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Europaban a ritka betegségek alakossag 6-8%-at
érintik, 6sszesen 27-36 Millio embert.
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Jobban megszervezett, iranyitott, minosegi
és idoben nyujtott ellatasok!

Az egészségiigyi szakemberek tdjékoztatdsdra szolgdlé anyag

EGESZSEGUGYI MINISZTERIUM ORSZAGOS KOZEGESZSEGUGYI INTEZET ORSZAGOS EGESZSEGUGYI ERTEKELESI ES REGIONALIS KOZEGESZSEGUGY! KOZEGESZSEGUGYI IGAZGATOSAG
NEPSZERUSITESI KOZPONT KOZPONT NAGYSZEBEN



https://ec.europa.eu/health/non_communicable_diseases/rare_diseases_en
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A , A tarsadalmi és egészségiigyi szolgaltatasok integracidja és koordinacidja” kampany
célkitlizései:

A tajékoztatasi és tudatositasi szint novelése a kovetkezok tekintetében:

0 Az elldtasok jobb megszervezése
O Az elldtasokkal kapcsolatos feladatok kezelése
O A tarsadalmi és egészségligyi szolgaltatasok koordinacidja

A ritka betegségekkel rendelkez6 betegek ellatasaval kapcsolatos feladatok kezelése

Egy ritka betegséggel el6 személyek tobbsége, valamint a csaladtagok és gondok szamara, a
mindennapi élet valdsaga a kovetkez6k barmely kombinacidjat tartalmazhatja:

O a gyogyszerek begylijtése és kezelése,

0 talalkozokon valé részvétel,

Ol fizikai terapian valo részvétel,

O a szakszerl berendezések hasznalata és a kilonboz6 tarsadalmi és kozosségi

segitsegnyujtasi szolgaltatasokhoz valo hozzaferes. 3
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Az ellataso

O Aritka b ekkel rendelkezé be szikségleteinek értékelés

O Ahelyis atdsok felkutatdsa és értekelése

QO Javaslato olgozdsa a szolgaltatasok uUjraszervezésére és alkalmazdasara a'f)etegf
szikségleteTmek fliggvényében

O A kulonb6z6 szolgaltatasokat nyujto szakemberek kozotti kommunikacié javitasa
akként, hogy a szolgaltatasok hatékonyan kertljenek biztositasra a beteg érdekeinek
kielégitése érdekében

O A kezelésekhez valé hozzaférés javitas

O Az otthoni vagy munkahelyi tér alkalmassa tétele.

Rendezvények megszervezése a ritka betegségek tudatositasa érdekében.

A ritka betegséggel el6 betegek és csalddjaik, a betegek szervezetei, politikusok, gondozoék,
az orvosi személyzet, a kutatok és ipar részt vehet a kampany keretében megszervezett
rendezvényeken a ritka betegségekre vonatkozo tdjékoztatds és tudatositas fokanak
novelése érdekében.



" Egy ritka nap, a ritka betegségek elotérbe helyezésére”

[
Egészségligyi szakembereknek szant R ’ rk a

eszkozok a ritka betegségekkel rendelkezo

betegek egészségiigyi szolgaltatasainak

iavitasa érdekében:

A Ritka Betegségek Kezelésének Orszagos Programja.

Az Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar bemutatja azon korhazi egységek és
gyogyszertarak teljes listajat, melyek a Ritka Betegségek Kezelésének Orszagos
Programjahoz tartoznak, igy az orvosok a betegeket ezen egységekhez iranyithatjak.
http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html

A Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontjai. Romanidban 14 Ritka Betegségek Szakértéi
Kbzpontja létezik, melyek célja a ritka betegségek megel6zése, korai diagnosztizalasa és
kezelése, de Adatjegyzékének kitoltése is az ritka betegségek nyilvantartasahoz
A Szakértoi Kozpontok f6 feladatai:

= A Ritka Betegségek Orszagos Jegyzékének kezelése

= Klinikai és szakszer( hatékony vizsgalatok altali-diagnosztika, kezelés megkezdése

es utasitasok kidolgozasa a betegek nyomon kévetése és kezelésére vonatkozdan.

® A klinikai utmutatok kidolgozasaban es nepszerusiteseben valo egyuttmikodés.

= “Egy bizonyos betegséggel rendelkezo betegek nyomon'koévetese

= A kutatdsiésszehangoldsa

" Az egé rogramok mene tegségcsoporto z'ﬁ~ ]

= Azelja ollok meghat sz(irési programok m'eg-\ﬁa-IéSMM
= T3jékoz (betegek, egés gf¢<e_mberek, halézatok).
Inisztérium, Ritka é Orszagos Bizottsag
Asi Pénztar, Munkaig inisztérium, Oktatasi Mi
koztatasa. r
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A ritka betegségek Adatjegyzékei orszagos szinten.

A beteg- és adatbazisjegyzékek kulcsfontossagu eszkozoket képeznek a ritka betegségek
tertletén vald klinikai kutatas fejlesztéséhez, a betegek ellatdasanak javitdsahoz és az
orvosi segitségnyujtas megtervezéséhez. Ezek az adatgydjtés egyetlen mddjai a
jarvanytani és/vagy klinikai kutatas mintdja pontos méretének megszerzéséhez. Ezek
|étfontossaguak a klinikai tanulmanyok kivitelezhet6ségének értékeléséhez, a megfeleld
klinikai tanulmanyok megtervezésének megkonnyitéséhez és a betegek feliratkozasanak
tamogatasahoz.

Ezen informacidk az Orphanet altal kerilnek begyl(ijtésre és fontosak egy bizonyos
betegséget vagy betegségcsoportot érinté rendszeres adatgy(ijtéshez.

Romaniaban két orszagos adatjegyzék van a ritka betegségekre:
- Roman Epevezeték elzarddasi Jegyzék — nyilvanos jelleg(.
- Cisztas fibrozissal rendelkez6 betegek Jegyzéke (az Eurocare CF jegyzékhez) —
magan non-profit jellegd.
Forrds: https.://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf



http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html
https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf

Diagnosztikai és kezelési utmutatok a ritka betegségek esetében

A csaladorvosi és mas szakiranyu szakorvosok szamara fontos, hogy minél tajékozottabbak
legyenek a ritka betegségek tekintetében. A csalad, a csaladorvosok vagy gyermekorvosok, de
mas elsédleges egészségligyi ellatasi szolgdltatok is fontos szerepet toltenek be a ritka
betegségekkel rendelkez6 személyek hosszu tavu segitségnyujtasaban.

A NORD Online utmutatasai az.orvosok szamara segédforrast jelentenek a klinikusok
szamara a sajatos ritka megbetegedések tekintetében, céljuk a betegek diagnosztizalasanak
megkonnyitése és hasznos id6ben valokezelése. Az Orphanet strgdssegi Utmutatasai szakképzett
szerzOkaltal kidolgozott s feIUIvizséI i ndeltetése og ir nyt mutassanak az

olt rﬁ.ka betegsegekkel
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Azon ritka betegségek listaja, amelyek tekintetében kidolgozottak NORD online
utmutatdok az orvosok szamra:

= Akut mieloid leukémia (AML)

= Atipusos hemolitikus urémias szindroma (aHUS)

= Cutan T-sejtes lymphoma (CTCL)

= Gaucher-kor

= Hepatocellularis carcinoma (HCC)

* Homozigodta familiaris hiperkoleszterinémiardl (HoFH)

= Gyermekkori gorcsok

" Lipodisztrofia

= Lipoprotein-lipaz-hiany (LPLD)

= Mitokondrialis miopatia (MM)

= Mpyelofibrosis (csontvel6-fibrozis )

= Nem-tuberkulotikus mikrobaktérium okozta tidébetegség (NTM)
= Paroxismalis nokturnalis hemoglobiuria (PNH)

» Pigmentalt villonodularis synovitis

= Pompe-kor (glikogén halmozasi betegség, Il. tipus; sav-maltaz hiany)
= Urea ciklus zavarok (UCD)

AZ EGESZSEGUGYI MINISZTERIUM EGESZSEG-ERTEKELESI ES -NEPSZERUSITESI ES EGESZSEGUGYI OKTATASI

ALPROGRAMIJA KERETEBEN MEGVALOSITOTT ANYAG — INGYENES SZETOSZTASRA -



https://rarediseases.org/for-patients-and-families/information-resources/physician-guides/
https://rarediseases.org/for-patients-and-families/information-resources/physician-guides/
https://rarediseases.org/physician-guide/urea-cycle-disorders/

