Uzasadnienie

Projekt rozporzadzenia stanowi wykonanie upowaznienia ustawowego zawartego w art.
20 ust. 1 ustawy z dnia 28 kwietnia 2011 r. o systemie informacji w ochronie zdrowia (Dz. U.

z 2017 r. poz. 1845 oraz z 2018 1. poz. 697, 1515 i 1544), zwanej dalej ,,ustawa”.

Hipercholesterolemia rodzinna (ang. Familial Hypercholesterolemia, FH) jest jedna
z najezgstszych choréb monogenowych. Jest chorobg dziedziczng. Choroba objawia sie
podwyzszonym poziomem cholesterolu LDL od najmlodszych lat, a w konsekwencji znacznie
przyspieszonym rozwojem miazdzycy. Analiza rejestru Simone Broome Register
prowadzonego w Wielkiej Brytanii dowodzi, ze $miertelnos¢ z przyczyn sercowo-
naczyniowych u chorych z FH w wieku 20-39 lat jest 100-razy wyzsza niz w zdrowej populacji.
Wigkszos¢ nieleczonych chorych doswiadeza powiklan sercowo-naczyniowych w wieku
ponizej 55 roku zycia w przypadku mezezyzn i ponizej 60 roku zycia w przypadku kobiet.
Niestety, w wigkszodci krajow na $wiecie, w tym w Polsce, choroba jest niediagnozowana
i nieleczona az do czasu wystapienia powiklan sercowo-naczyniowych (zawal serca, udar
mozgu). Wezesne zdiagnozowanie i wdrozenie leczenia hipolipemizujgcego pozwala
W znacznym stopniu ograniczy¢ powiktania FH. Hipercholesterolemia rodzinna jest choroba
uwarunkowang genetycznie i dotyczy catych rodzin, zaréwno osob dorostych, jak i dzieci.
Na podstawie analizy pacjentow z dunskiego rejestru szacuje sie czestos¢ FH na 1:200
w populacji ogélnej, tj. ok 190 000 przypadkéw w populacji polskiej. Wiekszo$é¢ z nich

pozostaje nierozpoznana i nieleczona (ponad 99%).

Poniewaz choroba jest dziedziczona, istotng informacja pozwalajaca na wczesne
diagnozowanie jest informacja o istnieniu rodziny blizszej i dalszej. Informacje dotyczace
cztonkdw rodzin 0sob ze zdiagnozowang HF i wyniki badan mutacji genetycznych dotyczgcych
tych czlonkow rodziny gromadzone w rejestrze sg podstawa badan nad dziedziczeniem FH
i pozwalajg na wezesne zdiagnozowanie choroby. Niezbedne jest narzedzie dzieki ktéremu
beda zbierane informacje o tego typu mutacjach genéw w postaci drzew rodowych pacjentow
z HF. Obecnie jedynym zrédlem usystematyzowanej wiedzy na temat pacjentow
z hipercholesterolemig rodzinng w kraju jest baza danych powstala w trwajacym w latach
2010-2015 projekcie wspétfinansowanym ze $rodkéw Unii Europejskiej przy 1 Klinice
1 Katedrze Kardiologii ~ Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego. Wysilek podjety
przy budowaniu tej bazy powinien by¢ kontynuowany, poniewaz dzieki gromadzeniu danych

dotyczgcych HF jest mozliwe wezesne diagnozowanie choroby, monitorowanie jakosci



leczenia, a zatem podejmowanie decyzji zmierzajagcych do poprawy jakosci leczenia

i optymalizacji jego kosztéw. Rejestr hipercholesterolemii rodzinnej ma odpowiada¢ ww.

potrzebom.

Rejestr jest systemem przeznaczonym do przekazywania 1 gromadzenia danych
o ustugobiorcach, ustugach i ustugodawcach w sposob ustrukturyzowany, systematyczny,
jednolity i nowoczesny. Prowadzenie rejestru w postaci elektronicznej ma na celu zapewnienie
prostych rozwigzan gromadzenia i przekazywania danych. Wprowadzenie nowoczesnych
metod wpisywania danych ma z kolei zapewnié¢ wysoka jakos¢ 1 wysokie prawdopodobienistwo

poprawnosci gromadzonych danych.

W projekcie przedstawiono podstawowe zasady utworzenia, a takze utrzymania
1 prowadzenia rejestru. Oczekuje sig, ze wraz z prowadzeniem rejestru sposéb jego
prowadzenia moze rozwijac si¢ pod wzgledem technicznym i ulega¢ zmianom. Rekomendacje
1 plan rozwoju rejestru w tym wzgledzie opracowywac¢ bedzie zaprojektowany
w rozporzadzeniu zespol zapewniajgcy prowadzenie rejestru powolywany przez podmiot
prowadzacy rejestr. Zgodnie z definicjg rejestru medycznego zawarta w art. 2 pkt 12 ustawy
rejestr medyczny stuzy realizacji zadan publicznych. Natomiast zgodnie z ustawg z dnia
4 wrzesnia 1997 r. o dziatach administracji rzadowej (Dz. U. z 2018 r. poz. 762, z pozn. zm.)
dzial zdrowie obejmuje, m.in. ochrone zdrowia i zasady organizacji opieki zdrowotnej oraz
koordynacje¢ systemow zabezpieczenia spolecznego w zakresie rzeczowych $wiadczen
leczniczych. Dzialanie zgodnie z celami utworzenia rejestru wpisuje si¢ w realizacje zadan
publicznych ministra zdrowia zgodnie z brzmieniem zawartym w ustawie z dnia 4 wrzesnia
1997 r. o dziatach administracji rzgdowej. Ponadto rejestry medyczne tworzone sg w celach
wskazanych w art. 19 ust. 1 ustawy. Samo utworzenie rejestru — mimo, iz stuzy realizacji
zadania publicznego i zmierza do osiggnigcia istotnego celu — nie gwarantuje realizacji zadania
publicznego na najwyzszym poziomie, ani osiggnigcia zalozonego celu. Funkcjonowanie
rejestru powinno by¢ — o ile to mozliwe — monitorowane, poddawane ocenie i ulepszane.
W zwigzku z powyzszym zorganizowanie zespolu zapewniajacego prowadzenie rejestru
(majacego gruntownag wiedz¢ o budowie rejestru, jego mechanizmach, mozliwosciach,
znaczeniu danych klinicznych w nim zgromadzonych, potrzebach pacjentow,), jako gremium
stuzgcego swoimi rekomendacjami ministrowi wlasciwemu do spraw zdrowia, jest niezbgdnym

elementem budowy rejestru — systemu jego funkcjonowania/prowadzenia.

Zespdl  zapewniajacy prowadzenie rejestru  bedzie odpowiedzialny rdéwniez

za analizowanie danych zgromadzonych w rejestrze. Bedzie mial on zatem wplyw



na opracowywany przez podmiot prowadzacy rejestr zakres wynikéw analiz oraz na zakres
wskaznikow bezpieczenstwa, skutecznosci, jakosei i efektywnosci rejestrowanych zdarzen
zwigzanych z diagnostyka i terapig hipercholesterolemii rodzinnej. Wysoka jako$é prac zespotu
zapewni¢ ma jego sklad — co najmniej: lekarz specjalista w dziedzinie hipercholesterolemii
rodzinnej majgcy wiedze i do$wiadczenie w diagnostyce lub terapii hipercholesterolemii

rodzinnej, statystyk lub matematyk oraz przedstawiciel organizacji pacjentow.

Dotychczasowe doswiadczenia w prowadzeniu rejestréw medycznych wskazuja
na niesatysfakcjonujacy poziom nasycenia rejestrow danymi oraz niski poziom ich
kompletnosci (jakosci). Aby zaradzi¢ tej tendencji zaprojektowano przepis obligujacy podmiot
prowadzacy rejestr do takiego prowadzenia rejestru by rejestr gromadzit co najmniej 80%
wymaganych informacji. Okreslenie sposobu osiagniecia tego zalozenia pozostawiono poza
regulacjg (pozostaje ona po podmiotu prowadzacego rejestr). Ponadto w celu monitorowania
Jakosci gromadzonych danych przewidziano audyt rejestru. Rozwigzania te sg niezbedne
do monitorowania poziomu realizacji ww. zadania publicznego i celu stawianego rejestrowi,

stanowig o standardzie, w ktorym rejestr ma by¢ prowadzony.

Jednym z efektéw prowadzenia rejestru beda analizy zgromadzonych danych
przeprowadzone przez podmiot prowadzacy rejestr, na jego zlecenie lub we wspolpracy z tym
podmiotem. Projekt przewiduje obowiazek publikowania tych analiz i przekazywania ich
do ministra wlasciwego do spraw zdrowia. Analizy te beda dla ministra wlasciwego do spraw
zdrowia glownym narzedziem umozliwiajgcym podejmowanie racjonalnych, opartych
na sprawdzonych danych, decyzji zwigzanych z podnoszeniem poziomu wykonywania ww.
zadania publicznego oraz z dziataniami zmierzajacymi do jak najlepszego wypetniania celu

istnienia rejestru.

W projekeie zaproponowano, aby dane gromadzone w rejestrze byly publikowane. Celem
tej regulacji jest promowanie dobrych praktyk w leczeniu hipercholesterolemii rodzinnej
oraz rozwigzan, ktore stuzg zachowaniu jakosci i efektywnosci wykonywanych $wiadczen.
Roczny horyzont czasowy na aktualizacj¢ i publikacje danych wydaje sie by¢ odpowiedni
dla zaobserwowania zmian w realizacji $wiadczen zwigzanych z diagnozowaniem i leczeniem

hipercholesterolemii rodzinne;j.

W' projekcie opracowano roéwniez przepis dotyczacy dokumentacji techniczno-
organizacyjnej rejestru, ktora bedzie punktem odniesienia dla oceny jego funkcjonowania.
Dokumentacja ta, oprocz kwestii uregulowanych w ustawie (cele rejestru) i rozporzadzeniu

(zakres danych gromadzonych w rejestrze) ujetych w niej dla porzadku, bedzie zawieraé



informacje dotyczace m.in. budowy systemu teleinformatycznego przy wykorzystaniu ktorego
rejestr jest prowadzony, procedury wprowadzania danych i przeplywu informacji, warunki
wigczenia informacji. Te dodatkowe informacje sg istotne w procesie oceny funkcjonowania
rejestru i dlatego powinny stanowi¢ jeden zbior.

Przyktadowymi zagadnieniami regulowanymi dokumentacja techniczno-organizacyjng sa:

— rodzaje  uzytkownikéw  systemu  teleinformatycznego wykorzystywanego
do prowadzenia rejestru (np. czy uzytkownikami beda administrator gldowny podmiotu
prowadzgcego rejestr, administratorzy lokalni w podmiotach przekazujgcych dane
do rejestru, innej kategorii uzytkownicy, czy beda istnialy wszystkie te kategorie,
czy tylko niektore z nich ) — ta kwestia moze mie¢ wplyw na sprawnosé¢ w pozyskiwaniu
danych u podmiotéw zobowigzanych do przekazywania danych lub koszty prowadzenia
rejestru (koniecznos¢ zatrudnienia wykwalifikowanego personelu),

— warunki wigczenia danych do rejestru (np. niektére choroby genetyczne moga mied
przebieg tagodny albo ostry — w takich przypadkach warunki wlgczenia danych
do rejestru majg za zadanie odpowiedzieé na pytanie, czy rejestracji podlega¢ powinny
wszystkie przypadki zachorowan, czy tez przypadki charakteryzujace si¢ okreslonym
stopniem nasilenia symptoméw choroby np. przekroczeniem poziomu danej substancji
W organizmie/przekroczeniem danego parametru charakteryzujacego jednostke
chorobowg) — ta kwestia moze mie¢ wpltyw na badania epidemiologiczne oraz koszty
prowadzenia rejestru (wigcej wymaganych danych powoduje wydluzenie czasu
niezbgdnego do ich wprowadzenia do rejestru. a zatem np. zaangazowania
dodatkowych pracownikéw).

Tego typu kwestie maja wplyw na ocene funkcjonowania rejestru i powinna istniec¢

mozliwo$¢ ich modulacji bez angazowania narzedzi legislacyjnych.

Dokumentacja techniczno-organizacyjna, jako uporzadkowany zbior danych niebedacych
danymi osobowymi, o ktérym m.in. mowa w definicji rejestru medycznego (art. 2 pkt 12
ustawy), stanowi czg$¢ rejestru sama w sobie. Dodatkowo jest elementem niezbednym
w procesie prowadzenia rejestru, gdyz przy jej pomocy archiwizowane beda zmiany
W obszarach wskazanych jako jej elementy. Dokumentacja techniczno-organizacyjna bedzie
punktem odniesienia do oceny zmian dokonanych w rejestrze w ramach obszaréw wskazanych
jako elementy tej dokumentacji (réwniez pomoca do oceny spelniania celu rejestru). Kazda
kolejna wersja tej dokumentacji bedzie punktem odniesienia do zmian ktére dokumentuje.
Dokumentacja wraz z wnioskami o jej zmiang (zawierajacymi uzasadnienia Zzmian),

kierowanymi do ministra wlasciwego do spraw zdrowia przez podmiot prowadzacy rejestr,



bedzie stanowita archiwum zmian, zatozonych celéw zmian oraz efektéw przeprowadzonych
zmian. Dokumentacja ulatwi i usystematyzuje zarzadzanie jakoscig rejestru. Oprocz
przydatnosci w trakcie audytu rejestru przewidzianego w projekcie rozporzadzenia,
dokumentacja techniczno-organizacyjna bedzie miala walor materiatu poréwnawczego. Na jej
podstawie bedzie mozliwe pordwnywanie przedmiotowego rejestru z rejestrami prowadzonymi

w innych panstwach, a nastgpnie wycigganie wnioskéw odnosnie ewentualnych kierunkow
korekt w organizacji rejestru.

Zaproponowana dokumentacja techniczno-organizacyjna rejestru ma zapewnié sposob
na gromadzenie informacji o strukturze projektu, a powolany zespét zapewniajacy
prowadzenie rejestru ma umozliwi¢ wypracowanie optymalnych rozwigzan dla wykorzystania
danych gromadzonych w rejestrze. Sklad zespotu zapewniajacego prowadzenie rejestru ma
umozliwi¢ uwzglednienie celow wszystkich interesariuszy zwigzanych z leczeniem
hipercholesterolemii rodzinne;.

Zaproponowany zakres danych stanowi podstawowy zakres danych niezbednych
do oceny diagnostyki i terapii hipercholesterolemii rodzinnej, ale nie wyczerpuje i nie
ogranicza rozszerzenia zakresu zbieranych danych jesli zostanie to uznane za konieczne.
Wszystkie zasady dotyczace prowadzenia rejestru stanowigce uzupelnienie, rozszerzenie lub
uszczegotowienie zasad opisanych w niniejszym projekcie sa ujete w dokumentacji techniczno-
organizacyjnej rejestru.

Brak jest mozliwosci podjecia alternatywnych w stosunku do wydania rozporzadzenia

srodkow umozliwiajacych osiagnigcie zamierzonego celu.
Rozporzadzenie wehodzi w zycie po uptywie 14 dni od dnia ogloszenia.
Projekt nie jest sprzeczny z prawem Unii Europejskie;.

Projekt nie podlega obowigzkowi przedstawienia whasciwym organom i instytucjom Unii
Europejskiej, w tym Europejskiemu Bankowi Centralnemu, w celu uzyskania opinii, dokonania

powiadomienia, konsultacji albo uzgodnienia.

Przedmiotowy projekt moze mie¢ wplyw na dzialalno$é¢ mikroprzedsigbiorcow, matych
i srednich przedsigbiorcow przez dostarczenie danych o jakosci i efektywnosci wykonywanych
przez nich procedur. Informacja ta moze wplyna¢ na poprawe jakosci realizowanych przez nich

swiadczen opieki zdrowotnej.



Projekt nie zawiera przepisow technicznych w rozumieniu przepisow rozporzadzenia
Rady Ministrow z dnia 23 grudnia 2002 r. w sprawie sposobu funkcjonowania krajowego
systemu notyfikacji norm i aktéw prawnych (Dz. U. poz. 2039, z pézn. zm.) i w zwiazku z tym

nie podlega procedurze notyfikacji.



