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 Plan dla Choréb Rzadkich, czyli kompleksowy model
opieki dla pacjentow z chorobami rzadko wystepujacymi



* Choroby rzadkie — choroby wystepujace z czestoscig 5 na 10 000 osob
lub rzadziej.

* Niemal 50% rzadkich chordéb dotyczy dzieci, a okoto 30% pacjentow
dotknietych tymi chorobami umiera przed 5. rokiem zycia.

* Choroby rzadkie sg przyczyng 30% hospitalizacji w szpitalach
dzieciecych, 40-45% zgonow przed 15. rokiem zycia i stanowig 10—
25% chorob przewlektych u dorostych.



* Choroby rzadkie rozpoznawane sg najczesciej w wieku dzieciecym
(niektore juz w zyciu ptodowym), dlatego placowki pediatryczne sg
osrodkami, ktore najczesciej rozpoznaja chorobe rzadka. Liczna grupa
pacjentow z chorobami rzadkimi to osoby doroste. Sg to zarowno
osoby z rozpoznang w dziecinstwie chorobg rzadka, jak i ci, ktorzy
zachorowali w pozniejszym wieku.



Choroby rzadkie, pomimo ich znacznej réznorodnosci, charakteryzuja
sie kilkoma wymienionymi ponizej wspolnymi cechami:

1) w wiekszosci s uwarunkowane genetycznie (80% chordob), co wigze sie takze ze zwiekszonym
ryzykiem wystgpienia choroby u cztonkéw rodziny;

2) czesto wspotistniejg z niepetnosprawnoscig fizyczng lub intelektualng;
3) majg zazwyczaj przewlekty lub ciezki przebieg;

4) dtugosc zycia chorych jest znacznie skrécona w stosunku przecietnego okresu zycia populacji w
ktorej mieszkaja;

5) koszt ich diagnostyki i leczenia jest z reguty wysoki;
6) leczenie jest obecnie dostepne dla niewielkiego odsetka chorych (5%);

7) chorym nierzadko grozi wykluczenie spoteczne przez utrudniony dostep do edukacji oraz trudne
warunki socjalne, wynikajgce z ograniczonej mozliwosci podejmowania pracy przez opiekunow i
przez nich samych.



* Program zaktada wprowadzenie wysokospecjalistycznych badan genetycznych
w zakresie niezbednym do diagnostyki i monitorowania leczenia pacjentow z
okreslonymi chorobami rzadkimi.

* Gtowne zatozenia Planu dotyczg poprawy diagnostyki i leczenia chordb rzadkich
w Polsce zgodnie ze standardami przyjetymi w Unii Europejskiej, ale takze
poprawy w dostepie do wysokleJOJIakosu Innowacyjnych swiadczen opieki
zdrowotnej oraz poszerzania wiedzy o chorobach rzadkich.

* Plan dla Chorob Rzadkich ma na celu poprawe jakosci opieki medycznej nad
pacjentami z chorobami rzadkimi.



* Plan dla Chorob Rzadkich zawiera 37 zadan, ktore zostang
zrealizowane w latach 2021-2023. Dokument zawiera konkretny
harmonogram dziatan z podaniem zrodta finansowania.






Plan zaktada zmiany w szesciu obszarach:

» Osrodki Eksperckie Chorob Rzadkich;

* Diagnostyka chorodb rzadkich, w tym dostep do nowoczesnych metod
diagnostycznych z wykorzystaniem wielkoskalowych badan genomowych;

Dostep do lekow i sSrodkéw specjalnego przeznaczenia zywieniowego w
chorobach rzadkich;

Polski Rejestr Chordéb Rzadkich;

Paszport pacjenta z chorobg rzadka;

Platforma Informacyjna ,,Choroby Rzadkie”.



* Kluczowe znaczenie beda petni¢ powotane przez ministra zdrowia krajowe osrodki
ekspercie chordb rzadkich, ktére bedg wspotpracowac z Europejskimi Sieciami
Referencyjnymi Choréb Rzadkich.

* Wspotpraca miedzynarodowych grup ekspertow zaktadata mozliwos¢ konsultacji
pacjentow z chorobami rzadkimi przy uzyciu nowoczesnych technologii
komunikacji i wymiany danych, w mysl zasady ,podrozuje wiedza, nie pacjent”.



Przyktady chorob rzadkich

* Do chorob tych zaliczane sg jednostki m.in. takie jak:

rozne typy acydurii, albinizmu, ostrej biataczki szpikowej, hemofilia,
szpiczak mnogi, fenyloketonuria, mukowiscydoza, choroba Gauchera,
choroba Fabry’ego, zespot Pradera-Williego, dystrofia nerwowo-
miesniowa, stwardnienie rozsiane, plgsawica Huntingtona.



https://stronazdrowia.pl/fenyloketonuria-objawy-przyczyny-i-diagnostyka-zasady-leczenia-fenyloketonurii-za-pomoca-diety-o-niskiej-zawartosci/ar/c14-15060784
https://stronazdrowia.pl/mukowiscydoza-to-walka-o-oddech-co-to-za-choroba-i-jakie-objawy-powoduje-dlaczego-skraca-zycie-pacjentow-i-na-czym-polega-ich/ar/c14-15906531
https://stronazdrowia.pl/zespol-praderawilliego-charakterystyka-objawy-leczenie/ar/c14-14139349
https://stronazdrowia.pl/jak-rozpoznac-objawy-stwardnienia-rozsianego-przyczyny-diagnostyka-i-leczenie-sm/ar/c14-13725540
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