I haven't found anywhere information about the language in which answers should be written.
I will write answers in Polish, because it is my mother tongue and it would be easier for me to
write in Polish than in English.

I have glycogen storage disorder. I am 22 years old.

I live in Poland, Poznan. I am studying.

Monika Dambska

pyt 1. Mysle, ze definicja rzadkiej choroby jest satysfakcjonujaca, jednakze nalezy wzia¢ pod
uwagg fakt, ze nie wszytskie przypadki wystepowania danej choroby sa wykrywane.

pyt 2. zgadzam sig, ze nalezy usprawni¢ dziatania dot. kodowania i klasyfikacji rzadkich
chorob.

pyt 3. z pewnoscia europejski rejestr rzadkich chordb usprawni postgpowanie w Polsce.
pomoze usprawni¢ system refundacji lekow oraz polepszy opiecke medyczna. moim zdaniem
nalezaloby wspomoc takze ksztalcenie personelu medycznego w zakresie postgpowania z
pacjentami z rzadkimi chorobami, gdyz niejednokrotnie chorym brakuje fachowej opieki.

w naszym kraju pojawia si¢ problem jak postgpowac z osobami chorymi na rzadkie choroby
sklasyfikowanymi jako dziecigce. duza czgs$¢ tych pacjentdw przekracza wiek 18 lat i zostaje
pozbawiona opieki, gdyz osrodki zajmujace si¢ np. rzadkimi chorobami metabolicznymi
ukierunkowane sa na leczenie dzieci.

pyt 4. uwazam, ze ERN powinny rzeczywiscie dzieli¢ si¢ wzajemna wiedza 1 do§wiadczeniem
1 powinno byc¢ to ustalone oficjalnie a nie jedynie na zasadzie renomy.

pyt 5. tak. internet jest znacznym utatwieniem w aspekcie porozumiewania si¢ zarowno
lekarzy, personelu medycznego i badawczego ale i pacjentow. internetowe fora i grupy
wsparcia umozliwiaja wymiang doswiadczen, wzajemna pomoc. jest to niezwykle wazne,
gdyz pacjenci z rzadkimi chorobami czgsto mieszkaja w znacznej odlegtosci od siebie i
niezwykle trudno jest zorganizowac spotkanie. internet pozwala takze na duza oszczednosé
czasu, co wazne jest zwlaszcza na poczatku, gdy pacjent i jego rodzina sa przyttoczeni
chorobg i duzo czasu zajmuje im nauka wlasciwego postgpowania w danej jednostce
chorobowe;j.

pyt 6. niezwykle istotna jest wspomniana wspoipraca migdzynarodowa oraz wsparcie
finansowe. wazne jest takze by informacje o badaniach pod katem rzadkich choréb docieraty
do wigkszej liczny osrodkéw na terenie catej UE.

pyt 7. badania przesiewowe w kierunku rzadkich chordb pojawiajacych si¢ od urodzenia
czesto pozwolityby unikna¢ wielu pozniejszych komplikacji wynikajacych z cigzkiego
przebiegu choroby przed zastosowaniem leczenia. uwazam, ze zmniejszyloby to koszty
niejednokrotnej dtuzszej hospitalizacji pacjenta przed wykryciem i zdiagnozowaniem
choroby. umozliwitoby to takze wykrycie wszystkich przypadkéw choroby i pozwolitoby
doktadniej oceni¢ ich czgstos¢ wystepowania.

pyt 8. w skali catej UE.
pyt 9. oczywiscie, ze powinno obowiazywac na ten temat rozporzadzenie.

pyt 10. zwlaszcza powinny to by¢ wymienione ustugi informacyjne (szkolenia, konferencje)



oraz ustugi pozwalajace na wzejemna wymiang do§wiadczen i wzajemne wsparcie (spotkania,
wspolne wyjazdy) wynika to z trudnosci w znalezieniu informacji dotyczacych danej
choroby oraz towarzyszacego poczucia osamotnienia.

pyt 11. odgérny dla catej EU.

pyt 12. duza uwage powinno przywiazywac si¢ do roli przemystu. Galgzie przemystu
produkujacego sprzet medyczny, niejednokrotnie specjalistyczny, stosowany na niewielka
skalg i tylko w danej jednostce chorobowej, powinien by¢ dofinansowany. Produkcja takiego
sprzetu jest niejdnokrotnie nieoptacalna, a sprzet taki jest niezbedny dla prawidlowego
funcjonowania pacjentow. istotna rolg odgrywa tutaj takze przemyst spozywczy i rolniczy,
zaangazowany w produkcje zywnosci dietetycznej i specjalnego przeznaczenia zywieniowego
dla pacjentdéw z rzadkimi chorobami. bardzo cz¢sto zywnos¢ dla tych pacjentow przyjmuje
nawet posta¢ lekow (np. w przypadku glikogenozy spozywanie surowej skrobii
kukurydzianej, nie traktowanej jako lek, jest niezbednym elementem leczenia i dietoterapii;
warto takze wspomnie¢ ze produkt ten z uwagi na to,ze nie jest traktowany jako lek, nie jest
refundowany, co stanowi znaczne obciazenie finansowe dla rodzin i samych pacjentow)

pyt 13. tak. na poziomie krajowym.

pyt 14. zdecydowanie tak.
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