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O boala rara este o boala care R
afecteaza mai putin de 5 din
10000 de indivizi. Astazi sunt
inregistrate peste 7000 de boli
rare, dintre care 80% sunt de
origine genetica si 75% din
bolile rare afecteaza copiii.

”0 zi rara, pentru a aduce in prim-plan bolile rare!”
Ziua Bolilor Rare este organizata pentru a creste constientizarea despre bolile rare
inclusiv despre impactul lor asupra vietii pacientilor si familiilor lor.



Dinamica si nivelul fenomenului in Romania A @

in context european X~
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Aceste boli afecteaza aproximativ 1,3 milioane de persoane in Romaniasi

25 de milioanein Europa

Date referitoare la prevalentabolior rare in Romania

Prevalenta bolilor rare in populatia Romaniei

B populatia generald

B boli rare

Sursa;
https/fwww europlanproject. eu/Documentationdtiochment/NATIONALPLAN
5 ROMANIA ROPlagn ro.pdf Date publicdri: ion. 2010




Dinamica si nivelul
fenomenului in Romania

Numarul total de pacienti tratati in
programul national de tratament
pentru bolile rare, pe tipuri de boli
rare 2015-2016

Sursa datelor: CNAS conform Roportuiui de implementare a Strategiei
Nationale de Sandtate 2014-2020
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Dinamica si nivelul fenomenului in Romania

Date referitoare la numarul de cazurinoi de
boli rare externate din spital (spitalizare
continua) in perioada 2008-2018
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0.06
0.0595
0.059

Pacienticu boli rare externati /100.000,  nr total =61273

Roméinia, 2008-2017

6171 6066 6250 6099 6149 6181 6252 6040 6280 6235
2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017

Sursa datelor INSP-CNSISP

Cazurile noi de pacienti externatiin functie de afectiune pot fi
vizualizate in analiza de situatie.

Numar pacienticu
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bolirare externati

in perioada 2008-2017
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Factorii de risc, Mecanismul de actiune

80% dintre bolile rare au originea genetica identificatd, cauzate direct de
modificari ale genelor sau cromozomilor. Tn unele cazuri, modificarile genetice
care cauzeaza boala sunt transferate de la o generatie la alta. In alte cazuri,
ele apar intamplator la o persoana care este prima dintr-o familie care
urmeaza sa fie diagnosticata.

20% dintre bolile rare sunt rezultatul infectiilor (bacteriene sau virale), alergii
si cauze de medlu sau sunt degeneratwe Si proliferatiVe. s suos s mreessdapomaniciesusa:

[E-g-rare-disegs 5 1LT Afrarediseases infonih. govw/diseaces/pages/31 /fogs-about-rore-disegses II

Exemple de boli rare cu origine genetica ce sunt afectiuni care afecteaza fizic
sau psihic; boala Huntington, spina bifida, sindromul fragil X, sindromul
Guillain-Barré, boala Crohn, fibroza chistica si distrofia musculara Duchenne.

Principalul motiv al aborddrii limitate a bolilor rare prin prisma sanatdtii publice,
este faptul ca pacientii sunt putini si disipati in randul populatiilor. Dar un alt motiv
este cd aborddrile bazate pe identificarea si eliminarea factorilor de risc nu sunt, in
general, adecvate pentru bolile a caror factori de risc primari sunt congenitali si, prin
urmare, nem od lfl CAbili . surso: Praciournat bz fuwwncoi nim nin sov/ome foreicies/Prca71a540]




Informatii despre factorii de risc, bolile rare
(grupuri populationale la risc prevenire, semne,
simptome, tratament). (l)

% In majoritatea cazurilor, afectiunile rare sunt putin cunoscute (si implicit recunoscute) de citre
corpul medical si de catre oficialii din sistemul de sandtate, particularitate conferita de frecventa
micd, numarul mare si complexitatea patogenica. Absenta cunostintelor referitoare la aceste
maladii genereaza frecvent erori de diagnostic si intarzierea aplicarii ingrijirilor specifice, ceea ce
constituie o sursi secundar3 de suferint3 pentru pacienti si familiile acestora. in plus, majoritatea
acestor boli sunt multisistemice, necesitand o ingrijire pluridisciplinara si au o etiologie genetica,
ceea ce se coreleaza cu riscul de transmitere a mutatiei si, implicit a prezentei bolii Ia alti membri
ai aceleiasi familii.

RAREDISEASEDAY.ORG

®  Gravitatea bolilor rare este extrem de variabila, dar deseori ele cauzeaza dificultati motorii,
psihice si/sau senzoriale. In plus, bolile rare sunt cronice si In majoritatea cazurilor nu au un
tratament specific, ci doar o serie de masuri paliative care permit ameliorarea starii pacientilor.

x Cunoasterea medicald si stiintifica a acestor boli este lacunara, mecanismul patogenic fiind
cunoscut doar in circa 10% din afectiuni. Astfel, deseori stabilirea unui diagnostic corect poate
dura luni sau ani de zile, generand cheltuieli inutile familiei si societatii.

x Intrucat bolile rare afecteazi peste 25 milioane de persoane in Europa, Comisia de Sandtate a UE
este preocupata de revigorarea cercetarii in acest domeniu, de crearea unui climat de educatie a
corpului medical, a bolnavilor si a populatiei generale, cu scopul declarat de a se asigura conditii
pentru diagnosticul corect si precoce al acestor boli, evitarea transmiterii ereditare si asigurarea
unei vieti mai bune pentru acesti bolnavi.

Sursa: www.bolirareromania.ro




Informatii despre factorii de risc, bolile rare w
(grupuri populationale la risc prevenire, semne,
Simptﬂme, tmtament)-(”) RAREDISEASEDAY.ORG

x Orphanet ofera o descriere clinica a bolilor rare utilizand un set de semne si
simptome clinice (anomalii fenotipice).Aceasta descriere, bazata pe cazuri
publicate in literatura biomedicala, utilizeaza anomaliile fenotipice
mentionate in Ontologia Fenotipului Uman (HPO).

x Fiecare anomalie fenotipica este prezentata prin ordinea frecventei de
aparitie la populatia de pacienti, care poate fi :

- intotdeauna prezenta: 100%
- foarte frecvente: 99% -80%
- frecvente: 79% -30%

- ocazionale: 29% -5%

-rare: 4% -1%



Informatii despre factorii de risc, bolile rare w
(grupuri populationale la risc prevenire, semne,
simptome, tratament).(ll1) U LELRTRARS

Anormalitatea fenotipica poate fi definita ca fiind una dintre urmatoarele:

x Semn patognomonic: un semn a carui prezenta indica faptul ca o anumita
boala este prezenta fara nici o indoiala. Absenta acestui semn nu exclude
posibilitatea prezentei bolii, dar prezenta semnului patognomonic o afirma cu
certitudine.

x Criteriul de diagnosticare: anomaliile fenotipice observate ca "criteriu de
diagnosticare" sunt cele incluse in seturile de criterii stabilite pentru stabilirea
diagnosticului unei anumite boli care a fost publicata intr-un jurnal revizuit de
colegi.

x Criteriul de excludere: anomaliile fenotipice consemnate ca "criteriu de
excludere" sunt cele care sunt intotdeauna absente intr-o anumita boala si
care, prin urmare, exclud diagnosticul acesteia.



Ziua Internationala a Bolilor Rare siistoric %’

Bolile rare sunt boli cronice, adesea degenerative, multeiARSUIRASEDAY.ORG
incurabile sau cu un tratament dificil de condus. Absenta informatiei
despre boala, accesul dificil la un diagnostic corect sau intarzierea
diagnosticului prezinta consecinte sociale dificile pentru pacienti si
familiile acestora.

Ziua de 29 februarie, o zi speciala care exista doar odata la patru ani,
a fost aleasa sa reprezinte Ziua Bolilor Rare. In anii In care nu exista
acesta zi, Ziua Bolilor Rare este organizata pe 28 februarie.

Ziua Bolilor Rare fost lansata pentru prima data de EURORDIS si
Council of National Alliances (Consiliul Aliantelor Nationale) in anul
2008, mii de evenimente au avut loc in intreaga lume, ajungand la
sute de mii de oameni, cu o importanta acoperire mass-media.

Campania a inceput ca un eveniment european si a devenit treptat
un fenomen mondial, SUA aderand in 2009. An de an, la campanie
participa tot mai multe tari din intreaga lume. Sute de orase continua
sa ia parte la Ziua Bolilor Rare si speram, ca un numar si mai mare de
orase se va alatura in 2019. Unele tari au decis sa creasca si mai mult
gradul de constientizare despre bolilor rare. De exemplu, Spania a
declarat anul 2013 Anul National al Bolilor Rare.



De ce Ziua Internationala a Bolilor Rare?

RAREDISEASEDAY.ORG
Pentru ca actionand simultan in intreaga lume, vocea pacientilor cu boli rare va fi

cu siguranta auzita de mai multi oameni.
Pentru ca bolilerare sunt o prioritateazi si in Uniunea Europeana.

Pentru ca o zi dedicata bolilor rare poate aduce speranta si informatie persoanelor
afectate de bolirare, apartinatorilorlor si familiilorlor.

Pentru ca este nevoie in mod constant de o crestere a nivelului de constientizare
asupra bolilor rare in randul factorilor de decizie, al profesionistilor din sanatate si
al publicului general. Informarea este esentiala pentru a imbunatati calitatea vietii
pentru pacientii cu boli rare; cresterea constientizarii este prin urmare unul din
principalele noastre obiective.

Ziua Bolilor Rare este un eveniment anual coordonat la nivel international de catre
EURORDIS, iar la nivel national de catre Ministerul Sanatatii ca reprezentant al
autoritatilor Publice si Alianta Nationala pentru Boli Rare din partea
organizatiilorneguvernamentale.

EURORDIS reprezinta o alianta nonguvernamentala a asociatiilor de pacienti cu
boli rare, care activeaza la nivel european in vederea cresterii calitatii vietii
persoanelor cu boli rare.

Exista peste 1700 de organizatii de pacienti in Europa, care ofera informatii si
asistenta pacientilor.



Interventii si servicii disponibile

Centrele de expertiza sunt structuri specializate pentru managementul si ingrijirea
pacientilor cu boli rare. EUCERD a elaborat criterii de calitate pentru Centrele de expertiza in
domeniul bolilor rare, care ajuta statele membre in dezvoltarea legislatiei nationale. Centrele
de expertiza sunt concepute pentru o abordare holistica a pacientilor cu boli rare, pentru a
asigura continuitatea ingrijirii, de la diagnosticare la tratament, terapii, servicii sociale
specializate, instruire si informare, asigurand eficientizarea alocarii resurselor pentru ingrijire
medicala si sociala.

Retelele Europene de Referinta. Cooperarea si schimbul de cunostinte intre centrele de
expertiza s-au dovedit a fi abordarea cea mai eficienta pentru a gestiona bolile rare in
Europa. Valoarea adaugata comunitara a Retelelor Europene de Referinta este extrem de
importanta, in special pentru bolile rare. Reunirea expertizei la nivel european este, prin
urmare, primordiala pentru a asigura un acces egal la informatii exacte, la un diagnostic
pertinent si in timp util si la asistenta medicala de inalta calitate pentru pacientii care sufera
de boli rare. (Rec. 2009/C 151/02). Aceste calitati ale Retelelor Europene de Referinta sunt
evidentiate si de Directiva privind asistenta medicala transfrontaliera, care subliniaza si
importanta acestor retele in formarea si cercetarea medicala, diseminarea informatiilor si
evaluare. (Dir. 2011/24/UE)

Pentru informarea din domeniul bolilor rare, sunt importante HelpLine-urile si bazele de
date pentru imbunatatirea diagnosticarii si asistentei medicale in domeniul bolilor rare prin
care sunt furnizate si diseminate informatii exacte, intr-o forma adaptata nevoilor
profesionistilor si persoanelor afectate (Comunicarea Comisiei 2008).



Politici si programe nationale

RAREDISEASEDAY.ORG

® Programul National de Tratament pentru Boli Rare CNAS
X Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare
®X Registrele de date si colectare a datelor

Programul National de Tratament pentru Boli Rare CNAS

Implementarea politicilorde sanatate pentru boli rare se face prin Programul
National de Boli Rare (PNBR) care o serie de interventii prin intermediul
CNAS, in conformitate cu prevederile Ordinului 1332/2018

Sursa: http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-
boli-rare.html




Politici si programe nationale
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¥ Programul National de Tratament pentru Boli Rare CNAS
Activitati:
1. asigurarea, in spital si in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a medicamentelor specifice pentru
boli rare

* tratamentul bolnavilor cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune: forme cronice (polineuropatie
cronica inflamatorie demielinizanta, neuropatie motorie multifocala cu bloc de conducere, neuropatie
demielinizanta paraproteinica, sindroame neurologice paraneoplazice, miopatie inflamatorie, scleroza
multipla - forme cu recaderi si remisiunila copii sub 12 ani, encefalita Rasmussen) si forme acute - urgente
neurologice (poliradiculonevrite acute, sindrom Guillain-Barre, miastenia - crize miastenice), tratamentul
polineuropatiei familiale amiloide cu transtiretina;

« tratamentul bolnavilor cu osteogeneza imperfecta;

* tratamentul bolnavilor cu boala Fabry;

* tratamentul bolnavilor cu boala Pompe;

* tratamentul bolnavilor cu tirozinemie;

* tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip 11 (sindromul Hunter);

* tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip | (sindromul Hurler);

* tratamentul bolnavilor cu afibrinogenemie congenitala;

* tratamentul bolnavilor cu sindrom de imunodeficienta primara;

* tratamentul bolnavilor cu epidermoliza buloasa;

* tratamentul sclerozeisistemice si ulcerelor digitale evolutive;

* tratamentul purpurei trombocitopenice imune cronice la adultii splenectomizati si nesplenectomizati;

* tratamentul hiperfenilalaninemiei la bolnavii diagnosticati cu fenilcetonurie sau deficit de
tetrahidrobiopterina (BH4);

* tratamentul sclerozei tuberoase);



Politici si programe nationale
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¥ Programul National de Tratament pentru Boli Rare CNAS

2) asigurarea, in spital, a tratamentului specific pentru bolnaviicu HTAP
3) asigurarea, in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit deschis a medicamentelor
specifice pentru bolirare
* tratamentul bolnavilorcu scleroza laterala amiotrofica;
* tratamentul bolnavilorcu mucoviscidoza:
* tratamentul bolnavilorcu Sindrom Prader Willi;
4) asigurarea, in spital si in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a
materialelorsanitare pentru tratamentul bolnavilorcu epidermoliza buloasa
5) asigurarea in spital a tijelor telescopice pentru bolnavii cu osteogeneza imperfecta

Activitatile Programului National de Tratament Pentru Boli Rare cuprind asigurarea in
spital si in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a medicamentelorspecifice
pentru o serie importanta dintre bolile rare, a materialelorsanitare pentru tratamentul
bolnavilorsi asigurarea in spital a tijelor telescopice pentru bolnavii cu osteogeneza
imperfecta.

Detalii despre bolile rare care beneficiaza de acest program national:
htto://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html




Politici si programe nationale

¥ Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare RAREDISEASEDAY.0RG

Centrele de expertiza completeaza Registrele de date si colectare a datelor
pentru evidenta bolilor rare. Tn Roméania existd 14 Centre de Expertiza pentru
Bolile Rare.

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare in Romania, certificate conform
Ordinului MS nr. 540/2016 privind organizarea, functionarea si metodologia de
certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare:

1.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor, anomalii ale
dezvoltarii si dizabilitatii intelectuale rare din cadrul Centrului Regional de Genetica
Medicala structura a Spitalului Clinic Municipal ,,Dr. Gavril Curteanu” Oradea;
2.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatii congenitale
asociate cu retard mental din cadrul Centrului Regional de Genetica Medicala Timis
structura a Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii “Dr. Louis Turcanu” Timisoara;
3.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor congenitale din
cadrul Centrului de Expertiza in Preventia, Diagnosticul Genetic si Managementul
Managementul Congenitale structura a Spitalului Clinic Judetean de Urgenta Craiova;



Politici si programe nationale

¥ Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare RAREDISEASEDAY.0RG

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare in Romania, certificate conform
Ordinului MS nr. 540/2016 privind organizarea, functionarea si metodologia de
certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare:

4.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul boli rare si boli din spectrul autist a
Centrului de Referinta pentru Boli Rare NoRo Zalau.

5.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor/anomaliilor de
dezvoltare si dizabilitatilor intelectuale rare din cadrul Centrului Regional de Genetica
Medicala, structura a Spitalului Clinicde Urgenta pentru Copii Sf. Maria lasi;

6.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul neurologiei pediatrice din cadrul
Sectiei Clinice Neurologie Pediatrica structura a Spitalului Clinic de Psihiatrie prof. Dr.
Alex. Obregia Bucuresti;

7.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul bolilor hepatice pediatrice rare din
cadrul Sectiei Clinice Pediatrie Il, structura a Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii
Cluj Napoca;



Politici si programe nationale
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Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare in Romania, certificate conform
Ordinului MS nr. 540/2016 privind organizarea, functionarea si metodologia de
certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare:

8.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul bolilor cardiovasculare rare din
cadrul Sectiei Cardiologie Ill, structura a Institutului de Urgenta pentru Boli
Cardiovasculare prof. C.C. lliescu Bucuresti;

9.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul cancerului tiroidian, tumorilor
paratiroidiene si tumorilor neuroendocrine din cadrul Laboratorului de medicina
nucleara si Cabinetului de endocrinologie, structura a Institutului Oncologic “Prof. Dr.
lon Chiricuta” Cluj Napoca.

10.Centrul de expertiza pentru boli rare musculo-schelatale autoimmune si
autoinflamatorii din cadrul Sectiei Clinice Reumatologice a Spitalului Clinic Judetean
de Urgenta Cluj Napoca



Politici si programe nationale

% Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare RAREDISEASEDAY.ORG

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare in Romania, certificate conform
Ordinului MS nr. 540/2016 privind organizarea, functionarea si metodologia de
certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare:

11. Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul imunodeficientei primare din
cadrul Compartimentului de Alergologie- Imunologie si Cabinete de specialitatedin
ambulatoriul integratstructura a Spitalului Clinicde Urgenta pentru Copii “Dr. Louis
Turcanu” Timisoara;

12. Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul angioedema ereditar din cadrul SC
Centru Clinic Mediquest SRL — Sangeorzu de Mures

13. Centrul de expertiza pentru boli hematologice rare din cadrul Sectiei Clinice
Hematologice structura a Spitalului Universitarde Urgenta Bucuresti

14. Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul neurologiei pediatrice din cadrul

Sectiei Clinice Neurologice Pediatrice a Spitalului Clinicde Copii Dr. Victor Gomoiu,
Bucuresti



Politici si programe nationale
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X Registrele de date si colectare a datelor

Registrele de date pentru bolile rare la nivel national

Registrele de pacienti si bazele de date constituie instrumente-cheie pentru dezvoltarea
cercetarii clinice in domeniul bolilor rare, pentru imbundtdtirea ingrijirii pacientilor si a
planificarii asistentei medicale. Acestea sunt singura modalitate de colectare a datelor pentru
a obtine o dimensiune exacta a esantionului pentru cercetarea epidemiologica si / sau clinica.
Ele sunt vitale pentru a evalua fezabilitatea studiilor clinice, pentru a facilita planificarea
studiilor clinice adecvate si pentru a sprijini inscrierea pacientilor.

Registrele pacientilor tratati cu medicamente orfane sunt deosebit de relevante, deoarece
permit colectarea de dovezi privind eficacitatea tratamentului si despre posibilele efecte
secundare ale acestuia, avand in vedere ca autorizatia de introducere pe piata este acordata
in mod obisnuit intr-un moment in care dovezile sunt inca limitate, desi deja intr-o oarecare
masura convingdtoare.

Aceste informatii sunt colectate de Orphanet si sunt esentiale pentru colectarea sistematica
de date pentru o anumita boald sau un grup de boli.

in Romania existd doud registre nationale de date pentru bolile rare:

Registrul Roman de atrezie biliara - cu caracter public.

Registrul pacientilor cu fibroza chistica (pentru registrul Eurocare CF) - cu caracter privat
non-profit.

Sursa: https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf




Politici si programe nationale
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in Romania, prin implicarea numeroaselor persoane inimoase, ficand parte din diverse
segmente sociale (asociatii de pacienti, medici, alti specialisti) a fost posibila infiinfarea in
anul 2007 a Aliantei Nationale pentru Boli Rare — ANBRaRo, care a stabilit colaborari cu
Ministerul Sandtatii si Societatea Romanad de Genetica Medical3.

Tn acest context, trebuie mentionat parteneriatul tripartit intre Asociatia Prader Willi din
Romania, Ministerul Sanatatii din Romania si statul norvegian, care a permis
implementarea proiectului "Parteneriat Norvegiano- Roman (NoRo) pentru progres in
Bolile Rare", cu sprijin financiar din partea guvernului norvegian, printr-un grant al
Programului de Cooperare Economica si Dezvoltare Sustenabild in Romania.

Tn cadrul acestui proiect a fost organizat un Comitet National pentru Boli Rare format din
reprezentanti ai organizatiilor de pacienti cu boli rare, specialisti (medici, psihologi,
asistenti sociali, profesori, etc.) si recent, reprezentanti ai Ministerului Sanatatii. Un
obiectiv important al acestui comitet este acela de finalizare a Planului National de Boli
Rare pentru a putea fi introdus in Strategia Nationala de Sanatate Publica.

n sprijinul acestui demers intervine si proiectul EUROPLAN, care isi propune si furnizeze
Autoritatilor Nationale de Sandtate Publica instrumente utile pentru dezvoltarea si
implementarea Planurilor Nationale de Boli Rare, urmand atent Recomandarile agreate la
nivel European de toate statele membre (2009/C 151/02). N L W L
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