Obecnie przetom w chorobach rzadkich otwiera

diagnostyka genetyczna.

Po drugie, pacjent z chorobg rzadkg jest dyskryminowany w dostepie do diagnostyki.

Chory jest podwadjnie pokrzywdzony - nie tylko nie ma mozliwosci terapii (co wynika z
genetycznej natury chordéb rzadkich), ale nie ma prawa do rozpoznania. Ztotym
standardem jest diagnostyka genetyczna z zastosowaniem wysokoprzepustowych
metod genomowych: aCGH i NGS (panele celowane, WES, WGS). W Polsce te testy
genetyczne nie sg objete refundacjg. Przez wiele lat decydenci btednie uwazali, ze
stawianie rozpoznania w przypadku choréb, dla ktérych w danej chwili nie ma terapii,
jest niepotrzebne. Zdaniem Ekspertow rozpoznanie przyczynowe (poznanie podtoza

molekularnego) konczy odyseje diagnostyczng i umozliwia m.in. terapie dostepnym
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lekiem, takze off label, terapie celowang, wtasciwg opieke medyczng, dobrang
indywidualnie (np. unikanie okreslonych czynnikéw szkodliwych, zapobieganie
powiktaniom, nadzér onkologiczny), realizacje planéw prokreacyjnych (po ustaleniu
rozpoznania rodzice 8 razy czesciej decydujg sie na realizacje plandw prokreacyjnych),
tatwiejsze zaakceptowanie choroby, udziat w badaniach klinicznych dotyczgcych
opracowania terapii oraz skorzystanie z terapii choroby rzadkiej, jesli zostata ona

Oopracowana.

Po trzecie, pacjent jest narazony na niebezpieczenstwo korzystania z testéw

genetycznych niskiej jakosci, niewiarygodnych, bez interpretacji wynikéw testéw

klinicznej, bez porady genetycznej, bez dalszej diagnostyki.

Wystepuje brak ustawy o testach genetycznych, jak i brak nadzoru nad jakoscig i
wiarygodnoscig badan genetycznych (wynik testu niewiarygodny, test Zle dobrany do
danej sytuacji klinicznej), badania genetyczne, takze testy genetyczne dla celow
zdrowotnych sg traktowane jako zwykta dziatalnos¢ gospodarcza. Pacjent zostaje
pozostawiony samemu sobie, z wynikiem, ktérego nie rozumie, skazany na wiedze z
Internetu. Obecnie nie ma przepiséw prawa, ktére by chronity pacjenta przed takim

zagrozeniem.

Po czwarte, wystepujg dramatyczne braki kadrowe w genetyce medycznej/klinicznej.

Problemem jest brak dostepu biotechnologdéw do specjalizacji z laboratoryjnej
genetyki medycznej. Biotechnolodzy sg niezbedni przy wysokoprzepustowych
badaniach genomowych (najwazniejszy rodzaj badan w diagnostyce choréb rzadkich).
Dodatkowo posiadajg niezbedne przygotowanie uzyskane w trakcie studiow. Dla
przyktadu UM w Poznaniu: zajecia z biologii molekularnej, genetyki, diagnostyki
genetycznej - biotechnologia medyczna 913 godzin, a analityka medyczna 180 godzin.
Wobec czego, biotechnolodzy stanowig znakomicie przygotowang kadre, ktéra
powinna wejs¢ w dalsze szkolenie i mdc robic specjalizacje z laboratoryjnej genetyki
medycznej. Natomiast od 6 lat nie sg w Polsce organizowane studia podyplomowe,
ktore kiedys$ byty i dawaty biotechnologom, po 2 letnich studiach podyplomowych,
uprawnienia diagnosty laboratoryjnego (jest ,,umowa” kierunkéw analityki na

uczelniach medycznych, zeby nie otwierac tego kierunku). Z kolei bez uprawnien

-3-



diagnosty nie mozna podjac¢ specjalizacji - uprawnienia diagnosty sg tylko dla
absolwentéw analityki medycznej. Wobec czego, biotechnolodzy od 6 lat nie moga
zdoby¢ uprawnien i specjalizacji. Ministerstwo Zdrowia przedstawito projekt nowe;j
specjalizacji ,Medyczna genetyka molekularna”, dostepnej dla biotechnologéw, ktéra
daje uprawnienia wybiorczo do diagnostyki genetycznej. Dodatkowym problemem
jest niewystarczajgca liczba lekarzy specjalistow genetyki klinicznej. Na powyzsze ma
wptyw odchodzenie do innych specjalizacji z powodu braku mozliwosci prowadzenia
diagnostyki genetycznej zgodnej z aktualnymi standardami oraz bardzo niska wycena

konsultacji genetycznej.

Po pigte, nastgpito obnizenie poziomu opieki medycznej nad dzie¢mi z wadami

wrodzonymi w czasie pandemii - wg rodzicoéw dzieci z wadami.

Na podstawie projektu Eurolinkcat3, w ktdrym po przeprowadzaniu ankiety wzieto
udziat 1070 rodzicéw w 9 krajach UE i WIk. Brytanii (>500 z Polski) zostato
przedstawione, ze w Polsce podczas pandemii COVID-19 wobec dzieci z wadami
wrodzonymi z m.in. ciezkg wadg serca, zespotem Downa, byta znaczna liczba
przesuwanych lub odwotywanych zabiegdéw, badan czy wizyt. Natomiast zadowolenie

z opieki medycznej w tym zakresie znajdowato sie na niskim poziomie.

Po széste, nalezy rozszerzy¢: diagnostyke przesiewowg u noworodkéw oraz zwiekszyé

oferte farmakologiczng dla pacjentéw z chorobami rzadkimi.

Obecnie wystepuje mozliwosc rozszerzenia diagnostyki noworodkowej, przesiewu
noworodkowej na wiele choréb metabolicznych, ktére mozna zdiagnozowac i
rozszerzy¢ procedure w tym zakresie. Jezeli chodzi o choroby rzadkie oferta
farmakologiczna jest tylko dla 6-10 % chorych pacjentow. Wystepuje zawezanie
refundacji dla leczenia chordéb rzadkich. A w konsekwencji moze doprowadzi¢ do
dyskryminacji osdb cierpigcych na choroby rzadkie i gorszego traktowania tych

pacjentow, anizeli cierpigcych na choroby populacyjne.

3 European Union’s Horizon 2020 research and innovation programme under grant agreement, No

733001; 2017-2022).



Po siédme, obecnie nie wystepuje instytucja koordynujgca Plan dla Chordéb Rzadkich -

brak jest organu wykonawczego (wystepuje organ doradczy).

Zatozenia Planu dla Choréb Rzadkich zawierajg zapisy polityki zdrowotnej panstwa.
Brak jest natomiast instytucji koordynujgcej ,Plan”, jak i w dalszym ciggu nie zostaty
wdrozone osrodki eksperckie dla chordb rzadkich, w ktérych mozna leczy¢ pacjentow.
Istotne jest przyjecie tych zapiséw, a wiec nowelizacja regulacji ustawy refundacyjne;j.
Jednoczesnie zwrécono uwage na brak Swiadomosci pacjentéw i ich rodzin, ale
rowniez lekarzy, co do choréb rzadkich na ktére cierpig pacjenci. Zauwazono, ze to co
sie dzieje w ochronie zdrowia uwidocznia braki systemowe, kadrowe i pewne
zaniedbania panstwa. Przejawia sie to rowniez w réznego rodzaju zbiérkach
podmiotdw non profit m.in. fundacji na rzecz leczenia pacjentéw z chorobami

rzadkimi.

Po 6sme, Eksperci KE ds. Zdrowia, nadmienili, ze panstwo szczegdlnie niedomaga w

zakresie pieczy nad dzieckiem w dostepie do Swiadczen i ich refundacji.

Zostaty zarysowane trzy ztozone ptaszczyzny przyczyn dla ktorych Swiadczen w
powyzszych przypadkach sie nie udziela. Pierwsza z nich odnosi sie do sfery
finansowej - koszty udzielenia Swiadczenia dziecku sg tak duze, ze NFZ odmawia ich
pokrycia - wowczas ciezar finasowania spada na dyrektordw szpitali i moze przyczynic
sie do zadtuzenia takiej placowki. Kolejng przyczyne stanowi wyczerpanie wszelkich
dostepnych Swiadczen, a nie ma juz innych Swiadczen, ktére mozna by byto udzielic.
Ostatnig istotng ptaszczyzng jest dysfunkcja w organizacji panstwa - brak personelu i
sprzetu jest sygnalizowany przez dyrektoréw szpitali, wobec czego, pacjent jest
wysytany za granice, gdzie sg mu udzielane Swiadczenia. Jest wiele obszardw, gdzie
Polska mogtaby zorganizowac centrum i obstuzy¢ pacjentéw w chorobach rzadkich

wymagajgcych opieki.

Wobec powyzszego, nalezy podjgc nastepujgce dziatania w zakresie choréb rzadkich

na rzecz poprawy obecnej sytuacji:



- Rekomendacje - Zespo6t ekspertow PT Genetyki Cztowieka i Konsultanta Krajowego w
dziedzinie genetyki klinicznej przygotowuje szczegétowe rekomendacje dla lekarzy

dotyczace diagnostyki genetycznej poszczegodlnych choréb rzadkich.

- Plan dla Chordéb Rzadkich, przyjety przez Rade Ministrow i aktualnie wdrazany - za
niezbedne nalezy uzna¢ wdrozenie jego punktow poprzez m.in. osrodki eksperckie
chordéb rzadkich (OECR), poprawe diagnostyki chordb rzadkich, w tym dostepu do
nowoczesnych metod diagnostyki z wykorzystaniem technologii genomowych, dostep
do lekow i srodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich,
Polski Rejestr Chordob Rzadkich/ Rejestr Chordb Rzadkich, Paszport pacjenta z chorobg
rzadkg, Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie". Istotne jest przyjecie tych zapiséw,

a wiec nowelizacja regulacji ustawy refundacyjnej.
- Uwzglednienie prac Rady ds. Chordéb Rzadkich powotanej dnia 26 maja 2022 r.
- Przyjecie Ustawy o testach genetycznych.

- Ustanowienie nowej specjalizacji ,Medyczna genetyka molekularna” dla

biotechnologdw.
- Ustanowienie nowego zawodu medycznego ,doradca genetyczny”.

- Zmiany w refundacji diagnostyki genetycznej, tj. poszerzenie koszyka Swiadczen
gwarantowanych o wysokoprzepustowe badania genomowe, finansowanie
diagnostyki genetycznej u dzieci w wieku 0-18 z Funduszu Medycznego, zmiana

wyceny wizyt w poradni genetycznej.

- Wdrozenie wszystkich punktéw Planu dla Choréb Rzadkich, w tym powotanie

osrodkdéw eksperckich dla okreslonych choréb rzadkich.

- Powotanie instytucji koordynujacej Plan dla Chordb Rzadkich - brak jest organu

wykonawczego (wystepuje organ doradczy).

- Rozszerzenie diagnostyki przesiewowej u noworodkdéw oraz zwiekszenie oferty

farmakologicznej dla pacjentow z chorobami rzadkimi.

- Zwiekszenie pieczy nad dzieckiem w dostepie do Swiadczen i ich refundacji.



Wobec powyzszego, na podstawie art. 13 ust. 1 pkt 2 ustawy z dnia 15 lipca 1987 r. o
Rzeczniku Praw Obywatelskich (Dz. U. z 2020 r poz. 627 ze zm.) zwracam sie do Pana
Ministra z uprzejmg prosbg o wyrazenie stanowiska w podnoszonej sprawie, w tym
w szczegolnosci o informacje o planach, jak i dziataniach Ministerstwa Zdrowia w
obrebie chordb rzadkich oraz w zakresie wdrozenia poszczegdlnych punktéw

Planu dla Chordéb Rzadkich.

Z wyrazami szacunku

Marcin Wigcek
Rzecznik Praw Obywatelskich

/-podpisano elektronicznie/



