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nu beneficiazd de un
tratamentaprobat de FDA
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Bolile rare, 2120
sunt boli genetice
e et e - R4 ’
arata ca 1ti pasa! 65 %
Pentru ingrijiri mai bine organizate, coordonate, au manifestari grave si
de calitate si la timp furnizate! invalidante clinic

30 %

din copiii cu bolirare nu vor

trdi panalavarstade 5 ani



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

RAREDISEASEDAY.ORG

CAND?

Tn ultima zi din februarie in fiecare an.

CE?

Ziua Bolilor Rare are scopul de a creste

constientizarea despre bolile rare si impactul

lor asupra vietii pacientilor si a familiilor lor.
UNDE?

Mii de evenimente au loc in lume an intreaga lume. EURODIS organizeaza
campania internationala iar Aliantele Nationale si alte organizatii ale pacientilor
gazduiesc evenimentele locale. Ministerul Sanatatii din Romania, prin toate
directiile de sanatate publica organizeaza campania Bolile rare, arata ca iti pasa.
Pentruinformatii viziteaza adresa ....www.-

dentru Ziua Bo  este adresata pac ;tlor S
lor de pacienti ?st_ilot din sanatate
amente, autoritat ate publica), publi
doreste sa se alature. pe
B AP

PENTRU CINE7
Pentru toti Campani:
familiilor lor, €
producatori de
decidentilor si ¢
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Romania in context european

RAREDISEASEDAY.ORG

Aceste boli afecteazt aproxi mati v
RomOni a K 25 de milioane " n Eur op:

5} S NBFSNAUIOZ2INB I LINBGIEtSyul o2

Prevalenta bolilor rare in populatia Romaniei

\

W populatia generala

M boli rare

Sursa:
http://www.europIanproject.eu/DocumentationAttach[nent/NATIONALPLAN
S _ROMANIA ROPlan ro.pdb | (i LJdzof AONNRAY Al Yyd HamA
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fenomenului in Romania
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pentru bolile rare, pe tipuri de boli

rare 20152016

Sursa datelor: CNAS conform Raportului de implementare a Strategiei
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Scleroza laterala amiotrofica

HTPA

Mucoviscidoza copii

Boli neurologice degenerative/ inflamator-imune
forme acute

Boli neurologice degenerative/ inflamator-imune
forme cronice

Sindrom de imunodeficienta primara

Scleroza sistemica si ulcerele digitale evolutive

Mucoviscidoza adulti

Epidermoliza buloasa

Osteogeneza imperfecta

Purpura trombocitopenica imuna cronica la adultii
spenectomizati si nesplenectomizati

Scleroza tuberoasa

Mucopolizaharidoza tip Il (sindromul Hunter)

Boala Fabry

Sindrom Prader Willi

Hiprerfenilalaninemiei la bolnavii diagnosticati cu

fenilcetonurie sau deficit de tetrahidrobiopterina...

Micopolizaharidoza tip | (sindromul Hurler)

Tirozinemie

Afibrinogenemie congenitala

Boala Pompe

Polineuro- patie familiala amiloida cu transtiretina
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de boli rare externate din spital (spitalizare
O2y UAYydzZNUO A y2018IS NR 2 | |

Pacienti cu boli rare externati /100.000,  nr total =61273
Romania, 2008-2017
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Numar pacienti cu boli rare externati
in perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica ‘ 15410
Alte hiperfenilalanilemii  m—— 733
Miastenia gravis _ 6128
Osteogeneza imperfecta — 5842
Scleroza sistemica datorita unui... 4044
Mucopolizaharidoze, tip | | 3771
Mucopolizaharidoza, tip Il 3711
Hipertensiunea pulmonara primara 2870
Imunodeficienta asociata cu alte... mmm 2104
Fenilcetonuria clasica 1410
Scleroza tuberoasa ‘- 1224
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare 969
Fibroza chistica cu manifestari intestinale 766
Alte boli pulmonare interstitiale cu...m 724
Sindromul Guillain-Barre + 711

Sindromul CR(E)ST

Scleroza sistemica progresiva
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica
Bolile neuronului motor

Anemia aplazica constitutionala
Tulburari in metabolismul tirozinei
Alte forme de scleroza sistemica
Alte imuno-deficiente combinate
Boala depozitarii glicoge nului
Fibroza chistica cu alte manifestari
Alte sfingolipidoze

Carenta ereditara prin lipsa altor factori...

Distrofia musculara

Anomalii ale sistemului complementar
Alte imunodeficiente specificate
Atrofia optica

Scleroza sistemica, nespecificata
Fibroza chistica, nespecificata

705
590
589
427
405
" 404
386
242
236
189
| 126
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¢ 80%dintre bolile rare au originea3d S y SAI R ®Wi kauza® I
direct de Y 2 R A Tale@ahNl#r sau cromozomilor In unele
cazuri, Y2 RA T A geNehide fc&e O dzl SHodlaN sunt
transferate de la o 3 Sy S Nd altah 18 alte cazuri, ele apar
ny 0 NY UdfoNis NHIzdreedte prima dintr-o familie care
dzNX S& e A I 3y 280 A Ol GN

¢ 20%dintre bolile rare suntrezultatul A ¥ ¥ S Qbéactelichesa
virale), alergii U kauze de mediu sau sunt degenerative U A
proliferative

.(Surse . https://www.rarediseaseday.org/article/what-is-a-rare-d i s eas e 'Hi https://raredi s eas s-8bout-naré-diseasesh .

Sursa: PMC Journal https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4714940/)
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¢ Exemple de boli rare cu origine g e n e t ce cunt
af ec Hcatena f e ct diaz kau psihic: boala
Huntington, spina bifida, sindromul fragil X,
sindromul Guillain-Barré, boala Crohn, fibroza
c hi s Hdisttofilamu s ¢ u |IDachdnne.

¢ Principalul motiv al a b o r dlimtata a bolilor rare
prin prismas £t n t tpublibejestefaptulc tpaci en’
sunt p u 'HHNIi s 1 maakiul popul a Brium or
alt motivestec ta b o r d bazatd pe identificarea H1
eliminarea factorilor de risc nu sunt, in general,
adecvate pentru bolile a c L r faatori de risc primari
sunt congenitali Hiprin urmare, nemodificabili.c



| nf or mdespre ifactorii de risc, bolile rare (grupuri
popul a’™ila miscl prevenire, semne, simptome,
tratament). (I)

RAREDISEASEDAY.ORG
¢ In majoritatea cazurilor, a f e ¢ "Hirarensumt @ u "Htunoscute ( 'Hi
iImplicit recunoscute) de ¢ £ t comgul medical Hide ¢ £ t afieialii
din sistemul de s £ n L t partieularitate c onf edeiftrkec v er

mi c by mt mark Hicomplexitateap at ogeni ct

¢ Abs encHan o Ht i refeletbacerla aceste maladii gener e a
frecvent erori de diagnostic 'Hiintarzierea a p | | cidgrijirilior
specifice, ceea ce constituie o sur sstecundderstuf er |
pentru p a c i éHnfaHiiliile acestora. In plus, majoritatea acestor
boli sunt multisistemice, necesitand o ingrijirep | ur I di s &1 p
au o etiologie genet ceed ce se cor el el zidcul de
transmitereamu t a "Hiimplicitap r e z ebolid&aia | ndémbri ai
acel efamaliHi

¢ Gravitatea bolilor rare este extrem de v ar | adar dekeori ele
cauzeditfi cmbtori, "Bsihice Hi / ssanzoriale. In plus,
bolile rare sunt cronice 'Hiin majoritatea cazurilor nu au un
tratament specific, ci doar o serie de mt s upaliative care permit
ameliorareast tpaadi en Hi | or



| nf or despre factorii de risc, bolile rare (grupuri w

popul a’™ila miscl prevenire, semne, simptome,
tratament). (1) RAREDISEASEDAY.ORG

¢ CunoaHtneerdeiac'ldilHE 1 i n aHacéstoc holi este | ac un a
mecanismul patogenic fiind cunoscut doar in circa 10% din
a f e c "HAsufel,i deseori stabilirea unui diagnostic corect poate
dura luni sau ani de zile, generand cheltuieli inutile familiei Hi
soci et & Hii

¢ Intrucat bolile rare af e c t peste 25 milioane de persoane in
Europa, Comisiade St nt tadJEestepr e o c ugeaewvigorarea
C er c einfaest domeniu, de crearea unui climat de e d u ¢ aa™Hi
corpului medical, a bolnavilor Hia p o p u | gehreraa, cu scopul
declarat de a se asigura c¢c o n d pehiiru diagnosticul corect Hi
precoce al acestor boli, evitarea transmiterii ereditare Hi
asigurarea unei v I andélibune pentru a ¢ e bidlnavi.

Sursa: www.bolirareromania.ro




| nf or wespre factorii de risc, bolile rare (grupuri w
popul a’™Hilao miscl prevenire, semne, simptome,

tratament).(ll) RAREDISEASEDAY.0RG

¢ Orphanet ofert o descriere clinict
semne Hi simptome clinice (anomali
descriere, bazatt pe cazuri publ i c
utili zeazt anomali il e fenotipice r

Fenotipului Uman (HPO).

¢ Fiecare anomali e fenotipickt este ¢
frecvenHei de apari H e | a popul aHi

» "ntotdeauna prezentt: 100 %

» foarte frecvente: 99% -80%

» frecvente: 79% -30%

» ocazionale: 29% -5%

» rare: 4% -1%



Ly F 2 Na@lespteAfdctorii de risc, bolile rare (grupuri w
LJ2 LJdzf | G la 2riéd fprEvenire, semne, simptome,

tratament).(I11) RAREDISEASEDAY.0RG
L V2N EAOQFEOSE FSY20ALIAON LIRIFGS FA F

b4 Nd —d N B4 A

02 HestBILING | BN Bidlony R2 A 6 & Slaéebtuisemn nu exclude
posibilitateaLINIS | Soffifd& RINS | Spinulbipatognomonico | ¥ A ¢NIY |
certitudine.

¢ Ciriteriul de diagnosticare anomaliile fenotipice observate ca "criteriu de
diagnosticare'sunt celeinclusein seturile de criterii stabilite pentru stabilirea
diagnosticuluuneianumiteboli careafost LJdzo f MtOGuUn juMNal revizuitde
coleqi

¢ Ciriteriul de excludere anomaliile fenotipice consemnateca "criteriu de
excludere"sunt cele care sunt intotdeaunaabsenteintr-o | Yy dzY A\ Zi NI AN
care,prin urmare,excluddiagnosticubcesteia

(Sursa https://www .orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_ HPOTermphp?Ing=EN)
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C Bolile rare sunt boli cronice, adesea degenerative, multe sunt
Incurabile sau cu un tratament dificil de condus. Absen $eé
I nf or maeSpree b o a | dcgesul dificil la un diagnostic
corect sau intarzierea diagnosticului prezimdrrseci n
sociale dificile pentrup a c i & hafhiliile acestora.

C Ziua de 29 februarie, 0 zi s pecicaré & x| doak o d a {aL
patru ani, a fost a | e asstteprezinte Ziua Bolilor Rare. In anii
in care nu e X | sade&ta zi, Ziua Bolilor Rare este or gani z a
pe 28 februarie.
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RAREDISEASEDAY.ORG

C Ziua Bolilor Rare fost | a n s @entiu prima d a tde EURORDIS Hi
Council of National Alliances (Consiliul Al i a n Na Ho o rna |
anul 2008, mii de evenimente au avut loc in intreaga lume,
ajungand la sute de mii de oameni, cu o i mp o r tagoperice
mass-media.

C Campania a inceput ca un eveniment european Hia devenit
treptat un fenomen mondial, SUA aderand in 2009. An de an, la
campanie p ar t itatimpiimulte "HE dim intreaga lume. Sute de
or aéle nt isntiatparte la Ziua Bolilor Rare 'His p e r {c dun
N umktEHimai maredeor a skevaa | £ tim 2049. Unele "HL aui
decis s Lc r e a Hanhai mult gradul de ¢ o n 'Ht | e réspre a
bolilor rare. De exemplu, Spania a declarat anul 2013 Anul
N a "Hi alrBalilor Rare.
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Pentru ct ac $Si onstnmuttan in Tintreaga lume, vocea

paci enc bdlicarevaficusi gur ansideé ftnai mul $Si
oameni.

Pentru c Lt bolile rare sunt o prioritate azi 'Hiin Uniunea
Europeant

Pentru c Lo zi d e d i cbaltlot rare poate aduce s per amiSt
| nf or merspanelor afectate de bolirare,apar $Si ndlot or
K familiilor lor.

Pentru c teste nevoie in mod constantde o c r e K ta alvetaului

de conkt i e rasupra &daglier rare in randul factorilor de
decizie,alpr of e s i odmiskttnitlticaal publicului general.
Informarea este e s e n "Hoeattuta ~ mb u n tcalkafea vi e S
pentrupaci ecolpolirare;cr ekt e®eo rrat | e asteipmrt r |
urmare unul din principalele noastre obiective.
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C Ziua Bolilor Rare este un eveniment anual coordonat la nivel
Ay (S NYdeO R ENBORDISr lanively I 0 Ade @ N tiviiisterul
{ Ny N gaNepreZentant al I dz{i 2 NJAPullice & A! 2t NU [byF QilA 2 v |
pentru BoliRaredin partea 2 NH | Y A dedguuefnanieaie)

C EURORDISIB LINBd A § & W20/ dz0SNY & V8 ¢ OR Hell A A
LI O AcBhblordre, carel O (i A & 8ivelettopeanin vedereaO NB 6 1 S
Ol f X3tk Npa#oHnelorcu boli rare.

C 9 E A AeStél 1700 de 2 NH I v del UJIoOM®B yEtrdpa, care 2 T S NN
AYVTF2Z NMRIABARNIEODNYOATL 2 NJ
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RAREDISEASEDAY.ORG

Centrele de e x p e r ftsuntzdtructuri specializate pentru
managementul 'Hiingrijirea p a c i e ncHliblolpo rare. EUCERD a
elaborat criterii de calitate pentru Centrele dee x p e rih doméniul
bolilor rare, care aj u $tatele membre in dezvoltarea | e g1 s |
naH onal e

Centrele de e X p e r tunhtzchncepute pentru o abordare
hol | satpiaccti e nclHbdligare, pentru a asigura continuitatea

specializate, instruire 'Hiinformare, asigurand eficientizareaa | o c t
resurselor pentru ingrijireme di ckd dci.al L
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C Programulb I G A & Jratdmentpentru BoliRareCNAS

C Centrelede9 E LJS hdintiu Bdlile Rare

C Registrelede date U dolectarea datelor

Programulb | U A de Jratdmentpentru Boli RareCNAS

Implementarea politicilor de & Ny N pdntiuSoli rare se face prin
Programulb I G A @oliRare(PNBRareo seriedeA y U S N@@S y U A
Intermediul CNASIn conformitate cu prevederileOrdinului 1332 2018

Sursa http://www.cnas.ro/page/programuinationatde-tratament-pentru-boli-
rare.html
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Programulb | U A & Jratdmentpentru BoliRareCNAS T T
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1.

A

To o T Do Bo o To To Do Bo o T Do

' &A3dzNF NBIF > ny aLAGFE UA ny FYodzZ F G§2NRAdzZZ LINRAY
boli rare

tratamentul bolnavilor cu boli neurologice degenerative/inflamatmune: forme cronice (polineuropatie
ONRYAON AYFEFYFOG2NAS RSYASEAYATFYGNXT ySdzNR LI

A

RSYASEAYATFYAdN LI NLINBGSAYAONZ AAYRNEBIYS ySdNP

N v v v~ oA

Ydzft 0-FRINNS Odz NBONRSNA UA NBYAaAdzyA 1 O2dzZRMBS il

neurologice (poliradiculonevrite acute, sindrom GuiliBiarre, miastenia crize miastenice), tratamentul
LI2E AYSdzNR LI GASA FLEYATAILIES | YAf2ARS Odz NI yada

GNJ GFYSyldzZ o02tylF @At 2Nl Odz 234GS523SySI N AYLISNFS
tratamentul bolnavilor cu boala Fabry;

tratamentul bolnavilor cu boala Pompe;

tratamentul bolnavilor cu tirozinemie;

GNY GF YSyiddzd o2tyl @Af 2N Odz YdzO2LR2€ AT I KI NAR2IT N
GNJ GFYSyldz o02tylF@At 2N Odz Ydz021LR2t AT | KI NAR21T N
GNJ GF YSylGdzZ o2ty @At 2N Odz  FAONAY23ISYSYAS 02y
GNJ OF YSyldzZ o062ty @At 2N Odz aAYRNRBY RS AYdzy2RST
GNJ GFYSyldzZ o62fylF @At 2Nl Odz SLIARSNY2f AT N o6dzf 21 a
GNJF GFYSyildzZ &0t SNRPT SA aAaGSYAOS UA dztf OSNBfE 2 NJ
GNJ OF YSyYy Gdz  LIJzN1JIdzNB A GNEYGQO)\UELJSY?\OS AYdzyS O
GNI GF YSyldzZ KALSNFSYAfLFEFIYAYSYASA 1 o02tyl @AA
GSGNI KARNRPOAZ2LIWIISNAYN 6.1 noT

tratamentul sclerozei tuberoase);

N
C

= T ==, > ||| C: C=x
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0 Programulb I U A & Yratdmentpentru BoliRareCNAS VLR ERARARRY

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
AGNY GFYSyldzZg o02ftyl @Af 2N Odz 40t SNRI
AGNY Gl YSyldz o2ftyl @At 2N Odz YdzO2 OA a
A tratamentul bolnavilor cu Sindrom Prader Willi:

no FAA3dzNF NBFZ ny aLAdlrt UA ny | Yo dz
YFGSNRIFESE2N al yAGIENBE LISYiIUNHz GNY GF YSY

N
O

pu | aA3dzNF NBF ny aLAdGrFt F GA2St 2N 0S
Il OUAGAUNGAES t NPAINI Ydzf dzA b | O A BsigurareanS

aLIAGEE OA ny lFYodzZ FG2NAdzZ LINRY Tl NXI O
LISY iGNXz 2 ASNAS AYLRZNIUOFYGN RAYGNB o02f A
02t Yyl @Af 2N UA FAA3dzNI NBF ny &aLAGETE |

AYLISNFSOGNO®

5SUFfAA RS&ALINBE 02ftAfS NINB OFNB o0SYyST


http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html
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Centrelede 9 E LJS pdintiu Bdlile Rare RAREDISEASEDAY.0RG

Centraliade expertizaO 2 Y LJ SRedidtrdleNe date U kolectare a datelor
pentru S @ A R Bolfidi tare. In RomaniaS E A B Céhtrede 9 E LIS Ndinthul |
BolileRare

Centrele de 9 E LJS N#nfru Bdlile Rare in Romania, certificate conform
OrdinuluiMS nr. 540/ 2016 privind organizarea¥ dzy’ O U AlRhétodeBgiade
certificarea centrelorde S E LJS pehtiu boNrare:

1.Centrul de e x p e r pentmutboli rare in domeniul mal f or ma’
anomalii ale dezvol ’I-tlildli z ia b I iInt'eIectuéH'e 'rare din cadrul

~ 4 ~ NG N7 ~t

Gavrill dzNXi SOragfedgé

2.Centrul de e x p e r pentrutboli rare in domeniul mal f or ma
congenitale asociate cu retard mental din cadrul Centruluu Reg|ona|de

{4 ~ w N7 ~r

¢ dzZND B ynrzt 02 NI
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Centraliade expertizaO 2 Y LJX SRedistrdledle date U &olectare a datelor pentru
S ¥ A Ri®lotrare. In RomaniaS E A13 QeNtrede 9 E LJS peitiu Balile Rare

Centrele de 9 E LJS Np&ntrd Bblile Rare in Romania certificate conform
Ordinului MS nr. 5402016 privind organizarea, ¥ dzy’ O U A & ¥etodRidgia de
certificarea centrelorde S E LJS pehitiu boNrare:

3.Centrul de S E LJS Ndértrdi Boli rare n domeniul YF £ F2 NI G

congenitale din cadrul Centruluide 9 E LJS Ml NS ¥ SDjagnbstictiiGeneticU A
ManagementulManagementulCongenitaled (i NJz® SpataNmiNiClinicWdzR S deS | vy
' NH SCfaibwh

N7

n®/ SYyiNdzZ RS SELISNIATN LISYidNHz 62f A
autistl / SY i NHzf dzA RS WSFSNAYUN LISY(dNHz . 2f .
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Centrelede 9 E LJS biditfu Bdlile Rare RAREDISEASEDAY.0RG

Centrelede 9 E LJS pidintfu Bdlile Rarein Romania,certificate conform Ordinului
MS nr. 540/ 2016 privind organizarea¥ dzy’ O U AlRhétodslbgiade certificarea
centrelorde S E LJS p&htiu boNrare:

5.Centrul de S E LJS Nenkrd Bbli rare in domeniul Y I £ F2 N+ GAAf d@N.
dezvoltare U RA 1 | 6 A intélectaleAdre2diI cadrul Centrului Regionalde DS y' S (i
a S RA Gil-Of NSZDSpitNINClinicde! NA Sp¢nirdNCopiiSt MariaL | U A

6.Centrulde S E LIS Wdnttu bdli rare in domeniul neurologieipediatrice din cadrul{ S O {
CliniceNeurologiet S R A 4 (i NN z@ pitaNNiClinicde Psihiatrieprof. Dr. Alex Obregia
. dzOdzNB U A

7.Centrul de S E LJS p&ntkul bbli rare in domeniul bolilor hepatice pediatrice rare din
cadrul { S O Glihi&Rediatriell, & (i NJHz® SpiEdNiClinicde! NA SpgniritNCopiiCluj
Napoca
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Centrelede E x p e pentruBadlile Rare RAREDISEASEDAY.ORG
[ SYGNBES RS 9ELISNI AT N, ta8ificdteNctinform2 £ A f S
hNRAYdzt dzZA a{ yN® pnakHnamc LINAGAYR 2
OSNIAFTAOFNE | OSYUNXt2NJ RS SELISNIAI
y ®/ Sy iNHzt RS SELISNIATI N LISy (GdNHz 62f din NI
OF RNXzZf { SOUGASA /I NRA2f 23A LLLX &g NHdz
| F NRA2@I a0dzZ | NE LINRPFOD [/ d/ Lt ASaOdz . d

A v v

Mn®/ SYyiNdz RS SELISNI AAIOK SLOS Vil NHS o 2dziA2 Al
autoinflamatoriRAY OF RNHz { SOUASA [/ fAYAOS wSc
RS ! NHESYuUuN /fdz bl LI2OI



