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Choroby rzadkie to schorzenia o bardzo niskiej czestotliwosci wystepowania w populacji.
Charakteryzujg sie dtugotrwatym, czesto ciezkim i postepujgcym przebiegiem. Moga
zagrazac zyciu lub powodowac przewlekig niepetnosprawnos¢. Ponad potowa z nich
ujawnia sie juz w wieku dzieciecym.
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Wczoraj (28.02.) na catym $wiecie obchodzony byt 13 Swiatowy Dziers Choréb Rzadkich. Polska jest jednym ze 100
krajow na Swiecie, ktory takie osoby szanuje. W Polsce choroby rzadkie posiada prawie 6 proc. spoteczenstwa.
Oznacza to niemal 2,5 miliona chorych, ktérzy z nadziejg czekajg na zmiany w kwestii dostepu do lekéw,
specjalistéw czy osrodkow referencyjnych.

Choroby rzadkie to schorzenia wystepujgce u nie wiecej niz 5 na 10 000 oséb. Z kolei tzw. choroby ultra rzadkie to
schorzenia wystepujgce u nie wiecej niz 1 na 50 000 oséb. Choroby rzadkie to choroby - najczesciej dziedziczne -
zagrazajace zyciu lub powodujgce przewlekig niepetnosprawnosé. Oszacowano, ze w ciggu zycia cierpi na nie od 6
do 8% populacji. W Polsce za chorobe rzadka uznaje sie takg, ktéra posiada nie wiecej niz 5 na 10 tys. oséb.

Wedtug Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO) istnieje blisko 6 tys. choréb rzadkich, jednak medycyna wcigz
odkrywa nowe przypadki. Przyczyny wielu z nich do dzisiaj nie sg znane. Do rzadkich zalicza sie tez niemal wszystkie
choroby uwarunkowane genetycznie, jednak nie wszystkie choroby rzadkie stanowig schorzenia genetyczne.

Na liscie choréb rzadkich, ktérg mozna znalez¢ w internecie sg m.in. Autoimmunologiczne zapalenie watroby, Brak
kosci piszczelowej, Brak zuchwy, Choroba Alexandra, Choroba Lesniewskiego - Crohna, Fukozydoza, Genetyczny
niedob6r odpornosci, Guzkowe zapalenie tetnic, Hemofilia, Kartowatos¢, Nadptytkowos¢ samoistna czy
Postepujgce kostniejgce zapalenie miesni. Z pewnoscig mato komu te nazwy co$ méwig ale sg osoby, ktére na takie
schorzenia choruja.

- Pacjenci z chorobami rzadkimi i ich rodziny mierzg sie z wieloma wyzwaniami. Gtéwnym problemem jest dtuga
diagnostyka, ktéra wynika z niespecyficznych objawdw oraz ograniczonego dostepu do badan diagnostycznych.
Natomiast samo leczenie chordb rzadkich jest trudne ze wzgledu na niskg czestos¢ wystepowania, wspomniane
trudnosci w rozpoznaniu, a takze brak Swiadomosci i niedostateczng wiedze na temat choréb rzadkich zaréwno
wsréd personelu medycznego, jak i w spoteczenstwie - mowi dr Anna Barczak z Instytutu Medycyny
Doswiadczalneji Klinicznej PAN.

Dzien Choréb Rzadkich to swieto pacjentéw iich rodzin, a takze szerokiego grona oséb zaangazowanych w pomoc
Pacjentom z takimi chorobami.

Organizatorzy tego $wieta chcg zwrdci¢ uwage na problemy oséb cierpigcych na choroby rzadkie oraz podkresli¢
solidarnos¢ z chorymiiich rodzinami Oraz podnosi¢ Swiadomos¢ na temat choréb rzadkich oraz ich wptywu na
zdrowie i zycie pacjentéw wsrdd spoteczenstwa i decydentow.

Pomysimy o takich osobach, ktére spotykamy moze na swojej drodze nie tylko 28 lutego. Czasem taka osoba
potrzebuje zrozumienia, wsparcia i nawet czasem tylko obecnosci obok siebie.
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