Kompendium rzadkich choréb
kosci na stronie IOF

W zwigzku z przypadajgcym na 29.02.2016 Dniem Rzadkich Chordb, International Osteoporosis

Foundation uruchomi*o nowa strone z informacjami na temat rzadkich choréb szkieletu.

Problemy genetyczne w zakresie uktadu szkieletowego pojawic
sie moga na kazdym etapie rozwoju kosScca.

Nowe Zzrddto informacji w postaci zakt*adki na stronie
International Osteoporosis Foundation pozawal na zapoznanie
sie z ponad 80 chorobami atakujgcymi ludzki uk*ad kostny.
Celem sprawniejszej nawigacji choroby zostaty podzielone na 4
kategorie: zmiany wptywajgce na osteoklasty, osteoblasty lub
aktywno$¢ osteocytéw, zmiany wplywajgce na biatka macierzy
kostnej, zmiany wptywajgce na aktywnos¢ hormondéw regulujgcych
gpospodarke wapniowg oraz zaburzenia w zakresie
cytokin/czynnikéw wzrostowych.

Petna lista schorzen dostepna jest pod adresem www

Na dzien dzisiejszy medycyna zidentyfikowata ok 400 rzadkich
zespotdéw chorobowych w obrebie szkieletu. Z uwagi na nietypowe
objawy 1 symptomy schorzenie te stanowig powazne wyzwania
diagnostyczne nawet dla doswiadczonych klinicystéw, nie
wspominajac o typowym pracowniku stuzby zdrowia.

Prof. Maria Luisa Brandi, piastujgcy stanowisko Profesora
Endokrynologii i Chordéb Metabolicznych na Uniwersytecie we
Florencji bedgca Przewodniczacg Grupy Roboczej IOF ds.
Rzadkich Chordéb Szkieletowych powiedziata:

~Nieprawidtowosci genetyczne w zakresie uktadu szkieletowego stanowia istotng cze$¢ znanych
nam dzi$ choréb rzadkich. Poprzez otwarcie dostepu do tego nowego Zrdédta wiedzy (na portalu
IOF) mamy nadzieje zwiekszy¢ SwiadomosSé i wiedze lekarzy specjalistéw w zakresie tych
ciezkich a jednoczesnie niejako zaniedbanych schorzen. Mimo, ze wystepujg sporadycznie, a
przez to czesto ich problem jest niedostrzegany, powinnismy pamietac, ze choroby te

dotykaja znacznej liczby pacjentéw.”


https://osteoporoza.pl/rzadkie-choroby-koci-na-stronie-iof/
https://osteoporoza.pl/rzadkie-choroby-koci-na-stronie-iof/
http://www.iofbonehealth.org/osteoporosis-musculoskeletal-disorders/skeletal-rare-disorders

Grupa Robocza IOF ds Rzadkich Chordéb Szkieletowych opublikowata w ostatnim czasie taksonomie
obejmujaca znane rzadkie choroby metaboliczne kosci. Cztonkowie grupy zywia nadzieje Zze nowo
opracowana taksonomia w polaczeniu z informacjami zawartymi na stronie www IOF zacheca
badaczy do podejmowania sie prac umozliwiajacych zrozumienie patofizjologii stojgcej za tymi
schorzeniami. Naczelnym celem pozostaje opracowanie jednolitych wytycznych w zakresie

diagnostyki i leczenie rzadkich choréb kosci.
Prezes IOF Judy Stenmark:

DziehA Rzadkich Chordéb jest idealnym czasem dla IOF na uruchomienie nowej platformy
edukacyjnej pozwalajacej dostarczac wiedzy i promowac postepy naukowe w tym temacie. W tym
szczegdlnym dniu pragniemy wyrazic¢ nasza solidarnosS¢ ze wszystkimi osobami zajmujgcymi sie
problemem rzadkich choréb na catym Swiecie: poprzez walke o odpowiednie leczenie, opieke 1

wsparcie potrzebne ich pacjentom cierpigcym na te schorzenia.

0 Dniu Choréb Rzadkich

Dzien Choréb Rzadkich wypada ostaniego dnia lutego kazdego roku. Jego gtéwnym celem jest
zwiekszenie $wiadomo$ci w spoteczenstwie i wérdd osdéb podejmujgcych decyzje w tematyce
rzadkich choréb, a takze zwiekszenie wiedzy o wptywie tych schorzeA na zycie pacjentéw. 0d
wprowadzenie obchodéw tego dnia przez EURORDIS i Council of Natoinal Alliances w 2008 roku,
odbyty sie tysigce wydarzen na catym Swiecie, o zasiegu setek tysiecy ludzi. Tematem
przewodnim 2016 roku byt:

Patient Voice — Join us in making the voice of rare diseases heard.

Zrédto: http://www.iofbonehealth.org/news/iof-launches-new-resource-rare-skeletal-disorders



