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INTRODUCERE

,»Boala rard” sau ,,boala orfana” este o patologie
definitd prin prevalenta joasa si afecteazd mai putin
de 5 persoane din 10.000, existand variatii la nivel
global [1]. Pentru regiunea europeand prevalenta
bolilor rare este 1 la 2000 locuitori. Conform datelor
actuale, numarul bolilor rare identificate constituie
peste 7000 nozologii distincte, afectdnd 6-8% din
populatia de pe glob. Conform datelor Comisie Eu-
ropene, 27-36 mln europeni traiesc cu boli rare, din-
tre care 50% nu au un diagnostic stabilit [2]. Din
totalitatea bolilor rare, 70% debuteazd exclusiv in
copilarie [3]. Intarzierea diagnosticului acestor
patologii se asociaza cu terapii incorecte, ineficiente,
perceptii negative si insatisfactie de la serviciile
acordate si de la interactiunea cu sistemul medical

[4].

Rezultatele studiului Rare Barometer Voices
privind impactul bolilor rare asupra vietii cotidiene
aratd cd la nivel european, pentru 52% dintre
pacientii si familiile evaluate, boala rara are un im-
pact sever (30%) sau foarte sever (22%). Rezultatele
acestui studiu, cu privire la impactul asupra vietii
cotidiene la pacientii din Romania, demonstreaza:
pentru 85% dintre pacientii si familiile evaluate boa-
la are un impact sever (44%) sau foarte sever (41%)
[5]. Majoritatea persoanelor afectate de boli rare si
ingrijitorii acestora considera ca specialistii din ser-
viciile sociale sunt slab pregatiti pentru a le oferi
suport [5]. Una dintre problemele majore cu care se
confruntd pacientii cu boli rare este deficitul de co-
municare. Isi doresc o coordonare mai buna a actiu-

Scopul lucrarii a fost evaluarea aspectelor legate de capacititile
informationale ale sistemului de sandtate destinate bolilor rare, autoevaluarea
cunogstintelor medicilor de familie la acest capitol, perceptia medicilor si
pacientilor cu privire la asistenta medicald ,,in cadrul sistemului national de
sandtate.

OBIECTIVELE cercetarii: Evaluarea barierelor si oportunititilor in
gestionarea bolilor rare din perspectiva profesionistilor din sistemul de sandatate;
Analiza experientei pacientilor si parintilor copiilor cu fibrozd chistica si
fenilcetonurie in legdturd cu asistenta primitd in cadrul sistemului de sandtate in
Republica Moldova.

METODOLOGIA cercetirii  stiintifice: Tipul de studiu — transversal,
descriptiv, analitic. Partea cantitativi a cercetdrii a fost realizatd in perioada 1
februarie — 25 martie 2022 pe un esantion reprezentativ de medici de familie (418
persoane), fiind utilizate chestionare elaborate cu acest scop. Pentru partea
calitativii a cercetirii a fost utilizat ghidului de interviu semi-structurat, aplicat la
interviurile in profunzime cu experti din domeniul sanatitii. Pentru analiza
experientei pacientilor cu boli rare a fost elaboratd o ancheta si utilizat
chestionarul validat standardizat EQ-5D-5L. Datele au fost prelucrate statistic
utilizand programul SPSS.

REZULTATE obtinute: Cercetarea a identificat existenta urmdtoarelor
bariere in oferirea asistentei medicale pacientilor cu boli rare de citre medicii de
Sfamilie: nivel insuficient de cunostinte cu privire la bolile rare, dificultatea
identificarii si diagnosticdrii bolilor rare, dificultati in identificarea traseului
pacientului cu boala rara si asigurarea continuitdtii acestui traseu, dificultati in
interactiunea si colaborarea cu medicii specialisti. Nivelul de cunostinte al
medicilor de familie cu privire la bolile rare determinat prin autoevaluare poate fi
considerat unul redus. Unele dintre cauzele principale este volumul de muncd
care depdseste normativele recomandate de legislatie si deficiente ale formdrii
profesionale ale medicilor.

Peste jumdtate dintre pacientii chestionati au declarat un nivel inalt de
satisfactie in legdturd cu asistenta primitd in cadrul sistemului de sandtate.
Nivelul redus de satisfactie a corelat cu existenta unor probleme pe care le-au
intdmpinat pacientii pe parcursul evolutiei bolii: lipsa de specialisti in domeniu,
lipsa de informatie cu privire la boala rard, deficit de comunicare. Nelinistea si
deprimarea au fost mai firecvent raportate de cdtre pacienti in comparatie cu alte
simptome ce tin de calitatea vietii si starea de sdandtate (conform chestionarului
EQ-5D-5L). B

CONCLUZII: In Republica Moldova existi o fragmentare a informatiilor si
o discontinuitate a actiunilor ce fin de bolile rare. Crearea registrului national al
bolilor rare pe platforma electronicd ar asigura mecanisme de raportare a
cazurilor si de monitorizare, ar facilita procesele de elaborare a unor strategii
destinate gestiondrii acestor boli si o bund coordonare a actiunilor. Fortificarea
serviciului de geneticd si sporirea potentialului medicilor de familie, a
cunostintelor medicilor cu privire la bolile rare sunt necesare.

Cuvinte cheie: boald rard, sandtate publica, medicina de familie, formare
profesionali continua, fibroza chisticd, fenilcetonurie.

nilor intre specialistii din domeniul sandtatii implicati in
gestionarea bolilor rare, circa 45% dintre pacienti [5].
Conform rezultatelor numeroaselor studii, medicii
declara un nivel redus de cunostinte pe care le poseda cu
privire la bolile rare si incertitudine privitor la referirea
pacientului cu boala rard. Cercetarea realizatd de Greulich
a avut drept obiectiv precizarea nivelului de cunostinte
proprii raportate de catre specialistii pneumologi, internisti,
generalisti despre manifestarile pulmonare ale uneia dintre
bolile rare - deficitul de alfa-1 antitripsind. Au declarat un
nivel redus de cunostinte, circa 38% dintre specialistii ger-
mani, respectiv 46% dintre cei italieni. Aceastd lacuna in
cunostinte poate fi extrapolatd la multiple patologii [10].
Cercetarea efectuatd pe un lot reprezentativ de pedi-
atri din Australia demonstreaza ca aproape o treime

dintre acestia (28%) s-au declarat nepregititi pentru a
acorda asistentd pacientilor cu boli rare. Mai putin de
jumatate dintre pediatri au declarat ca tematica bolilor rare
a fost suficient reflectatd pe parcursul studiilor universi-
tare (40%) sau in timpul orelor de formare continua [11].

Mai putin de o treime dintre specialisti chestionati in
Spania au urmat cursuri de educatie continua postuniversi-
tara, mai putin de 40% au urmat cursuri de educatie con-
tinua ultimii 5 ani, iar 36,4% au urmat cursuri de educatie
continud la subiectul bolilor rare [12]. O proportie mare a
medicilor specialisti din cadrul asistentei medicale primare
si spitalicesti Intdmpind probleme si incertitudine cu
privire la traseul pacientului cu diagnosticul stabilit de
boala rard (66,7% vs. 62,2%) [7]. Conform rezultatelor
publicate 1n 2017 de catre Zurynski,



Management in sanatate
XXVI/3/2022; pp. 12-15

care a evaluat experienta pediatrilor cu privire la bolile
rare, o treime dintre acestia (35%) se confruntd cu pro-
blema incertitudinii referirii pacientului cu boala rara [6].

Sistemul de sénatate al Republicii Moldova a cunoscut
o dinamica nesemnificativa in procesul de aliniere la stan-
darde europene privind asistenta pacientilor cu boli rare.
Odata cu recunoasterea bolilor rare ca reprezentand o prob-
lemd majord pentru sdnatatea publica, politicile din sis-
temele de sdndtate publicd au capdtat o orientare spre
acordarea prioritatii gestiondrii bolilor rare si asigurarea
echitatii acestei categorii de pacienti, in Republica Moldo-
va fiind initiatd procedura de elaborare a programului
national privind controlul bolilor rare [8]. Rezultatele cer-
cetarii. ~ aduc informatii suplimentare cu privire la
problemele existente si perceptiile pacientilor cu boli rare.

BIECTIVELE LUCRARII

Scopul studiului a fost evaluarea experientei
pacientilor cu boli rare si a opiniei medicilor de familie cu
privire la problemele existente legate de asistenta oferitd
pacientilor cu boli rare, analiza autoevaludrii cunostintelor
medicilor de familie la subiectul bolilor rare si identifi-
carea particularitatilor existente.

ATERIAL SI METODE

A fost realizat un studiu transversal, descriptiv si
analitic, pe un esantion reprezentativ alcdtuit din medici
de familie (pentru opinia profesionistilor). Volumul esan-
tionului calculat a fost de 418 medici de familie, rata de
non-raspuns fiind estimata la 10%. Anchetele elaborate
pentru cercetare au fost colectate pe suport de hartie si in
format online utilizand formularul electronic de pe platfor-
ma Google Forms. Repartizarea unitétilor de cercetare s-a
facut aleatoriu, intr-o manierd proportionald intre zonele
Centru, Sud, Nord si Municipiul Chisindu. Cercetarea a
inclus si 50 pacienti cu boli rare: fenicletonurie (PKU) si
fibroza chistica (FC). Pacientii sau parintii copiilor minori
au completat, online, un chestionar elaborat cu acest scop,
precum si chestionarul standardizat validat EQ-5D-5L
pentru starea de sanatate. Rezultatele obtinute au fost ana-
lizate cu ajutorul programului software SPSS.

EZULTATE SI DISCUTIIL

Medicina primara detine un loc central in gestionarea
bolilor rare prin suspectarea patologiei rare si monito-
rizarea pacientilor cu un spectru mare de patologii rare,
medicului de familie revenindu-i, in aces sens, un im-
portant rol.

Majoritatea respondentilor au mentionat un numar de
peste 1500 pacienti pe sector (87%). Doar 13% dintre
medici de familie au la evidentd mai putin de 1500 pacienti
pe sector, iar 28% deservesc un numar de peste 2000
pacienti.

Conform punctului 17, alineatul III din Regulamentul
privind inregistrarea persoanei la medicul de familie din
institutia medico-sanitard ce presteaza asistentd medicald
primara in cadrul asigurarii obligatorii de asistentd medi-
cala (nr.1087/721-A din 30 decembrie 2016): ,,Se reco-
manda ca practica medicului de familie sd nu depaseasca
1500 de locuitori la 1,0 functie de medic de familie”.
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A fost propusa autoevaluarea cunostintelor medicilor
de familie cu privire la bolile rare, utilizand o scald de va-
lori de la 1 la 5 (scala Likert), valoarea 1 semnificand cel
mai redus nivel de cunostinte, iar valoarea 5 semnificand
un nivel excelent de cunostinte. O mare parte dintre res-
pondenti (44,3%) au apreciat nivelul propriu de cunostinte
cu privire la bolile rare ca fiind mediu, selectand valoarea
3. Peste o patrime dintre respondenti apreciazd cu-
nostintele proprii ca fiind foarte bune (26,8%), iar 6,6% -
excelente. Doar 5,5% dintre medicii de familie chestionati
considerd ca nivelul de cunostinte detinut 1n acest dome-
niu este minimal, iar 14,5% declard un nivel foarte scazut
de cunostinte cu privire la bolile rare, selectand valoarea
1. Reprezentarea grafica datelor este redata in Figura 1.

Figura 1. Autoevaluarea nivelului de cunostinte ale
medicilor de familie cu privire la bolile rare
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Perioada ultimului curs de formare continua la subi-
ectul bolilor rare a constituit una dintre intrebarile
chestionarului. Majoritatea respondentilor (57,5%) nu au
urmat asemenea cursuri in ultimii 5 ani, doar 17,7% dintre
medicii de familie au urmat asemenea cursuri in ultimii 3-
5 ani. Doar in ultimul an, au urmat cursuri de formare con-
tinud din care au obtinut informatii cu privire la bolile rare
circa 12,7% dintre respondenti, iar 11% au urmat un ase-
menea curs In urma cu 1-3 ani (Figura 2).

Figura 2. Intervalul de timp de la ultimul curs de for-
mare continua a medicilor de familie la subiectul bolilor
rare
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Figura 3. Problemele cu care s-au confruntat pacientii cu FC si PKU pe parcursul evolutiei bolii
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Intervalul de timp peste 5 ani de la ultimul curs de
formare continua cu privire la bolile rare a fost declarat de
peste jumatate dintre respondenti, majoritatea facand parte
din grupele de varstd mai avansata. Doar 22% si 29% din-
tre medicii cu varste 41-57 ani $i>57 ani au urmat cursuri
de formare continua in ultimul an sau ultimii 3 ani.

O treime dintre respondenti (34%) declard cd nu au
avut posibilitate sd urmeze cursuri de formare profesionala
continud la tema bolilor rare din lipsa de timp sau imposi-
bilitatea abandonarii serviciului pe durata orelor de curs.
O treime dintre respondenti considera ca orele de formare
profesionala continud cu privire la bolile rare sunt insufi-
ciente (33%).

Opinia profesionistilor

Medicii de familie consideré diﬁcultatea diagnosticérii
tic (35%) drept cele mai mari provocari in oferirea
asistentei pacientilor cu boli rare. Dificultdti in stabilirea
traseului si asigurarea continuitatii traseului pacientilor cu
boli rare reprezintd alte probleme ale sistemului de
sandtate mentionate, ca si prioritare, de catre 31%, respec-
tiv 30% dintre medicii de familie. Dificultati in interacti-
unea cu medicii de alte specialititi In vederea conduitei
pacientilor cu boli rare este consideratd o problema priori-
tard de catre 22% dintre respondenti. Insuficienta cuno-
astere a protocoalelor clinice nationale cu privire la bolile
rare este consideratd o problemd acutuald de citre 22%
dintre medici. Comunicarea problematica cu pacientii cu
boli rare este considerata a fi o problema prioritara de catre
19% dintre respondenti.

Elemente fundamentale in asigurarea unei bune ges-
tiondri a bolilor rare si asistentd optima acestor pacienti au
fost identificate de catre medici ca fiind: colaborarea efi-
cientd cu medicii specialisti (42% dintre respondenti),
crearea registrului national electronic pentru bolile rare
(37%), ameliorarea comunicarii cu pacientii cu boli (35%).

Opinia pacientilor

O alta parte a studiului a inclus pacienti cu boli rare -
fenilcetonurie (PKU) si fibroza chistica (FC), fiind analiza-
td experienta pacientilor cu boli rare si perceptiile lor ca
urmare a asistentei primite in cadrul sistemului de sanétate.
m Varsta medie a respondentilor a constituit 13,04

1
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| P

Acces limitatla Deficit de Ciiscriminare
asistenta comunicare
medicala

(#1,21) ani (14,1 ani In grupul pacientilor cu FC si 11,7
ani in grupul pacientilor cu PKU; p>0,05). Diagnosticul de
FC a fost stabilit in medie la varsta de 7 luni (+2,13), iar
timpul de la debutul simptomelor pana la stabilirea diag-
nosticului a constituit 3,9 (+1,4) luni, ceea ce nu difera de
rezultatele din alte tari [10].

Aprovizionarea cu medicamente defectuoasa,
insuficientd de specialisti si lipsa de informatie cu privire
la patologie au fost cele mai frecvent mentionate probleme
cu care se confruntd pacientii si parintii copiilor bolnavi.
Discriminarea a fost cel mai rar evocatd de catre res-
pondenti, doar 6% dintre cei chestionati considerand dis-
criminarea un fenomen frecvent intalnit (Figura 3).

Pacientii si parintii copiilor minori au fost rugati sa
aprecieze cu o notd de la 1 la 5 gradul de satisfactie legata
de asistenta primita in cadrul sistemului de sanatate pentru
boala rard de care sufera, daca valoarea 1 corespunde celui
mai redus nivel de satisfactie, iar cu 5 a fost apreciat cel
mai Tnalt grad de satisfactie. Peste jumatate dintre res-
pondenti au declarat un nivel maximal si foarte Tnalt de
satisfactie de la asistenta primitd in cadrul sistemului de
sanatate (36% au selectat valoarea 5, alte 20% au selectat
valoarea 4). Rezultatele obtinute au fost reprezentate
grafic 1n Figura 4.

Figura 4. Nivelul de satisfactie al pacientilor cu boli
rare (FC,PKU) si parintilor copiilor bolnavi in legaturd
cu asistenta oferita in cadrul sistemului de sdnatate.
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Autoevaluarea starii de sanatate

Chestionarul standardizat validat EQ-5D-5L propus
pacientilor a permis autoevaluarea starii de sandtate la mo-
mentul chestionarii, care a fost apreciata cu un scor de la 1
la 10. Media obtinuta a fost in valoare de 7,22 (+0,288).
Pacientii care au oferit un scor redus pentru gradul de sat-
isfactie (1 sau 2 puncte) au evaluat starea de sanatate cu 6
puncte (£ 0.966), iar pentru pacientii care au apreciat cu 4
si 5 puncte nivelul de satisfactie, media pentru autoeva-
luarea starii de sanatate a constituit 7,6 (£0,342). Circa
50% dintre pacientii care au apreciat cu 4 sau 5 puncte
nivelul de satisfactie nu s-au confruntat niciodata cu deficit
de comunicare, iar 36% - doar uneori.

Lipsa de informatie in cadrul sistemului medical
afecteaza calitatea asistentei si perceptia de satisfactie a
pacientilor, 67% dintre pacientii care au apreciat ca si re-
dus nivelul de satisfactie s-au confruntat frecvent cu
aceastd problema vs. 22% dintre pacientii care au acordat
un punctaj maximal nivelului de satisfactie.

Nivelul de discriminare a pacientilor a fost declarat
redus, aceasta reflectandu-se si asupra satisfactiei fatd de
asistenta primitd in cadrul sistemului de sanatate. Nu s-au
confruntat niciodatd cu discriminare circa 79% dintre
pacientii care au declarat un nivel inalt de satisfactie fata
de serviciile primite in cadrul sistemului national de
sdndtate.

ONCLUZII:

1. Pacientii si medicii de familie au identificat
probleme comune existente in sistemul de sandtate, cu
impact negativ asupra calitatii serviciilor oferite
pacientilor cu boli rare.

2. Deficitul de comunicare, lipsa de informatii cu privire
la bolile rare, accesul limitat la asistentd medicalad sunt
cele mai comune probleme intdmpinate de pacientii cu
boli rare. Aceste aspecte influenteazd negativ satis-
factia pacientilor in legdtura cu asistenta primitd in
cadrul sistemului de sdnatate.

3. Cercetarea a identificat necesitatea de fortificare a cu-
nostintelor medicilor de familie cu privire la bolile
rare, majoritatea declarand un nivel insuficient de in-
formatii cu privire la bolile rare si lacune 1n asigurarea
educatiei profesionale continue la acest subiect.

4. Volumul de lucru al medicilor de familie depaseste
semnificativ normativele stabilite si ar fi una dintre
cauzele deficientelor existente n acordarea asistentei
medicale pacientilor cu boli rare.
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