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ZASADY 9

1. Badania przesiewowe powinny wskazywac mozliwosci pomocy noworodkom i ich rodzinom w jak najszerszym zakresie. Badania
te powinny identyfikowac choroby, ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢, w tym choroby uleczalne. 9

2. Badania przesiewowe noworodkéw powinny by¢ zorganizowane jako system z jasno okreslonymi rolami, obowigzkami,
odpowiedzialnoscig i schematami komunikacji, ktore sg wpisane w narodowy system ochrony zdrowia i uznane jako mechanizm do
wczesnej diagnozy chorob, ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢ w ramach szerszego schematu opieki. 10

3. Rodzina noworodka zdiagnozowanego poprzez badania przesiewowe powinna otrzyma¢ pomoc psychologiczng, spoteczng i
ekonomiczng od odpowiednich krajowych organéw opieki zdrowotnej. 11

4. Wszyscy interesariusze powinni uczestniczy¢ w roznych etapach badan przesiewowych noworodkow. 11

5. Potrzebne jest transparentne i skuteczne kierowanie rozszerzeniem programoéw badan przesiewowych noworodkow. Kazdy
kraj/region powinien miec jasno zdefiniowany, transparentny, niezalezny, bezstronny i oparty o dowody proces podejmowania
decyzji jakie schorzenia s3 objete programem badan przesiewowych noworodkoéw, ktory uwzglednia wszystkich interesariuszy. 12

6. Kierowanie programami badan przesiewowych noworodkéw powinno byc¢ bezposrednie, kompleksowe, transparentne i
odpowiedzialne przed krajowymi organami. 12

7. Proces oceny wtaczania/wytaczania chordb do/z programu badan przesiewowych noworodkéw powinien by¢ oparty na
najlepszych dostepnych dowodach odzwierciedlajacych dane dotyczace ekonomiki zdrowia, ale nie determinowane wytacznie przez
ekonomike zdrowia. 13

8. Informowanie i edukowanie wszystkich interesariuszy o chorobach rzadkich i catym procesie badan przesiewowych noworodkow
jest niezbedne dla szerokiego i sprawiedliwego wdrazania programoéw badan przesiewowych noworodkow. 13
9. Europejskie standardy dotyczace harmonogramu, metod poboru probek, dalszej opieki oraz informacji udzielanych pacjentom
s3 niezbedne, aby zagwarantowa¢ jednolitoé¢ i jakos¢ podczas catego procesu. 15

10. Prébki z kroplami krwi powinny by¢ przechowywane z krajowych biobankach w celu kontroli jakosci oraz w celach naukowych
jednoczesnie zapewniajac odpowiedni dostep do danych oraz solidne zabezpieczenie ochrony danych i prywatnosci. 14

11. Stowarzyszone osrodki Europejskich Sieci Referencyjnych powinny zostac zintegrowane w schematy opieki réznych systemow
opieki zdrowotnej i powinny by¢ uprzywilejowanymi partnerami w przedstawianiu zalecen dotyczacych polityk badan
przesiewowych noworodkoéw. 15
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PODSTAWOWE ZASADY PROWADZENIA BADAN

PRZESIEWOWYCH NOWORODKOW

1. Badania przesiewowe powinny wskazywac mozliwosci pomocy noworodkom i ich rodzinom
w jak najszerszym zakresie. Badania te powinny identyfikowac choroby, ktérych skutkom
mozna przeciwdziata¢, w tym choroby uleczalne.

2. Badania przesiewowe noworodkéw powinny byc¢ zorganizowane jako system z jasno
okreslonymi rolami, obowigzkami, odpowiedzialnoscig i schematami komunikacji, ktére sa
wpisane w narodowy system ochrony zdrowia i uznane jako mechanizm do wczesnej
diagnozy chorob, ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢ w ramach szerszego schematu
opieki.

3. Rodzina noworodka zdiagnozowanego poprzez badania przesiewowe powinna otrzymac
pomoc psychologiczng, spoteczng i ekonomiczng od odpowiednich krajowych organow
opieki zdrowotnej.

4. Wszyscy interesariusze powinni uczestniczy¢ w roznych etapach badan przesiewowych
noworodkow.

5. Potrzebne jest transparentne i skuteczne kierowanie rozszerzeniem programow badan
przesiewowych noworodkéw. Kazdy kraj/region powinien mie¢ jasno zdefiniowany,
transparentny, niezalezny, bezstronny i oparty o dowody proces podejmowania decyzji jakie
schorzenia s3 objete programem badan przesiewowych noworodkdw, ktory uwzglednia
wszystkich interesariuszy.

6. Kierowanie programami badan przesiewowych noworodkéw powinno by¢ bezposrednie,
kompleksowe, transparentne i odpowiedzialne przed krajowymi organami.

7. Proces oceny wtaczania/wytaczania chorob dofz programu badan przesiewowych
noworodkdw powinien by¢ oparty na najlepszych  dostepnych  dowodach
odzwierciedlajgcych dane dotyczace ekonomiki zdrowia, ale nie determinowane wytgcznie
przez ekonomike zdrowia.

8. Informowanie i edukowanie wszystkich interesariuszy o chorobach rzadkich i catym procesie
badan przesiewowych noworodkow jest niezbedne dla szerokiego i sprawiedliwego
wdrazania programoéw badan przesiewowych noworodkdw.

9. Europejskie standardy dotyczace harmonogramu, metod poboru prébek, dalszej opieki oraz
informacji udzielanych pacjentom sa niezbedne, aby zagwarantowac jednolitos¢ i jakos¢
podczas catego procesu.

10. Probki z kroplami krwi powinny by¢ przechowywane z krajowych biobankach w celu kontroli
jakosci oraz w celach naukowych jednoczesnie zapewniajgc odpowiedni dostep do danych
oraz solidne zabezpieczenie ochrony danych i prywatnosci.

11. Stowarzyszone osrodki Europejskich Sieci Referencyjnych powinny zosta¢ zintegrowane w
schematy opieki réznych systemow opieki zdrowotnej i powinny by¢ uprzywilejowanymi
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partnerami w przedstawianiu zalecen dotyczacych polityk badan przesiewowych
noworodkow.

1 WSTEP

Prawo dziecka do najwyzszego mozliwego poziomu zdrowia jest zawarte w przepisach dotyczacych
praw cztowieka, ktore sg ustanowione i uznane na poziomie globalnym. W Powszechnej Deklaracji
Praw Cztowieka Organizacja Narodow Zjednoczonych ogtosita, ze “dziecko ma prawo do specjalnej
opieki i pomocy”. W szczegdlnosci Konwencja ONZ o Prawach Dziecka (ang. the UN Convention on
the Rights of the Child) uznaje, ze “kazde dziecko ma niezbywalne prawo do zycia” (artykut 6) oraz
stwierdza, ze “Panstwa-Strony bedg dazyty do zapewnienia, aby zadne dziecko nie byto pozbawione
prawa dostepu do tego rodzaju opieki zdrowotnej” oraz ze “beda dazyty do petnej realizacji tego
prawa... zmniejszenia smiertelnosci wsrdd noworodkow i dzieci;...rozwoju profilaktycznej opieki
zdrowotnej” (artykut 24)*.

W niedawno opublikowanych Standardach dotyczqcych poprawy jakosci opieki dla chorych
noworodkow oraz z niskg masq urodzeniowg w placéwkach opieki zdrowotnej (ang. Standards for
Improving the Quality of Care for Small and Sick Newborns in Health Facilities?) Swiatowa
Organizacja Zdrowia przypomniata o koniecznosci respektowania, ochrony i realizacji praw
noworodkdw bez dyskryminacji, wraz z zachowaniem godnosci przez caty czas i w kazdych
warunkach podczas opieki, transportu i dalszej opieki.

Specjalny sprawozdawca ONZ ds. powszechnego prawa do korzystania z najwyzszych dostepnych
standardow zdrowia (OHCHR), Dainius Puras, przypomniat, ze kazde dziecko ma prawo do zycia i
przezycia, do ochrony przed trudnosciami we wczesnym dziecinstwie oraz ze dzieci z chorobami
rzadkimi nie powinny by¢ dyskryminowane, poniewaz one réwniez maja prawo do wysokiej jakosci
leczenia, opieki i wsparcia (Dainius Puras (2017) The Right to Health and Rare Diseases)?

! https://www.ohchr.org/en/professionalinterest/pages/crc.aspx

2 World Health Organization. Standards for Improving the Quality of Care for Small and Sick Newborns in Health Facilities. 2 wrzesnia 2020
https://www.who.int/publications/i/item/9789240010765

3 http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rdi/2.Puras%20Presentation-%20Rare%20diseases.pptx

Db a2y 5/18

o X
x EURORDIS
t RARE DISEASES EUROPE Podstawowe zasady prowadzenia badan przesiewowych noworodkow EURORDISUHG


https://www.ohchr.org/en/professionalinterest/pages/crc.aspx
https://www.ohchr.org/en/professionalinterest/pages/crc.aspx
https://www.who.int/publications/i/item/9789240010765
https://www.who.int/publications/i/item/9789240010765
http://download2.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rdi/2.Puras%20Presentation-%20Rare%20diseases.pptx

\v

3 ¥

/,f A TP

Szacuje sie, ze 72% choréb rzadkich ma podtoze genetyczne i prawie 70% chorob rzadkich zaczyna
sie wytacznie w dziecinstwie (do 88% moze miel poczatek w dziecinstwie, a 18% moze miec poczatek
na réznych etapach zycia, w tym niemowlectwo-dziecinstwo)*. W przypadku wielu choréb rzadkich,
ktédre moga miec charakter postepujacy i przewlekty, objawy moga byc¢ zaobserwowane po
urodzeniu lub we wczesnym dziecifistwie. Badanie przesiewowe noworodkdw w kierunku pewnych
choréb moga w znaczacy sposéb podnies¢ jakos¢ zycia dzieci. Tradycyjne programy badan
przesiewowych noworodkéw w systemie ochrony zdrowia maja na celu zidentyfikowanie
noworodkow z uleczalnymi chorobami, w przypadku ktérych wczesna diagnoza pomaga uniknac
nieodwracalnej utraty zdrowia. Badania przesiewowe umozliwiajg zapobieganie chorobom poprzez
diagnoze ciezkich i rzadkich chordb tak wczesnie, jak jest to mozliwe, aby mogty zosta¢ odpowiednio
leczone, lepiej kontrolowane, a nawet wyleczone. Umozliwia rowniez pacjentom i ich rodzinom
zaplanowanie przysztosci.

Zachodzi znaczne zréznicowanie wewnatrz oraz pomiedzy panstwami w sposobie prowadzenia
badan przesiewowych noworodkéw oraz w zakresie tych programoéw. Ponadto, zréznicowanie w
konsekwencjach dodatniego wyniku badania przesiewowego w réznych krajach, w tym
zréznicowane podejscie do opieki zdrowotnej oraz socjalnego, ekonomicznego i psychologicznego
wsparcia dla rodzin, jest bardzo duze.

4 Nguengang Wakap S, Lambert DM, Olry A, Rodwell C, Gueydan C, Lanneau V, Murphy D, Le Cam Y, Rath A. Estimating cumulative point
prevalence of rare diseases: analysis of the Orphanet database. Eur J Hum Genet 28, 165-173 (2020) doi:10.1038/s41431-019-0508-0
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Dziatania UE w zakresie opieki zdrowotnej muszg uwzgledniac zasade pomocniczosci, kompetencje
i odpowiedzialno$¢ panstw cztonkowskich za organizacje i $wiadczenie ustug zdrowotnych i opieki
medycznej, w tym badania przesiewowe noworodkow. Rada Unii Europejskiej oraz poprzedni
Komitet Ekspertow ds. Chorob Rzadkich zalecity skoordynowane dziatania na poziomie UE
jednoczesnie zachowujac narodowe kompetencjes.

Pomimo tego zalecenia grupa robocza EURORDIS ds. badan przesiewowych noworodkow (patrz
ponizej) zauwaza, ze od tego momentu nie zostaty podjete skoordynowane dziatania na poziomie
UE. Obecnie postep w technikach wykonywania badan przesiewowych oraz zwiekszona mozliwos¢
dotarcia do szerszej populacji noworodkéw wymaga zweryfikowania statusu quo. Istniejg znaczne
réznice pomiedzy politykamii programami badan przesiewowych noworodkéw wsréd krajéw UE, co
ma duzy wptyw na dostep noworodkdéw do wczesnego zapobiegania i mozliwosc poprawy jakosciich
zycia.

Stosownie do powyzszego EURORDIS
powotat  Grupe Robocza ds. Badan
Przesiewowych Noworodkéw, aby opracowac
11 podstawowych zasad, ktére moga zostac
wdrozone na poziomie krajowym, aby
ukierunkowac rozmowy nad polityka oraz
rozwdj programow badan przesiewowych
noworodkdéw. Ten dokument opisuje zasady
przedstawione przez grupe roboczg, dalej
opracowane po konsultacjach z rdéznymi
grupami interesariuszy®, i przedstawia stanowisko konsultowanych pacjentéw z chorobami rzadkimi
dotyczace programdw badan przesiewowych noworodkow.

Grupa Robocza EURORDIS ds. Badan Przesiewowych Noworodkdw wierzy, ze najwyzszy czas
doktadnie rozwazy¢ stosowanie kryteriow Wilsona i Jungera, stworzy¢ zharmonizowane kryteria,
ktdre dziatajg w kontekscie badan przesiewowych noworodkow i moga zostac jednolicie stosowane,
poniewaz zostaty utworzone w takim celu.

Zasadom towarzyszy Wezwanie do dziatania majace na celu powszechne przyjecie podstawowych
zasad oraz opracowanie polityk, ktore s niezbedne na poziomie UE oraz panstw cztonkowskich, aby
zapewni¢ mozliwos¢ skorzystania przez wszystkie noworodki w parnistwach UE z programoéw badan
przesiewowych, tym samym zmniejszajac ogromne nieréwnosci istniejgce w Europie.

5 Zgodnie z Zaleceniem Rady z dnia 8 czerwca 2009 r. w sprawie dziatari w dziedzinie rzadkich choréb panstwa cztonkowskie powinny
“Gromadzi¢ krajowa wiedze specjalistyczng na temat rzadkich chordb i wspiera¢ taczenie jej z wiedza specjalistyczng posiadang przez
europejskich partneréw w celu wspierania: opracowania europejskich wytycznych w sprawie testéw diagnostycznych oraz badan
przesiewowych populacji, z poszanowaniem krajowych decyzji i kompetencji”. Ponadto Komitet Ekspertéow UE ds. Chordb Rzadkich okreslit
obszary, w ktérych wspdtpraca pomiedzy panstwami cztonkowskimi przyniostaby wartos¢ dodang i respektowata zasade pomocniczosci
(Newborn Screening in Europe: Opinion of the EUCERD on Potential Areas of European Collaboration, lipiec 2013).

6 Pomiedzy czerwcem a grudniem 2020 r. zorganizowano wiele rund konsultacji, w tym Rade Stowarzyszen Krajowych, Rade Federacji
Europejskich, okragty stét EURORDIS dla uczestnikdw warsztatow dla firm oraz cztonkdw EURORDIS. Oprdcz konsultacji poprzez gtosowanie
nad zasadami i wezwaniem do dziatania, uczestnicy mogli przedstawi¢ pisemng lub ustng informacje zwrotng, a dokument zostat
odpowiednio zmodyfikowany po kazdej konsultacji uwzgledniajgc wktad oraz poglady przedstawione przez interesariuszy.
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2 WEZWANIE DO DZIALANIA

Pozytywny wptyw badan przesiewowych noworodkdéw i jego znaczacy wktad w zapobieganie
chorobom, leczenie oraz opieke wymaga, zeby wszystkie noworodki w Europie korzystaty z badan w
mozliwym zakresie oraz zeby zlikwidowad obecne znaczne roznice istniejgce w Europie. Programy
badan przesiewowych noworodkéw réznia sie znacznie pomiedzy krajami cztonkowskimi UE i brak
wspdlnego podejscia przyczynia sie do powaznych dysproporcji pomiedzy krajami oraz chorobami.

- B

Zgodnie z zobowigzaniem UE do osiggniecia powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego na jej
terytorium do roku 2030 oraz z Deklaracjg polityczng ONZ w sprawie powszechnego ubezpieczenia
zdrowotnego przyjetg we wrzesniu 2019 r., Grupa Robocza EURORDIS ds. Badan Przesiewowych
Noworodkow wzywa do stworzenia odpowiednich polityk badan przesiewowych noworodkow i do
spojnego podejscia do badan przesiewowych noworodkéw w geograficznej Europie jako sposobu do
zapewnienia egzekwowania praw cztowieka, osiggniecia najwyzszego mozliwego poziomu zdrowia
przez noworodki z chorobami rzadkimi oraz zapewnienia pozytywnego wptywu na zycie
noworodkdw.

Dlatego tez EURORDIS wraz z Grupa Roboczg ds. Badan Przesiewowych Noworodkdw, Rada
Stowarzyszen Krajowych, Radg Federacji Europejskich oraz wszystkimi cztonkami wzywa do:

1) stworzenia grupy roboczej ekspertow na poziomie unijnym ztozonej z przedstawicieli panstw
cztonkowskich, odpowiednich ekspertéw i interesariuszy, aby wcieli¢ w zycie wspotprace w
obszarach w ktorych przyniostaby wartos¢ dodang zachowujac zasade pomocniczosci np.:

- wymiana wiedzy i najlepszych praktyk w zakresie badan przesiewowych noworodkéw w
kierunku chorob rzadkich;
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skanowanie horyzontu w kierunku rozwoju nowych terapii, co umozliwi podjecie decyzji na

czas i opracowanie odpowiednich badan pilotazowych;

zbieranie dowodéw naukowych i danych naturalnego przebiegu choroby dotyczacych

skutecznosci badan pilotazowych lub badan terenowych pod katem wtaczenia konkretnych

chordb do programoéw badan przesiewowych noworodkdw;

powierzenie oceny nowych propozycji badan przesiewowych noworodkéw, kiedy nowe

technologie to umozliwig, wspdlnej ocenie technologii medycznych na poziomie UE;

identyfikacja oraz uzgodnienie kryteriéw i mechanizmoéw rozszerzenia paneli chorob;

opracowanie wytycznych dotyczacych, na przyktad edukacji i szkolenia specjalistow,

komunikacji z rodzicami i opinia publiczna itp.;i

- inne obszary wspotpracy juz zdefiniowane w Opinii Komitetu Ekspertéw UE ds. Chorob
Rzadkich z 2013 roku 2.

Grupa robocza przeanalizuje mozliwos¢ powierzenia koordynacji i funkcji gospodarza

Wspdlnemu Centrum Badawczemu Komisji Europejskiej lub innemu organowi lub agencji na

poziomie UE (w tym Europejskiemu Centrum Zapobiegania i Zwalczania Choroéb - ECDC).

2) Ponadto wzywamy odpowiednie organy i instytucje UE oraz panstwa cztonkowskie UE do
promocji przyjecia Podstawowych Zasad, zataczonych do niniejszego Wezwania do dziatania, a
w szczegolnosci:

e Grupe Sterujacg ds. Promocji i Ochrony Zdrowia (SGPP), jako gtdwnego komitetu
doradczego Komisji Europejskiej w zakresie promocji i ochrony zdrowia oraz leczenia choréb
niezakaznych, do zapoczatkowania wspétpracy w ramach najlepszych praktyk z kilkoma
panstwami cztonkowskich chetnymi do przeprowadzenia pilotazowego programu badan
przesiewowych noworodkéw z wykorzystaniem tych zasad w celu zastosowania ich na
wiekszg skale przez inne panstwa cztonkowskie. W rezultacie SCPP moze zaleci¢ panstwom
cztonkowskim UE uznanie tych zasad jako wsparcia do opracowania i wdrozenia programow
badan przesiewowych noworodkow;

e Komisje Europejskg, w swietle zalecen
SGPP, do wsparcia tych wysitkdw poprzez
poparcie  Podstawowych Zasad jako
najlepszej praktyki opartej na dowodach
naukowych oraz zalecenia ich przyjecia na
poziomie krajowym oraz europejskim;

e rzady panstw cztonkowskich do rozwazenia
przyjecia tych Zasad w celu opracowania i
wdrozenia swoich programéw i polityk
badan przesiewowych noworodkdéw na poziomie krajowym/regionalnym;

3) Grupa robocza rowniez wzywa Parlament Europejski do:

poparcia inicjatyw majacych na celu stworzenie zharmonizowanych programoéw badan
przesiewowych noworodkow w Europie oraz wypetienia istniejacych luk w praktykach prowadzenia
badan przesiewowych noworodkdéw w Europie oraz do dalszego wywierania presji na inne instytucje
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UE poprzez, na przyktad zapytania poselskie zgodnie z. wezwaniem do dziatania promowanym przez

inicjatywe ScreensRare’.

ZASADY

Badania przesiewowe powinny wskazywac mozliwosci pomocy noworodkom i ich
rodzinom w jak najszerszym zakresie. Badania te powinny identyfikowac
choroby, ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢, w tym choroby uleczalne.

Tradycyjne programy badan przesiewowych
noworodkow w systemach ochrony zdrowia maja
na celu zidentyfikowanie noworodkow z
chorobami uleczalnymi, w przypadku ktérych
wczesne wykrycie pomaga uniknac nieodwracalnej
utraty zdrowia. Skupienie sie na korzysci dla
zdiagnozowanej osoby sprawia, ze waska grupa
moze odnies¢ korzysci z badan przesiewowych
noworodkdw. Szerszy zakres korzysci powinien
by¢ dostepny dla pacjentéw oraz rodzicow.

e ”“v

Schorzenia, ktérych skutkom mozna przeciwdziata¢ obejmuja (1) schorzenia, w przypadku ktérych
wczesne interwencje pozwalaja na poprawe zdrowia noworodka, (2) schorzenia, ktorych wczesne
wykrycie pozwala uniknac dtugiej odysei diagnostyczneji(3) schorzenia, w przypadku ktorych rodzice
beda mie¢ mozliwosci rozrodu podczas kolejnych ciazy (patrz zasada 3):

Z perspektywy pacjenta, korzys¢ z badan przesiewowych noworodkdw w kierunku choréb
nieuleczalnych, ale takich, ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢ polega na mozliwosci
odpowiedniego kontrolowania choroby poprawiajac w ten sposdéb korzysci zdrowotne i
spoteczne dla noworodka. Wczesna diagnoza moze przyczynic sie do strategii opieki, ktore
obejmujg wiele aspektow i umozliwiaja dostep do zintegrowanej opieki medycznej i
spotecznej, nawet w przypadku braku leczenia lub terapii. Korzysci zdrowotne i spoteczne
obejmuja np. lepsza opieke dzieki zarzadzaniu choroba w oparciu o diagnoze, unikniecie
chordb wspdtistniejacych, lepszy dostep do opieki spotecznej i wsparcia, lepszg jakos¢ zycia i
potencjalnie dtuzsze trwanie zycia, co przetozy sie na lepszg integracja ze spoteczeristwem.

Z perspektywy rodzicow i cztonkdw rodziny, unikniecie odysei diagnostycznej i
poinformowanie o zwiekszonym ryzyku dla kolejnych cigz, aby umozliwi¢ podjecie
Swiadomej decyzji dotyczacej rozrodu oraz decyzji dotyczacych trybu zycia (mieszkanie w
poblizu ustug opieki zdrowotnej i placowek edukacyjnych) dla rodzicéw oraz innych cztonkow
rodziny moze rowniez byc istotng korzyscia z prowadzenia badan przesiewowych w kierunku

7 Screen4Rare to wielostronna inicjatywa podjeta przez Miedzynarodowg Organizacje Pacjentéw z Pierwotnymi Niedoborami Odpornosci

(IPOPI), Miedzynarodowe Towarzystwo na rzecz Badan Przesiewowych Noworodkdéw (ISNS), Europejskie Towarzystwo na rzecz Niedoboréw
Odpornosci (ESID).
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jeszcze nieuleczalnych schorzen , jednakze takich, ktérych skutkom mozna przeciwdziatac®.
W konicu, z szerszej spotecznej perspektywy, badania przesiewowe w kierunku choréb,
ktorych skutkom mozna przeciwdziata¢ poprawityby dostep do badan, poniewaz stworzenie
puli zdiagnozowanych osob wspiera badania w zakresie mozliwosci stworzenia naturalnej
historii choroby oraz zapewnia kohorte do badan.

9 Badania przesiewowe noworodkéw powinny byc¢ zorganizawane jako system z

jasno okreslonymi rolami, obowigzkami, odpowiedzialnoscig i schematami

komunikacji, ktore sg wpisane w narodowy system ochrony zdrowia i uznane jako
mechanizm do wczesnej diagnozy chordb, ktéorych skutkom mozna
przeciwdziata¢ w ramach szerszego schematu opieki.

System sktada sie z wielu komponentow, ktére musza
by¢ w petni okreslone na kazdym etapie Sciezki badan
przesiewowych i we wszystkich elementach
platformy badan przesiewowych. Pojedynczy punkt
krajowej odpowiedzialnosci jest potrzebny, zeby
zapewnic funkcjonowanie, jakos¢ i integracje Sciezki i
platformy. Badania przesiewowe krwi noworodkow
musza by¢ wtaczone w kompleksowy program badan
przesiewowych noworodkow, ktory  moze
obejmowad badania w kierunku utraty stuchuy,

zaburzen kardiologicznych, dysplazji stawu biodrowego.

Etapy Sciezki badan przesiewowych noworodkéw obejmuja informowanie i edukowanie rodzicow,
pobdr probek, wiasciwe skierowanie noworodkow z pozytywnym wynikiem badan, diagnoze i
interwencje. Kazdy etap powinien by¢ odpowiednio zaplanowany, a realizacja zarzadzana (w tym
regularne audyty).

Platformy badan przesiewowych powinny obejmowac nastepujace elementy:

Kampanie spoteczne, edukacja przedkoncepcyjna i informowanie podczas kazdej cigzy.

Kompleksowe objecie i dostep do populacji noworodkéw albo poprzez miejsce
urodzenia, albo odwiedziny lub wizyty w przychodni w okresie poporodowym. Nalezy
okresli¢ standardy dla dostarczenia i transportu prébek. Personel medyczny, ktory spotyka
sie z ciezarnymi kobietami lub noworodkami powinien przejs¢ szkolenie odpowiednie do
swojejroliiregularnie powinien je uaktualnia¢. Odpowiednia obsada kadrowa jest potrzebna,
zeby przeprowadzi¢ badania i monitoring wynikéw, w tym radzenie sobie z
niewystarczajacymi testami i pozytywnymi wynikami.

Laboratoria prowadzace badania przesiewowe noworodkow powinny wspotpracowac,
aby zapewni¢ kompleksowe ujecie docelowe]j populacji. Powinny zosta¢ zidentyfikowane i
akredytowane na poziomie krajowym, aby zapewni¢ jednolitos¢ stosowanych metod,
zoptymalizowanych, w celu unikniecia ryzyka fatszywie dodatnich wynikow.

8 https://www.healthcouncil.nl/documents/advisory-reports/2020/09/30/screening-early-in-life-for-untreatable-conditions
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e Akredytowane laboratoria do testow potwierdzajacych diagnoze.

e Osrodki kliniczne dla diagnozowanych choréb do dalszej opieki nad noworodkami z
dodatnim wynikiem. Powinny one by¢ cztonkami krajowej sieci osrodkdw specjalistycznych.
Kompleksowe leczenie/opieka i/lub wsparcie musi by¢ dostepne dla wszystkich
noworodkdéw zdiagnozowanych poprzez program badan przesiewowych.

Kazdy element platformy badan przesiewowych musi posiada¢ odpowiednie zasoby, szkolenia,
standaryzowane i akredytowane procedury oraz program jakosci odpowiadajgcy miedzynarodowym
standardom. System musi by¢ spdjny, aby funkcjonowad wiasciwie. Kazdy element musi byc
potaczony z innymi elementami, a nadzoér nad systemem musi zapewnic petng integracje.

Program badan przesiewowych noworodkéw bedzie generowat duze ilosci cennych danych.
Wykorzystanie tych danych jest wazne dla spotecznosci 0séb z chorobami rzadkimi. Dane powinny
by¢ wykorzystywane wewnetrznie, aby umozliwi¢ regularny przeglad i poprawe programéw badan
przesiewowych. Dane powinny by¢ odpowiednio udostepniane na zewnatrz, aby wspierac badania i
umozliwi¢ planowanie w stuzbie zdrowia. Swiadoma zgoda na zbieranie i wykorzystywanie danych
powinna zostac elementem procesu (patrz zasada 10).

e Rodzina noworodka zdiagnozowanego poprzez badania przesiewowe powinna
otrzymac pomoc psychologiczng, spoteczng i ekonomiczng od odpowiednich
krajowych organdéw opieki zdrowotne;j.

Nalezy zaplanowac wsparcie psychologiczne dla rodzin podczas samego badania przesiewowego, po
pierwszym badaniu przesiewowym oraz wynikach badan potwierdzajgcych. Rodzice noworodka
zdiagnozowanego dzieki badaniom przesiewowym muszg zostac szybko poinformowani o wynikach,
chorobie, mozliwym leczeniu i opiece, oraz osrodkach specjalistycznych dla danej choroby. Ponadto
powinni otrzymac od momentu potwierdzenia diagnozy wsparcie psychologiczne, ekonomiczne i
spoteczne, w tym informacje o organizacjach pacjentow.

Wszyscy interesariusze powinni uczestniczy¢ w roznych etapach badan
przesiewowych noworodkow.

Wszyscy interesariusze, w tym pacjenci, rzecznicy pacjentdw, opinia publiczna, szpitale, pracownicy
opieki zdrowotnej, badacze, europejskie sieci referencyjne, biobanki, wtadze krajowe i paristwa UE,
powinni zosta¢ witaczeni w proces badan przesiewowych noworodkéw i muszg uwzglednic
noworodka jako centrum procesu. Pacjenci i rzecznicy pacjentéw powinni miec role/wktad w proces
podejmowania decyzji, poniewaz rezultat decyzji ma na nich najwiekszy wptyw.

Panstwa cztonkowskie UE powinny opracowac plan koordynacji proceséw zwigzanych z badaniami
przesiewowymi noworodkéw majac na uwadze wydajnosc i skutecznos¢ wokot poprawy zdrowia
tych pacjentow w perspektywie krdtkookresowej. Neonatolodzy, gtoéwni opiekunowie i inne
zawodowe organizacje powinni réwniez zosta¢ uwzglednieni jako interesariusze, poniewaz
wszystkie noworodki sg poddawane badaniom przesiewowym.

Kompleksowy program musi uwzgledniac¢ rodziny zdrowych noworodkéw i noworodkoéw fatszywie
pozytywnych jako interesariuszy i powinien rowniez zapewnic im dalszg opieke oraz wsparcie.
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Potrzebne jest transparentne i skuteczne kierowanie rozszerzeniem programow
9 badan przesiewowych noworodkow. Kazdy kraj/region powinien miec jasno
zdefiniowany, transparentny, niezalezny, bezstronny i oparty o dowody proces
podejmowania decyzji jakie schorzenia sg objete programem badan
przesiewowych noworodkdw, ktory uwzglednia wszystkich interesariuszy

Swiadczenia w zakresie opieki zdrowotnej obejmuja kompromis w wykorzystaniu zasobdw. Jedna
organizacja musi ponosi¢ odpowiedzialnos¢ za decyzje dotyczace badan przesiewowych
noworodkdw. Ta organizacja musi uwzgledniac wszystkich interesariuszy, tak aby podjg¢ wywazona
decyzje. To zaangazowanie powinno zostac¢ uwzgledniane w podejmowaniu decyzji i dostarczaniu
dowodow naukowych. Decyzje, aby wykluczyé/wtaczy¢é schorzenie z/do programu badan
przesiewowych powinny zosta¢ podjete zgodnie z punktem widzenia wspodlnoty pacjentéw z
chorobami rzadkimi i dowodami naukowymi - wszystkie dowody powinny by¢ dostepne w kontekscie
miedzynarodowym.

Organy podejmujace decyzje obejmujace wszystkich interesariuszy powinny omodwic¢ aspekty
techniczne, finansowe i etyczne (wrazliwos¢, specyficznos¢ testu, ocena technologii medycznych,
raportowanie nosicielstwa) przed wigczeniem nowej choroby do krajowego programu badan
przesiewowych noworodkdéw. Proces powinien obejmowac srodki zapewniajace, ze odrzucona
propozycja uzyska klarowne objasnienia luk w dowodach, ktore bedg musiaty zostac¢ uzupetnione,
aby przyszty wniosek zostat zaakceptowany. Te wymagania powinny by¢ proporcjonalne do wyzwan
zwigzanych z dostarczeniem dowodéw w swiecie chordb rzadkich i nie powinny by¢ wygoérowane lub
niemozliwe do spetnienia. Odrzucone wnioski powinny méc zosta¢ poddane ponownej ocenie szybko
po zebraniu brakujacych dowoddw (i nie powinny czekad na zakoniczenie cyklu). Z punktu widzenia
pacjenta i rodzica, najlepszym rozwigzaniem bytby réwny dostep do badan przesiewowych w catej
Europie. Choroby ujete w badaniach przesiewowych noworodkéw powinny by¢ takie same w kazdym
kraju (europejski program badan przesiewowych noworodkéw) poza chorobami, ktére wystepuja z
wysoka czestotliwoscig w jednym regionie, a prawie nie wystepujg w innych.

G Kierowanie programami badan przesiewowych noworodkéw powinno by¢
bezposrednie, kompleksowe, transparentne i odpowiedzialne przed krajowymi
organami.

Kierowanie programami badan przesiewowych noworodkdw powinno wynika¢ z krajowego mandatu
i by¢ wigczone do krajowego centrum koordynacji. Powotanie krajowych centrow koordynacji na
poziomie panstw cztonkowskich ma na celu monitorowanie wdrazania standardéw i wymaganych
dziatan.

Transparentnos¢ w strukturze kierowania programami badan przesiewowych noworodkéw w
kazdym kraju powinna zosta¢ zwiekszona zaréwno dla podejmowania decyzji, takich jak
dodanie/wykluczenie nowych choréb do/z programu oraz realizacja programu. Pacjenci i ich rodziny
razem z ekspertami ds. chordb rzadkich i innymi istotnymi interesariuszami na poziomie krajowym,
takimi jak przedstawiciele komisji etycznych, obywatele, zaktady ubezpieczen zdrowotnych, powinni
by¢ wtaczeniw struktury kierowania i dyskusje dotyczace mozliwego rozszerzenia programow badan
przesiewowych noworodkoéw o ich choroby.

Kazde panstwo cztonkowskie powinno regulowac proces poprzez krajowe prawo lub réwnowazne
obowigzujace przepisy prawa, w zaleznosci od wtasciwego poziomu kierowania, aby zagwarantowac
wszystkim noworodkom dostep do badan przesiewowych jako prawo do zdrowia, zachowujgc
mozliwos¢ niewyrazenia zgody przez rodzicow. Panstwowe srodki powinny by¢ przyznane na
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badania przesiewowe noworodkow, aby test byt oferowany nieodpfatnie wszystkim noworodkom.
Na koniec krajowe centra koordynacji powinny wspdtpracowac z komitetem na poziomie UE, jak
wskazano w Wezwaniu do dziatania.

o Proces oceny wtgczania/wytgczania choréb do/z programu badan przesiewowych
noworodkow powinien by¢ oparty na najlepszych dostepnych dowodach
odzwierciedlajacych dane dotyczace ekonomiki zdrowia, ale nie determinowane
wyltacznie przez ekonomike zdrowia.

Polityki i praktyki zwigzane z badaniami przesiewowymi noworodkéw powinny zostac
przeanalizowana przez kazde panstwo cztonkowskie, aby opracowac wspodlne wytyczne w zakresie
procesu oceny wigczenia metod prowadzenia badan przesiewowych noworodkéw do programoéw
krajowych. Minimalna reprezentacja organizacji pacjentdw oraz ekspertow w dziedzinie omawianych
choréb powinna by¢ zapewniona na komisjach odpowiedzialnych za ewaluacje programoéw badan
przesiewowych noworodkdw.

Opfacalnos¢ powinna by¢ wigczona do kompleksowej analizy ekonomiki zdrowia, w tym dodatkowe
wyniki lub studia przypadkéw o duzym znaczeniu dla pacjentdéw i ich rodzin dotyczace finansowego,
psychologicznego i spotecznego obcigzenia, w tym modelowanie poréwnawcze wptywu otrzymania
pdznej diagnozy w zestawieniu z otrzymaniem diagnozy w chwili urodzenia lub krétko po urodzeniu.
Mechanizm musi by¢ wprowadzony, aby ustali¢ efektywnos¢ wtaczenia choroby do programoéw
badan przesiewowych noworodkdw, ktdre zostaty juz wdrozone w innych panstwach cztonkowskich
oraz podzielenia sie ocenami, szczegdlnie z krajami o niskim i $rednim dochodzie, w ktdrych
przeprowadzenie badan nad optacalnoscig moze nie by¢ mozliwe.

0 Informowanie i edukowanie wszystkich interesariuszy o chorobach rzadkich i
catym procesie badan przesiewowych noworodkow jest niezbedne dla szerokiego
i sprawiedliwego wdrazania programow badan przesiewowych noworodkow.

Dziatania zwigzane z rozprzestrzenianiem informacji dotyczacych potrzeby rozszerzenia/ poprawy/
rownego dostepu do badan przesiewowych noworodkéw i podnoszenie swiadomosci wsrod
spoteczenstwa w zakresie ogromnego wptywu wczesnej diagnozy powinny zostac realizowane
poprzez kampanie podnoszace swiadomos¢ finansowane ze srodkéw publicznych. Wszyscy
specjalisci opieki zdrowotnej wtaczeni w proces badan przesiewowych noworodkéw (w tym
ginekolodzy, pielegniarki, potozne, konsultanci ds. genetyki, neonatolodzy, pediatrzy, genetycy
kliniczni oraz lekarze podstawowej opieki zdrowotnej) powinni zostac¢ przeszkoleni. Szkolenie
powinno odzwierciedli¢ watpliwosci, wyjatki lub zaniechania oraz wptyw rozwoju testéw
przesiewowych oraz sciezki postepowania po diagnozie. Standardy postepowania w dalszej opiece
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powinny zosta¢ opracowane w celu edukacji rodzicow noworodkdéw zdiagnozowanych przez badania
przesiewowe. \ ' ', B

Prawodawcy powinni zosta¢ powiadomieni
o znaczeniu badan  przesiewowych
noworodkow w odniesieniu do danych z
najlepszych praktyk, aby podkresli¢ wartos¢
i pozytywny wptyw na budzety ochrony

zdrowia i pomocy spotecznej. Powinni
rowniez podja¢ dialog z branzami przemystu
w  celu  uzyskania  informacji o

opracowywanych terapiach oraz aby
zapewni¢ mozliwos¢ podjecia decyzji na czas
w przypadku chordb, dla ktdrych terapie sg
bliskie wprowadzenia na rynek. Ponadto
europejskie i krajowe organy powinny
wspiera¢ organizacje pacjentéw, aby
dostarczy¢ informacje za posrednictwem
finansowanych projektow lub zaproszen do
sktadania wnioskow i stworzy¢ potaczenie
pomiedzy  wszystkimi interesariuszami
poszerzajgcymi  Swiadomos¢  dotyczaca
badan przesiewowych noworodkow.

9 Europejskie standardy dotyczace
harmonogramu, metod poboru probek, dalszej opieki oraz informacji udzielanych
pacjentom s3 niezbedne, aby zagwarantowac jednolitos¢ i jakos¢ podczas catego
procesu.

Kazde panstwo cztonkowskie powinno zapewnic standardy, aby zagwarantowa¢ pewien poziom
spojnosci w jakosci i wdrozeniu réznych krokdéw oraz procedur niezbednych w badaniach
przesiewowych noworodkdw, w tym wykonanie testu w odpowiednim czasie, informowanie rodzin,
pobieranie prébek krwi, dostarczenie ich do osrodka badan przesiewowych, przetwarzanie probek,
kontakt z rodzing noworodka, gdyby potwierdzajgce badanie byto konieczne, zapewnienie nagte;
hospitalizacji w razie potrzeby, potwierdzenie diagnozy i przekazanie wyniku rodzinie. Te standardy
powinny by¢ odpowiednio monitorowane, raportowane i egzekwowane poprzez zapewnienie
jakosci, procedury kontroli jakosci i reqularng akredytacje.

Stosowanie/wdrozenie odpowiednich procedur podczas wykonywania czynnosci w laboratoriach
oraz certyfikacja pomieszczen i metod zgodnie z miedzynarodowo uznanymi standardami s3
szczegOlnie wazne w przypadku badan przesiewowych noworodkéw. Pracownicy stuzby zdrowia
muszg uczestniczy¢ w specjalistycznych szkoleniach; ponadto nalezy stworzy¢ rejestr, aby
systematycznie monitorowac wszystkie noworodki z chorobami zdiagnozowanymi dzieki badaniom
przesiewowym.
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Probki z kroplami krwi powinny by¢ przechowywane w krajowych biobankach w

@ celu kontroli jakosci oraz w celach naukowych jednoczesnie zapewniajac
odpowiedni dostep do danych oraz solidne zabezpieczenie ochrony danych i
prywatnosci.

W wielu krajach przechowuje sie wysuszone krople krwi po wykonaniu testéw przesiewowych. Cele
przechowywania s3 gtéwnie zwigzane z kontrolg jakosci, ale przechowywane prébki moga byc
rowniez wykorzystane w celach badawczych. Przechowywane prébki moga by¢ wykorzystywane do
przysztych badan majacych na celu poprawe badan przesiewowych noworodkéw oraz opieki
zdrowotnej. Rodzice muszg zostac jasno poinformowani o przechowywaniu prébek i mozliwosci ich
wykorzystania w przysztych badaniach. Rodzice musza zosta¢ poproszeni o udzielenie swiadomej
zgody.

Zebranie bibut moze zostac
zorganizowane we wspotpracy
z infrastrukturami
europejskiego biobanku.

Technologie wykorzystywane
w biobankach, ktdre posiadaja
solidne zabezpieczenie dla
wtornego wykorzystania
danych, moga byc uzywane do
przechowywania i dostepu do
zebranych wysuszonych
kropel krwi. Prawo dostepu
powinno zostad przeniesione z
rodzica na dang osobe lub

ik

opiekuna prawnego, kiedy noworodek osiagnie petnoletnios¢.

Kazde panstwo cztonkowskie powinno by¢ odpowiedzialne za zagwarantowanie przestrzegania
odpowiednich standardéw i protokotéw (zgodnie z RODO i innymi krajowymi przepisami), aby
uzyskac dostep do danych oraz za stworzenie ram i infrastruktury do dzielenia sie danymi.

Stowarzyszone osrodki Europejskich Sieci Referencyjnych powinny zostac
zintegrowane w schematy opieki roznych systemow opieki zdrowotnej i powinny
by¢ uprzywilejowanymi partnerami w przedstawianiu zalecen dotyczacych polityk
badan przesiewowych noworodkow.

Aby uniknac¢ obecnych rozbieznosci w programach badan przesiewowych noworodkéw w Europie,
stowarzyszone osrodki Europejskich Sieci Referencyjnych powinny uczestniczy¢ w tworzeniu
regulacji dotyczacych badan przesiewowych noworodkow w krajowych systemach opieki zdrowotnej
poprzez opinie eksperckie, tak aby mozliwos¢ dostepu do badan przesiewowych noworodkéw w
Europie byta taka sama dla kazdej osoby, niezaleznie od miejsca urodzenia. Europejskie Sieci
Referencyjne obejmuja pacjentéw i lekarzy réznego pochodzenia w swoich strukturach, dlatego tez
stanowig oni idealny think tank do opracowania wytycznych dotyczacych badan przesiewowych
noworodkow, ktore uwzgledniatyby etyczne, legalne oraz geograficzne ograniczenia.
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Rejestracja oraz monitoring pozytywnych przypadkéw w rejestrach Europejskich Sieci
Referencyjnych umozliwityby zebranie duzego zasobu wiedzy z aktualnymi danymi
epidemiologicznymi i innymi rodzajami informacji, w tym dotyczacymi nadzoru oraz sledzenia

wptywu leczenia i interwencji.
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“ Our vision is harmonised newborm screening programmes
across Europe that leave no families of a newborm with . rare disease
in uncertainty regarding their diagnosis, care and freatment,

regardless of the country where they are born.”’
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