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Model opieki koordynowanej w chorobach rzadkich
Coordinated care model in rare diseases
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STRESZCZENIE

Choroby rzadkie (CR) to schorzenia wystepujace z czestosciag mniejszg niz 1:2000, sprawiajgce wiele trudnosci diagnostyc-
znych, o przewlektym i ciezkim przebiegu, w wigkszosci ujawniajace sie w wieku dzieciecym. Az 80% chordb rzadkich ma
podtoze genetyczne. Osoby z CR stanowia szczeg6lna grupe pacjentéw — nie ma bowiem jednego uniwersalnego sposobu
leczenia, a objawy wymagaja zazwyczaj specjalistycznej i kompleksowej diagnostyki. U wiekszosci pacjentéw stwierdza
sie roznego stopnia opdznienie rozwoju, w tym niepetnosprawnos¢ intelektualna czy zaburzenia ze spektrum autyzmu.
Wymagaja oni trudnych, czesto kosztownych terapii oraz statej rehabilitacji. Zapewnienie odpowiedniej wielospecjalistyc-
znej i zindywidualizowanej opieki nad osobami z chorobami rzadkimi stanowi wyzwanie dla systemu opieki zdrowotnej
— obecnie wypracowywane sg modele postepowania koordynowanego.

Stowa 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.
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Choroby rzadkie (CR) wedtug definicji wystepuja z cze-
stoscig mniejsza niz 1:2000 zywych urodzen. Az 80% choréb
rzadkich ma podtoze genetyczne. Wiekszos¢ z nich ujawnia
sie w dziecinstwie. Wedtug obowiazujacego obecnie mie-
dzynarodowego systemu kwalifikacji Orphanet, zdiagnozo-
wano i opisano ponad 6000 choréb rzadkich. Czes¢ z nich
jest stosunkowo czesta i wystepuje z czestoscig zblizong
do 1:2000 zywych urodzen, podczas gdy inne spotyka sie
jedynie u pojedynczych oséb w danym kraju (https://www.
orpha.net/). Wedtug przyblizonych danych, w populagji
polskiej tego rodzaju schorzenia dotycza okoto 2-3 milio-
néw oso6b [1, 2]. Prawie wszystkie CR sprawiajg trudnosci

diagnostyczne, charakteryzuja sie przewlektym i ciezkim
przebiegiem oraz w wiekszosci nie maja skutecznego lecze-
nia. Dostepne terapie obejmuja mniej niz 5% oséb z choro-
bami rzadkimi, a stosowane leczenie czesto jest wymagajace
idrogie. Celem dziatania wielu instytucji, takze medycznych,
jest zatem zapewnienie pacjentowi i jego rodzinie odpo-
wiedniej jakosci i komfortu zycia. Problemem pozostaje brak
jednego, uniwersalnego sposobu postepowania — objawy
CR wymagaja zazwyczaj specjalistycznej i kompleksowej
diagnostyki oraz koordynacji dziatan, nawet przy ustalonej
juz diagnozie. Ponadto u wiekszosci pacjentow stwierdza
sie réznego stopnia opdznienie rozwoju, w tym mowy, wraz
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z niepetnosprawnoscia intelektualna, zaburzeniami ze spek-

trum autyzmu czy innymi formami zaburzery komunikacji.

Istotne jest zatem dziatanie majace na celu zwigkszenie jako-

$ci zycia oraz zapobieganie odlegtym, nie tylko medycznym,

skutkom choroby. Dostepne dane wskazuja na potrzebe tak
wiasnie rozumianej koordynowanej opieki[3-6]. Zgodnie ze

Swiatowymi trendami, w Polsce powstaja osrodki, ktérych

celem jest zapewnienie koordynowanej opieki medycznej

osobom z CR, z uwzglednieniem indywidualnych potrzeb
kazdego pacjenta i jego rodziny. Coraz czesciej zwraca sie
réwniez uwage na pofaczenie wymienionych wyzej dziatan

z szeroko pojeta opieka psychospoteczng oraz edukacyjna.
Podstawowa trudnoscia w tworzeniu tego rodzaju

opieki jest brak jednolitego programu opieki koordynowa-

nej. Problem ten nie dotyczy jedynie polskiego systemu.

Stopniowo wytaniajg sie nowe, dotad stabo uwzgledniane

wyzwania, takie jak transition, czyli odpowiednie przeka-

zanie pacjentéw pediatrycznych do systemu opieki zdro-
wotnej dla dorostych, a takze sama opieka nad osobami
dorostymi.

Od 2015 roku w Uniwersyteckim Centrum Klinicznym
(UCK) w Gdansku dziata Osrodek Choréb Rzadkich (OCR),
przeksztatcony w 2018 roku w Centrum Choréb Rzadkich.
Na podstawie dostepnych danych oraz obserwacji funkcjo-
nowania podobnych o$rodkéw opracowano model opieki
koordynowanej dla wybranych zespotéw genetycznych.
Utworzenie eksperckiego osrodka zajmujacego sie CR
wymaga odwagi decydentdw, a jego organizacja mozliwa
jest dzieki odpowiedniemu wsparciu instytucjonalnemu.
W przypadku analizowanym w niniejszej pracy byfa to pet-
na akceptacja dyrekcji UCK. Przedstawione ponizej uwagi
opieraja sie na zdobytych doswiadczeniach, w szczegolnosci
zwigzanych z opieka nad pacjentami z dystrofig miesniowa
Duchenne’a.

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne dysponuje pet-
na baza konsultacyjng, laboratoryjna, obrazowa, a takze
baza do diagnostyki czynnosciowej oraz sprawnie dziata-
jacym systemem informatycznym. Schemat dziatania jest
nastepujacy:

* UCKotrzymujeinformacje o pacjencie drogg mailowa lub
telefonicznie, czesto za posrednictwem stowarzyszen;

* koordynator medyczny przeprowadza proces kwali-
fikacji pacjenta do przyjecia do UCK — w trybie
planowym/ostrym, do poradni lub na oddziat (pobyt
jedno/kilkudniowy);

¢ koordynator CCR ustala termin przyjecia i informuje
pacjenta o podjetych decyzjach logistycznych;

* danaklinika (wyspecjalizowana w prowadzeniu konkret-
nego schorzenia) organizuje dalsza koordynacje opieki.
Waznym elementem sa konsylia, nie tylko z udziatem

niezbednych specjalistow medycyny, ale réwniez psycholo-

gow, dietetykdw, fizjoterapeutdw czy przedstawicieli opieki

spotecznej. Testowany jest obecnie takze model zatrudnie-
nia reha-managera, ktérego zadaniem bytaby pomoc psy-
chospoteczna rodzinie pacjenta. Ingeruje sie zatem nie tylko
w problemy medyczne, ale rGwniez w model zycia rodziny,
w ktorej znajduje sie pacjent z CR. Dobrym przykfadem
dziatania jest réwniez tworzenie indywidualnych systemoéw
edukacyjnych dla pacjentéw z CR. Taki model zaproponowa-
no niedawno w Gdansku [7]. W oparciu o dziatajace Centrum
Choréb Rzadkich przy Uniwersytecie Gdanskim powstata
pierwsza psychologiczna Poradnia Choréb Rzadkich, co
zaowocowato miedzy innymi wspoélnymi publikacjami [8].
Podstawa dziatania systemu opieki koordynowanej
jest takze wspétpraca z organizacjami pacjenckimi, kto-
rych znaczenie systematycznie wzrasta. Zdaniem autoréw
niniejszego artykutu model koordynowanej opieki nie byt-
by bez nich mozliwy. Gdanski UCK, jako jeden z pierwszych
osrodkéw w kraju, zaproponowat celowana opieke nad
pacjentem w domu, w oparciu o mozliwosci platformy
cyfrowej i telemedycyny [9]. Nie do przecenienia jest row-
niez rola edukacji — UCK prowadzi szerokg edukacje rodzin
oraz 0s6b zaangazowanych w opieke nad pacjentem z CR.
Tu jednak pojawiaja sie podstawowe trudnosci, wynikajace
czesto z przeciazenia i braku czasu. Tym niemniej statym
elementem sa konferencje z udziatem pacjentéw i ich
rodzin [10]. Szeroka wspotpraca miedzynarodowa i bogato
udokumentowane doswiadczenia wtasne zaowocowa-
ty wiaczeniem kilku jednostek klinicznych UCK do sieci
ERN (European Reference Network), skupiajacej specjalistow
z zakresu choréb rzadkich. Poszczegdlne kliniki biorg udziat
w badaniach klinicznych oraz realizuja unikalne terapie.
Statystyki dotyczace dtugosci zycia oséb ze schorzenia-
mi uwarunkowanymi genetycznie ulegty znaczacejzmianie
w poréwnaniu z danymi sprzed zaledwie 15 lat — $red-
nia dtugos¢ zycia wyraznie wzrosta. Opracowania zasad
postepowania w wielu zespofach genetycznych, zwiaszcza
przebiegajacych z niepetnosprawnoscia intelektualna, obej-
mowaty dotad okres dziecinstwa i dojrzewania. Nieliczne
publikacje dotyczyty naturalnego przebiegu schorzenia oraz
zasad terapii i rehabilitacji w dorostosci, a takze w okresie
transition, czyli przejscia z opieki pediatrycznej do opieki
okresu dorostosci. Modyfikacji w zakresie opieki zdrowotnej
towarzyszy z reguty bardziej zinstytucjonalizowany sposéb
prowadzenia chorego, a opieka wypracowana przez lata
wymaga ponownego uksztattowania. Nalezy takze pamie-
ta¢, ze dla nowego zespotu, rzadkie schorzenie genetyczne
przebiegajace zwykle z niepetnosprawnoscia intelektual-
ng jest znaczacym wyzwaniem. Zorganizowany proces
przechodzenia mtodocianego chorego powinien dotyczy¢
przejscia w ramach ambulatoryjnej opieki zdrowotne;j.
W niektorych krajach Europy, takich jak Francja, Wtochy czy
Niemcy, taki system zostat juz wdrozony, a wspdlne wizyty
pediatry z internista odbywaja sie w ramach kliniki opieki
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przejsciowej (TCC, Transition Care Clinic) [11-13]. Wybrane
osrodki w Polsce, obejmujace opieka pacjentéw z CR, przy-
stosowuja sie do prezentowanego modelu. To nowe zadanie,
ktére stoi przed UCK.

Do prowadzenia odpowiednio dostosowanej opieki nad
pacjentem z CR niezbedny jest krajowy rejestr tych schorzen,
pozwalajacy na doktadna ocene liczby oséb z CR, ich potrzeb
oraz mozliwosci terapeutycznych. Utworzenie takiego reje-
stru stanowi jedno z zadan planu dla choréb rzadkich.

Przedstawione powyzej zestawienie stanowi kolejny
gtos w dyskusji nad préba zmiany sposobu myslenia o CR.
Podejmowane sg dziatania na rzecz tworzenia centréw
eksperckich z koordynowang opieka nad osobami z CR,
traktowang jako inwestycja w przysztos¢ spoteczenstwa.
Problem ten nie dotyczy jedynie Polski. Ostatnie lata przy-
niosty znaczacy postep w tym zakresie — jesteSmy coraz
blizej realizacji planu dla choréb rzadkich, co spetnitoby
marzenia nie tylko pacjentéw i ich rodzin, ale takze nasze
— 0s6b zaangazowanych w tworzenie modelu koordyno-
wanej opieki.

INFORMACJE O ARTYKULE | DEKLARACJE

Wktad autorski
Wszyscy autorzy wniesli rowny wkiad w powstaty artykut.

Finansowanie
Brak finansowania.

Konflikt interesow
Brak.

PISMIENNICTWO

1. Choroby rzadkie. INFARMA. https://www.infarma.pl/teksty-newslet-
ter/choroby-rzadkie/ (25.03.2025).

2. Ministerstwo Zdrowia. Leczenie. Choroby rzadkie. https://archiwum.
mz.gov.pl/leczenie/choroby-rzadkie/ (25.03.2025).

3. Walton H, Hudson E, Simpson A, et al. Defining coordinated care for
people with rare conditions: a scoping review. Int J Integr Care. 2020;
20(2): 14, doi: 10.5334/ijic.5464, indexed in Pubmed: 32607101.

4.  Walton H, Simpson A, Ramsay AIG, et al. Development of models of
care coordination for rare conditions: a qualitative study. Orphanet
J Rare Dis. 2022; 17(1): 49, doi: 10.1186/513023-022-02190-3, indexed
in Pubmed: 35164822.

5. Baynam G, Hartman AL, Letinturier MC, et al. Global health for rare diseas-
es through primary care. Lancet Glob Health. 2024; 12(7):€1192-e1199,
doi: 10.1016/52214-109X(24)00134-7, indexed in Pubmed: 38876765.

6. Koziet A, Kononiuk A, Wiktorzak K. Opieka koordynowana, definicja,
miedzynarodowe doswiadczenia jako inspiracja dla Polski. Zdrowie
Publiczne i Zarzadzanie. 2017; 15(3): 251-257, doi: 10.4467/2084262
70z.17.028.7808.

7. Doroszuk J. Edukacja dzieci z chorobami rzadkimi. O gdanskich prak-
tykach uelastyczniania systemu. Difin 2024.

8.  Anikiej-Wiczenbach P, Limanéwka M, Mazurkiewicz-Betdziriska M, et al.
Development and longitudinal neurocognitive functioning in mucopoly-
saccharidosis type IlIC: a case study. J Appl Genet. 2024 [Epub ahead of
print], doi: 10.1007/513353-024-00934-4, indexed in Pubmed: 39739235.

9.  Sobierajska-Rek A, Manskit, Jabtoriska-Brudto J, etal. Establishing a telere-
habilitation program for patients with Duchenne muscular dystrophy in
the COVID-19 pandemic. Wien Klin Wochenschr.2021; 133(7-8): 344-350,
doi: 10.1007/500508-020-01786-8, indexed in Pubmed: 33346889.

10. Tumiene B, Peters H, Melegh B, et al. Rare disease education in Eu-
rope and beyond: time to act. Orphanet J Rare Dis. 2022; 17(1): 441,
doi: 10.1186/513023-022-02527-y, indexed in Pubmed: 36536417.

11. Erspamer KJ, Jacob H, Hasan R. Practices, attitudes and barriers
faced by internists and pediatricians in transitioning young adult
patients to adult medicine. Int J Adolesc Med Health. 2019; 34(3),
doi: 10.1515/ijamh-2019-0129, indexed in Pubmed: 31883368.

12. Wasilewska E, Matgorzewicz S, Sobierajska-Rek A, et al. Transition from
childhood to adulthood in patients with duchenne muscular dystrophy.
Medicina (Kaunas). 2020; 56(9): 426, doi: 10.3390/medicina56090426,
indexed in Pubmed: 32846887.

13. Okumura MJ, Kuo DZ, Ware AN, et al. Improving health care transitions
for children and youth with special health care needs. Acad Pediatr.
2022; 22(2S): S7-S513, doi: 10.1016/j.acap.2021.03.014, indexed in
Pubmed: 35248248.

www.journals.viamedica.pl/child_neurology



