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Ç h ōƻŀƭŇ ǊŀǊŇ ŜǎǘŜ ƻ ōƻŀƭŇ ŎŀǊŜ 
ŀŦŜŎǘŜŀȊŇ Ƴŀƛ Ǉǳסƛƴ ŘŜ р Řƛƴ 
10000 de indivizi.

Ç !ǎǘŇȊƛ ǎǳƴǘ ƞƴǊŜƎƛǎǘǊŀǘŜ ǇŜǎǘŜ 
7000 de boli rare, dintre care 
ул҈ ǎǳƴǘ ŘŜ ƻǊƛƎƛƴŜ ƎŜƴŜǘƛŎŇ ǒƛ 
тр҈ Řƛƴ ōƻƭƛƭŜ ǊŀǊŜ ŀŦŜŎǘŜŀȊŇ 
copiii.

έh Ȋƛ ǊŀǊŇΣ ǇŜƴǘǊǳ ŀ ŀŘǳŎŜ ƞƴ ǇǊƛƳ-Ǉƭŀƴ ōƻƭƛƭŜ ǊŀǊŜΗέ 

½ƛǳŀ .ƻƭƛƭƻǊ wŀǊŜ ŜǎǘŜ ƻǊƎŀƴƛȊŀǘŇ ǇŜƴǘǊǳ ŀ ŎǊŜǓǘŜ ŎƻƴǓǘƛŜƴǘƛȊŀǊŜŀ ŘŜǎǇǊŜ  ōƻƭƛƭŜ ǊŀǊŜ 
ƛƴŎƭǳǎƛǾ  ŘŜǎǇǊŜ ƛƳǇŀŎǘǳƭ ƭƻǊ ŀǎǳǇǊŀ ǾƛŜǚƛƛ ǇŀŎƛŜƴǚƛƭƻǊ Ǔƛ ŦŀƳƛƭƛƛƭƻǊ ƭƻǊΦ



5ŀǘŜ ǊŜŦŜǊƛǘƻŀǊŜ ƭŀ ǇǊŜǾŀƭŜƴǚŀ ōƻƭƛƻǊ ǊŀǊŜ ƛƴ wƻƳŃƴƛŀ 

Sursa: 
http://www.europlanproject.eu/DocumentationAttachment/NATIONALPLAN
S_ROMANIA_ROPlan_ro.pdf 5ŀǘŀ ǇǳōƭƛŎŇǊƛƛΥ ƛŀƴΦ нлмл

Aceste boli afecteazŁ aproximativ 1,3 milioane de persoane ´n 

Rom©nia ĸi 25 de milioane ´n Europa

5ƛƴŀƳƛŎŀ Ǔƛ ƴƛǾŜƭǳƭ ŦŜƴƻƳŜƴǳƭǳƛ ƞƴ 
România în context european



5ƛƴŀƳƛŎŀ Ǔƛ ƴƛǾŜƭǳƭ 
fenomenului în România

bǳƳŇǊǳƭ  ǘƻǘŀƭ ŘŜ ǇŀŎƛŜƴסƛ ǘǊŀǘŀסƛ ƛƴ 
ǇǊƻƎǊŀƳǳƭ ƴŀסƛƻƴŀƭ  ŘŜ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘ 
pentru bolile rare, pe tipuri de boli 
rare 2015-2016

Sursa datelor:  CNAS conform Raportului de implementare a Strategiei 
bŀǚƛƻƴŀƭŜ ŘŜ {ŇƴŇǘŀǘŜ нлмп-2020



5ƛƴŀƳƛŎŀ Ǔƛ ƴƛǾŜƭǳƭ ŦŜƴƻƳŜƴǳƭǳƛ ƞƴ wƻƳŃƴƛŀ

5ŀǘŜ  ǊŜŦŜǊƛǘƻŀǊŜ ƭŀ ƴǳƳŇǊǳƭ ŘŜ ŎŀȊǳǊƛ ƴƻƛ 
de boli rare externate din spital (spitalizare 
ŎƻƴǘƛƴǳŇύ ƛƴ ǇŜǊƛƻŀŘŀ нллу-2018

Sursa datelor INSP-CNSISP

/ŀȊǳǊƛƭŜ ƴƻƛ ŘŜ ǇŀŎƛŜƴǚƛ ŜȄǘŜǊƴŀǚƛ ƞƴ ŦǳƴŎǚƛŜ ŘŜ ŀŦŜŎǚƛǳƴŜ Ǉƻǘ Ŧƛ 
ǾƛȊǳŀƭƛȊŀǘŜ ƞƴ ŀƴŀƭƛȊŀ ŘŜ ǎƛǘǳŀǚƛŜΦ



Ç 80%dintre bolile rare au origineaƎŜƴŜǘƛŎŇƛŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘŇΣcauzate
direct de ƳƻŘƛŦƛŎŇǊƛale genelor sau cromozomilor. În unele
cazuri, ƳƻŘƛŦƛŎŇǊƛƭŜgenetice care ŎŀǳȊŜŀȊŇboala sunt
transferate de la o ƎŜƴŜǊŀǚƛŜla alta. În alte cazuri, ele apar
ƞƴǘŃƳǇƭŇǘƻǊla o ǇŜǊǎƻŀƴŇcare este prima dintr-o familie care
ǳǊƳŜŀȊŇǎŇfieŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŀǘŇ.

Ç 20%dintre bolile rare sunt rezultatulƛƴŦŜŎǚƛƛƭƻǊ(bacterienesau
virale), alergii Ǔƛcauze de mediu sau sunt degenerativeǓƛ
proliferative

CŀŎǘƻǊƛƛ ŘŜ ǊƛǎŎΣ aŜŎŀƴƛǎƳǳƭ ŘŜ ŀŎǚƛǳƴŜ

.(Surse : https://www.rarediseaseday.org/article/what-is-a-rare-disease Ἠi https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/pages/31/faqs-about-rare-diseases )

Sursa: PMC Journal https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4714940/)
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CŀŎǘƻǊƛƛ ŘŜ ǊƛǎŎΣ aŜŎŀƴƛǎƳǳƭ ŘŜ ŀŎǚƛǳƴŜ

Ç Exemple de boli rare cu origine geneticŁce sunt

afecἪiunicare afecteazŁfizic sau psihic: boala

Huntington, spina bifida, sindromul fragil X,

sindromul Guillain-Barré, boala Crohn, fibroza

chisticŁἨidistrofia muscularŁDuchenne.

Ç Principalul motiv al abordŁriilimitate a bolilor rare

prin prisma sŁnŁtŁἪiipublice, este faptul cŁpacienἪii

sunt puἪiniἨidisipaἪiîn rândul populaἪiilor. Dar un

alt motiv este cŁabordŁrilebazate pe identificarea Ἠi

eliminarea factorilor de risc nu sunt, în general,

adecvate pentru bolile a cŁrorfactori de risc primari

sunt congenitali Ἠi,prin urmare, nemodificabili.(S



2/19/19
InformaἪiidespre factorii de risc, bolile rare (grupuri
populaἪionalela risc prevenire, semne, simptome,
tratament). (I)

Ç În majoritatea cazurilor, afecἪiunilerare sunt puἪincunoscute (Ἠi

implicit recunoscute) de cŁtrecorpul medical Ἠide cŁtreoficialii

din sistemul de sŁnŁtate,particularitate conferitŁde frecvenἪa

micŁ,numŁrulmare Ἠicomplexitatea patogenicŁ.

Ç AbsenἪacunoἨtinἪelorreferitoare la aceste maladii genereazŁ

frecvent erori de diagnostic Ἠiîntârzierea aplicŁriiîngrijirilor

specifice, ceea ce constituie o sursŁsecundarŁde suferinἪŁ

pentru pacienἪiἨifamiliile acestora. În plus, majoritatea acestor

boli sunt multisistemice, necesitând o îngrijire pluridisciplinarŁἨi

au o etiologie geneticŁ,ceea ce se coreleazŁcu riscul de

transmitere a mutaἪieiἨi,implicit a prezenἪeibolii la alἪimembri ai

aceleiaἨifamilii.

Ç Gravitatea bolilor rare este extrem de variabilŁ,dar deseori ele

cauzeazŁdificultŁἪimotorii, psihice Ἠi/sausenzoriale. În plus,

bolile rare sunt cronice Ἠiîn majoritatea cazurilor nu au un

tratament specific, ci doar o serie de mŁsuripaliative care permit

ameliorarea stŁriipacienἪilor.



Ç CunoaἨtereamedicalŁἨiἨtiinἪificŁa acestor boli este lacunarŁ,

mecanismul patogenic fiind cunoscut doar în circa 10% din

afecἪiuni. Astfel, deseori stabilirea unui diagnostic corect poate

dura luni sau ani de zile, generând cheltuieli inutile familiei Ἠi

societŁἪii.

Ç Întrucât bolile rare afecteazŁpeste 25 milioane de persoane în

Europa, Comisia de SŁnŁtatea UE este preocupatŁde revigorarea

cercetŁriiîn acest domeniu, de crearea unui climat de educaἪiea

corpului medical, a bolnavilor Ἠia populaἪieigenerale, cu scopul

declarat de a se asigura condiἪiipentru diagnosticul corect Ἠi

precoce al acestor boli, evitarea transmiterii ereditare Ἠi

asigurarea unei vieἪimai bune pentru aceἨtibolnavi.
Sursa: www.bolirareromania.ro 

InformaἪiidespre factorii de risc, bolile rare (grupuri
populaἪionalela risc prevenire, semne, simptome,
tratament). (I)



Ç Orphanet oferŁ o descriere clinicŁ a bolilor rare utiliz©nd un set de 

semne Ἠi simptome clinice (anomalii fenotipice).AceastŁ 

descriere, bazatŁ pe cazuri publicate ´n literatura biomedicalŁ, 

utilizeazŁ anomaliile fenotipice menἪionate ´n Ontologia 

Fenotipului Uman (HPO).

Ç Fiecare anomalie fenotipicŁ este prezentatŁ prin ordinea 

frecvenἪei de apariἪie la populaἪia de pacienἪi, care poate fi :

´ntotdeauna prezentŁ: 100%

foarte frecvente: 99% -80%

frecvente: 79% -30%

ocazionale: 29% -5%

rare: 4% -1%

InformaἪiidespre factorii de risc, bolile rare (grupuri

populaἪionalela risc prevenire, semne, simptome,

tratament).(II)



!ƴƻǊƳŀƭƛǘŀǘŜŀ ŦŜƴƻǘƛǇƛŎŇ ǇƻŀǘŜ Ŧƛ ŘŜŦƛƴƛǘŇ Ŏŀ ŦƛƛƴŘ ǳƴŀ ŘƛƴǘǊŜ ǳǊƳŇǘƻŀǊŜƭŜΥ

Ç Semnpatognomonic: un semn aŎŇǊǳƛǇǊŜȊŜƴǚŇƛƴŘƛŎŇfaptul ŎŇo ŀƴǳƳƛǘŇ
ōƻŀƭŇesteǇǊŜȊŜƴǘŇŦŇǊŇnici o ƞƴŘƻƛŀƭŇ. !ōǎŜƴǚŀacestui semn nu exclude
posibilitateaǇǊŜȊŜƴǚŜƛbolii, darǇǊŜȊŜƴǚŀsemnuluipatognomonicoŀŦƛǊƳŇcu
certitudine.

Ç Criteriul de diagnosticare: anomaliile fenotipice observateca "criteriu de
diagnosticare"suntceleincluseîn seturilede criterii stabilitepentru stabilirea
diagnosticuluiuneianumiteboli carea fostǇǳōƭƛŎŀǘŇîntr-un jurnal revizuitde
colegi.

Ç Criteriul de excludere: anomaliile fenotipice consemnateca "criteriu de
excludere"sunt cele care sunt întotdeaunaabsenteîntr-o ŀƴǳƳƛǘŇōƻŀƭŇǓƛ
care,prin urmare,excluddiagnosticulacesteia.

(Sursa: https://www .orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_HPOTerms.php?lng=EN)

LƴŦƻǊƳŀǚƛƛdespre factorii de risc, bolile rare (grupuri
ǇƻǇǳƭŀǚƛƻƴŀƭŜla risc prevenire, semne, simptome,
tratament).(III)



Ç Bolile rare sunt boli cronice, adesea degenerative, multe sunt

incurabile sau cu un tratament dificil de condus. AbsenŞa

informaŞieidespre boalŁ,accesul dificil la un diagnostic

corect sau întârzierea diagnosticului prezintŁconsecinŞe

sociale dificile pentru pacienŞiĸifamiliile acestora.

Ç Ziua de 29 februarie, o zi specialŁcare existŁdoar odatŁla

patru ani, a fost aleasŁsŁreprezinte Ziua Bolilor Rare. În anii

în care nu existŁacesta zi, Ziua Bolilor Rare este organizatŁ

pe 28 februarie.

½ƛǳŀ LƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŇ  ŀ  .ƻƭƛƭƻǊ  wŀǊŜ Ǔƛ ƛǎǘƻǊƛŎ
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Ç Ziua Bolilor Rare fost lansatŁpentru prima datŁde EURORDIS Ἠi

Council of National Alliances (Consiliul AlianἪelorNaἪionale)în

anul 2008, mii de evenimente au avut loc în întreaga lume,

ajungând la sute de mii de oameni, cu o importantŁacoperire

mass-media.

Ç Campania a început ca un eveniment european Ἠia devenit

treptat un fenomen mondial, SUA aderând în 2009. An de an, la

campanie participŁtot mai multe ἪŁridin întreaga lume. Sute de

oraἨecontinuŁsŁia parte la Ziua Bolilor Rare ἨisperŁm,cŁun

numŁrἨimai mare de oraἨese va alŁturaîn 2019. Unele ἪŁriau

decis sŁcreascŁἨimai mult gradul de conἨtientizaredespre

bolilor rare. De exemplu, Spania a declarat anul 2013 Anul

NaἪionalal Bolilor Rare.

½ƛǳŀ LƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŇ  ŀ  .ƻƭƛƭƻǊ  wŀǊŜ Ǔƛ ƛǎǘƻǊƛŎ



Ç Pentru cŁacŞion©ndsimultan în întreaga lume, vocea

pacienŞilorcu boli rare va fi cu siguranŞŁauzitŁde mai mulŞi

oameni.

Ç Pentru cŁbolile rare sunt o prioritate azi Ἠiîn Uniunea

EuropeanŁ.

Ç Pentru cŁo zi dedicatŁbolilor rare poate aduce speranŞŁĸi

informaŞiepersoanelor afectate de boli rare, aparŞinŁtorilorlor

ĸifamiliilor lor.

Ç Pentru cŁeste nevoie în mod constant de o creĸterea nivelului

de conĸtientizareasupra bolilor rare în rândul factorilor de

decizie, al profesioniĸtilordin sŁnŁtateĸial publicului general.

Informarea este esenἪialŁpentru a ´mbunŁtŁŞicalitatea vieŞii

pentru pacienŞiicu boli rare; creĸtereaconĸtientizŁriieste prin

urmare unul din principalele noastre obiective.

5Ŝ ŎŜ  ½ƛǳŀ LƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŇ  ŀ .ƻƭƛƭƻǊ wŀǊŜΚ
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Ç Ziua Bolilor Rare este un eveniment anual coordonat la nivel
ƛƴǘŜǊƴŀסƛƻƴŀƭdeŎŇǘǊŜEURORDIS,iar la nivelƴŀסƛƻƴŀƭdeŎŇǘǊŜMinisterul
{ŇƴŇǘŇǚƛƛca reprezentant al ŀǳǘƻǊƛǘŇǚƛƭƻǊPubliceǓƛ!ƭƛŀƴסŀbŀǘƛƻƴŀƭŇ
pentru Boli Raredin partea ƻǊƎŀƴƛȊŀǚƛƛƭƻǊneguvernamentale.

Ç EURORDISǊŜǇǊŜȊƛƴǘŇo ŀƭƛŀƴסŇƴƻƴƎǳǾŜǊƴŀƳŜƴǘŀƭŇa ŀǎƻŎƛŀסƛƛƭƻǊde
ǇŀŎƛŜƴסƛcu boli rare, careŀŎǘƛǾŜŀȊŇla nivel europeanîn vedereaŎǊŜǒǘŜǊƛƛ
ŎŀƭƛǘŇסƛƛǾƛŜסƛƛpersoanelorcuboli rare.

Ç 9ȄƛǎǘŇpeste 1700 de ƻǊƎŀƴƛȊŀסƛƛde ǇŀŎƛŜƴסƛîn Europa, care ƻŦŜǊŇ
ƛƴŦƻǊƳŀסƛƛǒƛŀǎƛǎǘŜƴסŇǇŀŎƛŜƴסƛƭƻǊ.

5Ŝ ŎŜ  ½ƛǳŀ LƴǘŜǊƴŀǚƛƻƴŀƭŇ  ŀ .ƻƭƛƭƻǊ wŀǊŜΚ



LƴǘŜǊǾŜƴǚƛƛ Ǔƛ ǎŜǊǾƛŎƛƛ ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭŜ

Ç Centrele de expertizŁsunt structuri specializate pentru

managementul Ἠiîngrijirea pacienἪilorcu boli rare. EUCERD a

elaborat criterii de calitate pentru Centrele de expertizŁîn domeniul

bolilor rare, care ajutŁstatele membre în dezvoltarea legislaἪiei

naἪionale.

Ç Centrele de expertizŁsunt concepute pentru o abordare

holisticŁa pacienἪilorcu boli rare, pentru a asigura continuitatea

îngrijirii, de la diagnosticare la tratament, terapii, servicii sociale

specializate, instruire Ἠiinformare, asigurând eficientizarea alocŁrii

resurselor pentru îngrijire medicalŁἨisocialŁ.



Ç Programulbŀǚƛƻƴŀƭde Tratamentpentru Boli RareCNAS

Ç Centrelede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRare

Ç Registrelede dateǓƛcolectarea datelor

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

Programulbŀǚƛƻƴŀƭde Tratamentpentru Boli RareCNAS
Implementarea politicilor de ǎŇƴŇǘŀǘŜpentru boli rare se face prin
Programulbŀǚƛƻƴŀƭde Boli Rare(PNBR)careo seriedeƛƴǘŜǊǾŜƴǚƛƛprin
intermediul CNAS,in conformitate cuprevederileOrdinului1332/ 2018

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



ò Programulbŀǚƛƻƴŀƭde Tratamentpentru Boli RareCNAS

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

!ŎǘƛǾƛǘŇǚƛΥ
1. ŀǎƛƎǳǊŀǊŜŀΣ ƞƴ ǎǇƛǘŀƭ Ǔƛ ƞƴ ŀƳōǳƭŀǘƻǊƛǳΣ ǇǊƛƴ ŦŀǊƳŀŎƛƛƭŜ Ŏǳ ŎƛǊŎǳƛǘ ƞƴŎƘƛǎ ŀ ƳŜŘƛŎŀƳŜƴǘŜƭƻǊ ǎǇŜŎƛŦƛŎŜ ǇŜƴǘǊǳ 

boli rare
Å tratamentul bolnavilor cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune: forme cronice (polineuropatie 
ŎǊƻƴƛŎŇ ƛƴŦƭŀƳŀǘƻǊƛŜ ŘŜƳƛŜƭƛƴƛȊŀƴǘŇΣ ƴŜǳǊƻǇŀǘƛŜ ƳƻǘƻǊƛŜ ƳǳƭǘƛŦƻŎŀƭŇ Ŏǳ ōƭƻŎ ŘŜ ŎƻƴŘǳŎŜǊŜΣ ƴŜǳǊƻǇŀǘƛŜ 
ŘŜƳƛŜƭƛƴƛȊŀƴǘŇ ǇŀǊŀǇǊƻǘŜƛƴƛŎŇΣ ǎƛƴŘǊƻŀƳŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎŜ ǇŀǊŀƴŜƻǇƭŀȊƛŎŜΣ ƳƛƻǇŀǘƛŜ ƛƴŦƭŀƳŀǘƻǊƛŜΣ ǎŎƭŜǊƻȊŇ 
ƳǳƭǘƛǇƭŇ -ŦƻǊƳŜ Ŏǳ ǊŜŎŇŘŜǊƛ Ǔƛ ǊŜƳƛǎƛǳƴƛ ƭŀ ŎƻǇƛƛ ǎǳō мн ŀƴƛΣ ŜƴŎŜŦŀƭƛǘŀ wŀǎƳǳǎǎŜƴύ Ǔƛ ŦƻǊƳŜ ŀŎǳǘŜ -ǳǊƎŜƴǚŜ 
neurologice (poliradiculonevrite acute, sindrom Guillain-Barre, miastenia - crize miastenice), tratamentul 
ǇƻƭƛƴŜǳǊƻǇŀǘƛŜƛ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜ ŀƳƛƭƻƛŘŜ Ŏǳ ǘǊŀƴǎǘƛǊŜǘƛƴŇΤ

Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ƻǎǘŜƻƎŜƴŜȊŇ ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŇΤ
Å tratamentul bolnavilor cu boala Fabry;
Å tratamentul bolnavilor cu boala Pompe;
Å tratamentul bolnavilor cu tirozinemie;
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ƳǳŎƻǇƻƭƛȊŀƘŀǊƛŘƻȊŇ ǘƛǇ LL όǎƛƴŘǊƻƳǳƭ IǳƴǘŜǊύΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ƳǳŎƻǇƻƭƛȊŀƘŀǊƛŘƻȊŇ ǘƛǇ L όǎƛƴŘǊƻƳǳƭ IǳǊƭŜǊύΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ŀŦƛōǊƛƴƻƎŜƴŜƳƛŜ ŎƻƴƎŜƴƛǘŀƭŇΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ǎƛƴŘǊƻƳ ŘŜ ƛƳǳƴƻŘŜŦƛŎƛŜƴǚŇ ǇǊƛƳŀǊŇΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ŜǇƛŘŜǊƳƻƭƛȊŇ ōǳƭƻŀǎŇΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ǎŎƭŜǊƻȊŜƛ ǎƛǎǘŜƳƛŎŜ Ǔƛ ǳƭŎŜǊŜƭƻǊ ŘƛƎƛǘŀƭŜ ŜǾƻƭǳǘƛǾŜΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ǇǳǊǇǳǊŜƛ ǘǊƻƳōƻŎƛǘƻǇŜƴƛŎŜ ƛƳǳƴŜ ŎǊƻƴƛŎŜ ƭŀ ŀŘǳƭǚƛƛ ǎǇƭŜƴŜŎǘƻƳƛȊŀǚƛ Ǔƛ ƴŜǎǇƭŜƴŜŎǘƻƳƛȊŀǚƛΤ
Å ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ƘƛǇŜǊŦŜƴƛƭŀƭŀƴƛƴŜƳƛŜƛ ƭŀ ōƻƭƴŀǾƛƛ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŀǚƛ Ŏǳ ŦŜƴƛƭŎŜǘƻƴǳǊƛŜ ǎŀǳ ŘŜŦƛŎƛǘ ŘŜ 
ǘŜǘǊŀƘƛŘǊƻōƛƻǇǘŜǊƛƴŇ ό.IпύΤ

Å tratamentul sclerozei tuberoase);



ò Programulbŀǚƛƻƴŀƭde Tratamentpentru Boli RareCNAS

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

2) asigurarea, în spital, a tratamentului specific pentru bolnavii cu HTAP
3) asigurarea, în ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit deschis a medicamentelor 
specifice pentru boli rare

ÅǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ǎŎƭŜǊƻȊŇ ƭŀǘŜǊŀƭŇ ŀƳƛƻǘǊƻŦƛŎŇΤ
ÅǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ƳǳŎƻǾƛǎŎƛŘƻȊŇΤ
Å tratamentul bolnavilor cu Sindrom Prader Willi;

пύ ŀǎƛƎǳǊŀǊŜŀΣ ƞƴ ǎǇƛǘŀƭ Ǔƛ ƞƴ ŀƳōǳƭŀǘƻǊƛǳΣ ǇǊƛƴ ŦŀǊƳŀŎƛƛƭŜ Ŏǳ ŎƛǊŎǳƛǘ ƞƴŎƘƛǎ ŀ 
ƳŀǘŜǊƛŀƭŜƭƻǊ ǎŀƴƛǘŀǊŜ ǇŜƴǘǊǳ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ŏǳ ŜǇƛŘŜǊƳƻƭƛȊŇ ōǳƭƻŀǎŇ
рύ ŀǎƛƎǳǊŀǊŜŀ ƞƴ ǎǇƛǘŀƭ ŀ ǘƛƧŜƭƻǊ ǘŜƭŜǎŎƻǇƛŎŜ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƴŀǾƛƛ Ŏǳ ƻǎǘŜƻƎŜƴŜȊŇ ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŇ

!ŎǘƛǾƛǘŇǚƛƭŜ tǊƻƎǊŀƳǳƭǳƛ bŀǚƛƻƴŀƭ ŘŜ ¢ǊŀǘŀƳŜƴǘ tŜƴǘǊǳ .ƻƭƛ wŀǊŜ ŎǳǇǊƛƴŘasigurarea în 
ǎǇƛǘŀƭ ǒƛ ƞƴ ŀƳōǳƭŀǘƻǊƛǳΣ ǇǊƛƴ ŦŀǊƳŀŎƛƛƭŜ Ŏǳ ŎƛǊŎǳƛǘ ƞƴŎƘƛǎ ŀ ƳŜŘƛŎŀƳŜƴǘŜƭƻǊ ǎǇŜŎƛŦƛŎŜ 
ǇŜƴǘǊǳ ƻ ǎŜǊƛŜ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŇ ŘƛƴǘǊŜ ōƻƭƛƭŜ ǊŀǊŜΣ ŀ ƳŀǘŜǊƛŀƭŜƭƻǊ ǎŀƴƛǘŀǊŜ ǇŜƴǘǊǳ ǘǊŀǘŀƳŜƴǘǳƭ 
ōƻƭƴŀǾƛƭƻǊ Ǔƛ ŀǎƛƎǳǊŀǊŜŀ ƞƴ ǎǇƛǘŀƭ ŀ ǘƛƧŜƭƻǊ ǘŜƭŜǎŎƻǇƛŎŜ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƴŀǾƛƛ Ŏǳ ƻǎǘŜƻƎŜƴŜȊŇ 
ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŇΦ

5Ŝǘŀƭƛƛ ŘŜǎǇǊŜ ōƻƭƛƭŜ ǊŀǊŜ ŎŀǊŜ ōŜƴŜŦƛŎƛŀȊŇ ŘŜ ŀŎŜǎǘ ǇǊƻƎǊŀƳ ƴŀǚƛƻƴŀƭΥ
http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html

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


Centrelede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRare

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

Centraliade expertizaŎƻƳǇƭŜǘŜŀȊŇRegistrelede date Ǔƛcolectare a datelor
pentruŜǾƛŘŜƴǚŀbolilor rare. În RomâniaŜȄƛǎǘŇ14 Centrede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru
BolileRare.
Centrele de 9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru Bolile Rare în România, certificate conform

OrdinuluiMSnr. 540/2016privind organizarea,ŦǳƴŎǚƛƻƴŀǊŜŀǓƛmetodologiade
certificarea centrelordeŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare:

1.Centrul de expertizŁpentru boli rare în domeniul malformaἪiilor,

anomalii ale dezvoltŁriiἨidizabilitŁἪiiintelectuale rare din cadrul
CentruluiRegionaldeDŜƴŜǘƛŎŇaŜŘƛŎŀƭŇǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicMunicipalα5Ǌ.
Gavril/ǳǊǘŜŀƴǳέOradea;

2.Centrul de expertizŁpentru boli rare în domeniul malformaἪii

congenitale asociate cu retard mental din cadrul Centrului Regionalde
DŜƴŜǘƛŎŇaŜŘƛŎŀƭŇ¢ƛƳƛǓǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicde¦ǊƎŜƴǚŇpentru Copiiά5Ǌ. Louis
¢ǳǊŎŀƴǳέ¢ƛƳƛǓƻŀǊŀ;
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3.Centrul de ŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare în domeniul ƳŀƭŦƻǊƳŀǚƛƛƭƻǊ
congenitaledin cadrul Centruluide9ȄǇŜǊǘƛȊŇîntǊŜǾŜƴǚƛŀΣDiagnosticulGeneticǓƛ
ManagementulManagementulCongenitaleǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicWǳŘŜǚŜŀƴde
¦ǊƎŜƴǚŇCraiova;

пΦ/ŜƴǘǊǳƭ ŘŜ ŜȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƛ ǊŀǊŜ ƞƴ ŘƻƳŜƴƛǳƭ ōƻƭƛ ǊŀǊŜ Ǔƛ ōƻƭƛ Řƛƴ ǎǇŜŎǘǊǳƭ  
autistŀ /ŜƴǘǊǳƭǳƛ ŘŜ wŜŦŜǊƛƴǚŇ ǇŜƴǘǊǳ .ƻƭƛ wŀǊŜ bƻwƻ ½ŀƭŇǳ
.

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

Centrelede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRare

Centraliade expertizaŎƻƳǇƭŜǘŜŀȊŇRegistrelede date Ǔƛcolectare a datelor pentru
ŜǾƛŘŜƴǚŀbolilor rare. În RomâniaŜȄƛǎǘŇ14Centrede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRare.

Centrele de 9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru Bolile Rare în România, certificate conform
Ordinului MS nr. 540/2016 privind organizarea,ŦǳƴŎǚƛƻƴŀǊŜŀǓƛmetodologia de
certificarea centrelordeŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare:



Centrelede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRare

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

Centrelede9ȄǇŜǊǘƛȊŇpentru BolileRareîn România,certificateconformOrdinului
MSnr. 540/2016privind organizarea,ŦǳƴŎǚƛƻƴŀǊŜŀǓƛmetodologiade certificarea
centrelordeŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare:

5.Centrul de ŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare în domeniul ƳŀƭŦƻǊƳŀǚƛƛƭƻǊκŀƴƻƳŀƭƛƛƭƻǊde
dezvoltareǓƛŘƛȊŀōƛƭƛǘŇǚƛƭƻǊintelectuale rare din cadrul Centrului Regionalde DŜƴŜǘƛŎŇ
aŜŘƛŎŀƭŇΣǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicde¦ǊƎŜƴǚŇpentru CopiiSf. MariaLŀǓƛ
;
6.CentruldeŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare în domeniulneurologieipediatricedin cadrul{ŜŎǚƛŜƛ
CliniceNeurologietŜŘƛŀǘǊƛŎŇǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicde Psihiatrieprof. Dr. Alex. Obregia
.ǳŎǳǊŜǓǘƛ;

7.Centrul de ŜȄǇŜǊǘƛȊŇpentru boli rare în domeniul bolilor hepatice pediatrice rare din
cadrul {ŜŎǚƛŜƛClinicePediatrieII,ǎǘǊǳŎǘǳǊŇa SpitaluluiClinicde¦ǊƎŜƴǚŇpentru CopiiCluj
Napoca;



CentreledeExpertizŅpentru BolileRare

tƻƭƛǘƛŎƛ Ǔƛ ǇǊƻƎǊŀƳŜ ƴŀǚƛƻƴŀƭŜ 

/ŜƴǘǊŜƭŜ ŘŜ 9ȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ .ƻƭƛƭŜ wŀǊŜ ƞƴ wƻƳŃƴƛŀ, certificate conform 
hǊŘƛƴǳƭǳƛ a{ ƴǊΦ рплκнлмс ǇǊƛǾƛƴŘ ƻǊƎŀƴƛȊŀǊŜŀΣ ŦǳƴŎǚƛƻƴŀǊŜŀ Ǔƛ ƳŜǘƻŘƻƭƻƎƛŀ ŘŜ 
ŎŜǊǘƛŦƛŎŀǊŜ ŀ ŎŜƴǘǊŜƭƻǊ ŘŜ ŜȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƛ ǊŀǊŜΥ

уΦ/ŜƴǘǊǳƭ ŘŜ ŜȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƛ ǊŀǊŜ ƞƴ ŘƻƳŜƴƛǳƭ ōƻƭƛƭƻǊ ŎŀǊŘƛƻǾŀǎŎǳƭŀǊŜ ǊŀǊŜ din 
ŎŀŘǊǳƭ {ŜŎǚƛŜƛ /ŀǊŘƛƻƭƻƎƛŜ LLLΣ ǎǘǊǳŎǘǳǊŇ ŀ Lƴǎǘƛǘǳǘǳƭǳƛ ŘŜ ¦ǊƎŜƴǚŇ ǇŜƴǘǊǳ .ƻƭƛ 
/ŀǊŘƛƻǾŀǎŎǳƭŀǊŜ ǇǊƻŦΦ /Φ/Φ LƭƛŜǎŎǳ .ǳŎǳǊŜǓǘƛΤ

фΦ/ŜƴǘǊǳƭ ŘŜ ŜȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƛ ǊŀǊŜ ƞƴ ŘƻƳŜƴƛǳƭ ŎŀƴŎŜǊǳƭǳƛ ǘƛǊƻƛŘƛŀƴΣ ǘǳƳƻǊƛƭƻǊ 
ǇŀǊŀǘƛǊƻƛŘƛŜƴŜ Ǔƛ ǘǳƳƻǊƛƭƻǊ ƴŜǳǊƻŜƴŘƻŎǊƛƴŜŘƛƴ ŎŀŘǊǳƭ [ŀōƻǊŀǘƻǊǳƭǳƛ ŘŜ ƳŜŘƛŎƛƴŇ 
ƴǳŎƭŜŀǊŇ Ǔƛ /ŀōƛƴŜǘǳƭǳƛ ŘŜ ŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛŜΣ ǎǘǊǳŎǘǳǊŇ ŀ Lƴǎǘƛǘǳǘǳƭǳƛ hƴŎƻƭƻƎƛŎ άtǊƻŦΦ 5ǊΦ 
Lƻƴ /ƘƛǊƛŎǳǚŇέ /ƭǳƧ bŀǇƻŎŀΦ

млΦ/ŜƴǘǊǳƭ ŘŜ ŜȄǇŜǊǘƛȊŇ ǇŜƴǘǊǳ ōƻƭƛ ǊŀǊŜ ƳǳǎŎǳƭƻ-ǎŎƘŜƭŀǘŀƭŜ ŀǳǘƻƛƳƳǳƴŜ Ǔƛ 
autoinflamatoriiŘƛƴ ŎŀŘǊǳƭ {ŜŎǚƛŜƛ /ƭƛƴƛŎŜ wŜǳƳŀǘƻƭƻƎƛŎŜ ŀ {Ǉƛǘŀƭǳƭǳƛ /ƭƛƴƛŎ WǳŘŜǚŜŀƴ 
ŘŜ ¦ǊƎŜƴǚŇ /ƭǳƧ bŀǇƻŎŀ


