
Intalnire Centre de Expertiza – Consiliul National de Boli Rare 



Raport privind accesul pacientilor cu boli rare la servicii medicale in perioada pandemiei:
http://www.bolirareromania.ro/sites/default/files/Evaluarea%20sondaj%20Pacientii%20c
u%20boli%20rare%20din%20Romania%20in%20perioada%20Covid-19_0.pdf

http://www.bolirareromania.ro/sites/default/files/Evaluarea%20sondaj%20Pacientii%20cu%20boli%20rare%20din%20Romania%20in%20perioada%20Covid-19_0.pdf
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Implicarea pacienților
1. responsabilizarea pacientului 

2. participarea pacientului

3. angajamentul pacientului

Îngrijiri centrate pe pacient? 

Pacient implicat activ? 





a) număr de bolnavi cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune forme cronice: 200;
b) număr de bolnavi cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune forme acute – urgenţe

neurologice: 170;
c) număr de bolnavi cu scleroză laterală amiotrofică: 660;
d) număr de bolnavi cu osteogeneză imperfectă (medicamente): 25;

d.1) număr de bolnavi cu osteogeneză imperfectă (tije telescopice): 10;
e) număr de bolnavi cu boala Fabry: 30;
f) număr de bolnavi cu boala Pompe: 10;
g) număr de bolnavi cu mucopolizaharidoză tip II (sindromul Hunter): 20;
h) număr de bolnavi cu mucopolizaharidoză tip I (sindromul Hurler): 6;
i) număr de bolnavi cu afibrinogenemie congenitală: 1;
j) număr de bolnavi cu sindrom de imunodeficienţă primară: 150;
k) număr de bolnavi cu HTAP trataţi: 450;
l) număr de bolnavi cu mucoviscidoză (adulţi): 125;
m) număr de bolnavi cu mucoviscidoză (copii): 390;
n) număr de bolnavi cu epidermoliză buloasă: 90;
o) număr de bolnavi cu sindromul Prader Willi: 20;
p) număr de bolnavi cu polineuropatie familială amiloidă cu transtiretină: 15;
q) număr de bolnavi cu scleroză sistemică şi ulcere digitale evolutive: 140;
r) număr de bolnavi adulţi cu purpură trombocitopenică imună cronică splenectomizaţi şi

nesplenectomizaţi: 85;
s) număr de bolnavi cu hicu scleroză tuberoasă: 35;
u) număr de bolnavi cu fibroză pulmonară idiopatică: 85;
v) număr de bolnavi cu distrofie musculară duchenne: 20;
w) număr de bolnavi cu angioedem ereditar: 89;
x) număr de bolnavi cu neuropatie optică ereditară Leber: 7;
y) hemofilie + talasemie: 1100 + 200

Nu exista un registru national de boli rare!!!!

Majoritatea pacientilor sunt in continuare nediagnosticati!!!



De ce noi?

1985…2019

…     

2017/2018

Responsabilizarea pacientilorDe ce eu?





❑ Rare, complexe, cronice și debilitante

❑ Accesul la informatii despre boli și despre consecințele lor 
asupra vieții 

❑ Resurse limitate și număr mic de experți 

❑ Lipsa tratamentului & ghidurilor de bune practici

❑ Dificultăți de comunicare și transfer al informațiilor / 
cunoștințelor între serviciile de diagnostic și îngrijire 

>  90% din bolile rare NU AU TREATMENT!

Provocările bolilor rare



Cum ne înțeleg cei din jur?

Participarea pacientilor



Health Social

De ce avem nevoie de servicii specializate?



Bolile rare în cifre

✓ 30.000.000 de oameni afectați de boli rare în UE, ceea ce reprezintă peste 8% din 
populație, 1 din 17 persoane la nivel european

✓ Definiție: (5/10.000 europeni)

✓ au fost identificate între 6.000 și 8.000 de tipuri de boli rare la nivel mondial

✓ 80% din bolile rare sunt de cauză genetică

✓ 75% din aceste boli afectează copiii

✓ > 95% din bolile rare nu au încă tratament nicăieri în lume

✓ 9 din 10 pacienți nu beneficiază de un tratament adecvat pe fondul lipsei 
diagnosticului sau diagnosticării tardive

✓ În România trăiesc peste 1.000.000 de pacienți cu boli rare

✓ > 350.000.000 la nivel global!



Organizare la nivel national

APWR – 16 ani ANBRaRo – 12 ani ARCrare – 8 ani

Infiintare – 2003 Lansare ANBRaRo Iulie 2011 – lansare

Conferinta IPWSO  NZ -2004
Conferinta PWS Germania

Conferinta nationala de boli rare – nov.2007
Sept. 2011 – campania de informare 
privind LMC

Centrul de informare pt. BR 2005
www.apwromania.ro
www.rjrd.ro

Ziua Bolilor Rare (2008 - 2013)
2014 – Tema: Joining together for better care;

Nov.2011 – grup de pacienti cu LMC la 
centrul NoRo

Congresul Balcanic de endocrinologie – 2005 Parteneriat pt. PNBR Dec. 2011 – www.arcrareromania.ro

Conferinta mondiala PWS si BR – Cluj 2007; Primul program national de BR – 2008; 2012 – Campania “Adriana exista” ZBR

-Lansare ANBRaRo - 2007
-BoD Eurordis, IPWSO ->2007

Conferinte Europlan 2010, 2013;
Partenriat pentru organizarea de 
videoconferinte

- Acord de parteneriat MS: 2008, 2013; 
-capacitate de cercetare ANCS;

Congresul Balcanic de boli rare – 2009; Sept. 2013 – workshop LMC

-Implementare proiect NoRo:
-Centrul NoRo, acreditat atat pt.servicii sociale cat 
si medicale;
-www.edubolirare.ro, cursuri autorizate pt. 
specialisti ;
Centrul NoRo (www.eucerd.eu)
Proiect NoRo – Frambu, parteneriat pentru viitor

Conferinta Europeana de boli rare 2011; 
2013 – www.aspac.ro;
2013 – PNBR in SNSP;
2014 - CNBR;
Prezenta permanenta la nivel european;
EURORDIS, EUCERD;
Joint Action for Rare Diseases
Proiect ColaboRARE
www.radionoro.ro

Grupuri de pacienti

Proiect de dezvoltare organizationala
EPF

Strategie 2014 – 2020;

Scoala de boli rare pentru jurnalisti

Comisia de acreditare a serviciilor sociale; 
- Premii: Gala Societatii Civile, Medica Academica, 

Femeia anului; Gala COPAC 2017;
- Europeanul lunii, decembrie 2012
- Innovation in health 2016
- Arhitect al binelui 2017

CNBR MS, EUCERD
2013 – PNBR – inclus in Strategia Nationala de 
Sanatate ;
Gala CMR – Proiectul cu cel mai mare impact
Gala COPAC – Pentru colaborarea cu toti stakeholderii
Ashoka fellow 2018

Membrii COPAC
Vocea pacientilor
Gala Adriana Exista

http://www.apwromania.ro/
http://www.rjrd.ro/
http://www.arcrareromania.ro/
http://www.edubolirare.ro/
http://www.eucerd.eu/
http://www.aspac.ro/
http://www.radionoro.ro/




✓ Proiect de solidaritate privind bolile rare  

✓ Europlan - PLANUL NAȚIONAL DE BOLI RARE !!!

✓ Ziua Bolilor Rare: 2008 - 2018

✓ Parteneri: NoRo, Acces – Abilitate

✓ Proiect ColaboRARE, finanțat de EEA grants

✓ Radio NoRo și Scoala de BR pentru jurnaliști

✓ Proiecte de dezvoltare organizațională

✓ Erasmus / CREDIBLE

✓ www.radionoro.ro

Conferinţa Naţională de Management Medical Modern, Specializarea Genetică,16 mai 2012, Bucureşti 

2017

Proiecte ANBRaRo:

http://www.radionoro.ro/




INFORMARE: websituri: www.apwromania.ro
www.arcrare.ro, www.bolirareromania.ro; www.eurordis.org; 
www.rarediseaseday.org;    

FORMARE( eLearning): www.edubolirare.ro, 
www.aspac.ro; webinare, workshopuri, conferințe

COMUNICARE: www.radionoro.ro, Facebook, 
Blog, campanii online (blogging), www.rjrd.ro, sistem de 
videoconferințe;

SERVICII: Face2Gene, MIRA Rehab, 
London Medical Database, Registrul NoRo, HelpLine NoRo
RD Connect: www.rdconnect.org, 
https://www.rareconnect.org
https://cpms.ern-net.eu

Eurordis Network of Helplines 
CoE, RO-NMCA ID; ERN ITHACA, RareResourceNet

De ce și cum să ne implicăm?

http://www.apwromania.ro/
http://www.arcrare.ro/
http://www.bolirareromania.ro/
http://www.eurordis.org/
http://www.rarediseaseday.org/
http://www.edubolirare.ro/
http://www.aspac.ro/
http://www.radionoro.ro/
http://www.rjrd.ro/
http://www.rdconnect.org/
https://www.rareconnect.org/
https://cpms.ern-net.eu/


Registru electronic de pacienți al Centrului NoRo



Cancere rare - registru NoRo



www.edubolirare.ro
www.aspac.ro

http://www.edubolirare.ro/
http://www.aspac.ro/


HelpLine NoRo

www.participrare.ro

www.radionoro.ro

http://www.participrare.ro/
http://www.radionoro.ro/


Continuitatea îngrijirii
✓Servicii medicale complexe

✓Servicii sociale 

✓Servicii de educație / instruire

✓Tranziția de la copil la adult 

Studiul Rare Barometer



1. Schimbări la nivel politic

2. Lipsa cadrului legislativ pentru îngrijirea integrată

3. Comunicare dificilă între diverșii factori interesați

4. Funcționarea și continuitatea finanțării serviciilor

5. Standarde de calitate și standarde de cost necorelate

6. Complexitatea cazurilor determină “evitarea abordării lor”

7. Nu există registru național de boli rare

8. Mulți pacienți trăiesc izolați, fără acces la serviciile de care au nevoie

9. Infrastructura de sănătate și cea socială sunt deficitare

Inter(multi)disciplinaritate

≠ echipa

Provocări: 



✓Vocea pacienților este tot mai bine auzită

✓Campanii concertate de Ziua Bolilor Rare la nivel internațional

✓Platforme intersectoriale de colaborare create

✓Colaborarea membrilor ANBRaRo la nivel național

✓23 de Centre de Expertiză acreditate

✓Cooperarea în Rețelele Europene de Referință

✓Standarde și ghiduri de îngrijire comune la nivel EU în lucru

✓Infrastructura IT și resursa umană bine pregătită 

✓Colaborare cu specialiștii

✓Servicii sociale specializate (NoRo) recunoscute internațional 

✓Inițierea unei rețele de centre de resurse RareResourceNet

✓CPMS – Clinical Patienyts Management System

✓Permanenta actualizare a listei de medicamente inovatoare

✓Îngrijire transfrontalieră

Implicarea pacientilor



Proiect de inovare pentru îngrijirea bolilor rare

Parteneri:

✓Ministerul Sănătății și a serviciilor sociale din Spania

✓Finovatis – Centru de cercetare din Franța

✓IER - Institut de cercetare economică din Slovenia 

✓EURORDIS – Organizația europeană a pacienților cu boli rare

✓APWR - Asociatia Prader Willi din Romania (Centrul Resursă 
NoRo)

✓CJSJ – Consiliul Județean Sălaj 

✓ZSI – Centrul de inovare socială din Austria 

✓Karolinska Institute

Proiectul INNOVCare



InnovCare

❑Proiectul finanțat de UE a dezvoltat și testat
un traseu de îngrijire holistică, personalizată
cu scopul consolidării parteneriatelor dintre
furnizorii de servicii - publice, private și ale
societății civile.

❑Model inovativ al traseului de
îngrijire!!!

❑Traseul inovator de îngrijire a implicat
conectarea serviciilor de sănătate cu
serviciile sociale și de suport pe care le
folosesc zilnic persoanele cu o boală rară și
familiile lor (educație, transport, timp liber,
etc.), asigurând transferul de informații și
expertiză între furnizorii de servicii.



Nu există boli, există pacienți!



CENTRU de EXPERTIZĂ

PACIENTUL și FAMILIA SA

Îngrijirea integrată



✓Persoanele afectate de boli rare, cu dizabilități severe și complexe
au multe nevoi specifice din diferite domenii de asistență și au
nevoie de îngrijire integrată, coordonată

✓Un nou model holistic de îngrijire centrat pe pacienţii cu boli rare
în județul Sălaj, cu posibilitatea folosirii modelului în alte domenii
(persoane cu dizabilități, persoane afectate de boli cronice...), și în
alte state membre

✓Parteneriate pe termen lung între instituțiile publice, entitățile
private, și organizațiile societății civile

✓Date despre impactul economic si social al modelului și informații
cu privire la analiza cost-beneficiu a modelului propus.

Importanța proiectului



EUROPLAN, 24-25 oct. 

2019, Zalău

Vă așteptăm!!!

Ziua Bolilor Rare
Arată că ești rar! Arată că îți pasă!



Mulțumesc!!!!

https://www.youtube.com/watch?v=hIgOXHdcLjg

https://www.youtube.com/watch?v=hIgOXHdcLjg

