ijetke bolesti prema svojoj definiciji i

nazivu jesu rijetkost. No, ako na njih

ne mislimo, onda ¢e one teoretski biti i
rjede! Simptomi rijetkih bolesti ¢esto ne upucu-
ju na konkretnu bolest, ve¢ se radi o opcenitim
simptomima gdje paZzljivim razgovorom s bo-
lesnikom, detaljnom anamnezom, obiteljskom
anamnezom, detaljnim pregledom svih kon-
zilijarnih misljenja kolega lije¢nika razlic¢itih
specijalnosti, lije¢nik koji je senzibiliziran za
tematiku rijetkih bolesti, postavit ¢e sumnju i
mozda tako prepoznati bolesnika, skratiti put
od prvoga simptoma do konacne dijagnoze.
Ponekad taj put traje desetlje¢ima! Taj put po-
nekad ima podosta krivih skretanja i slijepih
stanica, posjeta razli¢itim specijalistima koji
usko specijalizirani gledaju samo svoj organ.
Taj put vodi do pogresne dijagnoze i pogresno-
ga lijeCenja, $to moze pogorsati pobol i povecati
pomor bolesnika s rijetkim bolestima. Put do
dijagnoze osoba s rijetkim bolestima izazovan
je i dugotrajan, a u vise od 40% njih postavi se
najmanje jedna pogrjes$na dijagnoza.

Rijetka bolest u Europskoj uniji definira se
kao bolest koja pogada manje od 5 na 10.000
osoba u op¢oj populaciji. Trenutno postoji
vi§e od 7000 poznatih rijetkih bolesti. Za 95%
rijetkih bolesti ne postoji specifi¢no lijecenje.
Procjenjuje se da svako trece dijete rodeno s
rijetkom bole§¢u ne dozivi 5. rodendan.

Rijetke su bolesti medu najproblematic-
nijima i najkompliciranijima bolestima te su
¢esto teske, a nerijetko dovode i do prijevre-
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saveza za rijetke bole-
sti, unutar kojega djeluju i podudruge podije-
ljene prema pojedinoj bolesti.

Ovaj tematski broj namijenjen je kolega-
ma lijecnicima svih specijalnosti, kako bismo
prosirili i povecali svijest o rijetkim bolestima
te u pravom trenutku pomislili na njih. Bitno
je pravodobno obaviti testiranje i $to prije pa-
cijentu dati pravu dijagnozu.

Pogres$no je ne posumnjati, ne razmisliti
o diferencijalnoj dijagnozi ako se svi detalji
dijagnosticke slagalice ne uklapaju u ono $to
smo ocekivali. Kolege kirurzi vole re¢i kako je
bolje operirati 10 inocentnih apendiksa, nego
promasiti jedan upaljeni. Primijenimo to i na
rijetke bolesti. Ako postoji sumnja, izvedimo
bolesnika na pravi put, spasimo ga od nepo-
trebnih stanica koje ponekad stete bolesniku
i na koncu nepotrebno kostaju zdravstveni

sustav. C-APROM/HR//0631
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