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Screeningul bolilor 
rare la naștere!

În Europa, 5,569 de persoane cu boli rare și membri ai familiilor acestora 
și-au exprimat viziunile cu privire la screeningul neonatal în cadrul unui 

sondaj Rare Barometer desfășurat între 24 mai și 23 iulie 2023.

Marea majoritate a participanților ar fi vrut ca 
boala rară să fi fost diagnosticată la naștere…
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„Dacă este sau ar fi posibil, aș fi vrut ca [persoana pe care o îngrijesc] să fi 
primit diagnosticul la naștere” – Toți participanții (n=5,569).
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Comparație: populația 
generală este în favoarea 
screeningului neonatal 
într-o măsură mai mare 
(84%) decât persoanele 
afectate și membrii 
familiilor acestora (70%)1.

Procentul participanților care au fost de acord sau întru totul de acord cu afirmația 
„aș fi dorit ca persoana pe care o îngrijesc să fi fost diagnosticată la naștere” în 
rândul părinților persoanelor care trăiesc cu o boală rară (n=2,567).

… această cifră fiind mai mare în rândul părinților 
persoanelor care trăiesc cu o boală rară
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dintre părinții 
persoanelor care 
trăiesc cu o boală 
rară ar fi vrut ca 
copilul lor să fi primit 
diagnosticul la naștere

82%
Părinții ar fi avut posibilitatea să se pregătească 

pentru provocările uriașe cu care urmau să se confrunte 
în situația în care copilul lor va avea nevoie de ajutor 
pentru tot restul vieții sale. Ar fi putut obține informații 
actuale privind evoluția preconizată a bolii, posibilitățile 
de vindecare sau oportunitățile de intervenție timpurie, 
tratamente sau îngrijire instituționalizată. . 
Părintele unei persoane care trăiește cu o boală rară

1 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 
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Majoritatea persoanelor care trăiesc cu o boală 
rară ar fi vrut să fi primit diagnosticul la naștere…
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Procentul participanților care au fost de acord sau întru totul de acord cu afirmația ‘…aș fi dorit să fi 
fost diagnosticat(ă) LA NAȘTERE’ în rândul persoanelor care trăiesc cu o boală rară (n=2,701).

dintre persoanele care trăiesc cu o boală rară ar fi vrut să fi primit diagnosticul 
la naștere63%

Procentul de participanți care au fost de acord sau întru totul de acord cu 
afirmația ‘în opinia dvs., Orice boală rară ar trebui supusă screening-ului la naștere 
dacă nu există niciun tratament și:’ – toți participanții (n=5,569).

Comunitatea de boli rare sprijină cu 
tărie screeningul neonatal pentru 
depistarea tuturor afecțiunilor rare
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Majoritatea participanților sprijină screeningul neonatal pentru toate bolile rare, chiar 
și în cazul în care afirmă că nu ar fi vrut ca boala lor rară să fi fost diagnosticată la 
naștere.

dintre respondenți sunt de părere că pentru orice boală rară trebuie efectuat 
screening la naștere dacă:90%

Comparație: 95% din populația 
generală au fost de acord cu 
faptul că testarea trebuie să fie 
disponibilă pentru părinții care o 
doresc, chiar și în cazul în care 
respondenții au afirmat că ar 
fi refuzat testarea la copii lor 
nou-născuți (aproximativ 85% 
au spus că probabil sau sigur ar 
fi acceptat testarea copilului lor 
nou-născut pentru depistarea 
unei boli rare)2.

Acest lucru permite o diagnosticare mai 
rapidă, spre beneficiul persoanei afectate și al 
îngrijitorilor din familia acesteia. 

Acest lucru permite monitorizarea bolii 
și evitarea daunelor prin implementarea 
practicilor de prevenție.

Acest lucru îi permite persoanei care trăiește 
cu o boală rară să beneficieze de o mai bună 
recunoaștere a dizabilităților sale, de un sprijin 
social mai adecvat și de mai multă autonomie.

Rare Barometer este un program de sondaje gestionat în mod independent de EURORDIS-Rare Diseases Europe și 
reprezintă o inițiativă non-profit. Programul include desfășurarea regulată a studiilor cu scopul identificării perspectivelor 
și nevoilor comunității de boli rare pentru a-i reprezenta vocea în cadrul dezvoltării inițiativelor și a politicilor la nivel 
european și internațional. Rare Barometer reunește peste 20,000 de persoane care trăiesc cu o boală rară sau membri ai 
familiilor acestora pentru a amplifica vocea comunității de boli rare. eurordis.org/voices

tuturor persoanelor ce trăiesc cu o boală rară care au participat la 
sondaj și partenerilor Rare Barometer și Screen4Care!LE MULtUMIM

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


