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Rare

Tn Europa bolile rare afecteaza 6-8% din populatie,
in total27-36. milioane de oameni.
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https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_en
https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_en

Ziua

Rare

Obiectivele campaniei "“Integrarea si coordonarea serviciilor sociale si de sanatate":

Cresterea nivelului de informare si constientizare despre:

O Organizarea mai buna a ingrijirilor
U Gestionarea sarcinilor legate de ingrijiri
U Coordonarea ingrijirilor sociale si de sanatate

Gestionarea sarcinilor legate de ingrijirile pentru pacientii cu boli rare

Pentru majoritatea persoanelor care traiesc cu o boala rara, precum si pentru membrii
familiei sau ingrijitori, realitatea vietii cotidiene poate include orice combinatie dintre
urmatoarele:

O colectarea si administrarea medicamentelor,

O participarea la intalniri,

O participarea la terapia fizica,

O utilizarea echipamentului specializat si-accesarea diverselor servicii de asistenta
Sociald si comunitara.
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O Tmbun&tatir® comunicarii intre profesionistii care furnizeaza diferitele servicii
trebuie, astfel incat serviciile sa fie livrate eficient pentru a satisface interesele
pacientului

O Tmbunatitirea accesului la tratamentele

O Adaptarea spatiului de acasa sau de lucru.

Organizarea de evenimente pentru constientizarea bolilor rare

Pacientii cu boli rare si familiile, organizatiile de pacienti, politicieni, ingrijitori, personalul
medical, cercetatorii si industria pot participa pentru a creste gradul de informare si
constientizare despre bolilor rare la evenimentele organizate in cadrul campaniei.



”0 zi rara, pentru a pune bolile rare in prim plan

Instrumente destinate profesionistilor in Zlua

sanatate, pentru |mbunatat|rea serviciilor

de sanatate a pacientilor cu bolilor rare: Rare

Programul National de Tratament pentru Boli Rare.

CNAS prezinta lista completa a unitatilor spitalicesti si a farmaciilor care deruleaza
Programul National de Tratament pentru Boli Rare, astfel ca medicii pot directiona
pacientii catre aceste unitati.
http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare. In Romania existd 14 Centre de Expertiz3
pentru Bolile Rare, care au ca obiective prevenirea, diagnosticul precoce si tratamentul
bolilor rare dar si completarea Registrelor de date pentru evidenta bolilor rare.

Principalele atributii ale Centrelor de Expertiza:
= Gestionarea Registrului National de Boli Rare
= Diagnosticare clinica si prin investigatii. performante de specialitate, initiere
tratament si elaborarea de indicatii privind urmarirea si tratamentul pacientilor.
= Colaborare la eIaborarea ghidurilor cI|n|ce sispromovarea lor.
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Registrele de date pentru bolile rare la nivel national.

Registrele de pacienti Si bazele de date constituie instrumente—cheie pentru dezvoltarea
planificarii asistentei medicale. Acestea sunt singura modalltate 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.

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

Tn 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



http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf
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Ghidurile de diagnostic si tratament in cazul bolilor rare

Este important pentru medicii specialisti de medicina de familie si alte specialitati,
sa fie cat mai informati asupra bolilor rare. Familia, medicii de familie sau pediatri dar
si alti furnizori de ingrijiri primare de sanatate, joaca un rol important in asistenta pe
termen lung a pacientilor cu boli rare.

Ghidurile NORD Online pentru medici sunt o resursa pentru clinicieni, despre
afectiuni rare specifice, cu scopul de a-facilita diagnosticarea si tratamentul in timp
util al pacientilor. Ghidurile de urgenta Orphanet sunt article elaborate de autori
expertisifrevizuite. Acestea.s e 0 ‘medical in situatii
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Sindromul hemolitic uremic atipic (aHUS)
Imfom cutanat cu celule

= Boala Gaucher
= Carcinom hepatocelular (HCC)
= Hipercolesterolemia familiala homozigota (HoFH)
= Spasme infantile
= Lipodistrofii
= Deficit de lipoprotein lipaza (LPLD)
= Miopatia mitocondriala (MM)
= Mileofibroza
= Boala pulmonara micobacteriana netuberculoasa (NTM)
= Hemoglobinuria Nocturna paroxistica (PNH)
= Sinovita Vilonodulara pigmentara
= Boala Pompe (boala de stocare a glicogenului, tip Il; deficienta de acid maltazic)
= Tulburari ale ciclului ureic (UCD)
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https://rarediseases.org/for-patients-and-families/information-resources/physician-guides/
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