Drogowskaz postepowania z pacjentem z choroba
rzadka - Informacja dla pacjenta/rodzica

Podejrzewam u siebie/ mojego dziecka chorobe rzadka - co mam zrobic?

e Jezeli z jakichs powoddéw ktos podejrzewa u siebie lub swojego dziecka chorobe rzadkg, powinien
starac sie doktadnie zaobserwowac wszystkie wystepujgce zaburzenia i dolegliwosci, ich poczatek i
nasilenie. Najlepiej jest wszystko spisac¢, zeby moc przedstawic lekarzowi podczas wizyty, a nawet
taki opis przekazac lekarzowi do dokumentacji medyczne;.

Protip: zorientowanie sie, ze zaobserwowane zaburzenia mogg by¢ objawem jakiej$ choroby
rzadkiej jest trudne. Choroba rzadka moze wystgpi¢ w kazdym wieku, jednak az 70% choréb
rzadkich rozpoczyna sie w wieku dzieciecym, dlatego szczegdlnie wazne jest, aby nietypowe objawy
lub brak reakcji na typowe leczenie wystepujgce u dziecka konsultowac z lekarzem. Nie nalezy
zwlekad z wizytg, szczegolnie jesli objawy nasilajg sie. Choroby rzadkie majg rézny przebieg, sa takie,
ktére rozwijajg sie powoli, ale tez takie, ktérych przebieg jest dynamiczny.

W sytuacji, kiedy pacjent/rodzic podejrzewa u siebie/dziecka okreslong chorobe rzadkga, nalezy
otwarcie poinformowac lekarza o swoich przypuszczeniach. To cenna informacja, ktérg lekarz na
pewno wezmie pod uwage. W przypadku choréb rzadkich dobre wspoétdziatanie pacjenta/rodzica z
lekarzem jest szczegdlnie wazne - zar6wno na etapie stawiania rozpoznania, jak i potem, kiedy
lekarz POZ sprawuje opieke medyczng nad pacjentem z chorobg rzadka.

e W pierwszej kolejnosci nalezy udac sie do lekarza podstawowej opieki zdrowotnej, ktéry na
podstawie przedstawionego problemu zdrowotnego, wywiadu chorobowego i przeprowadzonego
badania przedmiotowego ustali dalsze postepowanie.

Podczas wizyty lekarz moze zada¢ nam ponizsze pytania (moze zadac réwniez inne pytania, w
zaleznosci od sytuadji klinicznej):

o Jakie sg aktualne zaburzenia i dolegliwosci?

o Jaki jest czas trwania objawow?

o Jaka jest dynamika objawow? Czy sg objawy towarzyszgce?

o Czy byty dotychczas podejmowane préby leczenia? Jesli tak, to jakie?

o Jaka jest Pani/Pana/dziecka przeszto$¢ chorobowa (choroby towarzyszace, poprzednie
hospitalizacje/przyjmowane leki itp.)?

o Jaki jest wywiad rodzinny (np. takie same lub podobne objawy u innych oséb w rodzinie, choroby
genetyczne lub o niewyjasnionej etiologii itp.)
Protip: Bardzo szczegdtowy wywiad rodzinny wraz z wykresleniem i analizg rodowodu jest
zbierany w poradni genetycznej (patrz: Przygotowanie do wizyty w poradni genetycznej).

 Lekarz podstawowej opieki zdrowotnej moze zleci¢ wykonanie odpowiednich badan
diagnostycznych, lub/ i kolejng wizyte kontrolng, moze tez zastosowac leczenie zgodnie z jego
wiedzg medyczng. Moze réwniez skierowad pacjenta do odpowiedniego specjalisty na dalszg


http://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/drogowskaz/drogowskaz-postepowania-z-pacjentem-z-choroba-rzadka-informacja-dla-pacjentarodzica
http://chorobyrzadkie.gov.pl/pl/drogowskaz/drogowskaz-postepowania-z-pacjentem-z-choroba-rzadka-informacja-dla-pacjentarodzica

diagnostyke w celu ustalenia rozpoznania.

Protip: Lekarz POZ moze prawidtowo rozpoznac okreslong chorobe rzadkg, ale w wiekszosci choréb
rzadkich, zwtaszcza w chorobach ultrarzadkich, konieczna jest konsultacja u odpowiedniego
specjalisty (np. genetyka, neurologa, okulisty, dermatologa i in.), a nawet kilku specjalistow.

Dodatkowe informacje, istotne dla pacjenta z rozpoznang choroba lub grupa
chorob rzadkich

1. Minister wtasciwy do spraw zdrowia w marcu 2023 r. powotat pierwsze osrodki eksperckie
choréb rzadkich (link - lista OECR), kolejne oSrodki bedg systematycznie powotywane;

2. Zgodnie z Planem dla Chor6b Rzadkich zaplanowano utworzenie i udostepnienie w 2024 r.
Polskiego Rejestru Chordb Rzadkich, a nastepnie utworzenie Karty Pacjenta z Chorobg Rzadkg;
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