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Jestem mama 8 letniej dziewczynki chorej na CHOROBE SYROPU KLONOWEGO (M S U D)
Otrzymalam przy gotowang przez Panstwa Konsultacje Publiczne na temat Rzadkich Chorob.
Chciatabym odpowiedzie¢ na postawione pytania.

Czy aktualna definicja rzadkiej choroby przyjeta w UE jest satysfakcjonujaca?
Uwazam, ze aktualna definicja ,,rzadkiej choroby" stosowana w UE dla mnie jest dobra.

Czy zgadzaja si¢ Panstwo z tym, ze istnieje pilna potrzeba poprawy kodowania i

klasyfikacji w tej dziedzinie?
Uwazam, iz istnieje potrzeba wprowadzenia ujednoliconego rejestru kodowania 1 klasyfikacji
rzadkich chordb we wszystkich panstwach Unii Europejskiej .Kazda jednostka chorobowa powinna
mie¢ odpowiednie oznaczenie. Nalezy takze prowadzi¢ polityke upowszechniania informacji o
rodzajach rzadkich chordb, czgstotliwosci wystepowania, przebiegu schorzenia, sposobéw leczenia
itd. Wazne jest aby spoteczenstwo bylo §wiadome tego, ze istniejq rzadkie choroby. Z wlasnego
doswiadczenia wiem, ze na ogot ludzie a nawet lekarze nie wiedza na czym polega choroba corki i
jak nalezy postgpowac z danym schorzeniem.

Czy europejski rejestr rzadkich chorob pomoze Panstwa krajowemu/regionalnemu
systemowi w udoskonaleniu post¢powania z rzadkimi chorobami?
Wedlug mnie system taki pomoze w postgpowaniu z rzadkimi chorobami. Bedzie mozna szybciej
zdiagnozowa¢ nowego chorego, zmniejszy si¢ mozliwos$¢ powiklan jakie powstaly by w skutek
dhugiego czasu diagnozowania, bedzie mozna liczy¢ na lepsza 1 fachowa opieke.

Czy nalezy wdrozy¢ narzedzia internetowe i elektroniczne w dziedzinie rzadkich
chorob?
Kazdy powinien mie¢ dostgp do informacji na temat takich chorob. W dzisiejszych czasach internet
jest potezna baza informacji 1 jest narzgdziem ogo6lnodostgpnym. Powinien wigc istnie¢ rejestr
informacji 1 danych o rzadkich chorobach. Im wigcej bedzie mozna wiedzie¢ 1 wigcej ludzi bedzie o
tej dziedzinie wiedzie¢ spowoduje ta poprawg sytuacji.

Co mozna zrobi¢, aby jeszcze bardziej poprawi¢ dostep do wysokiej jakosci badan pod
katem rzadkich choréb?
Uwazam, ze powinny by¢ wprowadzone badania przesiewowe w programie zdrowia publicznego w
kazdym kraju Unii Europejskiej. Badanie takie pomogto by w szybkim zdiagnozowaniu chorego,
zmniejszeniu ryzyka powstania niepelnosprawnosci w dalszym zyciu. Kazdy kraj wraz ze
wsparciem Unii Europejskiej powinien w duzym stopniu wspiera¢ badania medyczne i
farmaceutyczne nad rzadkimi chorobami, poniewaz czgstotliwos¢ zachorowan na takie schorzenia



jest mniejsza niz liczba chorych np. na nowotwory czy AIDS. Koncerny farmaceutyczne nastawione
sa gtdwnie na zysk wigc logiczne jest, ze prowadzenie badan 1 opracowywania leczenia
farmakologicznego dla chorych z rzadkimi chorobami bgdzie po prostu nie oplacalne.

Czy europejskie sieci referencyjne powinny traktowa transfer wiedzy jako zagadnienie
priorytetowe? A moze mobilnos¢ pacjentow? Oba te zagadnienia? Jak?
Rzad kazdego kraju UE powinien zwraca¢ duza uwagg na potrzeby jakie rodza sig z istnienia
rzadkich chorob. Stworzenie krajowych a nawet regionalnych o$rodkéw referencyjnych oraz
wymiana wiedzy aktualnej w tej dziedzinie pomigdzy wszystkimi krajami UE poprawi bardzo
sposob opieki nad chorymi 1 potencjalnymi chorymi, spowoduje postep w rozwoju badan
medycznych 1 farmaceutycznych itd. Panstwa powinny wspiera¢ rozwoj osrodkow, ktore pomagaty
by w zdobyciu profesjonalnej wiedzy ale takze powinny zajmowac si¢ zrzeszaniem pacjentéw i ich
rodzin oraz udostepni¢ mozliwos¢ leczenia si¢, udzialu w badaniach i nowych metodach
diagnostycznych i leczniczych w kraju i poza jego granicami.

Czy uwazaja Panstwowe istnieje istotna potrzeba wykonania oceny na poziomie UE
potencjalnych populacyjnych badan przesiewowych pod katem rzadkich chorob?
Jako rodzic dziecka chorego na CHOROBE SYROPU KLONOWEGO (MSUD) jestem za tym aby
zostaly wprowadzone badania przesiewowe noworodkow pod katem rzadkich chorob o ile nie byty
by one szkodliwe dla pacjenta. Na dzien dzisiejszy prowadzi si¢ w krajach Europy badania
przesiewowe w kierunku fenyloketonurii i wrodzonej niedoczynnosci tarczycy, gdyby w naszym
kraju badania zostatyby rozszerzone o inne choroby metaboliczne(np. CHOROBA SYROPU
KLONOWEGO,ACYDURIAIZOWALERLANOWA, ACYDURIA GLUTAROWA typu I,
TYROZYNEMIA typu I, AC YDURIA METYLOMALONOWAI PROPIONOWA, 3-
METYLOKROTONYLOGLICYNURIA, ACYDURIA 3-HYDROKS Y-
3METYLOGLUTAROWA schorzenia wady metabolizmu aminokwasow) bylibysmy zadowoleni
gdyz nastgpne dzieci mialyby szansg na normalne zycie. Dobrze by byto gdyby mozliwe byly by
badania przesiewowe innych chorob rzadkich bez ryzyka powiktan.

Czy przewiduja Panstwo rozwigzanie problemu dost¢pnosci lekow sierocych w skali
krajowej, czy w skali UE?
Biorac pod uwagg fakt, iz Unia Europejska ma na calu jednoczenie panstw cztonkowskich 1 ich
réwnos¢ uwazam, ze dostep do lekow sierocych powinien by¢ taki sam dla kazdego cztowieka
cierpigcego na rzadkie schorzenie. Nie powinno by¢ tak, ze obywatele jednego kraju UE maja
lepszy/maja dostegp do jakiego$ leku sierocego a inni nie. Unia Europejska jak 1 Rzad kazdego kraju
czlonkowskiego powinien stworzy¢ taka wlasnie mozliwo$¢ swoim obywatela.

Czy w UE powinno obowiazywac rozporzadzenie w sprawie sierocych wyrobow
medycznych i diagnostyki chorob sierocych?
Moim zdaniem w UE powinno obowiazywac rozporzadzenie ds. sierocych wyrobow medycznych i
diagnostyki chorob sierocych. Podobnie jak w przypadku lekoéw sierocych Unia Europejska powinna
wspiera¢ prawnie 1 finansowo wraz z poszczegolnymi panstwami cztonkowskimi rozwoj przemyshu
zajmujacego si¢ produkcja wyrobow sierocych oraz diagnostyki tych schorzen.

Jakie rodzaje ustug specjalistycznych i edukacyjnych dla pacjentow z rzadkimi
chorobami i ich rodzin nalezy zaleci¢ na poziomie UE i na poziomie krajowy?
Pacjenci cierpiacy na rzadkie schorzenia i ich rodziny sa najczgsciej osieroceni spotecznie. Brak
specjalistycznej wiedzy lub utrudniony do niej dostep powoduje, Ze osoby takie czuja si¢ same z
wlasng choroba. Rzadka choroba czgsto problemy psychologiczne 1 finansowe. Jako mloda matka w
momencie narodzin dziecka z Choroba Syropu Klonowego znalaztam si¢ w trudnej sytuacji. Brak
informacji na temat choroby corki, problem z ustawa o imporcie lekow sierocych(w Polsce mamy
go co roku gdy konczy si¢ wazno$¢ tej ustawy),zatamanie psychiczne jakie przezytam na wies¢ o



tej chorobie 1 jej przebiegu(czgste wizyty w szpitalach, osamotnienie w przystosowaniu si¢ do zycia
z ta choroba), problemy finansowe, brak wiedzy u lekarzy pierwszego kontaktu o tym schorzeniu,
trudnosci z dostgpem do rehabilitacji dziecka, itp. Uwazani wigc, ze bardzo wazne jest aby kazdy
kraj a takze Unia Europejska zadbaly o to by pacjenci z chorobami sierocymi mieli dostgp do
specjalistycznej opieki medycznej, do rehabilitacji na takim poziomie jaki wymaga rodzaj ich
choroby, do grup wsparcia, ktore pomogtyby radzi¢ sobie w zyciu z rzadkim schorzeniem. Aby
Panstwo zagwarantowato pomoc finansowa w trudnej sytuacji spotecznej pacjentom i/lub ich
rodzinom, by leczenie i/lub dieta byly cho¢ w jakim$ stopniu refundowane.

Jaki model zarzadzania i schematu finansowania bylby odpowiedni dla rejestréw, baz
danych i biobankéow?
Osobiscie nie znam sig na tyle dobrze na zarzadzaniu czy na finansach publicznych. Moim zdaniem
jednak wsparcie finansowe wszelkich dziatan, ktore maj a lub beda miaty znaczenie w osiaganiu
sukcesow w dziedzinie leczenia, diagnostyki rzadkich choroéb jest bardzo wazne i potrzebne.

Jak postrzegaja Panstwo role partnerow (przemystu i organizacji charytatywnych)w
dzialaniach dotyczacych rzadkich chorob, prowadzony w UE jaki model bylby najwlasciwszy
do tego celu?

Uwazam, ze problem rzadkich choroéb w UE jest nadal dobrze nie rozwigzywany. Niech¢¢ ze strony
przemystu farmaceutycznego w udziale nad badaniami, ktére pomogtyby w opracowaniu metod
leczenia czy diagnozowania rzadkich chordéb powinna zosta¢ przetamana sposobami
odpowiedniego dofinansowywania badan. Nalezy upowszechnia¢ wiedze i informacje na temat tych
chorob. Powinno by¢ stworzone wigcej osrodkow specjalizujacych si¢ w opiece nad rzadkimi
chorobami, osrodkow wsparcia spotecznego dla pacjentdow i ich rodzin. Wszelkie te dziatania
powinny si¢ odbywac¢ nie tylko na poziomie Unii Europejskiej ale przede wszystkim na szczeblu
krajowym i regionalnym.

Czy zgadzaja si¢ Panstw o z ideg ustanowienia planow dzialania? Jezeli tak, to czy nalezy
je ustanowi¢ w Panstwa Kkraju lub regionie?
Po zapoznaniu si¢ z KONSULTACJAMI PUBLICZNYMI przygotowanymi przez Komisj¢
Europejska Dyrekcja Generalng ds. Zdrowia 1 Ochrony Konsumentow zgadzam sig z zatozeniami i
planami jakie zostaly opracowane przez Unig Europejska-Uwazam za bardzo wazne aby wszystkie te
plany zostaly wprowadzone w naszym kraju a nawet zostaty narzucone jako priorytetowe dziatanie
w zakresie zdrowia publicznego.

Mam nadzieje, iz moja opinia pomoze w okresleniu potrzeb 1 wytyczeniu odpowiednich dziatan w
dziedzinie leczenia chordb rzadkich.
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