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Pan

Wtodzimierz Czarzasty
Marszatek Sejmu
Rzeczpospolitej Polskiej

Szanowny Panie Marszatku,

W zwiagzku z interpelacjg nr 13458 Pana Roberta Warwasa, Posta na Sejm RP, w sprawie
poszerzenia katalogu choréb rzadkich o delecje 16p.12.2.-p11.2, uprzejmie prosze o
przyjecie ponizszej informacji:

Uprzejmie informuje, ze Ministerstwo Zdrowia nie prowadzi listy/krajowego katalogu
choréb rzadkich. Baza danych choréb rzadkich jest prowadzona przez Orphanet. Jest to
miedzynarodowa inicjatywa bedaca unikalnym Zrédtem informacji o chorobach rzadkich.
Orphanet gromadzi i promuje wiedze o chorobach rzadkich, przyczyniajac sie do poprawy
diagnostyki, opieki i leczenia pacjentéw z chorobami rzadkimi. Celem Orphanetu jest
zapewnienie wysokiej jakosci informacji o chorobach rzadkich oraz réwnego dostepu do
wiedzy dla wszystkich uzytkownikéw. Réwnoczesnie Orphanet opracowuje nomenklature
choréb rzadkich (Kod ORPHA), ktéra jest istotna dla poprawy identyfikacji choréb rzadkich
w systemie ochrony zdrowia oraz projektach badawczych?. Orhanet jest tez wtasciwym
odbiorca postulatéw o nadania kodu choroby rzadkiej ORPHA nowo zidentyfikowanym
chorobom i wadom.

Z danych zawartych na stronie Oprhanet wynika, ze Zespét mikrodelecji 16p11.2p12.2
posiada kod OPRHA:261211, kod ICD-10 - Q93.5 ,Inne delecje czesci chromosomow”
oraz kod OMIM: 6136042 - numer identyfikacyjny wpiséw w bazie, ktéra kataloguje
ludzkie geny i fenotypy. W Polsce, dla identyfikacji choroby rzadkiej stosujemy kod ORPHA
oraz ICD-10 jezeli jest dostepny.

Ministerstwo Zdrowia nie prowadzi bezposrednich prac zwigzanych z systemem
orzecznictwa. Kwestie ewentualnego uwzglednienia kolejnych choréb w systemie
orzecznictwa, tj. w Katalogu rzadkich chorob genetycznych o jednorodnym i niezmiennym
przebiegu, bedacych zatagcznikiem do rozporzadzenia ws. w sprawie orzekania o

1 https://www.orpha.net/pl
2 https://www.orpha net/pl/disease/detail/261211
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niepetnosprawnosci i stopniu niepetnosprawnosci pozostajg w kompetencjach
Ministerstwa Rodziny, Pracy i Polityki Spoteczne;j.

Jednoczesnie uprzejmie informuje, ze w Ministerstwie Zdrowia realizowane s3 zadania z
Planu dla Choréb Rzadkich. Ten dokument ma charakter strategiczny i usystematyzowuje
dziatania, ktére maja na celu wypracowanie kompleksowego modelu opieki nad pacjentami
z rozpoznaniem lub podejrzeniem choroby rzadkiej. Warto doda¢, ze jednym z zadarn Planu
jest budowa dziedzinowego systemu teleinformatycznego pn. System dla Choréb Rzadkich.
Najbardziej efektywnym ekonomicznie sposobem monitorowania choréb i probleméw
zdrowotnych s3 rejestry medyczne oraz dziedzinowe systemy teleinformatyczne. System
dla Choréb Rzadkich, posiada funkcjonalnosci niezbedne do realizacji instrumentéw
obstugujacych choroby rzadkie i poprawy opieki medycznej dla tej grupy chorych. W
systemie beda przetwarzane dane umozliwiajace monitorowanie proceséw zwigzanych z
opieka medyczna nad ustugobiorcami z choroba rzadka. Ponadto, wprowadza sie Karte
Pacjenta z Choroba Rzadka, bedacej zasobem informacji na temat pacjenta oraz jego
choroby, prowadzonej w postaci elektronicznej. Dzieki Karcie Pacjenta lekarz, ktéry
spotyka pacjenta z chorobg rzadka po raz pierwszy, bedzie mie¢ podstawowe informacje na
temat jego rozpoznania.

Uprzejmie informuje, ze w 2023 roku uruchomiono Platforme Informacyjng www.
chorobyrzadkie.gov.pl, gdzie dostepne sg aktualizowane przez ekspertéow informacje dla
pacjentow i lekarzy. Na stronie znajduje sie lista chordb rzadkich, zaczerpnieta wtasnie z
ww. bazy Orphanet.

Z wyrazami szacunku

Z upowaznienia Ministra Zdrowia
Katarzyna Kecka

Podsekretarz Stanu

/dokument podpisany elektronicznie/
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