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28 lutego 2020 r. na catym $wiecie obchodzony jest 11 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,
ktdrzy z nadziejg czekajg na zmiany w kwestii dostepu do lekéw, specjalistéw czy oSrodkow
referencyjnych. Rbwniez na naszym terenie mozemy spotka¢ osoby z takimi chorobami.
PisaliSmy o takich osobach chorujgcych na stwardnienie zanikowe boczne czy o
czteroletnim Antku z dystrofig miesni Duchenne'a (DMD).
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Choroby rzadkie to schorzenia wystepujgce u nie wiecej niz 5 na 10 000 osdb. 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 niepetnosprawnos¢. Oszacowano, ze liczba istniejgcych chordéb
rzadkich waha sie miedzy 5000 a 8 000, a 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.

Szacuje sie wedtug Swiatowej Organizacji Zdrowia (WHO), ze 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 Le$niewskiego - Crohna, Fukozydoza, Genetyczny
niedobd6r odpornosci, Guzkowe zapalenie tetnic, Hemofilia, Kartowato$¢, Nadptytkowos¢ samoistna czy
Postepujgce kostniejgce zapalenie miesni. Z pewnoscig mato komu te nazwy cos méwig ale sg osoby, ktére na takie
schorzenia chorujg.

- Wsrod rzadkich chorob mozemy wymienic rowniez te o podfozu autoimmunologicznym czy tez
nowotworowym. Moga sie one ujawnic¢ zaréwno zaraz po urodzeniu, w okresie dzieciristwa, jak i w
dorostym Zyciu. Wiele osob moze nawet nie wiedziec, Ze choruje. To juz powszechne, Ze zanim pacjent
uslyszy rozpoznanie, mija kilka lat od jego pierwszej wizyty u lekarza. W tym czasie odwiedza on nawet
kilkunastu specjalistow. Diagnostyka chorob rzadkich jest naprawde trudna - powiezdziat dla
medexpess.pl, Stanistaw Mackowiak, prezes Federacji Pacjentéw Polskich.

- Na wiele chorob rzadkich wcigz nie ma lekow - W takich przypadkach pozostaje leczenie objawowe.
Polega ono na fagodzeniu dolegliwosci, a nie, jak to powinno wygladac, na zwalczaniu przyczyny choroby -
dodaje Mirostaw Zielinski Prezes Krajowego Forum na rzecz terapii choréb rzadkich.

Gtéwnymi problemami, ktére w tym dniu organizacje zrzeszajgce osoby z chorobami rzadkimi chcg poruszy¢ sa:
brak podstawowych informacji na temat leczenia, koniecznos¢ zrezygnowania z aktywnosci zawodowej, poczucie
spotecznej izolacji, wysokie koszty lekoéw i rehabilitacji. Pomysimy czasem o takich osobach, ktére spotykamy moze
na swojej drodze nie tylko 28 lutego. Taka osoba nie patrzac na jej chorobe czy niepetnosprawnos¢ potrzebuje
zrozumienia, wsparcia i nawet czasem tylko obecnosci obok siebie.

AK, mat.pras.
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