Drogowskaz postepowania z pacjentem z choroba
rzadka - Informacja dla lekarza

Pacjent z podejrzeniem choroby rzadkiej - bez postawionego rozpoznania

e W pierwszej kolejnosci zaleca sie identyfikacje grupy lub choroby rzadkiej, lub zgtoszonych objawdw.
|dentyfikacja danej grupy choréb pozwoli zawezi¢ badany obszar.

e Warto, aby pacjent miat wykonane podstawowe badania diagnostyczne zalecane w danej grupie
choréb juz na poziomie podstawowej opieki zdrowotnej, ponownie zawezi to identyfikacje choroby
na poczatkowym etapie diagnostyki oraz pozwoli skierowac¢ pacjenta do odpowiedniego specjalisty
w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;.

e Lekarz ambulatoryjnej opieki specjalistycznej na podstawie wynikéw badan, przeprowadzonego
badania przedmiotowego i podmiotowego w przypadku odpowiednich wskazarn medycznych
skieruje pacjenta na odpowiednig diagnostyke zgodnie z profilem choroby na poziomie
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej lub leczenia szpitalnego.

e W przypadku wskazan, lekarz powinien skierowac pacjenta rowniez do poradni genetycznej. Nalezy
pamietac, ze choroby rzadkie to w 80% choroby genetyczne, jednak diagnostyka genetyczne zawsze
powinna by¢ poprzedzona wstepng diagnostyka kliniczng, a pacjent powinien mie¢ postawione
podejrzenie choroby lub grupy choréb o podtozu genetycznym.

e Podsumowujac - wyzej opisana sciezka pacjenta powinna obejmowac szczegotowy wywiad, badanie
przedmiotowe i podmiotowe oraz pakiet badan diagnostycznych w tym réwniez rozwazenie
zastosowania diagnostyki w kierunku choréb genetycznych.

e PROTIP

o w diagnostyce choréb rzadkich kazdy szczeg6t ma znaczenie - nawet drobna nieprawidtowos¢
zgtoszona przez pacjenta lub stwierdzona w badaniu przedmiotowym moze nakierowac na
chorobe lub grupe chordb rzadkich.

o Nalezy pamieta¢ o doktadnym wywiadzie rodzinnym

Pacjent z choroba rzadka - z postawionym rozpoznaniem choroby rzadkiej

e Nazwa choroby rzadkiej powinna by¢ umieszczona w dokumentacji medycznej pacjenta.

e Pacjent moze znac réwniez swéj kod ORPHA (kod ORPHA to system koddéw sygnowanych literami
ORPHA, po ktérych nastepuje odpowiednia liczba; nadany kod jest unikatowym identyfikatorem
kazdej choroby uznanej za rzadkg, zgodnie z definicjg przyjeta w UE).

Zachecamy do sprawdzenia informacji w zaktadce (choroby rzadkie/ lista choréb rzadkich) lub
opcjonalnie na stronie internetowej orphanet.com w celu sprawdzenia szczeg6towych informacji o
chorobie lub grupie choréb rzadkich.

e Mozna réwniez sprawdzi¢, czy dla danej choroby lub grupy choréb rzadkich dostepny jest Osrodek
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Ekspercki Chordb Rzadkich (OECR).

e W przypadku wskazan medycznych zaleca sie skierowanie pacjenta do odpowiedniego OECR (w
takim osrodku pacjent moze uzyskac pakiet specjalistycznych badan oraz spersonalizowany plan
opieki).

Zalecamy skorzystanie z zaktadki Platformy Informacyjnej - Swiadczeniodawcy i organizacje
pacjenckie/ Osrodki Ekspercki Chorob Rzadkich.

e W przypadku ustabilizowania stanu zdrowia pacjent moze zosta¢ ponownie objety opiekg w ramach
podstawowej opieki zdrowotnej lub ambulatoryjnej opieki specjalistycznej zgodnej z
zaproponowanym przez OECR planem leczenia lub monitorowania stanu zdrowia pacjenta.
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