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Publikacje te dedykuje Christinie Fasser, ociemniatej z powodu retinitis
pigmentosa, Swiatowej stawy szwajcarskiej dziataczce miedzynarodowej,
prezesce organizacji Retina International.

Jej ogromna wiedza naukowa z dziedziny schorzen wzroku uwarunkowanych
genetycznie oraz umiejetno$¢ nawigzywania kontaktéw z naukowcami
doprowadzity do zaakceptowania przez liczacy sie Swiat naukowy Retina
International jako wiodgcej organizacji w walce pacjentéw o prawo do
zachowania wzroku.

Christina Fasser byta i jest dla mnie ikong Swiatowego ruchu pacjentéw,
ekspertkg, wspaniatg kobietg, ktbra zmotywowata mnie do zatozenia w 1998 r.
polskiego stowarzyszenia Retinitis Pigmentosa — obecnie Retina AMD Polska.

Matgorzata Pacholec
Prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska,

Dyrektor Instytutu Tyflologicznego Polskiego Zwigzku Niewidomych



l. WSTEP

Niniejsza publikacja zostata przygotowana przez zesp6t 0séb skupionych
wokét Stowarzyszenia Retina AMD Polska w ramach projektu ,Wszystko
dla ratowania wzroku” realizowanego z dotacji programu Aktywni Obywatele

Fundusz Krajowy finansowanego z Funduszy EOG.

Publikacja przedstawia niezwykle trudng sytuacje oséb tracgcych wzrok

z powodu rzadkich, dziedzicznych schorzen wzroku.

Zmotywowani dramatycznymi historiami pacjentow w walce o uratowanie

wzroku, przeprowadziliSmy wieloaspektowe badanie tego zagadnienia.

Majg Panstwo przed sobg pierwsze w Polsce opracowanie, ktdre jest swoistg
fotografig ukazujaca, w jak trudnej sytuacji znajdujg sie osoby doroste i dzieci

z dziedzicznymi schorzeniami wzroku.

Bazujac na do$wiadczeniach z innych krajow, wiemy, ze audyty spoteczne sg
coraz powszechniej rekomendowanym narzedziem egzekwowania standardéw

réznych polityk, w tym réwniez ochrony zdrowia i polityki spoteczne;j.

Mamy nadzieje, ze lektura niniejszej publikacji pozwoli na lepsze zrozumienie
ztozonosci problematyki tego schorzenia, a wnioski z audytu stang sie istotnym
wsparciem dla wszystkich, ktdrzy mogg i zechcg podjac¢ decyzje w tym

zakresie.

Tysigce ludzi w Polsce i na catym $wiecie tracgcych wzrok z powodu schorzen
uwarunkowanych genetycznie dziedziczng dystrofig siatkowki (IRD, ang.
inherited retinal dystrophy) nie miato do tej pory nadziei na uratowanie przed
Slepotg. Jednak zatwierdzenie pierwszej na Swiecie genoterapii ratujgcej

wzrok stato sie prawdziwym przetomem. Catkowicie zmienia to perspektywe,
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szczegOlnie dla mtodych pacjentow. W wielu miejscach na $wiecie prowadzone
sg bowiem obiecujgce badania nad kolejnymi terapiami. Dlatego priorytetem

i wyzwaniem dla polskiej okulistyki musi by¢ stworzenie standardu
postepowania z pacjentami z IRD, ktéry zapewni dostep do diagnostyki

genetycznej i finansowanie innowacyjnych terapii.

Kiedy ponad 20 lat temu zaktadatam stowarzyszenie, marzytam o chwili,
aby ktokolwiek z chorych mogt dowiedzie€ sie, ze jest dla niego szansa na
zachowanie widzenia. Niestety, wielu z nas przegrato walke z czasem, tracgc

wzrok catkowicie.

Osoby z IRD zazwyczaj rodzg sie widzgce i ich bliscy czasem przez dtugi czas
nie zauwazajg ich probleméw. Nie rozumiejg tego, ze u niektdérych chorych
widzenie zaweza sie tunelowo i wéwczas, mimo ze mogg przeczyta¢ nawet
drobny druk, to potykajg sie o duze przedmioty albo potrgcajg przechodniow.
Nie widzg nadjezdzajgcego z boku samochodu czy roweru. Inne osoby tracg
najpierw centralne widzenie i wtedy nie mogg czytaé, spojrze¢ drugiemu
prosto w oczy, a nawet rozpoznac twarzy. Wszyscy chorzy gorzej widzg

o zmroku, a w ciemnosci robig sie catkowicie niewidomi. Bardzo wstydzg

sie swej niesprawnosci i unikajg kontaktéw spotecznych. Samotnos$c¢ i lek

0 przysztos¢ — to nasza codziennosSé.

Nie wiemy, ile jest w Polsce oséb chorujacych na IRD, poniewaz w naszym
kraju nie sg prowadzone zadne rejestry tej grupy pacjentow. Nie ma tez
Swiadomosci wagi tego problemu ani w spoteczenstwie, ani tez nawet u lekarzy.

Pacjenci ci sg niewidzialni dla systemu ochrony zdrowia i polityki spotecznej.

Trudno jest zaakceptowac takg sytuacje wiedzac, ze istnieje juz pierwsza
skuteczna terapia i wkrotce bedg kolejne. Nie sg one jednak finansowane ze

$rodkdw publicznych.



Dlatego teraz my, pacjenci, chcac ocali¢ mtodsze pokolenie od grozgcej mu
Slepoty, taczymy sity i zaczynamy stanowczo upominac sie o swoje prawo do

diagnozy, innowacyjnego leczenia i godnego, aktywnego zycia.

Gteboko wierze w stowa Christiny Fasser, ze mozemy byé ostatnim

pokoleniem, ktére musiato oslepnaé¢ z powodu IRD.

Matgorzata Pacholec
Prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska,

Dyrektor Instytutu Tyflologicznego Polskiego Zwigzku Niewidomych



Il. CZYM SA DZIEDZICZNE DYSTROFIE SIATKOWKI?

prof. dr hab. n. med. Maciej R. Krawczyriski, Kierownik Pracowni
Poradnictwa Genetycznego w Chorobach Narzgdu Wzroku Uniwersytetu

Medycznego im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

Dziedziczne dystrofie siatkdwki (ang. inherited retinal dystrophies, IRD) to
grupa okoto 300 choréb o bardzo zr6znicowanym podtozu genetycznym,
typach dziedziczenia, ryzyku genetycznym, wieku wystapienia
pierwszych objawow, obrazie klinicznym i rokowaniu wzrokowym.
Czesto$c¢ ich wystepowania oceniana jest fgcznie na 1 na 1500-2000 os6b

w populacji ogoélnej, przy czym okoto potowe chorych stanowig pacjenci ze
zwyrodnieniem barwnikowym siatkdwki (1 na 3500—4000 osbb). Wszystkie
schorzenia tej grupy nalezg zatem do choréb rzadkich lub ultrarzadkich,

a niektére opisano tylko w pojedynczych rodzinach w skali $wiata. Sg to wiec
zarazem przypadfosci stosunkowo mato znane (nawet wsrdd okulistow),
czesto okreslane mianem ,choréb sierocych”, zwykle bowiem nie ma dla nich
opracowanych jasnych kryteridbw diagnozy klinicznej, powszechnie przyjetych

standardow postepowania oraz opracowanych metod leczenia.

Najczestsza klasyfikacja tej grupy chordb wyrdznia: klasyczne dystrofie
siatkObwki (centralne i obwodowe), dystrofie naczynibwkowo-siatkbwkowe,
dystrofie szklistkowo-siatkbwkowe oraz dystrofie czynnosciowe bez
zwyrodnienia. Mozliwe sg tez inne kryteria podziatu — np. na dystrofie
izolowane i zespotowe, dystrofie niemowlece, dzieciece i wieku dorostego,

badz dystrofie czopkowe, precikowe i czopkowo-precikowe.

Centralne dystrofie siatkdwki, zwane tez dystrofiami plamki, w pierwszej
kolejnosci dotyczg zaburzen funkcji fotoreceptorow czopkowych i powodujg

w réznym wieku obnizenie centralnej ostrosci wzroku, zaburzenia widzenia
barwnego, mroczek centralny w polu widzenia, a niekiedy rowniez Swiattowstret

i oczoplas. Niektére z nich (np. wrodzona Slepota Lebera, LCA) rozpoczynajg



sie bezposrednio po urodzeniu i od pierwszych miesiecy zycia powodujg
znaczne obnizenie ostrosci wzroku, zwykle z oczoplgsem. Inne zaczynajg
sie w wieku dzieciecym lub w okresie dojrzewania (np. choroba Stargardta),
prowadzgc w ciggu Kilku lat do istotnej, jednak niecatkowitej utraty ostrosci
wzroku. Istniejg tez dystrofie plamki manifestujgce pierwsze objawy u 0sob
dorostych (np. dystrofia alweolarna) i majgce powazne konsekwencje

wzrokowe dopiero w starszym wieku.

Obwodowe dystrofie siatkdwki, w pierwszej kolejnosci dotyczgce zaburzen
funkciji fotoreceptorédw precikowych, to niemal wytgcznie rézne formy (ponad
80) zwyrodnienia barwnikowego siatkowki. Choroba ta charakteryzuje

sie poczatkowo zaburzeniami widzenia zmierzchowego i nocnego oraz
zawezeniem pola widzenia, zachowujgc zwykle przez dtugie lata prawidtowe
lub niemal prawidtowe widzenie centralne. Ze wzgledu na mnogos$¢ odmian
schorzenia obserwujemy znaczne zr6znicowanie wieku wystgpienia pierwszych
objawéw (od przedszkolnego do sredniego po 40 r.z.), tempa progresji oraz

mozliwych powiktan.

Warto tez wspomniec€, ze po wielu latach przebiegu choroby w wiekszosci
schorzen obserwujemy uogdlnienie procesu chorobowego siatkowki.

| tak np. w przebiegu choroby Stargardta czesto zaczynajg pojawiac sie
zmiany obwodowe siatkdwki, a obraz kliniczny moze woéwczas przypominac
zwyrodnienie barwnikowe siatkowki. Podobnie w przypadkach zwyrodnienia
barwnikowego siatkdwki z czasem pojawiajg sie rézne formy zwyrodnienia
plamki. Z tego powodu w diagnostyce klinicznej kluczowe sg pierwotne objawy

choroby, a nie obraz obserwowany po latach.

Naturalny przebieg wiekszosci tych chordb (z wytgczeniem dystrofii
czynnosciowych bez zwyrodnienia, np. achromatopsji) ma charakter powoli
postepujacy, zazwyczaj na przestrzeni wielu (zwykle dziesigtkdw) lat.
Precyzyjne informacje dotyczace przebiegu choroby, rokowania wzrokowego,

mozliwych powiktan i optymalnej pomocy zalezne sg od rozpoznania
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przyczynowego, a wiec okreslenia genu i typu mutacji odpowiedzialnych za

rozwoOj choroby.

| cho¢ klasyczne dystrofie siatkbwki nie poddajg sie konwencjonalnemu
leczeniu farmakologicznemu lub operacyjnemu, to czesto zwigzane sg

z wystepowaniem powiktan, ktére podlegajg leczeniu okulistycznemu. Nalezg
do nich przede wszystkim: wady refrakcji oczu (zwtaszcza astygmatyzm),
stozek rogobwki, zaéma podtorebkowa tylna, torbielowaty obrzek plamki

czy jaskra. W przypadku dystrofii siatkbwki, bedgcych elementem bardziej
ztozonych zespotdw chorobowych, wspoétistniejg objawy pozaoczne

— najczesciej niedostuch lub gtuchota (np. w przebiegu zespotu Ushera),

a duzo rzadziej choroby nerek (np. w przypadku zespotu Senior-Loken)

i dolegliwo$ci ze strony innych uktadéw.

Jak juz wspomniano, choroby dystroficzne siatkbwki wykazujg znaczng
heterogenno$¢ genetyczng, co oznacza, ze jedna choroba moze by¢
powodowana przez mutacje jednego z wielu gendw, ale tez rézne mutacje
jednego genu mogg prowadzi¢ do rozwoju roznych chordb. Zatem

tylko badanie genetyczne pozwala na jednoznaczne i ostateczne
potwierdzenie oraz sprecyzowanie rozpoznania. W nielicznych przypadkach
(np. mtodziericze rozwarstwienie siatkbwki, choroideremia lub klasyczna
choroba Stargardta) wystarczy badanie pojedynczego genu, jednak

w wiekszosci przypadkdéw konieczne jest badanie panelowe wielu mozliwych
gendw przyczynowych (np. ponad 80 dla zwyrodnienia barwnikowego
siatkbwki, okoto 40 dla dystrofii czopkowo-precikowych czy okoto 25 dla

wrodzonej Slepoty Lebera).

Uzyskanie wyniku badania genetycznego pozwala nie tylko na
postawienie rozpoznania przyczynowego, lecz takze na objecie pacjenta
i jego rodziny poradnictwem genetycznym. W jego ramach omawia sie

z pacjentem medyczne i genetyczne aspekty choroby, a zwtaszcza kwestie
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ryzyka genetycznego, czyli prawdopodobienstwa powtarzania sie choroby

u rodzenstwa, potomstwa lub innych krewnych. Ma to kluczowe znaczenie
dla Swiadomego planowania rodziny i bardzo czesto pozwala na posiadanie
zdrowego potomstwa w sytuacjach, gdy pacjent bytby sktonny do rezygnaciji
Z jego posiadania. Poradnictwo okulistyczno-genetyczne pozwala tez na
okres$lenie rokowania wzrokowego, a zatem na wybor optymalnej $ciezki

edukaciji, zawodu i planéw zyciowych.

Ostatnio, w ramach poradnictwa genetycznego, omawia sie tez coraz szerzej
prowadzone badania nad eksperymentalng terapig genowg. W przypadku
jednego genu — RPE65 — ktérego mutacje powodujg jedng z postaci wrodzone;j
Slepoty Lebera i jedng z form zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki, jest

to juz terapia zarejestrowana i komercyjnie dostepna. Niedawno zresztg

w osrodku poznanskim przeprowadzono z sukcesem pierwsze takie leczenie
w Europie Srodkowo-Wschodniej. Badania laboratoryjne a takze kliniczne

l'i 1l fazy prowadzone sg w odniesieniu do wielu kolejnych choréb i genéw

je powodujgcych (np. gen CHM w choroideremii, gen RS1 w mtodzienczym
rozwarstwieniu siatkdwki, gen ABCA4 w chorobie Stargardta, geny

CNGAS3 i CNGB3 w achromatopsiji, a takze liczne geny odpowiedzialne za
zwyrodnienie barwnikowe siatkbwki i wrodzong Slepote Lebera). Nalezy przy
tym zaznaczy¢, ze na ogo6t terapia genowa przynosi najlepsze skutki tylko

w przypadku wczesnej diagnozy i szybkiej kwalifikacji do leczenia, gdy stan
siatkbwki pozwala na zachowanie lub odtworzenie jej funkcji. Zatem wczesne
rozpoznanie schorzenia moze by¢ kluczem do sukcesu terapeutycznego.
Pacjenci z zaawansowanymi zmianami zanikowo-zwyrodnieniowymi mogag nie

kwalifikowac sie do takiej terapii.

Ze wzgledu na dziedziczny charakter tej grupy choréb, ich niezwyktg
rzadkos¢, a takze ztozonosS¢ przyczyn i objawdw oraz napotykane trudnosci
diagnostyczne pacjenci z dziedzicznymi dystrofiami siatkowki wymagajg

starannie opracowanych standardow postepowania diagnostycznego
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i terapeutycznego oraz poradnictwa genetycznego. W ramach optymalnego

standardu opieki powinny znalez¢ sie nastepujgce elementy:

1. Wczesna diagnostyka okulistyczna i postawienie (lub wysunigcie

podejrzenia) rozpoznania klinicznego.

2. Pilna diagnostyka genetyczna i postawienie rozpoznania przyczynowego ze

wskazaniem genow i mutacji przyczynowych.

3. Poradnictwo genetyczne z omowieniem ryzyka genetycznego, planowania

rodziny oraz dostepnych, eksperymentalnych terapii genowych.
4. Stata opieka okulistyczna i leczenie powiktari choroby.

5. Rehabilitacja wzrokowa z doborem odpowiednich pomocy wzrokowych oraz
pomocg tyflopedagogow i tyflopsychologow.

6. Odpowiednia opieka wielospecjalistyczna w zespotach wielouktadowych.

7. W sytuacjach, gdy jest to mozliwe, zapewnienie finansowania ze Srodkdéw
publicznych (NFZ, projekty lekowe, fundusze specjalne) nowoczesnych

metod leczenia, zwtaszcza terapii genowych.

Wydaje sie, ze w Polsce, gtbwne ograniczenia dotyczg nastepujgcych

problemow:

« ograniczona znajomosc¢ chordb rzadkich z tej grupy i brak standardéw
postepowania diagnostycznego (np. z dzieckiem posiadajgcym oczoplgs

wrodzony),

staba dostepno$¢ badan elektrofizjologicznych oczu (zwtaszcza ERG
u niemowlat i matych dzieci), a takze utrudniony kontakt z kwalifikowanymi

specjalistami,

12



bardzo odlegte terminy konsultacji i badan finansowanych przez NFZ,

brak finansowania przez NFZ diagnostyki genetycznej opartej na

sekwencjonowaniu panelowym NGS,

ograniczony dostep do rehabilitacji wzrokowej i pomocy wzrokowych,

brak finansowania juz dostepnej terapii genowej oraz brak strategii

postepowania w przypadkach kolejnych, rejestrowanych terapii.
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ll. ANALIZA SYTUACJI 0SOB TRACACYCH WZROK Z POWODU
RZADKICH SCHORZEN UWARUNKOWANYCH GENETYCZNIE

Matgorzata Pacholec, Prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska,

Dyrektor Instytutu Tyflologicznego Polskiego Zwigzku Niewidomych

Jak dotad nie powstato w Polsce zadne opracowanie, ktore opisywatoby
sytuacje oséb tracgcych wzrok z powodu schorzen uwarunkowanych
genetycznie. Zagadnienie to jest catkowicie nieznane i nieobecne w debacie

publicznej dotyczgcej waznych nierozwigzanych problemoéw spotecznych.

Stowarzyszenie Retina AMD Polska, majgc na co dzien kontakt z osobami
z genetycznymi schorzeniami wzroku jako pierwsze podjeto probe opisania
sytuaciji tej grupy pacjentéw, ich ograniczen, problemow i oczekiwan.

Informacje, ktore postuzyty do przygotowania tego opracowania, uzyskano
z ankiet, wywiaddw z rodzicami chorych dzieci, historii nadestanych przez
pacjentow oraz na podstawie ponad 20-letniego doswiadczenia w pracy

z osobami chorymi i ich bliskimi.

W ramach projektu ,,Wszystko dla ratowania wzroku” realizowanego

w ramach programu Aktywni Obywatele Fundusz Krajowy finansowanego
z Funduszy EOG, Stowarzyszenie Retina AMD Polska przeprowadzito
badanie ankietowe na stronie internetowej www.retinaamd.org.pl za pomocag
narzedzia Google Forms. Narzedzie to dostosowane byto do potrzeb oséb

z dysfunkcjg narzadu wzroku. Respondenci mogli sami wypetnia¢ ankiete,
powigkszajgc tekst lub wykorzystujgc mowe syntetyczng. Mozna tez byto jg
wydrukowac i wypetniong odestac pocztg na adres stowarzyszenia. Byta ona
aktywna trzy miesigce: od 01.03 do 31.05.2021 r. Zawierata 49 pytan réznego
rodzaju: zamknietych jednokrotnego wyboru oraz otwartych. Respondenci nie
musieli odpowiadac¢ na wszystkie pytania. W badaniu wzieto udziat 251 0sob.
58,2% ankietowanych stanowity kobiety, a 41,8% — mezczyzni.
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Jako miejsce zamieszkania wskazano:

* 44,9% — duze miasto,
* 31,8% — mate miasto,

23,3% — wies.

Osoby, ktore wziety udziat w badaniu, to pacjenci dotknieci nastepujgcymi

schorzeniami siatkdwki oka:

« zwyrodnienie barwnikowe siatkowki (130 oséb),
+ choroba Stargardta (50 oséb),
zespot Ushera (20 osob),
+ dystrofia czopkowo-precikowa (9 osdb),
« choroideremia (7 osob),
« wrodzona $lepota Lebera (4 osoby),

inne (31 osbb).
= Jaki jest stan widzenia pacjentow?

Respondenci poproszeni zostali 0 ocene swojego widzenia poprzez wybor
najlepiej opisujgcego to zdania. 231 ankietowanych, ktorzy udzielili odpowiedzi
na to pytanie, wskazato:

+ 5 0s0b — juz nic nie widze,
22 0soby — juz prawie nie widze, mam tylko poczucie Swiatta,

20 0s6b — mam bardzo waskie pole widzenia, juz nie czytam i nie poruszam

sie samodzielnie,
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41 0os6b — mam mroczek centralny, ale poruszam sie samodzielnie,

125 0sOb — moje pole widzenia zaweza sie lunetowo, ale jeszcze czytam
zwykty druk i poruszam sie samodzielnie bez biatej laski,

18 0sOb — moje pole widzenia zaweza sie lunetowo, jeszcze czytam zwykty

druk, ale juz nie poruszam sie samodzielnie.
MOJE WIDZENIE
2% — nic nie widze
B 9% —mam poczucie Swiatta
9% — nie czytam, nie poruszam sie samodzielnie
B 18% — mam mroczek centralny
54% — czytam, poruszam sie bez biatej laski

B 8% - czytam, nie poruszam sie samodzielnie

16



WSsrod najczesciej wymienianych innych schorzen utrudniajgcych
funkcjonowanie wymieniono problemy ze stuchem (zwigzane z zespotem

Ushera, w ktdérym dochodzi do utraty zarébwno widzenia, jak i stuchu).

9

= Jak w ocenie pacjentéw wyglada dostep do diagnostyki?

U wiekszosci chorych pierwsze objawy schorzenia pojawity sie juz

w dziecinstwie lub wczesnej mtodosci. Przyczyne problemdw z widzeniem
trudno byto zdiagnozowac. Prawie 57% ankietowanych ustyszato diagnoze

0 rozpoznaniu choroby dopiero w kolejnej placéwce medycznej, do ktorej sie
udali. Pacjenci czesto wskazywali, ze byt to piagty lub szosty osrodek. Jedna

z 0sOb skomentowata, ze ,Tyle ich byto, ze nie jestem w stanie policzyé”.
73,1% respondentow nie ma przeprowadzonej diagnozy genetycznej, z kolei
26,9% badanych (70 osdb) ma juz przeprowadzong takg diagnoze i wie, jaka
mutacja genetyczna powoduje chorobe. Ponad potowa z nich sfinansowata te
diagnoze z wiasnych funduszy.

Wyniki wskazujg na to, ze pacjenci majg trudnosci w uzyskaniu wtasciwego

rozpoznania i skazani sg na ,,odyseje diagnostyczng”.

l) Jak wyglada dostep do leczenia i stopien zadowolenia pacjentéw

®  z informacji uzyskanych od lekarza?

44,4% respondentdw leczy sie odptatnie w prywatnych klinikach
i przychodniach. 55,6% korzysta z bezptatnej opieki finansowanej ze sSrodkéw NFZ.

Pacjenci kontrolujg wzrok z rézng czestotliwoscia:
27% bada wzrok rzadziej niz raz w roku,

+ 32,4% raz w roku,

« 25,8% dwa razy w roku,

+ 14,8% czesciej niz dwa razy w roku.
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65,7% ankietowanych ma statego lekarza okuliste, a 34,3% nie jest pod opiekg
jednego specjalisty. 74,7% respondentow uwaza, ze okulista wyjasnit im, na
czym polega ich schorzenie i poinformowat o rokowaniach, za to 25,3% nie
uzyskato takich informacji.

Z doswiadczenia stowarzyszenia Retina AMD Polska wynika, ze to,

gdzie i jak czesto pacjenci kontrolujg wzrok, zalezy od ich Swiadomosci,
determinacji i mozliwosci finansowych. Nie ma standardéw
wyznaczajgcych sciezke opieki nad chorym z genetycznymi schorzeniami
i brakuje placowek, ktére obejmowatyby ich stata i specjalistyczna opieka
medyczna.

Najbardziej wymowne sg odpowiedzi na pytania dotyczace posiadania prawa

jazdy i prowadzenia pojazdow:

* 64,7% badanych posiada prawo jazdy,
+ 35,3% nie posiada prawa jazdy,
85,8% nie prowadzi juz samochodu, ale 14,2% nadal jest kierowcami.

Biorgc pod uwage to, ze genetyczne schorzenia wzroku ujawniajg si¢ juz

w dziecinstwie lub wczesnej mtodosci i w znaczgcym stopniu uszkadzajg
pole widzenia, ostros¢ wzroku, zdolnos¢ widzenia o zmroku i w ciemnosci,
zdumiewajace jest, ze tak bardzo duza liczba pacjentow pozytywnie przeszta
badania okulistyczne i uzyskata prawo jazdy, a wiec mimo stabego widzenia
prowadzita lub nadal prowadzi pojazd.

Z naszego doswiadczenia wynika, ze prawo jazdy majg osoby, u ktérych
schorzenie objawia sie stopniowo zawezajgcym sie polem widzenia
(lunetowym) przy zachowanej petnej ostrosci wzroku. Niestety widzenie takie
nie moze gwarantowac bezpieczenstwa na drodze. Trudno nie wyciggnac¢
zatem wnioskow, ze wyniki badania mogg Swiadczy¢ o nierzetelnosci lekarzy
lub ich niekompetenciji i braku wiedzy na temat funkcjonalnych nastepstw

schorzen degeneracyjnych siatkdwki.
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= Jak wyglada sytuacja zawodowa pacjentéw?

WSsrod respondentow ok. 81% to osoby w wieku produkcyjnym w przedziale

wiekowym 19-65 lat. Cze$¢ z nich jest samodzielna i dobrze sobie radzi,

a dzieki osobom bliskim jest aktywna. Jednak sg tez wérdd badanych osoby

zalezne, niesamodzielne lub potrzebujgce pomocy przy wykonywaniu ré6znych

czynnosci. Znaczna czes¢ (81,4%) posiada orzeczenie o0 niepetnosprawnosci:

w stopniu znacznym jest to 72,5%, czyli ponad potowa ankietowanych.

Skale procentowg pokazujgca, jaki stopien niepetnosprawnosci posiadajg

ankietowani, przedstawia ponizszy wykres:
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61,6% z nich pobiera rente lub emeryture, ale ponad potowa — 51,9% — pracuje
zawodowo.
Badanie potwierdzito, ze osoby z genetycznymi schorzeniami wzroku

mimo swych ograniczen majg duze mozliwosci intelektualne i poznawcze:

+ 40,4% ankietowanych posiada wyzsze wyksztatcenie,
+ 36,2% — Srednie,

12,3% — zawodowe,

11,1% — podstawowe.

Ksztatca sie i zdobywajag kwalifikacje w r6znorodnych zawodach. Nie
zawsze jednak mogg kontynuowaé zatrudnienie zgodnie ze zdobytym
wyksztatceniem ze wzgledu na pogorszenie widzenia. Z rozméw

z pacjentami i doSwiadczen stowarzyszenia wynika, ze wybér zawodu czesto

jest przypadkowy i nie uwzglednia rokowan danego schorzenia.

Ankietowani wskazywali nastepujace zawody wyuczone:

anatomo-fizjolog, cukiernik, ekonomista, elektronik, elektromonter, elektryk
okretowy, farmaceuta, filolog, filozof, fizjoterapeuta, fizyk, fotograf, fryzjerka,
handlowiec, hotelarz, informatyk, inzynier mechaniki, inzynier sanitarny,
inzynier transportu, kelner bufetowy, krawcowa, ksiegowa, kucharz,

lekarz, lesnik, magazynier — sprzedawca, masazysta, mechanik pojazdéw,
mechatronik, muzyk, nauczyciel, neurologopeda, pedagog, oligofrenopedagog,
operator przewozowy, optometrysta, organista, piekarz, pielegniarka, politolog,
pracownik administracyjno-biurowy, prawnik, radca prawny, rehabilitant,

rolnik, socjolog, doradca zawodowy, specjalista zarzgdzania i marketingu,
stolarz, Slusarz, specjalista ochrony srodowiska, technik budownictwa,

technik odziezowy, technik poligraf, technik samochodowy, technik ustug

kosmetycznych, technolog zywienia, ttumacz (218 odpowiedzi).
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Cze$¢ ankietowanych wykonuje obecnie inne zawody, ale nadal sg one
réznorodne, takie jak:

agent ubezpieczeniowy, brukarz, ciesla, coach, deweloper, dyrektor,
ekonomista, fizjoterapeuta, fryzjer, grafik, handlowiec, informatyk, instruktor,
konsultant telefoniczny, korektor druku brajlowskiego, kosmetyczka, ksiegowa,
lekarz, listonosz, magazynier, masazysta, mechanik, muzyk, nauczyciel,
optometrysta, pedagog, psycholog, piekarz, pielegniarka, pracownik biurowy,
pracownik fizyczny, pracownik fundaciji, pracownik ochrony, pracownik
samorzadowy, prezes NGO, projektant aplikacji, redaktor, referent, rehabilitant,
serwisant, specjalista do spraw marketingu/obstugi klienta/kadr/wsparcia
technicznego, terapeuta, tyflopedagog, trener personalny, wtasna dziatalnos¢

gospodarcza, zarzgdca nieruchomosciami.

75,2% respondentdéw informuje pracodawce o swoich problemach ze wzrokiem,
z kolei 24,8% nie przekazuje tych informaciji. Na pytanie, z jakiego powodu,

32 osoby udzielity nastepujgcych odpowiedzi:

+ 56,3% uwaza, ze nie ma takiej potrzeby, bo wykonuje sprawnie wszystkie

powierzone zadania,
« 28,1% z obawy o utrate pracy,

+ 15,6% z obawy o reakcje.

Z doswiadczen Retina AMD Polska wynika, ze obawy przed ujawnieniem
probleméw z widzeniem maja swoje zrédto w powszechnym braku
swiadomosci istnienia rzadkich, dziedzicznych schorzen wzroku

i ich funkcjonalnych nastepstw. Wcigz jest wiele deprecjonujacych,
stereotypowych przekonan na temat osob stabowidzgcych i niewidomych.
Dlatego powinno prowadzi¢ sie na szerokg skale wszelkie kampanie
edukacyjne przetamujgce tabu wokot tego zagadnienia i uczgce wiasciwej

komunikacji w réznych relacjach spotecznych.
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W jakich sytuacjach pacjenci potrzebuja pomocy innych i jakie maja

m trudnosci w codziennym funkcjonowaniu?

Ankietowani wskazywali, ze potrzebujg pomocy innej osoby przy codziennych

czynnosciach, takich jak:

* poruszanie sie po zmroku, w mocno stoneczne dni, w obcym terenie,

w ttumie,

+ orientowanie sie w zattoczonych miejscach o duzej powierzchni,

w urzedach, sklepach, u lekarza, w restauracji,

poruszanie sie w miejscach o zblizonej kolorystyce wnetrza (brak

kontrastow),
« chodzenie po schodach,
+ korzystanie z komunikacji publicznej, rozpoznawanie humerow autobusu,

czytanie (szczegdlnie w stabym os$wietleniu), odczytywanie drobnych
napisdéw, np. na ulotkach lekéw, rozktadach jazdy, informacji znajdujgcych
sie na opakowaniach produktéw, wypetnianie dokumentacji, formularzy,

postugiwanie sie aplikacjami bankowymi,
« szukanie matych przedmiotdw,
+ rozpoznawanie koloréw, oznaczen, twarzy ludzi,
robienie zakupow w wielkich sklepach, odnajdowanie produktow na poftce,

prowadzenie domu, sprzatanie pomieszczen, np.: mycie okien, obstuga
urzgadzen elektrycznych, kuchenki indukcyjnej, pralki, przyszywanie guzikéw

i nawlekanie igty,
+ uprawianie sportdw, wycieczki w gory, jazda na rowerze,

« czynnoSci pielegnacyjne, np.: makijaz, dobor ubrania.
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63,2% badanych przydarzyty sie wielokrotnie urazy i wypadki, a takze doznali
réznych przykroéci z powodu niedowidzenia. Tylko 36,8% nie miato takich

doswiadczen.

WSsSrod najczesciej wymienianych urazow wskazywano:

urazy gtowy, ztamanie reki/nogi/palca/zebra/obojczyka, potrgcenie przez
samochod, zderzenie podczas jazdy na rowerze/ze stupem/z latarnig na
przejsciu dla pieszych/ze szklanymi powierzchniami, upadek ze schodow,
spadniecie z peronu, wpadniecie do wykopu, wpadanie na ludzi, potrgcanie
przechodniow, potykanie sie o przedmioty, wchodzenie na ulice na czerwonym
Swietle, ttuczenie szklanych rzeczy, uderzanie gtowg o uchylone drzwi czy

drzwiczki szafek kuchennych.

Doznawane przykrosci to: brak zrozumienia ze strony innych oséb,
lekcewazenie, wysmiewanie przez kolegdbw szkolnych, wchodzenie do
niewtasciwego pociggu, autobusu. Sytuacje, ktére krepuja i frustrujg pacjentow
to takze niezauwazanie wyciggnietej do powitania reki czy nierozpoznawanie

twarzy oséb znajomych.

Z naszego doswiadczenia wynika, ze wielu nieszczesliwych wypadkow

i frustrujgcych zdarzenn mozna by uniknagé, gdyby juz na poziomie edukacji
szkolnej uczono nas, jak wspierac i zapewniac¢ bezpieczeristwo osobom

z problemami widzenia. Niestety, w Polsce mamy w tym zakresie duze braki.
Dlatego tak wazne jest, aby organizowac specjalne kampanie spoteczne

wykorzystujgce nowe media.

Z kim mieszkajg pacjenci i czy bliscy wiedzg o ich problemach

m zwidzeniem?

65% ankietowanych mieszka ze swojg rodzing, 22,9% z rodzicami,
a 12,1% samodzielnie. 132 osoby odpowiedziaty, ze posiadajg dzieci
(55,7% ankietowanych).
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95,1% 0s0b, ktére wziety udziat w badaniu potwierdzito, ze ich bliscy wiedzg
o problemach z widzeniem. Tylko 4,9% o0s6b podato, ze bliscy nie sg Swiadomi

ich problemow.

54,1% respondentéw ma kontakt z innymi osobami z podobnymi problemami

ze wzrokiem, ale 45,9% nie ma takich kontaktow.

73,1% uczestnikdw badania potrafi otwarcie méwi¢ o swoich problemach
z widzeniem, a 26,9% nie mowi o nich. 63,2% 0s0b przyznato, ze zdarzyto im

sie ukrywaé swoje problemy z widzeniem.

9

= Czy pacjenci korzystajg ze wsparcia psychologicznego?

Znamienne jest to, ze 87,9% badanych nigdy nie korzystato z pomocy
psychologicznej z powodu utraty wzroku, cho¢ wiekszo$¢ respondentéw ma juz
bardzo powazny ubytek widzenia. Schorzenia te sg progresywne i kazdy chory
stopniowo traci wzrok. Dzieje sie to w rdznym tempie i jest nieprzewidywalne.
Kazda osoba przezywa to jako osobistg tragedig, czesto jest to trauma, ktdra

zmienia jej dotychczasowe zycie.

Nieuchronnos$¢ tego procesu wywotuje zto$¢, przygnebienie czy rozpacz. Lek
przed Slepotg, obawa o przysztos¢, poczucie niezrozumienia i osamotnienia to
bardzo silne negatywne emocje, ktére towarzyszg stale zarowno chorym, jak

i ich bliskim: matkom, ojcom, wspétmatzonkom, dzieciom. Czesto w rozmowach
z pacjentami po radykalnym pogorszeniu widzenia uniemozliwiajgcym
kontynuowanie dotychczasowego trybu zycia pada stwierdzenie: ,nie
wyobrazam sobie dalszego zycia, nachodzg mnie my$li samobdjcze...”.

Niektorzy przyznaja, ze wpadli z tego powodu w depresje.

Z dodwiadczen Stowarzyszenia Retina AMD Polska wynika, ze pomoc
psychologiczna dla kazdej rodziny jest bezwzglednie potrzebna.
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t) Czy pacjenci korzystajg z rehabilitacji, pomocy optycznych i innych

= urzadzen utatwiajgcych codzienne funkcjonowanie?

Pomimo znacznego ubytku widzenia, bardzo mato osob brato udziat

w szkoleniach rehabilitacyjnych mogacych poméc im w codziennym
funkcjonowaniu, zachowaniu samodzielno$ci i niezaleznoéci. W szkoleniach
rehabilitacyjnych dla oséb z dysfunkcjg wzroku brato udziat tylko 27,1%

respondentéw. 72,9% badanych nigdy nie korzystato z takiej formy pomocy.

Podkredli¢ nalezy, ze od wielu lat w ofercie $wiadczen finansowanych z NFZ
jest rehabilitacja oséb z dysfunkcjg narzgdu wzroku. Teoretycznie zatem

kazdy pacjent tracacy sprawnosé w codziennym funkcjonowaniu z powodu
pogorszenia widzenia powinien zosta¢ skierowany przez lekarza okuliste

na takg rehabilitacje. Niestety lekarze nie majg wiedzy na temat znaczenia
takich dziatan, a czesto tez Swiadomosci, ze takie Swiadczenie w ogole

istnieje. Ponadto, w Polsce brakuje placéwek medycznych, ktére realizujg
rehabilitacje dla os6b z dysfunkcjg wzroku, gdyz Swiadczenie to jest zbyt
nisko wycenione i przez to nieoptacalne. Brak tez instytucjonalnego systemu
wsparcia dla oséb, ktére z réznych powodow tracg wzrok. Finansowanie
skierowanej do nich rehabilitacji jest rozproszone i realizowane gtdwnie przez
organizacje pozarzgdowe ze srodkéw pochodzgcych z PFRON. Warunek ten
wyklucza jednak osoby nieposiadajgce orzeczenia o niepetnosprawnosci.

Z naszego doswiadczenia wynika, ze bardzo duza liczba osob tracgcych wzrok,
w tym tez z powodu schorzen genetycznych, nie posiada takich orzeczen,

a wiec nie ma dostepu do specjalistycznego wsparcia realizowanego ze
Srodkéw PFRON.

Najczesciej wskazywane przez respondentow szkolenia, w ktérych brali udziat,

dotyczyty:

nauki chodzenia z biatg laskg — 58 0sb6b (86,6%),
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« nauki wykonywania codziennych czynnosci metodami bezwzrokowymi
— 38 0s6b (56,7%),

+ nauki bezwzrokowych technik komputerowych — 31 0s6b (46,3%).

Z pomocy optycznych poprawiajgcych widzenie korzystato lub korzysta 53,3%.
O ile informacje o schorzeniu przekazywane przez lekarzy sg zadawalajgce, to
informacje np.: 0 pomocach optycznych, kontakcie do organizacji spotecznych
lub do innych specjalistow (np. rehabilitacji) nie sg wystarczajgce. 71,6%
pacjentdw wskazato, ze lekarz nie udzielit im informacji na ten temat. Badanie
potwierdzito tez, ze osoby z genetycznymi schorzeniami wzroku w najwiekszym
stopniu wykorzystujg nowoczesne technologie, korzystajg ze smartfonéw

i komputerdw (96,3%) wyposazonych w funkcje udzwiekawiajgce ekran,

powiekszajgce czy zmieniajace kolorystyke tta i liter.
= Skad pacjenci czerpig wiedze na temat swojej choroby?
Informacje o schorzeniu pacjenci najczesciej pozyskuja:

« od lekarzy — 114 osbb (47,3%),
* Z Internetu — 206 0so6b (85,5%),
od stowarzyszen pacjentéw — 59 0so6b (24,5%),
« z medidw (prasa, radio, telewizja) — 41 osbéb (17%).

Badanie potwierdzito, ze gtdwnym zrédtem informaciji dla pacjentow jest
Internet. Dlatego prowadzone tu przez wiarygodne podmioty dziatania
informacyjno-edukacyjne o dziedzicznych schorzeniach wzroku sg niezwykle

potrzebne.

Opinia pacjentéw dotyczaca obszaréw do poprawy
Ankietowani zostali poproszeni o odpowiedz na pytanie: ,,Co by$ zmienit

w systemie ochrony zdrowia, aby pacjent ze schorzeniami genetycznymi oczu
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mogt czuc€ sie zaopiekowany?”. Respondenci wskazywali gtdbwnie na takie

potrzeby, jak:

+ utworzenie kompleksowej, koordynowanej opieki medycznej i rehabilitacyjnej
dla pacjentow z rzadkimi schorzeniami wzroku uwarunkowanymi

genetycznie,

« wypracowanie standardow i procedur kompleksowej opieki nad pacjentem
z IRD,

poprawa dostepu do specjalistdw, np.: okulistéw, genetykow, psychologow,
rehabilitantow osdb z dysfunkcjg wzroku,

przeprowadzanie regularnych badan kontrolujgcych stan wzroku,
+ refundowanie z NFZ badan genetycznych,

+ finansowanie innowacyjnych terapii genowych ze srodkdéw publicznych

w Polsce i za granica,
+ utworzenie rejestrow chetnych do badan genetycznych,

poprawe jakosci Swiadczonych ustug leczniczych poprzez podnoszenie
wiedzy i kwalifikacji lekarzy oraz innych specjalistbw wspomagajacych

procesy leczenia i rehabilitacji wzroku,
+ poprawe komunikacji miedzy lekarzem a pacjentem,

+ poprawe zaplecza technicznego placowek medycznych i likwidacje barier

utrudniajgcych funkcjonowanie 0sob z dysfunkcjg narzagdu wzroku.

Mocno podkreslano rowniez brak Swiadomosci spotecznej, ze rzadkie
schorzenia wzroku uwarunkowane genetycznie w ogoéle istniejg. Proponowano
zwiekszenie informacji na ten temat, np. w mediach spotecznosciowych, radiu
i telewizji. A oto jedna z wypowiedzi na ten temat: ,Stworzytbym liste oSrodkow

i lekarzy specjalizujgcych sie w rzadkich chorobach oczu, tak aby pacjent
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mogt trafi¢ od razu do wiasciwego specijalisty, ktéry posiadatby szerokg wiedze
na ten temat i ktéry zapewnitby mu wtasciwg opieke medyczng oraz potrafit
udzieli¢ informaciji, gdzie szukaé¢ jeszcze pomocy i co robi¢, aby jak najdtuzej

zachowaé wzrok i zy¢ godnie z tg chorobg”.
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IV. ANALIZA SYTUACJI RODZIN Z DZIECMI CIERPIACYMI NA
GENETYCZNE SCHORZENIA WZROKU

Matgorzata Pacholec, Dyrektor Instytutu Tyflologicznego Polskiego Zwigzku

Niewidomych, Prezes Stowarzyszenia Retina AMD Polska

Dzieci z genetycznymi schorzeniami wzroku zazwyczaj rodzg sie zdrowe

i czasem nawet dosc¢ dtugo ich najblizsi nie zauwazajg problemu. Schorzenia
bowiem majg rézny przebieg i pierwsze objawy ujawniajg sie tylko w pewnych
sytuacjach. Wiekszos¢ rodzicow nietypowe zachowania dziecka, takie jak:
potykanie si¢ o przedmioty, uleganie licznym urazom, unikanie mrocznych
miejsc lub wpatrywanie sie w $wiatto, uwazato za przejaw nieostroznosci,
gapiostwa czy dziwnych upodoban. Niektorzy przyznaja, ze na poczatku
wypierali mysli o jakimkolwiek problemie ze wzrokiem, bali sie prawdy, ktéra

potwierdzi ich najgorsze obawy.

Diagnoza, ze dziecko ma genetyczng chorobe oczu, ktdra z biegiem lat bedzie
odbiera¢ mu sprawno$¢ widzenia i funkcjonowania, jest jak wyrok. Zmienia
zycie catej rodziny. Odtad chore dziecko skupia catg uwage pozostatych

jej cztonkdw, jego potrzeby sg najwazniejsze i determinujg wszystkie plany

i dziatania bliskich. Bywa, ze jedno z rodzicow — najczesciej sg to matki —
rezygnuje z pracy zawodowej, aby czuwac nad swymi podopiecznymi. Ich
oddanie i po$wiecenie sg heroiczne.

Do Stowarzyszenia Retina AMD Polska zgtasza sie bardzo duzo rodzicow
szukajgcych skutecznego leczenia dla swojego potomstwa. Nie mogg uwierzyc,
ze nigdzie na Swiecie nie ma ratunku. Wytrwale penetrujg Internet, jezdzg

do réznych specjalistow, wysytajg btagalne listy do zagranicznych o$rodkow
badawczych, prébujg tez leczenia niekonwencjonalnego. Ich poszukiwania
nigdy sie nie koriczg. Proszg rOwniez nas o porade w sprawach trudnych
dotyczacych szkoty, relacji z rbwiesnikami, a czasem bezradnosci wobec buntu

nastolatka.
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Rodzice dzieci z genetycznymi schorzeniami wzroku zyjg w ciagtym stresie,
przygnebieniu i leku. Przyznajg, ze doswiadczajg poczucia osamotnienia

w walce o potomka, a cata sytuacja ich czasem przerasta. Nie kazdy z nich jest
w stanie pogodzi¢ sie z diagnozg i przyjaé na siebie ciezar odpowiedzialnoSci.

Czasem dochodzi do kryzyséw i rodzinnych dramatéw.

Aby przedstawic, z jakimi trudnymi sytuacjami mierzg sie rodzice chorych
dzieci, w kwietniu i maju 2021 r. przeprowadziliSmy 12 pogtebionych wywiadow.
Dzieci byty w r6znym wieku, od dwdch do kilkunastu lat, z nastepujgcymi

schorzeniami:

« zwyrodnienie barwnikowe siatkdwki (retinitis pigmentosa),
« zespdt Lebera,
+ choroba Stargardta,

choroideremia,

zespot Bardeta-Biedla,

zespot Ashera.

Rodziny mieszkajg zarébwno w duzych, jak i matych miastach oraz na wsi.
Cze$c¢ dzieci nie posiada orzeczenia o0 niepetnosprawnosci, zatem nie
moze skorzysta¢ z programow pomocowych z PFRON, np. na zakup
specjalistycznego sprzetu utatwiajgcego czytanie i pisanie. U wiekszoSci
z nich problemy z widzeniem rodzice zaobserwowali juz w dziecinstwie.

Byty to symptomy takie jak:

+ rozbiegane oczka niemowlecia,
« wpatrywanie sie w zrédto Swiatta,

gorsze widzenie po zmroku,
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+ wpadanie na przeszkody,
+ niedostrzeganie szczegotow.

1. Diagnostyka i leczenie

Rodzice wymieniali kilka, a nawet kilkanascie poradni okulistycznych, do
ktorych sie udali, zanim rozpoznano schorzenie. Byty to ro6zne placowki:
zarOwno publiczne, jak i prywatne. Koricem odysei diagnostycznej rodzin sg
badania genetyczne, na ktére coraz czesciej sie decydujg. Niestety nie sg one
refundowane z NFZ i muszg by¢ wykonane odptatnie. Koszt takiej diagnozy
waha sie od 3 do 5 tys. zt.

Schorzenia genetyczne wzroku majg charakter postepujacy i powinny byé
systematycznie kontrolowane, jednak nie ma standardéw okreslajgcych
w jaki sposob i jak czesto. To, jak wyglada opieka okulistyczna nad
dzieckiem, zalezy od swiadomosci i determinaciji rodzicow.

Z przeprowadzonych wywiadow wynika, ze takie kontrole odbywaty sie $rednio
dwa razy do roku, czes¢ nieodptatnie w ramach NFZ, a cze$¢ — w prywatnych
placowkach. Koszty, jakie dotgd musiaty ponie$¢ rodziny, ksztattujg sie

w granicach od kilku do kilkunastu tys. zt.

Rodzice skarzg sie na dtugi czas oczekiwania na wizyty u specjalisty i duze
odlegtosci, jakie muszg przemierzy¢ do placéwek, w ktdérych leczg swoje
dzieci. Wiele osdb na wtasng reke szuka pomocy za granicag. Nasi respondenci
kontaktowali sie z placdwkami medycznymi w: Wielkiej Brytanii, USA, Franciji,
Holandii, Szwajcarii czy Niemczech. Niestety, koszty konsultacji w tych
osrodkach byty bardzo duze, czesto przekraczajgce mozliwosci finansowe.
Tylko jedna rodzina poinformowata, ze ich dziecko zostato zakwalifikowane

do piecioletniego programu w jednej z angielskich klinik i wszystkie badania

kontrolne sg wykonywane bezptatnie.
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2. Komunikacja rodzic — lekarz

Z doswiadczenia Retina AMD Polska wynika, ze okulisci bardzo rzadko
potrafig szczerze i z uszanowaniem uczué rodzicow poinformowaé
o chorobie dziecka. Nie majg tez czasu na omoéwienie szczegbtow

i wyttumaczenie jego probleméw z funkcjonowaniem:

« ,Okulista nie wyjasnit nam, na czym polega schorzenie i nie poinformowat
o rokowaniach. Kazda wizyta u niego sprowadza sie tylko do biezgcych
kontroli”,

- Jeszcze nie trafiliSmy na lekarza, ktéremu moglibysmy zaufa¢. Wielokrotnie
spotkaliSmy sie z brakiem empatii ze strony medykéw i niedostatecznej
szczegbtowej wiedzy. Kilkukrotnie wzbudzano we mnie poczucie winy, ze nie

powinnismy decydowac sie na kolejne dzieci, majgc pierwsze chore”,

+ ,Lekarz poinformowat nas, Zze syn nie bedzie widziat w wieku 30 lat, nie ma

wiec pospiechu z dodatkowymi badaniami”.

Niestety prawie wszyscy rodzice przyznaja, ze okulisci nie przekazali im tez
zadnych innych uzytecznych informaciji, takich jak: o pomocach optycznych,
o kontakcie do organizacji spotecznych pomagajgcych dzieciom z dysfunkcjg
wzroku lub o kontakcie do specjalistow rehabilitacji w tym do tyflopedagogow:

- ,Lekarze nie poinformowali nas, ze powinnismy stara¢ sie o orzeczenie
o niepetnosprawnosci dla naszego dziecka i ze jest to bardzo wazne, bo
mozemy wtedy dosta¢ dotacje na zakup sprzetu rehabilitacyjnego, ktory jest
drogi”,

,Najbardziej wyczerpujacych informacji udzielit nam genetyk, rowniez
0 zagranicznych placowkach medycznych. Inne informacje zdobywamy

samodzielnie”.
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A oto opinia o londyriskiej placowce: ,Badania prowadzone byty przy uzyciu
bardzo nowoczesnej aparatury. Wiedza specjalistow na temat choroby, jej
przebiegu i rokowan byta imponujgca. OtrzymaliSmy tez dobre wsparcie

psychologiczne”.
3. Wychowanie i edukacja

Wszyscy rodzice przyznajg, ze ich chore dziecko potrzebuje wiecej uwagi

i opieki:

»oYN nie wymaga juz statej opieki, ale po zmierzchu nie jest samodzielny.
Sam wchodzi w stupy, katuze, potyka sie. Nawet oSwietlenie lamp ulicznych
niewiele pomaga, np.: korzystajac z nocnej opieki lekarskiej, musiatam z nim

i8¢, trzymajac go za reke”,

- ,Nie zrezygnowaliSmy z pracy zawodowej ze wzgledu na potrzeby
finansowe. Mamy duze wsparcie ze strony rodziny i bliskich znajomych.
Gdyby tak nie byto, jedno z nas musiatoby odej$¢ z pracy. Przez ok. rok
bytam bezrobotna i pobieratam $wiadczenie, ale wynosi ono jedynie 1400 zt

miesiecznie. To stanowczo za mato na nasze potrzeby”.

Wielu rodzicéw, jesli pozwalajg na to warunki finansowe, decyduje sie na
optacanie edukaciji przedszkolnej i szkolnej w placobwkach spotecznych

lub prywatnych. Liczg na to, ze problemy podopiecznego bedg tam lepiej
zrozumiane i zostanie on otoczony lepszg opieka: ,Nasze dziecko uczeszcza
do szkoty spotecznej. Ma tam zapewnione indywidualne podejscie. W nauce
i pracy pomaga mu nauczyciel wspomagajacy, ktory jest tyflopedagogiem

i uczy go m.in. alfabetu brajla”.

Innym rozwigzaniem jest wybor placdéwki integracyjnej. Niestety rodziny
opowiadajg o sytuacjach swiadczgcych o braku wiedzy nauczycieli, a co
gorsza — niecheci do podejmowania wspotpracy w celu rozwigzywania trudnych

sytuacji. Najwigkszy problem stanowit brak inicjatywy, aby zrozumieé trudnosci
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ucznia. Personel nie widziat potrzeby rozmow z rodzicami i wyttumaczenia,

na czym polega choroba podopiecznego. Wszelkie wysitki byty ignorowane.
Przyktadem moze by¢ sytuacja, kiedy dziecku z dysfunkcjg wzroku potozono na
biatym stole biate kartki, na ktérych miato rysowac. Uczen rysowat po stole, bo

nie widziat r6znicy miedzy nimi.

Respondenci zgtaszajg nam tez przyktady zachowan nauczycieli, ktére

nie powinny mie¢ miejsca, bo sg ranigce i krzywdzgce: ,Problemy

z naukg najstarszego syna zwigzane byty z okresem dojrzewania i buntu
miodzienniczego. Stwierdzenie katechety na lekcji religii, ze choroba to dar od
Boga wyzwolito w nim dodatkowe emocje, bunt. Krzyczat, ze wcale nie chce

takiego daru”.

Rodzice dzieci, ktore majg stabg ostros¢ wzroku, a wiec problemy z czytaniem
i pisaniem, szukajg dodatkowych zajec ze specjalistami rehabilitacji. Pomoc
takg znajdujg w organizacjach spotecznych, gtbwnie w Polskim Zwigzku

Niewidomych:

»W tym roku z powodu pandemii nasze dziecko nie korzystato z zadnej
pomocy rehabilitacyjnej. W poprzednich latach chodzito na rehabilitacje
wzroku w Polskim Zwigzku Niewidomych: usprawnianie widzenia,
wprowadzenie do brajla, zajecia z technologii informatycznych, np.: nauka
korzystania z komputera i telefonu. Chodzito rbwniez na zajecia w Fundacji

Zdrowie Koniczynka oraz zajecia dla artystdw w osrodku S1”,

« ,Cate miasto zna nas od lat, mamy duzo znajomych, jesteSmy otwarci
w stosunku do innych i to procentuje. W matym mie$cie wszyscy sie znajg
I wspierajg nas. Mieszkarncy zbierajg dla nas 1% podatku i przekazujg na

Fundacje Dzieciom »Zdgzy¢ z pomocg«”.
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4. Wptyw choroby dziecka na rodzine

ZapytaliSmy rodzicéw, czy choroba dziecka wptywa na ich zycie, a jesli tak,

to w jaki sposdb. Ponizej przyktadowe odpowiedzi:

« ,Nie wszystko jest dla nas. Planujac wyjazdy, np. wakacyjne, wybieramy
miejsca z dogodng przestrzenig, dobrze o$wietlone, nie chodzimy na
imprezy, gdzie jest przyciemnione o$wietlenie. W naszym zyciu brak jest
naturalnej wesoto$ci. Mamy tez ograniczenie psychiczne przy planowaniu

kolejnego dziecka”,

« ,Nasze zycie kreci sie teraz catkowicie wokot corki, musimy by¢ blisko niej
i na kazde zawotanie. Ale jej choroba scalita naszg rodzing, jesteSmy razem

i razem pokonujemy problemy”.

Respondenci czgsto unikajg rozmdw o chorobie dziecka z bliskimi i znajomymi.
Nie chcg tez rozmawia¢ ze swojg pociechg o szczegdtach jej schorzenia

i rokowaniach:

+ ,Nie podajemy nazwy choroby i nie méwimy o tym, co go czeka. Uwazamy,
Ze jest na to jeszcze za wczesnie. Czekamy na lek, ktory wydtuzy nam czas

na poinformowanie syna o jego schorzeniu”,

« ,Trudno podejmowaé z nim rozmowy, bagatelizuje problem, nie chce 0 nim

rozmawiaé, moze boi sie tego, co go czeka i w ten sposéb ostania sie”.

Na pytanie, czy doswiadczali przygnebienia albo depresji z powodu leku

o przyszto$¢ dziecka, rodzice odpowiedzieli:

»1ak, stale to czuje”,

»1ak, odkad jezdzimy do lekarzy, nie moge o tym przesta¢ my$leé. Patrze,
jak przechodzi przez pokoj i widze, co sie dzieje — trzyma sie Sciany, aby

pokonac kilka metrow”,
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+ ,W naszej rodzinie jest bardziej nerwowo, niepewnie, depresyjnie. Nasze
zycie wyglagdatoby inaczej, gdybySmy — zamiast martwi¢ sie o przysztosé
dziecka — zastanawiali sie, dlaczego dostato w szkole pigtke zamiast

szoOstki”.

Na pytanie, czy dziecku przydarzyto sie kiedys cos ztego, co wynikato

z ostabionego wzroku (np. wypadek), rodzice przyznaja: ,Tak, dziesigtki
upadkow, trzy z nich zakonczyty sie na chirurgii dziecigecej, np.: rozcieciem tuku
brwiowego”. Cze$¢ z nich méwi tez, ze nie ma i nie szuka kontaktow z innymi

rodzicami chorych dzieci, bo boi sie poréwnan.

Rodziny nie korzystajg tez z pomocy psychologicznej, gdyz ich zdaniem
brakuje specjalistow, ktérzy majg doswiadczenie w pomaganiu tracgcym wzrok
pacjentom oraz ich bliskim. Wsrod najwiekszych obaw rodzice wymieniajg lek
o to, co sie stanie z ich potomstwem, gdy ich zabraknie, czy dziecko poradzi
sobie w zyciu, znajdzie prace, zatozy rodzing. Zastanawiajg sie tez, czy bedzie
w koncu skuteczna metoda leczenia i czy ich zdolnosci finansowe na nig

pozwola.
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V. PROBLEMY PACJENTOW Z DYSFUNKCJA WZROKU NA PRZYKLADZIE
DOSWIADCZEN NZOZ CENTRALNEJ PRZYCHODNI
REHABILITACYJNO-LECZNICZEJ POLSKIEGO ZWIAZKU
NIEWIDOMYCH

Teresa Ktys, Dyrektor Centralnej Przychodni Rehabilitacyjno—Leczniczej

Polskiego Zwigzku Niewidomych

Polski Zwigzek Niewidomych w 1998 r. powotat Poradnie Rehabilitacji Wzroku
Stabowidzacych, ktéra w 2 lata pdzniej zostata przeksztatcona w Centralng
Przychodnie Rehabilitacyjno—Leczniczg PZN (CPRL) — specjalistyczny o$rodek
medyczny zajmujgcy sie gtdwnie problematykg chordb oczu. Przychodnia
miesci sie w Warszawie przy ul. Karmelickiej 26. Swiadczone sg w niej

bezptatne ustugi zarbwno refundowane przez NFZ, jak i komercyjne.

Przychodnia jest jedyng w Polsce placowka, ktdra kompleksowo zajmuje
sie leczeniem i rehabilitacjg osdb z dysfunkcjg wzroku oraz zaopatrzeniem
w refundowane pomoce optyczne. Od 2018 r. leczenie okulistyczne zostato

uzupetnione o poradnie leczenia zeza i niedowidzenia.

W przychodni leczonych jest ponad 55 000 pacjentow, w tym najwiekszg grupe
stanowig pacjenci poradni okulistycznych (ponad 33 000 osob) i blisko 10 000
0s6b w dziennym osrodku rehabilitacji osdb z dysfunkcjg narzgdu wzroku.

Najczesciej wystepujace jednostki chorobowe poradni okulistycznej CPRL.:

H40-H42 jaskra 29
H52-H55 uposledzenie widzenia 27
H30-H36 choroby siatkOwki 14
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H25-H26

H25-H22

HO0-HO9

H43-H48

zacma

choroby spojowek, rogowki,
teczOwki

stany zapalne, jeczmien,

gradéwka
choroby nerwu wzrokowego

choroby nerwu wzrokowego

Najliczniejsza grupg pacjentbw sg osoby w wieku:

70-79 lat — 25,6%,
* 60-69 lat — 21,6%,
- 80-89 lat — 20,7%,
50-59 lat — 12,0%,
* 40-49 lat — 6,1%,
0-10 lat — 5,8%,
« 30-39 lat — 4,5%,

20-29 lat — 3,7%.

13

11

71,4% wszystkich udzielonych porad skierowanych jest do kobiet,

a 28,6% — do mezczyzn.

Mimo rozwoju medycyny wcigz jest bardzo duzo schorzen, ktére powodujg
znaczne pogorszenie widzenia. Biorgc pod uwage strukture wiekowg oséb

z dysfunkcjg narzgdu wzroku, prognozuje sie dalszy dynamiczny wzrost liczby
pacjentow stabowidzgcych. Przedstawione powyzej dane liczbowe potwierdzajg

waznos¢ i potrzebe udzielania $wiadczen rehabilitacyjnych tej grupie chorych.
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Ponad 30% pacjentow zgtaszajacych sie do poradni okulistycznych miato
udzielone $wiadczenia rehabilitacyjne w dziennym osrodku rehabilitacji oséb
z dysfunkcjg wzroku. Na uwage zastuguje réwniez to, ze do CPRL zgtaszajqg sie
pacjenci spoza woj. mazowieckiego. Chorzy przyjezdzajg z innych wojewddztw,
a sg to kolejno:
- f06dzkie,
+ podlaskie,
+ lubelskie,
+ warminsko—mazurskie,
kujawsko—pomorskie,
+ dolnoslgskie,
pomorskie,
* matopolskie,
« Swietokrzyskie,
- Slgskie,
+ wielkopolskie,
podkarpackie,
+ opolskie,
zachodniopomorskie,
* lubuskie.

Wiekszos$¢ ludzi traci wzrok w wieku dorostym z powodu schorzen, ktore sg
dzi$ nieuleczalne. Niestety sg i tacy, ktorzy stracili wzrok czesciowo, a nawet
catkowicie z powodu spoznionego leczenia. Zawsze jest to przezywane jako

osobista tragedia.
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W Polsce rehabilitacja osob z dysfunkcjg wzroku jest Swiadczeniem
finansowanym ze srodkéw Narodowego Funduszu Zdrowia znajdujgcym
sie w ofercie Swiadczen gwarantowanych. Jednakze jest to jedynie teoria,
ze wzgledu bowiem na niedoszacowanie tego Swiadczenia, tylko kilka

placowek prowadzi te forme rehabilitaciji.

Rehabilitacja dorostych prowadzona jest gtbwnie przez organizacje
pozarzgdowe, ktére w drodze konkurséw zdobywajg srodki na wybrane
zadania. Sg to jednak fundusze Panstwowego Funduszu Rehabilitacji Osob
Niepetnosprawnych i aby by¢ ich beneficjentem, trzeba posiadac juz oficjalne
orzeczenie o stopniu niepetnosprawnoséci. Wiemy, ze wiekszos$¢ 0sob starszych
tracgcych wzrok ich nie posiada, nie majg zatem prawa do rehabilitacji ze

Srodkow PFRON, a tym samym zostajg tez pozbawieni innych mozliwosci.

Z naszych doswiadczen wynika, ze w procesie leczenia 0s6b z réznymi
schorzeniami oczu nie ma standardu obejmujgcego rehabilitacje
pacjentoéw, ktdrzy sg zagrozeni utratg widzenia. Chorzy leczeni przez wiele
lat w poradniach okulistycznych trafiajg do naszej placéwki bardzo p6zno, gdy

utrata wzroku jest juz zaawansowana. To oznacza zwykle duzo wigksze koszty.

9

= Czym jest rehabilitacja os6b z dysfunkcjg narzagdu wzroku?

Rehabilitacja jest uzupetnieniem leczenia okulistycznego. Przynosi
wymierne korzysci pacjentowi w postaci lepszego funkcjonowania nawet
wtedy, gdy z medycznego punktu widzenia proces leczenia (zabiegowy i/lub
farmakologiczny) nie przynosi poprawy. W odréznieniu od innych zakresow
rehabilitacji (np. ortopedycznej) te dziatania nie przyniosg poprawy widzenia
pacjenta, ale znaczgco wptywajg na jego jakos¢ zycia i bezpieczenistwo. Celem
takiej rehabilitacji jest nauczenie osoby z dysfunkcjg wzroku umiejetnosci
radzenia sobie w réznych sytuacjach zycia codziennego, wykorzystujgc
w jak najwiekszym stopniu te mozliwosci widzenia, ktére jeszcze

posiada lub inne zmysty, a takze specjalistyczne techniki zwigkszajgce
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bezpieczenstwo i samodzielnos$é. Dysponujemy jednym z najbardziej
deficytowych produktow w stuzbie zdrowia — czasem. Wizyta pacjenta trwa
nawet godzing u kazdego z terapeutow, a ich liczba zalezy od potrzeb, checi

i mozliwoéci chorego.

9

= Jak przebiega rehabilitacja osoby stabowidzgcej?
1. Wywiad wstepny

Ma na celu poznanie sytuacji zyciowej pacjenta, jego problemdéw wzrokowych,
choréb towarzyszgcych, formy ogolnej, potrzeb, stosunku do swojej choroby

oczu i zwigzanych z nig ograniczen.
2. Ocena ostrosci wzroku do dali i blizy
3. Ewentualna préba dobrania lepszej korekcji do dali

Zaktadamy, ze pacjent kierowany do nas przez okuliste ma dobrang optymalng
korekcje do dali, o ile to mozliwe. Ale chorzy czesto nie chcg uwierzyé, ze nie
ma dla nich zadnych bgdz lepszych okularéw. Podejmujemy wiec jeszcze
jedng probe. Jezeli jest nieudana, tumaczymy na schemacie oka, dlaczego nie
mozna dobra¢ ,grubszych” okularéw. Jest to tez dobry moment, zeby wyjasnié¢
pacjentowi specyfike jego choroby i jej nastepstwa funkcjonalne.

4. Ewentualna préba dobrania lepszej korekcji do blizy

Jezeli pacjent czyta Sn=0,5, ale skarzy sie na szybkie zmeczenie oczu,
czasami wystarczg okulary mocniejsze o 1-2 dioptrie. Przy czym zndw musimy
cierpliwie wyjaéni¢, dlaczego odlegtos¢ czytania stata sie krotsza, a wiec mniej
wygodna. Czasem zastosowanie niewielkich symetrycznych pryzmatéw z bazg
do nosa wydtuza czas czytania. Niestety, wiekszo$¢ naszych pacjentéw czyta

mniej niz Sn=0,5 i dlatego musimy przej$¢ do dalszych dziatan.
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5. Dobér pomocy optycznych
Musimy tu uwzgledni¢ kilka czynnikow:

« ostro$¢ wzroku pacjenta,

« do czego ta pomoc optyczna ma stuzy¢ (jesli chodzi o blize, to np.: do
czytania w domu, noszenia ze sobg i odczytywania sktadu produktu na
opakowaniu w sklepie, obstugi telefonu komérkowego, glukometru, szycia,

robienia manicure, majsterkowania, komputera, itd.),

+ dodatkowe ograniczenia pacjenta (np. drzace lub stabe rece wykluczajg lupy
z rgczka, staba koncentracja — lupy o matej Srednicy, poniewaz pacjent gubi
sie w tekscie).

Dysponujemy catg gamg r6znorodnych pomocy do blizy — lup oraz okularéw
lupowych (o powiekszeniach od 1x do 20x), wiec przy uwzglednieniu
powyzszych podpunktéw zrozumiate staje sie, ze nie ma jednej uniwersalnej
pomocy ani dla danej jednostki chorobowej, ani dla danej ostrosci
wzroku. Dobrze zrehabilitowana osoba stabowidzgca prowadzgca aktywny tryb

zycia potrzebuje najczesciej kilku pomocy do blizy oraz pomoce do dali.

Pomocy do dali jest o wiele mniej. Do telewizji — okulary lornetkowe, najczesciej
0 powigkszeniu 2x. Z kolei do odczytywania nazw ulic, zobaczenia detali
architektonicznych lub krajobrazéw — monokulary od 4x do 10x, przy czym
bardzo ograniczajg one pole widzenia, wiec nie jest tatwo sie nimi postugiwac.
Z tego powodu samodzielne zaopatrzenie sie w pacjenta w ten sprzet bez
instruktazu jest bezcelowy.

6. Dobér filtrow medycznych (krawedziowych)

Pokazujemy je prawie kazdemu pacjentowi — jednym tagodzg $wiattowstret,
innym poprawiajg kontrast, a niektérym nie odpowiadajg, poniewaz zaburzajg

widzenie barw. Sg skarbem dla 0s6b ze stabg ostroscig wzroku i duzym
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Swiattowstretem, poniewaz zmniejszajg razenie storica, nie pogarszajgc przy
tym ostrosSci widzenia. Pacjent powinien dobierac filtry w dzieni stoneczny,
w oswietlonym miejscu, a potem w cieniu zweryfikowac, czy nie sg zbyt

ciemne.

7. Przedstawienie technik innego niz dotychczas wykonywania

codziennych czynnosci

Mogg by¢ pomocne w przypadku np. przyszywania guzika, rozpoznawania

lekdw czy przygotowania positku.
8. Wyttumaczenie petnego procesu refundacji i zaopatrzenia w pomoce

Jest to ostatni punkt pierwszej wizyty.

9

= Co jeszcze uwzgledniamy w pracy z pacjentem?

« Jezeli pacjent jest zainteresowany, ttumaczymy mu szerze;j
z wykorzystaniem ilustracji i modeli, na czym polega jego choroba, jak
sie jg leczy, jakie sg rokowania czy skad biorg sie okreslone trudnosci

w funkcjonowaniu wzrokowym.

Osobom z problemami z zaburzonym centralnym widzeniem pokazujemy,

jak ¢wiczy¢ patrzenie pozaplamkowe.

Chetnym i gotowym na to chorym proponujemy biatg laske oraz zapoznanie

z technikami jej wykorzystania. Jest to kwestia bardzo delikatna, poniewaz
laska kojarzy sie z catkowitg utratg widzenia. Dobrym pretekstem do poruszenia
tego tematu jest bezpieczenstwo podczas przechodzenia przez jezdnie,

a korzystnym rozwigzaniem sktadana laska, tzw. sygnalizacyjna lub informacyjna,

ktérg nosi sie w kieszeni lub torebce, a rozktada przed przejsciem dla pieszych.

« Pesymistom staramy sie uzmystowié¢, ze kazda, nawet niewielka pozostato$¢

wzroku jest skarbem. Z drugiej strony, mimo dtugoletniej pracy z osobami
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stabowidzacymi, niektorzy pacjenci nadal nas zadziwiajg swojg determinacjg

do bycia maksymalnie samodzielnym mimo bardzo stabego widzenia.

Ci, ktérzy przychodzg po raz pierwszy do naszej poradni, czesto oczekujg
doboru okularow korekcyjnych do dali i blizy. Jezeli jest to niemozliwe

(a czasem zadne pomoce optyczne ani optoelektroniczne nie pomagaja),
rehabilitant musi zmierzy¢ sie z rozczarowaniem (a nawet niezadowoleniem)
pacjenta — z jednej strony je zaakceptowac, a z drugiej sprobowaé
zmotywowac go do wybrania innych pomocy lub rozwigzan, np. stuchania
ksigzek zamiast czytania ich wzrokiem. Wymaga to duzych poktadow
empatii i cierpliwosci; pacjenci bardzo to cenig.

Perspektywa pogarszania sie, a nawet utraty wzroku, rodzi lek, a czasem

i inne problemy. Proponujemy wtedy wizyte u psychologa. Wspotpracujgcy

z nami psychologowie sg osobami stabowidzgcymi, wigc stanowig dobry
przyktad, ze mozna naprawde niezZle sobie radzi¢, Zle widzac. Pacjenci czujg

sie tez lepiej zrozumiani przez osoby bedgce w podobnej sytuacii.

Bardzo wazne jest tez udzielane przez nas wsparcie informacyjne, np. gdzie
i jak mozna uzyskac orzeczenie o niepetnosprawnosci, karte parkingowa,
jakie uprawnienia przystugujg osobom niepetnosprawnym, gdzie i jak

zatatwi¢ dofinansowania do pomocy elektronicznych i innych.

Bardzo duze mozliwos$ci daje osobom niewidomym i stabowidzgcym
elektronika — lupy elektroniczne, dyktafony, odtwarzacze do ksigzek
méwionych, smartfony oraz komputery z odpowiednim oprogramowaniem,
powiekszalniki telewizyjne, urzgdzenia lektorskie itp. Wielu pacjentow jest

nimi zainteresowanych, niezaleznie od wieku.

Czasami trafiajg do nas osoby, ktére rozpoczynajg dopiero walke z chorobg
— majg dobrze dobrane okulary do blizy i dali i prawie petng ostros¢ wzroku
w lepszym oku (lub w obu). Okazuje sig, ze taka wizyta rowniez ma sens.

Pacjenci majg mozliwo$¢ spokojnego porozmawiania o swojej chorobie
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w kontekscie konsekwencji funkcjonalnych, zadania wielu pytan, podzielenia
sie swoimi obawami z rehabilitantem lub psychologiem. Mogg tez sprébowac
dobra¢ sobie filtry krawedziowe dla ochrony przed wysokoenergetycznym
Swiattem niebieskim. Osoby takie majg poczucie, ze w razie pogorszenia

widzenia wiedzg, gdzie sie udac¢ i czesto wracajg na rehabilitacje.

« Osoba niewidoma rowniez moze otrzymac¢ pomoc w naszej poradni
z zakresu orientacji przestrzennej i czynnosci niezbednych do samodzielnej

egzystencji oraz wsparcie psychologiczne.

Kompleksowe podejscie do pacjenta jest atutem naszej dziatalnosci.
Uwzglednia ono rowniez zaopatrzenie w dobrany w trakcie wizyt sprzet

rehabilitacyjny.
Podsumowanie

Obowigzujgce akty prawne (tj. Ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach
finansowanych ze srodkdéw publicznych, Rozporzgdzenie Ministra Zdrowia

w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej oraz Rozporzgdzenie Ministra Zdrowia w sprawie kryteriow
medycznych, jakimi powinni kierowac sie Swiadczeniodawcy, umieszczajgc
Swiadczeniobiorcow na listach oczekujacych na udzielenie Swiadczenia

opieki zdrowotnej) regulujg zasady postepowania z pacjentem przez

Swiadczeniodawcow realizujgcych Swiadczenia w trybie ambulatoryjnym.

Jezeli Swiadczenie medyczne nie moze by¢ udzielone od razu w dniu
zgtoszenia pacjenta, Swiadczeniodawca ma obowigzek wpisa¢ go na liste
oczekujgcych. Przed wpisaniem powinien jednak okresli¢, czy stan zdrowia
wymaga pilnego leczenia i zakwalifikowaé chorego do jednej z dwdch

grup oczekujgcych (tzw. kategorii medycznej). Nalezy pamietac, ze dla
przypadkoéw pilnych rowniez prowadzona jest kolejka oczekujacych!
Pomimo wprowadzenia przez NFZ standardu przyjecia pacjentéw w trybie

nagtym przez poradnie pracujgce w trybie ambulatoryjnym, mozliwe jest
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to wytacznie dla wybranych jednostek chorobowych. Ponadto, z uwagi na
przepetnione harmonogramy lekarzy okulistdw, niejednokrotnie nie ma
mozliwosci przyjecia pacjentbw wymagajgcych nagtej konsultacji lekarskiej.
Odktadanie wizyty w gabinecie okulistycznym w przypadku niektdrych schorzen

moze doprowadzi¢ nawet do utraty widzenia.

Od 1 lipca 2021 r. zostaty zniesione limity dotyczgce Swiadczert ambulatoryjne;
opieki specjalistycznej, w tym w okulistyce. Niestety dostepnoé¢ dla pacjentdw
pierwszorazowych nie ulegta poprawie. Jezeli kto$ stwierdzi, ze cos ztego
dzieje sie z jego wzrokiem i gorzej widzi, musi najpierw udac sie do lekarza

rodzinnego po skierowanie i ustawic¢ sie w kolejke oczekujgcych.

W przypadku leczenia okulistycznego rola lekarza rodzinnego sprowadza sie
wytacznie do wypisania skierowania. Lekarze POZ nie sg szkoleni oraz nie
majg specjalistycznego sprzetu w swoich gabinetach, zeby wykona¢ badanie

okulistyczne lub podja¢ probe leczenia.

9

= Z jakimi problemami spotykaja sie pacjenci z dysfunkcja wzroku?

1. Zka dostepnosé — obecnie rehabilitacja w Polsce zakontraktowana jest

wytgcznie w 9 wojewodztwach.

2. Brak kompleksowej opieki nad osobami tracagcymi wzrok
i ociemniatymi, gidwnie opieki poszpitalnej — istnieje pilna potrzeba
ksztatcenia lekarzy okulistdow poprzez uzupetnienie tematyki kursow
podyplomowych/specjalizacyjnych o rehabilitacje osdb z dysfunkcjg
narzgdu wzroku. Lekarze od Polskiego Zwigzku Niewidomych dowiadujg sie

o mozliwoéci kontynuaciji leczenia poprzez rehabilitacje.

3. Deficyt specjalistow rehabilitacji osob z dysfunkcja wzroku —
w 7 wojewddztwach w Polsce nadal nie ma rehabilitacji, a w pozostatych

Swiadczenia rehabilitacyjne realizuje jedynie 19 podmiotéw. Nalezy wiec
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stworzy¢ nowy model ksztatcenia specjalistow rehabilitacji. Obecnie
tyflopedagog to nauczyciel dzieci niewidomych. Tylko niewielka grupa

specjalistow posiada kwalifikacje z zakresu rehabilitacji dorostych.
4. Brak wlasciwych standardéw jakosciowych tego swiadczenia:

« wiele podmiotéw, zamiast wtasciwej rehabilitacji oséb z dysfunkcjg wzroku,

realizuje fizjoterapie, co nie daje efektow terapeutycznych,

+ rehabilitacja 0s6b z dysfunkcjg wzroku mylona jest z rehabilitacjg wzroku lub

leczeniem zeza,

+ jednakowe wymagania dla placowek swiadczacych ustugi na rzecz dzieci
i dorostych (wytyczne Polskiego Towarzystwa Okulistycznego wskazujg
roznice w rehabilitacji roznych grup wiekowych).

5. Wadliwe warunki realizacji Swiadczenia:

+ brak mozliwosci kierowania na rehabilitacje przez lekarza POZ i innych

specijalistow,
+ brak rehabilitacji ambulatoryjnej i domowej,

nieprawidtowy schemat postepowania z pacjentem nieuwzgledniajgcy jego
potrzeb i mozliwosci,

zta wycena Swiadczenia (nieoptacalnos$c).

W Polsce rehabilitacja osob z dysfunkcjg wzroku jest Swiadczeniem
gwarantowanym i finansowanym ze srodkéw NFZ. Jednakze jest to
jedynie teoria, poniewaz ze wzgledu na niedoszacowanie go tylko kilka
placowek prowadzi te forme rehabilitacji. Wedtug zakontraktowanych

umow w catej Polsce NFZ przeznacza na nig zaledwie 3 min zt rocznie.
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Nalezy takze zaznaczyé, ze wszystkie placéwki majgce zawarte umowy

z Narodowym Funduszem Zdrowia wykonujg Swiadczenia gtdwnie na rzecz
dzieci do 19 r.z., a tylko dwie z nich prawidtowo realizujg peten zakres
rehabilitacji. Dane zebrane podczas wywiadu telefonicznego sg niepokojgce.
Niektorzy swiadczeniodawcy przyjmujg pacjentow wytgcznie z okreslonymi
jednostkami chorobowymi, inni proponujg konsultacje fizjoterapeutyczne lub
odmawiajg przyjecia z uwagi na wiek chorego, gdyz prowadzg ¢wiczenia

ortoptyczne w grupie dzieci przedszkolnych.

Niestety, nie tylko Swiadczeniodawcy wybrani w drodze konkursu ofert, lecz
takze pracownicy NFZ btednie interpretujg zakres niezbednych do wykonania
Swiadczen w ramach tego zakresu umowy. Rehabilitacja 0oséb z dysfunkcijg
narzadu wzroku wymaga innych metod terapeutycznych niz powszechnie

stosowane metody fizjoterapii.

Reasumujac, do poprawy dostepnosci i jakosci Swiadczen na rzecz
pacjentow okulistycznych zasadnym wydaje sie:

zniesienie skierowan do okulisty,

« weryfikacja standardow i metod realizacji $wiadczen z zakresu rehabilitacji

oséb z dysfunkcjg narzgdu wzroku w obecnych aktach prawnych,

« zmiana miejsca realizacji Swiadczen — z dziennego oddziatu/o$rodka
rehabilitacji na tryb ambulatoryjny, dzigki czemu mozliwe bedg wizyty
domowe (niezbedne w przypadku os6b nowo ociemniatych i niemobilnych

0s6b starszych),

« poprawa wyceny Swiadczen jako zacheta dla przysztych

Swiadczeniodawcow do zawierania umow z NFZ,

obowigzek koordynacji dalszej opieki pacjenta okulistycznego przez

zapewnienie rehabilitaciji.
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W Polsce zyje ponad 2 min os6b ze znaczng dysfunkcjg wzroku (posiadajgce
orzeczenie o niepetnosprawnosci). Postepy w okulistyce pozwalajg coraz
lepiej leczyC takie schorzenia, jak zacma, jaskra, choroby siatkdwki (w tym
AMD), jednak liczba dorostych oséb z dysfunkcjg wzroku stale ro$nie. Bez
wdrozenia zintegrowanej strategii postepowania w okulistyce niemozliwa
jest skuteczna opieka nad chorymi. WHO zaapelowato o wprowadzenie
narodowych programow ograniczajgcych natezenie choréb narzgdu wzroku,
poprawiajgc tym samym dostep do kompleksowej diagnostyki, leczenia

i rehabilitacji medycznej w zakresie okulistyki.

Polskie Towarzystwo Okulistyczne przy wspotpracy Polskiego Zwigzku
Niewidomych opracowato wytyczne, ktore sg najlepszym standardem

postepowania w usprawnianiu 0sob z niepetnosprawnoscig wzroku.
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VI. MOZLIWOSCI NOWOCZESNEJ DIAGNOSTYKI GENETYCZNEJ

dr hab. n. med. Agnieszka Pollak, Zaktad Genetyki Warszawskiego

Uniwersytetu Medycznego

Choroby rzadkie, nazywane réwniez sierocymi, to schorzenia o niskiej czestosci
wystepowania (5 na 10 000 oso6b). Jednak z uwagi to, iz do dzi$ opisano ponad
8000 tego typu jednostek chorobowych, sumarycznie dotyczg one ponad

30 min os6b w Europie i ok. 2—3 min w Polsce. Zatem uzasadniony jest pozornie
zaskakujgcy wniosek, ze choroby rzadkie sg czestym i waznym problemem
medycznym. Obecnie wiekszos¢ analiz naukowych i badan diagnostycznych
koncentruje sie na powszechnie wystepujgcych zaburzeniach, a nie na chorobach
sierocych, ktére stanowig istotny problem i wyzwanie zarbwno w kontekscie
diagnostyki, jak i leczenia pacjenta. Wsrdd nich znajdujg sie dziedziczne
dystrofie siatkdbwki — ztozona i heterogenna grupa ok. 300 réznych schorzen
uwarunkowanych genetycznie. Nalezy podkresli¢, ze choroby te sg niezwykle
trudne do diagnozowania zarbwno z uwagi na ich niskg czestos¢ wystepowania,
jak i duzg zmienno$&¢ kliniczng. Pacjenci z podejrzeniem dystrofii siatkbwki
najczesciej skazani sg na swoistg ,,odyseje diagnostyczng”: trwajgcg wiele lat

wedréwke od specijalisty do specjalisty zanim dojdzie do wtasciwego rozpoznania.

Diagnostyka molekularna dystrofii siatkéwki stanowi wyzwanie

m.in. z uwagi na to, ze w przypadku schorzen obejmujgcych narzady

o skomplikowanej budowie i funkcji — a do takich nalezy narzad wzroku
— patogenne warianty w wielu réznych genach moga leze¢ u podtoza
jednej choroby. Dla przyktadu, jedng z dziedzicznych dystrofii siatkdwki jest
zwyrodnienie barwnikowe siatkOwki (retinitis pigmentosa, RP) — to postepujgca,
degeneracyjna choroba siatkdwki o podtozu genetycznym, ktdrej czestosc
wystepowania ocenia si¢ na 1:4000 w populacji ogolne;.

Z patogenezg tej jednej tylko choroby do dzisiaj powigzano ponad 70 réznych
gendw oraz opisano ponad 3200 patogennych wariantdw genetycznych
lezgcych u jego podtoza. Znaczna heterogennos¢ genetyczna i brak jednego
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albo kilku wiodgcych gendw odpowiedzialnych za wystgpienie RP niezwykle
komplikujg proces diagnostyki genetycznej tej choroby. Odnoszac sie do
grupy genoéw przyczynowych, dla zwyrodnienia barwnikowego siatkOwKi
nalezy wspomnie¢ o genie RPEB5 kodujacym produkt biatkowy — enzym

0 nazwie izomeraza all-trans-retinylowa niezbedny do prawidtowego przebiegu
procesu fototransdukcji. Jest to gen stosunkowo rozlegty: do dzi$ opisano

257 jego patogennych wariantéw zlokalizowanych w catej jego rozciggtosci.
Ten pojedynczy gen, to dobry przyktad tego, jak skomplikowanym procesem
jest poszukiwanie molekularnych przyczyn choroby. Jednoczes$nie od 2018 r.
na swiecie, a 2021 r. w Polsce, dostepna jest terapia genowa umozliwiajgca
skuteczne leczenie zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki, u ktérego podtoza
lezg defekty genu RPEB5. Nalezy jednak podkresli¢, ze wymogiem koniecznym
do zakwalifikowania pacjenta do takiej terapii jest potwierdzone badaniem

molekularnym uszkodzenie tego genu.

Do niedawna strategie poszukiwania molekularnych przyczyn choréb
genetycznie uwarunkowanych opieraty si¢ na analizie celowanej znanych,
czestych mutacji powigzanych z danym schorzeniem — tzw. ekonomiczne testy
przesiewowe — lub na diugotrwatej, kaskadowej analizie gendéw kandydatow
wytypowanych na podstawie informacji klinicznych i rodowodu metoda
sekwencjonowania bezposredniego. Strategia diagnostyczna byta wiec
zalezna od informacji kliniczno-rodowodowych, efektywnosci stosowanych
metod oraz w polskich warunkach, od dostepnosci poszczeg6lnych technik
diagnostycznych w warunkach klinicznych i kwoty refundacyjnej w ramach
Narodowego Funduszu Zdrowia. Jak juz wspominano, z uwagi na rzadkie
wystepowanie dystrofii siatkbwki i ich ogromng réznorodnosé wytypowanie, na
podstawie cech klinicznych, genéw kandydatéw do Zzmudnego i dtugotrwatego

procesu diagnostyki kaskadowej byto wyzwaniem.

W dziedzinie genetyki w ostatnich latach dokonat si¢ niezwykty skok

technologiczny — wprowadzenie sekwencjonowania nastepnej generacji,
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czyli techniki umozliwiajgcej wielkoskalowe badania genetyczne. Obecnie
za utamek kosztow i w krotkim czasie mozna przeanalizowaé nawet
caly genom ludzki i odnalezé uszkodzony gen bedacy przyczyna
wystepowania choroby. Technika ta zrewolucjonizowata oblicze
nowoczesnej genetyki medycznej, umozliwiajgc poszukiwanie przyczyn
wystapienia chorob genetycznie uwarunkowanych jednoczasowo

w catym genomie cztowieka. Sekwencjonowanie nastepnej generacji moze
by¢ wykorzystywane do badan diagnostycznych opartych m.in. na analizie
paneli genowych (wybranych kilku lub kilkudziesieciu gendbw powigzanych

z badanym schorzeniem lub tez badaniu wszystkich kodujgcych elementow
genomu cztowieka (tzw. sekwencjonowanie catoeksomowe). Mozna je okresli¢
jako jeden, uniwersalny test genetyczny niezalezny od badanego schorzenia.
Jest on niezwykle przydatnym i efektywnym narzedziem w przypadku chordéb

heterogennych genetycznie, takich jak dziedziczne dystrofie siatkowki.

Warto podkresli¢ rdwniez, ze zastosowanie takiego podejscia diagnostycznego
pozwala na istotne skrécenie czasu od postawienia rozpoznania podejrzenia
choroby do definitywnego jej potwierdzenia. Zastosowanie tej technologii
jednoczesnie skutkuje masowym wykrywaniem nieopisanych wczesniej
wariantdbw w genach uprzednio powigzanych z badang jednostkg chorobowg
oraz w genach niezaklasyfikowanych do tej pory do grupy sprawczych,

a zatem znaczgco poszerza stan istniejgcej wiedzy. Stanowi réwniez podwaliny
dla opracowywania howoczesnych terapii leczniczych. Pomimo tak wielu zalet
nowoczesnego podejscia diagnostycznego, jakim jest sekwencjonowanie
catoeksomowe, tego typu diagnostyka nie jest obecnie finansowana przez
NFZ, co jest ogromnym ograniczeniem zaroéwno dla lekarzy, jak i pacjentéw

pozostajgcych pod ich opieka.
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VIl. UWARUNKOWANIA PRAWNE DOTYCZACE MOZLIWOSCI
REFUNDACJI LEKOW SIEROCYCH
Apl. adw. Zuzanna Chromiec
Adw. Paulina Kieszkowska-Knapik

Kancelaria KRK Kieszkowska Rutkowska Kolasinski

1. Zasady i ,,blokady” tzw. refundacji systemowej lekéw sierocych
(w tym na schorzenia okulistyczne):

1.1. Uwaga wprowadzajaca

Podstawowym mechanizmem dostepu polskich pacjentéw do publicznie
finansowanych lekdéw (rbwniez na choroby rzadkie) jest tzw. powszechny
system refundaciji, ktéry regulujg przepisy Ustawy refundacyjnej (u.r.).

W jego ramach refundowane leki mogg by¢ dostepne dla pacjentéw m.in.

w aptekach, programach lekowych, czy tez chemioterapii. Dla uproszczenia
ten tryb dostepu do lekdw refundowanych dalej nazywac bedziemy refundacijg

powszechng lub systemowa.
1.2. Jak lek trafia do refundacji systemowej?

Aby dany lek mégt zostaé objety powszechng refundacja, podmiot
odpowiedzialny (firma farmaceutyczna) musi ztozy¢ do Ministra Zdrowia (MZ)
whniosek, w ktérym proponuje warunki refundaciji (m.in. wskazuje, o jaki produkt
chodzi, w jakim wskazaniu terapeutycznym ma on by¢ refundowany itd.).
Ztozenie takiego wniosku rozpoczyna postgpowanie administracyjne, w ramach
ktdorego MZ podejmie decyzje o tym, czy dany produkt zostanie zrefundowany

i na jakich zasadach (w tym po jakiej cenie). W ten proces zaangazowane sg
ciata doradcze MZ, tj. m.in. Komisja Ekonomiczna (odpowiada za negocjacje
cenowe i sktada sie z przedstawicieli MZ oraz NFZ) oraz Agencja Oceny

' Ustawa z dnia 12 maja 2011 r. o refundaciji lekdw, srodkdbw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (t.j. Dz. U. z 2021 r. poz. 523).
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Technologii Medycznych i Taryfikacji (AOTMiT; merytorycznie wspiera MZ

I wykorzystuje w tym celu tzw. HTA, czyli ocene technologii medycznych — ang.
Health Technology Assessment). Cate postepowanie refundacyjne koriczy

sie wydaniem przez MZ decyzji administracyjnej o objeciu lub odmowie
objecia danego leku refundacjg. Po pozytywnej decyzji dany lek trafia na

tzw. liste refundacyjng ? i staje sie dostepny dla pacjentdw w ramach
publicznego finansowania (przy czym w przypadku lekow aptecznych objecie

refundacjg nie zawsze oznacza, ze dany lek bedzie dla pacjenta bezptatny?).
1.3. ,,Blokady” powszechnej refundacji lekow sierocych

Od lat w debacie publicznej podkresla sie, ze obecne regulacje prawne

w zakresie systemowej refundacji nie uwzgledniajg specyfiki lekdw
stosowanych w chorobach rzadkich i ultrarzadkich. W rezultacie leki
sieroce traktowane sg jak kazdy inny produkt leczniczy, co jest szczegdlnie

problematyczne chociazby z nastepujgcych wzgledow:

Przyktada sie do nich klasyczne zasady oceny technologii
medycznych (HTA), w ramach ktorych konieczne jest wykazanie
kosztowej optacalnosci danego leku. Wiadomo natomiast, ze

w przypadku lekdéw sierocych, ktére przeznaczone sg dla niezwykle
rzadkich jednostek chorobowych i matych populacji chorych, bedzie to
bardzo trudne, a czesto wrecz niemozliwe. Rozwigzaniem tego problemu
mogtoby by¢ wprowadzenie dla lekbw sierocych specyficznych kryteriow
oceny (wychodzacych poza wymiar efektywnosci i kosztow w standardowe;j
analizie ekonomicznej) — koncepcja taka zostata zaproponowana

m.in. w Planie dla Chordb Rzadkich, o czym szerzej w pkt 3.2.

2 Listy, a wtasciwie obwieszczenia refundacyjne wydawane sg co dwa miesigce i dostepne
sg pod adresem: https://www.gov.pl/web/zdrowie/obwieszczenia-ministra-zdrowia-lista-le-
kow-refundowanych.

8 Ustawa refundacyjna przewiduje rézne poziomy odptatnosci dla lekéw aptecznych,
np. ryczattowg, 30% oraz 50% — mdwi o tym art. 6 ust. 2 u.r.
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Ocena kliniczna leku ubiegajacego sie o powszechna refundacje
czesto nie uwzglednia specyfiki chordb rzadkich. Warto w tym miejscu
wspomnieé o trudnosciach w wykazaniu skutecznosci terapii na tak matych

populacjach.

Formalng barierg jest tez wymoég wykazywania dostepnosci

danego leku w Polsce w momencie ztozenia dla niego wniosku
refundacyjnego. Zgodnie z art. 25 pkt 3 u.r. do wniosku trzeba dotgczyé
dowdd dostepnosci w obrocie leku w chwili sktadania dokumentéw.
Praktyka pokazuje natomiast, ze MZ w celu udowodnienia dostepnosci
najczesciej wymaga faktury potwierdzajgcej sprzedaz danego leku na
terytorium Polski lub ewentualnie oswiadczenia hurtowni farmaceutycznej,
Ze posiada ona ten lek na stanie. Jest to duze praktyczne utrudnienie dla
lekdw sierocych, ktoére czesto, tylko na potrzeby wykazania dostepnosci,
trzeba ,sztucznie” sprowadzac do Polski. Sztucznie, poniewaz zwykle

z uwagi na wysoka cene leku wiadomo, ze ani szpitale, ani pacjenci

nie nabeda go bez refundaciji, o ktérg podmiot odpowiedzialny przeciez

dopiero zaczyna sie ubiegac.

2. Zasady i ,,blokady” tzw. refundacji indywidualnej lekéw sierocych

(w tym na schorzenia okulistyczne)

2.1. Uwaga wprowadzajgca

Obok opisanej w poprzednim punkcie refundacji systemowej, obecnie

rownolegle funkcjonujg dwa mechanizmy tzw. refundacji indywidualne;j:

refundacja indywidualna na podstawie art. 39 Ustawy refundacyjnej,

Ratunkowy Dostep do Technologii Lekowych (tzw. RDTL).

Ponizej krotko omawiamy kazdy z tych mechanizméw i wskazujemy na ich

potencjalne blokady w kontekscie lekdw sierocych.
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2.2. Refundacja indywidualna

Art. 39 u.r. umozliwia — w wyjgtkowych sytuacjach zagrozenia zdrowia i zycia
— indywidualng refundacje lekdw sprowadzanych do kraju w trybie importu

docelowego, czyli na potrzeby konkretnego pacjenta.

9

= Jak wyglada procedura?

Podstawg sprowadzenia produktu leczniczego w ramach importu docelowego
jest specjalne zapotrzebowanie, ktore wystawia szpital lub lekarz prowadzacy
leczenie poza szpitalem. Zapotrzebowanie to musi zostaé potwierdzone przez
konsultanta z odpowiedniej dziedziny medycyny, a nastepnie przez MZ. Po
uzyskaniu obu potwierdzen lek, ktérego dotyczy zapotrzebowanie, moze zostac
sprowadzony do kraju (za posrednictwem hurtowni farmaceutycznej,

a nastepnie apteki), a pacjent moze zawnioskowa¢ do MZ o wydanie zgody na

jego indywidualng refundacije.

9

= Jakich lekéw dotyczy ten mechanizm?

Mechanizm refundacji indywidualnej od poczatku umozliwiat publiczne
sfinansowanie leku nieposiadajacego w Polsce pozwolenia na dopuszczenie
do obrotu (niezarejestrowanego). Natomiast po Nowelizacji z 2017 r. *
mechanizm ten dotyczy¢ moze tez lekbw zarejestrowanych, ale niedostepnych
na polskim rynku (co jest czestym zjawiskiem w przypadku lekéw sierocych,
zwykle rejestrowanych w europejskiej procedurze centralnej, ale nie zawsze

wprowadzanych do obrotu we wszystkich panstwach cztonkowskich UE).

Jest to o tyle wazne, ze jednym z wymagan, ktére powszechny system
refundaciji stawia przed produktem chcgcym sie o takg systemowa refundacije
ubiegad, jest jego rejestracja i dostepno$¢ na polskim rynku (tj. produkt

4 Ustawa z dnia 25 maja 2017 r. o zmianie ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finanso-
wanych ze $rodkoéw publicznych oraz niektérych innych ustaw (Dz. U. poz. 1200 z pézn. zm.).
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majgcy podlegac¢ powszechnej refundacji musi by¢ zarejestrowany i dostepny
w Polsce)®. Widac¢ wiec, ze refundacja indywidualna w zatozeniu miata stanowic
rozwigzanie dla pacjentow, ktérych nie obejmuje refundacja powszechna

(np. potrzebujg terapii lekiem sierocym, ktéry nie spetniat kryterium kosztowej
optacalnosci, a wigc nie trafit do systemowej refundacji, a ze wzgledu na

swojg wysokg cene nawet nie zostat wprowadzony na polski rynek, poniewaz
prawdopodobnie bez publicznego finansowania wigkszos¢ pacjentdw nie

bedzie miata mozliwosci, aby go kupic).
2.2.1.,,Blokada” indywidualnej refundaciji lekéw sierocych

Niestety wspomniana juz Nowelizacjg z 2017 r. wprowadzono do art. 39 u.r.
wytgczenie zupetnie uniemozliwiajgce stosowanie tego przepisu do lekéw
sierocych, a wiec tych, dla ktérych zostat on zasadniczo stworzony. Nowo
dodany ust. 3e pkt 5 wytgcza bowiem stosowanie catego art. 39 u.r., jesli wniosek
dotyczy leku na chorobe rzadka, co do ktérego Prezes URPL moze wydac zgode
na obcojezyczng tre$¢ oznakowania opakowania (na podstawie art. 4b Prawa
Farmaceutycznego®). W ten sposéb stworzono sytuacije,

w ktérej dwa wyjatkowe przepisy, majgce w zatozeniu zwiekszaé
dostepnosé do lekéw sierocych, wzajemnie si¢ blokuja. Zupetnie pomieszano
tez zagadnienia regulacyjne zwigzane z dopuszczaniem produktdéw leczniczych
do obrotu z kwestig ich refundacji. Mozliwo$¢ wydania zgody na obcojezyczne
opakowanie stanowi przeciez wyjatek od ogoélnej zasady opakowan w jez.
polskim i ma by¢ regulacyjnym utatwieniem dla pacjentéw potrzebujgcych

leczenia w chorobach rzadkich. Nie ma ona jednak zadnego logicznego

5 Zgodnie z art. 10 ust. 1 pkt 1 i 2 u.r.: ,Refundowany moze by¢ lek, Srodek spozywczy
specjalnego przeznaczenia zywieniowego, wyréb medyczny, ktory spetnia nastepujgce
wymagania: 1) jest dopuszczony do obrotu lub pozostaje w obrocie w rozumieniu ustawy
z dnia 6 wrzesnia 2001 r. — Prawo farmaceutyczne, albo jest wprowadzony do obrotu i do
uzywania w rozumieniu ustawy z dnia 20 maja 2010 r. o wyrobach medycznych, albo jest
wprowadzony do obrotu w rozumieniu ustawy z dnia 25 sierpnia 2006 r. 0 bezpieczenstwie
zywno$ci i zywienia; 2) jest dostepny na rynku”.

¢ Ustawa z dnia 6 wrzesnia 2001 r. Prawo farmaceutyczne (t.j. Dz. U. z 2021 r. poz. 974
z pézn. zm.; p.f.).
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powigzania z wnioskowaniem o refundacje w trybie art. 39 u.r. Przeciez lek
bedacy przedmiotem wniosku w tym trybie uzyskat juz zgode na sprowadzenie
z zagranicy i obecnie ubiega sie jedynie o sfinansowanie ze sSrodkéw

publicznych.

W konsekwencji przepis w obecnym brzmieniu wprost dyskryminuje osoby
cierpigce na choroby rzadkie. W praktyce tylko one napotkajg na powyzsze
ustawowe wytgczenie. Jest to sprzeczne z zasadg niedyskryminacji zawartg
zarobwno w Konstytucji RP, jak i stanowigcg fundament porzgdku prawnego

UE. Taka regulacja przeczy réwniez samemu celowi, dla ktérego wyodrebniono
w ogoéle kategorie ,lekdw sierocych” majgcg na celu zwiekszenie faktycznej
dostepnosci tego typu produktdéw. Zgodnie z preambutg do rozporzgadzenia
regulujgcego te kwestie: ,Pacjenci cierpigcy na takie stany chorobowe
[choroby rzadkie — przyp. P.K.] zastugujg na takg samg jako$¢, bezpieczenstwo
i skutecznos¢ produktdw leczniczych, jak inni pacjenci; sieroce produkty

lecznicze powinny zatem podlegaé normalnemu procesowi oceny™.

Niedtugo po wejsciu w zycie Nowelizacji styszato sie o coraz wiekszej liczbie
pacjentow cierpigcych na choroby rzadkie, ktérym MZ automatycznie odmawiat
refundaciji indywidualnej — wytgcznie ze wzgledu na to, ze srodki posiadaty
status leku sierocego. Takie skrajnie antypacjenckie podejs$cie zostato jednak
przetamane przez sgdy administracyjne — najpierw bowiem Wojewodzki

Sad Administracyjny?, a nastepnie Naczelny Sad Administracyjny®

wydaty precedensowe wyroki uniemozliwiajgce MZ stosowanie takiego
prostego ,,automatyzmu”. Oba sgdy wskazaty, ze nie mozna interpretowac
dyskryminujgcego ustepu w ten sposdb, jakby sama teoretyczna mozliwosé

zastosowania art. 4b p.f. wytgczata refundacje indywidualng danego leku.

"Rozporzgdzenie (WE) nr 141/2000 Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 16 grudnia
1999 r. w sprawie sierocych produktdéw leczniczych (Dz. U. UE. L. z 2000 r. Nr 18, str.
1z pbdzn. zm.).

& Wyrok WSA w Warszawie z 30.01.2020 r., sygn. akt: VI SA/Wa 1722/19.
® Wyrok NSA z 10.11.2020 r., sygn. akt: Il GSK 833/20.
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Przeciwnie, sady stwierdzity, ze nalezy kazdorazowo badac, czy w konkretnej
sytuacji mozliwe jest w og0le zastosowanie tego artykutu. Jest to bowiem

procedura przewidziana dla podmiotu odpowiedzialnego za dany lek i jesli nie
jest on zainteresowany jej wszczeciem dyskryminujgcy ustep 3e pkt 5 u.r. nie

powinien by¢ stosowany.

Inne punkty dodane w 2017 r. ust. 3e rowniez stanowig bariery

w dostepie pacjentow do indywidualnej refundaciji i stojg w sprzecznosci
z dotychczasowym orzecznictwem sagdow administracyjnych. Dla
przyktadu, warto zwréci¢ uwage chociazby na pkt 2, ktéry przewiduje odmowe
refundacji indywidualnej, w przypadku, gdy dla substancji czynnej w danym
wskazaniu zostata wydana negatywna rekomendacja Prezesa AOTMIT. Przepis
ten zostat wprost skrytykowany przez WSA w Warszawie jako sprzeczny

z dotychczasowym orzecznictwem nakazujgcym uwzglednienie osobistej

sytuacji pacjenta podczas decydowania o refundaciji indywidualnej'®.

Niestety skrajnie antypacjencki ust. 3e artykutu 39 u.r., w tym wprost
dyskryminujacy leki sieroce w pkt 5 tego przepisu, nadal obowigzuje

i choé propacjenckie orzecznictwo sagdéw administracyjnych przyczynia
sie w pewnym stopniu do tagodzenia jego negatywnych skutkéw, to
wielu chorych nadal spotka sie¢ zodmowami refundacji indywidualnej
wydawanymi wiasnie na podstawie tych przepiséw. Wielu z nich nie

ma nawet mozliwosci (gtownie przez brak $wiadomosci, ze mozliwe jest
zaskarzenie decyzji MZ czy brak czasu na prowadzenie kilkuletniej batalii
sgdowej w obliczu postepujacej choroby) zaskarzy¢ takich niesprawiedliwych
rozstrzygnie¢ do sgdow i w rezultacie zostaje pozbawionych niezbednego

leczenia.

19 Wyrok WSA w Warszawie z 24.11.2020 r., sygn. akt: VI SA/Wa 1862/20.
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2.3. Ratunkowy Dostep do Technologii Lekowych

Funkcjonujacy od 2017 r. RDTL jest mechanizmem blizniaczym do art. 39 u.r.,
ale dotyczgcym lekéw szpitalnych. Zasady jego funkcjonowania zostaty
opisane w Ustawie o Swiadczeniach' (u.$.), a niedawno znowelizowane

Ustawg o Funduszu Medycznym™.

RDTL to proces publicznego finansowania lekdw, ktdre sg zarejestrowane

i dostepne w Polsce, ale nie znalazty sie w powszechnej refundacji. Zgodnie

z art. 47d ust. 1 u.S. finansowanie leku dla pacjentow w RDTL jest mozliwe

w przypadku uzasadnionej i wynikajgcej ze wskazan aktualnej wiedzy
medycznej potrzeby zastosowania leku, ktory nie jest finansowany ze srodkow
publicznych w danym wskazaniu, jezeli jest to niezbedne dla ratowania zycia
lub zdrowia chorego, a kiedy zostaty juz wyczerpane u danego pacjenta
wszystkie mozliwe do zastosowania dostepne technologie medyczne
finansowane ze srodkoéw publicznych. Podanie takiego leku jest mozliwe na
okres, w ktérym terapia jest nie dtuzsza niz 3 miesigce lub 3 cykle leczenia. Lek
moze byc¢ tez podawany w ramach RDTL takze po tym okresie, ale wytgcznie
pod warunkiem potwierdzenia przez lekarza specjaliste z dziedziny medycyny
odpowiedniej ze wzgledu na chorobe lub problem zdrowotny pacjenta

skutecznosci leczenia danej osoby tym srodkiem.
2.3.1. ,Blokady” RDTL

Wymag, aby lek finansowany w ramach RDTL byt zarejestrowany
I dostepny na polskim rynku. Jest to naszym zdaniem rozwigzanie
nielogiczne. Przeciez omdwiong powyzej Nowelizacjg z 2017 r. — ktora
rozszerzyta stosowanie art. 39 u.r. takze na leki zarejestrowane, ale

niedostepne w Polsce — wprowadzono sam mechanizm RDTL. Wydaje sie,

" Ustawa z dnia 27 sierpnia 2004 r. o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze
Srodkow publicznych (t.j. Dz. U. z 2020 r. poz. 1398 z p6zn. zm.).

2 Ustawa z dnia 7 pazdziernika 2020 r. o Funduszu Medycznym (Dz. U. poz. 1875).
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ze ustawodawca nie dostrzegt, ze oba te blizniacze systemy dotyczg teraz
roznych kategorii lekdw — tj. w ramach art. 39 u.r. finansowane mogg by¢
zarOwno apteczne leki niezarejestrowane w Polsce, jak i zarejestrowane,
ale niedostepne. RDTL w obecnym ksztatcie dotyczy natomiast wytgcznie
lekdw zarejestrowanych i dostepnych na terytorium kraju. Przyktad

praktycznego dziatania tej blokady zostat opisany w pkt 3.1.

Wytaczenie procedury decydowania o RDTL spod przepisow Kodeksu
Postepowania Administracyjnego (k.p.a.)'?, a w konsekwencji
pozbawienie pacjentow gwarancji procesowych wynikajgcych

z tego kodeksu. Jeszcze do niedawna decyzje o sfinansowaniu leku
pacjentowi w ramach RDTL podejmowat Minister Zdrowia na wniosek
Swiadczeniodawcy (szpitala), a catg te procedure regulowaty przepisy
k.p.a. Ustawa o Funduszu Medycznym wprowadzita jednak szereg

zmian w procedurze RDTL, w tym m.in. decyzje o finansowaniu produktu
w ramach RDTL przekazano do rgk $wiadczeniodawcow. Podejmujac

te decyzje, szpitale majg sie kierowac opiniami konsultantow opieki
zdrowotnej o zasiegu ogolnopolskim lub wojewddzkim w dziedzinie
medycyny odpowiedniej ze wzgledu na chorobe lub problem zdrowotny
pacjenta. Jest to rozwigzanie, ktdére w wielu sytuacjach moze przyspieszy¢
catg procedure (duze oérodki czesto majg w swoim sktadzie personalnym
wiekszos$¢ konsultantow wojewodzkich, a czasami nawet krajowych, co

moze ograniczy¢ zbedng biurokracje i potrzebe przesytania dokumentdw).

Trzeba natomiast pamieta¢, ze sprawa nie toczy sie w oparciu

o procedure administracyjng, a wiec pacjent nie ma wszystkich
gwarancji procesowych wynikajgcych z k.p.a. Nie moze on chociazby
odwotaé sig, czy tez zaskarzy¢ do sadu decyzji, ktéra zapada w kwestii

jego zycia i zdrowia. Chory nie ma tez mozliwosci odniesienia sie do

18 Ustawa z dnia 14 czerwca 1960 r. Kodeks postepowania administracyjnego
(t.j. Dz. U. z 2021 r. poz. 735).
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dowodow zebranych w sprawie — co takze jest wazne, czesto bowiem
zdarzaty sie przypadki, ze odmowe RDTL argumentowano tym, ze
pacjent nie wykorzystat alternatywnych terapii. Czesto jednak nie brano
pod uwage tego, ze np. dana osoba cierpi na choroby wspotistniejgce,
ktore uniemozliwiajg skorzystanie z alternatyw terapeutycznych. Pacjent,
w trybie przepisow k.p.a., mogtby takie ewentualne niespdjnosci wykazac

i by¢ moze otrzymac niezbedny lek w ramach RDTL.

O ile poprzednie przepisy tez nie byty doskonate w tym wzgledzie, to
przynajmniej toczyty sie w oparciu o k.p.a. i pacjent mogt dochodzi¢
swoich praw w sgdzie. Niestety ze wzgleddéw finansowych interes szpitala
bojgcego sige dlugdbw moze by¢ sprzeczny z interesem pacjenta chcacego
mie¢ dostep do leczenia.

Ustawowe ,,blokady” RDTL. Ustawg o Funduszu Medycznym
rozszerzono takze liste ,blokad” dla finansowania leku w ramach

RDTL, ktére, jesli sie zrealizujg, uniemozliwig pacjentom korzystanie

z mechanizmu. Te ,blokady” opisano w art. 47f ust. 3 u.S., a MZ regularnie

publikuje listy lekdw niepolegajacych finansowaniu w ramach RDTL™.
3. Podsumowanie

3.1. Skoro powszechny system refundacji nie uwzglednia specyfiki lekow
sierocych, to czy mozemy chociaz méwi¢ o kompleksowej regulaciji
refundacji indywidualnej tych lekéw?

Naszym zdaniem nie. W praktyce spotykamy sie bowiem z przyktadami wielu
pacjentow wykluczonych spod regulacji obu opisanych w pkt 2 mechanizmow

4 Najbardziej aktualna (na dzien 25 czerwca 2021 r.) lista produktow leczniczych
niepodlegajgcych finansowaniu ze srodkéw publicznych w ramach procedury RDTL
obowigzujaca od dnia 10 maja 2021 r. dostepna jest pod adresem: https://www.gov.pl/web/zd-
rowie/komunikat-ministra-zdrowia-w-sprawie-produktow-leczniczych-niepodlegajacych-finan-
sowaniu-w-ramach-procedury-ratunkowego-dostepu-do-technologii-lekowych?2.
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refundaciji indywidualnej. Warto przytoczy¢ chociazby przypadek chorego,
ktory potrzebowat leczenia bardzo kosztownym sierocym lekiem okulistycznym
podawanym w warunkach szpitalnych, a jednoczesnie niedostepnym w ogodle
w Polsce. W tej sytuacji lek nierefundowany systemowo nie mogt zostac
zrefundowany indywidualnie w trybie art. 39 u.r. (ze wzgledu na posiadany
status leku sierocego i dyskryminujacy ust. 3e pkt 5 tego przepisu, o ktérym
mowa byta w pkt 2.2.1., a takze z uwagi na konieczno$¢ podawania go

w warunkach szpitalnych). Wydawac by sie wiec mogto, ze odpowiednig
procedurg bedzie tutaj RDTL. Niestety jednak réwniez ten tryb nie mogt zostac
wykorzystany, poniewaz finansowaniu w ramach tego mechanizmu podlegajg
wytgcznie leki zarejestrowane i dostepne na polskim rynku, a lek, o ktérym

mowa, nie byt dostepny w Polsce.
3.2. Co wiec nalezy zmieni¢?

Po pierwsze, konieczne jest ,,uzdrowienie” art. 39 u.r., w szczegdélnosci
poprzez usuniecie z jego treéci skrajnie antypacjenckiego ust. 3e,

a przynajmniej dyskryminujgcego leki sieroce pkt 5.

Po drugie, wazne jest uznanie pacjenta za strone postepowania ws.
RDTL oraz wigczenie z powrotem tej procedury pod przepisy k.p.a.
Jest to przeciez postepowanie dotyczgce zycia i zdrowia konkretnego
pacjenta, a w aktualnym stanie prawnym nie ma on mozliwosci

podjecia polemiki (np. odwotania sie czy tez ztozenia skargi do sgdu
administracyjnego) z ewentualng odmowg publicznie finansowanego

leczenia w tym trybie.

Po trzecie, warto bytoby ujednolici¢ zakres produktow, do ktoérych
mozna zastosowac procedure RDTL oraz art. 39 u.r. Uwazamy, ze
bezzasadne jest wystepujgce obecnie rozréznienie grup produktow, do
ktorych zastosowaC mozna oba te przepisy (np. wytgcznie RDTL dla

lekdw zarejestrowanych, ale niedostepnych w Polsce). Nie ma podstawy
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prawnej, aby roznicowac sytuacje pacjentdw leczgcych sie lekami
dostepnymi w aptece (art. 39 u.r.) od sytuacji pacjentow otrzymujgcych leki
w szpitalu (RDTL).

Jesli natomiast chodzi o refundacje systemowg, wazne rekomendacje w tym
zakresie zawarto w projekcie Planu dla Chordb Rzadkich, ktéry 1 marca 2021 r.
przedstawit Minister Zdrowia Adam Niedzielski'>. Warto w tym miejscu zwrécié

uwage na nastepujgce zapowiedziane w planie propozycie:

W Ustawie refundacyjnej zostanie wyrézniona kategoria technologii
stosowanych w chorobach rzadkich (prawdopodobnie brak ma by¢é

rozrGznienia na choroby rzadkie i ultrarzadkie).

Zostanie przeprowadzona analiza dotyczgca wprowadzenia tzw.
wielokryterialnej analizy decyzyjnej (MCDA) jako rozwiniecia
klasycznego HTA w ocenie lekow stosowanych w chorobach

rzadkich. W przypadku niewykazania kosztowej uzytecznosci danego leku
w klasycznym HTA, mozliwe miatoby by¢ przedstawienie wynikow analizy
MCDA celem uzupetnienia i poszerzenia kontekstu oceny (wykraczajgc poza

wymiar efektywnosci i kosztéw w standardowej analizie ekonomicznej).

QALY dla lekéw na choroby rzadkie — do Ustawy refundacyjne;
wprowadzona ma zostac specyficzna dla chordb rzadkich wysokosé
progu kosztu uzyskania dodatkowego roku zycia skorygowanego o jako$¢
(QALY — ang. quality adjusted life year). Celem takiego rozwigzania

ma by¢ mozliwos¢ negocjacji ceny w relacji do skutecznosci leku. Jak
mozna przeczytaC w projekcie, aktualnie jest to niemozliwe w przypadku
niespetnienia (ij. przekroczenia) obecnie obowigzujgcej granicy
optacalnosci, z uwagi na brak innych wartosci referencyjnych, do ktérych

mozna by odnies¢ cene leku.

15 Tres¢ projektu dostepna jest pod adresem: hitps://www.gov.pl/attachment/b5f91{8f-cf1d-
45ba-b3ea-2bead5cb6e2d.
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Szerzej wykorzystywane majg by¢ zaawansowane instrumenty
dzielenia ryzyka (tzw. RSS — ang. risk sharing schemes umozliwiajgce
m.in. powigzanie efektdw terapii z refundacjg). RSS to swego rodzaju
umowy pomiedzy MZ a wnioskodawcg refundacyjnym (firmg), ktére majg
na celu podziat obcigzen finansowych pomiedzy te podmioty. RSS-y, jako

tajemnica przedsigbiorstwa, podlegajg ochronie prawnej i nie sg jawne.

Zmiany w zakresie wykazywania dowodu dostepnosci leku

w momencie wnioskowania o refundacje. Rozwazane jest tez m.in.
wprowadzenie przepisu umozliwiajgcego wnioskodawcy sktadanie

— w miejsce dowodu dostepnosci — oSwiadczenia o zapewnieniu
dostepnosci leku we wiasciwych i przygotowanych zgodnie z wymogami
prawa opakowaniach po uzyskaniu pozytywnej decyzji refundacyjnej

w iloSci deklarowanej we wniosku.

Wiele kwestii poruszonych w projekcie wymaga jeszcze doprecyzowania,

a plan na tym etapie zasadniczo nie przewiduje tez konkretnych modyfikacji
obowigzujacych przepiséw. Naszym zdaniem jednak mozemy traktowac
wskazane w nim rozwigzania jako pewnego rodzaju zatozenia dla przysztych
zmian w Ustawie refundacyjnej. Aby mogty one funkcjonowac w praktyce,

konieczne sg zmiany ustawy.

65



Biata Ksiega IRD

Fakty:

Dzis w Polsce pacjenci z rzadkimi schorzeniami wzroku uwarunkowanymi
genetycznie pozostawieni sg sami sobie.

Nie wiemy ilu ich jest, nie ma bowiem zadnych rejestréw na ten temat.
Brakuje specjalizujgcych sie w leczeniu tych chordb placowek.

Pacjenci na wiasng reke walczg o zachowanie wzroku, szukajgc pomocy

w Kraju i za granica.

Do niedawna nie byto zadnego przyczynowego leczenia, dlatego nie widziano
potrzeby przeprowadzania diagnoz genetycznych.

Zarejestrowanie pierwszej genoterapii w konkretnej mutacji RPE6G5 jest
przetomem.

Dzieki niej mozna zahamowac rozw0j choroby, a nawet przywrdci¢ widzenie.
Niestety, choc¢ jest ona bardzo skuteczna, to dzi$ nie jest dostepna dla
polskich pacjentéw z powodu braku mozliwosci sfinansowania jej ze srodkow
publicznych.

Wiemy, ze w ro6znych miejscach na Swiecie prowadzonych jest obecnie ponad
40 badan klinicznych nad nowymi terapiami kolejnych mutacji IRD. Sg one
bardzo obiecujgce i zmieniajg perspektywe na uratowanie wzroku, szczegolnie
miodych chorych.

W krajach wysoko rozwinigtych pacjenci organizujg si¢ i majg coraz wigkszy
wptyw na polityke zdrowotng i zdrowie publiczne.

My w Polsce takze tgczymy sig, by walczy¢ o prawo do zachowania widzenia
i do godnego zycia.

Kierunki naszych dziatan:

W 2013 r. z inicjatywy miedzynarodowych organizacji pacjentow Retina
International i AMD Alliance powstata ,Karta Praw Pacjenta ze zwyrodnieniami
siatkOwki i plamki zéttej”.

Postulaty zawarte w tej karcie staty sie takze dla nas, polskich pacjentow,
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»<drogowskazem” do podejmowania dziatan zmierzajgcych do poprawy naszej

sytuacji zyciowej.
Sprowadzajg sie one do nastepujacych oczekiwan:
1. Wiedza o IRD powinna sta¢ si¢ powszechna.

2. Kazdy powinien miec tatwy dostep do lekarza okulisty i do szybkiej,
bezptatnej diagnozy.

3. Kazdy chory powinien mie¢ dostep do bezptatnego leczenia zgodnie

Z najnowszg wiedzg medyczna.

4. Kazdy pacjent powinien otrzymac petng i zrozumiatg informacje
o chorobie i jej leczeniu.

5. Kazdy chory z ostabionym widzeniem powinien by¢ objety specjalistyczng
rehabilitacjg dla osdb z dysfunkcjg wzroku.

6. Pacjenci powinni mie¢ mozliwos¢ uzyskania wsparcia w procesie
leczenia i rehabilitacji w zakresie ustug opiekuriczych, asystenckich
i psychospotecznych.

Czy jesteSmy gotowi, aby i w naszym kraju zaczg¢ tworzy¢ warunki do
spetnienia tych oczekiwan?

Jestesmy pewni, ze kazdy z nas moze cos$ w tej sprawie zrobi¢, a wiec
sprobujmy!

Nasze dziatania rzecznicze:

»,Biata ksiega IRD” jest to dokument zawierajacy liste niezaspokojonych
potrzeb oraz postulatéw pacjentéw tracgcych wzrok z powodu rzadkich
schorzen uwarunkowanych genetycznie (ang. IRD).

Propozycje pozgdanych rozwigzan zostaty opracowane na podstawie

ankiet wypetnionych przez 251 osob z tymi schorzeniami oraz na podstawie
wywiaddw z rodzicami chorych dzieci zainteresowanych poprawg swojej
sytuacji. Sg oni wspotautorami przedstawionych ponizej postulatow.

»,Biata Ksiega IRD” bedzie przekazywana decydentom odpowiedzialnym
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za wprowadzanie zmian systemowych w réznych dziedzinach zycia
spotecznego, w tym przede wszystkim zwigzanych z leczeniem i opieka
nad pacjentami z rzadkimi schorzeniami uwarunkowanymi genetycznie.
Bedzie tez prezentowana w mediach.

Liczymy, Ze stanie sie ona podstawg do merytorycznej dyskusji i podjecia
operacyjnych dziatari zmierzajgcych do poprawy jakosci zycia osob dotknietych
genetycznymi schorzeniami wzroku i doSwiadczajgcych dyskryminaciji

w zakresie dostepu do najwazniejszego dobra, jakim jest zdrowie.

Nasze wyzwania:

1. Brak kompleksowej opieki medycznej nad pacjentami z rzadkimi
schorzeniami genetycznymi wzroku w jednym miejscu przy jednoczesnym
braku placowek medycznych zajmujgcych sie badaniami genetycznymi
i diagnozowaniem choréb genetycznych.

2. Brak dostepu do refundowanej przez NFZ nowoczesnej diagnostyki

dziedzicznych schorzen oczu.

3. Brak dostepu dla polskich pacjentéw do innowacyjnego, wysoko efektywnego
leczenia, ktore zostato juz wprowadzone w innych krajach Unii Europejskie;j.

4. Brak standardow opieki medycznej nad pacjentami z rzadkimi,

dziedzicznymi schorzeniami wzroku.

5. Brak placéwek zajmujacych sie rehabilitacjg osob z dysfunkcjg narzadu
wzroku, pomimo iz jest to Swiadczenie gwarantowane przez NFZ.

6. Niski poziom wiedzy okulistéw i lekarzy POZ na temat rzadkich schorzen
genetycznych wzroku, diagnostyki genetycznej, utraty widzenia i jej wptywu
na codzienne funkcjonowanie oraz mozliwosci poprawy jakosci zycia

pacjentdbw poprzez specjalistyczng rehabilitacje.
7. Brak profilaktyki okulistycznej wsréd dzieci i dorostych.
8. Bardzo niska swiadomos¢ spoteczna dziedzicznych schorzen wzroku.

9. Brak krajowej strategii wobec rzadkich, dziedzicznych schorzen, w tym schorzen oczu.
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Zabiegamy o:

1.

10.

Uwzglednienie w Narodowym Planie dla Chorob Rzadkich potrzeb
pacjentow z IRD i wprowadzenie systemowych rozwigzan probleméw
zdrowotnych i socjalnych tej grupy pacjentow.

Utworzenie osrodkow referencyjnych dla dziedzicznych schorzen
wzroku zapewniajgcych dostep do nowoczesnej diagnostyki i leczenia.

Opracowanie przez Polskie Towarzystwo Okulistyczne standardu
opieki medycznej nad pacjentem z IRD.

Poprawe dostepu do lekarzy okulistow i genetykow.

Zapewnienie powszechnego dostepu do bezptatnej diagnostyki
molekularnej oraz poradnictwa genetycznego.

Finansowanie ze srodkéw publicznych, np. z Funduszu Medycznego,
pierwszej innowacyjnej genoterapii mutacji RPE65 bedacej leczeniem
przyczynowym ratujgcym przed nieuchronng Slepota.

Systemowe przygotowanie finansowania ze srodkéw publicznych
przysztych innowacyjnych terapii kolejnych mutacji.

Mozliwos¢ refundaciji ze Srodkdbw publicznych badan genetycznych
i leczenia w placéwkach zagranicznych, jesli nie sg mozliwe do
wykonania w Polsce.

Wprowadzenie do refundaciji publicznej jak najwiekszej liczby
skutecznych innowacyjnych lekow i terapii stosowanych w chorobach
rzadkich i skrocenie czasu oczekiwania na ich refundacje w Polsce
od chwili rejestracji w Unii Europejskiej.

Utworzenie rejestrow chordb rzadkich uwarunkowanych genetycznie,
w tym dotyczacych wzroku.
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11.

12.

13.

14,

&,

16.

17.

18.

19.

Utworzenie rejestrow pacjentdw z IRD chetnych do badan klinicznych

Zwiekszenie naktaddéw finansowych na badania kliniczne dotyczgce
IRD.

Promowanie badan klinicznych i zwigkszenie wspotpracy pomiedzy
lekarzami specjalizujgcymi sie w diagnozowaniu i leczeniu pacjentow
z rzadkimi schorzeniami wzroku.

tatwiejszy dostep dla polskich pacjentéw do informaciji
o prowadzonych badaniach klinicznych i mozliwosci wziecia w nich
udziatu.

Zwiekszenie wiedzy i kompetencji lekarzy okulistow i POZ
w zakresie opieki nad pacjentem tracgcym wzrok oraz wptywu
specjalistycznej rehabilitacji na jakos¢ jego zycia.

Powszechno$¢ dostepu do specjalistycznej rehabilitacji osdb

z dysfunkcjg narzadu wzroku — Swiadczenia gwarantowanego przez
NFZ, w tym zwtaszcza do pomocy psychologicznej dla pacjentow
tracgcych wzrok oraz ich bliskich.

Poprawe komunikaciji na linii lekarz—pacjent.

Likwidacje barier architektonicznych i komunikacyjnych
w placowkach medycznych, zwtaszcza prowadzgcych leczenie
okulistyczne.

Zwigkszenie wiedzy lekarzy okulistdw i lekarzy orzekajgcych

0 niepetnosprawnosci, zdolnosci do wykonywania zawodu bgdz
uzyskania prawa jazdy na temat rzadkich genetycznych choréb oczu,
ich funkcjonalnych nastepstw majacych wptyw na bezpieczenstwo

W poruszaniu sig, kierowaniu pojazdami i wykonywaniu réznych
czynnosci.
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20.

21.

22.

23.

24.

Utworzenie sieci wojewddzkich placéwek eksperckich
zapewniajgcych kompleksowg i ciggta opieke medyczng
| rehabilitacyjng nad pacjentem tracgcym wzrok oraz jego rodzing.

Poprawe dostepu do dofinansowan ze srodkéw publicznych zakupu
specjalistycznych pomocy utatwiajgcych codzienne funkcjonowanie
osobom stabowidzgcym i niewidomym, takich jak: pomoce optyczne,
lupy elektroniczne, okulary z filtrami medycznymi, udzwigkowiony
sprzet i oprogramowanie.

Wprowadzenie okresowych, profilaktycznych badan wzroku zarbwno
dla dzieci, jak i dorostych.

Wprowadzenie do programoéw szkolen kadr medycznych, nauczycieli,
stuzb spotecznych zagadnien dotyczacych problematyki utraty
widzenia i wynikajgcych z tego ograniczen, ale tez mozliwosci
pomocy i wsparcia.

Prowadzenie kampanii edukacyjno-informacyjnych majgcych na

celu lepsze zrozumienie problemoéw, z jakimi mierzg sie osoby

tracgce wzrok z powodu rzadkich schorzen wzroku uwarunkowanych
genetycznie.
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Retina lceland [P[/H—'

AMD Polska Liechtenstein  Active
Norway citizens fund

»Spoteczny audyt sytuacji oséb z genetycznymi schorzeniami
wzroku” powstat w ramach projektu ,Wszystko dla ratowania wzroku”

realizowanego z dotacji programu Aktywni Obywatele Fundusz Krajowy

finansowanego z Funduszy EOG.
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