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STRESZCZENIE
Choroby rzadkie (CR) to schorzenia występujące z częstością mniejszą niż 1:2000, sprawiające wiele trudności diagnostyc-
znych, o przewlekłym i ciężkim przebiegu, w większości ujawniające się w wieku dziecięcym. Aż 80% chorób rzadkich ma 
podłoże genetyczne. Osoby z CR stanowią szczególną grupę pacjentów — nie ma bowiem jednego uniwersalnego sposobu 
leczenia, a objawy wymagają zazwyczaj specjalistycznej i kompleksowej diagnostyki. U większości pacjentów stwierdza 
się różnego stopnia opóźnienie rozwoju, w tym niepełnosprawność intelektualną czy zaburzenia ze spektrum autyzmu. 
Wymagają oni trudnych, często kosztownych terapii oraz stałej rehabilitacji. Zapewnienie odpowiedniej wielospecjalistyc-
znej i zindywidualizowanej opieki nad osobami z chorobami rzadkimi stanowi wyzwanie dla systemu opieki zdrowotnej 
— obecnie wypracowywane są modele postępowania koordynowanego.

Słowa kluczowe: choroby rzadkie, wielospecjalistyczna opieka koordynowana

ABSTRACT
Rare diseases (RD) occur with an incidence of less than 1:2000, mostly manifest in childhood and may cause diagnostic 
difficulties with its chronic and severe course. As many as 80% of rare diseases are genetically determined. People with rare 
diseases constitute a special group of patients — there is no single universal method of treatment, and symptoms usually 
require specialist and comprehensive diagnostics, most of them are diagnosed with varying degrees of developmental 
delay, including intellectual disability or autism spectrum disorders. Rare diseases patients require difficult, often expen-
sive therapies and constant rehabilitation. Providing appropriate multi-specialist and individualized care for people with 
rare diseases is a challenge for the healthcare system — currently, models of coordinated treatment are being developed.

Keywords: rare diseases, multispecialty coordinated care

Choroby rzadkie (CR) według definicji występują z czę-

stością mniejszą niż 1:2000 żywych urodzeń. Aż 80% chorób 

rzadkich ma podłoże genetyczne. Większość z nich ujawnia 

się w dzieciństwie. Według obowiązującego obecnie mię-

dzynarodowego systemu kwalifikacji Orphanet, zdiagnozo-

wano i opisano ponad 6000 chorób rzadkich. Część z nich 

jest stosunkowo częsta i występuje z częstością zbliżoną 

do 1:2000 żywych urodzeń, podczas gdy inne spotyka się 

jedynie u pojedynczych osób w danym kraju (https://www.

orpha.net/). Według przybliżonych danych, w populacji 

polskiej tego rodzaju schorzenia dotyczą około 2–3 milio-

nów osób [1, 2]. Prawie wszystkie CR sprawiają trudności 

diagnostyczne, charakteryzują się przewlekłym i ciężkim 

przebiegiem oraz w większości nie mają skutecznego lecze-

nia. Dostępne terapie obejmują mniej niż 5% osób z choro-

bami rzadkimi, a stosowane leczenie często jest wymagające 

i drogie. Celem działania wielu instytucji, także medycznych, 

jest zatem zapewnienie pacjentowi i jego rodzinie odpo-

wiedniej jakości i komfortu życia. Problemem pozostaje brak 

jednego, uniwersalnego sposobu postępowania — objawy 

CR wymagają zazwyczaj specjalistycznej i kompleksowej 

diagnostyki oraz koordynacji działań, nawet przy ustalonej 

już diagnozie. Ponadto u większości pacjentów stwierdza 

się różnego stopnia opóźnienie rozwoju, w tym mowy, wraz 
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z niepełnosprawnością intelektualną, zaburzeniami ze spek-

trum autyzmu czy innymi formami zaburzeń komunikacji. 

Istotne jest zatem działanie mające na celu zwiększenie jako-

ści życia oraz zapobieganie odległym, nie tylko medycznym, 

skutkom choroby. Dostępne dane wskazują na potrzebę tak 

właśnie rozumianej koordynowanej opieki [3–6]. Zgodnie ze 

światowymi trendami, w Polsce powstają ośrodki, których 

celem jest zapewnienie koordynowanej opieki medycznej 

osobom z CR, z uwzględnieniem indywidualnych potrzeb 

każdego pacjenta i jego rodziny. Coraz częściej zwraca się 

również uwagę na połączenie wymienionych wyżej działań 

z szeroko pojętą opieką psychospołeczną oraz edukacyjną.

Podstawową trudnością w tworzeniu tego rodzaju 

opieki jest brak jednolitego programu opieki koordynowa-

nej. Problem ten nie dotyczy jedynie polskiego systemu. 

Stopniowo wyłaniają się nowe, dotąd słabo uwzględniane 

wyzwania, takie jak transition, czyli odpowiednie przeka-

zanie pacjentów pediatrycznych do systemu opieki zdro-

wotnej dla dorosłych, a także sama opieka nad osobami 

dorosłymi.

Od 2015 roku w Uniwersyteckim Centrum Klinicznym 

(UCK) w Gdańsku działa Ośrodek Chorób Rzadkich (OCR), 

przekształcony w 2018 roku w Centrum Chorób Rzadkich. 

Na podstawie dostępnych danych oraz obserwacji funkcjo-

nowania podobnych ośrodków opracowano model opieki 

koordynowanej dla wybranych zespołów genetycznych. 

Utworzenie eksperckiego ośrodka zajmującego się CR 

wymaga odwagi decydentów, a jego organizacja możliwa 

jest dzięki odpowiedniemu wsparciu instytucjonalnemu. 

W przypadku analizowanym w niniejszej pracy była to peł-

na akceptacja dyrekcji UCK. Przedstawione poniżej uwagi 

opierają się na zdobytych doświadczeniach, w szczególności 

związanych z opieką nad pacjentami z dystrofią mięśniową 

Duchenne’a.

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne dysponuje peł-

ną bazą konsultacyjną, laboratoryjną, obrazową, a także 

bazą do diagnostyki czynnościowej oraz sprawnie działa-

jącym systemem informatycznym. Schemat działania jest 

następujący:

•	 UCK otrzymuje informację o pacjencie drogą mailową lub 

telefonicznie, często za pośrednictwem stowarzyszeń;

•	 koordynator medyczny przeprowadza proces kwali-

fikacji pacjenta do przyjęcia do UCK — w trybie 

planowym/ostrym, do poradni lub na oddział (pobyt 

jedno/kilkudniowy);

•	 koordynator CCR ustala termin przyjęcia i informuje 

pacjenta o podjętych decyzjach logistycznych;

•	 dana klinika (wyspecjalizowana w prowadzeniu konkret-

nego schorzenia) organizuje dalszą koordynację opieki.

Ważnym elementem są konsylia, nie tylko z udziałem 

niezbędnych specjalistów medycyny, ale również psycholo-

gów, dietetyków, fizjoterapeutów czy przedstawicieli opieki 

społecznej. Testowany jest obecnie także model zatrudnie-

nia reha-managera, którego zadaniem byłaby pomoc psy-

chospołeczna rodzinie pacjenta. Ingeruje się zatem nie tylko 

w problemy medyczne, ale również w model życia rodziny, 

w której znajduje się pacjent z CR. Dobrym przykładem 

działania jest również tworzenie indywidualnych systemów 

edukacyjnych dla pacjentów z CR. Taki model zaproponowa-

no niedawno w Gdańsku [7]. W oparciu o działające Centrum 

Chorób Rzadkich przy Uniwersytecie Gdańskim powstała 

pierwsza psychologiczna Poradnia Chorób Rzadkich, co 

zaowocowało między innymi wspólnymi publikacjami [8].

Podstawą działania systemu opieki koordynowanej 

jest także współpraca z organizacjami pacjenckimi, któ-

rych znaczenie systematycznie wzrasta. Zdaniem autorów 

niniejszego artykułu model koordynowanej opieki nie był-

by bez nich możliwy. Gdański UCK, jako jeden z pierwszych 

ośrodków w kraju, zaproponował celowaną opiekę nad 

pacjentem w domu, w oparciu o możliwości platformy 

cyfrowej i telemedycyny [9]. Nie do przecenienia jest rów-

nież rola edukacji — UCK prowadzi szeroką edukację rodzin 

oraz osób zaangażowanych w opiekę nad pacjentem z CR. 

Tu jednak pojawiają się podstawowe trudności, wynikające 

często z przeciążenia i braku czasu. Tym niemniej stałym 

elementem są konferencje z udziałem pacjentów i ich 

rodzin [10]. Szeroka współpraca międzynarodowa i bogato 

udokumentowane doświadczenia własne zaowocowa-

ły  włączeniem kilku jednostek klinicznych UCK do sieci 

ERN (European Reference Network), skupiającej specjalistów 

z zakresu chorób rzadkich. Poszczególne kliniki biorą udział 

w badaniach klinicznych oraz realizują unikalne terapie.

Statystyki dotyczące długości życia osób ze schorzenia-

mi uwarunkowanymi genetycznie uległy znaczącej zmianie 

w porównaniu z danymi sprzed zaledwie 15 lat — śred-

nia długość życia wyraźnie wzrosła. Opracowania zasad 

postępowania w wielu zespołach genetycznych, zwłaszcza 

przebiegających z niepełnosprawnością intelektualną, obej-

mowały dotąd okres dzieciństwa i dojrzewania. Nieliczne 

publikacje dotyczyły naturalnego przebiegu schorzenia oraz 

zasad terapii i rehabilitacji w dorosłości, a także w okresie 

transition, czyli przejścia z opieki pediatrycznej do opieki 

okresu dorosłości. Modyfikacji w zakresie opieki zdrowotnej 

towarzyszy z reguły bardziej zinstytucjonalizowany sposób 

prowadzenia chorego, a opieka wypracowana przez lata 

wymaga ponownego ukształtowania. Należy także pamię-

tać, że dla nowego zespołu, rzadkie schorzenie genetyczne 

przebiegające zwykle z niepełnosprawnością intelektual-

ną jest znaczącym wyzwaniem. Zorganizowany proces 

przechodzenia młodocianego chorego powinien dotyczyć 

przejścia w ramach ambulatoryjnej opieki zdrowotnej. 

W niektórych krajach Europy, takich jak Francja, Włochy czy 

Niemcy, taki system został już wdrożony, a wspólne wizyty 

pediatry z internistą odbywają się w ramach kliniki opieki 
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przejściowej (TCC, Transition Care Clinic) [11–13]. Wybrane 

ośrodki w Polsce, obejmujące opieką pacjentów z CR, przy-

stosowują się do prezentowanego modelu. To nowe zadanie, 

które stoi przed UCK.

Do prowadzenia odpowiednio dostosowanej opieki nad 

pacjentem z CR niezbędny jest krajowy rejestr tych schorzeń, 

pozwalający na dokładną ocenę liczby osób z CR, ich potrzeb 

oraz możliwości terapeutycznych. Utworzenie takiego reje-

stru stanowi jedno z zadań planu dla chorób rzadkich.

Przedstawione powyżej zestawienie stanowi kolejny 

głos w dyskusji nad próbą zmiany sposobu myślenia o CR. 

Podejmowane są działania na rzecz tworzenia centrów 

eksperckich z koordynowaną opieką nad osobami z CR, 

traktowaną jako inwestycja w przyszłość społeczeństwa. 

Problem ten nie dotyczy jedynie Polski. Ostatnie lata przy-

niosły znaczący postęp w tym zakresie — jesteśmy coraz 

bliżej realizacji planu dla chorób rzadkich, co spełniłoby 

marzenia nie tylko pacjentów i ich rodzin, ale także nasze 

— osób zaangażowanych w tworzenie modelu koordyno-

wanej opieki.
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