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. Opis choroby lub problemu zdrowotnego i uzasadnienie wprowadzenia
programu polityki zdrowotne;j

1. Opis problemu zdrowotnego.

Definicja wrodzonej wady rozwojowej jest bardzo szeroka i obejmuje kazida
nieprawidtowos¢ anatomiczng i funkcjonalng obecng przy urodzeniu, jednak nie zawsze
rozpoznawalng w okresie noworodkowym. Do wad rozwojowych nalezg tez wrodzone
zaburzenia neurorozwojowe. Dlatego w ponizszym projekcie termin wady rozwojowe
obejmuje nie tylko wrodzone wady struktury ciata ale i wrodzone zaburzenie funkcjonowania
poszczegdlnych narzagddw i uktaddw, w tym centralnego uktadu nerwowego. Majgc na uwadze
ztozonos¢ i precyzyjnos¢ prawidtiowego rozwoju cztowieka oraz wielos¢ procesow
zachodzacych w okresie zarodkowym i ptodowym nalezy uznaé, ze do wystgpienia wady
wrodzonej moze dojs¢ wskutek zaburzenia kazdej integralnej czesci skomplikowanego
procesu rozwoju cztowieka. Wiele z nich nie da sie przewidzie¢, ich powstanie nie zalezy od
naszego sposobu zycia, wystepuje sporadycznie i nie jest zwigzana z dziedziczeniem od
rodzicow.

Wiekszos¢ wad rozwojowych nalezy do choréb rzadkich, ktére definiuje sie jako
choroby wystepujace z czestoscig mniejszg niz 1 na 2000 mieszkancéw (5 na 10.000). Czasem
czestos¢ wystepowania tych choréb wynosi 1:50 tysiecy lub rzadziej — wtedy nazywamy je
chorobami ultrarzadkimi. Zdefiniowano ponad 8 tysiecy chordb rzadkich, ktérych lista nadal
jest otwarta. Choroby rzadkie majg réznorodne objawy, postepujgcy przebieg i czesto
niepomyslne rokowanie, obejmujg objawy chorobowe z kazdej dziedziny medycyny. Okoto
75% rzadkich chordb ujawnia sie w wieku dzieciecym, szczegdlnie do 2rz (26% dzieci umiera
przed osiggnieciem 5 r.z.), pozostate w wieku péznodzieciecym, mtodzienczym i dorostym.

Choroby te moga przebiega¢ gwattownie i konczyé sie wczesnym zgonem lub miec
charakter przewlekty, postepujacy, ktéry prowadzi do (wielo)narzgdowe]j niewydolnosci oraz
niepetnosprawnosci fizycznej. W obrazie klinicznym wielu zespotéw wrodzonych wad
rozwojowych wystepuje niepetnosprawnosé¢ intelektualna, co powoduje, ze dzieci te
wymagajg przez cate zycie opieki w domach rodzinnych lub w instytucjach panstwowych.
Dzieci z wrodzonymi wadami rozwojowymi sg znacznie czesciej hospitalizowane, wymagaja
kosztownych badan diagnostycznych, procedur leczniczych i rehabilitacji, niejednokrotnie
trwajacej cate zycie.

Okoto 80% chordéb rzadkich ma podtoze genetyczne, pozostate 20% moze miec¢ zwigzek
z chorobami infekcyjnymi, immunologicznymi lub czynnikami srodowiskowymi. Choroby
rzadkie sg diagnozowane z duzym opdznieniem, sg zwigzane z utrudnionym dostepem do
badan diagnostycznych i specjalistéw, szczegdlnie zgrupowanych w jednym miejscu (opieka
skoordynowana), brakiem leczenia przyczynowego (95% chordb rzadkich) a w sytuacji
istniejagcego leczenia celowanego (okoto 5% chordb rzadkich) bardzo kosztowng terapia.
Choroby rzadkie z wrodzonym zaburzeniem rozwoju wigza sie z niezaopiekowanymi
problemami psychologicznymi u rodzicéw, izolacja spoteczng chorych i ich rodzin oraz
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niedostrzeganiem problemu przez organizatoréw ochrony zdrowia. Dlatego niezbedne s3
krajowe i regionalne dziatania programoéw polityki zdrowotnej uzupetniajacych swiadczenia
gwarantowane w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych i ukierunkowania
witasciwej terapii, ktéra w duzej mierze zalezy od przyczyny choroby.

Dla potrzeb ponizszego Programu tgczone sg definicje: wrodzonej wady strukturalnej
pojedynczego narzadu, wielowadzie obejmujgce wiecej niz jedng wade rozwojowg narzadu
(zespot wad), wrodzone zaburzenie (wada) neurorozwojowa, czy choroba rzadka ujawniajaca
sie w wieku wczesnodzieciecym. Ponizej przedstawiono istotne dla zrozumienia potrzeby
Programu definicje, podziaty i klasyfikacje wad rozwojowych oraz inne waine watki
diagnostyczno-terapeutyczne dotyczace dziedziny wrodzonych zaburzeh rozwoju i chordb
rzadkich wieku dzieciecego.

Etiologia zaburzen rozwojowych

Etiologia zaburzen rozwoju jest niezwykle ztozona. Jak wspomniano wyzej diagnostyka
wrodzonych zaburzen rozwojowych z reguty wymaga dtugich, pracochtonnych oraz
kosztownych badan, ktére nie zawsze koriczg sie sukcesem. Znanych jest kilka tysiecy
zespotow dysmorficznych u dzieci, czasem wspotistniejgcych z wadami rozwojowymi. Ta
mnogos¢ oraz réznorodnosc zespotdw z wadami rozwojowymi, stosunkowo niska czestosc ich
wystepowania, trudnosci w ocenie cech dysmorficznych, szczegdlnie u noworodka
podlegajgcego interwencji medycznej oraz zmieniajgce sie cechy fenotypowe wraz z wiekiem
dziecka, powodujg trudnosci w sformutowaniu ostatecznego rozpoznania. Pomimo postepu w
genetycznej diagnostyce medycznej w prawie 40% przypadkdw przyczyna zaburzen rozwoju
pozostaje nieokreslona.

Czynniki genetyczne odgrywajg istotng role w etiopatogenezie zaburzen rozwojowych,
obejmujg: aberracje chromosomowe, w tym mikroaberracje, choroby monogenowe
dziedziczone zgodnie z prawami Mendla, choroby o ztozonej etiologii z nie-mendlowskim
trybem dziedziczenia oraz zaburzenia o etiologii oligo- lub poligenowej, a takze choroby
wieloczynnikowe (mieszany wptyw czynnikéw genetycznych i srodowiskowych) (Tab. 1).
Istotne jest odrdznienie wad uwarunkowanych genetycznie od tych wywotanych czynnikami
Srodowiskowymi (teratogenny biologiczne, chemiczne, fizyczne) czy czynnikami
mechanicznymi i naczyniowymi w czasie rozwoju ptodu.

Tabela 1. Podziat etiologiczny choréb uwarunkowanych genetycznie.

Rodzaj zaburzenia genetycznego

Aberracje liczcbowe
Aberracje chromosomowe |Aberracje strukturalne, w tym mikroberracje/aberracje submikroskopowe

Mozaikowos$¢é somatyczna/germinalna

Dziedziczenie mendlowskie
Choroby monogenowe

Autosomalne dominujace
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Autosomalne recesywne
Sprzezone z chromosomem X recesywne
Sprzezone z chromosomem X dominujgce

Inne choroby (o nie-
mendlowskim
dziedziczeniu)

Mutacje dynamiczne

Choroby mitochondrialne
Rodzicielskie pietnowanie genomowe
Inne zaburzenia epigenetyczne
Mutacje komdrek somatycznych
Mozaikowatosé¢

Choroby oligo- lub
poligenowe

Dziedziczenie wielogenowe

Choroby wieloczynnikowe

Potfaczenie dziatania czynnikéw srodowiskowych z czynnikami genetycznymi

lub wptywem zmian epigenetycznych

W praktyce klinicznej wyrdznia sie:
e wady rozwojowe duze
e wady rozwojowe mate.

Duze wady rozwojowe to takie, ktére powodujg powazine nastepstwa dla zdrowia
ptodu lub noworodka i z reguty wymagajg interwencji medycznej (np. wada dysraficzna, wada
serca, rozszczep wargi i podniebienia, przepuklina pepowinowa, zarosniecie przetyku,
dwunastnicy, jelita czy odbytu). Czasem duze wady rozwojowe majg charakter letalny.

Z kolei mate wady (tzw. drobne anomalie lub cechy dysmorficzne) nie zagrazajg zyciu
lub zdrowiu, z reguty nie wymagaja leczenia chirurgicznego. Mogg stanowi¢ jedynie defekt
kosmetyczny albo pierwszy objaw ztozonego zespotu wielu zaburzen rozwojowych, w tym
globalnego opdinienia rozwoju dziecka widocznych dopiero z czasem osiggania kamieni
milowych w rozwoju dziecka. Czes¢ z nich wystepuje jako wariant budowy ciata (cecha
osobnicza) i wystepuje u ok. 5% zdrowej populacji. Do grupy matych wad rozwojowych zalicza
sie: wyrosla przeduszne, szczeline teczowki, krétkie wedzidetko, rozdwojony jezyczek,
dodatkowy palec (polidaktylia), izolowane zrosniecie poszczegdlnych palcéw (syndaktylia),
skrécenie i skrzywienie pigtych palcdw u rgk w pfaszczyznie poziomej dtoni (klinodaktylia),
dodatkowg brodawke sutkowg, koslawos¢ stawdw, znamiona przebarwieniowe skory,
wnetrostwo.

Czasem mate wady sg markerem duzej wady rozwojowej (ptetwiastos¢ szyi versus
wada serca w zespofach Noonan i Turnera). W wielu zespotach sg na tyle specyficzne i
unikalne, ze niejednokrotnie (wraz z innymi objawami mniej specyficznymi) stanowig
wskazéwke diagnostyczng (np. réznobarwnosé teczowek w zespole Waardenburga lub
wywiniecie czesci dolnej powieki w zespole Kabuki). Znajomos¢ ich pozwala klinicyscie
natychmiast w trakcie badania przedmiotowego na postawienie wstepnego rozpoznania i
wyboér odpowiedniego modelu postepowania diagnostycznego, umozliwiajgcego weryfikacje




,Program polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych
u noworodkow i niemowlat.
Poprawa opieki perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolno$laskiego.”

rozpoznania.

W dysmorfologii opisuje sie takie zjawisko efektu dodawania matych wad
rozwojowych. Dotyczy to sytuacji, w ktorej u jednej osoby wystepuje kilka matych wad
rozwojowych / cech dysmorfii ciata. Czasem zdarza sie, ze jest to przypadek losowy, czesciej
natomiast zmiany te wskazujg na okreslony zespot dysmorficzny.

Kolejny podziat wad rozwojowych majacy znaczenie kliniczne to podziat na:

¢ wady izolowane, ktére wystepuja pojedynczo,
e wady mnogie (wielowadzie) zwigzane z innymi licznymi problemami zdrowotnymi dziecka.

Wedtug Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojowych (PRWWR) wada izolowana
to jedna lub kilka wad w obrebie jednego uktadu/narzadu. Mnogie wady definiowane s3
natomiast jako obecnos¢ dwadch lub wiecej duzych wad rozwojowych dotyczgcych co najmniej
dwéch z  wymienionych uktadéw: sercowo-naczyniowego, moczowo-ptciowego,
szkieletowego, pokarmowego, oddechowego, czy mdzgowia. Szacuje sie, ze 2/3 wszystkich
wad rozwojowych to wady izolowane, a pozostatg 1/3 stanowig mnogie wady wrodzone.

Klasyfikacja syndromologiczna dotyczy wad mnogich, a wiec wspotistnienia dwdch lub
wiecej wad wrodzonych, wyrdznia réznego typu defekty morfologiczne wystepujace pod
postacig mnogich wad rozwojowych, takie jak:

e sekwencje

e skojarzenia (asocjacje)
e kompleksy

e zespoty

W sekwencjach (grupa wad wynikajaca z pojedynczego, znanego lub przypuszczalnego
defektu rozwojowego lub spowodowana czynnikami mechanicznymi) pojedynczy, pierwotny
defekt zapoczatkowuje kaskade nieprawidtowosci, z ktérych kazda wynika bezposrednio lub
posrednio z pojedynczego defektu pierwotnego. Np. sekwencja skgpowodzia / matowodzia
czyli sekwencja Potter, w ktérej pierwotnym defektem jest agenezja nerek, prowadzaca, z
powodu braku wytwarzania moczu do deformacji (mikrognacja i stopy szpotawe), sekwencja
Pierre'a Robina z rozszczepem podniebienia lub wysokim, gotyckim podniebieniem,
niedorozwojem zuchwy oraz zapadaniem sie jezyka (tendencja ruchu jezyka do tytu
doprowadzajgca do niedroznosci czesci ustnej gardta i wystgpienia znacznego stopnia
zaburzen oddychania). Innymi przyktadami sekwencji s3: sekwencja lateralizacji (zaburzenia
osi lewo-prawej we wczesnym okresie embriogenezy — heterotaksja), sekwencja
holoprosencefalii, sekwencja wad cewy nerwowej, sekwencja dysplazji przegrodowo-ocznej
(septo-optical dyspasia), sekwencja Klippela i Feila, sekwencja wczesnej niedroznosci cewki
moczowej (zwana Prune Belly Syndrome), sekwencja wynicowania pecherza moczowego czy
kloaki, sekwencja malformacji przegrody moczowo-ptciowej, sekwencja dysplazji ogoniastej
(zwana Caudal Regression Syndrome), czy sekwencja pasm owodniowych.
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Skojarzenie (asocjacja) wad oznacza nielosowe, czestsze niz przypadkowe i niestate
wystepowanie wad o nieznanej etiologii Poszczegdlne wady wchodzace w skfad asocjacji
wystepujg razem, ale obraz kliniczny nie jest na tyle staty, aby okresla¢ go nazwa zespotu
(asocjacja VATER/VACTERL, MURCS, PHACE). Termin okreslajacy skojarzenie jest zazwyczaj
akronimem pochodzgcym od nazw wystepujgcych w nim wad (tab. 2).

Tabela 2. Przyktadowe asocjacje.

Asocjacja VATER/VACTERL:

Vertebral anomalies (wady kregdw)

Anal atresia (zarosniecie odbytu)

Cardiovascular anomalies (wady uktadu sercowo-naczyniowego)
Tracheoesophageal fistula (przetoka tchawiczo-przetykowa)
Esophageal atresia (zaro$niecie przetyku)

Renal or Radial defects (wady nerek lub kosci przedramienia i kciuka)
Limb defects (wady koriczyn)

Asocjacja MURCS:

Mullerian duct (aplazja przewoddéw Miillera)

Renal agenesis (agenezja nerki)

Cervicothoracic Somite defects (wady odcinka szyjnego i piersiowej kregostupa)

Asocjacja PHACE:

Posterior fossa brain malformation (wady tylnego dotu czaszki)
Hemangiomas, large facial (rozlegte naczyniaki twarzy)

Arterial anomalies (nieprawidtowosci dotyczgce tetnic)
Cardiac anomalies (wady serca)

Eye abnormalities (zaburzenia okulistyczne)

Z kolei, kompleksy dotyczg pewnej grupy wad rozwojowych réznych struktur
znajdujgcych sie w czasie rozwoju zarodkowego w tej samej okolicy ciata (niedorozwdj
potowiczy twarzy; agenezja kosci krzyzowej z hipoplazjg miednicy i konczyn dolnych czy
,»2espot braku pepowiny” [Limb-Body Wall Complex]).

Zespotem okreSlamy zbioér / zespot wielu pierwotnych malformacji tworzacy
specyficzny i unikalny obraz kliniczny, powodowany przez znany, przypuszczalny lub nieznany
czynnik etiologiczny. Do najlepiej poznanych zespotéw wad, czyli réinych defektow
morfologicznych o wspdlnej, najczesciej genetycznej etiologii nalezg m.in. zespét Downa,
Edwardsa, Williamsa, Wolffa i Hirschhorna, czy zespdt Smitha, Lemlego i Opitza, Beckwitha i
Wiedemanna oraz zespot Sotosa i inne.

Zespoty dysmorficzne obejmujg unikalne, patogenetycznie powigzane ze sobg objawy,
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takie jak odrebnosci w budowie ciata, niejednokrotnie wady rozwojowe réznych narzaddéw
oraz czesto opdznienie rozwoju psychoruchowego i/lub intelektualnego. Dziedzina zajmujaca
sie diagnostyka zespotéw dysmorficznych czy wad rozwojowych nazywa sie dysmorfologia.
Obecnie znanych jest kilka tysiecy zespotow dysmorficznych. Ich rozpoznanie, i co za tym idzie,
wiedza o przebiegu naturalnym choroby sg niezwykle istotne dla optymalizacji opieki
lekarskiej (m.in. profilaktyki majgcej na celu zapobieganie potencjalnym powiktaniom
charakterystycznym dla danego zespotu, okreslenia rokowania oraz odpowiedniego
postepowania terapeutycznego), wiarygodnego poradnictwa genetycznego w rodzinach oséb
chorych oraz dla celéw poznawczych okreslajgcych przyczyny i mechanizmy powstawania
wrodzonych zespotédw dysmorficznych. Zespotom dysmorficznym moga towarzyszy¢ wady
rozwojowe réznych uktaddéw i narzadéw. Jednak w wiekszosci przypadkéw wady rozwojowe
poszczegdlnych narzagddw s3 izolowane, to znaczy nie zwigzane z zadnym innym problemem
zdrowotnym dziecka i majg etiologie wieloczynnikowa.

Objawy zespotéw dysmorficznych sg bardzo réznorodne, obejmuja:

e wady rozwojowe narzadow wewnetrznych,

e cechy dysmorficzne catego ciata: twarzy, czaszki, wtoséw, skéry, szyi, tutowia, konczyn,
dtoni, stép, paznokci i zewnetrznych narzgddéw ptciowych,

e zaburzenie rozwoju psychoruchowego,

e zaburzenie rozwoju somatycznego (pre- i postnatalnego).

Na przyktad aberracje chromosomowe manifestujg sie zestawem licznych objawoéw
klinicznych, a nie jedng, izolowang wadg rozwojowg. W praktyce klinicznej przyjete jest
sformutowanie ,fenotyp chromosomowy” pacjenta, ktory pozwala niekiedy na podstawie
charakterystycznych/specyficznych objawdw na zasugerowanie rozpoznania konkretnej
aberracji chromosomowej, badz wskazuje na jej silne podejrzenie (Tab. 3).

Tabela 3. Objawy kliniczne zespotéw dysmorficznych u dzieci.

opdznienie rozwoju psychoruchowego i intelektualnego

nieprawidtowe napiecie miesniowe

strukturalne wady wrodzone

prenatalne oraz postnatalne zaburzenie rozwoju somatycznego

cechy dysmorfii ciata: twarzy, czaszki, szyi, tutowia, koriczyn, dtoni, stép, paznokci,
narzaddw ptciowych, wtosow i skéry

zaburzenia behawioralne

Podsumowanie

Umieralno$¢ niemowlat nie jest jedynym problemem zwigzanym z wrodzonymi
wadami rozwojowymi. Innymi waznymi problemami dzieci i ich rodzin z wrodzonymi wadami
rozwojowymi sg: wielonarzgdowosc i przewlektos¢ schorzen towarzyszacych, niejednokrotne
wspotistnienie niepetnosprawnosci fizycznej i intelektualnej, brak leczenia przyczynowego,
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problemy psychologiczne u rodzicédw dziecka, izolacja spoteczna chorych i ich rodzin.

Chociaz obserwuje sie znaczny postep w szeroko rozumianym leczeniu dzieci z
wrodzonymi wadami rozwojowymi, to jednak wyniki leczenia wielu z nich, szczegélnie wad
mnogich lub zespotéw wad, sg ciggle niezadowalajgce. Takze mimo podejmowanych dziatan
profilaktycznych, wobec niepoznanej etiologii wielu wrodzonych wad rozwojowych, dziatania
te sg tylko czesciowo skuteczne. Niezmiernie istotnych elementem poprawy opieki nad
noworodkami i niemowletami z wrodzonymi wadami rozwojowymi jest skoordynowana
opieki medyczna, ktéra obejmowataby konsylium niezbednych specjalistéw i ukierunkowanie
terapii po postawieniu rozpoznania. Moze to by¢ najwazniejszym problem w systemie opieki
nad dzieckiem z wrodzong wada rozwojowa.

W zwigzku z powyiszym wrodzone wady rozwojowe stanowig ciggle waziny i
nierozwigzany problem medyczny i spoteczny.

2. Dane epidemiologiczne.

Czestos¢ wystepowania wrodzonych zaburzen rozwojowych wsréd noworodkdéw zywo
urodzonych wynosi w krajach rozwinietych okoto 2-3%, za$ w$réd martwo urodzonych do
10%. Natomiast ponad 50% ptoddéw z ciezkimi wadami rozwojowymi ulega obumarciu i
poronieniu we wczesnym okresie trwania cigzy.

Dzieki postepowi w opiece nad kobietg ciezarng, obnizeniu czestosci wystepowania
wczesniactwa oraz dzieki intensywnej terapii noworodkéw znaczgco obnizono umieralnosc
noworodkdéw oraz niepetnosprawnos$¢ dzieci z przyczyn okotoporodowych. Wspdtczynnik
umieralnosci niemowlagt w Polsce obnizyt sie w latach 1998—-2009 z 9,53%0 do 5,57%0 (GUS).
W wielu krajach ekonomicznie wysoko rozwinietych na plan pierwszy wsrdéd przyczyn
zachorowan, umieralnosci niemowlat, a takze w strukturze hospitalizacji zaczety przewazaé
wrodzone wady rozwojowe. W latach 1998-2008 w Polsce w strukturze umieralnosci
niemowlat wrodzone wady rozwojowe stanowity 31-34% (GUS).

Czestos¢ wystepowania wszystkich duzych wad wrodzonych w Polsce (wedtug danych
PRWWR w latach 2005-2006) wynosita 182,0 na 10 000 urodzen. W latach 1998-2008 z terenu
objetego  PRWWR zgtoszono 52 737 dzieci w wrodzonymi wadami rozwojowymi.
Wspotczynnik czestosci wystepowania WWR w latach 1998-2008 wynosit 174,8 na 10 0000
urodzen, co stanowi 1,71 na 100 urodzen (1,71%). Oznacza to, ze w Polsce rocznie rodzi sie
okoto 7 tysiecy dzieci z co najmniej jedng powazng wadg rozwojowa (www.rejestrwad.pl).

W Wojewddztwie Dolnoslgskim w latach 1998-2008 urodzito sie ogdtem 209 495
dzieci, u 4680 z nich zdiagnozowano wade rozwojowg (u pacjentéw zgtoszonych do Rejestru),
co stanowi 161,1 na 10 000 urodzen. Standaryzowany wspotczynnik czestosci jest istotnie
statystycznie rézny od standaryzowanego wspétczynnika czestosci dla rejestru europejskiego
EUROCAT (czestos$¢ standaryzowana 159,4 w wojewddztwie dolnoslgskim w poréwnaniu do
czestosci standaryzowanej 248,7 w danych europejskich EUROCAT).


http://www.rejestrwad.pl/
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W 2020 roku na terenie Dolnego Slaska urodzito sie 25 713 dzieci. Oznacza to, ze w
2020 roku w wojewodztwie dolnoslaskim urodzito sie 447 noworodkéw ze strukturalng
wada rozwojowqa (wedtug danych PRWWR). Natomiast wedtug rejestru EUROCAT w 2020
roku powinno urodzi¢ sie 638 noworodkéow ze strukturalng wadg rozwojowq (czestos¢
standaryzowana wedtug EURCAT to 248,7 na 10 000 urodzen). Ponadto rejestry te (PRWWR i
EUROCAT) nie obejmujg noworodkéw z wrodzonym zaburzeniem rozwoju bez wady
strukturalnej narzadéw wewnetrznych.

Najnowsze dane uzyskane z PRWWR (nieopublikowane) wskazujg, ze czestosé
wrodzonych wad rozwojowych na Dolnym Slasku zwiekszyta sie w stosunku do lat 1998-2008:
w 2019 roku - 279,7 na 10 000 urodzen, w 2020 roku 267,6 na 10 000 urodzen, a w 2021 roku
268,5 na 10 000 urodzen.

Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych. Czestos¢ wystepowania wrodzonych wad
rozwojowych w wojewddztwie dolnoslgskim w latach 2019-2021 (na 10 000 urodzen zywych)

LIC.Z ba. Urodzenia | Czestos¢
Lata dzieci .
. zywe na 10 000
z wadami
2019 753 26922 279,7
2020 688 25713 267,6
2021 656 24431 268,5
2019-2021 2097 77066 272,1

Choroby rzadkie, z reguty zwigzane z wrodzonym zaburzeniem rozwoju stanowig
istotne wyzwanie opieki zdrowotnej i spotecznej, dotykajgc 6-8% populacji kazdego kraju. W
Polscer to okoto 2-3 miliony o0s6b (Plan na Rzecz Choréb Rzadkich,
https://monitorpolski.gov.pl/M2021000088301.pdftixd co f=0OTI3NzUyY2YtNDY20S00Y2NjL
TIINzZAtOWUwOGEWYWMxMDkx~). Rocznie na terenie Dolnego Slaska rodzi sie okoto 1300
do 1800 noworodkdow z chorobg rzadka, ktéra ujawni sie do 2 roku zycia u 975 dzieci (75%
choréb rzadkich).

W Polsce brak jest rejestru dla chordb rzadkich, w tym wrodzonych zaburzen w rozwoju

u dzieci, stad brak szczegdtowych danych statystycznych obejmujgcych choroby rzadkie, w tym
wrodzone zaburzenia rozwoju. Petna lista rejestréw choréb rzadkich w Europie jest dostepna
na stronie ORPHANET (www.orpha.net). Mozna tam réwniez znalez¢ informacje o liczbie

zidentyfikowanych chorych z dang chorobg rzadkg, a tam, gdzie to mozliwe, czestosé
wystepowania w populacji danej choroby rzadkie;.

3. Opis obecnego postepowania.

Okres prenatalny
Obecnie w Polsce funkcjonuje Program Badan Prenatalnych w ramach Koordynowane;j
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Opieki Ciezarnych (KOC), dzieki ktéremu w wiekszosci diagnozowane sg wady struktury
narzgdéw wewnetrznych u ptodéw oraz niektére genetycznie uwarunkowane zespoty wad (na
trisomia chromosomu 21, 18 i 13). W przypadku rozpoznania wady rozwojowej u ptodu lub jej
wysokiego ryzyka, kobiety ciezarne sg pod wzmozong opieka zgodnie z rekomendacjami
Polskiego Towarzystwa Ginekologdw i Pofoznikdbw oraz Polskiego Towarzystwa
Perinatologicznego. W przypadku zdiagnozowania u ptodu wady okreslanej jako letalna (wada
nierokujaca, zgon ptodu przed urodzeniem, w trakcie porodu oraz zgon noworodka po jego
urodzeniu), kobieta ciezarna jest objeta skoordynowang opieka w ramach Programu
Hospicjum Perinatalnego prowadzonego przy Hospicjach dla Dzieci. Opieka skoordynowana
jest systemowo zorganizowana tylko dla kobiet ciezarnych, u ktérych w badaniach
dodatkowych (USG, NMR, badanie genetyczne) zostato postawione rozpoznanie wady letalnej
u ptodu. Opieka skoordynowana obejmuje nie tylko konsultacje lekarzy specjalistéw, ale takze
opieke potoznej i psychologa, zarédwno przez porodem i urodzeniem dziecka, jak i
bezposrednio po urodzeniu dziecka. W pozostatych przypadkach zdiagnozowanie wady u
ptodu, ktéra nie jest okreslana jako letalna, brak jest opieki skoordynowane;.

Okres noworodkowy

Noworodki rodzga sie szpitalach potozniczych z oddziatami noworodkowymi, ktére sg
klasyfikowane wedtug trzech pozioméw referencyjnosci (I, 11 i Ill). Dostepne swiadczenia
gwarantowane umozliwiajg wtasciwe postawienie rozpoznania wady strukturalnej narzadu,
czy organu noworodka dzieki badaniom obrazowym. Dziatania medyczne w tej grupie
pacjentéw sg dobrze okreslone w zaleceniach Polskiego Towarzystwa Neonatologicznego
(Standardy Opieki Medycznej nad Noworodkiem w Polsce, wydanie IC, uzupetnione, 2021).
Wyraznymi brakami w systemie swiadczen gwarantowanych opieki nad noworodkiem i
niemowleciem z wrodzong wadg rozwojowa s3:
- dostepnosé konsultacji wysokospecjalistycznych, w tym genetycznych i metabolicznych
- dostepnos¢ konsylium specjalistéw réznych dziedzin (wediug potrzeb zdrowotnych
noworodka) w skoordynowanym dziataniu, szczegdlnie dla terenowych oddziatow
noworodkowych
- brak opieki psychologicznej nad matka i rodzing dziecka z wadg rozwojowa,
- dostepnos¢ szerokoprzepustowych badan genetycznych, niezbednych do postawienia
wiasciwej diagnozy zespotu wad rozwojowych, zespotu dysfunkcji wielu narzgdow, czy
wrodzonej wady neurorozwojowej,
- dostepnos¢ opieki pielegnacyjnej dla dziecka wysokiego ryzyka chorobowosci i
niepetnosprawnosci  wynikajgcej z wrodzonej wady rozwojowe] czy zespotu
wad/chordéb/dysfunkcji.

Okres niemowlecy oraz okres po wypisaniu dziecka ze szpitala
noworodkowego/pediatrycznego

W przypadku podejrzenia wady rozwojowej, czy zaburzenia neurorozwojowego u
dziecka okresie niemowlecym i bedgcego w opiece ambulatoryjnej, jest ono kierowane do
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wtasciwej poradni specjalistycznej (czasem wielu poradni specjalistycznych) o réznych
lokalizacjach celem konsultacji i/lub wykonania badania specjalistycznego. W praktyce rodzice
dziecka spotykajg sie na starcie z trudno$ciami na poziomie rejestracji (odlegta lokalizacja
poradni od miejsca zamieszania, trudnosci z dodzwonieniem sie do wtasciwej poradni, odlegte
terminy wizyt w poradni), co sie tgczy z trudnosciami w dostepnie do odpowiednich
specjalistow. Wszelkie zalecane konsultacje specjalistyczne sg  Swiadczeniami
gwarantowanymi, jednak brak jest mozliwosci potaczenia wiedzy wielu specjalistow w
skoordynowane dziatanie (konsylium specjalistéw).

Niezmiernie istotnym elementem opieki w trybie ambulatoryjnym nad noworodkiem i
niemowleciem z rozpoznang lub podejrzewang wrodzong wadg rozwojowgq jest udzielnie
wsparcia na starcie dtugoletnich i przewlektych dziatan diagnostyczno-terapeutycznych
skupionych wokét dziecka z wrodzonym zaburzeniem i jego rodzing. Powyisze wsparcie jest
rozumiane jako rekomendacje specjalistow skupionych w konsylium, dotyczace procedur
diagnostycznych i terapeutycznych dla noworodka i niemowlecia z wada rozwojowa oraz
rekomendacje fizjoterapeutyczne udzielone na podstawie ustalenia potrzeb
terapeutycznych. Wsparcie ma na celu postawianie wtasciwego rozpoznania i ustalenie
odpowiedniego postepowania.

Proponowany program polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad
rozwojowych u noworodkdw i niemowlat skupia sie w ramach dostepnych srodkéw na realne;j
poprawie opieki perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolnoslgskiego. Zatozeniem Programu
jest zorganizowanie skoordynowanej opieki wielospecjalistycznej (w trybie konsylium
specjalistéw, diagnozy potrzeb fizjoterapeutycznych oraz konsultacji psychologicznej i
pielegniarskiej) dla noworodka lub niemowlecia z rozpoznang wrodzong wadg rozwojowg lub
podejrzeniem wady rozwojowej hospitalizowanego na oddziale noworodkowym i
pediatrycznym oraz bedacego w opiece ambulatoryjnej. Realizujgc proponowany ponizej
Program zostang uzupetnione luki / biate plamy w systemie $wiadczen gwarantowanych opieki
nad noworodkiem i niemowleciem z wrodzong wadg rozwojowa.

. Cele programu polityki zdrowotnej i mierniki efektywnosci jego realizacji

1. Cel gtéwny.

Najwazniejszym celem programu polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego
wykrywania wad rozwojowych u noworodkdéw i niemowlat jest realna poprawa opieki
perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolnoslgskiego w zakresie:

- wczesnej wykrywalnosci wad i zaburzen rozwojowych u noworodkdow i niemowlat

- wprowadzenia kompleksowej i skoordynowanej opieki (poprzez konsylia lekarskie)
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-holistycznej opieki uwzgledniajacej opieke psychologiczng nad cafg rodzing pacjenta
oraz wsparcie formalno-logistyczne dla rodzicow dziecka z wadg rozwojowa w jego pierwszym
okresie zycia (okres noworodkowo-niemowlecy).

Konsylia wielospecjalistyczne przyspieszg postawienie wtasciwej diagnozy medycznej
u dziecka z zaburzeniem rozwoju, natomiast opieka psychologiczna oraz wsparcie formalno-
logistyczne dla catej rodziny pacjenta poprawi jako$é zycia rodziny.

2. Cele szczegotowe.

Najistotniejszym zagadnieniem programu jest poprawa opieki nad noworodkiem i
niemowleciem z wadg rozwojowa. Wady rozwojowe sg diagnozowane w oddziatach
szpitalnych i poradniach specjalistycznych w ramach dostepnych, refundowanych procedur
diagnostycznych bedacych swiadczeniami gwarantowanymi, jednak diagnostyka jest ztozona
z wielu pojedynczych konsultacji, kolejnych odrebnych badan zlecanych przez poszczegdinych
specjalistébw. Brakuje koordynacji tego ztozonego dziatania. Istotne jest rdwniez, ze
efektywnosé i tempo diagnostyki w duzym stopniu zalezy od osobistej aktywnosci i mozliwosci
ekonomicznych rodzicow/opiekunéw dziecka z wadg/zaburzeniem rozwoju. Problem
medyczny zwigzany z wada rozwojowg u dziecka nalezy takze traktowac jako problem
psychologiczny, spoteczny i logistyczny dla funkcjonowania catej rodziny dziecka z wada
rozwojowa.

Zatozeniem programu jest wsparcie specjalistow w diagnostyce i ustaleniu terapii w
ramach skoordynowanej opieki nad dzieckiem z wadg rozwojowg oraz wsparcie rodziny
dziecka, ktéra na czele z dzieckiem jest gtéwnym beneficjentem Programu. Dlatego w
proponowanym programie wyszczegolnione cele szczegotowe to:

1.

- skrécenie czasu do postawienia witasciwego rozpoznania choroby przebiegajacej z wadg
rozwojowa i niestrukturalnym zaburzeniem rozwoju,

- zorganizowanie grupy specjalistdw réznych dziecin na terenie Dolnego Slgska wspierajacych
lekarzy specjalistow pracujgcych na oddziatach noworodkowych i pediatrycznych oraz lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej (POZ), ktérzy poprzez konsylia wielospecjalistyczne bedg
wspierali lekarzy prowadzacych,

2.

- wsparcie rodziny dziecka w wieku noworodkowym i niemowlecym, u ktérego stwierdzono
wade rozwojowa, zaburzenie rozwoju stanowigce zagrozenie niepetnosprawnoscig poprzez
skoordynowang medyczng opieke specjalistyczng, wsparcie psychologiczne i formalne,

- dziatania edukacyjne dla rodzicow i catych rodzin dziecka z wadg rozwojowa, w zakresie zasad
opieki nad dzieckiem w okresie niemowlecym, priorytetdw zdrowotnych dziecka i spotecznych
rodziny przez tworzenie krétkich poradnikéw z praktycznymi informacjami o chorobie dziecka,
o rozwoju dziecka i zagrozeniach w rozwoju dziecka z wadg rozwojowa,

3.

- dziatania edukacyjne (konferencje) dedykowane pracownikom ochrony zdrowia pionu
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pediatrycznego dotyczgce ustalenia rozpoznania, postepowania terapeutycznego, w tym
rehabilitacyjnego i wsparcia dziecka z wadg rozwojowgq oraz jego rodziny, a takze komunikacji
personelu medycznego z rodzicami dziecka z wada rozwojowa i zagrozonego
niepetnosprawnoscig, co ma wptyngé na poprawe jakosci opieki nad dzieckiem z wadg
rozwojowa

4,

- analiza danych statystycznych wystepowania wad rozwojowych, zaburzen rozwoju
noworodkdéw i niemowlat okreslonych w grupie docelowej,

- wprowadzenie przez Koordynatora Programu wtasciwego kodowania wad rozwojowych
(kod ICD10 i kod ORPHA) w celu prowadzenia odpowiedniego monitoringu, ktére umozliwiajg
obiektywng i precyzyjng ocene stopnia realizacji celéw programu polityki zdrowotnej,

5.

- uzyskanie danych dotyczacych zapotrzebowania na specjalistyczng opieke medyczng,
diagnostyke, terapie i rehabilitacje dla dzieci z wadami wrodzonymi,

- opracowanie rekomendacji diagnostycznych i terapeutycznych u dziecka z wadg rozwojowa.

Wartosci dodane

Podstawg programu jest unikanie wykluczenia i przeciwdziatanie wykluczeniu. W
zwigzku z tym szczegdlng uwage w programie zawraca sie na grupy dewaloryzowane:
spotecznie (np.: ubogie rodziny, zamieszkanie daleko od medycznych centréw
specjalistycznych), fizycznie (np.: niepetnosprawnos¢ u jednego z rodzicéw dziecka) jak i
etnicznie (np.: uchodzZcy z Ukrainy, rodziny romskie). Dzieci i rodziny z grupy defaworyzowane;j
bedg priorytetowo objete opieka i wsparciem merytorycznym.

Kolejng wartoscig dodang sg dziatania edukacyjne, jakie zostang podjete w ramach
Programu polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych u
noworodkdéw i niemowlat. Planowane sg dziatania edukacyjne skierowane zaréwno do lekarzy
neonatologdéw, pediatréow, lekarzy POZ i innych specjalistdw oraz do rodzicéw urodzonego
dziecka z rozpoznaniem wady rozwojowe;j i zaburzeniem rozwoju lub z podejrzeniem wyzej
zdefiniowanego zaburzenia.

Wazng wartoscig dodang jest wsparcie powstania osrodka eksperckiego na terenie
Wojewddztwa Dolnoslgskiego zajmujgcego sie diagnostyka i opieka nad pacjentami z wadg
rozwojowq i rzadkimi chorobami z zaburzeniem rozwoju u dzieci powstanie algorytmu
postepowania, co znaczgco utatwi prace zespotu, a w dalszym dziataniu skréci czas
rozpoznania.

3. Mierniki efektywnosci realizacji Programu.

Monitorowanie chordob i problemdéw zdrowotnych jest niezwykle wazinym
elementem kazdego systemu ochrony zdrowia. Bez tego nie mozna okresli¢ skali problemu,
zapotrzebowania na okreslong opieke zdrowotng, nie mozina takie oceni¢ efektow
podejmowanych dziatan terapeutycznych i profilaktycznych.
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Mierniki Programu odniesiono do celéw Programu (celu gtéwnego i celéow
szczegdtowych). Miernikiem gtéwnego efektu Programu bedzie:
Ad. 1.
- okreslenie czasu (w miesigcach i latach) do uzyskania diagnozy. Parametr ten bedzie
korelowany z danymi krajowymi i europejskimi zwigzanymi z uptywem czasu do postawienia
wtasciwego rozpoznania wrodzonego zaburzenia rozwoju. Wyniki bedga sie rowniez odnosity
do opracowania ,Choroby rzadkie w Polsce. Stan obecny i perspektywy” autorstwa Marii
Libury.
- liczba dzieci objetych Programem z wadg rozwojowg, czy zaburzeniem neurorozwojowym
lub z podejrzeniem wady rozwojowej czy zaburzenia neurorozwojowego. Zaktada sie, ze
rocznie bedzie to okoto 500 dzieci i ich rodzin.
- wspotczynnik diagnostyczny (poziom wykrywalnosci przyczyn wad rozwojowych i zaburzenia
rozwoju) w stosunku do liczby dzieci wigczonych do Programu. Liczba zdiagnozowanych
poszczegdlnych wad rozwojowych bedzie korelowana z liczbg wynikajagcg z danych
statystycznych Kraju, Europy udostepnianych w literaturze medycznej, jak i w funkcjonujacych
rejestrach (Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych, EUROCAT i inne dostepne rejestry
choréb rzadkich).
Ad.2
- liczba wydanych kart informacyjnych z precyzyjnymi zaleceniami dla pacjenta i jego rodziny.
Zaktada sie wydanie 500 kart informacyjnych (paszport pacjenta) rocznie. Miernik ten bedzie
korelowany z liczng przyjetych pacjentéw i postawionych rozpoznan.
- wynik ankiety rodziny pacjenta (ankieta satysfakcji), ktéra zostanie przekazana kazdej
rodzinie dziecka z wadg rozwojowg objetego opieka Programu. Ankieta bedzie wypetniana
przez rodzicdw dziecka dwukrotnie: na poczatku trwania Programu dla konkretnego dziecka
oraz przy zakoiczeniu Programu. Rdznica czasowa dwdch ankiet to minimum 6 m-cy.
- liczba opracowan (broszur) edukacyjnych (dla rodzicéw. Planowang liczbe (pre-test)
opracowan, rekomendacji ocenia sie na 10 rocznie.
- liczba konferencji dla rodzicow i opiekunéw dziecka z zaburzeniem rozwoju.
Ad.3
- liczba konferencji dla specjalistow ochrony zdrowia (nie tylko lekarzy, ale i pielegniarek,
potoznych, terapeutéw) oraz dla spotecznosci rodzicéw dziecka z wadg rozwojowa. Planuje sie
dwie konferencje tematyczne do lekarzy i personelu medycznego (pielegniarki, potozne,
fizjoterapeuci, terapeuci).
Ad.4
- analiza statystyczna uzyskanych danych w poréwnaniu z danymi polskich i europejskich
rejestréw wad rozwojowych i wrodzonych zaburzen neurorozwoju, w tym z danymi PRWWR
Ad.5
- liczba opracowan statystycznych i medycznych oraz rekomendacji. Planowang liczbe (pre-
test) opracowan statystycznych i medycznych, rekomendacji ocenia sie na 10 rocznie.
- powstanie osrodka eksperckiego na terenie Dolnego Slaska dla wad rozwojowych,
zaburzen rozwoju i chordb rzadkich u dzieci. Planowanie wsparcie dotyczy powstania jednego

15



,Program polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych
u noworodkow i niemowlat.
Poprawa opieki perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolno$laskiego.”

osrodka.

Il Charakterystyka populacji docelowej oraz interwencji

1. Populacja docelowa.

Najnowsze dane uzyskane z PRWWR (nieopublikowane) wskazujg, ze czestosé
wrodzonych wad rozwojowych na Dolnym Slasku zwieksza sie w poréwnaniu do
wczesniejszych dostepnych danych: w 2019 roku - 279,7 na 10 000 urodzen, w 2020 roku
267,6 na 10 000 urodzen, a w 2021 roku 268,5 na 10 000 urodzen.

Wedtug danych GUS w 2024 r. liczba urodzen w Polsce wyniosta 252 tys., w 2023 roku
— 272 451. W 2023 roku na terenie Dolnego Slaska urodzito sie 19 524 dzieci. Oznacza to, ze
w 2023 roku w wojewddztwie dolnoslgskim urodzito sie 340 noworodkdw ze strukturalng
wadg rozwojowg (wedtug danych PRWWR). Natomiast wedtug rejestru EUROCAT w 2023 roku
powinno urodzi¢ sie 485 noworodkdéw ze strukturalng wadg rozwojowg. Ponadto rejestry te
(PRWWR i EUROCAT) nie obejmujg dzieci z wrodzonym zaburzeniem rozwoju bez wady
strukturalnej narzagdéw wewnetrznych. Choroby rzadkie dotyczg okoto 5% populacji. 75% z
tych choréb rzadkich z zaburzeniem rozwoju ujawnia sie do 2 r.z. (3,75% dzieci). Prawie
wszystkie wady rozwojowe u dzieci nalezg do choréb rzadkich z zaburzeniem rozwoju. Rocznie
na terenie Dolnego Slaska rodzi sie okoto 800 dzieci z chorobg rzadka, ktéra ujawni sie do 2
roku zycia. W tej grupie mieszczg sie dzieci z rzadkimi strukturalnymi wadami rozwojowymi, z
wielowadziem, z zespotem wad, z wrodzonym zaburzeniem neurorozwojowym.

Liczebnos¢ populacji, ktora zostanie wtgczona do Programu przy zachowaniu rownego
dostepu do dziatan oferowanych w ramach programu to 500 noworodkéw i niemowlat
w 2026 roku.

Program ma znaczenie dla poprawy jakosci zycia najmtodszych dzieci z wadami
rozwojowymi i zaburzeniem rozwoju oraz ich rodziny.

Biorgc pod uwage specyfike wad rozwojowych, zagrozenie niepetnosprawnoscia
intelektualng w przysztosci dzieci z wadami rozwojowymi, chorobe przewlektg dziecka na cate
jego zycia i wptyw na jego rodzine, to znaczenie edukacyjne programu obejmuje z kolei calg
spotecznos¢ dolnoslaska, czyli 2 miliony i 880 tysiecy osob.

Znaczenie catego programu poprawy opieki nad noworodkami i niemowletami z wadag
rozwojowg jest wieksze w regionie dolnoslgskim z uwagi na brak na terenie Wojewddztwa
Dolnoslgskiego referencyjnego osrodka eksperckiego dotyczgcego diagnostyki i leczenia wad
wrodzonych u dzieci, w tym chordb rzadkich oraz brak wysokospecjalistycznej kliniki / oddziatu
/ instytutu pediatrii dedykowanym wadom rozwojowym, wrodzonym wadom metabolizmu,
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czy ogolnie chorobom rzadkim z zaburzeniem rozwojowym u dzieci.

2. Kryteria kwalifikacji do udziatu w Programie oraz kryteria wytgczenia z programu.

Kwalifikacja do udziatu w Programie musi opiera¢ sie o klarowne kryteria.

Programem zostang objete noworodki i niemowleta z wadg rozwojowg lub podejrzeniem
zaburzenia w rozwoju. Wszyscy beneficjenci Programu sg mieszkancami Wojewddztwa
Dolnoslgskiego. Rodzice lub opiekunowie prawni dziecka muszg wyrazié¢ zgode na wtgczenie
dziecka do Programu.

Opis szczegotowy pacjentow kwalifikowanych do Programu:

- noworodek (okres zycia od 1 do 30 doby Zycia) z wadg rozwojowq lub podejrzeniem
zaburzenia rozwoju urodzony w szpitalu potozniczym i hospitalizowany na oddziale
noworodkowym na terenie Wojewddztwa Dolnoslgskiego,

- niemowle (okres zycia od 30 doby Zzycia do 12 miesigca zycia) z wadg rozwojowg lub
podejrzeniem zaburzenia rozwoju hospitalizowane na oddziale noworodkowym,
pediatrycznym, anestezjologii i intensywnej terapii dla noworodkéw i dzieci,

- niemowle (okres zycia od 30 doby zycia do 12 miesigca zycia) z wadg rozwojowa lub
podejrzeniem zaburzenia rozwoju pod opiekg ambulatoryjng lekarza POZ,

- niemowle (okres zycia od 30 doby zycia do 12 miesigca zycia) z wadg rozwojowgq lub jej
podejrzeniem oraz/lub z zaburzeniem rozwoju pod opiekg osrodkdw wczesnej interwenc;ji,
osrodkow rehabilitacyjnych dla dzieci czy neurologopedycznych.

Kryteria wigczenia do programu. Opis szczegétowy kwalifikowanych wad rozwojowych lub
zaburzen rozwoju lub podejrzenie wady rozwojowej lub zaburzenia rozwoju (jeden z
objawow lub kombinacja objawow):

Wady rozwojowe CUN, w tym wodogtowie, matogtowie,

Wady narzagdéw wewnetrznych (serca, przewodu pokarmowego, uktadu oddechowego,
uktadu moczowo-ptciowego, uktadu endokrynnego),

Wady uktadu kostnego, w tym wady korczyn,

Wrodzone zmiany skérne: podejrzenie genodermatoz,

Padaczka ujawniajgca sie w okresie noworodkowo-niemowlecym,

Nieprawidtowe napiecie mie$niowe (hipotonia lub hipertonia miesniowa),

Niedobdr masy ciata (hipotrofia ptodu, stabe przyrosty masy ciata, zaburzenie karmienia),
Niedostuch,

Wady okulistyczne,

Zaburzenia hematologiczne np.: neutropenia, niedokrwistos¢, matoptytkowosé,
Nieprawidtowy rozwdj psychoruchowy,

Dysmorfia twarzy, rak, stop, tutowia, dysmorfia ciata przy nieprawidtowym rozwoju
psychoruchowym,

Podejrzenie wrodzonej wady metabolizmu.
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Kwalifikowani pacjenci ogdlnie sg podzieleni na dwie grupy:

Noworodki i niemowleta wymagajgce interwencji na oddziatach noworodkowych, oddziatach
intensywne] terapii lub oddziatach o profilu pediatrycznym i wymagajace dtugotrwatej
hospitalizacji. Dla tych noworodkéw / niemowlat planowane jest konsylium z udziatem lekarzy
prowadzacych i specjalistow z Programu.

Noworodki i niemowleta wypisane po urodzeniu do domu pod opieke ambulatoryjng lekarza
POZ, lekarza specjalisty czy terapeuty w Poradni Specjalistycznej. Dla tych noworodkéow /
niemowlat planowane jest konsylium z udziatem specjalistéw z Programu oraz badania
dodatkowe (np. USG, konsultacja specjalistyczna)

Osobami zgtaszajgcymi pacjenta do programu s3:

- lekarz oddziatowy (pracujgcy na oddziale szpitalnym),

- lekarz prowadzacy czy lekarz specjalista z Poradni Specjalistycznej (neonatolog, pediatra,
neurolog dzieciecy, kardiolog dzieciecy, chirurg dzieciecy, hematolog dzieciecy, nefrolog
dzieciecy, endokrynolog dzieciecy, genetyk kliniczny i inni),

- lekarz POZ,

- pielegniarka patronazowa,

- rehabilitant,

- neurologopeda,

- rodzice.

Zgtoszenie pacjenta do Programu bedzie przyjmowane telefonicznie (kontakt z
Koordynatorem Programu) lub e-mailowo (adres internetowy Programu), zgodnie z kryteriami
wigczenia. Osoba zgtaszajgca pacjenta do Programu musi przedstawié dokumenty medyczne
pacjenta (po wczesniejszym wyrazaniu pisemnej zgody przez rodzicdw / opiekundw pacjenta).
Za merytoryczne zakwalifikowanie pacjenta do programu odpowiada przewodniczacy
Konsylium i stali cztonkowie Konsylium (lekarze).

3. Planowane interwencje.

Interwencje (dziatania), jakie beda realizowane w ramach Programu:

Wybér Realizatoréw programu polityki zdrowotnej przeprowadzony zostanie zgodnie
z zapisami art. 48b ustawy o Swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkow
publicznych, w drodze konkursu ofert.

Dziatania organizacyjne i formalne Koordynatora Programu

Konsultacje w ramach Konsylium specjalistéw - przyspieszajace postawienie witasciwej
diagnozy i uruchomienie postepowania terapeutycznego (w tym konsultacja genetyczna i
metaboliczna) celem ustalenia procedur diagnostycznych oraz witasciwego postepowania
(Srednio 5 pacjentdw na konsylium, ktére bedzie sie zbiera¢ raz w tygodniu). Konsylia bede
proponowane zardwno pacjentom hospitalizowanym zgtaszanym przez lekarzy oddziatowych,
jak i pacjentom ambulatoryjnym zgtaszanym przez lekarza POZ, innych specjalistow
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wymienionych wyzej i przez rodzicow. Przekazanie konkluzji i sugestii konsylium lekarzowi
zgtaszajgcemu / prowadzacemu oraz przekazanie informacji rodzicom / opiekunom pacjenta.
Zadna gwarantowana forma opieki nad dzieckiem z wadg czy zaburzeniem rozwoju nie
zapewnia konsylium lekarskiego.

Diagnostyczne Swiadczenia zdrowotne dla dzieci bedgcych pod opiekg ambulatoryjna z grup
defaworyzowanych fizycznie (np.: niepetnosprawnos¢ u jednego z rodzicow dziecka) jak i
etnicznie (np.: uchodzcy z Ukrainy, rodziny romskie) oraz dla dzieci z zaburzeniem rozwoju
wymagajgcych pilnych badan dodatkowych z ubogiej rodziny bedacej pod opieka
terenowego Osrodka Opieki Spotecznej, zamieszkanie daleko od medycznych centrow
specjalistycznych), co utatwi w w/w grupach dostep do badan specjalistycznych:

- USG serca,

- USG przezciemigczkowe,

- USG jamy brzusznej,

- specjalistyczne badanie okulistyczne,

- lekarska konsultacja specjalistyczna wedtug zalecert Konsylium (w sumie 500 konsultacji dla
wybranych pacjentow potrzebujgcych pilnych konsultacji dodatkowych).

Diagnostyczne Swiadczenia zdrowotne dla dzieci z rozpoznaniem wrodzonego zaburzania
neurorozwoju po konsultacji i konkluzji Konsylium, co poprawi jakos¢ opieki nad dzieckiem i
wptynie na poprawe jakosci zycia catej rodziny

- konsultacja pielegniarska,

- konsultacja i diagnoza terapeutyczna (lekarz rehabilitacji lub fizjoterapeuta) po postawieniu
rozpoznania lub réwnolegle do prowadzenia postepowania diagnostycznego,

- konsultacja psychologiczna w trakcie trwania procesu diagnostycznego i po postawieniu
rozpoznania ( w sumie $rednio dwie konsultacje),

Dziatania edukacyjne wobec rodziny pacjenta, spoteczenstwa oraz pracownikéw ochrony
zdrowia (lekarze i terapeuci) - konferencje. Odpowiedzialny: Koordynator Programu, co
zwiekszy Swiadomos¢ zaburzen rozwoju i kompleksowosci probleméw rodziny dziecka.
Konferencja dla specjalistow, co zwiekszy uwaino$¢ lekarzy pierwszego kontaktu na
wczesne symptomy/mozliwos¢ wystepowania choroby rzadkiej/zaburzenia rozwoju u
dzieci, co wptynie na poprawe jakosci opieki poprzez wczesniejsza diagnostyke oraz lepsze
zrozumienie trudnej sytuacji rodziny z dzieckiem z zaburzeniem rozwoju.

Szkolenie dotyczagce komunikacji miedzy personelem ochrony zdrowia a rodzina pacjenta
(wyktad w ramach konferencji dla specjalistéw), co ma podkresli¢ potrzebe empatii w
komunikacji z rodzing dziecka z zaburzeniem rozwoju i wadg rozwojowa.

Promocja programu (wsrdd szpitali oraz poradni specjalistycznych i rehabilitacyjnych).

Zysk dla pacjenta z zaburzeniem rozwoju jest jednoznaczny - wynika ze skoordynowanej
opieki (poprzez konsultacje w ramach konsyliéw), co skraca czas uzyskania diagnozy, skraca
czas oczekiwania na konsultacje specjalisty, zmniejsza liczbe absencji zawodowej w pracy
rodzicoOw oraz absencji spotecznej w rodzinie wynikajgcej z potrzeby dotarcia na konsultacje
(z reguty we Wroctawiu), a takze pozytywnie wptywa na jakos$¢ zycia rodziny.
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W ramach Programu pewne interwencje bedg sie wzajemnie uzupetniaty (ale nie dublowaty)
z gwarantowanymi Swiadczeniami przez:

- Program Diagnostyki Prenatalnej,

- KOC,

- Hospicjum Perinatalnego,

- przesiewowe badania stuchu,

- opieka lekarza POZ,

- przesiewowe badanie metodg tandem MS w ramach badan przesiewowych u noworodka
(test bibutowy),

- obrazowe badanie diagnostyczne w ramach hospitalizacji lub opieki ambulatoryjnej,

- inne dziatanie diagnostyczne w ramach hospitalizacji lub ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej,

- dziatanie terapeutyczne w ramach hospitalizacji lub ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Proponowany Program jest spdéjny merytorycznie i organizacyjnie ze swiadczeniami
gwarantowanymi objetymi programami realizowanymi przez Ministerstwo Zdrowia i
Narodowy Fundusz Zdrowia.

W ramach Programu wainym elementem jest koordynacja dziatania wokét
pacjenta z wada rozwojowa, czy zaburzeniem neurorozwoju przez Koordynatora Programu
oraz Konsylium specjalistow (stali cztonkowie konsylium: neonatolog lub pediatra, genetyk
kliniczny, lekarz rehabilitacji lub fizjoterapeuta) oraz wedtug potrzeb ustalonych przez
Koordynatora Programu inni specjalisci medycy np.: chirurg dzieciecy, kardiolog,
gastroenterolog, neurolog, anestezjolog, specjalista medycyny paliatywnej), a takze
konsultacja psychologiczna i porada pielegnacyjna. Konsylia muszg by¢ zakoriczone wydaniem
rodzicowi / opiekunowi pacjenta karty porady wedtug okreslonego schematu zawierajacej
zalecenia konsultantow, w tym proponowang diagnostyke i postepowanie (w tym informacje
o szczepieniach, rehabilitacji, rodzaju konsultacji specjalistycznych), z podaniem propozycji
miejsc wykonania konsultacji i z uwzglednieniem miejsca zamieszkania rodziny (odlegtos¢ do
poradni specjalistycznej).
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4. Sposob udzielania swiadczen zdrowotnych w ramach programu polityki zdrowotnej

Zgtoszenie pacjenta do programu przez Partneréw Programu

Zgoda rodzicdw / opiekundw pacjenta.

(1. noworodek lub niemowle hospitalizowane, 2. noworodek lub niemowle ambulatoryjny).

¥

Spotkanie konsylium.
Zalecenia, rekomendacje spisane.
Wvdanie Paszportu pacienta (karta informacvina z zaleceniami)

Zwotanie konsylium specjalistéw (po wczesniejszym ustaleniu cztonkéw konsylium przez Koordynatora Projektu)

Pacjent hospitalizowany w okresie
noworodkowym lub
niemowlecym

) 4

Propozycje diagnostyczne i
terapeutyczne (dziatania w
ramach procedur szpitalnych)

Dziatanie poza programem

Ptod (111 trymestr okresu
prenatalnego — od 24 ’
’ Dalsza hospitalizacja, wypisanie
pacjenta pod opieke

ambulatoryjng

Program badan
Prenatalnych

3 \ 4

Kompetencje szpitala
.p. ! R 2Pl . Kolejne Konsylium
potozniczego i oddziatu N
noworodkowego w razie potrzeby

¥

W przypadku potrzeby
zgtoszenie pacjenta po
urodzeniu do
Programu

\ 4

Pacjent ambulatoryjny w
okresie noworodkowym lub
niemowlecym

) 4

Propozycje diagnostyczne i
terapeutyczne

. 4

Wykonanie dla grupy
defaworyzowaniej w
ramach Programu: USG
serca, p/ciemieniowe,
jamy brzusznej, bioder,
konsultacja okulistyczna i
inne)

A

Interwencja psychologa x2
Wsparcie formalne i
spoteczne

d

Analiza zebranych
wynikow badan.
Postawienie rozpoznania,
zalecenia dot
postepowania i terapii

Fizjoterapeutyczna

diagnoza terapeutyczna

Przekazanie informacji
pisemnej
rodzicom/opiekunom
zawartej w Paszporcie
pacjenta

N g

Woypisanie pacjenta z
programu pod opieke
specjalistycznych o$rodkéw
ambulatoryjnych

21



,Program polityki zdrowotnej w zakresie wczesnego wykrywania wad rozwojowych
u noworodkow i niemowlat.
Poprawa opieki perinatalnej na terenie Wojewddztwa Dolno$laskiego.”

| etap:
Powotanie Osrodka Koordynujacego. Powotanie Koordynatora i specjalistéw do grupy Konsylium.
Promocja Programu - Nawigzanie wspétpracy z Partnerami Programu.

$

Il etap
Dziatanie merytoryczne skupione na pacjencie z wadg rozwojowa i zaburzeniem rozwoju (vide osobny algorytm).

\ 4

Etap lll (réwnolegle do etapu I1)

Dziatania promujace program oraz dziatania edukacyjne

5. Sposdb zakonczenia udziatu w programie polityki zdrowotnej

Udziat w Programie zakonczy sie z momentem postawienia rozpoznania i ustalenia
odpowiedniego postepowania spisanego na karcie informacyjnej z zaleceniami dla pacjenta
(Paszport pacjenta) oraz przekazaniem pacjenta pod opiekg konkretnych poradni
specjalistycznych czy programoéw terapeutycznych finansowanych ze srodkéw NFZ w ramach
istniejgcych procedur i Swiadczen gwarantowanych.

Kolejng sytuacjg konczacg program jest wiek pacjenta. Program dotyczy opieki
perinatalnej i rozcigga sie na wiek niemowlecy pacjenta, ktory koriczy sie w 12 miesigcu zycia
dziecka. Okres perinatalny (inaczej: okres okotoporodowy) odnosi sie do Ill trymestru cigzy,
samego porodu oraz pierwszych 7 dni zycia dziecka. Kobieta ciezarna, u ktdrej zdiagnozowano
w okresie zycia prenatalnego wade rozwojowg u ptodu jest pod opieka Programu Badan
Prenatalnych i systemy KOC w ramach gwarantowanych swiadczen.

W sytuacji ukoriczenia 12 miesigca zycia pacjenta i braku ostatecznej konkluzji
diagnostycznej, pacjent wraz z dokumentacjg i zaleceniami konsylium specjalistow (Paszport
pacjenta) bedzie przekazany pod opieke poradni specjalistycznych, tak aby byta zachowana
ciggtos¢ diagnostyki lub podjecie dalszego leczenia wykrytych schorzedA w ramach
ambulatoryjnych i/lub szpitalnych $wiadczen zdrowotnych poza Programem. Zakfada sie
mozliwos¢ przedtuzenia Programu dla pacjenta po 12 m-cu zycia do trzech miesiecy.

Po zakonczeniu Programu w przypadku istniejgcych potrzeb pacjent bedzie
realizowat gwarantowane swiadczenia terapeutyczne w ramach rehabilitacji dzieci z
zaburzeniem rozwojowym w o$rodku lub oddziale dziennym. Wejscie do systemu NFZ zapewni
skierowanie wystawiane przez lekarza specjaliste nalezgcego do Konsylium.
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Iv. Organizacja programu polityki zdrowotnej

1. Etapy programu polityki zdrowotnej i dziatania podejmowane w ramach etapéw

Wady rozwojowe sg odpowiednio diagnozowane na oddziatach szpitalnych i w
poradniach specjalistycznych w ramach dostepnych, refundowanych gwarantowanych
Swiadczen diagnostycznych, jednak brakuje koordynacji tego ztozonego zagadnienia
medycznego poprzez wielospecjalistyczne konsylia oraz traktowania problemu medycznego
zwigzanego z wadg rozwojowa u dziecka jako problemu psychologicznego, spotecznego i
logistycznego dla funkcjonowania catej rodziny dziecka z wadg rozwojowa.

Nadrzedng role monitorujgcg petni UMWD (Urzad Marszatkowski Wojewddztwa
Dolnoslgskiego), w ramach programu powstanie Rada Programu ztozona z konsultantéw
wojewddzkich w dziedzinie neonatologii, pediatrii, pediatrii metabolicznej, genetyki klinicznej,
chirurgii dzieciecej oraz potoznictwa i ginekologii ktéra, bedzie petnita eksperckg funkcje
organu pomocniczego w zasieganiu opinii przez UMWD. Zasadniczg role w Programu petni
zespdt specjalistow tworzacych Konsylium. Podsumowanie zalecen czy rekomendacji
diagnostyczno-terapeutycznych Konsylium bedg spisane na karcie informacyjnej (Paszport
pacjenta), ktéra obejmowac bedzie gtéwne zalecenia, liste rekomendowanych konsultacji,
rodzaj badan diagnostycznych, terapii, terminy pierwszych wizyt w poradni specjalistycznej).
Paszport pacjenta ma byé wsparciem na starcie dla rodzin dziecka z wrodzong wadg lub
zaburzeniem rozwoju.

Etapy Programu:

| etap. Przygotowanie Programu

Wybér Osrodka Koordynujgcego Program w trybie konkursowym z uwzglednieniem oceny
warunkoéw lokalowych Osrodka do prowadzenia Programu

Wybér Koordynatora Programu zatrudnionego na rzecz Programu w trybie konkursowym
Powotanie monitorujgcej Rady Programu (konsultanci wojewddzcy), praca w ramach
obowigzkéw konsultanta wojewddzkiego

Powotanie lekarzy specjalistow (z dyplomem specjalizacji w danej dziedzinie medycyny)
tworzgcych Konsylium specjalistéw (minimum trzech statych cztonkdw i zaproszeni specjalisci
w zaleznosci od problemu medycznego dziecka). Wybor Przewodniczgcego Konsylium
Przygotowanie materiatéw edukacyjnych dla rodzicéw

Przygotowanie schematu karty porady informacyjnej z zaleceniami dla pacjenta tzw.
Paszportu pacjenta

Zawiadomienie os6b zarzadzajgcych szpitalami i merytorycznie prowadzgcych oddziaty
potoznicze, neonatologiczne, pediatryczne oraz poradnie / przychodnie specjalistyczne dla
grupy docelowej, jakim sg noworodki i niemowleta z wadg rozwojowg i zaburzeniem rozwoju
(Partnerzy Programu)

Promocja Programu.
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Il etap. Realizacja Programu medycznego.

Kontakt Koordynatora Programu z Partnerami Programu (szpitale, przechodnie, poradnie,
hospicja oraz osoby odpowiedzialne za prowadzenie oddziatéw szpitalnych i profilowanych
poradni specjalistycznych).

Zgtaszanie pacjentow do Konsylium specjalistow przez Koordynatora Programu.

Konsylia specjalistéw. Stali cztonkowie Konsylium (minimum trzech) oraz zapraszani specjalisci
w ramach potrzeb. Spotkania Konsylium raz w tygodniu z uzyciem komunikatora
internetowego. Omdwienie merytoryczne okoto 5 pieciu pacjentéw zgtoszonych do programu
na jednym spotkaniu.

Analiza zebranych wynikdw badan i podjecie decyzji diagnostyczno-terapeutycznych przez
cztonkdéw Konsylium.

Konsultacje pielegniarskie dotyczgce zasad pielegnacji dziecka z wadg rozwojowg i
zaburzeniem rozwoju w przypadku istniejgcego zapotrzebowania na takg konsultacje (wybor
rodzicéw / opiekundw po wczesniejszym przekazaniu mozliwosci konsultacji pielegniarskiej i
propozycji Programu)

Przeprowadzanie przez Osrodek Koordynujgcy diagnozy terapeutycznej w celu ustalenia
zakresu i rodzaju rehabilitacji i innych dziatan wspierajgcych (dla pacjenta wymagajacego
diagnozy terapeutycznej).

Koordynowanie (ustalanie miejsca i termindw za zgoda rodzicow) przez Koordynatora
Programu pierwszych wizyt specjalistycznych i terapeutycznych (w ramach wsparcia dziecka i
jego rodziny na pierwszym etapie diagnostyki wrodzonej wady rozwojowej, czy zaburzenia
rozwoju).

Udzielenie rodzinie pacjenta informacji o przystugujagcym systemowym wsparciu formalnym i
socjalnym dla dziecka i dla jego rodziny. Osoba udzielajgca informacji: Przewodniczacy
Konsylium lub cztonek Konsylium.

Przekazanie informacji pisemnej rodzicom/opiekunom zawartych w Paszporcie pacjenta oraz
lekarzowi prowadzgcemu / zgtaszajgcemu.

Konsultacje psychologiczne dla wybranych rodzicéw (wybér rodzicéw / opiekundéw po
wczesniejszym przekazaniu mozliwosci konsultacji psychologicznej i propozycji Programu)
bedg sie odbywaty rownolegle do catego procesu diagnostyczno-terapeutycznego. Zalecenia
ewentualnej terapii psychologicznej.

Wprowadzenie przez Koordynatora Programu w bazie danych Programu wiasciwego
kodowania wad rozwojowych (kod ICD10 i kod ORPHA)

Dziatania promujace program oraz dziatania edukacyjne.

Il etap. Podsumowanie Programu i sprawozdanie.
Analiza danych i sprawozdanie z realizacji Programu.
Publikacja osiggnie¢ Programu.
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Program bedzie prowadzony na dwdéch rownorzednych poziomach:

A. noworodki i niemowleta hospitalizowane na oddziatach szpitalnych wymagajace opieki
medycznej,

B. noworodki i niemowleta pod opiekg ambulatoryjna.

Wspétpraca ze szpitalami i poradniami (Partnerzy Programu):

- szpitale z oddziatami o profilu neonatologicznym i pediatrycznym, w tym oddziaty chirurgii
dzieciecej, endokrynologii dzieciecej, nefrologii dzieciecej, hematoonkologii dzieciecej,
kardiologii dzieciecej, intensywnej terapii dzieci, oddziaty rehabilitacji dziennej dla dzieci,

- poradnie specjalistyczne o profilu lekarskim, w tym poradnie genetyczne i metaboliczne,

- poradnie specjalistyczne o profilu terapeutycznym prowadzgce wczesng interwencje
rehabilitacyjng, neurologopedyczng, program Wczesnego Wspomagania Rozwoju,

- Hospicjum dla Dzieci oraz Hospicjum Perinatalne.

Zaktadamy réwniez, ze platforma danych klinicznych gromadzonych za wczesniejszg
zgodg rodzicow / opiekundw stworzona na potrzeby Programu (monitoring,
sprawozdawczo$é), bedzie dostepna rdwniez po jego zakonczeniu dla lekarzy prowadzacych.

2. Warunki realizacji programu polityki zdrowotnej dotyczgce personelu, wyposazenia i
warunkéw lokalowych

Koordynator Programu (KP): koordynator Programu musi petni¢ zawdd medyczny lub
menadzera ochrony zdrowia. KP zostanie wybrany na drodze konkursu.

Obowigzki: przyjmowanie zgtoszen pacjentdow do Programu, wspoétpraca ze specjalistami,
Partnerami Programu, organizowanie spotkan konsylium, przygotowanie komunikatora
internetowego do obstugi spotkania, tworzenie kart informacyjnych dla pacjentéw zgodnie z
zaleceniami Konsylium, kontakt w rodzicami / opiekunami pacjenta i ustalanie termindw i
miejsca pierwszych wizyt konsultacyjnych w trybie ambulatoryjnych.

Osrodek Koordynujacy (OK) — podmiot petnigcy funkcje organizacyjng i koordynujaca catego
projektu. OK zostanie wybrany na drodze konkursu.

Obowigzki: nadzdr, koordynacja oraz monitorowanie realizacji Programu, prowadzenie
programu, organizowanie Konsylium, diagnoz terapeutycznych, rekrutacja i wybdr
realizatoréw Programu (specjalistéw), pozyskanie Partneréw Programu, wykonywanie badan
dodatkowych (USG, konsultacja okulistyczna, zlecanie rekomendowanych badan
genetycznych, Scista wspotpraca z realizatorami oraz Partnerami Programu, z Dolno$laskim
Oddziatem Wojewddzkim Narodowego Funduszu Zdrowia, organizowanie spotkan
informacyjno-edukacyjnych, monitorowanie swiadczen wykonywanych w ramach Programu -
w tym dokumentacji medycznej, kwalifikacji kadry, organizowanie konferencji, szkolen,
przygotowanie opracowan statystyczno-medycznych.
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Rada Programu (RP): konsultanci wojewddzcy w dziedzinie potoznictwa, perinatologii,
neonatologii, pediatrii, pediatrii metabolicznej, genetyki klinicznej, medycyny paliatywnej,
intensywnej terapii dzieci, neurologii dzieciecej.

Obowigzki: nadzdér merytoryczny nad Programem, opieka doradcza i konsultacyjna.

Konsylium specjalistow (KS) i przewodniczacy Konsylium (PK): zespdt lekarzy specjalistow
oraz specjalistéw fizjoterapii, ktérzy beda petnili role merytoryczng rekomendujgc dziatania
diagnostyczne i terapeutyczne dla zgtaszanych pacjentéw do Programu. Osoba wykonujgca
zawdd lekarza w rozumieniu Ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodach lekarza i lekarza
dentysty z pdzniejszymi poprawkami z pdzniejszymi poprawkami. Osoba wykonujgca zawdd
fizjoterapeuty w rozumieniu Ustawy z dnia 25 wrzesnia 2015 r. o zawodzie fizjoterapeuty.
Proponowany sktad KS: staty (dotyczy oséb z wymagang specjalizacjg medyczng): neonatolog
lub pediatra, genetyk kliniczny, neurolog dzieciecy, fizjoterapeuta. W razie potrzeby do
zespotu i specjalistow Konsylium bedzie powotywany specjalista: neonatolog, kardiolog
dzieciecy, chirurg dzieciecy, hematolog dzieciecy, nefrolog dzieciecy, endokrynolog dzieciecy,
pielegniarka, potozna, terapeuta, rehabilitant, neurologopeda.

Obowigzki: analiza danych klinicznych i badan dodatkowych pacjenta wtgczonego do
Programu, zaproponowanie diagnostyki, w tym diagnostyki genetycznej, ustalanie
postepowania terapeutycznego, utworzenie tresci karty informacyjnej podsumowujacej
konkluzje Konsylium (Paszportu pacjenta).

Specjalista Diagnozy Terapeutycznej: lekarz specjalista rehabilitacji, magister fizjoterapii w
rozumieniu Ustawy z dnia 25 wrzesnia 2015 r. o zawodzie fizjoterapeuty z pdzniejszymi
poprawkami.

Obowigzki: przeprowadzania diagnozy terapeutycznej pacjentéw zgtoszonych do Programu,
potrzeb terapeutycznych z uwzglednieniem zalecen i rekomendacji specjalistéw Konsylium

Pielegniarka Programu: Osoba wykonujgca zawdd pielegniarki w rozumieniu Ustawy z dnia 15
lipca 2011 r. o zawodach pielegniarki i potoznej z pézniejszymi poprawkami.
Obowigzki: konsultacja w zakresie pielegnacji chorego noworodka lub niemowlecia

Psycholog Programu: osoba wykonujgca zawdd psychologa w rozumieniu Ustawy o zawodzie
psychologa i samorzgdzie zawodowym psychologdéw z 2001 z pdzniejszymi poprawkami.
Obowigzki: prowadzenie wsparcia psychologicznego dla kobiety ciezarnej z rozpoznaniem
wady rozwojowej u ptodu jeszcze przed porodem, dla rodzicow dziecka (matki i ojca dziecka)
zakwalifikowanych do Programu po urodzeniu dziecka.

Kazda osoba zaangazowana w Programie i realizujgca dziatania w ramach Programu
zostanie przeszkolona w celu zapewnienia wysokiej jakosci interwencji planowanych w
ramach Programu oraz dodatkowo zostanie przeszkolona z zasad komunikacji z pacjentem.
Szkolenie bedzie zorganizowane przez Osrodek Koordynujacy.
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V. Sposdb monitorowania i ewaluacji programu polityki zdrowotne;j

1. Monitorowanie

Monitorowanie bedzie prowadzone na biezgco, przez tworzenie raportéw okresowych
Koordynatora Programu oraz zespotu specjalistéw Konsylium i przekazywane odpowiednie
organom Urzedu Marszatkowskiego Wojewddztwa Dolnoslaskiego.

Nad spdjnoscia merytoryczng bedzie czuwat zespét Rady Programu ztozony z
odpowiednich konsultantéw wojewddzkich. Planowane sg dwa spotkania Rady Programu na
rok, na ktérym przedstawione beda efekty dziatan w postaci miernikdw. Dodatkowo
cztonkowie zespotu rady Programu bedg petnili role doradczg i konsultacyjna.

Nad spdjnoscig organizacyjng Programu bedzie czuwat Osrodek Koordynujgcy.

Okresowy raport monitorujgcy przebieg Programu bedzie sktadaé z:

- oceny zasadnosci zgtaszania pacjentdw do Programu,

- liczby uczestnikéw Programu,

- liczby wszystkich osdb, ktére zostaty objete Programem

- liczby wykonanych swiadczen diagnostycznych, w tym badan genetycznych

- liczby Konsyliow i liczbe oséb objetych Konsylium

- oceny jakosci $wiadczen zdrowotnych w Programie przez beneficjentow na podstawie
przygotowanej ankiety satysfakcji z udziatu w Programie.

2. Ewaluacja

Planowana jest jedna ewaluacja Programu, ktéra bedzie przeprowadzona przez
niezaleznego zewnetrznego eksperta wytypowanego przez Polski Rejestr Wrodzonych Wad
Rozwojowych po zakonczeniu realizacji Programu.

Ewaluacja opiera sie na poréwnaniu stanu sprzed wprowadzenia dziatan w ramach
Programu i stanu w trakcie jego funkcjonowania i po jego zakonczeniu, z wykorzystaniem co
najmniej zdefiniowanych wczesniej miernikédw efektywnosci odpowiadajgcych celowi
gtébwnemu i celom szczegétowym Programu.

VL. Budzet programu polityki zdrowotnej

1. Koszty jednostkowe

Koszty konsultacji specjalistow i ustug specjalistycznych (dla oséb wigczonych do programu
zaréwno dla dzieci z wadg / zaburzeniem neurorozwoju, jak i z podejrzeniem wady /
zaburzenia neurorozwoju:
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UStUGA / PROCEDURA

KOSZT JEDNOSTKOWY

Wynagrodzenie dla koordynatora na m-c

5000 zt brutto brutto

USG kardiologiczne noworodka 150 zt
USG przezciemigczkowe noworodka 150 zt
USG jamy brzusznej noworodka 150 zt
Badanie wzroku noworodka 150 zt
Konsultacja lekarska 150 zt
Konsultacja pielegniarska 100 zt

Konsylium specjalistéw min. 3 do 7
specjalistow, 1 konsylium 2,5 godziny (5

pacjentow)

210 zt dla 1 specjalisty

Konsultacja psychologiczna

150 zt

2. Koszty catkowite

Koszty catkowite szacowane dla 500 pacjentéw rocznie

/] B . Liczba cena Koszty w roku
L.p Nazwa Nazwa ustugi/ swiadczenie/ . .
kosztu/dziatania procedura IR i 27 (z)
k a 2026
Konsultacje w ramach | e-konsylia w danym roku, 3-7
1 e-konsylium specjalistow dla max 20
" | specjalistéow zgodnie z | pacjentow
Programem 52 1 500,00 78 000,00
Konsultacja lekarska | wybrani pacjenci na jeden rok/
dwie konsultacje dla jednego
2. pacjenta (dla 500 pacjentéw
rocznie); konsultacja osobista lub
e-konsultacja 800 150,00 120 000,00
Konsultacja wybrani pacjenci na jeden
psychologiczna rok/dwie konsultacje dla jednego
3. pacjenta (500 pacjentéw
rocznie); konsultacja osobista lub
e-konsultacja 500 150,00 75 000,00
Konsultacja wybrani pacjenci na jeden rok/
pielegniarska dwie konsultacje dla jednego
4, pacjenta/ (200 pacjentow
rocznie); konsultacja osobista lub
e-konsultacja 200 100,00 20 000,00
Obrazowe badania wybrani pacjenci na jeden rok/ 2
5. | diagnostyczne USG dla jednego pacjenta/ (dla
200 pacjentéw rocznie) 200 150,00 30 000,00
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Badanie wzroku

pacjenci na jeden rok (50

6. | noworodka pacjentdw rocznie)
50 150,00 7 500,00
Konsultacje wybrani pacjenci na jeden
fizjoterapeutyczne rok/dwie konsultacje dla jednego
7. pacjenta/ (dla 500 pacjentéw
rocznie); konsytuacja osobista lub
e-konsultacja 500 150,00 75 000,00
Wybrani pacjenci jedno badanie
8. | Badania genetyczne na 1 rok: WES, a'CGH’, WES trio . , .
(dla ok. 150 pacjentéw); badanie koszt sredni
zlecane podwykonawcy 105 {4 900,00 514 500,00
Suma kosztéw
merytorycznych 920 000,00
KOSZTY POSREDNIE
9 Praca koordynatora 50 000,00
10 Ewaluacja programu 4 000,00
11 Szkolenia, konferencja i promocja Programu 16 000,00
12 Administracja (obstuga ksiegowa, materiaty biurowe, inne) 10 000,00
Suma kosztéw
posrednich 80 000,00
RAZEM: 1 000 000,00
3. Zrédfa finansowania
Proponowanym gtéwnym Zrdodtem finansowania opisywanego Programu bedzie

budzet Wojewddztwa Dolnoslgskiego.
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