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Gdansk, 7 wrzesnia 2023

Szanowny Panie Premierze,

jako obywatele 1 organizacje zrzeszone w ruchu spolecznym na rzecz chorob
rzadkich 1 genetycznych ReGENeracja zwracamy sie do Pana z apelem:

1. 0 jak najszybsze ustanowienie listy choréb rzadkich 1 genetycznych dla
Zespotow orzekajacych o niepelnosprawnosci i stopniu niepetnosprawnosci
Zgodnie z propozycja lekarzy-genetykow z Polskiego Towarzystwa Genetyki
Czlowieka;

2. 0 Jak najszybsze konsultacje spoteczne dotyczace formularza 1 innych
narzedzi stuzacych do ustalania poziomu potrzeby wsparcia zgodnie z
Ustawag o Swiadczeniu wspierajacym.

ReGENeracja to ruch osob z chorobami wrodzonymi, w tym rzadkimi |
genetycznymi, rodzicow dzieci z takimi schorzeniami, a takze innych osob
wspierajacych tych, ktérzy przez zaburzenia rozwoju i anomalie genetyczne mierzyc
sie musza z wieloma trudnosciami w codziennym zyciu. Niestety, nalezy do nich
polski system orzekania o niepelnosprawnosci | je] stopniu, ktory wbrew aktualne
wiedzy medyczne] wymusza wielokrotne stawianie sie na komisjach osobom z
potwierdzonymi  molekularnie, nieuleczalnymi, ciezkimi 1 postepujacymi
schorzeniami, ktére radykalnie ograniczajg funkcjonowanie spoleczne dotknietych
nimi 0s6b. To niepotrzebna udreka i skandal, ktéremu nalezy potozyE kres: nie da
sie przeciez symulowac choroby genetyczne] potwierdzone] molekularnie.

Temu celowi stuzyé ma narzedzie wspomagania decyzji dla komisji orzekajacych,
Znane jako tzw. lista chordéb rzadkich. Powstala, by wesprzec lekarzy orzecznikow |
komisje orzekajace o niepelnosprawnosci oraz o stopniu niepetnosprawnosci w
rozpatrywaniu wnioskow skladanych przez pacjentéw z chorobami genetycznymi.
Obejmuje ona te choroby genetyczne, w przypadku ktorych wystepuje potrzeba
state] lub diugotrwate] opieki innych oséb innych oséb w zwiazku z niezdolnoscia do
samodzielne] egzystenc)ji. Na liscie ujeto te jednostki chorobowe, w ktorych nie
wystepuje zroznicowany przebieg kliniczny, a znaczne ograniczenia funkcjonowania
I koniecznos¢ opieki przekraczajace] wymiar charakterystyczny dla danego wieku
wystepuja od urodzenia lub ujawniaja sie we wczesnym dziecinstwie, majg trwaly,
czesto postepujacy przebieg, zagrazajac zyciu | zdrowiu dotkniete] nimi osoby. W
przypadku wskazanych choréb orzeczenie powinno byé wystawiane do 16 roku
Zycia, a po 16 roku zycia — bezterminowo.



MNalezy podkreslic, ze wyze] wymienione kryteria powoduja, ze lista ta nie jest
kompletna ani wyczerpujaca. W wielu innych chorobach genetycznych duze
Zroznicowanie przebiegu wymaga okreslenia stanu klinicznego | funkcjonalnego
kazdego chorego. W przypadku niejasnosci | watpliwosci zespoly orzekajace
powinny zwracac sie o pomoc do osrodkow klinicznych prowadzacych poradnie
genetyczne lub do Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka, aby otrzymac
wiasciwg interpretacje stanu pacjenta — wnioskodawcy.

Takze wszystkie narzedzia 1 instrukcje dotyczace sSwiadczenia wspierajacego
powinny by¢ konsultowane z naszym Srodowiskiem | uwzgledniaé wiedze o
problemach rozwojowych 1 funkcjonalnych osob z chorobami rzadkimi |
genetycznymi. W innym przypadku ciezko dosSwiadczone przez los osoby z
chorobami genetycznymi zostang po raz kolejny skrzywdzone | pozbawione
niezbednego Im wsparcia.

Z wyrazami szacunku,

Ruch Spoteczny ReGENeracia,

"Dorotkowo” Fundacja na rzecz Doroty Targowskiej 1 Jej Przyjaciot
AMICUS Fundacja tuszczycy i £Z25

Dolnoslaskie Koto Przyjacior Dzieci z Fenyloketonurig

Fundacja "Rodzina Efa X"

Fundacja Oswoic Miopatie

Fundacja Parent Project Muscular Dysirophy.

Fundacja Potrafie Pomdc Na Rzecz Dzieci Niepetnosprawnych z Wadami

Rozwojowymi

Fundacja galemander

Fundacja StopRuchenne
Fundacja Wspierania Rozwoju JA TEZ

MATIO Fundacja Pomocy Rodzinom i Chorym na Mukowiscydoze
Ogolnopolskie Stowarzyszenie Osob z Zespotem Retta

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Pradera-Williego,
Polskie Towarzystwo Chorob Nerwowo-Miesniowych O/R w Poznaniu
Stowarzyszenie 22q11 Polska

Stowarzyszenie Chorych na Zespot Silvera.i Rusella.

Stowarzyszenie dla Osdéb z Niepelnosprawnosciami Talent Top

Stowarzyszenie Marfan Polska



Stowarzyszenie Neurafibromatozy Polska

Stowarzyszenie Rodzin | Opiekunow Osob z Zespolem Downa Bardzie] Kochani
Stowarzyszenie Zespotu Williamsa

Stowarzyszenie Chorych na Stwardnienie Guzowata

Stowarzyszenie Rodzin | Przyjaciét Dzieci z Zespotem Downa Iskierka
Federacja Pacjentow Polskich

AMICUS Fundacja tuszczycy 1 £25

Fundacja Pomost Nadziei

Fundacja Toska 1 Przyjaciele

Fundacja Wspierania Integracji Osob Niepelnosprawnych Strefa Integracyi
Fundacja Po Mojemu w Krakowie

Fundacja "Dla Nich"

Fundacja Edukacji | Dziatan Spotecznych

Fundacja EB Polska

Fundacja Odzyska] Nadzieje

Fundacja Pomost Nadziei

Fundacja M AP A. Obywatelska

Fundacja Energil Spoteczne] | Dobrych Prakiyk BATERIA

Pomaorska Sie¢ Centrow Organizacii Pozarzadowych

Fundacja HoHaHe

Stowarzyszenie EDUQ

Fundacja Fantom

Fundacja Rare Diseases.



