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SCOPUL elaboririi Planului National de Boli Rare

Imbunatatirea calitatii vietii persoanelor afectate de boli rare din Romania prin acces
echitabil la diagnosticare precoce, tratamente de calitate si servicii de reabilitare a persoanelor cu
boli rare.

,SANATATEA ESTE UN DREPT FUNDAMENTAL AL OMULUI,
FIE CA BOALA ESTE COMUNA SAU RARA "

PREAMBUL.:

O boala rara este boala care afecteaza mai putin de 5 din 10.000 de persoane din Uniunea
Europeana. Denumirea sinonima de ,,boala orfelina”, utilizata in special in Franta, confera bolilor
rare dimensiuni politice si sociale, Tncercand sa transmita solicitarea bolnavilor de a se tine cont
de existenta lor, oricat de rara ar fi boala. Totodata, bolile rare sunt Thca in mare masura orfane de
tratament, recunoastere si ingrijire adecvata.

Tn 1995 OMS a recenzat 5000 de boli rare. Astizi se vorbeste de existenta a peste 8000
de astfel de boli. Tn functie de boala, bolile rare inregistreaza de la cateva cazuri la cateva mii

Numeroase si complexe, ele sunt greu de cunoscut de catre corpul medical si de catre
oficialii din sistemul de sanatate. Ele privesc toate specialitatile medicale necesitand Tntotdeauna
abordari coordonate interdisciplinar si sunt de gravitate extrem de variabila, Tn functie de boala si
pacient.

Pot fi manifeste de la nastere sau din primii ani ai copilariei. In peste 50% dintre bolile
rare primele semne clinice se instaleaza la varsta adulta si se insotesc in general de dificultati
motorii si/sau senzoriale, care sunt grave si determina un important handicap.

Considerate nerentabile de catre laboratoarele farmaceutice, ele fac putin sau deloc obiectul
cercetarii, nu dispun decat in mica masura de tratament, iar diagnosticarea lor se poate intinde pe
mai multi ani. Sustinerea economica si sociala a acestor boli ramane lacunara.

80% dintre bolile rare sunt de cauza genetica. Ele sunt in general ereditare si sunt
transmise de la 0 generatie la alta. Pot fi de asemenea rezultatul unei mutatii spontane, noi, fara
ca in familie sa fi existat Thainte un caz asemanator.

Printre celelalte 20% din boli se includ boli infectioase si altele de diverse cauze (factori
de mediu etc).

Bolile rare difera, de asemenea, din punctul de vedere al gravitatii si al formei de
manifestare. Speranta de viata a pacientilor cu BR este redusa in mod semnificativ. Multe dintre
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acestea sunt boli complexe, degenerative si care provoaca o invaliditate cronica, in timp ce altele
sunt compatibile cu o viata normala daca sunt diagnosticate la timp, urmarite si/sau tratate in
mod adecvat. Acestea afecteaza capacitatile fizice, abilitatile psihice, capacitatile comportamentale
si senzoriale si provoaca invaliditati. Unele invaliditati sunt insotite, adesea, de numeroase
consecinte functionale (definite ca polihandicap sau plurihandicap). Aceste invaliditati intensifica
sentimentul de izolare, pot reprezenta o sursa de discriminare si pot reduce posibilitatile
educationale, profesionale sau sociale.

Cunoasterea medicala si stiintificd a acestor boli este Thca Tn faza embrionara. Din cele
8000 boli recenzate doar o mica parte beneficiaza de o intelegere mai profunda a mecanismelor
fiziologice interesate. Cele mai multe nu beneficiaza astazi de un tratament specific. Doar in
cateva dintre boli masurile de Tngrijire permit ameliorarea calitatii vietii bolnavilor.

Tntrucat bolile rare afecteaza peste 25 milioane de persoane in Europa, comisia de sanatate
a UE pare din ce in ce mai preocupata de revigorarea cercetarii in acest domeniu, de crearea
unui climat de educatie a corpului medical, a bolnavilor si a populatiei generale, cu scopul
declarat de a se asigura conditii pentru diagnosticul corect si precoce al acestor boli, evitarea
recurentei lor in familie si asigurarea unei vieti mai bune pentru acesti bolnavi.

Tn acest sens sunt agreate si stimulate grupurile de suport pentru pacienti — asociatiile de
pacienti, care sunt cele mai motivate si au si cele mai importante succese in activitatile de
advocacy, reusind sa influenteze politicile si sa stimuleze cercetarea medicala, datorita ,,implicarii
personale”. Acestea sunt conduse si constituite de catre parintii unor copii afectati de boli rare sau
de catre pacientii insisi, colaboreaza eficient cu specialistii si constituie ,,motorul cercetarii” in
bolile rare.

Tn lume exista diverse forme de organizare a pacientilor, de la grupuri foarte mici, la
organizatii foarte mari, care pot fi concentrate pe sprijinirea pacientilor afectati de o singura
boala sau de mai multe, au membri dintr-o tara sau sunt organizate la nivel european sau
mondial.

Intr-o astfel de organizatie, pacientii isi unesc eforturile in strangerea informatiilor despre
boala, tratamente accesibile, servicii medicale si specialistii existenti Tn lume, iar experienta
fiecaruia dintre ei este pretuita la adevarata ei valoare.

Apreciind ca in Romania frecventa bolilor rare este de 6-8%, la fel ca in restul tarilor
europene, aceste boli afecteaza in tara noastra aproximativ 1.300.000 persoane, dintre care
aproximativ 1.250.000 pacienti nu au inca diagnosticul corect sau complet si nici tratament si
ingrijire adecvata.

PROBLEMATICA

Bolile rare (BR) sunt boli care pun in pericol viata sau provoaca o invaliditate cronica,
avand un grad ridicat de complexitate. Majoritatea bolilor rare sunt boli genetice, restul fiind,
printre altele, cancere rare, boli autoimune, malformatii congenitale, boli toxice si infectioase.
Acestea necesita 0 abordare globala bazata pe eforturi combinate deosebite in vederea prevenirii
unei morbiditati semnificative sau a unei mortalitati premature care poate fi evitata, precum si in
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vederea imbunatatirii calitatii vietii sau a potentialului socio-economic al persoanelor afectate.

Lipsa politicilor specifice de sanatate privind BR si deficitul de expertiza in domeniu
au drept consecinta diagnostice intarziate, eronate si un acces limitat la Tngrijirea medicala. Acest
lucru conduce la deficiente fizice si psihice suplimentare, uneori nasteri de fragi/surori
afectati/afectate, tratamente inadecvate sau chiar daunatoare, precum si pierderea increderii n
sistemul de asistenta medicala.

Cu toate acestea, unele BR sunt compatibile cu o viata normala daca sunt diagnosticate la
timp si urmarite in mod adecvat. Diagnosticarea gresita si nediagnosticarea constituie principalele
impedimente in calea imbunatatirii calitatii vietii a mii de pacienti care sufera de o boala rara.

Interesul acordat bolilor rare reprezinta un fenomen relativ nou Th majoritatea statelor
membre ale UE. Pana nu demult, autoritatile de sanatate publica si factorii de decizie politica au
ignorat, Tn mare parte, aceste provocari, datorita divizarii dezbaterilor politice in jurul numarului
ridicat de BR diferite, in defavoarea recunoasterii aspectelor comune ale tuturor BR.

Serviciile nationale de asistenta medicala pentru diagnosticul, tratamentul si reabilitarea
persoanelor afectate de boli rare difera in mod semnificativ in ceea ce priveste disponibilitatea si
calitatea acestora. Cetatenii din statele membre si/sau din regiuni din cadrul statelor membre
dispun de un acces inegal la servicii de specialitate si medicamente orfane. Cateva state membre
au abordat cu succes unele dintre problemele ridicate de raritatea bolilor, Tn timp ce altele nu au
preconizat inca solutii posibile.

Rolul Comunitatii Europene Tn materie de sanatate este sa Tncurajeze cooperarea dintre
statele membre si, daca este necesar, sa sprijine actiunile lor in acest sens. Caracteristicile
specifice ale bolilor rare — numar limitat de pacienti si cunostinte si expertiza insuficiente in
domeniu — le individualizeaza ca un domeniu aparte cu o valoare adaugata foarte ridicata la nivel
european.

Un program de actiune comunitara cu privire la bolile rare, inclusiv bolile genetice, a
fost adoptat pentru perioada 1 ianuarie 1999 - 31 decembrie 2003. Acest program a definit o
prevalenta ca fiind redusa atunci cand boala afecteaza mai putin de 5 din 10.000 de persoane
din Uniunea Europeana.

Pe baza cunostintelor stiintifice actuale, Tntre 5.000 si 8.000 de BR diferite afecteaza un
procent de péna la 6% din populatia totala a UE intr-un anumit moment al vietii. Cu alte cuvinte,
aproximativ 29 milioane de cetateni din Uniunea Europeana sunt afectati sau vor fi afectati de o
BR.

La data de 09.06.2009, Consiliul Ministerelor Sanatatii din Uniunea Europeana a adoptat o
strategie europeana prin care statele membre UE sunt solicitate sa implementeze planurile
nationale pentru boli rare, pana la finalul anului 2013. Recomandarea Consiliului este importanta
deoarece face apel la o actiune comuna, concentrata la nivel european si national, ce are ca
obiective urmatoarele:

e Asigurarea codificarii si clasificarii adecvate a bolilor rare;

Intensificarea cercetarii in domeniul bolilor rare;

Identificarea Centrelor de Expertiza si includerea lor in cadrul Retelelor Europene de
Referinta;

Sprijinirea comasarii expertizei la nivel european;
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o Impartasirea evaludrilor asupra valorii clinice adaugate a medicamentelor orfane;

e Incurajarea initiativei pacientilor prin implicarea lor si a reprezentatilor acestora in

toate etapele proceselor decizionale;

e  Asigurarea sustenabilitatii infrastructurii dezvoltate pentru bolile rare.

Adoptarea acestei strategii europene reprezinta apogeul unei serii de acte declarativ-
legislative care au facilitat recunoasterea bolilor rare ca o prioritate de sanatate publica si
concentrarea eforturilor comunitatii europene pe acest domeniu.

EURORDIS (European Organization for Rare Diseases) si aliantele nationale ale
pacientilor cu boli rare sunt in centrul acestui proces, facand cunoscute cererile pacientilor
privind necesitatea unui cadru legislativ pentru bolile rare. Tncepand cu succesul inregistrat in
urma Consultarii publice asupra bolilor rare din noiembrie 2007, continuand cu adoptarea
Comunicatului Comisiei privind bolile rare din noiembrie 2008 si cu adoptarea Recomandarii
Consiliului asupra actiunii europene din domeniul bolilor rare, fiecare pas realizat a demonstrat
importanta vitala a actiunii europene si a cooperarii dintre statele membre.

Acum ca exista instrumentele politice, EURORDIS, Tmpreuna cu toate celelalte organizatii
interesate, va urmari implementarea Recomandarii Consiliului atat la nivel european, cét si la
nivel national.

Cercetarea bolilor rare a jucat un rol esential In identificarea majoritatii genelor umane
identificate pana in prezent, precum si la descoperirea unui sfert din medicamentele inovatoare
care au fost autorizate pe piata UE (medicamente orfane). Cercetarea bolilor rare s-a dovedit a fi
utila pentru o mai buna intelegere a mecanismului afectiunilor comune precum obezitatea si
diabetul, acestea reprezentand un model de disfunctie a unui proces biologic. Cu toate acestea,
cercetarea bolilor rare este nu numai insuficienta, ci si dispersata in diverse laboratoare in
intreaga UE.

SITUATIA ACTUALA iN ROMANIA

1. Multe dintre bolile rare sunt nediagnosticate/sunt diagnosticate tarziu datorita faptului
ca nu sunt cunoscute de medicii din teritoriu, datorita numarului mic de specialisti de genetica
medicala si a absentei centrelor specializate de diagnostic;

2. Nici specialistii, nici pacientii nu au informatiile necesare legate de bolile rare pentru a
facilita diagnosticarea corecta si aplicarea modalitatilor existente de tratament, reabilitare si
integrare;

3. Nu exista o retea nationala de centre medicale specializate in care sa se faca depistarea,
diagnosticarea si urmarirea pacientilor cu boli rare;

4. Testele de laborator pentru confirmarea diagnosticului genetic sunt efectuate frecvent in
strainatate iar costurile pe care le implica sunt foarte mari;

5. Multi dintre pacientii identificati nu sunt bine monitorizati datorita lipsei protocoalelor si
a ghidurilor de buna practica;

6. Serviciile preventive care ar presupune depistarea si consilierea genetica a pacientilor si
rudelor acestora sunt servicii care lipsesc in mare parte;

7. Tn cazul bolilor pentru care exista medicamente orfane, ele nu sunt disponibile pentru
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pacientii romani sau sunt disponibile, dar se administreaza cu intermitenta;

8. Serviciile sociale care pot imbunatati viata pacientilor cu boli rare sunt putine si nu
exista inca servicii specializate pe boli rare;

9. Nu exista studii statistice privind frecventa acestor boli in Romania;

10. Colaborarea cu reteaua europeana de centre specializate in boli rare este sporadica si
nesistematizata.

CUM ESTE POSIBIL ACEST PLAN NATIONAL DE BOLI RARE?

Asociatia Prader Willi din Romania a reunit Tn august 2007 un numar de 32 de organizatii
si grupuri de pacienti afectati de boli rare din Romania in Alianta Nationala pentru Boli Rare
din Romania si a implicat un grup larg de specialisti din toata tara, Tn special membrii Societatii
Roméne de Genetica Medicala.

Implicarea reprezentantilor Ministerului Sanatatii in cadrul grupurilor de lucru si a
grupurilor de experti, precum si consultarea celorlalte ministere in cadrul unor mese rotunde
organizate in proiectul finantat de CEE Trust a condus la acceptiunea tuturor ca bolile rare sunt
si trebuie considerate o prioritate de sanatate publica si Tn Romania.

Actiunile comunitare vor sprijini in mod cert statele membre Tn asigurarea unei integrari
si organizari eficiente a resurselor reduse din domeniul bolilor rare si pot ajuta pacientii si
profesionistii din diverse state membre sa colaboreze in vederea schimbului de informatii si
coordonarii expertizei.

Comisia Europeana va stimula o cooperare consolidata intre programele UE, in scopul de a
maximaliza resursele disponibile pentru bolile rare la nivel comunitar. Pe plan national este
necesara O cooperare stransa intre aceste grupuri pentru a dezvolta obiectivele si activitatile
prevazute in plan, ca ele sa fie dezvoltate Tn proiecte comune la nivel national.

METODOLOGIE DE LUCRU

Elaborarea PLANULUI NATIONAL DE BOLI RARE a fost realizata in sase etape:

1. Identificarea nevoilor, domeniilor de interventic si a problemelor componente in cadrul
grupurilor de lucru formate;

2. Etapa propriu-zisa de elaborare a planului;

3. Etapa de dezbatere publica si de ajustare in conformitate cu opiniile exprimate in
cadrul Tintalnirilor organizate de Grupurile de Lucru cu Ministerul Sanatatii, Ministerul Muncii,
Agentia Nationala a Medicamentelor, Autoritatea Nationala pentru Persoane cu Handicap,
Autoritatea Nationala pentru Protectia Copilului si Adoptie, reprezentanti ai Ministerului Sanatatii
Bulgaria si EURORDIS (European Organization for Rare Diseases), comentariile formulate de
Grupul de experti Europeni, si concluziile exprimate in cadrul Conferintei Nationale de Boli
Rare, 2-3 noiembrie 2007: ,, Bolile rare, de la identificarea nevoilor la stabilirea prioritatilor”;

4. Semnarea acordului de parteneriat cu Ministerul Sanatatii la 29.02.2008: “Bolile rare,
0 prioritate pentru Sanatatea Publica din Roménia”;
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5. Detalierea obiectivelor si activitatilor Planului National de Boli Rare in cadrul
Comitetului National de Boli Rare;

6. Includerea Planului National de Boli Rare in Strategia Nationala de Sanatate Publica

Pentru prima etapa, in cadrul unei intalniri de consens si formare a Grupului de Lucru, la
care au participat 32 de reprezentanti ai pacientilor cu boli rare si ai specialistilor, au fost
identificate domeniile componente ale planului strategic si o lista preliminara a problemelor de
sanatate cu care se confrunta pacientii cu boli rare din Romania, o lista a problemelor cu care se
confrunta specialistii din tara noastra in diagnosticarea si managementul bolilor rare.

Selectarea problemelor prioritare pentru elaborarea PLANULUI NATONAL DE BOLI
RARE s-a realizat in cadrul unui proces participativ activ la care au luat parte toti membrii
Grupului de lucru.

Pentru elaborarea documentului final au fost utilizate unele date statistice preluate din
statistici EU si nationale, legislatia si strategiile sectoriale existente. Au mai fost organizate
intélniri ale Grupului de Lucru si a functionat o comunicare permanenta cu Grupul de Experti
constituit.

Dupa definitivarea Planului National de Boli Rare, acesta a devenit accesibil pe site-ul
Asociatiei Prader Willi din Roménia. Concomitent, a fost dezbatut cu reprezentanti ai
Ministerului Sanatatii, iar rezumate ale acestui plan au fost trimise Comisiei Europene — DG
Sanco, EURORDIS, ORPHANET, principalelor institutii de sanatate publica din tara, a fost
prezentat la diverse conferinte nationale si internationale, s-a solicitat in mod explicit punctul
acestora de vedere, pentru domeniile in care ele au competenta. Pe baza tuturor acestor reactii si
comentarii a fost definitivata varianta finala a PLANULUI NATIONAL DE BOLI RARE.

La nivel European a fost elaborat un Comunicat al Comisiei Europene privind Bolile
Rare, Recomandarile Consiliului Europei pentru o actiune in domeniul bolilor rare, iar
PLANUL NATIONAL dobandeste 0 noua perspectiva europeana, pentru ca urmareste directiile
Comisiei Europene privind politicile nationale pentru abordarea bolilor rare.

In anul 2011, Comitetul de Experti al Comisiei Europene EUCERD a adoptat
recomandarile privind criteriile de desemnare a Centrelor de Expertiza din Europa.

GRUPURI TINTA:

Pacientii cu boli rare — aprox. 6-8% din populatia tarii, aproximativ 1.300.000 de
romani;

Specialistii de la toate nivelele sistemului sanitar, asistenti sociali, educatori si alti
specialisti implicati in diagnosticarea si managementul bolilor rare;

ONG-uri din domeniu, asociatiile de pacienti;

Comunitatea in general;

OBIECTIVE GENERALE ALE PLANULUI NATIONAL DE BOLI RARE:
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1. Dezvoltarea cadrului institutional

2. Dezvoltarea serviciilor pentru diagnosticul, tratamentul, reabilitarea si profilaxia
n domeniul bolilor rare

3. Tmbunititirea accesului la informare privind bolile rare

4. Dezvoltarea resurselor umane

5. Stimularea cercetarii in domeniul bolilor rare

6. Cresterea rolului organizatiilor de pacienti

ACTIVITATI:

1. Dezvoltarea cadrului institutional

1.1. Tnfiinfarea Comitetului Nagional pentru Boli Rare - CNBR;

CNBR reuneste specialisti, reprezentanti ai Aliantei Nationale pentru Boli Rare Romania
(ANBRaRo0), a Societatii Romane de Genetica Medicala (SRGM), a Ministerului Sanatatii si ai
celorlalte ministere si institutii implicate. Comitetul se va intruni trimestrial, va inventaria nevoile
si va propune masuri ce trebuiesc luate pentru Tmbunatatirea calitatii vietii pacientilor cu boli rare,
va stabili criteriile de desemnare si evaluare a centrelor de expertiza / inventarierea resurselor.

Evaluarea situatiei existente (2011-2012)
Accentul se va pune pe criteriile care se vor lua in considerare si la acreditarea centrelor
de expertiza / de competenta.

Misiunea si scopul Centrelor de expertiza (CE) pentru boli rare (BR):

1. CE abordeaza bolile care necesita ingrijiri specifice datorita dificultdtilor in stabilirea
unui diagnostic, pentru a preveni complicatiile si/sau pentru a initia tratamente.

2. CE sunt structuri experte pentru managementul si ingrijirea pacientilor cu BR dintr-0
zona bine definita , de preferintd nationald, sau internationald, daca este necesar.

3. Scopul final al tuturor CE este sa acopere nevoile tuturor pacientilor cu BR, chiar daca
acestea nu pot furniza o gama completa de servicii de acelasi nivel de expertizd pentru fiecare
boala rara.

4. CE unesc sau coordoneazd in cadrul sectorului de asistentd medicald specializata
competente / abilitati multidisciplinare, inclusiv competente paramedicale si servicii sociale, pentru
a servi nevoile specifice - medicale, de reabilitare, paliative — ale pacientilor cu boli rare.

5. CE contribuie la construirea traseelor de ingrijire medicald incepand de la ingrijirea
primara.

6. CE au legaturi cu laboratoare specializate si alte facilitati.

7. CE colaboreaza cu organizatiile de pacienti pentru a folosi perspectiva pacientilor.
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8. CE contribuie la elaborarea ghidurilor de buna practica si la diseminarea acestora.

9. CE furnizeaza educatie si formare pentru cadrele medicale din toate domeniile, inclusiv
pentru specialistii paramedicali si specialistii non-medicali (cum ar fi cadrele didactice, asistetntii
personali sau Tngrijitorii la domiciliu) ori de cate ori este posibil.

10. CE contribuie la crearea si furnizarea informatiilor accesibile, adaptate la nevoile
specifice ale pacientilor si ale familiilor acestora, ale profesionistiilor din domeniul medical si
social, in colaborare cu organizatiile de pacienti si cu Orphanet.

11. CE raspund nevoilor pacientilor din diferite culturi si grupuri etnice (ex. au 0
sensibilitate culturald).

12. Potrivit cadrului etic si juridic national / international, centrele de expertiza din Europa
trebuie sa asigure protejarea paciengilor cu BR impotriva discrimindrii si stigmatizarii, in limitele
lor de competente.

13. CE contribuie la cercetare, pentru a imbunatati intelegerea bolilor si pentru a optimiza
diagnosticarea, ingrijirea si tratamentul, inclusiv evaluarea clinicd a efectelor tratamentelor noi pe
termen lung.

14. Bolile care intra sub incidenta fiecarui CE, sau a CE la nivel national, vor varia in
functie de marimea tarii si de structura sistemului national de sanatate.

15. CE colaboreaza cu alte CE la nivel national si european atunci cand este cazul.

16. Se intocmeste o listd nationald a CE oficial desemnate, care va fi publica, si se va regasi
si pe portalul Orphanet.

Criterii de desemnare a CE pentru BR :

1. Capacitatea de a produce si de a folosi ghiduri de buna practica pentru diagnosticare si
ingrijire.
cerintelor legislative nationale si internationale si participa in sisteme de calitate interne si externe
cand este cazul.
inclusiv satisfactia pacientului.

4. Nivel ridicat de expertiza si experientd, documentat de exemplu prin volumul anual de
trimiteri/recomandari si opinii secundare, cat si prin publicatii revizuite, granturi, pozitii, activitdti
de educare si de formare.

5. Capacitate corespunzdtoare de a gestiona pacientii cu BR si de a oferi consultanta de
specialitate.

6. Contributie la cercetarea situatiei existente (state-of-the-art research).

7. Capacitate de a participa la colectare de date pentru cercetare clinica si cercetari in
domeniul sanatatatii publice.

8. Capacitate de a participa la studii clinice (clinical trial), daca este cazul.

9. Demonstreaza abordare multi-disciplinara, cand este cazul, integrand nevoile medicale,
paramedicale, psihologice si sociale.

adolescenta si maturitate, daca este cazul.
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11. Organizarea colaborarii pentru a asigura continuitatea ingrijirii in toate stadiile bolii.

12. Legaturi si colaborari cu alte CE la nivel national, European si international.

13. Legaturi si colabordri cu organizatii de pacienti, unde exista.

14. Masuri adecvate pentru trimiteri Intre statele membre, In/din alte tari ale UE, daca este
cazul.

15. Masuri adecvate pentru a imbunatati furnizarea serviciilor de ingrijire si in special
pentru scurtarea timpului necesar pentru a primi un diagnostic corect.

16. Evaluarea solutiilor E-Health (ex. sisteme comune de management de caz, sisteme
speciale pentru tele-expertiza si schimb de informatii privind cazurile)

1.2. Definirea cadrului institutional

Se va folosi 0 structura ierarhica in care, sub coordonarea CNBR si a Ministerului Sanatatii,
se creeaza O retea, formata din centre de expertiza (nivel national), centre de competenta (nivel
regional) si cabinete medicale judetene de boli rare.

1.2.1. Centrul de Expertizi este unic pe tara pentru o boali sau un grup de boli.

Selectia Centrelor de Expertiza se face prin competitie nationala si revizuire periodica (la 5

ani) a activitatii.

Principalele atributii ale Centrelor de Expertiza:

e Gestionarea Registrului National de Boli Rare pentru boala sau grupul de boli pentru
care a fost acreditat;

e Diagnosticare clinicd si prin investigatii performante de specialitate, initiere tratament si
elaborarea de indicatii privind urmarirea si tratamentul pacientilor in centrele de
competenta,

e Colaborare la elaborarea ghidurilor clinice;

e Monitorizarea pacientilor cu o anumita boald din grupul de boli specific;

e Corelare a cercetarii;

e (Coordonarea si promovarea ghidurilor de buna practica;

e Managementul programelor de sanatate pe grupul de boli (coordonare, planificare,
evaluare atat in domeniul resurselor umane céat si in cel al finantelor si a altor aspecte
legate de acesta);

e Organizarea procesului de management al bolilor rare - abordare multidisciplinara,
expertiza, colaborare cu organizatiile de pacienti.

e  Definirea de proceduri si protocoale pentru realizarea programelor de screening

e Organizarea prescriptiei si urmarirea Produselor Medicinale Orfane foarte scumpe.

e Informare/instruire (pacienti, profesionisti din sanatate, retele).

e Informare periodica a Ministerul Sanatatii, CNBR, CNAS, Ministerul Muncii,
Ministerul Educatiei etc.
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e Colaborarea cu Retelele de Referinta Europene
e Colaborarea activa cu institutiile echivalente europene prin:
e Participare la reteaua de referinta la nivel European;
e Identificarea metodelor de diagnostic si a centrelor europene de referinta ce
ofera astfel de metode pentru diagnosticul bolilor foarte rare;
e ldentificarea surselor de finantare care sa permita rambursarea cheltuielilor
de diagnostic si tratament efectuate in strainatate;
e Stimularea participarii partii romane in proiecte de cercetare europeana in
domeniul bolilor rare si cofinantarea acestei participari;
e Participarea activa la studiile epidemiologice efectuate Tn comunitatea
europeana pentru stabilirea parametrilor specifici in diverse boli rare.

Tn prima etapa se va realiza inventarierea resurselor si va fi propusa Ministerului Sanatatii
procedura de acreditare a Centrelor de Expertiza, urmand ca ministerul sa deruleze selectia
acestora.

Se va propune simplificarea procedurilor de acces la programele nationale de sanatate si
descentralizarea bugetului programului pe DSP-uri, crearea unei comisii de etica la nivelul
Ministerului Sanatatii si reprezentarea pacientilor la nivelul comisiilor de specialitate ale
Ministerului Sanatatii.

1.2.2. Centrele de Competentda oferd servicii la nivel regional.

Atributiile Centrelor de Competenta:

o Aplicarea ghidurilor de buna practica agreate Tmpreuna cu toate Centrele de
Expertiza;
o Monitorizarea furnizarii de servicii si transmiterea informatiilor catre Centrele de

Expertiza si Cabinetele medicale judetene de boli rare;
Organizarea/implementarea screeningului;
) Constituirea unei baze de date cu specialistii de referinta in colaborare cu Centrele
de Expertiza si Cabinetele medicale judetene de boli rare;
Preventie, diagnosticare, tratament, recuperare;
Colaborare in programe europene;
. La un Centru de Expertiza se vor aronda cate 3-4 Centre de competenta.

1.2.3. Cabinetele medicale judetene de boli rare

Cabinetele medicale judetene de boli rare sunt organizate la nivel judetean —au in
componentda macar un genetician.

Atributiile cabinetelor medicale judetene de boli rare:

o Implementarea screeningului;
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Depistarea, directionarea diagnosticarea si monitorizarea cazurilor simple.

Directionarea cazurilor complexe spre Centrele de competenta;

Rol in informare si educare a pacientilor, familiilor, populatiei;

o Stabilirea si pastrarea legaturii cu asociatiile de pacienti;
o Aplicarea, supravegherea tratamentelor si a procedurilor de recuperare si integrare;

Evidenta a bolnavilor si a resurselor.

1.2.4. Crearea unor registre nationale pentru bolile rare

Centrele de Expertiza au sarcina de a infiinta Registrele de Boli Rare si de a dezvolta o
politica coerenta pentru supravegherea epidemiologica organizata pentru bolile rare.

Obiectiv:

Sa ofere suportul informational necesar pentru dezvoltarea unei politici coerente in vederea
supravegherii epidemiologice organizate a bolilor rare.

Activitati:
. Colectarea unor date epidemiologice sigure si reprezentative pentru pacientii cu
boli rare;

Definirea unui set de date de baza ce vor fi incluse in registru — protocoale

standard de colectare;

Informarea si implicarea centrelor medicale interesate;
Informarea tuturor pacientilor participanti si obtinerea acordului lor;
Colaborarea cu Registrele de boli rare tinute la nivel European.

Dezvoltarea registrelor de boli rare se va face prin:

e Definirea metodelor epidemiologice de supraveghere a acestor parametri;

e Acordarea de asistenta de specialitate pentru asigurarea unei supravegheri
epidemiologice corecte si anume:

Sustinerea colectarii eficiente si corecte a datelor epidemiologice;

Utilizarea unor metode statistice adecvate in colaborare cu serviciile regionale
de sanatate publica;

Organizarea unei retele de transmitere a acestor date intre partile implicate;
Asigurarea asistentei logistice pentru analiza si sinteza datelor colectate in
cursul supravegherii epidemiologice a bolilor rare;

Realizarea unui studiu epidemiologic global referitor la mortalitatea prin boli
rare;

Colectarea datelor referitoare la gradul de handicap, posibilitatile de adaptare
sociala, educationala si profesionala a pacientilor cu boli rare;

Tnregistrarea periodica a evolutiei bolnavilor inclusi Tn registru, identificarea
si organizarea evaluarii persoanelor cu risc din familie.

Definirea unei strategii si a unor protocoale de comunicare in domeniu, intre
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nivelurile de responsabilitate locali, regionali si nationala.

Registrele de Boli Rare reprezinta instrumente esentiale in vederea Tmbunatatirii
cunostintelor privind bolile rare si a dezvoltarii cercetarii clinice. Acestea constituie singurul
mijloc de reunire a datelor necesare pentru a obtine 0 marime a esantionului suficienta pentru
cercetarea epidemiologica si/sau cercetarea clinica.

Registrele de Boli Rare vor asigura colectarea si pastrarea datelor in conformitate cu
legislatia in vigoare referitoare la protectia datelor personale.

1.3. Etape premergatoare de realizare a cadrului institugional

Infiintarea CNBR, cu participarea organismelor guvernamentale cu atributii n
domeniu (Ministerul Sanatatii, Ministerul Educatiei, Ministerul Muncii, Autoritatea
Nationala pentru Persoanele cu Handicap...), a Asociatiilor de pacienti, si a
organizatiilor de profesionisti;

. Definirea criteriilor de acreditare si a procedurilor de evaluare pentru Centrele de
Expertiza, de competenta si medicale judetene;

o Criteriile stabilite se fac publice;

o Centrele Tntocmesc dosare de candidatura;

) Dosarele se transmit catre Ministerul Sanatatii, care face selectia si autorizarea pe

baza criteriilor stabilite.

1.4. Implementarea in timp a regelei nominalizate

Vor fi sprijinite si dezvoltate, in primul rand, serviciile existente si care si-au dovedit
eficienta de actiune. Cabinetele medicale judetene de boli rare vor fi infiintate prin sprijinul
spitalelor judetene.

1.5. Asigurarea finangarii continue a regelei

Se va asigura o finantare ferma si constanta a acestor centre de expertiza / competenta/
cabinete medicale judetene de boli rare astfel incét sa fie eliminate blocajele in activitate cauzate
de lipsa de lichiditati. Finantarea se va asigura din diferite surse: plata unor activitati, programe
nationale, activitati de Tnvatamant sau de expertiza, studii epidemiologice etc.

1.6. Evaluarea retelei

CNBR va realiza un formular de evaluare.
e Evolutia activitatilor de la desemnare;
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e Evaluare si reevaluare periodica a Centrelor.

1.7. Actualizarea cadrului legislativ

Se urmareste crearea unui cadru institutional de abordare a bolilor rare la nivel european si
national, si adoptarea unor planuri nationale pentru boli rare pana la finalul anului 2013, in
concordanta cu legislatia europeana si internationala si in parteneriat cu EURORDIS, Consiliul
Aliantelor Nationale — prin proiectul EuroPlan finantat de Comisia Europeana/ DG Sanco.

Statele membre au un angajament comun privind asigurarea accesului universal la asistenta
medicala de nalta calitate pe baza principiilor de echitate si solidaritate. Dar, in cazul in care
bolile sunt rare, expertiza este, de asemenea, limitata. Unele centre de expertiza (denumite n
cateva state membre si centre de referinta sau de excelentd) au dezvoltat o expertiza care este
intens folosita de alti profesionisti din tara respectiva sau chiar pe plan international si care poate
ajuta la asigurarea accesului la asistenta medicala adecvata pentru pacientii care sufera de boli
rare. Si Tn tara noastra exista cateva centre care s-au dezvoltat (chiar daca Tn prezent nu se
numesc centre de expertiza/ excelenta/ referintd). Acestea trebuiesc inventariate, sprijinite in
dezvoltarea lor pentru desemnarea lor ca centre de expertiza conform criteriilor europene.

2. Dezvoltarea serviciilor pentru diagnosticul, tratamentul, reabilitarea si
profilaxia in domeniul bolilor rare

2.1. Tmbunatatirea accesului la un diagnostic corect gi rapid

Informarea despre existenta Centrelor de expertiza atat in randul specialistilor cat
si la nivelul populatiei;

. Dotarea Centrelor de expertiza cu echipamente si materialele necesare pentru
diagnostic;

. Asigurarea personalului calificat si specializat Tn boli rare Tn aceste centre;

. Dezvoltarea muncii Tn echipe multidisciplinare in aceste centre;

o Organizarea de cursuri de instruire pentru specialisti;

J Elaborarea de ghiduri de buna practica si protocoale de tratament;

o Organizarea de centre de tratament pentru grupe de boli rare si decontarea
tratamentului din aceste centre;

o Acreditarea, evaluarea si monitorizarea centrelor de screening;

o Recunoasterea nevoilor complexe ale pacientilor cu boli rare, medicale si sociale,

acreditarea de centre de expertiza socio-medicale specializate in reteaua centrelor de
expertiza nationale.
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2.2. Dezvoltarea de servicii continue / intersectoriale de tratament si reabilitare
pentru pacientii cu boli rare

Infiintarea si sustinerea de centre (servicii de reabilitare in cadrul centrelor de competenta)
de reabilitare specializate pe tipuri de dizabilitati produse de bolile genetice rare, sustinerea
activitatii centrelor de consiliere si informare.

Crearea de recomandari de Tngrijire sau protocoale de catre Centrele de expertiza.

Diseminarea de modele de buna practica, urmarirea pacientului si familiei la diferitele
nivele.

Initierea unui Plan National de Servicii Sociale in colaborare cu Ministerul Muncii
Solidaritatii Sociale si Familiei.

Stabilirea unui traseu al serviciilor (circuitul de ingrijire a pacientilor) ce pot fi oferite
(in functie de particularitatile fiecarei boli) si al centrelor care ofera aceste servicii.

Stabilirea unei liste a serviciilor necesare.

Evaluarea performantelor sistemelor de ingrijire si a modalitatilor de Tngrijire si suport
psihosocial.

Crearea de sectii / centre in care sa fie tratate un grup restrans de afectiuni cu trasaturi
identice sau foarte asemanatoare. Pregatirea specifica a cadrelor (pe grupuri de boli).

Dezvoltarea si functionarea unei echipe multidisciplinare (stabilirea specialistilor din
cadrul echipei multidisciplinare). Se propune retehnologizarea bazei materiale a centrelor de
recuperare judetene care ar putea asigura un numar sufficient de locuri la tratament pentru pacientii
cu boli rare.

2.3. Servicii sociale specializate

Vor fi sustinute serviciile sociale specializate existente si se vor initia servicii noi. Vor fi
organizate filiere de asistenta medicala pentru pacienti, prin instituirea unei cooperari cu expertii
in cauza din tara sau din strainatate. Va fi promovata o abordare multidisciplinara a asistentei
medicale atunci cand sunt confruntate cu afectiuni diverse si complexe cum sunt bolile rare si va fi
incurajata integrarea serviciilor medicale si sociale, tinAnd seama Tn mod corespunzator de
nevoile pacientilor.

. Colaborare intre centrele de expertiza si competenta in diagnosticul si Tngrijirea
pacientilor cu boli rare si Directiile Judetene de Asistentd Sociala, astfel Tncat
monitorizarea pacientilor cu boli rare sa fie facutda de o echipa multidisciplinara
specializata in raport cu nevoile reale ale pacientului;

o Crearea unor retele de ingrijire medicala si de asistenta sociala grupate in jurul

o Organizarea unei retele de transport care sa permita transportul persoanelor cu boli
rare catre centrele de expertiza;.

o Organizarea unor servicii de consiliere psihologica si sociala arondate centrelor de
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expertiza sau in colaborare cu centrul de expertiza socio-medical astfel incat sa se
acorde o cat mai buna ingrijire a persoanelor cu boli rare si familiilor acestora;

Tmbunatatirea comunicarii dintre personalul medical, personalul paramedical,
pacienti si asociatiile de pacienti pentru 0 mai buna ingrijire a bolnavilor cu boli rare;

Stabilirea, prin colaborarea intre medicii specializati in boli rare si Directiile
Judetene de Asistenta Sociala a unor ghiduri de monitorizare a pacientilor cu boli rare,
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.

Asigurarea conexiunii intre asociatiile de pacienfi si Sistemul Nagional de Asigurari de
Sanatate (via Ministerul Sanatarii) astfel incat sa devina operativ un sistem rapid de rambursare a
cheltuielilor de tratamenz si ingrijire a pacientilor cu boli rare.

2.4. Intensificarea eforturilor Tn favoarea medicamentelor orfane

2.4.1. Asigurarea disponibilitagii medicamentelor orfane i compensarea
costurilor / compensarea medicamentelor orfane prin sistemul de asigurdri de
sanatate;

Se va sustine introducerea medicamentelor orfane in lista de medicamente gratuite;

Tmbunatatirea sistemului de furnizare a medicamentelor pentru pacientii care sufera

de boli rare, Tnainte de aprobarea si/sau rambursarea noilor medicamente (asa numitul

,,uz compasional”);

Evaluarea valorii terapeutice adaugate a tuturor medicamentelor orfane de catre MS si

ANM;

Costurile produselor medicinale orfane vor fi acoperite din bugetul general al

asigurarilor sociale, nu din bugetul spitalelor sau al centrelor de expertiza;

Stabilirea de protocoale de diagnostic si ingrijire de catre MS si centrele de referinta:

finantare pentru medicamentele fara autorizagie de marketing, suplimentele nutritive,

alimentele medicament, creme si bandaje, ingrijire dentara speciala, Tmbracaminte

(ex. epidermoliza buloasa) conform modelelor de buna practica actuale si nevoilor

pacientilor. Infiintarea unui Oficiu al Medicamentelor Orfane la Ministerul Sanatitii

pentru rezolvarea problemelor temporare de aprovizionare cu medicamente.
Recunoasterea bolilor rare ca afectiuni cronice ceea ce impune urmatoarele abordari:

Simplificarea procedurilor de rambursare prin recunoasterea bolilor rare ca fiind

maladii cronice invalidante;

Introducerea pe listele de medicamente gratuite si compensate a tuturor preparatelor

utilizate specific, In terapia bolilor rare, inclusiv a produselor similare sau echivalente

din aceeasi grupa terapeutica, pentru cazurile care nu raspund la terapia recomandata
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ca standard;

e Introducerea unor proceduri simplificate de rambursare a cheltuielilor de calatorie
spre si dinspre centrele de expertiza,

o Tmbunitatirea cunostintelor despre bolile rare si recunoasterea particularitatilor acestor
afectiuni, de catre personalul medical care lucreaza in cadrul sistemului national de
asigurari de sanatate, astfel Tncat sa fie limitat la maxim refuzul nejustificat al
rambursarilor.

Masuri:

e Ministerul Sanatatii stabileste criteriile pe baza carora o boala rara poate fi inclusa in
lista de boli cronice si sa identifice centrele de expertiza abilitate sa stabileasca
diagnosticul si sa initieze procedurile de terapie sau ingrijire a pacientilor cu boli rare;

e Certifica utilizarea n tratamentul acestor afectiuni a unor medicamente si sa impuna
Casei de Asigurari Medicale rambursarea cheltuielilor cu aceste terapii, chiar daca
acelasi medicament utilizat intr-o boala comuna nu beneficiaza de compensare;

e Realizeaza protocoale de diagnostic si tratament in bolile rare, astfel incat rambursarea
cheltuielilor sa se faca ih mod justificat;

e Realizeaza protocoale de diagnostic si tratament in bolile rare, astfel Tncat
rambursarea cheltuielilor sa se faca in mod justificat;

e Stabileste arondarea regionala a pacientilor cu o anumita afectiune si sa gaseasca
solutii pentru decontarea cheltuielilor de transport;

e Include reprezentanti ai organizatiilor de pacienti in comisiile de specialitate, astfel
ncat deciziile referitoare la bolile rare sa fie luate in sprijinul pacientului.

Impactul social si economic al bolilor rare a impus eforturi considerabile Tn studiul
etiopatogeniei si posibilitatilor terapeutice, in ultimii ani descoperindu-se medicamente inovatoare
autorizate pe piata Uniunii Europene ca agenti terapeutici eficienti pentru o serie de boli rare.
Conform Recomandarilor Forumului Farmaceutic UE— “Imbundtdi irea accesului la_medicament
e orfan e pe ntru tot i cetar enii UE afecrat i ” — adoptate de Statele Membre pe 2 octombrie
2008, obiectivul principal actual este promovarea dezvoltarii sustenabile a medicamentelor orfane
de valoare si Tmbunatatirea accesului sustenabil la aceste medicamente pentru toti cetatenii
afectati in UE.

Exista eforturi sustinute pentru identificarea de noi medicamente, numite medicamente
,,orfane”, in conditiile in care au aplicabilitate in afectiuni prezente la mai putin de 5/ 10.000 de
indivizi. La nivel european, cercetdrile Tn acest domeniu sunt controlate de Comitetul pentru
produse farmaceutice orfane (Committee for Orphan Medicinal Products) din cadrul Agentiei
Europene a Medicamentului (European Medicines Agency - EMEA). Acest comitet a analizat in
ultimii 10 ani mai mult de 800 de propuneri de medicamente, avizand favorabil utilizarea a 50 de
astfel de preparate valabile in toate tarile Uniunii Europene si cert dovedite ca fiind eficiente si
benefice pentru o serie de boli rare si foarte rare.

Pentru imbunatatirea accesului pacientilor romani cu boli rare la medicamente
orfane propunem stabilirea unei strategii nationale pentru asigurarea tratamentului si
reabilitarii pacientilor cu boli rare care sa cuprinda:
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Realizarea si punerea in circulatie a protocoalelor de diagnostic, tratament si ingrijire
n principalele boli rare (sau grupuri de boli rare) Tn asociere cu Ministerul Sanatatii,
Casa Nationala de Asigurari de Sanatate si Ministerul Muncii, Familiei si Protectiei
Sociale;

Actualizarea bianuala si diseminarea protocoalelor terapeutice si a listei EMEA de
medicamente orfane Tn Tintreaga retca medicala, indiferent de specializare, prin
intermediul Casei Nationale de Sanatate, a reprezentantelor din teritoriu si a Directiilor
Sanitare Judetene;

Facilitarea intocmirii si fluidizarea transferului documentatiei necesare obtinerii
accesului la medicamentul specific pentru 0 anumita boala rara;

Primirea Tn program a pacientilor nou diagnosticati, imediat dupa Tintocmirea
documentatiei necesare de catre medicul curant si a nregistrarii acestora in registrul de
boli rare, Tn sectiunea cu terapie specifica valabila;

Rambursarea, in anumite situatii*, a costurilor terapiei pentru pacientii care,
indeplinind toate criteriile de selectie pentru programul terapeutic specific (conform
documentatiei intocmite de medicul curant Tn acord cu protocolul de terapie) si-au
achizitionat din fonduri proprii medicamentul necesar. (*- urgentia terapeutica,
imposibilitatea continuarii terapiei prin absenta aprovizionarii cu medicamentul
specific);

Monitorizarea fiecarui pacient care urmeaza o terapie specifica, pe baza raportarilor
intocmite de medicul curant, cu scopul de a avea o evidenta exacta a compliantei si
eficientei terapeutice si de a permite raportarile necesare studiilor epidemiologice si
grupului de lucru al EMEA.

2.4.2. Suplimentarea numdarului si a categoriilor de produse incluse n
contractul cadru de asigurari de sandtate; diversificarea dispozitivelor de asistare

Colaborarea cu Ministerul Muncii si ANPH in vederea pregatirii unor documente comune
n acest sens.

Completarea listei de dispozitive necesare recuperarii/ameliorarii deficientelor, suportate
din fonduri CNAS:

Proteze;

Proteze auditive;

Lentile si lupe;

Orteze,

Aparatura si materiale ajutatoare compensatorii;

Mijloace tiflotehnice;

Aparate ortopedice;

Dispozitive de mers;

Dispozitive asistive pentru facilitarea activitatilor vietii de zi cu zi;
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e Verticalizatoare - cadre de verticalizare;
e  Fotolii rulante pentru copii de marimi diferite , cu componente ajustabile;
e Fotolii rulante inclinabile pentru pacientii cu afectiuni cardiovasculare si respiratorii;
e  Fotolii rulante pliabile;
e  Fotolii rulante cu facilitati motrice optimizate si extinse - ex. cu posibilitate de
verticalizare;

Dispozitive si sisteme ortetice complexe;

Dispozitive destinate suportului respirator;

Sustinerea financiara a alimentelor medicament pentru diverse boli (ex. PKU),
suplimenti alimentari;

Bandaje speciale non-adezive (EB), sonde nasogastrice (EB).

2.5. Dezvoltarea de servicii preventive pentru bolile rare

Implementarea la nivel national a screeningului neonatal pentru fenilcetonurie si
hipotiroidism congenital.

Screeningul neonatal pentru depistarea fenilcetonuriei si a hipotiroidismului congenital
reprezinta o practica curenta in Europa si s-a dovedit deosebit de eficient in prevenirea
handicapurilor la copiii afectati. Pe masura dezvoltarii tehnologiei, in prezent se pot realiza
multe teste, inclusiv testarea realizata prin sisteme automate si la pret redus a unei game largi de
boli rare, in special a afectiunilor metabolice si a bolilor genetice, in general.

Este necesara implementarea si monitorizarea programelor de screening pentru
depistarea fenilcetonuriei si a hipotiroidismului congenital in toate judetele tarii cat mai
repede posibil, asa cum prevede si Programul national de sinatate la interventia 11 din
Programul national de sianatate a femeii si copilului.

Obiective

e Introducerea unei politici coerente pentru aplicarea screeningului bolilor rare, bazate
pe definirea clara a prioritatilor in urma unei analize riguroase a beneficiilor sociale
n contrapartida cu eforturile financiare impuse de o astfel de politica;

e Ameliorarea testelor de diagnostic;

e Participarea la elaborarea unei politici europene comune in domeniul screeningului
bolilor rare.

2.5.1. Realizarea unei retele de screening n bolile rare prin organizarea si
implementarea programelor de screening populagional:

e Stabilirea unei proceduri generale de control care sa defineasca exact etapele de
implementare si modalitatile de evaluare a corectitudinii aplicarii metodelor de
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screening;

e O evaluare sistematica Tnainte si dupa aplicarea programului de screening din partea
tuturor organismelor interesate (Ministerul Sanatatii, Institutul de Sanatate Publica,
Societatea Roméana de Genetica Medicala, Asociatiile de pacienti etc.);

e Realizarea de catre Ministerul Sanatatii a unui ghid metodologic pentru evaluarea
calitatii programelor de screening;

e Instituirea unui comitet consultativ independent, care sa analizeze eficienta
programelor de screening si sa ofere solutii pentru ameliorarea aplicarii acestora;

e Formarea si pregatirea unor echipe de evaluatori care sa permita dezvoltarea si
implementarea de noi metode si programe de screening n bolile rare;

e Realizarea cadrului legal si a normelor metodologice necesare implementarii
programelor de screening in bolile rare.

2.5.2. Ameliorarea accesului la tehnicile de diagnostic genetic si acordarea de
sfat genetic:

Tmbunatatirea modalititilor de testare genetica prin:

o Identificarea laboratoarelor capabile sa efectueze teste de citogenetica, citogenetica
moleculara si genetica molecularda - prin colaborarea dintre Comisia de Genetica
Medicala din cadrul Ministerului Sanatatii si Societatea Romana de Genetica Medicala;

J Acreditarea acestor laboratoare conform standardelor in vigoare la nivel European;

o Identificarea de catre Comisia de Genetica Medicala din cadrul Ministerului Sanatatii
si Societatea Roméana de Genetica Medicala a unui grup de 50 — 100 de boli rare pentru
care sa fie efectuata testarea moleculara ih Romania;

o Sustinerea financiara constanta a acestor laboratoare pentru testarea moleculara a
bolilor rare cu fonduri de la bugetul de stat sau prin diverse sponsorizari;

o Identificarea de catre Comisia de Genetica Medicala din cadrul Ministerului Sanatatii
si stabilirea unor parteneriate cu laboratoare din Comunitatea europeana care sa poata
realiza testarea moleculara in bolile pentru care nu exista posibilitati in Romania;

o Decontarea de catre Ministerul Sanatatii a serviciilor medicale efectuate Tn strainatate
pe baza avizarii de catre o comisie de specialisti;

o Acordarea pre- si posttestare a unui sfat genetic corect si competent;

o Diagnostic prenatal atunci cand exista risc semnificativ de sarcina cu fat bolnav de o

boala rara, introducerea pe lista de boli genetice pentru care se poate practica avortul

terapeutic a unor boli cu morbiditate si/sau mortalitate crescute.

Tmbunititirea modalitatilor de propagare catre specialisti si publicul larg a
informatiilor referitoare la programele de screening si a modalitatilor de diagnostic in
bolile rare prin:

o Realizarea unor programe de sensibilizare a personalului medical si a opiniei publice
referitoare la programele de screening prin folosirea de materiale tiparite si utilizarea
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canalelor de mass-media (ziare, radio, TV);
o Organizarea unor programe de educatie medicala continua a personalului sanitar in
domeniul programelor de screening in bolile rare.

2.5.3. Participarea la efortul concertat al Comunizdtii Europene de stabilire a
unei politici comune referitoare la screeningul bolilor rare

3. Imbunititirea accesului la informare privind bolile rare

3.1. Promovarea Planului National de Boli Rare in randul autoritatilor,
specialigtilor si pacientilor:

. Realizarea de brosuri informative despre Planul National de Boli Rare si difuzarea
acestora catre personalul medical, centrele medicale implicate Tn Tngrijirea pacientilor cu
boli rare si asociatiile de pacienti;

o Difuzarea pe plan european de informatii referitoare la Planul National de Boli Rare;

o Organizarea de conferinte, simpozioane si mese rotunde (de exemplu conferinte
EuroPlan);

J Implicarea mass-media Tn promovarea Planului National de Boli Rare.

3.2. Imbunatatirea accesului la informarii generale cu privire la bolile rare

Un element esential pentru imbunatatirea diagnosticarii si asistentei de specialitate Tn
domeniul bolilor rare este furnizarea si diseminarea de informatii exacte, intr-o forma adaptata
nevoilor profesionistilor si persoanelor afectate.

) Crearea si dezvoltarea unor surse sigure de informare si cresterea accesului la acestea

a specialistilor din domeniul bolilor rare prin implicarea organizatiilor de specialisti si a

Ministerului Sanatatii;

) Crearea si dezvoltarea unor surse sigure de informare despre bolile rare si cresterea
accesului la acestea pentru pacienti si familiile acestora, ex. prin asociatiile de pacienti,

Helpline, Centre de informare pentru boli rare, etc.

o Sprijinirea eforturilor de informare a asociatiilor de pacienti cu boli rare;

o Informare cu privire la servicii legate de bolile rare pentru pacienti si specialisti;
o Dezvoltarea si oferirea accesului la harta serviciilor pentru pacienti si specialisti;
o Accesibilizarea informatiilor sigure (ex. Orphanet) in limba romana.
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3.3. Sensibilizarea publicului larg

Sustinerea desfasurarii de campanii de constientizare si/sau sensibilizare a opiniei publice
inclusiv pentru a combate stereotipiile si prejudecatile existente despre persoanele cu boli genetice
rare si pentru a Sustine receptivitatea fata de drepturile acestora.

Cooperarea Aliantei Nationale pentru Boli Rare cu Ministerul Sanatatii n organizarea
Campaniei Nagionale Ziua internationala a bolilor rare-anual, in ultima zi a lunii februarie.

3.4. Retele de informare privind bolile rare

Prioritatile de actiune privind retelele de informare existente privind bolile specifice sunt
urmatoarele:

e Garantarea schimbului de informatii prin intermediul retelelor de informare nationale si

europene existente;
Dezvoltarea de strategii si de mecanisme pentru schimbul de informatii intre factorii
interesati;

e Sprijinirea schimbului de bune practici si elaborarea de masuri destinate grupurilor de
pacienti;

e Crearea si difuzarea unor ghiduri de buna practica, adaptate pentru pacienti, pentru
personalul medical si pentru personalul paramedical (psihologi, asistenti medicali,
asistenti sociali, kinetoterapeuti, logopezi etc.) cu informatii despre:

e posibilitatile de diagnostic;

e reteaua de laboratoare in care se poate certifica diagnosticul;

e modalitatile particulare de Tngrijire si tratament a pacientilor cu boli rare;

e accesul la studii clinice si/sau terapeutice deschise Tn centre de referinta din tara
si Strainatate;

e reteaua de unitati care ofera aceste servicil;

e Dezvoltarea accesului pacientilor, personalului medical si paramedical la informatii
despre:

e ingrijirea pacientilor si accesul la diverse modalitati de tratament;
e reteaua de experti in domeniul bolilor rare si posibilitatile de contact a acestora;

e Imbunitatirea accesului la informatie a persoanelor cu necesitati speciale (probleme
lingvistice sau sociale, cei care fac parte din minoritati cu integrare sociala deficitara) prin
educarea si implicarea personalului ce lucreaza in astfel de comunitati (doctori, asistenti
medicali, asistenti sociali, psihologi etc.);

e Consiliere pentru orientarea profesionala si accesul pe piata fortei de munca;

e Dezvoltarea unui parteneriat cu serviciile de telefonie si trusturile de mass media
pentru promovarea problematicii bolilor rare catre publicul larg.

Promovarea informatiilor prin Serviciul de evaluare complexa din cadrul Directiilor
generale de asistenta sociala si protectie a copilului.
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4. Dezvoltarea resurselor umane

4.1. Programe de instruire pentru specialistii din diverse domenii privind
abordarea bolilor rare

Obiective:

Introducerea unor cursuri de boli rare Tn curricula universitara, cursuri optionale;

Schimburi de experienta;

Programe de masterat, cursuri postuniversitare;

Includerea bolilor rare in curricula tuturor specialitatilor medicale (la fiecare fiind
prezentata patologia specifica);

Elaborarea de curricule pentru personalul angajat Tn ingrijirea pacientilor;

Realizarea de schimburi de experienta nationale si internationale intre resursele umane
ce doresc a se pregati Tn domeniu (iar cei care participa la aceste schimburi in alte tari sa
devina formatori Tn tara noastra).

Masuri:

Identificarea nevoilor de instruire;

Identificarea potentialilor beneficiari ai programelor de instruire (stabilirea unei echipe
interdisciplinare de specialisti ce contribuie Tn diagnosticarea si interventia n boli rare si
care ar putea ulterior sa formeze alti specialisti din domeniul lor de actiune);

Identificarea potentialilor formatori;

Constituirea unui grup interdisciplinar care sa elaboreze o programa scolara pe tema
lucrului cu persoane ce sufera de boli rare (sa aiba un caracter mai general si sa vizeze o
pregatire fundamentala a tuturor celor implicati Tn diagnostic si interventie);

Tnaintarea programei catre Ministerul Educatiei, Cercetarii si Inovarii si catre Ministerul
Sanatatii pentru aprobare si validare;

Organizarea unor programe de instruire pentru specialistii implicati Tn diagnosticarea si
interventia in boli rare, programe acreditate si recunoscute de catre Ministerul Educatiei,
Cercetarii si Inovarii si Ministerul Sanatatii;

Organizarea de workshopuri care sa aiba ca principal obiectiv dobandirea unor competente
de lucru cu persoanele ce sufera de boli rare (workshopuri cu caracter general pentru toti
cei implicati in diagnostic si interventie sau workshopuri specifice, adaptate in functie de
specializarile cursantilor);

Constituirea unui sistem pe credite pentru managementul perfectionarii;

Selectarea de pe bancile facultatii a unor studenti ce vor sa lucreze in aria bolilor rare si
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care sa fie inclusi Tn programe de formare profesionala si sa faca practica in domeniu.
La nivelul fiecarui judet (sau la nivelul fiecarei resedinte de judet) vor fi instruiti/ formati

consilieri sau mediatori pentru persoanele diagnosticate cu boli rare. Alianta de Boli Rare si
Centrul de Boli Rare vor fi implicate in pregatirea si coordonarea acestor mediatori.

Rolul consilierilor/ mediatorilor:

Informare si consiliere cu privire la infrastructura sociala locala, regionala, nationala,
europeana disponibila pentru nevoile identificate Tmpreuna cu beneficiarul,

Propunerea de alternative de interventie impreuna cu beneficiarul (persoana diagnosticata
cu boli rare);

Oferirea de asistenta pentru problemele intdmpinate de aceasta (acces la informatii,
documente necesare pentru a beneficia de drepturile stipulate prin lege etc.);
Organizarea de seminarii de informare, evenimente (racordate cu cele de nivel national -
asa cum este Ziua Bolilor Rare) dar si locale;
Identificarea de posibili parteneri in vederea implementarii de proiecte cu finantare
interna sau externa, consiliere pentru cei care vor sa aplice pentru granturi/programe de
finantare nationale/internationale;
Activitati de informare/ sesiuni de informare destinate grupurilor de specialisti diverse,
cu informatia elaborata in functie de domeniul de specialitate (de exemplu pentru cadre
didactice din invatamént: planificare, proiectare didactica, etc., pentru medicii de familie,
pentru copiii din gradinite si scoli,- proiecte educationale etc.);

4.2. Asigurarea de personal specializat angajat in sistemul de asistentd a
persoanelor cu boli rare

Tn raport cu tipurile de servicii medico-sociale: geneticieni, medici specialisti, biologi,

asistente medicale, laboranti, asistenti sociali, psihologi, instructori de ergoterapie, kinetoterapeuti,
logopezi, psihopedagogi, cadre didactice de sprijin, educatori specializati, sociologi etc.

cursuri de instruire pentru toti specialistii implicati Tn diagnosticarea si managementul
bolilor rare, adaptarea curriculei universitare, autorizarea si acreditarea de cursuri de
specializare, initierea de proiecte pe aceasta tematica, tiparirea de materiale educationale
actualizate.

Adaptarea pregatirii medicale de baza:

Introducerea bolilor rare ca materie de studiu obligatorie Tn unul din anii terminali ai
facultatilor de medicina si de asistenti medicali;

Introducerea de prelegeri cu tematica bolilor rare in pregatirea profesionala de baza a
specialistilor paramedicali (psihologi, kinetoterapeuti, asistenti sociali etc.) implicati in
ingrijirea pacientilor cu maladii rare;.

Organizarea pregatirii medicale continue in domeniul bolilor rare:
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Scoaterea la concursurile de rezidentiat din urmatorii ani a unui numar adecvat de
locuri de pregatire in specialitatea de Genetica medicala (in conditiile in care 80% din
afectiunile rare sunt afectiuni genetice);

o Introducerea de module referitoare la bolile rare Tn pregatirea specialitatilor implicate n
ingrijirea acestor pacienti (neonatologie, pediatrie, psihiatrie, neurologie, medicina interna,
endocrinologie, cardiologie, dermatologie, oftalmologie, ORL, medicina de familie) in
colaborare cu Centrul National de Perfectionare in Domeniul Sanitar;

o Programe de masterat in domeniul bolilor rare;

o Organizarea de seminarii, mese rotunde, cursuri de pregatire postuniversitara tintite pe
un anumit domeniu al bolilor rare in colaborare cu asociatiile de pacienti, Societatea
Romana de Genetica Medicala si universitatile de profil din Romania;

o Realizarea de materiale de documentare in domeniul bolilor rare, care sa fie disponibile

pe site-urile de internet ale organismelor implicate in boli rare (Ministerul Sanatatii,

Societatea Romana de Genetica Medicala, asociatii de bolnavi etc.).

Cresterea ponderii problematicii bolilor rare in pregatirea profesiilor paramedicale
implicate Tn Ingrijirea pacientilor cu boli rare:
e modificare programelor de pregatire de baza si pregatire postuniversitara continua a
personalului  paramedical: asistente medicale, terapeuti (ergoterapeuti, logopezi,
Kinetoterapeuti) asistenti sociali, psihologi.

Ameliorarea circuitului informatiei medicale referitoare la pacientii cu boli rare,
respectand principiile confidentialitatii.

5. Stimularea cercetarii in domeniul bolilor rare

Pentru stimularea cercetarii in domeniul bolilor rare in Romania este necesara implicarea
Ministerului Sanatatii, a companiilor farmaceutice si a altor sponsori pentru asigurarea cofinantarii
proiectelor. Reteaua de cercetare a bolilor rare trebuie sa fie atasata Centrelor de expertiza.

5.1. Tmbunatdtirea capacitagii de accesare de proiecte de cercetare a bolilor rare,
parteneriate internagionale

o organizarea de cursuri de instruire privind scrierea cererilor de finantare, consiliere in
accesarea fondurilor de finantare nationale si europene;

5.2. Stimularea cercetdirii stiingifice a bolilor rare in Romania

Tncurajarea colaborarii Tn proiecte de cercetare, retele europene si internationale;

o proiecte FP7; etc. (bolile rare — una din prioritati)
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Considerarea bolilor rare ca prioritate in cercetarea medicala romaneasca:

Sustinerea logistica si financiara a proiectelor de cercetare ce vizeaza identificarea de
noi metode de diagnostic si de noi produse terapeutice pentru afectiunile rare prin
realizarea unei competitii nationale pentru programe de cercetare in acest domeniu;
Coordonarea eforturilor de cercetare in domeniul bolilor rare.

Realizarea unui parteneriat cu structurile abilitate in domeniul cercetarii de la
Ministerul Educatiei, Cercetarii si Inovarii (Consiliul National al Cercetarii Stiingifice din
Invatamantul Superior, Autoritatea Nationala pentru Cercetare Stiintifica etc.) prin
stabilirea unui plan multianual de cercetare in domeniul bolilor rare, care sa aiba sustinere
financiara si sa permita lansarea Tn fiecare an a unei competitii pentru proiecte de
cercetare.

Stabilirea domeniilor prioritare in cercetarea bolilor rare:

Epidemiologie — promovarea proiectelor de cercetare care vizeaza analiza parametrilor
epidemiologici a bolilor rare (prevalenta, incidentd, morbiditate, mortalitate, evolutie
naturala, nosologie clinica etc.).

Genetica — realizarea de studii etiopatogenice n bolile rare pentru o mai buna intelegere
a mecanismelor de producere a acestor boli, ceea ce ar permite gasirea de noi metode de
diagnostic.

Farmacologie — descoperirea de noi preparate terapeutice, nh special cu actiune la nivel
celular sau molecular ar trebui sa constituie un obiectiv de lunga duratd; din pacate,
absenta interesului companiilor farmaceutice ar putea constitui un impediment major in
cercetarea bolilor rare, impunand noi abordari pentru a stimula producatorii de
medicamente sa investeasca intr-un astfel de demers.

Tratament i Ingrijire — formarea de echipe de cercetare care sa includa personal calificat si
din domeniul stiintelor sociale, pentru a studia impactul noilor terapii si a identifica noi
Cercetare sociala — pentru evaluarea calitatii vietii pacientilor cu boli rare si a nevoilor
existente in tratament, ingrijire si suport. Demararea unor proiecte de cercetare privind
evaluarea impactului activitatilor organizatiilor de pacienti.

Stimularea companiilor farmaceutice pentru investitii in cercetarea bolilor rare:
Stabilirea unui parteneriat ntre Ministerul Sanatatii si companiile farmaceutice pentru
realizarea de studii clinice, pentru validarea actiunii acestor medicamente, respectand cu
strictete legile in domeniu, precum si drepturile pacientilor cu boli rare;

Identificarea nevoilor de cercetare in domeniul bolilor rare (la nivel medical,

psihologic, social etc.)

Stabilirea prioritatilor de cercetare in domeniul BR.
Colaborarea centrelor de cercetare cu organizatiile de pacienti Tnh vederea identificarii

subiectilor cercetarii.

Crearea unei baze de date cu lucrarile de referinta Tn domeniul bolilor rare. Publicarea

rezultatelor cercetarii Tn reviste stiintifice cu renume Tn domeniu. Diseminarea rezultatelor
cercetarii catre profesionisti si asociatiile de pacienti. Dezvoltarea infrastructurii necesare
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cercetarii.

Elaborarea modelelor animale de cercetare in bolile rare . Elaborarea protocoalelor de

cercetare, de colaborare. Initierea unor proiecte comune de cercetare.

clinice.

Promovarea unei politici voluntare si angajate de cercetare in special in domeniul studiilor

Dezvoltarea unor teste pentru diagnostic.
Colaborarea Ministerului Sanatatii Tn proiecte precum E-rare / ERA-net, Joint Action, etc.

6. Cresterea rolului organizatiilor de pacienti

6.1. Sprijinirea dezvoltarii organizagiilor de paciengi, asigurarea sustenabilizirii
organizatgiilor de pacienti

Sustinerea financiara a unor actiuni de promovare, campanii de informare de interes
national, ex: Ziua Bolilor Rare;

Colaborarea n organizarea de evenimente nationale si internationale;

Initierea de parteneriate in proiecte strategice.

6.2. Asigurarea reprezentarii organizagiilor de paciengi in forurile decizionale la
nivelul institugiilor publice (national si local)

Includerea reprezentantilor organizatiilor de pacienti in comisiile de specialitate a
Ministerului Sanatatii;

Includerea reprezentantilor organizatiilor de pacienti in toate deciziile legate de pacientii
cu boli rare si de serviciile oferite pentru ei;

Sustinerea organizatiilor cu activitate relevanta in domeniu in procesul de recunoastere de
utilitate publica.
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