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CONTEXT EUROPEAN - PROIECTUL

EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development
OBIECTIVE PRINCIPALE:

« FORMULAREA unui set de recomandari pentru elaborarea unui PLAN NATIONAL
sau STRATEGIE pentru bolile rare la nivelul fiecarui stat membru

« Elaborarea unor indicatori pentru monitorizarea planurilor / strategiilor
nationale adoptate si implementate

 Analizarea recomandarilor cu partile interesate

« Diseminarea recomandarilor EUROPLAN

[ 2008 - 2011 }

Council Recommendation of 8 June 2009
on an action in the field of rare diseases (2009/C 151/02)




CONTEXT EUROPEAN - PROIECTUL

EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development

EU Joint Action

ADOPTAREA si PROMOVAREA UNOR
IMPLEMENTAREA MASURI' DE INGRIJIRE
PNBR INTEGRATA
{ 2012 - 2015 } { 2015 -2018 ]

Council Recommendation of 8 June 2009
on an action in the field of rare diseases (2009/C 151/02)



CRONOLOGIA EVENIMENTELOR - PNBR

PARTENERIATUL MS cu ANBRaRo.
”BR sunt recunoscute ca o
prioritate a sistemului medical de
CONFERINTA EUROPLAN
Bucuresti
ELABORAREA PNBR pe baza
analizei situatiei reale a BR

CONFERINTA EUROPLAN
Bucuresti
FINALIZAREA PNBR si
adoptarea lui

INCLUDEREA PNBR in Strategia
Nationala de sanatate 2014-2020 a
MS. ”Sanatate pentru prosperitate”
HG nr.1028/2014

i\“‘f 6 - 7 decembrie 2018

CONFERINTA EUROPLAN
Bucuresti

- Includerea masurilor de ingrijire
integrata in PNBR si implementarea
lor.

- Transpunerea expertizei ERN in
politica nationala de sanatate
pentru BR

X

CONFERINTA EUROPLAN
ZALAU
Analiza stadiului de
implementare a PNBR
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| OBIECTIVE PRIORITARE ale PNBR

DEZVOLTAREA CADRULUI INSTITUTIONAL

- Infiintarea Comitetului National pentru BR
» Desemnarea CENTRELOR de EXPERTIZA pentru BR
| * Crearea REGISTRULUI NATIONAL pentru BR

DEZVOLTAREA SERVICIILOR PENTRU
(02 DIAGOSTICAREA, TRATAMENTUL,

REABILITAREA SI PROFILAXIA BR
’ PLANUL NATIONAL PENTRU BOLILE

* [mbunatatjrea accesului la un diagnostic corect sj N
b : ’ RARE - ROMANIA

« Intensificarea eforturilor in favoarea medicamentelor 2010 -2014
orfane

03 IMBUNATATIREA ACCESULUI LA
INFORMARE PRIVIND BR

* Promovarea Planului Natjonal de Boli Rare in randul
autoritatilor, specialistilor sj pacientjlor
» [mbunatatjrea accesului la informatji generale cu
privire la bolile rare
» Sensibilizarea publicului larg

04" DEZVOLTAREA RESURSELOR UMANE

* Programe de instruire pentru specialistii din diverse
domenii privind abordarea bolilor rare

» Asigurarea de personal specializat angajat ih sistemul
de asistenta’a persoanelor cu boli rare



| OBIECTIVE PRIORITARE ale PNBR

STIMULAREA CERCETARII IN DOMENIUL BR

0 » [mbunatatjrea capacitatji de accesare de
proiecte de cercetare a bolilor rare,
parteneriate internatjonale

» Stimularea cercetarii stiintjfice a bolilor rare
in Romahnia
CRESTEREA ROLULUI ORGANIZATIILOR
06" DE PACIENTI

« Sprijinirea dezvoltarii organizatjilor de pacientj, PLANUL NATlONAL PENTRU BOLILE
asigurarea sustenabilitatji organizatjilor de pacientj ) A

» Asigurarea reprezentarii organizatjilor de pacientj in RARE ROMANIA
forurile decizionale la nivelul institutjilor publice 2010 -2014
(natjonal sj local)

PNBR
- A avut in vedere directjile Comisiei
Europene privind politicile natjonale

pentru abordarea bolilor rare.

- A fost ELABORAT in cadrul unui PROCES
PARTICIPATIV ACTIV




EVALUAREA'GRADULUI DE'REALIZARE A
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OBIECTIV'/

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE
Obiectiv 1 Obiectiv 1
Obiectiv 1 Obiectiv 1
COMITETUL REGISTRU
NATIONAL CENTRE DE NATIONAL PARTICIPAREA la
PENTRU BOLILE EXPERTIZA PENTRU BOLILE RETELELE
RARE PENTRU BOLILE RARE EUROPENE de
RARE. REFERINTA.
Obiectiv 1 Obiectiv 1
Obiectiv 1
RETEAUA Cadru legislativ B ENTARES
NATIONALA DE pentru RETELEI
GENETICA MANAGERUL de TN RE A GRS
MEDICALA pentru BR

CAZ pentru BR
(INNOVCARE)




COMITETUL NATIONAL PENTRUBOLILE RARE
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Structura Informare Comunicare Contacte Cautare

Strategia Mationala de Sanatate
2014-2020

Raport de activitate
Academia de Stiinte Medicale

Pachetul general de servicii medicale
gi tichetele pentru sinitate

Asistenta medicald de urgenia M
Legislatie B
Autorizatii b
Nutriie B
Materiale in contact cu alimentul, din p|
China si Hong Kong

Control In séndtate publicd b
Domeniul  Farmaceutic  si  al |
Dispozitivelor Medicale

Medicamente B
Sezonul de gripa B
Programe M

Unitatea de  management  a |
proiectelor Bancii Mondiale

Contrelul tutunului B

Unitatea de  implementare  sip|
coordonare programe

Libera Circulatie B
Ghiduri clinice

Sinteza privind bugetul Ministerului
Sanatti

Informatii da interes public M
Alerta Sanatate Publica Ebola
Patrimoniu B

wiww fonduri-ue.ro

Comisille Consuliative ale Ministerului
Sanatatii

@ Structura > Comitetul Natonal pentru Bolile Rare

v

Compenenta Comitetului Natjional pentru Bolile Rare

Pregedinte
Prof. Dr. Maria Puiu — Societatea Romana de Geneticd Medicala
Vicepregedinte
Prof. Univ. Dr. Emilia Severin — Universitatea de Medicina si Farmacie ,Carol Davila™ Bucuregti
Secretar
Dorica Dan — Alianta Nationala pentru Boli Rare Romania
Membrii

Dr. Costin lliutd — Ministerul Sanatatii

Irina Gresaru — Ministerul Sanatatii

Dr. Oana Ingrid Mocanu — Casa Nationala de Asiguréri de Sanatate

Daniel Andrei — Alianta Nationald pentru Boli Rare Roménia

Conf. Univ. Dr. Dumitru Moldevan — Universitatea de Medicina i Farmacie Tirgu Mureg

Conf. Univ. Dr. Dana Craiu — Universitatea de Medicina si Farmacie ,Carol Davila® Bucuresti
Conf. Univ. Dr. Corin Badiu — Universitatea de Medicina si Farmacie ,Carol Davila” Bucuregti
Prof.Univ. Dr. Anca Lupu — Universitatea de Medicina si Farmacie ,Carol Davila® Bucuresti

Prof. Dr. Ovidiu Bajenaru — Universitatea de Medicind si Farmacie ,Carol Davila" Bucuregti

10.  Prof. Univ. Dr. Marius Bembea — Facultatea de Medicina si Farmacie, Universitatea din Oradea
11. Prof. Univ. Dr. Mihai Gafencu — Universitatea de Medicina si Farmacie ,Victor Babes”, Timigoara
12.  Sef Lucr. Dr. Camelia Al-Khzouz - Universitatea de Medicina si Farmacie * luliu Hatieganu " - Cluj
13. Conf. Dr. Cristina Rusu - Universitatea de Medicina i Farmacie ,Grigore T. Popa” lagi

14. Conf. Univ. Dr. Vlad Gorduza — Universitatea de Medicina i Farmacie ,Grigore T. Popa® lag

15. Nicolae Fotin — Agentia Nationala a Medicamentelor si Dispozitivelor Medicale

16. Dr. Ligia Marincas — Directia de Sanatate Publicd Zalau

17. Dr. Vasilica Plaiasu - IOMC Bucuresti

O@NS O SN

Inapoi

Napoca

Comitetul National

pentru Bolile Rare

Ordinul Ministrului
Sanatatii nr.
1215/ 2013

CNBR este un organism
stiintific interdisciplinar
format din experti in domeniul
bolilor rare, fara personalitate
juridica, cu rol consultativ
pentru Ministerul Sanatatii.




PLANUL NATIONAL PENTRUTBOLI RARE

PLANUL NATIONAL / STRATEGIA NATIONALA pentru BOLI RARE

P
MS a adoptat PNBR la sfarsitul anului 2013
PNBR este inclus in Strategia Nationala de Sanatate Publica, perioada

2014-2020, prin HG nr.1028/2014. BOLILE RARE, o PRIORITATE pentru
SANATATEA PUBLICA!!

| de actiuni pe perioada 2014-2020 pentry implementarea Strategiei nationale
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Charlotte Rodwell, Ségoléne Aymé - Rare disease policies to improve care for patients in Europe ¢,
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Fig. 1. Evolution of rare disease policy in Europe (December 2014) [4].
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'ROMANIA pe HARTA BOLILOR RARE in
EUROPA  y e

9]
a NP/NS without a clear end
date and which can therefore
be considered on going and
active

Status of National
Plans/Strategies

[ Countiies which have adopted
a time-bound NP/NS, where o
NP/NS is still in date (as of
end of 2016)

B Countries which have adopted
a time-bound NP/NS which has
expired and not yet been
renewed

[l Countries which had not
adopted a NP/NS as of the end
of 2016
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INFIINTAREA RETELEI'DE GENETICA MEDICALA

Ordinul MS 1358/2014 privind organizarea si functionarea serviciilor de genetica

medicala

Cunoscut fiind ca bolile genetice, prin frecventa sj consecintele asupra starii de
sahatate a populatjei, constituie o problema majora de sanatate publica, Ministrul

Sanatatji emite urmatorul ordin...

Ministerul Sanatatii - MS
Ordinul nr. 1358/2014 privind infiintarea retelei de genetica medicala
in vigoare de la 20.11.2014

Vazand Referatul de aprobare nr. NB 9.789/2014 al Directiei generale de asistenta medicala si
sanatate publicd si Directiei management si structuri unitati sanitare din cadrul Ministerului
Sanatatii,

avand in vedere propunerile formulate de catre Comisia de genetica medicala, cu privire la
asistenta medicala specifica pacientilor cu boli genetice, cuprinse in Adresa inregistrata la
Ministerul Sanatatii cu nr. 23.972/2014,

tinand cont de prevederile art. 2 lit. a) -d) si art. 7 alin. (4) din Hotararea Guvernului nr. 144/2010
privind organizarea si functionarea Ministerului Sanatatii, cu modificarile si completarile ulterioare,

2 in temeiul prevederilor art. 5 si 6 din Legea nr. 95/2006 privind reforma in domeniul sanatatii, cu
modificarile si completarile ulterioare,

ministrul sanatatii emite urmatorul ordin:

1.

Serviciile de Genetica
Medicala se organizeaza
trei tipuri de unitat;j:

Centre Regionale de

Genetica Medicala

(CRGM),

2. Cabinete de Genetica

Medicala (CGM),

3. la nivel judetean

Laboratoare de
Genetica Medicala
(LGM).



CENTRE DE EXPERTIZA PENTRU/BOLI RARE
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7. ORDIN nr. 540 din 28 aprilie 2016 privind organizarea, functionarea si w
metodologia de certificare a centrelor de expertiza pentru boli rare EMITENT:
MINISTERUL SANATATII PUBLICAT IN: MONITORUL OFICIAL nr. 331 din 29
aprilie 2016

Vizand referatul de aprobare nr. a.c.p. 4.159/2016 al direcfiel generale de asisten{i medicald si

sindtate publici din cadrul ministerului sinAtatii,{indnd cont de prevederile art. 2 lit. a)-d) si art.
7 alin. (4) din hotirirea guvernului nr. 144/2010 privind organizarea §i functionarea ministerului
sdnAtatii, cu modificdrile gi completéirile ulterioare,in temeiul prevederilor art. 5, 6, 919 si 920 din
legea nr. g5/2006 privind reforma in domeniul sdn#tdtii, republicatd, cu modificérile si
completirile ulterioare, i ale art. 12 gi 13 din directiva 2011/24/ue a parlamentului european si a
consiliului din ¢ martie 2011 privind aplicarea drepturilor pacientilor in cadrul asistentei
medicale transfrontaliere,ministrul sinAtaAtii ...




CENTRE DE EXPERTIZA PENTRU BOLI RARE

Procesul de desemnare este finalizat pentru 14 furnizori de servicii
medicale din Romania.

Un centru pilot NoRo pentru RD a fost deschis la Zalau (2011) si
ofera servicii de ingrijire sociala si informatii privind RD. Centrul
NoRo a fost deschis printr-un proiect al Asociatiei Prader Willi,
finantat de granturile Norvegiei (Frambu in calitate de partener)

~

* Centru de zi — interventie individualizata pentru copii
cu boli rare si tulburari din spectrul autist

* Centru rezidential - Grupuri de pacienti cu boli rare si
program adresat tinerilor cu nevoi speciale, pentru
dezvoltarea abilitatilor de viata independenta

* Ambulator de specialitate — neurologie, psihiatrie
pediatrica, genetica;

* Help Line NoRo — Serviciu de informare si consiliere




CENTRE DE EXPERTIZA PENTRU/BOLI RARE

1.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul malformatiiilor, anomalii ale dezvoltarii si dizabilit@tii
intelectuale rare din cadrul Centrului Regional de Genetica Medicald structuri a Spitalului Clinic Mumc1pal
,,Dr. Gavril Curteanu” Oradea;

2.Centrul de expertiza pentru boli rare in 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 structura 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 malformatiiilor/anomaliilor de dezvoltare si

dizabilitatilor intelectuale rare din cadrul Centrului Regional de Genetica Medicala, structura a Spitalului
Clinic de Urgenta pentru Copii Sf.Maria lasi;



CENTRE DE EXPERTIZA PENTRU/BOLI RARE
—'—

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 in domeniul bolilor hepatice pediatrice rare din cadrul
Sectiei Clinice Pediatrie Il, structura a Spitalului Clinic de Urgenta pentru Copii Cluj Napoca;

8.Centrul de expertiza pentru boli rare in domeniul bolilor cardiovasculare rare din cadrul Sectiei
Cardiologie Ill, structura a Institutului de Urgenta pentru Boli Cardiovasculare prof. C.C. Iliescu Bucuresti;

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 Chiricuta” Cluj Napoca.




CENTRE DE EXPERTIZA PENTRU/BOLI RARE




ROMANIA in RETELELE EUROPENE DE REFERINTA

v

 Desemnarea Centrelor de expertiza in BR este principalul pas catre o cerere de
aderare la ERN.

* Romania desfatoara un proces de aprobare a furnizorilor de servicii de sanatate
pentru a participa ca membri sau coordonatori ai unui ERN.

e Tn momentul de fatd, mai multi furnizori de servicii medicale au solicitat
participarea la ERN ca membri cu drepturi depline, dar numai 9 dintre acestia sunt
inclusi in calitate de membri cu drepturi depline.
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Retele

Primele retele europene de referinta (RER) au fost lansate in 2017, incluzand peste 900 de unitati medicale inalt specializate din peste

300 de spitale din 26 de state membre.

Informatiile despre retele sunt prezentate pe scurt intr-o serie de fise informative disponibile Th 23 de limbi oficiale ale UE ::] 5i In

norvegiana.
ERN BOMND Reteaua europeana de referinta privind bolile oscase (fisa informativa »~ ::] — gite)
ERN CRANIO S-Ef,ii i; :;‘rf-peisir;a_ ds?t ;}Terin;a privind anomalille cranio-faciale si tulburarile ORL (fisa
Endo-ERN Reteaua europeana de referinta privind bolile endocrine (fisa informativa L= ::] — 5ite)
ERM EpiCARE Reteaua europeana de referinta privind epilepsia (fisa informativa A ::] — site)
ERKMNet Reteaua europeana de referinta privind afectiunile renale (fisa informativa )i ::] — site)
EBMN-REMD Reteaua europeana de referinta privind afectiunile neurclogice (fisa informativa s ::]— site)
ERNICA Eejceaua_ eul.lrupe._sir?é n:irj1 referinta privind anomaliile mostenite si congenitale (fisa
informativa | <] — site)
EBN LUNG Reteaua europeand de referinta privind afectiunile respiratorii (fisa informativa A=) ] — site)
= P P S - O . TR
ERN PaedCan Reteaua europeana de referinta privind cancerul la copii (hemato-oncologie) (fisa

ERN RARE-LIVER

ERN ReCONNET

ERN RITA

ERN
TRANSPLANT-
CHILD

VASCERN

informativa | ) - site)

Reteaua europeana de referinta privind bolile hepatice (fisa informativa - 2:] — sitg)

Reteaua europeana de referinta privind bolile tesutului conjunctiv si afectiunile musculo-scheletale

(fisa informativa M| ] - site)

Reteaua europeana de referinta privind imunodeficienta, bolile autoinflamatorii si bolile autoimune {fisa

informativa | | - site)

Reteaua europeana de referinta privind transplanturile 1a copii (fisa informativa - Z:I - site)

Reteaua europeana de referinta privind afectiunile multisistemice rare ale sistemului vascular (fisa

informativa | ) - site)
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INNCW Care

INNOVCare Pilot implementation — NoRo Center & Salaj County

“One stop shop” type of service

- NoRois combining therapies, therapeutic education, training,
medical and social services;

Integrated & holistic health and social care

Yt ) 1. Day care centre ra 7 for
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REGISTRUL NATIONAL PENTRU BOLI'RARE

NU exista un registrul national de BR:

Conferinta Fit4RareFit4ALL, Cluj 2017 a dezbatut criteriile necesare realizarii
RNBR si posibile surse de finantare.

Exista registre specifice unei boli rare administrate de clinicieni / asociatii de
pacienti.

National Registry of Haemophilia

National Registry of Hereditary Angioedema
National Registry of Primary Immunodeficiency
National Registry of Infant Diabetes Mellitus
National Registry of Thalassemia

National Registry for Pulmonary Hypertension
National Registry for Hyperparathyroidism
National Registry for Acromegaly

National Registry of Neuromuscular Disorders
Romanian Prader Willi Association has an electronic registry for patients who have
benefited from NoRo services since 2015.




OBIECTIV 2

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE

Obiectiv 2

Obiectiv 2 Obiectiv 2 Obiectiv 2
Suplimentarea numarului sj a ifi . :
fmbunatatjrea et : IntenSIflcar?a Realizarea unei retele de
categoriilor de produse eforturilor in Lo . ;
accesului la un . : screening in bolile rare prin
incluse in contractul cadru favoarea : -
de asigurari de sanatate; medicamentelor .
corect sj rapid I e : - implementarea programelor
) diversificarea dispozitivelor orfane . .
: de screening populatjonal
de asistare
Obiectiv 2
Obiectiv 2 Ameliorarea
Obiectiv 2 accesului la
Dezvoltarea de e tehnicile de
servicii continue seryicii A diagnostic genetic
de tratament si spegializate sj acordarea de

reabilitare sfat genetic:




PROGRAME NATIONALE DE SANATATE PENTRU BOLI

r‘r‘
Programele nationale sunt
un  ansamblu  organizat de

ORDIN nr. 245/31.03.2017
pentru aprobarea Normelor tehnice de realizare a programelor nationale de
sanatate curative pentru anii 2017 si 2018

Vazand Referatul de aprobare nr. D.G. 458 / 31.03.2017 al directorului general al
Casei Nationale de Asigurari de Sanatate,

avand in vedere art. 51 alin. (1) s1 (3) din Legea nr. 95/2006 privind reforma in
domeniul sdnatatii, republicata, cu modificarile si completarile ulterioare, precum si
Hotararea Guvernului nr.155/2017 privind aprobarea programelor nationale de
sandtate pentru anii1 2017 s1 2018,

in temeiul art. 291 alin. (2) din Legea nr. 95/2006, republicatd, cu modificarile si
completarile ulterioare, si art. 17 alin. (5) din Statutul Casei Nationale de Asigurari
de Sanatate, aprobat prin Hotararea Guvernului nr. 972/2006, cu modificarile si
completarile ulterioare,




PROGRAME NATIONALE:DE SANATATE PENTRU BOLI RARE
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De asemenea, Casa Nationald de Asigurdri de Sanatate va derula si finanta 14 programe naticnale de sdnatate
curative, dupa cum urmeaza:

1) Programul national de boli cardiovasculare;

2) Programul national de oncologie;

3) Programul national de tratament al surditdtii prin proteze auditive implantabile (implant cohlear si
proteze auditive)

4) ProgramuL national de diabet zaharat;

6)
7)

ngramuL na;mnal de tratament aL hemofiliei si tal,asem1e1
Prog;ramuL na;mnal de tratament pentru boli rare;

9) ngramuL na;mnal de boli endocrine;

10) Programul national de ortopedie;

11} Programul national de transplant de organe, fesuturi si celule de origine uman;

12) Programul national de supleere a functiei renale la bolnavii cu insuficienta renala cronica;
13) Programul national de terapie intensiva a insuficientei hepatice;

14) Programul national de diagnostic §i tratament cu ajutorul aparaturii de inaltd performanta.

Programele nationale de sanitate curative se finanteaza de la bugetul Fondului national unic de asigurari sociale
de sidndtate, precum si din alte surse, inclusiv din donatii 5i sponserizéri, in conditiile legii.

In implementarea programelor nationale de sindtate in pericada 2015 si 2016 sunt o serie de elemente de
noutate intre care mentionam:

- initierea deruldrii, incepand cu 01.05.2015, a unui Subprogram de radioterapie a bolnavilor cu afectiuni
oncologice, parte integrantd a Programului national de oncologie. Subprogramul va beneficia de alocarea unui
buget distinct, fapt ce va permite o mai mare predictibilitate si adaptare la nevoile reale ale pacientului
oncologic;

- includerea in cadrul Programului national de ortopedie a unui obiectiv nou destinat tratamentului
instabilititilor articulare cronice prin implanturi de fixare, care 53 permita amanarea perioadei de implantare a
unei endoproteze, respectiv a unei endoproteze de revizie;

- cuprinderea in cadrul Programului national de diagnestic §i tratament cu ajuterul aparaturii de inaltd
performantd a unui obiectiv nou destinat tratamentului de stimulare cerebrald profundd la bolnavii cu distonii
generalizate sau distonii focale/segmentare rezistente la terapia cu toxind botulinica.

- reluarea efectudrii procedurilor de fertilizare in vitro i embriotransfer si asigurarea finantrii acestuia
din bugetul Pregramului national de transplant de organe, tesuturi §i celule de erigine umand. Acest subprogram
este destinat cuplurilor afectate de disfunctii ale sistemului reproductiv i care au nevoie de tratamente pentru
a avea copii;

- initierea unor Subprograme pilot destinate depistarii precoce active a cancerului colo-rectal §i a
cancerului de san, dupa aprobarea Planului National de Control al Cancerului.

- vaccindrile cuprinse in calendarul national de vaccinare, precum si a vaccinarii la grupele la risc, vor fi
asigurate exclusiv de catre medicii de familie. Acestd decizie este justificatd de faptul cd vaccinarea prin
campanie scolard prezintd dezavantaje cauzate de lipsa cabinetelor de medicind scolard, dificultdtile in
urmarirea antecedentelor vaccinale ale copiilor, existenta unor copii nescolarizati, existenta, in cadrul aceleasi
clase, a copiilor cu ani de nastere diferiti, repetenti, veniti prin transfer din alte unititi de invatdmant.

http://www.cnas.ro/page/programul-national-de-tratament-pentru-boli-rare.html



SCREENING-ul NEONATAL PENTRU BOLI RARE

A N

Conform politicii nationale de sanatate, este disponibil un program obligatoriu de

screening neonatal pentru doua conditii:

« fenilcetonuria (PKU)

» hipotiroidismul congenital (CHT)

« Scopul vizat este examinarea tuturor nou-nascutiilor din Romania. Screening-ul
este efectuat de 4 centre medicale publice din intreaga tara (Bucuresti, lasi,
Cluj-Napoca si Timisoara). In ultimii ani, s-au facut eforturi prin Programul de
sanatate la nivel local pentru generalizarea si imbunatatirea organizarii
screening-ului neonatal al acestor doua conditii.

« Testele de screening neonatal pentru alte conditii sunt furnizate de clinici
private / laboratoare la cerere, cu cost integral sau pot fi efectuate in cadrul
programelor de cercetare (de exemplu, pierderea auzului, tulburari
metabolice).

« Ministerul Sanatatii intentioneaza sa utilizeze fonduri UE pentru introducerea
screening-ului neonatal pentru alte boli rare pentru care este disponibila o
forma de tratament (spre exemplu, la sfarsitul anului 2016, MS a aprobat
screeningul auditiv universal al nou-nascutilor).




SCREENING-ul NEONATAL PENTRU BOL| RARE

Screening neonatal
pentru
Fenilcetonurie (PKU)

Screening neonatal
pentru
Surditate



TESTAREA GENETICA PENTRUIBOLI RARE

v

Serviciile de testare genetica din Romania furnizate in conformitate cu
politica nationala actuala. Testarea genetica este voluntara si, prin lege, trebuie
obtinut un consimtamant informat inainte ca persoana sa fie supusa oricarei forme
testare genetica.

Testarea este disponibila in cadrul clinicilor si laboratoarelor medicale genetice
publice sau private. Toate laboratoarele medicale din Romania trebuie sa fie
acreditate conform standardelor I1SO 15189.

Deoarece mai mult de 80% dintre bolile rare au o baza genetica, sase centre
genetice nationale (stabilite prin Ordinul MS nr.1358 / 2014) ofera diferite tipuri
de teste genetice:

» Testarea diagnosticului

« Testarea purtatorilor

- Testarea prenatala (teste invazive si neinvazive
« Testarea predictiva si presimptomatica

« Testarea medico-legala




GHIDURI:DE BUNA PRACTICA'PENTRU BOLI RARE

3

- In prezent NU exista GBP pentru bolile rare la nivel national in Romania.

Organizatiile profesionale, organizatiile academice si organizatiile de pacienti
lucreaza pentru a elabora ghiduri nationale. Cu toate acestea, exista o politica
nationala de dezvoltare, adoptare si implementare a GBP in Romania.




MEDICAMENTE ORFANE

Romania a creat un cadru legal pentru programele de utilizare compasionala #

e (Ordinul nr. 962/2006 privind aprobarea aplicarii art.699 alin. (1) din Legea nr.
95/2006 si

* Ordinului nr. 861/2014 privind aprobarea criteriilor si metodologiei de evaluare
a tehnicile medicale, documentatia care trebuie depusa de solicitanti,
mijloacele metodologice utilizate 1in evaluarea includerii, extinderea
indicatiilor, neincluderea sau excluderea de pe lista de denumirii internationale
a medicamentelor eliberate pe baza de prescriptie medicala.

MO pentru boala Gaucher, purpura
2017 trombocitopeniei  imune, distrofia musculara
2018 Duchenne, angioedemul ereditar si mastocitoza au
fost incluse in lista nationala a MO.




MEDICAMENTE ORFANE

DCI cu statut de medicament orfan

An 2014 An 2015 An 2016 An 2017*
1 Stiripentol 1 | Brentuximab vedotin | 1 Ibrutinibum 1| Dartumumab
DCl= 2 | Pasireotidum | 2 Sorafenibum 2 Irfenidonum 2 Eliglustat
B 3 | Clofarabinum | 3 Riociguat 3 | Obinutuzumabum | 3 | Elosulfase alfa
. 4 | Nelarabinum | 4 Macitentanum 4 Velaglucerase
Denumire 5 | Decitabinum | 5 Bedaquilinum 5 Ataluren
o 6 | Trabectedinum | 6 Azacitidinum 6 Pasireotidum
Comuna 7 | Ofatumumab | 7 Lenalidomiide 7 | Carfilzomibum
. o 8 | Dasatinibum | 8 Bosutinibum 8 Nintedanibum
Internatlonala 9 | Nilotinibbum | 9 Olaparibum 9 Incatibant
10| Ruxolitinibum |10 Talidomidum 10 Ponatinib
11| Ambrisentanum 11 Mecasermin
12 Tafamidis 12| Panobinostat
13| Bosentanum 13 Delamanid
14 | Romiplostimum 14| Blinatumomab
15| Sapropterinum 15 Idebenonum
16| Everolimus
17 Plerixafor

*in 2017 cererile depuse sunt in proces de evaluare

sursa: ANMDM -2017




SERVICII'SOCIALE siINTEGRARE SOCIALA

EXISTA o LEGISLATIE SPECIFICA:

Legea 292/2006 - Legea asistentei sociale (boli rare asociate cu dizabilitati) si
Legea 448/2011 - Legea pentru protectia si promovarea persoanelor cu
dizabilitati; Legea 197/2012 privind asigurarea calitatii serviciilor sociale;

ANBRaRO a stabilit contractul de parteneriat nr. 4357 / 27.04.2016 cu
Autoritatea Nationala pentru Persoanele cu Handicap si aceste actiuni specifice
sunt incluse in acest document.

ANBRaRO a implementat proiectul ColaboRARE, a creat un comitet
multidisciplinar / intersectorial pentru BR si a organizat 4 intalniri in 2015-2016
si o conferinta nationala la 29-30 ianuarie 2016 la Bucuresti



SERVICII'SOCIALE siINTEGRARE SOCIALA
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Centrele de resurse pentru BR: servicii sociale "One stop shop" pentru boli rare

Este un centru de resurse pentru bolile rare din Romania, recunoscut ca HCP pentru
a participa la ERN & CoE, parte a unui consortiu national;

Un tip de serviciu unic, conceput special pentru persoanele care traiesc cu o boala
rara, care combina serviciile medicale, sociale si educationale;

Creeaza o punte intre pacienti / familii si diversi profesionisti si servicii implicate
in ingrijirea pacientilor si implica pacientii la nivel local, judetean si national in
serviciile noastre.

http://www.rd-action.eu/wp-content/uploads/2017/10/Romania-Report-06.10.2017.pdf



OBIECTIV'S

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE

Obiectiv 3 Obiectiv 3
Promovarea 3 (A
Planului Natjonal n .

X B o Retele de informare
de Boli Rare in Sensibilizarea privind bolile rare
randul publicului larg
autoritatilor,
specialistilor sj
pacientjlor.

Obiectiv 3 ] L
Imbunatatjrea

accesului la
informatji generale
cu privire la bolile
rare.




SERVICII:DE INFORMARE SI' CONSILIERE HELPLINE

« Exista o linie de asistenta dedicata bolilor rare din Romania.

 Este finantata in mod privat si este disponibila atat pentru pacienti, cat si
pentru profesionisti.

« HelpLine este operat de Asociatia Prader Willi (RPWA) din Romania si face
parte din Reteaua de Linii de Asistenta EURORDIS.

- In primii 2 ani de existenta, HelpLine a fost finantata de Ministerul Muncii.

« HelpLine este coordonata de o persoana care se afla in contact cu o echipa
de voluntari (in principal, medici / geneticieni) din intreaga tara.

Tel Verde (numar gratuit): 080—-080-11-11



CENTRE OFICIALE*DE INFORMARE IN\DOMENIUL

BOLILOR RARE

%:

Tn Romania existd centre oficiale si neoficiale de informare in domeniul bolile rare.
Asociatia Prader Willi din Romania (RPWA) a infiintat Centrul de Informare pentru Boli
Genetice Rare care face parte din serviciile NoRo Center.

Se compune din NoRo HelplLine si www.edubolirare.ro, si 2 reviste, 1 pentru pacienti si
1 pentru profesionisti (Rare people and rare diseases and Romanian Journal for rare
diseases).

W seterwin

e Cu sprijinul specialistilor au fost publicate mai multe ghiduri Oamem RARI
PNt gy g 2 §| Bollle RARE

pentru pacienti, familii si profesionisti pentru ingrijirea
integrata in bolile rare, traseul pacientului cu BR si o harta
pentru serviciile de ingrijire disponibile la nivel national, atat
in format tiparit, cat si online:
* http: // www. participrare.ro/retea-1.
Mai multe informatii sunt disponibile pe site-urile web ale
organizatiilor de pacienti si pe www.edubolirare.ro, o
platforma online pentru informare si instruire in domeniul BR.

Ziua Internationala
Bolilor Rare
nala d



http://www.edubolirare.ro

CENTRE OFICIALE*DE INFORMARE IN\DOMENIUL
BOLILOR RARE

NoRe

Tv@

'I'EI.EVIZIUNEA
MEDICALA

Instrumente educationale initiate de ANBRaRO sunt (www.radionoro.ro), un
radio local online si TV MEDICALA pentru informatii despre bolile rare la nivelul
comunitatii.




ZIUA'BOLILLOR/'RARE

in Romania, Ziua BOLILOR RARE a fost sarbatorita incepand cu anul 2007.
Persoanele care traiesc cu sau sunt afectati de o boala rara, organizatii de
pacienti, politicieni, specialisti din domeniul sanatatii, cercetatori si industrie se
reunesc solidar pentru a creste gradul de constientizare a bolilor rare in fiecare an.

Romania, la fel ca orice alta tara, a folosit un anumit slogan an de an: ;

« Ziua Rare a Bolilor 2014 tema "Ingrijire" si sloganul "Alaturati-va impreuna pentru
o mai buna ingrijire”

« Tema "Ziua Rare a Bolilor 2015" "Viata cu o boala rara” si sloganul "Zi-de-zi, mana
in mana”.

« Tema "Ziua Rare a Bolilor 2016" "Vocea pacientilor” si sloganul "Alaturati-va in
procesul de a auzi vocea bolilor rare”

« Tema Rare Disease Day 2017 "Cu cercetarea, posibilitatile sunt nelimitate”

« Tema Rare Disease Day 2018 ”Arata ca esti rar! Arata ca iti pasa!” :

RARE DISEASE DAY®




OBIECTIV 4

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE

Obiectiv 4 Obiectiv 4

Programe de Obiectiv 4

lnstrylrg p.en.tru Ameliorarea Retele de informare
spec1alls,tn dm” circuitului privind bolile rare
dl\./e.rse domenii informatjei

privind abordarea medicale

bolilor rare

Obiectiv 4

L;I'AT Ei

Asigurarea de personal
specializat angajat in
sistemul de asistenta’a
persoanelor cu boli rare




PROGRAME DE INSTRUIRE:in' domeniul BR

Tn Romania a existat un puternic acord referitor la formare si educatie, considerandu-se .
acestea reprezinta un element esential al sustenabilitatii sistemului de sanatate.

* Bolile rare sunt incluse in prelegeri optionale / facultative pentru studentii medicinisti,
precum si prelegeri postuniversitare de Medicina / Genetica Clinica care sunt organizate
in cadrul centrelor universitare majore.

e Societatea Romana de Genetica Medicala a oferit educatie continua medicilor si altor
specialisti din domeniul sanatatii, organizand cursuri de formare in fiecare an, incepand
cu anul 2007.

* Asociatia Prader Willi din Romania (www.edubolirare.ro) a dezvoltat o platforma pentru
bolile rare, iar cursurile de formare sunt adaptate la nevoile diferitelor activitati
profesionale in domeniul bolilor rare. Cursurile de formare sunt autorizate si acreditate
de catre Ministerul Educatiei si Ministerul Muncii, dar si de Colegiul Medicilor Nationali
atunci cand formarea se adreseaza medicilor.

* Au fost organizate cursuri de formare pentru jurnalistii medicali, parinti si asistenti
personali in cadrul Centrului NORO pentru RD.



OBIECTIV'S

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE

Obiectiv 5

Obiectiv 5
. x4 Qbjegtiv'S Stabilirea prioritatjlor de
mbunZlaL e capa.c1ta“t,n . " cercetare in domeniul
de accesare de proiecte de Stimularea companiilor BR
cercetare a bolilor rare, farmaceutice pentru

parteneriate
internatjonale

investitji in cercetarea
bolilor rare:

‘g

Stimularea
cercetarii
stiintjfice a bolilor
rare in Romania




ERA-Net for Research Programmes on Rare Diseases

e®e < > | m 7‘7 rd-action.eu (] 0o rﬁ 3 |

AS <loglIn Facebook Twitter Wikipedia Yahoo! Newsv Popularv Apple Google Bing Yahoo Adrian Severin <login Apple Bing Googie

25 partners in 17
countries

Fig 6 — E-RARE 3 countries, as per official E-RARE site (http://www.erare.eu/project)




OBIECTIV'6

REALIZATE (INTEGRAL/PARTIAL) si NEREALIZATE

Obiectiv 6
Sprijinirea dezvoltarii
organizatjilor de pacientj,
asigurarea sustenabilitatji
organizatjilor de pacientj

EL L;I'ATEi

Obiectiv 6

Asigurarea reprezentarii
organizatjilor de pacientj in
forurile decizionale la nivelul
institutjilor publice (natjonal
si local)




ALIANTA NATIONALA A ORGANIZATIILOR DE PACIENTI

in Romania organizatii de pacienti vorbesc cu o singurd voce, numita Alianta
Nationala Romana pentru BR (ANBRaRO - infiintata in august 2007).

ANBRaRO este principalul organizator al activitatilor din domeniul RD.

ANBRaRO si alte 120 de organizatii de pacienti (grupuri specifice unei
anumite BR) sunt grupuri de advocacy non-profit. Acestea furnizeaza informatii
si resurse pentru anumite boli rare, insa activitatile si resursele lor tind sa se
concentreze pe sprijinirea comunitatii persoanelor cu boli rare si a dezvoltarii

unui cadru legal adecvat.

« Sustinerea financiara a unor actjuni de promovare,
campanii de informare de interes natjonal, ex: Ziua Bolilor
Rare;

 Colaborarea in organizarea de evenimente natjonale sj
internatjonale;

* Initjerea de parteneriate in proiecte strategice.






https://www.euractiv.com/section/health-consumers/infographic/rare-diseases-in-the-eu/

