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KARTA NIEJAWNOSCI

Dane zakreslone kolorem zéttym stanowiq informacje publiczne podlegajgce wytqczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsiebiorcy
(nazwa wnioskodawcy).
Zakres wytqgczenia jawnosci: nie dotyczy.
Podstawa prawna wytqczenia jawnosci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej (Dz. U.
z2022r., p0z.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. o zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2022 r.,
poz. 1233), art. 35 ust. 4a - 4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia
Zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r., poz. 826 z pézn. zm.)! i art. 35a ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o
refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r.,
poz. 826 z pézn. zm.)%.
Organ dokonujqcy wytqgczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Podmiot, w interesie ktorego dokonano wytgczenia jawnosci: nie dotyczy.

Dane zakreslone kolorem czarnym stanowiq informacje publiczne podlegajqce wytqgczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsiebiorcéw
(nazwy przedsiebiorcéw innych niz wnioskodawca).
Zakres wytqgczenia jawnosci: nie dotyczy.
Podstawa prawna wytqczenia jawnosci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej (Dz. U.
22022 ., p0z.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. o zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2022
r., poz. 1233) i, art. 35 ust. 4a - 4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r., poz. 826 z pézn. zm.)¥ i art. 35a ustawy z dnia 12 maja
2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z
2023r., poz. 826 z pézn. zm.)?.

Organ dokonujqcy wytqgczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.

Podmiot, w interesie ktérego dokonano wytqczenia jawnosci: nie dotyczy.

Dane zakreslone kolorem szarym stanowiq informacje publiczne podlegajgce wytqczeniu ze wzgledu na tajemnice przedsiebiorcow
(nazwy przedsigbiorcéw innych niz wnioskodawca).
Zakres wytqgczenia jawnosci: nie dotyczy
Podstawa prawna wytqczenia jawnosci: art. 5 ust. 2 ustawy z dnia 6 wrzesnia 2001 r. o dostepie do informacji publicznej (Dz. U.
22022r., poz.902) w zw. z art. 11 ust. 2 ustawy z dnia 16 kwietnia 1993 r. o zwalczaniu nieuczciwej konkurencji (Dz. U. z 2022
r., poz. 1233) i, art. 35 ust. 4a - 4b ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego
przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r., poz. 826 z pézn. zm.)? i art. 35a ustawy z dnia 12 maja
2011 r. o refundacji lekow, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z
2023r., poz. 826 z pézn. zm.)?.
Organ dokonujqcy wytqgczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.
Podmiot, w interesie ktérego dokonano wytqczenia jawnosci: nie dotyczy.

Dane zakreslone kolorem czerwonym stanowiq informacje publiczne podlegajgce wytqczeniu ze wzgledu na prywatnos¢ osoby
fizycznej.
Zakres wytqczenia jawnosci: dane osobowe. Podstawa prawna wytqczenia jawnosci: art. 5 ust.1 ustawy z dnia é wrzesnia 2001
r. o dostepie do informacji publicznej (Dz. U. z 2022 r., poz. 902) w zw. z rozporzqgdzeniem Parlamentu Europejskiego i Rady (UE)
2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r. w sprawie ochrony 0séb fizycznych w zwiqzku z przetwarzaniem danych osobowych i w
sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE (ogélne rozporzqdzenie o ochronie danych)
(Dz. U. UE.L.22016r.119.1).

Organ dokonujqcy wytqgczenia jawnosci: Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.
Podmiot, w interesie ktorego dokonano wytqczenia jawnosci: osoba fizyczna.

! podstawa prawna zakreslen danych objetych tajemnicq przedsiebiorcy bedgcego wnioskodawcg w rozumieniu ustawy z dnia 12 maja 2011 r. o refundacji
lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r., poz. 826 z pézn. zm.)

2 podstawa prawna zakreslers w analizie weryfikacyjnej Agencji danych objetych tajemnicq przedsiebiorcy bedgcego wnioskodawcg w rozumieniu ustawy z dnia
12 maja 2011 r. o refundacji lekéw, srodkéw spozywczych specjalnego przeznaczenia zywieniowego oraz wyrobéw medycznych (Dz. U. z 2023 r., poz. 826 z
pézn. zm.)



Wykaz skrétow

Skrét Rozwiniecie

AAP American Academy of Pediatrics (Amerykariska Akademia Pediatrii)

ACMG American College of Medical Genetics and Genomics (Amerykanskie Kolegium Genetyki Medycznej i Genomiki)
AOK-NF1 osrodek koordynujacy opieke nad $wiadczeniobiorcami powyzej 18. roku zycia z neurofibromatoza typu 1
AOS ambulatoryjna opieka specjalistyczna

AOTMIT Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

ASDK ambulatoryjne Swiadczenia diagnostyczne kosztochtonne

CK kinaza kreatynowa

CKOM osrodek koordynujacy opieke nad $wiadczeniobiorcami do 18. roku zycia z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
NF/RAS

CNV zmiennos¢ liczby kopii (ang. copy number variation)

DWI obrazowanie dyfuzyjne (ang. diffusion-weighted imaging)

EKG elektrokardiografia

ERN Europejska Sie¢ Referencyjna ds. Zespotdéw Genetycznego Ryzyka Nowotwordw (ang. European Reference Network on Genetic
GENTURIS Tumour Risk Syndromes)

GUS Gtéwny Urzad Statystyczny

ICD-9 Miedzynarodowa Klasyfikacja Procedur Medycznych, rewizja 9

ICD-10 Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb i Probleméw Zdrowotnych, rewizja 10
ICD-11 Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb i Probleméw Zdrowotnych, rewizja 11

KSOzZ Karta Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

LDH dehydrogenaza mleczanowa

LZTR1 gen leucine zipper-like transcription regulator 1

MEK kinaza aktywowana mitogenami/kinaza regulowana sygnatem zewnatrzkomérkowym

MLPA zalezna od ligacji multipleksowa amplifikacja sond (ang. multiplex ligation-dependent probe amplification)
MR rezonans magnetyczny

MZ Minister Zdrowia / Ministerstwo Zdrowia

NEC-SWN schwannomatoza niesklasyfikowana gdzie indziej (ang. not elsewhere classified schwannomatosis)
NF neurofibromatoza

NF1 neurofibromatoza typu 1

NF2 neurofibromatoza typu 2; obecnie schwannomatoza zwigzana z genem NF2

NF/RAS neurofibromatozy oraz pokrewne im rasopatie

NFzZ Narodowy Fundusz Zdrowia

NGS sekwencjonowanie nowej generacji (ang. next-generation sequencing)

NIR bliska podczerwien (ang. near-infrared)

NOS-SWN schwannomatoza nieokreslona (ang. not otherwise specified schwannomatosis)

OB odczyn Biernackiego

OCT optyczna koherentna tomografia

ORPHA kod klasyfikacji choréb rzadkich Orphanet

OUN os$rodkowy uktad nerwowy

PN nerwiakowtokniaki splotowate (ang. plexiform neurofibromas)

PLTR Polskie Lekarskie Towarzystwo Radiologiczne

POz podstawowa opieka zdrowotna

PTO Polskie Towarzystwo Okulistyczne

PTOHD Polskie Towarzystwo Onkologii i Hematologii Dzieciecej

RAS rodzina biatek uczestniczacych w przekazywaniu sygnatéw komdérkowych; w raporcie: rasopatie
RMZ rozporzadzenie Ministra Zdrowia

RTG badanie rentgenowskie

SMARCB1 gen SWI/SNF-related matrix-associated actin-dependent regulator of chromatin subfamily B member 1
SOBOPE Sociedade Brasileira de Oncologia Pediatrica (Brazylijskie Towarzystwo Onkologii Pediatrycznej)
SWN schwannomatoza

SWN NF2 schwannomatoza zwigzana z genem NF2

TK tomografia komputerowa

TSH hormon tyreotropowy

USG ultrasonografia

VEGF czynnik wzrostu $rodbtonka naczyniowego (ang. vascular endothelial growth factor)

VS nerwiak przedsionkowy (ang. vestibular schwannoma)
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi
im rasopatiami (NF/RAS)

1. Podstawowe informacje o zleceniu

DRiSS0OZ.4100.3.2026

Data wptyniecia zlecenia do AOTMIT (DD-MM-RRRR) i znak pisma zlecajacego:
Zlecenie Ministra Zdrowia z 14 lipca 2026 r. ASG.0210.1.2026.EK

Petna tresc¢ zlecenia (z pisma zlecajacego):
Przygotowanie rekomendacji w sprawie zasadnosci zakwalifikowania $wiadczen:

o

o

Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS),
Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1),

jako swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem warunkéw
realizacji $wiadczenia, kosztéw wprowadzenia tego rozwigzania oraz potencjatu wykonawczego swiadczeniodawcéw
ubiegajacych sie o mozliwosc¢ realizacji tego swiadczenia.

Typ zlecenia:

O

zakwalifikowanie jako swiadczenie gwarantowane, wraz z okresleniem poziomu finansowania w sposob
kwotowy albo procentowy lub sposobu jego finansowania, lub warunkéw jego realizacji (art. 31c

ustawy o $wiadczeniach)

usuniecie $wiadczenia opieki zdrowotnej z wykazu $wiadczen gwarantowanych albo dokonanie zmiany
poziomu lub sposobu finansowania, lub warunkéw realizacji $wiadczenia gwarantowanego (art. 31e-f

ustawy o $wiadczeniach)

realizacja innych zadan zleconych przez Ministra wtasciwego do spraw zdrowia (art. 31n pkt 5 ustawy

o $wiadczeniach)

Zlecenie dotyczy $wiadczenia gwarantowanego z zakresu:

O

O O O O o o o o o o

podstawowej opieki zdrowotnej
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
leczenia szpitalnego

opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien
rehabilitacji leczniczej

Swiadczen pielegnacyjnych i opiekuczych w ramach opieki dtugoterminowej
leczenia stomatologicznego

lecznictwa uzdrowiskowego

ratownictwa medycznego

opieki paliatywnej i hospicyjnej

Swiadczen wysokospecjalistycznych

programow zdrowotnych

Whioskodawca: Minister Zdrowia

na wniosek Konsultanta Krajowego w dziedzinie onkologii i hematologii dzieciecej
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026
im rasopatiami (NF/RAS)

2. Streszczenie

Analiza problemu decyzyjnego

Celem niniejszego opracowania jest ocena zasadnosci finansowania ze srodkéw publicznych dwdch swiadczen opieki
zdrowotnej obejmujacych: Koordynowang opieke nad swiadczeniobiorcami do 18 roku zycia z neurofibromatozami
oraz pokrewnymi rasopatiami (NF/RAS) oraz Koordynowana opieke nad swiadczeniobiorcami powyzej 18 roku zycia
z neurofibromatoza typu 1 (NF1).

Neurofibromatozy i pokrewne rasopatie (NF/RAS) stanowig grupe rzadkich choréb genetycznych o przewlektym
i wielonarzadowym przebiegu, wymagajagcych wielospecjalistycznej diagnostyki, leczenia i dtugoterminowego
monitorowania stanu zdrowia pacjenta. Potrzeba koordynacji opieki nad t3 grupa pacjentow stanowita podstawe
wdrozenia programu pilotazowego realizowanego w latach 2020-2026. Jednoczesnie w okresie funkcjonowania
pilotazu nastgpit rozwdj systemowych rozwiazan dedykowanych osobom z chorobami rzadkimi, w szczegdlnosci
utworzono Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR) oraz wdrozono mechanizmy finansowania i rozliczania
Swiadczen majace wspiera¢ koordynacje opieki nad ta grupa pacjentéw.

W zwiagzku z powyzszym zasadniczy problem decyzyjny sprowadza sie do rozstrzygniecia, czy istnieje potrzeba
utworzenia i finansowania odrebnego modelu koordynowanej opieki dedykowanego pacjentom z NF/RAS, czy tez
potrzeby zdrowotne tej populacji mogg byc¢ efektywnie zabezpieczone w ramach obecnie funkcjonujacych rozwigzan
systemowych, w szczegélnosci OECR.

Analiza obejmuje réwniez ocene optymalnego modelu organizacyjnego $wiadczenia, w tym zasadnosc realizacji opieki
nad pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami (NF/RAS) w ramach jednego $wiadczenia
koordynowanej opieki. Rozwazenie takiego wariantu wynika z podobienstwa zatozen klinicznych, organizacyjnych oraz
celéw zdrowotnych ocenianych projektéw $wiadczen dedykowanych pacjentom z NF/RAS do 18. roku zycia oraz
dorostym pacjentom z NF1. Jednoczesnie analizie poddano potrzebe réznicowania warunkéw kwalifikacji, zakresu
Swiadczen i sposobu organizacji opieki w zaleznosci od wieku oraz specyfiki potrzeb zdrowotnych poszczegdlnych grup
pacjentéw. Podejscie to pozwala ocenié nie tylko zasadno$¢ finansowania proponowanego rozwiazania, ale réwniez jego
spéjnos¢ z funkcjonujacym systemem opieki nad osobami z chorobami rzadkimi, efektywnos$é organizacyjng oraz
mozliwos¢ zapewnienia ciggtosci opieki na réznych etapach zycia pacjenta.

Oceniane swiadczenia zdrowotne

Przedmiot oceny stanowig dwa projekty $wiadczen realizowanych w ramach AQOS, obejmujace koordynowang opieke
nad pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami: Swiadczenie przeznaczone dla pacjentéw powyzej 18.
roku zycia z NF1 oraz $wiadczenie dedykowane pacjentom do 18. roku zycia z NF/RAS. Oba modele zaktadaja
zapewnienie statego nadzoru i koordynacji opieki nad pacjentami spetniajagcymi kryteria kwalifikacji, z uwzglednieniem
réznic wynikajacych z wieku pacjentow, zakresu diagnostyki i monitorowania oraz organizacji udzielania $wiadczen.

W ramach proponowanego modelu opieki przewidziano okresowe kontrole i badania diagnostyczne, konsultacje
wielospecjalistyczne, poradnictwo genetyczne, porady w trybie pilnym oraz konsultacje telemedyczne. Istotnym
elementem modelu jest réwniez koordynacja procesu diagnostyczno-terapeutycznego, ktéra zgodnie
z KSOZ miataby by¢ finansowana w formie miesiecznego ryczattu przypisanego do osrodka realizujacego $wiadczenie.

Program pilotazowy

Program pilotazowy koordynowanej opieki nad pacjentami z NF/RAS byt realizowany w latach 2020-2026, a udzielanie
Swiadczen zakonczono 30 kwietnia 2026 r. Program realizowato 7 osrodkéw koordynujacych; objeto nim 2 830
pacjentdw, a taczna warto$é rozliczonych $wiadczen i kosztéw koordynacji wyniosta 7,36 min zt.

W okresie realizacji programu we wszystkich osrodkach odnotowano wzrost liczby pacjentéw objetych opieka
w poréwnaniu z okresem przed przystapieniem do pilotazu. W analizowanej grupie dorostych pacjentéw po rozpoczeciu
programu odnotowano zmniejszenie liczby $wiadczen w AOS o 37%, AOS-ASDK o 16% oraz w opiece psychiatrycznej
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026
im rasopatiami (NF/RAS)

i leczeniu uzaleznien oraz pilotazu CZP o 10%. Pacjenci pozytywnie oceniali m.in. dostep do zespotu posiadajacego
doswiadczenie w NF/RAS i koordynatora oraz uporzadkowanie planu leczenia.

Interpretacje wynikédw ograniczajg przede wszystkim brak grupy kontrolnej, opisowy charakter czesci danych,
ograniczone dane dotyczace satysfakcji pacjentéw oraz brak oceny efektow klinicznych. Wyniki pilotazu pozwalajg
zatem przede wszystkim na ocene aspektéw organizacyjnych, dostepnosci i wykorzystania swiadczen, natomiast nie
pozwalajg na ocene wptywu modelu na stan zdrowia pacjentow, wystepowanie lub wczesne wykrywanie powiktan ani
jakos¢ zycia.

Wsrdd elementéow wymagajacych uwzglednienia w przysztym modelu realizatorzy wskazywali m.in. zwiekszenie
dostepnosci Swiadczen specjalistycznych i badan obrazowych, odpowiednie rozmieszczenie osrodkéw koordynujacych
oraz zapewnienie ciggtosci kompleksowej opieki.

Wytyczne kliniczne

Do analizy wtaczono 11 krajowych i miedzynarodowych wytycznych dotyczacych postepowania i organizacji opieki nad
pacjentami z NF1 oraz NF/RAS (krajowe: PLTR 2024, PTO 2022, PTOHD 2019; miedzynarodowe: SOBOPE 2025
(Brazylia), ERN GENTURIS 2023 (Europa), ERN GENTURIS 2022a (Europa), ERN GENTURIS 2022b (Europa), ERN
GENTURIS 2021a (Europa), ERN GENTURIS 2021b (Europa), AAP 2019 (USA), ACMG 2018 (USA)). Wszystkie
dokumenty zostaty opracowane na podstawie przegladu dostepnego pismiennictwa oraz konsensusu ekspertow.
Wytyczne s3 zgodne co do koniecznosci zapewnienia pacjentom wielospecjalistycznej opieki prowadzonej z udziatem
doswiadczonych osrodkéw i specjalistéw, obejmujacej poradnictwo genetyczne, regularne monitorowanie kliniczne
i obrazowe oraz wsparcie psychologiczne. Zakres i czesto$¢ nadzoru powinny by¢ indywidualizowane w zaleznosci
od wieku, fenotypu i obrazu klinicznego pacjenta.

Zalecenia dla pacjentéw neurofibromatoza typu 1

Wytyczne wskazujg na potrzebe wielospecjalistycznej opieki dostosowanej do wieku i obrazu klinicznego pacjenta.
Dzieci powinny pozostawac pod opieka pediatry specjalizujacego sie w NF1, natomiast dorosli pod opieka lekarza POZ,
z okresowymi ocenami przez eksperta NF1. Istotne jest zapewnienie ciagtosci opieki w okresie przejscia z opieki
pediatrycznej do opieki nad dorostymi, a pacjenci z powiktaniami, zwtaszcza nowotworowymi, powinni by¢ kierowani
do wyspecjalizowanych osrodkéw referencyjnych.

Zalecany jest regularny nadzér dostosowany do wieku, obrazu klinicznego i ryzyka powiktan, obejmujacy ocene
co najmniej raz w roku u dzieci do 10. r.z., co 2 lata u starszych dzieci i co 3 lata u dorostych, czesciej w okresie przejscia
do opieki nad dorostymi. PTO 2022 zaleca zwykle kontrole coroczne, a u pacjentéw bez wysokiego ryzyka ocene
specjalistyczng co 2-3 lata oraz coroczng kontrole w POZ. Wytyczne wskazuja réwniez na znaczenie poradnictwa
genetycznego oraz wsparcia rehabilitacyjnego, edukacyjnego i spotecznego.

Zalecenia dotyczace schwannomatozy

Wytyczne dotyczace NF2-schwannomatozy (ERN GENTURIS 2021a) oraz schwannomatozy niezwigzanej z NF2 (ERN
GENTURIS 2022b) wskazujg na potrzebe dtugoterminowego nadzoru prowadzonego przez doswiadczonych
specjalistéw lub wyspecjalizowane osrodki referencyjne, regularnego monitorowania z wykorzystaniem MRI (zazwyczaj
co 2-3 lata lub czesciej w przypadku wskazan klinicznych), poradnictwa genetycznego oraz zapewnienia wsparcia
psychologicznego. Nadzér i czesto$¢ monitorowania powinny by¢ dostosowane do wieku, genotypu i obrazu
klinicznego.

Wczesniejsze postepowanie administracyjne

Przeprowadzono przeglad dotychczasowych opracowan Agencji w celu identyfikacji analiz odnoszacych sie do
neurofibromatoz i pokrewnych rasopatii. Zidentyfikowane opracowania odnosity sie wytacznie do technologii lekowych
stosowanych w tej grupie pacjentéw. Nie odnaleziono natomiast analiz po$wieconych organizacji, finansowaniu ani
efektywnosci modeli koordynowanej opieki nad pacjentami z NF/RAS, w zwigzku z czym przedmiotowa analiza stanowi
pierwsza ocene tego rodzaju rozwigzania systemowego.
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Analiza kliniczna

W celu identyfikacji dowodéw naukowych dotyczacych skutecznosci opieki koordynowanej nad pacjentami
z neurofibromatozg przeprowadzono przeglad systematyczny. Do analizy wiaczono jedng publikacje, Ju 2025, w ktorej
oceniano doswiadczenia i poziom satysfakcji pacjentow z NF1, cztonkéw ich rodzin i opiekunéw oraz pracownikéw
ochrony zdrowia z funkcjonujgcych w Wielkiej Brytanii $ciezek diagnostyczno-terapeutycznych, ze szczegdlnym
uwzglednieniem organizacji i koordynacji opieki.

Do najwazniejszych zidentyfikowanych probleméw nalezaty: brak jasno zdefiniowanej Sciezki opieki, rozproszenie
odpowiedzialnosci pomiedzy poszczegdolnymi Swiadczeniodawcami, brak ciggtosci opieki w okresie przechodzenia
pacjentow z opieki pediatrycznej do opieki nad osobami dorostymi, a takze niewystarczajgce uwzglednienie ich potrzeb
psychologicznych, behawioralnych i edukacyjnych. Dostep do koordynatora opieki wigzat sie z wyzszym poziomem
satysfakcji z otrzymywanej opieki (71% vs 25%), jednak ze wzgledu na charakter badania nie mozna wnioskowac
o zaleznosci przyczynowej.

Badanie nie obejmowato poréwnania okreslonego modelu opieki koordynowanej z opieka standardowa ani oceny
wptywu koordynacji na wyniki zdrowotne pacjentéw. Mozliwos¢ uogdlniania wynikdw ogranicza m.in. struktura
respondentéw - pacjenci stanowili 23% badanej grupy pacjentéw, cztonkéw rodzin i opiekundéw, a 76% odpowiedzi
dotyczyto oséb w wieku <20 lat.

Przeglad analiz ekonomicznych
W celu odnalezienia analiz ekonomicznych dotyczacych opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatoza,
przeprowadzono wyszukiwanie systematyczne. Nie odnaleziono publikacji przedstawiajgcych ocene efektywnosci

kosztowej opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatoza.

Opinie ekspertow klinicznych

Wszyscy eksperci zgodnie wskazali na zasadno$¢ witaczenia ocenianych $wiadczen do wykazu $wiadczen
gwarantowanych z zakresu AOS. Trzech ekspertéw wskazato na zasadnos¢ odrebnego funkcjonowania $wiadczen dla
dzieci i dorostych, natomiast jeden ekspert nie odniost sie do populacji dorostych. Eksperci pozytywnie ocenili wskazania
kliniczne, zakresy oraz warunki realizacji $wiadczen okreslone w KSOZ, przy czym cze$é z nich nie udzielita odpowiedzi
w odniesieniu do wszystkich ocenianych elementéw. Przedstawiono zréznicowane szacunki liczby pacjentéw, ktorzy
mogliby zosta¢ objeci $wiadczeniem (wskazano ok. 900-2000 pacjentéw pediatrycznych i ok. 200-1000 pacjentow
dorostych rocznie).

Eksperci wskazali aktualne problemy w obecnym modelu opieki, wskazujagc m.in. na rozproszenie opieki i brak
koordynaciji skutkujace powtarzaniem procedur i konsultacji, opéZnione rozpoznawanie powiktan. Odniesiono sie takze
do potencjalnych probleméw, ktére moga sie wigzaé z wprowadzeniem nowych Swiadczen - sg to m.in. problem
z dostepnoscia doswiadczonego personelu medycznego, nadmiarowe wykonywanie procedur i konsultacji, zlecanie
badan niepopartych wytycznymi. Opinie ekspertéw dotyczace organizacji przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dla
dorostych byty niejednoznaczne. Wskazywano zaréwno na brak o$rodkéw dla dorostych, jak i na prawidtowo
funkcjonujacy model przekazywania pacjentéw w istniejacym osrodku.

Jako potencjalne alternatywy dla proponowanego $wiadczenia wymieniono: sie¢ o$rodkéw eksperckich, wtaczenie NF1
i schwannomatoz do krajowej sieci chordb rzadkich oraz CKOM dla dorostych. Eksperci odnoszacy sie do doswiadczen
z pilotazu wskazywali na zasadno$¢ utrzymania elementdw opieki koordynowanej, w tym koordynatora, kompleksowej
oceny pacjenta, konsylidw i poradnictwa genetycznego.

Przeglad rozwiazan organizacyjnych w innych krajach

Do analizy wtaczono informacje dotyczace organizacji opieki nad pacjentami z neurofibromatozami w 13 krajach
(Australia, Belgia, Estonia, Francja, Kanada, Litwa, Niemcy, Norwegia, Stowacja, Szwecja, USA, Wtochy, Wielka Brytania).
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Opieka nad pacjentami z NF jest najczesciej organizowana w ramach krajowych systeméw opieki nad chorobami
rzadkimi i realizowana przez wyspecjalizowane osrodki zapewniajgce wielodyscyplinarng opieke, diagnostyke, leczenie
oraz monitorowanie pacjentéw. W wiekszosci krajow nie zidentyfikowano odrebnych, ogélnokrajowych programéw
opieki koordynowanej dedykowanych wytacznie pacjentom z neurofibromatozami. Odrebne $wiadczenia dla pacjentow
z NF1 o ztozonym przebiegu oraz NF2 zidentyfikowano w Anglii, gdzie s3 realizowane w ramach S$wiadczen
wysokospecjalistycznych NHS England.

Powtarzajgcymi sie elementami analizowanych modeli byty wielodyscyplinarnosc¢ i koordynacja opieki oraz regularne
monitorowanie stanu zdrowia i powiktan choroby.

Analiza wptywu na budzet ptatnika publicznego

Od 2020 do 2026 r. opieka koordynowana nad pacjentami z neurofibromatozami realizowana byta w ramach programu
pilotazowego. Aktualnie, Swiadczenia wchodzace w zakres opieki koordynowanej takie jak konsultacje specjalistyczne,
badania laboratoryjne, genetyczne i obrazowe sg realizowane i finansowane w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej zgodnie z obowigzujacymi przepisami dotyczacymi $wiadczeh gwarantowanych - rozporzadzeniem MZ
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

W ramach oszacowania wtasnego AOTMIT oceniono skutki finansowe objecia opieka koordynowang
$wiadczeniobiorcow do 18. roku zycia z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS) oraz
$wiadczeniobiorcéw dorostych z neurofibromatozg typu 1 (NF1). Analize przeprowadzono z perspektywy ptatnika
publicznego w trzyletnim horyzoncie czasowym obejmujacym lata 2027-2029. W scenariuszu istniejacym przyjeto
kontynuacje finansowania $wiadcze w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej, natomiast w scenariuszu nowym
zaktadajagcym wdrozenie modelu koordynowanej opieki uwzgledniono zaréwno koszty swiadczen realizowanych
w ramach opieki koordynowanej jak i miesieczny ryczatt przeznaczony na koordynacje opieki naliczany na o$rodek.

Liczebnos¢ populacji docelowej oszacowano w trzech wariantach. Wariant minimalny opracowano na podstawie liczby
pacjentéw objetych programem pilotazowym, wariant podstawowy na podstawie danych sprawozdawczo-
rozliczeniowych NFZ dotyczacych pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0 korzystajacych ze swiadczen gwarantowanych,
natomiast wariant maksymalny na podstawie danych epidemiologicznych i prognoz demograficznych GUS.
W zaleznosci od przyjetego wariantu liczba pacjentéw objetych analiza wynosita od 1 490 do 13 732 oséb w 2027 r.,
od 1 596 do 13 727 osdb w 2028 r. oraz od 1 701 do 13 693 oséb w 2029 r. W wariancie podstawowym liczebnos¢
populacji oszacowano odpowiednio na 5 586, 5 887 i 6 187 pacjentéw (facznie populacja pediatryczna i dorostych).

Wykorzystanie poszczegdlnych $wiadczen przyjeto na podstawie sredniej krotnosci swiadczen przypadajacych na
pacjenta w programie pilotazowym, odrebnie dla populacji pediatrycznej i dorostej. Koszty scenariusza nowego
obejmowaty porady pierwszorazowe, kompleksowe (dla dzieci), monitorujace, kompleksowe, pilne i telemedyczne,
konsultacje wielospecjalistyczne oraz ryczatt za koordynacje. Zatozono funkcjonowanie 7 osrodkéw w wariancie
minimalnym, 8 osrodkéw w wariancie podstawowym oraz 11 osrodkéw w wariancie maksymalnym. Wysokos$é
miesiecznego ryczattu za koordynacje oszacowano na poziomie 8 436 zt na o$rodek, zgodnie z rozwigzaniami
funkcjonujacymi w programie pilotazowym.

W wariancie populacyjnym minimalnym wdrozenie koordynowanej opieki wigzatoby sie z dodatkowymi kosztami dla
ptatnika publicznego wynoszacymi okoto 328 tys. zt w 2027 r. oraz 156 tys. zt w 2028 r., natomiast w 2029 r.
oszacowano niewielkie oszczednosci inkrementalne na poziomie okoto 35 tys. zt. Relatywnie mniej korzystne wyniki w
tym wariancie w poréwnaniu do pozostatych wariantéw, wynikaja przede wszystkim ze statego kosztu ryczattéow
przypadajacego na niewielkg liczbe pacjentow.

W wariancie populacyjnym podstawowym catkowite koszty realizacji modelu koordynowanej opieki oszacowano na
4,7 minzt w 2027 r.,4,9 min zt w 2028 r. oraz 5,2 min zt w 2029 r. W pordwnaniu ze scenariuszem istniejgcym przetozyto
sie to na oszczednosci inkrementalne w wysokosci okoto 582 tys. zt w 2027 r., 1,2 min zt w 2028 r., 1,9 min w 2029 r.
Wariant ten odzwierciedla populacje pacjentéw identyfikowanych obecnie w systemie swiadczen finansowanych przez
NFZ i moze by¢ uznany za najbardziej prawdopodobny z punktu widzenia rzeczywistej liczebnosci populacji docelowej.

W wariancie populacyjnym maksymalnym oszczednosci inkrementalne oszacowano odpowiednio na okoto 2,2 min zt
w 2027 r., 3,5 min zt w 2028 r. i 4,7 min zt w 2029 r. Nalezy jednak podkresli¢, ze wariant ten opiera sie na szacunkach
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populacji wynikajacych z danych epidemiologicznych dotyczacych czestosci wystepowania choroby i nie odzwierciedla
liczby pacjentéw, ktdrzy faktycznie zostang objeci Swiadczeniem oraz skorzystajg z opieki koordynowane;.

Przedstawione wyniki wskazujg, ze gtéwnymi czynnikami wptywajacymi na wysokos$¢ wydatkéw ptatnika publicznego
sq liczebnos¢ populacji objetej opieka, struktura wykorzystania poszczegdlnych swiadczen oraz liczba potencjalnych
osrodkow realizujgcych $wiadczenie i wysokos$¢ miesiecznego ryczattu przeznaczonego na koordynacje opieki.

Interpretujgc wyniki analizy, nalezy uwzgledni¢ niepewnos¢ dotyczaca rzeczywistej liczby pacjentéw spetniajgcych
kryteria kwalifikacji, tempa obejmowania ich opiekg koordynowang oraz przysztego wykorzystania poszczegdéinych
$wiadczen. Dodatkowym ograniczeniem jest fakt, ze zatozenia dotyczace organizacji opieki i korzystania ze swiadczen
oparto w znacznym stopniu na doswiadczeniach programu pilotazowego, ktére moga nie odzwierciedla¢ w petni
funkcjonowania $wiadczenia po jego wdrozeniu w skali ogélnokrajowe;.

Kluczowe whnioski

1. Przedmiotem oceny jest zasadnos¢ objecia finansowaniem ze srodkéw publicznych modelu koordynowanej opieki
nad pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami (NF/RAS), obejmujacego populacje pediatryczng
zNF/RAS i populacje dorostych z NF1. Celem proponowanego rozwigzania jest zapewnienie kompleksowe;j,
wielospecjalistycznej i ciagtej opieki dostosowanej do specyfiki tych rzadkich choréb. Ze wzgledu na podobienstwo
zatozen klinicznych, organizacyjnych i celéw zdrowotnych ocenianych projektéw analizie poddano zaréwno wariant
realizacji dwéch odrebnych $wiadczen przeznaczonych dla dzieci i dorostych, jak i wariant zaktadajacy realizacje
opieki w ramach jednego $wiadczenia. W tym drugim przypadku uwzgledniono mozliwo$¢ réznicowania warunkéw
kwalifikacji, zakresu $wiadczen oraz organizacji opieki odpowiednio do wieku pacjentéw i ich potrzeb zdrowotnych.

2. Wytyczne praktyki klinicznej wskazuja na potrzebe zapewnienia pacjentom 2z neurofibromatozami
wielospecjalistycznej opieki prowadzonej przez wyspecjalizowane os$rodki i specjalistéw, obejmujacej regularne
monitorowanie kliniczne i obrazowe, poradnictwo genetyczne oraz wsparcie psychologiczne. Zakres i intensywnos¢
opieki powinny by¢ réznicowane w zaleznosci od wieku pacjenta. U dzieci rekomendowany jest czestszy nadzér
specjalistyczny, natomiast u dorostych zalecane s3 rzadsze, okresowe oceny. W obu grupach czestos¢ kontroli
powinna by¢ dostosowana do fenotypu, obrazu klinicznego oraz ryzyka powiktan.

3. Z przegladu rozwigzan organizacyjnych w innych krajach wynika, ze opieka nad pacjentami z neurofibromatozami
jest najczesciej organizowana w ramach systemoéw opieki nad chorobami rzadkimi i realizowana przez
wyspecjalizowane osrodki eksperckie, zapewniajgce wielodyscyplinarng, skoordynowang opieke oraz regularne
monitorowanie powiktan. W wiekszosci analizowanych krajéw nie zidentyfikowano odrebnych, ogélnokrajowych
programoéw opieki koordynowanej dedykowanych wytacznie pacjentom z neurofibromatozami. W Anglii
zidentyfikowano odrebne $wiadczenia dla pacjentéw z NF1 o ztozonym przebiegu oraz NF2, realizowane w ramach
Swiadczen wysokospecjalistycznych NHS England.

4. W ramach oszacowania wtasnego AOTMIT przeprowadzono analize wptywu na budzet ptatnika publicznego,
poréwnujac wariant kontynuacji finansowania $wiadczen realizowanych w ramach AOS z wariantem wdrozenia
modelu opieki koordynowanej w latach 2027-2029. Liczebnos$¢ populacji docelowej oszacowano w trzech
wariantach: minimalnym, podstawowym i maksymalnym, wykorzystujac odpowiednio dane z programu
pilotazowego, dane sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ oraz dane epidemiologiczne i prognozy demograficzne
GUS. Zatozenia dotyczace wykorzystania swiadczen oparto na Sredniej liczbie Swiadczen przypadajacych na
pacjenta obserwowanej w programie pilotazowym.

5. Whyniki analizy wptywu na budzet wskazuja, ze w wariancie podstawowym wdrozenie opieki koordynowanej moze
wigzac sie z catkowitymi kosztami na poziomie 4,7 min zt w 2027 r., 4,9 min zt w 2028 r. i 5,2 mIn zt w 2029 r. oraz
z oszczednosciami inkrementalnymi w poréwnaniu ze scenariuszem istniejgcym, wynoszacymi odpowiednio okoto
582 tys. zt, 1,2 min zt i 1,9 min zt. Oszczednosci wykazano réwniez w wariancie maksymalnym. Natomiast
w wariancie minimalnym oszacowano wzrost kosztéw o okoto: 328 tys. zt w 2027 r., 156 tys. zt w 2028 r., przy
niewielkich oszczednosciach na poziomie ok. 35 tys. zt w 2029 r., wynikajacych przede wszystkim ze statego kosztu
ryczattéw na koordynacje przypadajacego na niewielka liczbe pacjentéw.
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6. Na wyniki analizy najwiekszy wptyw majg zatozenia dotyczace liczebnosci populacji docelowej, struktura
wykorzystania poszczegoélnych swiadczen oraz liczba osrodkow realizujgcych swiadczenie i wysoko$¢ miesiecznego
ryczattu za koordynacje. Interpretacje oszacowan ogranicza niepewnos¢ zwigzana z rzeczywistg liczbg pacjentéw
spetniajagcych kryteria kwalifikacji oraz zakresem wykorzystania swiadczen po wdrozeniu modelu w skali
ogolnokrajowej. Wysokos$¢ miesiecznego ryczattu za koordynacje oszacowano na doswiadczeniach programu
pilotazowego przyjmujac miesieczny ryczatt w wysokosci 8 436 zt na osrodek.

7. Na podstawie wynikow analiz klinicznych, organizacyjnych i ekonomicznych, doswiadczen wynikajgcych z realizacji
programu pilotazowego oraz zalecen wytycznych praktyki klinicznej opracowano wstepng propozycje warunkow
realizacji jednego $wiadczenia obejmujgcego zaréwno populacje pediatryczng, jak i osoby doroste.
W proponowanym modelu uwzgledniono zréznicowanie organizacji opieki, zakresu $wiadczer oraz warunkow
monitorowania odpowiednio do wieku i potrzeb zdrowotnych pacjentéw. Szczegétowy opis tego wariantu
przedstawiono w rozdziale 12 ,Proponowane warunki realizacji $wiadczenia”. Nalezy jednak podkreslic,
Ze przedstawiona propozycja stanowi jeden z mozliwych sposobéw organizacji opieki nad pacjentami z NF/RAS
i powinna by¢ rozpatrywana z uwzglednieniem funkcjonujgcych obecnie rozwigzan systemowych, w tym roli
Osrodkéw Eksperckich Chorob Rzadkich. Ostateczny ksztatt organizacji i finansowania opieki wymaga dalszych
analiz oraz uzgodnien z interesariuszami.

8. Poréwnanie podmiotéw realizujgcych program pilotazowy opieki koordynowanej nad pacjentami
z neurofibromatozami z wykazem Osrodkow Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR) wykazato, ze pie¢ z siedmiu
osrodkdéw uczestniczacych w pilotazu posiada status OECR. Wskazuje to na czesciowe pokrywanie sie infrastruktury
wykorzystywanej do realizacji programu pilotazowego z istniejaca siecig osrodkéw dedykowanych opiece nad
osobami z chorobami rzadkimi. Wynik ten sugeruje zasadnos$¢ uwzglednienia roli OECR w dalszych analizach
dotyczacych organizacji opieki nad pacjentami z NF/RAS, w tym oceny mozliwosci wykorzystania funkcjonujacych
juz rozwiazan systemowych. Jednoczes$nie nalezy podkresli¢, ze status OECR nie stanowi samodzielnej przestanki
do realizacji $wiadczen przeznaczonych dla pacjentéw z NF/RAS, poniewaz nie potwierdza ani doswiadczenia
osrodka w zakresie opieki nad ta grupa chorych, ani jego zdolnosci organizacyjnej do objecia opiekg catej populacji
docelowe;.

9. W przypadku wprowadzenia ocenianego $wiadczenia do wykazu swiadczen gwarantowanych istnieje potencjalne
ryzyko czesciowego powielania rozwigzan organizacyjnych i podwéjnego finansowania $wiadczen realizowanych juz
w ramach innych mechanizméw systemowych, w szczegdlnosci dotyczacych kompleksowej oceny specjalistyczne;j,
porad monitorujgcych, koordynacji opieki oraz konsultacji wielospecjalistycznych. Ryzyko to moze by¢ szczegdlnie
istotne w sytuacji, gdy ten sam podmiot bedzie jednoczesnie posiadat status OECR wtasciwego dla NF/RAS oraz
realizowat $wiadczenie koordynowanej opieki nad pacjentami z neurofibromatoza. Wymaga to uwzglednienia
na etapie projektowania warunkéw finansowania i organizacji $wiadczenia.
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3. Przedmiot i historia zlecenia

Przedmiot zlecenia

Przygotowanie rekomendacji w sprawie zasadnosci zakwalifikowania $wiadczen opieki zdrowotnej:

— Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS),

— Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatozg typu 1. (NF-1),
jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej wraz z opracowaniem warunkéw

realizacji $wiadczenia, kosztéw wprowadzenia tego rozwigzania oraz potencjatu wykonawczego $wiadczeniodawcow
ubiegajacych sie o mozliwosc realizacji tego Swiadczenia.

Podstawa prawna

Podstawe podjecia prac nad raportem stanowi zlecenie Ministra Zdrowia (pismo znak: ASG.0210.1.2026.EK)
z 14.07.2026 r. z art. 31c ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze Srodkéw
publicznych (Dz.U. 2025 poz. 1461).

Historia korespondencji

W dniu 04.09.2026 r. wystgpiono do Prezesa NFZ z prosba o przedstawienie opinii dotyczacej skutkéw finansowych dla
systemu ochrony zdrowia, zwigzanych z zakwalifikowaniem ocenianego $wiadczenia jako $wiadczenia gwarantowanego.
Odpowiedz otrzymano w dniu 18.09.2026 r.

W dniu 04.09.2026 r. zwrécono sie do 12 ekspertéw klinicznych z prosba o przedstawienie opinii dotyczacej ocenianego
Swiadczenia. Otrzymano opinie od 4 ekspertéw klinicznych. W tabeli ponizej przedstawiono zestawienie korespondenciji
skierowanej do ekspertéw klinicznych.

Tabela 1. Zestawienie korespondencji do ekspertéw klinicznych.

Lp. Imie i nazwisko Funkcja Status

1. Prof. dr hab. Anna Latos-Bielerska Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki Odpowiedz otrzymano dnia 17.09.2026 r.
klinicznej

2. Prof. dr hab. Justyna Paprocka Konsultant krajowa w dziedzinie neurologii Odpowiedz otrzymano dnia 15.09.2026 r.
dzieciecej

3. Prof. dr hab. Bartosz Karaszewski Konsultant krajowy w dziedzinie neurologii Nie otrzymano opinii

4, Prof. dr hab. Tomasz Trojanowski Konsultant krajowy w dziedzinie Nie otrzymano opinii
neurochirurgii

5. Prof. dr hab. n. med. Marek Tadeusz Rekas | Konsultant krajowy w dziedzinie okulistyki Nie otrzymano opinii

6. Prof. dr hab. Krystyna Chrzanowska Konsultant wojewddzka w dziedzinie genetyki | Nie otrzymano opinii

klinicznej dla wojewédztwa mazowieckiego

7 [N 224 N | Nie otrzymano opinii
s [N D | Nie otrzymano opinii

[ |
9. Prof. dr hab. Jolanta Wierzba Osrodek CKOM NF/RAS w Gdansku Odpowiedz otrzymano dnia 07.09.2026 r.
10. | ] Nie otrzymano opinii
11. Dr Katarzyna Mycko Osrodek CKOM NF/RAS w Olsztynie Odpowiedz otrzymano dnia 18.09.2026 r.
12. | Nie otrzymano opinii
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4. Analiza problemu decyzyjnego

4.1. Problem decyzyjny

Celem niniejszego opracowania jest ocena zasadnosci finansowania ze Srodkéw publicznych dwéch $wiadczen opieki
zdrowotnej: Koordynowanej opieki nad swiadczeniobiorcami do 18 roku zycia z neurofibromatozami oraz pokrewnymi
rasopatiami (NF/RAS) oraz Koordynowanej opieki nad swiadczeniobiorcami powyzej 18 roku zycia z neurofibromatoza
typu 1 (NF1).

Neurofibromatozy i pokrewne rasopatie (NF/RAS) stanowig grupe rzadkich choréb genetycznych o przewlektym
i wielonarzadowym przebiegu, wymagajacych wielospecjalistycznej diagnostyki, leczenia i dtugoterminowego
monitorowania stanu zdrowia pacjenta. Potrzeba koordynacji opieki nad tg grupg pacjentéw stanowita podstawe
wdrozenia programu pilotazowego realizowanego w latach 2020-2026. Jednoczesnie w okresie funkcjonowania pilotazu
nastapit rozwdj systemowych rozwigzan dedykowanych osobom z chorobami rzadkimi, w szczegélnosci utworzono
Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich (OECR) oraz wdrozono mechanizmy finansowania i rozliczania $wiadczen majace
wspieraé koordynacje opieki nad ta grupa pacjentéw.

W zwigzku z powyzszym zasadniczy problem decyzyjny sprowadza sie do rozstrzygniecia, czy istnieje potrzeba utworzenia
i finansowania odrebnego modelu koordynowanej opieki dedykowanego pacjentom z NF/RAS, czy tez potrzeby
zdrowotne tej populacji moga by¢ efektywnie zabezpieczone w ramach obecnie funkcjonujgcych rozwiazan systemowych,
w szczegblnosci OECR.

Analiza obejmuije réwniez ocene optymalnego modelu organizacyjnego $wiadczenia, w tym zasadnos¢ realizacji opieki nad
pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami (NF/RAS) w ramach jednego $wiadczenia koordynowanej
opieki. Rozwazenie takiego wariantu wynika z podobienstwa zatozen klinicznych, organizacyjnych oraz celéw zdrowotnych
ocenianych projektéw $wiadczen dedykowanych pacjentom z NF/RAS do 18. roku zycia oraz dorostym pacjentom z NF1.
Jednoczesnie analizie poddano potrzebe réznicowania warunkéw kwalifikacji, zakresu Swiadczen i sposobu organizacji
opieki w zaleznosci od wieku oraz specyfiki potrzeb zdrowotnych poszczegdlnych grup pacjentéw. Podejscie to pozwala
oceni¢ nie tylko zasadno$¢ finansowania proponowanego rozwigzania, ale réwniez jego spdjnos¢ z funkcjonujagcym
systemem opieki nad osobami z chorobami rzadkimi, efektywnos¢ organizacyjng oraz mozliwos$¢ zapewnienia ciggtosci
opieki na réznych etapach zycia pacjenta.

Zakres przeprowadzonych prac analitycznych obejmowat:

o analize aktualnego statusu finansowania $wiadczer;

o analize aktualnych rozwigzan systemowych w zakresie organizaciji i finansowania opieki nad pacjentami z chorobami
rzadkimi, w tym funkcjonowania Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR);

o przeglad wytycznych postepowania klinicznego;

o przeglad dowoddéw naukowych dotyczacych opieki koordynowanej nad pacjentami z NF/RAS, w tym NF1;
o przeglad analiz ekonomicznych;

o analize opinii ekspertéw klinicznych;

o przeglad rozwigzan refundacyjnych i organizacyjnych stosowanych w innych krajach;

o analize doswiadczen i wynikéw programu pilotazowego;

o oszacowanie wydatkéw ptatnika publicznego;

o analize i opracowanie warunkéw realizacji Swiadczen;

o analize potencjatu wykonawczego.

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 14/82



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026

im rasopatiami (NF/RAS)

4.2. Problem zdrowotny

Definicja problemu zdrowotnego

Neurofibromatozy (Nerwiakowtékniakowatosé) to choroby uwarunkowane genetycznie, o charakterze nowotworowym,
ktére cechuija sie rozwojem tagodnych i potencjalnie ztosliwych guzéw w obrebie uktadu nerwowego i skéry. Wiekszos¢
powstajgcych guzéw ma charakter tagodny, co oznacza, ze zazwyczaj nie dajg one przerzutéw, cho¢ moga uciskac sasiednie
tkanki i nerwy, powodujac rézne dolegliwosci.

Neurofibromatozy s3 powodowane przez mutacje w genach supresorowych, ktére przy prawidtowej aktywnosci hamuija
niekontrolowany podziat komérek. Gtéwna réznicg miedzy NF1 a NF2 jest typ rozwijajgcych sie guzéw. W NF1 dominuja
nerwiakowtékniaki skérne i podskérne, podczas gdy w schwannomatozie NF2 charakterystyczne sg schwannomy,
szczegdblnie obustronnie wystepujace schwannomy nerwu stuchowego, ktére moga prowadzi¢ do gtuchoty. Obecnie
wyrdznia sie trzy gtéwne typy schorzen, ktérych zréznicowanie oparto na podstawie etiologii i zwigzanych z nig objawach.

Tabela 2. Charakterystyka i rodzaje nerwiakowtoékniakowatosci

siatkdwece oka;

o glejak nerwu wzrokowego;

o zmiany skérne wygladem
przypominajace piegi;

o wystepowanie plam café au lait -
przebarwien skérnych o kolorze
kawy z mlekiem;

o trudnosci z nauka i koncentracjg

o napady padaczkowe;
o zac¢ma i utrata wzroku;

o neuropatie obwodowe: utrata
réwnowagi i sprawnosci ruchowej
spowodowana guzami kregostupa,
opadajaca stopa, bolem, zanikiem
miesni lub innymi uszkodzeniami
nerwow.

Typ Neurofibromatoza typu 1 Schwannomatoza Schwannomatozy
(NF1) zwiazana z genem NF2 (niezwigzane z NF2)
(dawniej NF2) (dawniej NF3)
Wystepowanie 1:2,5-3 tys. zywych urodzer® 1:25-30 tys. zywych urodzen” 1:69 -1:126 tys. zywych urodzen”
96% wszystkich neurofibromatoz 3% wszystkich neurofibromatoz 1% wszystkich neurofibromatoz
Etiologia Mutacja genu NF1 kodujacego biatko Mutacja genu NF2 na chromosomie Mutacja w genach supresorowych
neurofibromine na chromosomie 17 22 regulujacego wydzielanie biatka SMARCBY, LZTR1, na
merliny, bioracego udziat w komunikacji chromosomie 22q
zewnatrzkomorkowej
Objawy o tagodne guzki (nerwiaki lub o nerwiaki przedsionkowe skutkujace o miejscowy lub rozproszony
nerwiakowtokniaki), ktore z czasem utrata stuchu, problemami z przewlekty bol
moga nabrac cech nowotworu rébwnowaga; neuropatyczny;
ztodliwego; o uszkodzenie mdzgu i nerwdéw o mnogie oponiaki - zazwyczaj
o guzki Lischa zlokalizowane na czaszkowych; o charakterze tagodnym

Zrédto: Opracowanie wtasne AOTMIT na podstawie: a) Orpha.net 3, b) KSOZ (dzieci), Satamacha 2011, Asthagiri 2009, Dhamija 2018
Etiologia i patogeneza

Neurofibromatoza typu 1 (zespét NF1 in. choroba Recklinghausena, nerwiakowtékniakowato$¢ typu 1)

Nerwiakowtékniakowato$¢ wywotujg mutacje genetyczne. Okoto 50% przypadkéw NF1 jest dziedziczona po rodzicu,
a drugie 50% to wynik nowej, spontanicznej mutacji genu u pacjenta (tzw. mutacja de novo). Choroba NF1 dziedziczy sie
autosomalnie dominujgco. Oznacza to, ze kazde dziecko rodzica dotknietego tg chorobg ma 50% szans na posiadanie
zmienionego genu. Okreslenie mutacji NF1 nie pozwala na przewidywanie nasilenia ani powiktan choroby. Nie
zidentyfikowano bezposrednich korelacji genotyp-fenotyp dla pacjentéw z mutacjami NF1.

[Liao 2025, Rutkowski 2022]

Schwannomatoza zwigzana z genem NF2 (SWN NF2)

NF2 jest dziedziczona w sposéb autosomalny dominujacy. Okoto potowa oséb zdiagnozowanych z NF2 odziedziczyta ja
od rodzica, u drugiej potowy rozwija sie NF2 z powodu nowej (de novo) mutacji w genie NF2 . U 25% do 50% oséb z nowa
mutacja NF2 wystepuje somatyczny mozaikizm dla tej mutacji. Patologia molekularna SWN NF2 jest $cisle zwigzana z
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mutacjami w genie NF2 i wynikajaca z nich dysfunkcjg biatka Merlin, przyczyniajaca sie do powstawania wielu guzéw
uktadu nerwowego. Utrata funkgji biatka Merlin, kluczowego supresora nowotworu kodowanego przez gen NF2 prowadzi
do nowotworzenia.

[Kim 2024]

Schwannomatozy (niezwigzane z NF2)

Schwannomatoza zwigzana z LZTR1 i SMARCB1 jest spowodowana dwualleliczng inaktywacjg co najmniej dwdch genéw
supresorowych nowotworu. Schwannomatozy charakteryzujg sie predyspozycja do rozwoju mnogich schwannoma, a
rzadziej oponiakéw. Pomimo klinicznego naktadania sie z nerwiakowtdkniakowatoscig typu 2 (NF2), schwannomatoza nie
jest spowodowana mutacjami w linii zarodkowej genu NF2, mutacje w linii zarodkowej dotyczg gendw supresorowych
SMARCB1 lub LZTR1.

[Dhamija 2018, Kehrer-Sawatzki 2016]
Obraz Kkliniczny

Neurofibromatoza typu 1 (NF1, Zesp6t von Recklinghausena)

Mutacja w obrebie genu NF1 wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem zaburzen ze strony wielu narzadéw i uktadéw.
Charakterystyczne dla tej grupy chorych sg anomalie w obrebie skory i tkanki podskérnej, osrodkowego uktadu
nerwowego, w obrebie uktadu ruchu, zaburzenia endokrynologiczne, okulistyczne, sercowo-naczyniowe, w obrebie uktadu
pokarmowego, a takze najgrozniejsze dla zycia, zwiekszone ryzyko zachorowania na nowotwory ztosliwe, w tym miesaki
tkanek miekkich.

Objawy kliniczne:

1) Zmiany skory i tkanki podskérnej:

o plamy cafe-au-lait (jeden z siedmiu podstawowych kryteriéw diagnostycznych NF1) - gtadkie zmiany barwnikowe
na skorze, ktore sg pierwszym objawem neurofibromatozy, pojawiajgcym sie u 99% chorych w ciggu pierwszego
roku zycia;

o piegi w fatdach skory (objaw Crowe’a) pach i pachwin, pojawiaja sie zwykle w 3-5 r.z., wystepujg u okoto 90%
chorych dorostych. Moga wystepowac takze na szyi, klatce piersiowej i wokét ust;

o nerwiakowtokniaki skdrne (guzy ostonki nerwéw obwodowych) wystepuija u prawie wszystkich pacjentow z NF1,
zbudowane sg z komponentéw nerwowych i widknistych, min. z komérek Schwanna, fibroblastow, komérek
srédbtonka, komarek tucznych, makrofagéw, neuronéw i macierzy zewnatrzkomaérkowej;

o nerwiakowtdkniaki splotowate, ktére rozwijajg sie gtownie w splotach nerwowych w sposéb naciekajacy
i obejmuja wiele wigzek nerwowych. Wystepujg u 30% pacjentéw, szybko rosna, powodujac znaczny ucisk,
deformacje oraz uposledzenie funkcji otaczajacych struktur.

2) Zaburzenia uktadu kostnego:

o skolioza, ktéra dotyczy 10% chorych z NF1 i najczesciej objawia sie miedzy 6. a 10. rokiem zycia. Wymaga
zazwyczaj interwencji chirurgicznej z powodu powaznych znieksztatcern kregéw i zeber prowadzacych do
restrykcyjnych zaburzen oddychania i zaburzen neurologicznych.

o dysplazja w obrebie kosci dtugich, dotyka 14% pacjentow zwykle juz w pierwszym roku zycia i najczesciej dotyczy
kosci piszczelowej,

o makrocefalia, niski wzrost, wystajace czoto, zwiekszone ryzyko zachorowania na osteoporoze i osteopenie.
3) Zaburzenia uktadu neurologicznego i pozostate zaburzenia:

o zaburzenia neurologiczne spowodowane nerwiakowtokniakami splotowatymi, rosngcymi w obrebie duzych
nerwoéw splotow nerwowych i powodujace dolegliwosci bélowe w zaleznosci od obszaru w ktérym wystepuija;

o nowotwory o$rodkowego uktadu nerwowego - glejaki;
o glejaki nerwu wzrokowego (15% chorych);
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o guzkéw Lischa - mate, okragte hiperpigmentarne plamki teczéwki, niepowodujgcych zaburzen widzenia,
wystepujace u 95% chorych;

o  widknienie Srédmigzszowe ptuc (7-10% chorych);
o gtuchota (10% chorych z NF1);

o trudnosci z nauka oraz koncentracjg dotyczg 60% chorych.

[Satamacha 2011]

Schwannomatoza zwigzana z genem NF2

Schwannomatoza zwigzana z genem NF2 (dawniej neurofibromatoza typu 2) charakteryzuje sie rozwojem wielu guzéw
uktadu nerwowego z powodu mutacji w genie supresorowym NF2. Przebieg choroby charakteryzuje sie powstawaniem
wielu nieztosliwych guzow uktadu nerwowego w ciggu catego zycia. Patognomiczng cechg zespotu NF2 jest rozwdj
obustronnych nerwiakéw przedsionkowych (VS) - histologicznie tagodnych guzow wewnatrzczaszkowych wywodzacych
sie z mielinotwdrczych komérek Schwanna gérnych lub dolnych podziatéw przedsionkowych VIII nerwu czaszkowego.
U wiekszosci pacjentéw z NF2 rozwijajg sie réwniez dodatkowe nerwiaki czaszkowe, rdzeniowe i obwodowe, a takze
oponiaki, wyscidtczaki i gwiazdziaki. Moga rowniez wystapic objawy oczne i skérne. Osoby z NF2 wykazuja szeroki zakres
zmiennosci fenotypowej, czesciowo przewidywanej przez rodzaj wariantu genetycznego. Najczestszymi guzami
zwigzanymi z zespotem NF2 s3 nerwiaki przedsionkowe, znane réwniez jako nerwiaki akustyczne, ktére rozwijaja sie na
nerwach prowadzacych z ucha wewnetrznego do mézgu.

[Yin 2020]

SWN NF2 zazwyczaj objawia sie u mtodych dorostych (w wieku 20-30 lat) utratg stuchu spowodowang nerwiakiem
przedsionkowym. Utrata stuchu jest poczatkowo czesto jednostronna i moga jej towarzyszy¢ szumy uszne, zawroty gtowy
i zaburzenia réwnowagi. Chociaz do 30% dzieci moze wykazywac te same objawy, czesciej niz u dorostych wystepuija u nich
zaburzenia widzenia (za¢ma, hamartoma, guz wewnatrzczaszkowy), guzy skory, motoneuropatie (niedowtad twarzy,
opadajaca stopa), objawowe guzy rdzenia kregowego lub nieprzedsionkowe guzy wewnatrzczaszkowe.

Objawy kliniczne:

1) Zmiany neurologiczne: obustronne nerwiaki przedsionkowe (90-95% chorych); inne nerwiaki ostonkowe nerwéw
czaszkowych; oponiak wewnatrzczaszkowy, guzy kregostupa: pozaszpikowe (55-90% chorych), srédszpikowe (18-
53%); neuropatia obwodowa (do 66%)

2) Zmiany okulistyczne: za¢ma (60-81%); btony nadsiatkowkowe (12-40%); guzy hamartomatyczne siatkowki (6-22%)

3) Zmiany skdrne: guzy skory (59-68%); blaszki skorne (41-48), guzy podskdrne (43-48%); guzy $rodskorne - rzadko

[Asthagiri 2009]

Rzadka mozaikowa posta¢ schwannomatozy zwiazanej z NF2, charakteryzujaca sie rozwojem wielu tagodnych guzéw
z ostonek nerwowych, zwanych schwannoma, dotyczacych szczegélnie nerwu przedsionkowego. W postaci mozaikowatej
przebieg choroby moze by¢ tagodniejszy z wystepowaniem, jednostronnej schwannomy nerwu stuchowego zamiast
charakterystycznych obustronnych zmian.

[Orpha.net 1]

Schwannomatoza niezwigzana z NF2

Schwannomatoza typu 3 charakteryzuje sie przede wszystkim wystepowaniem tagodnych nowotworéw wywodzacych
sie z ostonek nerwéw obwodowych i korzeni nerwéw rdzeniowych. Zajecie nerwdéw czaszkowych obserwowane jest
rzadziej niz w innych postaciach schwannomatoz i dotyczy gtéwnie nerwu tréjdzielnego, ktéry jest objety procesem
chorobowym u okoto 8% pacjentéw. U okoto 30% chorych schwannoma ograniczone s3 do jednej czesci ciata.

Dominujacym objawem klinicznym jest przewlekty bél neuropatyczny, uznawany za najczestszg i najbardziej obcigzajaca
manifestacje choroby. Bél ten ma zwykle znaczne nasilenie, jest trudny do kontrolowania przy zastosowaniu
standardowych metod leczenia przeciwbdlowego. Nasilenie dolegliwosci bélowych nie wykazuje zaleznosci od liczby ani
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wielkosci guzéw, a nawet niewielkie zmiany mogg powodowac istotne objawy kliniczne. W konsekwencji przewlekty bdl
moze prowadzi¢ do znacznego ograniczenia sprawnosci funkcjonalnej i pogorszenia jakosci zycia.

Objawy neurologiczne wynikaja przede wszystkim z ucisku struktur nerwowych przez rozwijajace sie schwannomy. Moga
one obejmowac ostabienie sity miesniowej, parestezje, dretwienie konczyn oraz zaburzenia czucia, manifestujace sie
zaréwno jego ostabieniem, jak i nadwrazliwoscig w obszarze unerwianym przez zajety nerw. W przypadku lokalizacji zmian
w sasiedztwie rdzenia kregowego moga wystepowac zaburzenia réwnowagi i koordynacji ruchowej. Rzadziej obserwuije
sie rozwéj guzéw wewnatrzczaszkowych lub zlokalizowanych w kanale kregowym, ktére mogg prowadzi¢ do
niedowtadéw konczyn, trudnosci w poruszaniu sie oraz innych objawéw neurologicznych zwigzanych z uciskiem
o$rodkowego uktadu nerwowego. Poczatek objawoéw klinicznych przypada najczesciej na druga lub trzecig dekade zycia.
Ryzyko transformacji ztosliwej schwannoma pozostaje niskie, a dtugos$¢ zycia pacjentéw zazwyczaj nie odbiega istotnie od
obserwowanej w populacji ogélnej.

[Chorobyrzadkie.edu.pl]
Rozpoznanie

Neurofibromatoza typu 1 (NF1)

Rozpoznanie zazwyczaj opiera sie na cechach klinicznych stwierdzanych w badaniu przedmiotowym i podmiotowym.
Badanie molekularne w przypadku podejrzenia klinicznego NF typu | jest badaniem uzupetniajgcym. Choroba
diagnozowana jest przede wszystkim w oparciu o kryteria kliniczne

W 2021 roku zaproponowany zostat nowy konsensus diagnostyczny obejmujacy nastepujace kryteria:

A. Kryteria diagnostyczne NF1 s3 spetnione u osoby, u ktérej nie zdiagnozowano rodzica z rozpoznaniem NF1, jesli
wystepuja 2 lub wiecej z ponizszych:

1) plamy café au lait 6 lub wiecej plam o najwiekszej srednicy powyzej 5 mm u 0séb przed pokwitaniem i powyzej 15 mm
u 0s6b po okresie dojrzewania,

2) piegi w okolicy pachowej lub pachwinowe;j,

3) 2 lub wiecej nerwiakowtdkniakéw dowolnego typu lub 1 nerwiakowtdkniak splotowaty,

4) glejak drogi wzrokowej,

5) co najmniej 2 guzki teczéwki Lischa zidentyfikowane w badaniu lampg szczelinowa lub co najmniej 2 nieprawidtowosci

naczyniowki (CA) - zdefiniowane jako jasne, niejednolite guzki zobrazowane za pomocg optycznej tomografii
koherentnej dna oka (OCT)/ obrazowania metoda odbicia w bliskiej podczerwieni (NIR),

6) charakterystyczne zmiany kostne, takie jak dysplazja kosci klinowej, przednio-boczne wygiecie kosci piszczelowej lub
staw rzekomy kosci dtugich,

7) NF heterozygotyczny wariant patogenny w genie 1 z frakcja alleli co najmniej 50% w pozornie normalnej tkance, takiej
jak krwinki biate.

B. Dziecko rodzica, ktére spetnia kryteria diagnostyczne okreslone w A, powinno mie¢ postawione rozpoznanie NF1, jesli
wystepuije 1 lub wiecej z kryteriéw A.

[Rutkowski 2022]

Schwannomatoza mozaikowa zwigzana z NF2 (NF2). U osoby z wieloma nerwiakami ostonkowymi, przy braku nerwiakéw
przedsionkowych lub w wywiadzie rodzinnym NF2 lub schwannomatozy, rozréznienie miedzy mozaikowg NF2
a schwannomatozg zwigzang z LZTR1 lub SMARCB1 moze by¢ trudne . W celu rozréznienia tych schorzen zaleca sie
wykonanie molekularnych badan LZTR1 , SMARCB1 i NF2 z wykorzystaniem DNA pochodzacego z krwi i co najmniej
dwach prébek guza z lokalizacji anatomicznie niezwigzanych

[Dhamija 2018]

Schwannomatoza niezwigzana z NF2
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Diagnoza opiera sie na kryteriach klinicznych; obecno$¢ konstytucyjnej mutacji NF2 nie jest czescig obecnych kryteriow
diagnostycznych. Kryteria diagnostyczne Manchester 21 — ktére sg najszerzej stosowane — obejmujg pacjentéw bez
rodzinnej historii tego zaburzenia lub obustronnego nerwiaka przedsionkowego, ale u ktérych wystepuja liczne inne
powigzane zmiany. Poniewaz ponad poftowa pacjentéw nie ma pozytywnej historii rodzinnej i moga prezentowac inne
objawy kliniczne niz nerwiak przedsionkowy, kryteria Manchester sg bardziej czute niz wczesne modele diagnostyczne,
zachowujac jednoczesnie wysoka swoistosé.

[Asthagiri 2009]

Rozpoznanie schwannomatozy opiera sie na molekularnych i/lub klinicznych kryteriach diagnostycznych. Rozpoznanie
schwannomatozy zwigzanej z LZTR1 lub SMARCB1 ustala sie u pacjenta z charakterystycznymi objawami klinicznymi
i heterozygotycznym wariantem patogennym linii zarodkowej w LZTR1 lub SMARCB1 zidentyfikowanym za pomoca
molekularnych badan genetycznych. Podejscia do badan genetyki molekularnej moga obejmowac jednoczesne badanie
gendéw LZTR1 i SMARCB1 lub wykorzystanie panelu wielogenowego

Schwannomatoze zwigzang z LZTR1 lub SMARCB1 nalezy podejrzewac u osoby, u ktérej wystepuja nastepujace objawy:

1) dwa lub wiecej guzéw niesrédskornych sugerujacych nerwiaki ostonkowe;
2) brak obustronnych nerwiakow przedsionkowych;

3) wywiad rodzinny dotyczacy schwannomatozy zgodny z dziedziczeniem autosomalnym dominujacym
(np. wystepowanie schwannomatozy u mezczyzn i kobiet w wielu pokoleniach). Brak znanego wywiadu rodzinnego
nie wyklucza rozpoznania.

[Dhamija 2018]

Rzadka mozaikowa posta¢ schwannomatozy charakteryzujgca sie objawami typowymi dla schwannomatozy, w tym
mnogimi fagodnymi guzami ostonek nerwowych, zwanymi schwannoma. Posta¢ mozaikowa jest spowodowana
postzygotycznymi wariantami patogennymi w genach SMARCB1 lub LZTR1. Fenotyp moze by¢ tagodniejszy niz
w przypadku schwannomatozy.

[Orpha.net 2]

Aktualne postepowanie medyczne

Postepowanie medyczne u pacjentéw z neurofibromatozami opiera sie na dtugoterminowej opiece wielospecjalistycznej,
obejmujacej regularne monitorowanie stanu klinicznego, diagnostyke obrazows, leczenie chirurgiczne zmian
nowotworowych oraz terapie objawowa. W NF1 podstawg postepowania jest regularna ocena zmian skornych,
nerwiakowtékniakow splotowatych, zaburzen neurologicznych, wad kostnych oraz ewentualnych nowotworéw
wspotistniejgcych. Szczegdlne znaczenie ma monitorowanie dzieci pod katem rozwoju glejakéw drogi wzrokowej, zaburzen
rozwoju psychoruchowego i trudnosci poznawczych. Leczenie chirurgiczne stosowane jest w przypadku zmian
powodujgcych objawy neurologiczne, ucisk na sasiednie struktury, istotne znieksztatcenia lub podejrzenie transformacji
nowotworowej. W ostatnich latach wprowadzono do praktyki klinicznej inhibitory kinazy MEK, przede wszystkim
Selumetynib, przeznaczony do leczenia objawowych, nieoperacyjnych nerwiakowtdkniakéw splotowatych. Terapia ta
umozliwia zmniejszenie objetosci guzéw oraz poprawe jakosci zycia pacjentow.

[Liao 2025]

Pacjenci ze schwannomatozg zwigzang z NF2 wymagajg regularnych badan rezonansu magnetycznego mozgu i rdzenia
kregowego, okresowych badan audiologicznych oraz kontroli okulistycznych. Ma to na celu wczesne wykrywanie
schwannoma przedsionkowych, oponiakéw oraz wyscidtczakéw. Podstawowa metoda leczenia pozostaje chirurgiczne
usuwanie guzow powodujacych objawy neurologiczne lub pogarszajacych stuch. U wybranych pacjentéw stosuje sie
réwniez radiochirurgie stereotaktyczna. Najlepiej udokumentowang terapia systemowa jest bewacyzumab, przeciwciato
monoklonalne hamujace czynnik wzrostu $rédbtonka naczyniowego (VEGF), ktére moze prowadzi¢ do zmniejszenia
objetosci schwannoma przedsionkowych oraz poprawy funkg;ji stuchu.

[Asthagiri 2009, Yin 2020]
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W schwannomatozie niezwigzanej z NF2 gtéwnym problemem klinicznym jest przewlekty bél oraz obecno$é mnogich
schwannoma nerwéw obwodowych i rdzeniowych. Postepowanie obejmuje regularne badania obrazowe, ocene
neurologiczng oraz monitorowanie liczby i lokalizacji guzéw. Leczenie ma przede wszystkim charakter objawowy. Kluczowg
role odgrywa kontrola bélu z wykorzystaniem lekéw przeciwbdlowych i przeciwneuropatycznych oraz rehabilitacji. W
przypadku guzéw powodujgcych dolegliwosci bélowe lub objawy neurologiczne wskazane jest leczenie operacyjne, ktére
czesto prowadzi do istotnej poprawy klinicznej. Obecnie brak jest zatwierdzonych terapii ukierunkowanych na leczenie
schwannomatozy zwigzanej z genami SMARCB1 lub LZTR1, trwajg intensywne badania nad nowymi metodami leczenia
celowanego.

[Perrino 2025, Dhamija 2018]

Populacja docelowa i epidemiologia

Zgodnie z KSOZ populacje docelowa wnioskowanych $wiadczeri stanowia dwie grupy odbiorcéw. W przypadku
$wiadczenia CKOM NF/RAS populacja docelowa sg $wiadczeniobiorcy do 18. roku Zycia (dzieci i adolescenci)
z uzasadnionym klinicznie podejrzeniem lub potwierdzonym rozpoznaniem neurofibromatoz oraz pokrewnych rasopatii.
Natomiast w przypadku $wiadczenia AOK-NF1 populacje docelowg stanowig $wiadczeniobiorcy dorosli
z neurofibromatoza typu 1.

Tabela 3. Epidemiologia

Rozpoznanie Epidemiologia Zrédto
NF1 1:2,5-3 tys. zywych urodzen KSOZ (dzieci), Orpha.net 3
o  Zespdt Legiusa 2% liczby chorych z NF-1, 1:46 do 1:75 tys. zywych urodzen KSOZ (dzieci), Orpha.net 4
SWN NF2 1:25-30 tys. zywych urodzen KSOZ (dzieci)
SWN 1:69 -1:126 tys. zywych urodzen KSOZ (dzieci)
o SMARCB1* 1:126 tys. Dhamija 2018
o  LZTR1 (Zespo6t Nooan)* 1:1 tys. do 1:2, tys. urodzen Orpha.net 5

*rozpoznania, ktére moga by¢ zwiazane z neurofibromatozami

4.3. Opis ocenianych swiadczen zdrowotnych

Przedmiot oceny stanowia dwa projekty $wiadczen realizowanych w ramach AOS, obejmujace koordynowang opieke nad
pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami: Swiadczenie przeznaczone dla pacjentéw powyzej 18. roku
zycia z NF1 oraz $wiadczenie dedykowane pacjentom do 18. roku zycia z NF/RAS. Oba modele zaktadaja zapewnienie
statego nadzoru i koordynacji opieki nad pacjentami spetniajgcymi kryteria kwalifikacji, z uwzglednieniem réznic
wynikajacych z wieku pacjentéw, zakresu diagnostyki i monitorowania oraz organizacji udzielania $wiadczen.

W ramach proponowanego modelu opieki przewidziano okresowe kontrole i badania diagnostyczne, konsultacje
wielospecjalistyczne, poradnictwo genetyczne, porady w trybie pilnym oraz konsultacje telemedyczne. Istotnym
elementem modelu jest réwniez koordynacja procesu diagnostyczno-terapeutycznego, ktéra zgodnie z KSOZ miataby by¢
finansowana w formie miesiecznego ryczattu przypisanego do osrodka realizujgcego swiadczenie. Szczegétowe informacje
przedstawiono w tabelach ponizej.

Tabela 4. Charakterystyka ocenianych $wiadczen na podstawie KSOZ

Parametr Opis

Nazwa $wiadczenia opieki | Dorosli: Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatozg typu 1 (NF-1)
zdrowotnej

Dzieci: Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im
rasopatiami (NF/RAS)
Zakres Swiadczenia Dorosli:

Swiadczenie udzielane w AOK-NF1 - osrodku koordynujacym opieke nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.2. z
neurofibromatoza typu 1. (NF-1) obejmuije:

o  okresowe kontrole lekarskie z wykonaniem badan patronazowych (porada monitorujaca)
o  zapewnienie przynajmniej dostepu do konsultacji wielospecjalistycznych;
o  staty nadzér nad przebiegiem choroby u pacjenta (koordynacja),
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Parametr Opis

porade genetyczna dla pacjentéw, ktérym jej wezesniej nie udzielono;
wydanie indywidualnych zalecen dotyczacych opieki nad pacjentem z NF1 dla lekarza prowadzacego
(POZ/AQS)

o jednorazowa konsultacje lekarza AOK-NF1 dla pacjenta niezakwalifikowanego do objecia opieka w AOK-NF1
oraz jego lekarza prowadzacego (POZ/AQOS)

Dzieci:
Swiadczenie CKOM NF/RAS - oérodku koordynujacym opieke nad $wiadczeniobiorcami < 18r.z.z
neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS) obejmuije:
o  okresowe kontrole lekarskie z wykonaniem badan patronazowych (porada monitorujaca);
o  zapewnienie przynajmniej dostepu do konsultacji i diagnostyki wielospecjalistycznej;
o  staty nadzor nad przebiegiem choroby u pacjenta (koordynacja) wykonywany z pomoca komunikagji
telemetrycznej;

o  prowadzenie diagnostyki réznicowej chordb ze skérnymi plamami typu ,kawa z mlekiem” z wykonaniem
badan molekularnych NGS okreslonych dla neurofibromatoz w przypadkach niejednoznacznych klinicznie;

o  udzielenie porady genetycznej pacjentom zakwalifikowanym do objecia opiekg w CKOM NF/RAS

Wskazania do objecia Dorosli:
$wiadczeniem o  Pacjenci z objawowymi nerwiakowtdkniakami splotowatymi (PN) nieoperacyjnymi
o  Pacjenci aktywnie leczeni terapiami celowanymi (zwtaszcza inhibitory MEK)
o  Pacjenci wymagajacy uzasadnionej klinicznie opieki koordynowanej z powodu znaczaco wyzszego niz
populacyjne ryzyka rozwoju nowotworu ztosliwego zaleznego od NF-1
Pacjenci z powiktaniami przebiegu NF-1 wymykajacymi sie rutynowemu postepowaniu lekarskiemu
Pacjenci obejmowani opieka koordynowana na podstawie uzasadnionej klinicznie, indywidualnej decyzji
lekarza AOK-NF1
Dzieci:
Uzasadnione klinicznie podejrzenie lub potwierdzone rozpoznanie jednej z postaci neurofibromatoz:
o  NFtypu 1 z wariantami allelicznymi oraz postaciami mozaikowymi oraz o specyficznym okreslonym
genotypie;
o  schwannomatozy zalezne od wariantow patogennych w genach Nf2, SMARCB1 lub LZTR1, postacie
mozaikowe (zwtaszcza mutacje de novo) oraz spetniajace kryteria diagnostyczne, ale bez okreslonego
wariantu patogennego.

Rozpoznanie wg ICD-10/ Dorosli:
ORPHA/ICD-11 Rozpoznanie wg ICD-10: Q85.0 Nerwiakowtdkniakowatos¢ nieztosliwa, w tym choroba von Recklinghausena oraz
wybrane rozpoznania wg. klasyfikacji ORPHA

Dzieci:
Wskazane w KSOZ rozpoznanie wg ICD-10: Q85.0 Nerwiakowtdkniakowatos¢ (nieztosliwa) (Choroba von
Recklinghausena) oraz wybrane rozpoznania wg. klasyfikacji ORPHA

o ORPHA 636: Neurofibromatoza typu 1 wraz jej postaciami allelicznymi: segmentalng Neurofibromatoza typu
1 oraz rodzinng nerwiakowtdkniakowatoscia kregostupowa (ICD-11: LD2D.10)

Rodzaj i czestotliwosc Dorosli:

badan i konsultacji o  porada monitorujaca co 2-3 lata;

o  poradaw trybie pilnym w przypadku wystapienia objawdw wymagajacych diagnostyki i oceny aktualnego
stanu klinicznego

Dzieci:
o  porada monitorujaca, badania patronazowe co 1-1,5 roku (w przypadku braku powiktan lub zmian)
o  poradaw trybie pilnym, badania w celu oceny zgtoszonych objawow

Rodzaj konsultacji Porada pierwszorazowa/ kwalifikacyjna

o  ocena przebiegu dotychczasowego leczenia i dokumentacji choroby pacjenta;

ocena wskazan do opieki AOK-NF1;

ustalenia planu opieki;

udzielenie porady genetycznej;

wydanie zalecen lekarzom prowadzacym (POZ/AQS), dotyczacych catosciowej opieki nad pacjentem z NF-1;
czas trwania: 30-90 min

O O O O O

Porady monitorujace dla dorostych:

o  Porada monitorujaca typu 1: MR wykonywany w osrodku, obejmujacy do dwdch odcinkéw ciata w
przypadku pacjentéw, u ktérych ocena istniejacych zmian i prowadzenie protokotu badania MR wymaga
udziatu radiologa do$wiadczonego w zakresie komplikacji NF,

o  Porada monitorujaca typu 2 (niskokosztowa): MR wykonany poza osrodkiem, z oceng wyniku badania przez
AOK-NF1, z zachowaniem pozostatych elementéw badania przesiewowego. Porada realizowana w
przypadku pacjentow w dtugotrwatej obserwacji dla celéw profilaktyki (patronaz).
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Parametr Opis

o  Porada monitorujaca typu 3: MR do dwéch odcinkéw ciata, z mozliwoscia przeprowadzenia go w
znieczuleniu ogdlnym

Porady monitorujace dla dzieci:

o  Porada monitorujaca typu 1: MR do dwéch odcinkéw ciata, wykonany w znieczuleniu ogdlnym.

o  Porada monitorujaca typu 2: MR do dwdch odcinkéw ciata wykonany w osrodku, z oceng istniejgcych zmian i
prowadzeniem protokotu badania przez radiologa doswiadczonego w zakresie komplikacji NF.

o  Porada monitorujaca typu 3 (niskokosztowa) bez badania MR wykonanego poza CKOM (z zachowaniem
pozostatych elementéw badania przesiewowego, obejmujaca koszt konsultacji specjalistycznej radiologa
CKOM,). Realizowana wytacznie profilaktyczne, niewymagajaca prowadzenia procesu badania pod kontrolg
radiologa doswiadczonego w ocenie powiktan NF.

Kompleksowa konsultacja specjalistyczna
o Ityp: 1-3 konsultacji specjalistycznych
o Il typ: 4-6 konsultacji specjalistycznych
o  llltyp: powyzej 6 konsultacji specjalistycznych

Porada konsultacyjna w trybie pilnym: konsultacja z wykonaniem podstawowych badan laboratoryjnych i prostego
obrazowania, ze skierowaniem do dalszej diagnostyki i/lub leczenia w ramach $wiadczen odrebnych w razie
zaistnienia takiej koniecznosci

Porada telemedyczna: udzielana swiadczeniobiorcom z NF/RAS oraz swiadczeniodawcom realizujagcym $wiadczenia
na ich rzecz, w przypadku pojawienia sie nowych objawoéw lub powiktan, z odpowiedzig nie pozniej niz w terminie
10 dni roboczych od zgtoszenia

Sposadb finansowania Ryczatt miesieczny za koordynacje opieki

Liczebnos¢ populacji Szacowana liczebno$¢ populacji oséb z neurofibromatozami w Polsce: okoto 20-30 tys. oséb
dzieci i dorostych

Populacja docelowa Dorosli: 1-3 tys. pacjentdw rocznie, 5 tys. w rozwinietym systemie opieki

Dzieci: 900-1000 pacjentdéw rocznie

Skierowanie do AOK-NF1 | Dorosli:

o  uzyskane z CKOM NF/RAS w ramach zapewnienia ciagtosci opieki
o napodstawie skierowania lekarzy ubezpieczenia zdrowotnego

Kwalifikacja Decyzji lekarza AOK-NF1/ lekarza NF/RAS oraz wyrazenie zgody przez $wiadczeniobiorce/ opiekuna
doswiadczenia $wiadczeniobiorcy na objecie opieka specjalistycznym swiadczeniem opieki koordynowanej

AOK-NF1: osrodek koordynuijqcy opieke nad swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatozq typu 1 (NF-1)
CKOM NF/RAS: osrodek koordynujqcy opieke nad swiadczeniobiorcami < 18 r. Z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS)

Zrédto: Opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie KSOZ

W dokumentacji przekazanej wraz ze zleceniem Ministra Zdrowia przedstawiono propozycje wdrozenia dwdch odrebnych
modeli koordynowanej opieki ambulatoryjnej: AOK-NF1 dla $wiadczeniobiorcéw powyzej 18. roku zycia
z neurofibromatoza typu 1 oraz CKOM NF/RAS dla $wiadczeniobiorcow do 18. roku zycia z neurofibromatozami oraz
pokrewnymi im rasopatiami. Oba modele zaktadajg zapewnienie statego nadzoru i koordynacji opieki nad pacjentami
spetniajgcymi kryteria kwalifikacji, z uwzglednieniem réznic w zakresie populacji, rodzaju rozpoznan, czestotliwosci
monitorowania oraz wymagan organizacyjnych wtasciwych dla opieki nad dorostymi i dzie¢mi.

W ramach opieki koordynowanej przewidziano realizacje okresowych badan kontrolnych wykonywanych cyklicznie,
mozliwos¢ przeprowadzenia interwencji w trybie pilnym w przypadku wystgpienia istotnych objawoéw klinicznych oraz
organizacje zdalnych konsultacji telemedycznych dla pacjenta i lekarza prowadzacego POZ/AOS w sytuacjach
uzasadnionych stanem klinicznym. Dla dorostych pacjentéw z NF1, ktorzy nie spetniajg kryteriéw kwalifikacji do objecia
opieka AOK-NF1, KSOZ przewiduje mozliwos¢ jednorazowej konsultacji specjalistycznej realizowanej przez lekarza AOK-
NF1, ukierunkowanej na ocene zasadnosci dalszego postepowania diagnostyczno-terapeutycznego oraz przekazanie
zalecen lekarzom prowadzacym. W tabeli ponizej zebrano informacje dotyczace zakresu $wiadczenia realizowanego przez
AOK-NF1 oraz CKOM NF/RAS.

Tabela 5. Swiadczenia realizowane przez osrodek AOK-NF1 oraz CKOM NF/RAS
A. Pacjenci zakwalifikowani do opieki w AOK-NF1. CKOM NF/RAS

1. Prowadzenie statego nadzoru nad pacjentem - koordynacja

2. Wykonywanie badan diagnostycznych w ramach udzielanych porad

Badanie fizykalne Dorosli o  petne badanie fizykalne (w zakresie potencjalnych powiktarn NF-1 i ocena stanu neurologicznego i
sprawnosci fizycznej pacjenta),
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(w lokalizacji) o  pomiar ci$nienia tetniczego krwi,
o  ocena postepu (lub braku) choroby podstawowej i jej powiktan,
o  ocena stanu neurologicznego i psychicznego;
o ocena warunkéw pracy i socjalnych pacjenta
Dzieci o  podstawowa ocena rozwoju fizycznego, ptciowego i intelektualnego,
Podstawowe Dorosli o  morfologia wieloparametrowa z rozmazem, OB,
b:adania o  ocena st. 25-OHD oraz aktywnosci LDH i CK;
dlagnos.tyczI]e o  USG jamy brzuszne;j,
(w lokalizacji) o  wskazania do wykonania innych badan laboratoryjnych i specjalistycznych zaleza od wynikéw
badania fizykalnego
Poszerzona diagnostyka i leczenie nie wchodza w zakres $wiadczenia AOK-NF1;
Dzieci o  morfologia,
ocena st. 250HD oraz aktywnosci LDH,
ALP, TSH i fT4,
Badania okulistyczne | Dorosli o  ocena ostrosci wzroku, pole widzenia, stanu soczewki i dna oka,
(w dostepie) o  pomiar ci$nienia srodgatkowego, a w razie koniecznosci - wynik badania OCT
Dodatkowa Dorosli o  USG lub MR guzéw obwodowych typu nerwiakowtokniakdw splotowatych (badanie jedno lub
diagnostyka - w dwuodcinkowe z kontrastem i opcjg oceny DWI)
zaIeino%’c.i od o  USG bez lub z badaniem przeptywoéw wraz z (lub bez) badania ECHO-graficznego serca i/lub EKG
wskazari U przy podejrzeniu lub w monitorowaniu przebiegu tetniakéw réznych naczyn obwodowych
dostepnosci guza dla (ewentualnie poszerzonego o opcje naczyniowa badan angio-MR lub, wyjatkowo, angio-TK),

okreslonego badania o MROUN i/lub MR rdzenia kregowego lub kregostupa z kontrastem i opcjg DWI (1. lub 2.-

odcinkowe lub jako catosci, wg wskazan)
o MR (lub wyjatkowo TK) innych okolic ciata wg wskazan,

Pozostate badania obrazowe niezbedne do oceny stanu pacjenta:
o  RTG, np. klatki piersiowej lub kregostupa (jako badanie uzupetniajace a nie zastepcze dla MR);
o  badania laboratoryjne;

o  badania specjalistyczne np. ocena stuchu, szczegétowe badanie okulistyczne, diagnostyka
endokrynologiczna.

3.  Udzielanie kompleksowych konsultacji wielospecjalistycznych

Zakres konsultacji Dorosli W lokalizacji: radiologia i diagnostyka obrazowa, neurologia, chirurgia ogélna.
specjalistycznych ) o o . o .
(Ityp, Il typ, lll typ) W dostepie: neurochirurgia, chirurgia onkologiczna, ortopedia i traumatologia narzadu ruchu,

endokrynologia, diabetologia, psychiatria, dermatologia, otorynolaryngologia z badaniem
audiometrycznym, okulistyka.

Dzieci W lokalizacji: radiologia i diagnostyka obrazowej, neurologia dzieciecej, psychiatria dzieci i mtodziezy,
chirurgia dziecieca, neurochirurgia dziecieca, endokrynologii i diabetologia dziecieca, otorynolaryngologia
dziecieca z badaniem audiometrycznym.

W dostepie: ortopedia i traumatologia narzadu ruchu, okulistyka dziecieca.

4. Udzielanie porad genetycznych

Porada genetyczna o  pacjenci dorosli z NF1 pierwszorazowo zakwalifikowani do opieki AOK-NF1;
pacjenci przechodzacy z opieki pediatrycznej CKOM NF/RAS do AOK-NF1, u ktérych wczesniej nie wykonano
porady genetycznej;

o  porada obejmuje przekazanie informacji o przebiegu NF1, zaleznych od wieku powiktaniach i zagrozeniach,
mozliwosci dziedziczenia choroby oraz kwestiach istotnych dla planéw prokreacyjnych.

5.  Udzielanie konsultacji lekarzom prowadzacym POZ/AQS

Konsultacja Woydanie zalecen podczas konsultacji zdalnej, w tym mailowej lub w formie wideokonferencji, udzielanej pacjentom oraz
telemedyczna lekarzom prowadzacym w celu planowania opieki catosciowej POZ lub specjalistycznej

B. Pacjenci niekwalifikujacy sie do AOK-NF1/ CKOM NF/RAS

Konsultacja lekarza Jednorazowa konsultacja lekarza AOK-NF1 dla dorostych pacjentéw niekwalifikujacych sie do objecia opiekag AOK-NF1,
AOK-NF1 udzielana pacjentowi oraz jego lekarzom prowadzacym w celu oceny zasadnosci dalszego postepowania i przekazania
zalecen

Zrédto: Opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie KSOZ

W tabeli ponizej przedstawiono kluczowe zatozenia organizacyjne odrebnie dla AOK-NF1 oraz CKOM NF/RAS, a takze
wymagania dotyczace zakresu realizowanych s$wiadczen, dostepnosci konsultacji specjalistycznych, zaplecza
diagnostycznego, koordynacji opieki oraz kwalifikacji personelu. Zestawienie uwzglednia réznice wynikajace z odrebnego
zakresu populacji objetych poszczegdlnymi modelami opieki: dorostych swiadczeniobiorcéw z NF1 w ramach AOK-NF1
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oraz $wiadczeniobiorcéw ponizej 18. roku zycia z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami w ramach CKOM

NF/RAS.
Tabela 6. Wymagania dla osrodka AOK-NF1 oraz CKOM NF/RAS
Szczegotowe kryteria
Oddziat szpitalny Dorosli Oddziat szpitalny o profilu zgodnym z zakresem poradni przyszpitalnej wyodrebnionej dla pacjentéw
w lokalizacji objetych opieka koordynowang AOK-NF1 - w lokalizacji.
Dzieci Oddziat szpitalny o profilu onkologii i hematologii dzieciecej wraz z poradnig przyszpitalng wyodrebniong dla
pacjentow objetych opieka koordynowang CKOM NF/RAS - w lokalizacji.
Realizacja uméw o Dorosli neurologia, choroby wewnetrzne, reumatologia, endokrynologia, dermatologia, chirurgia ogélna, chirurgia
udzielanie $wiadczen onkologiczna, neurochirurgia, chirurgia plastyczna, chirurgia szczekowo-twarzowa, onkologia kliniczna,
opieki zdrowotnej w radioterapia onkologiczna lub genetyka kliniczna.
rodzaju. AO.S w . Dzieci onkologia i hematologia dziecieca.
odpowiednim zakresie
Zapewnienie Dorosli W lokalizacji: radiologia i diagnostyka obrazowa (przez lekarza z doswiadczeniem w zakresie sporzadzania
konsultacji oceny lub opisu zmian wystepujacych w NF-1), neurologia, chirurgia ogdlna.
specjalistycznych Wwd e - A - - -
ostepie: chirurgia onkologiczna, chirurgia plastyczna, endokrynologia, dermatologia, diabetologia,
psychiatria, ortopedia i traumatologia narzadu ruchu, okulistyka.
Dzieci W lokalizacji: radiologia i diagnostyka obrazowa, chirurgia dziecieca neurochirurgia dziecieca,
endokrynologia dziecieca lub endokrynologia i diabetologia dziecieca, neurologia dziecieca, psychiatria dzieci
i mtodziezy, otorynolaryngologia dziecieca
W lokalizacji lub dostepie: ortopedii i traumatologii narzadu ruchu, okulistyki dzieciecej;
Zapewnienie Dorosli o  obrazowych: USG, RTG, TK i MR wraz z konsultacja lekarza specjalisty radiologii i diagnostyki
wykonania badan obrazowej posiadajacego doswiadczenie w ocenie zmian wystepujacych w NF-1;
o laboratoryjnych, w szczegdlnosci: biochemicznych, hematologicznych, hormonalnych i markeréw
nowotworowych
o histopatologicznych
Dzieci obrazowych: USG, RTG, TK, MR
laboratoryjnych, w szczegdlnosci: biochemicznych, hematologicznych, hormonalnych, markeréw
nowotworowych oraz genetyki medycznej z wykorzystaniem metod sekwencjonowania, nowej
generacji (NGS, MLPA/CNV);
o histopatologicznych
Zapewnienie Dorodlii | Zapewnienie koordynacji opieki obejmujacej wizyty okresowe oraz zdalny, telemedyczny nadzér nad
koordynacji opieki dzieci przebiegiem choroby i jej powiktaniami u pacjenta.
Personel - wymagania Dorosli Lekarz AOK-NF1 zatrudniony w wymiarze rownowaznika co najmniej 1 etatu przeliczeniowego:

o  posiada specjalizacje z dziedziny: neurologia, choroby wewnetrzne, reumatologia, endokrynologia,
dermatologia, chirurgia ogdlna, chirurgia onkologiczna, neurochirurgia, chirurgia plastyczna, chirurgia
szczekowo-twarzowa, onkologia kliniczna, radioterapia onkologiczna lub genetyka kliniczna ), lub

o  odbywa ostatni rok specjalizacji z ww. dziedzin i posiada co najmniej roczne doswiadczenie w pracy w
oddziale szpitalnym lub poradni specjalistycznej obejmujacej opieka $wiadczeniobiorcow z
rozpoznaniem NF-1,

Koordynator AOK-NF1: pracownik niebedacy lekarzem, zatrudniony w wymiarze réwnowaznika co

najmniej 1 etatu przeliczeniowego, zatrudniony na etacie sekretarki medycznej lub asystenta medycznego

niebedacy lekarzem.
Dzieci Lekarz NF/RAS zatrudniony w wymiarze rownowaznika co najmniej 1 etatu przeliczeniowego:

o lekarz posiadajacy specjalizacje z onkologii i hematologii dzieciecej, lub lekarz, ktéry odbywa ostatni
rok specjalizacji z onkologii i hematologii dzieciecej, lub

o lekarz specjalista w dziedzinie: pediatrii, chirurgii, neurochirurgii, otolaryngologii lub neurologii
dzieciecej, lub

o lekarz, ktéry odbywa ostatni rok specjalizacji z ww. dziedzin, posiadajgcy co najmniej 2-letnie
doswiadczenie w pracy w oddziale szpitalnym lub poradni specjalistycznej, obejmujacej opieka co
najmniej 100 $wiadczeniobiorcéw z rozpoznaniem NF/RAS w okresie co najmniej 2 lat.

Koordynator NF/RAS: pracownik niebedacy lekarzem, zatrudniony w wymiarze réwnowaznika co najmniej
1 etatu przeliczeniowego, zatrudniony na etacie sekretarki medycznej lub asystenta medycznego

QOdnoéniki: *lekarz z co najmniej 2-letnim doswiadczeniem w zakresie sporzadzania oceny lub opisu zmian wystepujacych w NF/RAS
** lekarz z co najmniej 2-letnim doswiadczeniem w leczeniu nowotwordw u dzieci.

Zrédto: Opracowanie wtasne AOTMIT na podstawie KSOZ
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Tabela 7. Potencjalny wptyw wdrozenia $wiadczen

Interesariusz Potencjalny wptyw wskazany w K$OZ
Swiadczeniobiorcy Utatwienie nowym pacjentom z NF/RAS oraz osobom juz zdiagnozowanym dostepu do diagnostyki i leczenia
Swiadczeniodawcy Realizacje $wiadczen w ramach koordynowanej opieki
Ptatnik publiczny Redukcja nieuzasadnionych kosztéw ptatnika poprzez racjonalizacje wskazan i wykonar kosztochtonnych badan

dodatkowych (zwtaszcza MR), unikanie ich powtarzania. Prowadzenie konsultacji wielospecjalistycznych pozwoli
na unikniecie wielokrotnie duplikowanych wizyt u okreslonych specjalistéw nie posiadajacych doswiadczenia w
opiece nad ta szczegdlng grupa chorych.

Zrédto: opracowanie AOTMIT na podstawie KSOZ

Podsumowanie AOTMIT

Zidentyfikowano nastepujace obszary opisu $wiadczer wymagajgce doprecyzowania:

o

nazwy $wiadczen, w tym zasadnosci utworzenia jednego $wiadczenia gwarantowanego ze zrdznicowanymi
warunkami realizacji dla populacji pediatrycznej i oséb dorostych;

kryteriow kwalifikacji do $wiadczen - w szczegdlnosci w zakresie réznic w populacji docelowej, obejmujacej
pacjentéw z NF/RAS w populacji pediatrycznej oraz wytacznie pacjentéw z NF1 w populacji oséb dorostych;

zakres $wiadczen - w tym zasadno$¢ uwzglednienia poszczegolnych interwencji w oparciu o dostepna literature oraz
jednoznaczne okreslenie zakresu $wiadczen wchodzacych w sktad poszczegélnych rodzajéw porad;

konstrukcja porad monitorujacych - KSOZ przewiduija trzy rodzaje porad monitorujacych, zréznicowane ze wzgledu
na wykonanie badania MR oraz zastosowanie znieczulenia ogdlnego. Numeracja i zakres poszczegélnych typow
porad sg odmienne dla populacji pediatrycznej i dorostych: u dzieci typ 1 obejmuje MR w znieczuleniu ogdlinym, typ
2 - MR bez znieczulenia, a typ 3 - porade bez MR; u dorostych odpowiednio typ 1 obejmuje MR bez znieczulenia,
typ 2 - porade bez MR, a typ 3 - MR z mozliwoscig zastosowania znieczulenia ogélnego

porada telemedyczna - doprecyzowania wymaga jej zakres, zasady realizacji i rozliczania jako elementu
projektowanego modelu koordynowanej opieki;

warunki realizacji swiadczen - w tym weryfikacja wymagan organizacyjnych, lokalowych, diagnostycznych
i kadrowych pod katem mozliwosci ich spetnienia przez potencjalnych $wiadczeniodawcéw;

zasady finansowania koordynacji opieki - w szczegdlnosci okreslenie zakresu czynnosci finansowanych w ramach
miesiecznego ryczattu za koordynacje oraz zasad finansowania pracy personelu, z uwzglednieniem koniecznosci
rozdzielenia kosztow finansowanych ryczattem od kosztéw uwzglednionych w wycenie poszczegélnych porad.
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4.4. Aktualny stan finansowania technologii ze srodkéw publicznych

Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej (Dz.U. z 2016 r. poz. 357, z pdzn. zm.), dalej ,RMZ AOS” okresla wykaz oraz warunki realizacji
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. W ramach AOS finansowana jest znaczna
czeéé porad specjalistycznych i badan diagnostycznych odpowiadajacych elementom $wiadczen proponowanych w KSOZ.

Do $wiadczeri proponowanych w KSOZ, ktére znajduja odpowiedniki w aktualnym RMZ AOS, naleza w szczegoInosci:

o porady specjalistyczne - w zakresach odpowiadajacych specjalnosciom wskazanym w KSOZ, w tym m.in. genetyki
klinicznej, neurologii i neurologii dzieciecej, neurochirurgii, chirurgii ogdlnej, chirurgii onkologicznej, onkologii
i hematologii dzieciecej, endokrynologii, endokrynologii i diabetologii dzieciecej, diabetologii, dermatologii
i wenerologii, okulistyki, psychiatrii, psychiatrii dzieci i mtodziezy, otorynolaryngologii oraz ortopedii i traumatologii
narzadu ruchu. Swiadczenia te okre$lono w zataczniku nr 1 do RMZ AOS;

o badania laboratoryjne - obejmujace m.in. badania wskazywane w KSOZ, w tym badania hematologiczne,
biochemiczne i hormonalne, zgodnie z czescig | zatacznika nr 2 do RMZ AOS ,Badania laboratoryjne”. W wykazie
$wiadczen gwarantowanych uwzgledniono m.in. morfologie krwi i inne badania hematologiczne oraz badania
z zakresu chemii klinicznej;

o badania genetyczne oraz poradnictwo genetyczne - RMZ AOS obejmuje Porade specjalistyczng - genetyka,
zdostepem do badan laboratoryjnych, w tym badain genetycznych, molekularnych, cytogenetycznych,
enzymatycznych i biochemicznych. W czesci | zatacznika nr 2 do RMZ AOS w sekcji ,Badania genetyczne”
wymieniono m.in. klasyczne badania cytogenetyczne, cytogenetyczne badania molekularne oraz badania metodami
biologii molekularnej, w tym sekwencjonowanie. RMZ AOS obejmuije réwniez zastosowanie technik NGS i MLPA w
ramach okreslonych s$wiadczen i wskazan. Zakres finansowanych obecnie badan genetycznych nie jest jednak
tozsamy z zakresem diagnostyki molekularnej okredlonym w KSOZ dla populagji pediatrycznej;

o badania obrazowe - w tym USG, RTG, TK i RM. Badania te sg $wiadczeniami gwarantowanymi okreslonymi
w zataczniku nr 2 do RMZ AOS. Swiadczenia TK oraz RM zostaty okreélone odpowiednio w czesci VI ,Swiadczenia
tomografii komputerowej” oraz czesci VIl ,Swiadczenia rezonansu magnetycznego” zatacznika nr 2 do RMZ AOS;

badania obrazowe TK i RM wykonywane w znieczuleniu - RMZ AOS obejmuje $wiadczenia ambulatoryjne
realizowane w znieczuleniu, w tym swiadczenia TK i RM przy spetnieniu okreslonych w rozporzadzeniu kryteriéw
kwalifikacji do wykonania badania w znieczuleniu;

o pozostate badania diagnostyczne i specjalistyczne - w tym m.in. elektrokardiografia, echokardiografia, audiometria
oraz badania okulistyczne. W zataczniku nr 2 do RMZ AOS uwzgledniono m.in. elektrokardiografie, audiometrie
impedancyjna i subiektywna, tympanometrie, otoemisje akustyczna oraz optyczng koherentng tomografie oka (OCT).

Wskazane powyzej $wiadczenia znajduja sie takze w zarzadzeniu Nr 132/2024/DSOZ Prezesa z dnia 31 grudnia 2024 r.
w sprawie okreslenia warunkéw zawierania i realizacji uméw o udzielanie $wiadczen opieki zdrowotnej w rodzaju
ambulatoryjna opieka specjalistyczna. Porady specjalistyczne sg ujete w Katalogu zakreséw swiadczenn w poradniach
specjalistycznych (zatacznik nr 1a do zarzadzenia). Badania laboratoryjne, elektrofizjologiczne oraz obrazowe (USG, RTG)
znajdujg sie na Listach podstawowych (W1, W2), na W2 Badania dodatkowe - grupa 1, W3 Badania dodatkowe - grupa 2
oraz W10 Badania dodatkowe - grupa 9, natomiast pozostate badania obrazowe s3 realizowane w ramach zakreséw:
02.7250.072.02 badania rezonansu magnetycznego (RM) oraz 02.7220.072.02 badania tomografii komputerowej (TK).

Zakres $wiadczen juz finansowanych ze srodkéw publicznych w AOS pokrywa znaczng cze$¢ sktadowych porad
specjalistycznych i badan diagnostycznych proponowanych modeli opieki. KSOZ nie ograniczaja sie jednak do zestawienia
istniejacych porad i badan, lecz zaktadaja ich realizacje w ramach wyodrebnionego modelu kompleksowej i koordynowanej
opieki.

Dodatkowo, na podstawie zarzadzenia nr 132/2024/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 31 grudnia
2024 r. (z pozn. zm.) finansowane sa ze $rodkéw publicznych $wiadczenia udzielone na rzecz pacjentéw z chorobami
rzadkimi realizowane w Osrodkach Eksperckich Choréb Rzadkich (OECR) w zakresach oraz skojarzonych do nich zakresach
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$wiadczen bedacych w strukturze OECR z rozpoznaniem okreslonym rownoczesnie kodem ICD-10 i kodem ORPHA (patrz
podrozdziat 4.6.).

Zgodnie z ww. zarzadzeniem Prezesa NFZ, w zataczniku 5b. (Katalog specjalistycznych $wiadczen odrebnych)
uwzgledniono $wiadczenia dla pacjentéw z podejrzeniem choréb rzadkich, w tym kompleksowa ocene genetyczng
i specjalistyczng w przypadku wystepowania rzadkiej choroby genetycznej realizowang w Osrodku Eksperckim Choréb
Rzadkich (OECR). Wymieniono je w ponizszej tabeli, szczegétowe warunki ich realizacji opisano w ww. zatgczniku do
zarzadzenia Prezesa NFZ.

Tabela 8. Swiadczenia zwiazane z diagnostyka choréb rzadkich ujete w Katalogu specjalistycznych $wiadczen odrebnych

Lp. Kod Nazwa swiadczenia rozliczanego U
punktowa

16 | 5.05.00.0000110 Kompleksoyva ocena genetyczna w przypadku wystepowania/podejrzenia rzadkiej choroby 114
genetycznej
Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania rzadkiej choroby genetycznej

35 | 505000000111 realizowana w O$rodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR) 326
Kompleksowa ocena specjalistyczna u pacjenta z chorobg rzadka - konsultacja realizowana w

6| SRR Osrodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR)* e
Kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z choroba rzadka - konsultacja specjalistyczna

37 | 505000000113 realizowana w Osrodku Eksperckim Choréb Rzadkich (OECR) ** 145

Uwagi, odnoszace sie do zasad rozliczania i finansowania $wiadczen:

* produkt rozliczeniowy obejmuije: zebranie wywiadu chorobowego i rodzinnego, oraz analize dotychczasowej dokumentacji medycznej, oraz
sporzadzenie dokumentacji fotograficznej pacjenta (jesli dotyczy tj. stwierdzane sg szczegdlne cechy fenotypu i jezeli nie zostata sporzadzona
weczesdniej), oraz badanie fizykalne pacjenta z uwzglednieniem badania internistycznego oraz badania narzadowospecyficznego, np. badania
neurologicznego, oceny narzadu ruchu, oraz opracowanie pisemnej karty informacyjnej dla pacjenta, zwierajacej m.in. informacje na temat
rozpoznania ostatecznego lub wstepnego, rokowania, dalszego postepowania, w tym postepowania profilaktycznego, opieki proaktywnej, jesli
dotyczy, a takze omdwienie zasad dalszego postepowania lekarskiego i rehabilitacyjnego, postawienie rozpoznania klinicznego u pacjenta oraz
weryfikacje lub nadanie kodu ORPHA; uzasadnienie. Inne warunki: rozliczanie w poradni specjalistycznej bedacej w strukturze OECR; rozliczanie
jeden razw OECR danej specjalnosci; rozliczanie w przypadku pacjenta z rozpoznaniem klinicznym lub genetycznym choroby rzadkiej, zakodowanym
kodem ORPHA zgodnym z obszarem eksperckim poradni specjalistycznej, w przypadku oséb powyzej 18 r. z. dotyczy choréb nieonkologicznych

** produkt rozliczeniowy obejmuje: aktualizacje wywiadu chorobowego dotyczaca okresu od poprzedniej wizyty w tym: analize powstatej w tym
czasie dokumentacji medycznej, wynikéw badan diagnostycznych, postepowania lekarskiego i rehabilitacyjnego, przygotowanie pisemnej opinii
o stanie zdrowia pacjenta i zalecanym postepowaniu dla lekarza POZ lub innego lekarza kierujacego. Inne warunki: rozliczanie w poradni
specjalistycznej bedacej w strukturze OECR; rozliczanie nie czesciej niz raz na 12 miesiecy; rozliczanie w przypadku pacjenta z rozpoznaniem
klinicznym lub genetycznym choroby rzadkiej, zakodowanej kodem ORPHA zgodnym z obszarem eksperckim poradni specjalistycznej,
niewymagajacego statego leczenia w OECR; w przypadku oséb powyzej 18 r. z. dotyczy chordb nieonkologicznych

Zrédto: zatgcznik nr 5b (Katalog specjalistycznych $wiadczen odrebnych) do zarzqdzenia Nr 132/2024/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia
31 grudnia 2024 r. (tekst jednolity)

4.5. Program pilotazowy

Charakterystyka programu pilotazowego

Program pilotazowy w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymiim
rasopatiami zostat ustanowiony na mocy rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 15 czerwca 2020 r. w sprawie programu
pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im
rasopatiami (t.j. Dz.U.z 2026 r. poz. 70, z p6zn. zm.), dalej RMZ Pilotaz. Program byt realizowany w latach 2020-2026, przy
czym udzielanie swiadczer w ramach pilotazu zakoriczono 30 kwietnia 2026 .

Program podlegat w okresie realizacji zmianom wprowadzanym kolejnymi rozporzadzeniami Ministra Zdrowia, w tym
w latach 2022-2025. Wprowadzane zmiany dotyczyty m.in. okresu realizacji programu, populacji docelowej oraz zasad
jego organizacji.
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Tabela 9. Program pilotazowy - najwazniejsze informacje

Parametry

Warunki programu pilotazowego

Cel

Poprawa efektywnosci diagnostyki i leczenia Swiadczeniobiorcéw z NF/RAS oraz wczesne wykrywanie problemdw
zdrowotnych charakterystycznych dla tej grupy swiadczeniobiorcéw, a takze ocena efektywnosci organizacyjnej nowego
modelu opieki nad $wiadczeniobiorcami z NF/RAS

Populacja
docelowa

Od rozpoczecia realizacji programu pilotazowego do 29 grudnia 2024 r. programem obejmowano pacjentéw do 30. roku zycia,
u ktérych podejrzewano lub rozpoznano NF/RAS na podstawie klinicznych kryteriéw kwalifikacji okreslonych

W rozporzadzeniu.

Od 30 grudnia 2024 r. do zakoriczenia realizacji programu pilotazowego zniesiono ograniczenie wiekowe poprzez wykreslenie
w § 6 ust. 1 wyrazéw ,do 30. roku zycia”. Tym samym programem mogli by¢ obejmowani pacjenci spetniajacy kliniczne kryteria
kwalifikacji niezaleznie od wieku.

Kryteria
kliniczne

Do programu kwalifikowano $wiadczeniobiorcéw z podejrzeniem lub rozpoznaniem NF/RAS, spetniajacych kliniczne kryteria
kwalifikacji okreslone w § 6 ust. 2 rozporzadzenia. Kryteria obejmowaty cechy kliniczne charakterystyczne dla NF/RAS, w tym
zmiany skoérne, neurologiczne, okulistyczne i kostne, wystepowanie okreslonych guzéw oraz obcigzenie rodzinne.

Zakres
Swiadczen

Opieka realizowana w ramach programu obejmowata:

—  porade pierwszorazowa, stuzaca ocenie stanu zdrowia, potwierdzeniu kryteriow kwalifikacji do programu oraz ustaleniu
dalszego schematu opieki;

—  porade kompleksowa, obejmujaca kompleksowa ocene stanu zdrowia, wynikéw badan diagnostycznych i konsultacji
specjalistycznych oraz ustalenie dalszego postepowania;

—  porade monitorujaca, obejmujaca okresowa ocene stanu zdrowia, badania kontrolne, w tym obrazowe, oraz konsultacje
specjalistyczne;

—  porade w trybie pilnym w przypadku wystapienia objawdw wymagajacych pilnego rozpoczecia diagnostyki lub leczenia;

—  kompleksowe konsultacje specjalistyczne realizowane w ramach porady kompleksowej lub monitorujacej;

—  konsultacje z wykorzystaniem systemoéw teleinformatycznych lub systeméw tacznosci w przypadku wystapienia
nowych objawéw lub powiktan choroby.

Osrodek
koordynujacy -
warunki
organizacyjne

Osrodek koordynujacy realizowat umowe w rodzaju AOS w zakresie onkologii i hematologii dzieciecej lub w przypadku
realizacji $wiadczen wytacznie na rzecz swiadczeniobiorcéw powyzej 18. roku zycia w zakresie onkologii i hematologii.
Osrodek musiat posiadac¢ w lokalizacji odpowiedni oddziat szpitalny z poradnig przyszpitalng wyodrebniong dla pacjentéw
objetych programem pilotazowym.

Zapewnia w lokalizacji konsultacje lekarza specjalisty w dziedzinie:
—  neurologii dzieciecej w przypadku swiadczeniobiorcéw do ukoriczenia 18. roku zycia,
- neurologii,
—  psychiatrii dzieci i mtodziezy w przypadku $wiadczeniobiorcow do ukoniczenia 18. roku zycia,
—  psychiatrii,
—  chirurgii dzieciecej, posiadajacego co najmniej 2-letnie doswiadczenie w leczeniu nowotworéw u dzieci,
—  chirurgii onkologicznej w przypadku realizacji $wiadczen na rzecz Swiadczeniobiorcéw wytacznie powyzej 18. roku zycia,
—  neurochirurgii, posiadajacego co najmniej 2-letnie doswiadczenie w leczeniu nowotwordéw u dzieci,
—  endokrynologii lub endokrynologii i diabetologii dzieciecej
—  ortopedii i traumatologii narzadu ruchu,
—  radiologii i diagnostyki obrazowej, posiadajagcego co najmniej 2-letnie doswiadczenie w ocenie zmian wystepujacych w
NF/RAS,
—  kardiologii dzieciecej w przypadku $wiadczeniobiorcéw do ukonczenia 18. roku zycia,
—  kardiologii

Zapewnia w dostepie konsultacje lekarza specjalisty w dziedzinie:

—  otorynolaryngologii dzieciecej, wraz z wykonaniem badania audiometrycznego, w przypadku $wiadczeniobiorcéw do
ukonczenia 18. roku zycia,

—  otorynolaryngologii, wraz z wykonaniem badania audiometrycznego,
—  okulistyki.

Zapewnia w lokalizacji badania obrazowe: USG, RTG, MR

Zapewnia dostep do badan: (a) laboratoryjnych wykonywanych w medycznym laboratorium diagnostycznym wpisanym do
ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych, w szczegélnosci: biochemicznych, hematologicznych, hormonalnych,
markeréw nowotworowych oraz genetyki medycznej z wykorzystaniem metod sekwencjonowania nowej generacji (NGS,
MLPA), (b) histopatologicznych

Zapewnia koordynacje opieki nad $wiadczeniobiorcami z NF/RAS w trakcie trwania programu pilotazowego przez osobe
zatrudniong w wymiarze réwnowaznika co najmniej 1 etatu, w tym przez lekarza NF/RAS w wymiarze co najmniej
réwnowaznika 1/4 etatu
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Parametry Warunki programu pilotazowego

Wskazniki Ocena realizacji programu obejmowata nastepujace wskazniki:

realizacji 1) liczba $wiadczeniobiorcow osrodka koordynujacego zakwalifikowanych do programu pilotazowego w stosunku do liczby
programu $wiadczeniobiorcéw z rozpoznaniem wedtug klasyfikacji ICD-10, objetych opieka w tym osrodku w roku poprzedzajacym

rozpoczecie programu pilotazowego;

2) stosunek liczby konsultacji specjalistycznych grupy zindywidualizowanych dorostych $wiadczeniobiorcéw objetych
programem pilotazowym, niemniejszej niz 20 oséb, wykonanych w ramach programu pilotazowego, do liczby tych konsultacji
w odniesieniu do tej samej grupy i analogicznego okresu, wykonanych przed rozpoczeciem programu pilotazowego;

3) jakos¢ opieki specjalistycznej w zakresie NF/RAS w okresie sprzed wdrozenia i po wdrozeniu programu pilotazowego,
mierzona wskaznikiem dostepnosci do koordynowanej opieki, w tym:

a) dostepnosci lekarza NF/RAS,

b) rezygnacji Swiadczeniobiorcy z opieki koordynowane;j,

¢) dostepu do informacji,

d) dostepnosci geograficznej,

e) dostepnosci osrodka NF/RAS mierzonej godzinami otwarcia oraz czasem oczekiwania na udzielenie $wiadczenia;

4) jako$¢ opieki specjalistycznej w zakresie NF/RAS w okresie sprzed wdrozenia i po wdrozeniu programu pilotazowego, w
oparciu o badanie ankietowe satysfakcji Swiadczeniobiorcy z NF/RAS, z wytaczeniem jakosci, o ktérej mowa w pkt 3.

Zrédto: RMZ pilotaz
Skala realizacji i koszty programu

Program pilotazowy byt realizowany przez siedem os$rodkéw koordynujacych:

(&)

Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy im. prof. dr Stanistawa Popowskiego w Olsztynie

Samodzielny Publiczny Zaktad Opieki Zdrowotnej Centralny Szpital Kliniczny Uniwersytetu Medycznego
w todzi - od 1 marca 2025 r.

W zataczniku nr 3 do RMZ Pilotazu jako osrodek koordynujacy wskazano rowniez Panstwowy Instytut Medyczny
Ministerstwa Spraw Wewnetrznych i Administracji w Warszawie. Z podmiotem tym nie zawarto jednak umowy na
realizacje programu pilotazowego z uwagi na niespetnienie wymagan formalnych okres$lonych w rozporzadzeniu
Ministra Zdrowia.

Zgodnie z Sprawozdaniem z redlizacji programu pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi
Z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami 3, dalej Sprawozdaniem NFZ, w okresie od pazdziernika 2020 r. do 30
kwietnia 2026r., wg stanu na 9 czerwca 2026 r., do programu witaczonych 2 830 $wiadczeniobiorcow (unikatowych
nr PESEL) - wedtug stanu danych na 9 czerwca 2026 r.

1) Instytut Matki i Dziecka w Warszawie;
2) Szpital Uniwersytecki Nr 1 im. dr Antoniego Jurasza w Bydgoszczy;
3) Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku;
4) Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
5) Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie;
)
)

N

taczna wartos$c¢ rozliczonych swiadczen opieki zdrowotnej udzielonych w ramach pilotazu oraz kosztéow
zwigzanych z koordynacjg opieki wyniosta 7 356 320 zt.

Whyniki programu pilotazowego

Wyniki realizacji programu pilotazowego oceniono na podstawie wskaznikéw okreslonych w rozporzadzeniu
Ministra Zdrowia. Najwazniejsze wyniki przedstawiono w tabeli ponize;j.

Tabela 10. Najwazniejsze wyniki programu pilotazowego

Wskazniki Obszar oceny Najwazniejsze wyniki
Wskaznik 1 | Liczba pacjentéw We wszystkich osrodkach koordynujacych odnotowano wzrost liczby pacjentéw, ktdrym udzielono co najmniej
objetych opieka jednego $wiadczenia w ramach programu, w poréwnaniu z liczba pacjentéw objetych opieka w poszczegélnych
(przed vs. po PP) osrodkach w roku poprzedzajacym przystapienie do pilotazu. Dynamika wzrostu byta zréznicowana i wynosita
od 12% do 682%

3 Sprawozdanie NFZ z realizacji programu pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi

z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami, pismo znak: NFZ-DSOZ-WSKP.651.2.2026 2026.331572.JGA z dnia 29.07.2026 .
[Sprawozdanie NFZ]
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Wskazniki Obszar oceny Najwazniejsze wyniki
Wskaznik 2 | Wykorzystanie W analizie tej samej grupy dorostych pacjentéw w okresie 730 dni przed i 730 dni po rozpoczeciu programu
Swiadczen przez odnotowano zmniejszenie liczby $wiadczen: o 37% w poradniach AOS (z 4 017 do 2 512), o 16% w zakresie
pacjentéw AOS-ASDK (z 653 do 550) oraz o 10% w zakresie opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien oraz pilotazu CZP
dorostych (z815do 731)
Wskaznik 3 | Dostepnosélekarzai | Dostepnos¢ lekarza NF/RAS oraz osrodka koordynujacego byta zréznicowana pomiedzy realizatorami pod
osrodka NF/RAS wzgledem organizacji i wymiaru czasowego dostepnosci. W wigkszosci osrodkéw, dla ktérych przedstawiono
informacje o czasie oczekiwania, pacjenci byli przyjmowani na biezaco, bez koniecznosci oczekiwania na wizyte.
W jednym os$rodku wskazano Sredni czas oczekiwania wynoszacy ok. 30 dni, z mozliwoscia jego wydtuzenia m.in.
w zwigzku z koniecznoscig wykonania dodatkowych badan
Wskaznik 3 | Rezygnacja z opieki Liczba zgtoszonych rezygnacji byta zréznicowana pomiedzy osrodkami - od 1 do 153. Najwiecej rezygnadji
koordynowanej odnotowano w osrodku w Bydgoszczy (153). Sprawozdanie NFZ nie przedstawia liczby rezygnacji w odniesieniu
do liczby pacjentéw objetych opieka w poszczegdinych osrodkach ani przyczyn rezygnacji. W Sprawozdaniu
NFZ wskazano, ze rezygnacja z opieki u danego $wiadczeniodawcy mogta wynika¢ ze zmiany osrodka
koordynujacego na korzystniej potozony geograficznie
Wskaznik 3 | Dostep do Realizatorzy programu udostepniali informacje dotyczace programu oraz dane umoZzliwiajace kontakt
informacji z osrodkami, w szczegdlnosci za posrednictwem stron internetowych i poczty elektronicznej. Informacje
o mozliwosci objecia opiekg byty rowniez przekazywane m.in. przez inne poradnie i oddziaty, lekarzy POZ,
podczas konferendji i szkolen oraz za posrednictwem organizacji pacjenckich
Wskaznik 3 | Dostepnosé Osrodki obejmowaty opieka pacjentéw zaréwno z wtasnego wojewddztwa, jak i z innych regiondw kraju.
geograficzna Osrodki z wojewddztw maz. i kuj.-pom. przyjmowaty pacjentéw z catego kraju. Wedtug Sprawozdania NFZ
uruchomienie osrodka w Krakowie utatwito dostep do koordynowanej opieki pacjentom z potudniowej Polski
Wskaznik 4 | Ocena jakosci opieki | Zgodnie z oceng przedstawiong przez osrodki koordynujace pacjenci pozytywnie oceniali m.in. mozliwos¢
kontaktu z zespotem posiadajacym doswiadczenie w NF/RAS, dostep do koordynatora, uporzadkowanie planu
leczenia oraz mozliwo$¢ szybkiej reakcji w sytuacjach pilnych. Staty dostep do zespotu specjalistow, regularne
monitorowanie stanu zdrowia oraz szybki dostep do osrodkéw koordynujacych zwiekszaty poczucie
bezpieczenstwa pacjentéw. Pacjenci pozytywnie oceniali réwniez mozliwos¢ kontaktu z zespotem znajacym
specyfike choroby, dostep do koordynatora, uporzadkowanie planu leczenia oraz mozliwos¢ szybkiej reakgji
w sytuacjach pilnych.

Ograniczenia interpretacji

Brak grupy kontrolnej w programie pilotazowym (poréwnanie wykorzystania $wiadczen przez dorostych pacjentow
przeprowadzono w schemacie przed-po, dlatego obserwowanego zmniejszenia liczby $wiadczen nie mozna
jednoznacznie przypisa¢ realizacji PP ani interpretowaé jako dowodu zmniejszenia catkowitego wykorzystania
zasobdw systemu);

— Opisowy charakter czesci wynikéow (dane dotyczace dostepnosci i jakosci opieki w znacznej czesci opieraty sie
na informacjach przekazanych przez o$rodki koordynujace, co ogranicza mozliwos¢ ich ilosciowej oceny i weryfikacji);

— Ograniczone dane dotyczace satysfakcji pacjentéow (w Sprawozdaniu NFZ nie przedstawiono wynikdéw badania
satysfakcji pacjentow w sposéb umozliwiajacy ocene jego metodologii, liczebnosci badanej grupy oraz wynikéw
iloSciowych; przedstawione informacje dotyczace doswiadczen pacjentéw majg gtownie charakter opisowy);

— Ograniczona mozliwos¢ interpretacji rezygnacji z opieki (przedstawiono bezwzgledng liczbe rezygnacji
w poszczegolnych osrodkach, bez odniesienia jej do liczby pacjentéw objetych opiekg oraz bez szczegétowej analizy
przyczyn rezygnacji. Rezygnacja z danego osrodka mogta ponadto oznacza¢ zmiane osrodka koordynujgcego, a nie
rezygnacje z opieki koordynowanej);

—  Brak oceny efektow klinicznych (w Sprawozdaniu NFZ nie przedstawiono wynikow pozwalajacych na ocene wptywu
PP m.in. na stan zdrowia pacjentéw, wystepowanie lub wczesne wykrywanie powiktan czy jakos¢ zycia. Wyniki
pilotazu pozwalajg zatem przede wszystkim na ocene aspektéw organizacyjnych, dostepnosci oraz wykorzystania
$wiadczen, a w ograniczonym zakresie skutecznosci klinicznej modelu koordynowanej opieki).

Whioski i rekomendacje

W Sprawozdaniu NFZ przedstawiono wnioski o$rodkéw koordynujacych wynikajace z realizacji programu pilotazowego.
W ocenie realizatoréw objecie pacjentéw koordynowang opieka w wyspecjalizowanych osrodkach usprawnito organizacje
procesu diagnostyczno-terapeutycznego oraz umozliwito zapewnienie pacjentom dostepu do zespotu posiadajgcego
doswiadczenie w NF/RAS. Pozytywnie oceniono w szczegdlnosci role lekarza koordynatora, wspétprace pomiedzy
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os$rodkami oraz wykorzystanie porady monitorujacej jako elementu regularnej kontroli stanu zdrowia pacjentéw.
W odniesieniu do pacjentéw pediatrycznych podkreslono réwniez znaczenie wspétpracy z rodzicami i opiekunami.

Jednoczesnie realizatorzy wskazywali na trudnosci w dotrzymaniu wymaganego terminu realizacji porady
pierwszorazowej, tj. 30 dni roboczych od zgtoszenia sie pacjenta do osrodka koordynujacego. Jako przyczyny
wskazywano m.in. duza liczbe pacjentoéw oczekujacych, czasochtonnosc i wieloetapowosc¢ procesu diagnostyczno-
terapeutycznego oraz konieczno$¢ zaangazowania wyspecjalizowanego personelu.

Na podstawie doswiadczen z realizacji programu osrodki koordynujace sformutowaty rekomendacje dotyczace organizacji
przysztego modelu opieki. W szczegdlnosci wskazano na potrzebe:

o zwiekszenia dostepnosci do $wiadczen specjalistycznych i badan obrazowych, w szczegdlnosci rezonansu
magnetycznego;

o dostosowania zakresu i sposobu zapewnienia konsultacji specjalistycznych, w tym umozliwienia realizacji
czesci konsultacji dla pacjentéw dorostych w dostepie oraz uwzglednienia rehabilitacji, fizjoterapii i konsultacji
psychologicznej;

o zapewnienia odpowiedniej liczby i rozmieszczenia terytorialnego osrodkéw koordynujacych, ograniczajacego
bariery wynikajace z odlegtosci od miejsca udzielania swiadczen;

o zapewnienia ciggtosci kompleksowej opieki po zakoriczeniu programu pilotazowego, obejmujacej niezbedna
diagnostyke i konsultacje specjalistyczne.*

4 Sprawozdanie NFZ z redlizacji programu pilotazowego w  zakresie koordynowanej opieki medycznej nad  chorymi

Z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami, pismo znak: NFZ-DSOZ-WSKP.651.2.2026 2026.331572.JGA z dnia 29.07.2026 r.
[Sprawozdanie NFZ]
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4.6. Organizacja opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi w Polsce

Plan dla Choréb Rzadkich

Organizacja opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi w Polsce jest rozwijana w ramach Planu dla Choréb Rzadkich.
Pierwszy Plan zostat przyjety uchwatg nr 110 Rady Ministréow z dnia 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia dokumentu
,Plan dla Chordéb Rzadkich” (M.P. poz. 883) i byt realizowany w latach 2021-2023. Jego kontynuacje stanowit Plan dla
Choréb Rzadkich na lata 2024-2025, przyjety uchwatg nr 88 Rady Ministrow z dnia 13 sierpnia 2024 r. Obecnie
realizowany jest Plan dla Choréb Rzadkich na 2026 r., przyjety uchwata nr 179 Rady Ministréow z dnia 23 grudnia 2025 r.

Celem Planu jest rozwdj kompleksowych rozwigzan i usprawnienie systemu opieki zdrowotnej nad chorymi na choroby
rzadkie®. Plan na 2026 r. obejmuje sze$¢ obszaréw: (1) powotanie Osrodkéw Eksperckich Chordb Rzadkich (OECR) oraz
analiza wprowadzonych dla nich produktéw rozliczeniowych, (2) poprawa dostepu do badan diagnostycznych
wykorzystywanych w diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich, (3) poprawa dostepu do lekéw i srodkéw specjalnego
przeznaczenia zywieniowego w chorobach rzadkich, (4) Polski Rejestr Chordb Rzadkich (PRCR), (5) Karta Pacjenta
z Chorobg Rzadkg, (6) prowadzenie Platformy Informacyjnej ,Choroby Rzadkie”.

Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich

Jednym z podstawowych elementéw modelu opieki okreslonego w Planie sg Osrodki Eksperckie Choréb Rzadkich.
Zgodnie z zatozeniami Planu OECR majg petni¢ kluczows role w organizacji kompleksowej i koordynowanej opieki
medycznej nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Ich zasadniczym zadaniem jest zapewnienie pacjentom z okreslong
chorobg rzadka lub grupg choréb rzadkich dostepu do nowoczesnej diagnostyki oraz wysokospecjalistyczne;j,
koordynowanej opieki medyczne;j.

Potrzeba utworzenia OECR zostata zidentyfikowana juz w Planie przyjetym w 2021 r. W dokumencie jako problemy
organizacji opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi wskazano m.in. niedostosowanie ogdlnego systemu opieki
medycznej do nowoczesnej diagnostyki, w tym diagnostyki genetycznej, oraz brak zapewnienia wielodyscyplinarnej,
kompleksowej opieki medycznej. Jako cel ogdlny dotyczacy OECR okreslono poprawe dostepu pacjentéw z chorobami
rzadkimi do diagnostyki, w tym genetycznej, oraz wielodyscyplinarnej, koordynowanej opieki medycznej zgodnej
z aktualnym stanem wiedzy i mozliwosciami technologicznymi.

Wedtug informacji Ministerstwa Zdrowia w Polsce funkcjonuja 44 OECR w 23 podmiotach leczniczych®, nalezace
do Europejskich Sieci Referencyjnych (ang. European Reference Networks, ERN). Do zadan tych osrodkéw nalezy m.in.
diagnostyka, leczenie oraz monitorowanie stanu pacjentéw z okreslong chorobg rzadka lub grupg choréb rzadkich.
Jednoczes$nie prowadzone s3 dziatania zmierzajgce do rozszerzenia sieci o kolejne krajowe OECR. Do osrodka
eksperckiego kieruje lekarz POZ lub lekarz specjalista.

Plan na 2026 r. przewiduje dalsze dziatania dotyczace organizacji sieci OECR, w tym opracowanie zalecen dotyczacych
oceny jednostek organizacyjnych ubiegajacych sie o uzyskanie statusu OECR. Dokument zaktada tym samym dalszy rozwdéj
krajowej sieci osrodkéw specjalizujgcych sie w diagnostyce i leczeniu chordb rzadkich.

Rozwéj rozwigzan systemowych a program pilotazowy NF/RAS

Program pilotazowy w zakresie NF/RAS zostat ustanowiony rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 15 czerwca
2020r., a zatem przed przyjeciem pierwszego Planu dla Choréb Rzadkich w sierpniu 2021 r. oraz przed wdrozeniem
modelu Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich. Od czasu uruchomienia programu pilotazowego wprowadzono
rozwigzania systemowe ukierunkowane na organizacje opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Obejmujg one
w szczegblnosci  utworzenie OECR, wprowadzenie dedykowanych produktéw rozliczeniowych dotyczacych
m.in. kompleksowej oceny specjalistycznej i kontrolnej oceny stanu zdrowia pacjenta z choroba rzadka.

5 Plan dla Choréb Rzadkich na 2026 r., zatacznik do uchwaty nr 179 Rady Ministréw z dnia 23 grudnia 2025 r., s. 3.
6 Ministerstwo Zdrowia, ,Swiatowy Dzien Choréb Rzadkich - Razem dla Pacjentéw”, 28.02.2025 ., gov.pl, dostep: 30.09.2026 r.
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4.7. Wczesniejsze oceny i opracowania AOTMIT zwigzane merytorycznie
z przedmiotowym zleceniem

W ramach prac przeprowadzono przeglad wczeéniejszych opracowan Agencji pod katem identyfikacji ocen technologii
medycznych odnoszacych sie do neurofibromatozy. Odnaleziono opracowania dotyczace technologii lekowej dla
niniejszego zlecenia, wyniki przegladu przedstawiono w tabeli ponize;.

Tabela 11. Zestawienie wczesniejszych ocen i opracowan AOTMIT zwiagzane merytorycznie z przedmiotowym zleceniem

Opracowanie AOTMIT

Dokument AOTMIT

Szczego6towe informacje

Wykaz TLI 2026
produkt leczniczy Ezmekly (mirdametinib)

Do dnia przekazania niniejszego opracowania
nie zostata opublikowana Opinia Rady
Przejrzystosci dotyczaca Wykazu TLI 2026

Wskazanie: leczenie objawowych,
nieoperacyjnych nerwiakowtdkniakéw
splotowatych (ang. plexiform neurofibromas,
PN) u dorostych pacjentow i dzieci w wieku 2
lat i starszych z neurofibromatoza typu 1
(NF1)

Analiza weryfikacyjna dotyczaca wniosku o
objecie refundacja leku Koselugo
(selumetinibum) w ramach programu
lekowego ,Leczenie chorych z
nerwiakowtdkniakami splotowatymi w
przebiegu neurofibromatozy typu 1 (NF1)
(ICD-10: Q85.0)"

0T.423.1.8.2023

Zlecenie MZ z dnia 23.03.2023

(znak: PLR.4500.2282.2022.25.DZY,
PLR.4500.2283.2022.22.DZY)

Rekomendacja Prezesa Agencji
Nr 63/2023 z dnia 12 czerwca 2023 r.
[ Negatywna

Stanowisko Rady Przejrzystosci
Nr 62/2023 z dnia 12 czerwca 2023 r.
B Pozytywna

W uzasadnieniu wskazano na brak
wystarczajacych dowoddw potwierdzajacych
efektywnos¢ kliniczng ocenianej technologii.

Wykaz TLI 2022
produkt leczniczy Koselugo (selumetynib),

Opinia Rady Przejrzystosci
Nr 25/2022 z dnia 21 lutego 2022 r.
[ Pozytywna

Wskazanie: leczenie objawowych,
nieoperacyjnych nerwiakowtdkniakéw
splotowatych (ang. plexiform neurofibromas,
PN) u dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i
starszych z neurofibromatoza typu 1 (NF1).

Zrédto: Opracowanie wiasne AOTMIT
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5. Wytyczne kliniczne

5.1. Metodyka

W dniach 18-24.08.2026 r. w celu odnalezienia wytycznych praktyki klinicznej dotyczacych koordynowanej opieki u oséb
z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami u dzieci przeprowadzono wyszukiwanie niesystematyczne na
stronach internetowych polskich i zagranicznych towarzystw naukowych, wybranych organizaciji i instytucji zajmujacych
sie EBM i HTA oraz w innych dostepnych Zrédtach wskazanych ponize;j.

Wyszukiwanie przeprowadzono w jezyku polskim i angielskim z zastosowaniem réznych kombinacji nastepujacych stéw
kluczowych: neurofibrosis, neurofibroza, nerwiakowtdkniakowato$é, NF1, NF2, Non-NF2, schwannomatosis,
schwannomatoz, choroba, Von Recklinghausen Disease, choroba von Recklinghausena.

Wyszukiwanie przeprowadzono m.in. na stronach nastepujacych instytucji dziatajgcych w ochronie zdrowia:
o American Academy of Pediatrics (AAP), ();
o American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG), https://www.acmg.net/;
o  European Reference Network Genrtic Tumor Risk Syndrom (ERN GENTURIS), https://www.genturis.eu/l=eng/home.html;
o Polskie Lekarskie Towarzystwa Radiologiczne (PLTR), https://pltr.pl/;
o Polska Grupa Miesakowa, https://www.sarcoma.pl/PGM/;
o Polskie Towarzystwo Onkologii i Hematologii Dzieciecej, https://ptohd.pl/;
Dodatkowo przeprowadzono niesystematyczne, wolnotekstowe wyszukiwanie w przegladarkach lub na stronach:
o google.com oraz Google Scholar (https://scholar.google.com/);
o TripDataBase (www.tripdatabase.com);
o GIN Guidelines International Network (http://www.g-i-n.net/, https://guidelines.ebmportal.com/);

o UpToDate (https://www.wolterskluwer.com/en/solutions/uptodate).

Przeglad wytycznych ograniczono do dokumentéw zawierajgcych bezposrednie rekomendacje i wskazania kliniczne
dotyczace postepowania diagnostyczno-terapeutycznego oraz monitorowania przebiegu chordéb, oraz omdéwienia roli
zespotu wielospecjalistycznego w opiece nad osobami z neurofibromatozami.

Analiza objeto wytyczne zawierajagce bezposrednie zalecenia odnoszace sie do postepowania diagnostycznego
i monitorowania pacjentéw z neurofibromatozami oraz uwzgledniajgce organizacje opieki i role zespotu
wielospecjalistycznego w procesie leczenia i dtugoterminowego nadzoru nad chorymi z neurofibromatozami
i schwannmatozami.
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5.2. Podsumowanie

Do analizy wtaczono 11 krajowych i miedzynarodowych wytycznych dotyczacych organizacji opieki nad pacjentami
>18 r.z. z neurofibromatoza typu 1 (NF1) oraz pacjentami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS) (krajowe: PLTR 2024, PTO 2022, PTOHD 2019; miedzynarodowe: SOBOPE 2025 (Brazylia), ERN GENTURIS
2023 (Europa), ERN GENTURIS 2022a (Europa), ERN GENTURIS 2022b (Europa), ERN GENTURIS 2021a (Europa),
ERN GENTURIS 2021b (Europa), AAP 2019 (USA), ACMG 2018 (USA)). Wszystkie dokumenty zostaty opracowane
na podstawie przegladu dostepnego pismiennictwa oraz konsensusu ekspertow.

Szczegbtowy opis wytycznych przedstawiono w Zataczniku, stanowigcym materiat uzupetniajacy do niniejszego raportu
analitycznego.

Wytyczne s3 zgodne co do koniecznosci zapewnienia pacjentom dostepu do opieki specjalistycznej koordynowanej przez
doswiadczone osrodki, obejmujacej poradnictwo genetyczne, regularne monitorowanie kliniczne i obrazowe oraz wsparcie
psychologiczne. Zakres i czesto$¢ nadzoru powinny by¢ indywidualizowane w zaleznosci od wieku, fenotypu i obrazu
klinicznego pacjenta.

Zalecenia dla pacjentéw neurofibromatoza typu 1

Zespot wielodyscyplinarny

Whytyczne wskazujg na konieczno$¢ zaangazowania zespotu wielodyscyplinarnego obejmujacego, zaleznie od wieku
iobrazu klinicznego, specjalistéw: genetyki klinicznej, neurologii, endokrynologii, okulistyki, dermatologii, ortopedii,
kardiologii, onkologii, choréb wewnetrznych, diagnostyki obrazowej, chirurgii, chirurgii plastycznej, chirurgii czaszkowo-
twarzowej, chirurgii onkologicznej, neurochirurgii, laryngologii, audiologii, psychiatrii oraz chirurgii dzieciecej, onkologii
dzieciecej, hematologii dzieciecej, psychiatrii dzieciecej, okulistyki dzieciecej i neurologii dzieciecej (SOBOPE 2025, PTO
2022, ERN GENTURIS 2022a, ERN GENTURIS 2021a, AAP 2019, PTOHD 2019, ACMG 2018). Dzieci powinny
pozostawac pod opiekg pediatry specjalizujacego sie w NF1, natomiast dorosli pod opieka lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej, z okresowymi ocenami przez eksperta NF1 (ERN GENTURIS 2022a). W proces opieki moga by¢ zaangazowani
réwniez psycholog, psychoterapeuta, neuropsycholog, logopeda oraz nauczyciele i terapeuci wspierajacy rozwoj dziecka
(ERN GENTURIS 2023, PTO 2022, ERN GENTURIS 2022a, AAP 2019, PTOHD 2019).

Istotnym elementem jest zapewnienie ciggtosci opieki w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki nad dorostymi.
Pacjenci powinni pozostawac¢ pod opiekg wyspecjalizowanych osrodkéw NF1 réwniez w okresie transferu miedzy
systemami opieki, ktéry wymaga szczegélnej oceny klinicznej i organizacyjnej, w tym rozwazenia czestszych ocen
specjalistycznych (SOBOPE 2025, ERN GENTURIS 2023, ERN GENTURIS 2022a).

Pacjenci z powiktaniami, zwtaszcza nowotworowymi (m.in. glejaki, MPNST oraz inne nowotwory zwiagzane z NF1), powinni
by¢ kierowani do wyspecjalizowanych osrodkéw referencyjnych, a decyzje terapeutyczne powinny by¢ konsultowane
z zespotem ekspertéw (SOBOPE 2025, ERN GENTURIS 2022a, PTOHD 2019, ACMG 2018).

Model kompleksowej opieki w wytycznych PTOHD 2019

Szczegbtowy model organizacyjny przedstawiono w wytycznych PTOHD 2019, ktéry zaktada funkcjonowanie
wyspecjalizowanych centréw KOM-NF/RAS prowadzacych opieke ambulatoryjng w ramach wysokospecjalistycznych
porad trwajacych $rednio 30 minut. Centra powinny zapewniac¢ koordynacje procesu diagnostyczno-terapeutycznego oraz
mozliwos¢ konsultacji telemedycznych i mailowych dla pacjentéw, ich rodzin, lekarzy POZ i innych specjalistéw, a takze
zatrudniac¢ lekarzy odpowiedzialnych za koordynacje procesu diagnostyczno-terapeutycznego. Centrum powinno
zatrudnia¢ lekarzy specjalistow posiadajacych doswiadczenie w NF1 (min. pediatria, genetyka kliniczna lub neurologia,
preferowani specjaliSci ze specjalizacjg lub w trakcie szkolenia z onkologii i hematologii dzieciecej), co najmniej 1,5 etatu
przeliczeniowego, a takze personel pomocniczy (m.in. asystenci medyczni i/lub specjaliéci koordynowanej opieki
medycznej, zdrowia publicznego lub $rodowiskowego i/lub pielegniarki) pracujacy w systemie kontaktu telemedycznego
(1,5-2 etaty przeliczeniowe). Model opiera sie na wspotpracy wieloosrodkowej oraz kierowaniu chorych do
wyspecjalizowanych osrodkéw referencyjnych, a leczenie powiktan nowotworowych powinno by¢ prowadzone
w osrodku referencyjnym lub wiasciwym dla miejsca zamieszkania pacjenta.

Czestos¢ ocen specjalistycznych
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Wiekszos¢ wytycznych rekomenduje regularny nadzér specjalistyczny dostosowany do wieku i obrazu i wskazan
klinicznych pacjenta.

Wytyczne ERN GENTURIS 2023 i ERN GENTURIS 2022a zalecajg ocene co najmniej raz w roku u dzieci do 10. r.z., co
najmniej raz na 2 lata u dzieci powyzej 10. r.z. oraz co najmniej raz na 3 lata u dorostych (z mozliwoscig czestszej oceny
w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki nad dorostymi).

Wytyczne PTO 2022 rekomendujg kontrole zwykle okoto raz w roku (ocena kliniczna, zmian skérnych, okulistycznych,
neurologicznych, kostnych i sercowo-naczyniowych, badania obrazowe). U pacjentéw z fenotypem wysokiego ryzyka
rozwoju MPNST zaleca sie co najmniej coroczny monitoring obrazowy (preferencyjnie MRI). Pozostali pacjenci powinni
pozostawaé pod opiekg wykwalifikowanego zespotu specjalistycznego co 2-3 lata oraz corocznie pod kontrolg lekarza
POZ, choréb wewnetrznych i dermatologa.

AAP 2019 zalecaja regularng opieke lekarza prowadzacego, coroczne badania okulistyczne oraz coroczng kontrole cisnienia
tetniczego. Wytyczne SOBOPE 2025 wskazujg na zasadnos$¢ corocznych kontroli dermatologicznych i okulistycznych.

Diagnostyka i monitorowanie

Rozpoznanie NF1 opiera sie przede wszystkim na ocenie klinicznej, obejmujacej badanie podmiotowe i przedmiotowe.
Diagnostyka moze obejmowac réwniez badania genetyczne, badanie histopatologiczne zmian skérnych i tkanki
podskornej, badanie neurologiczne, okulistyczne oraz badania obrazowe (MRIi TK) (PTO 2022).

MRI jest wskazywane jako podstawowa metoda obrazowania wykrywania i monitorowania nowotworéw oraz innych
powiktan choroby (SOBOPE 2025, PLTR 2024, PTO 2022, PTOHD 2019). Wytyczne rekomendujg wykorzystanie MRI do
monitorowania nerwiakowtdkniakéw splotowatych (PLTR 2024), a takze do okresowej oceny obrazowej, w tym
wykonania MRI catego ciata w okresie przejscia pacjenta do opieki nad dorostymi (SOBOPE 2025). Wytyczne PTOHD
2019 wskazujg USG jako podstawowe badanie przesiewowe i monitorujgce wiele powiktan NF1, zalecajagc USG jamy
brzusznej i innych okolic ciata co 1-1,5 roku do zakoriczenia okresu dojrzewania, a nastepnie co 2-3 lata u dorostych oraz
nie rekomendujg rutynowego stosowania TK ze wzgledu na narazenie na promieniowanie jonizujgce. W okreslonych
sytuacjach klinicznych mozna stosowac badanie RTG do wykrywania zaburzen kostnych, monitorowania progresji choroby
lub prowadzenia diagnostyki réznicowej.

Diagnostyka molekularna jest szczegdlnie przydatna przy nietypowym lub ciezkim przebiegu choroby, diagnostyce
réznicowej, badaniach rodzinnych oraz poradnictwie genetycznym (PTO 2022, AAP 2019, PTOHD 2019, ACMG 2018).
Preferowang metoda jest sekwencjonowanie nowej generacji (NGS), ktorego wyniki powinny zosta¢ potwierdzone
dodatkowymi metodami, takimi jak gPCR lub MLPA (PTO 2022, PTOHD 2019).

Wytyczne podkreslajg znaczenie regularnego monitorowania nerwiakowtékniakéw splotowatych. SOBOPE 2025 zaleca
okresowa ocene kliniczng i obrazowa (MRI) dzieci z NF1 oraz Scisty nadzor w kierunku transformaciji ztosliwej. Wytyczne
rekomendujg coroczne kontrole okulistyczne (AAP 2019 SOBOPE 2025 i ERN GENTURIS 2022a). Wytyczne ERN
GENTURIS 2022a rekomendujg regularng ocene zmian skérnych w tym plam café-au-lait i/lub nadmiernego owtosienia
pod katem rozwoju nerwiakowtdkniakéw splotowatych, w uzasadnionych przypadkach kierujac do osrodka eksperckiego.
Ponadto u dzieci zalecajg monitorowanie wzrostu, dojrzewania i rozwoju psychoruchowego. Z kolei PTO 2022 wskazuja,
ze wzrastajace lub bolesne zmiany oraz niepokojace cechy w badaniach obrazowych (MRI i/lub PET) wymagaja dalszej
diagnostyki, w tym biopsji lub leczenia chirurgicznego. W wybranych przypadkach u dorostych z NF1 nalezy rozwazy¢
oznaczenie stezenia witaminy D oraz wdrozenie suplementacji w przypadku niedoboru (ACMG 2018).

Opieka psychospoteczna

Wytyczne podkreslajg rowniez  znaczenie monitorowania  funkcjonowania poznawczego, edukacyjnego
i psychospotecznego pacjentéw oraz zapewnienia odpowiedniego wsparcia psychologicznego, rehabilitacyjnego
i edukacyjnego (ERN GENTURIS 2023, ERN GENTURIS 2022a, PTO 2022, AAP 2019, PTOHD 2019). W wiekszosci
dokumentow zwrécono takze uwage na potrzebe edukacji rodzin, poradnictwa genetycznego oraz diagnostyki cztonkow
rodziny ze wzgledu na dziedziczny charakter choroby (PTO 2022, AAP 2019, PTOHD 2019, ACMG 2018).
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Zalecenia dla pacjentéw ze schwannomatoza

Wytyczne ERN GENTURIS 2022b podkreslajg znaczenie dtugoterminowego nadzoru nad pacjentami ze schwannomatoza,
dostosowanego do wieku chorego, obrazu klinicznego oraz genotypu. Po rozpoznaniu choroby zaleca sie przeprowadzenie
kompleksowej diagnostyki obrazowej obejmujacej MRI mézgu, kregostupa i/lub MRI catego ciata, zakres badan zalezy od
podtoza genetycznego choroby. Kontrolne badania MRI powinny by¢ wykonywane co 2-3 lata, a czedciej w przypadku
nowych objawoéw klinicznych, progresji zmian lub obecnosci guzéw w obrebie mézgu z ponowng oceng po 12 miesigcach.
W diagnostyce bdélu pomocne moze by¢ badanie ultrasonograficzne wykonywane przez specjaliste posiadajgcego
doswiadczenie w obrazowaniu nerwiakéw ostonkowych.

Zwrbcono uwage na znaczenie poradnictwa genetycznego, zalecajgc oméwienie ryzyka transmisji choroby potomstwu
oraz mozliwosci diagnostyki prenatalnej i przedimplantacyjnej. Diagnostyka i nadzér nad pacjentami powinny by¢
prowadzone przez doswiadczonych specjalistéw, nie zdefiniowano modelu opieki wielodyscyplinarnej ani organizacji
Sciezki pacjenta.

Zalecenia dla pacjentéw ze schwannomatozg zwigzang z NF2

Wytyczne ERN GENTURIS 20214 zalecaja, aby wszyscy pacjenci z rozpoznaniem lub podejrzeniem NF2 byli objeci opieka
poradni genetycznej oraz specjalistycznego osrodka NF2. Opieka powinna by¢ prowadzona przez wielodyscyplinarny
zespot referencyjny, a pacjenci i lekarze powinni mie¢ dostep do konsultacji z osrodkiem NF. Podkreslono znaczenie
diagnostyki i poradnictwa genetycznego, regularnej oceny okulistycznej, audiologicznej i neurologicznej i zmian skérnych
oraz zapewnienia wsparcia psychologicznego dzieciom i dorostym z NF2.

Zalecana czesto$¢ monitorowania zalezy od wieku i statusu klinicznego pacjenta:

o <10.r.z. z grup ryzyka - coroczna ocena kliniczna, okulistyczna i audiologiczna;

o 10-15 lat z grup ryzyka - badania genetyczne, wyjsciowe MRI mézgu z kontrolg za 2 lata w przypadku barku guzow;

o <16. r.z. - co najmniej coroczne wizyty w osrodku NF2, badania okulistyczne co 2 lata, MRI po 6 miesigcach
od rozpoznania, a nastepnie coroczne MRI mézgu i MRI kregostupa co 3 lata;

u potomstwa oséb chorych - MRI mézgu i kregostupa co 2 lata od wieku 8-10 lat do czasu wykrycia guzéow;

>15. r.z. - coroczne konsultacje wielodyscyplinarnego zespotu NF2 oraz MRI mézgu, MRI kregostupa co 3 lata;

u 0s6b z grup ryzyka bez rozpoznanych guzéw rekomendowane jest MRl mézgu co 2-3 lata;

u potomstwa oséb chorych MRI mézgu co 2 lata i MRI kregostupa co 5 lat.

O O O O

Zalecenia dla pacjentéw ze schwannomatozg niezwigzang z NF2

Wytyczne ERN GENTURIS 2021b rekomenduijg organizacje opieki nad pacjentami ze schwannomatozg niezwigzang z NF2
w ramach zespotu wielodyscyplinarnego zajmujgcego sie schwannomatozg, przy czym opieka moze by¢ koordynowana
przez odpowiedniego specjaliste. Wszyscy pacjenci z rozpoznaniem lub podejrzeniem choroby powinni zosta¢ skierowani
do poradni genetycznej, a coroczne wizyty powinny by¢ prowadzone przez doswiadczonego specjaliste (wraz z oceng
oceny objawow neurologicznych i bélowych). Pacjenci, lekarze POZ i inni specjali$ci powinni mie¢ zapewniony telefoniczny
dostep do referencyjnego osrodka NF. Nalezy réwniez uwzgledni¢ wsparcie psychologiczne w procesie opieki.

Zalecana czesto$¢ monitorowania zalezy od wieku i statusu klinicznego pacjenta:

o <12.r.z z grup ryzyka - badania wykonywane zaleznie od objawdéw;

o 12-15lat z grup ryzyka - badanie wyjsciowe MRI oraz kolejne co 3 lata, jesli nie stwierdza sie guzéw;

o <16.r.z.zrozpoznang schwannomatozg lub dodatnim wywiadem rodzinnym - co najmniej coroczne wizyty u neurologa
dzieciecego oraz MRI po 6 miesigcach od rozpoznania, a nastepnie co 2-3 lata.

o 216 lat - co najmniej coroczne konsultacje zespotu, MRI po 6 miesigcach od rozpoznania, a nastepnie co 2-3 lata.
u 0sob z grup ryzyka bez rozpoznanych guzéw - MRI co 3-5 lat,

o upotomstwa chorych z potwierdzonym wariantem patogennym - MRI co 2-3 lata przy corocznej ocenie objawow.
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6. Analiza kliniczna

6.1. Metodyka

W celu odnalezienia dowodéw naukowych dotyczacych oceny skutecznosci opieki koordynowanej nad pacjentami
z neurofibromatoza, dokonano przeszukania w bazie Medline, Embase via Ovid oraz Cochrane. Wyszukiwanie
przeprowadzono w dniach 04-07.09.2026 r. zgodnie z Wytycznymi oceny technologii medycznych (wersja 3.0). Strategie
wyszukiwania dowodéw naukowych wraz z diagramem selekcji PRISMA przedstawiono w zatacznikach do niniejszego
raportu.

W ramach analizy skutecznosci opieki koordynowanej poszukiwano odpowiedzi na nastepujace pytania badawcze:
1) Czy opieka koordynowana u pacjentéw z neurofibromatoza wptywa na poprawe wynikow zdrowotnych pacjentow,
w tym wczesne wykrywanie powiktan lub poprawe kontroli przebiegu choroby?
2) Czy opieka koordynowana wptywa na poprawe jakosci zycia pacjentéw z neurofibromatoza?
Proces selekcji badan zostat przeprowadzony dwuetapowo w oparciu o kryteria wtaczenia i wykluczenia (tabela ponizej).
Selekcje publikacji, w pierwszej kolejnosci na podstawie abstraktéw, a nastepnie w oparciu o petne teksty publikacji,
przeprowadzito trzech niezaleznie pracujacych analitykéw. W przypadku wystgpienia niezgodnosci opinii w trakcie

weryfikacji badan w oparciu o petne teksty doniesienn naukowych, ostateczne stanowisko uzgadniano w drodze
konsensusu.

Réwnolegle prowadzone byto wyszukiwanie publikacji na potrzeby przegladu analiz ekonomicznych (7 Przeglad analiz
ekonomicznych).

Tabela 12. Kryteria selekcji badan do przegladu systematycznego analizy klinicznej

Kategoria Kryteria wiaczenia Kryteria wykluczenia
Populacja docelowa Doroéli oraz dzieci z podejrzeniem lub rozpoznaniem Osoby zdrowe, osoby z jednostkami chorobowymi
neurofibromatoz oraz pokrewnych im rasopatii (NF/RAS). niezwiagzanymi bezposrednio z neurofibromatozami

oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS).

Badania z zawezona populacja pacjentéw z
neurofibromatoza, wyodrebniong ze wzgledu na
wystepowanie okreslonego powiktania np.
konkretnego typu nowotworu

Interwencja Koordynowana opieka nad pacjentami Badania, w ktérych oceniano koordynacje opieki
z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami wytacznie w odniesieniu do pojedynczego problemu
(NF/RAS). zdrowotnego zwigzanego z neurofibromatozami

oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS) bez analizy
kompleksowego modelu opieki nad pacjentem.
Publikacje, w ktérych opieka koordynowana

byta jedynie wskazywana jako pozadane, istotne

lub rekomendowane rozwigzanie, bez oceny jej
organizacji, funkcjonowania lub skutecznosci.

Komparator Brak ograniczen -
Punkty koricowe Punkty koncowe zwigzane z wynikami klinicznymi pacjenta Wykluczeniu podlegaty badania z:
leczonego w ramach opieki koordynowanej, w tym m.in.: —  opisem wytacznie charakterystyki pacjentéw
— wyniki zdrowotne, w tym poprawa kontroli przebiegu z neurofibromatoza, bez oceny efektéw opieki
choroby oraz wczesne wykrywanie i ograniczanie koordynowane;j;
powiktan, —  opisem wytacznie organizacji, struktury
—  jakos$¢ zycia zwigzana ze zdrowiem, lub zatoze modelu opieki koordynowane;j.
— satysfakcja pacjentéw z otrzymywanej opieki,
—  $miertelnosc.
Typ publikagj Badania pierwotne: Badania pierwotne:

— randomizowane badania kontrolowane, ~  badania opisowe typu opis przypadku, opis serii

. R przypadkéw,
— badania z grupa kontrolng bez randomizaciji, — badania in vitro i na zwierzetach
—  badania obserwacyjne z grupa kontrolna lub bez. Badania wtérne: przeglady niesystematyczne, artykuty
pogladowe.

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 38/82



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026
im rasopatiami (NF/RAS)

Kategoria Kryteria wiaczenia Kryteria wykluczenia

Badania wtérne: przeglady systematyczne z metaanalizami
lub bez metaanaliz.

Publikacje analiz ekonomicznych:

—  Analizy ekonomiczne: analiza kosztéw-efektywnosci
(CEA), analiza kosztow-uzytecznosci (CUA),

—  Analizy ekonomiczne opublikowane w ramach raportéw

HTA
Inne kryteria Publikacje petnotekstowe. Publikacje w innych jezykach, abstrakty/doniesienia
Publikacje w jezykach: polskim i angielskim. konferencyjne.

6.2. Charakterystyka publikacji i wyniki

Do analizy wiaczono jedng publikacje (Ju 2025) oceniajgcg doswiadczenie i satysfakcje pacjentow, ich rodzin i pracownikow
stuzby zdrowia z aktualnie funkcjonujgcych $ciezek diagnostyki i opieki nad pacjentami z NF1 w Wielkiej Brytanii, w tym
doswiadczen zwigzanych z organizacjg i koordynacjg opieki.

Cel i metodyka badania

Ju 2025 to przekrojowe badanie ankietowe majace na celu ocene doswiadczen i opinii pacjentéw z NF1, ich rodzin
i opiekunéw oraz pracownikéw ochrony zdrowia dotyczaca organizacji i funkcjonowania Sciezek opieki nad osobamiz NF1
w Wielkiej Brytanii.

Dane zebrano za pomoca dwdch anonimowych ankiet internetowych, skierowanych odpowiednio do pacjentéw,
cztonkdw ich rodzin i opiekunéw oraz do pracownikdéw ochrony zdrowia. Dane zbierano przez okres czterech miesiecy, od
wrzesnia do grudnia 2022 r., z wykorzystaniem kwestionariusza obejmujacego zaréwno pytania zamkniete, jak i otwarte.

W analizie zastosowano podejscie mieszane: analizy ilosciowe i jako$ciowe przeprowadzono osobno, a wyniki
zintegrowano pdzniej, stosujac protokét triangulacji w celu zbadania podobienstw i rozbieznosci.

Populacja badana

tacznie uzyskano 1083 odpowiedzi od pacjentéw, cztonkdw ich rodzin i opiekunéw oraz 94 odpowiedzi od pracownikéw
ochrony zdrowia. Do analiz wtgczono wytacznie kompletne kwestionariusze, odpowiednio 784 i 49. Wsrdd respondentow
z pierwszej grupy 77% stanowili rodzice lub opiekunowie, a 23% pacjenci. 76% odpowiedzi dotyczyto pacjentéw w wieku
<20 lat. Wsrdd pracownikow ochrony zdrowia najliczniejszg grupe stanowili pediatrzy (41%), nastepnie lekarze
podstawowej opieki zdrowotnej (18%) i pielegniarki (14%).

Oceniane aspekty opieki

Ankieta skierowana do pacjentéw, ich rodzin i opiekunéw obejmowata m.in. zagadnienia zwigzane z procesem
diagnostycznym, organizacjg i koordynacja opieki, dostep do informacji i wsparcia organizacji pacjenckich, zapewnienie
opieki wielodyscyplinarnej oraz organizacje przejscia z opieki pediatrycznej do opieki nad osobami dorostymi. Oceniano
réwniez satysfakcje ze sprawowanej opieki oraz, w przypadku niezadowolenia, oczekiwane zmiany w sposobie jej
organizacji. Zakres kwestionariusza dla pracownikéw ochrony zdrowia obejmowat m.in. diagnostyke pacjentéw, W

Wyniki
Ocena opieki nad pacjentami z NF1

Ponad potowa respondentow (54%), obejmujacych pacjentdw z neurofibromatoza typu 1 (NF1), cztonkdw ich rodzin oraz
opiekunéw, deklarowata niezadowolenie z poziomu zapewnianej opieki. Do potencjalnych czynnikéw wptywajacych na
poziom satysfakcji z opieki zaliczono przede wszystkim niewystarczajaca koordynacje procesu leczenia, wydtuzony czas
oczekiwania na konsultacje specjalistyczne oraz ograniczony dostep do organizacji oferujgcych wsparcie pacjentom z NF1
i ich rodzinom.
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Koordynator opieki

Pacjencii ich rodziny oceniali opieke jako rozproszong pomiedzy réznymi swiadczeniodawcami, bez jasno wskazanej osoby
odpowiedzialnej za jej koordynacje. Wséréd respondentéw, ktérzy nie mieli dostepu do koordynatora, odsetek oséb
deklarujacych zadowolenie z otrzymywanej opieki wynosit 25%, natomiast w grupie objetej wsparciem koordynatora
osiggat 71%. Wyniki te wskazujg na zwigzek pomiedzy obecnoscig koordynatora opieki a wyzszym poziomem satysfakgji
z opieki zdrowotne;j.

Organizacja opieki

Pacjenci, cztonkowie rodzin i opiekunowie oceniali istniejgce $ciezki opieki jako niejasne, nieskuteczne oraz
niedostosowane do potrzeb oséb z NF1. Zgtaszane zastrzezenia wskazywaty na pilng potrzebe opracowania jednoznacznie
zdefiniowanej i uporzadkowanej $ciezki postepowania. Potrzebe te podkreslali réwniez pracownicy ochrony zdrowia
(HCP), ktorzy wskazywali na koniecznos$¢ ustanowienia przejrzystych sciezek opieki, opracowania jednolitych wytycznych
krajowych oraz poprawy dostepnosci informacji dotyczacych zasad kierowania i dalszego prowadzenia pacjentow.

Brak jasno okres$lonych sciezek opieki przyczyniat sie do opdznien w wykrywaniu i rozpoznawaniu choroby, wydtuzenia
czasu oczekiwania na $wiadczenia oraz niewystarczajacej realizacji rutynowych badan i wizyt kontrolnych. Istotnym
problemem organizacyjnym byt rowniez brak ciggtosci opieki w okresie przechodzenia pacjenta z systemu $wiadczen
pediatrycznych do opieki nad osobami dorostymi. Respondenci zwracali uwage, ze po ukoriczeniu przez pacjenta 18 roku
zycia dalsza opieka czesto nie byta zapewniana w sposdb ciggty i odpowiednio zaplanowany.

Opieka holistyczna

Zdaniem respondentéw brak zintegrowanej Sciezki postepowania ograniczat dostep pacjentéw z NF1 do kompleksowej
i holistycznej opieki. Funkcjonujacy model koncentrowat sie gtéwnie na somatycznych objawach choroby,
W hiewystarczajagcym stopniu uwzgledniajac potrzeby psychologiczne, emocjonalne, behawioralne i edukacyjne. Zwracano
uwage na niewystarczajgcy dostep do wsparcia w zwigzku z trudnosciami w nauce, problemami behawioralnymi oraz
koniecznoscig przystosowania sie do zycia z choroba. Potrzeba wsparcia psychologicznego byta szczegélnie podkreslana
w okresie bezposrednio po rozpoznaniu NF1.

6.3. Podsumowanie i ograniczenia

Badanie Ju 2025 byto przekrojowym badaniem ankietowym oceniajgcym organizacje opieki nad pacjentami z NF1
w Wielkiej Brytanii z perspektywy pacjentéw, cztonkéw ich rodzin i opiekunéw oraz pracownikéw ochrony zdrowia.
Badanie nie dotyczyto formalnie zdefiniowanego modelu opieki koordynowanej i nie dostarcza danych pozwalajacych
oceni¢ wptyw koordynacji opieki na wyniki zdrowotne pacjentéw ani jej przewage nad opieka standardowa. Do gtéwnych
zidentyfikowanych probleméw nalezaty brak jednoznacznie okreslonej Sciezki opieki, rozproszenie odpowiedzialnosci
pomiedzy swiadczeniodawcami, brak ciggtosci opieki w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki nad osobami
dorostymi oraz niewystarczajgce uwzglednienie potrzeb psychologicznych, behawioralnych i edukacyjnych pacjentéw.

Obecnos¢ koordynatora opieki byta zwigzana z wyzszym poziomem satysfakcji z otrzymywanej opieki - zadowolenie
deklarowato 71% respondentéw majacych dostep do koordynatora wobec 25% respondentéw bez takiego dostepu.
Ze wzgledu na charakter badania wynik ten nie pozwala na wnioskowanie o zaleznosci przyczynowe;.

Wyniki badania nalezy interpretowac z ostroznosciag ze wzgledu na nastepujace ograniczenia

o Nie przeprowadzono formalnego poréwnania okreslonego modelu opieki koordynowanej z opieka standardowa ani
nie oceniano wptywu koordynacji opieki na wyniki zdrowotne pacjentow.

o Pacjenci z NF1 stanowili jedynie 23% respondentéw w grupie pacjentéw, cztonkéw rodzin i opiekunéw (okoto 180
0s0b), natomiast 77% respondentdw stanowili cztonkowie rodzin i opiekunowie.

o 76% odpowiedzi pacjentéw, cztonkow rodzin i opiekunéw dotyczyto oséb w wieku <20 lat, co ogranicza mozliwosé
uogdlniania wynikéw na populacje dorostych pacjentow z NF1.

o Liczba odpowiedzi przedstawicieli personelu medycznego byta mata (49 kompletnych kwestionariuszy)
w poréwnaniu z liczbg odpowiedzi pacjentdw, cztonkdw rodzin i opiekunow (784 kompletne kwestionariusze).
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7. Przeglad analiz ekonomicznych

W celu odnalezienia analiz ekonomicznych dotyczacych opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatoza,
dokonano przeszukania w bazie Medline, Embase via Ovid oraz Cochrane jednoczasowo z wyszukiwaniem dowodéw
naukowych dotyczacych oceny skutecznosci i bezpieczerstwa, zgodnie z metodyka przedstawiong w rozdziale 6.1
Metodyka. Wyszukiwanie przeprowadzono w dniu 08.09.2026 r. zgodnie z Wytycznymi oceny technologii medycznych
(wersja 3.0)’. Strategie wyszukiwania dowoddéw naukowych wraz zdiagramem selekcji PRISMA przedstawiono
w zatgcznikach do niniejszego raportu.

Proces selekcji badan zostat przeprowadzony dwuetapowo w oparciu o kryteria wigczenia i wykluczenia (tabela ponizej).
Selekcje publikacji, w pierwszej kolejnosci na podstawie abstraktéw, a nastepnie w oparciu o petne teksty publikacji,
przeprowadzito dwdch niezaleznie pracujgcych analitykdw. W przypadku wystgpienia niezgodnosci opinii w trakcie
weryfikacji badan ostateczne stanowisko uzgadniano w drodze konsensusu.

Tabela 13. Kryteria selekcji badan do przegladu systematycznego analiz ekonomicznych

Kryteria Zmienna Opis
. Dorosli oraz dzieci z podejrzeniem lub rozpoznaniem neurofibromatoz oraz pokrewnych im rasopatii
Populacja docelowa
(NF/RAS).
. Koordynowana opieka nad pacjentami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
Interwencja
(NF/RAS).
Komparator Brak ograniczen

o Zyskane lata zycia LY (ang. years gained), lub
Kryteria o Zyskane lata zycia skorygowane o jako$¢ QALY (ang. quality-adjusted life year)
wiaczenia Punkty koricowe I . R
q (wyniki analiz ekonomicznych wyrazone jako ICER lub ICUR)
o Whyniki kosztowe

o Analizy ekonomiczne: analiza kosztéw-efektywnosci (CEA), analiza kosztow-uzytecznosci (CUA),
o Analizy ekonomiczne opublikowane w ramach raportéw HTA

Metodyka badan o Analiza kosztéw-konsekwencji,

o Analiza minimalizacji kosztow,

o Analiza kosztéw-korzysci.

o Populacja/interwencja inne niz okreslona w kryteriach wtaczenia,

o Doniesienia naukowe w jezyku innym niz polski i angielski,

Kryteria wykluczenia o Abstrakty konferencyjne / publikacje z brakiem dostepu do petnego tekstu,
o Badania nie spetniajace kryteriéw analizy ekonomicznej.

o Badania opublikowane przed 2014 .

Dodatkowo przeprowadzono wyszukiwanie w Rejestrze Analiz Efektywnosci Kosztowej (CEA) Tufts Medical Center
(https://cear.tuftsmedicalcenter.org/) z uzyciem stéw kluczowych neurofibromatosis.

Nie odnaleziono publikacji przedstawiajgcych ocene efektywnosci kosztowej opieki koordynowanej nad pacjentami
z neurofibromatoza.

7 AOTMIT. (2016). Wytyczne oceny technologii medycznych (HTA, ang. health technology assessment) wersia 3.0. Pozyskano z
https://www.aotm.gov.pl/wp-content/uploads/2020/07/20160913_Wytyczne_AOTMIT-1.pdf, dostep z 25.06.2025 r.
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8. Opinie ekspertow klinicznych

W dniu 4 wrzesnia 2026 r. przekazano pisma z prosha o wydanie opinii do 12 ekspertéw. Otrzymano opinie od czterech
ekspertéw klinicznych: prof. dr hab. Anny Latos-Bielenskiej, prof. dr hab. Jolanty Wierzby, dr Katarzyny Mycko, prof. dr

hab. Justyny Paprockie;j.

Opinie ekspertéw klinicznych przedstawione w niniejszym rozdziale zostaty przygotowane bezptatnie, zgodnie
z aktualnymi przepisami dotyczacymi wykonywania oceny technologii medycznych przez Agencje na zlecenie Ministra

Zdrowia.

Podsumowanie najwazniejszych

informacji przedstawiono ponizej. Petna tres¢ opinii znajduje sie w Zataczniku,

stanowigcym materiat uzupetniajacy do niniejszego raportu analitycznego.

Tabela 14. Podsumowanie najwazniejszych informacji z opinii eksperckich.

Zagadnienie

Najwazniejsze informacje

Zasadnos¢ wiaczenia Swiadczen do
wykazu $wiadczen gwarantowanych
oraz wskazanie, czy powinno byc¢ to
jedno $wiadczenie obejmujace
zaréwno dzieci, jak i osoby doroste, czy
jako odrebne swiadczenia dla populacji
pediatrycznej i dorostej

Wszyscy eksperci wskazali na zasadnos$¢ wiaczenia swiadczen:

Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewne im
rasopatiami (NF/RAS)

Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1 (NF-1)
jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Trzech ekspertéw wskazato na zasadno$¢ odrebnego funkcjonowania $wiadczen, jeden ekspert wskazat
na brak mozliwosci wypowiedzi o populacji dorostych pacjentdw ze wzgledu na specjalizacje dziecieca.

Weryfikacja wskazan klinicznych
pacjentéw do udzielania
whioskowanych $wiadczen, ujetych w
przedmiotowych Kartach Swiadczenia
Opieki Zdrowotnej

Wszyscy eksperci uznali za zasadne wskazania kliniczne okreslone w KSOZ dotyczace pacjentéw do 18
r.z, natomiast trzech ekspertéw wskazato na zasadnos¢ warunkéw takze u pacjentéw powyzej 18 r.z.
(jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi)

Dwiéch ekspertow wskazato, ze swiadczenie dla dorostych powinno obejmowac inne neurofibromatozy i
schwannomatozy, analogicznie jak dla dzieci. Jeden ekspert wskazat, ze dla dorostych powinno zostat
wytacznie NF1. Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Weryfikacja wnioskowanych zakresow
Swiadczen, ujetych w przedmiotowych
Kartach Swiadczenia Opieki
Zdrowotnej

Dwich ekspertéw uznato za zasadne wszystkie wskazane w KSOZ zakresy jako zasadne. Dwéch
ekspertéw nie udzielito petnej odpowiedzi.

Trzech ekspertéw wskazato za zasadne kontrole co rok u pacjentéw do 18 r.z., jeden nie udzielit
odpowiedzi. Dwéch ekspertow wskazato na zasadne kontrole co 2 lata u oséb powyzej 18 r.z., dwdch nie
udzielito odpowiedzi.

Weryfikacja warunkéw realizacji
Swiadczen, ujetych w przedmiotowych
Kartach Swiadczenia Opieki
Zdrowotnej

Dwoch ekspertéw uznato za zasadne warunki realizacji $wiadczeri przedstawione w KSOZ. Jeden ekspert
uznat za zasadne warunki dla pacjentéw <18 r.z., brak odpowiedzi dla pacjentéw >18 r.z. Jeden ekspert
nie udzielit petnej odpowiedzi.

Przewidywana liczebnos¢ populacji
docelowej, ktéra mogtaby byc¢ objeta
whioskowanymi Swiadczeniami

Dwach ekspertow wskazato przewidywanga liczebnosé populacji oséb do 18 r.z w zakresie 900-1500
0s6b w | roku, 1000-2000 w Il roku oraz 1100-2000 w lll roku. Jeden z ekspertéw odnidst sie do
liczebnosci w swoim osrodku - po 200 pacjentow w trzech kolejnych latach. Jeden ekspert nie udzielit
odpowiedzi.

Jeden ekspert wskazat przewidywana liczebnos$¢ populacji oséb powyzej 18 r.z na 200 oséb w | roku,
1000 oséb w Il roku oraz 1000 oséb w 11l roku. Jeden z ekspertéw odnidst sie do liczebnosci w swoim
osrodku - po 10 pacjentéw w trzech kolejnych latach.

Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Wskazanie najwazniejszych
problemdw (klinicznych, systemowych,
organizacyjnych i innych) w obecnym
modelu opieki nad pacjentami z
NF/RAS w Polsce, ktére moze
rozwigza¢ wprowadzenie
whnioskowanych $wiadczen do wykazu
Swiadczen gwarantowanych AOS oraz
wskazanie potencjalnych probleméw
(klinicznych, systemowych,
organizacyjnych i innych)
dostrzezonych w zwigzku z
mozliwoscia realizacji wnioskowanego
Swiadczenia

Trzech ekspertdw przy najwazniejszych problemach w obecnym modelu, ktére moze rozwigzac
wprowadzenie wnioskowanych $wiadczen wskazali:

unikniecie przediagnozowania niektérych pacjentéw, wskazanie pacjenci wymagajacy
systematycznego nadzoru, zapewnione poprzez ustalenie rozpoznania przyczynowego, a nastepnie
objecie optymalna opieka medyczng przez wtasciwych specjalistow;

konieczna lepsza dostepnos¢ lekarzy specjalistow;

problem z przyspieszeniem wizyt w poradni specjalistycznej;

rozproszenie opieki, brak lekarza odpowiedzialnego za cato$¢ planu;

opdznione rozpoznawanie powiktan;

powtarzanie MRI i konsultacji z powodu braku koordynacji;

brak jednolitego poradnictwa genetycznego i diagnostyki krewnych;

utrata ciggtosci leczenia po 18 r.z,;

brak rejestru.

[Trzech ekspertéw przy potencjalnych problemach dostrzezonych w zwiazku z mozliwoscia realizacji

wnioskowanego swiadczenia wskazali:
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Zagadnienie

Najwazniejsze informacje

—  szacunkowo ok 15 000 pacjentow, ktdrzy nie majg wtasciwej opieki, niektorzy sa przediagnozowani,
inni niedodiagnozowani;

—  koniecznos¢ powstania osrodkéw przeznaczonych dla pacjentow dorostych, aktualnie niedobor;
—  niejednoznaczne, zbyt szerokie pojecie NF/RAS;

—  nadmierna liczba badan niewspieranych wytycznymi;

—  ryzyko, ze sposdb wyceny bedzie zachecat do MRI lub nadmiarowych konsultacji;

—  niedobor radiologéw z doswiadczeniem i koordynatoréw;

—  dtugie kolejki bez odrebnej $ciezki pilnej;

—  brak danych wynikowych z petnego raportu pilotazu.

Jeden z ekspertéw nie udzielit odpowiedzi na ww. zagadnienia.

z opieki pediatrycznej do opieki dla
dorostych

Trudnosci w przekazywaniu pacjentéw

Jeden z ekspertéw wskazat, Ze brak jest osrodkéw dla dorostych.

Jeden ekspert wskazat, Ze istnieje 1 osrodek dla dorostych i przekazanie funkcjonuje bardzo dobrze,
model opieki zostat opisany w standardach opieki w NF oraz pomocne jest posiadanie paszportu pacjenta
z NF1 przez kazdego pacjenta z NF1.

Jeden ekspert wskazat, ze odpowiedz na pytanie lezy w gestii lekarzy onkologéw prowadzacych program
lekowy.

Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Rozwigzania organizacyjne w Polsce,
ktére mogtyby stanowi¢ alternatywe
dla proponowanych swiadczen

Jeden ekspert wskazat, iz brak jest innych rozwiazan.

Jeden ekspert wskazat, Ze alternatywa jest siec¢ osrodkéw eksperckich prowadzacych przypadki ztozone,
opracowujacych plany opieki i organizujacych telekonsylia. Druga mozliwoscig jest wtaczenie NF1 i
schwannomatoz do krajowe;j sieci chordb rzadkich z finansowang koordynacja i wspdlnym rejestrem.
Jeden ekspert wskazat, Ze alternatywa sa CKOM dla dorostych prowadzone przez lekarzy specjalistow,
lepszy dostep do badan obrazowych dla pacjentéw dorostych, koniecznie staty nadzér medyczny nad
pacjentem.

Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Doswiadczenia z realizacji
pilotazu/opieki koordynowanej
NF/RAS - jakie elementy powinny
zostac: utrzymane, zmodyfikowane,
rozszerzone lub usuniete z
whioskowanych $wiadczen

Jeden ekspert wskazat, ze nalezy utrzymac: koordynatora; pierwszorazowa i kompleksowa porade;
okresowg ocene ekspercka; konsylia; teleporady; poradnictwo genetyczne; pisemny plan; porade pilng;
miesieczny ryczatt koordynacyjny.

Jeden z ekspertéw okreslit, ze powinny zostac utrzymane wszystkie $wiadczenia dla dzieci i dla pacjentow
dorostych, mozliwos¢ koordynowanej opieki medycznej dla dorostych >30r.z.

Jeden ekspert podkreslit, ze wprowadzenie nowych $wiadczen poprzedzito 5 lat pilotazu, sa wyszkolone
kadry i sg osrodki prowadzace opieke koordynowana dla tej grupy pacjentow.

Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Liczba o$rodkéw (z potencjalnym
rozréznieniem osrodkéw dla dzieci i
dorostych) realizujgcych $wiadczenie,
ktéra bytaby optymalna z punktu
widzenia dostepnosci i jakosci opieki

Jeden ekspert wskazat, ze optymalnie dla dzieci bytoby to 8 osrodkéw (bytyby to najwieksze osrodki
onkologii i hematologii dzieciecej), natomiast dla dorostych docelowo bytoby to 5 osrodkéw w Polsce.
Jeden z ekspertéw okreslit optymalna liczbe osrodkéw dla dzieci jako 1 osrodek w kazdym wojewddztwie
z mozliwoscig wykonania badan w znieczuleniu ogélnym, natomiast dla dorostych przynajmniej 6-7
osrodkow.

Jeden ekspert wskazat, Ze aktualna liczba o$rodkéw realizujacy program lekowy B155 to 14, jednak liczba
osrodkéw zalezy od wynikéw prowadzonego programu (ktérych nie posiada).

Jeden ekspert nie udzielit odpowiedzi.

Pozostate uwagi

Eksperci nie wskazali dodatkowych uwag.

Zrddto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie opinii ekspertow.
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9. Przeglad rozwigzan organizacyjnych w innych krajach

W celu odnalezienia rozwigzan organizacyjnych przyjetych w innych krajach, odnoszacych sie do opieki koordynowanej
nad pacjentami z neurofibromatozami, w dniach 26.08-04.09.2026 r. dokonano wyszukiwania wolnotekstowego
w ogdlnodostepnych wyszukiwarkach internetowych (w tym https://www.google.com), za pomocg odpowiednich stow
kluczowych w jezyku angielskim (neurofibromatosis, NF) lub w innych jezykach oraz na ponizszych stronach internetowych:

o

o

o

Australia (http://www.health.gov.au, http://www.mbsonline.gov.au/, http://www.sahealth.sa.gov.au/),
Belgia (https://kce.fgov.be/en),

Czechy (https://www.sukl.cz/, https://www.mzcr.cz/,https://www.mzcr.cz/ https://www.vzp.cz/, https://www.zak
onyprolidi.cz/),

Estonia (https://www.riigiteataja.ee/et/akt/1160620260207leiaKehtiv, https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/,
https://www.lastefond.ee/toetame-tuk-
hhkk/),https://www kliinikum.ee/harvikhaigused/https://www.lastefond.ee/toetame-tuk-hhkk/

Francja (http://www.has-sante.fr/, https://www.aideaucodage.fr/ccam),
Litwa (https://e-seimas.Irs.It/portal/documentSearch/It, https://www.e-tar.It/),

Kanada (http://www.cadth.ca/, http://www.pcodr.ca, https://hpr-rps.hres.ca/),http://www.pcodr.ca/https://hpr-
rps.hres.ca/

Niemcy (https://www.g-ba.de/, https://www.iqwig.de/, https://bv-nf.de/nf zentren),
https://www.igwig.de/https://bv-nf.de/nf-zentren

Norwegia (https://www.helsenorge.no/),

Stowacja (https://www.slov-lex.sk/),

Szwedja (https://www.socialstyrelsen.se/, https://www.regeringen.se/, https://csdsamverkan.se/),
Stany Zjednoczone (https://www.cms.gov/, https://www.ahrg.gov/),

Wielka Brytania (http://www.nice.org.uk/, https://www.gov.uk/,https://www.gov.uk/ www.nhs.uk, https://www.le
gislation.gov.uk/),

Whochy (https://www.aifa.gov.it/en/web/guest/home, https://www.iss.it/web/iss-en/health-technology-
assessment, https://www.salute.gov.it).

Odnaleziono i wiaczono do analizy 13 krajow (Australia, Belgia, Estonia, Francja, Kanada, Litwa, Niemcy, Norwegia,
Stowacja, Szwecja, USA, Witochy, Wielka Brytania), dla ktorych przeanalizowano dostepne informacje dotyczace
finansowania oraz rozwiazan organizacyjnych opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatozami. Dla Czech na
przeszukanych stronach instytucji publicznych nie odnaleziono informacji o rozwigzaniach organizacyjnych dotyczacych tej
grupy pacjentéw, dlatego kraj ten nie zostat uwzgledniony w dalszej czesci opracowania. Szczegétowy opis odnalezionych
informacji przedstawiono w Zataczniku, stanowigcym materiat uzupetniajacy do niniejszego raportu analitycznego.

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 44/82



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026

im rasopatiami (NF/RAS)

9.1. Podsumowanie

Zgodnie z dostepnymi informacjami, opieka nad pacjentami z NF jest najczesciej organizowana w ramach krajowych
systeméw opieki nad chorobami rzadkimi i realizowana przez wyspecjalizowane osrodki eksperckie zapewniajace
wielodyscyplinarng opieke, diagnostyke, leczenie oraz monitorowanie. W wiekszosci krajow nie zidentyfikowano
odrebnych, ogdélnokrajowych programéw opieki koordynowanej dedykowanych  wytacznie  pacjentom
z neurofibromatozami. Odrebne $wiadczenia dedykowane pacjentom z neurofibromatozami (NF1 o ztozonym przebiegu
oraz NF2) funkcjonujg jedynie w Angli, gdzie sg finansowane przez NHS England w ramach $wiadczen

wysokospecjalistycznych (Highly Specialised Services).

Szczegbdtowe informacje dotyczace organizacji przedstawiono w tabeli ponizej:

Tabela 15. Podsumowanie informacji organizacyjnych w innych krajach dotyczacych opieki nad pacjentami z neurofibromatozami.

Krai Zorganizowana opieka dla pacjentéw Model organizacii Finansowanie ze
) z neurofibromatozami ga ] srodkéw publicznych*
. Tak, w wyspecjalizowanych klinikach NF (brak Kliniki NF (np. klinika NF w Royal North Shore
Australia . N . Tak
ogolnokrajowego programu) Hospital w Sydney)
. Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Opieka w szpitalach referencyjnych dla choréb
Belgia rzadkich Tak
. Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Centrum Kompetencji Choréb Rzadkich
Estonia (HHKK) Tak
Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi. Krajowy osrodek referencyjny CERENEF i 22
Francia Funkcjonuija krajowe protokoty diagnostyczno- centra kompetencji Tak
] terapeutyczne PNDS dla NF1, NF2 i
schwannomatoz niezwigzanych z NF2
Kanada Tak, w wyspecjalizowanych osrodkach (brak Opieka w wyspecjalizowanych osrodkach NF Tak
ogolnokrajowego programu) (np. CHUM, CHU Sainte-Justine)
Litwa Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Centra kompetengji i centra referencyjne Tak
chordb rzadkich
Niemc Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Centra NF (NF-Zentren) funkcjonujace w Tak
Y ramach centréw choréb rzadkich
Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Krajowe osrodki kompetencyjne ds. choréb
Norwegia rzadkich (m.in. Frambu), gtéwnie wsparcie Tak
informacyjne i kompetencyjne
. Brak odrebnych rozwigzan dla NF, ogdlne ramy | Narodowy program chordéb rzadkich (NP 2030)
Stowacja - . - S . . . Tak
opieki nad chorobami rzadkimi przewiduje rozwdj osrodkéw eksperckich
Sawecia Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Regionalne centra choréb rzadkich i zespoty Tak
! eksperckie NF
Tak, w ramach sieci klinik NF (brak Sie¢ NF Clinic Network .
USA ) - Nie wskazano
ogolnokrajowego programu)
Tak, w ramach opieki nad chorobami rzadkimi Sie¢ 94 osrodkoéw referencyjnych, organizacja
regionalna (np. sie¢ hub and spoke w regionie
Wiochy Emilia-Romagna, w tym odrebny protokoét dla Tak
rasopatii u dzieci i mfodziezy)
. Tak, dedykowane $wiadczenia dla NF1 o Krajowe $wiadczenia wysokospecjalistyczne
Wielka . - . A
Brytania ztozonym przebiegu i NF2 (Anglia) NHS England realizowane w wyznaczonych Tak
osrodkach (dla NF2 model hub and spoke)

*okreslono na podstawie informacji przedstawionych bezposrednio w dokumentach zrédtowych, ogdlnych informacji dotyczacych systemu opieki i
szpitali realizujacych opieke
Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT

Wielodyscyplinarno$¢ opieki: Powtarzajagcym sie elementem analizowanych modeli jest wielodyscyplinarnos¢ opieki lub
udziat zespotu multidyscyplinarnego (Belgia, Estonia, Francja, Litwa, Niemcy, Szwecja, USA, Wtochy, Wielka Brytania). W
opieke nad pacjentem zaangazowani sg specjalisci roznych dziedzin, a zakres konsultacji jest dostosowywany do obrazu
klinicznego i rodzaju powiktan. Najczesciej wskazywano specjalistéw z zakresu neurologii, genetyki, okulistyki, dermatologii,
onkologii, neurochirurgii, ortopedii oraz psychologii.
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Koordynacja opieki: W wiekszosci krajow (Belgia, Estonia, Francja, Kanada, Litwa, Niemcy, USA, Wiochy, Wielka Brytania)
wskazuije sie na zapewnienie skoordynowanej opieki, jednak poziom i organizacja réznig sie miedzy krajami. W niektérych
krajach (Belgia, Estonia, Francja, Litwa, Wtochy, Wielka Brytania) okresla sie osobe lub podmiot odpowiedzialny za
koordynacje (lekarz koordynator w Belgii i Francji, koordynator kliniczny w Estonii, lekarz specjalista na Litwie, kliniki
osrodka Hub we Whtoszech, pielegniarki w Anglii), w innych jedynie wskazuje sie na zapewnienie koordynacji opieki
(Kanada, Niemcy).

Diagnostyka i monitorowanie: Podkreélano znaczenie obserwacji pacjentéw oraz regularnej oceny rozwoju powiktan
choroby (Australia, Belgia, Francja, Litwa, Niemcy, Szwecja, USA, Wtochy, Wielka Brytania). Monitorowanie obejmuje
zaréwno ocene kliniczng, jak i diagnostyke obrazows oraz genetyczna. U dzieci najczesciej zaleca sie coroczng kontrole
lekarska (Australia, Belgia, Francja, Szwecja, Wtochy). U dorostych bez powiktain zalecana jest coroczna kontrola
w podstawowej opiece zdrowotnej, uzupetniana oceng w osrodku eksperckim co 2-3 lata (Francja) lub co 3 lata (Australia).
W Anglii pacjenci z NF2 sg oceniani co najmniej raz w roku przez zespét wielodyscyplinarny.

Opieka przejsciowa: W wielu krajach zwraca sie uwage na konieczno$¢ zapewnienia ciggtosci opieki podczas
przechodzenia z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych (Australia, Belgia, Niemcy, Stowacja). We Wtoszech i w Anglii
ten sam osrodek obejmuje opieka zaréwno dzieci, jak i dorostych.

Na podstawie przedstawionych powyzej informacji mozna stwierdzi¢, iz analizowane kraje stosujg zblizone podejscie do
organizacji opieki nad pacjentami z neurofibromatozami, opierajac ja na wyspecjalizowanych osrodkach eksperckich, opiece
wielodyscyplinarnej oraz dtugoterminowym monitorowaniu pacjentow.

W odniesieniu do ocenianego $wiadczenia, odnalezione rozwigzania dotycza przede wszystkim NF1 i NF2 i obejmujg
zaréwno dzieci, jak i dorostych. Rozwigzanie dedykowane dzieciom i mtodziezy z rasopatiami innymi niz neurofibromatozy
(m.in. z zespotem Noonan) odnaleziono jedynie we Wioszech, gdzie w regionie Emilia-Romagna funkcjonuije regionalny
protokot diagnostyki, obserwacii i leczenia rasopatii, realizowany w sieci hub and spoke. Posrednio do rasopatii odnosz3 sie
takze zakres dziatalnosci francuskiego osrodka referencyjnego CERENEF, obejmujacy zespét Legiusa, oraz zadania
angielskich osrodkéw NF1 w zakresie réznicowania nietypowych fenotypow z NF1.
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10. Analiza wptywu na budzet ptatnika publicznego

10.1. Opinia Prezesa NFZ

Dnia 04.09.2026 r. wystgpiono do Prezesa NFZ z prosba o przedstawienie opinii dotyczacej skutkéw finansowych dla
systemu ochrony zdrowia, zwigzanej z zakwalifikowaniem ocenianego $wiadczenia jako $wiadczern gwarantowanych.
W dniu 18.09.2026 r. otrzymano odpowiedz.

Z opinii Prezesa NFZ wskazano, ze skutki finansowe zakwalifikowania ocenianych s$wiadczen jako $wiadczen
gwarantowanych proponuje sie oszacowac na podstawie:

— wydatkéw poniesionych na realizacje programu pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad
chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami, oraz

— wydatkéw na $wiadczenia zrealizowane w 2025 roku w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej u pacjentéw
Z rozpoznaniem gtéwnym ICD-10: Q85.0 (nerwiakowtdkniakowato$é nieztosliwa).

Na podstawie danych z systemu sprawozdawczo-rozliczeniowego NFZ, wedtug stanu na dzien 15.09.2026 r.,
prognozowane roczne skutki finansowe ocenianych swiadczen ogétem oszacowano na 3 923 760 zt, w tym koszty ryczattu
za koordynacje opieki w programie pilotazowym w wysokosci 644 266 zt.

Strukture wydatkéw w latach 2021-2025, w podziale na grupy wiekowe, wraz z liczbg pacjentéw oraz wartoscia
$wiadczen rozliczonych w AOS i w ramach programu pilotazowego, a takze wartoscia ryczattu za koordynacje opieki
przedstawiono w ponizszej tabeli.

Tabela 16. Struktura wydatkéw w podziale na lata 2021-2025

Rok swiadczen Grupa wiekowa Swiadczenia w AOS z rozpoznaniem Swiadczenia udzielone w programie pilotazowym NF1
gtéwnym Q85.0
Liczba pacjentow Wartos¢ Liczba pacjentow Wartos¢ Wartosc ryczattu
rozliczonych rozliczonych za koordynacje
Swiadczen Swiadczen opieki

2021 wiek < 18 lat 1197 426 955,91 zt 800 545 850,00 zt

277 152,00 zt
2021 wiek = 18 lat 750 350927,12 zt 126 128 667,00 zt
2022 wiek < 18 lat 1221 556 688,14 zt 823 592 639,38 zt

299 157,84 zt
2022 wiek = 18 lat 842 500 776,40 zt 116 62 840,02 zt
2023 wiek < 18 lat 1384 800417,88 zt 858 812 301,25 z

333705,12
2023 wiek = 18 lat 995 602 822,76 zt 110 91443,74 7+
2024 wiek < 18 lat 1542 990 039,27 zt 1028 906 816,22 zt

523 380,67 zt
2024 wiek = 18 lat 1109 795 524,40 zt 108 76 124,49 7t
2025 wiek < 18 lat 1679 1179 116,03 zt 1190 1085 603,62 zt

644 266,62 zt
2025 wiek = 18 lat 1124 910291,32 zt 169 104 483,30 zt

Zrédto: Opinia Prezesa NFZ z dnia 18.09.2026.

10.2. Oszacowanie kosztéw wg KSOZ

W KSOZ przedstawiono szacunki dotyczace liczebnosci populacji docelowej. W przypadku $wiadczenia dla pacjentéw
dorostych przewidywana liczba pacjentéw objetych opieka wynosi poczatkowo 1 do 3 tys. rocznie, a w rozwinietym
systemie opieki - okoto 5 tys. pacjentéw rocznie. Dla populacji pediatrycznej przewidywana liczbe pacjentow okreslono
na 900-1 000 oséb rocznie.

W KSOZ nie przedstawiono oszacowania rocznych skutkéw finansowych wdrozenia ocenianych éwiadczen dla budzetu
ptatnika publicznego, uwzgledniajgcego zaktadang liczebno$¢ populacji docelowej oraz zakres i czestos¢ realizacji
poszczegdlnych $wiadczen. W obu KSOZ, w czesci dotyczacej wstepnych skutkéw finansowych dla Narodowego
Funduszu Zdrowia, wskazano natomiast, na podstawie Raportu czesciowego z realizacji programu pilotazowego
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neurofibromatozy, ze koszt Swiadczen zrealizowanych w ramach programu pilotazowego w okresie od stycznia do maja
2025 r. wyniést 765 831 zt. Wartos¢ ta obejmowata tacznie Swiadczenia udzielone pacjentom pediatrycznym i dorostym.

Do zlecenia zatagczono takze Sprawozdanie z realizacji programu pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki
medycznej nad chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami, opracowane przez NFZ, obejmujace okres
od poczatku realizacji programu pilotazowego do jego zakoriczenia, tj. do 30.04.2026 r. W Sprawozdaniu przedstawiono
m.in. dane dotyczace liczby pacjentéw objetych programem, wartosci rozliczonych $wiadczen oraz kosztéw koordynacji
opieki. £aczna wartos¢ rozliczonych swiadczen oraz kosztéw koordynacji opieki w catym okresie realizacji programu
wyniosta 7 356 320 zt. Dane kosztowe przedstawiono w podziale na lata i realizatoréw programu, bez podziatu
na populacje pediatryczng i dorosta.

10.3. Oszacowanie wtasne AOTMIT

10.3.1. Metodyka i zatozenia

1) Zatozenia ogdlne:
o Przedmiotem analizy jest ocena potencjalnych skutkéw finansowych dla ptatnika publicznego zwigzanych
z zakwalifikowaniem jako $wiadczen gwarantowanych z zakresu AOS nastepujacych swiadczen:

,2Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi
im rasopatiami (NF/RAS)”,
,Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1 (NF-1)".

o Scenariusz istniejacy - zaktada kontynuacje finansowania $wiadczen zdrowotnych udzielanych pacjentom z NF/RAS
i NF1 w ramach obowigzujacych swiadczen gwarantowanych, przede wszystkim z zakresu AOS obejmujacych m.in.
porady specjalistyczne, badania laboratoryjne i obrazowe. . W scenariuszu tym nie przewiduje sie funkcjonowania
odrebnego modelu kompleksowej i koordynowanej opieki dedykowanego pacjentom z neurofibromatozami.

Koszty scenariusza istniejgcego oszacowano na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych

$wiadczen AQOS udzielanych pacjentom z rozpoznaniem Q85.0.

o Scenariusz nowy - zaktada objecie finansowaniem $wiadczen koordynowanej opieki nad pacjentami z NF/RAS i NF1
jako $wiadczen gwarantowanych realizowanych w ramach AQS, , zgodnie z zakresem i warunkami realizacji
wskazanymi w KSOZ.

Koszty scenariusza nowego oszacowano z uwzglednieniem:

—  kosztéw poszczegdinych $wiadczen zdrowotnych, wchodzacych w sktad opieki koordynowanej udzielanych
irozliczanych w oparciu o ich indywidualne korzystanie przez poszczegdlnych pacjentéw (okreslonych na
podstawie wycen AOTMIT);

— zaktadanej czestosci realizacji poszczegdlnych $wiadczen, oszacowanej przede wszystkim na podstawie danych
dotyczacych rzeczywistego wykorzystania Swiadczen w programie pilotazowym;

—  kosztéw koordynacji opieki, dla ktorych zgodnie z KSOZ przewidziano finansowanie w formie miesiecznego
ryczattu na osrodek niezalezny od liczby pacjentéw objetych opieka.

2) Zrédta informacji: Zatozenia dotyczace liczebnosci populacji zostaty oparte na:

— danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych realizacji programu pilotazowego w zakresie
koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami;

— danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych $wiadczen udzielanych pacjentom z rozpoznaniem
Q85.0 w ramach $wiadczen gwarantowanych;

— danych demograficznych GUS oraz danych dotyczacych czestosci wystepowania neurofibromatoz i pokrewnych
im rasopatii pochodzacych z KSOZ i piémiennictwa.

— wycenach $wiadczen opracowanych przez AOTMIT - wykorzystanych do oszacowania kosztow poszczegolnych
Swiadczen w scenariuszu nowym.
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3) Horyzont czasowy: 3-letni obejmujacy lata 2027-2029, pierwszy rok analizy 2027 rok odpowiadajacy potencjalnemu
rozpoczeciu finansowania ocenianych $wiadczen jako $wiadczer gwarantowanych.

4) Perspektywa: perspektywa ptatnika publicznego - NFZ.

5) Warianty analizy dla ,Scenariusza nowego”: uwzgledniono trzy warianty populacyjne: minimalny, podstawowy i
maksymalny (epidemiologiczny), odzwierciedlajace rézne zatozenia dotyczace liczby pacjentéw, ktérzy potencjalnie
mogg zostac objeci koordynowang opieka nad pacjentami z neurofibromatozami.

Szczegbdtowe zatozenia dotyczace liczebnosci populacji docelowej w poszczegdlnych wariantach przedstawiono w dalszej
czesci analizy.

Obliczenia przeprowadzono w programie Microsoft Excel na podstawie danych Zrédtowych z zachowaniem petnej
precyzji. Wyniki czastkowe i sumaryczne prezentowane w raporcie moga nie odzwierciedlaé¢ w petni wartosci uzyskanych
w arkuszu kalkulacyjnym ze wzgledu na zastosowane zaokraglenia.

10.3.1.1. Liczebnos¢ populacji docelowej

Liczebnos¢ populacji docelowej ocenianych $wiadczen oszacowano w trzech wariantach z wykorzystaniem odmiennych
zrédet danych i podejsé:

o Wariant minimalny - na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych liczby pacjentéw
objetych programem pilotazowym w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi z neurofibromatozami
oraz pokrewnymi im rasopatiami w latach 2020-2025.

Przyjeto, ze ze wzgledu na rzadki charakter choréb objetych ocenianymi $wiadczeniami, specjalistyczny zakres
wymaganej opieki oraz dotychczasowg koncentracje jej realizacji w osrodkach uczestniczacych w programie
pilotazowym, upowszechnianie nowego modelu opieki moze nastepowaé stopniowo. Wariant ten stanowi zatem
konserwatywne oszacowanie liczby pacjentéw, ktérzy moga zostac objeci koordynowang opiekg w pierwszych latach
funkcjonowania $wiadczen.

o Wariant podstawowy - na podstawie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych pacjentéw, u ktérych
sprawozdano co najmniej jedno $wiadczenie z rozpoznaniem Q85.0 Nerwiakowtdkniakowatos¢ (nieztosliwa) jako
rozpoznaniem gtéwnym lub wspétistniejagcym w latach 2016-2025.

o Wariant maksymalny (epidemiologiczny) - na podstawie danych demograficznych GUS oraz danych dotyczacych
czestosci wystepowania poszczegdlnych postaci neurofibromatoz i pokrewnych im rasopatii, pochodzacych z KSOZ
i piSmiennictwa.

Liczebnos¢ populacji docelowej oszacowano odrebnie dla kazdego wariantu oraz dla populacji pediatrycznej i dorostej,
z uwzglednieniem réznic w zakresie populacji objetych ocenianymi $wiadczeniami.

W wariancie minimalnym przyjeto, ze opieka koordynowang zostanie objetych 100% pacjentéw wynikajacych z prognozy
przeprowadzonej na podstawie danych z programu pilotazowego. W wariancie podstawowym i maksymalnym przyjeto,
ze z ocenianych $wiadczen skorzysta 90% oszacowanej populacji (zatozenie wtasne AOTMIT), uwzgledniajac,
ze nie wszyscy pacjenci spetniajacy kryteria populacyjne zostang objeci opieka koordynowana.

W wariancie minimalnym przyjeto strukture wieku odpowiadajaca proporcji pacjentéw do 18. roku zycia i powyzej 18.
roku zycia zaobserwowanej w programie pilotazowym. W wariancie podstawowym i maksymalnym odstapiono od
przenoszenia tej proporcji, poniewaz mozliwo$¢ obejmowania pilotazem pacjentéw powyzej 30. roku zycia wprowadzono
dopiero pod koniec 2024 r., a tym samym dane pilotazowe mogg nie odzwierciedla¢ docelowej struktury populacji
dorostych. Liczebno$¢ populacji pediatrycznej i dorostej oszacowano odrebnie, z uwzglednieniem zakresu poszczegdlnych
Swiadczen oraz zrédet danych wiasciwych dla kazdej z grup.

Zestawienie informacji dotyczacych przyjetych wariantéw, ich zatozen oraz zrédet danych przedstawiono w tabeli ponizej.

Tabela 17. Zatozenia przyjete w analizie wptywu na budzet ptatnika publicznego dotyczace oszacowania liczebnosci populacji docelowej

Warianty analizy Uwzglednione zatozenia Zr6dto danych
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Dane NFZ do 2025 r./ po 2025 prognoza wiasna

Wariant minimalny 100% pacjentéw z programu pilotazowego

AOTMIT
. 90% pacjentow z Q85.0 z danych sprawozdawczo- Dane NFZ do 2025 r./ po 2025 prognoza wiasna
I FER ey rozliczeniowych NFZ AOTMIT

Oszacowanie wtasne AOTMIT na podstawie da}nych
czestosci wystepowania neurofibromatozy z KSOZ
i literatury oraz danych demograficznych z GUS

Wariant maksymalny

et el ez 90% pacjentdw z oszacowania prognozy epidemiologicznej

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT

Wariant minimalny

W  wariancie minimalnym zatozono, Zze po wprowadzeniu $wiadczen koordynowanej opieki jako $wiadczen
gwarantowanych, liczba $wiadczeniobiorcéw pozostanie na poziomie odnotowanym w programie pilotazowym.

Analiza danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ realizacji programu pilotazowego w latach 2020-2025 wykazata,
Ze w programie uczestniczyto tacznie 2 642 pacjentow (u wszystkich pacjentéow jako rozpoznanie gtéwne sprawozdano
Q85.0), przy czym w 2025 roku zidentyfikowano 1 359 pacjentéw (1 140 w populacji pediatrycznej oraz 219 w populaciji
dorostych).

Tabela 18. Liczba pacjentéw objetych opieka w programie pilotazowym w latach 2020-2025

Liczba unikalnych pacjentéw objetych opieka w programie pilotazowym
Populacja Suma
2020 2021 2022 2023 2024 2025 P
koncowa
Pediatryczna (0-17 lat) 167 810 825 850 1000 1140
Dorostych (218) 21 118 114 118 136 219
tacznie 188 928 939 968 1136 1359 2642

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Prognoza liczby pacjentéw na lata 2027-2029 zostata przygotowana w programie Excel z zastosowaniem funkcji
FORECAST.LINEAR ze wzgledu na krétki okres obserwacji oraz brak zaobserwowanej sezonowosci danych. Rok 2020
pominieto, poniewaz byt pierwszym rokiem wdrazania pilotazu i liczba pacjentéw (188 tacznie) wyraznie odbiega od
poziomu z kolejnych lat (obserwacja odstajgca). Przewidywany jest rosnacy trend liczby pacjentdw, od 1 490 w roku 2027
do 1701 w roku 2029.

Tabela 19. Prognozowana liczba pacjentéw z neurofibromatozami, ktérzy beda mogli by¢ opieka koordynowana, w scenariuszu minimalnym
(na podstawie danych z programu pilotazowego)

Populacja Wynik Liczba pacjentéw
Prognoza na podstawie danych z programu pilotazowego
2027 2028 2029
Pediatryczna (0-17 lat) Prognoza 1259 1343 1426
95% przedziat predykdji 937;1581 972;1713 1004; 1848
Dorostych (218) Prognoza 231 253 275
95% przedziat predykcji 66; 396 63; 443 59;491
tacznie Prognoza 1490 1596 1701
95% przedziat predykcji 1020; 1960 1055;2136 1086;2 317

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Wariant podstawowy

W analizie danych sprawozdawczo-rozliczeniowych do identyfikacji pacjentéw z neurofibromatozg wykorzystano kod
ICD-10 Q85.0 Nerwiakowtdkniakowato$é (nieztosliwa) (NF1). Pozostate postacie neurofibromatoz i schwannomatoz
objete zakresem $wiadczenia pediatrycznego nie posiadaja odrebnych, jednoznacznych kodéw w klasyfikacji ICD-10
stosowanej w sprawozdawczosci $wiadczen, w zwigzku z czym nie byto mozliwe wiarygodne wyodrebnienie tych
pacjentéw w danych NFZ.
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Analiza danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ wykazata, ze w latach 2016-2025 co najmniej jedno $wiadczenie
(na dowolnym poziomie opieki tj. POZ, AOS, LSz) z rozpoznaniem Q85.0, wskazanym jako rozpoznanie gtéwne lub
wspotistniejace, sprawozdano tacznie u 13 767 pacjentéw, przy czym w roku 2025 odpowiednio 2 841 w populacji
pediatrycznej oraz 2 745 w populacji dorostej. Zidentyfikowang populacje podzielono na grupy wiekowe do 18. roku zycia
(0-17 lat) oraz powyzej 18. roku zycia.

W tabeli ponizej przedstawiono dane dotyczace liczby $wiadczeniobiorcéw z rozpoznaniem Q85.0 (rozpoznanie gtéwne
lub wspdtistniejace), w latach 2016-2025.

Tabela 20. Liczba pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0 (gtéwnym lub wspétistniejacym), u ktérych sprawozdano co najmniej jedno swiadczenie
gwarantowane w latach 2016-2025

Populacja Liczba unikalnych pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0, u ktérych sprawozdano co najmniej jedno Swiadczenie gwarantowane
2016 2017 2018 2019 2020 2021 2022 2023 2024 2025 Suma
koncowa

Pediatryczna | 1579 1637 1717 1823 1665 2249 2270 2439 2641 2841 7027
(0-17 lat)
Dorostych 1099 1175 1292 1468 1307 1689 1941 2278 2553 2745 7558
(>18)
tacznie 2678 2812 3009 3291 2972 3938 4211 4717 5194 5586 13767

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Prognoza liczby pacjentéw na lata 2027-2029 zostata przygotowana w programie Excel z zastosowaniem funkcji
FORECAST.ETS. Metoda ta umozliwia uwzglednienie zaréwno trendu, jak i ewentualnej sezonowosci oraz zmiennosci
obserwowanej w danych historycznych. W analizie przedstawiono prognoze punktowa wraz z dolng i gbrng granica
przedziatéw predykcji, odzwierciedlajgcych niepewnos¢ estymacji wynikajacg z ograniczonej liczby obserwacji oraz
znacznych zmiennosci danych historycznych (rok 2020 oraz zaktécenia w kolejnych latach moga wptywac na poziom i
niepewnos$¢ prognozy). Przyjeto, ze z prognozowane;j liczby pacjentow potencjalnie z opieki koordynowanej skorzysta 90%
pacjentow (zatozenie wtasne ze wzgledu na brak dostepnych danych pozwalajacych wiarygodnie oszacowac rzeczywisty
odsetek pacjentéw).

Tabela 21. Prognozowana liczba pacjentéw z neurofibromatozami, ktérzy beda mogli by¢ opieka koordynowana, w scenariuszu podstawowym
(na podstawie danych NFZ realizacji swiadczen)

Populacja Wynik Liczba pacjentow

Prognoza na podstawie danych NFZ realizacji Swiadczen u pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0

2027 2028 2029

Pediatryczna Prognoza ETS 3085 3230 3375

(0-17 lat) Populacja docelowa (90%) 2777 2907 3037
95% przedziat predykciji 2474, 3079 2576;3238 2679,3395

Dorostych Prognoza ETS 3122 3311 3500

(218) Populacja docelowa (90%) 2809 2980 3150
95% przedziat predykciji 2465; 3154 2 565; 3394 2 675; 3 624

t3cznie populacja docelowa 5586 5887 6187

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Wariant maksymalny (epidemiologiczny)

W wariancie maksymalnym oszacowanie liczebnosci populacji docelowej przeprowadzono w oparciu o prognozowanag
liczbe ludnosci Polski wedtug wieku publikowana przez Gtéwny Urzad Statystyczny dla lat 2027-2029 (GUS 2023), ktorg
przemnozono przez wartosci czestosci wystepowania poszczegdlnych postaci neurofibromatoz wskazane w KSOZ oraz
dostepne;j literaturze (patrz 4.2 Problem zdrowotny). Ze wzgledu na brak krajowych danych rejestrowych dotyczacych liczby
pacjentéw z neurofibromatozami oraz brak danych umozliwiajgcych wiarygodne uwzglednienie umieralnosci, w analizie
nie korygowano wynikéw o zgony.

W analizie przyjeto wartosci odpowiadajace nizszym mianownikom (wyzszym oszacowaniom liczebnosci populacji)
sposrod zakresdw czestosci wystepowania tj.:

o neurofibromatoza typu 1 (NF1): 1 przypadek na 2500 osdb,

o schwannomatoza zwigzana z genem NF2 (dawniej NF2, SWN NF2): 1 przypadek na 25 000 osdb,

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 51/82



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi DRiSS0Z.4100.3.2026
im rasopatiami (NF/RAS)

o schwannomatozy niezwigzane z NF2 (SWN): 1 przypadek na 69 000 osdb.

Liczebnos¢ populacji pediatrycznej oszacowano dla wszystkich analizowanych typéw neurofibromatoz, wykorzystujac
prognozowana liczbe mieszkarcéw w wieku 0-17 lat. Zgodnie z KSOZ liczebno$¢ populacji 0séb dorostych oszacowano
wytacznie dla pacjentéw z NF1, wykorzystujac prognozowang liczbe mieszkancéw w wieku 18 lat i wiecej. Dostepna
literatura wskazuje na zwiekszong $miertelno$¢ pacjentéw z NF1 wzgledem populacji ogéinej oraz skrécenie oczekiwanej
dtugosci zycia, jednak brak jest danych umozliwiajgcych ilosciowa korekte oszacowan dla populacji polskie;j.

Nastepnie przyjeto, ze opieka koordynowang zostanie objetych 90% populacji oszacowanej (zatozenie wiasne ze wzgledu
na brak dostepnych danych pozwalajacych wiarygodnie oszacowaé rzeczywisty odsetek chorych, ktérzy zostang objeci
opieka, uwzgledniajacy, ze nie wszystkie chore osoby zakwalifikowane do $wiadczenia lub zdecyduja sie na korzystanie
z tego modelu opieki).

Tabela 22. Prognozowana liczba pacjentéw z neurofibromatozami, ktérzy beda mogli by¢ opieka koordynowana, w scenariuszu maksymalnym
(na podstawie danych GUS i czestosci wystepowania poszczegélnych postaci neurofibromatoz)

Liczba pacjentéw
Na podstawie danych demograficznych GUS oraz czestosci wystepowania poszczegdlnych postaci neurofibromatoz
2027 2028 2029
SWN SWN SWN
Populacja Wynik NF1 NF2 SWN | razem | NF1 NF2 SWN | razem | NF1 NF2 SWN | razem
Pediatryczna Prognoza 2606 |261 94 2961 |2575 |257 93 2926 |2540 |254 92 2886
(0-17lat) Populacja
docelowa (90%) | 2345 | 235 85 2665 |2317 |232 84 2633 | 2286 |229 83 2597
Dorostych Prognoza 12296 | nd. n.d. 12296 | 12326 | nd. n.d. 12326 | 12329 | nd. nd. 12329
(=18) Populacja
docelowa (90%) | 11067 | n.d. n.d. 11067 | 11094 | nd. n.d. 11094 | 11096 | n.d. n.d. 11096
Prognoza 14902 | 261 94 15257 | 14901 | 257 93 15252 | 14869 | 254 92 15215
tacznie Populacja
docelowa (90%) | 13412 | 235 85 13732 | 13411 | 232 84 13727 | 13382 | 229 83 13693

Zrédto: opracowanie wfasr]e AOTMIT na podstawie danych GUS oraz danych dotyczqcych czestosci wystepowania neurofibromatoz i pokrewnych im
rasopatii wskazanych w KSOZ i pismiennictwie

Podsumowanie oszacowania liczebnosci populacji docelowej

Ponizej przedstawiono podsumowanie oszacowania liczebnosci populacji docelowej na lata 2027-2029 w analizowanych
wariantach, w podziale na populacje pediatryczng i dorostych, wraz z poréwnaniem liczebnosci populacji docelowej
wskazanej w KSOZ. Oszacowana liczebno$¢ populacji docelowej w latach 2027-2029 wynosi od 1,5-1,7 tys. pacjentéw
w wariancie minimalnym, przez 5,6-6,2 tys. w wariancie podstawowym, do okoto 13,7 tys. w wariancie maksymalnym.
W KSOZ przewidywana liczebnoé¢ populacji pediatrycznej okre$lono na 900-1 000 pacjentéw rocznie, natomiast
w przypadku populacji dorostych - poczatkowo na 1-3 tys. pacjentéw rocznie, a w rozwinietym systemie opieki na okoto
5 tys. pacjentéw rocznie. Oszacowania wskazane w KSOZ sa najbardziej zblizone do wariantu minimalnego w przypadku
populacji pediatrycznej oraz do wariantu podstawowego w przypadku populacji dorostych. Ponadto w 2025 r. programem
pilotazowym objeto 1 359 pacjentow.

Tabela 23. Podsumowanie oszacowania liczebnosci populacji docelowej

Warianty oszacowania liczebnosci populacji docelowej Populacja 2027 2028 2029
Wariant minimalny Pediatryczna (0-17 lat) 1259 1343 1426
(dane NFZ realizacji programu pilotazowego, przy zatoZeniu realizacji Dorostych (218) 231 253 275
przez osrodki realizujgce pilotaz) Razem 1490 1596 1701
Wariant podstawowy Pediatryczna (0-17 lat) 2777 2907 3037
(dane NFZ realizacji swiadczen u pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0) Dorostych (218) 2809 2980 3150

Razem 5586 5887 6187
Wariant maksymalny (epidemiologiczny, dane GUS i czestos¢ Pediatryczna (0-17 lat) 2 665 2633 2597
wystepowania NF) Dorostych (218) 11067 11094 11096
Razem 13732 13727 13693
KSOz Pediatryczna (0-17 lat) 900-1000 pacjentéw rocznie
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Warianty oszacowania liczebnosci populacji docelowej Populacja 2027 | 2028 | 2029
Dorostych (218) 1-3 tys. pacjentdw rocznie, 5 tys. w
rozwinietym systemie opieki

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT

10.3.1.2. Struktura i koszty realizacji Swiadczen

Koszty Scenariusza istniejgcego

W celu oszacowania kosztéw aktualnie ponoszonych przez ptatnika publicznego w Scenariuszu istniejgcym
przeanalizowano dane sprawozdawczo-rozliczeniowe NFZ za lata 2016-2025 dotyczace $wiadczen udzielanych
pacjentom z rozpoznaniem Q85.0, wskazanym jako rozpoznanie gtéwne lub wspétistniejace.

Uwzgledniono wytacznie wartos¢ swiadczen sprawozdanych w ramach AOS. Zakres $wiadczen realizowanych w AOS,
obejmujacy porady specjalistyczne oraz diagnostyke laboratoryjng i obrazowa, jest najbardziej zblizony do zakresu
ocenianej opieki koordynowanej. Przyjeto, ze w przypadku niewprowadzenia ocenianych $wiadczen pacjenci nadal beda
korzystaé z opieki realizowanej w AOS.

W oszacowaniu kosztéw Scenariusza istniejgcego nie uwzgledniono $wiadczen udzielanych w innych rodzajach opieki,
w tym w leczeniu szpitalnym, ani kosztéw realizacji programu pilotazowego, ktéry stanowit odrebny, czasowy model opieki
koordynowanej i nie odpowiada zatozeniom Scenariusza istniejgcego.

W tabeli ponizej przedstawiono dane za lata 2021-2025 dotyczace unikalnej liczby pacjentéw oraz sumy wartosci
sprawozdanej w podziale na poszczegélne lata. Uwzgledniono 10 produktéw kontraktowych o najwyzszej wartosci oraz
faczna sume wszystkich produktéw kontraktowych.

Wsréd wszystkich produktéw kontraktowych najbardziej kosztochtonnymi w analizowanej populacji sa:
o $wiadczenia rezonansu magnetycznego (47% wartosci w 2025 r.),

o $wiadczeniaw zakresie neurologii dzieciecej (6% wartosci w 2025 r.), obejmujace produkty jednostkowe m.in.: wydanie
e-skierowania i skierowania, kompleksowa ocena specjalistyczna i kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z chorobg
rzadkg - konsultacja w osrodku eksperckim chordb rzadkich (OECR), $wiadczenia pohospitalizacyjne, receptowe
i specjalistyczne,

o $wiadczenia w zakresie onkologii i hematologii dzieciecej (4% wartosci w 2025 r.), obejmujace produkty jednostkowe
m.in.: wydanie e-skierowania i skierowania, kontrolna ocena stanu zdrowia pacjenta z chorobg rzadka - konsultacja
w osrodku eksperckim chordb rzadkich (OECR), $wiadczenia pohospitalizacyjne, receptowe i specjalistyczne,

o $wiadczenia zabiegowe w chirurgii ogélnej - zakres skojarzony z $wiadczenia w zakresie chirurgii ogélnej (6% wartosci
w 2025r.).

Tabela 24. Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe realizacji Swiadczen AOS u pacjentow z rozpoznaniem Q85.0 w latach 2021-2025

2021 2022 2023 2024 2025

Produkt kontraktowy Liczba Wartos¢  |Liczba Wartos¢  |Liczba Wartos¢  |Liczba Wartos¢  |Liczba Wartos¢

pacjentdw |rozliczona |[pacjentéw [rozliczona |pacjentéw [rozliczona |pacjentéw |[rozliczona |pacjentéw |rozliczona
02.7250.072.02 1055 1172
Badania rezonansu magnetycznego (RM) 588 488 126 620 623011 699 835470 845 663 886 949
02.1221.001.02
Swiadczenia w zakresie neurologii dzieciecej 498 69 537 528 96 764 550 116782 596 141 618 569 149 808
02.1071.001.02
Swiadczenia w zakresie onkologii i hematologii
dziecigcej 351 45187 341 61944 383 88273 388 99 642 358 105 945
02.1500.101.02
Swiadczenia zabiegowe w chirurgii ogolnej-
zakres skojarzony z 02.1500.001.02 27 16 197 41 32289 55 42 587 81 91983 91 160 920
02.1220.001.02
Swiadczenia w zakresie neurologii 270 27114 323 42 609 370 55395 435 71687 475 84 263
02.1220.401.02 136 17 928 148 30245 171 42361 221 60 680 206 62471
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2021 2022 2023 2024 2025
Rreduktkentraktovry licba  |Wartos¢ |Liczba  |Wartoé¢ |Liczba  |Wartos¢ |Liczba  |Wartos¢ |Liczba  |Wartosé
pacjentéw |rozliczona |[pacjentéw |rozliczona |pacjentéw [rozliczona |pacjentéw |[rozliczona |pacjentéw |rozliczona
Swiadczenia w zakresie neurologii-éwiadczenia
pierwszorazowe
02.1210.401.02
Swiadczenia w zakresie genetyki-$wiadczenia
pierwszorazowe 100 8699 101 12 887 243 42773 261 50534 298 61709
02.1210.001.02
Swiadczenia w zakresie genetyki 103 6437 100 10485 321 42999 303 52008 357 72195
02.1221.401.02
Swiadczenia w zakresie neurologii dzieciecej-
$wiadczenia pierwszorazowe 178 21789 167 25551 191 34 862 185 35074 156 31230
02.7220.072.02
Badania tomografii komputerowej (TK) 40 15795 46 22909 51 28423 51 33145 62 39835
2259 886599 2428 1222 2784 1672 3104 2123 3310 2504
Razem (wszystkie produkty kontraktowe) 179 526 585 622
Srednia na 1 pacjenta w danym roku [z1] 392 503 601 684 757

Zrédto: Opracowanie wiasne AOTMIT

Na podstawie danych za lata 2021-2025 oszacowano $redni roczny koszt $wiadczern AOS przypadajacy na jednego
pacjenta z rozpoznaniem Q85.0, dzielgc w kazdym roku taczng wartos¢ rozliczonych $wiadczen przez liczbe unikalnych
pacjentéw.

Prognoze kosztu jednostkowego na lata 2027-2029 wyznaczono metodg regresji liniowej, przyjmujac kontynuacje
obserwowanego trendu. Oszacowany koszt wynidst 951 ztw 2027 r., 1 042 zt w 2028 r. oraz 1 133 zt w 2029 r. na jednego
pacjenta. Wartosci te przyjeto do oszacowania kosztéw Scenariusza istniejagcego w poszczegélnych latach analizy.

Zatozenia dotyczace struktury i czestosci realizacji $wiadczen w Scenariuszu nowym
Analiza wykorzystania swiadczen w programie pilotazowym

W celu okreslenia zaktadanej czestosci realizacji poszczegdlnych swiadczen w Scenariuszu nowym przeprowadzono analize
danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ dotyczacych realizacji programu pilotazowego w latach 2020-2025.

Ocene wykonano odrebnie dla $wiadczeniobiorcéw w wieku 0-17 lat oraz oséb w wieku 18 lat i wiecej, z uwzglednieniem
liczby unikalnych pacjentéw, liczby i struktury rozliczonych produktéw, czestosci ich realizacji oraz liczby i struktury
sprawozdanych procedur. Wyniki analizy wykorzystano do okreslenia wzorca korzystania ze $wiadczen w pilotazu
oraz, w kolejnym etapie, przyjecia zatozen dotyczacych wykorzystania projektowanego $wiadczenia w Scenariuszu nowym,
stanowigcych podstawe oszacowania skutkéw finansowych dla ptatnika publicznego.

W analizie $wiadczen wykorzystano krotnosc¢ faktyczng, ktéra odzwierciedla rzeczywista liczbe zrealizowanych swiadczen.
Ze wzgledu na niewielkie réznice pomiedzy krotnoscig faktyczng i rozliczong w analizowanym okresie, uznano jg za
najbardziej adekwatng miare do prognozowania przysztego wykorzystania Swiadczern i oszacowania skutkow
budzetowych. W tabeli ponizej przedstawiono wskaznik wykorzystania danego produktu jednostkowego (w podziale na
grupy wiekowe), obliczony na podstawie krotnosci faktycznej poszczegdlnych produktéw jednostkowych w ramach
produktu kontraktowego (18.1249.001.03 $wiadczenia opieki zdrowotnej - program pilotazowy NF1) w latach 2020-
2025 oraz liczby unikalnych pacjentéw w danej grupie wiekowej.

Obliczony wskaznik okresla srednig liczbe realizacji danego produktu jednostkowego przypadajaca na jednego pacjenta
uczestniczacego w programie pilotazowym w danym roku, tj. pacjenta, u ktérego sprawozdano co najmniej jeden produkt
jednostkowy programu. Wskaznik stanowi miare czestosci wykorzystania poszczegélnych produktéw w analizowanej
populagiji.

Analiza wskazuje na zréznicowany sposéb wykorzystania produktéow jednostkowych w zaleznosci od wieku
Swiadczeniobiorcéw. W populacji 0-17 lat najwyzsze $rednie wartosci wskaznika w latach 2020-2025 odnotowano dla
porady monitorujgcej (0,43) i porady pierwszorazowej (0,42), natomiast w populacji osob w wieku 18 lat i wiecej porada w
trybie pilnym (0,40) i porady pierwszorazowej (0,26). Kompleksowe konsultacje specjalistyczne typu 2 i 3 byty realizowane
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sporadycznie w obu grupach. Warto$¢ wskaznika dla porady pierwszorazowej jest silnie zalezna od liczby nowych
pacjentéw obejmowanych programem w danym roku, w populacji oséb dorostych warto$¢ ta moze by¢ nizsza ze wzgledu
na przechodzenie czesci pacjentdw z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych, co oznacza kontynuacje opieki, a nie
objecie $wiadczeniem pacjenta nowo rozpoznanego. Zidentyfikowane réznice uzasadniajg przyjecie odrebnych zatozen
dotyczacych struktury wykorzystania produktéw w populacjach 0-17 lat oraz 18 lat i wiecej, przy czym wskaznik obliczony
jako iloraz krotnosci faktycznej i liczby unikalnych pacjentéw nalezy interpretowac jako Srednig liczbe realizacji danego
produktu przypadajgca na pacjenta, a nie odsetek pacjentéw, u ktérych produkt zrealizowano co najmniej raz.

W tabeli ponizej zestawiono informacje dotyczace obliczonych wskaznikéw w poszczegdlnych latach oraz $rednig
z analizowanego okresu. Szczegétowe informacje dotyczace krotnosci i liczby pacjentéw przedstawiono w zatacznikach
do niniejszego raportu.

Tabela 25. Wskaznik realizacji produktéw jednostkowych w ramach programu pilotazowego - krotnos$c¢ faktyczna oraz liczba unikalnych
pacjentéow

O eostiouyeh w pogramic oo | 2020 | 2021 | 2022 | 2023 | 2024 | 2025 | STORILCE
Populacja pediatryczna (0-17 lat)
5.59.01.0000001 Porada pierwszorazowa NF1 050 |055 |041 0,32 0,40 0,37 042
5.59.01.0000002 Porada kompleksowa NF1 025 [011 |0,08 0,09 0,16 0,22 0,15
5.59.01.0000003 Porada monitorujaca NF1 020 (048 |047 0,55 045 044 043
5.59.01.0000004 Porada w trybie pilnym NF1 0,18 |023 (0,32 0,39 0,32 0,28 0,29
5.59.01.0000005 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typl NF1 | 0,12 | 0,10 |0,11 0,11 0,10 0,09 0,10
5.59.01.0000006 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ2 NF1 | - 0,00 |0,00 0,00 0,01 0,02 0,01
5.59.01.0000007 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ3 NF1 | - - - - 0,002 0,001 0,001
Populacja dorostych (> 18lat)
5.59.01.0000001 Porada pierwszorazowa NF1 032 |026 |0,22 0,20 0,24 0,30 0,26
5.59.01.0000002 Porada kompleksowa NF1 048 026 |0,22 0,06 0,14 0,12 0,21
5.59.01.0000003 Porada monitorujgca NF1 0,28 |076 |0,33 0,51 0,38 0,32 043
5.59.01.0000004 Porada w trybie pilnym NF1 024 |017 |043 047 0,53 0,57 0,40
5.59.01.0000005 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typl NF1 | 0,04 | 0,09 | 0,07 0,05 0,05 0,03 0,05
5.59.01.0000006 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ2 NF1 | - 001 |001 - 0,02 0,01 0,01
5.59.01.0000007 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ3 NF1 | - - - - - 0,01 0,01

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ
W poréwnaniu ze struktura produktéw jednostkowych programu pilotazowego, w KSOZ przewidziano:
o wyodrebnienie trzech typéw porad monitorujacych:
—  porady monitorujacej z wykonaniem RM do dwéch odcinkéw ciata - typ 1 u dorostych i typ 2 u dzieci,
—  porady monitorujacej bez badania RM - typ 2 u dorostych i typ 3 u dzieci,

—  porady monitorujacej z wykonaniem RM do dwdch odcinkdw ciata w znieczuleniu ogdinym - typ 3 u dorostych
i typ 1 u dzieci;
o wyodrebnienie porady telemedycznej.

Elementy te nie miaty bezposrednich odpowiednikéw w strukturze produktow jednostkowych programu pilotazowego.
W celu okreslenia zatozen dotyczacych czgstos’;ci ich realizacji przeanalizowano procedury sprawozdane w ramach
produktu kontraktowego 18.1249.001.03 ,Swiadczenia opieki zdrowotnej - program pilotazowy NF1” w latach 2020-
2025.

Badania rezonansu magnetycznego

W celu oszacowania potencjalnej czestosci wykonywania porad monitorujgcych z wykonaniem badan RM,
przeanalizowano dane sprawozdawczo-rozliczeniowe dotyczace procedur RM oraz znieczulenia, w ramach produktu
kontraktowego 18.1249.001.03 $wiadczenia opieki zdrowotnej - program pilotazowy NF1 w latach 2020-2025.
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Projekt swiadczenia zaktada wyodrebnienie porady monitorujacej a) bez badania RM b) z wykonanym RM do dwdch
odcinkéw ciata ¢) z wykonanym RM do dwdch odcinkéw ciata w znieczuleniu ogdlnym. Przeanalizowano dane
sprawozdawczo-rozliczeniowe pod katem:

o wykonania dowolnej procedury RM,

o wykonania dowolnej procedury rezonansu magnetycznego oraz procedury znieczulenia ogdlnego (ICD-9 100.11
znieczulenie catkowite dozylne (od 30 minut do 60 minut), ktore zostaty sprawozdane w ramach tego samego epizodu
medycznego,

Nastepnie dane zestawiono z liczbg pacjentéw korzystajacych z programu pilotazowego w danym roku, u ktérych
sprawozdano produkt jednostkowy porady monitorujacej. Ze wzgledu na strukture produktéw jednostkowych
w programie pilotazowym uznano, ze badania rezonansu byty prawdopodobnie realizowane w ramach porady
monitorujacej. Zestawienie krotnosci realizacji badan rezonansu magnetycznego bez lub ze znieczuleniem postuzyto do
oszacowania proporcji proponowanych typéw porad monitorujacych.

Najczesciej sprawozdawanymi procedurami MR byty:

o W populacji pediatrycznej: 88.901 RM gtowy bez i ze wzmocnieniem kontrastowym, 88.912 RM madzgu i pnia mdzgu
bez i ze wzmocnieniem kontrastowym, 88.974 RM oczodotu; ze znieczuleniem 88.912 RM mdzgu i pnia mézgu bez
i ze wzmocnieniem kontrastowym, jednak o znacznie nizszej krotnosci;

o W populacji pacjentéw dorostych: 88.912 RM mézgu i pnia mézgu bez i ze wzmocnieniem kontrastowym, 88.936 RM
kregostupa lub kanatu kregowego na poziomie odcinka szyjnego bez i ze wzmocnieniem kontrastowym, 88.938 RM
kregostupa lub kanatu kregowego na poziomie odcinka piersiowego bez i ze wzmocnieniem kontrastowym;
ze znieczuleniem wykonywano pojedyncze badania.

W tabeli ponizej przedstawiono dane dotyczace wykonywania procedur rezonansu magnetycznego (dowolna procedura)
w ramach programu pilotazowego, w podziale na poszczegélne lata oraz wykonywanie znieczulenia catkowitego.

Szczegbtowe zestawienie realizacji procedur MR przedstawiono w zatacznikach do niniejszego opracowania.

Tabela 26. Realizacja procedur rezonansu magnetycznego w ramach programu pilotazowego

2020 2021 2022 2023 2024 2025
) Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba
Populacja pacjentdéw | Krotno$¢ | pacjentdw | Krotno$¢ | pacjentdw | Krotnos¢ | pacjentdw | Krotno$¢ | pacjentdw | Krotno$¢ | pacjentdw | Krotnos$¢

Realizacja procedury rezonansu magnetycznego bez procedury znieczulenia catkowitego

Populacja

pediatryczna (0-17

lat) 30 45 150 214 148 230 193 335 196 278 158 213
Populacja

dorostych (218 lat) | 3 4 43 65 32 52 38 58 41 65 71 120

Realizacja procedury rezonansu magnetycznego oraz procedury znieczulenia (ICD-9 100.11 znieczulenie catkowite dozylne (od 30 minut do 60
minut)), ktére zostaty sprawozdane w ramach tego samego epizodu medycznego

Populacja

pediatryczna (0-17

lat) 2 2 17 27 - - 1 2 4 7 3 9
Populacja

dorostych (218 lat) | - - - - - - - - - - 1 2
Suma koricowa 35 51 207 306 180 282 232 395 239 350 233 344

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

W celu oszacowania udziatu poszczegolnych typéw porad monitorujacych poréwnano liczbe pacjentéw, u ktérych
wykonano badanie rezonansu magnetycznego (ze znieczuleniem lub bez znieczulenia) z liczba pacjentéw, u ktérych
sprawozdano porade monitorujaca. Na tej podstawie okreslono wzgledng wage kazdego typu porady
monitorujacej w strukturze ich realizacji, odrebnie dla poszczegdlnych lat oraz obliczono $rednig za lata 2020-
2025.
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Tabela 27. Zestawienie realizacji procedur RM z lub bez ze znieczuleniem z realizacja porady monitorujacej w programie pilotazowym

Liczba pacjentow
srednia 2020-
Parametr 2020 (2021 | 2022 |2023 |2024 | 2025 |2025
Realizacja procedury RM bez procedury znieczulenia catkowitego
Populacja pediatryczna (0-17 lat) 30 150 148 193 196 158 -
Populacja dorostych (218 lat) 3 43 32 38 41 71 -
Realizacja procedury RM oraz znieczulenia (ICD-9 100.11 znieczulenie catkowite dozylne) w ramach tego samego epizodu medycznego
Populacja pediatryczna (0-17 lat) 2 17 - 1 4 3 -
Populacja dorostych (>18 lat) - - - - - 1 -
Realizacja produktu jednostkowego porady monitorujacej
Populacja pediatryczna (0-17 lat) Porada monitorujgca NF1 5.59.01.0000003 | 32 379 379 455 434 484 -
Populacja dorostych (218 lat) Porada monitorujaca NF1 5.59.01.0000003 7 107 46 75 68 85 -
Oszacowanie proporcji typéw porad monitorujacych w populacji pediatrycznej (0-17 lat)
Porada monitorujaca bez badania MR (typ 3 u dzieci) 000 |056 [061 |057 |054 |067 |049
Porada monitorujaca z MR (typ 2 u dzieci) 094 |040 |039 |(042 |045 |033 |049
Porada monitorujgca z MR w znieczuleniu ogdlnym (typ 1 u dzieci) 006 |004 |O 0,00 |001 |001 |0,02
Oszacowanie proporcji typéw porad monitorujacych w populacji dorostych (218 lat)

Porada monitorujaca bez badania MR (typ 2 u dorostych) 057 |060 |030 |(049 |040 |0415 (042
Porada monitorujaca z MR ciata (typ 1 u dorostych) 043 |040 |0,70 |051 |060 |084 |0,58
Porada monitorujgca z MR w znieczuleniu ogdlnym (typu 3 u dorostych) 0 0 0 0 0 0,01 |0,002

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Porady telemedyczne

Analiza danych wykazata, ze pomimo braku odrebnego produktu jednostkowego dedykowanego teleporadom, w latach
2020-2025 sprawozdawana byta (w ramach produktu kontraktowego programu pilotazowego) procedura 89.0099 Porada
lekarska za posrednictwem systemow teleinformatycznych lub systeméw tqcznosci, zaréwno w populacji pediatrycznej jak
i dorostych. Obliczono wskaznik wykorzystania procedury teleporad (krotnos$é) w populacji pacjentéw korzystajacych
z programu pilotazowego w danym roku. W populacji pediatrycznej wskaznik utrzymywat sie na podobnym poziomie
(z pominieciem pierwszego roku programu - 2020 r.), osiagajac w 2025 r. wartos$¢ 0,17. W populacji pacjentdéw dorostych
w latach poczatkowych wskaznik utrzymywat sie na poziomie nizszym niz w populacji pediatrycznej, jednak
zidentyfikowano wzrost w latach 2024-2025, osiggajac w 2025 r. wartos¢ 0,19.

Szczegbtowe informacje przedstawiono w tabeli ponize;j.

Tabela 28. Realizacja procedury porady lekarskiej za posrednictwem systeméw telemedycznych w ramach programu pilotazowego

2020 2021 2022 2023 2024 2025
Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba
Parametr pacjentéw | Krotnos¢ | pacjentéw | Krotno$¢ | pacjentéw | Krotnosé | pacjentéw | Krotno$¢ | pacjentéw | Krotnos¢ | pacjentéw | Krotno$é
Realizacja procedury wg ICD-9
89.0099
Porada lekarska za
posrednictwem
systeméw
teleinformatycznych 16 16 97 122 96 151 96 140 128 200 155 237
Populacja
pediatryczna (0-17
lat) | 14 14 87 110 89 141 89 130 113 175 128 188
Populacja dorostych
(2181at) | 2 2 10 12 7 10 7 10 15 25 27 49
Pacjenci realizujacy $wiadczenia w programie pilotazowym
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2020 2021 2022 2023 2024 2025
Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba
Parametr pacjentéw | Krotnos¢ | pacjentéw | Krotno$¢ | pacjentéw | Krotnos¢ | pacjentéw | Krotno$¢ | pacjentéw | Krotnos¢ | pacjentow | Krotno$é
Populacja
pediatryczna (0-17
lat) 163 787 801 820 959 1096
Populacja dorostych
(218 lat) 25 141 138 148 177 263
Wskaznik czestosci teleporad
Populacja
pediatryczna (0-17
lat) 0,09 0,14 0,18 0,16 0,18 0,17
Populacja dorostych
(218 lat) 0,08 0,09 0,07 0,07 0,14 0,19

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie danych NFZ

Podsumowanie zatozen dotyczqcych czestosci wykonywania Swiadczen

Ponizej przedstawiono podsumowanie zatozen i wskaznikéw czestosci wykonywania $wiadczeh w ramach programu
pilotazowego, ktére zostang uwzglednione w oszacowaniu wydatkéw ptatnika publicznego.

Tabela 29. Podsumowanie zatozen dotyczacych czestosci wykonywania swiadczen

Swiadczenie Wskaznik populacja pediatryczna Wskaznik populacja dorostych
Porada pierwszorazowa 0,42 0,26
Porada kompleksowa 0,15 0,21
Porada monitorujaca, w tym* 043 043
Porada monitorujaca bez MR 0,21 0,18
Porada monitorujaca z MR 0,21 0,25
Porada monitorujaca z MR w znieczuleniu ogdlnym 0,01 0,001
Porada telemedyczna** 0,17 0,19
Porada w trybie pilnym 0,29 0,40
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 1 0,10 0,05
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 2 0,01 0,01
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 3 0,0005 0,001

Zré6dto: opracowanie wiasne AOTMIT

*wskazniki poszczegdlnych typéw porad monitorujgcych obliczone na podstawie wskazZnika czestosci realizacji produktu jednostkowego
porad monitorujgcych przemnozony przez wzgledng wage kazdego typu porady monitorujgcej

**w przypadku porady telemedycznej uwzgledniono wartosci wskaznika z 2025 r. ze wzgledu na obserwowany trend, w szczegélnosci
pacjentéw dorostych

Koszty Scenariusza nowego - wycena AOTMIT

Koszty realizacji $wiadczen: ,Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami
oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS)", oraz ,Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z
neurofibromatoza typu 1. (NF-1)" zostaty oszacowane w oparciu o:

o aktualne ceny jednostek rozliczeniowych obowigzujacych od 1 lipca 2026,

o cennik badan ambulatoryjnej opieki specjalistycznej, okreslony w zarzadzeniu nr 85/2026/DSOZ Prezesa NFZ z dnia
30 lipca 2026 r. zmieniajagcym zarzadzenie w sprawie okreslenia warunkéw zawierania i realizacji umoéw o udzielanie
Swiadczen opieki zdrowotnej w rodzaju ambulatoryjna opieka specjalistyczna;

o ustawe o sposobie ustalania najnizszego wynagrodzenia zasadniczego niektérych pracownikéw zatrudnionych
w podmiotach leczniczych (t.j. Dz. U. z 2022 r. poz. 2139);
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o KSOZ zawierajace informacje o warunkach realizacji $wiadczenia.

Wyceny opracowano odrebnie dla $wiadczen udzielanych dzieciom i osobom dorostym. Uwzgledniono réznice
w organizacji opieki, zakresie badan diagnostycznych oraz konstrukcji porad monitorujgcych wskazanych w kartach
Swiadczen. Wyceny poszczegdélinych produktéw zostaty oparte na istniejgcych produktach rozliczeniowych AOS
i odpowiadajacych im wartosciach punktowych oraz cenach jednostek rozliczeniowych.

W przypadku dzieci zaproponowany model opieki kompleksowej obejmuje porady pierwszorazowe, kompleksowe,
monitorujace, telemedyczne i udzielane w trybie pilnym, kompleksowe konsultacje specjalistyczne oraz miesieczny ryczatt
za koordynacje opieki. Model opieki nad dorostymi obejmuje porady pierwszorazowe, porady monitorujace, porady
konsultacyjne w trybie pilnym i telemedyczne, kompleksowe konsultacje specjalistyczne oraz miesieczny ryczatt za
koordynacje opieki.

Porada pierwszorazowa

Koszt porady pierwszorazowej dla dzieci i dorostych oszacowano na podstawie produktu rozliczeniowego ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej: ,Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku wystepowania/podejrzenia rzadkiej choroby
genetycznej”.

Tabela 30. Kalkulacja porady pierwszorazowej - dzieci i dorosli

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc*

Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku

Porada pierwszorazowa 5.05.00.0000110 wystepowania/podejrzenia rzadkiej choroby genetycznej

214,32 4

*przeliczenie na kwote wyrazong w ztotych z zastosowaniem Sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowiqzujqcej od 1 lipca 2026 roku
Zrédto: opracowanie wtasne AOTMIT
Porada kompleksowa

Porade kompleksowg wyceniono na poziomie porady pierwszorazowej. Przyjecie jednakowej wartosci obu porad
odpowiada propozycji zawartej w KSOZ, zgodnie z ktéra porada kompleksowa powinna by¢ finansowana na poziomie
porady pierwszorazowej.

Tabela 31. Kalkulacja porady kompleksowej- dzieci

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc*

Kompleksowa ocena genetyczna w przypadku

wystepowania/podejrzenia rzadkiej choroby genetycznej 214,32

Porada pierwszorazowa 5.05.00.0000110

*przeliczenie na kwote wyrazong w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowiqzujgcej od 1 lipca 2026 roku
Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT
Porady monitorujgce

Wartosc¢ porad monitorujacych okreslono jako sume wartosci produktéw odpowiadajacych swiadczeniu specjalistycznemu
3. typu oraz, w zaleznosci od zakresu porady, badaniu MR dwéch okolic anatomicznych i znieczuleniu catkowitemu
dozylnemu. Zgodnie z KSOZ numeracja poszczegoinych typéw porad monitorujacych rézni sie w populacji pediatrycznej
i doroste;.

Tabela 32. Kalkulacja porad monitorujacych - dzieci

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartos¢*
503.00.0000103 MR badanie dwpch okolic ar)at(')mlcznych innych niz dwa odcinki 1606227t
kregostupa bez i ze wzmocnieniem kontrastowym
Porada monitorujaca typu 1. 5.05.00.0000107 Znieczulenie catkowite dozylne - kategoria 2 402,30 zt
5.30.00.0000013 W13 Swiadczenie specjalistyczne 3-go typu 250,04 zt
Razem 2258,56 zt
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Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc¢*
503.00.0000103 MR badanie dwpch okolic ar)atgmlcznych innych niz dwa odcinki 1606222t
kregostupa bez i ze wzmocnieniem kontrastowym

Porada monitorujaca typu 2. 5.30.00.0000013 | W13 $wiadczenie specjalistyczne 3-go typu 250,04 7t
Razem 1856,26 zt
5.30.00.0000013 W13 Swiadczenie specjalistyczne 3-go typu 250,04 zt

Porada monitorujaca typu 3.
Razem 250,04 zt

*przeliczenie na kwote wyrazonqg w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowigzujqcej od 1 lipca 2026 roku
Zrédito: opracowanie wiasne AOTMIT

Tabela 33. Kalkulacja porad monitorujacych - dorosli

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc*
503.00.0000103 MR badanie dwéch okolic ar)atpmicznych innych niz dwa odcinki 1606222t
kregostupa bez i ze wzmocnieniem kontrastowym
Porada monitorujaca typu 1. 530000000013 | W13 $wiadczenie specialistyczne 3-go typu 250,04 7t
Razem 1856,26 zt
5.30.00.0000013 W13 Swiadczenie specjalistyczne 3-go typu 250,04 z
Porada monitorujaca typu 2.
Razem 250,04 zt
503.00.0000103 MR badanie dw.()ch okolic ar)at(.)micznych innych niz dwa odcinki 160622 7t
kregostupa bez i ze wzmocnieniem kontrastowym
Porada monitorujaca typu 3. 5.05.00.0000107 Znieczulenie catkowite dozylne - kategoria 2 402,30 zt
5.30.00.0000013 W13 Swiadczenie specjalistyczne 3-go typu 250,04 z
Razem 2258,56 zt

*przeliczenie na kwote wyrazong w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowiqzujgcej od 1 lipca 2026 roku
Zr6dto: opracowanie wiasne

Porada telemedyczna

Koszt porady telemedycznej dla dzieci i dorostych oszacowano na podstawie produktu rozliczeniowego ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej: ,W11 Swiadczenie specjalistyczne 1-go typu’”.

Tabela 34. Kalkulacja porady telemedycznej - dzieci i dorosli

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc¢*

Porada telemedyczna 5.30.00.0000011 W11 Swiadczenie specjalistyczne 1-go typu 82,72 zt

*przeliczenie na kwote wyrazonq w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowigzujqcej od 1 lipca 2026 roku

Zrédito: opracowanie wiasne
Porady w trybie pilnym

Oszacowanie kosztu porady w trybie pilnym dla dzieci oparto na produkcie rozliczeniowym ambulatoryjnej opieki
spegjalistycznej: ,W12 Swiadczenie specjalistyczne 2-go typu”.

Tabela 35. Kalkulacja porady w trybie pilnym - dzieci

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc¢*

Porada w trybie pilnym 5.30.00.0000012 W12 Swiadczenie specjalistyczne 2-go typu 141,00 zt

*przeliczenie na kwote wyrazonq w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowigzujqcej od 1 lipca 2026 roku

Zrédito: opracowanie wiasne

Oszacowanie kosztu porady konsultacyjnej w trybie pilnym dla dorostych oparto na produkcie rozliczeniowym
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej: ,W13 Swiadczenie specjalistyczne 3-go typu’.
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Tabela 36. Kalkulacja porady konsultacyjnej w trybie pilnym - dorosli
Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Wartosc¢*
Eﬁ;";‘/‘rjj konsultacyjna w trybie 5.30,00.0000013 W13 $wiadczenie specjalistyczne 3-gotypu | 250,04 zt

*przeliczenie na kwote wyrazonqg w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowigzujqcej od 1 lipca 2026 roku

Zrédito: opracowanie wiasne

Kompleksowe konsultacje specjalistyczne

Wartoéci  kompleksowych konsultacji specjalistycznych okreslono na podstawie produktu W12 Swiadczenie
specjalistyczne 2-go typu o wartosci 141,00 zt. Zastosowano krotno$¢ odpowiadajaca przyjetej reprezentatywnej liczbie

konsultacji w kazdym przedziale: 3 konsultacje dla typu 1, 5 konsultacji dla typu 2 oraz 7 konsultacji dla typu 3.

Tabela 37. Kalkulacja kompleksowych konsultacji specjalistycznych - dzieci i dorosli

Swiadczenie Kod produktu AOS Nawa produktu AOS Krotnosc Wartosc*
Kom.pk.aksowa konsultacja 5.30.00.0000012 W12 Swiadczenie specjalistyczne 2-go 3 423,00 74
specjalistyczna typ 1 typu
Komplgksowa konsultacja 530.00.0000012 W12 Swiadczenie specjalistyczne 2-go 5 705,00 zt
specjalistyczna typ 2 typu
Komplgksowa konsultacja 530.00.0000012 W12 Swiadczenie specjalistyczne 2-go 7 987,002t
specjalistyczna typ 3 typu

*przeliczenie na kwote wyrazong w ztotych z zastosowaniem sredniej oczekiwanej ceny jednostki rozliczeniowej obowiqzujqcej od 1 lipca 2026 roku
Zrédito: opracowanie wiasne

Ryczatt miesieczny za koordynacje opieki

Proponuje sie przyjecie miesiecznego ryczattu opartego na rozwigzaniach funkcjonujacych w programie pilotazowym
koordynowanej opieki medycznej nad pacjentami z neurofibromatozami i pokrewnymi rasopatiami (NF/RAS). W modelu
tym koordynacja opieki nad $wiadczeniobiorcami jest zapewniana przez osobe zatrudniong w wymiarze co najmniej
jednego réwnowaznika etatu, przy czym udziat lekarza wynosi co najmniej rownowaznika % etatu. Takie rozwigzanie
pozwala na wyrazne rozdzielenie funkcji koordynacyjnych od udzielania Swiadczerh medycznych finansowanych w ramach
odrebnie rozliczanych produktéw, a jednoczesnie zapewnia ciggtos$c i odpowiednig jakos$¢ koordynacji opieki.

Kalkulacje miesiecznego ryczattu przedstawiono w tabeli ponizej.

Tabela 38. Kalkulacja miesiecznego ryczattu za koordynacje opieki- dzieci i dorosli

Swiadczenie Grupa zawodowa Minimalne Wymiar etatu Wartos¢
wynagrodzenie
Ryczatt miesieczny Grupa 1 - Lekarz albo lekarz dentysta ze specjalizacjg | 12 910,16 zt 0,25 322754 #
zakoordynacje opieki "5\ 0 pracownik dziatalnosci podstawowel, inny | 6 944,78 zt 075 520859 zt
niz pracownik wykonujacy zawéd medyczny z
wymaganym wyksztatceniem $rednim
Razem 8436,13 zt

Zrédto: opracowanie wtasne

Propozycja wyceny

Na podstawie przeprowadzonej analizy kosztéw proponuje sie przyjecie nastepujacych wycen swiadczeh w ramach
,Koordynowanej opieki nad swiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS)” oraz ,Koordynowanej opieki nad swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1)".

Tabela 39. Propozycja wycen $wiadczen w ramach ,Koordynowanej opieki nad swiadczeniobiorcami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz
pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS)"

Produkt rozliczeniowy Propozy(czjf) wyceny Cenazzr;)t:nktu Propczxﬂityw)yceny
Porada pierwszorazowa 214 114
1,88
Porada kompleksowa 214 114
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AT e e Propozycja wyceny Cena pL:nktu Propozycja wyceny
() () (punkty)

Eggelx:; n:nonitorujaca typu 1, z MR do dwdch okolic ciata w znieczuleniu 2959 1202

Porada monitorujaca typu 2, z MR do dwdch okolic ciata 1856 987

Porada monitorujaca typu 3, bez MR wykonywanego w os$rodku 250 133

Porada telemedyczna 83 44

Porada w trybie pilnym 141 75

Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 1 423 225

Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 2 705 375

Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 3 987 525

Miesieczny ryczatt za koordynacje opieki 8436 4487

*wartos¢ 1 pkt stanowiqca sredniq cene jednostki rozliczeniowej, dla analizowanych swiadczen, obowiqzujgcg do 30 czerwca 2027 .

Tabela 40. Propozycja wycen swiadczeri w ramach ,,Koordynowanej opieki nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1)"

Produkt rozliczeniowy Propozy;:zj; wyceny Cena;zr;;nktu Propo('z)ylljcr:it\;v)yceny

Porada pierwszorazowa 214 114
Porada monitorujaca typu 1, z MR do dwdch okolic ciata 1856 987
Porada monitorujaca typu 2, bez MR wykonywanego w osrodku 250 133
Eg(r;;\:j n:nonitorujaca typu 3, z MR do dwéch okolic ciata w znieczuleniu 2959 1202
Porada telemedyczna 83 188 44
Porada konsultacyjna w trybie pilnym 250 133
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 1 423 225
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 2 705 375
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typu 3 987 525
Miesieczny ryczatt za koordynacje opieki 8436 4487

Zrddto: opracowanie wiasne AOTMIT

*wartosc 1 pkt stanowigca srednig cene jednostki rozliczeniowej, dla analizowanych swiadczer, obowigzujgcg do 30 czerwca 2027 r.

10.3.2. Wyniki

Ze wzgledu na réznice we wnioskowanych modelach opieki koordynowanej dla pacjentéw ponizej 18 r.z. oraz w wieku
i powyzej 18 r.z. (obejmujacych m.in. kryteria kwalifikacji, czestos¢ wykonywania i zakres badarn w okresowych kontrolach),
oszacowanie wptywu na budzet ptatnika publicznego wykonano oddzielnie dla opieki koordynowanej dla pacjentow
w wieku do 18 r.z. oraz powyzej 18 r.z. oraz tacznie dla obu populacji.

Koszty ponoszone przez ptatnika publicznego (Scenariusz ,istniejacy”)

W scenariuszu istniejacym koszty opieki nad pacjentami z NF/RAS oszacowano na podstawie wartosci $wiadczen
rozliczanych w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS), poniewaz zakres ten w najwiekszym stopniu
odpowiada przewidywanemu miejscu realizacji ocenianych s$wiadczen po zakonczeniu programu pilotazowego
i potencjalnego wprowadzenia wnioskowanych $wiadczen do wykazu $wiadczen gwarantowanych. W' analizowanym
okresie cze$¢ pacjentéw byta objeta opieka i finansowana w ramach programu pilotazowego, co mogto ograniczac liczbe
oraz wartosc¢ $wiadczen sprawozdawanych réwnolegle w AOS. Dane historyczne z AOS nie odzwierciedlajg zatem petnych
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kosztéw opieki nad catg populacjg pacjentéw w okresie realizacji pilotazu. Niemniej, ze wzgledu na zakorczenie udzielania
$wiadczen w ramach programu pilotazowego 30 kwietnia 2026 r., w scenariuszu istniejagcym przyjeto, ze w przypadku
niewprowadzenia ocenianych $wiadczen pacjenci byliby nadal objeci opiekg w ramach dostepnych swiadczern AOS. Koszty
ustalone na podstawie danych AOS stanowig tym samym przyblizenie wydatkéw ptatnika publicznego w warunkach braku
odrebnie finansowanego modelu opieki koordynowane;.

Koszty ponoszone przez ptatnika publicznego (Scenariusz ,nowy”)

Objecie finansowaniem ze srodkéw publicznych wnioskowanych swiadczen bedzie skutkowato pojawieniem sie
kosztéw zwigzanych z realizacjg przedmiotowego $wiadczenia.

Liczbe os$rodkéw uwzglednionych w analizie wptywu na budzet okreslono na podstawie doswiadczen programu
pilotazowego oraz analizy potencjatu wykonawczego $wiadczeniodawcéw (11 Potencjat wykonawczy). W scenariuszu
minimalnym przyjeto kontynuacje dziatalnosci siedmiu osrodkéw realizujgcych program pilotazowy, zaktadajac,
ze posiadajg one doswiadczenie i zasoby organizacyjne umozliwiajace rozpoczecie realizacji $wiadczenia gwarantowanego.
W scenariuszu podstawowym maksymalnym uwzgledniono liczbe $wiadczeniodawcéw spetniajagcych wymagania
okreslone dla projektowanego $wiadczenia, ustalong w ramach analizy potencjatu wykonawczego.

Koszty swiadczen oszacowane odrebnie dla populacji pediatrycznej i dorostej przedstawiono pogladowo, w celu
zobrazowania réznic wynikajacych z liczebnosci populacji oraz przewidywanej struktury wykorzystania poszczegdlnych
produktéw rozliczeniowych. Koszty inkrementalne obejmujgce miesieczny ryczatt za koordynacje opieki, przedstawiono
natomiast dla populacji catkowitej. Wynika to z mozliwosci realizacji opieki nad dzie¢mi i osobami dorostymi przez ten sam
podmiot oraz wykorzystania wspdlnych zasobéw organizacyjnych. Dostepne dane nie pozwalajg okresli¢, jaka czesé
ryczattu bytaby przypisana wytacznie do opieki pediatrycznej, a jaka do opieki nad osobami dorostymi. Odrebne doliczenie
petnego ryczattu w obu populacjach mogtoby zatem prowadzi¢ do podwdjnego uwzglednienia tego samego kosztu. Z tego
wzgledu wyniki dla dzieci i dorostych majg charakter pomocniczy i nie powinny by¢é sumowane, natomiast wtasciwag
podstawe oceny wptywu na budzet stanowig koszty inkrementalne przedstawione dla populacji ogétem, z uwzglednieniem
liczby unikalnych osrodkéw realizujgcych swiadczenie.

W  przypadku wtaczenia przedmiotowych $wiadczern do wykazu $wiadczen gwarantowanych przewidywane
inkrementalne koszty ptatnika publicznego oszacowano na poziomie

1) w | roku (2027):

— wariant populacyjny minimalny: kwota inkrementalna 328 454 zt, 7 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt miesiecznie
oraz tacznie 1 490 pacjentow (1 259 dzieci i 231 dorostych);

— wariant populacyjny podstawowy: oszczednosci inkrementalne 581 861 zt, 8 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt
miesiecznie oraz tacznie 5 586 pacjentow (2 777 dzieci i 2 809 dorostych);

— wariant populacyjny maksymalny: oszczednosci inkrementalne 2 235 855 zt, 11 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt
miesiecznie oraz tacznie 13 732 pacjentéw (2 665 dziecii 11 067 dorostych).

2) w Il roku (2028):

— wariant populacyjny minimalny: kwota inkrementalna 156 269 zt, 7 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt miesiecznie
oraz tacznie 1 596 pacjentow (1 343 dzieci i 253 dorostych);

— wariant populacyjny podstawowy: oszczednosci inkrementalne 1 192 231 zt, 8 osrodkéw objetych ryczattem 8 436
zt miesiecznie oraz tacznie 5 887 pacjentow (2 907 dzieci i 2 980 dorostych);

— wariant populacyjny maksymalny: oszczednosci inkrementalne 3 483 257 zt, 11 o$rodkéw objetych ryczattem 8 436 zt
miesiecznie oraz tacznie 13 727 pacjentdw (2 633 dzieci i 11 094 dorostych).

3) w il roku (2029):

— wariant populacyjny minimalny: oszczednosci inkrementalne 34 769 zt, 7 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt
miesiecznie oraz tacznie 1 701 pacjentdw (1 426 dzieci i 275 dorostych);

— wariant populacyjny podstawowy: oszczednosci inkrementalne 1 856 961 zt, 8 osrodkéw objetych ryczattem 8 436
zt miesiecznie oraz tacznie 6 187 pacjentéw (3 037 dzieci i 3 150 dorostych);
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— wariant populacyjny maksymalny: oszczednosci inkrementalne 4 717 426 zt, 11 osrodkéw objetych ryczattem 8 436 zt
miesiecznie oraz tacznie 13 693 pacjentdw (2 597 dziecii 11 096 dorostych).

Wysoki udziat w szacowanych kosztach powoduje koszt miesiecznego ryczattu dla o$rodka koordynujacego, niezalezny
od liczby pacjentéw objetych opieka. Powoduije to nietypowsa relacje miedzy wariantami, w ktérej wyzsza liczba pacjentéw
nie prowadzi do proporcjonalnie wyzszego kosztu inkrementalnego, co ogranicza mozliwos$¢ prostego poréwnywania
wariantéw wytacznie na podstawie liczebnosci populacii.
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Tabela 41. Wyniki dotyczace oszacowania wptywu na budzet ptatnika publicznego opieki koordynowanej nad pacjentami z NF/RAS w populacji pediatrycznej

Parametr Koszty w 2027 r. [z1] Koszty w 2028 r. [z1] Koszty w 2029 . [z1]

Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant

minimalny podstawowy maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny
Liczba pacjentéw pediatrycznych (0-17 lat) 1259 2777 2 665 1343 2907 2633 1426 3037 2597

Scenariusz istniejacy
Sredni koszt na 1 pacjenta wAOS (951 zt 2027 1., 1 042 zt 2028 r.i 1 133 zt 2029 r)
Opieka w AOS 1197 309 2 640927 2534415 1399406 3029 094 2743586 1615658 3440921 2942401
Scenariusz nowy
Porada pierwszorazowa 113757 250915 240795 121 346 262 661 237 904 128 846 274 407 234 651
Porada kompleksowa 41118 90 694 87036 43861 94939 85991 46 572 99185 84815
Porada monitorujaca 587 306 1295431 1243185 626491 1356074 1228257 665 209 1416718 1211464
Porada telemedyczna* 17 925 39537 37942 19121 41388 37487 20302 43238 36974
Porada trybie pilnym 50923 112323 107 792 54321 117581 106 498 57 678 122839 105042
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna 61681 136 052 130564 65797 142421 128 997 69 863 148 790 127 233
Miesieczny ryczatt za koordynacje opieki na 1 - - - - - - - - -
osrodek 8 436 zt
Koszt facznie (bez ryczattu) 872709 1924951 1847315 930936 2015064 1825134 988470 2105177 1800179
Koszt inkrementalny (bez ryczattu za koordynacje) -324 600 -715976 -687 100 -468 470 -1014 030 -918 452 -627 188 -1335744 -1142 222
Zrédito: opracowanie wiasne AOTMIT
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Tabela 42. Wyniki dotyczace oszacowania wptywu na budzet ptatnika publicznego opieki koordynowanej nad pacjentami z NF w populacji dorostych

Koszty w 2027 r. [z1]

Koszty w 2028 r. [z1]

Koszty w 2029 r. [z1]

FETRILE Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant
minimalny podstawowy maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny
Liczba pacjentéw dorostych (218 lat) 231 2809 11067 253 2980 11094 275 3150 11096
Scenariusz istniejacy
Sredni koszt na 1 pacjenta wAOS (951 zt 2027 r., 1 042 zt 2028 r.i1 133 zt 2029 )
Opieka w AOS 219 681 2671359 10524717 263 626 3105160 11 559 948 311575 3568 950 12571768
Scenariusz nowy
Porada pierwszorazowa 12 662 153977 606 643 13 868 163350 608 123 15074 172 669 608 233
Porada kompleksowa - - - - - - - - -
Porada monitorujaca 117797 1432427 5643527 129015 1519 627 5657 295 140 234 1606 317 5658315
Porada telemedyczna 3572 43438 171139 3912 46 082 171556 4253 48711 171587
Porada trybie pilnym 23258 282823 1114276 25473 300040 1116995 27 688 317156 1117196
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna 6822 82954 326 824 7471 88 004 327 622 8121 93024 327 681
Miesieczny ryczatt za koordynacje opieki na 1 - - - - - - - - -
osrodek 8 436 zt
Koszt facznie (bez ryczattu) 164 111 1995618 7 862 409 179 741 2117103 7881591 195 370 2237877 7883012
Koszt inkrementalny (bez ryczattu za koordynacje) -55570 -675 741 -2 662 308 -83 885 -988 057 -3678 357 -116 205 -1331744 -4 688 756
Zrédito: opracowanie wtasne AOTMIT
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Tabela 43. £aczne wyniki dotyczace oszacowania wptywu na budzet ptatnika publicznego opieki koordynowanej nad pacjentami z NF/RAS

Koszty w 2027 . [z1]

Koszty w 2028 r. [z1]

Koszty w 2029 . [z1]

SRS Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant Wariant
minimalny podstawowy maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny minimalny podstawowy | maksymalny
Liczba pacjentéw 1490 5586 13732 1596 5887 13727 1701 6187 13693
Scenariusz istniejacy
Sredni koszt na 1 pacjenta wAOS (951 zt 2027 r., 1 042 zt 2028 r.i1 133 zt 2029 )
Opieka wAOS 1416 990 5312286 13059 132 1663032 6134254 14 303 534 1927233 7009 871 15514 169
Scenariusz nowy
Porada pierwszorazowa 126 419 404 892 847 439 135215 426011 846027 143920 447 076 842 884
Porada kompleksowa 41118 90 694 87036 43861 94 939 85991 46 572 99 185 84 815
Porada monitorujaca 705 102 2727 858 6886712 755506 2875701 6885552 805443 3023035 6869 779
Porada telemedyczna 21497 82975 209 081 23033 87470 209 043 24 555 91950 208 561
Porada w trybie pilnym 74181 395146 1222069 79 794 417 621 1223493 85 366 439 995 1222238
Kompleksowa konsultacja specjalistyczna 68 503 219 005 457 389 73268 230424 456 618 77 984 241814 454914
Miesieczny ryczatt za koordynacje opieki 708 624 809 856 1113552 708 624 809 856 1113552 708 624 809 856 1113552
Koszt tacznie (bez ryczattu) 1036820 3920569 9709 725 1110677 4132167 9706 725 1183 840 4343054 9683191
Koszt inkrementalny (bez ryczattu za koordynacje) -380 170 -1391717 -3 349 407 -552 355 -2002 087 -4 596 809 -743 393 -2 666 817 -5830978
Koszt tacznie 1745 444 4730425 10823277 1819301 4942023 10820277 1892464 5152910 10796 743
Koszt inkrementalny (z ryczattem za koordynacje) 328454 -581861 2235855 156 269 1192231 | -3483257 -34 769 1856961 | -4717426
Zrédto: opracowanie wtasne AOTMIT
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10.3.3. Ograniczenia

Przedstawione oszacowanie skutkéw finansowych nalezy interpretowaé z ostroznoscia, ze wzgledu na wystepujace
ograniczenia.

1)

Liczebnos$¢ populacji docelowej oszacowano na podstawie kilku zrédet danych o odmiennej charakterystyce.
Obecnie brak jest danych rzeczywistych z polskiego systemu ochrony zdrowia pozwalajacych jednoznacznie okresli¢
liczebnos¢ populacii, ktéra po wdrozeniu swiadczenia kwalifikowaliby sie do objecia opieka koordynowana.

o Dane z programu pilotazowego obejmujg pacjentéw leczonych w wybranych osrodkach i mogg nie
odzwierciedla¢ wykorzystania opieki po wdrozeniu rozwigzania w skali kraju.

o Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe NFZ dla rozpoznania Q85.0 nie pozwalaja na jednoznaczne rozréznienie
NF1 od pozostatych neurofibromatoz i schwannomatoz ani na identyfikacje pacjentéw spetniajacych
szczegbtowe kryteria kwalifikacji do ocenianych swiadczen.

o Wariant maksymalny ma charakter wytacznie epidemiologiczny i nalezy go traktowac jako scenariusz skrajny,
stuzacy zobrazowaniu potencjalnej skali problemu zdrowotnego. Oszacowanie oparto na czestosci
wystepowania zaczerpnietej z literatury i odniesionej do prognoz GUS, bez uwzglednienia wykrywalnosci
choroby, przezycia chorych i odsetka pacjentéw wymagajacych opieki koordynowanej. W praktyce objecie
$wiadczeniem catej populacji oszacowanej w tym wariancie nalezy uzna¢ za mato prawdopodobne. Wariant
uwzgledniono z uwagi na brak innych wiarygodnych danych pozwalajgcych okresli¢ gérng granice liczebnosci
populacji docelowej.

o Przyjecie objecia swiadczeniem 90% oszacowanej populacji w wariancie podstawowym i maksymalnym jest
zatozeniem wiasnym AOTMIT i moze zawyzaé rzeczywisty liczbe pacjentéw, zwtaszcza w poczatkowym
okresie wdrozenia.

Liczbe i strukture $wiadczen oszacowano na podstawie krotnosci faktycznej Swiadczen w pilotazu, przyjmujac jej
stabilno$¢ w latach 2027-2029 oraz poréwnywalnos$é¢ miedzy osrodkami i populacjami, mimo ze wykorzystanie
Swiadczen moze zaleze¢ od wieku, rozpoznania, ciezkosci choroby, dostepnosci personelu i diagnostyki oraz etapu
organizacji opieki.

Liczbe osrodkéw w poszczegdinych wariantach przyjeto zatozeniowo, ze wzgledu na brak mozliwosci jednoznacznej
identyfikacji potencjalnych $wiadczeniodawcéw i ich gotowosci do wdrozenia opieki koordynowanej. Koszt ryczattu
naliczono jako stata, miesieczng wartos¢, niezaleznie od dostepnosci personelu i potencjalnej liczby pacjentow
przypadajacych na osrodek.

Koszty scenariusza istniejagcego okreslono na podstawie prognozowanego $redniego kosztu swiadczen AOS na
pacjenta, ktéry moze nie obejmowac wszystkich kosztéw diagnostyki i leczenia ponoszonych w innych zakresach
Swiadczen.

Na podstawie dostepnych danych sprawozdawczo-rozliczeniowych NFZ brak jest mozliwosci jednoznacznego
rozdzielenia $wiadczenn AOS, ktére po wdrozeniu opieki koordynowanej zostatyby zastgpione Swiadczeniami ujetymi
w analizowanego modelu, od swiadczen nadal udzielanych i finansowanych poza nim. W scenariuszu istniejgcym
uwzgledniono zatem Srednig warto$¢ wszystkich swiadczen AOS przypisanych pacjentom z rozpoznaniem Q85.0,
natomiast scenariusz nowy obejmuje wycenione elementy opieki koordynowanej, bez petnego oszacowania
kosztow dalszej diagnostyki, leczenia i konsultacji realizowanych odrebnie. W konsekwencji oszacowane ujemne
koszty inkrementalne nalezy interpretowac ostroznie.

Nie uwzgledniono kosztéw organizacyjnych uruchomienia osrodkéw, dostosowania infrastruktury, szkolen
i ewentualnego zwiekszenia zasobow kadrowych.

Analiza nie uwzglednia w petni potencjalnych efektéw posrednich, w tym mozliwego ograniczenia liczby i
powtarzania badan diagnostycznych i obrazowych, wczesniejszego wykrywania powiktarh oraz uniknietych
hospitalizacji oraz po prowadzeniu $wiadczenia.
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8) Przyjety horyzont czasowy moze nie uchwyci¢ petnej dynamiki rozktadu kosztow w kolejnych latach, szczegdlnosci
po okresie petnego wdrozenia $wiadczenia.

10.3.4. Podsumowanie

Od 2020 do 2026 r. opieka koordynowana nad pacjentami z neurofibromatozami realizowana byta w ramach programu
pilotazowego. Aktualnie, $wiadczenia wchodzace w zakres opieki koordynowanej takie jak konsultacje specjalistyczne,
badania laboratoryjne, genetyczne i obrazowe s3 realizowane i finansowane w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej zgodnie z obowigzujacymi przepisami dotyczacymi Swiadczen gwarantowanych - rozporzadzeniem MZ
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

W ramach oszacowania wtasnego AOTMIT oceniono skutki finansowe objecia opieka koordynowang $wiadczeniobiorcéw
do 18. roku zycia z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami (NF/RAS) oraz $wiadczeniobiorcéw dorostych
z neurofibromatoza typu 1 (NF1). Analize przeprowadzono z perspektywy ptatnika publicznego w trzyletnim horyzoncie
czasowym obejmujacym lata 2027-2029. W scenariuszu istniejgcym przyjeto kontynuacje finansowania $wiadczen
w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej, natomiast w scenariuszu nowym zaktadajgcym wdrozenie modelu
koordynowanej opieki uwzgledniono zaréwno koszty $wiadczen realizowanych w ramach opieki koordynowanej jak
i miesieczny ryczatt przeznaczony na koordynacje opieki naliczany na o$rodek.

Liczebnos¢ populacji docelowej oszacowano w trzech wariantach. Wariant minimalny opracowano na podstawie liczby
pacjentéw objetych programem pilotazowym, wariant podstawowy na podstawie danych sprawozdawczo-
rozliczeniowych NFZ dotyczacych pacjentéw z rozpoznaniem Q85.0 korzystajacych ze $wiadczen gwarantowanych,
natomiast wariant maksymalny na podstawie danych epidemiologicznych i prognoz demograficznych GUS. W zaleznosci
od przyjetego wariantu liczba pacjentéw objetych analizg wynosita od 1 490 do 13 732 oséb w 2027 r.,od 1 596 do 13
727 0séb w 2028 r. oraz od 1 701 do 13 693 oséb w 2029 r. W wariancie podstawowym liczebno$¢ populacji oszacowano
odpowiednio na 5 586, 5 887 i 6 187 pacjentdw (tacznie populacja pediatryczna i dorostych).

Wykorzystanie poszczegdlnych swiadczen przyjeto na podstawie $redniej krotnosci Swiadczen przypadajacych na pacjenta
w programie pilotazowym, odrebnie dla populacji pediatrycznej i dorostej. Koszty scenariusza nowego obejmowaty porady
pierwszorazowe, kompleksowe (dla dzieci)) monitorujace, kompleksowe, pilne i telemedyczne, konsultacje
wielospecjalistyczne oraz ryczatt za koordynacje. Zatozono funkcjonowanie 7 o$rodkéw w wariancie minimalnym,
8 osrodkéw w wariancie podstawowym oraz 11 osrodkéw w wariancie maksymalnym. Wysoko$¢ miesiecznego ryczattu
za koordynacje oszacowano na poziomie 8 436 zt na osrodek, zgodnie z rozwigzaniami funkcjonujagcymi w programie
pilotazowym.

W wariancie populacyjnym minimalnym wdrozenie koordynowanej opieki wigzatoby sie z dodatkowymi kosztami dla
ptatnika publicznego wynoszacymi okoto 328 tys. zt w 2027 r. oraz 156 tys. zt w 2028 r., natomiast w 2029 r. oszacowano
niewielkie oszczednosci inkrementalne na poziomie okoto 35 tys. zt. Relatywnie mniej korzystne wyniki w tym wariancie
w poréwnaniu do pozostatych wariantéw, wynikajg przede wszystkim ze statego kosztu ryczattéw przypadajacego na
niewielka liczbe pacjentéw.

W wariancie populacyjnym podstawowym catkowite koszty realizacji modelu koordynowanej opieki oszacowano na 4,7
min zt w 2027 r., 4,9 min zt w 2028 r. oraz 5,2 min zt w 2029 r. W pordwnaniu ze scenariuszem istniejgcym przetozyto sie
to na oszczednosci inkrementalne w wysokosci okoto 582 tys. zt w 2027 r., 1,2 min zt w 2028 r. 1,9 mIn w 2029 r. Wariant
ten odzwierciedla populacje pacjentéw identyfikowanych obecnie w systemie Swiadczen finansowanych przez NFZ i moze
by¢ uznany za najbardziej prawdopodobny z punktu widzenia rzeczywistej liczebnosci populacji docelowe;.

W wariancie populacyjnym maksymalnym oszczednosci inkrementalne oszacowano odpowiednio na okoto 2,2 min zt
w 2027 r., 3,5 min zt w 2028 r. i 4,7 min zt w 2029 r. Nalezy jednak podkresli¢, ze wariant ten opiera sie na szacunkach
populacji wynikajgcych z danych epidemiologicznych dotyczacych czestosci wystepowania choroby i nie odzwierciedla
liczby pacjentéw, ktdrzy faktycznie zostang objeci Swiadczeniem oraz skorzystajg z opieki koordynowane;.
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Przedstawione wyniki wskazujg, ze gtéwnymi czynnikami wptywajgcymi na wysokosé wydatkéw ptatnika publicznego s3
liczebno$¢ populacji objetej opieka, struktura wykorzystania poszczegélnych $wiadczen oraz liczba potencjalnych
osrodkow realizujgcych $wiadczenie i wysoko$¢ miesiecznego ryczattu przeznaczonego na koordynacje opieki.

Interpretujac wyniki analizy, nalezy uwzgledni¢ niepewnos¢ dotyczaca rzeczywistej liczby pacjentéw spetniajgcych kryteria
kwalifikacji, tempa obejmowania ich opieka koordynowang oraz przysztego wykorzystania poszczegdlnych $wiadczen.
Dodatkowym ograniczeniem jest fakt, ze zatozenia dotyczace organizacji opieki i korzystania ze swiadczen oparto w
znacznym stopniu na doswiadczeniach programu pilotazowego, ktére mogg nie odzwierciedla¢ w petni funkcjonowania
$wiadczenia po jego wdrozeniu w skali ogélnokrajowe;.
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11. Potencjat wykonawczy

Przygotowano analize potencjatu wykonawczego wprowadzenia przedmiotowego $wiadczenia. Zatozono, ze $wiadczenie
beda mogli realizowaé $wiadczeniodawcy:

1) realizujacy pilotaz opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatoza:
o Instytut Matki i Dziecka w Warszawie;
o  Szpital Uniwersytecki Nr 1 im. dr Antoniego Jurasza w Bydgoszczy;
o Uniwersyteckie Centrum Kiliniczne w Gdansku;
o Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego
o Uniwersytecki Szpital Dzieciecy w Krakowie;
o  Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy im. prof. dr Stanistawa Popowskiego w Olsztynie
o  Samodzielny Publiczny Zaktad Opieki Zdrowotnej Centralny Szpital Kliniczny Uniwersytetu Medycznego

2) u ktérych w latach 2015-2025 sprawozdano opieke nad pacjentami z neurofibromatozg i posiadaja w swojej strukturze
oddziat szpitalny o profilu zgodnie z warunkami zaproponowanymi w KSOZ:

o neurologia, choroby wewnetrzne, reumatologia, endokrynologia, dermatologia, chirurgia ogdlna, chirurgia
onkologiczna, neurochirurgia, chirurgia plastyczna, chirurgia szczekowo-twarzowa, onkologia, radioterapia
onkologiczna lub genetyka (KSOZ dorodli).

o onkologia i hematologia dziecieca (KSOZ dzieci).

Zidentyfikowano tacznie 307 $wiadczeniodawcow, ktorzy udzielili Swiadczen w ramach ww. oddziatéw pacjentom
z rozpoznaniem Q85.0. Bioragc pod uwage, ze znaczna cze$¢ $wiadczeniodawcoéw udzielata $wiadczenia 1 pacjentowi
rocznie, natozono dodatkowy warunek liczby pacjentéw w danym roku. Analize prowadzono bez rozréznienia na wiek
pacjentéw.

Przyjeto nastepujace warianty analizy:

o Minimalny - realizacja wnioskowanych swiadczen przez swiadczeniodawcéw realizujacych program pilotazowy -
tacznie 7 $wiadczeniodawcow

o Podstawowy - realizacja przez $wiadczeniodawcow, ktérzy w dowolnym roku z lat 2016-2025 realizowali
$wiadczenia u co najmniej 15 pacjentéw - tacznie 8 $wiadczeniodawcow

o Maksymalny - realizacja przez $wiadczeniodawcow, ktorzy w dowolnym roku z lat 2016-2025 realizowali
Swiadczenia u co najmniej 10 pacjentéw - tacznie 11 $wiadczeniodawcow

Przedstawione wyniki analizy potencjatu wykonawczego majg charakter wstepny. Zastosowany proég liczby pacjentow
przyjeto orientacyjnie, w celu wyodrebnienia podmiotéw posiadajacych doswiadczenie w opiece nad wiekszg liczbg
$wiadczeniobiorcow z rozpoznaniem Q85.0. Uzyskane wyniki sg zblizone do szacunkéw przedstawionych przez ekspertéw
klinicznych, ktérzy wskazywali na potrzebe funkcjonowania 8-16 osrodkéw pediatrycznych oraz 5-7 osrodkéw dla oséb
dorostych. Nalezy uwzglednié, Zze analiza AOTMIT nie przedstawia odrebnego okreslenia potencjatu dla populacji
pediatrycznej i dorostej, ze wzgledu m.in. na mozliwos$¢ objecia opiekg w jednym os$rodkéw pacjentéw pediatrycznych
i dorostych.

Po potencjalnym wprowadzeniu wnioskowanych $wiadczen do wykazu $wiadczen gwarantowanych zasadne wydaje sie
rozwazenie okresu dostosowawczego, w ktérym liczba pacjentéw pozostajgcych pod opieka poszczegélinych
$wiadczeniodawcdw moze ulegac zmianie w zwigzku z dostosowywaniem osrodkow, przekierowywaniem pacjentéw oraz
stopniowym koncentrowaniem opieki w podmiotach spetniajgcych wymagania realizacyjne.

Potencjalnych swiadczeniodawcéw przedstawiono w tabeli ponizej.
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Tabela 44. Potencjalni swiadczeniodawcy, ktérzy potencjalnie mogliby realizowac $wiadczenia koordynowanej opieki nad pacjentami z NF/RAS,
w podziale na warianty

Lp Wariant minimalny Minimalny Maksymalny
. swiadczeniodawcy realizujgcy program Swiadczeniodawcy realizujgcy swiadczenia u co Swiadczeniodawcy realizujgcy swiadczenia u co
pilotazowy najmniej 15 pacjentow z Q85.0 w roku w LSz najmniej 10 pacjentow z Q85.0 w roku w LSz
Nazwa Miejscowos¢ Nazwa Miejscowos¢ Nazwa Miejscowosc
1 | Szpital Uniwersytecki Nr | Bydgoszcz Szpital Uniwersytecki Nr 1 Bydgoszcz Szpital Uniwersytecki Nr 1 Bydgoszcz
1 Im. Dr. Antoniego Im. Dr. Antoniego Jurasza w Im. Dr. Antoniego Jurasza w
Jurasza w Bydgoszczy Bydgoszczy Bydgoszczy
2 | Uniwersytecki Szpital Krakéw Uniwersytecki Szpital Krakéw Uniwersytecki Szpital Krakéw
Dzieciecy w Krakowie Dzieciecy w Krakowie Dzieciecy w Krakowie
3 | Wojewéddzki Olsztyn Wojewddzki Specjalistyczny | Olsztyn Wojewddzki Specjalistyczny | Olsztyn
Specjalistyczny Szpital Szpital Dzieciecy Im. Prof. Szpital Dzieciecy Im. Prof. Dr
Dzieciecy Im. Prof. Dr Dr Stanistawa Popowskiego Stanistawa Popowskiego w
Stanistawa Popowskiego w Olsztynie Olsztynie
W Olsztynie
4 | Instytut Matki i Dziecka | Warszawa Kliniczny Szpital ] Rzeszow Kliniczny Szpital i Rzeszow
Wojewddzki Im. Sw. Jadwigi Wojewaddzki Im. Sw. Jadwigi
Krélowej w Rzeszowie Krélowej w Rzeszowie
5 | Uniwersyteckie Gdansk Szpital Kliniczny Im. Karola Poznan Szpital Kliniczny Im. Karola Poznan
Centrum Kliniczne Jonschera Uniwersytetu Jonschera Uniwersytetu
Medycznego Im. Karola Medycznego Im. Karola
Marcinkowskiego w Marcinkowskiego w
Poznaniu Poznaniu
6 | Samodzielny Publiczny | £6dz Samodzielny Publiczny £édz Samodzielny Publiczny tédz
Zaktad Opieki Zaktad Opieki Zdrowotnej Zaktad Opieki Zdrowotnej
Zdrowotnej Centralny Centralny Szpital Kliniczny Centralny Szpital Kliniczny
Szpital Kliniczny Uniwersytetu Medycznego Uniwersytetu Medycznego
Uniwersytetu w todzi w todzi
Medycznego w todzi
7 | Uniwersyteckie Warszawa Gornoslaskie Centrun) Katowice Gornoslaskie Centrun) Katowice
Centrum Kliniczne Zdrowia Dziecka Im. Sw. Zdrowia Dziecka Im. Sw.
Warszawskiego Jana Pawta li Samodzielny Jana Pawta li Samodzielny
Uniwersytetu Publiczny Szpital Kliniczny Publiczny Szpital Kliniczny
Medycznego Nr 6 Nr 6
8 |- - Specjalistyczne Centrum Polanica-Zdréj Uniwersytecki Szpital Lublin
Medyczne Im. Sw. Jana Dzieciecy w Lublinie
Pawfta i Spétka Akcyjna
9 |- - - - Specjalistyczne’Centrum Polanica-Zdréj
Medyczne Im. Sw. Jana
Pawta li Spotka Akeyjna
10 | - - - - Nzoz Med-Laser Borzecki Lublin
Spotka Jawna
11| - - - - Uniwersytecki Szpital Poznan
Kliniczny W Poznaniu

Zrédito: opracowanie wiasne AOTMIT

Nalezy zaznaczy¢, ze ze wzgledu na szerokie wymagania organizacyjno-kadrowe, dotyczace m.in. dostepnosci do
konsultacji specjalistycznych, udzielania $wiadczen rezonansu magnetycznego i ultrasonografii, teleporad, kwalifikacji
personelu oraz innych parametréw organizacji udzielania $wiadczenia, dostepne dane sprawozdawczo-rozliczeniowe NFZ
nie pozwalajg na ocene, ilu sposrdd zidentyfikowanych swiadczeniodawcéw spetnitoby wszystkie proponowane warunki
realizacji przedmiotowego $wiadczenia. W zwiazku z tym przedstawione oszacowanie potencjatu wykonawczego odnosi
sie wytacznie do podmiotéw realizujacych opieke nad t3 grupa pacjentéw i posiadajacych wymagane poradnie, nie
powinno by¢ interpretowane jako liczba swiadczeniodawcéw gotowych do realizacji przedmiotowego $wiadczenia bez
koniecznosci dostosowania organizacji udzielania swiadczen lub gotowosci i checi osrodkéw do prowadzenia opieki
koordynowanej.

Dodatkowo przeanalizowano potencjalnych

$wiadczeniodawcow

realizujacych program pilotazowy opieki

koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatozami z wykazem OECR (szczegbty przedstawiono w rozdziale 4.6
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Organizacja opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi w Polsce). Analiza pozwala potwierdzi¢ status OECR w przypadku
pieciu z siedmiu podmiotéw. Wskazuje to na czesSciowe pokrywanie sie infrastruktury wykorzystywanej do realizacji
programu pilotazowego z istniejacy siecig osSrodkéw dedykowanych opiece nad osobami z chorobami rzadkimi. Wynik ten
sugeruje zasadno$¢ uwzglednienia roli OECR w dalszych analizach dotyczacych organizacji opieki nad pacjentami
zNF/RAS, w tym oceny mozliwosci wykorzystania funkcjonujacych juz rozwigzan systemowych. Jednoczesénie nalezy
podkresli¢, ze status OECR nie stanowi samodzielnej przestanki do realizacji $wiadczen przeznaczonych dla pacjentéw
z NF/RAS, poniewaz nie potwierdza ani doswiadczenia o$rodka w zakresie opieki nad ta grupa chorych, ani jego zdolnosci
organizacyjnej do objecia opieka catej populacji docelowe;.

Tabela 45. Poréwnanie podmiotéw realizujacych program pilotazowy opieki koordynowanej nad pacjentami z neurofibromatozami z wykazem

OECR
Lp. | Osrodek Wystepowaniew | Sie¢ referencyjna wskazana w wykazie OECR
wykazie OECR
1 Instytut Matki i Dziecka w Warszawie Tak 1. Europejska siec referencyjna ds. dziedzicznych zaburzen
metabolicznych
2. Europejska sie¢ referencyjna ds. nowotwordw u dzieci i mtodziezy
- hemato-onkologia
2 Szpital Uniwersytecki Nr 1 im. dr Antoniego Nie Nie
Jurasza w Bydgoszczy
3 Uniwersyteckie Centrum Kliniczne w Gdansku | Tak 1. Europejska siec referencyjna ds. chordb nerek
2. Europejska siec referencyjna ds. choréb hematologicznych
3. Europejska sie¢ referencyjna ds. wad wrodzonych i rzadkich
niepetnosprawnosci umystowych
4. Europejska siec referencyjna ds. nowotworéw u dzieci i mtodziezy
- hemato-onkologia
4 Uniwersyteckie Centrum Kliniczne Tak 1. Europejska siec referencyjna ds. zaburzen endokrynologicznych -
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego Samodzielny Publiczny Dzieciecy Szpital Kliniczny w Warszawie, ul.
Banacha 1A i ul. Zwirki i Wigury 63A
2. Europejska siec referencyjna ds. choréb nerwowo-miesniowych -
Samodzielny Publiczny Centralny Szpital Kliniczny, ul. Banacha 1A
3. Europejska siec referencyjna ds. choréb hepatologicznych -
Samodzielny Publiczny Centralny Szpital Kliniczny, ul. Banacha 1A
5 Uniwersytecki Szpital Dziecigcy w Krakowie Tak 1. Europejska sie¢ referencyjna ds. choréb nerek
2. Europejska sie¢ referencyjna ds. nowotworéw u dzieci i mtodziezy
- hemato-onkologia
3. Europejska siec referencyjna ds. chordb i schorzen uktadu
moczowo-piciowego
6 Wojewddzki Specjalistyczny Szpital Dzieciecy | Tak 1. Europejska sie€ referencyjna ds. anomalii rozwoju twarzoczaszki i
im. prof. dr Stanistawa Popowskiego w zaburzen laryngologicznych
Olsztynie 2. Europejska siec referencyjna ds. wad wrodzonych i rzadkich
niepetnosprawnosci umystowych
7 Samodzielny Publiczny Zaktad Opieki Nie Nie
Zdrowotnej Centralny Szpital Kliniczny
Uniwersytetu Medycznego w todzi

Zrédto: opracowanie wiasne AOTMIT na podstawie https:/chorobyrzadkie.gov.pl/pl/swiadczeniodawcy/osrodki-eksperckie-chorob-rzadkich [dostep:
30.09.2026r]
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12. Proponowane warunki realizacji Swiadczenia

Zgodnie ze zleceniem przygotowano propozycje warunkéw realizacji ocenianego $wiadczenia, ktérg przedstawiono
w tabeli ponizej. Propozycja zostata przygotowana w oparciu o zapisy KSOZ, wyniki przegladu wytycznych praktyki
klinicznej oraz opinie ekspertéw pozyskane w toku analizy. Nalezy podkresli¢, ze przedstawione warunki maja charakter
wstepny, a ich ostateczny ksztatt wymaga dalszych konsultacji i uzgodnien z interesariuszami.

W ramach analizy problemu decyzyjnego rozwazano dwa warianty organizacji opieki: realizacje dwdéch odrebnych
$wiadczen przeznaczonych odpowiednio dla populacji pediatrycznej i dorostej, zgodnie z zakresem zlecenia Ministra
Zdrowia, oraz realizacje opieki w ramach jednego $wiadczenia obejmujacego obie grupy pacjentéw przy zachowaniu
zréznicowanych kryteriow kwalifikacji, zakresu Swiadczen i zasad monitorowania.

Wyniki przeprowadzonych analiz wskazuja, ze oba warianty s3 potencjalnie mozliwe do wdrozenia. Ze wzgledu jednak
na zblizone zatozenia kliniczne i organizacyjne ocenianych rozwigzan, a takze potrzebe zapewnienia ciggtosci opieki
w okresie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki nad osobami dorostymi, ponizej przedstawiono propozycje warunkéw
realizacji jednego $wiadczenia obejmujacego pacjentéw z NF/RAS. W ramach tego $wiadczenia wyodrebniono elementy
kliniczne i organizacyjne dostosowane do wieku oraz potrzeb zdrowotnych poszczegdlnych grup pacjentéw. Jednoczesnie
nalezy zauwazyé, ze proponowany model stanowi jeden z mozliwych sposobdéw organizacji opieki. Ostateczne
rozstrzygniecie powinno uwzglednia¢ réwniez funkcjonujace rozwigzania systemowe dotyczace chordb rzadkich, w tym
potencjalng role Osrodkéw Eksperckich Choréb Rzadkich w zapewnieniu opieki tej grupie pacjentow.

Tabela 46. Warunki realizacji swiadczenia ,Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi
im rasopatiami (NF/RAS)"

L.p. | Nazwa swiadczenia Warunki realizacji
XX Koordynowana Wymagania Osrodek koordynujacy zapewnia:
opieka nad formalne 1. W przypadku $wiadczeniobiorcéw do 18 r.z.:
Swiadczeniobiorcami 1) poradnie onkologii i hematologii dzieciecej,
Lz . 2) oddziat szpitalny o profilu onkologia i hematologia dziecieca - w lokalizacji
neuroflbromatoz?ml 2. W przypadku $wiadczeniobiorcéw w wieku 18 lat i powyzej:
oraz pokre\:{nyr_m im 1)  poradnie neurologii lub choréb wewnetrznych lub reumatologii lub
rasopatiami endokrynologii lub dermatologii lub chirurgii ogélnej lub chirurgii
(NF/RAS) ry g g gll 0g ) g

onkologicznej lub neurochirurgii lub chirurgii plastycznej lub chirurgii
szczekowo-twarzowej lub onkologii klinicznej lub radioterapii onkologicznej
lub genetyki klinicznej,

2) oddziat szpitalny odpowiadajacy profilowi dziatalnosci poradni - w lokalizacji.

Kryteria 1. Na podstawie skierowania lekarza ubezpieczenia zdrowotnego.
kwalifikacjiido | 2. Do objecia $wiadczeniem kwalifikuje sie $wiadczeniobiorce z uzasadnionym
$wiadczenia klinicznie podejrzeniem lub potwierdzonym rozpoznaniem jednej z postaci

neurofibromatoz:

1) rozpoznanie wg ICD-10: Q85.0 Nerwiakowtdkniakowatos¢ (nieztosliwa)
(Choroba von Recklinghausena) oraz wybrane rozpoznania wg klasyfikacji
ORPHA 636: neurofibromatozy typu 1 (NF1), wraz z jej postaciami
allelicznymi;

2) schwannomatoz zaleznych od wariantéw patogennych w genach NF2,
SMARCB1 lub LZTR1 oraz postaci mozaikowych (zwtaszcza mutacje de
novo) i spetniajacych kryteria diagnostyczne, ale bez okre$lonego wariantu
patogennego.

3. Decyzje o objeciu $wiadczeniem podejmuje lekarz osrodka koordynujacego po
wyrazeniu zgody przez $wiadczeniobiorce/opiekuna $wiadczeniobiorcy na objecie
opieka specjalistycznym swiadczeniem opieki koordynowanej

Zakres Swiadczenie obejmuije:

Swiadczenia 1. Porade pierwszorazowa - kwalifikujaca, obejmujaca:

1) ocene dotychczasowego przebiegu choroby oraz ocene dokumentacji
medycznej pacjenta, potwierdzenie lub weryfikacje rozpoznania i okreslenie
zasad dalszego postepowania diagnostyczno-terapeutycznego - dotyczy
Swiadczeniobiorcow do 18. roku zycia,

2) ocene wskazan do objecia opieka koordynowang, opracowanie
indywidualnego planu opieki, udzielenie poradnictwa genetycznego oraz
wydanie zalecen dotyczacych dalszego postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego lekarzom sprawujacym opieke nad pacjentem w ramach
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POZ lub AQS, wraz z odnotowaniem ich w dokumentacji medycznej pacjenta
- dotyczy $wiadczeniobiorcéw w wieku 18 lat i powyzej.
Porade kompleksowa (dotyczy $wiadczeniobiorcéw do 18. roku zycia) - udzielang
tylko po uzyskaniu wynikéw badan diagnostycznych dodatkowych wykonywanych
poza osrodkiem koordynujacym, obejmujaca catosciowa ocene sytuacji klinicznej
pacjenta oraz podjecie decyzji o objeciu go statg opieka koordynowana lub
dyskwalifikacji z opieki.
Porade monitorujaca realizowana:
1) co 1-1,5 roku u $wiadczeniobiorcéw ponizej 18 r.z.,
2) co 2-3lata u $wiadczeniobiorcow w wieku 18 lat i powyzej,
3)  zuwzglednieniem indywidualnych wskazan klinicznych.

Porada obejmuje:

a) petne badanie przedmiotowe z pomiarem cisnienia tetniczego krwi,

b)  badania laboratoryjne obejmujace co najmniej: morfologie
wieloparametrowa z rozmazem, OB, ocene stezenia 25(0OH)D, aktywnosci
LDH, ALP, TSH i fT4 i CK,

c)  USG jamy brzusznej,

d) podstawowa ocene rozwoju fizycznego, ptciowego i funkcjonowania
poznawczego, odpowiednio do wieku pacjenta,

e) ocene przebiegu choroby podstawowej, wystepowania i progresji powiktan
oraz skutecznosci dotychczasowego postepowania,

f)  ocene stanu neurologicznego i psychicznego,

g) ocene sytuacji socjalnej i zawodowej pacjenta, odpowiednio do jego wieku
oraz stanu klinicznego;

realizowana w ramach ponizszych typéw:

—  Porada monitorujaca typu | - z wykonanym MR do dwéch odcinkéw ciata w
ramach osrodka. Realizowana w przypadku pacjentéw, u ktérych ocena
istniejacych zmian i prowadzenie protokotu badania MR wymaga udziatu
radiologa doswiadczonego w zakresie komplikacji NF, albo

—  Porada monitorujaca typu Il - bez badania MR w osrodku, z oceng wyniku
badania wykonanego przez pacjenta poza osrodkiem koordynujacym,

z zachowaniem pozostatych elementéw badania przesiewowego, realizowana u
Swiadczeniobiorcéw bez powaznego problemu medycznego, wymagajacych
wytacznie profilaktycznego monitorowania, albo

—  Porada monitorujaca typu lll - z wykonanym MR do dwéch odcinkéw ciata w
znieczuleniu ogdlnym (konieczna ze wzgledu na wynikajace z istoty choroby
zaburzenia zachowania i ograniczenia intelektualne).

Porade konsultacyjng w trybie pilnym - realizowang w sytuacjach wymagajacych
niezwtocznej oceny specjalistycznej ze wzgledu na stan kliniczny pacjenta lub
podejrzenie wystapienia powiktan choroby; Porada obejmuje ocene zgtaszanych
objawoéw i zagrozen na podstawie informacji przekazanych przez pacjenta, jego
opiekundw lub lekarza sprawujacego opieke nad pacjentem, w tym skierowanie do
dalszej diagnostyki lub leczenia w ramach $wiadczen odrebnych w przypadku
zaistnienia takiej koniecznosci.

Udzielanie kompleksowych konsultacji wielospecjalistycznych

1)  w przypadku $wiadczeniobiorcéw do 18. r.z. zapewnienie w lokalizacji lub na
podstawie umowy o podwykonawstwo, konsultaciji:

a) lekarza specjalisty w dziedzinie radiologii i diagnostyki obrazowej, z co
najmniej 2-letnim doswiadczeniem w zakresie sporzadzania oceny lub
opisu zmian w NF/RAS,

b) lekarza specjalisty w dziedzinie neurologii dzieciecej,

c) lekarza specjalisty w dziedzinie psychiatrii dzieci i mtodziezy,

d) lekarza specjalisty w dziedzinie chirurgii dzieciecej, z co najmniej 2-letnim
doswiadczeniem w leczeniu nowotwordéw,

e) lekarza specjalisty w dziedzinie neurochirurgii dzieciecej, z co najmniej 2-
letnim do$wiadczeniem w leczeniu nowotworoéw,

f)  lekarza specjalisty w dziedzinie endokrynologii i diabetologii dzieciecej,

g) lekarza specjalisty w dziedzinie otorynolaryngologii dzieciecej z badaniem
audiometrycznym.

W dostepie:

h) lekarza specjalisty w dziedzinie ortopedii i traumatologii narzadu ruchu,

i) lekarza specjalisty w dziedzinie okulistyki dzieciecej.
2)  w przypadku $wiadczeniobiorcéw w wieku 18 lat i powyzej zapewnienie w
lokalizacji lub na podstawie umowy o podwykonawstwo, konsultacji:
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a) lekarza specjalisty w dziedzinie radiologii i diagnostyki obrazowej, z
doswiadczeniem w zakresie sporzadzania oceny lub opisu zmian
wystepujacych w NF-1,

b) lekarza specjalisty w dziedzinie neurologii,

c) lekarza specjalisty w dziedzinie chirurgii ogdlnej,

W dostepie:

d) lekarza specjalisty w dziedzinie chirurgii onkologicznej,

e) lekarza specjalisty w dziedzinie chirurgii plastycznej,

f)  lekarza specjalisty w dziedzinie neurochirurgii

g) lekarza specjalisty w dziedzinie dermatologii,

h) lekarza specjalisty w dziedzinie endokrynologii,

i) lekarza specjalisty w dziedzinie diabetologii,

j) lekarza specjalisty w dziedzinie psychiatrii,

k) lekarza specjalisty w dziedzinie otorynolaryngologii, z badaniem
audiometrycznym,

I)  lekarza specjalisty w dziedzinie ortopedii i traumatologii narzadu ruchu,

m) lekarza specjalisty w dziedzinie okulistyki.

W ramach porady kompleksowej, monitorujacej oraz porady udzielanej w trybie
pilnym mozliwa jest realizacja kompleksowej konsultacji specjalistycznej:

1) typul - obejmujacej od 1 do 3 konsultacji specjalistycznych, albo

2) typu ll - obejmujacej od 4 do 6 konsultacji specjalistycznych, albo

3) typu lll - obejmujacej powyzej 6 konsultacji specjalistycznych.
Porade telemedyczng (z wykorzystaniem systemdw teleinformatycznych lub
systemow tacznosci) realizowang w uzasadnionych klinicznie przypadkach,
obejmujaca konsultacje specjalistyczng lub ocene przebiegu choroby i jej powiktan
pod warunkiem udokumentowania jej przebiegu oraz wydanych zalecen w
dokumentacji medycznej pacjenta.
Koordynacje opieki -obejmujaca planowanie i organizacje procesu diagnostyczno-
terapeutycznego, monitorowanie realizacji indywidualnego planu opieki,
zapewnienie ciggtosci opieki miedzy swiadczeniodawcami oraz okresowy, w tym
zdalny (telemedyczny), nadzér nad przebiegiem choroby i wystepowaniem jej
powiktan.

Wyposazenie w
sprzeti
aparature
medyczna

Swiadczeniodawca dysponuje sprzetem, aparatura medyczna oraz infrastruktura
techniczng umozliwiajaca wykonywanie badan diagnostycznych niezbednych do
prowadzenia kompleksowej i koordynowanej opieki nad pacjentami z NF/RAS,
adekwatnych do zakresu swiadczenia.

Dostepnos¢
badan lub
procedur

medycznych

W miejscu udzielania $wiadczen zapewnia sie mozliwos¢ wykonania:

1.

badan obrazowych, w tym USG, RTG, TK oraz MR, wraz z mozliwoscig konsultacji
wynikéw przez lekarza specjaliste w dziedzinie radiologii i diagnostyki obrazowej
posiadajacego doswiadczenie w diagnostyce i monitorowaniu zmian zwigzanych z
neurofibromatozami,

badan laboratoryjnych wykonywanych w medycznym laboratorium
diagnostycznym wpisanym do ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw
Laboratoryjnych, w szczegdlnosci: biochemicznych, hematologicznych,
hormonalnych i markeréw nowotworowych,

badan histopatologicznych,

badan z zakresu genetyki medycznej z wykorzystaniem metod sekwencjonowania
nowej generacji (NGS, MLPA/CNV).

Pozostate
wymagania
organizacyjne

Osrodek zapewnia koordynacje opieki, rozumiang jako realizacja zadan
organizacyjnych i administracyjnych, zwigzanych z organizacja opieki, w tym
monitorowanie przebiegu procesu diagnostyczno-terapeutycznego
$wiadczeniobiorcy, obejmujacych w szczegdlnosci ustalanie termindéw wizyt, badan
diagnostycznych i konsultacji specjalistycznych, zapewnienie przeptywu informacji
pomiedzy uczestnikami procesu leczenia oraz nadzér nad prowadzeniem i
kompletnoscia dokumentacji medycznej.

Koordynacja opieki realizowana jest przez personel osrodka

taczny wymiar zatrudnienia personelu realizujgcego koordynacje opieki odpowiada
co najmniej 1 etatowi, w tym wymiar zatrudnienia lekarza osrodka koordynujacego
odpowiada co najmniej 0,25 etatu.

Wskazniki
realizacji
$Swiadczenia

Odsetek pacjentow, u ktérych swiadczenia, konsultacje oraz badania diagnostyczne
przewidziane w indywidualnym planie opieki zostaty zrealizowane zgodnie z
okreslonym harmonogramem.

Odsetek nowych, klinicznych powiktan neurofibromatoz lub pokrewnych rasopatii
wykrytych w ramach planowego monitorowania pacjentéw objetych opieka
koordynowana.
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3. Odsetek pacjentéw lub ich opiekunéw prawnych pozytywnie oceniajgcych
organizacje i koordynacje specjalistycznej opieki z wykorzystaniem narzedzi oceny
satysfakgiji.

Komentarz AOTMIT:

Zakres $wiadczenia w odniesieniu do populacji oséb dorostych zostat pierwotnie w KSOZ ograniczony wytacznie
do pacjentéw z rozpoznaniem NF 1. Dostepne wytyczne praktyki klinicznej nie wskazujg jednak na zasadnos¢ ograniczenia
dostepu do $wiadczenia w populacji oséb dorostych wytacznie do pacjentéw z rozpoznaniem NF1. Uwzgledniajac dane
epidemiologiczne, nalezy oczekiwad, ze liczebnos¢ populacji dorostych pacjentéw kwalifikujacych sie do $wiadczenia
w wyniku rozszerzenia wskazan bedzie niewielka, co wynika z faktu, ze pozostate typy neurofibromatozy stanowig okoto
4% wszystkich przypadkéw neurofibromatozy.

Ponadto ujednolicono rodzaje porad przewidzianych dla pacjentéw pediatrycznych i dorostych, modyfikujac zapis
dotyczacy porady monitorujacej w stosunku do rozwiazania przedstawionego w Karcie Swiadczenia Opieki Zdrowotnej.
Brzmienie poszczegdlnych zapiséw dostosowano réwniez do terminologii stosowanej w obowigzujgcych aktach prawnych.
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28.08.2026r.]
https://www.genturis.eu/I=eng/Assets/20211214_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF2_v1.4_accepted_disclaimer_new-nomenclature.pdf
[dostep: 28.08.2026 1]

ERN GENTURIS 2021b https://genturis.eu/I=eng/Guidelines-and-pathways.html [dostep: 28.08.2026 r.]
chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://genturis.eu/I=eng/Assets/20210926_ERN-GENTURIS_Care-
Pathway_SWN_version-1.3_accepted_new-nomenclature.pdf [dostep: 28.08.2026 r.]

AAP 2019 AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS, Health Supervision for Children With Neurofibromatosis Type 1 2019
https://publications.aap.org/pediatrics/article/143/5/€20190660/37168/Health-Supervision-for-Children-
With?autologincheck=redirected[dostep: 28.08.2026r.]

PTOHD 2019 Polskiego Towarzystwa Hematologii i Onkologii Dzieciecej, Polski standard medycznej opieki koordynowanej dla dzieci z
neurofibromatozami 2019 https://onkologia-
dziecieca.pl/upload/standardy/STANDARDY %20PRZEGL%C4%84D%20PEDIATRYCZNY%202019/POLSKI%20STANDARD%20MEDYC
ZNEJ%200PIEKI%20KOORDYNOWANEJ%20DLA%20DZIECI%20Z%20NEUROFIBROMATOZAMI.pdf,[dostep: 28.08.2026 r.]

ACMG 2018 American College of Medical Genetics and Genomics, Care of adults with neurofibromatosis type 1: a clinical practice resource of the
American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) 2018,
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1098360021018311?via%3Dihub[dostep: 28.08.2026 r.]

Woczesniejsze oceny i opracowania AOTMIT

Rekomendacja nr https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2023/024/REK/2023%2006%2012%20BP%20Rekomendacja%20nr%2063_2023_Kosel

63/2023 z dnia 12 ugo_egz_do_publikacji_REOPTR.pdf [dostep: 07.08.2026 r.]

czerwca 2023 r.

Stanowisko Rady https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2023/024/SRP/U_23_171_s_62_Koselugo_selumetynib_w%20ref_prop_zacz.pdf [dostep:
Przejrzystosci nr 07.08.2026r.]

62/2023 z dnia 12

czerwca 2023 roku

Opinia Rady https://bip.aotm.gov.pl/assets/files/wykaz_tli/2022/ORP.pdf [dostep: 07.08.2026 r]

Przejrzystosci nr

25/2022 z dnia 21

lutego 2022 roku

Wykaz TLI 2026 Opracowanie analityczne. Ezmekly (mirdametynib) we wskazaniu: w leczeniu objawowych, nieoperacyjnych nerwiakowtokniakéw
splotowatych u dorostych pacjentéw i dzieci w wieku 2 lat i starszych z neurofibromatoza typu 1; https://bip.aotm.gov.pl/tli/9522-wykaz-tli-
20267?highlight=WyJuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3pcd TAXMDUILCJUuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3p5liwibmV1cm9maWlyb21hdG96YW1pllO=
[dostep: 07.08.2026 r.]

0T.423.1.8.2023 Analiza weryfikacyjna. Wniosek o objecie refundacja leku Koselugo (selumetynib) w ramach programu lekowego: ,Leczenie chorych z
nerwiakowtdkniakami splotowatymi w przebiegu neurofibromatozy typu 1 (NF1) (ICD-10: Q85.0)

https://bip.aotm.gov.pl/zlecenia-mz-2023/1005-materialy-2023/8025-24-2023-
Zlc?highlight=WyJuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3pcd TAXMDUILCJuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3p5liwibmV1cm9maWlypb21hdG96YW1pllO=
[dostep: 07.08.2026 r.]

Wykaz TLI 2022 Opracowanie analityczne. Koselugo (selumetynib) we wskazaniu: leczenie objawowych, nieoperacyjnych nerwiakowtokniakdw splotowatych
(ang. plexiform neurofibromas, PN) u dzieci i mtodziezy w wieku 3 lat i starszych z neurofibromatoza typu 1 (NF1).;
https://bip.aotm.gov.pl/tli/7669-wykaz-tli-
2022?highlight=WyJuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3pcd TAXMDUILCJuZXVyb2ZpYnJvbWFOb3p5liwibmV1cm9maWlyb21hdG96YW1pllO=
[dostep: 07.08.2026 r.]

Analiza kliniczna

Ju2025 Juss, et al. BMJ Open Quality 2025;14:e003383. doi:10.1136/bmjog-2025-003383https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/40876937/, [dostep:

22.09.2026r.]

Rozwiazania organizacyjne w innych krajach

Australia https://www.ctf.org.au/clinics [dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Pages/Clinician-Resources.aspx#neuro [dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/RNSH_NF_Clinic_Referral_Criteria.pdf [dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/NF1-combined-review-checklist.pdf [dostep 27.08.2026 r]

Belgia https://www.inami.fgov.be/SiteCollectionDocuments/liste_umn_2025.pdf [dostep: 26.08.2026 r.]

https://www.health.belgium.be/sites/default/files/media/files/2026-02/planmr_grandpublic.pdf [dostep: 26.08.2026 r.]
https://www.erasme.be/sites/default/files/trajet_de_soins_nf1.pdf [dostep 26.08.2026 r.]

Estonia https://www.lastefond.ee/toetame-tuk-hhkk/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/tutvustus/kuidas-kompetentsikeskus-tootab/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.kliinikum.ee/yhendlabor/kasiraamat/parilike-haiguste-ja-riskialleelide-uuringud/ [dostep: 03.09.2026 r.]

chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://www.sm.ee/sites/default/files/content-
editors/eesmargid_ja_tegevused/Tervis/Tervishoiususteem/harvikhaiguste_arengukava_en.pdf [dostep: 28.08.2026 r.]

Francja http://www.has-sante.fr/ [dostep: 26.08.2026 r.]
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3598549/fr/schwannomatoses-non-nf2 [dostep: 04.09.2026 r.] , https://www.aideaucodage.fr/ccam
[dostep 26.08.2026 .

Kanada https://www.canada.ca/en/health-canada/services/health-services-benefits/strategy-drugs-rare-diseases.html [dostep 2.09.2026 r.]

https://www.canada.ca/en/health-canada/corporate/transparency/health-agreements/shared-health-priorities/drugs-for-rare-diseases-
bilateral-agreements/common-list-drugs.html [dostep 2.09.2026 r.]

https://www.chumontreal.qc.ca/repertoire/centre-dexpertise-neurofibromatose [dostep 2.09.2026 r.]
https://www.chusj.org/en/Care-Services/N/Neurofibromatosis [dostep 2.09.2026 r.]
Litwa https://www.e-tar.It/portal/It/legalAct/2c611e00614311efafbb8694c098bac5?utm_ [dostep: 31.08.2026 r.]

https://sam.Irv.It/uploads/sam/documents/files/Komisijos%20ir%20darbo%20grup%C4%97s/Cernobylis/RETOS%20LIGOS%20-
%20metodika%20-%20galutin%C4%97.pdf?utm_ [dostep: 31.08.2026 r.]
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Niemcy https://www.g-ba.de/ [dostep 26.08.2026 r.]
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/begriffe-von-a-z/n/namse [dostep 26.08.2026 r.]
https://bv-nf.de/nf-zentren [dostep 26.08.2026 r.]

https://www.helsenorge.no/en/about-helsenorge/ [dostep 01.09.2026 r.]

Norwegia
https://www.helsenorge.no/nn/sjeldne-diagnoser/kompetansesentrene/?utm_ [dostep 01.09.2026 r.]
https://frambu.no/diagnose/#bokstav-N [dostep: 01.09.2026 r.]
Stowacja https://sazch.sk/narodny-program-zdravotnej-starostlivosti-o-pacientov-so-zriedkavymi-chorobami-do-roku-2030/ [dostep 28.08.2026 r.]
Szwecja https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-

halsotillstand/neurofibromatos-typ-1/ [dostep: 27.08.2026 r.]
https://csdsamverkan.se/csd-i-sverige/sjukvardsregionala-centrum-for-sallsynta-diagnoser/csd/2021-05-09-csd-vast [dostep: 27.08.2026 r.]
https://www.sahlgrenska.se/om-sjukhuset/organisation/centrumbildningar/csdvast/expertteam/arftliga-
tumorsyndrom/neurofibromatoser/expertteamet/ [dostep: 27.08.2026 .]
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/ [dostep: 27.08.2026 1]
https://www.regeringen.se/informationsmaterial/2026/06/samordnat-stod-och-jamlik-vard---nationell-strategi-for-sallsynta-halsotillstand-
20262030 [dostep: 27.08.2026 1]

USA https://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.ctf.org/about-ctf/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://cdmrp.health.mil/nfrp/consortium/site Details?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]
Wiochy https://salute.regione.emilia-romagna.it/assistenza-ospedaliera/malattie-rare/percorsi-specifici-e-reti-hub-spoke [dostep: 27.08.2026 r.]

https://servizissiir.regione.emilia-
romagna.it/deliberegiunta/serviet/AdapterHTTP?action_name=ACTIONRICERCADELIBERE&operation=leggi&cod_protocollo=GPG/2015/
563&ENTE=1 [dostep 27.08.2026 1]

Wielka Brytania https://www.england.nhs.uk/commissioning/spec-services/ [dostep 01.09.2029 r.]
https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/ [dostep 01.09.2029 r.]
https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/ [dostep 01.09.2029 r.]

Pozostate zrodta
GUS 2023 https://stat.gov.pl/obszary-tematyczne/ludnosc/prognoza-ludnosci/prognoza-ludnosci-na-lata-2023-2060,11,1.html [dostep: 28.09.2026 ]
Sprawozdanie NFZ Sprawozdanie NFZ z realizacji programu pilotazowego w zakresie koordynowanej opieki medycznej nad chorymi

z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami, pismo znak: NFZ-DSOZ-WSKP.651.2.2026 2026.331572.JGA z dnia 29.07.2026 r.
[dostep: 13.08.2026 r.]
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