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BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW
W KIERUNKU CHOROB RZADKICH!

W Europie 5569 o0sdb z chorobami rzadkimi i ich bliskich wyrazito swoja
opinie na temat badan przesiewowych noworodkdw w ankiecie Rare
Barometer przeprowadzonej pomiedzy 24 maja a 23 lipca 2023 roku..

0 OGROMNA WIEKSZ0SC UCZESTNIKOW WOLALABY, ABY RZADKA
CHOROBE DIAGNOZOWANO ZARAZ PO PRZYJSCIU DZIECKA NA SWIAT...
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@ ,Gdyby to byto mozliwe, wolat(a)bym, aby [osoba, ktdrq sie opiekuje] uzyskata
diagnoze przy narodzinach” - Wszyscy uczestnicy (n=5569).

e ... | WIECEJ WSROD RODZICOW 0SOB Z CHOROBA RZADKA

6 Rodzice byliby wtedy w stanie przygotowac sie

® o U rodzicow 0sob z na olbrzymie, stojgce przed nimi wyzwania, jesli ich
U 82 choroba rzadka dziecko bedzie potrzebowa¢ pomocy przez reszte zycia.
wolatoby, aby ich Mogliby otrzymywac aktualne informacje dotyczqce
dziecko otrzymato oczekiwanego tempa rozwoju, potencjalnych lekéw lub
diagnoze przy mozliwosci wczesnego wspomagania rozwoju, terapii

narodzinach badz opieki instytucjonalnej.

Rodzic osoby z chorobg rzadka

Odsetek uczestnikow, ktorzy zgodzili sie lub zdecydowanie zgodzili sie ze stwierdzeniem
,Chciat(a)bym, aby osoba, ktorq sie opiekuje, zostata zdiagnozowana TUZ PO
URODZENIU" - wsrod rodzicow 0s6b z chorobq rzadkq (n=2567).

" 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



9 WIEKSZ0SC 0SOB Z CHOROBA RZADKA WOLAEABY, ABY
CHOROBE ZDIAGNOZOWANO PRZY NARODZINACH...

0.
W 63% 0sab z chorobg rzadka wolatoby, aby chorobe zdiagnozowano przy narodzinach

0 Odsetek uczestnikéw, ktorzy zgodzili sie lub zdecydowanie zgodzili sie ze stwierdzeniem ,...Chciat(a)
bym byc zdiagnozowany(-a) tuz po urodzeniu” - wsréd 0séb zyjacych z chorobq rzadkq (n=2701).

SPOLECZNOSC 0S0B Z CHOROBAMI RZADKIMI BARDZO
WSPIERA BADANIA PRZESIEWOWE NOWORODKOW
W ZAKRESIE WSZYSTKICH RZADKICH CHOROB

Wiekszos¢ uczestnikow wspiera badania przesiewowe noworodkéw w zakresie
wszystkich rzadkich chorob, nawet jezeli sami nie chcieliby, aby ich choroba rzadka
zostata zdiagnozowana przy narodzinach.

0
gﬂ % respondentéw uwaza, ze nalezy przeprowadzi¢ badania przesiewowe w kierunku
kazdej choroby rzadkiej, jezeli:

. o Poréwnanie: 95% ogdlnej

@ pozwgla to na s;ybgzal dl,agnoze,g korzyscig dla populacji zgodzito sie, ze
\)\/@ danej osoby i jej opiekunéw rodzinnych; badania powinny by¢ dostepne

dla rodzicow, ktorzy sobie

tego zycza, nawet jezeli
respondenci odmowiliby takiego

.o sprawia, ze osoba z chorobg rzadka moze liczy¢

"N na lepsza Swiadomosc jej niepetnosprawnosci w badania w przypadku swojego
otoczeniu, lepsze wsparcie spoteczne i mozliwos¢ nowonarodzonego dziecka
samodzielnej egzystencji; (okoto 85% 0sdb podato,
N I ze prawdopodabnie lub na
c— pozwala to na kontrolowanie przebiegu pe\liyno zgkodz:ybybme Tji,tfty
= choroby i unikniecie uszczerbku na zdrowiu W KIErunku tnorou rzadkic

dzieki profilaktyce u swoich nowonarodzonych

dzieci)?.

Odsetek uczestnikow, ktorzy zgodzili sie lub zdecydowanie zgodzili sie ze twierdzeniem, Ze ‘czy
twoim zdaniem nalezy wykonywac badania przesiewowe w kierunku jakiejkolwiek rzadkiej choroby
tuz po urodzeniu, jesli nie istniejq metody jej leczenia oraz:" - all participants (n=5,569).

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

DZIEKUJEW wszystkim osobom z chorobami rzadkimi, ktére wziety udziat
, =T J b w ankiecie, a takze partnerom w projekcie Rare Barometer oraz

Screen4Care!

Rare Barometer to program ankiet prowadzony niezaleznie przez organizacje EURORDIS-Rare Diseases Europe jako
inicjatywa non-profit. Organizacja przeprowadza regularne badania w celu okreslenia perspektyw i potrzeb spotecznosci

Rare choréb rzadkich, aby méc wypowiadac sie w jej imieniu w kontekscie inicjatyw europejskich i miedzynarodowych oraz

Barometer opracowywanych strategii. Rare Barometer skupia ponad 20 000 oséb z chorobami rzadkimi lub ich rodziny, aby da¢ site
spotecznosci 0sdb z chorobami rzadkimi. eurordis.org/voices




