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 Zdravotnícke služby majú povinnosť podporovať a viesť výskum v oblasti biomedicíny, so zvláštnym zreteľom na zriedkavé choroby.








36 miliónov pacientov v Európe trpí chorobou, ktorú je možné označiť za zriedkavú (orphan diseases). Je to stav, ktorý postihne menej než 5 z každých 10 tisíc ľudí. Inými slovami ide o chorobu, ktorá má takú nízku prevalenciu v populácii, že všeobecný lekár, v rušnej mestskej ambulancii sa s ňou nestretne viac než raz za rok.


Zriedkavé choroby sú život ohrozujúce alebo chronicky invalidizujúce choroby s nízkym výskytom a vysokou komplikovanosťou. Väčšina z nich sú genetické choroby, medzi ostatné kategórie patria zriedkavé druhy rakoviny, autoimúnne choroby, vrodené malformácie, toxické a infekčné choroby.
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Väčšina zriedkavých chorôb sú genetické choroby, ale môžu vzniknúť aj v dôsledku vystavenia vplyvom životného prostredia počas tehotenstva alebo neskôr počas života, často v spojení s genetickou náchylnosťou. Niektoré sú zriedkavými formami alebo zriedkavými komplikáciami bežných chorôb.


Zriedkavé choroby sa veľmi líšia aj pokiaľ ide o závažnosť a prejavy. Predpokladaná dĺžka života pacientov je výrazne znížená. Mnohé zriedkavé choroby sú zložité, degeneratívne a chronicky invalidizujúce ochorenia, zatiaľ, čo iné sú zlučiteľné s bežným životom – ak sa diagnostikujú včas a zvládajú sa a liečia primeraným spôsobom. Ovplyvňujú fyzické schopnosti, duševné schopnosti, správanie a zmyslové schopnosti a spôsobujú postihnutia. Niekoľko postihnutí sa často vyskytuje spolu, s mnohými funkčnými následkami. Tieto postihnutia prispievajú k pocitu izolovanosti a mohli by byť zdrojom diskriminácie a obmedzovať akékoľvek príležitosti vo vzdelanostnej, profesijnej a spoločenskej oblasti.
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