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ΕΙΣΑΓΩΓΗ 

Σπάνια ονομάηονται τα νοςιματα με επιπολαςμό ίςο ι μικρότερο από 5 ςτισ 10.000 
άτομα. Αφοροφν περίπου 8.000 διαφορετικά νοςιματα που χαρακτθρίηονται από 
χαμθλι ςυχνότθτα και μεγάλθ ετερογζνεια. Υπολογίηεται ότι αφοροφν το 6–8% του 
πλθκυςμοφ ςε κάκε χϊρα μζλοσ τθσ Ευρωπαϊκισ Ζνωςθσ (ΕΕ) και ζτςι επθρεάηουν 
περίπου 15 εκατομμφρια πολίτεσ τθσ ΕΕ. Τα ςπάνια νοςιματα ςτθν πλειονότθτά τουσ 
ζχουν γενετικι αιτιολογία και περιλαμβάνουν ςφνδρομα ςυγγενϊν ανωμαλιϊν θ άλλα 
γενετικά θ και κλθρονομικά νοςιματα. Επίςθσ μπορεί να οφείλονται ςε περιβαλλοντικι 
ζκκεςθ ενωρίσ κατά τθν κφθςθ θ και αργότερα κακϊσ επίςθσ και να είναι αποτζλεςμα 
ςυνδυαςμοφ περιβαλλοντικϊν και γενετικϊν παραγόντων θ άγνωςτθσ αιτιολογίασ. Στθν 
Κφπρο υπολογίηεται ότι επθρεάηουν 60.000 άτομα. 

Ραρά το φαινομενικά μικρό ςτατιςτικά αρικμό, τα νοςιματα αυτά αποτελοφν μείηον 
κζμα Δθμόςιασ Υγείασ. Ρρόκειται για χρόνια και ςοβαρά νοςιματα που χρειάηονται 
πολυδάπανεσ και εξειδικευμζνεσ κεραπείεσ και πολλζσ φορζσ προκαλοφν αναπθρίεσ 
κακιςτϊντασ ζτςι τουσ αςκενείσ “απόντεσ” από τα πιο προςοδοφόρα χρόνια τθσ ηωισ 
τουσ. 

Τα ςπάνια νοςιματα χαρακτθρίηονται από μεγάλθ ετερογζνεια και πολυπλοκότθτα ζτςι 
που για τθν αντιμετϊπιςι τουσ χρειάηεται πολυκεματικότθτα. Θ ςυνεργαςία μεταξφ 
ειδικϊν διαφόρων ιατρικϊν ειδικοτιτων αλλά και παραϊατρικϊν και άλλων, είναι 
εξαιρετικά ςθμαντικι, για τθν αντιμετϊπιςθ των αςκενϊν που ςυχνά υποφζρουν από 
ςοβαρά ςυμπτϊματα και επιπλοκζσ από διάφορα ςυςτιματα ι χάνουν τθν ανεξαρτθςία 
τουσ και κακίςτανται ανάπθροι. Θ πολυκεματικότθτα και θ ςυνεργαςία είναι 
απαραίτθτεσ για τθ ςωςτι οργάνωςθ των υπθρεςιϊν υγείασ προσ αυτοφσ τουσ αςκενείσ. 

Ζνα ακόμα πρόβλθμα που απορρζει από το μεγάλο αρικμό, τθν ποικιλία και τθ 
ςπανιότθτα των αςκενειϊν, αφορά τθ μεγάλθ δυςκολία να υπάρχει και να αποκτθκεί 
πραγματογνωμοςφνθ. Λόγω τθσ ςπανιότθτασ τουσ παρατθρείται παγκόςμια μεγάλθ 
δυςχζρεια ςτθν αναγνϊριςθ των ςυμπτωμάτων, ςτθ διαγνωςτικι προςπζλαςθ ενϊ θ 
επιςτθμονικι γνϊςθ είναι περιοριςμζνθ και θ ζρευνα φτωχι και κατά ςυνζπεια υπάρχει 
ζνδεια ειδικϊν επαγγελματιϊν υγείασ που να αςχολοφνται ειδικά με τα ςπάνια 
νοςιματα. Σαν ςυνζπεια ζνασ μεγάλοσ αρικμόσ αςκενϊν δεν διαγιγνϊςκεται ζγκαιρα ι 
και κακόλου και αντιμετωπίηονται λανκαςμζνα με αποτζλεςμα οι αςκενείσ αυτοί και οι 
οικογζνειεσ τουσ να ταλαιπωροφνται. 

Σθμειϊνεται ακόμα ότι, λόγω του χαμθλοφ επιπολαςμοφ των νοςθμάτων αυτϊν, θ 
ζρευνα ςτον τομζα των ςπάνιων νοςθμάτων είναι ςποραδικι και περιοριςμζνθ και οι 
φαρμακοβιομθχανίεσ προβάλλουν απρόκυμεσ να επενδφςουν ςε φαρμακευτικά και 
ιατροτεχνολογικά βοθκιματα για αυτά, λόγω τθσ περιοριςμζνθσ ηιτθςθσ. Ζτςι τα ςπάνια 
νοςιματα κακϊσ και τα φάρμακα για τα ςπάνια νοςιματα ονομάηονται ορφανά. 

Θ ανάγκθ ανάπτυξθσ μιασ γενικισ κοινοτικισ αλλά και εκνικισ ςτρατθγικισ για τα ςπάνια 
νοςιματα αναγνωρίηεται ςε επίπεδο Ε.Ε. αφοφ ςτθν Ανακοίνωςθ τθσ Επιτροπισ προσ το 
Ευρωπαϊκό Κοινοβοφλιο, το Συμβοφλιο, τθν Ευρωπαϊκι Οικονομικι και Κοινωνικι 
Επιτροπι και τθσ Επιτροπι των περιφερειϊν ςχετικά με τισ ςπάνιεσ νόςουσ: ευρωπαϊκζσ 
προκλιςεισ (11.11.2008 COM (2008) 679)1 ςθμειϊνεται θ αναφερόμενθ ανάγκθ. Ριο 
ειδικά ςυνιςτάται ςτα κράτθ μζλθ να κεςπίςουν ςτρατθγικζσ που κα ζχουν ωσ άξονεσ: 

                                                           
1
  Επιτροπι Ευρωπαϊκϊν Κοινοτιτων. Βρυξζλλεσ, 11.11.2008 COM(2008) 679 τελικό. Διακζςιμο από: 

http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_el.pdf 
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 τθν κατάρτιςθ διατομεακϊν εκνικϊν ςχεδίων δράςθσ για τα ςπάνια νοςιματα, 

 επαρκείσ μθχανιςμοφσ για τον οριςμό, τθν κωδικοποίθςθ και τθν καταγραφι των 
ςπάνιων νοςθμάτων,  

 τθν προαγωγι τθσ ζρευνασ για τα ςπάνια νοςιματα,  

 τθ διαςφάλιςθ τθσ πρόςβαςθσ των αςκενϊν ςε υγειονομικι περίκαλψθ υψθλισ 
ποιότθτασ, ιδιαίτερα μζςω του κακοριςμοφ εκνικϊν και περιφερειακϊν κζντρων 
εμπειρογνωμοςφνθσ, 

 τθ κζςπιςθ μθχανιςμϊν για τθ ςυγκζντρωςθ τθσ εκνικισ εμπειρογνωμοςφνθσ για τα 
ςπάνια νοςιματα και τθν δικτφωςθ τθσ με τθν αντίςτοιχθ εμπειρογνωμοςφνθ άλλων 
ευρωπαϊκϊν κρατϊν, 

 τθ δράςθ για τθ διαςφάλιςθ τθσ ενδυνάμωςθσ και τθσ ςυμμετοχισ των αςκενϊν και 
των οργανϊςεων εκπροςϊπθςισ τουσ, 

 τθ ςυμπερίλθψθ ςτισ εν λόγω δράςεισ κατάλλθλων διατάξεων που να διαςφαλίηουν 
τθ μελλοντικι βιωςιμότθτά τουσ.  

Ακόμα ςφςταςθ του Συμβουλίου τθσ 8θσ Λουνίου 2009 “on an action in the field of rare 
diseases” (2009/C 151/02) ςυςτινει ςτισ χϊρεσ–μζλθ να ετοιμάςουν και εφαρμόςουν 
ςχζδια δράςθσ για αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων μζχρι το τζλοσ του 2013. 
Σθμειϊνεται ότι θ Κφπροσ ςυμμετζχει ωσ ςυνεργάτθσ (collaborating partner) ςτο 
ευρωπαϊκό πρόγραμμα EUROPLAN2 (European Project For Rare Diseases National Plans 
Development) (2008–2011) που ςτόχο ζχει τθν ανάπτυξθ ςτρατθγικϊν ςχεδίων για τα 
ςπάνια νοςιματα ςε εκνικό επίπεδο. 

Θ ίδια ςφςταςθ δίνει ιδιαίτερθ ζμφαςθ ςτθν ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα και 
προτρζπει τα κράτθ μζλθ να αςχολθκοφν με τα ακόλουκα: 

 να καταγράψουν τθν υφιςτάμενθ κατάςταςθ ςτθ χϊρα, 

 να προςδιορίςουν τισ ανάγκεσ και προτεραιότθτεσ για ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα, 

 να υιοκετιςουν μζτρα για προϊκθςθ τθσ ςυμμετοχισ εργαςτθρίων, ερευνθτϊν και 
αςκενϊν ςε ερευνθτικά προγράμματα για ςπάνια νοςιματα, 

 να εξαςφαλίςουν τθ μακροχρόνια βιωςιμότθτα τθσ ζρευνασ ςτα ςπάνια νοςιματα, 

 να επιδιϊξουν ςυνεργαςία ςε Ευρωπαϊκό και Διεκνζσ επίπεδο. 

Το Υπουργείο Υγείασ, ακολουκϊντασ τισ ευρωπαϊκζσ κατευκυντιριεσ γραμμζσ, 
ςυνζςτθςε Τεχνικι Επιτροπι με όρουσ εντολισ τθ δθμιουργία Εκνικισ Στρατθγικισ που 
κα αποτελζςει το βαςικό εργαλείο για μια ολιςτικι αντιμετϊπιςθ των ςπανίων 
νοςθμάτων ςτον τόπο μασ. 

 

 

                                                           
2
  http://www.europlanproject.eu/Home.aspx 
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ΙΣΤΟ΢ΙΚΟ ΑΝΑΡΤΥΞΗΣ ΕΘΝΙΚΗΣ ΣΤ΢ΑΤΗΓΙΚΗΣ 

Με ςτόχο τθν ανάπτυξθ εκνικισ ςτρατθγικισ για τα ςπάνια νοςιματα, τον Λανουάριο του 
2011 ςυνεςτικθ τεχνικι επιτροπι (ΡΑ΢Α΢ΤΘΜΑ 1) θ οποία ανζλαβε το ςυντονιςμό του 
όλου ζργου. Αρχικά θ Επιτροπι ςυνζλεξε ςτοιχεία τα οποία αφοροφςαν ςτισ 
δομζσ/δράςεισ οι οποίεσ υπάρχουν/ζχουν πραγματοποιθκεί ςτθν Κφπρο. Τα ςτοιχεία 
ςυλλζχκθκαν μζςω ερωτθματολογίων, ςυναντιςεων/ςυηθτιςεων (focus 
groups)επικεντρωμζνων ομάδων εργαςίασ.  

Στισ 23–24 Λουνίου 2011 πραγματοποιικθκε ςε Ξενοδοχείο ςτθ Λευκωςία διιμερο 
εργαςτιρι για ανάπτυξθ τθσ εκνικισ ςτρατθγικισ τθσ χϊρασ μασ για τα ςπάνια νοςιματα 
με ευρεία ςυμμετοχι εκπροςϊπων εμπλεκόμενων Υπουργείων και Υπθρεςιϊν, 
επαγγελματιϊν υγείασ με εξειδίκευςθ ςτα ςπάνια νοςιματα και φορζων που 
εκπροςωποφν αςκενείσ, ςυγγενείσ και φίλουσ τουσ (ΡΑ΢Α΢ΤΘΜΑ 2, Συμμετζχοντεσ ςτο 
Εργαςτιρι). Στο εργαςτιρι ςυμμετείχε με παρουςίαςθ και ενεργό εμπλοκι ςτισ Ομάδεσ 
Εργαςίασ θ Dr. Domenica Taruscio (Director, National Centre for Rare Diseases, Italy, 
Συντονίςτρια Ρρογράμματοσ EUROPLAN). Κατά τθ διάρκεια του εργαςτθρίου 
(ΡΑ΢Α΢ΤΘΜΑ 3, Ρρόγραμμα Εργαςτθρίου) ζγιναν παρουςιάςεισ για τα υπάρχοντα 
ευρωπαϊκά δεδομζνα και τθν υπάρχουςα κατάςταςθ ςτθ χϊρα μασ. Στθ ςυνζχεια ςε 
Ομάδεσ Εργαςίασ ςυηθτικθκαν οι διάφοροι άξονεσ τθσ υπό ανάπτυξθ ςτρατθγικισ.  

Το περιεχόμενο των ςυηθτιςεων αυτϊν, με τθ ςυμμετοχι όλων των εμπλεκόμενων 
φορζων, καταγράφθκε και αναπτφχκθκε ςτουσ διάφορουσ άξονεσ δράςεισ τθσ 
υπάρχουςασ ςτρατθγικισ.  
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Α. Ρρόλθψθ, Ζγκαιρθ ανίχνευςθ  

Θ πρόλθψθ αποτελεί ακρογωνιαίο λίκο ςτουσ ςχεδιαςμοφσ τθσ Δθμόςιασ Υγείασ. Αφορά 
τθν πρόλθψθ τθσ εκδιλωςθσ τθσ νόςου τθσ ίδιασ ι των επιπλοκϊν τθσ. Στθν Κφπρο τα 
τελευταία χρόνια ζχει βελτιωκεί ςθμαντικά το επίπεδο τθσ δθμόςιασ υγείασ και θ 
ιατροφαρμακευτικι περίκαλψθ βρίςκεται ςε αρκετά ικανοποιθτικά επίπεδα.  

Πλα τα προγράμματα πρόλθψθσ είχαν πρωταρχικό ςτόχο κοινά και ςυχνά νοςιματα 
φκοράσ είτε ιδιαίτερα ςυχνά κλθρονομικά νοςιματα που αποτελοφςαν ςοβαρό 
πρόβλθμα ςτθν δθμόςια υγεία και απαιτοφςαν ςχεδιαςμοφσ. Σαν ζμμεςο αρχικά 
αποτζλεςμα, αλλά ςιμερα πιο ςτοχευμζνα, προζκυψαν προγράμματα πρόλθψθσ και 
ςπανίων νοςθμάτων.  

Τα προγράμματα πρόλθψθσ και ζγκαιρθσ ανίχνευςθσ αφοροφν τρείσ κατθγορίεσ: 

 Ρρογράμματα ενθμζρωςθσ/ευαιςκθτοποίθςθσ του κοινοφ και επιμόρφωςθσ των 
ειδικϊν: ζνασ ςθμαντικόσ παράγοντασ ςτο κεφάλαιο πρόλθψθ είναι θ 
ενθμζρωςθ/διαφϊτιςθ του κοινοφ αλλά και των επαγγελματιϊν υγείασ για τα ςπάνια 
νοςιματα και τισ επιπτϊςεισ τουσ ςτθν ηωι των αςκενϊν και των οικογενειϊν τουσ. 
Σίγουρα θ ευαιςκθτοποίθςθ του κοινοφ και των επαγγελματιϊν υγείασ για αυτι τθν 
τόςο ςθμαντικι ομάδα αςκενϊν που αντιμετωπίηουν κάποιο ςπάνιο νόςθμα είναι 
απαραίτθτθ για να βελτιωκεί θ ποιότθτα ηωισ τόςο των αςκενϊν όςο και των 
οικογενειϊν τουσ.  
Υπάρχουν περιβαλλοντικοί παράγοντεσ που μποροφν να περιοριςτοφν ι να 
προλθφκοφν με τθν κατάλλθλθ ςτάςθ ηωισ και υγείασ κακϊσ και μζςα από 
ςυνικειεσ. Σαν παράδειγμα τα αποτελζςματα ερευνϊν για τθ τερατογόνο δράςθ 
ςυγκεκριμζνων ουςιϊν ευαιςκθτοποίθςαν τουσ Κφπριουσ επαγγελματίεσ υγείασ και 
το κοινό ςε ςχζςθ με τθν πικανι πρόκλθςθ ςυγγενϊν ανωμαλιϊν ςτο ζμβρυο ι τθν 
καρκινογόνο δράςθ. Ρολλοί φορείσ (Γενικό Χθμείο του κράτουσ, διάφορεσ 
επιςτθμονικζσ εταιρείεσ και επιτροπζσ) επιτελοφν ςυνεχζσ ζργο πρωτογενοφσ 
πρόλθψθσ μζςω διάχυςθσ τθσ πλθροφορίασ για ςυγκεκριμζνεσ χθμικζσ ουςίεσ, 
καλλυντικά και περιβαλλοντικοφσ παράγοντεσ.  
Άλλοι επιςτιμονεσ και φορείσ αναπτφςςουν προγράμματα ενθμζρωςθσ για 
κλθρονομικά νοςιματα που μποροφν να προλθφκοφν και να διαγνωςκοφν ζγκαιρα. 
Σιμερα υπάρχουν διάφορα προγράμματα ενθμζρωςθσ κοινοφ και ειδικϊν, όπωσ: 
– γενικό κοινό: προςφζρεται από τα Μζςα Μαηικισ Ενθμζρωςθσ κακϊσ και μζςω 

διαφόρων προγραμμάτων αγωγισ υγείασ για ενθμζρωςθ και ευαιςκθτοποίθςι 
του, 

– μακθτζσ: προςφζρεται θ αγωγι υγείασ μζςα από τα ςχολικά προγράμματα και τθ 
ςχολιατρικι υπθρεςία του Υπουργείου Υγείασ, για ςωςτι ςτάςθ ηωισ και υγείασ, 

– ζγκυοι: προςφζρεται ςυμβουλευτικι με διαφωτιςτικζσ διαλζξεισ ςε όλα τα κρατικά 
νοςθλευτιρια, από ιατροφσ, μαίεσ, επιςκζπτριεσ υγείασ. Ραρόμοια ενθμζρωςθ 
προςφζρεται ςε ιδιωτικά νοςθλευτιρια και ιατρεία. Είναι ςθμαντικι πρακτικι θ 
ςωςτι διατροφι και θ προςκικθ φολικοφ οξζωσ, ςιδιρου και βιταμινϊν πριν και 
κατά τθν εγκυμοςφνθ, με ςτόχο τθν καλφτερθ ανάπτυξθ του εμβρφου και τθν 
πρόλθψθ ςυγγενϊν ανωμαλιϊν, όπωσ του κεντρικοφ νευρικοφ ςυςτιματοσ, 

– μελλοντικοί γονείσ: προςφζρεται ςυμβουλευτικι από ιατροφσ, μαίεσ, επιςκζπτριεσ 
υγείασ, 

– επαγγελματίεσ υγείασ: υπάρχει ςυνεχισ επιμόρφωςι των για τα ςπάνια νοςιματα 
με ςεμινάρια/θμερίδεσ, ςυνζδρια κ.λ.π. 
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 Ρρολθπτικζσ ιατρικζσ εξετάςεισ 
– Υπθρεςίεσ Προγεννθτικισ Συμβουλευτικισ: αναπτφχκθκαν τθ δεκαετία του ογδόντα 

και ςυνεχίηονται ςτα πλαίςια του προγράμματοσ αντιμετϊπιςθσ τθσ Καλαςςαιμίασ. 
Σιμερα υπάρχουν και ανεξάρτθτεσ εξειδικευμζνεσ υπθρεςίεσ Συμβουλευτικισ 
Γενετικισ. 

– Παιδίατροι: κατά τθ διάρκεια των επτά κακοριςμζνων τακτικϊν παιδιατρικϊν 
εξετάςεων, ςτθν βρεφικι και παιδικισ θλικία, ανιχνεφονται διάφορεσ αποκλίςεισ ι 
και διαταραχζσ. Θ παρακολοφκθςθ βρεφϊν/νθπίων/παιδιϊν ςε τακτά χρονικά 
διαςτιματα ζγινε μια ρουτίνα καλισ πρακτικισ τόςο ςτο δθμόςιο όςο και ςτον 
ιδιωτικό τομζα.  

– Σχολιατρικι Υπθρεςία: είχε ραγδαία εξζλιξθ, με ειςαγωγι εκπαιδευτικϊν 
προγραμμάτων αγωγισ τθσ υγείασ ςτα ςχολεία και με τθν προλθπτικι παιδιατρικι 
εξζταςθ των μακθτϊν με ιδιαίτερθ ζμφαςθ ςε ανίχνευςθ καρδιολογικϊν, 
οφκαλμολογικϊν, ακουολογικϊν, ςκελετικϊν και άλλων προβλθμάτων.  

 

 Ρλθκυςμιακά Ανιχνευτικά Ρρογράμματα 
– πρόγραμμα ανίχνευςθσ φορζων (ετεροηυγωτϊν) Θαλαςςαιμίασ: θ ειςαγωγι του 

τθν δεκαετία εβδομιντα, κεωρικθκε πρωτοποριακι για τθν εποχι του. Θ 
καλαςςαιμία είναι το πιο ςυχνό γενετικό νόςθμα ςτον πλθκυςμό μασ κακϊσ ζνασ 
ςτουσ 7 Κφπριουσ είναι φορζασ. Τα ςοβαρά προβλιματα υγείασ, οι ανάγκεσ των 
αςκενϊν ςε τακτικζσ μεταγγίςεισ, θ αιμοςιδιρωςθ, οι ςοβαρζσ λοιμϊξεισ και άλλεσ 
επιπλοκζσ που επθρζαηαν δραματικά τθν ποιότθτα ηωισ και το προςδόκιμο 
επιβίωςθσ, οδιγθςαν το Υπουργείο Υγείασ ςτθν ειςαγωγι του προγράμματοσ 
αυτοφ. Οι ςυμβουλευτικζσ υπθρεςίεσ που παρζχονται μζςα από το πρόγραμμα 
ζχουν ςτόχο τθν ενθμζρωςθ των φορζων για τισ επιλογζσ τουσ ςτον οικογενειακό 
προγραμματιςμό. Σιμερα με τθν ειςαγωγι τθσ προγεννθτικισ και τθσ 
προεμφυτευτικισ διάγνωςθσ αλλά και με τισ νζεσ κεραπευτικζσ δυνατότθτεσ οι 
επιλογζσ που προςφζρονται είναι πολφ περιςςότερεσ. 

– προγεννθτικόσ ζλεγχοσ: ςχεδόν παράλλθλα με άλλεσ αναπτυγμζνεσ χϊρεσ 
αναπτφχκθκαν ςτον τόπο μασ και υπθρεςίεσ προγεννθτικισ ανίχνευςθσ/διάγνωςθσ 
με τθ χριςθ των υπεριχων και βιοχθμικϊν δεικτϊν. Θ πρόοδοσ αυτι τθσ εμβρυικισ 
και μθτρικισ ιατρικισ με τθν προγεννθτικι παρακολοφκθςθ ζφερε επανάςταςθ 
κακϊσ πολλά νοςιματα που ανιχνεφονται ανικουν ςτον χϊρο των ςπάνιων 
νοςθμάτων. Σιμερα εφαρμόηεται το ακόλουκο πρόγραμμα: 
Á ανιχνευτικό πρόγραμμα προγεννθτικοφ ελζγχου (screening) 1ου τριμινου3: 

εφαρμόηεται ςτθν Κφπρο από το 2001. Ρροςφζρεται ςε όλεσ τισ ζγκυεσ γυναίκεσ 
είτε μζςα από το δθμόςιο είτε ςτον ιδιωτικό τομζα, με ςτόχο τθν ζγκαιρθ 
ανίχνευςθ χρωμοςωμικισ ι άλλθσ ςυγγενοφσ ανωμαλίασ ςτο ζμβρυο. Ο ζλεγχοσ 
αυτόσ περιλαμβάνει: (α) το υπερθχογράφθμα 1ου τριμινου ,αυχενικισ 
διαφάνειασ-, (β) ειδικζσ βιοχθμικζσ/ορμονολογικζσ εξετάςεισ και ςυνδυαςμό 
των δφο και τθσ θλικίασ τθσ εγκφου για υπολογιςμό του κινδφνου, και (γ)  
υπερθχογράφθμα ‘ςυγγενϊν ανωμαλιϊν’ ςτο 2ο τρίμθνο. Για τθν ακριβι 

                                                           
3  αντικατζςτθςε το, επί 10ετία εφαρμοηόμενο, ‘τριπλό τεςτ’ το οποίο προςφερόταν ςτο 2

ο
 τρίμθνο 

εγκυμοςφνθσ με τθν μζτρθςθ των δεικτϊν από το Κζντρο Ρρολθπτικισ Ραιδιατρικισ (που τότε 
ονομαηόταν Κζντρο Ρρόλθψθσ Ρνευματικισ Κακυςτζρθςθσ) και το υπερθχογράφθμα από μαιευτιρεσ 
και άλλουσ ειδικοφσ τθσ εμβρυικισ και μθτρικισ ιατρικισ. 
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διάγνωςθ τθσ αιτίασ των ανιχνευόμενων ανωμαλιϊν ςυνικωσ απαιτείται 
επεμβατικι διαγνωςτικι εξζταςθ (που αναπτφςςεται ςτο κεφάλαιο τθσ 
ζγκαιρθσ διάγνωςθσ). 

– Πρόγραμμα Προλθπτικοφ Ελζγχου Νεογνϊν (newborn screening): εφαρμόηεται 
ςτθν Κφπρο από το 1989 και διεξάγεται από το Κζντρο Ρρολθπτικισ Ραιδιατρικισ4 
ςτθ Λεμεςό. Στα πλαίςια των προγραμμάτων του γίνονται τα ακόλουκα: 
Á ζλεγχοσ για ςυγγενι υποκυρεοειδιςμό και φαινυλοκετονουρία: γίνεται 

ςυςτθματικά. Με τθν ζγκαιρθ διάγνωςθ και αντιμετϊπιςθ αυτϊν των δφο 
πακιςεων προλαμβάνεται θ εκδιλωςθ επιπλοκϊν όπωσ  θ ςοβαρι πνευματικι 
κακυςτζρθςθ.  

Á πιλοτικό πρόγραμμα ελζγχου για μυϊκι δυςτροφία τφπου Duchenne (DMD):  
ανιχνευτικό πρόγραμμα ελζγχου όλων των νεογζννθτων αγοριϊν που 
προςφζρκθκε τθν περίοδο 1992–2003, ςε ςυνεργαςία με το ΛΝΓΚ. 

Á ανιχνευτικό πρόγραμμα ακοισ: άρχιςε το 2004 και ςτοχεφει ςτθν ζγκαιρθ 
διάγνωςθ τθσ βαρθκοΐασ ςτα νεογνά. 

– άλλα ανιχνευτικά πλθκυςμιακά προγράμματα: μζςα από τα ερευνθτικά 
προγράμματα του Λνςτιτοφτου Νευρολογίασ και Γενετικισ Κφπρου και του 
Εργαςτθρίου Μοριακισ και Λατρικισ Γενετικισ του Ρανεπιςτθμίου Κφπρου ςε 
ςυνεργαςία με ιατροφσ του δθμοςίου αναγνωρίςκθκε θ αυξθμζνθ ςυχνότθτα 
ςυγκεκριμζνων ςπάνιων πακιςεων ςε ςυγκεκριμζνεσ περιοχζσ/κοινότθτεσ τθσ 
Κφπρου όπωσ, θ Οικογενισ Ρολυνευροπάκεια Αμυλοειδοφσ (Ράχνα, Κερφνεια), 
Νόςοσ του Φρίντραϊχ (Ράφοσ5), Νόςοσ Σάντχοφ (Μαρωνίτικθ κοινότθτα), 
Γαγγλιοςίδωςθ GM1 (Ρελζνδρι), Κυςτικι Μνωςθ (Ακθζνου6) κ.ά. Για τα νοςιματα 
αυτά προςφζρονται ςτοχευμζνα πλθκυςμιακά ανιχνευτικά προγράμματα με 
κατάλλθλθ ενθμζρωςθ και ευαιςκθτοποίθςθ και μζςα από υπθρεςίεσ γενετικισ 
ςυμβουλευτικισ. 

 
 

                                                           
4
 αποτελεί εγγεγραμμζνο φιλανκρωπικό οργανιςμό. Λδρφκθκε το 1988. Ζχει πρωτοποριςει ςτθν Κφπρο 

εφαρμόηοντασ ανιχνευτικά προγράμματα νοςθμάτων που προςβάλλουν το παιδί και ιδιαίτερα το 
νεογζννθτο. Στο Ρρόγραμμα Ρρογεννθτικοφ Ελζγχου, προςφζρει δωρεάν ςε όλεσ τισ ζγκυεσ γυναίκεσ 
τθσ Κφπρου τθ βιοχθμικι μζτρθςθ ςτο αίμα που ςε ςυνδυαςμό με το υπερθχογράφθμα τθσ αυχενικισ 
διαφάνειασ ανιχνεφει προγεννθτικά χρωμοςωμιακζσ ανωμαλίεσ, με κυριότερο το ςφνδρομο Down. 

5
  ζτοσ 2010 και ςυνεχίηεται 

6
  πιλοτικά τα ζτθ 1995–1997 
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Β. Διάγνωςθ (ζγκαιρθ) και Αντιμετϊπιςθ 
Θ διάγνωςθ και μάλιςτα θ ζγκαιρθ διάγνωςθ και θ ςωςτι αντιμετϊπιςθ ενόσ 
οποιουδιποτε ςπάνιου νοςιματοσ παρουςιάηει ιδιαίτερεσ δυςκολίεσ. Κακϊσ τα ςπάνια 
νοςιματα είναι πολυάρικμα, αφοροφν όλα τα ςυςτιματα και δεν είναι ευχερϊσ 
ταξινομθμζνα, δεν αφοροφν μία μόνο ειδικότθτα τθσ ιατρικισ οφτε και υπάρχει μια 
ενιαία προςζγγιςθ ςτθ διάγνωςθ και ςτθν αντιμετϊπιςθ. Στθν Κφπρο όπωσ και ςε άλλεσ 
χϊρεσ, προςφζρονται διαγνωςτικζσ υπθρεςίεσ και αντιμετϊπιςθ από διάφορα ιατρικά 
κζντρα.  
 
Διάγνωςθ 
Στθν Κφπρο λειτουργοφν αρκετά επιςτθμονικά/ιατρικά κζντρα τα οποία προςφζρουν 
υπθρεςίεσ ςτον τομζα τθσ διάγνωςθσ των ςπάνιων νοςθμάτων. Οι υπθρεςίεσ αυτζσ 
προζκυψαν είτε μζςα από τισ κακθμερινζσ ανάγκεσ των αςκενϊν όπωσ αυτοί 
παραπζμπονταν για ιατρικι φροντίδα είτε με τθν πρόςφατθ ίδρυςθ κζντρων που εξϋ 
οριςμοφ αναφζρονται ςε ςπάνια νοςιματα: 
• κυριότερο ρόλο ζχουν τα μεγάλα Δθμόςια Νοςοκομεία, το Λνςτιτοφτο Νευρολογίασ 

και Γενετικισ Κφπρου, το Κζντρο Ρρολθπτικισ Ραιδιατρικισ, το Ογκολογικό Κζντρο τθσ 
Τράπεηασ Κφπρου, το Καραϊςκάκειο Μδρυμα και το νεοϊδρυκζν Κζντρο Μελζτθσ 
Αιματολογικϊν Κακοθκειϊν, το Εργαςτιριο Μοριακισ και Λατρικισ Γενετικισ του 
Ρανεπιςτθμίου Κφπρου, κ.ά.  

• παράλλθλα ςτον ιδιωτικό τομζα, ιατροί διαφόρων ειδικοτιτων (μεμονωμζνοι ι ςε 
ιδιωτικά νοςοκομεία ι ςε διαγνωςτικά κζντρα *π.χ. απεικονιςτικά ι εμβρυικισ 
ιατρικισ {προγεννθτικισ παρακολοφκθςθσ υπερθχογραφικισ και επεμβατικισ}]) 
ςυχνά διαγιγνϊςκουν αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα. 

Στο Δθμόςιο Τομζα, ςτθν ζγκαιρθ διάγνωςθ, ςθμαντικό ρόλο ζχουν οι υπθρεςίεσ που 
αφοροφν το νεογνό, το βρζφοσ και το παιδί, κακϊσ πζραν του 50% των ςπανίων 
νοςθμάτων διαγιγνϊςκονται ςτθν παιδικι θλικία. Οι παιδοκεντρικζσ υπθρεςίεσ ςτον 
τόπο μασ είναι ιδιαίτερα αναπτυγμζνεσ ςτο δθμόςιο τομζα με πρωτοβάκμια δομι 
(επιςκζπτριεσ υγείασ, παιδιατρικά εξωτερικά ιατρικά), δευτεροβάκμια και τριτοβάκμια 
φροντίδα. Ξεχωριςτι κζςθ παγκφπρια κατζχει το Νοςοκομείο Αρχιεπίςκοποσ Μακάριοσ 
ΛΛΛ (ΝΑΜΛΛΛ), Λευκωςίασ, όπου ςυγκεντρϊνονται οι υπθρεςίεσ δευτεροβάκμιασ και 
τριτοβάκμιασ φροντίδασ και οι εξειδικευμζνεσ κλινικζσ παιδιατρικϊν υποειδικοτιτων 
(γενετικισ, ενδοκρινολογίασ, ογκολογίασ, νευρολογίασ, καρδιολογίασ, νεφρολογίασ, 
πνευμονολογίασ, λοιμϊξεων, κ.ά.). Στα υπόλοιπα μεγάλα νοςοκομεία, εκτόσ του ΝΑΜ ΛΛΛ, 
λειτουργοφν επίςθσ αξιόλογα Ραιδιατρικά τμιματα όπου ςυχνά αναγνωρίηονται 
αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα, ςυγγενείσ ανωμαλίεσ ςτθ διάπλαςθ, νοθτικι υςτζρθςθ, 
αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ, ανοςοανεπάρκειεσ). Τα περιςτατικά αυτά ςυνικωσ 
παραπζμπονται ςτισ κλινικζσ υποειδικοτιτων ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ για περαιτζρω διαγνωςτικι 
διερεφνθςθ και επιβεβαίωςθ τθσ διάγνωςθσ, κακϊσ και για παρακολοφκθςθ.  

Επίςθσ, ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ λειτουργεί Τμιμα Εμβρυικισ και Μθτρικισ Λατρικισ όπου 
προςφζρεται προγεννθτικι παρακολοφκθςθ και επεμβατικζσ προγεννθτικζσ εξετάςεισ 
(πλακουντιοκζντθςθ και αμνιοκζντθςθ).  
  
Προγεννθτικόσ ζλεγχοσ και ζγκαιρθ διάγνωςθ   
• Ανιχνευτικό Ρρόγραμμα Ρρογεννθτικοφ Ελζγχου: ςιμερα προςφζρεται ςε όλεσ τισ 

ζγκυεσ γυναίκεσ κατά το πρϊτο τρίμθνο τθσ κφθςθσ με ςτόχο τθν ζγκαιρθ διάγνωςθ 
κάποιου ςοβαροφ προβλιματοσ ςτο ζμβρυο. Ο ζλεγχοσ αυτόσ περιλαμβάνει το 
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υπερθχογράφθμα 1ου τριμινου (αυχενικισ διαφάνειασ κ.ά.) κακϊσ και βιοχθμικζσ 
εξετάςεισ. Επιπλζον ενδείξεισ μπορεί να προκφψουν ςε μεταγενζςτερο χρόνο κατά 
τθν υπερθχογραφικι εξζταςθ και παρακολοφκθςθ τθσ εγκυμοςφνθσ.  

• προγεννθτικι επεμβατικι εξζταςθ: αφορά τθν ζγκαιρθ διάγνωςθ χρωμοςωμικϊν 
ανωμαλιϊν και άλλων ςπανίων νοςθμάτων. Γίνεται μεταξφ 10 και 20 εβδομάδων 
εγκυμοςφνθσ, ανάλογα με τθ μζκοδο που ακολουκείται. Ρροςφζρονται ςτισ ζγκυεσ 
που ζχουν ζνδειξθ αυξθμζνθσ πικανότθτασ για χρωμοςωμικζσ θ άλλεσ ανωμαλίεσ, 
επειδι οι μζκοδοι αυτζσ είναι επεμβατικζσ και ζχουν κίνδυνο αποβολισ 0,5–1%. 

• εργαςτθριακι διαγνωςτικι διερεφνθςθ εμβρφων: ςυμπλθρϊνεται από το αρμόδιο 
εργαςτιριο ανάλογα με τθν περίπτωςθ, όπωσ κυτταρογενετικισ (ςε ΝΑΜ ΛΛΛ ι ΛΝΓΚ), 
μοριακισ γενετικισ (π.χ. καλαςςαιμίασ, κ.ά.) και άλλα (π.χ. βιοχθμικισ γενετικισ για 
τα μεταβολικά νοςιματα, για λοιμϊδθ νοςιματα, κ.ά.). Ππου χρειάηεται ο ζλεγχοσ 
ςυμπλθρϊνεται με αποςτολι εξειδικευμζνων μοριακϊν ι άλλων αναλφςεων ςε 
εργαςτιρια του εξωτερικοφ.  

• προεμφυτευτικι προγεννθτικι διάγνωςθ: θ αναγκαία υποδομι ζχει αναπτυχκεί τα 
τελευταία χρόνια. Ρροςφζρεται κυρίωσ ςε περιπτϊςεισ όπου ζχει αναγνωριςκεί 
ςοβαρό κλθρονομικό νόςθμα ςε μια οικογζνεια. Σαν αποτζλεςμα είναι δυνατι θ 
επιλογι εμβρφων που δεν πάςχουν από το ςυγκεκριμζνο νόςθμα και θ αποφυγι 
τερματιςμοφ εγκυμοςφνθσ παρόλο που αυτι δεν ςυνεπάγεται και μθ απόρριψθ 
εμβρφων. Σε αυτζσ τισ περιπτϊςεισ προςφζρεται γενετικι ςυμβουλευτικι για να 
αποφαςίςει το ηευγάρι πϊσ κα προχωριςει Θ απόφαςθ για τον τερματιςμό ι μθ τθσ 
εγκυμοςφνθσ με χρωμοςωμικι θ άλλθ ανωμαλία επαφίεται αποκλειςτικά ςτουσ 
γονείσ οι οποίοι χρειάηεται να πάρουν όλεσ τισ ςχετικζσ πλθροφορίεσ (μζςα από τισ 
υπθρεςίεσ γενετικισ ςυμβουλευτικισ) και να ςτθριχκοφν ψυχολογικά μζχρι να 
πάρουν τθ δικι τουσ ενθμερωμζνθ και ελεφκερθ απόφαςθ. 

• Κλινικι Γενετικισ: λειτουργεί ςυνεργατικά μεταξφ ΝΑΜΛΛΛ και ΛΝΓΚ. Ρροςφζρει 
υπθρεςίεσ διάγνωςθσ και αντιμετϊπιςθσ ςε ζνα ευρφ φάςμα ςπανίων νοςθμάτων.   

 
Υπθρεςίεσ Κλινικισ Γενετικισ, Γενετικισ Συμβουλευτικισ, Γενετικϊν εξετάςεων και 
Ρροςυμπτωματικοφ γενετικοφ ελζγχου (NAMIII, ΛΝΓΚ) 
Τα περιςςότερα ςπάνια νοςιματα είναι γενετικισ αιτιολογίασ και ςυχνά είναι 
κλθρονομοφμενα νοςιματα, ενϊ αρκετά από τα υπόλοιπα ςπάνια είναι περιβαλλοντικισ 
θ άγνωςτθσ ι πολυπαραγοντικισ αιτιολογίασ με ςυμμετοχι γενετικϊν παραγόντων. Θ 
διαγνωςτικι προςπζλαςθ των γενετικϊν νοςθμάτων είναι ςυχνά περίπλοκθ και 
χρονοβόρα και θ ακριβισ κλινικι διάγνωςθ ζχει μεγάλθ ςθμαςία για τθν μοριακι 
ταυτοποίθςθ. Εντοφτοισ και παρά τθν μεγάλθ πρόοδο τθσ γενετικισ και τθσ 
βιοτεχνολογίασ μεγάλοσ αρικμόσ νοςθμάτων παραμζνουν ακόμα και ςιμερα 
αδιευκρίνιςτα ενϊ απαιτείται θ ςυνεχισ ενθμζρωςθ και παρακολοφκθςθ τθσ 
εξελιςςόμενθσ βιβλιογραφίασ. Οι γενετικζσ εξετάςεισ για τθν πρόλθψθ και διάγνωςθ 
ςπάνιων νοςθμάτων μποροφν να λειτουργιςουν ςαν πυξίδα για τθ λιψθ ςθμαντικϊν 
αποφάςεων.  
Ζνα από τα ςθμαντικότερα κεφάλαια ςτισ προςφερόμενεσ υπθρεςίεσ κλινικισ και 
εργαςτθριακισ γενετικισ είναι θ γενετικι ςυμβουλευτικι. Ρρόκειται για τθν ειδικι 
εκείνθ υπθρεςία που ζχει ςτόχο να προςφζρει ςτον αςκενι και τθν οικογζνεια του τθν 
απαραίτθτθ γνϊςθ για το νόςθμα που τουσ αφορά με κατάλλθλο προςιτό τρόπο ϊςτε να 
γίνει αντιλθπτι κάκε πλθροφορία. Αυτι θ παροχι πλθροφοριϊν πρζπει να περιλαμβάνει 
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πλθροφορίεσ για τθν πρόγνωςθ, τισ πικανότθτεσ επανάλθψθσ και τισ προςφερόμενεσ 
επιλογζσ ςτθν αντιμετϊπιςθ αλλά και ςτον οικογενειακό προγραμματιςμό και να 
ςυνοδεφεται από τθν απαραίτθτθ ςτιριξθ ζτςι ϊςτε τα άτομα να λαμβάνουν τισ δικζσ 
τουσ ενθμερωμζνεσ και ελεφκερεσ αποφάςεισ (λαμβανομζνων υπόψθ των προςωπικϊν, 
ακαδθμαϊκϊν, κρθςκευτικϊν, πολιτιςμικϊν και άλλων πεποικιςεων του κακενόσ). Οι 
υπθρεςίεσ αυτζσ προςφζρονται ςτον τόπο μασ μζςα από τθν Κλινικι Γενετικισ αλλά 
κάποτε και από ειδικοφσ ιατροφσ που αναφζρονται ςτο εξειδικευμζνο αντικείμενο τουσ.  

Ασ ςθμειωκεί πωσ ςιμερα οι παραπομπζσ για γενετικι αξιολόγθςθ και για γενετικι 
ςυμβουλευτικι είναι εξαιρετικά αυξθμζνεσ αλλά και ανάλογεσ με το μζγεκοσ του 
πλθκυςμοφ και τον αυξανόμενο βακμό ευαιςκθτοποίθςθσ των διαφόρων ειδικϊν και 
του κοινοφ. Θ ςωςτι λειτουργία των υπθρεςιϊν απαιτεί τθν αναβάκμιςθ και ανάπτυξι 
τουσ.  

Σθμαντικό ρόλο ςτθν προςφορά Συμβουλευτικισ ςε ηευγάρια διαδραματίηουν και οι 
μαίεσ ςτισ Κλινικζσ Ρρογεννθτικισ Φροντίδασ ςτα Δθμόςια Νοςοκομεία. Ωςτόςο 
διαφαίνεται θ ανάγκθ τόςο ο νοςθλευτισ όςο και θ μαία να εξειδικευτοφν ςτον τρόπο, 
χϊρο και διαδικαςία τθσ Συμβουλευτικισ για να αναλάβουν ςωςτά αυτό το ρόλο.  

Στα υπόλοιπα μεγάλα νοςοκομεία λειτουργοφν επίςθσ αξιόλογα Ραιδιατρικά τμιματα 
όπου ςυχνά αναγνωρίηονται αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα (ςυγγενείσ ανωμαλίεσ ςτθ 
διάπλαςθ, νοθτικι υςτζρθςθ, αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ, ανοςοανεπάρκειεσ, 
ρευματοπάκειεσ κ.ά.). Τα περιςτατικά αυτά ςυνικωσ παραπζμπονται ςτισ κλινικζσ 
υποειδικοτιτων ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ για περαιτζρω διαγνωςτικι διερεφνθςθ και επιβεβαίωςθ 
τθσ διάγνωςθσ.  

 Δθμόςια Νοςοκομεία Στα μεγάλα Δθμόςια Νοςοκομεία και κυρίωσ ςτο Γενικό 
Νοςοκομείο Λευκωςίασ προςφζρονται διαγνωςτικζσ υπθρεςίεσ κυρίωσ ςε ενιλικεσ 
αςκενείσ, αλλά και ενίοτε ςε παιδιά, ανάλογα με τθν ειδικι κλινικι, με ποικίλα ςπάνια 
νοςιματα όπωσ αυτοί παραπζμπονται ςτισ κλινικζσ ειδικοτιτων (π.χ. πακολογίασ, 
ρευματολογίασ, γαςτρεντερολογίασ κ.ά.). Θ διαγνωςτικι προςζγγιςθ, διερεφνθςθ και 
επιβεβαίωςθ τίκενται μζςα από τθν κακθμερινι ρουτίνα των διαφόρων κλινικϊν χωρίσ 
να υπάρχει επί του παρόντοσ θ δομι ειδικϊν κλινικϊν που να απευκφνονται ςε ςπάνια 
νοςιματα. Επιπλζον ζμμεςα πολλζσ κλινικζσ, νοςοκομεία και κλινικά εργαςτιρια 
προςφζρουν ςυναφείσ υπθρεςίεσ.  
 
Επίςθσ, υπάρχουν ειδικζσ κλινικζσ ανάμεςα ςτισ υπθρεςίεσ ενθλίκων που είναι και 
αφιερωμζνεσ ςε ομάδεσ ςπανίων νοςθμάτων. Οριςμζνα παραδείγματα είναι (ο 
κατάλογοσ πικανόν δεν είναι πλιρθσ): 
• Μονάδα Μελζτθσ Κλθρονομικϊν Καρδιοαγγειακϊν Νοςθμάτων: ζδρα είναι το Γενικό 

Νοςοκομείο Λευκωςίασ και Λάρνακασ. Αςχολείται με πακιςεισ όπωσ 
μυοκαρδιοπάκειεσ, διαυλοπάκειεσ, αιφνίδιοσ καρδιακόσ κάνατοσ, κ.ά.). 

• Κλινικι αιμορραγικϊν διακζςεων και κρομβοφιλίασ: ζδρα είναι το Γενικό Νοςοκομείο 
Λευκωςίασ. Λειτουργεί ςτα πλαίςια τθσ Αιματολογικισ κλινικισ. 

• Κζντρο Μεςογειακισ Αναιμίασ: ζδρα είναι το ΝΑΜ ΛΛΛ και τα επαρχιακά νοςοκομεία 
Λάρνακασ, Λεμεςοφ, Ράφου, Αμμοχϊςτου. Ραρόλο που θ καλαςςαιμία υπιρξε το 
ςυχνότερο κλθρονομικό νόςθμα (υπολειπόμενοσ χαρακτιρασ) ςτθν Κφπρο, ςιμερα 
ζχει τον επιπολαςμό ενόσ ςπάνιου νοςιματοσ. Θ διάγνωςθ φορζων και παςχόντων με 
αιμοςφαιρινοπάκειεσ (π.χ. Μεςογειακι αναιμία, κ.ά.) παρζχεται ςτα Κζντρα 
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Μεςογειακισ Αναιμίασ και ςυμπλθρϊνεται με τθ μοριακι μελζτθ από το αντίςτοιχο 
τμιμα Μοριακισ Γενετικισ του ΛΝΓΚ.  

• Ογκολογικά τμιματα: ζχουν ζδρα τα αντίςτοιχα τμιματα των δθμόςιων νοςοκομείων 
κακϊσ και του Ογκολογικοφ Κζντρου Τράπεηασ Κφπρου. Ανάμεςα ςτθν πλθκϊρα των 
αςκενϊν με διάφορουσ τφπουσ καρκίνου, μερίδα αςκενϊν διαγιγνϊςκονται και 
αντιμετωπίηονται με ςπάνιεσ κακοικειεσ κακϊσ και με ςπάνιεσ επιπλοκζσ.  

• Ινςτιτοφτο Νευρολογίασ και Γενετικισ Κφπρου: ζχει ζδρα τθν Λευκωςία. Λδρφκθκε το 
1990. Είναι μθ κερδοςκοπικόσ οργανιςμόσ και υποςτθρίηεται από χορθγία του 
δθμοςίου, αλλά και από ερευνθτικά προγράμματα και ειςφορζσ. Σκοπόσ του είναι θ 
ανάπτυξθ και προςφορά υψθλοφ επιπζδου ιατρικϊν και εργαςτθριακϊν υπθρεςιϊν, 
θ ανάπτυξθ πρωτοποριακισ ζρευνασ και θ παροχι εκπαίδευςθσ. Για τθν επίτευξθ των 
ςτόχων του ζχει ιδρφςει κλινικζσ και τμιματα διάφορουσ τομείσ (Κλινικισ 
Νευρολογίασ, Κλινικισ Γενετικισ, Θλεκτρονικοφ Μικροςκοπίου και Μοριακισ 
Ρακολογίασ, Μοριακισ Λολογίασ, Βιοχθμικισ Γενετικισ, Κυτταρογενετικισ και 
Γονιδιωματικισ, Μοριακισ Γενετικισ Καλαςςαιμίασ, Γενετικισ Καρδιοοαγγειολογίασ, 
Δικανικισ Γενετικισ, Μοριακισ Γενετικισ, Λειτουργίασ και Κεραπείασ Νευρογενετικισ 
και Αναπτυξιακισ και Λειτουργικισ Γενετικισ). Το τμιμα τθσ Κλινικισ Νευρολογίασ 
του ΛΝΓΚ μζςα από τισ διάφορεσ κλινικζσ του αντιμετωπίηει αςκενείσ με ποικίλα 
νευρολογικά, κυρίωσ ςπάνια νοςιματα. Θ Κλινικι Γενετικισ (που λειτουργεί 
ςυνεργατικά με το ΝΑΜΛΛΛ) προςφζρει διαγνωςτικζσ υπθρεςίεσ ςε αςκενείσ ι/και 
οικογζνειεσ κατεξοχιν για γενετικά και ςπάνια νοςιματα. Τζλοσ, τα διάφορα 
εργαςτθριακά τμιματα του ΛΝΓΚ προςφζρουν διαγνωςτικό ζλεγχο ςε ζνα ευρφ 
φάςμα ςπανίων νοςθμάτων (π.χ. μεταβολικά, χρωμοςωμικζσ ανωμαλίεσ, ποικίλα 
μονογονιδιακά νοςιματα *κλθρονομικά καρκινικά ςφνδρομα, κλθρονομικι βαρθκοΐα, 
νευρογενετικά, κ.ά.+).  

• Κζντρο Προλθπτικισ Παιδιατρικισ: (βλζπε αναφορά ςτο κεφάλαιο τθσ πρόλθψθσ). 
Ζχει ζδρα τθν Λεμεςό. εδϊ και πολλά χρόνια προςφζρει με το ‘Ρρόγραμμα 
Ρρολθπτικοφ Ελζγχου Νεογνϊν’ που ςτόχο ζχει τθν ζγκαιρθ διάγνωςθ του ςυγγενοφσ 
υποκυρεοειδιςμοφ και τθσ φαινυλοκετονουρίασ. Πλα τα δείγματα αίματοσ που 
λαμβάνονται από όλουσ τουσ παιδίατρουσ ςτθν Κφπρο (κρατικοφ και ιδιωτικοφ τομζα) 
αποςτζλλονται ςτο βιοχθμικό εργαςτιριο του Κζντρου όπου γίνονται όλεσ οι 
αναγκαίεσ εξετάςεισ. Σε περιπτϊςεισ όπου υπάρχουν ενδείξεισ για μεταβολικό 
νόςθμα, οι γονείσ ειδοποιοφνται από τον παιδίατρο τουσ για περαιτζρω εξετάςεισ του 
νεογζννθτου. Θ ζγκαιρθ διάγνωςθ και θ ζγκαιρθ παρζμβαςθ αποτρζπουν τθ 
ςωματικι και νοθτικι υςτζρθςθ. Το Κζντρο προςφζρει τακτικό βιοχθμικό ζλεγχο τθσ 
εξζλιξθσ τθσ νόςου και τθσ κεραπευτικισ αγωγισ. Επίςθσ, λειτουργεί πρόγραμμα 
αξιολόγθςθσ τθσ ψυχοκινθτικισ τουσ εξζλιξθσ, ενϊ τα παιδιά παρακολουκοφνται 
ςυςτθματικά από ειδικοφσ (Ραιδοενδοκρινολόγο ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ, Ραιδονευρολόγο και 
διαιτολόγο)  

• Καραϊςκάκιο Κδρυμα: ζχει ζδρα τθν Λευκωςία. Μζςω του Κζντρου Μοριακισ 
Αιματολογίασ και Ανοςογενετικισ προςφζρει εργαςτθριακι υποςτιριξθ ςτθ 
διερεφνθςθ αςκενϊν με αιματολογικά νοςιματα μεταξφ των οποίων και ςπάνιεσ 
μορφζσ. Σαν μετεξζλιξθ, το Κζντρο Μελζτθσ Αιματολογικϊν Κακοθκειϊν, που 
λειτοφργθςε πρόςφατα, προςκζτει μια νζα εξειδικευμζνθ διαγνωςτικι και ερευνθτικι 
μονάδα για ςπάνια αιματολογικά νοςιματα.  
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Ραρακλινικζσ εξετάςεισ    
Οι διάφορεσ παρακλινικζσ εξετάςεισ (βιολογικά υγρά, απεικονιςτικόσ ζλεγχοσ, κ.ά.) είναι 
βαςικζσ ςτθν τεκμθρίωςθ ι διαφορικι διάγνωςθ ενόσ νοςιματοσ, ενϊ είναι ιδιαίτερα 
πολφτιμεσ ςτον τομζα των ςπανίων νοςθμάτων.  
• εργαςτθριακι υποδομι: ςτθν διαγνωςτικι διερεφνθςθ ςπανίων νοςθμάτων 

καταγράφονται αξιόλογεσ υπθρεςίεσ που αφοροφν τα μεταβολικά νοςιματα (ΛΝΓΚ), 
τθν ιολογία, τθν κυτταρογενετικι, μοριακι κυτταρογενετικι, μοριακι γενετικι και 
λειτουργοφν κατά κφριο λόγο ςτο ΛΝΓΚ και ςτο Δθμόςιο. Επιπλζον, ςθμαντικζσ είναι οι 
υπθρεςίεσ που απορρζουν από τισ βαςικζσ εργαςτθριακζσ υποδομζσ π.χ. 
αιματολογίασ, βιοχθμείασ, ιςτοπακολογίασ, ανοςολογίασ, πακολογοανατομίασ κ.ά. 
Σθμαντικι είναι θ ςυμβολι του ανοςολογικοφ εργαςτθρίου ςτθ διάγνωςθ ςπανίων 
αυτοάνοςων πακιςεων, απαιτείται όμωσ θ ενδυνάμωςθ του κεντρικοφ εργαςτθρίου. 
Απαραίτθτθ είναι και θ ενδυνάμωςθ και περαιτζρω ανάπτυξθ των υπολοίπων 
εργαςτθριακϊν υποδομϊν ϊςτε να διευρυνκεί το φάςμα των προςφερομζνων 
εξετάςεων και θ τεχνογνωςία.  

• γενετικζσ αναλφςεισ: ςτα αντίςτοιχα εργαςτιρια γίνεται ζνασ ςθμαντικόσ αρικμόσ. 
Πμωσ, αυτό δεν είναι δυνατόν να ιςχφςει για όλα τα γενετικά ι/και κλθρονομικά 
νοςιματα, γι’ αυτό όπου χρειάηεται και είναι δυνατόν αποςτζλλεται θ ανάλογθ 
εξζταςθ ςε ειδικά κζντρα του εξωτερικοφ.  

• απεικονιςτικι και άλλθ παρακλινικι διερεφνθςθ: υπάρχει ικανοποιθτικι τεχνικι 
υποδομι και ζμπειρο επιςτθμονικό προςωπικό, ςτο Δθμόςιο και ςτον Λδιωτικό τομζα.  

 
Ιδιωτικόσ τομζασ 
Οι επαγγελματίεσ υγείασ ςτον ιδιωτικό τομζα ζχουν αξιοςθμείωτθ δράςθ και προςφορά. 
• παιδίατροι: μζςα από τθν κακθμερινι τουσ παιδιατρικι πράξθ ςυχνά αναγνωρίηουν 

νεογνά, παιδιά και εφιβουσ που παρουςιάηουν ςθμειολογία τζτοια που παραπζμπει 
ςε αναπτυξιακι κακυςτζρθςθ, ςυγγενείσ ανωμαλίεσ, κ.ά. Ραραπζμπουν αςκενείσ για 
περαιτζρω διερεφνθςθ ςτισ εξειδικευμζνεσ κλινικζσ.  

• ιατροί άλλων ειδικοτιτων: αναγνωρίηουν ι/και διαγιγνϊςκουν αςκενείσ με ςπάνια 
νοςιματα χωρίσ όμωσ να υπάρχει ςυγκεκριμζνθ υποδομι θ οργάνωςθ ειδικϊν 
κλινικϊν θ ιατρείων. Λδιαίτερθ κατθγορία όμωσ αποτελοφν ιατροί και κζντρα τθσ 
εμβρυικισ ιατρικισ που, και ςτον ιδιωτικό τομζα, λειτουργοφν με υψθλό επίπεδο 
εξειδίκευςθσ. Συχνά θ περαιτζρω διαγνωςτικι διερεφνθςθ των αςκενϊν γίνεται ςε 
ςυνεργαςία με ζνα από τα πιο πάνω εξειδικευμζνα ιατρικά και εργαςτθριακά κζντρα.  

 
Συνοπτικά, ςτθν Κφπρο καταγράφονται αξιόλογεσ υπθρεςίεσ διάγνωςθσ/διερεφνθςθσ 
που προςφζρουν ςτα ςπάνια νοςιματα. Κακϊσ όμωσ θ ςπανιότθτα επιτείνεται ςτουσ 
μικροφσ πλθκυςμοφσ και θ εμπειρογνωμοςφνθ κατακτάται δυςκολότερα, είναι φανερό 
πωσ υπάρχουν πολλά περικϊρια ανάπτυξθσ.  
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Αντιμετϊπιςθ 
Ππωσ ιδθ αναφζρκθκε δεν υπάρχει (όχι μόνο ςτθν Κφπρο αλλά και διεκνϊσ) μία και 
μόνθ ιατρικι ειδικότθτα που να αςχολείται με όλα τα ςπάνια νοςιματα.7 Θ κάκε ιατρικι 
ειδικότθτα ζχει, λιγότερα ι περιςςότερα, ςπάνια νοςιματα με τα οποία αςχολείται και 
ςυνεπϊσ γνωρίηει να διαχειρίηεται καλφτερα.  

Μζςα από το υφιςτάμενο ςτθ χϊρα μασ ςφςτθμα υγείασ και κυρίωσ ςτο δθμόςιο τομζα 
προςφζρεται θ αντιμετϊπιςθ ςθμαντικοφ αρικμοφ ςπανίων νοςθμάτων. Ραράλλθλα 
ικανόσ αρικμόσ ατόμων καταφεφγουν ςτον ιδιωτικό τομζα. Τα ιατρικά κζντρα είναι ωσ 
επί το πλείςτον τα αντίςτοιχα με αυτά που αναφζρονται ςτο κεφάλαιο τθσ Διάγνωςθσ.  

Ειδικότερα, υπάρχουν οριςμζνα τμιματα που αςχολοφνται με τθν αντιμετϊπιςθ (και 
διαγνωςθ) και αυτά αναφζρονται πιο κάτω περιλθπτικά: 
• Νοςοκομείο Αρχιεπίςκοποσ Μακάριοσ ΛΛΛ: νοςιματα/ςφνδρομα γενετικισ αιτιολογίασ 

(κυρίωσ ςε παιδιατρικό πλθκυςμό): υπάρχει εξειδικευμζνο τμιμα ιατρικισ κλινικι 
γενετικισ ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ ςτο οποίο προςφζρεται παρακολοφκθςθ και αντιμετϊπιςθ 
αςκενϊν με γενετικά νοςιματα. Σε ςυνεργαςία με το Ραιδιατρικό τμιμα 
προςφζρονται και εξειδικευμζνεσ κεραπείεσ όπωσ με ορφανά φάρμακα ι και άλλα 
εξειδικευμζνα φάρμακα (π.χ. ςε μεταβολικά νοςιματα, κ.ά.). 
– παιδονευρολογικά νοςιματα: αντιμετωπίηονται ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ με τθ ςυνεργαςία 

Ραιδονευρολόγων και χορθγοφνται κεραπείεσ για ςπάνια νευρολογικά γενετικά θ 
και επίκτθτα νοςιματα.  

– άλλα ςπάνια νοςιματα παιδιατρικισ θλικίασ: όπωσ καρδιολογικά, 
ενδοκρινολογικά, ανοςοανεπάρκειεσ, ρευματολογικά και αυτοάνοςα, 
θπατολογικά, νεφρολογικά, πνευμονολογικά και άλλα αντιμετωπίηονται από τουσ 
ειδικοφσ ιατροφσ ςτα πλαίςια των κλινικϊν υποειδικότθτων του Ραιδιατρικοφ 
τμιματοσ ΝΑΜΛΛ  

– Ραιδοχειρουγικό τμιμα: διενεργοφνται επεμβάςεισ ςυχνά για ςπάνιεσ ςυγγενείσ 
ανωμαλίεσ ι επιπλοκζσ κοινϊν και άλλων νοςθμάτων.  

– Ραιδοψυχιατρκό τμιμα: ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ αντιμετωπίηονται παιδιά και ζφθβοι με 
ψυχικζσ διαταραχζσ που ενίοτε αφοροφν ςπάνια νοςιματα θ και ςπάνιεσ 
εκδθλϊςεισ κοινϊν νοςθμάτων.  

 Κζντρο Μεςογειακισ αναιμίασ (ΝΑΜ ΛΛΛ και επαρχιακά νοςοκομεία Λάρνακασ, 
Λεμεςοφ, Ράφου, Αμμοχϊςτου): προςφζρεται ολοκλθρωμζνθ κεραπεία ςε πάςχοντεσ 
όπωσ είναι οι μεταγγίςεισ, θ αποςιδιρωςθ, κ.ά. Για τισ επιπλοκζσ κατά ςυςτιματα 
ςυνεργάηονται ειδικοί ιατροί κυρίωσ των ενθλίκων ςτα μεγάλα νοςοκομεία.  

 Ινςτιτοφτο Νευρολογίασ και Γενετικισ (Λευκωςία): προςφζρεται παρακολοφκθςθ και 
αντιμετϊπιςθ αςκενϊν με νευρολογικά αλλά και άλλα γενετικά νοςιματα.  

 Ογκολογικά Τμιματα (νοςοκομείων Λευκωςίασ, Λεμεςοφ και Ογκολογικό Κζντρο 
Τράπεηασ Κφπρου): αντιμετωπίηονται αςκενείσ με ςπάνιουσ τφπουσ καρκίνων, ςυχνά 
κλθρονομικϊν μζςα από ειδικά πρωτόκολλα.  

 Δθμόςια μεγάλα νοςοκομεία: αντιμετωπίηονται αςκενείσ με ςπάνια ρευματολογικά, 
αιματολογικά, αιμορραγικά, ανοςολογικά, ενδοκρινικά, καρδιολογικά, 
γαςτρεντερολογικά, ορκοπεδικά, οφκαλμολογικά και άλλα νοςιματα ςτισ αντίςτοιχεσ 
κλινικζσ ειδικοτιτων. Επίςθσ, ςυχνά διενεργοφνται χειρουργικζσ επεμβάςεισ για 
ςπάνιεσ ςυγγενείσ ανωμαλίεσ ι και ςπάνιεσ επίκτθτεσ νόςουσ ι/και επιπλοκζσ. 

                                                           
7
  Σε ευρωπαϊκό επίπεδο ζχει αναγνωριςτεί (2009), ωσ ιατρικι ειδικότθτα θ “κλινικι γενετικι” (4 χρόνια) 
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Επίςθσ, αντιμετωπίηονται αςκενείσ με κοινά νοςιματα που παρουςιάηουν ςπάνιεσ 
επιπλοκζσ κοινϊν ι/και ςπανίων νοςθμάτων  

 
Ιδιωτικόσ τομζασ  
Είναι ςθμαντικό να ςθμειωκεί πωσ αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα αντιμετωπίηονται 
επίςθσ ςτον ιδιωτικό τομζα είτε χειρουργικά με εξειδικευμζνεσ επεμβάςεισ είτε με 
κεραπείεσ. Σε αυτζσ τισ περιπτϊςεισ, πολλά από τα φάρμακα που απαιτοφνται 
επιχορθγοφνται από τθν πολιτεία. Ζνα παράδειγμα αποτελεί θ εφαρμογι τθσ 
υποβοθκοφμενθσ αναπαραγωγισ ςε περιπτϊςεισ υπογονιμότθτασ όπου προςφζρεται 
επίςθσ θ προεμφυτευτικι διάγνωςθ για ςπάνιο κλθρονομικό νόςθμα.  
 
Συνολικά όμωσ είναι προφανζσ πωσ ςθμαντικόσ αρικμόσ των αςκενϊν με ςπάνια 
νοςιματα ςιμερα αντιμετωπίηονται ςε κζντρα υγείασ, νοςθλευτιρια δθμόςια και 
ιδιωτικά, ιατρεία γενικισ φφςεωσ, ειδικοτιτων ι υποειδικοτιτων.  
 

ʊʱˊ˃ʰˁʰ: ςτθν αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων χρθςιμοποιοφνται κοινά αλλά 
και ορφανά φάρμακα. Ζχουν άδεια κυκλοφορίασ και διατίκενται (=χορθγοφνται) ςχεδόν 
το ςφνολο των αναγκαίων φαρμάκων8 που απαιτοφνται για τθ κεραπεία των ςπανίων 
νοςθμάτων. Τα ορφανά φάρμακα είναι ευρζωσ γνωςτά για τθ κζςθ τουσ ςτθν 
αντιμετϊπιςθ διαφόρων ςπανίων νοςθμάτων. Ταυτόχρονα χρθςιμοποιοφνται 
ςυςτθματικά και άλλα φάρμακα τθσ κακθμερινισ ιατρικισ πρακτικισ κατά ειδικότθτα 
είτε κεραπευτικά είτε παρθγορθτικά. Ρρόβλθμα μπορεί να προκφψει για οριςμζνα 
φάρμακα, κοινά ι ορφανά9, τα οποία είναι ακριβά όπου το αρμόδιο ςυμβοφλιο καλείται 
να αποφαςίςει λαμβάνοντασ υπόψθ τθν γνωμοδότθςθ των κεραπόντων ιατρϊν. Πμωσ, 
για αυτά υπάρχει επιτροπι (ανάλογα με το νόςθμα) ςτισ Φαρμακευτικζσ Υπθρεςίεσ θ 
οποία αξιολογεί τα αιτιματα, με βάςθ κοινά ςυμφωνθκζντα πρωτόκολλα.10 Βεβαίωσ, 
υπάρχουν νοςιματα ι εκδθλϊςεισ νοςθμάτων για τα οποία δεν υπάρχει πρωτόκολλο, 
οπότε θ πικανι χοριγθςι τουσ γίνεται μετά από ζγκριςθ των Φαρμακευτικϊν 
Υπθρεςιϊν.  
ɹʰˍˊˇˍʶ˔˄ˇ˂ˇʴʽˁˈˌ ʶ˅ˇˉ˂ʽˋ˃ˈˌ: ςτον τόπο μασ διατίκεται αρικμόσ ιατροτεχνολογικοφ 
εξοπλιςμοφ και εκτελοφνται ποικίλεσ επεμβάςεισ με τθ χριςθ τουσ όπωσ τοποκζτθςθσ 
βθματοδοτϊν, κοχλιακϊν εμφυτευμάτων, μεταμοςχεφςεων, προςκετικισ μελϊν και 
άλλεσ είτε από ςυμπατριϊτεσ μασ ειδικοφσ είτε με τθν κάκοδο και βοικεια ξζνων 
ειδικϊν. Στο Γενικό Νοςοκομείο Λευκωςίασ λειτουργεί εργαςτιριο ορκοτικϊν μζςων και 
προςκετικισ. 
ɮˉˇˋˍˇ˂ʺ ʰˋʻʶ˄˗˄ ˋˍˇ ʶ˅˖ˍʶˊʽˁˈ: με το ςφςτθμα αποςτολισ αςκενϊν ςτο εξωτερικό, 
μζςω του ιατροςυμβουλίου, αντιμετωπίηεται αρικμόσ αςκενϊν με αδιευκρίνιςτα 
νοςιματα που ανικουν ςτθ ςφαίρα των ςπανίων θ με ανάγκεσ αντιμετϊπιςθσ που δεν 
είναι δυνατόν να προςφερκοφν τοπικά.  
 

                                                           
8
  Επιτροπι φαρμάκων (βλζπε http://www.moh.gov.cy/moh/phs/phs.nsf/dmlphcomm_gr/dmlphcomm_gr?OpenDocument) 

9
  Επιτροπι πνευμονικισ υπζρταςθσ, Επιτροπι βιολογικϊν κεραπειϊν (ρευματοπάκειεσ), κ.ά.  

10
  Φαρμακευτικζσ Υπθρεςίεσ, Υπουργείο Υγείασ. Ετιςια ζκκεςθ 2006, ςελ. 23 (βλζπε 

http://www.moh.gov.cy/MOH/phs/phs.nsf/All/2CCCD27C41E07FD9C225730800354491/$file/Ετιςια%20Ζκκεςθ%202006.doc?Op
enElement) 
Διάκεςθ νζων φαρμακοκεραπειϊν ςτουσ δικαιοφχουσ αςκενείσ … και ιδιαίτερα ςε ομάδεσ αςκενϊν 
όπωσ οι ρευματοπακείσ, καρκινοπακείσ, νεφροπακείσ, καρδιοπακείσ, αςκενείσ με επιλθψία, αςκενείσ 
με αναπνευςτικά νοςιματα και αςκενείσ που παρουςιάηουν τθ νόςο Gaucher. 
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ɮ˄ˍʽ˃ʶˍ˗ˉʽˋʹκɮˉˇˁʰˍʱˋˍʰˋʹ 
Συχνά οι παρεμβάςεισ αντιμετϊπιςθσ ςτον τομζα των ςπανίων νοςθμάτων αφοροφν και 
τθν αποκατάςταςθ των αςκενϊν. Ζτςι ςε αυτζσ περιλαμβάνονται κεραπείεσ όπωσ θ 
φυςικοκεραπεία, θ εργοκεραπεία, θ λογοκεραπεία, θ ψυχολογικι υποςτιριξθ, θ 
διατροφικι παρζμβαςθ και άλλεσ. Στθν παιδιατρικι θλικία οι κεραπείεσ αυτζσ είναι 
εξαιρετικά ςθμαντικζσ και αποτελοφν πολφ περιςςότερο μεκόδουσ αντιμετϊπιςθσ και 
κεραπείασ αντίκετα με τουσ ενιλικεσ όπου ίςωσ ςυχνότερα αφοροφν τθν 
αποκατάςταςθ: 
• φυςικοκεραπεία: απαςχολοφνται φυςιοκεραπευτζσ ςτο φυςιοκεραπευτικό τμιμα 

των επαρχιακϊν γενικϊν νοςοκομείων και ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ11 (κυρίωσ με 
νευροαναπτυξιακά, αναπνευςτικά και ορκοπαιδικά προβλιματα ςε νεογνά, βρζφθ 
και παιδιά). Επιπλζον, υπάρχουν αρκετοί φυςιοκεραπευτζσ ςτον ιδιωτικό τομζα. 
Δυςτυχϊσ δεν υπάρχει ςτον δθμόςιο τομζα ζνα ενιαίο τμιμα αποκατάςταςθσ. Στο 
νοςοκομείο Λευκωςίασ υπάρχουν φυςικοκεραπευτζσ εξειδικευμζνοι ςτθν 
υδροκεραπεία.  

• εργοκεραπεία: προςφζρεται μόνο ςτισ Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ, αποκλειςτικά για 
άτομα με ψυχικά νοςιματα. Ειδικότερα, υπάρχουν ςυνολικά 35 άτομα12. Ραραπομπι 
γίνεται μόνον από ψυχίατρο και απαραιτιτωσ λόγω ψυχικοφ νοςιματοσ. 
Ρροςφζρεται επίςθσ ςε παιδοψυχιατρικά τμιματα ςτο Νοςοκομείο Αρχιεπιςκόπου 
Μακαρείου Γϋ(ΝΑΜ ΛΛΛ) (2 άτομα, μόνο για παιδιά). Κατ’ εξαίρεςθ, οριςμζνοι εξ αυτϊν 
(1½ άτομα) είναι αποςπαςμζνοι ςτο νοςοκομείο Λευκωςίασ (Τμιμα Νωτιαιομυελικϊν 
Κακϊςεων) για να βλζπουν ενιλικεσ, μθ ψυχικά αςκενείσ. Στο νοςοκομείο 
Αμμοχϊςτου κα παρζχονται υπθρεςίεσ ςτο προςεχζσ διάςτθμα (1 άτομο, αλλά 
αποκλειςτικά για παιδιά). Επιπλζον, υπάρχουν αρκετοί εργοκεραπευτζσ ςτον ιδιωτικό 
τομζα (περίπου 60 επαγγελματίεσ)13. 

• λογοκεραπεία: προςφζρονται ωσ κεραπείεσ ςτθ διαταραχι τθσ ανάπτυξθσ του λόγου 
αλλά και εξειδικευμζνεσ όπωσ είναι για τθ ςίτιςθ και κατάποςθ ςτα παιδιά άλλα και 
ςε ενιλικεσ για αποκατάςταςθ. Απαςχολοφνται λογοκεραπευτζσ ςε όλα τα επαρχιακά 
γενικά νοςοκομεία και ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ. Επιπλζον, υπάρχουν αρκετοί επαγγελματίεσ ςτον 
ιδιωτικό τομζα.  

• Διαιτολογία: ςε αρκετά ςπάνια νοςιματα απαιτείται ειδικι διατροφικι παρζμβαςθ. 
Απαςχολοφνται διαιτολόγοι ςε όλα τα επαρχιακά γενικά νοςοκομεία και ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ 
και υπάρχουν αρκετοί ςτον ιδιωτικό τομζα. 

• Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ: τόςο ςτα ψυχιατρικά τμιματα των επαρχιακϊν γενικϊν 
νοςοκομείων, ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ, όςο και ςε επιλεγμζνα κζντρα υγείασ ς’ όλεσ τισ επαρχίεσ 
απαςχολοφνται ψυχολόγοι και εκπαιδευμζνοι νοςθλευτζσ με ςτόχο τθν προςφορά 
ψυχολογικισ ςτιριξθσ και κακοδιγθςθσ κάτω από τθν επίβλεψθ και των ειδικϊν 
ιατρϊν. Επιπλζον, υπάρχουν αρκετοί ςτον ιδιωτικό τομζα. Οι ανάγκεσ παραμζνουν 
πολλζσ κακϊσ τα άτομα με ςπάνια νοςιματα και οι οικογζνειεσ τουσ χρειάηονται 
διαρκι ςτιριξθ, ςυχνά ακόμα και για να δεχτοφν τθ διάγνωςθ τουσ πόςο μάλλον για 

                                                           
11

  Ετιςια ζκκεςθ 2007, Υπουργείο Υγείασ. ςελ. 103–104 (βλζπε 

http://www.moh.gov.cy/MOH/moh.nsf/All/DAE4803180BCD392C225736100317EB8/$file/ΕΤΘΣΛΑ%20ΕΚΚΕΣΘ%20ΥΥ%202007-
ΡΡ-24.pdf?OpenElement 

12
  Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ, Υπουργείο Υγείασ. Ετιςια ζκκεςθ 2009. ςελ. 19 (βλζπε 

http://www.moh.gov.cy/Moh/MHS/MHS.nsf/All/B19007A0F6EF837BC225773100209CAF?OpenDocument) 
13

  προςωπικι επικοινωνία με Ραγκφπριο Σφλλογο Εργοκεραπευτϊν (ςφνολο εγγργραμμζνων ζτουσ 2011 
είναι περίπου ενενιντα άτομα) 
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τθν καλφτερθ αποκατάςταςθ. Στθ παιδιατρικι θλικία ο ρόλοσ των Ραιδοψυχιατρικϊν 
τμθμάτων είναι επίςθσ ιδιαίτερα ςθμαντικόσ κεραπευτικά.  

• Φυςικι ιατρικι αποκατάςταςθ: προςφζρεται από αρικμό ιατρϊν ςτον ιδιωτικό τομζα 
ενϊ δεν υπάρχει ςτον δθμόςιο τομζα. 

• Κοινωνικοί Λειτουργοί: εργοδοτοφνται από το Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν 
Αςφαλίςεων, ενϊ υγκεκριμζνοσ αρικμόσ απαςχολείται εν μζρει ςε κάκε επαρχιακό 
γενικό νοςοκομείο και ςτο ΝΑΜ ΛΛΛ.  

 
Οι ανάγκεσ για τισ πιο πάνω κεραπείεσ είναι εξαιρετικά μεγάλεσ και οι προςφερόμενεσ 
υπθρεςίεσ ςτο Δθμόςιο δεν φαίνεται να είναι αρκετζσ. Πμωσ, το δθμόςιο αγοράηει 
υπθρεςίεσ από το “Μζλακρο Αγωνιςτϊν ΕΟΚΑ” (Ραλϊδια, επαρχία Λεμεςοφ). Επίςθσ 
ζμμεςα μζςω των ειδικϊν επιδομάτων καλφπτονται τα ζξοδα υπθρεςιϊν που 
προςφζρονται από κεραπευτικά κζντρα που ιδρφκθκαν από διάφορουσ φορείσ, 
ςυνδζςμουσ γονζων παιδιϊν με ειδικζσ ανάγκεσ ακόμα και από ιδιϊτεσ. Ακόμα μζςα 
από τισ χορθγίεσ των Υπουργείων Υγείασ, Εργαςίασ και Ραιδείασ υποςτθρίηεται θ 
λειτουργία κεραπευτικϊν κζντρων ι προγραμμάτων που απευκφνονται κυρίωσ ςε 
παιδιά ι εφιβουσ ι νεαροφσ ενιλικεσ (π.χ. το πρόγραμμα παρζμβαςθσ Portage, το 
πρόγραμμα αυτιςμοφ, το Κζντρο Σπαςτικϊν και Αναπιρων, θ Κιβωτόσ , το Δικαίωμα 
Ηωισ, Θ Θλιαχτίδα Ηωισ, ο Άγιοσ Χριςτόφοροσ, ο Ερυκρόσ Σταυρόσ κ.ά.). Μζςα από τα 
κζντρα αυτά και τα προγράμματα προςφζρονται κεραπευτικζσ παρεμβάςεισ από 
ειδικοφσ κεραπευτζσ που ςυχνά ευρίςκονται ςε ςυνεργαςία με τουσ κεράποντεσ 
ιατροφσ. Ραραμζνει όμωσ θ ζλλειψθ τθσ δυνατότθτασ ςωςτισ πολυκεματικισ 
αντιμετϊπιςθσ κυρίωσ λόγω τθσ αποςπαςματικότθτασ και των ελλείψεων υποδομισ και 
προςωπικοφ.  
 
Η εκπαίδευςθ ςτον τομζα τθσ διάγνωςθσ και αντιμετϊπιςθσ των ςπανίων νοςθμάτων 
ςτθν Κφπρο αναπτφςςεται ςταδιακά. Διοργανϊνονται διάφορα ςυνζδρια, θμερίδεσ, 
ομιλίεσ για πολλαπλά κζματα και ςε αρκετζσ περιπτϊςεισ παρουςιάηονται κζματα 
ςχετικά. Πμωσ ο πλθκυςμόσ των ειδικϊν που προςζρχεται εάν τα κζματα είναι ιδιαίτερα 
εξειδικευμζνα μειϊνεται ι/και παρατθρείται πωσ ενδιαφζρονται ςυγκεκριμζνεσ ομάδεσ 
ειδικϊν. Δεν υπάρχει επί του παρόντοσ κάποιο πρόγραμμα εκπαίδευςθσ που να ςτοχεφει 
με ςυςτθματικότθτα ςτισ διάφορεσ ομάδεσ ειδικϊν. Δυςτυχϊσ, δεν φαίνεται να υπάρχει 
ακόμα αρκετι διάχυςθ τθσ υπάρχουςασ γνϊςθσ ι αρκετό ενδιαφζρον. Ραρόλα ταφτα θ 
εικόνα τα τελευταία χρόνια βελτιϊνεται ςταδιακά αφενόσ λόγω ευαιςκθτοποίθςθσ 
περιςςότερων επαγγελματιϊν υγείασ και αφετζρου λόγω των αυξανομζνων απαιτιςεων 
και αναγκϊν των αςκενϊν.  
 
Συμπεραςματικά, ςτθν Κφπρο ςιμερα υπάρχουν αξιόλογεσ υπθρεςίεσ και υποδομι ςτον 
τομζα τθσ διάγνωςθσ και αντιμετϊπιςθσ των διαφόρων ςπανίων νοςθμάτων και ο ρόλοσ 
των κατά κζμα επιςτθμόνων ςε αυτζσ είναι ςθμαντικόσ. Πμωσ, απαιτείται 
ορκολογιςτικόσ προγραμματιςμόσ που να εςτιάηεται: 
• ςτθν επικζντρωςθ, ςτθ ςυςτθματικότθτα και ςτο ςυντονιςμό των υπθρεςιϊν για τθ 

διάγνωςθ και αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων 
• ςτο ανκρϊπινο δυναμικό που χρειάηεται να ζχει τθν ευκαιρία και δυνατότθτα να 

αφιερϊςει χρόνο και να απορροφιςει εκπαιδευτικζσ επιμορφωτικζσ υπθρεςίεσ με 
ςτόχο τθν αναβάκμιςθ των υπθρεςιϊν 

• ςτθν υποδομι (τεχνικι, υποςτθρικτικι και άλλθ) 
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• ςτον προγραμματιςμό και τθν ανάπτυξθ διαδικαςιϊν ελζγχου 
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Γ. Υποςτθρικτικι Φροντίδα, Κοινωνικι Ρρόνοια, Ζνταξθ 

Υποςτθρικτικι φροντίδα 
Ζνασ μεγάλοσ αρικμόσ ςπανίων νοςθμάτων, χριηει ζγκαιρθσ ανακουφιςτικισ φροντίδασ 
ϊςτε θ ζνταξθ των αςκενϊν ςτο κοινωνικό ςφνολο να διευκολυνκεί. Λόγω ζλλειψθσ 
ςτοχευμζνθσ κεραπείασ, πολλζσ φορζσ θ ανακουφιςτικι φροντίδα είναι θ μόνθ μζκοδοσ 
βελτίωςθσ τθσ ποιότθτασ ηωισ του αςκενοφσ. Εκτόσ από τθν ανακοφφιςθ ςωματικϊν 
ςυμπτωμάτων, θ παράλλθλθ και ταυτόχρονθ ψυχοκοινωνικι ςτιριξθ, τόςο των 
αςκενϊν, όςο και των οικογενειϊν τουσ, είναι απαραίτθτθ. 

Αν και μθ οργανωμζνθ κεντρικά, επιτυγχάνεται ςυχνά ςυντονιςμόσ ςε πρωτοβάκμιο 
επίπεδο, όπου ο Γενικόσ Λατρόσ (Αγροτικό υγειονομικό Κζντρο *ΑΥΚ] ι Αςτικό Κζντρο 
Υγείασ *ΑΚΥ]), ςυντονίηει διάφορουσ επαγγελματίεσ Υγείασ (π.χ. νοςθλευτι, 
φυςικοκεραπευτι, ψυχολόγο, κοινωνικό λειτουργό, κλπ), με ςτόχο τθν καλφτερθ 
ποιότθτα ηωισ του πάςχοντοσ. 

Ριο κάτω περιγράφονται οι προςφερόμενεσ υπθρεςίεσ: 

 υπθρεςίεσ φυςικοκεραπείασ: προςφζρονται ςε όλα τα Νοςοκομεία τθσ Κφπρου, 
υψθλισ ποιότθτασ υπθρεςίεσ φυςικοκεραπείασ και οργανωμζνα προγράμματα για 
ειδικζσ ομάδεσ. Στα πλαίςια των παιδιατρικϊν κλινικϊν προςφζρονται δυνατότθτεσ 
εκπαίδευςθσ, ςυνεργαςίασ με κζντρα εξειδικευμζνθσ φυςικοκεραπείασ, κεραπείασ 
γζλιου (fun therapy) κ.λπ. 

 υπθρεςίεσ λογοκεραπείασ: προςφζρονται ςε υψθλό επίπεδο, αλλά όχι ςε παγκφπρια 
βάςθ. Το κενό γεμίηουν οι Μθ Κυβερνθτικζσ Οργανϊςεισ (ΜΚΟ) που προςφζρουν 
εκελοντικά τισ υπθρεςίεσ τουσ. 

 υπθρεςίεσ εργοκεραπείασ: προςφζρονται τόςο από το κράτοσ, όςο και από ΜΚΟ. 

 υπθρεςίεσ κατ’ οίκον νοςθλείασ: οι οργανωμζνεσ Υπθρεςίεσ Κοινοτικισ Νοςθλευτικισ 
ζχουν αναπτυχκεί ςχεδόν παγκφπρια. Οι Υπθρεςίεσ παρζχουν ςτιριξθ και φροντίδα 
ςτουσ κλινιρεισ αςκενείσ. Επίςθσ, θ κατ’ οίκον Φροντίδα προςφζρεται από ΜΚΟ, μετά 
από παραπομπι των κεραπόντων Λατρϊν.  

 υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ: οι Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ του Υπουργείου Υγείασ 
προςφζρουν μζςα από ζνα άρτια οργανωμζνο κοινοτικό δίκτυο υπθρεςίεσ, τόςο προσ 
τουσ αςκενείσ, όςο και προσ τον οικογενειακό τουσ περίγυρο. Τζτοιεσ Υπθρεςίεσ 
προςφζρονται και από ΜΚΟ 

 υπθρεςίεσ διαχείριςθσ πόνου: οι ενιλικοι αςκενείσ ζχουν τθ δυνατότθτα 
παρακολοφκθςθσ από το νεοςυςτακζν Κζντρο Ρόνου του Γενικοφ Νοςοκομείο 
Λευκωςίασ και του ΟΚΤΚ, αλλά και ειςαγωγισ ςτο μοναδικό Κζντρο Ανακουφιςτικισ 
Φροντίδασ “Α΢ΟΔΑΦΝΟΥΣΑ” (ΜΚΟ). 

 Σχολιατρικι υπθρεαία: ζχει ςυντονιςτικό ρόλο (ςτθν παροχι ανακουφιςτικισ 
φροντίδασ, κοινωνικισ πρόνοιασ και ζνταξθσ). Συνδζει τθν οικογζνεια και τα 
Υπουργεία Υγείασ και Ραιδείασ. Ραιδιά που πάςχουν και από ςπάνια νοςιματα (π.χ. 
αυτιςμό) εντάςςονται με κοινι προςπάκεια μζςω ειδικϊν προγραμμάτων ςτο 
εκπαιδευτικό ςφςτθμα, ενϊ παράλλθλα καλφπτονται και οι ειδικζσ ανάγκεσ τουσ. 

 
Κοινωνικι πρόνοια 
Θ παροφςα καταγραφι αναφζρεται ςτισ υπθρεςίεσ, τθν αρωγι και τθ ςτιριξθ που 
παρζχονται ςε διάφορουσ οργανιςμοφσ και μονάδεσ τόςο ςτον Δθμόςιο όςο και ςτον 
Μθ–Δθμόςιο τομζα. Οι υπθρεςίεσ που καταγράφονται, ιδιαίτερα από το Μθ–Δθμόςιο 
τομζα, είναι ενδεικτικζσ των υπθρεςιϊν που προςφζρονται, και ςε καμία περίπτωςθ δεν 
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πρόκειται για ζνα πλιρθ κατάλογο. Θ ςφαιρικι αντιμετϊπιςθ του κάκε νοςιματοσ 
διαςφαλίηει το ανκρωποκεντρικό ςφςτθμα και τον ςεβαςμό προσ τον αςκενι και τισ 
ανάγκεσ του. Αλλά αυτόσ ο ςτόχοσ μπορεί να επιτευχκεί μόνο με εξατομικευμζνα 
προγράμματα ςτιριξθσ και περίκαλψθσ. 

 Δθμόςιοσ Τομζασ 
– Υπουργείο Υγείασ  
Á λιπτεσ δθμόςιου βοθκιματοσ: για λόγουσ εφκολθσ προςβαςιμότθτασ ευπακϊν 

ομάδων ςτισ Υπθρεςίεσ Υγείασ, εκτόσ από τθν δωρεάν περίκαλψθ που 
προςφζρει ςτουσ κατόχουσ τθσ κάρτασ Α, ςτθ βάςθ ειςοδθματικϊν κριτθρίων, 
προςφζρει επιπλζον δωρεάν περίκαλψθ ςε λιπτεσ δθμοςίου βοθκιματοσ.  

Á άτομα με ςπάνια νοςιματα: ςε ζνα μεγάλο αρικμό ςπανίων νοςθμάτων 
προςφζρεται, ανεξάρτθτα από το ειςόδθμα, δωρεάν ιατροφαρμακευτικι 
περίκαλψθ, που αφορά το νόςθμα.  

Á Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ: μζςα από ζνα άρτια οργανωμζνο δίκτυο, 
προςφζρουν ψυχικι ενδυνάμωςθ του αςκενι, ακόμθ και ςε κοινοτικό επίπεδο 
(Κοινοτικά Κζντρα Ψυχικισ Υγείασ: ομάδα λειτουργϊν από όλεσ τισ ειδικότθτεσ 
ψυχικισ υγείασ). Άτομα με ςπάνια νοςιματα, λαμβάνουν υποςτιριξθ από τθν 
πρϊιμθ θλικία ςτισ Υπθρεςίεσ Ψυχικισ Υγείασ Ραιδιϊν και Εφιβων (Μακάρειο 
Νοςοκομείο).  

Á Κοινοτικι Νοςθλευτικι: κακιςτά δυνατι τθν περίκαλψθ των ατόμων αυτϊν κατ’ 
οίκον, χωρίσ τθν απομάκρυνςι τουσ από το οικείο περιβάλλον και τθν 
κοινότθτα. Ππωσ αναφζρκθκε ςτθν ειςαγωγι, τα άτομα που πάςχουν από 
ςπάνια νοςιματα, πολλζσ φορζσ ζχουν κινθτικζσ δυςκολίεσ ι κακίςτανται 
ανάπθρα.  

– Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων  
Á ειςοδιματα χρθματικά: προςφζρει χρθματικά επιδόματα ανεξάρτθτα 

ειςοδιματοσ και θλικίασ, ςε μθνιαία βάςθ και αφοροφν ςε άτομα με αναπθρίεσ. 
Στθ βάςθ του νόμου περί Δθμοςίου βοθκιματοσ, προςφζρονται διάφορα 
βοθκιματα (ΡΑ΢Α΢ΤΘΜΑ IV).  

Á αξιολόγθςθ ανικανότθτασ ι/και ςυντάξεων: το Υπουργείο Εργαςίασ ζχει 
αρχίςει14 τθν αξιολόγθςθ τθσ ανικανότθτασ ι/και ςυντάξεων λόγω νοςθμάτων 
με τθν χριςθ τθσ “Διεκνοφσ Ταξινόμθςθσ Λειτουργικότθτασ, Ανικανότθτασ15 και 
Υγείασ (International Classification of Functionality, Disability and Health, ΛCF).16  

Á Υπθρεςίεσ Κοινωνικισ Ευθμερίασ: παρζχουν υπθρεςίεσ κατ’ οίκον φροντίδασ, 
διθμερεφουςα φροντίδα και ιδρυματικι φροντίδα. το Υπουργείο Εργαςίασ και 
Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων ζχει προβεί ςτθν δθμιουργία του  

Á Τμιμα Κοινωνικισ Ενςωμάτωςθσ Ατόμων με Αναπθρίεσ: δθμιουργικθκε 
αναγνωρίηοντασ τισ ειδικζσ και πολφ ςυγκεκριμζνεσ ανάγκεσ που ζχουν άτομα 
με αναπθρία. Ζχει ωσ αποςτολι του τθ διαμόρφωςθ, το ςυντονιςμό, τθν 
υλοποίθςθ, τθν παρακολοφκθςθ και τον ζλεγχο των πολιτικϊν για τα άτομα με 
αναπθρίεσ, με τθ ςυνεργαςία των ςυναρμόδιων Υπουργείων, κακϊσ και των 

                                                           
14

 το άκουςα, αλλά δεν το είδα κάπου γραμμζνο 
15

  ο αγγλικόσ όροσ Disabilitiy είναι θ “ανικανότθτα” και όχι θ αναπθρία (= handicap). Ο αγγλικόσ όροσ 
handicap κα μποροφςε να αποδοκεί ωσ μειονεκτθκότθτα. 

16
  Ραγκόςμιοσ Οργανιςμόσ Υγείασ. Διεκνισ Ταξινόμθςθ τθσ Λειτουργικότθτασ, τθσ Αναπθρίασ και τθσ 

Υγείασ, ICF. Υπουργείο Υγείασ και Κοινωνικισ Αλλθλεγγφθσ, Λνςτιτοφτο Κοινωνικισ Ρροςταςίασ & 
Αλλθλεγγφθσ. Εκδόςεισ Βιτα, Ακινα. 2005. Διακζςιμο από: http://www.who.int/classifications/icf/en 
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κοινωνικϊν εταίρων. Οι υπθρεςίεσ τισ οποίεσ παρζχει αφοροφν ςε Βιβλιάριο 
Αναπθρίασ (με το οποίο οι κάτοχοι επωφελοφνται μείωςθ φόρων και 
διευκολφνςεισ από Υπθρεςίεσ), Οικονομικά Επιδόματα (επίδομα βαριάσ 
κινθτικισ αναπθρίασ, επίδομα φροντίδασ ςε άτομα με παραπλθγία ι 
τετραπλθγία, χορθγία ςε τυφλοφσ), Επαγγελματικι Ενςωμάτωςθ (Σχζδιο 
επαγγελματικισ κατάρτιςθσ, ςχζδιο αυτοεργοδότθςθσ, Σχζδιο απαςχόλθςθσ με 
Στιριξθ), Υπθρεςίεσ Κίνθςθσ και Τεχνικά Μζςα (επίδομα διακίνθςθσ αναπιρων, 
οικονομικι βοικεια για προμικεια τροχοκακίςματοσ, Διαχείριςθ 
τροχοκακιςμάτων, κάρτα ςτάκμευςθσ, οικονομικι βοικεια για απόκτθςθ 
αυτοκινιτου και ςχζδια τεχνικϊν μζςων. 

– Υπουργείο Οικονομικϊν: μζςω τθσ Υπθρεςίασ Χορθγιϊν και Επιδομάτων, 
προςφζρει προσ τουσ αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα τθ δυνατότθτα παραχϊρθςθσ 
δανείου/χορθγίασ για τθν αγορά, ανζγερςθ, βελτίωςθ ι επζκταςθ 
κατοικίασ/διαμερίςματοσ.  

– Ημικρατικοί οργανιςμοί: παρζχονται οικονομικζσ διευκολφνςεισ ςε άτομα που 
ζχουν αναπθρία. Στα πλαίςια τθσ πολιτικισ αυτισ εφαρμόηονται ειδικζσ 
διευκολφνςεισ από τουσ οργανιςμοφσ. Οι δικαιοφχοι είναι άτομα που λαμβάνουν 
βοικεια από τθν Υπθρεςία Κοινωνικισ Ευθμερίασ του Υπουργείου Εργαςίασ και 
Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων. Επίςθσ, τα άτομα που λαμβάνουν το Επίδομα Βαριάσ 
Κινθτικισ Αναπθρίασ από το Τμιμα Κοινωνικισ Ενςωμάτωςθσ Ατόμων με 
Αναπθρίεσ.  

 

 Μθ Δθμόςιοσ Τομζασ 
– Μθ Κυβερνθτικοί Οργανιςμοί (π.χ. ςφνδεςμοι αςκενϊν): προςφζρουν τισ 

υπθρεςίεσ τουσ για τθ ςτιριξθ και τθ βελτίωςθ ποιότθτασ ηωισ των αςκενϊν με 
ςπάνια νοςιματα. Θ πλειοψθφία αυτϊν των ςυνδζςμων παρζχει οικονομικι 
βοικεια για φυςικοκεραπεία, υδροκεραπεία, λογοκεραπεία και 
ιατροφαρμακευτικι περίκαλψθ. Σε ειδικζσ περιπτϊςεισ τουσ προμθκεφει με 
ιατρικό εξοπλιςμό, όταν αυτόσ δεν καλφπτεται από τον κρατικό φορζα. Επίςθσ, 
παρζχεται κοινωνικι και ψυχολογικι ςτιριξθ ςτα άτομα αλλά και ςτισ οικογζνειεσ 
τουσ, ενθμζρωςθ για τα δικαιϊματα τουσ και για τισ παρεχόμενεσ ςε αυτά 
υπθρεςίεσ (π.χ. Σφνδεςμοσ Μυοπακϊν Κφπρου, Σφνδεςμοσ Ατόμων με 
Καλαςςαιμία, Σφνδεςμοσ Ατόμων με Myasthenia Gravis, Σφνδεςμοσ Ατόμων με 
Ανοςοανεπάρκεια, κ.ά.)  

– φροντίδα ανάπαυλασ: το Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων παρζχει 
οικονομικι ςτιριξθ ςε εκελοντικζσ οργανϊςεισ οι οποίεσ ςτοχεφουν να 
αναπτφξουν υπθρεςίεσ φροντίδασ ανάπαυλασ για τουσ φροντιςτζσ και τθν 
οικογζνεια των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα.  

 
Υπθρεςίεσ Επανζνταξθσ 
Μεγαλφτερο κενό παρουςιάηεται ςτισ Υπθρεςίεσ Επανζνταξθσ, επειδι υπάρχουν 
ελάχιςτα αναρρωτιρια που προςφζρουν εξειδικευμζνεσ υπθρεςίεσ. Ενδεικτικά 
αναφζρονται θ “Α΢ΟΔΑΦΝΟΥΣΑ” (Κζντρο Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ που ίδρυςε ο 
Αντικαρκινικόσ Σφνδεςμοσ (ΜΚΟ), Μζλακρο Αγωνιςτϊν (ιδιωτικι πρωτοβουλία), το 
Τμιμα Ραραπλθγικϊν ςτο Γενικό Νοςοκομείο Λευκωςίασ. Σε αναρρωτιρια ζχουν 
μετατραπεί τα διάφορα γθροκομεία, κακϊσ και δθμόςια νοςθλευτιρια π.χ. Νοςοκομείο 
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Ακαλάςςασ, κακϊσ και διάφορα Λδρφματα όπωσ π.χ. “Ελεοφςα”. Λειτουργοφν 
παράλλθλα Κζντρα Θμζρασ, όπωσ π.χ. “Ανεμϊνθ»  

Υποςτθρικτικά μζςα προσ τουσ αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα (ιδιαίτερα εκείνουσ που 
ζχουν κάποια ιδιαίτερθ ανάγκθ ι αναπθρία) παρζχονται ςυντονιςμζνα από πολλά 
Υπουργεία. 
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Δ. Καταγραφι Σπάνιων Νοςθμάτων 

Θ καταγραφι αποτελεί βαςικό ςτοιχείο ςτθν αποτελεςματικι αντιμετϊπιςθ των 
ςπάνιων νοςθμάτων. Θ Κφπροσ ωσ μια μικρι χϊρα ζχει τθ δυνατότθτα υλοποίθςθσ των 
ςτόχων για τθν καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων κάνοντασ χριςθ τθσ υπάρχουςασ 
γνϊςθσ και εμπειρίασ:  

 υπάρχοντα αρχεία: υπάρχει αρικμόσ αρχείων διαφόρων νοςθμάτων που τθροφνται 
από ειδικοφσ γιατροφσ ι κλινικζσ. Ρολλά από τα αρχεία αυτά αποτελοφνται, εν μζρει 
ι εξ ολοκλιρου, από ςπάνια νοςιματα. Μερικά παραδείγματα είναι τα αρχεία 
γενετικϊν νοςθμάτων που τθροφνται ςτο Λνςτιτοφτο Νευρολογίασ και Γενετικισ και 
ςτο Μακάριο Νοςοκομείο, το Αρχείο Συγγενϊν Καρδιοπακειϊν, το αρχείο του 
Κζντρου Ερευνϊν Μοριακισ Λατρικισ του Ρανεπιςτθμίου Κφπρου και το Αρχείο 
Αιματολογικϊν Αςκενειϊν ςτο Γενικό Νοςοκομείο Λευκωςίασ. Τα εξειδικευμζνα αυτά 
αρχεία εξυπθρετοφν τισ κλινικζσ και ερευνθτικζσ ανάγκεσ του τμιματοσ ι του 
επιςτιμονα που τα χειρίηεται. Εντοφτοισ, δεν μποροφν να αποτελζςουν επαρκι βάςθ 
για πλθκυςμιακζσ επιδθμιολογικζσ ζρευνεσ και για επιδθμιολογικι επιτιρθςθ των 
νοςθμάτων. Για τουσ ςκοποφσ αυτοφσ χρειάηεται πλθκυςμιακό αρχείο με εκνικι 
κάλυψθ. Θ άντλθςθ δεδομζνων από τα ιδθ υπάρχοντα αρχεία μπορεί να ςυμβάλει 
ςτθν ανάπτυξθ εκνικοφ αρχείου. 

 υπάρχουςεσ δομζσ: το Υπουργείο Υγείασ, με τισ υπάρχουςεσ δομζσ του, 
ςυμπεριλαμβανομζνθσ τθσ Μονάδασ Ραρακολοφκθςθσ Υγείασ, μπορεί να 
διαδραματίςει ςυντονιςτικό ρόλο ςτθν ανάπτυξθ ενόσ κεντρικοφ αρχείου και να 
ςυμβάλει ςτθν ανάπτυξθ ι βελτίωςθ εξειδικευμζνων αρχείων. Θ ανάπτυξθ υποδομϊν 
θλεκτρονικισ υγείασ, οι δράςεισ ςτο επίπεδο τθσ ΕΕ και θ φπαρξθ ελάχιςτων ςυνόλων 
δεδομζνων (Minimum Data Sets, MDS) αποτελοφν κετικά ςτοιχεία που κα 
διευκολφνουν τθν καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων.  

 κωδικοποίθςθ: το ςφςτθμα κωδικοποίθςθσ του Orphanet μπορεί να ςτθρίξει τθν 
καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων με τθν παροχι εξειδικευμζνων κωδικϊν για 
νοςιματα ςτα οποία το ICD παρζχει αςαφείσ κωδικοφσ. Θ αναμενόμενθ ανακεϊρθςθ 
του ICD κα προςφζρει ευκαιρίεσ για πλθρζςτερθ εξειδικευμζνθ κωδικοποίθςθ.  

 διαςυνοριακι φροντίδα: θ απουςία κζντρων αναφοράσ ςτθν Κφπρο για οριςμζνα 
ςπάνια νοςιματα και θ ανάγκθ αποςτολισ αςκενϊν ςτο εξωτερικό για εξειδικευμζνεσ 
κεραπείεσ δθμιουργεί οριςμζνεσ δυςκολίεσ ςτθν καταγραφι των ςπάνιων 
νοςθμάτων. Αυτό προκαλεί κακυςτεριςεισ ςτθν ακριβι διάγνωςθ και ςτθ ςυλλογι 
δεδομζνων. 

 τεχνικζσ πτυχζσ: θ ορκι λειτουργία όλων των αρχείων υγείασ απαιτεί τθν καταγραφι 
των προςωπικϊν ςτοιχείων των αςκενϊν οφτωσ ϊςτε να αποφεφγονται οι διπλζσ 
καταγραφζσ. Ο κίνδυνοσ διπλογραφιϊν είναι ιδιαίτερα αυξθμζνοσ ςτθν περίπτωςθ 
των ςπάνιων νοςθμάτων λόγω τθσ εμπλοκισ μεγάλου αρικμοφ κζντρων ςτθν 
αντιμετϊπιςθ του κάκε αςκενοφσ αφοφ, τα ςπάνια νοςιματα χριηουν πολυκεματικισ 
αντιμετϊπιςθσ από πολλαπλζσ ειδικότθτεσ. Στθν Κφπρο παρατθρείται απουςία 
επαρκοφσ ςυςτιματοσ παροχισ μοναδικϊν αρικμϊν ταυτοποίθςθσ ςε όλουσ του 
αςκενείσ που γίνονται αποδζκτεσ υπθρεςιϊν υγείασ ςτθν Κφπρο. Επίςθσ, λόγω τθσ 
ςπανιότθτασ των νοςθμάτων υπάρχει ο κίνδυνοσ κακυςτεριςεων και ανακριβειϊν 
ςτθ διάγνωςθ.  
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 χρθματοδότθςθ: οι δυνατότθτεσ χρθματοδότθςθσ για δθμιουργία υποδομϊν χϊρου, 
εξοπλιςμοφ, ςτελζχωςθ, εκπαίδευςθ και άλλα λειτουργικά ζξοδα περιορίηονται από 
τισ παροφςεσ οικονομικζσ ςυνκικεσ.  

 νομικό πλαίςιο: ζχει ιδθ ετοιμαςτεί από το Υπουργείο Υγείασ νομοςχζδιο που κα 
κακιςτά τθ ςυλλογι δεδομζνων υγείασ ςφννομθ. Σε περίπτωςθ που αυτό ψθφιςτεί θ 
Μονάδα Ραρακολοφκθςθσ Υγείασ κα μπορεί να ςυλλζγει τα αναγκαία δεδομζνα και 
να δθμιουργιςει κεντρικό αρχείο ςπάνιων νοςθμάτων. 
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Ε. Ζρευνα 

Θ αξία τθσ ζρευνασ είναι αδιαμφιςβιτθτθ. Χωρίσ ζρευνα δεν μπορεί να επιτευχκεί 
πρόοδοσ. Είναι μζςα από τθν ζρευνα που κα αναπτυχκοφν καινοφργιεσ διαγνωςτικζσ 
εξετάςεισ, καινοφργιεσ κεραπείεσ, καλφτερθ πρόλθψθ και καλφτερθ αντιμετϊπιςθ των 
ςπάνιων νοςθμάτων. Οι ςθμερινζσ ζρευνεσ είναι οι αυριανζσ ιατρικζσ υπθρεςίεσ. Επίςθσ, 
κάτι πολφ ςθμαντικό, θ ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα ςυχνά οδθγεί ςε νζα γνϊςθ, θ 
οποία βοθκά ςτθν κατανόθςθ και άλλων πιο ςυχνϊν νοςθμάτων. 

Θ ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα μπορεί να χωριςκεί ςε ζξι μεγάλεσ κατθγορίεσ: 

 επιδθμιολογικι ζρευνα: ςτοχεφει ςτθν εξακρίβωςθ τθσ ςυχνότθτασ ι του 
επιπολαςμοφ του κάκε νοςιματοσ, κακϊσ επίςθσ και ςτθν ςυλλογι ςτοιχείων για τθ 
νοςθρότθτα, κνθςιμότθτα κλπ.  

 κλινικζσ μελζτεσ: επικεντρϊνονται ςτθν κατανόθςθ τθσ φυςικισ ιςτορίασ τθσ νόςου. 

 βαςικι ζρευνα: αςχολείται με τον γενετικό και μοριακό χαρακτθριςμό του κάκε 
νοςιματοσ, κακϊσ επίςθσ και με τθν κατανόθςθ των βιολογικϊν μθχανιςμϊν και τθσ 
πακοφυςιολογίασ. 

 μεταφραςτικι ζρευνα: είναι ζνασ ςχετικά πρόςφατοσ όροσ ο οποίοσ αναφζρεται ςε 
μια αλυςίδα από διαδικαςίεσ οι οποίεσ οδθγοφν ςτθν γριγορθ και αποτελεςματικι 
μεταφορά τθσ γνϊςθσ που αποκτάται από τθν βαςικι ζρευνα ςε πρακτικζσ 
εφαρμογζσ που ωφελοφν τουσ αςκενείσ ι τον πλθκυςμό γενικότερα. 

 ζρευνα για νζεσ κεραπείεσ: τα τελευταία χρόνια επικεντρϊνεται ςτθ χριςθ 
μονοκλωνικϊν αντιςωμάτων, τθν κυτταρικι και γονιδιωματικι κεραπεία και τθ 
κεραπεία ενηυμικισ υποκατάςταςθσ. 

 κοινωνικι ζρευνα: ζχει να κάνει με τθν ποιότθτα ηωισ των αςκενϊν και τθν 
αξιολόγθςθ τθσ αποτελεςματικότθτασ των προςφερόμενων υπθρεςιϊν υγείασ. 

Αναςταλτικοί παράγοντεσ ζρευνασ  ςτα ςπάνια νοςιματα 
Μζςα από το Ευρωπαϊκό πρόγραμμα EUROPLAN (www.eurordis.org), ζγινε μια 
καταγραφι τθσ κατάςταςθσ ςτθν Ευρϊπθ όςον αφορά τθν ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα 
και αναγνωρίςκθκαν οι κφριοι αναςταλτικοί παράγοντεσ: 
• χρθματοδότθςθ: υπάρχει γενικά δυςκολία ςτθν εξαςφάλιςθ χρθματοδότθςθσ για 

ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα λόγω ελλιπισ υποςτιριξθ εκ μζρουσ των διαφόρων 
φορζων και ανταγωνιςμό από πιο ςυχνά νοςιματα όπωσ καρκίνο, διαβιτθ κλπ.  

• ζλλειψθ ενδιαφζροντοσ βιομθχανίασ: υπάρχει ζλλειψθ ενδιαφζροντοσ από τθ 
φαρμακευτικι βιομθχανία για ανάπτυξθ φαρμάκων για τα ςπάνια νοςιματα λόγω τθσ 
εκτιμϊμενθσ χαμθλισ απόδοςθσ τθσ επζνδυςθσ (πολφ μικρόσ αρικμόσ αςκενϊν για το 
κάκε νόςθμα). Αν και οι κανονιςμοί για τα ορφανά φάρμακα ζχουν διευκολφνει τθν 
ανάπτυξθ κεραπειϊν για τα ςπάνια νοςιματα, χρειάηονται επιπρόςκετεσ 
πρωτοβουλίεσ. Χιλιάδεσ ςπάνια νοςιματα παραμζνουν χωρίσ ςυγκεκριμζνθ 
κεραπεία. Δεδομζνου ότι θ ανάπτυξθ κεραπειϊν εξαρτάται ςε μεγάλο βακμό από το 
γενετικό και μοριακό χαρακτθριςμό των αςκενειϊν, κακϊσ επίςθσ και από τθν 
κατανόθςθ των βιολογικϊν μθχανιςμϊν και τθσ πακοφυςιολογίασ, αποκτά κρίςιμθ 
ςθμαςία θ ενίςχυςθ τθσ ζρευνασ. Πςο πιο πολλι βαςικι ζρευνα γίνεται ςε ζνα 
ςπάνιο νόςθμα τόςο πιο εφκολο είναι για τθν φαρμακοβιομθχανία να κτίςει πάνω ςε 
αυτι τθν ζρευνα και να προχωριςει ςτθν ανάπτυξθ νζων φαρμάκων. 

• αρικμόσ αςκενϊν: υπάρχει δυςκολία ςτθν ανεφρεςθ αρκετϊν αςκενϊν για κλινικζσ 
μελζτεσ, κάτι που δθμιουργεί πρόβλθμα με τθ δφναμθ τθσ ςτατικισ ανάλυςθσ,  
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• ζλλειψθ αρχείων και βάςεων δεδομζνων και  
• απομόνωςθ των ερευνθτικϊν ομάδων. 

Ρροτεινόμενα μζτρα ενίςχυςθσ ζρευνασ 
Στα προτεινόμενα μζτρα που ζχουν ειςθγθκεί άλλεσ Ευρωπαϊκζσ χϊρεσ για τθν ενίςχυςθ 
τθσ ζρευνασ ςτα ςπάνια νοςιματα περιλαμβάνεται τα ακόλουκα: 
• ειδικά κονδφλια (“earmarked”): υπάρχει θ ανάγκθ για ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα, 
• αδιάλειπτθ ζρευνα  (sustainability): είναι ςθμαντικό θ ζρευνα να είναι ςυνεχισ και 

όχι αποςπαςματικι,  
• ςυνεργαςία ερευνθτικϊν ομάδων: ανάγκθ ςυνεργαςίασ ςε Ευρωπαϊκό επίπεδο με 

πολφ–εκνικζσ κλινικζσ μελζτεσ και προγράμματα που βαςίηονται ςτθ 
ςυμπλθρωματικότθτα και ανταλλαγι εμπειριϊν,  

• εμπλοκι αςκενϊν και οικογενειϊν των:  θ ςυμμετοχι τουσ είναο πολφ ςθμαντικι. 

Ευρωπαϊκά ερευνθτικά προγράμματα για ςπάνια νοςιματα 
• Orphanet (http://www.orpha.net): τα ερευνθτικά προγράμματα πάνω ςε ςπάνια 

νοςιματα που τρζχουν αυτι τθ ςτιγμι ςτθν Ευρϊπθ, αυτά είναι καταχωρθμζνα ςε 
κατάλογο ςτθν ιςτοςελίδα του Orphanet. Μπορεί κανείσ να ψάξει με διάφορουσ 
τρόπουσ (όνομα νόςου ι γονιδίου, κατθγορία ζρευνασ, χϊρα, κ.ά.).  

 Ιδθ από το 5ο Ρρόγραμμα Ρλαίςιο, υπιρχε ειδικι κατθγορία για τα ςπάνια 
νοςιματα. Στα πλαίςια του 5ου Ρρογράμματοσ χρθματοδοτικθκαν 47 προγράμματα 
με το ςυνολικό ποςό των 64 εκατομμυρίων ευρϊ. Στο 6ο Ρρόγραμμα Ρλαίςιο τα 
προγράμματα για ςπάνια νοςιματα αυξικθκαν ςε 59 και το ποςό ςε 230 
εκατομμφρια ευρϊ. Στο 7ο Ρρόγραμμα Ρλαίςιο είχαν χρθματοδοτθκεί μζχρι τισ αρχζσ 
του 2010, 20 προγράμματα με το ποςό των 75 εκατομμυρίων ευρϊ. 

• E–Rare (http://www.e-rare.eu): είναι Ευρωπαϊκό πρόγραμμα που ςυςτάκθκε με 
ςκοπό τθν διακρατικι ςυνεργαςία ςε ερευνθτικά προγράμματα για τα ςπάνια 
νοςιματα. Στο ‘E–Rare 1’, τθν περίοδο 2006–2010, ςυμμετείχαν 10 κζντρα από 8 
Ευρωπαϊκζσ χϊρεσ και χρθματοδοτικθκαν 13 προγράμματα. Στο ‘E–Rare 2’, που 
ακολοφκθςε το E–Rare 1, ςυμμετζχουν 16 κζντρα από 12 χϊρεσ και ζχουν 
χρθματοδοτθκεί μζχρι ςτιγμισ 16 προγράμματα. Ρροβλζπονται 2 προςκλιςεισ 
γενικοφ ενδιαφζροντοσ, και 2 προςκλιςεισ ειδικοφ ενδιαφζροντοσ. 

 Θ ςυμμετοχι ςτο E–Rare είναι ςε επίπεδο υπουργείων ι οργανιςμϊν που 
χρθματοδοτοφν ζρευνα. Θ χρθματοδότθςθ από το Ευρωπαϊκό Συμβοφλιο είναι 2 
εκατομμφρια ευρϊ τα οποία καλφπτουν δραςτθριότθτεσ δικτφωςθσ, το λεγόμενο 
“glue money”. Ο κάκε ςυνεργάτθσ χρθματοδοτεί εκνικά προγράμματα ςτα οποία 
ςυμμετζχουν τουλάχιςτον ακόμθ 2 χϊρεσ. Οι προςκλιςεισ είναι κοινζσ και θ 
αξιολόγθςθ γίνεται από κοινι διεκνι επιτροπι. Μζχρι ςτιγμισ ζχουν χρθματοδοτθκεί 
ςυνολικά 29 διακρατικά consortia και 141 ερευνθτικζσ ομάδεσ με το ςυνολικό ποςό 
των 19.6 εκατομμυρίων ευρϊ. 

Ζρευνα για τα Σπάνια Νοςιματα ςτθν Κφπρο 
Είναι γνωςτό ότι θ Κφπροσ ξοδεφει λιγότερο από το 0,5% του Εγχϊριου Εκνικοφ 
Ρροϊόντοσ για ζρευνα γενικά, ενϊ ο μζςοσ όροσ ςτθν Ευρϊπθ είναι γφρω ςτο 2% και ο 
ςτόχοσ τθσ Στρατθγικισ τθσ Λιςςαβόνασ είναι 3%. 

Ραρά τισ αντιξοότθτεσ, τα τελευταία 20 χρόνια ζχει αναπτυχκεί ςθμαντικι ερευνθτικι 
δραςτθριότθτα ςτθν Κφπρο, κυρίωσ ςε ερευνθτικά κζντρα, όπωσ το Λνςτιτοφτο 

http://www.e-rare.eu/
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Νευρολογίασ και Γενετικισ, το Ρανεπιςτιμιο Κφπρου, το Καραϊςκάκειο Μδρυμα, και πιο 
πρόςφατα, το Τεχνολογικό Ρανεπιςτιμιο και τα ιδιωτικά πανεπιςτιμια και κολλζγια.  

Θ ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα ξεκίνθςε με τθ μελζτθ τθσ Καλαςςαιμίασ, θ οποία δεν 
ιταν ςπάνιο νόςθμα ςτθν Κφπρο πριν από το Ρρολθπτικό Ρρόγραμμα που εφαρμόςκθκε 
ςτα μζςα τθσ δεκαετίασ του 70, αφοφ επθρζαηε 1 ςε κάκε 200 περίπου νεογζννθτα, είναι 
όμωσ ςπάνιο νόςθμα ςιμερα και ςίγουρα είναι ςπάνιο νόςθμα ςτθν Ευρϊπθ.  

Από ερευνθτικά προγράμματα που διεξιχκθκαν ςτον Κυπριακό πλθκυςμό 
αναγνωρίςκθκε αυξθμζνθ ςυχνότθτα ςυγκεκριμζνων ςπανίων νοςθμάτων ςε 
ςυγκεκριμζνεσ περιοχζσ/κοινότθτεσ τθσ Κφπρου όπωσ, θ Οικογενισ Ρολυνευροπάκεια 
Αμυλοειδοφσ (Ράχνα, Κερφνεια), Νόςοσ του Φρίντραϊχ (Ράφοσ), Νόςοσ Σάντχοφ 
(Μαρωνίτικθ κοινότθτα), Γαγγλιοςίδωςθ GM1 (Ρελζνδρι), Κυςτικι Μνωςθ (Ακθζνου) κ.ά. 
Τα αποτελζςματα αυτϊν των ερευνθτικϊν προγραμμάτων είχαν άμεςθ επίδραςθ ςτθν 
πρόλθψθ, αφοφ οι επθρεαηόμενεσ ομάδεσ πλθκυςμοφ ενθμερϊκθκαν, και για κάποια 
από τα νοςιματα αυτά ζχουν ξεκινιςει ανιχνευτικά προγράμματα. Εκτόσ από 
επιδθμιολογικά ςτοιχεία, ερευνθτικζσ μελζτεσ που διεκπεραιϊκθκαν ςτθν Κφπρο 
ζδωςαν ςτοιχεία που αφοροφν τον γενετικό και μοριακό χαρακτθριςμό διαφόρων 
ςπάνιων νοςθμάτων. Σε πολλζσ περιπτϊςεισ περιγράφθκαν νζεσ μεταλλάξεισ ςε 
Κφπριουσ αςκενείσ οι οποίεσ δεν είχαν βρεκεί ςε άλλουσ πλθκυςμοφσ. Επίςθσ, αρκετζσ 
μελζτεσ είχαν ςθμαντικά ευριματα όςον αφορά τθν κατανόθςθ των βιολογικϊν 
μθχανιςμϊν και τθσ πακοφυςιολογίασ οριςμζνων ςπάνιων νοςθμάτων. 

Σε ανταπόκριςθ ςτθ ςφςταςθ του Ευρωπαϊκοφ Συμβουλίου (2009/C 151/02)17, ζγινε μια 
προκαταρκτικι προςπάκεια για χαρτογράφθςθ τθσ υφιςτάμενθσ κατάςταςθσ ςτθν 
Κφπρο όςον αφορά τθν ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα. Στάλκθκε ζνα ερωτθματολόγιο με 
θλεκτρονικό ταχυδρομείο ςε 26 ερευνθτζσ (υπεφκυνουσ ερευνθτικϊν ομάδων) οι οποίοι 
είναι γνωςτό ότι αςχολοφνται με ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα. Υπιρξε ανταπόκριςθ 
από 12 (ποςοςτό 46%). Από τισ απαντιςεισ προκφπτουν τα ακόλουκα ςτοιχεία: 

 ερευνθτικζσ ομάδεσ: από τισ 12 ερευνθτικζσ ομάδεσ, οι 10 βρίςκονται ςτο Λνςτιτοφτο 
Νευρολογίασ και Γενετικισ Κφπρου, θ μία ςτο Ρανεπιςτιμιο Κφπρου και θ μία ςτο 
Μακάρειο Νοςοκομείο. 

 ςπάνια νοςιματα: οι 12 αυτζσ ομάδεσ αςχολοφνται ι ζχουν αςχολθκεί ςτο παρελκόν 
με 94 διαφορετικά ςπάνια νοςιματα (Ραράρτθμα V). 

 ερευνθτικά προγράμματα: ςτα τελευταία 20 χρόνια που δραςτθριοποιοφνται αυτζσ 
οι ομάδεσ ζχουν ςυμπλθρωκεί 107 ερευνθτικά προγράμματα για ςπάνια νοςιματα 
και βρίςκονται ςε εξζλιξθ άλλα 13. 

 δθμοςιεφςεισ: από τθν ερευνθτικι αυτι δραςτθριότθτα προζκυψαν 278 
δθμοςιεφςεισ. 

 ερευνθτικζσ χορθγίεσ: δόκθκαν μζχρι ςτιγμισ 7,5 εκατομμυρία ευρϊ, με τον πιο 
μεγάλο χορθγό το Μδρυμα Ρροϊκθςθσ Ζρευνασ (Ραράρτθμα VI). 

Τα πιο πάνω ςτοιχεία δίνουν μια πρϊτθ εικόνα για τθν κατάςταςθ όςον αφορά τθν 
ζρευνα για τα ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο, θ οποία δεν πρζπει να είναι μακριά από 
τθν πραγματικότθτα γιατί οι ομάδεσ που ανταποκρίκθκαν είναι και οι πιο δραςτιριεσ. 
Κα πρζπει όμωσ να γίνει μια δεφτερθ, πιο ςυςτθματικι προςπάκεια, για πιο ακριβι 
χαρτογράφθςθ τθσ κατάςταςθσ όςον αφορά τθν ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα ςτθν 

                                                           
17

  Επίςθμθ Εφθμερίδα τθσ Ευρωπαϊκισ Ζνωςθσ. Σφςταςθ του Συμβουλίου τθσ 8θσ Λουνίου 2009 ςχετικά 
με μια δράςθ ςτον τομζα των ςπάνιων νόςων (2009/C 151/02). ςελ. 7–10, 3 Λουλίου 2009. Διακζςιμο 
από: http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=OJ:C:2009:151:0007:0010:EL:PDF 
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Κφπρο. Δεν ζχουν ςυλλεχκεί κακόλου ςτοιχεία για τθν κοινωνικι ζρευνα και για τθν 
ζρευνα για τον ρόλο των περιβαλλοντικϊν παραγόντων ςτθν ανάπτυξθ ςπάνιων 
νοςθμάτων. 
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ΙΣΧΥ΢Α ΣΗΜΕΙΑ 

 Ρολιτικι ςτιριξθ: υπάρχει ςε υψθλότατο επίπεδο για ανάπτυξθ 
ςτρατθγικισ για τα ςπάνια νοςιματα  

 Μζγεκοσ και πλθκυςμόσ χϊρασ: το μικρό μζγεκοσ τθσ Κφπρου και του 
πλθκυςμοφ τθσ διευκολφνει τθ ςυςτθματικότθτα και το ςυντονιςμό 
των προγραμμάτων πρόλθψθσ και ανίχνευςθσ, τθν οργάνωςθ με 
μικρότερο κόςτοσ των υπθρεςιϊν υγείασ για ζγκαιρθ διάγνωςθ και 
αντιμετϊπιςθ των περιςτατικϊν, τθν καταγραφι τουσ και τθν 
πραγματοποίθςθ επιδθμιολογικϊν μελετϊν 

 Γεωγραφικι κζςθ: θ κζςθ τθσ Κφπρου ευνοεί ςυνεργαςίεσ με 
γειτονικζσ χϊρεσ, για αφξθςθ του αρικμοφ των αςκενϊν 

 Υποδομι και ςτελζχωςθ: υπάρχει αξιόλογθ υποδομι και άριςτθ 
ςτελζχωςθ όςον αφορά εξειδικευμζνα κζντρα, παροχι υπθρεςιϊν 
υγείασ, εργαςτιρια, κοινωνικι ςτιριξθ, καταγραφι δεδομζνων και 
ζρευνα  

 Συμμετοχι ςε κοινζσ δράςεισ τθσ ΕΕ: υπάρχει ανταλλαγι εμπειριϊν 
ςτα πλαίςια ςχετικϊν δικτφων (Europlan, Orphanet) 

 Σφνδεςμοι αςκενϊν: ζχουν άρτια οργάνωςθ, ζντονθ 
δραςτθριοποίθςθ 

 Ευαιςκθτοποίθςθ πλθκυςμοφ: ιδιαίτερα ςθμαντικι για γενετικά και 
ςπάνια νοςιματα (λόγω Καλαςςαιμίασ) 

 Κουλτοφρα: υπάρχει και παρζχει τθ δυνατότθτα επικοινωνίασ και 
ςυνεργαςίασ 

ΑΔΥΝΑΜΙΕΣ 

 Ρλθκυςμόσ και αρικμόσ περιςτατικϊν: λόγω μικροφ μεγζκουσ 
πλθκυςμοφ και μικροφ αρικμοφ περιςτατικϊν ανά νόςθμα είναι 
δυςκολότερθ θ αναγνϊριςθ των περιςτατικϊν, θ δθμιουργία 
εξειδικευμζνων κζντρων ανά νόςθμα και θ ερευνθτικι μελζτθ ικανοφ 
αρικμοφ περιςτατικϊν 

 Γενικό Σφςτθμα Υγείασ: απουςιάηει με αποτζλεςμα να επθρεάηει το 
ςυντονιςμό των παρεχόμενων υπθρεςιϊν, τθ δθμιουργία ςυςτιματοσ 
αξιολόγθςισ, τθν κατανομι των πόρων και του ανκρϊπινου 
δυναμικοφ 

 Ενθμζρωςθ πλθκυςμοφ και επαγγελματιϊν υγείασ: είναι 
περιοριςμζνθ για τα ςπάνια νοςιματα και τθν φπαρξθ Κζντρων 
Αναφοράσ, που δυνατόν να οδθγεί ςε κακυςτερθμζνθ διάγνωςθ και 
αντιμετϊπιςθ 

 Αντιμετϊπιςθσ περιςτατικϊν: υπάρχει αδυναμία λόγω 
περιοριςμζνου αρικμοφ ειδικϊν επιςτθμόνων και απουςίασ 
πολυκεματικϊν ομάδων. 

 Κζντρα Αναφοράσ: απουςία για αρικμό ςπάνιων νοςθμάτων 

 Ζλλειψθ αποτελεςματικοφ ςυντονιςμοφ των παρεχομζνων 
υπθρεςιϊν υποςτθρικτικισ φροντίδασ 

 Καταγραφισ δεδομζνων: υπάρχει ζλλειψθ ςυντονιςμοφ ςε κζματα 
όπωσ ελάχιςτα ςφνολα δεδομζνων, επαρκζσ ςφςτθμα κωδικοποίθςθσ, 
άντλθςθ δεδομζνων από υφιςτάμενα αρχεία, απουςία πλιρουσ 
καταλόγου ςπανίων νοςθμάτων 

 Μθ ικανοποιθτικι ςυνεργαςία ςε ευρωπαϊκό και διεκνζσ επίπεδο 

 Ροςοςτό του ΑΕΡ για ζρευνα: είναι χαμθλό (< 0.5% vs 2% μζςοσ όροσ 
EE και 3% ςτόχοσ Λιςςαβόνασ) και μθ φπαρξθ ειδικϊν κονδυλίων για 
ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα 

 Συνεργαςία μεταξφ των ερευνθτικϊν ομάδων: είναι μθ 
ικανοποιθτικι, υπάρχει ανάγκθ για πολυκεματικι προςζγγιςθ  
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ΕΥΚΑΙ΢ΙΕΣ 

 Σφςταςθ Συμβουλίου on an action in the field of rare diseases (2009/C 
151/02)  

 Ευρωπαϊκά χρθματοδοτικά προγράμματα: π.χ. E–Rare  

 Κοινοτικι Οδθγία για Διαςυνοριακι Ρερίκαλψθ Αςκενϊν: εφαρμογι 

 Συνεργατικι δράςθ: μεταξφ ςυνδζςμων αςκενϊν 

 Διαμόρφωςθ κατευκυντιριων γραμμϊν: για τα “ςυχνά” ςπάνια 
νοςιματα (ςυνεργαςία ειδικϊν/επιςτθμόνων) 

 Συνεργαςία, ανταλλαγι εμπειριϊν, δικτφωςθ και διάδοςθ γνϊςθσ: 
με ςυμμετοχι ευρωπαίων εταίρων που ζχουν αναπτφξει Εκνικζσ 
Στρατθγικζσ 

 Κζντρα Αριςτείασ: αναβάκμιςθ και επζκταςθ  

ΚΙΝΔΥΝΟΙ 

 Υψθλό κόςτοσ και οικονομικι κρίςθ επθρεάηουν τθν προϊκθςθ 
υλοποίθςθσ των πυλϊνων μιασ ςτρατθγικισ για τα ςπάνια νοςιματα 

 Ρροβλιματα ςυναντίλθψθσ, ςυντονιςμοφ ι ςυγκροφςεισ: μεταξφ 
των διαφόρων εμπλεκόμενων φορζων (αςκενείσ, ςυγγενείσ, ειδικοί, 
κάτοχοι αρχείων, ερευνθτζσ, κράτοσ) λόγω διαφορετικισ 
αντιμετϊπιςθσ ι ιεράρχθςθσ αναγκϊν ι προςωπικϊν ενδιαφερόντων  

 Κοινωνικόσ ςτιγματιςμόσ και κοινωνικι απομόνωςθ: λόγω τθσ 
πολιτικισ χοριγθςθσ επιδομάτων και αποδυνάμωςθσ των 
δυνατοτιτων αποκατάςταςθσ και ζνταξθσ 

 Ανάπτυξθ κοινοφ αρχείου: υπάρχουν περιοριςμοί λόγω ανεπαρκοφσ 
νομικοφ πλαιςίου, και νομοκεςίασ για προςταςία προςωπικϊν 
δεδομζνων 

 Κοινοτικι Οδθγία για Διαςυνοριακι Ρερίκαλψθ Αςκενϊν: 
εφαρμογι 
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ΣΤ΢ΑΤΗΓΙΚΟΣ ΣΧΕΔΙΑΣΜΟΣ 

Πραμα 
Θ ανάπτυξθ μιασ ολοκλθρωμζνθσ ςτρατθγικισ που να διαςφαλίηει τθν ιςότιμθ πρόςβαςθ 
όλων των ατόμων με ςπάνια νοςιματα ςε ζνα άρτια οργανωμζνο ςφςτθμα ιατρικισ 
φροντίδασ και κοινωνικισ μζριμνασ και τθν ποιότθτα τθσ ηωισ των ιδίων και του οικείου 
περιβάλλοντόσ τουσ . 
 
Αποςτολι 
Θ υλοποίθςθ μιασ ενιαίασ ςτρατθγικισ αντιμετϊπιςθσ των ςπάνιων νοςθμάτων με 
ςκοπό τθν πρόλθψθ και ζγκαιρθ ανίχνευςι, τθ διάγνωςθ και αντιμετϊπιςι τουσ, τθν 
υποςτθρικτικι φροντίδα, κοινωνικι πρόνοια και ζνταξθ των αςκενϊν. Ραράλλθλα τθν 
καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων και τθν προϊκθςθ τθσ ζρευνασ γφρω από τα 
νοςιματα αυτά. 
 
Άξονεσ Δράςεισ 
1οσ Άξονασ  Ρρόλθψθ, Ζγκαιρθ Ανίχνευςθ 
2οσ Άξονασ  Διάγνωςθ, Αντιμετϊπιςθ 
3οσ Άξονασ  Υποςτθρικτικι Φροντίδα, Κοινωνικι Ρρόνοια, Ζνταξθ 
4οσ Άξονασ  Καταγραφι Σπάνιων Νοςθμάτων 
5οσ Άξονασ  Ζρευνα 
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1οσ Άξονασ: Ρρόλθψθ, Ζγκαιρθ Ανίχνευςθ 

Δράςεισ με τισ οποίεσ επιτυγχάνεται θ αποτελεςματικι πρόλθψθ ςυνοψίηονται ςτουσ πιο 
κάτω πυλϊνεσ: 

 Ενθμζρωςθ/Ευαιςκθτοποίθςθ/Εκπαίδευςθ 
– προγράμματα ευαιςκθτοποίθςθσ του κοινοφ: Θ ανάπτυξθ τζτοιων προγραμμάτων 

προχποκζτει τθν καλι ενθμζρωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ και πρζπει να γίνεται 
με τθ ςυμβολι τθσ τοπικισ αυτοδιοίκθςθσ, οργανωμζνων ςυνόλων και ΜΜΕ 

– αγωγι/προαγωγι τθσ υγείασ: θ ενίςχυςθ των προγραμμάτων τθσ Σχολιατρικισ 
Υπθρεςίασ, διατροφισ και προαγωγισ τθσ υγείασ ςτθν κοινότθτα με κοινό 
ςτρατθγικό ςτόχο “Υγεία ςε όλεσ τισ πολιτικζσ”. Τα Υπουργεία ςυντονιςμζνα κα 
πρζπει να προωκοφν προγράμματα ενθμζρωςθσ που προάγουν τον “Υγιεινό τρόπο 
ηωισ», προωκοφν αντικαπνιςτικά μζτρα, δρουν εναντίον του αλκοόλ και άλλων 
περιβαλλοντικϊν παραγόντων. 

– ειςαγωγι προγραμμάτων ςυμβουλευτικισ πριν τθν τεκνοποίθςθ: ειςαγωγι 
προγραμμάτων από Επαγγελματίεσ Υγείασ που είναι ςε κζςθ να προςφζρουν 
πλθροφορίεσ ςτο ηευγάρι που ενδιαφζρεται για μελλοντικι τεκνοποίθςθ, δίνοντάσ 
του λεπτομζρειεσ για τον υγιεινό τρόπο ηωισ, εξθγϊντασ για τουσ τερατογόνουσ 
παράγοντεσ, τθ ςθμαςία του αλκοόλ, του καπνίςματοσ και άλλων κετικϊν και 
αρνθτικϊν παραγόντων. 

– ενίςχυςθ τθσ ςυμμετοχισ του πλθκυςμοφ ςε προγράμματα ενθμζρωςθσ πριν και 
κατά τθ διάρκεια τθσ κφθςθσ (επιγενετικι): όπου οι γονείσ ενθμερϊνονται για το 
ποιοι παράγοντεσ πρζπει να αποφεφγονται και ποιοι παράγοντεσ ενιςχφουν μια 
υγιι εγκυμοςφνθ (π.χ. φυλλικό οξφ για αποφυγι διςχιδοφσ ράχθσ).  

– εκπαίδευςθ ειδικϊν ομάδων πλθκυςμοφ: υλοποιείται με βάςθ τα 
επιςτθμονικά/επιδθμιολογικά δεδομζνα. Ρρζπει να γίνει άμεςα, ζτςι ϊςτε να 
μποροφν να προςφζρονται ενθμερωτικά/προλθπτικά προγράμματα (π.χ. 
καλαςςαιμία, αταξία Friedreich, κυςτικι ίνωςθ). 

– εκπαίδευςθ επαγγελματιϊν υγείασ: Θ ευαιςκθτοποίθςθ του κοινοφ προχποκζτει 
τθν καλι ενθμζρωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ. Συγκεκριμζνα πρζπει να δίνεται 
ζμφαςθ ςτθν αναγνϊριςθ/διαφορικι διάγνωςθ ςπάνιων νοςθμάτων. Μζςα από 
προγράμματα τθσ «δια βίου μάκθςθσ» είναι απαραίτθτθ, τόςο θ ενθμζρωςθ των 
επαγγελματιϊν υγείασ που αςχολοφνται με τθν πρωτοβάκμια, όςο και με τθ 
δευτεροβάκμια φροντίδα. Θ κεςμοκζτθςθ τζτοιων προγραμμάτων, μζςω των 
πυρινων μάκθςθσ, κα διαςφάλιηε τθ ςυνζχεια τθσ παρζμβαςθσ. 

 

 Ραρεχόμενεσ Υπθρεςίεσ  
– υπθρεςιϊν ςυμβουλευτικισ: ανάπτυξθ παρεχομζνων υπθρεςιϊν πριν από τθ 

ςφλλθψθ ςε παγκφπρια βάςθ 
– ενίςχυςθ ςχζςεων του Υπουργείου Υγείασ: με άλλουσ ευρωπαϊκοφσ και διεκνείσ 

οργανιςμοφσ που αςχολοφνται με τα ςπάνια νοςιματα κα ςυμβάλουν ςτθ 
δικτφωςθ και τθν ζγκαιρθ πλθροφόρθςθ για τα διεκνι επιςτθμονικά δρϊμενα. 

– ανάπτυξθ υπθρεςιϊν προγεννθτικισ παρεμβατικισ ιατρικισ: Λκανόσ αρικμόσ 
ςπάνιων νοςθμάτων (π.χ. καρδιοπακειϊν, αιματολογικϊν) μπορεί να ιακεί με 
παρεμβάςεισ ςτο ζμβρυο κατά τθν ενδομιτριο ηωι. Θ διερεφνθςθ τθσ δυνατότθτασ 
εφαρμογισ απλϊν παρεμβάςεων ςτθν Κφπρο πρζπει να διερευνθκεί και θ 
αποςτολι δυςκολότερων περιπτϊςεων ςτο εξωτερικό να διαςφαλιςτεί. 
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– ενδυνάμωςθ υφιςτάμενων Υπθρεςιϊν Γενετικισ Συμβουλευτικισ: θ δευτερογενισ 
πρόλθψθ επιτυγχάνεται μζςω τθσ ανάπτυξθσ Υπθρεςιϊν Γενετικισ 
Συμβουλευτικισ. κα προςφζρει τθ δυνατότθτα ςε κάκε οικογζνεια «υψθλοφ 
κινδφνου» να γνωρίηει τισ πικανότθτεσ απόκτθςθσ παιδιϊν με ςπάνιο νόςθμα, τα 
ςυμπτϊματα του νοςιματοσ, κακϊσ και τι υποχρεϊςεισ ςυνεπάγονται από το 
νόςθμα. Θ Γενετικι Συμβουλευτικι ςχετίηεται άμεςα με τθ γενετικι διάγνωςθ. Θ 
Συμβουλευτικι μπορεί να γίνεται ςε κεωρθτικι βάςθ, πριν τθ γενετικι διάγνωςθ ι 
αφοφ γίνει θ γενετικι διερεφνθςθ και διάγνωςθ και θ οικογζνεια πλζον γνωρίηει τα 
δεδομζνα του γενετικοφ ελζγχου. 

– ενδυνάμωςθ Υπθρεςιϊν Περιβαλλοντικοφ Ελζγχου: τα προγράμματα για τθν 
αςφάλεια του νεροφ και των τροφίμων, κακϊσ και οι μετριςεισ θλεκτρομαγνθτικισ 
ακτινοβολίασ κα πρζπει να εντατικοποιθκοφν, επειδι ο ζλεγχοσ αυτϊν των 
παραμζτρων ςυμβάλλει και ςτθν αποφυγι άλλων χρόνιων αςκενειϊν. (Συνεργαςία 
για κοινι ςτρατθγικι). 

 

 Ρλθκυςμιακά και ανιχνευτικά προγράμματα  
– ενίςχυςθ υφιςταμζνων ανιχνευτικϊν προγραμμάτων  
– αξιολόγθςθ και επζκταςθ των ανιχνευτικϊν προγραμμάτων ςτα νεογνά: τα 

τελευταία χρόνια ζνασ ςυνεχϊσ αυξανόμενοσ αρικμόσ χωρϊν ζχει προχωριςει ςε 
διευρυμζνο νεογνικό ζλεγχο. Θ τεχνικι τθσ διαδοχικισ φαςματομετρίασ μαηϊν 
επιτρζπει τθν διάγνωςθ μεγάλου αρικμοφ κλθρονομικϊν μεταβολικϊν νοςθμάτων 
ςτο ίδιο δείγμα και ςε ελάχιςτο χρόνο. Θ εφαρμογι όμωσ ενόσ διευρυμζνου 
νεογνικοφ ελζγχου απαιτεί προςεκτικι μελζτθ των δεδομζνων μιασ χϊρασ και τθν 
φπαρξθσ τθσ αναγκαίασ υποδομισ ϊςτε να είναι δυνατι θ ζγκαιρθ παρζμβαςθ και 
θ ςωςτι παρακολοφκθςθ των διαγνωςμζνων περιςτατικϊν. Τα Εκνικά ανιχνευτικά 
προγράμματα τελοφν πάντα υπό τον ζλεγχο του Υπουργείου Υγείασ. Τον Λοφνιο του 
2011 ςυςτικθκε ενδοχπθρεςιακι επιτροπι για να μελετιςει τθν παροφςα 
κατάςταςθ ςτθ χϊρα μασ και να ειςθγθκεί πικανι επζκταςθ των ιδθ υπαρχόντων 
εκνικϊν προγραμμάτων. Το Υπουργείο Υγείασ κα προβεί ςε ςυγκεκριμζνεσ 
ενζργειεσ αφοφ πάρει τισ ςυςτάςεισ τθσ Εκνικισ Επιτροπισ.  

– ανίχνευςθ των πλθκυςμιακϊν ομάδων αυξθμζνου κινδφνου : θ ανίχνευςθ των 
πλθκυςμιακϊν ομάδων αυξθμζνου κινδφνου με βάςθ τα 
επιςτθμονικά/επιδθμιολογικά δεδομζνα πρζπει να γίνει άμεςα, ζτςι ϊςτε να 
μποροφν να προςφζρονται ενθμερωτικά/προλθπτικά προγράμματα (π.χ. 
καλαςςαιμία, αταξία Friedreich, κυςτικι ίνωςθ). 

 
 
Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΑ ΜΕΤ΢Α 

 Ενθμζρωςθ/Ευαιςκθτοποίθςθ /Εκπαίδευςθ του κοινοφ μζςω 
– προγράμματων ευαιςκθτοποίθςθσ του κοινοφ  
– αγωγισ/προαγωγισ τθσ υγείασ 
– ειςαγωγισ προγραμμάτων ςυμβουλευτικισ πριν τθν τεκνοποίθςθ 
– ενίςχυςθσ τθσ ςυμμετοχισ του πλθκυςμοφ ςε προγράμματα ενθμζρωςθσ πριν και 

κατά τθ διάρκεια τθσ κφθςθσ 
– εκπαίδευςθσ ειδικϊν ομάδων πλθκυςμοφ  
– εκπαίδευςθσ επαγγελματιϊν υγείασ  
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 Ραρεχόμενεσ Υπθρεςίεσ  
– ανάπτυξθ παρεχομζνων υπθρεςιϊν ςυμβουλευτικισ πριν από τθν ςφλλθψθ ςε 

παγκφπρια βάςθ 
– ενίςχυςθ των ςχζςεων του Υπουργείου Υγείασ με άλλουσ ευρωπαϊκοφσ και διεκνείσ 

οργανιςμοφσ  
– ανάπτυξθ υπθρεςιϊν προγεννθτικισ παρεμβατικισ ιατρικισ 
– ενδυνάμωςθ υφιςτάμενων Υπθρεςιϊν Γενετικισ Συμβουλευτικισ  
– ενδυνάμωςθ Υπθρεςιϊν Ρεριβαλλοντικοφ Ελζγχου  

 Ρλθκυςμιακά και ανιχνευτικά προγράμματα  
– ενίςχυςθ υφιςταμζνων ανιχνευτικϊν προγραμμάτων  
– αξιολόγθςθ και επζκταςθ των ανιχνευτικϊν προγραμμάτων ςτα νεογνά 
– ανίχνευςθ ομάδων υψθλοφ κινδφνου 
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2οσ Άξονασ: Διάγνωςθ (ζγκαιρθ), Αντιμετϊπιςθ 

Θ ζγκαιρθ και ακριβισ διάγνωςθ των ςπάνιων αςκενειϊν, ζχει μεγάλθ ςθμαςία για τθ 
ςωςτι αντιμετϊπιςθ, για τθν καλφτερθ φροντίδα και για τθν αποφυγι μόνιμθσ 
αναπθρίασ θ τουλάχιςτον τθν βελτίωςθ ςτθν εξζλιξθ του ιδίου νοςιματοσ. Επιπλζον θ 
ζγκαιρθ και ακριβισ διάγνωςθ αφορά τθν ευρφτερθ οικογζνεια ιδίωσ ςτθν περίπτωςθ 
όπου το ςπάνιο νόςθμα είναι κλθρονομοφμενο.  

Ο αςκενισ και θ οικογζνεια ζχουν το δικαίωμα ςτθν πλθροφόρθςθ για τυχόν φπαρξθ 
ενόσ ςπάνιου νοςιματοσ κακϊσ και το δικαίωμα ςτισ αποφάςεισ που κα λθφκοφν. 
Συνολικά θ διάγνωςθ και αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων ζχει ευρφτατεσ 
διαςτάςεισ θκικζσ, κοινωνικζσ, ψυχολογικζσ και άλλεσ κακϊσ πρόκειται για νοςιματα ωσ 
επί το πλείςτον χρόνια, ςυχνά ανίατα θ βαριά που επθρεάηουν το ςφνολο τθσ 
οικογζνειασ και τον κοινωνικό ιςτό.  

Για τθν πιο ζγκαιρθ και ακριβι διάγνωςθ και αποτελεςματικι αντιμετϊπιςθ ςθμαντικά 
είναι τα πιο κάτω μζτρα: 

 Εκπαίδευςθ και ςυνεχισ επιμόρφωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ: τα ςπάνια 
νοςιματα δεν διδάςκονται ςτισ πανεπιςτθμιακζσ ιατρικζσ, νοςθλευτικζσ θ άλλεσ 
ςχολζσ ςαν μια ςυγκεκριμζνθ κατθγορία νοςθμάτων αλλά μόνο μεμονωμζνα κατά 
ειδικότθτα. Επιμορφωτικά ςεμινάρια αλλά και θ επί τόπου εκπαίδευςθ ςε ειδικζσ 
κλινικζσ και τμιματα είναι απαραίτθτο μζτρο για τουσ επαγγελματίεσ τθσ υγείασ που 
αςχολοφνται ςτο δθμόςιο και ςτον ιδιωτικό τομζα. Κακοριςτικό ρόλο ςτθν 
επιμόρφωςθ πρζπει να ζχει το Υπουργείο Υγείασ, θ Ακαδθμαϊκι κοινότθτα και οι 
επιςτθμονικζσ εταιρείεσ. Το εκπαιδευτικό αυτό πρόγραμμα πρζπει να είναι ςυνεχζσ 
και διαχρονικό και να απευκφνεται ςε όλουσ τουσ εμπλεκόμενουσ ειδικοφσ ζτςι ϊςτε 
να διευκολυνκεί θ διάχυςθ τθσ γνϊςθσ. 

 Ενίςχυςθ των υφιςτάμενων ςυναφϊν υπθρεςιϊν: Ππωσ διαφαίνεται από τθν 
καταγραφι τθσ υφιςτάμενθσ κατάςταςθσ ςτον τόπο μασ προςφζρονται αξιόλογεσ 
υπθρεςίεσ μζςα από ειδικζσ κλινικζσ, νοςοκομεία , ακαδθμαϊκά και ερευνθτικά 
ινςτιτοφτα, εξειδικευμζνα εργαςτιρια και ειδικζσ υπθρεςίεσ παρζμβαςθσ. Εντοφτοισ 
παρατθροφνται ανάγκεσ που αφοροφν ςτουσ χϊρουσ, ςτθν υλικοτεχνικι υποδομι, 
ςτθν άρτια οργάνωςθ, ςτθν επάνδρωςθ με κατάλλθλα εξειδικευμζνο προςωπικό, 
ςτθν ςυνεχι ανάπτυξθ του ανκρϊπινου δυναμικοφ αρικμθτικά αλλά και από άποψθ 
δεξιοτιτων. Ρροτείνεται προγραμματιςμόσ ςτον τομζα αυτό ςε τρεισ φάςεισ, με 
άμεςα, μεςοπρόκεςμα και μακροπρόκεςμα μζτρα. Το κόςτοσ αυτισ τθσ δράςθσ κα 
υπερκαλυφκεί από τθν εξοικονόμθςθ ςτθν προςφορά υπθρεςιϊν αποκατάςταςθσ. 
Αναφζρονται οι υπθρεςίεσ που προτείνεται να τφχουν ενίςχυςθσ: 
ï Κλινικι Γενετικι και Γενετικι Συμβουλευτικι: περαιτζρω αναβάκμιςθ των 

υφιςτάμενων υπθρεςιϊν ςτουσ τομείσ τθσ Κλινικισ Γενετικισ και τθσ Γενετικισ 
Συμβουλευτικισ, όπου οι ανάγκεσ αυξάνονται δυςανάλογα με τθν υφιςτάμενθ 
υποδομι. 

ï κλινικζσ υποειδικότθτεσ: ανάγκεσ για περαιτζρω ενίςχυςθ ςε ειδικοφσ και 
υποςτθρικτικι υποδομι για τισ υπόλοιπεσ Κλινικζσ υποειδικότθτεσ παιδιατρικισ 
και ειδικότθτεσ ενθλίκων.  

– Εξειδικευμζνεσ εργαςτθριακζσ και παρακλινικζσ υπθρεςίεσ: γενικά απαιτείται 
ενίςχυςθ με ανκρϊπινο δυναμικό και καταλλθλότερθ υποδομι, ενϊ είναι 
προτιμότερθ θ φπαρξθ ενόσ μεγαλφτερου και καλφτερου εργαςτθρίου αντί δφο ι 
περιςςότερων μικρότερων. Λδιαίτερα απαιτείται περαιτζρω αναβάκμιςθ 
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υπαρχόντων εργαςτθρίων, που είναι ιδιαίτερα ςθμαντικά ςτθν διερεφνθςθ των 
ςπανίων νοςθμάτων, όπωσ: γενετικϊν αναλφςεων (διάγνωςθ γενετικϊν 
νοςθμάτων) ανοςολογικό (διάγνωςθ αυτοάνοςων νοςθμάτων), 
πακολογοανατομικό (βιοψίεσ ιςτϊν), ακτινολογικό (διάγνωςθ ςκελετικϊν, 
καρδιαγγειακϊν νοςθμάτων, κλπ).  

– ανάπτυξθ υπθρεςιϊν προεμφυτευτικισ: θ δυνατότθτα υπθρεςιϊν 
προεμφυτευτικισ προτείνεται να παρζχεται από τισ Λατρικζσ Υπθρεςίεσ. Θ χριςθ 
τεχνικϊν εξωςωματικισ γονιμοποίθςθσ προςφζρει τθ δυνατότθτα ςε ηευγάρια 
υψθλοφ κινδφνου να ζχουν μια προεμφυτευτικι επιλογι ενόσ υγιοφσ εμβρφου. Θ 
κζςπιςθ κανονιςμϊν και μθχανιςμϊν, με τθν εμπλοκι τθσ ςυμβουλευτικισ 
γενετικισ, ςτθν εφαρμογι τθσ μεκόδου κα διαςφαλίςει τθ ςωςτι χριςθ τθσ 
μεκόδου. Θ παρακολοφκθςθ των ευρωπαϊκϊν δεδομζνων κα προάγει τθν 
ποιότθτα και τθν αςφάλεια τθσ μεκόδου. Οι διαδικαςίεσ κα πρζπει να ςυνάδουν 
με τισ διατάξεισ του νόμου “Ρερί ανκρωπίνωσ υποβοθκοφμενθσ εξωςωματικισ 
αναπαραγωγισ” που επίκειται να ειςαχκεί. 

 Ανάπτυξθ νζων υπθρεςιϊν: Θ εξειδίκευςθ επαγγελματιϊν τθσ υγείασ και θ ανάπτυξθ 
νζων υπθρεςιϊν ςε τομείσ όπου παρατθροφνται κενά ςε διάφορεσ ειδικότθτεσ αλλά 
και ςε εργαςτθριακζσ εξετάςεισ είναι μια πρόκλθςθ ςτον τόπο μασ κακϊσ ο μικρόσ 
αρικμόσ αςκενϊν κατά νόςθμα μπορεί να αναιρεί εκ πρϊτθσ όψεωσ τθν τεκμθρίωςθ 
των αναγκϊν και τθν οικονομικι αποτελεςματικότθτα. Ραρόλα ταφτα θ ανάπτυξθ 
νζων υπθρεςιϊν με καλό προγραμματιςμό και ιεράρχθςθ των αναγκϊν κα προςφζρει 
μακροπρόκεςμα και ςε άλλεσ ομάδεσ αςκενϊν και κα μειϊςει τθν ταλαιπωρία και το 
κόςτοσ τθσ μετακίνθςθσ προσ αναηιτθςθ διάγνωςθσ και αντιμετϊπιςθσ.  
– ανάπτυξθ υπθρεςιϊν προγεννθτικισ παρεμβατικισ ιατρικισ: ικανόσ αρικμόσ 

ςπάνιων νοςθμάτων (π.χ. καρδιοπακειϊν ι αιματολογικϊν πακιςεων) μπορεί να 
ιακεί με παρεμβάςεισ ςτο ζμβρυο κατά τθν ενδομιτριο ηωι. Θ διερεφνθςθ τθσ 
δυνατότθτασ εφαρμογισ απλϊν παρεμβάςεων ςτθν Κφπρο πρζπει να διερευνθκεί 
και θ αποςτολι δυςκολότερων περιπτϊςεων ςτο εξωτερικό να διαςφαλιςτεί. 

 Ενίςχυςθ και κακιζρωςθ τθσ πολυκεματικότθτασ και επιςτθμονικισ ςυνεργαςίασ: θ 
τοπικι κουλτοφρα αλλά και θ υπάρχουςα υποδομι δεν ευνοοφν τθν 
πολυκεματικότθτα. Ρροτείνεται να λθφκοφν μζτρα καλλιζργειασ τθσ κουλτοφρασ 
αυτισ και τθσ πρακτικισ τθσ επιςτθμονικισ ςυνεργαςίασ με ςφςταςθ πολυκεματικϊν 
ομάδων μεταξφ ειδικϊν τοπικά άλλα και με κζντρα του εξωτερικοφ. Λδιαίτερθ 
ςθμαςία ζχει επίςθσ θ ςυμφωνία και εφαρμογι τθσ χριςθσ κλινικϊν πρωτοκόλλων 
ςφμφωνα και με τισ διεκνείσ πρακτικζσ. Θ παρακολοφκθςθ και μζτρθςθ των 
αποτελεςμάτων του μζτρου αυτοφ επί τθσ φροντίδασ των αςκενϊν αλλά και ςτο 
επαγγελματικό ςτρεσ των ειδικϊν και ςτθν ανάπτυξθ καλφτερων διεπιςτθμονικϊν και 
διαπροςωπικϊν ςχζςεων μεταξφ των επαγγελματιϊν τθσ υγείασ προτείνεται πωσ κα 
δϊςει ενδιαφζροντα αποτελζςματα.  

 Ειςαγωγι νζων πλθκυςμιακϊν ανιχνευτικϊν προγραμμάτων: εφόςον προκφπτει 
επιδθμιολογικό δεδομζνο και υπάρχει επαρκισ τεκμθρίωςθ, αξιολόγθςθ και βιοθκικι 
αποδοχι. Θ πρόοδοσ ςτθ βιοτεχνολογία και ςτθν ζρευνα αναδεικνφει νζεσ 
δυνατότθτεσ ςτθν ζγκαιρθ διάγνωςθ με πλθκυςμιακά ανιχνευτικά προγράμματα. Τα 
τελευταία χρόνια παρατθρείται ςε πολλζσ ευρωπαϊκζσ και άλλεσ χϊρεσ θ τάςθ τθσ 
επζκταςθσ των νεογνικϊν ανιχνευτικϊν προγραμμάτων ζτςι που να ανιχνεφονται 
περιςςότερα νοςιματα κυρίωσ μεταβολικά. Σωςτζσ επιδθμιολογικζσ μελζτεσ του 
πλθκυςμοφ μασ ςε ςχζςθ και με τθ ςφγχρονθ διεκνι πρακτικι μποροφν να δϊςουν 
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εκείνα τα αποτελζςματα που να ςτοιχειοκετοφν τθν ειςαγωγι νζων ανιχνευτικϊν 
προγραμμάτων νεογνικϊν θ και για άλλεσ ομάδεσ πλθκυςμοφ. Θ ειςαγωγι 
πλθκυςμιακϊν προγραμμάτων προαπαιτεί επίςθσ τθν περαιτζρω ανάπτυξθ των 
υπθρεςιϊν ςυμβουλευτικισ εν γζνει και γενετικισ ςυμβουλευτικισ. Απαραίτθτθ 
επίςθσ είναι θ ςφςταςθ ανάλογων εξειδικευμζνων υπθρεςιϊν φροντίδασ και 
αντιμετϊπιςθσ των αςκενϊν που κα διαγνωςκοφν. π.χ. για τθν ειςαγωγι 
διευρυμζνου νεογνικοφ ελζγχου απαιτείται θ φπαρξθ ιατρϊν ειδικευμζνων ςτα 
κλθρονομικά μεταβολικά νοςιματα (θ μεταβολικι ιατρικι είναι αναγνωριςμζνθ υπο-
ειδικότθτα ςε κάποιεσ Ευρωπαϊκζσ χϊρεσ). Ασ ςθμειωκεί πωσ τα Εκνικά Ανιχνευτικά 
Ρρογράμματα πρζπει πάντα να τελοφν υπό τον ζλεγχο του Υπουργείου Υγείασ με 
αρμόδια διεπιςτθμονικι επιτροπι.  

 Αναγνϊριςθ υφιςτάμενων κζντρων αναφοράσ και αριςτείασ για ςπάνια νοςιματα, 
Εμπειρογνωμοςφνθ: παρά τισ προφανείσ δυςκολίεσ και τουσ περιοριςμοφσ ςτον τόπο 
μασ υπάρχουν Κζντρα Αναφοράσ και προςφζρονται αρκετζσ αξιόλογεσ υπθρεςίεσ 
ςτον τομζα των ςπανίων νοςθμάτων που είτε ακουμποφν τον οριςμό τθσ αριςτείασ 
είτε μποροφν να αναδειχκοφν με τθν κατάλλθλθ ενίςχυςθ. Είναι απόλυτθ θ ανάγκθ να 
αξιολογθκοφν τα κζντρα αυτά ςφμφωνα μάλιςτα με τισ κατευκυντιριεσ γραμμζσ τθσ 
Επιτροπισ Εμπειρογνωμόνων τθσ ΕΕ, EUCERD,18 το ςυντομότερο δυνατόν. Είναι πολφ 
πικανόν μια πρϊτθ αξιολόγθςθ να δείξει αδυναμίεσ αλλά ταυτόχρονα κα 
αναγνωριςτοφν τα μζτρα που πρζπει να λθφκοφν για να επιτευχκεί ο όροσ τθσ 
Αριςτείασ. Ρροτείνεται πωσ κζντρα όπωσ το ΝΑΜ ΛΛΛ, το Λνςτιτοφτο Νευρολογίασ και 
Γενετικισ Κφπρου, το Γενικό Νοςοκομείο Λευκωςίασ, το Κζντρο Καλαςςαιμίασ, το 
Καραϊςκάκιο Μδρυμα, το Ογκολογικό Κζντρο τθσ Τράπεηασ Κφπρου, ίςωσ και άλλα 
κζντρα, πρζπει να αξιολογθκοφν και να οδθγθκοφν προσ αυτι τθν κατεφκυνςθ με τθν 
κατάλλθλθ αναβάκμιςθ και υποςτιριξθ. Θ υποςτιριξθ κα πρζπει να περιλαμβάνει 
εκείνθ τθν εκπαίδευςθ και εξειδίκευςθ των ειδικϊν και τθν παραπομπι όλων των 
αςκενϊν με ςυναφι νοςιματα ετςι ϊςτε να διευκολυνκεί θ απόκτθςθ τθσ 
εμπειρογνωμοςφνθσ. Τα κζντρα αυτά και άλλα κα πρζπει άμεςα να αποτελζςουν 
δυνθτικά κζντρα αναφοράσ. Εναλλακτικά κα πρζπει να αξιολογθκεί θ δυνατότθτα να 
ιδρυκεί εξ υπαρχισ ζνα Κζντρο Αναφοράσ και Αριςτείασ για ςπάνια νοςιματα.  

 Δικτφωςθ, Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράσ και διεκνισ ςυνεργαςία: είναι προφανζσ 
πωσ δεν κα είναι ποτζ δυνατόν να επιτευχκεί ςτον τόπο μασ θ εμπειρογνωμοςφνθ για 
όλα τα ςπάνια νοςιματα για τρείσ κυρίωσ λόγουσ: το μικρό μζγεκοσ πλθκυςμοφ που 
κακιςτά τθν ςπανιότθτα ςπανιότερθ, τθν ζλλειψθ ανκρϊπινου δυναμικοφ και τθν 
ζλλειψθ υλικοτεχνικισ υποδομισ. Θ ςθμερινι τάςθ ςτθν Ευρωπαϊκι Ζνωςθ, αυτι τθσ 
Δικτφωςθσ προζκυψε από τθ διευρωπαϊκι ςυνειδθτοποίθςθ πωσ υπάρχουν παντοφ 
ελλείψεισ και ανεπάρκειεσ, οικονομικι δυςπραγία αλλά και ζνασ δυςανάλογα 
μεγάλοσ αρικμόσ αςκενειϊν που χαρακτθρίηονται από εξαιρετικι ετερογζνεια. Ζτςι θ 
απάντθςθ δίδεται μζςα από τθ δικτφωςθ, μια δράςθ που φζρνει τθ διεπιςτθμονικι 
ςυνεργαςία και τθ διάχυςθ τθσ γνϊςθσ και τθσ εμπειρογνωμοςφνθσ ςτθν κακθμερινι 
πράξθ και ικανοποιεί ακόμα και τουσ αςκενείσ μζςα ςτισ ςθμερινζσ πραγματικότθτεσ. 
Για τα Κυπριακά δεδομζνα θ Δικτφωςθ μζςα από τα Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράσ κα 
διαςφαλίςει τθν απαραίτθτθ πορεία προσ τθν πρόοδο για τθν αρτιότερθ διάγνωςθ και 

                                                           
18  European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD). Recommendations: quality criteria 

for centres of expertise for rare diseases in member states on centres of expertise for rare diseases in 
member states (24 October 2011). Διατίκεται από: 
http://www.orpha.net/nestasso/EUCERD/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf 
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αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων κακϊσ με διάφορεσ δράςεισ και πρακτικζσ κα 
είναι δυνατόσ ο δανειςμόσ γνϊςθσ. Απαραίτθτθ όμωσ προχπόκεςθ για να ενταχκοφμε 
ςτα Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράσ είναι θ προθγοφμενθ αναγνϊριςθ των Εκνικϊν 
Κζντρων Αναφορά και Αριςτείασ.  

 Ειςαγωγι πρακτικϊν και νομοκετικι ρφκμιςθ για πρόςβαςθ ςτισ απαραίτθτεσ 
κεραπευτικζσ παρεμβάςεισ (προςβαςιμότθτα ςε φάρμακα, ορφανά και άλλα, 
ιατροτεχνολογικό εξοπλιςμό και κεραπείεσ): ςιμερα εξαςφαλίηεται θ κεραπευτικι 
παρζμβαςθ ςτθν πλειονότθτα των περιπτϊςεων αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα, 
ακόμα και ςε περιπτϊςεισ όπου το κόςτοσ είναι απαγορευτικό. Εντοφτοισ οι 
διαδικαςίεσ παρουςιάηουν αδυναμίεσ ενϊ τα ςπάνια νοςιματα δεν περιλαμβάνονται 
ςτισ ειδικζσ κατθγορίεσ δικαιοφχων νοςθλείασ παρά μόνο μεμονωμζνα θ ζμμεςα. Αν 
δε ςυγκρίνει κανείσ τισ ρυκμίςεισ για άλλα νοςιματα κοινά θ φκοράσ παρατθρείται 
μια αςυμμετρία. Ρροτείνεται να ρυκμιςτοφν τα κζματα αυτά με καλφτερεσ 
διαδικαςίεσ και με νομοκετικι ρφκμιςθ. Ρροτείνεται να δθμιουργθκοφν κανόνεσ 
(πρωτόκολλα) ωσ προσ τθν χοριγθςθ των ορφανϊν φαρμάκων, τόςο εντόσ όςο και 
εκτόσ ενδείξεων, για τα ςυχνότερα ςπάνια νοςιματα. Ρροτείνεται να αναπτυχκεί 
περαιτζρω θ ςυνεργαςία με τισ Φαρμακευτικζσ Υπθρεςίεσ για αναβάκμιςθ 
ςυνταγολογίου φαρμακευτικϊν προϊόντων (ορφανϊν και μθ) που ενδείκνυνται για 
τθν αντιμετϊπιςθ των ςπάνιων νοςθμάτων και να αξιοποιθκεί περαιτζρω θ 
δυνατότθτα χοριγθςθσ ςτοχευμζνων/εξειδικευμζνων κεραπειϊν με τθ ςυμμετοχι 
του κράτουσ με ςχετικοφσ κανονιςμοφσ και πρωτόκολλα. Ραράλλθλα να 
δθμιουργθκοφν πρωτόκολλα χριςθσ για τα ιατροτεχνολογικά προϊόντα που να 
κακορίηουν τισ ενδείξεισ εφαρμογισ, τισ προδιαγραφζσ και τισ προχποκζςεισ. 

 Ευαιςκθτοποίθςθ, πλθροφόρθςθ και επιμόρφωςθ των αςκενϊν και του κοινοφ, 
Ενδυνάμωςθ των αςκενϊν και τθσ ςυμμετοχισ τουσ ςτισ διάφορεσ δράςεισ: θ 
ευαιςκθτοποίθςθ, πλθροφόρθςθ και επιμόρφωςθ των αςκενϊν και του κοινοφ 
γενικά είναι εξαιρετικά ςθμαντικι ςε αυτι τθν προςπάκεια τθσ ζγκαιρθσ διάγνωςθσ 
και καλφτερθσ αντιμετϊπιςθσ των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα. Θ γνϊςθ δίνει 
δφναμθ και δθμιουργεί ςυμμζτοχουσ ςτο ζργο. Για να επιτευχκεί θ καλφτερθ δυνατι 
διάχυςθ γνϊςθσ προτείνεται θ δθμιουργία ιςτοςελίδασ με τθν μορφι τθσ εκνικισ 
ςελίδασ για τα ςπάνια νοςιματα από όπου να αντλοφνται ςχετικζσ πλθροφορίεσ που 
να αφοροφν τα νοςιματα, τθν Κυπριακι πραγματικότθτα, τισ υπθρεςίεσ, τισ πρόνοιεσ 
και τθν ςφαιρικι διαχείριςθ. Θ ιςτοςελίδα αυτι κα μπορεί να ςυνδζει με άλλεσ 
ςυναφείσ όπωσ το ORPHANET κ.ά. Μια τθλεφωνικι γραμμι πλθροφοριϊν κα μπορεί 
να διευκολφνει τουσ πολίτεσ για τθν πρόςβαςθ ςε ςχετικζσ υπθρεςίεσ, ενϊ 
ενθμερωτικά φυλλάδια κα πρζπει να ετοιμαςτοφν και να διοχετευκοφν ςε όλα τα 
γραφεία εξυπθρζτθςθσ του πολίτθ, ςε νοςοκομεία, ιατρικά κζντρα, ιατρεία, 
δθμαρχεία και αλλοφ. Ενθμερωτικζσ καμπάνιεσ και εκδθλϊςεισ κα 
προγραμματίηονται είτε με τθν μορφι γενικϊν εκδθλϊςεων όπωσ τθν Θμζρα Σπανίων 
Νοςθμάτων είτε για ςυγκεκριμζνα νοςιματα. Θ ςυμμετοχι των αςκενϊν και των 
οργανϊςεων τουσ ςτισ δράςεισ αυτζσ είναι εξαιρετικά ςθμαντικι και απολφτωσ 
απαραίτθτθ όπωσ και ςε όλα τα άλλα μζςα και εργαλεία επίτευξθσ των ςτόχων μασ 
κακϊσ θ ενδυνάμωςθ των αςκενϊν και των οικογενειϊν τουσ είναι ςτόχοσ.  

 
 
ΣΥΝΟΨΗ Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΩΝ ΜΕΤ΢ΩΝ 

 Εκπαίδευςθ και ςυνεχισ επιμόρφωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ 
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 Ρεραιτζρω αναβάκμιςθ και ενίςχυςθ των υφιςτάμενων ςυναφϊν υπθρεςιϊν και 
βελτίωςθ τθσ προςβαςιμότθτασ του πλθκυςμοφ 

 Ανάπτυξθ νζων υπθρεςιϊν 

 Ενίςχυςθ και κακιζρωςθ τθσ πολυκεματικότθτασ και επιςτθμονικισ ςυνεργαςίασ, με 
ςτόχο τθ ςφαιρικι/ολιςτικι αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων 

 Ειςαγωγι νζων πλθκυςμιακϊν ανιχνευτικϊν προγραμμάτων με βάςθ επιςτθμονικά 
κριτιρια 

 Αναγνϊριςθ υφιςτάμενων κζντρων αναφοράσ και αριςτείασ για ςπάνια νοςιματα, 
Εμπειρογνωμοςφνθ 

 Δικτφωςθ, Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράσ και διεκνισ ςυνεργαςία 

 Ειςαγωγι πρακτικϊν και νομοκετικι ρφκμιςθ για πρόςβαςθ ςτισ απαραίτθτεσ 
κεραπευτικζσ παρεμβάςεισ 

 Ευαιςκθτοποίθςθ, πλθροφόρθςθ και επιμόρφωςθ των αςκενϊν και του κοινοφ και 
ενδυνάμωςθ των αςκενϊν και τθσ ςυμμετοχισ τουσ ςτισ διάφορεσ δράςεισ 
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3οσ Άξονασ: Υποςτθρικτικι Φροντίδα, Κοινωνικι Ρρόνοια, Ζνταξθ 

Θ βαςικι αρχι που πρζπει να αποτελεί βάςθ όλων των υπθρεςιϊν ςτιριξθσ, 
επανζνταξθσ και ανακουφιςτικισ φροντίδασ είναι θ διαςφάλιςθ τθσ αξιοπρζπειασ του 
αςκενοφσ και ο ςεβαςμόσ τθσ διαφορετικότθτάσ του.  

Σιμερα υπάρχει ζνα ευρφ φάςμα υπθρεςιϊν που προςφζρονται ςτουσ αςκενείσ με 
ςπάνια νοςιματα. Οι υπθρεςίεσ αυτζσ είναι επί το πλείςτον καλισ ποιότθτασ αν και 
παρατθροφνται δυςκολίεσ ςε κζματα ςυντονιςμοφ και γραφειοκρατίασ. Επιπλζον, 
αρικμόσ υπθρεςιϊν ζχει ανάγκθ για περαιτζρω αναβάκμιςθ και ανάπτυξθ, προκειμζνου 
να ςυμβαδίςουν με τισ μεταβολζσ τθσ εποχισ, αλλά και τισ ανάγκεσ των αςκενϊν με 
ςπάνια νοςιματα. 

Είναι επιτακτικι ανάγκθ οι υπθρεςίεσ αυτζσ να είναι κακολικά διακζςιμεσ ςε όλουσ τουσ 
αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα αλλά και να πλθροφν κριτιρια διαφάνειασ. Σθμαντικι 
είναι θ καταπολζμθςθ των ανιςοτιτων ςτον τομζα τθσ υγείασ και τθσ άνιςθσ πρόςβαςθσ 
ςε ποιοτικι υγειονομικι περίκαλψθ για αςκενείσ. Είναι κεμελιϊδεσ δικαίωμα κάκε 
αςκενοφσ να ζχει πρόςβαςθ ςε ποιοτικι υγειονομικι περίκαλψθ, ςωςτι και ζγκυρθ 
πλθροφόρθςθ και να αντιμετωπίηεται με ςεβαςμό. 

Οι απαραίτθτεσ δράςεισ είναι οι ακολουκεσ: 

 Ψυχολογικι ςτιριξθ: θ ανάγκθ για παροχι επαγγελματικισ ψυχολογικισ ςτιριξθσ 
προσ τουσ αςκενείσ, αλλά και ςτο οικογενειακό τουσ περιβάλλον είναι προφανισ. 
Χωρίσ να υποβακμίηεται θ ςυμβολι τθσ υποςτιριξθσ από το οικογενειακό και φιλικό 
περιβάλλον του αςκενι, θ επαγγελματικι ψυχολογικι ςτιριξθ προσ τουσ αςκενείσ 
είναι αναγκαία, και κα βοθκιςει τθν ορκι αντιμετϊπιςθ μεγάλου αρικμοφ 
παραγόντων καταπόνθςθσ των αςκενϊν. Θ ςθμαςία τθσ ψυχολογικισ υποςτιριξθσ κα 
πρζπει να τονιςτεί τόςο προσ τουσ ίδιουσ τουσ αςκενείσ όςο και προσ τουσ οικείουσ 
τουσ. Κα πρζπει να αναπτυχκοφν διαδικαςίεσ διευκόλυνςθσ τθσ παραπομπισ 
αςκενϊν προσ ειδικοφσ ψυχίατρουσ και ψυχολόγουσ και να αναπτυχτοφν και να 
διευρυνκοφν με περαιτζρω ςτελζχωςθ οι προςφερόμενεσ υπθρεςίεσ ψυχικισ υγείασ.  

 Ζκδοςθ ειδικισ κάρτασ ςςκενϊν με ςπάνια νοςιματα: επζκταςθ ταυτότθτασ 
νοςθλείασ που προςφζρεται από το Υπουργείο Υγείασ, ςε μια ειδικι κάρτα για 
αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα. Θ κάρτεσ αυτζσ κα αναφζρουν το νόςθμα του 
κατόχου, γενικζσ πλθροφορίεσ ςχετικά με τθ φφςθ τθσ αςκενείασ και πικανόν 
επιπλοκζσ. Ρζρα από αυτό ςυνίςταται να αναγράφεται και θ φαρμακευτικι αγωγι 
που λαμβάνει ο αςκενισ. Σκοπόσ είναι θ πιο εφκολθ πρόςβαςθ των αςκενϊν ςε 
υπθρεςίεσ των κρατικϊν νοςθλευτθρίων και τθν ενθμζρωςθ των ιατρϊν και 
νοςθλευτικοφ προςωπικοφ.  

 Υπθρεςίεσ προςφερόμενεσ από Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων  
– Υπθρεςίεσ Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων (επίδομα αςκενείασ): ςτόχοσ είναι θ ενίςχυςθ 

τθσ ανεξαρτθςίασ του αςκενι και θ βελτίωςθ τθσ ποιότθτασ ηωισ του. Ωσ εκ 
τοφτου θ διαδικαςία παροχισ επιδόματοσ αςκενείασ ςε άτομα που αδυνατοφν να 
εργαςτοφν για ςυγκεκριμζνο χρονικό διάςτθμα λόγω κάποιου νοςιματοσ είναι 
απαραίτθτθ. Είναι αναγκαία θ επίςπευςθ των διαδικαςιϊν χοριγθςθσ του 
επιδόματοσ αςκενείασ, ϊςτε θ πικανι επανζνταξθ του ατόμου ςτο κοινωνικό 
ςφνολο να γίνει πιο ομαλι και γριγορθ, χωρίσ να επιβαρφνουν τθ γενικι υγεία του 
ατόμου. 

– Υπθρεςίεσ Κοινωνικισ Ευθμερίασ (Υπθρεςίεσ Θλικιωμζνων και Αναπιρων Ατόμων): 
οι κοινωνικοί λειτουργοί ζρχονται αντιμζτωποι με οξείεσ περιπτϊςεισ αςκενϊν ι 
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και ιδιαίτερα ψυχοφκόρα περιςτατικά επί κακθμερινισ βάςθσ. Είναι ςθμαντικι θ 
ςτακερι παρακολοφκθςθ των αςκενϊν από τουσ ίδιουσ κοινωνικοφσ ι άλλουσ 
λειτουργοφσ των Υπθρεςιϊν, ϊςτε να μθν επθρεάηεται θ ποιότθτα των 
προςφερομζνων υπθρεςιϊν. Είναι αναγκαία (α) θ περαιτζρω ενίςχυςθ με 
πρόςλθψθ μόνιμου και κατάλλθλα εκπαιδευμζνου προςωπικοφ, ιδιαίτερα 
κοινωνικϊν λειτουργϊν, (β) να υπάρξει θ εφαρμογι μίασ διαδικαςίασ 
απολογιςμοφ (debriefing) για να αποφευχκεί θ εκδιλωςθ διαταραχϊν άγχουσ 
(anxiety disorders). Αυτι θ διαδικαςία είναι απαραίτθτθ για όλουσ τουσ 
επαγγελματίεσ υγείασ (ψυχολόγουσ, κοινωνικοφσ λειτουργοφσ, νοςθλευτζσ κτλ). 

– Τμιμα Κοινωνικισ Ενςωμάτωςθσ ατόμων με αναπθρίεσ: διαδραματίηει ζνα 
ςθμαντικό ρόλο, ςυςτινεται όμωσ θ επζκταςι του για να ςυμπεριλθφκοφν και 
άλλεσ υπθρεςίεσ, κακϊσ και θ δθμιουργία ςθμείου εςτίαςθσ (focal point) εντόσ του 
τμιματοσ για κζματα που άπτονται των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα. Ο 
λειτουργόσ (ι ομάδα λειτουργϊν) κα πρζπει να είναι κατάλλθλα εκπαιδευμζνοσ. 
Σκοπόσ δθμιουργίασ αυτοφ του ςθμείου είναι θ ςυγκζντρωςθ πλθροφοριϊν για τα 
ςπάνια νοςιματα και να γίνεται ςωςτι και ζγκυρθ ενθμζρωςθ ςτουσ αςκενείσ για 
τισ διακζςιμεσ υπθρεςίεσ εντόσ Κφπρου. 

 Δικτφωςθ αςκενϊν μζςω διαδικτφου: οι αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα ςυχνά 
νιϊκουν περικωριοποιθμζνοι από το κοινωνικό ςφνολο αφοφ υπάρχουν λίγοι 
αςκενείσ με ςυγκεκριμζνα ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο αλλά και κάποτε ςτο 
παγκόςμιο επίπεδο. Ζτςι θ κοινωνικι δικτφωςθ με αλλά άτομα είναι μια πολφ 
ςθμαντικι δραςτθριότθτα για τθ επαφι τουσ με άλλουσ αςκενείσ οι οποίοι μποροφν 
να τουσ δϊςουν πολφτιμεσ πλθροφορίεσ, βαςιηόμενοι ςτθν προςωπικι τουσ εμπειρία.  
Ωσ εκ τοφτου, θ διεφρυνςθ των διαδικτυακϊν υπθρεςιϊν με χαμθλότερο κόςτοσ, 
μζςω τθσ ΑΤΘΚ ι άλλων ιδιωτικϊν εταιρειϊν παροχισ διαδικτυακϊν υπθρεςιϊν, κα 
ιταν ιδιαιτζρα χριςιμθ. Με πρόςβαςθ ςτθν πλθκϊρα των πλθροφοριϊν που 
υπάρχουν ςτο διαδίκτυο, οι αςκενείσ μποροφν να ενθμερωκοφν για το νόςθμά τουσ, 
τισ εξελίξεισ ςτον τομζα τθσ ζρευνασ και των κλινικϊν μελετϊν, να μιλιςουν με 
άλλουσ πάςχοντεσ και γενικότερα να ανακτιςουν τθν αίςκθςθ τθσ αυτοεκτίμθςθσ και 
να κοινωνικοποιθκοφν χωρίσ προκατάλθψθ. Θ αυξθμζνθ τουσ αυτοεκτίμθςθ κα τουσ 
επιτρζψει να τολμιςουν να ενταχτοφν ςτο κοινωνικό αλλά και επαγγελματικό ςφνολο. 

 Φροντίδα ανάπαυλασ: είναι επιτακτικι ανάγκθ να δθμιουργθκοφν τόςο από το 
Δθμόςιο όςο και από το Μθ–Δθμόςιο τομζα υπθρεςίεσ φροντίδασ ανάπαυλασ για 
τουσ φροντιςτζσ και τθν οικογζνεια των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα. 

 Ρολυκεματικζσ ομάδεσ: αναγνϊριςθ τθσ ςθμαςίασ των ευρφτερων επαγγελματιϊν 
υγείασ για τθ φροντίδα των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα (π.χ. ψυχολόγοι, 
διατροφολόγοι, κοινωνικοί λειτουργοί, λογοκεραπευτζσ, φυςικοκεραπευτζσ, ειδικοί 
εκπαιδευτζσ κτλ) και τθν υψίςτθ ςθμαςία τθσ πολυκεματικισ και ολιςτικισ 
αντιμετϊπιςθσ των αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα.  

 Ανακουφιςτικι φροντίδα: θ ςθμαςία τθσ ανακουφιςτικισ φροντίδασ για τουσ 
αςκενείσ με ςπάνια νοςιματα είναι φψιςτθ, κακϊσ θ καλι ποιότθτα ηωισ βαςίηεται 
ςε μεγάλο βακμό ςτθν αυτονομία του αςκενοφσ (κινθτικι, κοινωνικοοικονομικι), 
ςτθν καλι του ψυχολογικι διάκεςθ, κακϊσ και ςτθ διεφρυνςθ των δυνατοτιτων του. 
Οι πρακτικζσ που κα ακολουκοφνται να είναι βαςιςμζνεσ ςε διεκνείσ αρχζσ και 
πρωτόκολλα. Θ διαςφάλιςθ τθσ ζγκαιρθσ προςβαςιμότθτασ ςε παιδιά νεαρισ θλικίασ, 
κα βελτιϊςει τθν αποτελεςματικότθτα και κα περιορίςει τισ δαπάνεσ. 
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– δθμιουργία ςυντονιςτικοφ φορζα: δθμιουργία ενόσ ενιαίου φορζα ανακουφιςτικισ 
φροντίδασ για ολιςτικι προςζγγιςθ του αςκενοφσ. 

– εκπαίδευςθ: θ επιμόρφωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ και του κοινοφ είναι 
ςθμαντικι για τθν εξζλιξθ τθσ ανακουφιςτικισ φροντίδασ. Στθ βάςθ διεκνϊν 
πρωτοκόλλων χρειάηονται τρία επίπεδα επιμόρφωςθσ. 
• βαςικό: απευκφνεται προσ όλουσ τουσ επαγγελματίεσ υγείασ, ζςτω να ζχουν τθν 

απαιτοφμενθ γνϊςθ. Λαμβάνοντασ υπόψθ ότι είναι ςθμαντικό να προςφζρεται 
θ Ανακουφιςτικι φροντίδα νωρίσ από τθν διάγνωςθ του αςκενι για να υπάρξει 
όςο το δυνατόν καλφτερθ επίδραςθ ςτθν ποιότθτα ηωισ, όλοι οι γιατροί 
χρειάηεται να κατανοοφν βαςικζσ αρχζσ ανακουφιςτικισ φροντίδασ.  

• μζςο: απευκφνεται ςε όςουσ χρειάηονται πιο εξειδικευμζνθ γνϊςθ, επειδι θ 
ανακουφιςτικι φροντίδα είναι απαραίτθτθ για τθν εκτζλεςθ τθσ εργαςίασ τουσ. 
(π.χ. Νευρολόγοι, Ογκολόγοι κ.ά.). 

• ανϊτατο: απευκφνεται ςε όςουσ κζλουν να εξειδικευτοφν ςτθν ανακουφιςτικι 
φροντίδα και είναι το αντικείμενο τθσ εργαςίασ τουσ (αναγνωριςμζνο πτυχίο). 

– δθμιουργία Πυρινων Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ: είναι πυρινεσ επαγγελματιϊν 
υγείασ που αςχολοφνται ιδιαίτερα με ευπακείσ ομάδεσ και οφείλουν να ζχουν ζνα 
ικανοποιθτικό επίπεδο εκπαίδευςθσ, ϊςτε να ςυντονίηουν και τουσ υπόλοιπουσ 
ςυναδζλφουσ τουσ που ζχουν μόνο βαςικζσ γνϊςεισ. 

– δθμιουργία Δικτφου Κατ’ οίκον Φροντίδασ: με τθ ςυνεργαςία κοινοτικισ 
νοςθλευτικισ και κοινοτικϊν Υπθρεςιϊν Ψυχικισ Υγείασ, τουσ κοινωνικοφσ 
λειτουργοφσ, κακϊσ και τουσ ΜΚΟ που προςφζρουν κατ’ οίκον φροντίδα να 
δθμιουργθκεί δίκτυο προςφοράσ 24ωρθσ ανακουφιςτικισ φροντίδασ. 

– δθμιουργία Κζντρου Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ: γίνονται ειςαγωγζσ αςκενϊν, οι 
οποίοι βρίςκονται ςτθν τελευταία φάςθ τθσ ηωισ τουσ, όταν πλζον καμία κεραπεία 
ςε νοςοκομείο δεν μπορεί να προςφερκεί και θ φροντίδα τουσ ςτο ςπίτι ι ςε άλλο 
νοςθλευτιριο δεν είναι δυνατι. Ο κφριοσ ςτόχοσ του ξενϊνα ανακουφιςτικισ 
φροντίδασ είναι θ αντιμετϊπιςθ των ςυμπτωμάτων ϊςτε να επιτευχκεί θ καλφτερθ 
δυνατι ποιότθτα ηωισ μζχρι το τζλοσ τθσ ηωισ τουσ όπωσ και θ ςτιριξθ τθσ 
οικογζνειασ κατά τθ διαδρομι του πζνκουσ.  

– ανάπτυξθ ‘κουλτοφρασ κανάτου’: θ εκπαίδευςθ για τθν απόκτθςι τθσ από τθν 
παιδικι θλικία είναι ςθμαντικό μζτρο και κα ςυμβάλει οι αςκενείσ να μποροφν αν 
πεκαίνουν ςτο δικό τουσ πριβάλλον. 

– εμπλοκι τοπικισ κοινότθτασ: κα υποβοθκιςει ςτθν ζνταξθ του αςκενι ςτο 
κοινωνικό ςφνολο και ςτθν αποφυγι τθσ περικωριοποίθςθσ. 

– Δθμιουργία υπθρεςιϊν επανζνταξθσ: ανάπτυξθ πολυκεματικϊν κζντρων, με 
εφκολθ προςβαςιμότθτα και προςπελαςιμότθτα, που να ςυγκεντρϊνουν διάφορεσ 
υπθρεςίεσ (π.χ. φυςικοκεραπείασ, εργοκεραπείασ, λογοκεραπείασ, κ.ά.) κα 
ςυμβάλουν ςτθν ολιςτικι αντιμετϊπιςθ του αςκενι.  

 
 
ΣΥΝΟΨΗ Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΩΝ ΜΕΤ΢ΩΝ 

 Ενδυνάμωςθ τθσ ψυχολογικισ ςτιριξθσ 

 Ζκδοςθ ειδικισ κάρτασ αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα 

 Ενδυναμωςθ κουλτοφρασ κανάτου 

 Εμπλοκι τοπικισ αυτοδιοίκθςθσ 

 Δθμιουργία πολυκεματικϊν κζντρων επανζνταξθσ 
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 Ρεραιτζρω αναβάκμιςθ των υπθρεςιϊν κοινωνικισ πρόνοιασ που προςφζρονται από 
το Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων 

 Δικτφωςθ αςκενϊν 

 Ανάπτυξθ υπθρεςιϊν φροντίδασ ανάπαυλασ 

 Δθμιουργία πολυκεματικϊν ομάδων 

 Ανάπτυξθ οργανωμζνων υπθρεςιϊν ανακουφιςτικισ φροντίδασ 
– δθμιουργία Συντονιςτικοφ Φορζα 
– εκπαίδευςθ 
– δθμιουργία Ρυρινων Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ 
– δθμιουργία Δικτφου Κατ’ οίκον Φροντίδασ 
– δθμιουργία Κζντρου Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ 

 Ανάπτυξθ ‘κουλτοφρασ κανάτου’ 

 Εμπλοκι τοπικισ κοινότθτασ 

 Δθμιουργία υπθρεςιϊν επανζνταξθσ 
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4οσ Άξονασ: Καταγραφι ςπάνιων νοςθμάτων 

Θ διαχρονικι, αξιόπιςτθ παρακολοφκθςθ των ςπάνιων νοςθμάτων, θ υποςτιριξθ τθσ 
ζρευνασ και θ χάραξθ πολιτικισ για τα ςπάνια νοςιματα εξαρτϊνται από τθν φπαρξθ 
εκνικοφ αρχείου και εξειδικευμζνων αρχείων που να μποροφν να παρζχουν τισ 
αναγκαίεσ πλθροφορίεσ. Τα αρχεία αυτά κα πρζπει να βαςίηονται ςε κοινό Ευρωπαϊκό 
οριςμό των ςπάνιων νοςθμάτων και ςε διεκνι πρότυπα κωδικοποίθςθσ. Οι πιο κάτω 
ζχουν επιλεγεί ωσ οι κυριότερεσ ενδεδειγμζνεσ δράςεισ που μποροφν να οδθγιςουν 
ςτθν ανάπτυξθ επαρκϊν δομϊν για τθν καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων ςτθν 
Κφπρο.  

 ςφςταςθ Κακοδθγθτικισ Επιτροπισ: για να υπάρξει επαρκισ ςυντονιςμόσ των 
μζτρων και δράςεων για τθν καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων ςτθν Κφπρο, κα 
πρζπει να κεςπιςτεί Κακοδθγθτικι Επιτροπι και/ι ςυντονιςτικοφ φορζα. Μια τζτοια 
επιτροπι ι φορζασ κα ζχει τθν ευκφνθ κακοριςμοφ ςτόχων και κατευκυντιριων 
γραμμϊν. Κα ζχει επίςθσ τθν ευκφνθ παρακολοφκθςθσ τθσ πορείασ των δράςεων και 
αξιολόγθςθσ του ζργου τθσ καταγραφισ. 

 μελζτθ επιτευξιμότθτασ: το επόμενο βιμα κα πρζπει να είναι θ διενζργεια μελζτθσ 
επιτευξιμότθτασ των ςτόχων τθσ ςτρατθγικισ. Θ επιτευξιμότθτα του βαςικοφ ςτόχου 
και των επιμζρουσ ςτόχων κα πρζπει να διαςφαλιςτεί προτοφ αναλθφκοφν 
δεςμεφςεισ. 

 διεκνείσ ςυνεργαςίεσ: τα μζτρα που πρζπει να λθφκοφν ςε εκνικό επίπεδο κα πρζπει 
να ςυνάδουν με τα αντίςτοιχα τθσ ΕΕ οφτωσ ϊςτε να υπάρχει επαρκισ ςυντονιςμόσ 
των δράςεων με ςκοπό τθν επίτευξθ τθσ μζγιςτθσ πρόςκετθσ αξίασ. Επομζνωσ, θ 
ςυνεργαςία με άλλα Κράτθ Μζλθ τθσ ΕΕ για άντλθςθ εμπειριϊν και 
εμπειρογνωμοςφνθσ από οργανιςμοφσ και δίκτυα, που ζχουν ιδθ δραςτθριοποιθκεί 
ςτον τομζα καταγραφισ των ςπάνιων νοςθμάτων, είναι επιβεβλθμζνθ. Κα πρζπει να 
διοργανωκοφν εκπαιδευτικά ςεμινάρια και επιςκζψεισ για απόκτθςθ γνϊςεων και 
εμπειριϊν. Είναι αυτονόθτο ότι θ Κφπροσ, ςτισ προςπάκειζσ τθσ για τθν καλφτερθ 
δυνατι αντιμετϊπιςθ των ςπάνιων νοςθμάτων, κα πρζπει να επιδιϊξει τθν 
αξιοποίθςθ των υπαρχόντων Ευρωπαϊκϊν και διεκνϊν εργαλείων.  

 ςυμμετοχι ςτθν ανακεϊρθςθ τθσ ταξινόμθςθσ/κωδικοποίθςθσ: ζνασ από τουσ 
κφριουσ ςτόχουσ τθσ ςχετικισ ςφςταςθσ τθσ Ευρωπαϊκισ Επιτροπισ είναι ο επαρκισ 
οριςμόσ, θ κωδικοποίθςθ και θ καταγραφι των ςπάνιων νοςθμάτων. Στισ 
προτεραιότθτεσ τθσ ΕΕ ςυμπεριλαμβάνεται και θ ςυμβολι ςτισ διεκνείσ προςπάκειεσ 
για ανακεϊρθςθ του ICD. Αυτι ςτοχεφει ςτθν εξαςφάλιςθ επαρκοφσ ταξινόμθςθσ και 
κωδικοποίθςθσ των ςπάνιων νοςθμάτων ςτα πλαίςια του υπό ετοιμαςία ICD–1119. Θ 
Κφπροσ κα πρζπει να ςυμμετζχει ςτα πλαίςια των δυνατοτιτων τθσ και να 
παρακολουκεί τισ εξελίξεισ. 

 κατάλογοσ ςπάνιων νοςθμάτων Orphanet: θ ΕΕ ςτοχεφει ςτθ ςτιριξθ και ςυντιρθςθ 
του δυναμικοφ καταλόγου ςπάνιων νοςθμάτων “Orphanet Classification of Rare 
Diseases” το οποίο ανακεωρείται κατά χρονικά διαςτιματα. Ο κατάλογοσ αυτόσ 
παρζχει μια πολφ καλι βάςθ ςτθν οποία διατίκενται πολφτιμεσ, αξιόπιςτεσ 
πλθροφορίεσ για μεγάλο αρικμό ςυγκεκριμζνων ςπάνιων νοςθμάτων. Στον κατάλογο 
παρζχονται κωδικοί Orphanet και κωδικοί ICD–10. Εντοφτοισ, οι υπάρχοντεσ κωδικοί 
ICD–10 δεν παρζχουν τθν απαιτοφμενθ εξειδίκευςθ για ακριβι περιγραφι του κάκε 

                                                           
19

  International Classification of Diseases, 11th version (or 10
th

 version). Διατίκεται από: 
http://www.who.int/classifications/icd/en/ 
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ςπάνιου νοςιματοσ. Μζχρισ ότου ειςαχκεί το ICD–11 θ Κφπροσ κα πρζπει να 
χρθςιμοποιεί τουσ κωδικοφσ Orphanet εάν αυτοί διατίκενται ςτθ ςχετικι ιςτοςελίδα. 

 βαςικό αρχείο ςπάνιων νοςθμάτων: Θ Κφπροσ κα πρζπει να αναπτφξει ζνα βαςικό 
αρχείο ςπάνιων νοςθμάτων Για το ςκοπό αυτό κα πρζπει να εξευρεκοφν τρόποι 
ςτελζχωςθσ, χϊροι ςτζγαςθσ, αγορά εξοπλιςμοφ και ανάπτυξθ λογιςμικϊν. Στο 
βαςικό αρχείο κα καταγράφονται ςχεδόν όλα τα νζα περιςτατικά ςτθ βάςθ ενόσ 
προςεκτικά επιλεγμζνου Ελάχιςτου Συνόλου Δεδομζνων. Το ελάχιςτο αυτό ςφνολο 
δεδομζνων κα παρζχει τισ βαςικζσ πλθροφορίεσ που απαιτοφνται για υπολογιςμό των 
ςθμαντικότερων επιδθμιολογικϊν δεικτϊν (επίπτωςθσ, επιπολαςμοφ, ποςοςτϊν 
ανικανότθτασ, άχκουσ αςκενείασ κ.ά.) που απαιτοφνται για ςκοποφσ δθμόςιασ υγείασ, 
διαχείριςθσ και δίκαιθσ κατανομισ πόρων. Στθν ΕΕ υπάρχει ιδθ επαρκζσ Ελάχιςτο 
Σφνολο Δεδομζνων που μπορεί να εφαρμοςτεί και ςτθν Κφπρο. 

 διαχείριςθ υπαρχόντων αρχείων: κα πρζπει να προωκθκεί θ δθμιουργία νζων και θ 
βελτίωςθ και ςυντιρθςθ υπαρχόντων εξειδικευμζνων αρχείων τα οποία τθροφνται 
από ειδικοφσ ιατροφσ ι άλλουσ επιςτιμονεσ ι από εξειδικευμζνα κλινικά και 
ερευνθτικά κζντρα. Τα εξειδικευμζνα αυτά αρχεία κα μποροφν να παρζχουν τον 
βακμό λεπτομζρειασ που απαιτείται για ςκοποφσ επιςτθμονικισ ζρευνασ.  

 διαςυνδζςεισ αρχείων: για τθ μεγιςτοποίθςθ τθσ χρθςιμότθτασ των αρχείων αυτϊν 
κα πρζπει να υπάρχει δυνατότθτα διαςφνδεςθσ του κεντρικοφ αρχείου ςπάνιων 
νοςθμάτων με τα εξειδικευμζνα αρχεία. Θ πολυκεματικότθτα τθσ αντιμετϊπιςθσ των 
ςπάνιων νοςθμάτων ςθμαίνει ότι ζνασ αςκενισ με ςπάνιο νόςθμα μπορεί να είναι 
καταγεγραμμζνοσ ςε διάφορα αρχεία. Θ ανάγκθ αποφυγισ διπλογραφιϊν και θ 
ανάγκθ ςυγχϊνευςθσ των πλθροφοριϊν που προζρχονται από διάφορεσ πθγζσ, 
προχποκζτει τθ χριςθ μοναδικϊν αρικμϊν ταυτοποίθςθσ των αςκενϊν. Οι 
διαςυνδζςεισ κα πρζπει να γίνονται ςφμφωνα με τισ διατάξεισ του νόμου για 
προςταςία των προςωπικϊν δεδομζνων. Για τουσ πιο πάνω λόγουσ θ οποιαδιποτε 
περαιτζρω ανάπτυξθ αρχείων κα πρζπει να γίνεται με ςυντονιςμζνο τρόπο οφτωσ 
ϊςτε να είναι δυνατι θ διαςφνδεςθ και ςυνεργαςία μεταξφ αρχείων.  

 προςαρμογι πλθροφοριακϊν ςυςτθμάτων: τα υπό ανάπτυξθ πλθροφοριακά 
ςυςτιματα των παρόχων υπθρεςιϊν υγείασ κα πρζπει να λαμβάνουν υπόψθ τισ 
ανάγκεσ καταγραφισ και κωδικοποίθςθσ των ςπάνιων νοςθμάτων με ςτόχο τθν 
αποτελεςματικότερθ ςτατιςτικι ανάλυςθ. 

 διλωςθ ςπάνιων νοςθμάτων: θ ομαλι λειτουργία του βαςικοφ αρχείου προχποκζτει 
τθ δθμιουργία τυποποιθμζνου εντφπου διλωςθσ ςπάνιων νοςθμάτων οφτωσ ϊςτε να 
ςυλλζγονται οι αναγκαίεσ, κατάλλθλεσ πλθροφορίεσ. Κα πρζπει επίςθσ να ςυνταχκεί 
εγχειρίδιο πρότυπων λειτουργικϊν διαδικαςιϊν οφτωσ ϊςτε να υπάρχει διαχρονικι 
ομοιομορφία ςτον τρόπο ςυλλογισ, κωδικοποίθςθσ και επεξεργαςίασ των 
δεδομζνων. Ραράλλθλα, κα πρζπει να ετοιμαςτεί εγχειρίδιο μεταδεδομζνων οφτωσ 
ϊςτε να επεξθγοφνται οι κανόνεσ κωδικοποίθςθσ και να μπορεί να γίνεται ορκι 
ερμθνεία των ςτατιςτικϊν αναλφςεων. 

 νομικό πλαίςιο: για τθν επιτυχία ενόσ τζτοιου ζργου καταγραφισ ςπάνιων 
νοςθμάτων κα πρζπει να ειςαχκεί νομοκεςία θ οποία κα κακιςτά τθ διλωςθ των 
ςπάνιων νοςθμάτων υποχρεωτικι.  

 
 

ΣΥΝΟΨΗ Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΩΝ ΜΕΤ΢ΩΝ 

 Σφςταςθ Κακοδθγθτικισ Επιτροπισ / Συντονιςτικοφ Φορζα  
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 Μελζτθ επιτευξιμότθτασ 

 Διεκνείσ ςυνεργαςίεσ  

 Χριςθ καταλόγου Orphanet / ICD–11  

 Δθμιουργία Βαςικοφ Αρχείου Σπάνιων Νοςθμάτων 

 Διαχείριςθ υπαρχόντων αρχείων 

 Διαςυνδζςεισ Αρχείων 

 Ρροςαρμογι Ρλθροφοριακϊν Συςτθμάτων 

 Κζςπιςθ Σπάνιων Νοςθμάτων ωσ Δθλωτζα 
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5οσ Άξονασ: ζρευνα 

Στθν Κφπρο υπάρχει μια βαςικι ερευνθτικι υποδομι με επιςτιμονεσ ψθλοφ επιπζδου 
και πολφ καλζσ προοπτικζσ. Υπάρχει μεγάλθ ανάγκθ ενίςχυςθσ τθσ ζρευνασ γενικά και 
τθσ ζρευνασ ςτα ςπάνια νοςιματα ειδικά. Τα κονδφλια που διακζτει το Κράτοσ για 
ζρευνα είναι ανεπαρκι και πρζπει να αυξθκοφν για να πλθςιάςουμε το επίπεδο άλλων 
Ευρωπαϊκϊν χωρϊν. Επίςθσ, θ γεωγραφικι κζςθ τθσ Κφπρου ευνοεί ςυνεργαςίεσ με 
γειτονικζσ χϊρεσ και είναι κάτι που πρζπει να αξιοποιθκεί. 

Για τθν προϊκθςθ τθσ ζρευνασ για τα ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο προτείνονται τα 
ακόλουκα μζτρα: 

 Χαρτογράφθςθ ζρευνασ: να γίνει προςπάκεια να ςυμπλθρωκεί θ χαρτογράφθςθ τθσ 
ζρευνασ για τα ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο μζςω του Υπουργείου Υγείασ, Λατρικοφ 
Συλλόγου, ΛΡΕ, ΕΑΓΚ, Γενικοφ Χθμείου του Κράτουσ και άλλων οργανιςμϊν. 

 Υποδομι: να δθμιουργθκεί ςωςτι υποδομι που να διευκολφνει τθν ζρευνα: 
– αρχείο ςπάνιων νοςθμάτων και βάςεισ δεδομζνων (ςυμπεριλαμβανομζνων 

κλινικϊν ςτοιχείων), βιο–τράπεηεσ κλπ. 
– απλοφςτευςθ διαδικαςιϊν διεκδίκθςθσ και παρακολοφκθςθσ ερευνθτικϊν 

κονδυλίων, ευελιξία, μείωςθ γραφειοκρατίασ, μθχανιςμοί ςτιριξθσ. 
– να διατεκοφν ειδικά κονδφλια για ςυνεχι αναβάκμιςθ των υφιςτάμενων 

αναγνωριςμζνων Ερευνθτικϊν Κζντρων και Κζντρων Αριςτείασ. 

 Κονδφλια ζρευνασ: να διατεκοφν ειδικά κονδφλια για τθν εξαςφάλιςθ τθσ 
μακροχρόνιασ βιωςιμότθτασ τθσ ζρευνασ (sustainability): μόνιμο προςωπικό για 
ζρευνα (αξιοποίθςθ του μεγάλου αρικμοφ Κυπρίων επιςτθμόνων). 

 Συμμετοχι ςτο πρόγραμμα E–Rare: θ Κφπροσ πρζπει να ςυμμετζχει ςτο πρόγραμμα 
για τα ςπάνια νοςιματα, το οποίο είναι ςτοχευμζνο για ζρευνα ςτα ςπάνια 
νοςιματα. Θ ςυμμετοχι μπορεί να γίνει μζςω του Λδρφματοσ Ρρωόκθςθσ Ζρευνασ ι 
του Υπουργείου Υγείασ.  

 Εκνικι πλατφόρμα ζρευνασ: να δθμιουργθκεί μια εκνικι «πλατφόρμα» για τθν 
ζρευνα ςτα ςπάνια νοςιματα για καλφτερο ςυντονιςμό και ςυνεργαςία μεταξφ των 
ερευνθτικϊν ομάδων και από κοινοφ χριςθ των υποδομϊν και πόρων. 

 Κίνθτρα ζρευνασ: να δοκοφν κίνθτρα ςτουσ γιατροφσ και επιςτιμονεσ του δθμοςίου 
για να αςχολθκοφν με τθν ζρευνα.  

 Αξιοποίθςθ Κφπριων εμπειρογνωμόνων: οι κρατικζσ υπθρεςίεσ να αποτείνονται 
ςτουσ Κφπριουσ εμπειρογνϊμονεσ για τθν αντιμετϊπιςθ καυτϊν προβλθμάτων υγείασ 
μζςω τθσ ζρευνασ 

 Ιςτοςελίδα: να δθμιουργθκεί μια ιςτοςελίδα ι να είναι μζροσ ενόσ γενικότερου 
διαδικτυακοφ τόπου για τα ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο, όπου να καταχωροφνται οι 
ερευνθτικζσ ομάδεσ, τα ερευνθτικά προγράμματα, οι δθμοςιεφςεισ κλπ. 

 Δικτφωςθ: να αυξθκεί θ ςυμμετοχι ςε Ευρωπαϊκά ερευνθτικά προγράμματα και θ 
δικτφωςθ με ευρωπαϊκζσ ερευνθτικζσ ομάδεσ. 

 Κλινικζσ δοκιμζσ: να προωκθκεί θ ςυμμετοχι Κυπρίων αςκενϊν ςε κλινικζσ δοκιμζσ 
νζων φαρμάκων. 

 Εκπαίδευςθ: να παρζχεται εκπαίδευςθ ςε νζουσ ερευνθτζσ για τθν ετοιμαςία 
ερευνθτικϊν προτάςεων ςυμπεριλαμβανομζνθσ και τθσ αίτθςθσ ςτθν Εκνικι 
Επιτροπι Βιοθκικισ. 

 Συλλογι χρθμάτων για ερευνθτικζσ χορθγίεσ: να ενκαρρυνκοφν οι μθ–κυβερνθτικοί 
οργανιςμοί και οι ςφνδεςμοι αςκενϊν να διεξάγουν εκςτρατείεσ ςυλλογισ χρθμάτων 
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ειδικά για ζρευνα όπωσ κάνουν ο Σφνδεςμοσ Μυϊκισ Δυςτροφίασ τθσ Αμερικισ 
(Muscular Dystrophy Association20, MDA), ο Γαλλικόσ Σφνδεςμοσ ενάντια ςτθ 
μυοπάκεια (Association Française Contre Les Myopathies21, AFM) κ.ά. 

 
 
ΣΥΝΟΨΗ Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΩΝ ΜΕΤ΢ΩΝ 

 Αφξθςθ διακζςιμων πόρων για ζρευνα 

 Καλφτερθ αξιοποίθςθ υφιςτάμενων πόρων 

 Βελτίωςθ του επιπζδου δικτφωςθσ και ςυνεργαςίασ επιςτθμονικισ και ιατρικισ 
κοινότθτασ ςτθν Κφπρο και το εξωτερικό 

 Ευαιςκθτοποίθςθ για τθν αναγκαιότθτα τθσ ζρευνασ 

 Ενεργότερθ εμπλοκι των αςκενϊν ςτθν ζρευνα και πιο ςυγκεκριμζνα ςτα κζντρα 
λιψθσ αποφάςεων  

 
 

                                                           
20

 http://www.mdausa.org 
21

  http://www.afm-telethon.fr 
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ΣΥΝΟΨΗ Ρ΢ΟΤΕΙΝΟΜΕΝΩΝ ΜΕΤ΢ΩΝ 
 
1οσ Άξονασ: Ρρόλθψθ, Ζγκαιρθ Ανίχνευςθ 

 Ενθμζρωςθ/Ευαιςκθτοποίθςθ /Εκπαίδευςθ του κοινοφ μζςω 
– προγράμματα ευαιςκθτοποίθςθσ του κοινοφ  
– αγωγι/προαγωγι τθσ υγείασ 
– ειςαγωγι προγραμμάτων ςυμβουλευτικισ πριν τθν τεκνοποίθςθ 
– ενίςχυςθ τθσ ςυμμετοχισ του πλθκυςμοφ ςε προγράμματα ενθμζρωςθσ πριν και 

κατά τθ διάρκεια τθσ κφθςθσ 
– εκπαίδευςθσ ειδικϊν ομάδων πλθκυςμοφ  
– εκπαίδευςθ επαγγελματιϊν υγείασ  

 Ραρεχόμενεσ Υπθρεςίεσ  
– ανάπτυξθ παρεχομζνων υπθρεςιϊν ςυμβουλευτικισ πριν από τθν ςφλλθψθ ςε 

παγκφπρια βάςθ 
– ενίςχυςθ των ςχζςεων του Υπουργείου Υγείασ με άλλουσ ευρωπαϊκοφσ και διεκνείσ 

οργανιςμοφσ  
– ανάπτυξθ υπθρεςιϊν προγεννθτικισ παρεμβατικισ ιατρικισ 
– ενδυνάμωςθ υφιςτάμενων Υπθρεςιϊν Γενετικισ Συμβουλευτικισ  
– ενδυνάμωςθ Υπθρεςιϊν Ρεριβαλλοντικοφ Ελζγχου  

 Ρλθκυςμιακά και ανιχνευτικά προγράμματα  
– ενίςχυςθ υφιςταμζνων ανιχνευτικϊν προγραμμάτων  
– αξιολόγθςθ και επζκταςθ των ανιχνευτικϊν προγραμμάτων ςτα νεογνά 
– ανίχνευςθ ομάδων υψθλοφ κινδφνου 

 
 
2οσ Άξονασ: Διάγνωςθ, Αντιμετϊπιςθ 

 Εκπαίδευςθ και ςυνεχισ επιμόρφωςθ των επαγγελματιϊν υγείασ 

 Ρεραιτζρω αναβάκμιςθ και ενίςχυςθ των υφιςτάμενων ςυναφϊν υπθρεςιϊν και 
βελτίωςθ τθσ προςβαςιμότθτασ του πλθκυςμοφ 

 Ανάπτυξθ νζων υπθρεςιϊν 

 Ενίςχυςθ και κακιζρωςθ τθσ πολυκεματικότθτασ και επιςτθμονικισ ςυνεργαςίασ, με 
ςτόχο τθ ςφαιρικι/ολιςτικι αντιμετϊπιςθ των ςπανίων νοςθμάτων 

 Ειςαγωγι νζων πλθκυςμιακϊν ανιχνευτικϊν προγραμμάτων με βάςθ επιςτθμονικά 
κριτιρια 

 Αναγνϊριςθ υφιςτάμενων κζντρων αναφοράσ και αριςτείασ για ςπάνια νοςιματα, 
Εμπειρογνωμοςφνθ 

 Δικτφωςθ, Ευρωπαϊκά Δίκτυα Αναφοράσ και διεκνισ ςυνεργαςία 

 Ειςαγωγι πρακτικϊν και νομοκετικι ρφκμιςθ για πρόςβαςθ ςτισ απαραίτθτεσ 
κεραπευτικζσ παρεμβάςεισ 

 Ευαιςκθτοποίθςθ, πλθροφόρθςθ και επιμόρφωςθ των αςκενϊν και του κοινοφ και 
ενδυνάμωςθ των αςκενϊν και τθσ ςυμμετοχισ τουσ ςτισ διάφορεσ δράςεισ 
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3οσ Άξονασ: Υποςτθρικτικι Φροντίδα, Κοινωνικι Ρρόνοια, Ζνταξθ 

 Ενδυνάμωςθ τθσ ψυχολογικισ ςτιριξθσ 

 Ζκδοςθ ειδικισ κάρτασ αςκενϊν με ςπάνια νοςιματα 

 Ρεραιτζρω αναβάκμιςθ των υπθρεςιϊν κοινωνικισ πρόνοιασ που προςφζρονται από 
το Υπουργείο Εργαςίασ και Κοινωνικϊν Αςφαλίςεων 

 Δικτφωςθ αςκενϊν 

 Ανάπτυξθ υπθρεςιϊν φροντίδασ ανάπαυλασ 

 Δθμιουργία πολυκεματικϊν ομάδων 

 Ανάπτυξθ οργανωμζνων υπθρεςιϊν ανακουφιςτικισ φροντίδασ 
– δθμιουργία Συντονιςτικοφ Φορζα 
– εκπαίδευςθ 
– δθμιουργία Ρυρινων Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ 
– δθμιουργία Δικτφου Κατ’ οίκον Φροντίδασ 
– δθμιουργία Κζντρου Ανακουφιςτικισ Φροντίδασ 

 Ανάπτυξθ ‘κουλτοφρασ κανάτου’ 

 Εμπλοκι τοπικισ κοινότθτασ 

 Δθμιουργία υπθρεςιϊν επανζνταξθσ 
 
4οσ Άξονασ: Καταγραφι Σπάνιων Νοςθμάτων 

 Σφςταςθ Κακοδθγθτικισ Επιτροπισ / Συντονιςτικοφ Φορζα  

 Μελζτθ επιτευξιμότθτασ 

 Διεκνείσ ςυνεργαςίεσ  

 Χριςθ καταλόγου Orphanet / ICD–11  

 Δθμιουργία Βαςικοφ Αρχείου Σπάνιων Νοςθμάτων 

 Διαχείριςθ υπαρχόντων αρχείων 

 Διαςυνδζςεισ Αρχείων 

 Ρροςαρμογι Ρλθροφοριακϊν Συςτθμάτων 

 Κζςπιςθ Σπάνιων Νοςθμάτων ωσ Δθλωτζα 
 
5οσ Άξονασ: ζρευνα 

 Αφξθςθ διακζςιμων πόρων για ζρευνα 

 Καλφτερθ αξιοποίθςθ υφιςτάμενων πόρων 

 Βελτίωςθ του επιπζδου δικτφωςθσ και ςυνεργαςίασ επιςτθμονικισ και ιατρικισ 
κοινότθτασ ςτθν Κφπρο και το εξωτερικό 

 Ευαιςκθτοποίθςθ για τθν αναγκαιότθτα τθσ ζρευνασ 

 Ενεργότερθ εμπλοκι των αςκενϊν ςτθν ζρευνα και πιο ςυγκεκριμζνα ςτα κζντρα 
λιψθσ αποφάςεων  
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ΥΛΟΡΟΙΗΣΗ 

Σφςταςθ Εκνικισ Επιτροπισ για αντιμετϊπιςθ των ςπάνιων νοςθμάτων 
Για τθν υλοποίθςθ τθσ εν λόγω ςτρατθγικισ γίνεται ειςιγθςθ για ςφςταςθ Εκνικισ 
Επιτροπισ για αντιμετϊπιςθ των ςπάνιων νοςθμάτων, θ οποία κα ζχει χαρακτιρα 
ςυμβουλευτικοφ ςϊματοσ προσ το Υπουργείο Υγείασ και κα διαβουλεφεται μαηί του για 
τον κακοριςμό των δράςεων υλοποίθςθσ τθσ Στρατθγικισ. Στο παρόν ςτάδιο και εφόςον 
δεν αναφζρονται ςυγκεκριμζνεσ δράςεισ για επίτευξθ των ςτόχων, δεν υπάρχει 
οποιαδιποτε οικονομικι δζςμευςθ ι ανάγκθ που να προκφπτει από τθν ζγκριςθ τθσ 
ςτρατθγικισ, μελλοντικά όμωσ κα υπάρχει θ δυνατότθτα τθσ οικονομικισ ανάλυςθσ των 
προτάςεων, με βάςθ το Σχζδιο Δράςθσ που κα ετοιμαςτεί για υλοποίθςθ ςυγκεκριμζνων 
ςτόχων ςε κακοριςμζνα χρονοδιαγράμματα.  

Αρμοδιότθτεσ τθσ Επιτροπισ κα περιλαμβάνουν τα ακόλουκα: 

 υποβολι ειςθγιςεων προσ τον Υπουργό Υγείασ για τθ διαμόρφωςθ πολιτικισ για τθν 
αντιμετϊπιςθ των Σπάνιων Νοςθμάτων. 

 ανάπτυξθ Εκνικοφ Σχεδίου Δράςθσ για υλοποίθςθ τθσ Στρατθγικισ. 

 διαςφάλιςθ τθσ ςυνεργαςίασ και αλλθλοβοικειασ των εμπλεκομζνων φορζων και 
προϊκθςθ τθσ κοινισ δράςθσ. 

 ανάπτυξθ ςυςτιματοσ παρακολοφκθςθσ τθσ υλοποίθςθσ τθσ Εκνικισ Στρατθγικισ. 

 οριςμόσ υπο–επιτροπϊν ι ομάδων εργαςίασ αποτελοφμενεσ από εκπροςϊπουσ των 
εμπλεκόμενων φορζων/υπθρεςιϊν, αναλόγωσ του κζματοσ. 

Θ Εκνικι Επιτροπι κα διορίηεται από τον Υπουργό Υγείασ, κα ζχει κθτεία πενταετι και θ 
δράςθ τθσ κα υποςτθρίηεται γραμματειακά από το Υπουργείο Υγείασ. Κα αποτελείται 
από εκπρόςωπουσ του Υπουργείου Υγείασ και των Υπθρεςιϊν του, εκπροςϊπουσ άλλων 
εμπλεκομζνων Υπουργείων και Υπθρεςιϊν, επαγγελματιϊν υγείασ με εξειδίκευςθ ςτα 
ςπάνια νοςιματα και φορείσ που εκπροςωποφν αςκενείσ/ςυγγενείσ/φίλουσ.  

Κατά τθν άςκθςθ των κακθκόντων τθσ θ Εκνικι Επιτροπι δφναται να καλεί 
εκπροςϊπουσ άλλων φορζων ι υπθρεςιϊν ι/και να ςυνεργάηεται μαηί τουσ αναλόγωσ 
του κζματοσ που κα ςυηθτείται.  
 
Χρονοδιάγραμμα υλοποίθςθσ 
Μετά τθν ολοκλιρωςθ τθσ ςυλλογισ των απόψεων των εκπρόςωπων του Υπουργείου 
Υγείασ και των Υπθρεςιϊν του, εκπροςϊπων άλλων εμπλεκομζνων Υπουργείων και 
Υπθρεςιϊν, επαγγελματιϊν υγείασ με εξειδίκευςθ ςτα ςπάνια νοςιματα και φορείσ που 
εκπροςωποφν αςκενείσ/ςυγγενείσ/φίλουσ που ςυμμετείχαν ςτο εργαςτιρι ετοιμαςίασ 
τθσ Εκνικισ Στρατθγικισ, το προςχζδιο κα προωκθκεί για απόψεισ ςτα Υπουργεία/ 
Υπθρεςίεσ που εμπλζκονται και ςτθ ςυνζχεια ο Υπουργόσ Υγείασ κα προωκιςει ςχετικι 
πρόταςθ προσ το Υπουργικό Συμβοφλιο  
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 1 

Τεχνικι Επιτροπι Ανάπτυξθσ Εκνικισ Στρατθγικισ 
Με ςτόχο τθν ανάπτυξθ εκνικισ ςτρατθγικισ για τα ςπάνια νοςιματα, τον Λανουάριο του 
2011 ςυνεςτικθ τεχνικι επιτροπι που αποτελείτο από τα ακόλουκα άτομα: 
 

 Δρ. Πλγα Καλακοφτα, Ρρϊτθ Λειτουργόσ Υγείασ, Υπουργείο Υγείασ 

 Δρ. Βιολζττα Αναςταςιάδου–Χριςτοφίδου, Ραιδίατροσ – Γενετιςτισ, Νοςοκομείο 
Αρχιεπιςκόπου Μακαρείου ΛΛΛ, Υπουργείο Υγείασ 

 Δρ. Μυρτϊ Χρονίδου–Αηίνα, Λατρικόσ Λειτουργόσ Α’ Τάξθσ, Λατρικζσ Υπθρεςίεσ και 
Υπθρεςίεσ Δθμόςιασ Υγείασ, Υπουργείο Υγείασ 

 Δρ. Ραφλοσ Ραφλου, Συντονιςτισ Μονάδασ Ραρακολοφκθςθσ Υγείασ , Υπουργείο 
Υγείασ 

 Δρ. Βάςοσ Σκουτζλλασ, ΢ευματολόγοσ, Νοςοκομείο Λευκωςίασ 

 Δρ. Ανκι Δρουςιϊτου, Ανϊτερθ Βιοχθμικόσ Γενετιςτισ, Λνςτιτοφτο Νευρολογίασ και 
Γενετικισ 

 Δρ. Ανδροφλα Ελευκερίου, Διευκφντρια Διεκνισ Ομάδασ Καλαςςαιμίασ 

 Χριςτίνα Λωαννίδου – Ευςτακίου, Λειτουργόσ Νοςθλευτικϊν Υπθρεςιϊν, Υπουργείο 
Υγείασ 

 

 Διοικθτικι υποςτιριξθ: Ειρινθ Γεωργίου, Λειτουργόσ Υπθρεςιϊν Υγείασ 
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 2. Εργαςτιριο ανάπτυξθσ εκνικισ ςτρατθγικισ ςπανίων νοςθμάτων  

Συμμετζχοντεσ ςτο Εργαςτιρι (23–24 Λουνίου 2011, Λευκωςία) 
 
διιμερο εργαςτιρι για ανάπτυξθ τθσ εκνικισ ςτρατθγικισ τθσ χϊρασ μασ για τα ςπάνια νοςιματα με 
ευρεία ςυμμετοχι εκπροςϊπων εμπλεκόμενων Υπουργείων και Υπθρεςιϊν, επαγγελματιϊν υγείασ με 
εξειδίκευςθ ςτα ςπάνια νοςιματα και φορζων που εκπροςωποφν αςκενείσ, ςυγγενείσ και φίλουσ τουσ 

 
 
Ακθνοφλα Κοιρανίδου, Ανϊτερθ Φυςιοκεραπεφτρια, Υπουργείο Υγείασ 
Ανδρομάχθ Κατςονοφρθ, Χθμικόσ 1θσ Τάξθσ, Γενικό Χθμείο του Κράτουσ 
Άννα  Δθμθτρίου, Λειτουργόσ Στατιςτικισ Μονάδα Ραρακολοφκθςθσ Υγζιασ, Υπουργείο 
Υγείασ 
Άννα Μαρία Κϊττθ Κιτρομιλιδου,Genetic nurse 
Άντρθ Γεωργαλλίδου, Λειτουργόσ Κωδικοποίθςθσ, ΓΝ Λευκωςίασ 
Αντϊνθσ Κωντεμενιϊτθσ, Φαρμακοποιόσ, Φαρμακευτικζσ Υπθρεςίεσ 
Γεωργία Γεωργίου, Νοςθλευτικόσ Λειτουργόσ Κλινικι Κωδικοποίθςθ, ΓΝ Λευκωςίασ 
Γιάννθσ Καςουλίδθσ, Λειτουργόσ Αςφάλειασ και Υγείασ , Υπουργείο Ραιδείασ και 
Ρολιτιςμοφ 
Δζςποινα Στυλιανοφ, Λειτουργόσ Κωδικοποίθςθσ, Μον. Ραρακολοφκθςθσ Υγείασ, 
Υπουργείο Υγείασ 
Ζλενα Νικολάου, Ανϊτερθ Νοςθλευτικι Λειτoυργόσ Κλινικι Κωδικοποίθςθ, ΓΝ Λάρνακασ 
Ζλενα Ραπάμιχαθλ, Ραιδίατροσ , ΝΑΜΛΛΛ 
Ζλενα Σπανοφ Αριςτείδου, Genetic Counsellor 
Ελζνθ Ηαμπά-Ραπανικολάου, Ανϊτερθ Νευρολόγοσ, ΛΝΓΚ 
Κεόδωροσ Γεωργίου, Βιοχθμικόσ Γενετιςτισ, 
Κεόδωροσ Ρετζλθσ, Νοςθλευτικόσ Λειτουργόσ Κλινικι Κωδικοποίθςθ, ΓΝ Λεμεςοφ 
Κεοπίςτθ Κυπριανοφ, Λειτουργόσ Στατιςτικισ Μονάδα παρακολοφκθςθσ Υγζιασ 
Λρισ Νικολαίδου, Ανϊτεροσ Επικεωρθτισ Φυςιοκεραπείασ 
Καρολίνα Σιςμάνθ, Εργαςτθριακόσ, Τμιμα Κυτταρογενετικισ, ΛΝΓΚ 
Κυπροφλα Χριςτοδοφλου ,Διευκφντρια Τμιματοσ Νευρογενετικισ , ΛΝΓΚ 
Κωνςταντίνοσ Φελλάσ, Κοςμιτορασ Σχολισ Κοινωνικϊν Επιςτθμϊν 
Λαουρα Κοφμα, Ανοςολόγοσ, Καραιςκάκειο ίδρυμα 
Λεωνίδασ Φυλακτοφ, Ρρόεδροσ Εταιρείασ Ανκρϊπινθσ Γενετικισ Κφπρου 
Λοΐηοσ Αντωνιάδθσ, Δ/ντισ Καρδιολογικοφ, Γενικό Νοςοκομείο Λάρνακασ 
Μαρία Ακαναςιάδου, Λειτουργόσ Στατιςτικισ Μονάδα παρακολοφκθςθσ Υγζιασ 
Μαρία Ευαγγζλου, Λειτουργόσ Νοςθλευτικϊν Υπθρεςιϊν,  Νοςθλευτικζσ Υπθρεςίεσ 
Υπουργείο Υγείασ  
Μαρία Κολιοφ Μαηζρθ,Λατρικόσ Λειτουργόσ 1θσ Τάξθσ, Λοιμοξιολόγοσ Ραιδίατροσ 
Μάριοσ Αντωνιάδθσ, Αιματολόγοσ, Γενικό Νοςοκομείο Λευκωςίασ, Υπουργείο Υγείασ 
Μάριοσ Βογαηιανόσ, Υπεφκυνοσ Βιοχθμικοφ Εργαςτθρίου , Κζντρο Ρρολθπτικισ 
Ραιδιατρικισ 
Νάςια Κίττου, Κοινωνικι Λειτουργόσ  Σφνδεςμοσ Μυοπακϊν Κφπρου 
Ξζνια Αςιικαλθ, Φαρμακοποιόσ, Διοίκθςθ Υπουργείου Υγείασ 
Ραναγιϊτθσ Βοςκόσ , Cyprus association for Rare Diseases/MDA 
Ραναγιϊτθσ Τςοβίλθσ, Νοςθλευτικόσ Λειτουργόσ Κλινικι Κωδικοποίθςθ, ΓΝ Ράφου 
Ρραξοφλα Ριπερίδου – Ρετρϊνδα, πρϊθν Διευκφντρια Φαρμακευτικϊν Υπθρεςιϊν, 
μζλοσ ΡΑΣΥΚΑΦ 
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΢οδοκζα Σταυρινοφ, Ρρϊτθ Νοςθλευτικι Λειτουργόσ -Μαία , Νοςθλευτικζσ Υπθρεςίεσ, 
Υπουργειο Υγείασ  
Σοφία Νζςτοροσ, Λατρικι Διευκφντρια Αρνικαρκινικοφ Συνδζςμου 
Στζλλα Λεoντίου , Ανϊτερθ Νοςθλευτικόσ Λειτουργόσ, Υπουργείο Υγείασ 
Σωτθροφλα Χρίςτου, Λατρικόσ Λειτουργόσ Ρρϊτθσ Τάξθσ , Υπεφκυνθ κλινικισ 
Καλαςςαιμίασ - Μακάρειο Νοςοκομείο 
 Χαράλαμποσ Ραπαδόπουλοσ,Ρρόεδροσ Συνδζςμου Μυοπάκϊν Κφπρου, 
Χαρίκλεια Ραπαγεωργίου, Εργοκεραπεφτρια ΥΨΥ 
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 3.  

Ρρόγραμμα εργαςτθρίου ανάπτυξθσ εκνικισ ςτρατθγικισ ςπανίων νοςθμάτων (23–24 
Λουνίου 2011, Λευκωςία) 

Κατά τθ διάρκεια του εργαςτθρίου ζγιναν παρουςιάςεισ για τα υπάρχοντα ευρωπαϊκά δεδομζνα και τθν 
υπάρχουςα κατάςταςθ ςτθ χϊρα μασ. Στθ ςυνζχεια ςε Ομάδεσ Εργαςίασ ςυηθτικθκαν οι διάφοροι άξονεσ 
τθσ υπό ανάπτυξθ ςτρατθγικισ.  

 
Ρρόγραμμα 
 

но ɹˇˎ˄ʾˇˎ нлмм 

09:00 - 9:30        Εγγραφζσ - καφζσ 

09:30 - 9:35        Καλωςόριςμα από τθ Δρ. Όλγα Καλακοφτα 

09:35 - 09:50      Χαιρετιςμόσ Υπουργοφ Υγείασ, Δρ. Χρίςτου Γ. Πατςαλίδθ 

09:50 - 10:20      EUROPLAN project, Rare Diseases in European countries  

                            Dr. Domenica Taruscio,  Director ,National Centre for  

                           Rare Diseases-Italy            

                    ɾɳʄʁʅ ɮΥ ʃʰˊˇˏˋʰ ɼʰˍʱˋˍʰˋʹ ˋˍʹ ɼˏˉˊˇ 

10:20-10:40       Πρόλθψθ-Διάγνωςθ  Σπάνιων Νοςθμάτων , 

 Δρ. Βιολζττα     Αναςταςιάδου 

10:40-10:55       Αντιμετϊπιςθ  Σπάνιων Νοςθμάτων, 

 Δρ. Βάςοσ Σκουτζλλασ 

10:55-11:15                    ɲʽʱ˂ʶʽ˃˃ʰ 

11:15-11:30      Ανακουφιςτικι Φροντίδα – Επανζνταξθ, 

 Δρ. Μυρτϊ Αηίνα 

11:30-11:45      Η υπάρχουςα κατάςταςθ ςτθν Κφπρο του 2011  ̋Η     άποψθ  

των αςκενϊν με ςπάνιεσ πακιςεισ, 
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 Δρ. Ανδροφλa Ελευκερίου 

11:45-12:00      Καταγραφι Σπάνιων Νοςθμάτων -  Δθμιουργία Αρχείου  

                         Σπάνιων Νοςθμάτων, 

      Δρ.Παφλοσ Παφλου 

12:00-12:15     Ζρευνα ςτον τομζα των Σπάνιων Νοςθμάτων, 

 Δρ. Ανκι Δρουςιϊτου 

ɾɳʄʁʅ ɰ: ʁ˃ ʱʵʶˌ ɳˊʴʰˋʾʰˌ 

ʁ˃ʱʵʰ мΥ Πρόλθψθ –Ζγκαιρθ Διάγνωςθ  

 Συντονιςτισ: Δρ. Μυρτϊ Αηίνα 

ʁ˃ʱʵʰ нΥ  Διάγνωςθ – Αντιμετϊπιςθ    

 Συντονιςτισ : Δρ. Βιολζτα  Αναςταςιάδου 

ʁ˃ʱʵʰ оΥ    Διάγνωςθ-Αντιμετϊπιςθ   

Συντονιςτισ : Δρ. Βάςοσ Σκουτζλλασ 

ʁ˃ʱʵʰ пΥΥποςτθρικτικι Φροντίδα , 

 Συντονιςτισ: Δρ. Ανδροφλα Ελευκερίου 

 ʁ˃ʱʵʰ рΥ   Καταγραφι Περιςτατικϊν - Αρχείο Σπάνιων Νοςθμάτων 

Συντονιςτισ : Δρ. Παφλοσ Παφλου) 

ʁ˃ʱʵʰ сΥ   Ζρευνα , 

 Συντονιςτισ: Δρ. Ανκι Δρουςιϊτου 

14:00-15:00        ɱʶˏ˃ʰ 
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15:00-16:30       Ομάδεσ  Εργαςίασ (Συνζχιςθ Εργαςιϊν) 

ʆʷ˂ˇˌ мʹˌ ʹ˃ʷˊʰˌ  

нп ɹˇˎ˄ʾˇˎ нлмм 

8:30-10:30       Ομάδεσ   Εργαςίασ (Συνζχιςθ Εργαςιϊν) 

10:30-11:00      ɲʽʱ˂ʶʽ˃˃ʰ  

11:00-13:00    Παρουςίαςθ  ποριςμάτων Ομάδων Εργαςίασ  - Συηιτθςθ 

 

 

 

Τʷ˂ˇˌ ɳˊʴʰˋˍʹˊʾˇˎ 
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 4 

Αρικμόσ 95(Ι) του 2006 Ρερί Δθμόςιων Βοθκθμάτων και Υπθρεςιϊν Νόμοσ του 2006  
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 5 

Σπάνια Νοςιματα που ζχουν μελετθκεί ςε ερευνθτικό επίπεδο ςτθν Κφπρο 

Αγγλικόσ όροσ 

5 alpha reductase deficiency 

Alpha and beta thalassaemia 

Alport Syndrome 

Amyloidotic neuropathy 

Amyotrophic Lateral Sclerosis 

Androgen insensitivity syndrome 

Ataxia Telangectasia  

Ataxias with oculomotor apraxia [AOA1, AOA2]  

Autism 

Autoimmune encephalopathies  

Autosomal recessive cerebellar ataxias [MIRAS, IOSCA, SCAN1, SACS, ARCA1, SCAR3, SCAR7]  

Branchio–Oto–Renal Syndrome 

Central Diabetes Insipidus 

CFHR5 Nephropathy 

Charcot–Marie–Tooth disease [CMT1A, CMT1B, CMT1D, CMT1E, CMT1F, CMTX1, CMT2A, CMT2D, 
CMT2E, CMT2I, CMT2J, CMT2K, CMT4A, CMT4B1, ARCMT2]  

chromosomal abnormalities like trisomies, mosaic trisomies, deletions, duplications, and many others. 

Ciliary dyskinesia  

Classical and Non–Classical Congenital Adrenal Hyperplasia 

Congenital abnormalities 

Congenital Hypothyroidism 

Congenital myasthenic syndrome [CMS]  

Cowden syndrome 

Cystic Fibrosis 

Dentatorubral–pallidoluysian atrophy [DRPLA]  

Distal Renal Tubular Acidosis  

Distal spinal muscular atrophy type V  

Duchene and Becker muscular dystrophy 

Dystonias 

Ethylmalonic Encephalopathy 

Facioscapulohumeral muscular dystrophy [FSHMD]  

Familial Adenomatous polyposis 

Familial gastric cancer  

Familial Mediterranean Fever  

Familial Melanoma  

Fanconi Anemia  

Focal Segmantal Glomerulosclerosis 

Fragile X Syndrome 

Freidreich–like ataxia with selective vitamin E deficiency  

Friedreich Ataxia  

FSH 

G–6–PD Deficiency 

Galactosaemia 

Glycogen Storage Disorders 

GM1 Gangliosidosis 

Haemoglobinopathies 

Hereditary breast and ovarian syndrome 

Hereditary neuropathy with liability to pressure palsies [HNPP]  

Hereditary non–polyposis colorectal cancer  

Hereditary spastic paraplegia 

Huntighton disease 
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Hyperlipidemia  

Inclusion body myopathy [IBM]  

Inherited Hearing Loss 

Inherited Neuropathies 

Ion channel disorders 

Jerash hereditary motor neuronopathy [HMNJ]  

Leukodystrophies 

Li–Fraumeni syndrome 

Limb–girdle muscular dystrophy with cardiomyopathy [LGMD]  

Maple Syrup Urine Disease 

Marfan Syndrome 

Maturity onset diabetes of the young (MODY) 

Medullary Cystic Kidney Disease type 1 and 2 

Mental Retardation 

Microdeletions Syndromes (approximately 50) like Prader Willi, Angelman, Williams, Velocardiofacial, Cri 
du Chat, Wolf–hirschhorn, and many more. 

Mitochondrial disorders 

Motor Neuron Disease 

Multiple Endocrine Neoplasia  

Multisystem Atrophy (MSA) 

Muscular Dystrophy 

MUTYH–related attenuated familial adenomatous polyposis  

Myasthenia Gravis 

Myotonic Dystrophy 

Neonatal Diabetes 

Nephrogenic Diabetes Insipidus 

Neurofibromatosis I & II 

Peutz–Jeghers syndrome  

Phenylketonuria/Hyperphenylalaninaemia 

Polycystic kidney disease type 1 & 2 

Primary lateral sclerosis [PLS]  

Progressive Supranuclear Palsy (PSP) 

Sandhoff Disease 

Spinal muscular atrophy [SMA]  

Spinocerebellar ataxias [SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA8, SCA10, SCA12, SCA17]  

Steroid Resistant Nephrotic Syndrome 

Subtelomeric microdeletion and microduplication syndromes like the 2q37 monosomy Syndrome, the 
3q29 subtelomeric microdeletion and microduplication syndromes and many more. 

Thin basement membrane Nephropathy  

Turner’s syndrome  
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ΡΑ΢Α΢ΤΗΜΑ 6 
Ζρευνα για ςπάνια νοςιματα ςτθν Κφπρο (1990–2012) 
 
• Ερευνθτικά Ρρογράμματα 

– Συμπλθρωμζνα 107 
– Σε εξζλιξθ 13 

• Δθμοςιεφςεισ 278 
• Ερευνθτικζσ χορθγίεσ €7,500,000 
• Χορθγοί 

– Μδρυμα Ρροϊκθςθσ Ζρευνασ €2,837,960 
– TELETHON  €531,414 
– A.G. Leventis Foundation  €517,767 
– Muscular Dystrophy Association (USA)  €453,944 
– Cyprus Kidney Association €449,871 
– UNOPs  €183,808 
– Middle East Cancer Consortium (MECC)  €148,705 
– Association Francaise contre les Myopathies (France) €148,420 
– Γραφείο Ρρογραμματιςμοφ  €30,877 
– Wellcome Trust  €20,371 
– Άλλοι €2,176,863 

 
 
 



Συντομογραφίεσ 
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ΣΥΝΤΟΜΟΓ΢ΑΦΙΕΣ 

ΑΚΥ Αςτικό Κζντρο Υγείασ 
ΑΤΘΚ Αρχι Τθλεπικοινωνιϊν Κφπρου 
ΑΥΚ Αγροτικό Υγειονομικό Κζντρο 
ΕΕ Ευρωπαϊκι Ζνωςθ 
ΝΑΜ ΛΛΛ Νοςοκομείο Αρχιεπίςκοποσ Μακάριοσ Γϋ 
ΟΚΤΚ Ογκολογικό Κζντρο Τράπεηασ Κφπρου 
ΛΝΓΚ Λνςτιτοφτο Νευρολογίασ και Γενετικισ 
ΛΡΕ Μδρυμα Ρροϊκθςθσ Ζρευνασ 
 
AFM Association Française Contre Les Myopathies 
 Γαλλικόσ Σφνδεςμοσ ενάντια ςτθ μυοπάκειασ 
DRG Diagnosis Related Group (Ομοειδείσ Διαγνωςτικζσ Ομάδεσ) 
EUCERD European Union Committee of Experts on Rare Diseases 
EUROPLAN European Project For Rare Diseases National Plans Development 
ICD–10 International Classification of Diseases, 10th version 
ICD–11 International Classification of Diseases, 11th version 
MDA Muscular Dystrophy Association 
 Σφνδεςμοσ Μυϊκισ Δυςτροφίασ τθσ Αμερικισ 
MDS Minimal Data Set (ελάχιςτο ςφνολο δεδομζνων) 
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