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Opinia do Projektu rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie programu pi-
lotazowego dotyczacego kompleksowej opieki medycznej nad chorymi z neu-

rofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami (MZ 892)

Opis sytuacji problemowej

Projekt ma na celu poprawe opieki medycznej nad pacjentami z neurofibromatozami

oraz pokrewnymi im rasopatiami.

Gtéwnym problemem w dostepnosci do opieki nad chorymi z neurofiboromatozami oraz
pokrewnymi im rasopatiami jest dtuga i kreta Sciezka diagnostyczna oraz brak dostepu
do osrodkow, ktére w sposdb kompleksowy monitorowatyby przebieg choroby i jej
nastepstwa. Obecnie czas, ktéry mija od pojawienia sie pierwszych objawéw choroby do
postawienia ostatecznego rozpoznania w przypadku wiekszosci dorostych byt dtuzszy niz
10 lat, a zanim zostata postawiona diagnoza, kazdy z chorych otrzymat co najmniej kilka

btednych diagnoz.

Ponadto opieka zdrowotna pacjentdw z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im
rasopatiami nie posiada w kraju okreslonej struktury organizacyjnej. Dorosli chorzy
pozostajg bardzo czesto bez statego lekarza prowadzgcego bedacego specjalista w
zakresie fakomatoz. Utrudniony dostep do leczenia, ktérego doswiadczajg chorzy, nie
polega tylko i wytgcznie na dtugich kolejkach i wydtuzonym czasie oczekiwania na wizyte
u specjalistéw, ale przede wszystkim na trudnosci w dostepie do lekarzy specjalistéow,
ktorzy sg kompetentni w zakresie diagnozowania i monitorowania chorych. W zwigzku z
tym dla chorych istotnym jest skrdcenie Sciezki diagnostycznej i zwiekszenie dostepu do
badan, ktére pozwalajg na wczesne wykrycie zmian bedgcych nastepstwem istniejgcych

mutacji. Z uwagi na wysoka ekspresje objawowg, jest konieczne regularne
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monitorowanie chorych, w szczegdlnosci wykonywanie badan diagnostycznych

obrazowych oraz wykonywanie szeregu konsultacji specjalistycznych.

Istotnym problemem jest réwniez brak spdjnosci postepowania lekarzy z rdznych
osrodkow, z ktorymi stykajg sie chorzy w zwigzku z wykrywaniem charakterystycznych
zmian najczes$ciej w badaniach obrazowych. Ze wzgledu na fakt, iz neurofibromatozy
zaliczane sg do choréb rzadkich srodowisko medyczne, w szczegdlnosci lekarze
podstawowej opieki zdrowotnej nie zawsze posiadajg wystarczajgce doswiadczenie i
dostep do aktualnej wiedzy medycznej w zakresie sposobu postepowania z chorymi, u
ktorych pojawiajg sie symptomy zmian chorobowych moggace dotyczy¢ szeregu uktadow
organizmu, tym bardziej, ze postep w tej dziedzinie jest bardzo dynamiczny. Stad tez
istnieje potrzeba wymiany informacji i konsultacji z lekarzami wyspecjalizowanymi w
zakresie chordb z grupy neurofibromatoz, ktéra bedzie mozliwa dzieki wdrozeniu w
programie pilotazowym mechanizméw gwarantujgcych  mozliwosé zdalnego

konsultowania przypadkow chorobowych.

W celu rozwigzania wskazanych problemoéw w opiece nad chorymi z neurofibromatozami oraz
pokrewnymi im rasopatiami jest konieczne wypracowanie modelu koordynowanej opieki

zdrowotnej nad tymi pacjentami i sprawdzenie jego efektywnosci.

Proponuje sie przetestowanie modelu koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z
neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami w ramach programu pilotazowego, w
rozumieniu ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej

finansowanych ze $rodkéw publicznych, zwanej dalej ,,ustawg o Swiadczeniach”.

W projektowanym rozporzadzeniu okresla sie poszczegdlne etapy opieki nad chorymi z
neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami oraz Swiadczenia opieki zdrowotnej

dedykowane tej grupie chorych.

Il. Opis zastosowanych metod zbierania danych i informacji
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Gtéwne metody zbierania danych i informacji opieraty sie na:

1. Analizie desk research: artykutdw w prasie specjalistycznej, Ocen Skutkéw Regulacji,
stron www: administracji publicznej i samorzgdowej, portali tematycznych,
wypowiedziach oraz tresci materiatéw eksperckich z obszaru ochrony zdrowia.

2. Ankietyzacji przedstawicieli organizacji pacjenckich, m.in. poprzez Platforme
Konsultacji stworzong w ramach projektu , Lepsze prawo w ochronie zdrowia” (wyniki
przestawiono ponizej),

3. Wywiaddw bezposrednich lub telefonicznych z ekspertami, przedstawicielami
administracji publicznej z obszaru ochrony zdrowia oraz reprezentantami organizacji

pacjenckich.

Il. Zestawienie opinii przedstawicieli organizacji pacjenckich

Konsultacje/ankietowanie na Platformie Konsultacji prowadzone byty w postaci zestawu py-
tan zamknietych. Ponizej zaprezentowano wyniki procesu konsultacji jakie zostaty przepro-

wadzone:

1. Czy Pani/Pana zdaniem w chorobach rzadkich, jakich przyktadem moze by¢ neurofibroma-
toza, dostep do osrodkoéw, ktdre w kompleksowy sposdb monitorowatyby przebieg choroby i

jej nastepstwa — odpowiada oczekiwaniom pacjentéw i ich opiekundw?

Warianty odpowiedzi llos¢ Procent udzielonych odpowiedzi
Tak 1
Nie 6
Nie mam zdania 3
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2. Czy Pani/Pana zdaniem w chorobach rzadkich, jakich przyktadem moze by¢ neurofi-
bromatoza, w procesie przed ostatecznym rozpoznaniem rodzaju choroby — pojawiajg

sie btedne diagnozy?

Warianty odpowiedzi llos¢ Procent udzielonych odpowiedzi
Tak 6
Nie 0
Nie mam zdania 4

3. Czy Pani/Pana zdaniem w chorobach rzadkich, jakich przyktadem moze by¢ neurofi-

bromatoza, konieczne jest skrdcenie sciezki diagnostycznej chorych?

Warianty odpowiedzi 130$¢ Procent udzielonych odpowiedzi
Tak 8
Nie 0
Nie mam zdania 2

4. Czy Pani/Pana zdaniem w chorobach rzadkich, jakich przyktadem moze by¢ neurofi-
bromatoza, konieczne jest zwiekszenie dostepu do badan pomagajacych postawié pra-

widtowg diagnoze a nastepnie monitorowac postepy rozwoju choroby?

Warianty odpowiedzi llos¢ Procent udzielonych odpowiedzi
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Tak 7
Nie 1
Nie mam zdania 2

5. Czy Pani/Pana zdaniem nalezy szkoli¢ lekarzy pierwszego kontaktu w zakresie proce-

dur zmierzajgcych do wykrycia choréb rzadkich?

Warianty odpowiedzi llosé Procent udzielonych odpowiedzi
Tak 6
Nie 2
Nie mam zdania 2

Odpowiedzi uzyskane podczas konsultacji zostaty wziete pod uwage przy przygotowaniu

opinii Federacj Pacjentéw Polskich.

[l Opinia Federacji Pacjentéw Polskich

Systemowe przygotowanie programu pilotazowego dot. kompleksowej opieki medycznej
nad chorymi z neurofibromatozami nalezy ocenié jako wazne dziatanie systemu ochrony
zdrowia w Polsce - przede wszystkim dla dotknietych tg chorobg pacjentéw, ich rodzin i opie-
kunow, ale takze jako prébe stworzenia w przysztosci systemu kompleksowej opieki réwniez
nad chorymi z innym nieuleczalnymi chorobami rzadkimi, ktdrzy dotagd zmagajg sie z niedo-

wiadem systemu opieki.
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Nalezy pamieta¢, ze neurofibromatoza to niezwykle ciezka i nieuleczalna choroba
genetyczna. Lekarze wyrdzniajg dwa rodzaje choroby — nerwiakowtékniakowato$é typu 1 i
typu 2. Za pierwszy rodzaj odpowiada mutacja genu w chromosomie 17. Zmiany chorobowe
dotykajg w gtdwnej mierze skoéry oraz uktadu nerwowego (tzw. zmiany skéro-nerwowe).
Procz piegowatych plam neurofibromatoza objawia sie bolami gtowy, bélami i deformacjami
w obrebie koséca, padaczka, nieprawidtowym widzeniem, zezem, nadcisnieniem tetniczym,

zaburzeniami zachowania i rozwoju. Choroba wystepuje 1 na 3000 urodzen.

Za drugi typ odpowiada mutacja w chromosomie 22. Nerwiakowtdkniakowatosé typu 2
charakteryzujg obustronne nerwiaki nerwéw stuchowych. Ten rodzaj neurofibromatozy
wystepuje znacznie rzadziej, bo 1 na 200 000 urodzen. Schorzenie pojawia sie u dzieci oséb
chorych na NF-2. Jesli jedno z rodzicéw cierpi na nerwiakowtdkniakowatosci typu 2, to
istnieje ok. 50 proc. prawdopodobienistwo, ze dziecko odziedziczy te chorobe. Do objawdéw
nalezg zaburzenia wzroku, zmiany barwnikowe siatkdwki, zmetnienie soczewki oraz
nieprawidtowosci stuchowe, szumy w uszach i postepujgca utrata stuchu. W przebiegu NF-2
czesto pojawiajg sie bdle gtowy, porazenie nerwu twarzowego, a takze problemy z

zachowaniem réwnowagi.

Wciaz nie opracowano leczenia przyczynowego, dlatego chorzy mogg liczy¢ jedynie na
leczenie objawowe, a nie przyczynowe. Chorzy zmagajg sie z zaburzeniami funkcjonowania
wielu narzaddw. Z tego powodu leczenia objawdw choroby nalezy szuka¢ u konkretnych
specjalistdw m.in. u ortopedy, neurologa, kardiologa, okulisty, endokrynologa, psychologa,
psychiatry, czy gastroenterologa. Utrudniajgce normalne funkcjonowanie zmiany skérne
czesto usuwane sg chirurgicznie. Wsrdd chorych z napadami padaczkowymi konieczne jest
takze leczenie farmakologiczne. Neurofibromatoza powoduje liczne zmiany nowotworowe,
dlatego tez w nerwiakowtdkniakowatosci czesto stosowana jest chemioterapia i

radioterapia.
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Jak wskazuje Projetodawca, celem przeprowadzenia pilotazu jest ocena efektywnosci organi-
zacyjnej opieki nad chorymi z NF, poprawa efektywnosci diagnostyki i leczenia oraz wczesne
wykrywanie probleméw zdrowotnych charakterystycznych dla tej grupy swiadczeniobior-
céw. Proponowany program pilotazowy wynika z tego, ze zasadniczym problemem wskazy-
wanym przez chorych z neurofibromatozam jest dtuga i kreta Sciezka diagnostyczna. Czas,
ktéry mija od pojawienia sie pierwszych objawéw choroby do otrzymania ostatecznego roz-
poznania w przypadku wiekszosci dorostych jest dtuzszy niz 10 lat, a zanim zostanie posta-

wiona diagnoza, kazdy z chorych otrzymuje co najmniej kilka btednych diagnoz.

Opieka zdrowotna pacjentéw z neurofibromatozami nie posiada w kraju okreslonej struktury
organizacyjnej. Dorosli chorzy pozostajg bardzo czesto bez statego lekarza prowadzacego,
bedgcego specjalistg w zakresie fakomatoz. Utrudniony dostep do leczenia, ktérego do-
Swiadczaja chorzy, nie polega tylko i wyfacznie na dtugich kolejkach i wydtuzonym czasie
oczekiwania na wizyte u specjalistow, ale przede wszystkim na trudnosci w dostepie do leka-
rzy specjalistéw, ktorzy sg kompetentni w zakresie diagnozowania i leczenia choroby. W
zwigzku z tym dla chorych istotnym jest skrécenie Sciezki diagnostycznej i zwiekszenie doste-
pu do badan. Z uwagi na wysoka ekspresje objawowa choroby, sg konieczne réwniez regular-
ne badania kontrolne. Diagnoza dotyczgca okreslonego typu objawow jest aktualna krétko.

Zmienia sie liczba, wielkos¢, charakter guzkéw, a takze ich lokalizacja.

Istotny jest réwniez brak spdjnosci postepowania lekarzy z réznych osrodkéw, z ktérymi
stykajg sie chorzy w trakcie leczenia. Wymiana informacji pomiedzy lekarzami i osrodkami
medycznymi, pod opieka ktérych jest chory rowniez jest niewystarczajaca. Ponadto ze wzgle-
du na wielonarzgdowy charakter choroby, a takze jej przewlektosé, pacjent wymaga
wielospecjalistycznej i przede wszystkim rownolegtej i dobrze skoordynowanej opieki
onkologa, neurologa, okulisty, otorynolaryngologa, chirurga, ortopedy, rehabilitanta oraz

psychologa.

Oczywiste jest, ze w Swietle opisanych wielu problemoéw i systemowych przeszkdd, z ktorymi
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muszg na codzien mierzy¢ sie chorzy, a w szczegdlnosci ich rodziny i opiekunowie, istnieje
pilna potrzeba wypracowania catosciowej strategii postepowania w zakresie skutecznej i
wczesnej diagnostyki, monitorowania chorych i wczesnego wdrozenia leczenia w przypadku

pojawienia sie schorzen zwigzanych przyczynowo z NF.

Aby pomoc byta efektywna, konieczne wydaje sie utworzenie osrodkéw specjalizujgcych sie i
koordynujacych opieke dla chorych z NF, ktére posiadajg doswiadczenie i specjalizujg sie w
rozpoznawaniu tych schorzen, ktére umozliwia monitorowac stan zdrowia w sposéb kom-
pleksowy. Osrodki te powinny umozliwia¢ konsultowanie przypadkow

podejrzewanych o NF z réznych poziomdw opieki ambulatoryjnej i szpitalnej.

Aby zapewnic¢ dziatania koordynujgce konieczne bedzie skompletowanie i zapewnienie sta-
bilnej, dedykowanej kadry. W ramach koordynacji bedg musiaty by¢ wykonywane zaréwno
czynnosci medyczne przez lekarza, takie jak weryfikacja wptywajgcej elektronicznie doku-
mentacji medycznej chorych, udzielanie konsultacji lekarzom prowadzgcym, podstawowej
lub specjalistycznej opieki, jak tez planowanie i umawianie wizyt i konsultacji, gromadzenie i

sprawowanie nadzoru nad obiegiem dokumentacji oraz udzielanie informacji.

Poniewaz w ramach programu pilotazowego bedzie testowany nowy model koordynowanej
opieki nad chorymi z NF, to bardzo wazne bedzie wczesniejsze okreslenie poszczegdlnych
etapow koordynowanej opieki nad chorymi z NF, oraz zakresu $wiadczen opieki zdrowotnej

przystugujgcych swiadczeniobiorcom zakwalifikowanym do programu pilotazowego.

Trudno jest zgodzié sie z decyzjg Projektodawecy, ktéry zatozyt objecie programem pilotazo-
wym jedynie osoby do 30. roku zycia (na podstawie skierowania lekarza ubezpieczenia zdro-
wotnego, spetniajacych kliniczne kryteria kwalifikacji). Oznaczaé to bedzie koncentracje leka-
rzy-specjalistdw oraz systemu wspierania instytucjonalnego przede wszystkim na tej wtasnie
grupie wiekowej, czego skutkiem, nalezy sie obawia¢, bedzie zwiekszenie trudnosci z zabez-

pieczeniem wielu elementdéw opieki nad chorymi nie bedgcymi cztonkami grupy wiekowej
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zakwalifikowanej do programu pilotazowego.

Wydaje sie zasadne, ze prawo realizacji programu pilotazowego beda mialy osrodki koordy-
nujgce, posiadajgce umowe z Narodowym Funduszem Zdrowia na $wiadczenia w zakresie
onkologii i hematologii dzieciecej. Jednak niezrozumiate jest, dlaczego w projekcie rozporza-
dzenia, z géry wymienione sg konkretne osrodki, tj. :

1) Instytut Matki i Dziecka w Warszawie;

2) Szpital Uniwersytecki Nr 1 im. dr Antoniego Jurasza w Bydgoszczy;

3) Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku;

4) Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego.

W ten sposob uniemozliwia sie start w konkursie ofert innych osrodkéw, ktére mogtyby
stwarzac lepsze warunki i wyzszg jakos¢ prowadzenia dziatan w ramach programu pilotazo-

wego.

Pozytywnie natomiast nalezy oceni¢ inicjatywe Projektodawcy wskazujgcego, iz w stosunko-
wo krétkim terminie 3 miesiecy od dnia zakoriczenia programu pilotazowego, zostanie sporzg-
dzone sprawozdanie z realizacji programu, w tym ocena danych i ocena wskaznikéw, o kto-
rych mowa w § 11 projektu rozporzadzenia, dla kazdego z osrodkéw koordynujgcych odrebnie
oraz zbiorczo dla wszystkich osrodkéw koordynujgcych wraz z analizg poréwnawczg i opraco-
waniem statystycznym danych — co, miejmy nadzieje, bedzie podstawg uruchomienia statego

systemu skoordynowanej opieki nad pacjentami z neurofibromatoza.

Opinie przygotowat:
Witold Michatek

Ekspert Projektu
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