Wedtug definicji przyjetej w Unii Europejskiej chorobg rzadka nazywa sie

taka, ktora nie dotyka wiekszej liczby osob niz 5 na 10 000, natomiast
choroba ultra rzadka to taka, ktora wystepuje rzadziej niz 1 na S0 000 osob.
Schorzenia te to zarowno zespoty genetyczne, zaburzenia metaboliczne,

choroby zwigzane z uktadem krwionosSnym, pokarmowym, czy choroby
neurologiczne, jak i choroby okulistyczne, onkologiczne, nefrologiczne.

Choroby rzadkie dotykajg ok. 350

milionow 0sob na swiecie. NA CHOROBY CO 25 DZIECKO NA
RZADKIE CIERPI OK. SWIECIE RODZI SIE,
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Podane dane s3 to oceny szacunkowe, poniewaz chorzy z chorobami

rzadkimi nie sg widoczni w systemie ochrony zdrowia. Choroby
rzadkie kryja sie pod roznymi innymi rozpoznaniami. Nalezy pamietac,

ze az 80% chorob rzadkich ma podtoze genetyczne, dlatego
w diagnostyce chorob rzadkich tak wazne sg badania genetyczne.

Choroby rzadkie dotykaja ok 30 W literaturze opisano dotad okoto 8 tysiecy chorab.

milionow o0sob w Unii Europejskiej
| ok. 2-3 miliony osob w Polsce.
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