Czym jest choroba rzadka

Definicja choroby rzadkiej

Choroba rzadka to choroba, ktéra wystepuje z czestoscig nizszg niz 1 na 2000 os6b (5 na 10 000 oséb)
w populacji europejskie;.

Ta definicja choroby rzadkiej pojawita sie po raz pierwszy w opublikowanej w dniu 22 czerwca 1999 r.
decyzji nr 1295/1999/EC Parlamentu Europejskiego i Rady z dnia 29 kwietnia 1999 r., przyjmujgcej
wspolnotowy program w dziedzinie choréb rzadkich w ramach dziatah w zakresie zdrowia publicznego
(1999 do 2003) [Dz. Urz. WE L 155 z 22.06.1999, str. 1]. Z tg chwilg choroby rzadkie w Swietle
prawodawstwa Unii Europejskiej uzyskaty szczegdlny status.

Termin ,choroba ultrarzadka” dotyczy choréb, ktdre wystepujg z czestoscig mniejszg niz 1 na 50 000
0s0b (definicja w UE), ale jest wiele chordb ultrarzadkich, ktére wystepujg z czestoscig 1 na 100 000, 1
na milion, czy 1 na 8 milionéw 0so6b, a nawet sg takie, ktore opisano tylko u kilku czy kilkunastu oséb
na Swiecie.

Choroby rzadkie - co o nich wiadomo?

Znanych jest juz okoto 8 tysiecy chorob rzadkich

Choroby rzadkie stanowig ogromne wyzwanie zdrowotne i spoteczne. Liczba poznanych do tej pory
chorob rzadkich wynosi okoto 8000 i stale rosnie. Kazdego roku odkrywanych jest okoto 50 nowych
chorob rzadkich, tj. opisywana jest Srednio jedna choroba rzadka tygodniowo.

Lista chordb rzadkich, a zwtaszcza ultrarzadkich, pozostanie otwarta i trudno sobie wyobrazi¢, ze
kiedykolwiek bedzie mozna ogtosic, ze oto opisano ostatnig nieodkrytg dotgd chorobe rzadkg - zawsze
jest mozliwa taka zmiana materiatu genetycznego, ze wystgpi nowa choroba, niejako ,prywatna”.

Tak ogromna liczba choréb wymaga specjalnej klasyfikacji. Kazda choroba rzadka ma swoj unikatowy
kod ORPHA, jest to kod miedzynarodowy, ktéry jg identyfikuje.

Choroby rzadkie dotycza 6-8% populacji

Chociaz kazda z choréb rzadkich wystepuje naprawde rzadko, to ich ogromna liczba sprawia, ze
dotyczg one az 6-8% populacji. Na sSwiecie zyje ok. 350 milionéw ludzi z chorobg rzadkg, w Unii
Europejskiej ok. 30 milionéw, a w Polsce 2-3 miliony oséb.

S to jednak oceny szacunkowe, poniewaz chorzy z chorobami rzadkimi nie sg widoczni w systemie
ochrony zdrowia, w ktérym powszechnie stosuje sie kody ICD-10. Tylko okoto 250 kodéw ICD-10 to
kody dla choréb rzadkich. Dlatego choroby rzadkie kryjg sie pod ré6znymi innymi rozpoznaniami. Po
wprowadzeniu kodoéw ORPHA bedzie mozliwa wtasciwa klasyfikacja choréb rzadkich i chorzy z
chorobami rzadkimi zaczng by¢ widoczni w systemie ochrony zdrowia. Jednak najwazniejszg przyczyna,
dlaczego identyfikacja chorych na choroby rzadkie jest ograniczona jest to, ze w wiekszosci
przypadkdw chorzy nie majg ustalonego wtasciwego rozpoznania. Ten problem dotyczy chorych na
choroby rzadkie wszedzie na Swiecie.

Choroby rzadkie majg cechy wspdlne

Choroby rzadkie, mimo wielkiej r6znorodnosci, majg wiele cech wspolnych:
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* majg zazwyczaj przewlekty lub ciezki przebieg;
e czesto wspotistniejg z niepetnosprawnoscia fizyczng i (lub) intelektualng;

e dtugosc zycia chorych jest nierzadko skrécona w stosunku do przecietnego okresu zycia populacji, w
ktérej mieszkajg;

e w wiekszosci sg uwarunkowane genetycznie (80%), co wigze sie czesto ze zwiekszonym ryzykiem
wystgpienia choroby u innych oséb w rodzinie;

e ustalenie rozpoznania jest czesto opdznione, co skutkuje brakiem lub opdznieniem wiasciwej opieki
medycznej;

e koszt ich diagnostyki i leczenia jest z reguty wysoki;

e |leczenie jest obecnie dostepne dla niewielkiego odsetka chorych (5%);

Rodziny, w ktérych zyje osoba z chorobg rzadkg majg czesto utrudniony dostep do edukacji, a wysokie
koszty opieki medycznej i rehabilitacji w potgczeniu z ograniczeniem mozliwos$ci podejmowania pracy
przez oboje rodzicow powodujg obnizenie statusu socjoekonomicznego catej rodziny. Nie mozna
pomijac¢ innych powaznych skutkow spotecznych w postaci zwiekszonego ryzyka rozpadu rodziny,
kiedy, bez pomocy z zewnatrz, rodzina nie radzi sobie z wieloletnig opiekg nad osobg ciezko chorg i
nierokujgca wyzdrowienia.

Choroby rzadkie s3 niezwykle roznorodne klinicznie

Réznorodnos¢ kliniczna chordb rzadkich jest ogromna: moga to by¢ zespoty wad i izolowane wady
rozwojowe, niepetnosprawnosc intelektualna, choroby neurologiczne, kardiologiczne, nefrologiczne,
endokrynologiczne, gastrologiczne, dermatologiczne, okulistyczne, onkologiczne, immunologiczne, czy
choroby zakaznie. Z chorobami rzadkimi zetknie sie zatem lekarz kazdej specjalnosci. Szczegdlnie
wyczulony na choroby rzadkie powinien byc¢ pediatra - ponad 50 % (do 70%) choréb rzadkich dotyczy
dzieci. Ale choroby rzadkie to takze choroby wieku dorostego, nalezy do nich 10-25 proc. choréb
przewlektych u dorostych. Wsréd dorostych z chorobami rzadkimi sg zaréwno osoby, u ktorych
choroba wystgpita w wieku dzieciecym, jak réwniez tacy, ktorzy zachorowali juz w wieku dojrzatym.
Czesto choroby rzadkie majg charakter wielouktadowy, co sprawia, ze chorzy powinni pozostawac
przez cate zycie pod opiekg wielu specjalistow (tzw. opieka wielodyscyplinarna).

Odyseja diagnostyczna jest typowa dla chorob rzadkich

Rozpoznanie choroby rzadkiej jest trudne. Wielu pacjentéw jest skazanych na swoistg odyseje
diagnostyczng trwajgcg wiele lat, zanim dojdzie do ustalenia wtasciwego rozpoznania. Jest to problem
chorych na choroby rzadkie na catym Swiecie. Nawet w krajach, w ktorych opieka medyczna stoi na
bardzo wysokim poziomie, przed wprowadzeniem nowoczesnej diagnostyki genetycznej wtasciwe
rozpoznanie u pacjenta z chorobg rzadkg stawiat (Srednio) dopiero 8. specjalista, a do tego czasu
pacjent miat 2-3 nieprawidtowe rozpoznania.

80% chordéb rzadkich to choroby genetyczne

Az 80% chordéb rzadkich ma podtoze genetyczne, dlatego w diagnostyce choréb rzadkich tak wazne sg
badania genetyczne. Zmiany materiatu genetycznego prowadzgce do choroby rzadkiej sg bardzo



rézne, stad tez réznorodnos¢ metod diagnostyki genetycznej majgcych zastosowanie w diagnostyce
choréb rzadkich.

W zaleznosci od podtoza genetycznego danej choroby rzadkiej, ciezkosci objawdw, dtugosci przezycia,
sposobu dziedziczenia, genetycznie uwarunkowane choroby rzadkie moga wystepowacd rodzinnie lub
nigdy nie powtarzac sie u innych cztonkéw rodziny. W przypadku genetycznie uwarunkowanych choréb
rzadkich wazng czescig opieki medycznej jest porada genetyczna dotyczgca m.in. ryzyka powtérzenia
sie choroby w rodzinie. Rozpoznanie choroby rzadkiej u cztonkéw rodziny pacjenta pozwala na objecie
ich celowang opiekg medyczna oraz poradnictwo rodzinne.

Ustalenie rozpoznania okreslonej choroby rzadkiej jest pierwszym, niezbednym krokiem w kierunku
wiasciwej opieki medycznej

Chory na chorobe rzadkg zazwyczaj nie ma mozliwosci skutecznej terapii (co wynika z genetycznej
natury wiekszosci chorob rzadkich, chociaz i w terapii tych chordb dokonuje sie widoczny postep),
jednak prawidtowe ustalenie rozpoznania jest dla niego i jego rodziny zawsze bardzo wazne.

Ustalenie rozpoznanie kohczy odyseje diagnostyczng, ogranicza hospitalizacje diagnostyczne i
obcigzajgce dla pacjenta badania, oraz umozliwia:

skorzystanie z terapii choroby rzadkiej, jesli zostata ona opracowana,
 niekiedy terapie lekiem stosowanym w innych chorobach (off label),
e udziat w badaniach klinicznych dotyczgcych opracowania terapii,

e wiasciwg opieke medyczng, dobrang indywidualnie (np. unikanie okreslonych czynnikéw
szkodliwych, zapobieganie powiktaniom, wtasciwa rehabilitacja, nadzér onkologiczny i in.),

* realizacje planow prokreacyjnych (po ustaleniu rozpoznania rodzice 8 x czesciej decydujg sie na
realizacje planéw prokreacyjnych),

tatwiejsze zaakceptowanie choroby; wsparcie ze strony innych rodzin z tg sama choroba.
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