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Anul 2018 marcheaza cel de-al unsprezecelea an in care comunitatea internationala a bolilor
rare celebreaza Ziua Bolilor Rare.

Ziua Bolilor Rare 2018

Au fost progrese importante In cercetarea bolilor rare, in mare parte datorita activitdtii de
suport public a comunitatii de pacienti cu boala rard. Pacientii participd deja la cercetare. Si,
in unele cazuri, pacientii au luat initiativa de a-si finanta propria cercetare.
Cu toate acestea, ramane faptul ca exista peste 6000 de boli rare, aproximativ 30 de milioane
de persoane care trdiesc cu o boald rara in Europa si 300 de milioane in Intreaga lume, dar
sunt putine tratamente disponibile pentru majoritatea acestor boli.
Pentru a contribui la schimbarea acestui aspect, implicarea pacientului in cercetare trebuie sa
fie adusa la nivelul urmator.

Ziua Bolilor Rare 2018 ofera participantilor posibilitatea de a face parte dintr-un apel global
la factorii de decizie politicd, cercetdtori, companii si profesionistii din domeniul sanatatii
pentru a implica din ce in ce mai mult si mai eficient pacientii in cercetarea bolilor rare.
Sunt depuse eforturi importante pentru a se realiza cercetarea privind bolile rare la nivel
international. Doar prin acest lucru putem garanta ca cercetarea bolilor rare va fi cu adevarat
eficientd. La randul sdu, acest lucru va contribui la diagnosticarea sporitd si mai rapida a
bolilor rare si prin urmare, la reducerea numarului de persoane din intreaga lume care se
confruntd cu provocarea zilnica de a trai cu o boala rara nediagnosticata.

Scopul campaniei:

De Ziua Bolilor Rare 2018, mii de oameni de pretutindeni se vor alatura pentru a pleda pentru
mai multa cercetare in domeniul bolilor rare. De-a lungul ultimelor decenii, fondurile dedicate
cercetdrii bolilor rare au crescut, dar se doreste o continuare a dezvoltarii. Ziua Bolilor Rare
este o oportunitate de a face apel la universitati, cercetdtori, studenti, companii, firme de



asigurdri si clinicieni, de a face mai multa munca de cercetare si de a constientiza importanta
cercetarii in domeniul bolilor rare. In acord cu tema acestui an Fundatia BLACKSWAN a
lansat o petitie pentru mai mult suport in cercetarea bolilor rare. Ziua Bolilor Rare 2018 este
de asemenea o oportunitate de a recunoaste rolul crucial al pacientului in cercetare. Implicarea
pacientului in cercetare are ca rezultat dezvoltarea cercetarii, avand o orientare mai mult spre
nevoile pacientilor. Pacientii nu numai ca beneficiaza de roadele cercetarii, ei sunt parteneri
cu drepturi si apreciati de la inceputul pana la sfarsitul procesului de cercetare.

Tema campaniei Ziua Bolilor Rare 2018 este cercetarea.
Cercetarea in domeniul bolilor rare este cruciala, deoarece oferd pacientului raspunsurile si

Slogan: YIMPLICAREA PACIENTULUI: CERCETARE”
Cercetarea bolilor rare este esentiald pentru a oferi pacientilor raspunsurile si solutiile de care
au nevoie, fie ca este vorba de tratament, vindecare sau imbunatatirea conditiilor de ngrijire.

Obiective:

= La 28 februarie 2018, a unsprezecea editie a Zilei Bolilor Rare mii de oameni din intreaga
lume se reunesc pentru a pleda pentru mai multe cercetari privind bolile rare. De-a lungul
ultimelor decenii, fondurile dedicate cercetarii de boli rare au crescut. Dar se doreste o
crestere si mai mare a fondurilor pentru cercetare.

= Ziua Bolilor Rare 2018 este o oportunitate de a face apel la cercetatori, universitati,
studenti, companii, factorii de decizie politicd si medici, de a face mai multe cercetari si
sublinia importanta cercetarii bolilor rare pentru comunitate.

= Pacientii cu boli rare si familiile, organizatiile de pacienti, politicieni, ingrijitori,
personalul medical, cercetatorii si industria se vor alatura pentru a creste gradul de
constientizare a bolilor rare prin mii de evenimente din intreaga lume.

= Ziua Bolilor Rare 2018 este, o oportunitate de a recunoaste rolul esential pe care pacientii
il joacd in cercetare.
Implicarea pacientului in cercetare a avut ca rezultat cresterea cercetarii, care este mai
bine orientatd spre nevoile pacientilor. Pacientii culeg beneficiile cercetarii, dar sunt
imputerniciti si considerati ca parteneri de la Inceputul pana la sfarsitul procesului de
cercetare.

Implicarea activa si rolul pacientilor:

= Pacientii incep sa studieze
Pacientii conving cercetatorii si companiile sa finanteze sau sa se angajeze in cercetare.
Ei, de asemenea, colecteaza in mod proactiv fonduri pentru cercetare prin intermediul
propriilor retele.

= Pacientii conduc cercetarile
Pacientii stabilesc agenda strategicd pentru proiectele de cercetare, contribuind la
asigurarea faptului cd cercetarea este cu adevarat relevantd pentru nevoile pacientilor. De
exemplu, acestia participd la proiectarea studiilor clinice pentru a se asigura ca siguranta si
eficacitatea medicamentelor sunt masurate n termenii beneficiului real pe care 1l aduc
pacientilor.

= Pacientii organizeaza cercetari
Pacientii lucreaza neobosit pentru a construi o retea in jurul bolii lor. Ele se conecteaza
online, de exemplu, prin grupuri de pacienti si prin conferinte. In acest fel, se creeazi
masa criticd de pacienti necesari pentru a avea loc cercetarea bolii lor.
De asemenea, pacientii creeazd o comunitate de parti interesate relevante, axate pe boala




lor specifica. Ele se afld in centrul unui ecosistem si leaga toate partile interesate relevante
din cercetare, inclusiv cercetatorii, companiile, furnizorii de servicii medicale si factorii de
decizie politica.

= Pacientii furnizeaza in mod proactiv date
Pacientii furnizeaza cercetatorilor datele pentru a identifica bolile rare (care furnizeaza
dezvoltarea instrumentelor de diagnostic) si trebuie sa Invete despre modul in care
progreseaza boala (ajutdndu-i sa determine cum sa opreasca boala sau cum sa dezvolte o
terapie).
Pacientii se Inscriu in datele registrelor si, de asemenea, infiinteaza si ajuta la intretinerea
registrelor. Ele furnizeaza, de asemenea, date direct cercetatorilor cu privire la starea lor
de sanatate (rezultatele raportate de pacient).

= Pacientii:

- Pledeaza pentru cercetare cu privire la o anumitd boald sau boli interconectate. Ei stiu
unde este nevoie de cercetare si implicare pentru a influenta organismele de cercetare si
companiile sd acorde prioritate  acestor domenii in  cercetarea lor.
- Fondul de cercetare. Persoanele fizice sau organizatiile de pacienti, cum ar fi AFM-
Téléthon, obtin fonduri pentru studii sau proiecte de cercetare clinica, pe cont propriu sau
in parteneriat cu initiative de finantare privata.

- Sunt parteneri in proiecte de cercetare si sunt inclusi Tn coordonarea cercetarii.
- Participa ca subiecti in studiile clinice si, de asemenea, in proiectarea studiilor clinice.
Prin urmare, contribuie la asigurarea ca dezvoltarea unui medicament ia in considerare
nevoile reale ale acestora, astfel incat perspectiva pacientului nu este trecuta cu vederea.

Date statistice la nivel international, european si national privind nivelul si dinamica
fenomenului

Deoarece Ziua Bolilor Rare a fost lansatd 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 importantd acoperire mass-
media.

O boald rard este considerata orice afectiune prezenta la mai putin de 1 din 2000 de persoane.
In general, bolile rare sunt in mare masurd lipsite de tratament, recunoastere si ingrijire
adecvata. Desi numarul de pacienti afectati de fiecare maladie rard este mic sau foarte mic,
per total, afectiunile rare ar trebui sd constituie o problema de sandtate publica in orice tara
civilizata. Acest deziderat este corelat cu numarul mare de maladii rare: peste 8.000. Conform
datelor Comunitatii Europene, 6-8% din populatie prezinta una din aceste boli, ceea ce
raportat la populatia Romaniei ar reprezenta un numar de minimum 1.000.000 de persoane.

In majoritatea cazurilor, afectiunile rare sunt putin cunoscute (si implicit recunoscute) de catre
corpul medical si de catre oficialii din sistemul de sanatate, particularitate conferitd de
frecventa micd, numarul mare si complexitatea patogenicd. Absenta cunostintelor referitoare
la aceste maladii genereaza frecvent erori de diagnostic si Intdrzierea aplicarii Ingrijirilor
specifice, ceea ce constituie o sursd secundard de suferintd pentru pacienti si familiile
acestora. In plus, majoritatea acestor boli sunt multisistemice, necesitdind o ingrijire
pluridisciplinard si au o etiologie geneticd, ceea ce se coreleaza cu riscul de transmitere a
mutatiei si implicit a prezentei bolii la alti membri ai aceleiasi familii.

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



Cunoasterea medicala si stiintificd a acestor boli este lacunarda, mecanismul patogenic fiind
cunoscut doar in circa 10% din afectiuni. Astfel, nu este de mirare ca deseori stabilirea unui
diagnostic corect poate dura luni sau ani de zile, generand cheltuieli inutile familiei si
societatii.

Intrucat bolile rare afecteaza peste 25 milioane de persoane in Europa, Comisia de Sanitate a
UE este preocupatd 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.

Impulsul politic al sarbatoririi Zilei Bolilor Rare vizeaza tot sensibilizarea opiniei publice,
contribuind in special la dezvoltarea de planuri nationale si politici pentru bolile rare Intr-o
serie de tari.

Campania a inceput ca un eveniment european si a devenit treptat un fenomen mondial, SUA
aderand in 2009. In 2015, la campanie, au participat 80 de tari din intreaga lume. Sute de
orase continud sd ia parte la Ziua Bolilor Rare si speram, cd un numar si mai mare de orase se
va alatura 1n 2016. Unele téri au decis sa creasca si mai mult gradul de constientizare a bolilor
rare. De exemplu, Spania a declarat anul 2013 Anul National al Bolilor Rare.

O boala sau tulburare este considerata ca fiind rara in SUA, cind aceasta afecteaza mai putin
de 200.000 de americani, la un moment dat.

O boala rard poate afecta doar cateva persoane in UE (Uniunea Europeand), si o alta poate
atinge peste 245.000 de persoane. in UE, cel putin 30 de milioane de persoane ar putea fi
afectate de una din cele peste 6.000 de boli rare existente.

80% din bolile rare au origini genetice in timp ce altele sunt rezultatul infectiilor (bacteriene
sau virale), alergiilor si factorilor de mediu. Pot fi degenerative si proliferative.

50% din bolile rare afecteaza si copiii.

In tarile din UE, este considerata rard orice boald care afecteazi mai putin de 5 persoane din
10.000, o cifra care poate parea nesemnificativa, insa, la nivelul celor 28 de state membre ale
UE vorbim de aproximativ 246.000 de cazuri. Majoritatea pacientilor suferd de boli cu o
prevalentd si mai scazuta (1 caz la 100.000 de persoane sau chiar mai multe).

Se estimeaza ca la ora actuala, In UE, un numar de 5.000 pana la 8.000 de boli rare afecteaza
6-8% din populatie (27-36 de milioane de cetéteni).

In Romania triiesc peste 1.000.000 de pacienti afectati de boli rare.

Ce stim despre ei?

* Majoritatea sunt inca nediagnosticati. Altii sunt diagnosticati gresit sau incomplet;

* Acesti pacienti sunt in mod special izolati si vulnerabili, si au nevoie de o abordare specifica
pentru a le asigura serviciile de care au nevoie, pentru a creste calitatea vietii lor.

* Momentan exista servicii insuficiente la nivel national, iar problematica abordarii bolilor
rare este complexa si interdisciplinard. Faptul ca pacientii cu boli rare sunt raspanditi la nivel
national, in diferite regiuni, necesitd o interventie centralizata.

* Un element esential pentru imbunatatirea diagnosticarii si asistentei medicale in domeniul
bolilor rare este furnizarea si diseminarea de informatii exacte, intr-o forma adaptata nevoilor
profesionistilor si persoanelor afectate (Comunicarea Comisiei 2008). In informarea din
domeniul bolilor rare, o importantd majora o au HelpLine-urile si bazele de date.

* Centrele de expertizd 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 ajutd statele membre in dezvoltarea legislatiei nationale. Centrele
de expertizd sunt concepute pentru o abordare holistica a pacientilor cu boli rare, pentru a
specializate, instruire si informare, asigurand eficientizarea alocarii resurselor pentru ingrijire
medicald si sociala.



* Cooperarea si schimbul de cunostinte intre centrele de expertiza s-au dovedit a fi abordarea
cea mai eficientd pentru a gestiona bolile rare in Europa. Valoarea adaugatd comunitara a
Retelelor Europene de Referintd este extrem de importantd, in special pentru bolile rare.
Reunirea expertizei la nivel european este, prin urmare, primordiald pentru a asigura un acces
egal la informatii exacte, la un diagnostic pertinent si in timp util si la asistenta medicald 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 subliniazad si importanta acestor retele in formarea si cercetarea
medicald, diseminarea informatiilor si evaluare. (Dir. 2011/24/UE)

» Lipsa politicilor specifice de sandtate privind bolile rare si deficitul de expertiza in domeniu,
au drept consecintd diagnosticarea intarziata si accesul dificil la asistenta medicald. Aceasta
situatie are drept rezultate neajunsuri suplimentare de natura fizica, psihologica si intelectuala,
tratamente inadecvate sau chiar daunatoare.

Rezultate relevante din studiile nationale, europene si internationale

Planul National de Boli Rare (PNBR) 1si propune sa furnizeze o serie de masuri concrete care
sa permitd o structurare si organizare coerente a sistemului de diagnostic, tratament, Ingrijire
si profilaxie a bolilor rare, capabil sa raspundd doleantelor legitime ale celor afectati si ale
familiilor din care acestia fac parte.

Principalele prioritati ale planului sunt:

e realizarea cadrului organizatoric, prin infiintarea unei retele de centre de referinta,
cu filiale in principalele centre universitare medicale si sustinerea financiara (ferma
si de duratd) pentru o functionare continua;

e realizarea unor studii epidemiologice si crearea unui registru national in domeniul
bolilor rare;

e stabilirea unei strategii nationale adecvate pentru asigurarea masurilor de prevenire
st diagnostic,

e stabilirea unei strategii nationale pentru asigurarea tratamentului si reabilitdrii
pacientilor cu boli rare;

e recunoasterea particularitatilor bolilor rare de cdtre organismele medicale si1 de
protectie sociala;

e ameliorarea pregatirii profesionale a personalului medical si a altor specialisti
pentru a fi capabili sd recunoascd o boald rara si sa asigure o ingrijire adecvata
pacientilor cu o astfel de maladie;

e imbunatatirea accesului la informare al pacientilor, specialistilor din domeniul
medical si al publicului larg in domeniul bolilor rare;

e recunoasterea nevoilor speciale ale persoanelor afectate de boli rare si dezvoltarea
unor masuri de sprijin a asociatiilor de pacienti;

e stimularea cercetdrii in domeniul managementului bolilor rare, cu scopul
ameliorarii metodelor de diagnostic si a procedeelor de tratament in maladiile rare;

e colaborarea cu organizatii, retele EU si internationale.

Proiectul European pentru Boli Rare (EUROPLAN) a fost un proiect de trei ani, derulat in
cadrul Programului de actiune comunitard in domeniul sénatatii publice (2003 - 2008), care a
inceput in aprilie 2008.
Scopul principal al proiectului a fost acela de a oferi autoritdtilor nationale de sanatate
instrumente de suport pentru dezvoltarea si implementarea planurilor nationale si strategiilor
in domeniul bolilor rare, conform Recomandarilor Consiliului European privind bolile rare.
Obiectivele au fost:

e Descrierea initiativelor statelor membre UE privind bolile rare;



e Lista de domenii prioritare si actiuni de interventie incluse Intr-un Plan National sau
Strategie pentru bolile rare;

e Flaborarea de indicatori pentru monitorizarea punerii in aplicare si evaluarea
impactului Planului National sau Strategia pentru bolile rare;

e Identificarea experientelor anterioare si actuale;

e FElaborarea documentului de orientare care contine recomandari pentru proiectarea
planurilor nationale sau strategii de combatere a bolilor rare;

Evidente utile pentru interventii la nivel national, european si international
EURORDIS, a carei misiune este de a fi vocea a aproximativ 30 de milioane de europeni care
traiesc cu o boald rard, sprijind pacientii ca vocea lor sa fie mai puternica prin diverse
initiative si activitati.

EURORDIS Access Campaign ii invitd pe toti cei care traiesc cu o boala rara sa isi exprime
dificultatile pe care le-au intdmpinat In accesarea tratamentului sau a ingrijirilor medicale,
prin intermediul unui chestionar.

Facilitarea participarii organizatiilor care vin in sprijinul pacientilor in numeroase comitete
stiintifice si grupuri de lucru la nivelul Agentiei Europene a Medicamentului si nu numai.
EURORDIS ExPRESS Summer School vizeaza emanciparea reprezentantilor pacientilor
prin instruire Th domenii, cum ar fi: cercetarea clinica, evaluarea tehnologiilor medicale etc.
EURORDIS Patient Voices Programme a fost creat pentru a culege parerile pacientilor cu
privire la diverse teme si sd le includa in politicile, procesul de luare a deciziilor si alte
consultari periodice cu pacientii.

RareConnect, reteaua online a comunitdtilor pacientilor cu boli rare asigurd forum pentru
acestia, unde persoanele care suferd de boli rare isi impartagesc experientele si intalnesc alte
persoane cu aceleasi afectiuni.

Site-ul de informare al campaniei internationale dedicate Zilei Bolilor Rare:
www.rarediseaseday.org

In sprijinul acestui demers intervine si proiectul EUROPLAN, care isi propune si furnizeze
Autoritdtilor Nationale de Sanatate Publicd 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).

Planul National de Boli Rare (PNBR) isi propune sa furnizeze o serie de masuri concrete
care sa permitd o structurare si organizare coerente a sistemului de diagnostic, tratament,
ingrijire si profilaxie a bolilor rare, capabil sd rdspundad doleantelor legitime ale celor afectati
si ale familiilor din care acestia fac parte

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
a. tratamentul bolnavilor cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune:
forme cronice (polineuropatie cronica inflamatorie demielinizanta, neuropatie
motorie multifocald cu bloc de conducere, neuropatie demielinizantd
paraproteinica, sindroame neurologice paraneoplazice, miopatie inflamatorie,
scleroza multipla - forme cu recdderi si remisiuni la 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;
b. tratamentul bolnavilor cu osteogeneza imperfects;
c. tratamentul bolnavilor cu boala Fabry;


http://www.rarediseaseday.org/

tratamentul bolnavilor cu boala Pompe;
tratamentul bolnavilor cu tirozinemie;
tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip II (sindromul Hunter);
tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip I (sindromul Hurler);
tratamentul bolnavilor cu afibrinogenemie congenitala;
tratamentul bolnavilor cu sindrom de imunodeficienta primara;
tratamentul bolnavilor cu epidermoliza buloasa;
tratamentul sclerozei sistemice 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);
n. tratamentul sclerozei tuberoase);
2) asigurarea, in spital, a tratamentului specific pentru bolnavii cu HTAP
3) asigurarea, in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit deschis a medicamentelor specifice
pentru boli rare
a. tratamentul bolnavilor cu scleroza laterala amiotrofica;
b. tratamentul bolnavilor cu mucoviscidoza;
c. tratamentul bolnavilor cu Sindrom Prader Willi;
4) asigurarea, 1n spital si In ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a materialelor
sanitare pentru tratamentul bolnavilor cu epidermoliza buloasa
5) asigurarea in spital a tijelor telescopice pentru bolnavii cu osteogeneza imperfecta
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Platforma www.edubolirare.ro a fost creatd de Asociatia Prader Willi din Roménia in
cadrul proiectului ,,Parteneriat Norvegiano-Roman (NoRo) pentru progres in bolile rare”.
Proiectul cu o duratd de doi ani a inceput in aprilie 2009. Lansarea oficiald a site-ului a fost in
26 aprilie 2011.

www.edubolirare.ro este o initiativd inovatoare a Asociatiei Prader Willi din Romania care
isi propune sd pund in valoare potentialul incd insuficient exploatat al resurselor web in ceea
ce inseamnd formarea si informarea in domeniul bolilor rare.

Platforma a fost creata de o echipa multidisciplinara (medici, psihologi, asistenti sociali,
traineri si specialisti IT) si este bazatd pe nevoile de formare si informare ale pacientilor cu
boli rare, ale apartinatorilor acestora, ale specialistilor din domeniul medical, social, psiho-
social si educational.

www.edubolirare.ro urmdreste cresterea calitatii vietii persoanelor afectate de boli rare si
cresterea calitdtii serviciilor (sociale, socio-medicale, educationale) furnizate persoanelor
afectate de boli rare.



