DIAGNOSZTIZALATLAN RITKA BETEGSEGEK

A diagnosztizalatlan ritka betegségek a modern orvostudomany egyik legdsszetettebb kihivasat
jelentik. Bar az egyes ritka betegségek csak kis szamu beteget érintenek, egyuttesen vilagszerte
emberek millidinak életére vannak hatassal. Az érintettek jelentfs része még éveken at tartd
orvosi konzultacidk és klinikai vizsgalatok utan is diagndézis nélkil marad.

Ezt az elhiizédé és bizonytalan utat gyakran ,,diagnosztikai odlusszeidanak” nevezik. Ez a folyamat
akar tobb évig is eltarthat, és gyakran téves diagndzisokkal, késve megkezdett ellatassal, valamint
a betegek és csaladjaik szamara jelentds érzelmi megterheléssel jar.

Az egyik 6 nehézséget a betegségek ritkasaga és a tunetek valtozékonysaga jelenti. Sok kérkép
atfed6 vagy nem specifikus tunetekkel jelentkezik, ami megneheziti elkilonitéstket a gyakoribb
betegségektdl, valamint mas ritka betegségektol is. Ez noveli a téves diagnézisok kockazatat.
Emellett a fejlett diagnosztikai eszk6zokhoz, példaul a genomszekvenalashoz valé korlatozott
hozzaférés, valamint a specialis szakértelem hidanya tovabb késleltetheti vagy akar meg is
akadalyozhatja a pontos diagndzis felallitasat.

Még a legfejlettebb genetikai vizsgalatok is csak kortlbelul 10 betegbdl 4 esetében adnak valaszt,
igy az érintettek tobbsége tovabbra is diagndézis nélkil marad. Szamukra a diagnéziskeresés
gyakran évekig, évtizedekig, vagy akar egy életen at folytatédhat. Ennek megfeleléen a betegek
fennmaradd, mintegy 60%-a tovabbra is diagnosztizalatlan betegséggel él6 személynek, azaz
PLWUD-nak — People Living with Undiagnosed Diseases — tekintheté.

Ezeknél az érintetteknél a diagndzis hianya éveken at tartd nem megfeleld kezelést, a tamogatd
szolgaltatasokhoz vald korlatozott hozzaférést, valamint az egészségligyi rendszerben vald
lathatatlansag mély érzését eredményezheti. Diagndzis nélkul a betegek gyakran nehezen jutnak
megfeleld ellatashoz, a szukséges tdmogatashoz, illetve allapotuk hivatalos elismeréséhez. Sok
esetben ez a helyzet évekig, évtizedekig, vagy akar egy egész életen at fennallhat.

A Diagnosztizalatlan Betegségek Nemzetkozi Halézatat — Undiagnosed Diseases Network
International, UDNI; https://www.udninternational.org — 2014-ben hoztak létre azzal a céllal,
hogy globalis szinten kezelje ezeket a kihivasokat.

Az UDNI klinikusokbdl, kutatékbol és betegképvisel6kbdl allé nemzetkdzi halézat, amely a ritka
és diagnosztizalatlan betegségek diagnosztikajanak és jobb megértésének elémozditasan
dolgozik. A kiilonb6z6 orszagok szakértdi kozpontjainak dsszekapcsolasaval az UDNI el8segiti a
tudas, az adatok és a fejlett technolégiak megosztasat.

Az UDNI egyik legfontosabb er6ssége az egylttmikodésen alapuld, multidiszciplinaris
megkozelités. Az dsszetett betegeseteket kiulonb6z6 szakterlletek szakértdibdl allé csoportok
értékelik, ami noveli az alapvetd kivaltd okok azonositdsanak esélyét. Emellett a halozat a
fedezésekhez is hozzajarul Uj betegségek azonositasaval és az ismert kérképekkel
ismeretek bévitésével.
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