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Dla pacjentéw z chorobami rzadkimi

Zapraszamy do korzystania z portalu chorobyrzadkie.gov.pl, prowadzonego przez lekarzy, ekspertow od chordb rzadkich. Portal jest przeznaczony dla pacjentow, rodzicéw pacjentow i
pracownikow stuzby zdrowia

Powstanie platformy informacyjnej ,Choroby rzadkie” to jedno z zadan wynikajgcych z Planu dla Choréb Rzadkich w Polsce.
Materiaty na portalu Choroby Rzadkie pozwalaja:
© znalez¢ odpowiednig placéwke i pomoc medyczng specjalizujgcg sie w chorobach rzadkich
© zapoznac sie z opisem choroby rzadkiej oraz najbardziej aktualnym stanem wiedzy na temat poszczegélnych choréb
© sprawdzi¢, jakie prawa majg pacjenci z chorobami rzadkimi i co im przystuguje w ramach ubezpieczenia wNFZ

© dowiedziec sig, jakie konferencje i seminaria dedykowane chorobom rzadkim sg organizowane w Polsce.
Portal stale sie rozwija i informacje na nim sg systematycznie uzupetniane. Zawiera m.in.:

© katalog choréb rzadkich i karty choréb rzadkich

© mozliwos¢ wyszukiwania choréb rzadkich

[}

informacje o przebiegu Planu dla Choréb Rzadkich w Polsce
© mape centréw eksperckich, w ktérych pacjenci z chorobami rzadkimi moga otrzymac¢ pomoc medyczng

e katalog innych instytucji, takich jak poradnie, hospicja, osrodki wentylacji domowej, laboratoria medyczne oferujace badania diagnostyczne

[}

katalog organizacji pacjentow

[}

programy lekowe

[}

informacje o $wiadczeniach: o prawach pacjenta, zaopatrzeniu w wyroby medyczne, druki do pobrania

[}

materiaty edukacyjne oraz informacje o najnowszych odkryciach czy wynikach badan dotyczacych choréb rzadkich

© akty prawne.

Czym s3a choroby rzadkie
Najczesciej s uwarunkowane genetycznie. Jest ich ponad 8 tysiecy. Bywa, ze dane schorzenie ma zaledwie kilkoro pacjentéw w catej Europie.

Przyjeto nazwe choroby rzadkie, bo czesto$¢ wystepowania danego schorzenia jest bardzo niska (dotyka np. mniej niz 5 na 10 000 os6b). Moga przebiegac¢ gwattownie i koficzy¢ sie
wczesnym zgonem lub mie¢ charakter przewlekty, postepujacy, ktéry prowadzi do (wielo)narzgdowej niewydolnosci oraz niepetnosprawnosci fizycznej lub intelektualnej. Najczesciej
nie ma mozliwosci ich wyleczenia, ale mozna tagodzi¢ objawy odpowiednim leczeniem objawowym i rehabilitacja.

Okoto 80% choréb ujawnia sie i jest wykrywana w wieku dziecigcym.

Z czym zmagaja sie chorzy i ich rodzice

Ministerstwo Zdrowia ocenia, ze problemy pojawiajg si¢ juz na samym poczatku - przy diagnozie (odyseja diagnostyczna). Postawienie prawidtowej diagnozy wymaga specjalistycznej
wiedzy, a specjalistéw w tej dziedzinie jest niewielu. Po postawieniu rozpoznania pojawia sie pytanie: co dalej?, jak leczy¢? (odyseja terapeutyczna).

W Polsce choroby rzadkie dotknety ok. 3 milionéw oséb. Eksperci szacujg, ze co roku okoto 6-8 proc. populacji ma stawiang takg diagnoze. Chorzy maja problem ze znalezieniem
lekarza i placéwki, ktéra moze im zapewni¢ pomoc i zna sig na ich problemach. Pacjenci kierowani sg tez czesto na niewtasciwe badania, co nie tylko opéznia diagnoze, ale jest
réwniez nieefektywne finansowo.
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