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Bolile rare (BR) — reprezinta o problema de sanatate publica
in Comunitatea europeana (CE)

SCOPUL elaborarii PLANULUI NATIONAL pentru BOLILE RARE

imbunatatirea calitatii vietii si gradului de autonomie ale persoanelor afectate de boli
rare din Romania prin acces echitabil la servicille de diagnostic, tratament si ingrijire
medicala de inalta calitate (servicii de abilitare si reabilitare, educatie, activitati de recreere,
socializare pentru dezvoltarea abilitatilor de viatd independenta in randul persoanelor cu BR,
precum si activitati de sprijin, consiliere si educatie pentru parinti) ar trebui sa constituie o
prioritate a politicii sanitare romanesti.

PREAMBUL

Definitie: Conform normelor europene o boaléd este consideratd rard daca afecteaza mai
putin d 5/10.000 de persoane Prin definitia adoptata in UE, o boala rara are o prevalenta
mai mica de 5 cazuri la 10.000 de indivizi.

Numarul de boli rare este estimat la minimum 8000 (majoritatea genetice), iar incadrarea n
aceasta categorie se face pe baza unor caracteristici comune:

- desi fiecare entitate este rara, luate in ansamblu BR sunt frecvente, afectand 6-8% din
populatia europeana;

- debutul variaza de la congenital sau in timpul copilariei (pentru majoritatea BR) pana la
debutul tardiv, in perioada de adult;

- diagnosticul definitiv este deseori dificil si tardiv;

- multe BR nu beneficiaza de tratament specific, totusi, unele dintre ele pot fi prevenite;

- BR reduc calitatea vietii prin handicapurile fizice si/sau intelectuale pe care le produc si
constituie o cauza majora de mortalitate prematura.

Impact medical, social, economic:

- Datoritd numarului redus de persoane cu BR cunoasterea si expertiza medicala sunt
limitate si insuficiente;

- testele de diagnostic sunt deseori absente sau in numar limitat;

- diagnosticul BR este intarziat, eronat sau chiar absent;

- tratamentele aplicate in BR sunt deseori simptomatice paliative sau chiar inadecvate;

- accesul pacientilor cu BR la serviciile de specialitate si medicamentele orfane este dificil,
limitat si deseori inechitabil,

- lipsa politicilor de sanatate adecvate BR limiteaza fondurile alocate acestui domeniu;

- toate cele enumerate mai sus genereaza pierderea increderii pacientilor cu boli rare si a
familiilor acestora in sistemul de sanatate publica, cu accentuarea izolarii lor;



CONTEXTUL EUROPEAN!

Consiliul UE / 2009 a recomandat Statelor Membre sa elaboreze, adopte si
implementeze planuri sau strategii nationale in domeniul BR sau sa includa masuri in cadrul
altor strategii de sanatate publica prin care sa garanteze persoanelor afectate ACCESUL
ECHITABIL la SERVICII MEDICALE (diagnostic si terapie) si SOCIALE de inalta calitate la
nivel local, regional, national si in intreg spatiul european. Recomandarile au in vedere
directiile de dezvoltare ale politicilor de sanatate in Statele Membre.

Proiectul european de DEZVOLTARE a PLANURILOR NATIONALE in domeniul
BR (EUROPLAN) si-a fixat ca obiective principale:

e 2008-2011, elaborarea unor ghiduri pentru dezvoltarea si implementarea PNBR bazate
pe recomandarile Consiliului UE.

e 2012-2015, stabilirea unei retele interactive internationale a factorilor politici de decizie
din domeniul BR pentru a accelera elaborarea si implementarea PNBR prin asistenta
stiintificd si tehnica, workshop-uri si participare activa a grupurilor de pacienti
(EURORDIS si Aliantele Nationale).

EUROPLAN promoveaza schimbul de experienta relevanta intre Statele Membre,
coreland eforturile nationale cu o strategie comuna la nivel european spre un progres global
in domeniul BR.

Recomandarile vizeaza 7 obiective prioritare:
Dezvoltarea planurilor si strategiilor in domeniul BR
Definirea, codificarea si inventarierea corecta, adecvata a BR
Cercetarea stiintifica in domeniul BR

infiintarea centrelor de expertizé (regionale, nationale) si incorporarea acestora in
retelele europene de referintd in domeniul BR

Reunirea la nivel european a expertizei in domeniul BR
Implicarea activa, decizionala si responsabilizarea organizatiilor de pacienti

7. Mentinerea unei finantari publice adecvate care sa asigure sustenabilitatea politicilor
sanitare Tn BR pe termen lung.
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CONTEXTUL NATIONAL

Populatia afectata

Fara a exista studii epidemiologice coerente privitoarea la BR in Romania, putem aproxima
ca valorile valabile in Europa sunt adecvate si pentru tara noastra, astfel incat minimum 6%
din populatie prezinta o maladie rara.

Cadrul organizatoric

e crearea In 2008 a unui parteneriat intre Ministerul Sanatatii si Alianta pentru BR din
Romania in vederea implementarii primului PNBR;

Acte normative: Decizia nr.1295/1999 a Parlamentului si Consiliului European; Reglementirile privind medicamentele
orfane, CE nr.141/2000; Decizia Comisiei Europene nr.192/ 25 febr.2004; Primul si al doilea Program de actiune
comunitard in domeniul BR, 2003-2008 si 2008-2013; Comunicatul Comisiei PE / 2008: BR — o provocare pentru Europa;

Recomandirile  Consiliului  European /8 iunie 2009 bazate pe recomandarile Proiectului EUROPLAN
(www.europlanproject.eu); Decizia CE nr.872/2009 (http://www.eucerd.eu).



http://www.europlanproject.eu/

e primul PNBR elaborat pentru perioada 2010-2014 a intdmpinat dificultati de
implementare din cauza unor probleme organizatorice, de cooperare si coordonare in
cadrul unei strategii globale la nivel national;

e Constituirea in 2013 a Consiliului National pentru BR prin Ordinul 1215/2013 al
Ministerului Sanatatii (MS) ca organism stiintific multidisciplinar format din experti in
domeniul BR, cu rol consultativ pe langa MS, avand ca scop coordonarea metodologica
si stiintifica in domeniul BR si monitorizarea implementarii PNBR;

e colaborarea asociatiilor profesionale (Societatea Roméana de Genetica Medicala),
asociatiilor de pacienti (Prader-Willi, hemofilie, mucoviscidoza, etc.) si Alianta Nationala
pentru BR din Roménia (organizatia "umbrela”) in vederea crearii unui grup operational
care participa activ la implementarea PNBR,;

e colaborarea cu organisme si organizatii europene in domeniu BR (EUCERD,
EURORDIS, ORPHANET);

Programele de sanatate ale MS

¢ |la momentul de fata in cadrul diferitelor programe, MS asigura o finantare redusa pentru
diagnosticul pre- si postnatal al unui numar mic de BR (hemofilie, talasemie,
mucoviscidozad) precum si pentru screening neonatal al fenilcetonuriei si hipotiroidiei
congenitale;

Servicii medicale si specialisti

e servicile medicale existente (publice sau private) sunt putine, insuficient specializate si
inegal distribuite geografic;

e specialistii sunt putini, cu expertiza limitata, iar medicii de familie au cunostinte si
informatii insuficiente despre BR;

e nu exista o retea de centre nationala de expertiza care sa depisteze, diagnosticheze,
trateze si urmareasca pacientii cu BR;

o testele de laborator pentru confirmarea diagnosticului si Tn special testele genetice sunt
efectuate de regula in strainatate, cu costuri excesive;

¢ mulii dintre pacientii identificati cu o0 BR nu sunt bine monitorizati din cauza lipsei
protocoalelor si a ghidurilor de buna practica;

e in cazul bolilor pentru care exista medicamente orfane, ele sunt disponibile in mica
masura, fiind, deseori, administrate cu intermitente ;

e serviciile preventive de depistare si consiliere genetica a pacientilor si rudelor acestora
lipsesc in mare parte;

e serviciile sociale care pot imbunatafi calitatea vietii pacientilor cu BR sunt putine, iar
serviciile specializate pentru BR sunt inexistente;

RESURSE FINANCIARE
e resursele financiare sunt reduse, insuficiente si inegal distribuite ;

COLABORAREA INTERNATIONALA

e colaborarea cu reteaua europeana de centre specializate pentru asistenta
transfrontaliera in boli rare este sporadica si nesistematizata.

METODOLOGIA DE LUCRU

PNBR pentru perioada 2014-2016 propune solutii concrete pentru politicile de
sanatate si actiuni de imbunatatire a calitatii vietii pacientilor cu BR.
Etape in elaborarea PNBR:



Identificarea nevoilor, definirea obiectivelor si actiunilor prioritare, evaluarea contextului
national in cadrul grupurilor de lucru formate in cadrul CNBR;

Redactarea propriu-zisa a proiectului PNBR;

Dezbaterea publicad a proiectului PNBR in cadrul CMBR, cu reprezentanti din MS,
Agentia Nationala a Medicamentelor, Autoritatea Nationala pentru Persoane cu
Dizabilitati, Autoritatea Nationala pentru Protectia Copilului, EURORDIS, EUCERD;

Adoptarea documentului final al PNBR de catre CNBR si avizarea lui de catre MS;
Implementarea PNBR in cadrul strategiei nationale de sanatate publica.

GRUPURI TINTA

Pacientii cu boli rare ;

Specialistii din sistemul sanitar public sau privat, asistenti sociali, educatori si alte
persoane specializate Tn diagnosticul si managementul BR;

ONG-uri din domeniul BR, asociatiile de pacientj;

Comunitatea in general.

OBIECTIVE GENERALE ALE PNBR:

1.
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Dezvoltarea unei strategii integrate, globale, pe termen mediu, intr-un cadru organizatoric
ierarhizat (retea teritoriala nationala), adaptat la nivel local, regional, national ;
Dezvoltarea serviciilor pentru prevenirea, diagnosticul, tratamentul si reabilitarea n
domeniul BR;

Imbunatatirea accesului la informare privind BR ;

Dezvoltarea resurselor umane;

Stimularea cercetarii in domeniul BR;

Cregterea rolului organizatiilor de pacientj;

Finantarea adecvata, pe termen lung, a activitatilor PNBR.

ACTIVITATILE PNBR in acord cu obiectivele sale

Coordonarea stiintifica si metodologica in domeniul BR pentru promovarea unei
strategii globale, integrate prin urmatoarele actiuni:

Stabilirea unui model de acreditare a centrelor de expertiza in BR / identificarea /
crearea unui model / acreditarea CENTRELOR NATIONALE de EXPERTIZA in
domeniul BR;

acreditarea centrelor de expertiza in BR

integrarea centrelor de expertiza in reteaua europeana a BR;

stabilirea criteriilor de evaluare periodica a centrelor de expertiza in BR in concordanta
cu standardele europene (utilizarea unor criterii comune / particulare in acord cu cele la
nivel european, pentru evaluarea periodica a structurilor teritoriale ale RETELEI
NATIONALE de BR)

crearea unor structuri interregionale de servicii de asistentd medicala (multidisciplinara)
si sociala omogene si integrate;

eficientizarea legaturilor functionale, operative (acorduri, protocoale de colaborare,
cooperare) prin sisteme informationale intre structurile centrale (CNBR), regionale-locale
(centre de referinta, cabinete medicale) pentru a garanta continuitatea serviciilor
medicale oferite pacientilor;

orientarea politicilor de sanatate si actiunile Guvernului prin monitorizarea si evaluarea
functionalitatii retelei medicale pentru diagnosticul si tratamentul BR pe baza indicatorilor
sanitari dar si a satisfactiei pacientului pentru serviciile primite;

formarea echipelor multidisciplinare prin atragerea de resurse umane competente n
toate compartimentele centrului de expertiza

identificarea resurselor financiare pentru garantarea durabilitatii PNBR.



Responsabili: CNBR Grup de lucru

Colectarea datelor epidemiologice corecte si reprezentative pentru pacientii cu BR
prin crearea REGISTRELOR NATIONALE pentru diferite BR sau grupuri de boli rare:

- adoptarea unor masuri de imbunatatire a calitatii informatiilor colectate;

- uniformizarea si standardizarea procedurilor, a continutului si termenelor scadente
inregistrarii datelor (protocoale standard, software) in registre regionale / interregionale /
national;

- informarea si implicarea centrelor medicale interesate;

- informarea tuturor pacientilor participanti si obtinerea acordului lor;

- colaborarea cu Registrele de boli rare tinute la nivel European.
Responsabili: CNBR Grup de lucru

Clasificarea gi codificarea BR:
- utilizarea unui protocol de unificare si standardizare pentru codificarea BR;

- adaptarea sistemului de codificare a BR utilizat in cadrul ICD 11 (va fi introdus ih 2014)
coroborat cu criteriile Orphanet (adoptare prin dezbatere publica).

Responsabili:

Diagnosticul corect si la timp al pacientilor cu BR :

- garantarea accesului la diagnostic corect si in timp;

- crearea infrastructurii si a instrumentelor prin care medicii de familie sa orienteze catre
servicii medicale specializate cazurile cu suspiciune de BR;

- Tncadrarea de personal calificat in domeniul BR in centrele de expertiza (specializate) ;

- realizarea investigatiilor (inclusiv cele moleculare) necesare diagnosticului corect in
cadrul unor laboratoare performante si specializate la nivelul carora sa ajunga in timp util
probe recoltate Tn orice zona a tarii;

- stabilirea diagnosticului de certitudine pe baza examenului clinic si a investigatiilor
paraclinice prin discutii in cadrul echipelor medicale multidisciplinare tinAnd cont de
indicatiile ghidurilor de buna practica;

- coordonarea in timp a perioadei de trecere de la pacientul pediatric la pacientul adult;

- garantarea unei terapii medicamentoase orfane in acord cu diagnosticul;

- identificarea unui sistem de decontare rapida a cheltuielilor de diagnostic (examene
clinice si paraclinice).

Responsabili: CNBR grup de lucru

Asigurarea serviciilor continue / intersectoriale de tratament si reabilitare pentru

pacientii cu BR :

- elaborarea recomandarilor si protocoalelor de ingrijire medicala de catre Centrele de
expertiza ;

- stabilirea schemelor terapeutice adecvate fiecarui pacient

- infiinfarea si gasirea resurselor pentru sustinerea financiara a unor centre de
reabilitare specializate pe tipuri de handicap care sa fie arondate centrelor de expertiza
in BR

- sustinerea activitatii de consiliere si informare a pacientilor si personalului sanitar in
cadrul centrelor de reabilitare;

- stabilirea circuitelor de ingrijire a pacientilor cu diverse BR ce necesita diverse
tipuri de reabilitare Tn functie de programul centrelor care ofera aceste servicii ;

- stabilirea si diseminarea modelelor de buna practica la nivelul pacientilor medicinii
primare si a diversilor specialisti;



- initierea unui Plan National de Servicii Sociale n colaborare cu Ministerul
Muncii Solidaritatii Sociale si Familiei.

- Stabilirea unei liste a serviciilor necesare :

- evaluarea performantelor sistemelor de ingrijire si a modalitatilor de ngrijire si suport
psiho-social ;

- crearea de sectii / centre in care sa fie tratate un grup restrans de afectiuni cu
trasaturi identice sau foarte asemanatoare ;

- pregatirea specifica a persoanelor abilitate sa presteze ingrijiri medicale (pe grupuri de
boli) ;

- retehnologizarea bazei materiale a centrelor de recuperare judetene care ar putea
asigura serviciile minimale de ingrijire cu stabilirea unui cuantum lunar de pacienti cu BR
carora sa le fie oferite terapie recuperatorie.

Responsabili : CNBR grup de lucru

- colaborare intre centrele de expertiza si competenta in diagnosticul si ingrijirea
pacienfilor cu BR si Directile Judetene de Asistenta Sociala, astfel Tincat,
monitorizarea pacientilor cu BR sa fie facuta de o echipa multidisciplinara specializata
n raport cu nevoile reale ale pacientului;

- crearea unor retele de ingrijire medicala si de asistenta sociala grupate in jurul

- organizarea unei retele de transport care sa permita transportul persoanelor cu boli
rare catre centrele de expertiza si centrele de reabilitare;

- organizarea unor servicii de consiliere psihologica si socialda arondate centrelor de
expertiza sau n colaborare cu centrul de expertizad socio-medical astfel incat sa se
acorde o cat mai buna ingrijire a persoanelor cu BR si familiilor acestora;

- Tmbunatatirea comunicarii dintre personalul medical, cel paramedical, pacienii si
asociatiile de pacienti pentru o mai buna ingrijire a pacientilor cu BR;

- stabilirea, prin colaborarea intre medicii specializati in boli rare si Directiile Judetene de
Asistenia Sociala a unor ghiduri de monitorizare a pacientilor cu BR, care sa includa
posibilitatile de diagnostic si tratament, dar si masurile sociale necesare integrarii
pacientilor Tn societate;

- dezvoltarea centrelor de tip respiro pentru a veni in sprijinul pacientilor si a
familiilor acestora.

Responsabili: CNBR grup de lucru

Asigurarea disponibilitatii medicamentelor orfane si compensarea costurilor /
compensarea medicamentelor orfane prin sistemul de asigurari de sanatate.

Suplimentarea numarului si a categoriilor de produse incluse in contractul
cadru de asigurari de sanatate; diversificarea dispozitivelor de asistare.
- Ambele activitati necesita elaborarea unui plan de masuri specific, anexa la PNBR.

Responsabili : CNBR grup de lucru

Prevenirea BR :

- promovarea consultului preconceptional si monitorizarea sarcinii in randul cuplurilor de
varsta fertila care si-au planificat sarcina,;

- promovarea programelor de adoptare a unui stil de viata sanatos in timpul sarcinii;

- dezvoltarea programelor de screening populational si familial si includerea lor in cadrul
consultatiei genetice;

- asigurarea diagnosticului precoce (clinic, clinico-genetic, prenatal si neonatal).

Responsabili: CNBR grup de lucru



Asigurarea formarii specialistilor, pacientilor, persoanelor implicate in ingrijirea

pacientilor cu BR si a voluntarilor:

Specialisti (calificarea profesionala)

- identificarea nevoilor de formare, a beneficiarilor si formatorilor;

- elaborarea unor programe pentru formarea medicala de baza (programa universitara,
cursuri obligatorii si optionale), formarea medicalda de specialitate (rezidentiat,
competente) si formarea medicala prin educatie continua.

Pacienti si Asociatiile de pacienti

- programe specifice pentru dobandirea de cunostinte si competente pentru gestionarea
propriei afectiuni.

Membrii de familie, persoane care ingrijesc pacientii cu BR, voluntari

- programe formative pentru acordarea de asistenta specifica persoanelor cu BR.

Responsabili: CNBR grup de lucru

Accesul la informatii legate de BR:

- retele de informare Th domeniul BR;

- adoptarea unor sisteme de verificare / control a informatiilor pentru diseminarea lor
specialistilor, pacientilor, etc.

- organizarea de campanii nationale de informare.

Responsabili: CNBR grup de lucru

Stimularea cercetarii in domeniul BR:

- identificarea necesitatilor si prioritatilor cercetarii medicale in domeniul BR;

- stimularea cercetarii multidisciplinare a BR in parteneriate nationale si internationale;
- asigurarea unei finantéari sigure si punctuale a cercetarii;

- dezvoltarea unui sistem de diseminare a rezultatelor si de transfer in practica clinica;
- stimularea companiilor farmaceutice de a face investitji in cercetarea BR.

Responsabili: CNBR grup de lucru
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