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vietii persoanelor diagnosticate cu boli rare in Romdnia.
Metoda de cercetare a fost realizatd pe baza unei anchete
sociologice, iar instrumentul folosit a constat intr-un chestionar cu 42 itemi
conceput special pentru acest studiu. Chestionarul a fost aplicat unui numdr de
645 de subiecti selectati printr-o tehnica de esantionare neprobabilistd, prin
tehnica bulgarelui de zapada. Rezultatele studiului arata ca situatia pacientilor
romdni ce suferd de boli rare este perceputd de acestia ca fiind: (1) una destul
de dificila, daca facem referire la situatia financiard sau la sprijinul din partea
statului roman; (2) moderatd, dacda facem trimitere la gradul de satisfactie
privind serviciile medicale, implicarea ONG-urilor, conditiile de locuit sau
sandtatea emotionala i psihologica si (3) destul de bund, daca analizam
suportul acordat de familie sau relatia cu biserica si Dumnezeu.
Cuvinte-cheie: calitatea vietii, boli rare, persoane diagnosticate cu
boli rare.

l ceastd cercetare a avut ca obiectiv principal explorarea calitatii

INTRODUCERE

O boala rara, denumitd uneori si ,,boald orfelind”, prin definitie afecteazd mai
putin de 5 din 10 000 de persoane (Hughes si altii, 2005). Anumite studii estimeaza
cd aproximativ 25 de milioane de persoane din SUA si 30 de milioane de europeni
au fost diagnosticati, pand in 2006, cu una dintre tipurile de boli rare identificate
pand atunci, marea majoritate fiind de origine genetica (Haffner si altii, 2002;
Haffner, 2006). Chiar daca nu exista statistici oficiale, Planul National de Boli Rare
din Romania (2010-2014) estimeaza ca bolile rare afecteazd un numar aproximativ
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de 1 300 000 persoane, dintre care aproximativ 1 250 000 nu au Incad diagnosticul
corect sau complet §i nici tratamentul sau Ingrijirea adecvata.

Majoritatea bolilor rare sunt complexe si degenerative. De asemenea, o mare
parte a acestora provoaca invaliditate cronicd, afectand capacitatile fizice, psihice,
comportamentale §i senzoriale ale pacientilor si, uneori, pundnd in pericol viata lor
(Wastfelt si altii, 2006). Datorita faptului ca nu existd Incad o Intelegere adecvata a
mecanismelor fiziologice implicate, cei mai multi pacienti nu beneficiaza de un
tratament adecvat. In acelasi timp, bolile rare devin tot mai frecvente pe masura ce,
pe baza cercetarilor, categoriile mai largi de boli sunt separate in tipologii tot mai
restranse §i mai clar definite. Wastfelt, Fadeel si Hente (2006: 2) estimeaza ca
numarul bolilor rare recunoscute de specialisti cunoaste o crestere anuald de
aproximativ 250 de boli, iar in anul 2009 numarul bolilor rare recunoscute s-a
ridicat pana la 8 000 (Cam, 2009: 7).

Ca raspuns, comisia de sdndtate a Uniunii Europene incurajeaza cercetarea
in acest domeniu, in scopul declarat de a se crea conditiile necesare unui
diagnostic corect si timpuriu al bolilor rare §i asigurarea unei calitati a vietii mai
bune pentru aceastd categorie a populatiei. Totusi, pacientii diagnosticati cu boli
rare se afld frecvent in situatia in care nu au acces la tratament adecvat, ingrijire
specializatd sau recunoastere din partea comunitatii stiintifice. Atat la nivel
european, cat si la nivel national, pacientii si familiile acestora se simt adesea
izolati si ignorati de comunitatea din care fac parte, sistemul sanitar §i cercetarea
stiintifici. In Romania, ca o reactie fireasci, o serie de parinti, pacienti si
specialisti si-au reunit eforturile, solicitand recunoasterea existentei lor, oricat de
rard ar fi boala de care sufera. Astfel, in scopul de a asigura o viatd mai buna
persoanelor diagnosticate cu boli rare, in 2003 s-a infiintat Asociatia Prader Willi
din Roméania (APWR). De asemenea, in 2005 s-a deschis Centrul de Informare
pentru Boli Genetice Rare (CIBGR), care este primul centru din Romania care
are ca obiectiv informarea pacientilor, familiilor acestora si specialistilor cu
privire la diagnosticarea si managementul bolilor rare.

In ceea ce priveste dimensiunile politice si sociale in acest domeniu,
perspectivele pacientilor si ale familiilor acestora cu privire la experientele lor trebuie
sa ocupe un loc central in dezvoltarea si implementarea politicilor sociale si
programelor de sandtate din Roménia. De exemplu, la nivel european, organizatii
precum European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS) accentueaza nevoia
de a schimba modelul pacientului pasiv cu cel al pacientului ca participant activ §i
expert asupra bolii sale; un pacient implicat in toate stadiile cercetarii, incepand cu
dezvoltarea si pana la distributia chestionarelor cu privire la experientele si
asteptarile sale in urma diagnosticului primit (Kole si Faurisson, 2009). in Romania,
cercetarea cu privire la bolile rare este la inceput. De exemplu, de abia in anul 2007
s-a creat Planul National de Boli Rare din Romania, care are ca prim obiectiv
imbunatatirea calitatii vietii persoanelor afectate de boli rare din Romania, prin acces
echitabil la diagnosticare precoce, tratamente de calitate si servicii de reabilitare a
persoanelor cu boli rare. Aceste demersuri au fost initiate si sustinute de APWR,
asociatie care, fiind condusa si constituitd de catre parintii unor copii diagnosticati
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cu boli rare si de catre pacientii care colaboreaza cu specialistii in domeniu, a obtinut
o serie de programe si proiecte de succes, reusind sa influenteze politicile si sa
stimuleze cercetarea, datoritd puterii motivatiei intrinseci.

CONTEXTUL CERCETARII

In Romania, dupa informatiile de care dispunem, aceasta este prima cercetare
pe un esantion mare cu privire la calitatea vietii persoanelor diagnosticate cu boli
rare. Pe langd aceastd cercetare, EURORDIS a publicat rezultatele unei alte
cercetdri initiate de APWR 1in colaborare cu Alianta Nationald pentru Boli Rare,
Romaénia (ANBR), unde s-au prezentat rezultatele obtinute din partea unui numar
de 60 de familii si patru boli rare (Kole si Faurisson, 2009: 270-272).

Conform Planului National de Boli Rare din Romania (2010-2014: 7-8),
persoanele diagnosticate cu boli rare intampind urmatoarele bariere si dificultati
atdt in ceea ce priveste prevenirea unei morbiditati semnificative sau a unei
mortalitati premature cét §i in demersurile pentru imbunatétirea calitatii vietii sau a
potentialului social economic al pacientilor:

o multe dintre bolile rare raman nediagnosticate sau sunt diagnosticate tarziu,
datoritd numarului mic de specialisti de geneticad medicala si a absentei centrelor
specializate de diagnostic, in conditiile in care un numar mare de boli rare nu sunt
recunoscute sau cunoscute de medicii din teritoriu;

e specialistii si pacientii nu au acces la informatiile necesare pentru
diagnosticarea corectd si aplicarea modalitatilor existente de tratament, reabilitare
si integrare a persoanelor care sufera de boli rare;

e nu existd o retea nationald de centre medicale specializate in care sa se faca
depistarea, diagnosticarea si monitorizarea pacientilor cu boli rare;

e cele mai multe teste de laborator pentru confirmarea diagnosticului genetic
sunt facute 1n strainatate, unde costurile sunt ridicate;

e nu existd protocoale sau ghiduri de buna practica, astfel incat multi pacienti
diagnosticati cu o boala rard nu sunt eficient monitorizati;

e cxistd o discrepantd intre numarul real de servicii preventive de depistare si
consiliere genetica a pacientilor si rudelor acestora i nevoia acuta pentru mai multi
furnizori de astfel de servicii;

e medicamentele orfane existente pentru anumite boli rare, fie nu sunt
disponibile pacientilor roméni, fie se administreaza cu intermitenta;

e cxistd o lipsd a serviciilor sociale specializate In imbunatatirea calitatii
vietii pacientilor cu boli rare;

e nu exista studii statistice privind frecventa acestor boli Tn Roméania;

e colaborarea cu reteaua Furopeana de centre specializate Tn boli rare este
sporadica si nesistematizata.

In acest context, cercetarea de fati si-a propus si exploreze perspectivele
pacientilor roméani care suferd de boli rare cu privire la calitatea vietii lor, in speranta
ca rezultatele studiului vor stimula noi cercetari In domeniul bolilor rare. De asemenea,
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prezentand perspectivele pacientilor, rezultatele cercetarii au potentialul de a favoriza
cooperarea intre pacientii cu boli rare, specialistii de la toate nivelurile sistemului
sanitar, asistentii sociali, psihologii, educatorii si cercetatorii implicati in preventia,
interventia, diagnosticarea si managementul bolilor rare, organizatiile guvernamentale
si nonguvernamentale §i comunitatea in general (Cella si altii, 1996).

Obiectivele cercetarii

Obiectivele specifice ale acestei cercetdri au constat in evaluarea pacientilor
cu boli rare, in functie de urmatoarele dimensiuni ale calitdtii vietii: bunastarea
fizicd, functionald, psihologica, sociald, economica si spirituala (Cobb, 2000; Debb
si altii, 2009; Innes, 1990; Land, 1983; McEwin, 1995). Astfel, s-au putut stabili
nevoile existente ale pacientilor cu boli rare din Romania cu privire la tratament,
ingrijire si suport financiar, psihologic, spiritual si social.

Metodologia cercetarii

Cercetarea sociologica la care ne referim a avut loc in anul 2010 si s-a
realizat prin anchetd pe baza de chestionar. Esantionarea s-a realizat prin tehnica
bulgarelui de zapada. Au fost selectati 645 de subiecti din toate judetele tarii,
incluzand si municipiul Bucuresti. Acestora le-a fost aplicat un chestionar cu 42 de
itemi, prin intermediul organizatiilor de asistentd socialda din fiecare judet.
Aplicarea chestionarelor a durat intre 30 de minute si o ora.

Instrumentul de colectare a datelor

in multe dintre cercetirile cu privire la calitatea vietii indivizilor diagnosticati
cu o boala rard, cronica sau degenerativa, s-a pus accent Indeosebi pe dimensiunea
bunastarii fizice (Cella si Bonomi, 1996; Zickler, 2009), ignorand deseori dimensiunile
socioculturale, economice si psihologice. Totusi, calitatea vietii este dependenta in
mare masurd de contextul sociocultural al respondentului (Zamfir, 2004), iar in
explorarea sistemica a calitétii vietii bolnavilor, studiile de specialitate trebuie sa ia in
considerare atat semnificatia dimensiunilor fiziologice si functionale cat si a celor
psihologice care 1i afecteaza, precum: experienta subiectivd a durerii, depresia,
anxietatea, stresul si capacitatea de a face fata situatiei (Gonzales si altii, 2000; Park
si Adler, 2003; Wool si Mor, 2005).

Pentru obiectivele de fatd, calitatea vietii este definité ca fiind bunastarea fizica,
sociala, economica, psihologica si spirituald, precum si capacitatea pacientilor de a-si
indeplini sarcinile obignuite in existenta lor cotidiana. Astfel, calitatea vietii este data
de perceptiile subiective ale bolnavilor asupra situatiei lor sociale, intr-un context al
unui sistem de valori culturale si In dependentd cu anumite trebuinte, standarde si
aspiratii personale. Cercetarea de fatd, nu a dorit sd foloseascd doar un model
biomedical de conceptualizare a suferintei, ci mai degraba sa integreze o perspectiva
sistemica biopsihosociologica a evaluarii calitatii vietii, tindnd cont de contextul
sociocultural si economic al bolnavilor (Gallangher, 2001). Pe baza acestei definitii
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se desprind sase dimensiuni ale calitatii vietii, In cazul persoanelor diagnosticate cu
boli rare, si vor fi prezentate in cele ce urmeaza.

1. Bunastarea fizica: perceperea sanatatii personale generale si evaluarea
calitatii serviciilor medicale primite.

2. Bunistarea functionala: sentimentul autonomiei si autocontrolului in
indeplinirea unor activitati zilnice, precum imbracatul, miscarea si mentinerea unor
pozitii corporale dorite. O evaluare subiectiva a formei fizice, rezistentei si indemanarii.

3. Bunistarea psihologica: sentimentul de multumire cu privire la sine,
evaluarea stresului si a stimei de sine, evaluarea sentimentului de siguranta, odihna,
munca §i timpul liber.

4. Bunistarea sociali: evaluarea calitatii contactelor sociale, comunicarea cu
semenii si familia, suportul social si familial primit, sentimentul apartenentei la
diferite grupuri sociale, participarea la viata comunitard si cooperarea cu diverse
organizatii i asociatii comunitare.

5. Bunistarea economica: evaluarea satisfactiei cu privire la proprietati,
venit, bunuri materiale si status social si adaptarea acestora la nevoile speciale ale
pacientilor.

6. Bunistarea spirituala: apartenenta la o comunitate spiritual-religioasa si
autoperceperea religiozitatii sau bogatia vietii spirituale.

Tabelul nr. 1

Exemple de itemi care misoara dimensiunile identificate

Dimensiunea bunastarii ,Comparativ cu anul trecut cum considerati starea sdndtatii
fizice dumneavoastra in general?”

,In ce masurd starea dumneavoastrd va limiteaza 1n a realiza

activitaiti moderate, precum mutatul unei mese, utilizarea

aspiratorului, curatatul ferestrelor?”

Dimensiunea bunastarii
functionale

Dimensiunea bunastarii TSI A . s " <
»Sunteti optimist(d) in legatura cu viitorul dumneavoastra?”

psihologice
Dimensiunea bunistirii | ,,In ce masura sunteti satisfacut(d) cu privire la suportul primit de la
sociale familie?”

,,Cum apreciati veniturile actuale ale gospodariei dumneavoastra?”

a. Nu ne ajung nici pentru strictul necesar.

b. Ne ajung numai pentru strictul necesar.

Dimensiunea bunastarii c. Ne ajung pentru un trai decent, dar nu ne permitem cumpararea
economice unor bunuri mai scumpe.

d. Reusim sa cumpdrdm si alte bunuri mai scumpe, dar cu

restrangeri in alte domenii.

e. Reugim sa avem tot ce ne trebuie, fara sa ne restringem la ceva.

Dimensiunea bunastarii »In ce masurd credeti ca spiritualitatea sau credinta va da putere in
spirituale a face fatd bolii dumneavoastra?”

Pentru fiecare dimensiune s-au stabilit o serie de itemi care au fost evaluati atat
din punct de vedere structural, cat si din punct de vedere functional de catre specialisti
in cercetare, asistenti sociali, cadre medicale, geneticieni, pacienti si rudele acestora. Pe
baza acestei evaludri, chestionarul a fost completat cu anumiti itemi, iar altii au fost
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adaptati sau eliminati. Modelul final include sase dimensiuni (36 de itemi) specifice
calitatii vietii persoanelor diagnosticate cu boli rare In Romania. De asemenea, in
chestionarul final au fost introdusi un numar aditional de sase itemi formali cu privire
la gen, varsta, boald, nationalitate, statut marital si anii de scoala absolviti.

Cele sase dimensiuni cuprind intre cinci itemi (dimensiunea bunastarii
psihologice) si 13 itemi (dimensiunea bunastarii fizice), iar majoritatea itemilor
cuprind mai multi subitemi (Tabelul nr. I).

Rezultatele cercetarii

Descrierea populatiei participante la cercetare, din punct de vedere
al repartitiei pe judete, al bolii, al confesiunii religioase si al etniei

Dintre cei 645 de participanti care au completat chestionarele, au fost pastrati
pentru analiza finald a rezultatelor un numar de 599. Un numadr de 46 chestionare
au fost excluse din analiza 1n aceasta etapa, datoritd numarului mare de raspunsuri
lipsa (Tabelul nr. 2).

Tabelul nr. 2

Repartitia pe judete a participantilor

Judet Frecventa % Judet Frecventa %
AB 26 4,3 GR 3 0,5
AG 32 5,3 HD 6 1,0
AR 69 11,5 HR 23 3,8

B 30 5,0 IF 6 1,0
BC 20 3,3 IL 2 0,3
BH 16 2,7 IS 13 2,2
BN 20 3,3 MH 3 0,5
BR 21 3,5 MM 18 3,0
BT 21 3,5 MS 10 1,7
BV 22 3,7 NT 22 3,7
BZ 4 0,7 oT 4 0,7
CJ 32 5,3 PH 9 1,5
CL 3 0,5 SB 26 4,3
CS 4 0,7 SJ 11 1,8
CT 5 0,8 SM 24 4,0
CV 6 1,0 SV 5 0,8
DB 1 0,2 TL 4 0,7
DJ 9 1,5 ™ 12 2,0
GJ 14 2,3 TR 3 0,5
GL 26 4,3 VL 6 1,0
GJ 14 2,3 VN 2 0,3
GL 26 4,3 VS 5 0,8

Total: 599 100,0

Se observa o includere in esantionul de cercetare a tuturor judetelor Roméniei,
inclusiv Bucuresti si Ilfov. In unele cazuri, ponderea nu este atit de echilibrata
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precum ne-am fi dorit. De exemplu, se remarcd numarul mic de participanti din
judetele Dambovita, lalomita sau Vrancea (n=1). De asemenea, sunt mai bine
reprezentate judetele din regiunile geografice Transilvania, Banat, Crisana,
Maramures si Moldova, comparativ cu regiunile din sudul Roméniei. Aceasta se
poate explica prin faptul cad la nivelul judetelor din Roménia existd o dispersie
asimetrica a organizatiilor si asociatiilor de asistentd sociomedicald, prin intermediul
carora am lucrat. Participantii la cercetare au raportat un numar de 41 de boli rare
(Tabelul nr. 3).

Tabelul nr. 3

Frecventa si procentajul raspunsurilor participantilor la intrebarea:
»Cum se numeste boala de care suferiti?”

Denumirea bolii Frecventa | % Denumirea bolii Frecventa %
Qggltgzg; spinald 1 0,2 | Narcolepsie cu cataplexie 2 0,4
Angioedem 9 1,5 | Neurofibromatoza 65 10,9
Autism 2 0,3 | Osteogeneza imperfecta 7 1,2
Boala Friedrich 1 0,2 | Parkinson 4 0,7
Boala Von Willebrandt 1 0,2 | Poliartrita 1 0,2
Coxartroza 22 3,6 | Prader Willi 14 2,3
Defect septal atrial 4 0,7 | Recklinghausen 2 0,3
Distrofie musculara 3 0,5 | Scleroza congenitala 1 0,2
Epidermoliza buloasa 16 2,7 Scleroza ({e artera 1 0,2

pulmonard
Epilepsic mioclonica 3 0,5 | Scleroza multipla 121 202
progresiva
Fenilcetonuria 21 3,5 Sindrom am.lotroﬁc 2 0,4
neurogen spiral
Gaucher 1 0,2 | Sindrom Angelman 1 0,2
Hemofilie 150 25,1 | Sindrom Down 32 5,4
Hepatita B 1 0,2 | Sindrom Rett 66 11
Hipomelanoza Ito 1 0,2 | Sindrom Werdnig Hoffman 1 0,2
Insuficientd aortica 1 0,2 | Sindrom Williams 1 0,2
Leucgmle 2 .Cl{ta 6 1,2 | Talasemie majora 1 0,2
promielocitica
Limfom Hodgkin 1 0,2 | Tetralogie Fallot 1 0,2
Luxatie congenitald 2 0,3 | Tetrapareza spastica 2 0,3
Malformatie cardiaca Tromboplastina totald
congenitala 2 0.3 bilaterald ! 0.2
Miastenia gravis 23 3,8 | Total 599 100,0

Cele mai frecvente boli sunt: hemofilie (n=150), sclerozd multipla
(n = 121), sindromul Rett (n = 66) si neurofibromatoza (n = 65). In ceea ce priveste
etnia, patru participanti (7%) nu au declarat, sau au omis declararea etniei.
Subiectii inclusi in esantion au fost in procent de 89,6% romani, 8,8% maghiari,
2% germani, iar 7% au declarat ca apartin altor etnii.
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Dimensiunea bundstarii fizice

Prima dimensiune analizata cu privire la calitatea vietii persoanelor diagnosticate
cu boli rare este cea a bunastarii fizice si calitatea serviciilor medicale. Bunastarea
fizicd se referd la perceperea sanatatii personale generale.

Tabelul nr. 4

Frecventa si procentajul privind raspunsul participantilor la intrebarea:
,De cati ani suferiti de aceasta boala?”

Frecventa %

1-10 ani 141 23,5

11-20 ani 166 27,7

21-30 ani 193 32,2

Valid 31-40 ani 56 9,3
41-50 ani 25 472

51-60 ani 15 2,5

Peste 60 ani 3 0,5

Total 599 100,0

Din analiza Tabelului nr. 4 observam ca peste 50% dintre respondenti au fost
diagnosticati cu boala de care sufera de un timp cuprins in intervalul 1-20 de ani,
iar peste 80% au fost diagnosticati de maximum 30 de ani. Cei ce suferd de o boala
rard de mai mult de 30 de ani sunt in procent scazut, si anume, sub 17%.

Pentru o analizd mai aprofundatd s-a recurs la o analizd de regresie liniara
pentru a exprima masura in care sandtatea fizica este explicata prin anii de suferinta
(Tabelele nr. 5a, 5b si 5c).

Tabelul nr. 5a

Analiza de regresie liniari, pentru a exprima masura in care sinatatea fizica este explicata
prin anii de suferinta

Model R R’ R’ ajustat Eroarea standard de estimare
1 0,150(a) 0,023 0,021 7,57
a. Predictori: (Constanta): ,,De cati ani suferiti de aceasta boala?”.

Tabelul nr. 5b

Analiza de regresie liniara, pentru a analiza mésura in care sinétatea fizica este explicata
prin anii de suferinta

ANOVA (7b)
Model Suma Patratelor df Media patratd F p
Regresie 725,58 1 725,58 12,64 0,000(a)
1 Rezidual 31503,12 549 57,38
Total 32228,70 550

a. Predictori: (Constanta): ,,De cti ani suferiti de aceastd boald?”.
b. Variabila dependentd: SANATATEA FIZICA.
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Tabelul nr. 5¢

Analiza de regresie liniari, pentru a analiza masura in care sinatatea fizica este explicati
prin anii de suferinta

Coeficienti (7¢)

Model Cocficienti Coeficienti
nestandardizati standardizati t p
Constanta B Eroarea standard Beta
b | »Decatiani suferiti |5 5, 0,653 6621 | 0,000
de aceastd boala?
0,093 0,026 0,150 3,55 0,000

a. Variabila dependenti: SANATATEA FIZICA.

Rezultatele analizei de regresie arata ca 2,3% din starea de sdndtate fizica este
afectatd de durata suferintei. Cu toate cd acest procent nu pare ridicat, el este
semnificativ din punct de vedere statistic si meritd sd i se acorde atentie, fiindca
indica o asociere directd intre starea de sanatate fizica si anii de suferinta.

De asemenea, datele cercetdrii aratd ca cei mai multi participanti au
considerat sanatatea lor In comparatie cu anul trecut ca fiind la fel de buna (45,2%).
Totusi, un numar ridicat de respondenti au afirmat ca starea de sanatate este mai
proasta ca anul trecut (43,2%). Doar cétiva au considerat ca sanatatea lor este mai
buna ca anul trecut (10,8). De asemenea, 30,1% au sustinut cd durerea fizica 1i
deranjeazd foarte mult, 9,7% au relatat cd durerea ii deranjeazd mult, 33,6%
moderat, iar 25,4% au sustinut ci durerea fizica i deranjeaza putin sau deloc. in
ultimele trei luni, la data aplicarii chestionarelor, 8% au afirmat cd au simtit tot
timpul dureri fizice, 30,2% au simtit frecvent dureri, 37,2% au simtit cateodata
dureri, iar 24,4% au raportat cd au simtit dureri rar sau deloc.

In comparatie cu alti oameni, unii participanti se considerd mai bolnavi
(25,9%), iar 28% se asteaptd ca starea sanatatii lor sa se Inrautdteascd. Durerea si
disconfortul fizic au constituit o problema in foarte mare masurd pentru 6,5%
dintre respondenti, in mare masura, pentru 15,2%, moderat, pentru 32,4%, in mica
masurd, pentru 33,7% si deloc, pentru 11,7%. De asemenea, 49,6% au considerat
ca fac fata acestui disconfort in mare masura, 38,4% moderat, 7,8% in micd masura
si 2,7% au raportat cd nu fac fata deloc disconfortului fizic.

Dintre respondenti, 70,6% au sustinut ca au acces la medicamente compensate,
iar 26,9% au raportat ca au Intdmpinat dificultati in accesul la servicii medicale
oferite de statul roman. Exemple de astfel de dificultati mentionate de respondeti
sunt prezentate in continuare.

o ingreunarea accesului la tratament se datoreazi unor situatii precum:
lipsa medicamentelor in farmacie; imposibilitatea procurarii acestora, datoritd
pretului ridicat; lipsa accesului la servicii specializate pentru tratament in judet;
birocratia excesiva in obtinerea tratamentului.

e Lipsa de consideratie si respect din partea comunitatii, cu privire la
nevoile persoanelor care sufera de boli rare, se manifesta in situatii precum: amenzi
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pentru parcare in ciuda afigdrii semnului de handicap locomotor pe magin;
dezinteresul cadrelor medicale in tratarea pacientilor; perioadd de asteptare prea
mare la spital; birocratie in depunerea dosarului, pierderea dosarului medical de
catre cadrele medicale; contactarea unor boli In perioada spitalizarii (e.g. virusul
hepatic C); lipsa rampelor de acces; comportamentul neadecvat al comisiei de
evaluare; refuzul de deplasare sau intarzierea salvarii in situatii de urgentd;
dezinteres din partea cadrelor didactice cu privire la nevoile elevilor bolnavi; lipsa
de respect a functionarilor publici.

e Personal medical nepregitit, care fie nu cunoaste boala, fie Intdmpina
dificultati in depistarea si diagnosticarea corecta a acesteia.

De asemenea, participantii la cercetare au oferit anumite sugestii pentru
depasirea dificultitilor cu privire la accesul la servicii medicale. Exemple cu privire
la aceste sugestii sunt:

o imbunititirea accesului la tratament, prin masuri precum: aducerea
medicamentelor in tard; subventionarea tratamentului; gratuitatea medicamentelor;
cresterea finantarii de la stat pentru sistemul medical; promovarea tratamentului la
domiciliu.

o imbunititirea calitiitii serviciilor, prin masuri precum: o colaborare mai
bund intre bolnav, familia acestuia si cadrele medicale, farmacisti si specialisti;
perfectionarea cadrelor medicale; accesul la psiholog dupa diagnosticare; mai multe
cercetdri de specialitate cu privire la bolile rare; pregatirea personalului medical in
vederea informarii cu privire la bolile rare; cresterea numarului de specialisti; dotarea
spitalelor cu aparatura de diagnosticare si tratament; imbunatatirea sistemului de
ingrijire sociomedicald pentru copii.

e Cresterea interesului pentru pacienti, prin: formarea de baze de date;
cresterea numarului de specialisti; constientizarea publicului cu privire la nevoile
speciale ale persoanelor care sufera de boli rare; scaderea birocratiei; monitorizarea
specializatd a bolnavilor; orientarea serviciilor medicale asupra pacientilor care
sufera de boli rare.

Sugestiile oferite de persoanele diagnosticate cu boli rare pentru imbunatétirea
serviciilor sociale au inclus:

e facilitarea accesului la: informatii legate de boala, tratament si drepturi;
servicii de asistenta sociala si de consiliere psihologicd; prestatii sociale; camine
sociale; mijloace de transport adaptate nevoilor bolnavilor; institutii publice
(e.g. rampe de acces); sdli de gimnastica specializate, bazine de hidroterapie si
centre de recuperare;

e imbunititirea evidentei cazurilor sociale si vizite la domiciliu atat din
partea specialistilor pe probleme medicale cét si a celor pe probleme sociale.

In ceea ce priveste intrebarea cu privire la necesitatea tratamentelor
medicamentoase pentru sanatatea participantilor, notdm cd un numar de 592
participanti au raspuns la aceastd intrebare, iar sapte au omis sd raspunda
(Tabelul nr. 6).
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Tabelul nr. 6

Frecventele si procentajul pentru méisura in care participantii cred ca sinéitatea lor depinde
zilnic de utilizarea unui tratament medicamentos

Frecventa Y%

In foarte mare masuri adevirat 147 24,5

In mare masura adevirat 138 23,0

Valid Moderat 127 21,2

In micd masura adevirat 133 22,2

Deloc adevarat 47 7,8

Total 592 98,8

Nu stiu/Nu raspund 7 1,2

Total 599 100,0

Dintre cei care au raspuns, cei mai multi (24,5%) au considerat ca sanatatea
lor depinde in foarte mare masura de un tratament medicamentos. Doar 7,8% au
declarat ca sanatatea lor nu depinde deloc de un tratament medicamentos. In ceea
ce priveste perceperea calitatii vietii, 89,4% au sustinut cd aceasta depinde de
utilizarea unui tratament medicamentos in foarte mare masura, (24,9%), mare
masurd, (19,5%) moderat, (20,4%) sau in micd masura (19,7%).

Dimensiunea bundastarii functionale

Dimensiunea bunastarii functionale se referd la sentimentul autonomiei si
autocontrolului in indeplinirea unor activitati zilnice precum imbracatul, migcarea
si mentinerea unor pozitii corporale dorite. Astfel, aceastd dimensiune oferda
informatii cu privire la evaluarea subiectiva a formei fizice, rezistentei si Indemanarii
persoanelor diagnosticate cu boli rare.

In ceea ce priveste evaluarea subiectiva a functionalitatii, doar cativa dintre
participantii la cercetare s-au simtit mult limitati in activitati precum: alergatul,
ridicarea greutitilor si participarea la activitati sportive solicitante (4%). In ceea ce
priveste activitati precum: mutatul unei mese, utilizarea aspiratorului, curatatul
ferestrelor, doar 8,2% au sustinut ca se simt limitati. Ridicatul sau caratul plaselor
cu alimente din magazin a constituit o problema pentru 14% dintre respondenti, iar
in ceea ce priveste urcatul scarilor unui bloc de la parter cateva etaje mai sus,
10,7% au considerat cd se simt limitati. De asemenea, 21% dintre participanti
intampind dificultati In urcatul scérilor un etaj; aplecatul corpului inainte sau
inapoi, sau indoitul genunchilor (24,9%); plimbatul pe o lungime mai micéd de un
km (21,2%); plimbatul pe o lungime mai mare de un km (9,3%); si Imbaiatul si
imbracatul in mod autonom (37,1%).

Ca rezultat al limitarilor in functionalitatea fizica, participantii au intampinat
dificultati in munca obisnuitd, reducand din timpul dedicat muncii (34,6%) si realizand
mai putin decat si-au dorit (24,4%). Durerea fizica a fost perceputa, in foarte mare
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masurd §i in mare masurd, ca un impediment in realizarea muncii obisnuite de la
domiciliu de catre 40,2% dintre respondenti.

In continuare vom prezenta diferentele privind starea de sanitate si
functionalitatea fizicd, in functie de genul persoanelor diagnosticate cu boli rare
(Tabelele nr. 7 1 8).

Tabelul nr. 7

Medii si abateri standard pentru dimensiunea functionirii fizice
la barbati si femei ce sufera de boli rare

Genul N Media Deviatia standard Eroarea stz.m.dard
? a mediei
.. L Masculin 276 20,75 4,28 0,25
Limitare fizica —
Feminin 309 20,46 5,03 0,28
. Masculin 272 7,30 1,17 0,07
Probleme fizice —
Feminin 302 6,92 1,41 0,08
Masculin 272 17,40 3,52 0,21
Durere —
Feminin 298 17,79 3,46 0,20
Sanatate In Masculin 180 12,34 2,71 0,20
general Feminin 157 10,88 2,45 0,19
. . Masculin 265 45,46 7,22 0,44
Sanatate fizica —
Feminin 283 44,98 8,00 0,46

Pentru limitarea fizicd, au fost inregistrate raspunsurile subiectilor pentru
noud itemi, raspunsuri acordate pe o scard in trei trepte (de la 1 la 3). Scorul minim
obtinut poate lua valoarea 9, iar cel maxim valoarea 27. Un scor mare indica o
limitare fizici mai accentuatd (exemplu de item: In ce mdisurd starea
dumneavoastra de sdindtate va limiteaza in a realiza aceste activitati? Ex.
Activitati viguroase, precum alergatul, ridicarea greutdtilor, participarea la
activitati sportive solicitante).

Pentru dimensiunea probleme fizice, participantii au fost rugati sa raspunda
unui numar de patru itemi, cu da sau nu, cotate cu 1 punct sau doud puncte, iar
scorurile obtinute pot lua valori intre 4 si 8. Un scor ridicat inseamna probleme
fizice accentuate (exemplu de item: fn ultimele trei luni ati avut urmdtoarele
probleme cu munca dumneavoastrd sau alte activititi obisnuite ca rezultat al
starii dumneavoastra fizice? Ex. Afi redus din timpul dedicat muncii sau altor
activitati). Dimensiunea durere a fost evaluata cu ajutorul a sase itemi la care s-a
raspuns 1n cinci trepte, iar cu cat scorul obtinut este mai ridicat, cu atat durerea este
mai mare. Patru itemi sunt inclusi pentru variabila sandtate in general, iar
sandtatea fizica reprezintd insumarea dimensiunilor limitare fizica, probleme fizice
si durere. Un scor ridicat la aceastd dimensiune semnificd probleme asociate
sandtatii in general.
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Tabelul nr. 8

Testul t pentru compararea mediilor functionirii fizice la barbati si la femei

t df p bilateral Diferenta mediilor
Limitare fizica 0,73 583 0,460 0,28
Probleme fizice 3,49 572 0,001 0,38
Durere -1,33 568 0,182 -0,39
Sanatate in general 5,14 335 0,000 1,45
Sanatate fizica 0,74 546 0,457 0,48

In ceea ce priveste diferentele privind starea de sanitate si functionalitatea
fizicd in functie de genul persoanelor diagnosticate cu boli rare, se remarca date
semnificative statistic pentru problemele fizice (M >F) si pentru sdnatatea in
general (M > F).

De fizioterapie depinde starea de sanitate a peste 50% dintre participati cu un
grad de acord mare si moderat. Peste 8% au exprimat un acord puternic atunci cand au
considerat ca starea lor de sanatate depinde de efectuarea fizioterapiei (Tabelul nr. 9).

Tabelul nr. 9

Frecventele si procentajul pentru méisura in care participantii cred ca sinéitatea lor depinde
de 0 anumita terapie, precum fizioterapia

Frecventa %
In foarte mare masura adevirat 49 8,2
In mare masura adevarat 164 27,4
Valid Mod.erat 145 24,2
In mica masurd adevérat 87 14,5
Deloc adevarat 118 19,7
Total 563 94,0
Nu stiu/Nu raspund 33 5,5
Raspunsuri lipsa 3 0,5
Total 36 6,0
Total 599 100,0

In ceea ce priveste perceperea calitatii vietii, 64,7% au afirmat ca aceasta
depinde in foarte mare (11,1%), mare masura (24,5%) sau moderat (23,2%) de
fizioterapie.

Referitor la legatura dintre calitatea vietii bolnavilor si efectuarea kinetoterapiei,
aproape 50% dintre respondenti, mai exact 43,7%, au considerat ca exista o relatie
intre cele doud aspecte intr-o masura mare si foarte mare. Acest lucru se poate
corela cu informatia relatata de respondenti cu privire la necesitatea introducerii de
cat mai multe servicii de fizioterapie si kinetoterapie, In vederea mbunatatirii
calitatii vietii persoanelor cu boli rare din Romania (7abelul nr. 10).
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Tabelul nr. 10

Frecventele si procentajul pentru mésura in care participantii cred ca sanatatea lor depinde
de 0 anumita terapie, precum kinetoterapia

Frecventa %
In foarte mare masura adevirat 71 11,9
In mare masura adevarat 170 28,4
. Moderat 136 22,7
Valid In mica masura adevirat 60 10,0
Deloc adevirat 118 19,7
Total 555 92,7
Nu stiu/Nu raspund 38 6,3
Raspunsuri lipsa 6 1,0
Total 44 7,3
Total 599 100,0

In ceea ce priveste logopedia, majoritatea participantilor au declarat ca starea
lor de sandtate nu depinde deloc (67,6%) de o astfel de terapie. Mai putin de 15%
au sustinut cd au nevoie de logopedie in masur ridicata si foarte ridicatd. In ceea
ce priveste perceperea calititii vietii, 3,3% au afirmat cad aceasta depinde In foarte
mare masura, 11,4%, in mare masura si 6,8% moderat de logopedie.

In ceea ce priveste efectuarea unei terapii pentru recuperarea functiilor
necesare activitatilor zilnice, aproximativ jumatate dintre participanti au considerat
ca au nevoie de o astfel de terapie, in timp ce cealaltd jumatate nu au considerat ca
astfel de terapii le-ar aduce un plus de calitate in efectuarea actiunilor zilnice. in
ceea ce priveste perceperea calitatii vietii, 8,8% au afirmat ca aceasta depinde in
foarte mare masurd de terapii pentru recuperarea functiilor, 17,5% au afirmat ca
aceasta depinde In mare masura, 14,4% moderat, 8,2% 1n micd masura, iar 36,5%
au considerat calitatea vietii ca depinzind deloc de terapii pentru recuperarea
functiilor.

Cu privire la necesitatea ergoterapiei, gasim un numar mare de nonraspunsuri
(N =221, 36,9%), ceea ce Tmpiedica formularea unei concluzii clare. Cel mai
probabil, nonrdspunsurile se datoreaza nerecunoasterii termenului ,.ergoterapie”,
ceea ce poate fi problematic in astfel de cazuri. Motivul nu este evident, dar
posibile cauze pot fi lipsa informatiilor §i numarul redus al specialistilor
ergoterapeuti din Romania. In ceea ce priveste perceperea calititii vietii, 4% au
afirmat ca aceasta depinde in foarte mare masura, 5,8% in mare masura si 5,3%
moderat de ergoterapie.

Dimensiunea bundstarii psihologice

Aceasta dimensiune se refera la: sentimentul de multumire cu privire la sine,
evaluarea stresului si a stimei de sine, evaluarea sentimentului de siguranta, odihna,
munca si timpul liber.
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Aproximativ jumatate dintre respondenti (51,5%) au considerat cd au redus
din timpul dedicat muncii sau altor activititi regulate, datoritd unor probleme
emotionale (e.g. sentimente de tristete sau de teamd). De asemenea, 47,2% au
realizat mai putin decat si-au dorit, iar 50,1% au afirmat ca nu s-au putut concentra
in activitatile obisnuite in ultimele trei luni pana la data aplicarii chestionarului. in
ceea ce priveste oboseala, 15,4% au considerat cd obosesc foarte repede, 30,4% ca
obosesc repede, 35,7% moderat, 14,4% au declarat ca obosesc repede intr-o mica
masura, iar 2,8% au considerat ca nu obosesc mai repede decat ar fi normal.

Un numar semnificativ dintre participanti (55,4%) au avut dificultéti in foarte
mare sau mare masurd in a adormi. In ceea ce priveste bucuria de a trai, 3,7% au
notat ca se bucura de viatd in foarte mare masurd, 30,4% In mare masura, 25,7%
moderat, 23,7% 1n mica masura, iar 14,5% au considerat ca nu se bucura deloc de
viatd. De asemenea, doar 34,6% au notat cd sunt optimisti. Majoritatea (55,1%) au
fost deranjati de fizicul lor in foarte mare masura, 5,2% in mare masura, 23,7%,
moderat, iar 25,2%, in mica masura.

In ultimele trei luni, pand la data aplicarii chestionarului, 6,3% dintre
participanti s-au simtit tristi tot timpul, 19,2% frecvent, 51,3% cateodata, 18,7%
rar, iar 4% nu s-au simtit tristi deloc. De asemenea, doar 2,5% dintre participanti
s-au simtit plini de energie tot timpul, 16,9% frecvent, 29,5% cateodata, 36,2% rar,
iar 14,5% nu s-au simtit deloc plini de energie. Dintre respondenti, 10,7% s-au
simtit deprimati tot timpul, 32,4% frecvent, 44,7% cateodata, 9,7% rar si 2,0% nu
s-au simtit deloc deprimati. In ceea ce priveste frustrarea, 13,7% dintre participanti
s-au simtit frustrati tot timpul, 44,1% frecvent, 29,2% cateodata, 10,9 rar si 1,8%
nu s-au simtit deloc frustrati. Foarte putini participanti s-au simtit obositi tot timpul
(1,7%). De asemenea, putini (9,2%) au declarat ca nu s-au simtit deloc obositi. Mai
degraba, respondentii au declarat cd se simt obositi cateodatd (50,1%), sau rar
(27,2%); 11,5% au afirmat ca simt frecvent oboseala.

O situatie frecvent intdlnitd este trdirea sentimentului de vinovatie de catre
persoanele aflate in dificultate, iar n cercetarea de fatd acest lucru este ilustrat in
tabelul si graficul de mai jos (Tabelul nr. 11).

Tabelul nr. 11

Frecventele si procentajul pentru mésura in care starea fizica si problemele emotionale
ale participantilor au produs suferinti familiei

Frecventa %o
In foarte mare masura 185 30,9
In mare masura 271 452
. Moderat 95 15,9
Valid In mica masura 19 32
Deloc 17 2,8
Nu stiu/Nu raspund 8 1,3
Total 595 99,3
Réspunsuri lipsd 4 0,7
Total 599 100,0
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Astfel, se remarca faptul ca peste 75% dintre respondenti considera cé starea
lor fizica si/sau emotionala produce in mare si foarte mare masurd suferinta
familiei. Totusi, In studiul de fatd, majoritatea respondentilor au notat ca starea lor
de sanatate nu a cauzat probleme grave in familie, precum certuri (,,deloc” certuri
intre parinti = 65,4%; ,deloc” certuri intre parinti si frati = 80%) sau divort
(,,deloc” =92,8%)

In ceea ce priveste sanitatea mentald si anii de suferinti observam ci
sandtatea mentald nu depinde in mare masura de perioada de boala (Tabelele nr. 12a,
12bsi 12¢).

Tabelul nr. 12a

Analiza de regresie liniara pentru explicarea sinititii mentale, pe baza anilor de suferinta

Model R R R’ ajustat Eroarea standard de estimare
1 .086(a) 0,007 0,005 5,32
a. Predictori: (Constanta): ,,De cati ani suferiti de aceasta boala?”.

Tabelul nr. 12b

Analiza de regresie liniara pentru explicarea sinititii mentale, pe baza anilor de suferinta

ANOVA (12b)
Model Suma patratelor Df Pitrate medii F p
Regresia 110,60 1 110,60 3,899 [ 0,049(a)
1 Rezidual 14948,28 527 28,36
Total 15058,89 528

a. Predictori: (Constanta): ,,De cati ani suferiti de aceastd boala?”.
b. Variabila dependenta: SANATATEA MENTALA.

Tabelul nr. 12¢

Analiza de regresie liniara pentru explicarea sinititii mentale, pe baza anilor de suferinta

Coeficienti (12¢)
Coeficienti Coeficienti
Model nestandardizati standardizati t p
B Eroarea Beta
(Constanta) standard
55,55 0,467 118,86 | 0,000
1 — —
»De cati ani suferitide | -, 35 0,019 0,086 1,97 | 0,049
aceastd boala?

a. Variabila dependenta: SANATATEA MENTALA.

Cu toate ca sanatatea mentald este explicatd intr-un procent redus prin durata
anilor de suferinta (doar 0,7%), prezentdam acest model intrucét el se afla la limita
semnificativitatii (p =.049). Este bine de precizat faptul cd pentru variabila
sanatate mentala un scor ridicat semnificad probleme legate de sandtatea mentala,
intrucat acest scor global este obtinut prin insumarea scorurilor pentru limitare
emotionald, nivelul oboselii, probleme de functionare sociala si probleme legate
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de starea de bine emotional. Asa se explicd asocierea pozitiva dintre durata suferintei
in ani si starea de sandtate mentald. Daca durata suferintei creste cu o abatere standard,
sanatatea mentald se deterioreaza cu 0,086 abateri standard.

In ceea ce priveste diferentele privind starea de sanitate psihica in functie de
genul persoanelor diagnosticate cu boli rare, se remarca date semnificative statistic
pentru sanatatea emotionala (M > F) (Tabelele nr. 13 si 14).

Tabelul nr. 13

Medii si abateri standard pentru dimensiunea functiondrii psihice
la barbati si femei ce sufera de boli rare

Genul N Media Deviatia | Eroarea stz'ln'dard
standard a mediei
Limitare emotionali Masculin 273 4,47 1,42 0,08
’ Feminin 304 4,50 1,52 0,08
Energic vs. oboscala Masc.ul.in 271 24,99 2,81 0,17
Feminin 291 24,87 2,67 0,15
Stare de bine emotionala Masculin 276 13,55 3,01 0,18
’ Feminin 310 15,06 3,51 0,19
Sanatate emotionald Masculin 257 57,05 5,43 0,33
’ Feminin 271 55,61 5,11 0,31

Tabelul nr. 14

Testul t pentru compararea mediilor functionarii fizice si psihice la barbati si femei

t df p bilateral Diferenta mediilor
Limitare emotionald —0,27 575 0,783 —0,03
Energie vs. oboseala 0,51 560 0,604 0,12
Stare de bine emotionala 1,77 584 0,076 0,48
Sanatate emotionala 3,14 526 0,002 1,44

Dimensiunea bunastdarii sociale

Bunastarea sociala se refera la evaluarea calitétii contactelor sociale, comunicarea
cu semenii si familia, suportului social si familial primit, sentimentul apartenentei
la diferite grupuri sociale, participarea la viata comunitard si cooperarea cu diverse
organizatii si asociatii comunitare.

Participantii au considerat ca starea lor fizicd sau problemele lor emotionale
i-au deranjat in foarte mare masurda (17,7%), in mare masura (21,5%), moderat
(34,4%), in mica masura (18,4%) sau deloc (6,8%). In ceea ce priveste angajarea in
activitati sociale cu familia sau cu prietenii, 15,4% au considerat in foarte mare
masura, 18,9% in mare masura, 25,7% moderat, 32,1% in mica masura, iar 6,5%
deloc, ca starea lor fizica sau problemele emotionale constituie un impediment.
In ceea ce priveste angajarea in activitati cu vecinii, 20% au considerat problemele
fizice sau emotionale ca fiind o problema in foarte mare masura, 18,5% in mare
masurd, 23,5% moderat, 29% in micid masurd, iar 6,5% deloc. In angajarea
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in activitati cu alte grupuri sociale, 19,2% au afirmat ca starea fizicd sau problemele
emotionale 1i deranjeaza 1n foarte mare masura, 17% in mare masura, 25% moderat,
29% 1n mica masura, iar 7,2% deloc.

Referitor la accesul la informatii, 43,5% au considerat cd au acces la
informatii cu privire la boala lor in foarte mare masuri si in mare masura. In ceea
ce priveste distanta in km pe care participantii trebuie sd o parcurga pentru a ajunge
la un specialist, aceasta se situeaza intre 0 si 2 400 km (media = 52,71).

Datorita faptului ca, deseori, bunistarea sociala depinde de statutul marital, in
continuare se va prezenta o analiza a acestui item (7abelul nr. 15).

Tabelul nr. 15

Frecventa si procentajul pentru statusul marital al participantilor

Frecventa %

Singur 46 7,7

,,Locuiesc cu parintii” 313 523

,,Locuiesc cu partenerul de viata” 16 2,7

Valid Casatorit 200 33,4
Separat 4 0,7

Divortat 16 2.7

Vaduv 4 0,7

Total 599 100,0

Pentru inceput, se noteaza cd majoritatea respondentilor au avut aldturi
familia, fie cea de origine (n=313 locuiesc impreuna cu parintii) fie cea prin
casatorie (n=200). Totusi, existd peste 10% dintre cazuri, unde participantii la
aceastad cercetare au indicat ca nu au avut un suport direct din partea familiei.
Acestia sunt: cei divortati, separati, singuri sau vaduvi.

Aproape 90% dintre respondenti s-au declarat satisfacuti de sprijinul primit
de la familie, in foarte mare masura si in mare masura. Acest suport extraordinar al
familiei este explicat si prin viziunea traditionald in societatea romaneasca in ceea
ce priveste familia si relatiile din interiorul acesteia. Suportul social §i reteaua de
relatii sociale constituie un factor extrem de important pentru starea de bine a
oricdrei persoane, iar acest aspect este cu atdt mai semnificativ in cazul celor
diagnosticati cu boli rare. In ceea ce priveste suportul primit de la prieteni, gradul
de satisfactie este moderat pentru peste 20% dintre respondenti. De asemenea,
peste 40% au fost satisfacuti; iar peste 30% putin satisfacuti. Majoritatea
participantilor (59,4%) au beneficiat de suportul social in ingrijirea la domiciliu din
partea parintilor, 1,7% din partea fratilor, 0,3% din partea rudelor, 0,5% din partea
prietenilor, 27,4% din partea sotului/sotiei, iar de 7,8% s-a ocupat altcineva.

In ceea ce priveste serviciile de sinitate de stat, jumatate dintre respondenti
s-au declarat satisfacuti la nivel mediu. Doar 18,2% s-au declarat satisfacuti de
calitatea serviciilor In mare masura si foarte mare masura. Cu privire la ajutorul
primit din partea statului roman, respondentii s-au declarat satisfacuti intr-o mica
masurd in proportie de aproape 50%, iar 23,4% sunt total nesatisfacuti cu privire
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la acest lucru. Doar 4,6% s-au declarat satisfacuti cu privire la ajutorul primit din
partea statului roman. Participantii la cercetare s-au declarat usor mai satisfacuti cu
privire la implicarea ONG in comparatie cu implicarea statului, insa si aici domina
satisfactia doar intr-o mica (39,6%) si moderatd masura (26,7%).

In ceea ce priveste diferentele privind starea de functionare sociala in functie
de genul persoanelor diagnosticate cu boli rare, se remarca date semnificative
(M > F) (Tabelele nr. 16 si 17).

Tabelul nr. 16

Medii si abateri standard pentru dimensiunea functionarii sociale
la barbati si femei ce sufera de boli rare

Genul N Media Abaterea Eroarea stz.m'dard a
standard mediei
Functionare Masculin 271 11,93 4,25 0,25
socialad Feminin 298 10,95 4,57 0,26

Tabelul nr. 17

Testul t pentru compararea mediilor functionirii sociale la barbati si femei

t df p bilateral Diferenta mediilor
Functionare sociald 2,65 567 0,008 0,98

Dimensiunea bunastdarii economice

Aceastd dimensiune include aspecte precum: evaluarea satisfactiei fatd de
proprietati, venit, bunuri materiale §i status social, cat si perceperea subiectiva cu
privire la adaptarea lor la nevoile speciale ale pacientilor diagnosticati cu boli rare.

Doar 2,5% dintre respondenti au considerat ca banii de care dispun sunt in
foarte mare masura suficienti pentru plata serviciilor medicale. De asemenea, doar
5% au remarcat ca banii le ajung pentru costurile medicale In mare masura, iar
17,9% au considerat ca banii de care dispun sunt suficienti intr-o masura moderata.
Majoritatea respondentilor (72,6%) au considerat ca banii le sunt suficienti Tn mica
masura sau deloc pentru plata serviciilor medicale.

In ceea ce priveste veniturile, 59,6% au sustinut ca acestea le ajung doar pentru
strictul necesar; 24,5% au remarcat ca veniturile sunt suficiente pentru un trai decent;
8,2% si-au considerat veniturile ca fiind nesatisfacatoare chiar si pentru strictul necesar.
Putini dintre participanti (5,5%) au considerat ca isi permit bunuri mai scumpe, dar
cu restrangeri din alte domenii, iar doar 1,2% au sustinut cd isi permit sd cumpere tot
ce le trebuie, fara restrangeri din alte domenii. Estimarile cu privire la veniturile
necesare familiei pentru un trai decent se incadreaza intre 700 si 450 000 RON, cu
media de 3 937,8 RON; iar pentru supravietuire, veniturile estimate de respondenti se
incadreaza intre 200—8 000 RON, cu media de 1 116,8 RON. De asemenea, majoritatea
respondentilor (62,3%) locuiesc cu parintii.

In ceea ce priveste aprecierea veniturilor pe gospodrie a participantilor, un
numar ridicat declara un venit destul de scazut (Tabelul nr. 18).
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Tabelul nr. 18

Frecventa si procentajul pentru nivelul apreciat de citre participanti al venitului in gospodirie
(1 = cel mai scazut nivel al venitului, iar 10 = cel mai ridicat nivel al venitului)

Frecventa % % Cumulativ
1 7 1,2 1,2
2 38 6,3 7,7
3 142 23,7 31,8
4 182 30,4 62,8
5 116 19,4 82,5
Valid 6 52 8,7 91,3
7 35 5,8 97,3
8 12 2,0 99.3
9 2 0,3 99,7
10 2 0,3 100
Total 588 98,2
Raspunsuri lipsa 11 1,8
Total 599 100

Astfel, din analiza procentelor cumulate rezultd ca peste 80% dintre respondenti
declara ca au un venit mediu §i sub-mediu in gospodarie.

Figura 1
Reprezentarea grafica a veniturilor din gospodirie ale participantilor,
in functie de statusul marital
6.007]
5,007
Venit mediu
pe 4.007]
gospodirie
3.007
2,007
1.007]
0.00 P T T ; T T T
Singur Cu Cu Casitorit  Separal Divorfat  Vaduy
parin{ii  partencrul
de viala

In ceea ce priveste situatia venitului material in relatie cu statutul marital al
participantilor, reiese ca cei care au declarat ca locuiesc cu partenerul de viata (dar
necdsatoriti) si cei vaduvi/vaduve au un venit mediu si peste mediu. Totusi, trebuie
remarcat cd numarul lor este foarte mic, si anume, impreuna ei sunt 20 din totalul
de 599 de participanti. Prin urmare, se va acorda importantd urmatoarei categorii, si
anume, cei casatoriti, care sunt Tn numar de 200 si care au declarat ca veniturile lor
sunt usor sub medie. Totusi, peste 75% dintre respondenti se declard multumiti intr-o
mare i respectiv moderatd masurd de conditiile de locuire. Cu toate ca se declara
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multumiti de conditiile de locuire, in ceea ce priveste gradul de satisfactie cu
privire la situatia financiara, majoritatea se declard deloc (11,2%) sau in mica
mdsura multumiti (43,2%).

Dimensiunea bundastarii spirituale

Dimensiunea bunastarii spirituale se referd la apartenenta la o comunitate
spiritual-religioasa si autoperceperea religiozitatii sau bogatia vietii spirituale. in
ceea ce priveste orientarea religioasd a participantilor la cercetare, din numarul
total de 599 respondenti, 480 s-au declarat ortodocsi (80,1%), 48 neo-protestanti
(8%), 26 romano-catolici (4,3%), 23 de o altd religie (3,8%), 16 greco-catolici
(2,7%) si 1 protestant (0,2%). In esantionul acestui studiu niciun subiect nu s-a
declarat ateu sau ,,fara religie”.

Pentru majoritatea respondentilor (69,1%), Dumnezeu a fost considerat foarte
important pe o scald de la 1 la 5 (unde 1 este minim, iar 5 este maxim). De
asemenea, in ceea ce priveste institutia bisericeasca, 53,1% au considerat aceasta ca
fiind foarte importantd si doar 11,2% au considerat biserica putin importantd sau
deloc importanta in viata lor. De asemenea, 89,3% au notat credinta in rai, 76% in
iad, 89,6% in pacat, 83,1% in viata de dupa moarte si 97% in Dumnezeu. Mai mult,
24% au considerat ca religia sau credinta iIn Dumnezeu 1i ajutd sa inteleagé rostul
vietii in foarte mare masura, 35,7% in mare masura, 30,6% moderat si doar 6,6% In
mica masurd sau deloc. Respondentii au considerat ca spiritualitatea sau credinta le
da putere sa faca fata bolii in foarte mare masura (24,2%), mare masura (38,4%),
sau moderat (27,2%). Doar 6,7% au raportat ca spiritualitatea sau credinta 1i ajuta
in micd masura sau deloc sa faca fatd bolii. De asemenea, 69,9% au afirmat ca viata
lor are un sens, iar aproximativ 60% au notat ca religia sau credinta iIn Dumnezeu ii
ajutd sa inteleagd mai bine suferinta.

In studiul de fata s-a analizat si corespondenta dintre satisfactia cu privire la
viata si credinta religioasa a participantilor (7abelele nr. 19-24).

Tabelul nr. 19

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebarile:
»Puteti afirma ci va bucurati de viata?” si ,,Credeti in Rai?”

Rai Total

Da Nu
In foarte mare masura 18 4 22
,,Puteti afirma ca va bucurati In mare masurd 172 / 179
’ . <09 * | Moderat 145 6 151

de viata? -

’ In mica masura 124 13 137
Deloc 68 16 84
Total 527 46 573

Cocficientul de contingenta are valoarea .204 si este semnificativ statistic.
Prin urmare, existd o asociere intre credinta in rai si afirmatia participantilor ca
reusesc sa se bucure de viata.
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Tabelul nr. 20

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebirile:
,»Puteti afirma cé va bucurati de viata?” si ,,Credeti in iad?”

Iad Total
Da Nu
In foarte mare masura 16 6 22
Puteti afirma ci vi In mare masura 162 15 177
bucurati de viagz?? | voderat 128 22 150
’ ’ In mica masura 95 38 133
Deloc 48 32 80
Total 449 113 562

Cocficientul de contingenta are valoarea .270 si este semnificativ statistic.
Prin urmare, existd o asociere intre credinta in iad si afirmatia participantilor ca
reusesc sa se bucure de viata.

Tabelul nr. 21

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebarile:
»Puteti afirma ca va bucurati de viatd?” si ,,Credeti in Dumnezeu?”

Dumnezeu Total
Da Nu

In foarte mare masura 20 2 22

»Puteti afirma cd va bucurati de In mare masurd 179 2 181
viati?” Moderat 153 1 154

’ In mica masura 135 1 136

Deloc 83 1 84

Total 570 7 577

Coeficientul de contingentd are valoarea .143 si este semnificativ statistic.
Prin urmare, exista o asociere intre credinta Tn Dumnezeu si afirmatia participantilor ca
reusesc sa se bucure de viata.

Tabelul nr. 22

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebirile: ,,Puteti afirma ca va
bucurati de viata?” si ,,Religia dvs. sau credinta in Dumnezeu vi ajuti sa intelegeti rostul vietii?”

In foa}‘ te < In Mare | nfoderat In‘mlcz} Deloc | Total
mare masuri | masurd masuri

Invfoarvte mare ] 7 5 0 2 2
masurd

»Puteti | In mare 19 63 81 8 3| 174
afirma cd va | masura

bucurati de | Moderat 31 62 49 10 0 152
(ati” —

viag In mica 45 55 33 3 3| 139
masurd

Deloc 38 22 14 10 0 84

Total 141 209 182 31 8 571
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Frecventele cele mai ridicate se regdsesc pentru gradatiile: ,,in mare masura”
si cand participantii declara ca ,,reusesc sd se bucure de viatd”, dar si cand sunt de
acord cd ,,Religia dvs. sau credinta iTn Dumnezeu va ajuta sa intelegeti rostul vietii”.
Asocierea este puternica, valoarea coeficientului de contingenta fiind de .356,
puternic semnificativ statistic.

Tabelul nr. 23

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebarile:
»Puteti afirma ci va bucurati de viata?” si ,,Religia sau credinta
in Dumnezeu va ajuta sa intelegeti mai bine suferinta?”

morcntes g | Moderat | T2 [ pete | o

. Inw fozirte mare 5 ] 7 0 2 22

”Putep masura

afirma cd | In mare masura 13 68 82 9 2 174
va bucurati | Moderat 33 63 46 8 1 152
de viatd?” [ In mica masurd 39 64 18 9 5 137

Deloc 39 23 15 3 3 85

Total 129 226 168 29 13 570

Analiza de corespondenta intre frecventele asociate celor doud intrebari indica o
valoare puternic semnificativa statistic (.385, p <.001). Acelasi model de asocieri s-au
regasit si intre nivelul declarat al optimismului si credinta in Dumnezeu.

Tabelul nr. 24

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebarile: ,,In general ati putea spune
cil starea sanatitii dvs. este...” si ,,Importanta lui Dumnezeu in viata dvs.”

L,In general ati putea spune ci starea sanatatii dvs. este....:”
. | Foarte < es s < | Total
Excelenta < Buna | Satisficiatoare | Proasta
buna
Deloc 0 0 2 6 4 12
1mportant
Putin 0 0 2 1 2 5
,Importanta | 1mportant
lui Moderat 0 0 8 24 16 48
Dumnezeu | Important 0 4 14 51 40 109
in viata dvs.”
’ Foarte 4 8 60 165 175 | 412
1mportant
Réspunsurl 0 1 0 0 0 1
lipsa
Total 4 13 86 247 237 587

In urma analizei raspunsurilor participantilor la cele doua intrebari se
constatd ca existd o foarte mare diferenta intre cei ce au afirmat ca Dumnezeu nu
este deloc important 1n viata lor (in numar de 12) si cei care i-au acordat o foarte
mare importantd lui Dumnezeu (in numar de 412). Peste 430 dintre respondentii
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care au sustinut cd Dumnezeu este important si foarte important in viata lor, au
declarat ca au o stare de sanatate satisfacatoare sau proastd. Astfel, este evidenta
apropierea de Dumnezeu a majoritatii participantilor inclusi In aceasta cercetare.

In ceea ce priveste relatia dintre starea de sanitate si frecventarea serviciului
religios, situatia este oarecum diferita fata de cea cu privire la perceperea importantei
lui Dumnezeu 1n viata personald. Este posibil ca cel putin o parte dintre
participantii la cercetare sd intampine dificultiti in ceea ce priveste frecventarea
serviciului religios (Tabelul nr. 25).

Tabelul nr. 25

Corespondenta privind raspunsurile participantilor la intrebarile: ,in general ati putea spune
cil starea sanatatii dvs. este....:” si ,,Cat de des frecventati serviciul religios in biserica?”

,,In general ati putea spune cii starea sinititii dvs. este...:”
Excelenta Fl:)li‘rl;;e Bunia | Satisfacitoare [ Proastd | ..
O data pe an 1 4 18 70 80 173
O data pe
,,Catde des | luna 2 6 34 87 81 210
frecventati | O datd pe 0 3 20 48 41 112
serviciul saptdmand
religios in | De mai
biserica?” [ multe ori pe 1 0 8 9 5 23
sdptamand
Deloc 0 0 6 32 30 68
Total 4 13 86 246 237 586

Asadar, din 586 de raspunsuri valide, 112 raspund ca merg la biserica saptdmanal,
acestia fiind majoritatea cu stare de sanatate satisfacatoare si proasta. Cea mai ridicata
frecventd este a celor ce merg la bisericd o datd pe luna (in numar de 210), acestia
sustinand, In majoritate ca starea lor de sdndtate este proasta sau satisfacatoare.

CONCLUZII

Rezultatele studiului aratd ca situatia pacientilor romani ce sufera de boli rare
este perceputd de acestia in mod diferit, in functie de dimensiunea studiata. Astfel, in
ceea ce priveste bundstarea fizica, participantii la cercetare au considerat cd, in
general, starea lor de sanatate se deterioreaza de la an la an, chiar dacé nu intr-un mod
alarmant. Acestia s-au declarat, de asemenea, deranjati, cel putin la un nivel moderat,
de durerea fizicd. Totusi, probabil si datoritd tratamentului — la care cei mai multi
(aproximativ 70%) au avut acces — respondentii au afirmat ca fac fata destul de bine
durerii fizice, existind un procent foarte scazut (aproximativ 3%) al celor care au
considerat cd nu mai pot face fatd disconfortului cauzat de boald. Chiar daca
participantii la cercetare s-au declarat satisfacuti cu privire la accesul la tratament,
acestia au remarcat cd acest acces ar putea fi mult Tmbunatatit. Unii respondenti
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au descris numeroase dificultati intdlnite in ceea ce priveste accesul la serviciile
medicale oferite de statul romén. Astfel, s-au amintit dificultatile intdmpinate de
bolnavi in procurarea medicamentelor, care deseori lipsesc din farmacii, preturile
ridicate la tratament, birocratia excesiva si accesul scazut la serviciile specializate.
Uneori, aceste servicii specializate lipsesc sau sunt la o distantd mult prea mare pentru
pacient si familia sa. De aceea, multi s-au aflat in situatia in care fie au fost gresit
diagnosticati, fie au fost (si sunt) tratati de personal medical nepregatit, care nu
cunoaste suficient specificul bolilor rare. Aceste rezultate sunt importante in mod
special datorita faptului ca cei mai multi respondenti au considerat cé atat sanatatea, cat
si calitatea vietii lor depind, mai mult sau mai putin, de un tratament medicamentos.

Referitor la bunastarea functionald, participantii, in general, nu s-au simtit mult
limitati in activitati fizice obisnuite, precum curatatul locuintei sau cératul plaselor cu
alimente din magazin. Totusi, urcatul scarilor un etaj, indoitul genunchilor, imbaiatul
sau imbracatul in mod autonom au constituit o provocare pentru cel putin o parte a
respondentilor. Astfel, unii, in mod special datoritd durerii fizice, au fost nevoiti sa
reduci din timpul dedicat muncii, realizind mai putin decat si-ar fi dorit. In ceea ce
priveste atdt problemele fizice cat si sanatatea in general, rezultatele studiului
sugereaza ca respondentii de gen feminin au facut fata semnificativ mai bine decat
cei de gen masculin. Pentru a trata i preveni problemele fiziologice intampinate de
persoanele diagnosticate cu boli rare, se remarcad nevoia introducerii unor servicii
specializate de fizioterapie, kinetoterapie si terapii pentru recuperarea functiilor, mai
ales, datorita faptului cd un numér mare de respondenti au afirmat ca atat sanatatea,
cat si calitatea vietii lor depind de astfel de servicii.

In ceea ce priveste bunistarea psihologici, multi dintre participantii la
cercetare au experimentat anumite probleme emotionale, precum sentimente de
teama, tristete, deprimare si frustrare. Multi au sustinut ca sufera de insomnii si
putini au simtit intens bucuria de a trdi, aproximativ doud treimi nefiind optimisti
cu privire la viitor. De asemenea, s-a notat un anumit grad al sentimentului de
vinovatie, majoritatea participantilor considerdnd cd boala lor si problemele
emotionale care decurg de aici produc In mare masura suferintd familiei, chiar daca
acestia nu considerd ca boala de care suferd este responsabild de certurile sau
divorturile din familie. Referitor la bunastarea psihologica, rezultatele studiului
sugereaza ca participantii de gen masculin nu se incarca emotional cu provocarile
bolii In aceeasi masura cu cei de gen feminin.

Referitor la dimensiunea sociald, majoritatea subiectilor la cercetare au
afirmat cd s-au bucurat de activitatile si suportul primit din partea familiei si
prietenilor. Rezultatele studiului sugereaza ca suportul social si reteaua de relatii
sociale au constituit un factor extrem de important pentru persoanele care sufera de
boli rare. Majoritatea au beneficiat de ingrijire din partea parintilor, citiva din
partea sotului sau sotiei, si putin din partea altor persoane precum frati, rude,
prieteni sau personal angajat. De asemenea, respondentii au considerat ca au, in
general, acces la informatii cu privire la boala lor. In ceea ce priveste serviciile de
sdnatate §i ajutorul oferit de statul roman, subiectii la cercetare s-au declarat mai
putin satisfacuti. Acestia au fost putin mai multumiti de serviciile oferite
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de organizatiile nonprofit. Totusi, respondentii s-au plans de lipsa de consideratie si
respect din partea societdtii in general. Astfel, s-au descris situatii neplacute
precum: dezinteresul simtit din partea membrilor comunitatii; pierderea dosarelor
de sanatate de catre cadrele medicale; contactarea unor boli aditionale pe perioada
spitalizarii datorita conditiilor precare; lipsa rampelor de acces; lipsa de respect atat
din partea cadrelor medicale, cat si a functionarilor publici.

In ceea ce priveste dimensiunea bunastarii economice, majoritatea respondentilor
s-au declarat nemultumiti cu privire la veniturile lor, considerand ca banii de abia
ajung pentru acoperirea cheltuielilor strict necesare. De asemenea, datorita
costurilor ridicate de tratament, majoritatea au afirmat ca banii nu le ajung pentru
acoperirea costurilor medicale. Respondentii au considerat ca au venituri scazute si
cd, in medie, ar avea nevoie de aproximativ 4 000 RON pe familie pentru a putea
beneficia de un trai decent. Totusi, majoritatea, in ciuda limitdrilor financiare
percepute, au afirmat cd sunt satisfacuti cu privire la conditiile de locuire. Acest
rezultat sugereaza ca persoanele incluse 1n cercetare nu reclamd probleme
deosebite cu privire la conditiile de trai. Problema financiard pe care acestia o
percep, ar putea fi datoratd costurilor ridicate aferente bolilor rare (e.g. analize
medicale, deplasarea la specialist, tratament medicamentos si diverse terapii).

Luand in considerare dimensiunea bunastérii spirituale, subiectii inclusi
in cercetarea de fata s-au declarat religiosi, in cea mai mare parte ortodocsi. Acestia —
in mod special cei care isi evalueazad sanatatea ca fiind satisfacatoare sau proastd —
frecventeaza serviciile religioase de la bisericd aproximativ o datd pe luna.
Rezultatele araté ca respondentii care au declarat o credintd in Dumnezeu si in viata
dupa moarte experimenteaza, in general, o mai mare bucurie de a trai. De asemenea,
cei care au considerat ca religia sau credinta iTn Dumnezeu 1i ajuta sa inteleaga rostul
vietii §i sd aiba o Intelegere mai aprofundata asupra suferintei au un grad mai mare de
optimism si bucurie de a tri. Rezultatele arata ca cei care si-au evaluat mai rau starea
de sanatate sunt cei care au considerat ca Dumnezeu are un rol mai important in viata
lor, in comparatie cu cei care si-au evaluat mai favorabil starea de sanatate. Astfel,
studiul sugereaza ca sanatatea precara ar putea duce la o apropiere de Dumnezeu si la
o preocupare mai aprofundata cu privire la spiritualitate.

PROPUNERI SI RECOMANDARI

Pornind de la rezultatele cercetarii si analizind problemele si propunerile
oferite de respondenti, cu privire la depasirea acestor provocari, pot fi trasate
urmatoarele propuneri §i recomandari enumerate mai jos.

o imbunititirea accesului gratuit atit la tratamentele orfane, cit si la
diferitele terapii necesare unui numar semnificativ al persoanelor care sufera de
boli rare, precum: fizioterapia, kinetoterapia si terapii pentru recuperarea functiilor.

o imbunititirea si diversificarea serviciilor specializate, prin incurajarea
colaboririi dintre toti actorii sociali implicati si afectati de bolile rare. Astfel, exista
o cerere semnificativa pentru: pregatirea personalului medical specializat in tratarea



27 CALITATEA VIETII PERSOANELOR DIAGNOSTICATE CU BOLI RARE IN ROMANIA 121

bolilor rare; dotarea spitalelor cu aparaturd de diagnosticare §i tratament; Incurajarea
tratamentului specializat la domiciliu; oferirea accesului la servicii de consiliere
psihologica dupa diagnosticare; oferirea serviciilor de consiliere geneticd; promovarea
serviciilor sociomedicale destinate copiilor diagnosticati cu boli rare; incurajarea
serviciilor sociale specializate In mbunatatirea calitatii vietii pacientilor cu boli rare
(e.g., grupuri de suport); accesul la mijloace de transport adaptate nevoilor bolnavilor;
favorizarea accesului in institutiile publice (e.g. rampe de acces); promovarea salilor de
gimnastica specializate si a centrelor de diagnostic si recuperare.

o Cresterea interesului pentru pacienti, prin: promovarea si Incurajarea
cercetdrilor sociomedicale In domeniul bolilor rare; formarea de baze de date;
congtientizarea publicului cu privire la nevoile speciale ale persoanelor care sufera
de boli rare; imbunatitirea evidentei cazurilor sociale; incurajarea studiilor
statistice cu privire la bolile rare din Romania; favorizarea accesului la informatiile
existente cu privire la bolile rare (e.g., ghiduri de buna practica si protocoale cu
privire la diagnostic, tratament, monitorizare, reabilitare si integrare); promovarea
unei retele nationale de centre medico-sociale specializate in boli rare.

LIMITARI ALE CERCETARII

Desigur ci acest studiu sociologic isi are o serie de limitiri, Incepand de la
tehnica neprobabilista de esantionare, modalitatea de culegere a datelor si pana la faptul
ca este un studiu transversal, astfel incat nu se pot trasa tendinte observate pe perioade
mai lungi de timp. De asemenea, existd si un anumit grad de incertitudine care
insoteste orice rezultat statistic, indiferent de numarul de subiecti sau metodologia de
cercetare aplicatd. Cu toate acestea, esantionul a fost suficient de mare pentru a se putea
utiliza eficient diferitele proceduri statistice si astfel, concluziile si propunerile sunt
fundamentate stiintific, oferind rezultate importante cu privire la tematica studiata.
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quality of life of people diagnosed with rare diseases in
Romania. The research method used a sociological survey, and
the instrument used was a 42 item survey specifically designed for this study.
The survey was administered to a number of 645 subjects selected through
snowball sampling. The results of the study show that the situation of Romanian
patients that suffer from a rare disease is subjectively perceived by them as:
(1) quite difficult, if we refer to finantial situation or the support received from
the Romanian state; (2) moderate in regard to the satisfaction with medical
services, NGOs, living conditions or the emotional and psychological health;
and (3) generally good, if we analyze the support given by family or the
perceived relationship with the Church or God.
Keywords: quality of life, rare disease, people diagnosed with rare diseases.

:’ Yhis research had as a main objective the exploration of the
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