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Що таке рідкісні захворювання?

Небезпечні для життя або хронічні захворювання, які вражають невелику кількість 
людей в порівнянні з населенням в цілому та відповідають певним критеріям щодо
їх рідкості

вражають не більше 5 на 10 000 осіб

У Польщі на рідкісні захворювання страждає близько 2,3 – 3 млн осіб

Майже всі генетично обумовлені захворювання є рідкісними захворюваннями, однак
не всі рідкісні захворювання є генетичними захворюваннями

Рідкісні захворювання - це важкі, хронічні, прогресуючі захворювання, часто 
смертельні або невиліковні

У більшості випадків проявляються паралельно з іншими захворюваннями

За оцінками експертів, на 75% з них страждають діти.



Рідкісні захворювання є поширеними і 
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Клінічні дослідження рідкісних 
захворювань в педіатрії
– інтеграція в дії



Інтеграція діяльності
Національний форум, присвячений терапії рідкісних 

захворювань Orphan Rare Disease Poland

Польська Експертна Група ПЕГ

Національний план для рідкісних захворювань

Освітня кампанія «Надія. Вона в наших генах»

EUROPLAN

EURORDIS

Pol –Ped –Net

Перший Міжнародний науковий конгрес, присвячений виключно
спінальній м'язовій атрофії (SMA)



Orphan Rare Disease Poland



Національний форум, 
присвячений терапії 
рідкісних захворювань, 
Orphan

Ініціативи пацієнтів i кампанії,
реалізовані Національним форумом:

Всесвітній День рідкісних захворювань
-www.dzienchorobrzadkich.pl

Надія. Вона в наших генах -
www.nadziejawgenach.pl

Польща для Рідкісних захворювань -
www.polskadlachorobrzadkich.pl

Соціально-освітня кампанія
«Рідкісні захворювання є поширеними і 
важливими»
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http://www.dzienchorobrzadkich.pl/
http://www.nadziejawgenach.pl/
http://www.polskadlachorobrzadkich.pl/


Всесвітній день рідкісних 
захворювань в Польщі

Вперше Всесвітній день рідкісних 
захворювань у Польщі відзначали
29 лютого 2008 року

День, що з'являється в календарі тільки 
один раз на чотири роки було обрано 
навмисно - його унікальність чудово ілюструє 
суть поширеності рідкісних захворювань.

У наступні роки вже стало традицією, що це 
свято припадає на останній день лютого

Святкування цього року проходить під 
гаслом: «Продемонструй свою рідкісність, 
продемонструй свою участь»



Клінічні дослідження рідкісних 
захворювань в педіатрії
– набір



Клінічні дослідження в педіатричній групі населення – це 
участь всієї сім’ї

«Пацієнт» – це й справді «вся сім’я»

Одна хвороба, яка має вплив на всю сім’ю i одну дитину

Клінічні дослідження в педіатрії
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Передчасно 
народжені 
немовлята

Немовлята 27

днів

Немовлята та малюки

від 28 днів до 23 місяців

Діти

2 - 11 років

Підлітки від 

12 до 16-18років



Зрозуміти пацієнта з рідкісним захворюванням
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“Як я почуваюся?”

• Я почувався погано серед 
людей... це мене лякало, я 
почувався дивно та 
самотньо - Аарон, 14 років

• Я плакала з цього приводу і 
тільки згодом я змирилася 
з цією  проблемою - Абігейл, 

16

• Мене це засмучує, тому що 
я хочу бути нормальним -
Елліот, 11 років

“Як це впливає на 
мене?”

• Зараз мені 15 років, моя 
мама приймає рішення, але 
я вже досить доросла, щоб 
приймати самостійні 
рішення, тому мені 
подобається, коли зі мною 
говорять прямо - Абігейл, 16 
років

• Мої основні побічні ефекти 
пов'язані із втомою та 
свербіжем. Я взагалі не 
займаюся спортом - Аарон, 
18 років

• Я живу своїм життям, і усі 
мої друзі розуміють мій 
стан. Нічого надто не 
змінилося - Абігейл, 16 років

“Як моя хвороба 
впливає на інших?”

• Стан моєї печінки мав 
величезний вплив на моїх 
батьків - Алісія 15 років

• Мені сказали, що я дуже 
плакала, і моя мама 
плакала також :(- Амбер, 13 

років

• Незважаючи на те, що в 
моїй родині усі зовні дуже 
сміливі, я бачила, що у 
глибині душі усі 
надзвичайно стурбовані та 
налякані - Белла, 16 років



Набір для проведення досліджень в педіатрії

Основна увага на
БАТЬКІВ з метою 

підвищення обізнаності 
та заохочування до 

набору

Задоволення потреб 
ПАЦІЄНТІВ та

БАТЬКІВ під час процесу 
отримання 

поінформованої 
згоди/згоди

• Навчання та 
інформування батьків 
про проведення 
дослідження

• Управління їхніми
очікуваннями

• Змусити дитину відчувати 
себе частиною рішення

• Надавати відповідні 
матеріали для 
поінформованої згоди 
/ згоди для кожної 
вікової групи

Спілкування з УСІМА 
ЧЛЕНАМИ СІМ`Ї, 

вибудовуючи на усіх 
етапах довірчі 

відносини

• Послідовний обмін 
повідомленнями та 
визначення дослідження

• Надання матеріалів, які 
визнають та 
підтримують 
зацікавленість сім`ї



Клінічні дослідження рідкісних 
захворювань в педіатрії
– проблеми



Проблеми в клінічних дослідженнях з 
рідкісними захворюваннями

Педіатричні клінічні дослідження = участь всієї сім’ї

Правове регулювання

Складність діагностування та відсутність соціальної обізнаності

Життя хворих дітей та їх сімей – сповнене викликів

Основні проблеми хворих в Польщі пов’язані:

з труднощами отримання швидкої та правильної діагностики

з надто малою кількістю досліджень, що проводяться в цій галузі

з надто малою кількістю існуючих методів лікування та проблематичністю отримання 
відшкодування

зі складністю пошуку фахівців

з почуттям ізольованості та «маркуванням»
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Дякую за увагу


