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Komisja Zdrowia, obradujgca pod przewodnictwem posta Tomasza Latosa (PiS),
przewodniczgcego Komisji, rozpatrzyta:

- informacje na temat diagnostyki i leczenia choréb rzadkich.

W posiedzeniu udzial wzieli: Maciej Mitkowski podsekretarz stanu w Ministerstwie Zdrowia wraz
ze wspolpracownikami, Krystyna Chrzanowska kierownik Zaktadu Genetyki Medycznej Instytutu
,2Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie, Olga Haus przewodniczaca Polskiego Towarzy-
stwa Genetyki Czlowieka, Anna Latos-Bielenska konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicz-
nej oraz Alina Niewiadomska prezes Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych.

W posiedzeniu udziat wzieli pracownicy Kancelarii Sejmu: Malgorzata Siedlecka-Nowak, Jakub Ste-
fanski oraz Monika Zolnierowicz-Kasprzyk - z sekretariatu Komisji w Biurze Komisji Sejmowych.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Szanowni panstwo, otwieram posiedzenie Komisji Zdrowia. Witam bardzo serdecznie
czlonkéw Komisji, pana ministra oraz zaproszonych gosci. Posiedzenie bedzie prowa-
dzone z wykorzystaniem §rodkéw komunikacji elektronicznej umozliwiajacych porozu-
miewanie sie na odleglo§é.

Zaczniemy szanowni panstwo, od sprawdzenia kworum. Prosze o uruchomienie pro-
cedury. Przepraszam, stysze o problemach technicznych, wiec zaraz bedziemy sprawdzaé
kworum. Momencik. Prosze o uruchomienie procedury glosowania raz jeszcze. Szanowni
panstwo, stwierdzam kworum.

Porzadek dzisiejszego posiedzenia przewiduje informacje na temat diagnostyki
i leczenia choroéb rzadkich. To jest temat z planu pracy Komisji.

Czy sg uwagi do porzadku dziennego? Nie widze zgloszen. Stwierdzam zatem,
ze porzadek dzienny zostal przyjety.

W takim razie przechodzimy do realizacji porzadku dziennego. Prosze o przedsta-
wienie informacji pana ministra Mitkowskiego. Bardzo prosze, panie ministrze. Oddaje
panu glos.

Podsekretarz stanu w Ministerstwie Zdrowia Maciej Milkowski:

i.p.

Szanowny panie przewodniczacy, szanowni panstwo, przekazaliémy material pisemny
na dzisiejsze posiedzenie Komisji Zdrowia na temat choréb rzadkich — diagnozowania
i leczenia chordb rzadkich. Material dotyczy spraw systemowych, w szczegélnoSci etapu,
na jakim znajdujemy sie w zakresie przyjetego przez Rade Ministrow w ubieglym roku
w sierpniu Planu dla Choréb Rzadkich i planu na okres najblizszy, biezacy, uruchomie-
nia oérodkow eksperckich chorob rzadkich oraz polepszenia diagnozowania choréb rzad-
kich - o tym bedziemy dzisiaj mowili — diagnozowania, czyli rowniez wykorzystywania
nowoczesnych metod diagnostycznych, nowoczesnych metod diagnostyki genetycznej,
molekularnej i poszerzenia dostepu. Réwniez to, co sie dzieje wlasnie z utworzeniem
rejestru chorob rzadkich i sprawy, ktore caly czas idg niezaleznie — zwiekszenie dostep-
nosci do lekow i Srodkow specjalnego przeznaczenia w zakresie chorob rzadkich. W tym
zakresie dostali pafistwo material. Realizujemy to zgodnie z planem.

Jesli chodzi o terapie lekowe w zakresie chorob rzadkich, to bardzo szybko nadra-
biamy zaleglosci i wprowadzamy w ostatnim okresie, w ostatnich kilku latach, nowe
wskazania w chorobach rzadkich. Jednym z elementéw jest hematoonkologia, gdzie
wszystkie leki, wszystkie terapie wigza sie z chorobami rzadkimi. W tym zakresie
na ostatniej liScie umieSciliSmy dwa nowe leki w nowych wskazaniach. W pierwszej linii
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lenalidominum - na co pacjenci oczekiwali. W kolejnych liniach pomalidolid w leczeniu
chorych na szpiczaka plazmocytowego, a rowniez Darzalex w formie podskoérnej.

Jest jeszcze hemofilia jako choroba rzadka. Tam praktycznie wszystkie leki dostepne
na rynku sa finansowane. Simoctocog alfa rowniez zostala wprowadzona, ale tez w naj-
blizszym okresie, od 1 marca, pojawi sie z powrotem wskazanie dla pacjentéw w leczeniu
nocnej napadowej hemoglobinurii, w przypadku ktérego minister zdrowia wydat w dru-
giej instancji decyzje pozytywng. W zwiagzku z tym od 1 marca bedzie mozliwos¢ kon-
tynuacji dla pacjentow, ktorzy mieli to wezedniej, jak i wszystkich nowych, ktorzy beda
mieli wskazania. No i oczywiScie w najblizszym okresie najwieksza liczba pacjentow
dostanie mozliwo$¢ leczenia, refundacji — to jest leczenie pacjentow z mukowiscydoza.

Szacunkowo te delecje, mutacje, ktore sg finansowane, majg rejestracje, to okoto 50%
populacji pacjentow i w pelnym zakresie te terapie sg finansowane. Aktualnie terapie
sg dostepne w zaleznoSci od delecji oraz wieku. Powyzej 12 roku zycia sa finansowane
trzy terapie, od 6 do 12 dwie, a ponizej 6 — jedna. Wiemy, ze firma pracuje nad tym, zeby
zwiekszac populacje, poniewaz jedna populacja iwakaftor/tezakaftor z eleksakaftorem
jest najbardziej innowacyjna, najlepsza, najbardziej skuteczna i na te terapie oczekuja
wszyscy. Czyli ci, ktérzy majg wskazania, bedg mogli by¢ leczeni.

OczywiScie oczekujemy jeszcze, ze po wejsciu w zycie Narodowy Fundusz Zdrowia
zakontraktuje w zdecydowanie wiekszej liczbie oSrodkéw... Na dzi§ program lekowy
od ponad dwoéch lat istnieje, ale poniewaz to byla bardzo rzadka delecja pacjentéw,
to tylko trzy oérodki w kraju to miaty. Szacujemy, ze tych osrodkéw bedzie kilkanaScie,
ale planujemy, zgodnie ze strategig na rzecz choréb rzadkich, ze te osrodki bedg specja-
listyczne, eksperckie. W przypadku chorych na mukowiscydoze nie bedg to wszystkie
oSrodki, tylko te z duzym do$wiadczeniem leczenia, i wskazanie dwoch lekow przyczy-
nowych, ktore zostaly wlasnie przyjete, poniewaz zostat za panstwa zgodg przyjety Fun-
dusz Medyczny - $rodki na technologie lekowe o wysokiej wartosci klinicznej. Wiasnie
te leki tam sie znalazly w trzech wskazaniach. Dlatego mogliSmy je przyjac.

Jednocze$nie konczymy kolejne wskazania z pierwszej listy z ubieglego roku lekow
o wysokiej wartosci, innowacyjnych. PrzyjeliSmy leczenie chorych na pierwotng hipe-
roksalurie typu pierwszego. To jest choroba ultrarzadka. Tez bedzie finansowana dla
wszystkich pacjentéw, ktorzy majg wskazania.

I ostatnia z choréb ultrarzadkich. Chodzi o leczenie chorych z dystrofie miesniowg
Duchenne’a, spowodowang mutacjag nonsensowng w genie dystrofiny. Ten lek byt
dostepny w Europie juz kilka lat temu. Pierwsze wyniki nie byly spektakularne — dosy¢
slabe. Agencja Oceny Technologii Medycznych na poczatku data bardzo krytyczng opi-
nie, ale w Polsce bylo prowadzone badanie kliniczne... Bylo prowadzone od poczatku,
pacjenci byli obserwowani dlugoterminowo. I tak jak czasami w niektorych chorobach,
w przypadku niektorych lekow ta efektywnosé faktyczna juz po stosowaniu wieloletnim
jest wyzsza niz w badaniach klinicznych, tak wlasnie bylo w przypadku leku ataluren
dla pacjentow do 2 roku zycia, z masg powyzej 12 kg. Szacujemy tutaj okolo 40 osodb,
poniewaz to jest populacja znowu bardzo niewielka — okoto 15% tej populacji, ktora
w ogole jest chora. Pozostala cze$c populacji nie ma na razie zadnej mozliwosci leczenia,
nie ma zadnych lekow.

Na razie badania kliniczne sg prowadzone, ale efektywno$é jest staba. Dopiero
tutaj jest pierwsza istotna efektywnosé. To oczywiscie bedzie w chorobach rzadkich,
i jest w chorobach rzadkich, ze diagnozujemy pacjenta, ale czesto wiemy, ze ma on nie
te mutacje, nie ten gen i dostepne leki nie sg dla pacjenta pomocne w zadnym zakre-
sie. W zwigzku z tym rozszerzenie mozliwosci leczenia w tych chorobach ultrarzadkich,
jest wolne. Jest istotny progres w ostatnich latach, ale nadal bardzo wielu pacjentow
ma wylgcznie leczenie objawowe, nie ma leczenia przyczynowego. Rowniez bardzo istot-
nym elementem jest rehabilitacja, wykorzystanie wyrob6w medycznych i prostych, naj-
prostszych lekow, ktérych pacjenci uzywaja.

To sg gléwne elementy tego, co teraz sie dzieje. Faktycznie te zmiany, ktore byty
w roku ubieglym i w tym, sg bardzo istotne dla calej spolecznosci pacjentéw z chorobami
rzadkimi. Dziekuje bardzo.

i.p.
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Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Szanowni panstwo, chce podkreslic, ze z pewnoscig — bo takie sygnaty
tez do nas dochodzily — poniewaz jest transmisja online posiedzenia Komisji, jest wiele
§rodowisk pacjenckich zwigzanych z réznymi chorobami rzadkimi, ktore obserwuja dzi-
siejsze posiedzenie Komisji. Ja chcialbym, mysle, ze w imieniu nas wszystkich, pozdrowié
tych panstwa. Mysle, ze te wiadomoSci i ten kierunek, ktory zaprezentowat pan minister,
sg bardzo obiecujace. Sg jednostki chorobowe, ktére rowniez w ostatnich dniach uzy-
skaly mozliwosc terapii, leczenia, i o tym dzisiaj porozmawiamy.

Wiem, ze ten temat byt bardzo wazny dla cztonkéw Komisji, widze juz zgloszenia,
dlatego zajeliSmy sie nim. Chce tez wyjasnié, bo pewne rzeczy — nie ma akurat pana prze-
wodniczgcego Millera — uzgadnialiémy w ramach prezydium Komisji. Ot6z, szanowni
panstwo - kieruje to tez do osob, ktore obserwujg nasze posiedzenie — my chcemy poroz-
mawiac na posiedzeniu Komisji ogélnie o problemach zwigzanych z chorobami rzadkimi.
OczywiScie jest zrozumiate, ze postowie beda pytac o poszczegélne jednostki chorobowe,
zapewne tak bedzie, natomiast nie bylo mozliwe, abyémy mogli dyskutowac z wszystkimi
stowarzyszeniami na temat — przypomne - paru tysiecy jednostek chorobowych, zeby
kazda z tych osob sie taczyla. To jest pierwsza sprawa.

Druga sprawa. Zanim przejdziemy do dyskusji i zadawania pytan przez postéw, chcial-
bym odda¢ glos ekspertom. Mamy zaproszonych ekspertow, ktorzy za chwile sie wypo-
wiedzg. Przypomne, ze zostal opracowany Plan dla Chorob Rzadkich. Tym zespolem
kierowala pani profesor Chrzanowska, ktéra na pewno powie nam kilka sl6w na temat
tego planu. Zacznijmy jednak od konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki. Mamy
krotka prezentacje, tak wiec zapraszam. Prosze o zabranie glosu panig profesor Latos
-Bielenska. Prosze bardzo.

Mikrofon trzeba wlaczyc. Jeszcze sa jakie§ problemy techniczne. Prosimy jeszcze
raz o polgczenie, bo mikrofon jest wlgczony, ale nie stycha¢. Takie problemy techniczne
sg mi sygnalizowane. Moze w takim razie zmienimy kolejnosc.

Przewodniczaca Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka Olga Haus:
Panie przewodniczacy, czy panstwo nas styszycie?

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Teraz styszymy. Sekundke.

Przewodniczaca PTGC Olga Haus:
My sie slyszelisSmy, ale panstwo nas nie slyszeli przez caly czas.

Konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej Anna Latos-Bielenska:
Czy teraz slychac?

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Teraz stychac¢. Tak. To jeszcze raz prosze o prezentacje. Bardzo prosze, pani profesor.

Konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej Anna Latos-Bielenska:
Dziekuje bardzo. Przepraszam za te problemy. Szanowny panie przewodniczacy, sza-
nowny panie ministrze, szanowni panstwo, ja chcialabym bardzo serdecznie podzieko-
wac za zaproszenie, za mozliwos¢ zabrania glosu. Mam krétka prezentacje — to jest zale-
dwie 7 slajdéw — i chciatabym powiedzie¢ kilka stéw na temat choréb rzadkich.

Zatytulowalam mojg prezentacje ,,Choroby rzadkie — czy w roku 2022 przestang by¢
chorobami «sierocymi»?”, i od razu odpowiadam na to: na pewno jeszcze nie, aczkolwiek
to jest zupelnie wyjatkowy rok, w ktorym zrobiono bardzo duzo dla choréb rzadkich.
Moge powiedzie¢, ze to jest bardzo wazny rok, ktoéry dla osob z chorobami rzadkimi byé
moze przejdzie do historii. Poprosze nastepny slajd.

To jest populacja duza, bo sg to w Polsce 2-3 mln 0s6b z chorobg rzadka. Wiekszosé
nie ma rozpoznania, czeS¢ nawet w ogole nie wie, ze te duze dolegliwosci, ktore maja
cale zycie, ktore narastaja, sg zwigzane z jaka$ chorobg rzadkg. Ponadto ci chorzy nie
sa w ogole widoczni w systemie ochrony zdrowia, a zatem wla§ciwie niewiele o nich wia-
domo. Skala problemu jest duza, bo jednak 6-8% populacji zachoruje w trakcie swojego
zycia na jaka$ chorobe rzadka.

i.p. 5
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Tych choréb rzadkich jest ogromnie duzo. Jest ich sklasyfikowanych 6-8 tys., ale
zalezy, jak je sie liczy, bo gdyby spojrze¢ na podloze molekularne, to moze tych choréb
jest nawet 20 tys., a nawet wiecej. Ponadto klasyfikuje sie, odkrywa sie 50 nowych chorob
rzadkich rocznie, co oznacza, ze $rednio co tydzien jest odkrywana, opisywana, nowa
choroba rzadka.

Problemem tych pacjentow przede wszystkim jest to, ze oni sg skazani na odyseje
diagnostyczng, ktéra czasem trwa lata, czasem nawet wiecej niz 20 lat, zanim w ogole
dojdzie do ustalenia wlaSciwego rozpoznania albo w ogdle nie dochodzi do ustalenia roz-
poznania. To nie jest problem Polski, dlatego ze badania przeprowadzone w Stanach
Zjednoczonych wykazaly, ze wlaSciwe rozpoznanie u pacjenta z chorobg rzadka stawia
§rednio dopiero 6smy specjalista, a do tego czasu pacjent ma dwa albo trzy nieprawi-
dlowe rozpoznania.

Mozemy zadaé sobie pytanie, dlaczego jest taka uporczywa diagnostyka? W medycy-
nie ustalenie rozpoznania jest wiasciwie bardzo wazne. Ono jest niezbedne do dobrania
wlasciwej opieki medycznej nad pacjentem. Jest wiec sprawg oczywista, ze lekarz tak
dtugo bedzie diagnozowal, az te diagnoze postawi. Poprosze nastepny slajd.

Jak powinna wygladac diagnostyka w chorobach rzadkich? Zwracam uwage na to,
ze podstawg sg jednak badania genetyczne, dlatego ze 80% choréb rzadkich to sg cho-
roby genetyczne. Dalego tez diagnostyka genetyczna jest tym najbardziej efektywnym
i w ogodle najwazniejszym sposobem diagnozowania chorob rzadkich. W Planie dla Cho-
rob Rzadkich sprawa poprawy diagnostyki choréb rzadkich, zwlaszcza diagnostyki gene-
tycznej, to byt bardzo wazny obszar, nad ktorym pracowaliémy z ogromnym zaangazo-
waniem pod kierunkiem profesor Chrzanowskiej.

Wysokoprzepustowe badania genomowe to sg wiasnie takie badania, ktére do tej pory
nie byly refundowane, a sg tymi najwazniejszymi metodami diagnostyki genetycznej.
No i ogromnie nas cieszy, ze Fundusz Medyczny przeznaczyl Srodki na diagnostyke
genetyczng u dzieci z chorobami rzadkimi.

My réwniez jako srodowisko genetykow klinicznych dostrzegamy te potrzebe zmiany
diagnostyki. Ta diagnostyka jest bardzo skomplikowana, bo to sg tysigce testow gene-
tycznych, ktore trzeba odpowiednio dobraé, wyniki trzeba interpretowac. Zespot eksper-
tow Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka i konsultanta krajowego przygotowuje
szczegolowe rekomendacje dla lekarzy, jaka ta diagnostyka genetyczna w poszczegél-
nych chorobach rzadkich powinna by¢. One bedg réwniez gotowe w tym roku. Poprosze
nastepne przezrocze.

Jakie sg oczekiwane efekty poprawy diagnostyki genetycznej choréb rzadkich? Bedzie
to przede wszystkim zakonczenie odysei diagnostycznej. Bedzie to ograniczenie hospi-
talizacji diagnostycznych, ktoére sg powtarzane i ktére niewiele wnosza. Tym samym
bedzie to oszczedzenie pacjentowi badan diagnostycznych, ktére niekiedy musza byc
inwazyjne i na pewno sg badaniami obciazajacymi — muszg by¢ czasem zwiazane ze znie-
czuleniem ogélnym - a w przypadku dzieci to wszystko jest zwigzane jednak z przezy-
ciami traumatycznymi. Dobo6r wlasSciwej opieki medycznej — na to liczymy. Czasem jest
to terapia ratujgca zycie i zdrowie, czasem terapia, ktéra zmniejsza stopien niepelno-
sprawnoéci. Réwniez odpowiednio dobrana rehabilitacja jest bardzo wazna, no i zapo-
bieganie powiklaniom.

Wreszcie z tego wszystkiego wynikajg rowniez ogromne oszczednoéci dla budzetu pan-
stwa, dlatego ze odpowiednio wcze$nie zastosowana diagnostyka genetyczna, i dobrze
dobrana, zmniejsza koszty diagnostyki choroby rzadkiej nawet o 80%. My opracowaliSmy
bialg ksiege i porownywaliSmy, tutaj, w Polsce — ale tak samo méwi o tym pisémiennictwo
- koszty diagnostyki tradycyjnej i diagnostyki z zastosowaniem najnowocze$niejszych
metod genetycznych i to byta 1/5 kosztow diagnostyki tradycyjnej. Poprosze nastepne.

To nie jest tak, ze my o chorobach rzadkich w Polsce na razie nie wiemy nic czy wiemy
bardzo malo, dlatego ze duzo wiemy juz od dawna na temat tej grupy chorob rzadkich,
ktore sg zwigzane z wadami wrodzonymi, poniewaz 20-25% chorob rzadkich jest zwig-
zanych z wystepowaniem wrodzonej wady rozwojowej. Przykladem takiej choroby rzad-
kiej jest rozszczep kregostupa czy wady ubytkowe koniczyn. Jest tez wiele genetycznych
zespolow wad wrodzonych. O tej grupie pacjentow mamy w Polsce bardzo doktadne

i.p.
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informacje, i to lepsze niz w innych krajach Unii Europejskiej, dzieki prowadzonemu
od 25 lat Polskiemu Rejestrowi Wrodzonych Wad Rozwojowych.

Chce podkreslic, ze jest to oryginalny polski model rejestru wad, ktory ma liczne
funkcje, jest w EUROCAT - jest to konsorcjum europejskich rejestrow wad juz od ponad
20 lat - i jest najwiekszym rejestrem wad w Unii Europejskiej. W tym rejestrze mamy
juz informacje o ponad 200 tys. dzieci z wadami, w tym jest duza grupa chorob rzadkich
zwigzanych z wadami wrodzonymi. Na przyktad wiemy, ze w Polsce rodzi sie rocznie
okolo 150 dzieci z rozszczepem kregostupa, okoto 200 dzieci z niedorozwojem lewej czeSci
serca. Takie precyzyjne dane mamy dla kazdego roku.

Doswiadczenia tego rejestru zostaty wykorzystane w przygotowaniu Polskiego Reje-
stru Choréb Rzadkich. Ten rejestr choréb rzadkich i rejestr wad wrodzonych to bedag
rejestry siostrzane, ktore bedg wymieniac sie danymi. Pierwszy i drugi to polski model
rejestru. Oba rejestry pokrywajg caly kraj. Ja uwazam, ze Polska bedzie wlasciwie lide-
rem rejestrow w Unii Europejskiej, bo weale nie jest proste tworzenie rejestrow i one,
takze rejestry chorob rzadkich, tworzone sg z wielkim trudem. Poprosze nastepne.

Jest jednak konieczno$¢ dalszych dzialan. My pokladamy wielkie nadzieje zwigzane
z legislacjg, bo bardzo liczymy na ustawe o testach genetycznych, ktora ogromnie duzo
uporzadkuje, ale sg tez inne wazne sprawy. Zaczne od wlaSciwego nauczania genetyki
klinicznej na studiach medycznych. Moim najwiekszym zmartwieniem jako konsultanta
krajowego jest teraz konieczno$c uzupetnienia niedoboréw kadrowych w zakresie gene-
tyki klinicznej, dlatego ze rola genetyka klinicznego jeszcze wzrasta, bo jest on konieczny
przy interpretacji wynikéw tych bardzo skomplikowanych badan genetycznych w kon-
tek$cie rodowodowo-klinicznym. Jest konieczno$¢ wlasciwej wyceny konsultacji gene-
tycznych. Réwniez jest konieczno§¢ zabezpieczenia kadrowego diagnostyki genetyczne;j,
a tutaj niezbedni sg biotechnolodzy, biolodzy molekularni i bioinformatycy, ktorzy tez
musza mie¢ nalezyty status. Poprosze nastepne.

To jest ostatnie przezrocze. Chce podkresli¢, ze ten Plan dla Choréb Rzadkich jest
katalizatorem zmian w genetyce klinicznej w ogole w Polsce. My wlasnie mamy nadzieje,
ze biezacy rok bedzie tym, ktory uporzadkuje rynek badan genetycznych, wprowadzi
nowoczesng diagnostyke genetyczna, stworzy perspektywy poprawy kadrowej w diagno-
styce genetycznej i rowniez poprawi — juz o tym moéwil pan minister — terapie choréb
rzadkich. I najwazniejszy efekt, jaki bedzie, to poprawa losu os6b z chorobami rzadkimi
iich rodzin.

Jeszcze na koniec wielkie podziekowanie. Ogromnie dziekuje panu ministrowi Mil-
kowskiemu, panu ministrowi Gadomskiemu, pani posel Dziuk. Dziekuje sejmowe;j
Komisji Zdrowia. Dziekuje profesor Chrzanowskiej, ktora kierowala zespotem i bardzo
tez dziekuje pani dyrektor Janiszewskiej-Kajce, ktora caly czas towarzyszyla zespotowi
i ogromnie duzo pracy wlozyla w Plan dla Choréb Rzadkich. Bardzo dziekuje za uwage.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Dziekuje bardzo. Teraz poprosze o zabranie glosu panig profesor Krystyne Chrzanow-
ska. Bardzo prosze, pani profesor.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej Instytutu ,,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka”
w Warszawie Krystyna Chrzanowska:
Szanowny panie przewodniczacy, szanowny panie ministrze, szanowni panstwo, bardzo
dziekuje za zaproszenie i mozliwo$¢ zabrania glosu. Ja juz nie bede przedstawiata pre-
zentacji, bo pani profesor Latos-Bielenska znakomicie wszystkie te najwazniejsze tematy
przedstawila...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Glos zniknagl. Bylo bardzo dobrze stycha¢ panig profesor, a teraz... Co sie stalo? Nie
wiem. Przepraszam, pani profesor, chwila przerwy, bo nie styszymy pani. StyszeliSmy
poczatek, a teraz jest jaka$ przerwa, wiec jeszcze raz... Mozna sprobowac, pani profesor.
Gdyby pani mogla co§ powiedziec.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej IP CZD w Warszawie Krystyna Chrzanowska:
Tak. Czy teraz mnie stychaé?
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Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Tak, juz stychac. Dziekuje.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej IP CZD w Warszawie Krystyna Chrzanowska:
Dziekuje bardzo. Chciatabym wiec powiedzie¢ kilka slow o samym planie, procesie.
Chciatabym réwniez podziekowac wiasnie panu ministrowi zdrowia, ze zechcial zaufa¢
mi i powierzy¢ te zaszczytng funkcje. Jednoczes$nie chcialabym podziekowaé zaréwno
pani dyrektor Kajce, jak i pani profesor Latos-Bielenskiej i innym osobom, ktére wsp6t-
pracowaly ze mng w ramach tego projektu, poniewaz tylko dzieki naszej wspolnej, wyte-
zonej pracy udato sie ten projekt doprowadzié¢ do konca.

Chce powiedziec, ze ten plan jest na trzy lata, ale wiadomo, ze musi by¢ kontynuacja.
Na te trzy lata mamy zaplanowany harmonogram, jak bedziemy wdrazac poszczegolne
zadania — a tych zadan jest zdaje mi sie okoto 40 albo i wiecej — i bedziemy te zadania
realizowaé. Jednak oczywiscie ten plan nie wyczerpuje wszystkich zagadnien, ktére
sg zwigzane z chorobami rzadkimi, co bardzo chce podkreslic.

Chce powiedzie¢ panstwu, ze konieczna jest kontynuacja, dalszy ciag powstawania
nowych edycji tego planu. I my nawet na poczatku tego planu zawarliSmy jakby plan
na dalszy ciag, poniewaz widzimy bardzo wiele zagadnien, ktérych nie mozemy tu roz-
wigza¢. My zajmowaliémy sie wylgcznie zagadnieniami medycznymi, a oczywiscie jesz-
cze bardzo wazne sg wlasnie zadania edukacyjne, i to zarowno personelu medycznego,
jak i samych pacjentow, jak i spoleczenstwa, wigczajac w to nauczycieli.

Poza tym bardzo wazne bedzie réwniez zaplanowanie orzecznictwa. Chce podkre-
§li¢, ze to jest bolesne zagadnienie, jesli chodzi o choroby rzadkie, i musimy nad tym jak
najszybciej sie pochyli¢, bo panstwo polskie traci bardzo duze pienigdze, poniewaz nasi
pacjenci z chorobami rzadkimi albo ultrarzadkimi bardzo rzadko - jak pan minister
tu podkreslal — maja choroby, ktére mozna leczyé. Wiekszo§¢ z nich jest nieuleczalna.
W zwigzku z tym oproécz tego, ze oni potrzebuja wlasciwej opieki, ktorg powinny koor-
dynowac osérodki eksperckie dla choréb rzadkich, ktore beda powolywane przez pana
ministra, wymagaja réwniez orzecznictwa o niepelnosprawnosci. W tej chwili to wyglada
tak — powiem panstwu — ze pacjent, ktory ma chorobe nieuleczalna, czesto postepujaca,
prowadzacg do wielu dysfunkeji, musi zglaszac sie co 2, 3 lata przed komisje do spraw
orzecznictwa, w ktorej nie zasiadajg niestety specjaliSci, je§li chodzi o choroby rzadkie.
Wielu lekarzom te choroby sg zupelnie obce. W zwigzku z tym prosze podliczyé koszty
powolywania tych komisji, dojazdéw z dzieckiem czy z pacjentem dorostym ciezko cho-
rym, uposledzonym, niejednokrotnie koniecznoéci odwolywania sie od orzeczenia komi-
sji, poniewaz nie do konica byly to orzeczenia satysfakcjonujace i toczacych sie spraw
sadowych.

JesteSmy przekonani, ze jesli bedziemy mogli powolaé moze centralng komisje dla
takich pacjentéw, w ktorej bedg osoby kompetentne, to wowczas znacznie ograniczymy tez
koszty, poniewaz sg choroby takie, w przypadku ktorych z cala pewnosciag mozna wydac
orzeczenie nawet do konca trwania zycia tej osoby. Sg inne, w przypadku ktérych mozna
wydac orzeczenie na okres 5 czy 10 lat, bo my jako genetycy, ktorzy od lat pracujemy z cho-
robami rzadkimi, mamy dostep do piSmiennictwa na temat tak zwanej historii naturalnej
danej choroby, czyli takiej, ktorej sie nie leczy i ktorej nie mozna leczyc. W zwigzku z tym
my to mozemy udokumentowac na podstawie piSmiennictwa, ze w takiej i takiej choro-
bie postep choroby jest taki, i tego mozemy sie spodziewac. Zatem jestem przekonana,
ze mozna znaczne kwoty zaoszczedzi¢ i przekazac¢ wlasnie na finansowanie oséb niepel-
nosprawnych, zeby im udostepnic sposob zycia satysfakcjonujacy i taki, zebySmy mogli
cieszy¢ sie, ze sg z nami w spoleczenstwie. To taka wazna sprawa.

Powiem jeszcze, ze juz rozpoczely sie prace nad opracowaniem systemu informatycz-
nego dla choréb rzadkich, w skiad ktérych wejdzie Polski Rejestr Choréb Rzadkich,
paszport pacjenta oraz platforma informacyjna. Te trzy czlony tego systemu bedg wza-
jemnie ze sobg powigzane. Powiem tylko krotko, ze paszport pacjenta to bedzie tez bar-
dzo wazny element tych naszych mozliwosci, poniewaz tam bedg zawarte dane pacjenta
w postaci elektronicznej, wiec gdziekolwiek pacjent sie znajdzie w Polsce albo nawet
za granica, bo mamy przeciez mozliwo§¢ opieki transgranicznej, to bedzie dostep do naj-
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wazniejszych informacji dla pacjenta. To jest pokroétce to, co zdolaliémy zrobic. I kréotko
tez o tym, zeby byla stala kontynuacja Planu dla Choréb Rzadkich.

Powiem, ze wiele krajow europejskich, ktore znacznie wezesniej swoje pierwsze plany
opracowaly, przygotowywalo juz druga, trzecig czy czwarta edycje. Mam wiec nadzieje,
ze my tez bedziemy takg droga kroczyli. Dziekuje bardzo, panie przewodniczacy, za glos.
Dziekuje panstwu.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Jest tez z nami przewodniczaca Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlo-
wieka, pani profesor Olga Haus. Czy pani profesor chciataby zabra¢ glos? Bardzo prosze,
pani profesor. Tez jest ten sam problem — nie styszymy. Mikrofon trzeba wigczyc. O, teraz
slychaé. Tak, prosze.

Przewodniczgca PTGC Olga Haus:

i.p.

Prosze panstwa, ja chcialabym przede wszystkim powitaé. Panie przewodniczacy, panie
ministrze, szanowni panstwo, wlaSciwie ja bede mowila tylko ad vocem moich kolezanek,
ktore w duzej mierze wyczerpaty temat.

O co chodzi? Chcialabym podkresli¢ to, co mowila pani profesor Latos-Bielen-
ska o testach genetycznych. Bardzo wazne jest jak najszybsze wprowadzenie ustawy
o testach genetycznych, bo inaczej nawet wprowadzenie tej nowoczesnej diagnostyki
genetycznej nie bedzie mialo solidnych podstaw prawnych. To musza by¢ takie uregulo-
wania prawne, zeby nie bylo zadnych niepotrzebnych badan, badan nadmiarowych albo
badan niezgodnych ze skierowaniem itd., zeby na testy genetyczne, zwlaszcza te drogie,
wysokoprzepustowe, calogenomowe, kierowaly wyspecjalizowane osrodki, o$rodki refe-
rencyjne. Czyli to jest wlaSciwie pierwszy punkt. To powinno by¢ rownolegle robione,
zeby jak najszybciej ta ustawa o testach genetycznych weszta w zycie.

Jezeli chodzi o testy genetyczne, ktore stosowane sg do potrzeb medycznych, to bar-
dzo istotne jest to, aby jak najszybciej, rownolegle do tej ustawy o testach genetycznych,
weszly one do koszyka §wiadczen. Co trzeba stwierdzi¢? W tej chwili oczywiscie robimy
badania genetyczne gléwnie proste i mimo ze diagnostyka genetyczna, nawet te proste
badania, pozwala nam na zdiagnozowanie paru zespoléw chordob, nawet wielu zespolow
chordb, to jednak w przypadkach takich jak na przyklad niewyja$nione zespoty padacz-
kowe u dzieci czy niepelnosprawnos¢ intelektualna, trzeba byloby zaczynac od zespoltow,
od badan wysokoprzepustowych calogenomowych. W tym wypadku ta prosta diagno-
styka, sktadanka wielu, wielu badan prostych, nijak sie ma do jednorazowej diagnostyki
wysokoprzepustowej. Dlatego taki wielki nacisk z naszej strony na wprowadzenie nowo-
czesnych technik, ktore pozwolag na zdecydowanie szybszg diagnostyke, genetyczng tez,
nie tylko ogélnokliniczng i badania obrazowe, na przyktad. Diagnostyka genetyczna
powinna byé prowadzona przez osrodki certyfikowane. W tej chwili tg certyfikacja, takg
poéloficjalna, zajmuje sie Polskie Towarzystwo Genetyki Czlowieka. Co kilka lat odna-
wiamy taka edycje certyfikowania laboratoriow i trzeba przyznadé, ze laboratoria starajg
sie doréwnac do pewnego poziomu, zeby wlasciwie pracowac.

Nastepna sprawa, to kwestia §wiadomosci chorob rzadkich w spoteczenstwie i wérod
lekarzy, dlatego ze wérdd lekarzy ta §wiadomos$c tez jest niewielka, z tym ze to stopniowo
ro$nie. To dotyczy nie tylko naszego spoleczenstwa, ale tez spoleczenstwa innych krajow.

Prosze panstwa, moge to pokazaé¢ na przykladzie choroby, ktorag sie zajmuje od lat,
mianowicie zespolu Ehlersa-Danlosa. To jest wrodzona wiotko§¢é tkanki tgcznej, uktadu
kostno-stawowego, krazenia i przewodu pokarmowego. W momencie, kiedy zaczynali-
$my w naszym osrodku badania nad tym zespolem, to uwazano, ze jego czesto$¢ wynosi
1 na 100 tys. W tej chwili, czyli po dziesieciu latach, uwaza sie, ze czesto§¢ wynosi
1 na 5 tys. To jest i wieksza §wiadomosc¢ tego zespoltu pod wzgledem rozpoznawania kli-
nicznego, ale tez poprawa diagnostyki. Taki zysk mozna odniesc. To jest czysty zysk dla
pacjentéw, bo jezeli choroba jest rozpoznana, to wiedza, co trzeba robié, sg odpowiednio
dalej kierowani.

Jezeli chodzi o dydaktyke, w pelni popieram zaréwno pania profesor Latos-Bielenska,
jak i panig profesor Chrzanowsks. Trzeba polozy¢ wiekszy nacisk na dydaktyke gene-
tyczng na studiach medycznych, na kierunku lekarskim przede wszystkim. To powinna
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by¢ genetyka kliniczna, zeby absolwent orientowat sie, co trzeba robic — bo kazdy z leka-
rzy, wszystko jedno, jakiej specjalnoSci, zetknie sie w swoim zyciu z pacjentami genetycz-
nymi — w tym algorytmy postepowania i algorytmy rozpoznawania... Tak wiec nacisk
musi by¢.

Co dalej? Chodzi o to, zeby w momencie, kiedy taki absolwent opuszcza mury uczelni,
mial motywacje do podjecia specjalizacji z genetyki klinicznej. Wobec tego jaka$ motywa-
cja ze strony ministerstwa, zeby ta specjalizacja stala sie specjalizacjg wybierang przez
absolwentéw uczelni. O tym, w jaki sposéb ministerstwo mogloby to rozwiazaé, mozna
dyskutowac, ale w kazdym razie wieksza mobilizacja i motywacja. Dlaczego? Dlatego,
ze w tej chwili genetyka kliniczna jest rzadko wybierana. W jednej sesji egzaminow
z genetyki klinicznej zdaje od 1 do maksymalnie 7 oséb. To jest malutko. To absolutnie
nie wystarcza na pokrycie zapotrzebowania. Genetykéw klinicznych w calej Polsce jest
okoto 130-140, z czego 1/4 w wieku co najmniej okoloemerytalnym. Potrzebni sg spe-
cjalisci zarowno genetyki klinicznej, jak i laboratoryjnej, genetyki medycznej, zeby ktos
mogl te nowoczesne metody diagnostyki stosowac.

Co jest jeszcze istotne, prosze panstwa? Mianowicie, potrzebne sg nam bardzo dobre
kadry genetykow klinicznych, zeby pracujac w poradniach genetycznych mogli wiasciwie
kierowaé na wysokospecjalistyczne badania genetyczne. Czyli to jest jeden z glownych
punktéw programu rozwoju diagnostyki genetycznej w Polsce.

I chciatabym jeszcze w ostatnim punkcie bardzo poprze¢ panig profesor Krystyne
Chrzanowskg odno$nie do orzecznictwa. Ja zawsze o tym méwie przy roznych tego typu
konferencjach. O co chodzi? O to, ze zle orzecznictwo i ciagle powtarzane... Na przyklad,
tak jak w zespole Downa, ktéry wszyscy panstwo znacie, pacjenci muszg co dwa lata
zglaszaé sie do komisji orzekajacej, zeby kolejny raz dziecko uzyskalo opinie o niepeino-
sprawnosci. Prosze panstwa, to musi sie skonczyc. To jest nie tylko kwestia wydatkow,
nie tylko kwestia gromadzenia papieréw. To jest po prostu dla tych ludzi upokarzajace.
Potraktowani sg jako oszuSci, ktorzy cheg cos$ od panstwa wyciagnaé. Trzeba z tym skon-
czy¢, zeby pacjenci genetyczni i rodziny tych pacjentow genetycznych, nie czuli sie gorsi
niz inni. Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Otwieram dyskusje. Pani posel Skowronska. Bardzo prosze, pani
posel. Dziekuje za cierpliwosc, pani posel, bo pani zglaszata sie na poczatku, ale mysle,
ze to wprowadzenie ekspertéw bylo bardzo wazne. Bardzo prosze, pani posel.

Posel Krystyna Skowronska (KO):
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Dziekuje bardzo. Chcialabym serdecznie pogratulowaé paniom profesor tych wszyst-
kich dziatan, o ktorych panie profesor uczestniczace w dzisiejszym posiedzeniu mowity.
W sprawie materialu, ktory przekazal nam pan minister i tej wypowiedzi dotyczacej
miedzy innymi populacji, ktéra jest dotknieta chorobami rzadkimi, chciatabym zapy-
taé... To tu wybrzmialo — postawiono na rozwigzania z lekami, ktore sg dostepne dla
chorych na mukowiscydoze i w tym zakresie panie profesor chwalily te rozwigzania.
Jednak my pamietamy ten obraz, ktory pokazywaly media, miedzy innymi matek czy
rodzicow wyjezdzajacych do Argentyny po leki na mukowiscydoze, bo w kraju one bytly
bardzo drogie.

Jezeli od 14 stycznia mamy nowe rozwigzania w zakresie lekow — ja juz nie bede
ich nazw przytaczac, bo to bedzie ze wstepem pytanie do pana ministra — jezeli mamy
takie leki i one majg byc dostepne dla chorych na choroby rzadkie poprzez finansowa-
nie z Funduszu Medycznego, to ja mam pytanie, jak bedzie w pelni wygladat ten obieg
pieniedzy, finansowania leczenia tych chorob. Jezeli bowiem mamy Narodowy Fundusz
Zdrowia i z Narodowego Funduszu Zdrowia mamy refundacje za leki przepisane przez
lekarza na recepte, to jak bedzie wygladata refundacja lekow dla chorych na mukowi-
scydoze w przypadku lekow, ktore panstwo wprowadzili od 14 stycznia? Taka jest infor-
macja w mediach, tego w tym materiale nie ma. Jak beda sie ubiegac o takg refundacje?
To jest pierwsze i najwazniejsze pytanie, bo jest lek... Panstwo mowicie, ze bedzie Fun-
dusz Medyczny. Jak bedzie wygladala refundacja? Czy zostala ona rozpoczeta? Jedli tak,
to jak panstwo szacujecie albo ile w planie finansowym Funduszu Medycznego bedzie
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przeznaczonych na to srodkéw. Czy dzisiaj w tym zakresie bedzie podjeta decyzja, zeby
przynajmniej ta grupa chorych mogla wiedzie¢, ze problemu dla nich nie ma?

Wskazano réwniez, ze w przypadku chorych na mukowiscydoze leki, ktore bedg
refundowane, te, o ktérych panstwo moéwig, wprowadzone w biezgcym roku, sg nie
na wszystkie rodzaje tej choroby. Czy i jakie mamy jeszcze finansowanie choréb rzad-
kich? Z jakich érodkéw beda one finansowane? I przede wszystkim, czy te matki czy
rodzice wyjezdzajacy do Argentyny po jeden z lekéw na mukowiscydoze, juz nie beda
wyjezdzali.

Ja rozumiem, ze pan minister podal, ze w planie finansowym jest 128,9 do 2023 r.
Ja poprosze o udzielenie odpowiedzi na piSmie, ile na ten rok, ile na przyszly, bo pan
przewodniczacy raczy zauwazyc¢, ze z Funduszem Medycznym tego nie mieliby$my...
Ja myséle, ze pan rowniez... Chyba ze pan przewodniczacy wie, jaki jest podzial na lata,
to chetnie postucham tej odpowiedzi, bo w Funduszu Medycznym to, co zapisaliémy, te
2 mld do 4,1 mld czy ile$, to bylo zapisane, ale tego nie wykorzystywaliSmy. Ja my§le,
ze jesli nie wydaliSmy z Funduszu Medycznego, to szanse na finansowanie choréb rzad-
kich z tego funduszu byly weczeénie;j.

Stawiam zatem pytanie. Dlaczego resort zdrowia, jesli juz byl Fundusz Medyczny,
ijezeli dzisiaj na to sie decydujemy, wcze$niej nie podjal takich decyzji, zeby narazaé
rodzicow, w ogole narazac chorych na to, ze musieli sami szuka¢ rozwigzan nawet
w wyjazdach zagranicznych lub szuka¢ pieniedzy na wysokie koszty leczenia.

Ja rozumiem, ze my pewnych probleméw bedziemy dotykaé pewnie nie raz. Podobaty
mi sie wystgpienia pan profesor. Wszystkie zgtaszane problemy zwiazane z diagnozowa-
niem, z badaniami genetycznymi w tym zakresie i z potrzebg edukacji profesjonalnych,
wyspecjalizowanych lekarzy i innych zawodow, zeby ta diagnostyka i te badania gene-
tyczne mogly by¢ prowadzone.

Postawiono jeszcze dwa pytanie — ja juz zmierzam do konca — dotyczace wyceny,
na co pan minister... Bo jezeli méwimy o refundacji, to méwimy o refundacji, ale jezeli
pojawi sie sprawa wyceny... Je§li pan minister jest przygotowany albo moze mi odpowie-
dziec, to prosze. Jesli nie, to spokojnie poczekam na odpowiedZ na pi§émie, bo rozumiem,
ze jezeli mowiliSmy o tym, to ten problem wymaga rozwigzania. Czy cala procedura
zwiazana z diagnostyka i wycena, konsultacjami, bedzie roéwniez finansowana z Fundu-
szu Medycznego i jaki tryb panstwo przewidzieli?

Jest to plan na trzy lata, o czym powiedziano i pewnie bedzie on wymagal zmiany
po pewnym przegladzie. JesteSmy w Komisji Zdrowia na to przygotowani. Z bardzo
wielkg troskg, ale mysle, ze problem dotyczacy orzecznictwa... Nie bede starala sie
mowic, ktora, kto, kiedy — 5 lat temu, 5 lat temu czy przez 6 lat, zeby nie narazaé
sie na dyskusje polityczng. Chcialabym merytorycznie. Kiedy, panie ministrze przewi-
duje pan, ze resort zdrowia odpowiedzialny za realizacje tego planu zwalczania choréb
rzadkich w sprawie orzecznictwa, ktéraejest problemem podnoszonym przez konsultan-
tow, przez specjalistéw, znajdzie jakie$ rozwigzanie? Jezeli my mozemy w tym pomoc,
to sadze, ze na pewno po stronie czlonkow Komisji Zdrowia w tym zakresie bedzie
wsparcie zaro6wno w gronie medykow, jak i innych, ktorym zalezy na rozwigzaniu.

I ostatnie pytanie, bardzo kroéciutkie. Ilu, poza kregiem os6b chorujacych na choroby
rzadkie, mamy jeszcze tych, z ktorymi jest problem finansowania terapii czy lekow? Jaka
to jest grupa ijaka...? Bede wdzieczna, jezeli to bedzie... To znaczy, wyobrazam sobie,
ze moge otrzymac odpowiedz na pi§mie. To mnie bedzie zadowalato. Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje. Pan minister odpowie, ale poniewaz pani posel rowniez zwracala sie do mnie,
to ja oczywiscie chce powiedzieé, ze, po pierwsze, finansowanie leczenia jest nie tylko
z Funduszu Medycznego, ale rowniez w ramach refundacji lekow, list refundacyjnych.
Pan minister na pewno powie o szczegoélach.

Posel Krystyna Skowronska (KO):

Tego argentynskiego leku, po ktory jezdzili do Argentyny, pomimo refundacji nie bylo...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Pani posel, widzi pani, pan minister kiwa glowa, ze ten temat zostal zatatwiony...
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Posel Krystyna Skowronska (KO):

W styczniu...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Pani posel, temat byt znany i funkcjonowal od wielu lat. Zostawmy to. Dobrze, ze idziemy
do przodu. I powiedzmy od razu - styszelismy, ile jest tysiecy choréb rzadkich... Musimy
powiedziec jasno, pani posel — przepraszam, bo pani wylgczyta mikrofon i nie wszyscy
stysza, co pani mowi — sytuacja jest taka, ze beda sie pojawialy kolejne mozliwosci refun-
dacji, wlaczania kolejnych lekéw i leczenia kolejnych schorzen. Jednak, po pierwsze, nie
we wszystkich przypadkach jest mozliwos§é leczenia, po drugie, nie we wszystkich efek-
tywno§¢ jest wystarczajaca. Temat jest duzo bardziej skomplikowany, ale to zostawmy
panu ministrowi, niech on odpowie.

Odnoénie do ostatniej kwestii, pani posel, to mysle, ze powinniSmy porozmawiaé by¢
moze przy innej okazji z przedstawicielami rowniez innego resortu. PowinniSmy roz-
mawiac z resortem polityki spolecznej, bo kwestie rentowe to jednak nie Ministerstwo
Zdrowia. Mys§le jednak, ze pan minister przekaze te uwagi pani posel, nas wszystkich,
czy konsultantow. Pani posel Dziuk...

Posel Krystyna Skowronska (KO):

Ciesze sie, ze na koniec pan mi powiedzial, ze ja zadawalam pytania do pana ministra.
Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Pani posel, pani tez pewng uwage skierowala do mnie, dlatego tylko pozwolitem sobie
teraz co$ powiedzie¢. Bardzo prosze, pani poset Dziuk.

Posel Barbara Dziuk (PiS):

12

Panie przewodniczacy, panie ministrze, szanowna Komisjo, zaproszeni goScie oraz eks-
perci, ja chcialabym taki fakt tutaj podkreslic. To na pewno wszyscy wiemy, ze od 12
lat nie bylo strategii zwigzanej z chorobami rzadkimi. Mam te przyjemno§¢ prowadzic
juz druga kadencje zespot do spraw choréb rzadkich i chciatabym wszystkim profeso-
rom i grupom spolecznym bardzo podziekowaé za wypracowanie wspdlnej strategii,
no i podziekowa¢ Ministerstwu Zdrowia, bo naprawde pochyliliémy sie nad tym, aby
przede wszystkim wiekszo$¢ pacjentow chorujacych na choroby rzadkie miata godne
zycie. O to nam wszystkim chodzilo. Podejscie do choréb rzadkich jest teraz inne, ponie-
waz przede wszystkim w mediach o tym sie mowi i ci rzadko spotykani sg styszalni oraz
sg zaopiekowani przez Ministerstwo Zdrowia.

Jezeli chodzi o mukowiscydoze, to pan minister tez na pewno powie, ze od marca
bedzie refundacja. Juz nie mowie, ze wyprzedziliSmy kraje zachodnie, jezeli chodzi
o badania genetyczne zwigzane z chorobg SMA, czyli z zanikiem mieéni. Tak wiec
naprawde jest wiele wspanialych rzeczy, ktore teraz realizuje Ministerstwo Zdrowia,
za co chcialam bardzo serdecznie podziekowac.

Jezeli moge zapytaé pana ministra, bo wydaje sie... Wstuchiwatam sie w wypowiedzi
ekspertow. Chodzi rowniez o kwestie zwigzane z tymi centrami diagnostyki, stworze-
nie wlasnie takiej bazy danych. Zwigzani na co dzien z chorobami rzadkimi lekarze,
z ktérymi rozmawiam, podkreslaja, ze bardzo dobrze byloby stworzy¢ taka europejska
baze danych oraz §wiatowa, bo wtedy mamy odniesienie do réznych przypadkéw. To tez
W pewnym sensie pomoze lekarzom w pracy na biezgco.

Bardzo tez stusznie profesorowie zaznaczajg, zeby ta diagnostyka byta w jakis sposob
ksztaltowana podczas studiow medycznych, bo jest to bardzo istotny element, zeby tym
osobom pomac. Caly problem polega bowiem na tym, ze osoby cierpigce na choroby rzad-
kie sg bardzo p6zno diagnozowane. Ta diagnostyka jest niezmiernie potrzebna. Mysle,
ze ministerstwo w tym zakresie tez bardzo duzo pomaga.

Ja jeszcze raz chciatabym podziekowac panu ministrowi, ktéry z calym departamen-
tem zajgl sie naprawde bardzo profesjonalnie chorobami rzadkimi. Ciesze sie, ze jeste-
$my w momencie przelomowym, kiedy - tak jak podkreslam - rzadko spotykani sg sty-
szalni i majg poczucie, ze sg ,,zaopiekowani”, a przede wszystkim my wszyscy pracujemy
nad tym, aby mieli wlasciwg opieke medyczng. Za to tez, i za profesjonalizm i wielkg
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zyczliwo$é, cheiatabym i lekarzom, i profesorom, i pani profesor konsultant, podzieko-
wac. Bardzo dziekuje.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. W kolejnosci zgloszen pani prezes Niewiadomska. Krajowa Izba Dia-
gnostéw Laboratoryjnych. Bardzo prosze.

Prezes Krajowej Rady Diagnostow Laboratoryjnych Alina Niewiadomska:

i.p.

Dziekuje za udzielenie glosu. Szanowny panie przewodniczacy, panie ministrze, sza-
nowni poslowie, eksperci, zaproszeni goScie, ja jestem diagnostg laboratoryjnym. W tej
chwili wystepuje jako prezes samorzadu, ale zawodowo zwigzana jestem z Instytutem
,Centrum Zdrowia Matki Polki” w L.odzi, oczywiScie z laboratorium. Chciatabym dodac,
ze 15 lat przepracowalam w pracowni diagnostyki choréb wrodzonych, choréb genetycz-
nych. Jestem diagnostg, ktory ksztalcil sie na kierunku analityka medyczna uczelni
medycznej i absolutnie taki kierunek ksztalcenia powinien by¢ zachowany. Absolutnie
tak, dlatego ze w tej chwili standardy ksztalcenia na kierunku analityka medyczna
zakladaja tez ksztalcenie w obszarze badan molekularnych, genetycznych.

Na co chciatabym zwradcié uwage, jezeli chodzi o ksztalcenie specjalizacyjne? My w tej
chwili oczekujemy na ustawe o medycynie laboratoryjnej, gdzie ministerstwo faktycznie
przychylilo sie do staran érodowiska i dofinansowania specjalizacji w ogéle dla diagno-
stow laboratoryjnych. Chcialabym dodac, ze specjalizacja z laboratoryjnej diagnostyki
genetycznej jest w tej chwili absolutnie najdrozsza wsréd wszystkich, ktére sg prowa-
dzone. Srednio specjalizacje kosztujg od 6 do 20 tys. i ta genetyczna jest oczywiscie naj-
drozsza. W nowym wydaniu projektu juz mamy element dofinansowania i wtedy centra
ksztalcenia podyplomowego, ktoére prowadza specjalizacje, a pozniej CEM, bedg mialy
te mozliwo$¢, ze tych diagnostow, ktorzy zgloszg sie na specjalizacje, bedzie wiecej.

Problemem jest tez to, ze laboratoria genetyczne nie zglaszajg miejsc stazowych do spe-
cjalizacji. Centra ksztalcenia podyplomowego, ktore chea wdrozy¢ i prowadzi¢ program
specjalizacji w zakresie genetycznej diagnostyki, majg problem z miejscami stazowymi dla
tych osob. Ja bardzo o to prosze konsultanta krajowego, pania profesor, zeby wzmocnié te
laboratoria gtosem Srodowiska, zeby udostepnialy te miejsca stazowe. W tej chwili najwie-
cej specjalizacji prowadzi 16dzki oSrodek ksztalcenia podyplomowego i z tego, co zglasza
profesor Balcerczak, wynika, non stop jest problem z miejscami stazowymi.

Natomiast wracajgc do meritum, do samej diagnostyki choréb rzadkich, chciatabym
zapytac ekspertow, szczegdlnie z Centrum Zdrowia Dziecka, jak panstwo odnosicie
sie, bo oczywiscie diagnostyka genetyczna jest jak najbardziej kluczowa, to sg metody
definitywne... Natomiast, jak panstwo sie domys$laja, do szpitali pediatrycznych tra-
fiajg dzieci, ktore niekoniecznie na dzieh dobry wiedza, ze majg chorobe genetyczng.
To w ramach pobytu w szpitalu i prowadzenia innej jednostki chorobowej co§ lekarzowi
moéwi, ze z dzieckiem co$ sie dzieje.

W instytucie, i podejrzewam, ze w Centrum Zdrowia Dziecka tez, prowadzona jest
tak zwana przesiewowa diagnostyka. Czyli, mamy te szybkie chromatografie wydala-
nia aminokwasow czy oznaczania chlorkéw w pocie. Osoby zainteresowane na pewno
wiedza, o czym mowie. Szybka diagnostyka mukopolisacharydéw, bo oczywiScie leuko-
dystrofii my nie zdiagnozujemy szybko, ale mamy duzy panel tych metod tak zwanych
przesiewowych. One sag zdecydowanie tanie. To sg tanie metody, tak jak w kierunku
galaktozemii — lampa UV i metoda wlasciwie bibutowa.

Chciatabym wiec zapytac, czy jest taki kierunek utrzymania tej szybkiej diagnostyki,
tak zwanej przesiewowej, zanim pacjent trafi na ultradiagnostyke genetyczna, bo to tutaj
musi by¢ skierowanie. Czy nie powinno by¢ tak, zeby w kazdym wojewodztwie byta
mozliwo§é wykonania...? OczywiScie do poziomu referencyjnego danego szpitala trafiaja
dzieci ,,ciezkie”. Méwimy o dzieciach, bo najczeSciej u nich powinnisémy wykrywac te jed-
nostki, bo albo one sg letalne, a wtedy nie ma mozliwosci dozycia pdzniej... A poza tym
zmiany sg, jakie sg i im wczesniej te diagnostyke przeprowadzimy, tym lepiej. Czy poza
ta diagnostyka typowo genetyczng, nakierowang na to juz bezposrednio, jest zamyst
taki, zeby prowadzi¢ to tak zwang metodg przesiewowa, moze troche grubych testow
typu wiecej fatszywie dodatnich, ale lepiej dwa razy sprawdzi¢ niz kogo$ przepuscic¢? Czy
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ten trend jest utrzymany, bo w moim instytucie jest. Pani doktor Starostecka, ktora jest
w gremiach choréb rzadkich, ten trend utrzymuje, i my tymi metodami na szybko te
dzieci, ktére z innego powodu trafiaja, badamy. Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Ja mysle, ze to sg dwie rézne sprawy, ale rozumiem, ze za chwile bedzie
odpowiedz. Jeszcze zglaszala sie pani poset Gelert. Bardzo prosze.

Posel Elzbieta Gelert (KO):

Dziekuje bardzo. Czy stycha¢ mnie?

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Stychaé. Prosimy.

Posel Elzbieta Gelert (KO):

14

Dziekuje. Panie przewodniczacy, panie ministrze, szanowni panstwo, musze powiedzie,
ze z ciekawoscig wysluchalam poprzednich wystgpien, w szczegolnoéci pan profesor.
Powiem, ze posiedzenie Komisji zrobilo sie nam panelem naukowo-dyskusyjnym, ale
poprzez to te osoby, ktore nie majg takiej wiedzy albo majg jg bardzo niewielka, faktycz-
nie poszerzyly sobie te wiedze, i to znacznie. Przynajmniej tak jest ze mna. Tak wiec
za to serdecznie dziekuje.

Na pewno, tak jak méwil pan minister, zmiany sg pozytywne w tym roku i faktycz-
nie widac¢ je. Dziekujemy za to, bo na pewno o to wszyscy zabiegali — przede wszystkim
zabiegali rodzice — ale wiadomo, ze nigdy nie ma tak, zeby wszystko bylo zrobione za jed-
nym zamachem i zeby$my nie mieli juz nic do robienia.

Chcialabym tu zabra¢ glos w imieniu oséb, ktore choruja na NBIA. To tez jest bardzo
rzadka choroba. Ona jest pono¢ zdiagnozowana. Jest to neurodegradacja z odktadaniem
sie zelaza w mozgu i ci pacjenci ani ich rodziny, bo to najczesSciej rodziny staraja sie o to,
aby mozna bylo robi¢ badania kliniczne w przypadku tego rozpoznania... Rodzice zalozyli
stowarzyszenie, to stowarzyszenie... Zreszta, tak jak przy wszystkich innych chorobach,
ci rodzicie wiedzg najwiecej o chorobach swoich dzieci. Zlozyli wiec stowarzyszenie, ktore
nawiazalo tez wspoélprace miedzynarodowa, i bardzo prosza ministerstwo o wsparcie
w kierunku leczenia, prowadzenia badan klinicznych.

Ja mam w zwigzku z tym takie pytanie do panstwa. Poniewaz pani profesor mowita
poprzednio, ze jest rejestr, wykaz chorob, ktore sg leczone pewnymi lekami, ze co jaki
czas bedzie mozna do tego rejestru wpisac nastepne schorzenie. Czy bedzie moznai kiedy
bedzie mozna? Czy jest w ogdle nadzieja, zeby to NBIA bylo réwniez zarejestrowane
w tym Polskim Rejestrze Choréb Rzadkich. To sg moje glowne pytania, bo naprawde
informacja od panstwa bardzo mi rozjasnita wiele spraw, ale to stowarzyszenie i osoby,
ktore borykajg sie z tymi dzie¢mi, nie mogg jako$ dostac sie ani do tej refundacji, ani
do ministra, tak wiec bardzo prosze o odpowiedz.

I jeszcze nawigzujac do genetyki, prosze panstwa, taki wydzial jak biotechnologia,
o ktorym byla mowa, to przeciez wydzial, ktory powstat 10 lat temu. To niezmiernie
trudny wydzial, na ktoéry idzie naprawde dobra mlodziez, ktéra ma bardzo szeroka wie-
dze. Wydaje mi sie, ze trzeba mie¢ nawet wiekszg wiedze niz w przypadku wydziatow
lekarskich czy analityki. Powstala u nas niby nowos¢, bo w §wiecie zachodnim juz dawno
taki wydzial funkcjonuje i po ukonczeniu tego wydziatu, prosze panstwa, ci ludzie nie
maja zatrudnienia. W zwigzku z tym jest pytanie, po co tak trudne studia, na ktore idzie
naprawde bardzo madra mlodziez. Prosze panstwa, oni wlasciwie w 80% powyjezdzali
za granice, gdzie prace dostali od razu, doslownie ad hoc, i to bardzo dobrze platna.
W zwigzku z tym - to do ministerstwa — moze specjalizacje dla tych biotechnologow
mozna byloby na tyle rozwinaé, zeby rowniez mogli uczestniczy¢ w badaniach u nas,
czy w zakresie genetyki, czy w innych miejscach. Tak jak méwie, na pewno jest to nie-
zmiernie wazne.

Bardzo serdecznie dziekuje za to posiedzenie Komisji, bo faktycznie bylo ciekawe.
Bardzo prosze, panie ministrze, o ewentualne zwrdcenie uwagi na schorzenie NBIA
i gdyby pan mogt mi odpowiedzie¢ na pi§mie, czy bedzie to wziete pod uwage i w jakim
czasie, bo to nie dotyczy tylko matych dzieci. Jest to bardzo czesto diagnozowane w pra-
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wie dorostym zyciu, to znaczy, kiedy juz uwaza sie kogo$ za dorostego, bo skonczyt 18
lat. Bardzo serdecznie dziekuje.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Dziekuje bardzo pani posetl za zwrécenie uwagi na bardzo wazne zagadnienia. Pani poset
Zawisza, bardzo prosze.

Posel Marcelina Zawisza (Lewica):

Dziekuje. Panie przewodniczacy, szanowny panie ministrze, ja dosyé¢ krétko. Mam wra-
zenie, ze tutaj troche zabrakio nam informacji o tym waskim gardle, jakim jest lekarz
POZ. To znaczy, jest w informacji ministra takie zdanie, ze oSrodki eksperckie chorob
rzadkich majg pelni¢ kluczowe role w procesie diagnostyki i leczenia choréb rzadkich.
Tu jest absolutnie pelna zgoda, bo chodzi o to, zeby skanalizowa¢ zar6wno diagnostyke,
jak ileczenie w konkretnych oérodkach po to, zeby zaoszczedzic, zeby nie trzeba byto
tego robi¢ we wszystkich osrodkach, ale tez, zeby zapewnié profesjonalng opieke. Jakie
dzialania podejmuje ministerstwo, by uwrazliwic lekarzy pierwszego kontaktu w spra-
wie diagnostyki choréb rzadkich, bo tu —- mam wrazenie — moze by¢ problem? To znaczy,
jezeli lekarze nie beda szkoleni na biezgco, jezeli nie bedg aktualizowac swojej wiedzy,
to po prostu nie bedg mieli tej wrazliwosci, ktora sprawi, ze bedg mogli wysla¢ dang
osobe do osrodka eksperckiego, ktory juz pokieruje te osobe dalej. To jest moim zdaniem
kluczowe, zebySmy w ogdle mogli rozmawiaé o poprawieniu tej diagnostyki i zakoncze-
niu tej odysei diagnostycznej, o ktorej bylo tutaj méwione.

Czy diagnostyka musi by¢ tylko w oérodkach specjalistycznych? To jest druga rzecz.
Ja wiem, ze to sg drogie badania, ale sg tez takie badania, ktore by mogly by¢ zlecane
przez lekarzy pierwszego kontaktu i po prostu zwiekszy¢ mozliwo$¢ wykrywania tych
choroéb juz w pierwszym kontakcie, ktére pozniej juz mogtyby by¢ pokierowane dale;j.

I ostatnia rzecz, tez krotko. Kilka dni temu wystalam interpelacje doktadnie na ten
temat i bardzo dziekuje, ze panie profesorki w tym zakresie takze sie wypowiedzialy.
To znaczy, chodzi konkretnie o orzeczenia o niepelnosprawnosci. Rozumiem, ze w duzej
mierze jest to temat dla ministra rodziny i polityki spolecznej, ale nie tylko, poniewaz
Ministerstwo Zdrowia powinno tutaj jak najbardziej asystowac po to, zeby utworzy¢ liste
schorzen i zaburzen wrodzonych, ktore beda kwalifikowac do bezterminowego orzecze-
nia o niepelnosprawnosci. Jak najbardziej jest to zadanie dla ministerstwa. Mam wiec
pytanie, czy i kiedy zostanie utworzona taka lista i dlaczego do tej pory ona nie powstata?
Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Dziekuje bardzo. Tez wazne zagadnienie, oczywiScie. Pan posel Chrzan jeszcze sie zglo-
sil. Prosze.

Posel Tadeusz Chrzan (PiS):

Panie przewodniczacy, panie ministrze, ja juz bardzo kréciutko, bo strasznie to nam
sie przedluza, a mysle, ze wiele merytorycznych rzeczy zostalo powiedzianych. Bar-
dzo pragne przylaczy¢ sie do tych podziekowan, ktére przed chwilg przedstawita pani
posel Barbara Dziuk, pani przewodniczaca. Pragne podziekowaé pani przewodniczacej
zespolu, pani poset Barbarze Dziuk, bo to tez juz ponad dwuletnia praca z tym zespo-
tem doprowadzila do tego, ze mamy efekty tej pracy, ze mozemy dzisiaj powiedziec,
ze rzeczywiScie choroby rzadkie nie sg sierotami, nie sg chorobami sierocymi. Jednak
szczegblne podziekowania musze skierowac dzisiaj do pana ministra Mitkowskiego —
bo to przeciez jego ciezka praca — ptyngce zwlaszcza ze §rodowisk chorych, ale i rodzin
chorych na mukowiscydoze, za to, ze doczekaliSmy sie tego, ze leki przyczynowe beda
wprowadzone juz od marca na liste lekéw refundowanych. Z tych $rodowisk mam zobo-
wigzanie, zeby na rece pana ministra zlozy¢ serdeczne podziekowania, co niniejszym
czynie, i jeszcze raz serdecznie dziekuje, panie ministrze. Wiele radoSci i pozytywnego
patrzenia na przyszto$¢ wéréd chorych na mukowiscydoze ta decyzja zostalo wprowa-
dzone. Dziekuje serdecznie.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Dziekuje bardzo. Pan poset Haidar.
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Posel Riad Haidar (KO):

Dziekuje bardzo, panie przewodniczacy. Panie ministrze, szanowni panstwo, ja bardzo
sie ciesze z tego dzisiejszego wykladu. Bardzo tez jestem zadowolony, ze uslyszatem row-
niez o czgstce mojej pracy jako lekarza, jesli chodzi o rejestr choréb rzadkich, bo my jako
neonatolodzy to zaczeliSmy. Myéle, ze ten rejestr stuzy aktualnie do pracy i do wykry-
wania tych rzadkich choroéb, ktorych jest multum (tysiace, a nawet kilkanascie tysiecy),
bo te choroby uwarunkowane genetycznie albo paragenetycznie — mozna je tak nazwac
- zdarzajg sie i moga sie zdarzy¢ nowe.

Pani profesor bardzo dziekuje za te stowa, ktore uslyszalem. Chciatbym tez tu zwroé-
ci¢ uwage na diagnostyke. Przeciez te panele, ktére my wykonujemy po urodzeniu
u noworodka, te tak zwane testy przesiewowe, sg bardzo pomocne i wykrywaly niemalze
od urodzenia pewne odchylenia od normy, czy to mukowiscydoza, czy hipotereoza, czy
fenyloketonuria etc. etc. Tu moje pytanie i jednocze$nie apel do pana ministra, zeby
rozszerzy¢ ten panel badan przesiewowych. Kazdy oddzial noworodkowy jest w stanie
to wykonac, bo przeciez oSrodki specjalistyczne sa i tak mate, i tak czasami graniczy
to z cudem, zeby dotrzec z pacjentem juz mniej wiecej zdiagnozowanym do dalszej opieki
i do dalszej diagnostyki. Zeby podjaé jeden z tych watkow ewentualnie wspdlnymi sitami
— panel ekspertéw, pan i ministerstwo — jakie jeszcze badania przesiewowe mozemy
dotaczy¢ do tego panelu, ktéry my wykonujemy po urodzeniu u noworodkéw. Przeciez
w przypadku niektorych choréb metabolicznych wykonuje sie od poczatku...

Druga kwestia. Tez bardzo sie ciesze, ze to tu slyszatem i bede apelowal réznymi
sposobami i metodami, zeby skonczy¢ z tg gehenng pacjentow, tych biednych chorych,
w przypadku ktorych lekarze orzecznicy — przepraszam, ze to powiem jako lekarz —
zachowujg sie jak bez serca. Przeciez pacjent z zespotem Downa, czy z zespolem Patau,
czy z innymi chorobami, juz nie bedzie zdrowy. Jego stan po prostu bedzie coraz gorszy
1 narazac go na te wyjazdy, rodziny przede wszystkim, na ten klopot... W spoteczenstwie
u nas tez czasami jest jakis$ rodzaj choroby, jaka$ kara niewiadomo od kogo, wiec niekto-
rzy starajg sie kryc, schowac sie z tg swojg tragedia.

Co jeszcze checiatbym tu powiedzie¢? Serdecznie dziekuje, panie ministrze, za te muko-
wiscydoze. OczywiScie nie wszystkie przypadki zostang objete refundacja. Mam nadzieje,
ze to wszystko jeszcze sie rozszerzy. Bardzo bym tez prosil, zeby zwrdci¢ uwage na pro-
blem pacjentow z SMA. Tak wiec serdecznie dziekuje, i tyle, panie przewodniczacy.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
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Bardzo dziekuje. Szanowni panstwo, na koniec, zanim beda odpowiedzi na pytania, ja tez
pozwole sobie zabra¢ glos. Zaczne od podziekowan dla pana, panie doktorze, panie posle
Haidar, pana jako neonatologa, bo rzeczywiscie to, ze chociazby Polski Rejestr Wrodzo-
nych Wad Rozwojowych moze funkcjonowagé, to dzieki sprawozdawczoSci, dzieki funk-
cjonowaniu lekarzy w calej Polsce, ktorzy te przypadki zglaszajg do rejestru. Ma wiec
pan prawo tez czué sie wspoltworceg tego wielkiego dzieta, ktére w Polsce funkcjonuje,
i to bardzo dobrze. Podkre§lmy, ze za réznych rzadow, od AWS-u, poprzez lewice, PiS,
Platforme Obywatelska. Mozna powiedzieé, ze to tez ponadpolityczny sukces.

Chce tez dolgczyc sie do podziekowan dla pana ministra Mitkowskiego. Szanowni
panstwo, ja dos¢ czesto czy nawet bardzo czesto, uczestnicze w réznego rodzaju debatach
medycznych i musze powiedziec, ze to, ze Srodowiska pacjenckie dziekujg jakiemukol-
wiek urzedujgcemu ministrowi, a tak jest w przypadku pana ministra Mitkowskiego,
to rzeczywiScie najlepszy dowdd Swietnie wykonywanej pracy. Za to panu dziekuje, bo to,
ze pojawiajg sie kolejne refundacje, to w duzym stopniu efekt pewnej linii, ktérg pan
przyjal i pewnej otwarto$ci, ktorag prezentuje ministerstwo w tym zakresie. Tam, gdzie
mozna pomoc, to rzeczywiscie ta pomoc jest udzielana.

I ciesze sie — mowie to w imieniu pacjentéw z mukowiscydoza, ale takze innych...
Ja w kilka dni temu, w zeszlym tygodniu, uczestniczylem chociazby w debacie dotyczacej
nocnej napadowej hemoglobinurii. Obiecalem wowczas, ze tez o tym wspomne — kolejny
temat rozwigzany przy okazji nowej listy lekéw refundowanych. Nie ukrywam, ze wywo-
talo to wtedy prawdziwe wzruszenie pacjentow, dla ktérych to w czasie tamtej debaty
byta nowo§é, nowa informacja. Takich przypadkow jest wiecej. Jednak oczywiscie to jest
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dopiero poczatek, bo przed nami mnéstwo, mnostwo innych schorzen, innych lekow.
Podkreslmy, ze w niektorych przypadkach jest w pelni uzasadniona potrzeba refundacji,
pamietajmy tylko o drugiej stronie, o koncernach farmaceutycznych.

W czasie tamtej debaty, o ktérej wspomniatem, pojawil sie tez taki wrecz postulat,
zeby érodowiska pacjencie wiedzialy — na razie nie mogg wiedzie¢, bo sa to dane chro-
nione - z jakimi cenami czesto startujg koncerny farmaceutyczne. Nie znam szczegotow,
ale to jest nie do uwierzenia. Mysle wiec, ze warto o tym wiedzie¢, bo uméwmy sie, rolg
ministerstwa... I chce to podkresli¢ — a przedstawiciele Platformy Obywatelskiej sa tez
tutaj na sali i zdalnie - tak, bardzo dobra ustawa refundacyjna sprzed juz ponad 10 lat,
daje ministerstwu instrumenty do prowadzenia efektywnych negocjacji cenowych. Mie-
dzy innymi ta ustawa, trudna ustawa, ale bardzo pozyteczna i dobra.

Musimy mie¢ §wiadomo§¢, ze na pierwszym planie sg pacjenci, ale w tle jest gra
pewnych interesow koncernow, a ministerstwo musi bronié naszych wspélnych pienie-
dzy. Dlaczego? Miedzy innymi dlatego, ze gdy te negocjacje sg prowadzone efektywnie,
to dzieki temu moze starczy¢ pieniedzy na kolejne, kolejne i kolejne terapie. To nie jest
worek bez dna. Tak to niestety wyglada, nawet jezeli bedziemy zwiekszac i zwiekszamy
naktady na ochrone zdrowia. Tak wiec duzo przed nami.

Efektywnosc terapii tez jest bardzo r6zna, natomiast poczucie pacjentéw, ze ich pro-
blem jest najwiekszy i najwazniejszy, jest zawsze i w kazdej jednostce chorobowej, nie-
zaleznie od tego, jaka to jest choroba rzadka i na ile dana terapia, istniejgca w tej chwili
na $wiecie, niezaleznie od ceny, jest efektywna. Tak to niestety wyglada i trudno dziwié
sie pacjentom, bo z ich punktu widzenia jest to absolutnie zrozumiate.

Ja chce tez dopowiedzie¢ to, co powiedzialem na poczatku. Stowarzyszen dotyczacych
roznych chordb rzadkich jest bardzo wiele. Cze§é z nich kontaktowala sie z sekretaria-
tem Komisji, cheace nie tylko by¢ obserwatorem, ale i moc zabrac glos. Szanowni panstwo,
$wiadomie podjagtem decyzje, konsultujgc to w ramach w prezydium, aby takiego wylomy
nie robi¢. Dlaczego? Dlatego ze dopuséciliby$my ilu - 10, 50? A co z reszta? Bylaby pewna
nieréwnowaga. W zawigzku z tym wydaje mi sie, ze naszg rolg bylo mowic o pewnych
ogblnych sprawach, bardzo waznych, ktore tu wybrzmialy, Iacznie z tg kwestig zwigzang
z orzecznictwem.

Wydaje mi sie, ze to jest temat, do ktérego powinni§my wroci¢ wspoélnie z Komisjg
Polityki Spotecznej i Rodziny. Na pewno bede to postulowal, mysle, ze w imieniu nas
wszystkich, zeby$my tym wreszcie efektywnie sie zajeli. Bedziemy mieli wsp6lna, wielka
satysfakcje, jezeli ten problem uda sie w koncu rozwigzac.

Natomiast odnosnie do réznych innych schorzen, spraw, problemoéw, postulatow, jest
skrzynka mailowa Komisji, wreszcie kontakt z kazdym z nas, cztonkéw Komisji, wiec
zapraszam, namawiam wrecz rézne organizacje do kontaktu. Na ile do bedzie mozliwe,
bedziemy te panstwa postulaty dotyczace poszczegolnych schorzen oczywiScie dalej kie-
rowac i przedstawic.

To tyle z mojej strony, zeby nie przediuzaé. Pani profesor Latos-Bielenska, bardzo
prosze.

Konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej Anna Latos-Bielenska:

Ja bardzo dziekuje — rozumiem, ze mnie stychac...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Tak, stychac.

Konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej Anna Latos-Bielenska:

i.p.

Ja bardzo dziekuje za te wszystkie pytania, bo to mi pozwoli zwréci¢é uwage na pewne
sprawy. Ja przede wszystkim zaczne od goracych podziekowan dla wszystkich neonato-
logéw. Skladam je na rece pana poslta Haidara. Rzeczywiscie 90% zgloszen do Polskiego
Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych pochodzi od neonatologéw. Oczywiscie bez neo-
natologéw ten rejestr by nie funkcjonowat. Gorgco panstwu dziekuje. Ja dodam jeszcze,
ze ten rejestr jest prowadzony w Katedrze i Zakladzie Genetyki Medycznej w Poznaniu
i mam zaszczyt i przyjemnosc tren rejestr prowadzic.

Odpowiadajac pani posel Gelert — tak, te chorobe, o ktorej pani posel powiedziala,
znam. Takich pacjentéw miatam. Jedna z najciezszych choroéb, z jakimi jako genetyk
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ja sie w zyciu spotkatam. Ta choroba nie jest w Polskim Rejestrze Wrodzonych Wad Roz-
wojowych, bo rejestruje sie w nim dzieci z wada, na przyklad z wadg serca, z rozszczepem
wargi, podniebienia, z takimi wadami anatomicznymi. Natomiast z calg pewnoScig ona
sie znajdzie w rejestrze chordb rzadkich. Tak, zdecydowanie ona bedzie tam zgloszona.

Odpowiadajac pani poset Zawiszy — poruszyla pani posel wazng sprawe i musze pewne
rzeczy wyjasnic. Oérodki eksperckie sg bardzo wazne. One mialy znaczenie dopdki byta
to diagnostyka tradycyjna, bez badan genetycznych. RzeczywiScie tam pacjent z cho-
robg rzadkg mialby najlepszg opieke. Jednak z chwilg, kiedy wejda szeroko badania
genetyczne, to one zmienia role. One beda prowadzi¢ pacjentéw juz z rozpoznaniem
okreslonej choroby rzadkiej, a tymi osrodkami, ktére bedg diagnozowaly, sg porad-
nie genetyczne. Tam siedzg genetycy kliniczni. To oni licza na te badania genetyczne.
To oni muszag tymi wysokoprzepustowymi badaniami genomowymi dysponowac¢ i oni
bedg stawiaé rozpoznanie. A gdy juz postawig rozpoznanie, to wtedy skierujg pacjenta
do odpowiedniego o$rodka eksperckiego, gdzie taki pacjent juz bedzie pod opieka wie-
lospecjalistyczng przez cale zycie. Tak wiec oSrodki eksperckie tak, sg bardzo wazne,
ale rozpoznanie genetycznie uwarunkowanych choréb rzadkich to przede wszystkim
w poradniach genetycznych.

Odnoénie do lekarzy pierwszego kontaktu, ja powiem tak. Na pewno to jest niemoz-
liwe, zeby lekarz pierwszego kontaktu rozpoznawal choroby rzadkie, jeszcze stosujac
wysokoprzepustowe badania genomowe. Testow genetycznych sg setki a nawet tysigce.
I musze powiedziec, ze nawet genetyk kliniczny, ktéry na co dzien zajmuje sie chorobami
rzadkimi, musi sie dobrze zastanowi¢, jaki test genetyczny dobraé, czy to bedzie panel
sekwencjonowania nastepnej generacji, czy moze od razu sekwencjonowanie wszystkich
sekwencji kodujacych. Jest to wiec bardzo skomplikowane, a jeszcze do tego nie wystar-
czy skierowaé, bo przeciez przyjdzie wynik, a tam bedzie ogrom informacji i w zasadzie
tylko lekarz genetyk kliniczny sobie z tym poradzi, zeby taki bardzo skomplikowany
wynik zinterpretowac.

Jeszcze jest jedna sprawa. Te sprawe poruszyla rowniez pani posel Gelert. Méwita
o tym takze pani prezes Niewiadomska, no wlaénie, jakie jest miejsce diagnosty, ktory
skonczy! analityke medyczna, a jakie jest miejsce biotechnologa medycznego. Ja bardzo
pani prezes dziekuje za poruszenie tej sprawy, dlatego ze ja mysle, ze z przyjemnoscig
bym przyjechata do pani prezes na rozmowy i ze jaki§ kompromis sie znajdzie.

My to widzimy w ten sposob, ze rzeczywiScie 15 lat temu absolwent analityki medycz-
nej pracujacy prostymi metodami diagnostyki genetycznej, siadajacy do mikroskopu
i robigcy badania cytogenetyczne, tak, on byl przygotowany po tych studiach. Moze
5 lat temu juz bym zaczela mie¢ watpliwosci, ale w tej chwili, kiedy wchodzg wysoko-
przepustowe badania genomowe... My w Poznaniu zrobiliémy co$ takiego. Sa w Pozna-
niu studia z analityki medycznej i s3 w Poznaniu studia z biotechnologii medyczne;.
Ja przejrzatam z moimi wspotpracownikami caly program studiow. Analityka medyczna
ma 180 godzin diagnostyki genetycznej. Biotechnologia medyczna na tej samej uczelni
ma 915 godzin. Nie mozemy jednak tego przygotowania poréwnac. Moje zdanie jest wiec
tutaj zdecydowanie takie, ze wystarczy do biotechnologii medycznej doda¢ kilka przed-
miotow, ktore uformujag osobowos¢ diagnosty laboratoryjnego.

Tych przedmiotow tak duzo nie ma, bo i na biotechnologii sg elementy solidnej pracy,
jest bioetyka (sg takie elementy), ale ja widze jeszcze kilka przedmiotow, ktore sg na ana-
lityce, a na biotechnologii medycznej nie. Naprawde nie ma tych przedmiotow duzo.
Doda¢ te przedmioty do biotechnologii, ale uwaga, medycznej na uczelniach medycz-
nych, nie do jakiejkolwiek. W ten sposob taki absolwent, tak jak analityk po analityce
jest diagnostg laboratoryjnym, ale w szerokim zakresie, tak po biotechnologii medycz-
nej byltby to diagnosta w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej, ktos, kto nastep-
nie, powiedzmy po dwadch latach pracy, moze przystapié¢ do specjalizacji z laboratoryjnej
genetyki medycznej i nie musi pracowac pod diagnostg laboratoryjnym, ktory jest ana-
litykiem i umie mniej niz on.

Przepraszam, méwie o tym wprost, dlatego ze w tej chwili sprawa dojrzata do tego,
zeby zrozumiec, ze rowniez diagnostyka sie dzieli. Ona sie rozwija. Gdy patrzymy, jak
bardzo genetyka zmienita medycyne, a to jest dopiero poczatek, to ci specjalisci, o kto-
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rych méwie, bedg niezwykle wazni. Oni bedg niezwykle potrzebni. To jest najwyzszy
czas, zeby takie decyzje podejmowac. Ja zresztg bardzo to popieram, zeby na analityce,
moze na wyzszych latach, byt tez taki kierunek, ktory by mial wiecej diagnostyki gene-
tycznej, bo to tez bedg wtedy znakomici kandydaci do specjalizacji z laboratoryjnej gene-
tyki medyczne;j.

Mysle, ze chyba odpowiedzialam na wszystkie pytania, ale dziekuje bardzo za to,
ze na posiedzeniu Komisji pewne problemy w ogoble wybrzmiatly. Jak widagé, jest o czym
moéwié. Chee jednak podkreslic, ze jesli my nie zapewnimy odpowiedniego statusu nalez-
nego biotechnologom medycznym, bo to sg ludzie bardzo wyksztalceni, to my zahamu-
jemy rozwoj diagnostyki genetycznej w Polsce. Nie bedzie sie po prostu to rozwijaé. Dzie-
kuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Ja pozwole sobie jeszcze powiedzieé, ze z moich doS§wiadczen z leka-
rzami rodzinnymi wynika, ze sg tacy, ktorzy potrafia, oczywiscie nie stawiajac zadnego
rozpoznania, kierowa¢ pacjenta do poradni genetycznej, i sg tacy, ktorzy niestety tego
nie widzg. Z tego wynika pdzniej problem tych wielu lat odkladania, robienia réznej
diagnostyki zamiast wystania do poradni genetycznej. To jest co$, co musi sie zmieniac
na studiach. Musi by¢ na tyle duzo godzin genetyki... Szanowni panstwo, tego nie unik-
niemy. To jest postep medycyny. To sg nowe odkrycia i taka jest przysztosé medycyny...
Nie po to, zeby on stawial rozpoznanie — tu widze, ze pani posel Zawisza kiwa glowa,
bo rozumiem, ze o to bardziej chodzilo - tylko po to, zeby wiedzial, ze tego pacjenta
warto gdzie§ pokierowaé, bo jest co$ niepokojgcego. Panie ministrze, bardzo rosze.

Podsekretarz stanu w MZ Maciej Milkowski:
Dziekuje...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Przepraszam, moze jeszcze profesor Chrzanowska. Dowiedzialem sie, ze prosi o glos.
Bardzo prosze.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej IP CZD w Warszawie Krystyna Chrzanowska:
Dziekuje, panie przewodniczacy. Ja czuje sie w obowigzku odpowiedzie¢ pani Niewia-
domskiej, prezesowi KIDL, poniewaz pytala, jak to jest w Centrum Zdrowia Dziecka.
Oczywiscie my mamy nadal Pracownie Wad Metabolizmu i robimy bardzo duzo badan
metabolicznych wlaénie takiego przesiewu metabolicznego. On zawsze pozostanie.
My nie zaczynamy — chyba ze dziecko jest w ciezkim stanie w oddziale noworodkowym
—my oczywiScie zabezpieczamy krew do badan genetycznych, ale szybciej zrobimy takie
podstawowe badania metaboliczne...

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
Ja najmocniej przepraszam, pani profesor, bo pan minister juz i tak przesunat spotkanie,
wiec dostownie zdanie lub dwa, bo pan minister nie odpowie i troche bedzie dziwnie, jesli
w ten sposob zakonczymy posiedzenie Komisji.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej IP CZD w Warszawie Krystyna Chrzanowska:
To ja mogtam poczekac.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
To moze, panie ministrze, zrobmy tak, ze pan odpowie, a my najwyzej pdzniej, juz
po pana wyjSciu, dokonczymy tutaj wymiane uwag. My jeszcze chwile mamy, chociaz
przypominam, ze za godzine mamy kolejne, bardzo dlugie posiedzenie Komisji. Prosze,
panie ministrze.

Podsekretarz stanu w MZ Maciej Milkowski:
Dziekuje bardzo serdecznie. Jesli chodzi o ustawe o diagnostyce laboratoryjnej, to tam
jest wiele elementow. Ta ustawa jest juz po rozpatrzeniu przez Komitet Staly Rady Mini-
strow i zostala przekazana na posiedzenie Komisji Prawniczej. Posiedzenie bedzie sie
odbywalo 3-4 marca. Pdzniej trafi do Rady Ministrow i juz panstwo w Sejmie przejma
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te ustawe do swojego procedowania. To jest bardzo istotny element wlasnie zwigzany
z ksztalceniem pacjentow.

Tutaj byla mowa - to pani poset Skowronska — o wyjazdach zagranicznych po nie-
ktore leki, szczegélnie w przypadku choréb rzadkich. Sytuacja niektérych panstw, ktore
nie przyjely zasad dostepnych w Europie, gdzie prawo patentowe zabrania innym pod-
miotom wprowadzaé do sprzedazy leki, ktore sg chronione patentem, ktére firmy prze-
badaly i udostepnily... To miedzy innymi Argentyna, a wecze$niej Indie byly z tego znane,
ze Polacy jezdzili tam po leki, poczatkowo po bezinterferonowg terapie na wirusowe
zapalenie watroby typu C i bardzo wiele chordb rzadkich. Tylko zaczyna sie sprzedaz
znanego produktu leczniczego, to juz Bangladesz, Indie, Argentyna od razu oferuja pro-
dukt, ktory jest dziesieciokrotnie-dwudziestokrotnie tanszy od tego, ktory funkcjonuje
na rynku europejskim.

My jako Polska, poniewaz jesteSmy w Unii Europejskiej, nie mozemy kupowaé
z tych krajéw produktu, ktéry jest chroniony prawem patentowym Unii Europejskie;j,
ale pacjent zawsze ma prawo kupi¢ lek na swoje potrzeby i ma prawo przewiezé¢ lek
z innego kraju, ale wylgcznie na swoje potrzeby. Dlatego taka sytuacja byla, ze czesc
pacjentéw pojechata. Myéle jednak, ze ta sytuacja bedzie zawsze, poniewaz w ogole jesli
chodzi o leki, technologie lekowe w chorobach rzadkich, to gdyby$my aktualnie przyjeli
§rednig cene 400 tys. z1 na pacjenta przy 7% pacjentéw, to PKB Polski nie wystarczy,
a przeciez mamy jeszcze obronno$¢ i nauczycieli, i samorzady. Nie mozna wydac wszyst-
kich érodkéw na choroby rzadkie, bo przeciez ludzie musza jeszcze jeS¢ i majg rézne inne
potrzeby. Tak wiec nie sg to tylko choroby rzadkie.

Pani posel Skowronska pytata, w jaki sposéb Fundusz Medyczny dziala i gdzie pacjenci
maja sie zglaszac i jak mogg dostaé te leki z Funduszu Medycznego na mukowiscydoze
czy na to, o czym bylo wczesniej, czyli przewlekla hemoglobinurie czy leki z technologii
lekowych innowacyjnych. Sg normalne programy lekowe, ktore kontraktuja podmioty
lecznicze, ktére w tym sie specjalizujg. Tam, po zdiagnozowaniu, po sklasyfikowaniu,
ze pacjent ma dokladnie to wskazanie, mozna sie leczyc.

Pan poset Haidar wspominal, ze ta druga polowa pacjentéw z mukowiscydozg nie
ma leczenia i pytal, kiedy ono bedzie dostepne. Oczywiscie, tak jak pan przewodniczacy
mowil, nie jesteSmy w stanie powiedzie¢, kiedy firmy farmaceutyczne wymyslg leki
na wszystkie choroby. My jako rzad nie jesteSmy w stanie tego koordynowac. Firmy far-
maceutyczne dbajg o to, zeby jak najwiecej nowoczesnych lekow wytworzyc¢. Jest postep
medycyny, ale rzad nie jest tutaj partnerem. To firmy samodzielnie realizuja, a rzady
te technologie kupuja. Oczywiscie sa one bardzo drogie i na wszystkie nas nie sta¢. Dla
nas jest bardzo istotne, zeby te negocjacje przebiegaly w jak najlepszy sposob, zeby jak
najkorzystniej je kupowaé, bo wtedy jest mozliwe poszerzanie kolejnych wskazan. Dla-
tego czasami te negocjacje nam sie nie udaja, ale to jest plus, bo wtedy mozemy kupic
zdecydowanie wiecej terapii tanszych, bardzo czesto bardziej skutecznych i tak to reali-
zujemy. Jesli chodzi o te technologie, to w mukowiscydozie — juz to méwitem — zostanie
na to przekazanych okoto 0,5 mld Srodkéw.

Oczywiscie we wszystkich drogich technologiach mamy réwniez mozliwo$¢ zawiera-
nia instrumentu dzielenia ryzyka. Dzieki tym instrumentom mozemy dobrze nabywaé
te leki. Wiele instrumentéw dzielenia ryzyka zna tylko kilka osob po stronie panstwo-
wej z Narodowego Funduszu Zdrowia i z Ministerstwa Zdrowia, dlatego mozna dobrze
kupowac.

Jeli chodzi o jedng z chordb, NBIA, w przypadku ktérej nie ma faktycznie zad-
nego leczenia, stowarzyszenie probowato z NCBiR-u pozyskaé finansowanie. Projekt
by¢ moze nie przeszedl. Widaé, ze czesto nie ma informacji, nie ma dobrego spojrzenia
na te branze medyczna.

Jesli chodzi o badania przesiewowe noworodkéw — ja juz to wielokrotnie méwitem
— to jest najlepszy system wlasciwie na §wiecie. Zwiekszamy liczbe kolejnych jednostek
chorobowych wtedy wlasnie, kiedy szybkie zdiagnozowanie jest niezbedne do postawie-
nia diagnozy i umozliwienia leczenia. Tak sie stalo w ubieglym roku z SMA i pacjenci
W pierwszym miesigcu zawsze rozpoczynajg leczenie w zakresie SMA. Im szybciej, tym
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lepiej, bo przedobjawowo. U zdecydowanej wiekszosci pacjentéw objawy nie wystepuja
— takie mamy do§wiadczenia.

Pani posel Marcelina Zawisza mowita o POZ-ie. Skierowania - to juz pan przewod-
niczgcy mowil — premiujemy i bedziemy premiowaé oSrodki chordob rzadkich réwniez
w programach lekowych. To sg te gldéwne rzeczy, o ktérych méwiliSmy. Dziekuje bardzo
serdecznie.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje. Panie ministrze, poniewaz pan ma za godzine kolejne posiedzenie Komisji
z nami, bardzo dlugie, a przedtem ma pan jeszcze inne zajecia, to uwazam, ze moze
pan opuscic to posiedzenie Komisji, a my jeszcze na chwile wrécimy do dyskusji. Zatem
z powrotem udziele glosu pani profesor Chrzanowskiej. Bardzo prosze, jezeliby pani
profesor chciata co§ jeszcze dopowiedzie¢. Pani profesor Haus tez sie zglaszata. Bardzo
prosze.

Kierownik Zakladu Genetyki Medycznej IP CZD w Warszawie Krystyna Chrzanowska:

i.p.

Dziekuje bardzo. Je§li moge, to rzeczywiScie postaram sie pare slow jeszcze uzupelnié.
Bardzo pieknie pan minister przedstawil ten screening populacyjny, ktory rzeczywiscie
jest bardzo dobry u nas w Polsce, natomiast je§li chodzi o choroby metaboliczne, to jest
dobry lub bardzo dobry réwniez screening selektywny. Nasza pracownia oczywiScie
to wykonuje.

Ja tylko chce podkresli¢, pani prezes, ze my jako genetycy, a u nas sg takze specjaliSci
w zakresie choréb metabolicznych, zawsze staramy sie najpierw uzywac¢ metod, ktore
nie sg kosztowne. Sa sytuacje wyjatkowe i wtedy dziatamy inaczej, ale juz nie bede nad
tym tutaj sie rozwodzié, bo to jest kwestia specjalistyczna.

Chcialabym jeszcze nawigzac do roli o§rodkow specjalistycznych, moze pewne rzeczy
wyjasnic. Koncepcja tych srodkéw eksperckich to nie jest nasz pomyst, ale pomyst Unii
Europejskiej i my okre§lajac zdania i kierunki pracy osrodkow eksperckich kierowaliSmy
sie odpowiednimi wytycznymi EUCEF, ktore takie zadania dla tych oérodkow opraco-
walo juz w 2011 r. W naszym zamysle te oSrodki eksperckie, jezeli juz zostang przez
pana ministra powolane, to w pewnym momencie stworzg sie¢ krajowa tak, ze bedziemy
wiedzieli, jak caly kraj jest tg siecig objety. Wowczas bedzie mozna dzialaé¢ bardziej logi-
stycznie, okreslic, czy dany pacjent musi przyjezdzac do tego osrodka, bo innego nie ma,
bo jest tylko jeden - i tak moze sie zdarzyc — czy moze jest kilka takich oSrodkéw i on
moze pojechac¢ do oérodka, ktory jest blizej jego miejsca zamieszkania. Caly zamyst jest
tez w tym, zeby pacjenci nie musieli daleko jezdzi¢, bo my sobie zdajemy sprawe z tego,
ze to jest duza ucigzliwo$é i dla pacjenta, i dla rodzica. Bedziemy wiec sie starali oczy-
wiScie, zeby te osrodki pokryly caty kraj, ale to wymaga troszeczke czasu, przynajmnie;j
rok, zeby§my okreslili takg mape oSrodkow, ktore mamy.

Chce tylko dodac¢, ze w tej chwili 46 osrodkow polskich nalezy juz do europejskich sieci
referencyjnych i te osrodki bedg w pierwszej kolejnosci mogly uzyskac status krajowego
os$rodka chordb rzadkich. W zwigzku z tym te oérodki juz majg dobry kontakt z europej-
skimi sieciami i tam réwniez my mamy mozliwo$ci wymiany informacji, wymiany réw-
niez naszych zasobow i naszych rejestréw. To wszystko sie dzieje i bedzie dalej sie dziato.

Natomiast, jesli chodzi o POZ, to oczywiScie nie od razu, ale mam nadzieje, ze w trze-
cim roku juz bedziemy mogli by¢ w stanie zaproponowac¢ jaki§ krotki algorytm, kiedy
w przypadku takiego pacjenta w oSrodku POZ lekarz powinien byé zaniepokojony
i kiedy powinien skierowac go do oSrodka o wyzszej referencyjnosci, a przede wszyst-
kim do poradni genetycznej. Niestety — tu jeszcze raz podkresle to, co pani profesor
Latos-Bielenska mowila — genetykow jest malo i niestety jest staba zastepowalnos$c oséb
odchodzacych na emeryture. Poza tym rzeczywiScie na rezydentury juz od kilku lat
w ogoéle nikt sie nie zglasza w genetyce klinicznej. Zatem my bardzo chetnie przyjmu-
jemy lekarzy ze specjalizacja. I powiem tez z duma, ze wielu z tych lekarzy ma nawet
kilka innych specjalizacji. W zwigzku z tym majg jakby poszerzone kompetencje. Mam
wiec nadzieje, ze my jako genetycy bedziemy mogli szkoli¢ tez lekarzy specjalistow, kto-
rzy bedg w oérodkach eksperckich, w zakresie najwazniejszych mozliwoéci i trudnosci
badan wielkoskalowych, bo nie wszystkie badania bedziemy mogli zleci¢. Beda mogli
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zlecaé rowniez specjaliSci w tych o§rodkach eksperckich, ale w zakresie ich kompetencji.
Natomiast musza tez naby¢ umiejetnosci z genetyki molekularnej, ktore bedg im do tego
niezbedne. To wszystko. Dziekuje.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Dziekuje bardzo. Pani profesor Haus, bardzo prosze.

Przewodniczaca PTGC Olga Haus:

Czy slycha¢ mnie?

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):

Tak, bardzo prosze.

Przewodniczagca PTGC Olga Haus:

W zasadzie znaczna cze§é mojej wypowiedzi w duzej mierze pokrywa sie z wypowiedzig
pani profesor Chrzanowskiej, czyli popieram w peini. Natomiast chcialabym jeszcze
zwroci¢ uwage na kwestie biotechnologow i podziekowaé pani posel Elzbiecie Gelert
za wypowiedZ w sprawie biotechnologéw, dlatego ze to byl kierunek bardzo pozadany.
Byl naprawde nowoczesny w momencie, kiedy biotechnologia powstala na uczelniach
medycznych. Bylo to co§ bardzo cennego.

Biotechnolodzy przez pewien czas po zrobieniu studiow podyplomowych dwuletnich
mogli by¢ diagnostami laboratoryjnymi. Teraz to ma sie skonczy¢. To jest dla tych mto-
dych ludzi rzeczywiScie tragedia. Oni nie wiedza, na czym stoja. Natomiast oni cheg pra-
cowac w diagnostyce laboratoryjnej oczywiscie genetycznej, bo nie po to idzie sie na bio-
technologie, zeby analizowac proste rzeczy, tylko analizowac genom. Taka jest motywacja
tych mlodych ludzi. Z kolei, z punktu widzenia nas jako nauczycieli akademickich i oséb,
ktoére zatrudniajg potem réznych specjalistow, to biotechnolodzy sg §wietnie przygoto-
wani do pracy w laboratorium genetycznym. Naprawde oni powinni mie¢ mozliwosc¢
pracy w laboratorium genetycznym dla pacjenta wlasnie. To wymaga niewielkiej mody-
fikacji programu, ale sg naprawde §wietni. Dziekuje bardzo.

Przewodniczacy posel Tomasz Latos (PiS):
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Dziekuje bardzo. Jezeli nie ma innych zgloszen, to zamykam posiedzenie Komisji. Dzie-
kuje bardzo wszystkim panstwu.
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