BOLI RARE NEDIAGNOSTICATE

Bolile rare nediagnosticate reprezinta una dintre cele mai complexe provociri ale medicinei moderne. Desi
fiecare boald rara afecteazd un numar mic de pacienti, in ansamblu acestea au impact asupra a milioane de

oameni la nivel global. O proportie semnificativa dintre persoanele afectate raiman fard diagnostic, chiar si

dupd ani de consultatii medicale si investigatii clinice.

Acest parcurs indelungat si incert este adesea denumit ,,odiseea diagnosticului”, un proces care poate dura
ani de zile si este frecvent marcat de diagnostice eronate, intarzieri in ingrijire si o povara emotionald
considerabild atit pentru pacienti, cat si pentru familiile acestora.

Una dintre principalele dificultati consta in raritatea si variabilitatea simptomelor. Multe afectiuni se
prezintd cu semne suprapuse sau nespecifice, ceea ce le face greu de diferentiat de boli mai frecvente, dar si
de alte boli rare, crescand astfel riscul de diagnostic gresit. In plus, accesul limitat la instrumente
diagnostice avansate, precum secventierea genomica, si lipsa expertizei specializate pot intdrzia sau chiar
impiedica stabilirea unui diagnostic corect.

Chiar si cele mai avansate teste genetice pot oferi un raspuns pentru aproximativ 4 din 10 pacienti, lasand
majoritatea incd in cdutarea unui diagnostic, adesea ani, decenii sau chiar o viata intreagd. Astfel,
aproximativ 60% raman Persoane care traiesc cu boli nediagnosticate (PLWUD).

Pentru aceste persoane, absenta unui diagnostic poate insemna ani de tratamente inadecvate, acces limitat
la servicii de suport si un profund sentiment de invizibilitate in cadrul sistemului de sdnatate. Fara un
diagnostic, pacientii intampina adesea dificultdti in a primi ingrijiri adecvate, in a accesa sprijinul necesar
sau in a obtine recunoasterea afectiunii lor. In multe cazuri, aceasti situatie poate persista ani, decenii sau
chiar intreaga viata.

Reteaua Internationala pentru Boli Nediagnosticate (UDNI, https://www.udninternational.org) a fost
infiintatd in 2014 pentru a aborda aceste provociri la nivel global. UDNI este o retea internationala de
clinicieni, cercetdtori si reprezentanti ai pacientilor care colaboreaza pentru a imbunatati diagnosticul si
intelegerea bolilor rare si nediagnosticate. Prin conectarea centrelor de expertiza din diferite tari, UDNI
faciliteazd schimbul de cunostinte, date si tehnologii avansate.

Un punct forte esential al UDNI este abordarea sa colaborativa si multidisciplinard. Cazurile complexe
sunt analizate de echipe de specialisti din diverse domenii, crescand sansele de identificare a cauzelor
subiacente. In plus, reteaua contribuie la descoperiri stiintifice prin identificarea de boli noi si extinderea
cunostintelor despre afectiunile deja cunoscute.

In concluzie, bolile rare nediagnosticate evidentiazi lacune importante in sistemele de sinatate, iar UDNI
reprezintd un efort promitétor de a le reduce prin cooperare internationald, cercetare si inovatie. Cresterea
gradului de constientizare, avansarea cercetdrii si sustinerea accesului echitabil la instrumente de
diagnostic sunt actiuni concrete pe care fiecare dintre noi le poate intreprinde pentru a contribui la
incheierea ,,odiseei diagnostice” cu care se confruntd milioane de oameni din intreaga lume.





