8. Poréwnanie Audytu Krajowego Forum Orphan z 2021 roku i 2022 roku

W marcu 2021 roku 35 organizacji pacjenckich reprezentujacych osoby z chorobami rzadkimi
w Polsce wzieto udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan. Do udziatu w badaniu zaproszono
wowczas 48 organizacji pacjenckich, a odpowiedzi uzyskano od 73 proc. zaproszonych organizacji.

Natomiast w drugim Audycie Krajowego Forum Orphan w lipcu 2022 roku wzieto udziat 37 or-
ganizacji pacjenckich. Zaproszonych zostato 51 organizacji pacjenckich, sposrod ktorych 72 proc.
udzielifo odpowiedzi.

8.1. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do technologii medycznych

W 2021 roku organizacje pacjenckie biorace udziat w Audycie Krajowego Forum Orphan wskaza-
ty na potrzebe objecia refundacjg 23 produktéw leczniczych w 14 wskazaniach klinicznych. Na-
tomiast audyt przeprowadzony w 2022 roku wykazat potrzeby organizacji pacjenckich zwigza-
ne z dostepem lub refundacjg do 16 wskazan klinicznych az 34 produktéw leczniczych — prawie
o potowe wiecej produktow leczniczych niz w roku poprzednim. Jedynie 5 produktow leczniczych
zostato wymienionych w zakresie potrzeb zaréwno w 2021 roku, jak i w 2022 roku.

Tabela 4. Wykaz produktow leczniczych wskazywanych przez organizacje pacjenckie w 2021 roku
iw 2022 roku w ramach potrzeb osob z chorobami rzadkimi.

Nazwa handlowa Nazwa miedzynarodowa Wskazanie
Evrysdi Risdiplam Rdzeniowy zanik mieéni
Vyndagel Tafamidis Amyloidoza transtyretynowa serca
Luxturna Woretygen neparwowek Dziedziczna dystrofia siatkdwki
Zavesca Miglustat Choroba Niemanna Picka typ C
i choroby pokrewne
Zolgensma Onasemnogen abeparwowek Rdzeniowy zanik migs$ni

Zrédto: Opracowanie wtasne

8.2. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do wyrobow medycznych

W 2021 roku tylko 32 proc. organizacji pacjenckich biorgcych udziat w Audycie Krajowego Forum
Orphan wymienito potrzeby obejmujgce dostep do wyrobéw medycznych. W audycie przeprowa-
dzonym w 2022 roku takie potrzeby wymienito znacznie wiecej —az 53 proc. organizacji pacjenc-
kich.

W 2021 roku organizacje pacjenckie wsrod potrzeb oséb z chorobami rzadkimi wymieniaty nie-
powtarzajgce sie wyroby medyczne wzgledem wskazan klinicznych. Natomiast w 2022 roku duza
czes$¢ wskazanych wyrobdw medycznych przez organizacje pacjenckie pokrywata sie. Najczesciej
wymieniano sprzet ortopedyczny, koflatory, koncentratory tlenu, pieluchomajtki, podktadki,
wkifadki, cewniki, tozka rehabilitacyjne i ortopedyczne.

8.3. Zmiany potrzeb w zakresie dostepu do diagnostyki

W 2021 roku az 85 proc. organizacji pacjenckich biorgcych udziat w Audycie Krajowego Forum Or-
phan wymienito potrzeby obejmujgce dostep do odpowiedniej diagnostyki. W 2022 roku poziom
byt podobny — 83 proc. organizacji pacjenckich wskazato na potrzeby w tym zakresie.



Najczesciej wymieniang potrzebg w 2021 roku oraz w 2022 roku przez organizacje pacjenckie sku-
piajgce osoby z chorobami rzadkimi byta potrzeba dostepu do badan genetycznych. W 2021 roku
wymieniono takg potrzebe dla 9 wskazan klinicznych, takich jak choroba Huntingtona, dziedzicz-
ny obrzek naczynioruchowy, rdzeniowy zanik migsni, zespdt Marfana, miopatia, naprzemienna he-
miplegia dziecieca, cukrzycowy obrzek plamki, zanik migsni, choroby nerwowo-mie$niowe (dystro-
fie, rdzeniowy zanik mieéni, miastenia, miopatie, polineuropatie, stwardnienie zanikowe boczne).

W 2022 roku potrzebe dostepu do diagnostyki genetycznej wymieniono réowniez dla 9 wskazan.
Wsrdd nich znalazta sie ataksja rdzeniowo-mozdzkowa, choroba Huntingtona, choroby nerwowo-
-migsniowe, dysplazja ektodermalna, nadciénienie ptucne, obrzek naczynioruchowy, rdzeniowy
zanik migsni, stwardnienie boczne zanikowe, zespot Marfana. Wéréd wskazan dla potrzeby Wpro-
wadzenia badan genetycznych zaréwno w 2021 roku, jak i 2022 roku, wystepowaty tylko cztery
wspolne wskazania: choroba Huntingtona, dziedziczny obrzek naczynioruchowy, rdzeniowy zanik
miesni i zespdt Marfana.

8.4. Zmiany potrzeb w zakresie modeli i optymalizacji opieki

W Audycie Krajowego Forum Orphan w 2021 roku potrzeby w zakresie poprawy opieki i jej opty-
malizacji dla 0séb z chorobami rzadkimi wskazato 76 proc. organizacji pacjenckich biorgcych udziat
w badaniu. Natomiast w 2022 roku az 92 proc. organizacji bioracych udziat w badaniu wskazato na
potrzeby zwigzane z optymalizacjg opieki. W 2021 roku organizacje pacjenckie wymienity 29 po-
trzeb, a w 2022 roku wskazano az 69 potrzeb zwigzanych z optymalizacja opieki dla 0séb z choro-
bami rzadkimi.

Zaréwno w 2021 roku, jak i w 2022 roku, wérédd potrzeb najczesciej wskazywanych w zakresie
optymalizacji opieki dla 0séb z chorobami rzadkimi wymieniano utworzenie modelu opieki kom-
pleksowej oraz potrzebe powstawanie oérodkéw referencyjnych dedykowanych danej chorobie
rzadkiej. W 2021 roku wsrdd zgtaszanych potrzeb az 79 proc. (23 sposréd wszystkich 29 potrzeb
dotyczacych optymalizacji opieki) dotyczyto wprowadzenia opieki koordynowanej i orodkéw
referencyjnych, centr specjalizujacych sie w chorobach rzadkich.

Natomiast w 2022 roku udziat potrzeb zwigzanych z opieka koordynowang i specjalistycznymi
os$rodkami referencyjnymi stanowit 23 proc. wszystkich potrzeb zwigzanych z optymalizacja opie-
ki (16 sposréd wszystkich 70 potrzeb).

8.5. Zmiany obejmujace inne potrzeby

W 2021 roku 71 proc. organizacji pacjenckich biorgcych udziat w badaniu wymienito réwniez inne
potrzeby oséb z chorobami rzadkimi niz te we wskazanych kategoriach, obejmujgcych produkty
lecznicze, wyroby medyczne, diagnostyke oraz optymalizacje opieki. W 2022 roku niewiele mniej
—69% proc. objetych badaniem organizacji wskazato inne potrzeby, poza przyjetymi kategoriami.

Najczgsciej wymieniane w 2021 roku byty inne potrzeby zwigzane ze wzrostem liczby lekarzy spe-
cjalistow w odpowiednich dziedzinach, edukacjg specjalistow w lekarzy w kierunku rozpoznawa-
nia, diagnostyki i leczenia choréb rzadkich, a takze tworzenia rejestrow pacjentéw z chorobami
rzadkimi. W 2022 roku w ramach Audytu Krajowego Forum Orphan organizacje pacjenckie wéréd
innych potrzeb skoncentrowaty sie gtéwnie na koniecznodci wprowadzenia zmian dotyczacych
systemu orzecznictwa o niepetnosprawnosci oraz zapewnieniu odpowiedniego wsparcia — zaréw-
no psychologicznego, jak i w formie opieki wytchnieniowej dla opiekundw i rodzin oséb z choro-
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