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SCREENINGUL BOLILOR
RARE LA NASTERE!

in Europa, 5,569 de persoane cu boli rare si membri ai familiilor acestora
si-au exprimat viziunile cu privire la screeningul neonatal in cadrul unui
sondaj Rare Barometer desfasurat intre 24 mai si 23 iulie 2023.

0 MAREA MAJORITATE A PARTICIPANTILOR AR FI VRUT CA
BOALA RARA SA FI FOST DIAGNOSTICATA LA NASTERE...
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0 ,Dacad este sau ar fi posibil, as fi vrut ca [persoana pe care o ingrijesc] sa fi
primit diagnosticul la nastere” - Toti participantii (n=5,569).

. ACEASTA CIFRA FIIND MAI MARE IN RANDUL PARINTILOR
PERSOANELOR CARE TRAIESC CU 0 BOALA RARA

6 Pdrintii ar fi avut posibilitatea sa se pregateascd

[ ) % dintre parintii pentru provocdrile uriase cu care urmau sa se confrunte
82 per‘soanelor calie in situatia in care copilul lor va avea nevoie de ajutor
traiesc cu o boald pentru tot restul vietii sale. Ar fi putut obtine informatii
rara ar fi vrut ca actuale privind evolutia preconizatd a bolii, posibilitatile
copilul lor sa fi primit de vindecare sau oportunitdtile de interventie timpurie,

diagnosticul la nastere tratamente sau ingrijire institutionalizata. .

Parintele unei persoane care trdieste cu o boala rara

Pracentul participantilor care au fost de acord sau intru totul de acord cu afirmatia
0 ,as fi dorit ca persoana pe care o ingrijesc sa fi fost diagnosticatd la nastere” in
randul parintilor persoanelor care trdiesc cu o boald rard (n=2,567).

" Boardman et al. (2017). Newborn genetic screening for spinal muscular atrophy in the UK: The views of the general population.
Mol Genet Genomic Med. DOI: 10.1002/mgg3.353



MAJORITATEA PERSOANELOR CARE TRAIESC CU 0 BOALA
RARA AR FI VRUT SA FI PRIMIT DIAGNOSTICUL LA NASTERE...

la nastere

k'\!d 63% dintre persoanele care traiesc cu o boala rara ar fi vrut sa fi primit diagnosticul

@ Procentul participantilor care au fost de acord sau intru totul de acord cu afirmatia “..as fi dorit sd fi
fost diagnosticat(a) LA NASTERE' in randul persoanelor care trdiesc cu o boald rard (n=2,701).

COMUNITATEA DE BOLI RARE SPRIJINA CU
TARIE SCREENINGUL NEONATAL PENTRU
DEPISTAREA TUTUROR AFECTIUNILOR RARE

Majoritatea participantilor sprijina screeningul neonatal pentru toate bolile rare, chiar
si in cazul in care afirma ca nu ar fi vrut ca boala lor rara sa fi fost diagnosticata la
nastere.

% dintre respondenti sunt de parere ca pentru orice boala rara trebuie efectuat
screening la nastere daca:

Acest lucru permite o diagnosticare mai Comparatie: 95% din populatia
@ rapida, spre beneficiul persoanei afectate si al generala au fost de acord cu
\)\/(D ingrijitorilor din familia acesteia. faptul ca testarea trebuie sa fie
disponibild pentru parintii care o
"""""""""""""""""""""""""""""""""""""""""" doresc, chiar si in cazul in care
o © Acest lucru 7i permite persoanei care traieste respondentii au afirmat ca ar
|'" cu o boald rara sd beneficieze de o mai buna fi refuzat testarea la copii lor
recunoastere a dizabilitatilor sale, de un sprijin nou-nascuti (aproximativ 85%
social mai adecvat si de mai multa autonomie. au spus ca probabil sau sigur ar
\ fi acceptat testarea copilului lor
""""""""""""""""""""""""""""""""""""""" nou-ndscut pentru depistarea
= Acest lucru permite monitorizarea bolii unei boli rare)Z.

si evitarea daunelor prin implementarea
practicilor de preventie.

Pracentul de participanti care au fost de acord sau intru totul de acord cu
afirmatia ‘in opinia dvs., Orice boald rard ar trebui supusa screening-ului la nastere
daca nu existd niciun tratament si:" - toti participantii (n=5,569).

2 Etchegary et al. (2012) Interest in newborn genetic testing: a survey of prospective parents and the general public. Genet Test Mol Biomarkers.
DOI: 10.1089/gtmb.2011.0221

LE MULTUM,M tuturor persoanelor ce traiesc cu o boala rara care au participat la
sondaj si partenerilor Rare Barometer si Screen4Care!

Rare Barometer este un program de sondaje gestionat in mod independent de EURORDIS-Rare Diseases Europe si
reprezintd o initiativa non-profit. Programul include desfasurarea regulata a studiilor cu scopul identificarii perspectivelor
si nevoilor comunitdtii de boli rare pentru a-i reprezenta vocea in cadrul dezvoltarii initiativelor si a politicilor la nivel

Rare

Barometer european si international. Rare Barometer reuneste peste 20,000 de persoane care triiesc cu o boald rard sau membri ai
familiilor acestora pentru a amplifica vocea comunitatii de boli rare. eurordis.org/voices




