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Diagnosticul bolilor rare - un drum lung si anevoios

Abstract

Bolile rare sunt afectiuni care apar in populatie cu o frecventa mai mica de 1:2000
(1:1500 in SUA; 1:2500 in Japonia). Ele pot interesa orice varsta, orice organ si sunt,
prin urmare, de interes pentru orice specialitate medicala. Tratamentul, daca exista,
este, de regula, foarte costisitor ("medicamente orfane”). Diagnosticul bolilor rare
parcurge, obisnuit, un drum lung si anevoios. Sunt necesare, in cele mai multe cazuri,
consultatii repetate, multiple consulturi interdisciplinare, extinderea examinarilor
clinice la ceilalti membri ai familiei, investigatii costisitoare. Dificultatea diagnosticului
rezida in semnele si simptomele rare, neobisnuite ale acestor boli, asocierea lor
imprevizibila si, deseori, necunoscuta anterior, lipsa unor modele de tip “deja-vu”,
testarile genetice costisitoare, impacienta bolnavilor care, in cautarea diagnosticului,
umbla din medic in medic, de la un serviciu la altul, repeta nejustificat analize
medicale sau, din contra, ignora sfatul speC|aI|st|Ior Intarzierea dlagnostlculw are
multiple consecinte nedorite pe plan medical, psihologic si social, atat pe perioada
prediagnostic cat si postdiagnostic.

Drumul lung si anevoios al diagnosticului unor boli rare, ilustrat prin cateva prezentari
de cazuri clinice, este un deziderat care poate fi implinit prin pregatirea
corespunzatoare a specialistilor si prin asigurarea unor servicii de specialitate
incadrate cu personal corespunzator si dotari tehnice de diagnostic genetic.
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Bolile rare

Definitie
* Boli care apar in populatie cu o frecventa mai mica de 1:2000

(1:1500 in SUA; 1:2500 in Japonia)

e Peste 7000 de boli rare (> 85% boli genetice) — sunt excluse cele
care nu prezinta risc vital, disabilitati cronice sau tratament
inadecvat

* 30% din copiii cu boli rare mor inainte de a-si sarbatori aniversarea
varstei de 5 ani

* Prevalenta: 4/10000; (~300.000.000 indivizi afectati Tn lume)

Tn Romania, prin extrapolare, ar fi afectati cu boli rare cca 8000-
10000 de indivizi
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unole dragoste nu e, nhmie nu e ...

unole diagwnostic nu e, nimic n g ...
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de la simptom la sindrom
e o cale atdt de lungd
cd zeci de ani le-au trebuit

specialistilor s-ajungd . ..
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Cat de lung?

zile, luni, ani ...
17 consultatii/pacient

5 medici de specialitati diferite

Pediatrie sociald, Cluj Napoca, 12 sept. 2018



Ce se intampla, doctore?

e consultatii numeroase

e din medic in medic

e de la un serviciu la altul
* investigatii costisitoare (deseori repetate!)

e tratamente (cel mult cu efect simptomatic!)
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Inceputul ...

Semne si simptome sugestive
(cel mai adesea nespecifice)

deseori minore * asociate

e convulsii

* hipotonie

* obezitate precoce
* hipertelorism

e pete cafée-au-lait
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Prezentare oe cazuri........
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Chestionar 198 pacienti care au apelat la

serviciul INFO pentru boli rare
(I"Observatoire des maladies rares)

* 15% fara diagnostic; (2/3 de peste 1 an)

* aproape toti, nenumarate vizite la medicul comunitar
* majoritatea, vizita si la un al doilea medic comunitar
* 50% au apelat la 2-5 medici specialisti

 13% au apelat la > 5 medici specialisti

» 3/4 diagnostic final pus de medic specialist

* 46% au avut anterior un diagnostic eronat
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Chestionar 198 pacienti care au apelat la

serviciul INFO pentru boli rare
(I"Observatoire des maladies rares)

» 2/3 = degradarea starii de sanatate in perioada de asteptare a
diagnosticului

» 45% = stare de boala nerecunoscuta de anturaj
» 26% = medicii au atribuit o origine psihologica suferintei lor
» 22% = activitate profesionala normala

» 50% reclama cresterea costurilor curente intre 100-1000 Euro,
lar 14% peste 1000 Euro
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Consecintele diagnosticului intarziat

e fara sfat genetic = se nasc alti copii cu aceeasi boala rara

* membri familiei pot avea comportament inadecvat fata
de bolnavi (neincredere, intoleranta, chiar agresivitate)

e agravarea bolii in acest rastimp poate merge uneori pana
la deces

e familia si mai ales mama isi asuma vinovatia pentru
dezvoltarea anormala a copilului
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Dupa diagnosticare ...

.. pacientii ajung greu la informatii calificate (ATENTIE la internet:
informatii multe care genereaza confuzii, alte cautari, alti
medici, alte investigatii, alte tratamente, alte solutii, ... )

.. Strategie terapeutica greu de definit si complexa: medici
impreuna cu psihoterapeuti, fizioterapeuti, nutritionisti, etc.

.. medicamente specifice unei boli rare (orfane”) — extrem de
costisitoare, ne-acoperite de sistemele de asigurari de sanatate

.. pe plan psihologic si social: scolarizarea, alegerea profesiei,
relatii de prietenie, de familie, de viata afectiva

.. deseori pacienti frustrati, izolati, discriminati profesional, evitati
de sistemele de asigurari
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Pedia

trie soc

CONCLUZII

mai lung imi pare drumul

acum, la-ntors acasd ...

mai scurt imi pare drumul

acum, la-ntors acasd . ..
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IGATAGGACCATAGGGGTCTTGACCAAGCCTGATCTOOTGGACAGAGGTCCTGAAGGCAAGCTCTTCGATCTCATCCOG
S CAGAGG TCAGCAGGACATCCAAGAGCAGCTGAGCCTGACTGAGGC TTATCAGACAGTCCAAGTCTTCTTCAAGGATCAL
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CCTGCCTGOCAGATGATACCTAGAGACTGACTCGAGGAGCTCACCTCCCACATCTOTAGATCOTCCAAMCTOCCTY
GCTACTGCTAAG TCCAMATTAMGAMTAAGATTAMCCAAGAAMAGGAAGCTGAMMACCTGATCCGACTTCACTTCC
CCTTGAACAC GATCAGAGACAAGGAAGCTAAGAMAGAGAMGAT™ ~ CTAMCCCTCCTACCTTTCAMAT
SCCAGCACCTGAMGCCTACTACCAGGAGTCCAGACGGAAT? G GGG “CTGATTATCCAGTACTTCATC
2T 1 T TACAGCGACACCACTACTCCACCTCOTTCCTCGALG \AGAAGAACTTCCTGAAGAG
AT TCTCOGATTAACCAGCCTAGCTATCTCCCTTTCCTCG G G G STGCTAACCTTATCTC
ST CTCAGCACATCACCGACAGACCACCTATCCAGAGTCA' COCTCTCAMGOCTAGGM
ACOACCATOTAL '.'(I/.".'CASCACC‘?CACMGCCTCGGS E C }H FGAACCACTGCCAGACCTY
2301 RGCAMAMTTTTACAMOGGATTCCACCTCTCS WCTGGAACAGAMAGTT
YOCOCCAACCTCACTCTTCCTTOOCACCACTTCACTCC G G GG VMCCAGCTCCACGAOCAGTCY
AGCTCCTTTCCACAGGCAGAMCCAAGAATGAATCAGC, CCTTOCCATCTACCCTONM
AT TCTTAGCCTOGACTTTCTCTCAATCTCACTCTTAL, G G FATOTAAGGCAACCAPTC
SCCAGCCTCCOTTOCTCATCTCCAALTOTTTOTCGALGGT ATCCOTOCTTTCATOTATTE
- CATTCTTTCATOTOTTTOCTTCAGCAAGACATCAT G SAAMACATCATTTGATATAN
TAAMATICTTOCTAACTAACTOOTCCCOCCCTOTATTGACCT .. ) TCTCTCGC TR AGC
G GAGCTCTCTGCTCGAACCACTCTCTCGAGTGGCOCCTCCOCAGACCCAGTGAT A AT TAO NN '
MAC?C?CCTATCATCACAMWTNTCCTPCA&ACCWM’ :
TOCTACTCCCCACCAATOTCCGACATTOCTACCACAGACCCTCTCGAGCATCOCTC
1 GCTOAAGCCAAGCTCTTOGATECTGATCCGGAALCCTOOTOTATCCTCTGAMG
PATCACACACTCOCACTCTTCTTCACCGATCACTCATACTTCACCATTCTTCY
11 ACAGGACACCAGTAACTCCAGCTCC TTCCTOGAGGAGCAGAGTGACACCAGAGAG
F COCAT TAACCACCC T ACCTATOTCCCTTTCCTOCTOCCTOTCCAATGATCCTTT
TCAGCGACATCAGCACACAGCGACCTATCGGAGACTCATTCTACTTCAGCAGGAAGACA
TOTACTCCCTOACCACCTCAGAMEGGETCOCCTTCTOATTTTOTACTOTCOCTS
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