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1. Jaki problem jest rozwigzywany?

1. Problem zdrowotny
Hipercholesterolemia rodzinna (ang. Familial Hypercholesterolemia, FH) jest jedna z najczestszych chorob
monogenowych. Jest choroba dziedziczng. Choroba objawia si¢ podwyzszonym poziomem cholesterolu LDL od
najmtodszych lat, a w konsekwencji znacznie przyspieszonym rozwojem miazdzycy. Analiza rejestru Simone
Broome Register prowadzonego w Wielkiej Brytanii dowodzi, ze §miertelno$¢ z przyczyn sercowo-naczyniowych
u chorych z FH w wieku 20-39 lat jest 100-razy wyzsza niz w zdrowej populacji. Wigkszos$¢ nieleczonych chorych
doswiadcza powiklan sercowo-naczyniowych w wieku ponizej 55 roku zycia w przypadku mezczyzn i ponizej 60
roku zycia w przypadku kobiet. Niestety, w wickszosci krajow na $wiecie, w tym w kraju, choroba jest
niediagnozowana i nieleczona az do czasu wystgpienia powiklan sercowo-naczyniowych (zawal serca, udar
moézgu). Wcezesne zdiagnozowanie i wdrozenie leczenia hipolipemizujacego pozwala w znacznym stopniu
ograniczy¢ powiktania FH. Hipercholesterolemia rodzinna jest chorobg uwarunkowang genetycznie i dotyczy
catych rodzin, zar6wno osob dorostych jak i dzieci. Na podstawie analizy pacjentow z dunskiego rejestru szacuje
si¢ czesto$¢ FH na 1:200 w populacji ogolnej, tj. ok 190 000 przypadkéw w populacji polskiej. Wigkszos$¢ z nich
pozostaje nierozpoznana i nieleczona (ponad 99%).
2. Problem braku rzetelnej informacji.

Poniewaz choroba jest dziedziczona, istotng informacja pozwalajaca na wczesne diagnozowanie jest informacja
o istnieniu rodziny blizszej i dalszej. Informacje dotyczace cztonkdéw rodzin osoéb ze zdiagnozowanag HF i wyniki
badan mutacji genetycznych dotyczacych tych czlonkéw rodziny gromadzone w rejestrze sg podstawag badan
nad dziedziczeniem FH i pozwalaja na wczesne zdiagnozowanie choroby. Niezbedne jest narzedzie dzigki ktoremu
beda zbierane informacje o tego typu mutacjach genéw w postaci drzew rodowych pacjentow z HF. Obecnie
jedynym zrodlem usystematyzowanej wiedzy na temat pacjentdw z hipercholesterolemia rodzinng w kraju jest baza
danych powstata w trwajagcym w latach 2010-2015 projekcie wspdtfinansowanym ze §rodkéw Unii Europejskiej
przy I Klinice 1 Katedrze Kardiologii Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego. Wysitek podjety przy budowaniu tej
bazy powinien by¢ kontynuowany poniewaz dzigki gromadzeniu danych dotyczacych HF jest mozliwe wczesne
diagnozowanie choroby, monitorowanie jako$ci leczenia, a zatem podejmowanie decyzji zmierzajacych
do poprawy jakosci leczenie i optymalizacji jego kosztow.

2. Rekomendowane rozwiazanie, w tym planowane narzedzia interwencji, i oczekiwany efekt

Rozwiazaniem ograniczajacym problem jest utworzenie rejestru hipercholesterolemii rodzinne;.
Efektami beda:
1. Zwigkszenie wykrywalnosci.
Optymalizacja modelu diagnostyki i leczenia.
Redukcja zapadalno$ci.
Redukcja przedwczesnych zgonow.
Zrodto danych do analiz o skali zjawiska (epidemiologia).
Zrédto danych poréwnawczych.
Mozliwos¢ diagnostyki kaskadowe;.
Mozliwo$¢ oceny skutecznos$ci leczenia.
Prowadzenie rejestru w postaci elektronicznej, w ktérym dane beda gromadzone w ustrukturyzowany, systematyczny,
jednolity 1 nowoczesny sposob, zapewni wysoka jako$¢ danych, co z kolei zapewni wysokie prawdopodobienstwo
poprawnosci wnioskow wycigganych na podstawie zebranych informacji, a tym samym racjonalne podstawy do
podejmowania decyzji ksztattujacych polityke zdrowotna i finansowa w obszarze endoprotezoplastyki.
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3. Jak problem zostal rozwiazany w innych krajach, w szczegélnosci krajach cztonkowskich OECD/UE?

Wysoka umieralnos¢ w mtodym wieku wsrdd chorych oraz powiklania sercowo-naczyniowe wsrod chorych w wieku
przedemerytalnym jest ograniczana przez wprowadzanie rejestrow hipercholesterolemii rodzinnej. Rejestr pozwala na




diagnostyke kaskadowa (cztonkow rodziny osoby zdiagnozowanej ze wszystkich pokolen) i tym samym wczesne
wykrywanie choroby, wczesne leczenie, przedtuzanie zycia, polepszanie jego jakosci. Ponadto rejestry pozwalajg na
oszacowanie skali zachorowalnosci, co z kolei pozwala na racjonalne projektowanie polityki zdrowotnej i finansowej
dotyczacych hipercholesterolemii rodzinne;.

Przyktady istniejacych rejestrow:

W Hiszpanii (Katalonia) official Catalan registry of FH. Rejestr gromadzi dane od 2005 roku. Rejestr gromadzi
dane epidemiologiczne, dane o stylu zycia chorych, informacje o diagnozie, o pobycie w szpitalu, wyniki badan
laboratoryjnych i przepisanych lekarstwach. Rejestr jest wykorzystywany w celu ztagodzenia skutkéw FH ludnosci
i do optymalizacji wykorzystania zasobow terapeutycznych.
Zrodto:
https://www.lipidjournal.com/article/S1933-2874(17)30338-0/fulltext
Journal of Clinical Lipidology (2017) 11, 1013-1022
Familial hypercholesterolemia in a European
Mediterranean population—Prevalence and
clinical data from 2.5 million primary care
patients
W Wielkiej Brytanii: Simon Broome Familial Hyperlipidaemia Register. Rejestr zatozono w 1980 roku. Rejestr
gromadzi dane epidemiologiczne oraz dane dotyczace efektow dzialania stosowanych lekarstw i czynnikow
realizacji ryzyka chordb sercowo-naczyniowych wsrdd chorych na hipercholesterolemi¢ rodzinng. Rejestr jest
wykorzystywany miedzy innymi do badania przezywalnos$ci pacjentow oraz badan genomu i powigzan rdéznych
mutacji genéw z poziomem cholesterolu.
Zrodto:
https://heartuk.org.uk/about-us/who-we-are/governance/simon-broome-register
W USA: CASCADE FH Registry (CAscade SCreening for Awareness and DEtection of Familial
Hypercholesterolemia Registry). Projekt zostat rozpoczety w 2013 roku. Ma za zadanie zbadanie skali
zachorowalnosci na hipercholesterolemi¢ rodzinng oraz wynikow leczenia.
Zrodto:
https:/clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01960244
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/24576518
CAscade SCreening for Awareness and DFEtection of Familial Hypercholesterolemia (CASCADE FH)
Registry
-Rationale and design of the familial hypercholesterolemia foundation Cascade Screening for Awareness
and Detection of Familial Hypercholesterolemia registry.

4. Podmioty, na ktére oddzialuje projekt

Grupa Wielkos¢ Zrédto danych Oddziatywanie

Internet.
Linki:

https://academic.oup.com/jcem
/article/97/11/3956/2836467 Przez wczesniejsze podjecie
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Zdrowia, Agencja Oceny w rejestrze pod uwagg jakos¢, skutecznosé
Technologii Medycznych i stosowanych technologii
Taryfikacji, Centrum medycznych.
Monitorowania Jakosci w
Ochronie Zdrowia

Podmioty udzielajace
sw1adpzen oplekl Wynika z projektowanego Poprawa jakosci udzielanych
zdrowotnej obowigzane do zakresu danych gromadzonych | | R .
. . swiadczen opieki zdrowotnej.
przekazywania danych do w rejestrze
rejestru

5. Informacje na temat zakresu, czasu trwania i podsumowanie wynikéw konsultacji

Projekt nie byt przedmiotem pre-konsultacji.
Niniejszy projekt zostanie przestany do opiniowania i konsultacji publicznych, ktéorych wynik zostanie oméwiony w
raporcie z konsultacji publicznych i opiniowania po ich przeprowadzeniu.

Projekt w ramach opiniowania otrzyma:
1. Prezes Narodowego Funduszu Zdrowia;
Prezes Zaktadu Ubezpieczen Spotecznych;
Prezes Kasy Rolniczego Ubezpieczenia Spotecznego;
Prezes Urzedu Ochrony Danych Osobowych;
Rzecznik Praw Pacjenta;
Prezes Gléwnego Urzegdu Statystycznego;
Centrum Systemow Informacyjnych Ochrony Zdrowia;
Centrum Monitorowania Jakosci w Ochronie Zdrowia;
9. Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji;
10. Prezes Urzedu Rejestracji Produktow Leczniczych, Wyrobow Medycznych i Produktow Biobojczych;
11. Prezes Prokuratorii Generalnej Rzeczypospolitej Polskiej;
12. Glowny Inspektor Farmaceutyczny;
13. Gtowny Inspektor Sanitarny;
14. Biuro Komisji Krajowej NSZZ ,,Solidarno$¢”;
15. Krajowy Sekretariat Ochrony Zdrowia NSZZ ,,Solidarno$¢ *80”;
16. Ogolnopolski Zwigzek Zawodowy Lekarzy;
17. Ogolnopolski Zwigzek Zawodowy Pielggniarek i Potoznych;
18. Ogolnopolskie Porozumienie Zwigzkéw Zawodowych;
19. Ogo6lnopolski Zwigzek Zawodowy Potoznych;
20. Forum Zwiazkéw Zawodowych.
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W ramach konsultacji publicznych projekt otrzyma:

1. Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku;
Naczelna Izba Lekarska;
Naczelna Izba Pielggniarek i Potoznych;
Naczelna Izba Aptekarska;
Krajowa Izba Diagnostow Laboratoryjnych;
Krajowa Izba Fizjoterapeutow;
Kolegium Lekarzy Rodzinnych;
Stowarzyszenie Pacjentéw ,,Primum Non Nocere™;
Federacja Pacjentow Polskich;
10. Instytut Praw Pacjenta i Edukacji Zdrowotne;;
11. Obywatelskie Stowarzyszenie ,,Dla Dobra Pacjenta”;
12. Polskie Towarzystwo Patologow;
13. Polskie Towarzystwo Diagnostyki Laboratoryjnej;
14. Polskie Towarzystwo Zywienia Klinicznego Dzieci;
15. Polskie Towarzystwo Farmaceutyczne;
16. Narodowy Instytut Zdrowia Publicznego — PZH;
17. Instytut ,,Centrum Zdrowia Matki Polki” w Lodzi;
18. Instytut Kardiologii im. Prymasa Tysigclecia Stefana Kardynata Wyszynskiego;
19. Instytut Matki i Dziecka w Warszawie;
20. Instytut ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie;
21. Instytut Zywnosci i Zywienia im. prof. dr med. Aleksandra Szczygla w Warszawie;
22. organizacje pracodawcow:

— Pracodawcy Rzeczpospolitej Polskiej,
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Konfederacja Lewiatan,

Business Centre Club,

Zwiazek Rzemiosta Polskiego,

Zwiazek Przedsiebiorcéw i Pracodawcow,
Stowarzyszenie Menedzeréw Opieki Zdrowotnej;

23. konsultan01 krajowi w wybranych dziedzinach medycyny

Zgodnie z art.

Konsultant Krajowy w dziedzinie endokrynologia i diabetologia dziecigce;;
Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej;

Konsultant Krajowy w dziedzinie kardiologii dziecigcej;

Konsultant Krajowy w dziedzinie kardiologii;

Konsultant Krajowy w dziedzinie pediatrii;

Konsultant Krajowy w dziedzinie pediatrii metaboliczne;j.

5 ustawy z dnia 7 lipca 2005 r. o dziatalnosci lobbingowej w procesie stanowienia prawa (Dz. U. z 2017 r.

poz. 248) oraz § 52 uchwaly nr 190 Rady Ministréw z dnia 29 pazdziernika 2013 r. — Regulamin pracy Rady Ministrow

(M.P. z 2016

r. poz. 1006, z pézn. zm.), niniejszy projekt zostanie opublikowany w Biuletynie Informacji Publicznej

Ministerstwa Zdrowia oraz w Biuletynie Informacji Publicznej na stronie podmiotowej Rzadowego Centrum Legislacji, w
serwisie Rzadowy Proces Legislacyjny.

6. Wplyw na sektor finanséw publicznych

(cenystalez ...... r.) Skutki w okresie 10 lat od wejscia w zycie zmian [z}]
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 | Z£gcznie (0-10)

Dochody ogolem
budzet panstwa
JST
pozostate jednostki (oddzielnie)

. PO18 ie 112 tys.
Wydatki ogotem b 3.1y, coroczme 1= 1ys 1 129,3 tys.
budzet panstwa ;?;fys. corocznie 112 tys. 1129,3 tys.
JST
pozostate jednostki (oddzielnie)

. 2018 - 112 tys. corocznie -1129.3 tys.
Saldo ogolem [ 934y, 0 1ys
budzet panstwa %Ogl’gtys_ - 112 tys. corocznie -1129,3 tys.
JST
pozostate jednostki (oddzielnie)

Zrodta finansowania

1. Budzet Ministra Zdrowia
w latach — 2018 —2020:
program polityki zdrowotnej ,,Program Profilaktyki i Leczenia Chorob Uktadu Sercowo-
Naczyniowego POLKARD na lata 2017-2020” - corocznie 112 000 zt.

2. Ministerstwo Zdrowia dla okresu po roku 2020.

Dodatkowe informacje,
w tym wskazanie

Wplyw na sektor finanso6w publicznych zostal oszacowany w oparciu o nastepujace zrddta
danych:

irédfﬂ danych i ) 1. Wniosek o wydanie rozporzadzenia tworzacego rejestr.
przyjetych do obliczei | 2. program polityki zdrowotnej ,,Program Profilaktyki i Leczenia Choréb Uktadu Sercowo-
zatozen

Naczyniowego POLKARD na lata 2017-2020".

Ww. wniosek o wydanie rozporzadzenia przewiduje prowadzenie rejestru w formie zblizonej
do istniejacej bazy danych powstalej w  trwajacym w latach 2010-2015 projekcie
wspotfinansowanym ze $rodkéw Unii Europejskiej przy 1 Klinice i Katedrze Kardiologii
Gdanskiego Uniwersytetu Medycznego.

W sytuacji gdy konieczna bedzie modernizacja rejestru celem dostosowania do warunkow
przewidzianych w projekcie, modernizacja zostanie wykonana w zakresie dostepnych §rodkow
finansowych.

7. Wplyw na konkurencyjno$¢ gospodarki i przedsiebiorczosé, w

tym funkcjonowanie przedsiebiorcow oraz na

rodzine, obywateli i gospodarstwa domowe

Skutki

Czas w latach od wej$cia w zycie zmian 0 1 2 3 5 10

Lgcznie (0-10)

W uyjeciu

| duze przedsiebiorstwa




pieni¢znym sektor mikro-, matych
(w min zt, i $rednich
ceny state z przedsigbiorstw
...... r.) rodzina, obywatele
oraz gospodarstwa
domowe
(dodaj/usun)
W ujeciu duze przedsigbiorstwa | Mozliwe wystapienie efektu wzrostu konkurencji miedzy podmiotami
niepienigznym wykonujacymi $wiadczenia medyczne i dostawcami technologii medycznych
oraz wzrostu ich konkurencyjnosci.
sektor mikro-, matych | Przedmiotowy projekt moze mie¢ wptyw na dziatalno$¢ mikroprzedsigbiorcow,
i $rednich matych i $rednich przedsiebiorcow przez dostarczenie danych o jakosci i
przedsigbiorstw efektywnosci wykonywanych przez nich procedur. Informacja ta moze wptynac
na poprawe jakosci realizowanych przez nich §wiadczen opieki zdrowotne;.
rodzina, obywatele Poprawa jakosci zycia pacjentow, wydluzenie zycia pacjentow.
oraz gospodarstwa Zmniejszeniem powiktan w mlodym wieku, zmniejszenie ewentualnych
domowe absencji w pracy, mozliwe utrzymanie dtuzszej aktywnosci na rynku pracy,
zmniejszenie liczby rencistow. Utrzymanie aktywnosci jest szansg na
utrzymanie aktywnos$ci na rynku pracy, a zatem na utrzymanie dochodow
chorych 1 ich rodzin oraz konsumpcji na poziomie sprzed okresu wystgpienia
chorobowych powiktan np. zawatow.
Wplyw na osoby Hipercholesterolemia rodzinna to choroba genetycznie uwarunkowana, ktéra moze
niepelnosprawne wigzac si¢ z ograniczeniem sprawno$ci we wczesniejszym wieku niz w populacji
0s6b zdrowych. Monitorowanie stanu zdrowia osob z diagnozg hipercholesterolemii
rodzinnej i zapewnianie na tej podstawie nalezytego leczenia moze ograniczy¢ lub
op6zni¢ wystapienie niepetnosprawnosci w tej grupie chorych.
Jednocze$nie, objecie monitorowaniem w rejestrze osob z hipercholesterolemia
rodzinng, ktére obecnie sg niepelnosprawne moze pomdc w zapewnieniu im jak
najlepszej opieki.
Niemierzalne (dodaj/usun)
(dodaj/usun)

Dodatkowe informacje,
w tym wskazanie
zrédet danych i
przyjetych do obliczen
zatozen

Nie dotyczy

8. Zmiana obciazen regulacyjnych (w tym obowiazkow informacyjnych) wynikajacych z projektu

[ ] nie dotyczy

Wprowadzane sg obciazenia poza bezwzglednie
wymaganymi przez UE (szczegoly w odwrocone;j

tabeli zgodnosci).

[ ]tak
[ ] nie
[ ] nie dotyczy

[ zmniejszenie liczby dokumentow
[] zmniejszenie liczby procedur

[ ] skrécenie czasu na zatatwienie sprawy

X zwiekszenie liczby dokumentow
X zwigkszenie liczby procedur
X wydtuzenie czasu na zatatwienie sprawy

[ ] inne: nne:
Wprowadzane obcigzenia sg przystosowane do ich X tak
elektronizacji. [ ] nie

[ ] nie dotyczy
Komentarz:

9. Wplyw na rynek pracy

1. Poprawa jako$ci zycia zdiagnozowanych pacjentow moze skutkowaé¢ mniejszag absencja w pracy, oraz
zmniejszeniem liczby rencistow w mtodym wieku,
2. Dhzsze zycie zdiagnozowanych pacjentdow moze skutkowac¢ wydtuzeniem ich aktywnosci na rynku pracy.

10. Wplyw na pozostale obszary




[] srodowisko naturalne X demografia [] informatyzacja
[ ] sytuacja i rozwéj regionalny X mienie panstwowe X zdrowie
inne:

1. Zgodnie z wnioskiem o wydanie rozporzadzenia hipercholesterolemia moze by¢

dotknigtych okoto 190 tys. oséb na terenie kraju (wedlug szacunkéw zagranicznych
proporcja 0so6b chorych do 0s6b zdrowych moze wynosi¢ 1:200-2000).
Oczekiwanym efektem rejestru jest wprowadzenie diagnostyki kaskadowej
(diagnozowanie cztonkéw tych samych rodzin — z kazdego pokolenia — poniewaz
hipercholesterolemia rodzinna jest chorobg dziedziczng) i w zwigzku z tym wczesniejsze
diagnozowanie i leczenie i w efekcie poprawa jakos$ci zycia 1 wydtuzenie zycia chorych.
Nieznacznie moze zmniejszy si¢ umieralno$¢ mtodych ludzi.

2. Rozporzadzenie wprowadzi formalny rejestr ktory umozliwi efektywniejsze
gospodarowanie finansami publicznymi — skuteczno$¢ stosowanych technologii med./
koszty stosowanych technologii.

Tworzony rozporzadzeniem rejestr bgdzie prowadzony elektronicznie a zatem wszystkie
wymagania dotyczgce jego interoperacyjnosci i neutralnosci technologicznej okreslone
w obowigzujacych przepisach, m.in. ustawy o informatyzacji dziatalnosci podmiotow
realizujacych zadania publiczne, powinny by¢ zachowane.

Omowienie wptywu

11. Planowane wykonanie przepiséw aktu prawnego

Proponuje sie, aby przepisy rozporzadzenia weszty w zycie po uptywie 14 dni od ogloszenia.

12. W jaki sposob i kiedy nastapi ewaluacja efektow projektu oraz jakie mierniki zostana zastosowane?

Whiosek o utworzenie rejestru przewiduje osiagniecie nastepujacych celow:
1) mozliwo$¢ gromadzenia danych epidemiologicznych (skala zachorowalno$ci, dane demograficzne, czynniki
realizacji ryzyka chordb sercowo-naczyniowych);
2) mozliwo$¢ monitorowania skutecznosci stosowanych produktow leczniczych oraz innych §wiadczen udzielanych
osobom z diagnoza hipercholesterolemii rodzinnej i w zwiazku z tym optymalizacji stosowanego leczenia;
3) mozliwo$¢ uzyskiwania charakterystyki mutacji genetycznych zwigzanych z hipercholesterolemia w kraju;
4) mozliwo$¢ obserwacji przezycia osob z diagnoza hipercholesterolemii rodzinne;.
Sam rejestr bedzie narzedziem, ktére w zatoZzeniu ma pozwoli¢ na osiaganie efektow wskazanych w czesci 2 OSR
1 osiagniecie ww. mozliwosci.
Miernikiem bedzie osiggnigcie mozliwosci automatycznego generowania analiz i prowadzenia obserwacji zjawisk (cech
dziatan lub przedmiotéw) wskazanych powyzej oraz w czesci 2 OSR interesujagcych Ministerstwo Zdrowia, Narodowy
Fundusz Zdrowia, Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji, Centrum Monitorowania Jakosci w Ochronie
Zdrowia, w terminie okoto 2 lat od dnia podpisania rozporzadzenia.

13. Zalaczniki (istotne dokumenty zrédlowe, badania, analizy itp.)

Brak.
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