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Anul 2019 marcheaza cel de-al 12-a an in care comunitatea internationala a bolilor rare celebreaza
Ziua Bolilor Rare.
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a). Date statistice la nivel european national si judetean privind nivelul si dinamica fenomenului

Se estimeaza ca Tn prezent exista intre 5 000 si 8 000 de boli rare, ele afectand intre 6 % si 8 % din
populatie in cursul vietii. Cu alte cuvinte, desi bolile rare sunt caracterizate de prevalenta scazuta
pentru fiecare dintre acestea, numarul total de persoane afectate de boli rare in UE se situeaza intre 27
si 36 de milioane de persoane. Majoritatea acestora sufera de boli mai putin frecvente care afecteazd 0
persoana din 100 000 sau mai putin. Acesti pacienti sunt in mod special izolati si vulnerabili.

Sursa: Jurnalul Oficial al Uniunii Europene https://eur-lex.europa.eu/legal-
content/RO/TXT/?uri=CELEX:32009H0703(02)

I. Date referitoare la prevalenta bolior rare in Romania

Prevalenta bolilor rare in populatia Romaniel
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Sursa:
http://www.europlanproject.eu/DocumentationAttachment/NATIONALPLANS
ROMANIA ROPlan ro.pdf Data publicarii: ian. 2010

2. Date referitoare la indicatorii si pacientii tratati in programul national de tratament
pentru boli rare Tn Romania

Indicatori de evaluare Boli Rare in cadrul Programului Mational de Tratament pentru Boli Rare Remania
{CNAS)
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Sursa: CNAS http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html




Numarul total de pacienti tratati in programul national de tratament pentru bolile rare, pe tipuri
de afectiuni 2015-2016
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Sursa datelor: CNAS conform Raportului de implementare a Strategiei Nationale de Sanatate 2014-
2020



3. Date referitoare la numarul de cazuri noi de boli rare externate din spital (spitalizare continua)
in perioada 2008-2018 (sursa datelor INSP-CNSISP)

Pacienti cu boli rare axtarnati /100.000, N ol =61273
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Cazuri noi de pacienti externati cu Osteogeneza
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Cazuri noi de pacienti externati cu Carenta ereditara prin
lipsa altor factori de coagulare,/100.000
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Cazurl nol de paclentl externatl cu Fibroza
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Cazuri nol de pacientl externatl cu Anomalil ale
sistemului complement/100.000
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Cazuri noi de pacienti externati cu Alte imuno-
deficiente,/100.000
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4. Date referitoare la numarul de cazuri noi de boli rare externate din spital (spitalizare continua)
la nivel juderean in perioada 2008-2018 (sursa datelor INSP-CNSISP) — se gasesc in anexa (pag.
25).

b). Rezultate relevante din studiile nationale, europene si internationale

Rezultatele din Registrul Roméan pentru Boli Pulmonare Interstitiale (REGIS): studiu pe 3 ani
Autori: Irina Strémbu, Teodor Salmen, Daniel Traila, Alina Croitoru

European Journal of Respiratory 2017 50: PA868; DOI: 10.1183 / 1393003. Congres-2017.PA868
REGIS a fost elaborat de Grupul de Lucru pentru Boli Pulmonare Interstitiale (ILD) in cadrul
Societdtii Romane de Pneumologie. Includerea pacientilor a fost efectuatd in mod voluntar de citre
medici desemnati din 4 centre. Pe parcursul a 3 ani, au fost inregistrati 104 pacienti. Datele se pot
vizualiza in graficele de mai jos.

Propotia cazurilor noi diagnosticate
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Investigatiile efectuate pentru diagnostic

radiografie toracica I 100%
scanare CT I o0, 04%
spirometne I OS5 199
DLCO (test de difuriune pulmonard a CO) I =0, 7 7%
lavaj bronho-atveclar I 49, 04%
biopsie NG 40, 38%
ser de biomarkeri; enzima de conversie a angiotensinel I 37,39%

autoanticorpi I 16 35%

Sursa: European Respiratory Journal https://erj.ersjournals.com/content/50/suppl_61/PA868

Seria de rapoarte Orphanet - Prevalenta bolilor rare: Date bibliografice - iunie 2018 - numarul 2
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Prevalence of rare diseases by decreasing preval
ence or cases.pdf

Rezultatele publicate de First Europe privind impactul social al bolilor rare:
https://www.eurordis.org/news/3000-rare-disease-patients-carers-voice-difficulties-balancing-care-life

c). Factorii de risc, Mecanismul de actiune

80% dintre bolile rare au originea genetica identificata, cauzate direct de modificari ale genelor sau
cromozomilor. Tn unele cazuri, modificarile genetice care cauzeaza boala sunt transferate de la o
generatie la alta. Tn alte cazuri, ele apar intamplator la o persoan care este prima dintr-o familie care
urmeaza sé fie diagnosticata.

20% dintre bolile rare sunt rezultatul infectiilor (bacteriene sau virale), alergii si cauze de mediu sau
sunt degenerative si proliferative.

Surse: https://www.rarediseaseday.org/article/what-is-a-rare-disease si
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/pages/31/fags-about-rare-diseases

Exemple de boli rare cu origine genetica ce sunt afectiuni care afecteaza fizic sau psihic sunt boala
Huntington, spina bifida, sindromul fragil X, sindromul Guillain-Barré, boala Crohn, fibroza chistica
si distrofia musculara Duchenne. Principalul motiv al abordarii limitate a bolilor rare prin prisma
sanatatii publice, este faptul cd pacientii sunt putini si disipati in randul populatiilor. Dar un alt motiv
este cd abordarile bazate pe identificarea si eliminarea factorilor de risc nu sunt, in general, adecvate
pentru bolile a caror factori de risc primari sunt congenitali si, prin urmare, nemodificabili.

Sursa: PMC Journal https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMCA4714940/

d). Interventii eficace la nivel national pentru grupurile tintd ale campaniei

Politici nationale cu privire la bolile rare.
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Obiectivele strategice din domeniul bolilor rare incluse in Strategia Nationala de Sanatate 2014-
2020:

Constientizarea populatiei si responsabilizarea individului.

Tn cadrul ariei strategice 1: Sanatate publicd se numara si ,,reducerea poverii prin boli netransmisibile
evitabile, inclusiv interventii privind patologii cronice istoric neglijate (cancer, boli cardiovasculare,
diabet, sanatatea mintald, boli rare)”

Tn cadrul OS 3.5. Asigurarea accesului la servicii de diagnostic si/sau tratament pentru patologii
speciale, punctul 3.5.1. Boli rare, inlcude urmatoarele:

»Politica MS Tn domeniul bolilor rare vizeaza consolidarea capacitatii sistemului de a oferi servicii de
produsele medicamentoase orfane (PMO) si apropierea performantei sistemului din Romania de
standardele si recomandérile promovate de politica europeand comuna si structurilor europene de
profil (de exemplu, EUCERD, Orphanet).

La nivelul anului 2013, interventiile specifice din fondurile MS se regasesc Tn Programul national de
tratament pentru boli rare (ex. fenilcetonuria la adulti), dar si in Sub-subprogramul de sanatate a
copilului - interventii ce finanteaza screening-ul, diagnosticul si/sau tratamentul pentru un numar de
patologii rare precum: fenilcetonuria, hipotiroidismul congenital, fibroza chistica/mucoviscidoza,
intoleranta congenitala la gluten, alte boli Tnndscute de metabolism, imunodeficiente primare, deficitul
auditiv congenital, hemofilie, talasemie).

Tn domeniul bolilor rare se doreste, acolo unde este posibil, promovarea practicii pe baza de evidente,
precum este cazul tratamentului pacientilor cu hemofilie cdrora o abordare terapeutica corecta le poate
asigura o speranta de viatd si o calitate de viatd asemanatoare populatiei generale sau ca a celorlalti
pacienti cu hemofilie din UE. Tn plus, o terapie corectd contribuie la evitarea costurilor indirecte foarte
mari cu managementul morbiditatii secundare, pentru ajutor social sau de handicap, pensie de boala,
etc).”

Directii strategice / Masuri
organizarea serviciilor specifice in cadrul unei retele functionale de centre de competenta si de
referinta conform practicii recomandate pe plan european si definirea mecanismelor de
colaborare intre acestea
Tmbunatatirea infrastructurii, prioritar pentru laboratoarele de referinta, pentru cresterea
capacitatii de diagnostic aprofundat, inclusiv pre/post natal
extinderea utilizarii solutiilor ICT n Tnregistrarea bolilor rare la nivel national si realizarea
registrelor de boli rare, inclusiv registrul de hemofilie (conform OS 6.1. ¢)
implicarea serviciilor medicale de prima linie in ingrijirea pacientului cu boli rare si stimularea
colaborérii cu serviciile sociale din comunitate si organizatiile de pacienti
b. Asigurarea accesului pacientilor cu boli rare la terapia specifica si alimente cu destinatie medicala
speciald
- identificarea de mecanisme / solutii de finantare mai eficace pentru produsele medicamentoase
orfane (PMO) in cadrul unei politici transparente de alocare a resurselor disponibile
revizuirea ghidurilor/protocoalelor de tratament pentru pacientii cu hemofilie Th lumina
evidentelor recente si a recomadarilor structurilor europene de profil si regandirea
modalitatilor de asigurare a tratamentul specific, fundamentat pe principii de cost-eficacicate,
cu implicarea organizatiilor de pacienti
c. Imbunétatirea cadrului metodologic si a competentelor tehnice a specialistilor prin elaborarea de
ghiduri de practica, formare continud, elaborarea de recomandari periodice ale comisiilor de
specialitate ale MS de actualizare a planurilor de educatie ale unitatilor de Tnvatdamant superior pe baza
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de evidente, cresterea gradului de implicare a specialistilor romani Tn initiativele europene si
internationale de schimb de informatii si Tntre specialisti si de cercetare.
elaborarea de protocoale terapeutice temporare, in functie de evidentele disponibile
definirea unui sistem de “compassionate use”” a medicamentelor orfane pentru pacientii cu
boli rare, conform recomandarii de EUCERD si in linie cu cerintele EMEA ”

Alte directii strategice de actiune / masuri — publicate in Strategia Nationald de Sanatate 2014-2020 cu
privire la bolile rare:

a). Asigurarea standardizarii, integrarii si interoperabilitatii Tn sistemului informatic din sectorul de
sénatate

c). Consolidarea registrelor de boala sau proceduri existente si constituirea unor registre noi in
domeniile neacoperite, cu utilitate in evaluarea rezultatelor clinice (,,outcome registries”),
managementul programelor de sanatate si formularea de politici de sanatate sectoriale nationale,
regionale si locale si/sau Tn cercetarea epidemiologica, dupa caz (registrele regionale de cancer, de
diabet, tuberculoza, HIV/SIDA, psihiatrie, a celor de transplant sau privind donatorii voluntari de
celule stem hematoproteice, a registrului national de vaccinari, boli rare inclusiv hemofilie, s.a.)”
Sursa: Strategia Nationala de Sanatate 2014-2020 http://www.ms.ro/strategia-nationala-de-sanatate-
2014-2020/

Hotarare Nr. 1028 din 18 noiembrie 2014 privind aprobarea Strategiei Nationale de Sanatate 2014 -
2020 si a Planului de actiuni pe perioada 2014 - 2020 pentru implementarea Strategiei Nationale
Emitent: Guvernul Romaniei

Publicata in: Monitorul Oficial nr. 891 din 8 decembrie 2014

Exista protocoale terapeutice pentru anumite medicamente care se adreseaza pacientilor cu boli rare, si
acestea sunt destinate pentru stabilirea unor criterii de rambursare a medicamentelor in cadrul
sistemului de asigurari. (Sursa: Ministerul Sanatayii)

Registrele de date si colectare a datelor.
Centrele de expertiza completeaza Registrele de date si colectare a datelor pentru evidenta bolilor rare.
In Romania exista 14 Centre de Expertiza pentru Bolile Rare.

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare ih Romania, certificate conform Ordinului MS nr.
540/2016 privind organizarea, functionarea si metodologia de certificare a centrelor de expertiza
pentru boli rare:

1.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor, anomalii ale dezvoltarii $i

Clinic Municipal ,,Dr. Gavril Curteanu” Oradea;

2.Centrul de expertiza pentru boli rare Tn domeniul malformatii congenitale asociate cu retard mental
din cadrul Centrului Regional de Genetica Medicala Timis structura a Spitalului Clinic de Urgenta
pentru Copii “Dr. Louis Turcanu” Timisoara;

3.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor congenitale din cadrul Centrului de
Expertiza in Preventia, Diagnosticul Genetic si Managementul Managementul Congenitale structurd a
Spitalului Clinic Judetean de Urgenta Craiova;

4.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul boli rare si boli din spectrul autist a Centrului de
Referinta pentru Boli Rare NoRo Zalau.

5.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiilor/anomaliilor de dezvoltare si
dizabilitétilor intelectuale rare din cadrul Centrului Regional de Genetica Medicala, structura a
Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii Sf. Maria lasi;

6.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul neurologiei pediatrice din cadrul Sectiei Clinice
Neurologie Pediatrica structura a Spitalului Clinic de Psihiatrie prof. Dr. Alex. Obregia Bucuresti;
7.Centrul de expertiza pentru boli rare Tn domeniul bolilor hepatice pediatrice rare din cadrul Sectiei
Clinice Pediatrie 11, structurd a Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii Cluj Napoca;

8.Centrul de expertiza pentru boli rare Tn domeniul bolilor cardiovasculare rare din cadrul Sectiei
Cardiologie Il1, structurd a Institutului de Urgentd pentru Boli Cardiovasculare prof. C.C. lliescu
Bucuresti;
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9.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul cancerului tiroidian, tumorilor paratiroidiene Si
tumorilor neuroendocrine din cadrul Laboratorului de medicina nucleara si Cabinetului de
endocrinologie, structura a Institutului Oncologic “Prof. Dr. lon Chiricutd” Cluj Napoca.

10.Centrul de expertiza pentru boli rare musculo-schelatale autoimmune si autoinflamatorii din cadrul
Sectiei Clinice Reumatologice a Spitalului Clinic Judetean de Urgenta Cluj Napoca

11. Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul imunodeficientei primare din cadrul
Compartimentului de Alergologie- Imunologie si Cabinete de specialitate din ambulatoriul integrat
structurd a Spitalului Clinic de Urgentd pentru Copii “Dr. Louis Turcanu” Timisoara;

12. Centrul de expertiza pentru boli rare Tn domeniul angioedema ereditar din cadrul SC Centru Clinic
Mediquest SRL — Sangeorzu de Mures

13. Centrul de expertiza pentru boli hematologice rare din cadrul Sectiei Clinice Hematologice
structura a Spitalului Universitar de Urgenta Bucuresti

14. Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul neurologiei pediatrice din cadrul Sectiei Clinice
Neurologice Pediatrice a Spitalului Clinic de Copii Dr. Victor Gomoiu, Bucuresti

Implementarea politicilor se face prin Programul National de Boli Rare (PNBR) care o serie de
interventii prin intermediul CNAS, in conformitate cu prevederile Ordinului 1332/2018
Sursa: http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html

Programul National de Tratament pentru Boli Rare CNAS
Activitdti:
1) asigurarea, Tn spital si in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a medicamentelor
specifice pentru boli rare
a. tratamentul bolnavilor cu boli neurologice degenerative/inflamator-imune: forme
cronice (polineuropatie cronicd inflamatorie demielinizantd, neuropatie motorie
multifocala cu bloc de conducere, neuropatie demielinizantd paraproteinica,
sindroame neurologice paraneoplazice, miopatie inflamatorie, scleroza multipla -
forme cu recaderi si remisiuni la copii sub 12 ani, encefalita Rasmussen) si forme
acute - urgente neurologice (poliradiculonevrite acute, sindrom Guillain-Barre,
miastenia - crize miastenice), tratamentul polineuropatiei familiale amiloide cu
transtireting;

b. tratamentul bolnavilor cu osteogeneza imperfects;

c. tratamentul bolnavilor cu boala Fabry;

d. tratamentul bolnavilor cu boala Pompe;

e. tratamentul bolnavilor cu tirozinemie;

f. tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip Il (sindromul Hunter);

g. tratamentul bolnavilor cu mucopolizaharidoza tip I (sindromul Hurler);

h. tratamentul bolnavilor cu afibrinogenemie congenitald;

i. tratamentul bolnavilor cu sindrom de imunodeficienta primarg;

j. tratamentul bolnavilor cu epidermoliza buloasg;

k. tratamentul sclerozei sistemice Si ulcerelor digitale evolutive;

I. tratamentul purpurei trombocitopenice imune cronice la adultii splenectomizati si
nesplenectomizati;

m. tratamentul hiperfenilalaninemiei la bolnavii diagnosticati cu fenilcetonurie sau deficit

de tetrahidrobiopterina (BH4);
n. tratamentul sclerozei tuberoase);
2) asigurarea, n spital, a tratamentului specific pentru bolnavii cu HTAP
3) asigurarea, Tn ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit deschis a medicamentelor specifice pentru
boli rare
a. tratamentul bolnavilor cu scleroza lateralda amiotrofica;
b. tratamentul bolnavilor cu mucoviscidoza;
c. tratamentul bolnavilor cu Sindrom Prader Willi;
4) asigurarea, in spital si in ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a materialelor sanitare
pentru tratamentul bolnavilor cu epidermoliza buloasa
5) asigurarea Tn spital a tijelor telescopice pentru bolnavii cu osteogeneza imperfecta
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Activitatile Programului National de Tratament Pentru Boli Rare cuprind asigurarea in spital si in
ambulatoriu, prin farmaciile cu circuit inchis a medicamentelor specifice pentru o serie importanta
dintre bolile rare, a materialelor sanitare pentru tratamentul bolnavilor si asigurarea n spital a tijelor
telescopice pentru bolnavii cu osteogeneza imperfecta.

Detalii despre bolile rare care beneficiazd de acest program national:
http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html

Registrele de date pentru bolile rare la nivel national

Registrele de pacienti si bazele de date constituie instrumente-cheie pentru dezvoltarea cercetarii
medicale. Acestea sunt singura modalitate de colectare a datelor pentru a obtine o dimensiune exactd a
esantionului pentru cercetarea epidemiologica si / sau clinica. Ele sunt vitale pentru a evalua
fezabilitatea studiilor clinice, pentru a facilita planificarea studiilor clinice adecvate si pentru a sprijini
nscrierea pacientilor.

Registrele pacientilor tratati cu medicamente orfane sunt deosebit de relevante, deoarece permit
colectarea de dovezi privind eficacitatea tratamentului si despre posibilele efecte secundare ale
acestuia, avand n vedere ca autorizatia de introducere pe piatd este acordatd Tn mod obisnuit ntr-un
moment Tn care dovezile sunt inca limitate, desi deja Tntr-o oarecare masura convingatoare.

Aceste informatii sunt colectate de Orphanet si sunt esentiale pentru colectarea sistematica de date
pentru 0 anumita boala sau un grup de boli.

Tn Romania existd doud registre nationale de date pentru bolile rare:
- Registrul Roman de atrezie biliara - cu caracter public.
- Registrul pacientilor cu fibroza chistica (pentru registrul Eurocare CF) - cu caracter privat non-
profit.
Sursa: https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf

e). Evidente utile pentru interventii la nivel national, european si international

1. Screening al nou-ndscutilor document al Opiniei Expertilor Europeni, “Evaluation of
population newborn screening practices for rare disorders in Member States of the European
Union”, https://www.isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2018/11/Expert-opinion-
document-on-NBS-FINAL.pdf

2. Lista bolilor care au elaborate ghiduri clinice practice distribuite de: www.orpha.net.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5242437/#pone.0170365.s001
Pentru fiecare boala este indicata specialitatea medicala corespunzatoare pentru analizele de
date. "Limbajul CPG" se refera la limba de publicare a fiecarui CPG. "Sursa (editura)" indica
n ce mediu a fost publicat CPG. (PDF) Click aici pentru a descarca fisierul

3. Ghidurile clinice de urgenta se gasesc la adresa: https://www.orpha.net/consor/cgi-
bin/Disease Emergency.php?Ing=EN
Ghidurile de urgenta Orphanet sunt articole elaborate de autori experti si revizuite. Acestea
sunt destinate sa Tndrume personalul medical n situatii de urgenta care apar la pacientii
afectati de unele dintre bolile rare enumerate. NORD Online Physician Guides este o resursa
pentru clinicieni pentru boli rare specifice, pentru a facilita diagnosticarea si tratamentul in
timp util al pacientului.
https://rarediseases.org/for-patients-and-families/information-resources/physician-guides/
Ghidurile NORD Online pentru medici sunt o resursa pentru clinicieni despre
afectiuni rare specifice, cu scopul de a facilita diagnosticarea si tratamentul in timp util al
pacientilor. Familia, medici de familie sau pediatri dar si alti furnizori de ingrijiri primare de
sanatate, joaca un rol important Tn managementul si gestionarea pe termen lung a pacientilor
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cu boli rare. Este important pentru specialisti si generalisti, sa fie cat mai informati asupra
bolilor rare.
Lista bolilor rare care au elaborate ghiduri NORD online pentru medici:

- Leucemie mieloida acuta (AML)

- Sindromul hemolitic uremic atipic (aHUS)

- Limfom cutanat cu celule T (CTCL)

- Boala Gaucher

- Carcinom hepatocelular (HCC)

- Hipercolesterolemia familiala homozigota (HoFH)

- Spasme infantile

- Lipodistrofii

- Deficit de lipoprotein lipaza (LPLD)

- Miopatia mitocondriald (MM)

- Mileofibroza

- Boala pulmonara micobacteriana netuberculoasa (NTM)
- Hemoglobinuria Nocturna paroxistica (PNH)

- Sinovita Vilonodulara pigmentara

- Boala Pompe (boala de stocare a glicogenului, tip 11; deficienta de acid maltazic)
- Tulburari ale ciclului ureic (UCD)

f). Politici, strategii, planuri de actiune $i programe existente la nivel european, national i
judetean

Centrele de Expertiza pentru Bolile Rare

Caracteristicile generale ale CEBR sunt:

a) deservesc pacienti cu boli in domenii medicale in care expertiza este rard, care pot afecta orice
organ sau sistem, la orice varsta, copii si adulti, precum si familiile acestora;

b) detin resurse umane si materiale specializate necesare pentru stabilirea diagnosticului, monitorizarii
si gestionarii pacientilor cu boli rare;

c) asigura integrarea in retelele europene de expertiza intre furnizorii de servicii medicale si centrele
de expertiza din statele membre;

d) contribuie la sporirea gradului de informare a cadrelor medicale cu privire la instrumentele care le
stau la dispozitie la nivelul Uniunii pentru a le oferi asistenta in vederea diagnosticarii corecte a bolilor
rare, in special baza de date Orphanet, si cu privire la retelele europene de referintd;

e) imbunatétesc accesul la informare al pacientilor, cadrelor medicale si al organismelor responsabile
cu finantarea asistentei medicale cu privire la posibilitdtile oferite de Regulamentul (CE) nr. 883/2004
privind coordonarea sistemelor de securitate sociald de a trimite pacientii care sufera de boli rare Tn
alte state membre, chiar Si pentru diagnosticare si tratamente care nu sunt disponibile Tn statul membru
de afiliere;

f) ofera un nivel ridicat de expertiza si dispun de capacitatea de a elabora orientari Tn materie de bune
practici si de a pune Tn aplicare masuri indreptate spre rezultate si controlul calitaii;

g) abordare multidisciplinara. Multidisciplinaritatea trebuie realizatd coordonat, prin servicii medicale
acordate la nivelul unitatii/unitatilor sanitare respective si servicii sociale relationate;

h) ofera servicii centrate pe pacient;

i) dezvolta competentele si realizeaza schimb de experientd atat la nivel national, cat si la nivel
european pentru cresterea si imbunéatdtirea nivelului lor d e expertiza;

j) contribuie la cercetarea in sanatate;

k) organizeaza activitati de educare si formare in domeniul medical.

Caracteristicile specifice ale CEBR sunt urmatoarele:
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a) se adreseaza pacientilor care necesita Tngrijiri specifice din cauza dificu ltatii de a stabili un
diagnostic, pentru a preveni complicatiile si/sau a aplica tratamente;

b) resursele umane necesare abordarii multidisciplinare sunt asigurate de cdtre personalul specializat
ncadrat Tn unitatea sanitara in care functioneazd CEBR, re spectiv personalul din unitatile sanitare
prevazute la art. 1 alin. (2), sau prin contracte Thcheiate de unitatea sanitara, ih conditiile legii;

c) dotarile necesare CEBR sunt cele prevéazute de normele legale in vigoare pentru entitatile care intrd
n structura functionald, la care se pot adduga echipamente specifice necesare diagnosticului si
managementului cazurilor de boli rare pentru care centrul este certificat;

d) CEBR vor asigura managementul cazurilor de boli rare constituind o retea de resurse de
diagnosticare si ingrijire Tn sistemul de sanatate, social si educational;

e) CEBR colaboreaza cu servicii sociale, pentru a satisface nevoile specifice medicale, cu unitati sau
sectii de recuperare si de ingrijiri paliative destinate pacientilor cu boli rare;

f) CEBR contribuie la crearea unor retele de ingrijire a sanatatii incepand cu asistenta medicald
primara;

g) CEBR colaboreaza cu organizatiile de pacienti pentru a tine seama de punctul de vedere al
pacientilor;

h) CEBR contribuie la furnizarea de informatii accesibile, adaptate nevoilor specifice ale pacientilor si
familiilor lor, ale lucratorilor medicali si sociali, in colaborare cu organizatiile de pacienti si cu reteaua
Orphanet;

i) CEBR dau dovada de sensibilitate culturald, satisfacand nevoile pacientilor proveniti din diferite
culturi si grupuri etnice;

inclusiv la evaluarea clinicd a efectelor pe termen lung ale noilor tratamente;

k) gama bolilor care tine de competenta fiecarui CEBR sau a unui CEBR la nivel national poate varia
n functie de evolutia morbiditétii bolilor rare la nivel national si international;

[) CEBR mentin legaturi cu alte CEBR la nivel national si european, atunci cand este necesar.

Sursa: Ministerul Sanatdtii — MS Ordinul nr. 540/2016 privind organizarea, functionarea si
metodologia de certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare
https://lege5.ro/Gratuit/geydmnrvgu2a/ordinul-nr-540-2016-privind-organizarea-functionarea-si-

metodologia-de-certificare-a-centrelor-de-expertiza-pentru-boli-rare?pid=94611295&d=2019-01-
18#p-94611295

Contextul roméanesc in domeniul bolilor rare difera major de cel european, ceea ce necesita o serie de
mésuri concrete prin care Romania sa reduca decalajul In raport cu alte tari, Tn beneficiul sutelor de
mii de pacienti. Acest demers este de maxima stringenta in conditiile in care la o estimare grosiera
putem aprecia ca mai mult de 95% din acesti pacienti nu au incd un diagnostic corect si/sau complet si
nu beneficiaza nici de tratament sau Tngrijire adecvata.

Tn Romania, prin implicarea a numeroase persoane inimoase, ficand parte din diverse segmente
sociale (asociatii de pacienti, medici, alti specialisti) a fost posibild nfiintarea Aliantei Nationale
pentru Boli Rare — ANBRaRo, care a stabilit colabordri cu Ministerul Sanatétii si Societatea Romana
de Genetica Medicala. Tn acest context, trebuie mentionat parteneriatul tripartit intre Asociatia Prader
Willi din Romania, Ministerul Sanatatii din Romania si statul norvegian care a permis implementarea
proiectului ,,Parteneriat Norvegiano- Roméan (NoRo) pentru progres ih Bolile Rare”, cu sprijin
financiar din partea guvernului norvegian, printr-un grant al Programului de Cooperare Economica si
Dezvoltare Sustenabild ih Romania.

Tn cadrul acestui proiect a fost organizat un Comitet National pentru Boli Rare format din
reprezentanti ai organizatiilor de pacienti cu boli rare, specialisti (medici, psihologi, asistenti sociali,
profesori si reprezentanti ai Ministerului Sanatatii). Un obiectiv important al acestui comitet este acela
de finalizare a Planului National de Boli Rare pentru a putea fi introdus in Strategia Nationald de
Sanatate Publica.

Tn sprijinul acestui demers intervine si proiectul EUROPLAN, care Tsi propune sd furnizeze
Autoritdtilor Nationale de Sdnatate Publica instrumente utile pentru dezvoltarea si implementarea
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Planurilor Nationale de Boli Rare, urmand atent Recomandarile agreate la nivel European de toate
statele membre (2009/C 151/02).

Legislatia in vigoare cu domeniul de competentd privind drepturile si obligatiile persoanelor cu
dizabilitati:
- Legea 448/2006 privind protectia si promovarea drepturilor persoanelor cu handicap;
- Ordinul nr.1985/2016 privind aprobarea metodologiei pentru evaluarea si interventia integrata
n vederea incadrrii copiilor cu dizabilitti in grad de handicap, a orientdrii scolare i
profesionale a copiilor cu cerinte educationale speciale, precum si in vederea abilitarii Si
reabilitarii copiilor cu dizabilitati si/sau cerinte educationale special
- Ordinul nr.1306/2016 pentru aprobarea criteriilor biopsihosociale de incadrare a copiilor cu
dizabilitati in grad de handicap si a modalitatilor de aplicare a acestora.
Surse: http://www.mmuncii.ro/pub/imagemanager/images/file/Legislatie/LEGI/L448-2006_rep.pdf
http://www.dreptonline.ro/legislatie/legea_193 2015 _modificare_lege 448 2006 _protectia_promova
rea_drepturilor_persoanelor_handicap.php

Politici, strategii, planuri de actiune si programe existente la nivel european

Recomandarile Consiliului Europei catre statele membre in domeniul bolilor rare:
Recomandarea consiliului, din 8 iunie 2009, privind o actiune in domeniul bolilor rare, (2009/C
151/02) Sursa: Jurnalul Oficial al Uniunii Europene https://eur-lex.europa.eu/legal-
content/RO/TXT/?uri=CELEX:32009H0703(02)

Recomanda Statelor Membre UE:

I. Planuri si strategii in domeniul bolilor rare.

1. Sa instituie si sa puna in aplicare planuri si strategii de combatere a bolilor rare la nivel adecvat sau
sa exploreze masurile potrivite pentru combaterea bolilor rare Th cadrul altor strategii Tn materie de
sanatate publica, vizand asigurarea accesului pacientilor care sufera de boli rare la ingrijire medicala
de calitate, inclusiv in ceea ce priveste diagnosticele, tratamentele, posibilitatea de a invéta si
convietuiasca cu boala si, daca este posibil, produse medicamentoase orfane eficiente si in special:
(a) sé elaboreze si sa adopte cat mai curand posibil si de preferinta cel tarziu pana la sfarsitul anului
2013 un plan sau o strategie care sd vizeze orientarea si structurarea actiunilor relevante in domeniul
bolilor rare Tn cadrul sistemelor sociale si de sanatate;

(b) s& adopte masuri care sa integreze initiativele actuale si viitoare la nivel local, regional si national
in planurile sau strategiile pentru o abordare cuprinzétoare;

(c) sa defineasca o serie limitatd de actiuni prioritare in cadrul planurilor sau strategiilor, cu obiective
si mecanisme de monitorizare;

(d) sé ia act de elaborarea de orientri i de recomandari pentru definirea actiunii nationale in
domeniul bolilor rare de cdtre autoritdtile competente la nivel national, in cadrul Proiectului european
de dezvoltare a planurilor nationale de combatere a bolilor rare (EUROPLAN) aflat in desfasurare i
care a fost selectionat pentru a beneficia de finantare in perioada 2008-2011 Tn cadrul Primului
program comunitar in domeniul sanatatii publice (1).

I1. Definire, codificare si inventariere adecvate ale bolilor rare

2. Sa utilizeze Tn scopul activitatilor privind politica generald la nivel comunitar o definitie comuna a
bolilor rare ca boli care afecteaza nu mai mult de 5 din 10 000 de persoane;

3. Sd aiba ca obiectiv asigurarea faptului ca bolile rare fac obiectul unei codificari si a unei trasabilitati

adecvate n toate sistemele de informatii privind sdndtatea, Tncurajand o recunoastere adecvata a
acestor boli Tn sistemele nationale de asistentd medicala si de rambursare pe baza ICD si respectand, in

acelasi timp, procedurile nationale;

20



4. Sa contribuie Tn mod activ la dezvoltarea inventarului dinamic si usor accesibil al bolilor rare al
Uniunii Europene, pe baza retelei Orphanet si a altor retele existente, dupa cum se precizeaza in
comunicarea Comisiei privind bolile rare;

5. Sa ia In considerare sprijinirea la toate nivelurile corespunzatoare, inclusiv la nivel comunitar, pe de
o parte a retelelor de informare specifice privind bolile si, pe de altd parte, in scopuri epidemiologice, a
registrelor si a bazelor de date, fiind Tn acelasi timp constiente de o guvernantd independenta.

Ce masuri ia UE?
UE contribuie la punerea Th comun a resurselor care In prezent sunt fragmentate la nivelul statelor
membre. Actiunile comune 1i ajutd pe pacienti si pe specialisti s& faca schimb de cunostinte si
informatii peste hotare. O serie de masuri specifice au ca scop:
- saasigure o mai bund recunoastere si vizibilitate a bolilor rare
s& garanteze ca bolile rare fac obiectul unei codificari si trasabilitati adecvate in toate
sistemele de informare privind sanatatea
sa sprijine planurile nationale privind bolile rare
sd consolideze cooperarea si coordonarea la nivel european
sa creeze retele europene de referinté care sa stabileasca legaturi intre centrele de expertiza
si specialistii din diferite tari pentru a-i ajuta sa facd schimb de cunostinte si sa identifice
centrele de specialitate carora li se pot adresa pacientii pentru investigatii care nu se
efectueaza in tara lor
sad Tncurajeze cercetarea in domeniul bolilor rare
sa evalueze metodele de depistare la care face apel populatia
s& sustind crearea unor registre privind bolile rare si sa puna la dispozitie o platforma
europeana pentru inregistrarea bolilor rare.

Baza juridica pentru masurile UE:
- Comunicarea Comisiei ,,Bolile rare: o provocare pentru Europa” - COM(2008) 679 final.pdf
- Recomandarea Consiliului privind o actiune in domeniul bolilor rare (2009/C 151/02)pdf
- Raport privind punerea in aplicare a comunicdrii Comisiei si a recomandarii Consiliului
privind bolile rare.pdf (328 KB)
- Regulamentul (Ce) Nr. 141/2000 al Parlamentului European si al Consiliului, din
16 decembrie 1999, privind produsele medicamentoase orfane

Masuri pentru facilitarea accesului la medicamente pentru bolnavii cu boli rare.

Problema rambursarii medicamentelor orfane dupé ce au primit autorizarea de introducere pe piata
este importanta pentru ca medicamentele sa ajunga la pacienti.

Medicamentele orfane reprezinta unul din domeniile cheie ale planului de colaborare dintre Agentia
Europeana a Medicamentelor si Reteaua Europeana pentru Evaluarea Tehnologiilor Medicale o
organizatie care se concentreaza pe colaborarea stiintifica privind evaluarea tehnologiilor medicale Tn
Europa, pentru o0 mai bund intelegere a caracteristicilor specifice a medicamentelor orfane, pe
autorizarea de introducere pe piatd si pe initiativele autoritdtilor nationale competente privind
disponibilitatea medicamentelor orfane.

Regulamentul Medicamentelor Orfane si Comitetul pentru Produse Medicamentoase Orfane
Regulamentul medicamentelor orfane a fost introdus in Uniunea Europeana, pentru a stimula
dezvoltarea de medicamente pentru bolile rare. Desemnarea de medicamente orfane se poate acorda n
orice stadiu al dezvoltarii medicamentelor destinate diagnosticarii, prevenirii si tratamentului unor boli
amenintatoare sau foarte grave care afecteaza mai putin de 5 din 10 000 de persoane, in Europa sau
pentru care costurile de dezvoltare nu vor fi acoperite prin returnarea de pe piatd fara stimulente. Tn
cazul In care metodele de diagnosticare, prevenire sau tratament ale bolii existd deja, desemnarea de
medicamente orfane este posibila daca exista un beneficiu semnificativ pentru pacienti. Sponsorii de
medicamente desemnate ca si medicamente orfane de cdtre Comisia Europeana beneficiaza de o serie
de stimulente, inclusiv de exclusivitate pe piata pentru 10 ani, reduceri pentru unele servicii ale
Agentiei, consiliere stiintifica i acces la procedura de autorizare centralizata.
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Comitetul pentru Produse Medicamentoase Orfane apartine de Agentia Europeand de Medicamente
care este responsabil de examinarea cererilor de la cameni sau companii care doresc desemnarea unor
de medicamente ca orfane.

Sursa: https://www.bolirareromania.ro/politici

Registrele de date pentru bolile rare la nivel european si international
In Europa exista in total 747 registre de date pentru bolile rare:

Acoperire Numar de registre *
Regional 77
National 518
European 59
Global 93
TOTAL 747

* Toate registrele, incluzand capetele de retele de registre si conexiunile lor sunt incuse
Sursa: https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Registries.pdf

Distributia registrelor dupa afiliere:

m Fublic
B Private non-fos-protit
m Private for-protit

B Mol delinad

Sursa: https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Reqistries.pdf

22



Distributia registrelor pentru bolile rare la nivel european

120

109
100 |
BE
BO |
60 | | &4
a4
a3
40 [
| i
i'-'."'!""'f"'l“u:.lua
) 7
|.|I |_|, . o .&"‘5‘5“"‘-21111‘!121
o AN N | | o. il I
£ gh o ;E,?-P'Q{Q;Gw“xi"*{"""
n‘ié**"vu"-“ ':i*#ks’"b ﬁﬁ* o R s
Lt :.:-% -“ s“" “-?‘i#- “G \“6 .;,.a- Hﬁ’f “’é @, ol “}Ui-‘* F e ‘?ﬁﬂ*f‘\e@{ﬂ‘
i Pl qf—‘ o i Q-\::' i Yo & ¢ & Yo W
e o o 3
o _¢g¢-
® Regional  ®m Mational European Ghabal tﬂ-.%

® Alte 130 participante [ consorfiul Orphanet
Sursa: https:/fererw orpha.net foonson/cgi-bin/E ducation Home php?lng=EM

g). Analiza grupurilor populationale

Grupuri tinta identificate pentru campanie:

- Pacientii cu boli rare,

- Familiile si apartindtorii pacientilor cu poli rare precum sau care au in grija pacienti cu o boald rara
- Profesionistii din sanatate: (medici, asistenti, companii medicale sau farmaceutice, psiho |ogi,
dieteticieni, asistenti sociali).

Doua grupuri tinta au fost selectate pentru campanie:
1. Pacientii cu boli rare si familiile lor
2. Profesionistii din sanatate

Tema pentru Ziua Bolilor Rare 2019 este "Integrarea si coordonarea serviciilor sociale si de sanatate".

Sloganul campaniei: ,,Bolile rare - arata ca iti pasa”.

h). Campaniile IEC efectuate la nivel national Tn anii anteriori

Ziua Bolilor Rare 2018

Tema: ,,Cercetarea”

Slogan: ,,Arata ca esti rar, aratd ca iti pasa”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.

Ziua Bolilor Rare 2017
Tema: ,,Cercetarea”

o

Grupun tintd: ProfeS|on|$t|| din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.

23



Ziua Bolilor Rare 2016

Tema: "Vocea pacientului”

Slogan: ”Veniti aldturi de noi s& facem auzitd vocea bolilor rare”

Grupuri tintd: Profesionistii din sdnatate | pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boald rara.

Ziua Bolilor Rare 2015

Tema: ,,A tréi cu o boala rard”

Slogan: ,,Zi de zi Tmpreuna”

Grupuri tinta: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.

Ziua Bolilor Rare 2014

Tema: Ingrijiri de sanatate

Slogan: ,,Veniti alaturi de noi pentru un tratament mai bun!”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.

Ziua Bolilor Rare 2013

Tema: Solidaritate

Slogan: ,,Boli rare fara frontiere”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate | Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boald rara.

Ziua Bolilor Rare 2012

Tema: Solidaritate

Slogan: ,,Rari, dar puternici impreund”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au n grija
pacienti cu o boala rara.

Ziua Bolilor Rare 2011

Tema: Bolile rare si inegalitatile Tn sanatate

Slogan: ,,Rari dar egali”

Grupuri tintd: Profesionistii din sandtate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boald rara.

Ziua Bolilor Rare 2010

Tema: ,,Colaborarea intre pacienti si cercetatori”
Slogan: ,,Pacienti si cercetatori — parteneri pe viata”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au Tn grija
pacienti cu o boald rara.

Ziua Bolilor Rare 2009

Tema: ,,Bolile rare: o prioritate de sanatate publicad”

Slogan: ,,Ingrijirea pacientului — o problema publicd”

Grupuri tintd: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.

Ziua Bolilor Rare 2008

Tema: ,,Bolile rare: o prioritate de sanatate publica”

Slogan: ,,0 zi rara pentru oameni foarte speciali”

Grupuri tinta: Profesionistii din sanatate, Pacientii cu boli rare si familiile lor sau cei care au in grija
pacienti cu o boala rara.
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Anexa

Date referitoare la numarul de cazuri noi de boli rare externate din spital (spitalizare continua)

la nivel judetean in perioada 2008-2018 (sursa datelor INSP-CNSISP)

Hipertensiunea pulmonara primara
Atrofia optica

Purpura trombopenica idiopatica
Distrofia musculara

Scleroza sistemica progresiva

Miastenia gravis

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Fibroza chistica cu alte manifestari
Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Anemia aplazica constitutionala

Alte forme de scleroza sistemica

Alte sfingolipidoze

Scleroza sistemica, nespecificata

Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Sindromul CR{E)ST

Boala depozitaril glicogenului

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza tuberoasa

Alte imunodeficiente specificate
Mucopolizaharidoze, tip |

Fenilcetonuria clasica

Anomalii ale sistemului complementar

Mucopolizaharidoza, tip Il

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...

Judetul Alba - Numarul pacientilor cu boli rare
externati in perioada 2008-2017

I 9]
—53
= 41
- A0
- 37
= 29
- s
= 18
F11
B9
18
17
17
16
I 5
I 4
I3
| 2
| 2
1
1

e — 55
- Wi
I 200

EEEE—— {5

| kT

[ 01
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Judetul Arges - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza | S 420
Purpura trombopenica idiopatica IEEEEEEEEEEE— 153
Sderoza sistemica progresiva IS 40
Atrofia optica I 719
Miasteniagravis IEEE— 107
Distrofia musculara | R4
Hipertensiunea pulmonara primara e 63
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare I 63
Baolile neuronului motor | 60
Fibroza chistica cu alte manifestari = 41
Alte forme de scleroza sistemica = 39
Sindromul Guillain-Barre mEE 36
Sindromul CR(E)ST === 35
Alte imuno-deficiente combinate = 34
Boala depozitarii glicogenului e 22
Osteogeneza imperfecta = 20
Anemia aplazica constitutionala == 20
Scleroza sistemica, nespecificata ™ 19
Fibroza chistica, nespecificata ® 15
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare |
Scleroza tuberoasa
Ancmalii ale sistemulul complementar I
Alte sfingolipidoze |
Fibroza chistica cu manifestari intestinale |
Alte imunodeficente specificate |
Tulburari in metabolismul tirozinei
Mucopolizaharidoza, tip Il
Fenilcetonuria clasica

e e R T - T R T
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Judetul Arad - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

m Numar pacienti

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Scleroza sistemica progresiva

Miastenia gravis

Distrafia musculara

Fenilcetonuria clasica

Sindromul Guillain-Barre

Baolile neurcnului motor

Alte forme de scleroza sistemnica
Sindromul CR{E)ST

Atrofia optica

Scleroza sistemica, nespecificata

Anemia aplazica constitutionala
Osteogeneza imperfecta

Scleroza tuberoasa

Mucopolizaharidoza, tip Il

Boala depozitarii glicogenului

Alte hiperfenilalanilermnii

Alte sfingolipidoze

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Fibroza chistica cu alte manifestari

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistemului complementar

— | 1 7 1
L Wi
)
197
141

. B2

- 67

- 57

-, 47

= 40

= 36

m 31

20

iy
P

o R B i L0 ] o w w10

28



Judetul Bacau - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Hipertensiunza pulmonara primara
Purpura trombopenica idiopatica
Miastenia gravis

Distrofia musculara

Sderoza sistemica progresiva

Sindromul Guillain-Barre

Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica, nespecificata

Atrofia optica

Baolile neuronului motor

Fenilcetonuria clasica

Alte imunodeficiente specificate

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Boala depozitarii glicogenului

Scleroza sistemica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza tuberoasa

Alte forme de scleroza sistemica

Alte sfingolipidoze

Osteogeneza imperfecta

Alte imuno-deficiente combinate
Anomalii ale sistemului complementar
Fibroza chistica cu alte manifestari
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Sindromul CR{E)ST

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore... |

Alte hiperfenilalanilemii
Tulburari in metabolismul tirozinei

. 7 7
I 2]
I 3
]
— 186
140
121
113

a7

== 5]

76

|l ]

- 57

- 52

-, 35

m| 33

m 27

.22

m 321

B 17

p 14

| I

19

| 4

| 3

o Pl B P
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Judetul Bihor - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

m Numar pacienti

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Atrofia aoptica

Fibroza chistica, nespecificata

Alte sfingolipidoze

Sindromul Guillain-Barre

Anemia aplazica constitutionala

Alte forme de scleroza sistemica

Distrofia musculara

Scleroza sistemica, nespecificata
Sindromul CR{E)ST

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte imuno-deficiente combinate

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte hiperfenilalanilemii
Mucopolizaharidoza, tip Il

Anomalii ale sistemului complementar

e 1 700
Y

757

G

—— 700

35

143

== 100

= 100

. 29

== 55

- 21

== 6

= 55

m 35
B 25
B 24
| B -
113
P12
! 11
111
1 7

|

e e L WL
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Judetul Bistrita-Nasaud - Numarul
pacientilor cu boli rare externatiin
perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura tromibopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Scleroza sistemica progresiva

Atrofia optica

Miastenia gravis

Distrofia musculara

Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul Guillain-Barre

Balile neuronului motor

Fibroza chistica cu alte manifestari
Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Sindromul CR{E)ST

Fenilcetonuria clasica

Scleroza sistemica, nespecificata

Fibroza chistica, nespecificata

Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte sfingolipidoze

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Tulburari in metabolismul tirozinei
Scleroza tuberoasa

. S G
L Iliy)
I 157
I 130
I 135
I 02
- 51
45
43

- 38

¥

m 16

m 15

i

I B

17

e

16

I5

| 3

| 2
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Judetul Botosani - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Hipertensiunea pulmonara primara
Purpura trombopenica idiopatica
Distrafia musculara

Atrofia optica

Miastenia gravis

Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Scleroza sistemica progresiva

Alte imunodeficiente specificate

Alte forme de scleroza sistemica

Bolile neuronului motor

Osteogeneza imperfecta

Sindromul Guillain-Barre

Anemia aplazica constitutionala

Scleroza sistemica, nespecificata
Fenilcetonuria clasica

Alte sfingolipidoze

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza tuberoasa

Mucopolizaharidoza, tip Il

Fibroza chistica cu alte manifestari

Boala depozitarii glicogenului

Sindromul CR{E)ST

Fibraza chistica cu manifestari intestinale
Mucopolizaharidoze, tip |

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...

Alte imuno-deficiente combinate

— ] 7
. )2
Wkl
P ]
Eeesss———— 120

I 104
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Judetul Braila - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza s —————————————————— (504
Miastenia gravis )5
Purpura trombopenica idiopatica — 177
Scleroza sistemica progresiva | 117
Sindromul Guillain-Barre | 80
Bolile neuronulul motor s G5
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare B 59
Distrofia musculara = 50
Fibroza chistica cu alte manifestari == 38
Hipertensiunea pulmonara primara = 28
Fenilcetonuria clasica m 23
Sindromul CR{E)ST m 20
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare = 20
Osteogeneza imperfecta ® 16
Atrofia optica ® 16
Anemnia aplazica constitutionala =
B
]
!
I

jury
w

Alte imunodeficente specificate 14
Fibroza chistica, nespecificata

Scleroza sistemica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistemica

Alte imuno-deficiente combinate

Alte hiperfenilalanilemii

Scleroza tuberoasa

Mucopolizaharidoze, tip |

Mucopolizaharidoza, tip Il

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore... |
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistermului complementar

Alte sfingolipidoze

[
=

e e e
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Judetul Brasov - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza T S TTTTTEEEEEEEEES—————— 105
Purpura trombopenica idiopatica mmm 359
Sceroza sistemica progresiva s 360
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare = 302
Distrofia musculara = 290
Hipertensiunea pulmonara primara = 275
Miastenia gravis = JG8
Mucopolizaharidoza, tipll == 212
Bolile neuronului motor = 177
Alte imunodeficiente specificate = 135
Sindromul Guillain-Barre & 71
Anemia aplazica constitutionala ® 71
Sindromul CR{E)ST # 55
Scleroza tuberoasa 0 47
Alte forme de scleroza sistemica 1 43
Fibroza chistica, nespecificata 1 41
Osteogeneza imperfecta | 38
|
|
|
|
|
|

Atrofia optica 24

Alte sfingolipidoze 24

Alte imuno-deficiente combinate | 22
Scleroza sistemica, nespecificata | 16
Boala depozitarii glicogenului 13
Fibroza chistica cu alte manifestari 12

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare | 10
Anomalii ale sistemulul complementar | 6
Tulburari in metabolismul tirozinei 3
Fibroza chistica cu manifestari intestinale | 3
Fenilcetonuria clasica | 3
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...| 2
Mucopolizaharidoze, tipl | 2
Alte hiperfenilalanilemii | 2
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Bucuresti - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Sderoza sistemica progresiva

Miastenia gravis

Hipertensiunea pulmonara primara

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Distrofia musculara

Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Atrofia optica

Fibroza chistica cu alte manifestari

Alte imuno-deficiente combinate
Sindromul CR{E)ST

Scleroza sistemica, nespecificata

Alte sfingolipidoze

Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Fenilcetonuria clasica

Boala depozitarii glicogenului

Anomalii ale sistemulul complementar
Alte imunodeficiente specificate
Mucopolizaharidoze, tip |

Imunodeficienta asociata cu alte anormalii majore... |

Alte hiperfenilalanilemii
Tulburari in metabolismul tirozinei
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica

—— 7130
IEEESSsSSSSSeSSSSSSSs——————— 275
S 1471
- I
EE——— (7
)7
00
— 350
751
50
— 735
_— 22
04
= 1853
== 1373
- 111
= 108
= 105
m 9]
m 79
m 53
B 40
n 32
) 22
| 12
| 11
[

oo oW
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Judetul Buzau - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Scleroza sisternica progresiva

Miastenia gravis

Distrofia musculara

Hipertensiunea pulmonara primara
Atrofia optica

Bolile neuronului motor

Alte imuno-deficiente combinate
Sindromul Guillain-Barre

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Alte forme de scleroza sistemica

Fibroza chistica cu alte manifestari
Sindromul CR(E)ST

Anernia aplazica constitutionala
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica
Alte sfingolipidoze

Osteogeneza imperfecta

Boala depozitarii glicogenului

Scleroza sistemica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...

Mucopolizaharidoza, tip 1l
Fenilcetonuria clasica

Alte imunadeficiente specificate
Scleroza tuberoasa

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau... |

I —— AT
- [JEkh]
I 7 3
I 174
NN 167
I 178
— 79

75

73

45

35

m 20

= 75

m 19

| 19

| 16

B 11

B 10

|

16

I 5

I3

| 2

| 2

| 2

1

1
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Judetul Calarasi - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

m Numar pacienti

Purpura trombopenica idiopatica e ————————————— ) 5

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza S —————————— 17
Miastenia gravis e——————— {7
Sdleroza sistemica progresiva SEE—— 03
Hipertensiunea pulmonara primara  ————— 14
Distrofia musculara  ———— 77
Atrofia optica ———— 71
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare e 40
Anemnia aplazica constitutionala == 38
Alte forme de scleroza sistemica e 38
Sindromul Guillain-Barre e 77
Bolile neuronului motor s 26
Alte imuno-deficiente combinate == 20
Osteogeneza imperfecta m 12
Fibroza chistica cu alte manifestari = 11
Boala depozitarii glicogenului = 11
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte sfingolipidoze
Scleroza tuberoasa
Scleroza sistemnica, nespecificata
Fibroza chistica, nespecificata
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistemului complementar
Alte imunodeficiente specificate
Sindromul CR{E)ST
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...
Mucopolizaharidoze, tip |
Fenilcetonuria clasica

PREPEMNOUA BN e



Judetul Carag-Severin - Numarul
pacientilor cu boli rare externatiin
perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica ——— 37

550
Atrofia optica mm 175
= 151
Distrofia musculara = 100
B 68
Bolile neuronului motor § 38
I 34
Fenilcetonuria clasica | 20
| 18
Anemia aplatica constitutionala | 18
| 15
Scleroza tuberoasa | 10
| 10
Alte imunodeficiente specificate | 10
8
Alte forme de scleroza sistemica | 8
7
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare | 6
4
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare | 4
3
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau.. 2
2
Tulburari in metabolismul tirozinei | 1
1
Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore... | 1
1
Fibroza chistica cu alte manifestari | 1
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Judetul Cluj - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Hipertensiunea pulmonara primara
Selerora sistemica progresiva

Baolile neurenului motor

Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica cu alte manifestari
Atrofia optica

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Sindromul CR{E)ST

Scleroza sistemica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistemului complementar
Alte hiperfenilalanilemi
Mucopolizaharidoze, tip |

Alte imuno-deficiente combinate

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare

Mucopolizaharidoza, tip Il

——— ] B0
e——— 145

e 104

128

304

— 32

m— ]85

= 140

- 124

- 111

m g5

= g5

= 54

m g2

m §53

m 5]

|

' 23
) 17
| 11
| 11
|
|
|
|
|

il B TT I O - - R T
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Judetul Constanta - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Purpura trombopenica idiopatica
Scleroza sistemica progresiva
Hipertensiunea pulmonara primara
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul CR{E)ST

Boala depozitarii glicogenului

Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica, nespecificata
Fenilcetonuria clasica

Tulburari in metabolismul tirozinei
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistemului complementar

Alte hiperfenilalanilemii

Imunodeficienta asociata cu afte anomalii majore...

458
I ] 4]
IEEEEE——— ] 0]
Peeesssm—— | 10

I 04

s 71

53

7

T

- 41

= 35

i |

== Of

mm 25

- 5

= 27

m 19

m 15

= 14

— Wl
L - T BT
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Judetul Covasna - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Distrofia musculara

Miastenia gravis

Purpura tromibopenica idiopatica
Selerora sistemica progresiva
Mucopolizaharidoza, tip Il

Hipertensiunea pulmonara primara
Fibroza chistica, nespecificata

Anemia aplazica constitutionala
Sindromul Guillain-Barre

Baolile neuronului motor

Sindromul CR{E)ST

Atrofia optica

Mucopolizaharidoze, tip |

Fibroza chistica cu alte manifestari

Alte imuno-deficiente combinate

Scleroza sistemnica, nespecificata

Alte imunodeficiente specificate

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Fenilcetonuria clasica

Scleroza tuberoasa

Alte forme de scleroza sistemica
Osteogeneza imperfecta

Boala depozitarii glicogenului

Alte hiperfenilalanilernii

I, 2 BB,
I 5
S ] 50
I 173
I 114
I 7

I G2

—— 51

—— 50

— 44

_— 30

. 33

- 77

- 26

. 70

m g

7

BB

]

5

I 4

1 4

I3

)3

1

| 1

| 1
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Judetul Dambovita - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

848

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Hipertensiunea pulmonara primara 444
Purpura trombopenica idiopatica I /00
Sclerpza sistemica progresiva I 53
Bolile neuronului motor I 157
Miastenia gravis I 167
Distrofia musculars I 139
Fibroza chistica cu alte manifestari = 32
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare = 77
Anermia aplazica constitutionala = 40
Fibroza chistica, nespecificata i 36
Sindromul Guillain-Barre M 28
Alte forme de scleroza sistemica | 23
Atrofia optica = 22
Scleroza tuberpasa B 20
Osteogeneza imperfecta | 19
Sindromul CR{E)ST B 15
Scleroza sistemica, nespecificata B 15
Alte imuno-deficiente combinate m 14
Alte sfingolipidoze 1 9
Fibroza chistica cu manifestari intestinale J 8
Anomalii ale sistemului complementar 1 8
Alte imunodeficiente specificate | 4
Fenilcetonuria clasica | 2
Boala deporzitarii glicogenului | 2
Alte hiperfenilalanilemii | 1
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Judetul Dolj - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza S 2410
Purpura trombopenica idiopatica EEEEE—————— 1105
Miastenia gravis s 300
Scleroza sisternica progresiva BN 275
Mucopolizaharidoza, tip || = 28
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare = 185
Bolile neuronulul motor = 114
Distrofia musculara ™ 106
Hipertensiunea pulmonara primara = 90
Scleroza sistemica, nespecificata m g7
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare =B 79
Alte forme de scleroza sistemica B 72
Sindromul Guillain-Barre W &7
Atrofia optica ® 66
Alte imuno-deficiente combinate B 60
Fibroza chistica, nespecificata B 58
Anemia aplazica constitutionala ® 50
Alte sfingolipidoze 1 41
Boala depozitarii glicogenului § 37
Sindromul CR{E)ST | 34
Osteogeneza imperfecta |
Fibroza chistica cu alte manifestari |
Scleroza tuberoasa |
Fibroza chistica cu manifestari intestinale | 5
Alte imunodeficiente specificate | 5
Anomalii ale sistemului complementar | 3
Mucopalizaharidoze, tipl | 2
Alte hiperfenilalanilemmii | 1



Judetul Galati - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017
Hipertensiunea pulmonara primara IS S84

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza EEEEEEEEEEEE—————— 452
Purpura trombopenica idiopatica SEE——— 350

Atrofia optica

Miastenia gravis

Distrofia musculara

Sderoza sistemica progresiva

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica, nespecificata

Sindromul Guillain-Barre

Alte imunodeficiente specificate

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte forme de scleroza sistemica

Fibroza chistica cu alte manifestari
Scleroza tuberoasa

Fenilcetonuria clasica

Sindromul CR{E)ST

Boala depozitarii glicogenului

Alte imuno-deficiente combinate
Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anemia aplazica constitutionala

Alte sfingolipidoze

Scleroza sistemica, nespecificata

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore..

Tulburari in metabolismul tirozinei

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...
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Judetul Gorj - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza T 505
Atrofia optica I 70
Purpura trombopenica idiopatica IEET——— 307
Hipertensiunea pulmonara primara I 266
Miastenia gravis T 152

Distrofia musculara

Mucopolizaharidoza, tip 1

Scleroza sistemica progresiva

Bolile neuronului motor

Sindromul Guillain-Barre

Fibroza chistica cu alte manifestari
Sclercza sistemica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Fibroza chistica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistermica

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Anermia aplazica constitutionala

Alte imuno-deficiente combinate
Sindromul CR{E)ST

Osteogeneza imperfecta

Fenilcetonuria clasica

Scleroza tuberoasa

Alte sfingolipidoze

Mucopolizaharidoze, tip |

Scleroza sistemica datorita unul medicament sau...

Anomalii ale sistemului complementar
Alte hiperfenilalanilernii
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Judetul Giurgiu - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Miastenia gravis

Scleroza sisternica progresiva

Distrofia musculara

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Hipertensiunea pulmonara primara
Mucopolizaharidoze, tip |

Fibroza chistica cu alte manifestari
Anemia aplazica constitutionala

Alte forme de scleroza sistemica

Atrofia optica

Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica, nespecificata

Scleroza sistemica, nespecificata
Sindromul CR{E)ST

Alte sfingolipidoze

Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Fenilcetonuria clasica

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte imuno-deficiente combinate

Imunodeficienta asociata cu alte anamalii majore...

Boala depozitarii glicogenului
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica
Alte imunodeficiente specificate
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Judetul Harghita - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Atrofia optica

Purpura trombopenica idiopatica
Miastenia gravis

Hipertensiunea pulmonara primara
Scleroza sistemica progresiva

Distrofia musculara

Bolile neuronului motor

Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul CR{E)ST

Anomalii ale sistemului complementar
Anermnia aplazica constitutionala

Scleroza tuberoasa

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza sistemica, nespecificata

Fibroza chistica, nespecificata
Fenikcetonuria clasica

Alte imunodeficiente specificate
Tulburari in metabolismul tirozinei
Mucopolizaharidoze, tip |

Fibroza chistica cu alte manifestari

Boala depozitarii glicogenului

Alte sfingolipidoze
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Judetul Hunedoara - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza T 513
Hipertensiunea pulmonara primara  SEeeses—— 436
Purpura trombopenica idiopatica ——— 350
Miastenia gravis |—— 15
Atrofia optica _ 194
Bolile neuronului motor e 98
Sderoza sistemica progresiva EEEE 85
Distrofia musculara R 78
Anemia aplatica constitutionala - 63
Alte forme de scleroza sistemica mm 55
Sindromul Guillain-Barre mm 47
Osteogenera imperfecta m 28
Fibroza chistica, nespecificata ® 19
Scleroza sistemica, nespecificata E 17
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare ® 17
Scleroza tuberoasa 0 12
Sindromul CRE)ST § 11
Fibroza chistica cu alte manifestari 1 10
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare ) 9
Fenilcetonuria clasica | 6
Fibroza chistica cu manifestari intestinale I 5
Alte imunodeficiente specificate | a4
Anomalii ale sistemului complementar | 2
Alte sfingolipidoze
Alte imunc-deficiente combinate
Alte hiperfenilalanilemii
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...
Boala depozitarii glicoge nului

el e L T ¥ |
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Judetul lalomita - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017
Atrofia optica I 0.4
Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza  |EEE—————— 759
Purpura trombopenica idiopatica I 144
Miastenia gravis S 127
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare | 117
Scleroza sistemica progresiva | 93
Distrofia musculara Bl 65
Hipertensiunea pulmonara primara [l 59
Bolile neuronului motor M 58
Boala depozitarii glicogenuluyi == 47
Fibroza chistica cu alte manifestari == 41
Alte imuno-deficiente combinate | 37
Osteogeneza imperfecta B 18

Anemia aplazica constitutionala 8 15
Alte forme de scleroza sistemica 0 15
Scleroza sistemica, nespecificata 8 12
Sindromul Guillain-Barre 1§ 11
Fibroza chistica, nespecificata 1 11
Alte sfingolipidoze 1 10
Fenilcetonuria clasica 1 9
Scleroza tuberoasa 1 7
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare | 4
Fibroza chistica cu manifestari intestinale | 3
Alte imunodeficiente specificate | 3
Sindromul CR(E)ST | 2
Anomalii ale sistemului complementar | 2
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau... | 1
Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore... | 1




Judetul lasi - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Alte imunodeficiente specificate
Fibroza chistica, nespecificata
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Atrofia optica
Hipertensiunea pulmonara primara
Purpura trombopenica idiopatica
Distrofia musculara
Miastenia gravis
Scleroza sistemica progresiva
Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul Guillain-Barre
Bolile neuronului motor

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...
Scleroza tuberoasa
Anemia aplazica constitutionala
Osteogeneza imperfecta
Alte imuno-deficiente combinate
Alte sfingolipidoze
Sindromul CR{E)ST
Scleroza sistemica, nespecificata
Fibroza chistica cu alte manifestari
Fenilcetonuria clasica
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anomalii ale sistemului complementar
Mucopolizaharidoze, tip |
Mucopolizaharidoza, tip Il
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte hiperfenilalanilemii
Tulburari in metabolismul tirozine

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...

Boala depozitarii glicogenulul
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Judetul lifov - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Hipertensiunea pulmonara primara
Miastenia gravis

Sderoza sistemica progresiva

Fibroza chistica cu alte manifestari
Distrofia musculara

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Baolile neuronului motor

Alte imuno-deficiente combinate

Atrofia optica

Scleroza tuberoasa

Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Alte sfingolipidoze

Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte forme de scleroza sistemica

Boala depozitarii glicogenului

Sindromul CR{E)ST

Scleroza sistemica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Mucopolizaharidoze, tip |

Anemia aplazica constitutionala
Fenilcetonuria clasica

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majare... |

Alte imunodeficiente specificate
Alte hiperfenilalanilemnii
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Judetul Maramures - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica 730
Distrofia musculara e 179
Scleroza sisternica progresiva s 173
Miastenia gravis msm 109
Anemia aplazica constitutionala = 104
Bolile neuronului motor |l 95
Hipertensiunea pulmonara primara == 86
Fenilcetonuria clasica mm 35
Sindromul Guillain-Barre = g7
Alte forme de scleroza sistemica == 77
Atrofia optica = 37
Osteogeneza imperfecta m 28
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare 8 22
Fibroza chistica, nespecificata 1 16
Boala depozitarii glicogenului 1 15
Sindromul CR{E)ST 1§ 14
|
i
]
|
I

1202

Srleroza tuberoasa 14
Fibroza chistica cu alte manifestari 12
Alte sfingolipidoze 11
Scleroza sistemica, nespecificata 10
Alte imunodeficiente specificate |
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica :l
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare |
Anomalii ale sistemului complementar |
Mucopolizaharidoza, tip Il
Alte imuno-deficiente combinate
Alte hiperfenilalanilemii
Mucopolizaharidoze, tip |
Scleroza sistemica datorita unui medicament sau... |

]
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Judetul Mehedinti - Numarul pacientilor
cu boli rare externati in perioada 2008-
2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Miastenia gravis

Distrofia musculara

Scleroza sistemica progresiva

Atrofia optica

Baolile neuronului motor

Osteogeneza imperfecta

Scleroza sistemica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul Guillain-Barre

Sindromul CR{E)ST

Scleroza tuberoasa

Anemia aplazica constitutionala
Fenilcetonuria clasica

Alte imuno-deficiente combinate
Tulburari in metabolismul tirozinei
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Anomalii ale sistemului complementar
Alte hiperfenilalanilemii
Mucopoiizaharidoze, tip |

Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Boala depozitarii glicogenului
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Judetul Mures - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza SEEEEEEEEEEEEEESEESS— 510
Hipertensiunea pulmonara primara _ 398
Purpura trombopenica idiopatica N 176
Sclerora sistermnica progresiva I 533
Miastenia gravis IEEEEEES—— (]
Bolile neuronului motor EE———— 140
Distrofia musculara I 109
Atrofia optica | 94
Alte forme de scleroza sistemica R 62
Sindromul Guillain-Barre BN 53
Mucopolizaharidoza, tip Il - 47
Fibroza chistica, nespecificata Bl 37
Osteogeneza imperfecta Bl 29
Anemia aplazica constitutionala = 23
Fenilcetonuria clasica | 19
sindromul CRIE)ST = 17
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare 1 10

Lo

Scleroza sistemica, nespecificata |
Fibroza chistica cu alte manifestari |
Alte sfingolipidoze |
Mucopolizaharidoze, tip1 |
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare |
Anomalii ale sistemului complementar |
Alte imunodefidente specificate |
Scleroza tuberoasa
Alte hiperfenilalanilemii
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Judetul Neamt - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Atrofia optica

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Sderoza sistemica progresiva

Fibroza chistica, nespecificata

Miastenia gravis

Balile neuronului motor

Alte imunodeficiente specificate

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Alte forme de scleroza sistemica

Distrofia musculara

Anomalii ale sistemului complementar
Sindrormul Guillain-Barre

Scleroza sistemica, nespecificata

Alte sfingolipidoze

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu alte manifestari
Fenilcetonuria clasica

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...

Sindromul CR{E)ST

Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Anemia aplazica constitutionala

Scleroza sisternica datorita unui medicament sau... |

Mucopolizaharidoze, tip |
Boala depozitarii glicogenului
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Judetul Olt - Numarul pacientilor cu boli
rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Miastenia gravis

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Distrofia musculara

Hipertensiunea pulmonara primara

Bolile neuronului motor

Scleroza sistemica progresiva

Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Atrofia optica

Fibroza chistica, nespecificata

Scleroza sistemica, nespecificata

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Fibroza chistica cu alte manifestari

Alte forme de scleroza sistemica

Alte sfingolipidoze

Fenilcetonuria clasica

Sindromul CR{E)ST

Mucopolizaharidoza, tip Il

Anemia aplazica constitutionala

Alte imuno-deficiente combinate
Tulburari in metabolismul tirozinei
Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte imunodeficiente specificate

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau... |

Anomalii ale sistemului complementar
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Judetul Prahova - Numarul pacientilor cu

boli rare externati in

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Scleroza sistemica progresiva

Miastenia gravis

Hipertensiunea pulmonara primara
Distrafia musculara

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Bolile neuronului motor

Sindromul Guillain-Barre

Fibroza chistica cu alte manifestari
Osteogeneza imperfecta

Alte imuno-deficiente combinate

Alte forme de scleroza sistemica

Anemia aplazica constitutionala

Scleroza sistemnica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Fibroza chistica, nespecificata

Sindromul CR{E)ST

Alte sfingolipidoze

Scleroza tuberoasa

Atrofia optica

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Mucopolizaharidoze, tip |

Alte imunodeficiente specificate
Fenilcetonuria clasica

Boala depozitarii glicogenului

Anomalii ale sistemului complementar
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau...

Alte hiperfenilalanilemnii

perioada 2008-2017
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Judetul Salaj - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Distrofia musculara

Bolile neuronului motor

Miastenia gravis

Alte forme de scleroza sistemica

Scleroza sisternica progresiva
Fenilcetonuria clasica

Sindromul Guillain-Barre

Atrofia optica

Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu alte manifestari
Sindromul CR{E)ST

Scleroza sistemica, nespecificata

Anermia aplazica constitutionala

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte sfingolipidoze

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...

Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Fibroza chistica, nespecificata

Alte hiperfenilalanilemii
Mucopolizaharidoze, tip |

Alte imunodeficiente specificate
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Judetul Satu-Mare - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Miastenia gravis

Atrofia optica

Distrofia musculara

Hipertensiunea pulmonara primara
Sindromul Guillain-Barre

Sclerora sisternica progresiva

Fibroza chistica cu alte manifestari

Bolile neuronului motor

Osteogeneza imperfecta

Alte forme de scleroza sistemica

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica, nespecificata

Alte sfingolipidoze

Sindromul CR{E)ST

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Fenilce tonuria clasica

Boala depozitarii glicogenului

Scleroza sistemica, nespecificata

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte imunodeficiente specificate

Scleroza tuberoasa

Anomalii ale sistemului complementar
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica
Mucopolizaharidoze, tip |
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Judetul Sibiu - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Purpura trombopenica idiopatica

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Hipertensiunea pulmonara primara
Atrofia optica

Distrofia musculara

Miastenia gravis

Scleroza sistemica progresiva

Balile neuronului motor

Sindromul Guillain-Barre

Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistemica

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Fibroza chistica cu alte manifestari
Scleroza sistemica, nespecificata
Sindromul CR{E)ST

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Anemia aplazica constitutionala

Scleroza tuberoasa

Fibroza chistica cu manifestarl intestinale
Alte sfingolipidoze

Alte imuno-deficiente combinate
Anomalii ale sistemului complementar
Fenllcetonuria clasica

Scleroza sisternica datorita unui medicament sau...
Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majare...

Alte imunodeficiente specificate
Alte hiperfenilalanilernii
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Judetul Suceava - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Scleroza sisternica progresiva

Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Miastenia gravis

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica, nespecificata
Fenilcetonuria clasica

Distrofia musculara

Anemia aplazica constitutionala

Atrofia optica

Alte forme de scleroza sistemica
Sindromul Guillain-Barre

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Alte imunodeficiente specificate
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica
Scleroza sistemica, nespecificata
Sindromul CR{E)ST

Fibroza chistica cu alte manifestari

Alte imuno-deficiente combinate
Anomalii ale sistemului complementar
Alte sfingolipidoze

Scleroza tuberoasa

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Boala depozitarii glicogenulul
Osteogenea imperfecta

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Tulburari in metabolismul tirozinei

Alte hiperfenilalanilemii
Mucopolizaharidoza, tip Il

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore... |
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Judetul Teleorman - Numarul pacientilor
cu boli rare externatiin perioada 2008-
2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza T ()}
Scleroza sistemica progresiva  IEEEEENSS————— 4
Purpura trombopenica idiopatica M 53
Hipertensiunea pulmonara primara I 164
Miastenia gravis | 151
Distrofia musculara |—— 109
Alte imuno-deficiente combinate I GG
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare | 51
Atrofia optica - 41
Bolile neuronului motor Wl 36
Sindromul Guillain-Barre = 30
Fibroza chistica cu alte manifestari Bl 30
Scleroza sistemica, nespecificata m 19
Alte forme de scleroza sistemica B 14
sindromul CR{E)ST B 11
Scleroza tuberoasa B 11
Osteogeneza imperfecta #
Fibroza chistica, nespecificata
1
[ |
]
|
|
|

-

Mucopolizaharidoza, tip Il

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Alte sfingolipidoze

Fibroza chistica cu manifestari intestinale

Anemia aplazica constitutionala

Boala depozitarii glicogenului

Tulburari in metabolismul tirozinei

e R - TR . T S

Scleroza sistemica datorita unui medicament sau.... |
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Judetul Timis - Numarul pacientilor cu

boli rare externati in

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Purpura trombopenica idiopatica
Hipertensiunea pulmonara primara
Distrofia musculara

Miastenia gravis

Atrofia optica

Fibroza chistica, nespecificata

Fenilce tonuria clasica

Scleroza sistemica progresiva

Alte hiperfenilalanilemii

Bolile neuronului motor

Osteogeneza imperfecta

Alte sfingolipidoze

Mucopolizaharidoza, tip Il

Sindromul Guillain-Barre

Alte imunodeficiente specificate

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Anemia aplazica constitutionala

Fibroza chistica cu alte manifestari
Scleroza sisternica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistemica

Scleroza tuberoasa
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Sindromul CR{E)ST
Boala depozitarii glicogenului
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Mucopolizaharidoze, tip |
Anomalii ale sistemului complementar

Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore....

Alte imuno-deficiente combinate

perioada 2008-2017
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Judetul Tulcea - Numarul pacientilor cu

boli rare externati in

Purpura trombopenica idiopatica
Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Miastenia gravis
Scleroza sistemica progresiva
Hipertensiunea pulmonara primara
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Baolile neuronului motor
Distrofia musculara
Atrofia optica
Sindromul Guillain-Barre
Alte forme de scleroza sistemica
Fibroza chistica, nespecificata
Anemia aplazica constitutionala
Mucopolizaharidoza, tip 1l
Alte imuno-deficiente combinate
Osteogeneza imperfecta
Fibroza chistica cu alte manifestari
Sindromul CR{E)ST
Scleroza tuberoasa
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Fenilcetonuria clasica
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza sistemica, nespecificata
Alte sfingolipidoze

Anomalii ale sistemului complementar

perioada 2008-2017
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Judetul Valcea - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza
Hipertensiunea pulmonara primara
Atrofia optica

Purpura trombopenica idiopatica
Miastenia gravis

Scleroza sistemica progresiva

Distrofia musculara

Sindromul Guillain-Barre

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Anemnia aplazica constitutionala

Alte imuno-deficiente combinate

Fibroza chistica, nespecificata

Fibroza chistica cu alte manifestari
Scleroza tubercasa

Osteogeneza imperfecta

Sindromul CR{E)ST

Scleroza sistemica, nespecificata

Alte forme de scleroza sistemica

Boala depozitarii glicogenului

Alte hiperfenilalanilemii

Fenilcetonuria clasica

Alte sfingolipidoze

Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Alte imunodeficiente specificate
Carentaereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Anomalii ale sistemului complementar
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Judetul Vaslui - Numarul pacientilor cu
boli rare externati in perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza I 1629
Alte imunodeficente specificate T 763
Distrofia musculara 169
Purpura trombopenica idiopatica E 148
Miastenia gravis - 137
Atrofia optica M 130
Fibroza chistica, nespecificata mm 117
Hipertensiunea pulmonara primara == 108
Sderoza sistemica progresiva B 87
Bolile neuronului motor = 52
Sindromul Guillain-Barre = 50
Alte forme de scleroza sistemica ® 47
Fenilcetonuria clasica B 36
Scleroza sistemica, nespecificata i 25

Anemia aplazica constitutionala 1 25
Alte imuno-deficiente combinate § 19
Ostepgeneza imperfecta | 18
Fibroza chistica cu manifestari pulmonare 1 15
sindromul CR{E)ST | 10
Fibroza chistica cu alte manifestari | 8
Imunodeficienta asociata cu alte anomalii majore...| 7
Alte sfingolipidoze | 7
Scleroza tuberoasa | 5
Mucopolizaharidoze, tip| | 5
Fibroza chistica cu manifestari intestinale | 4
Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare 3
Amiloidoza heredofamiliala neuropatica | 3
Alte hiperfenilalanilernii | 1

66



Judetul Vrancea - Numarul pacientilor cu

boli rare externati in

perioada 2008-2017

Alte boli pulmonare interstitiale cu fibroza T 55 7
Purpura trombopenica idiopatica I 1G5
Hipertensiunea pulmonara primara | EEEEEEEE—— 73
Miastenia gravis I 124

Distrofia musculara

Scleroza sistemica progresiva

Sindromul Guillain-Barre

Fibroza chistica, nespecificata

Bolile neuronului motor

Fibroza chistica cu manifestari pulmonare
Atrofia optica

Alte sfingolipidoze

Alte forme de scleroza sistemica
Osteogeneza imperfecta

Fibroza chistica cu alte manifestari

Alte imunodeficiente specificate

Carenta ereditara prin lipsa altor factori de coagulare
Scleroza sistemica, nespecificata
Fenilcetonuria clasica

Anemia aplazica constitutionala
Anaomalii ale sistermului complementar
Alte hiperfenilalanilemii

Sindromul CR{E)ST

Scleroza tuberoasa
Fibroza chistica cu manifestari intestinale
Boala depozitarii glicogenului
Alte imuno-deficiente combinate
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