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Introducere

O boala rara, denumita si 0 boala orfana, este orice boala care
afecteaza un procent mic din populatie

In Europa, o boala sau o afectiune este definita ca fiind rara
atunci cand afecteaza mai putin de 1 /2000 locuitori

In US,US National Institutes of Health Office of Rare

Diseases defineste o0 boala ca fiind rara cand afecteaza 1/200
000 locuitorl

Pe ansamblu, bolile rare afecteaza in UE peste 30 milioane de
persoane si 20 milioane in US!!!



Introducere

Se cunosc in prezent mai mult de 8000 boli rare
75% din bolile rare afecteaza copii

30% din pacientii cu boli rare decedeaza inaintea varsteli
de 5 ani

80% din bolile rare sunt de cauza genetica, sunt afectiuni
coronice sl amenintatoare de viata
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Bolile pulmonare rare

The most “common” rare lung diseases

A Mare than 1 per 100,000

E 1-10 per million

c Dozens to hundreds of case reports

D |=olated case reports

Infectious diseases
Fibrosing mediastinitis c

Phakomatoses
Birt-Hogg-Dube B
Lymphangioleiomyomatosis B
Neurofibromatosis type | (with lung involvement) c
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ng Diseases
Inherited forms of emphysema

Alpha-1 antitrypsin deficiency A
Ela=tin mutations O
Salla dizssase O

Pulmonary vascular diseases

Familial pulmonary arterial hyperiension A
Pulmonary alveolar proteinosis B
Pulmonary capillary hemangiomatosis G
Pulmonary veno-occlusive disease G
Hereditary hemorrhagic telangiectasia (with lung imsohvement) A
Channeslopathies
Pulmonary alveolar microlithiasis c
Cystic fibrosis A



Disorders of respiratory driee

Central shveolar hypowsntlatomn

MMarcolepsy

Connectwve fisswe mabnz disorders

hMarfan syndnceme (writh lung invcheemen i)

Ehler—ankos syrndncemne (writh lung inmvcbeemesen

Senetc surfactant desorder=s

ABCAI
SP-fA-related lung disease
SP-E-related lung diseasse

SP-C-related hung disssmse

Traffcking and ysocsomsal storage disordesrs

wWasculitis

Hermmamsky—FPudilsi s yrecdeorme
Saucher diseasse [with lung invchsemrment)

PMe=irman FPick T (wath ung inmssaheerment]

Wiiegener's granublmabosis
Goodpasture syndnoceme
AMicroscopic polysngeti= (weith heeeg inmsoheerment])

Polyarierits nodiosa fweith lung imeoheeneen )

Churg—=Sirauss syrdeoem e

0

m n n o n 0

0

0

P D D O E



Congeniital

Cystic adenomaioid malformation i
Fulmonary sequesirabon =
Meurcendocrine cell hyperplasia B

MNeurcmuscular diseass

Amyotroghic lateral scerosis A
hMyasthenia gravis B
Dermatarmyositis, polymyositis A

Cither
Sarcoidosis B
Lanmgerhans c=ll histiocyiosis B
Idicpathic pulmonary hemosiderosis i
Sickle cell amamia (with lung woheement) A
Lyrphangiomabosis =



Centre de expertiza in bolile pulmonare rare

(Societatea Romana de Pneumologie)

Sectiunea de Boli Pulmonare Rare
Societatea Romana de Pneumologie

g

« Grupul de lucru pentru Deficitul de AlfalAntitripsina
Ana Zaharie

« Grupul de lucru pentru Fibroza chistica
Cristi Popa

« Grupul de lucru pentru Fibroza pulmonara idiopatica
Ovidiu-Fira Maladinescu

* Grupul de lucru pentru Transplant Pulmonar
Andrei Lesan
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Centre de expertiza o23\ European

‘.’ i Reference
'n' Network

for rare or low prevalence

ERN-Lung propuse de
SRP complex diseases

Deficitul de Alfal Antitripsina

 Institutul National Marius Nasta Bucuresti
Prof.dr Ruxandra Ulmeanu

* QOradea
Lavinia Davidescu

Fibroza pulmonara idiopatica

 Institutul National Marius Nasta Bucuresti
Claudia Toma

 Spitalul Victor Babes, Timisoara
\Voicu Tudorache



0[S expertlza

® .-}\ European
s Reference
'n' Network

ERN-Lung propuse de os

SRP-Sectiunea de Boli Rare

for rare or low prevalence
complex diseases

Fibroza Chistica

* Institutul National Marius Nasta Bucuresti
Cristian Popa

Hipertensiunea pulmonara

 [Institutul National Marius Nasta Bucuresti
Prof. dr .Miron Bogdan

Bronsiectazii non-CF

 Spitalul Victor Babes, Timisoara
Emanuela Tudorache

Diskinezia ciliara primara

Clinica Regina Maria, Bucuresti
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Registrul National de Fibroza chistica

 Este condus de pediatrii si dr Cristi Popa,Institutul National
de Pneumologie Marius Nasta, Bucuresti

« 460 pacienti, copii si adulti

 Lipsa de corelatie intre pediatrii si pneumologi(trecerea de la
virsta copilariei la adult)

« Copii cu FC nu ajung sa fie preluati de pneumology cu
expertiza in domeniu

« Colaborare dificila sau chiar inexistena in unele zone, intre
pediatrii si pneumologi de adulti, in dauna pacientilor



Tratamentul in Bolile pulmonare rare in

NeInENRIE

Fibroza pulmonara idiopatica

« Medicatie antifibrotica-Pirfenidona

. -Nintenadib,

« Din 2017introduse in Romania

« Accesibilitate

 DLCO<30% nu beneficiza de tratament

Deficitul de AAT

* nu exista macar boala in normele MS/CNAS

* nu exista program de diagnostic si tratament

* medicatia de augmentare AAT nu exista in Romania
 cazuri dramatice pentru care nu gasim solutia in Ro, si

Indrmam iacientii sa IS1 schibe cetatenia it a beneficia



Tratamentul in Bolile pulmonare rare in

NeInENRIE

Fibroza chistica

Program de tratament prin CAS

Se deconteaza alpha-dornaza, antibiotic inhalator
Nu exista program de Kinetoterapie pt acesti pacienti

VNI la pacientii cu Fibroza chistica in stadii finale de IR

hipercapnica

« Beneficiaza teoretic de VNI cu aparat de VNI decontat de
CAS, decat ca specialistii pneumologi in VNI nu li se
adreseaza cazurile

 Faptul ca nu pot beneficia de VNI, in stadiile avansate de



Bolile neuromusculare cu Insuficienta

Respiratorie hipercapnica

Distrofia musculara Duchene
Distrofia musculara Becket
Amiotrofia spinala

Scleroza laterala amiotrofica
Miastenia gravis etc

VNI la domiciliu prelungeste durata de supravietuire a
acestor pacienti

Avem experti in VNI la domiciliu

VNI este decontatat de CAS

Lipsa corelatie neurologi-pneumologi cu expertiza in VNI-
deficit major pentru pacientii cu aceste afectiuni, reducandu-



Transplantul pulmonar

« Este indicat in bolile pulmonare rare, cand durata de supravietuire a acestor
pacienti este<2 ani

Centrul de Transpalnt Pulmonar Sf. Maria Bucuresti

* Nu are echipa de chirurgi toracici specializati in transplant

« Nu are pneumologi cu expertiza in monitorizarea inainte si dupa transplant

« Nu avem acces sa ne introducem pacientii macar in Lista pacientilor cu
indicatie de transplant pulmonar(un singur medic are parola si cod de
acces)

» Centrele de Transplant Pulmonar care ne preluau pana acum pacientii nu
ni-i mai primesc

« Pacientii isi schimba cetatenia pt a avea acees la transplant si a-si prelungi
supravietuirea



Concluzii

 Numeroase deficite
e Putine realizari

Directii de urmat

Integrarea si corelare intre diferite centre care se ocupa de boli
rare

Mediatizare

Asociatii de pacientii

Acces la tratament
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