RAPORT
cu privire la realizarea Programului National
privind bolile rare pentru anii 2024-2028

Perioada raportarii: anul 2025

Programul National privind bolile rare pentru anii 2024-2028, aprobat prin Hotararea Guvernului
nr. 166/2024, constituie principalul instrument de politica publicd destinat dezvoltérii si consolidarii
sistemului national de prevenire, diagnostic, tratament, monitorizare si incluziune sociald a persoanelor
afectate de boli rare. Programul stabileste directiile strategice pentru dezvoltarea serviciilor medicale
specializate, extinderea capacitatilor de cercetare si inovare, precum si armonizarea cadrului normativ
national cu standardele si practicile Uniunii Europene.

Scopul Programului consta in asigurarea accesului echitabil si universal la diagnostic precoce,
tratament adecvat, suport psihosocial si servicii integrate pentru pacientii cu boli rare, precum si in
consolidarea sistemului national de supraveghere, cercetare si referinta in domeniu. In egald masura,
Programul urmareste reducerea poverii medicale si sociale asociate acestor afectiuni, cresterea calitatii
vietii pacientilor si a familiilor acestora si dezvoltarea unor mecanisme sustenabile de cooperare
interinstitutionald si internationala.

Prezentul raport reflecta nivelul de implementare a actiunilor planificate pentru anul 2025 si a fost
elaborat in baza informatiilor furnizate de institutiile responsabile de implementare, inclusiv Ministerul
Sanatatii, Compania Nationald de Asigurari in Medicind, Agentia Medicamentului si Dispozitivelor
Medicale, Universitatea de Stat de Medicina si Farmacie ,,Nicolae Testemitanu”, IMSP Institutul Mamei
si Copilului, Agentia Nationald pentru Sanatate Publica si alte institutii relevante. Totodatd, au fost
utilizate date administrative, rapoarte institutionale si indicatori de monitorizare disponibili la nivel
national.

Evaluarea implementarii Programului a fost realizatd in conformitate cu metodologia de
monitorizare a politicilor publice si a inclus analiza gradului de realizare a actiunilor planificate,
evaluarea indicatorilor de rezultat si identificarea principalelor constrangeri si riscuri care au influentat
procesul de implementare.

Obiectivul general al Programului vizeaza imbunatatirea starii de sdndtate si a calitatii vietii
persoanelor cu boli rare prin dezvoltarea unui sistem integrat de servicii medicale, sociale si de cercetare,
orientat spre pacient si adaptat standardelor europene.

In acest context, au fost stabilite urmatoarele obiective specifice:
e Obiectivul specific 1. Consolidarea cadrului de politici privind bolile rare si alinierea la

standardele europene pana in 2028.

e Obiectivul specific 2. Consolidarea capacitatilor nationale de cercetare si inovare in domeniul
bolilor rare.
e Obiectivul specific 3. Dezvoltarea si asigurarea accesului la servicii medicale integrate pentru
pacientii cu boli rare.
In conformitate cu metodologia de monitorizare, evaluarea implementirii a fost realizata prin:
e analiza gradului de realizare a actiunilor planificate;
e evaluarea indicatorilor de rezultat;
o identificarea constrangerilor si riscurilor de implementare.
Raportul cuprinde:
1. Constatarile principale privind implementarea Programului;
2. Rezultatele-cheie obtinute in anul 2025;
3. Resursele utilizate;
4. Problemele si constrangerile identificate.
In procesul de evaluare au fost utilizate calificativele: ,,Realizat”, »Partial realizat” si ,,Nerealizat”.



1. Constatarile principale privind nivelul de implementare a actiunilor planificate pentru
anul 2025

Analiza implementarii Programului in anul 2025 evidentiaza un nivel moderat de realizare,
caracterizat prin progrese importante Tn domeniul cercetarii, diagnosticarii genetice si asigurarii
tratamentului, concomitent cu intarzieri semnificative in dezvoltarea cadrului normativ, a registrelor
nationale si a mecanismelor integrate de servicii.

Obiectivul specific 1 — realizat = 45 %.

Au fost inregistrate progrese in armonizarea legislativd cu UE si initierea mecanismelor de
evaluare a tehnologiilor medicale, Tnsd componentele esentiale (ORPHA Code, Registrul National,
telemedicina, medicamente orfane) ramén neimplementate.

Obiectivul specific 2 — realizat = 67 %.

S-au obtinut rezultate semnificative in cercetarea biomedicald, screening neonatal pilot si
cooperare internationala (proiecte bilaterale Moldova—Romania, consortii europene).

Obiectivul specific 3 — realizat = 34 %.

S-au consolidat serviciile clinice de baza, inclusiv consilierea genetica, tratamentul medicamentos
si diagnosticul molecular, insd persistd lipsuri 1n infrastructura de laborator, screening extins,
telemedicina si incluziune sociala.

Nivel de apreciere Numar indicatori Pondere
Realizat 9 17 %
Partial realizat 24 45 %
Nerealizat 20 38 %

TOTAL 53 100 %

Nivelul general de implementare a Programului in anul 2025 este = 40 %.
2. Rezultate-cheie atinse in anul 2025

Pe parcursul anului de raportare au fost inregistrate progrese importante in mai multe domenii
prioritare ale Programului. in domeniul diagnosticului si cercetirii, au fost extinse capacitatile de testare
geneticd si metabolica, inclusiv prin utilizarea metodelor Sanger si MLPA, precum si prin implementarea
unor metode moderne de screening si diagnostic metabolomic. Aceste interventii au contribuit la
identificarea gi confirmarea mai rapida a cazurilor de erori inndscute de metabolism si alte patologii rare.

Un progres important a fost reprezentat de participarea institutiilor nationale in consortii europene
si proiecte internationale de cercetare, inclusiv in cadrul retelelor eIMD si iNTD, ceea ce a facilitat
schimbul de expertiza si accesul la practici moderne de diagnostic si management clinic.

In domeniul screeningului neonatal si al diagnosticului precoce, a fost initiat procesul de
extindere a programelor de screening pentru patologii precum fenilcetonuria, fibroza chistica,
hipotiroidismul congenital si galactozemia. De asemenea, au fost demarate procedurile de achizitie pentru
echipamente destinate screeningului neonatal extins, ceea ce creeaza premise pentru dezvoltarea
ulterioara a serviciilor de diagnostic precoce la nivel national.

In ceea ce priveste tratamentul si accesul la medicamente, prin intermediul fondurilor FAOAM a
fost asigurat tratamentul pentru 616 pacienti cu boli rare. Totodatd, a fost mentinutd compensarea
medicamentelor pentru opt categorii de boli rare si au fost implementate terapii specifice pentru boli
metabolice si neurologice rare. Un rol important in asigurarea continuitatii tratamentului I-au avut si
donatiile de medicamente orfane, inclusiv Sapropterin, Cerezyme si Aldurazyme.

La nivelul serviciilor clinice si de suport, au continuat activitatile de consiliere psihologica s
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geneticd in cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului, iar centrele de referintd pentru boli rare si-au
consolidat capacititile de diagnostic si management clinic. In paralel, personalul medical a beneficiat de
activitdti de instruire si participare la conferinte si congrese internationale dedicate bolilor rare.



In domeniul cooperarii internationale si cercetirii au fost dezvoltate proiecte bilaterale Moldova—
Roménia in domeniul metabolomicii si a continuat dezvoltarea subprogramului DiMoGEN, orientat spre
consolidarea cercetarii genetice si moleculare.

3. Resurse utilizate in implementare

Implementarea Programului in anul 2025 a fost sustinutd din mai multe surse financiare, inclusiv
fondurile asigurarii obligatorii de asistentd medicald, alocatiile bugetului de stat, resursele obtinute prin
proiecte internationale si bilaterale, precum si donatiile oferite de partenerii farmaceutici si organizatiile
de profil.

Resursele financiare si institutionale au fost orientate prioritar spre asigurarea tratamentului
medicamentos pentru pacientii cu boli rare, dezvoltarea serviciilor de diagnostic genetic si molecular,
consolidarea infrastructurii de laborator, sustinerea cercetdrii biomedicale si instruirea personalului
medical implicat Th managementul acestor patologii.

In acelasi timp, necesititile existente in domeniul infrastructurii specializate, al tehnologiilor
avansate de diagnostic si al serviciilor integrate indica necesitatea identificarii unor surse suplimentare de
finantare si a consolidarii mecanismelor de cooperare interinstitutionala.

4. Probleme si constrangeri identificate

In pofida progreselor inregistrate, implementarea Programului a fost afectati de mai multe
constrangeri structurale si institutionale. Una dintre principalele dificultiti rimane lipsa implementarii
sistemului ORPHA Code si a Registrului National de Boli Rare, ceea ce limiteaza posibilitatile de
evidenta, monitorizare si planificare strategica a serviciilor.

De asemenea, dezvoltarea insuficientd a screeningului prenatal si neonatal extins reduce
capacitatea sistemului de sanatate de a asigura diagnosticul precoce si interventia timpurie. Persistd si
dificultati privind infrastructura de telemedicind si integrarea serviciilor medicale si sociale pentru
pacientii cu boli rare.

Accesul limitat la medicamente orfane inovative si existenta unor mecanisme insuficient
dezvoltate de compensare continud sd reprezinte o provocare majord pentru asigurarea continuitatii
tratamentului. Totodatd, se mentine insuficienta programelor de formare specializata pentru personalul
medical si implicarea redusa a organizatiilor de pacienti in procesul de elaborare si evaluare a politicilor
publice.

Au fost constatate intarzieri si in dezvoltarea serviciilor sociale specializate, inclusiv a serviciilor
de tip respiro si a mecanismelor de incluziune educationala si sociald. in plus, lipsa unor mecanisme
functionale de cooperare transfrontaliera limiteaza accesul pacientilor la expertiza si servicii de inalta
performanta disponibile in alte state.



Raportul

privind realizarea prevederilor Programului national privind bolile rare pentru anii 2024-2028,

MS - Ministerul Sanatatii

CNAM - Compania Nationala de Asigurari in Medicina

CAPCS — Centrul pentru achizitii publice centrazitate in sanatate
AMDM - Agentia Medicamentului si Dispozitivelor Medicale

USMF - Universitatea de Stat de Medicina si Farmacie ,,Nicolae Testemitanu”
CSRGM al IMC - Centrul de Sanatate a Reproducerii si Genetica Medicala al Institutului Mamei si Copilului

MEC - Ministerul Educatiei si Cercetarii

CEMF - Centrul de Excelenta in Medicina si Farmacie ,,Raisa Pacalo”
MMPS - Ministerul Muncii si Protectiei Sociale
ANPCYV - Agentia nationala de prevenire si combatere a violentei impotriva femeilor si a violentei In familie
MJ - Ministerul Justitiei

aprobat prin Hotarirea Guvernului nr. 166/2024

Perioada raportarii: anul 2025

Nr.
crt.

Actiunile intreprinse pentru
realizarea obiectivelor

Termen de
realizare

responsabila

Institutie

Costuri

Activitati si indicatori realizati

Obiectivul general. Asigurarea accesului echitabil la diagnosticare, informare, ingrijire si tratament pentru toti barbatii, femeile si copiii afectati de boli

rare

Obiectivul specific 1. Cadrul de politici privind bolile rare consolidat si aliniat integral la cadrul normativ european pana in anul 2028

1.1.

Dezvoltarea cadrului normativ
pe boli rare aliniat integral la
legislatia europeana cu
utilizarea definitiei comune a
bolilor rare ca boli care
afecteaza nu mai mult de 5 din
10 000 de persoane

Trimestrul
IV, 2025

MS

CNAM

Indicator partial realizat

in anul 2025 au fost initiate actiuni de armonizare a cadrului normativ
national privind bolile rare cu legislatia Uniunii Europene, prin
participarea la exercitiul de screening bilateral pe Capitolul 28 ,,Protectia
consumatorilor si a sanatatii”, desfiasurat in contextul procesului de
aderare a Republicii Moldova la Uniunea Europeani. In cadrul acestui
proces au fost analizate principalele acte europene relevante in domeniul
bolilor rare si identificate necesitatile de transpunere in legislatia
nationald, inclusiv:

e Comunicarea Comisiei Europene ,,Bolile rare: o provocare pentru
Europa” (COM/2008/0679 final, SEC(2008)2712, SEC(2008)2713);

e Recomandarea Consiliului din 8 iunie 2009 privind o actiune in
domeniul bolilor rare (2009/C 151/02);




e Decizia de punere in aplicare a Comisiei 2014/287/UE privind criteriile
de constituire si evaluare a Retelelor Europene de Referinta (ERN);

¢ Decizia de punere 1n aplicare (UE) 2019/1269 de modificare a cadrului
privind retelele europene de referinta.

Activitatile realizate au contribuit la identificarea cerintelor de
armonizare legislativa si la pregétirea etapelor ulterioare de transpunere a
cadrului european in domeniul bolilor rare. Procesul de elaborare si
aprobare a cadrului normativ armonizat continua in perioada urmatoare.

Reglementarea 2028 MS Indicator partial realizat
medicamentelor orfane prin AMDM In continuarea actiunilor descrise la pct. 1.1. privind armonizarea cadrului
transpunerea Regulamentului CNAM normativ national cu legislatia Uniunii Europene in domeniul bolilor rare,
(CE) nr. 141/2000 al in anul 2025 au fost initiate activititi de analizd si transpunere a
Parlamentului European si al prevederilor Regulamentului (CE) nr. 141/2000 al Parlamentului
Consiliului din 16 decembrie European si al Consiliului din 16 decembrie 1999 privind medicamentele
1999 privind medicamentele orfane.
12 orfane (Regulamentul (CE) nr. In acest context, Agentia Medicamentului si Dispozitivelor Medicale a
' 141/2000 al Parlamentului demarat procesul de evaluare a cadrului normativ existent si identificare a
European si al Consiliului din ajustirilor necesare pentru alinierea mecanismelor nationale de
16 decembrie 1999 privind reglementare, autorizare si acces la medicamentele orfane la standardele
medicamentele orfane) Uniunii Europene.
Procesul de elaborare si aprobare a actelor normative aferente continua in
perioada urmatoare.
1.3 Dezvoltarea cadrului normativ | 2025 MS Indicator realizat
pentru asigurarea accesului la AMDM In anul 2025 a fost elaborat proiectul Regulamentului privind
produse medicamentoase CNAM

orfane

mecanismul national de evaluare a tehnologiilor medicale si de luare a
deciziei de finantare din fonduri publice (numar unic 971/CNAM/2024),
care stabileste cadrul procedural pentru evaluarea tehnologiilor medicale
si pentru adoptarea deciziilor de finantare din fonduri publice.

Conform prevederilor proiectului, mecanismul de evaluare se aplica
medicamentelor inovative, inclusiv celor biologice si orfane, precum si
medicamentelor autorizate de Agentia Europeand a Medicamentului,
contribuind la consolidarea cadrului normativ privind accesul pacientilor
la produse medicamentoase orfane.




1.4 Punerea in aplicare a Trimestrul | MS Indicator partial realizat
clasificarii si codificarii I1, 2025 ANSP In anul 2025 au fost initiate activitatile pregatitoare pentru implementarea
ORPHA Code a bolilor rare CNAM clasificarii si codificarii ORPHA Code a bolilor rare, inclusiv evaluarea
AMDM conditiilor tehnice si institutionale necesare aplicarii acestui sistem de
USMF codificare. Totodata, a fost transmisd o solicitare cétre reteaua Orphanet
CSRGM al IMC in vederea obtinerii suportului metodologic si a informatiilor necesare
pentru etapele ulterioare de implementare a clasificariit ORPHA Code in
sistemul national de sanatate.
Procesul de implementare integrala a actiunii continud in anul 2026.
1.5 Elaborarea si aprobarea Trimestrul | MS Indicator partial realizat
formularelor de evidenta I1, 2025 ANSP In anul 2025 au fost analizate necesititile privind dezvoltarea
medicald primara care permit USMF formularelor de evidenta medicald primara pentru codificarea bolilor rare
codificarea bolilor rare si CSRGM al IMC si generarea rapoartelor statistice dezagregate conform criteriilor minime
generarea rapoartelor privind AMDM stabilite.
bolile rare inregistrate in CNAM Realizarea integrald a actiunii este conditionatd de implementarea
Republica Moldova clasificarii si codificarii ORPHA Code prevazuta la actiunea 1.4, care
dezagregate conform criteriilor reprezintd baza tehnica si metodologica pentru dezvoltarea sistemului de
minime: sex, varstd, mediu de evidenta si raportare a bolilor rare la nivel national.
trai, statut socioeconomic, Finalizarea i aprobarea formularelor respective continud in anul 2026.
dizabilitat
1.6 Dezvoltarea capacitatilor de Trimestrul | MS Indicator partial realizat
accesare si de utilizare a bazei | IV, 2026 ANSP in anul 2025 au continuat activititile de consolidare a cooperarii si
de date a bolilor rare al Uniunii USMF schimbului de informatii in domeniul bolilor rare prin participarea
Europene, pe baza retelei CSRGM al IMC specialistilor din cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului in consortii
Orphanet si a altor retele AMDM si retele internationale de cercetare dedicate bolilor rare, inclusiv:
existente, dupa cum se CNAM e International Consortium on European Registry and Network for

precizeaza In comunicarea
Comisiei privind bolile rare

Intoxication Type Metabolic Diseases (eIMD); https://www.e-imd.org/e-
imd/project-description/members

¢ International Working Group on Neurotransmitter Related Disorders
(INTD). https://intd-online.org/centers.

Participarea in cadrul acestor retele contribuie la dezvoltarea capacitatilor
de accesare si utilizare a informatiilor si expertizei europene in domeniul
bolilor rare, precum si la consolidarea cooperarii stiintifice si clinice
internationale.

Totodata, integrarea deplind in retelele europene de referinta si extinderea
accesului la infrastructurile europene dedicate bolilor rare sunt



https://www.e-imd.org/e-imd/project-description/members
https://www.e-imd.org/e-imd/project-description/members
https://intd-online.org/centers

conditionate de etapele ulterioare ale procesului de aderare a Republicii
Moldova la Uniunea Europeana. Implementarea integrala a actiunii
continud 1n anii urmatori.

1.7. Dezvoltarea Registrului Trimestrul | MS Indicator nerealizat
National de Boli Rare care IV, 2026 ANSP In anul 2025 nu a fost realizati dezvoltarea Registrului National de Boli
integreaza datele privind USMF Rare care sa integreze datele privind diagnosticele confirmate de catre
diagnosticurile confirmate de CSRGM al IMC Centrul National de Boli Rare si centrele de referinta de profil.
Boli Rare de catre Centrul AMDM Implementarea actiunii este conditionata de dezvoltarea cadrului tehnic si
National de Boli Rare si CNAM normativ aferent, inclusiv de implementarea clasificarii si codificarii
Centrele de referinta pentru ORPHA Code si de instituirea mecanismelor nationale de evidenta si
Boli Rare de profil raportare a bolilor rare.
1.8. Dezvoltarea relatiilor de Trimestrul | MS Indicator partial realizat
colaborare si integrare a I, 2028 ANSP In anul 2025 au continuat activititile de consolidare a colaborarii cu
datelor cu Registrele de boli CSRGM al IMC registre si retele europene de boli rare prin participarea IMSP Institutul
rare sustinute la nivel CNAM Mamei si Copilului 1n cadrul a doua consortii internationale: International
European Consortium on European Registry and Network for Intoxication Type
Metabolic  Diseases (eIMD)  https://www.e-imd.org/e-imd/project-
description/members si International Working Group on Neurotransmitter
Related Disorders iNTD https://intd-online.org/centers.
In cadrul acestor platforme au fost raportate si introduse date privind
pacienti cu erori inndscute de metabolism de tip intoxicatie, inclusiv
cazuri de acidurie metilmalonicd (3 cazuri), contribuind la integrarea
progresiva a informatiilor clinice in registrele europene de profil si la
consolidarea cooperdrii in domeniul bolilor rare.
1.9. Perfectionarea modului de 2028 MS Indicator nerealizat
organizare a accesului ANSP In anul 2025 nu au fost realizate actiuni normative si organizationale
pacientilor care sufera de boli USMF privind perfectionarea mecanismelor integrate de acces al pacientilor cu
rare la diagnostic, tratament, CSRGM al IMC boli rare la servicii de diagnostic, tratament, reabilitare si incluziune
masuri de reabilitare si AMDM sociala.

incluziune sociala

Activitatea urmeaza a fi continuatd in perioada de implementare a
Programului national privind bolile rare pentru anii 2024-2028, inclusiv
prin dezvoltarea traseului pacientului, extinderea serviciilor specializate
si consolidarea mecanismelor intersectoriale de suport medical si social.



https://www.e-imd.org/e-imd/project-description/members
https://www.e-imd.org/e-imd/project-description/members
https://intd-online.org/centers

1.10.

Dezvoltarea Acordurilor de
colaborare internationale si
aderarea la programele de
tratament comune al unor boli
rare

2028

MS

CNAM

USMF

CSRGM al IMC

Indicator partial realizat

In anul 2025 nu au fost incheiate acorduri internationale noi si nici
realizatd aderarea la programe comune internationale de tratament pentru
bolile rare.

Totodatd, au continuat activitatile de cooperare si dialog cu parteneri si
retele internationale din domeniul bolilor rare, In scopul identificarii
oportunitatilor de dezvoltare a unor viitoare acorduri si mecanisme de
colaborare privind diagnosticul si tratamentul pacientilor cu boli rare.

Obiectivul specific 2. Consolidarea capacitatilor nation

la bolile rare pana in anul 2028.

ale de cercetare si inovare pentru

luarea deciziilor, in scopul accelerarii si imbunatatirii raspunsului national

2.1

Determinarea necesitatilor si
prioritatilor pentru cercetarea
fundamentala, clinica si
translationald in domeniul
bolilor rare, modalitatile de
sprijinire a acestora si
promovarea abordérilor de
cooperare interdisciplinara
care sa fie adoptate in mod
complementar prin intermediul
programelor nationale si
internationale

Trimestrul
I, 2026

MS
MEC
USMF

CSRGM al IMC
Institutul

Oncologic
Spitalul Clinic
Republican ,,T.
Mosneaga”
Institutul de
Pneumologie
,»Chiril
Draganiuc”;
Institutul de
Neurologie si
Neurochirurgie
,,D Gherman”
Institutul de
Cardiologie

Indicator realizat

1. In anul 2025 a continuat implementarea proiectului stiintific bilateral
Republica Moldova—Romania ,,NMR Metabolomics in Diagnosis and
Monitoring of Metabolic Diseases” (cod PN-IV-P8-8.3-ROMD-2023-
0249), pentru perioada 2024-2026, realizat in parteneriat cu Institutul de
Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni” al Academiei Roméane din Iasi, in
consortiu cu IMSP Institutul Mamei si Copilului (Partener 1), USMF
»Nicolae Testemitanu” (Partener 2) si Universitatea de Stat din Moldova
(Partener 3).

In cadrul proiectului este implementat un proiect-pilot de screening
neonatal extins prin metoda spectroscopiei RMN din urina nou-nascutilor
din maternitatea IMSP Institutul Mamei si Copilului, in scopul
identificarii precoce a unui spectru extins de boli rare. Activitatea
contribuie la consolidarea capacititilor nationale pentru implementarea
ulterioara a programelor de screening neonatal extins la nivel national.

In perioada 2024-2025 au fost recoltate aproximativ 2700 de probe de
urind de la nou-ndscuti, reprezentand circa 30% din totalul nasterilor din
maternitatea IMSP IMC. In urma analizelor efectuate, 10 cazuri au fost
suspectate de erori Innascute de metabolism, dintre care 3 cazuri au fost
confirmate (1 caz de fenilcetonurie si 2 cazuri de acidurie
metilmalonicd), iar alte 2 cazuri necesita investigatii suplimentare pentru
confirmare.

Totodata, aceeasi metodda a fost utilizatd drept screening selectiv in
procesul de evaluare diagnostica a pacientilor suspecti de erori inndscute
de metabolism.

2. De asemenea, in anul 2025 a fost initiat un nou proiect bilateral




moldo-roman ,Monitorizare avansatd prin RMN a pacientilor cu
tulburari metabolice din Moldova” (Acronim: MeMoMaR), pentru
perioada 2025-2027, cod 25.80013.8007.16ROMD.

2.2

Sustinerea participarii
cercetdtorilor la nivel national
la programe de cercetare
privind bolile rare finantate la
toate nivelurile
corespunzatoare, inclusiv la
nivel international

2028

MS

MEC

USMF

CSRGM al IMC

1,3 min lei.

Indicator realizat

1. In anul 2025 au fost dezvoltate si promovate initiative de
cercetare Tn domeniul bolilor rare la nivel national si international, prin
participarea institutiilor medicale si academice la proiecte de cercetare si
programe de cooperare stiintifica.

2. IMSP Institutul Mamei si Copilului a elaborat proiectul de
cercetare ,,Screening-ul selectiv prin Focusarea Izoelectricd a
Transferinei pentru diagnosticul Dereglarilor Congenitale ale
Glicozilarii”, depus in cadrul concursului national ,Stimularea
Excelentei prin Cercetare 2024-2025”, organizat de ANCD. Desi
proiectul a obtinut un punctaj inalt la evaluare, acesta nu a fost selectat
pentru finantare. Activitatile planificate au fost ulterior sustinute prin
intermediul ~ Subprogramului institutional DiMoGEN (140102),
implementat de IMSP Institutul Mamei si Copilului.

3. In cadrul Subprogramului institutional ,Diagnosticul si
monitoringul bolilor genetice in profilaxia sanatitii mamei si copilului”
(DiMoGEN, 2024-2027) au fost continuate activitatile de cercetare
privind diagnosticul molecular-genetic, screeningul selectiv  si
monitorizarea bolilor rare, inclusiv a erorilor Innascute de metabolism.

4. A fost elaborat si depus proiectul bilateral moldo-roman ,,Monitorizare
avansatd prin RMN a pacientilor cu tulburari metabolice din Moldova”
(cod preventiv. TEMP-PCB-RO-MD-2024-0821), in cooperare cu
Institutul de Chimie Macromoleculard ,Petru Poni” al Academiei
Roméne, lasi, In cadrul apelului proiectelor complexe bilaterale
Romaénia—Republica Moldova 2024, lansat de MEC. Proiectul prevede
monitorizarea pacientilor cu erori inndscute de metabolism prin utilizarea
metodei spectroscopiei RMN a urinei.

5. Au fost consolidate colaborarile internationale in domeniul cercetarii




bolilor rare prin participarea specialistilor din Republica Moldova la
retele si activitdti stiintifice europene dedicate bolilor metabolice si
genetice rare.

23 2028 MS Indicator partial realizat
MEC In anul 2025, domeniul bolilor rare a fost inclus in activitatile de
USMF cercetare  desfasurate in cadrul  Subprogramului institutional
CSRGM al IMC ,Diagnosticul si monitoringul bolilor genetice in profilaxia sanatatii
Institutul mamei si copilului” (DiIMoGEN, Cod 140102), implementat in perioada
Oncologic 2024-2027 1in cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului. Prin
Spitalul Clinic intermediul acestui subprogram sunt sustinute activititi de cercetare
Includerea 1in planurile de Republican ,,T. orientate spre diagnosticul molecular-genetic, screeningul selectiv si
cercetare a domeniului bolilor Mosneaga” monitorizarea pacientilor cu boli rare.
rare, cu asigurarea unei Institutul de
finantari sigure si durabile a Pneumologie Totodatd, procesul de integrare a tematicii bolilor rare in planurile
cercetirii in domeniul dat ,,Chiril institutionale de cercetare si de consolidare a unui mecanism durabil de
Draganiuc™; finantare la nivel national se afld in curs de dezvoltare, urmand a fi extins
Institutul de etapizat in cadrul institutiilor responsabile pana in anul 2028.
Neurologie si
Neurochirurgie
,,D Gherman”
Institutul de
Cardiologie
24. 2028 MS Indicator partial realizat
MEC In anul 2025 au fost continuate activititile de cercetare si validare a unor
USMF metode moderne de diagnostic si screening pentru bolile rare, desfasurate
CSRGM al IMC in cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului si in colaborare cu parteneri
Dezvoltarea unui sistem de Institutul academici nationali si internationali.
aplicare a rezultatelor Oncologic Rezultatele obtinute in cadrul proiectelor de cercetare sunt valorificate

cercetarii in practica clinica
destinata bolilor rare

Spitalul Clinic
Republican ,,T.
Mosneaga”
Institutul de
Pneumologie
,,Chiril

gradual 1n practica clinicd, contribuind la imbunatatirea procesului de
diagnostic si evaluare a pacientilor cu boli rare. Totusi, un mecanism
national integrat si sistematizat de transfer al rezultatelor cercetarii in
practica clinicd nu este inca instituit, dezvoltarea acestuia fiind prevazuta
etapizat pana in anul 2028.




Draganiuc”;
Institutul de
Neurologie si

Neurochirurgie
,,D Gherman”
Institutul de
Cardiologie
2.5. 2028 MS Indicator partial realizat
MEC 1. IMSP Institutul Mamei si Copilului detine Contractul de cercetare
USMF nr. 5 din 07.12.2018 si Acordul de cercetare nr. 77 din 22.10.2019 cu
CSRGM al IMC Institutul de Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni” al Academiei
Institutul Romane din lasi, Romania, in vederea facilitarii analizelor metabolomice
Oncologic utilizate In procesul de diagnostic si monitorizare a pacientilor cu boli
Spitalul Clinic rare, prin aplicarea metodei spectroscopiei RMN pentru analiza acizilor
Republican ,,T. organici urinari.
Dezvoltarca  cooperdrii  in Mosneaga” 2. A fost semnat Acordul de colaborare in cadrul proiectului bilateral
. - ... Institutul de moldo-roman PN-IV-P8-8.3-ROMD-2023-0249 ,,Metabolomica RMN in
privinta cercetarii cu tari active . . . . o . L.
in cercetarca in  domeniul Pnegmologle dlagnostlcul- si monitorizarea bolilor metabolice” (DiMoMeD), .conform
. o .. ,,Chiril Contractului de finantare nr. 30ROMD/20.05.2024, intre Institutul de
bolilor rare si in privinta s o . s ) n .
schimbului de informatii si de Draganluc ; Chimie Mz}cromolecular.a ,.,Petru .Pon% al Academiei Romane, I.a§1 si
expertizi e Institutul Fie - IMSP .Instltutul Mamei si Copilului (Partener 1), USMF ,Nicolae
Neurologie si Testemitanu” (Partener 2) si USM (Partener 3).
Neurochirurgie 3. A fost elaborat si depus proiectul bilateral moldo-roman
,,D Gherman” ,»Monitorizare avansatd prin RMN a pacientilor cu tulburari metabolice
Institutul de 2.5 din Moldova” (cod preventiv TEMP-PCB-RO-MD-2024-0821), in
cooperare cu Institutul de Chimie Macromoleculara ,,Petru Poni” al
Academiei Romaéne, lasi, in cadrul apelului proiectelor complexe
bilaterale Roménia—Republica Moldova 2024, lansat de MEC. Proiectul a
fost desemnat castigator si initiat in anul 2025 sub acronimul MeMoMaR
(2025-2027), cod 25.80013.8007.16ROMD.
2.6. 2027 MS Indicator partial realizat
Stimularea cercetarii, MEC IMSP Institutul Mamei si Copilului a desfagurat activitati de cooperare cu
dezvoltarii si introducerii pe USMF compania Almeda Pharmaceuticals AG (Elvetia) in vederea introducerii
piata a produselor CSRGM al IMC in Republica Moldova, cu titlu de donatie, a produsului medicamentos
medicamentoase orfane Institutul orfan Sapropterin Dipharma 100 mg, destinat tratamentului individualizat

Oncologic

al pacientilor cu Fenilcetonurie si Hiperfenilalaninemie.




Spitalul Clinic
Republican ,,T.
Mosneaga”
Institutul de
Pneumologie
,,Chiril
Draganiuc”;
Institutul de
Neurologie si
Neurochirurgie
,,D Gherman”
Institutul de

Conform scrisorii de donatie din 24.12.2024, au fost receptionate 10 cutii
de produs medicamentos, in valoare totald de 3900 euro. Preparatul a fost
utilizat pentru evaluarea eficacitatii tratamentului cu Sapropterina la 3
pacienti cu Fenilcetonurie din Republica Moldova, in vederea optimizarii
tratamentului si reducerii dependentei de dieta hipofenilalaninica.

In urma evaludrii clinice, 2 pacienti pediatrici cu Fenilcetonurie au
demonstrat raspuns terapeutic pozitiv la tratament, fapt care sustine
necesitatea facilitarii accesului la acest produs medicamentos si includerii
acestuia in mecanismele nationale de tratament si achizitie pentru
pacientii eligibili.

Cardiologie
Obiectivul specific 3. Servicii medicale privind bolile rare integrate si prestate tuturor pacientilor (femei, barbati si copii) conform standardelor europene pana in
anul 2028
3.1 Dezvoltarea capacitatilor de 2028 MS 790 mii lei | Indicator partial realizat
expertiza a Centrului de CSRGM al IMC 1. Prin Ordinul Ministrului Sanatatii nr. 508 din 10.06.2024, IMSP
Sanatate a Reproducerii si Institutul Mamei si Copilului a fost desemnat responsabil de coordonarea
Genetica Medicala al procesului de implementare a Programului National privind Bolile Rare.
Institutiei Medico-Sanitare 2. In cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului este implementat
Publice Institutul Mamei si Subprogramul institutional 140102 ,,Diagnosticul si monitoringul bolilor
Copilului in calitate de Centrul genetice 1n profilaxia sanatatii mamei si copilului” (DiIMoGEN), pentru
National pe Boli Rare perioada 2024-2027, care contribuie la consolidarea capacitatilor de
diagnostic si monitorizare a bolilor rare la nivel national.
3. Procesul de dezvoltare si consolidare a Centrului National pentru Boli
Rare continud prin extinderea capacititilor de diagnostic, monitorizare si
coordonare a serviciilor specializate pentru pacientii cu boli rare,
activitatile urmand a fi implementate etapizat pana in anul 2028.
32 Identificarea institutiilor Trimestrul | MS Indicator realizat
specializate cu capacitati de 11, 2025 CSRGM al IMC 1. A fost definitivata lista institutiilor medico-sanitare de nivel III cu
diagnostic si monitoring al Institutul capacitdti de diagnostic si monitorizare a pacientilor cu boli rare si au
pacientilor cu boli rare (de Oncologic fost desemnate persoanele responsabile pentru coordonarea activitatilor
profil) si atribuirea acestora Spitalul Clinic in vederea atribuirii statutului de Centre de referintd pentru boli rare de
calitatea de Centre de referinta Republican ,,T. profil.
in Boli Rare de profil Mosneaga” 2. Totodatd, a fost instituit mecanismul de inregistrare a cazurilor de




Institutul de
Pneumologie
,»Chiril
Draganiuc”;
Institutul de
Neurologie si
Neurochirurgie
,,D Gherman”
Institutul de

boli rare In Registrul National de Boli Rare, acesta urmand sa fie aprobat
si reglementat la nivel national.

Cardiologie
33 Participarea centrelor de Trimestrul | MS Indicator partial realizat
expertiza nationale la retelele 111, 2026 Participarea centrelor nationale de expertizd la retelele europene de
europene de referinta referintd pentru bolile rare este conditionatd de procesul de aderare a
respectand competentele si Republicii Moldova la Uniunea Europeana si de indeplinirea criteriilor de
normele nationale eligibilitate stabilite pentru statele membre si institutiile participante.
In anul 2025 au fost continuate activititile pregititoare pentru
corespunderea cerintelor necesare participarii la retelele europene de
referintd, inclusiv mentinerea colaborarii cu reteaua METAB-ERN,
initiatd de IMSP Institutul Mamei si Copilului n anul 2024.
Actiunea a fost transferatad pentru realizare 1n anii urmatori.
34 Dezvoltarea si implementarea | Trimestrul | MS Indicator nerealizat
tehnologiilor informatiei, 1V, 2026
precum telemedicina, pentru a Activitatea nu a fost realizata in perioada de raportare si a fost transferata
asigura accesul la distanta la pentru implementare in anii urmatori.
asistenta medicala specifica
necesara pacientilor cu boli
rare
3.5. Reglementarea traseului unui | Trimestrul | MS Indicator partial realizat
pacient suspectat pentru boala | III 2025 CNAM A fost initiat procesul de reglementare a traseului pacientului suspect de
rard pentru asigurarea unui CSRGM al IMC boald rard, in vederea asigurdrii diagnosticului precoce, a conduitei

diagnostic timpuriu, stabilirea
conduitei de tratament si
recuperare

terapeutice si a masurilor de recuperare. Finalizarea mecanismului este
conditionatd de implementarea unor investigatii specifice noi, inclusiv a
programelor de screening extins, aflate actualmente in proces de
dezvoltare.

Activitatea a fost transferatd pentru continuare in anul 2026.




3.6. Elaborarea protocoalelor Trimestrul | MS Indicator realizat
clinice nationale pentru bolile | IV, 2027 In colaborare cu Directia managementul calitatii serviciilor de sanatate a
rare Inregistrate in Republica Ministerului Sanatatii au fost identificate 54 de protocoale clinice
Moldova si cu includerea nationale relevante pentru domeniul bolilor rare si au fost constituite
tehnologiilor moderne de comisii de specialitate pentru revizuirea protocoalelor expirate si
diagnostic si tratament elaborarea unor protocoale noi, in conformitate cu bunele practici
conform bunelor practici europene.
europene

3.7. Instruirea personalului medical | Trimestrul | MS Indicator realizat
in domeniul bolilor rare din v, 2027 USMF In anul 2025 au fost desfasurate activititi complexe de instruire si
centrele de diagnosticare CEMF consolidare a capacitatilor profesionale ale personalului medical din

specializate (de profil), de
nivel 111, inclusiv peste hotare

domeniul bolilor rare, cu implicarea institutiilor medico-sanitare de nivel
111, a mediului academic si a partenerilor internationali.

Cu ocazia Zilei Internationale a Bolilor Rare (27.02—-01.03.2025), a fost
organizatd Conferinta nationald ,,Ziua Bolilor Rare 2025” (Ordinul MS
nr. 190 din 21.02.2025), eveniment desfasurat in cooperare cu institutiile
medicale de nivel IIl. Conferinta a asigurat acces deschis la sesiuni
stiintifice si materiale de instruire, reunind aproximativ 180 de
participanti si fiind transmisd online prin intermediul platformelor
digitale.(http://www.rarediseaseday.org/page/news/thank-you-for-
another-successful-year). Evenimentul a inclus sesiuni stiintifice dedicate
diagnosticului si managementului bolilor rare, fiind inregistrat in reteaua
EURORDIS, si a fost completat de activitati de informare publica,
inclusiv un flash-mob online cu mesajul ,,Aldturd-te noud pentru a face
auzita vocea bolilor rare!”, la care au participat specialisti din domeniul
medical, biologic, al asistentei sociale, precum si organizatii ale societatii
civile. Participantii au beneficiat de certificare profesionald, cu acordarea
a 15 credite EMC..

In perioada 10-15 noiembrie 2025, echipele de cercetitori si clinicieni au
participat in calitate de co-organizatori la Congresul international
»Medicina, Stiintele Moleculare si de Mediu (MedMolMed 2025)”,
desfasurat in parteneriat cu USMF | Nicolae Testemitanu”, IMSP
Institutul Mamei si Copilului si Universitatea de Stat din Moldova —
Institutul de Chimie. Evenimentul a avut ca obiectiv consolidarea
colabordrii stiintifice in domeniul stiintelor vietii si medicinei moleculare,
inclusiv in domeniul bolilor rare, reunind aproximativ 300 de participanti



http://www.rarediseaseday.org/page/news/thank-you-for-another-successful-year
http://www.rarediseaseday.org/page/news/thank-you-for-another-successful-year

si contribuind la diseminarea rezultatelor cercetarii prin publicarea
materialelor stiintifice (ISBN 978-9975-62-925-6, DOI:
10.19261/medmol25).https://icmpp.ro/medmolmed2025/files/MedMolMe
d_2025_Book-of-Abstracts.pdf

De asemenea, specialistii din Republica Moldova au participat la
manifestari stiintifice internationale relevante, inclusiv:

e Congresul aniversar ,,80 de ani de inovatie in sanitate si educatie
medicald”;

e Conferinta ,,Zilele Pediatriei Iesene — N.N. Trifan”, editia XXXVII,
Iasi, Romania (18-21.06.2025);

e The 6th European Society of Human Genetics Conference, Milano,
Italia (24-27.05.2025).

Aceste activitati au contribuit la dezvoltarea competentelor profesionale,
schimbul de bune practici si consolidarea cooperdrii internationale in
domeniul bolilor rare.

3.8. Crearea echipelor medicale Trimestrul | MS Indicator partial realizat
multidisciplinare pentru 11, 2027 Echipa specialistilor geneticieni din cadrul Republicii Moldova are un rol
stabilirea diagnosticului de esential in confirmarea diagnosticului de boala rara, majoritatea cazurilor
boala rara pe baza examenului fiind concentrate in cadrul IMSP Institutul Mamei si Copilului.
clinic si a investigatiilor Pacientii diagnosticati cu hipertensiune pulmonard au fost inclusi in
paraclinice efectuate la nivelul Programul ,,Boli Rare”, finantat de stat, beneficiind de:
III de asistentd medicala, e tratamente specifice;
tinand cont de indicatiile e servicii diagnostice pentru confirmarea diagnosticului;
ghidurilor de buna practica e servicii de reabilitare;
e activitati educationale si de socializare;
e servicii de consiliere si suport pentru familie si apartinatori.
Procesul de institutionalizare completd a echipelor multidisciplinare
specializate continud si va fi dezvoltat in perioada urmatoare de
implementare a Programului.
3.9. Extinderea listei investigatiilor | Trimestrul | MS Indicator partial realizat
(inclusiv celor imunologice si | IV, 2028 CNAM 1. In cadrul Subprogramului institutional 140102 ,Diagnosticul si

molecular-genetice) pentru
diagnosticul bolilor rare
realizate 1n cadrul
laboratoarelor specializate de
referintd, inclusiv a probelor

monitoringul bolilor genetice In profilaxia sanatatii mamei si copilului”
(DiMoGEN, 2024-2027), este realizat in mod continuu procesul de
extindere a spectrului de investigatii molecular-genetice in laboratoarele
IMSP Institutul Mamei si Copilului — CSRGM.

2. In prezent, sunt implementate metode de secventiere Sanger pentru
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recoltate din orice zona a tarii
cu raportarea rezultatului
centrului specializat de
referinta care include pacientul
cu boald rara in evidenta si
monitorizare

diagnosticul mai multor boli genetice, inclusiv: alcaptonurie (HGD),
hiperglicinemie non-ketotica (GLDC), boala Wilson (ATP7B), boli
mitocondriale (POLG, SURF1, SDHA, BCSIL, DGUOK),
fenilcetonurie (PAH), acidemie metilmalonicai (MMA, MMAA),
glicogenoza tip I (G6PC), galactozemie (GALT, GALK, GALM,
GALE), fructozemie (ALDOB) si defecte de glicozilare congenitala
(PMM2).

3. De asemenea, este utilizatd metoda MLPA (Multiplex Ligation-

dependent Probe Amplification), prin analiza a 58 de gene (ex. GJB2,
GJB3, GJB6, WFS1, POU3F4, EIF3H, ACTRT2, CREBBP, GABRD,
DGCRS, PAX6, RAIl, FSHB, DCDC1, NSD1, PAFAH1BI s.a.), pentru
diagnosticarea a 22 de sindroame microdeletionale (inclusiv sindromul
DiGeorge, Williams-Beuren, Prader-Willi, Cri-du-Chat, Wolf-
Hirschhorn, 1p36 deletie s.a.) si a unor gene asociate tulburdrilor din
spectrul autist (ex. SHANK3, CHRNA7, UBE3A, ATP10A).
Activitdtile sunt realizate In mod continuu in cadrul laboratorului de
geneticd medicala al IMSP IMC, in scopul diversificarii metodelor
diagnostice si cresterii accesului la investigatii specializate pentru
pacientii cu boli rare.

3.10. | Asigurarea pacientului cu Trimestrul | MS Indicator nerealizat
boala rara cu formular de I1, 2026 Nu a fost elaborat modelul aprobat al formularului de urgentd pentru
emergenta, care sa specifice pacientii cu boli rare. Activitatea nu a fost initiata din cauza necesitatii de
necesitdtile acestuia in caz de armonizare a continutului cu standardele internationale si a consultarilor
eventuald urgentd, de model interinstitutionale prealabile.
aprobat

3.11. | Organizarea si consolidarea Trimestrul | MS Indicator nerealizat
capacitatilor laboratorului de v, 2027 CNAM Procesul de organizare si consolidare a laboratorului de referinta nu a fost
referinta in boli rare in cadrul initiat integral. Sunt necesare investitii suplimentare in infrastructura,
Centrului de Sanatate a echipamente si resurse umane specializate.
Reproducerii si Genetica
Medicala al Institutului Mamei
si Copilului

3.12. | Extinderea spectrului de 2027 MS Indicator nerealizat
analize existente cu unele teste CNAM Extinderea testelor specializate nu a fost realizatd. Implementarea este

strict specifice necesare pentru
stabilirea diagnosticului sau

conditionatd de dotarea tehnicd a laboratoarelor si de dezvoltarea
capacitatilor de resurse umane.




monitorizare 1n laboratoarele
Centrelor de Expertiza de boli
rare de profil

3.13. | Elaborarea programelor de Trimestrul | MS Indicator partial realizat
screening neonatal si selectiv IV, 2026 CNAM A fost initiatd procedura de achizitie a echipamentelor necesare pentru
de diagnostic al bolilor rare implementarea screening-ului neonatal extins, destinat identificarii
precoce a unui spectru de boli rare.
Sunt prevazute doud componente principale :
I - metoda spectrometriei de masa — pentru screeningul fenilcetonuriei si
a cel putin 20 de erori innascute de metabolism;
IT - metoda fluorometriei - pentru realizarea screening-ului neonatal la
metoda fluorometriei — pentru screeningul neonatal al fibrozei chistice,
hipotiroidismului congenital si galactozemiei.
3.14. | Definirea Listei de servicii Trimestrul | MS Indicator partial realizat
specifice, conform I, 2025 CNAM A fost initiat procesul de elaborare a listei de servicii medicale necesare
necesitatilor pacientilor cu boli pacientilor cu boli rare din Republica Moldova, prin consultari cu
rare din Republica Moldova, CNAM, in vederea includerii acestora in pachetul de servicii acoperite
acoperite din mijloacele din fondurile asigurarii obligatorii de asistentd medicala.
fondurilor asigurari obligatorii Actiunea este transferatd pentru realizare in anul 2026.
de asistentd medicala
3.15. | Asigurarea accesului la 2028 MMPS Indicator nerealizat
serviciile ,,respiro” pentru Serviciile de tip ,,respiro” nu au fost dezvoltate. Lipsesc mecanismele
familiile cu copii cu dizabilitati operationale si cadrul institutional necesar pentru implementarea acestui
cu boli rare tip de suport social.
3.16. | Incluziunea educationala si 2028 MS Indicator nerealizat
sociald adaptata fiecdrui MEC Masurile de incluziune educationald si sociald pentru pacientii cu boli
pacient cu boala rard in rare nu au fost dezvoltate in mod sistemic. Interventiile existente sunt
corespundere cu necesitatile fragmentare si necesitd consolidare intersectoriala.
acestuia
3.17. | Formarea capacitatilor in 2028 MS Indicator nerealizat
gestionarea cazurilor de MEC Nu au fost dezvoltate capacitati specializate pentru identificarea si
violentd fatd de persoanele cu ANPCV gestionarea cazurilor de violentd fatd de persoanele cu boli rare. Este

boli rare, inclusiv in
identificarea semnelor
specifice violentei

necesara elaborarea de proceduri si instruirea personalului relevant.




3.18.

Organizarea serviciilor de
consiliere psihologica pentru
ingrijirea persoanelor cu boli
rare si familiilor acestora

2025

MS
MEC

Indicator realizat

Serviciile de consiliere psihologicd pentru pacientii cu boli rare si
familiile acestora sunt asigurate in cadrul IMSP Institutul Mamei si
Copilului, in corelare cu serviciile de genetici medicald. In cazurile
suspecte de boli genetice, pacientii si familiile acestora beneficiaza de
consiliere psihologica si consult genetic, cu confirmarea diagnosticului
prin investigatii de specialitate (inclusiv analiza cariotipului). In functie
de rezultat, sunt initiate procedurile medicale si sociale corespunzatoare,
inclusiv pentru evaluarea gradului de dizabilitate.

3.19.

Planificarea si asigurarea cu
tratament medicamentos a
pacientilor cu boli rare din
surse centralizate si din
fondurile asigurarii obligatorii
de asistentd medicala

2028

MS
CNAM

Indicator realizat

In anul 2025, a fost asigurat accesul pacientilor cu boli rare la tratament
medicamentos din sursele Fondului asigurarii obligatorii de asistenta
medicalda (FAOAM), inclusiv pentru medicamente costisitoare utilizate in
cadrul asistentei medicale spitalicesti si al asistentei medicale specializate
de ambulatoriu.

Au fost acoperite tratamente pentru principalele boli rare, inclusiv
miastenia gravis, sindromul Guillain-Barré, scleroza multipla, distrofia
musculard Duchenne, hipertensiunea pulmonara, fibroza chistica si
epidermoliza buloasd, fiind asiguratd continuitatea terapiei pentru
pacientii eligibili.

In total, au beneficiat de tratament 616 pacienti, cu o valoare totald de
aproximativ 55.858,26 mii lei din FAOAM.

Suplimentar, au fost acoperite produse dietetice cu destinatie medicald
speciala pentru pacienti cu erori inndscute de metabolism (inclusiv
fenilcetonurie si MMA), In volum de 23 de pozitii, pentru aproximativ 50
de pacienti, in suma de circa 7.000,0 mii lei.

De asemenea, au fost utilizate donatii de medicamente pentru terapii de
substitutie enzimaticd (inclusiv pentru boala Gaucher si MPS 1), in
beneficiul pacientilor pediatrici.

3.20.

Instituirea Comitetului pentru
produse medicamentoase
orfane

Trimestrul
112026

MS
AMDM

Indicator nerealizat

Activitatea nu a fost initiatd. Nu a fost constituit cadrul institutional
necesar pentru instituirea Comitetului pentru produse medicamentoase
orfane, fiind necesare consultari intersectoriale si definirea atributiilor
acestuia.




3.21. | Aprobarea criteriilor pentru Trimestrul | MS Indicator nerealizat
acordarea autorizatiei de 11 2026 AMDM Nu au fost elaborate si aprobate criteriile privind autorizarea produselor
comercializare pentru un medicamentoase orfane. Procesul necesitd armonizare cu prevederile
produs medicamentos orfan Regulamentului (CE) nr. 141/2000 si ajustari legislative aferente.
trebuie sa cuprinda numai
indicatiile terapeutice
prevazute la articolul 3 la
Regulamentul (CE) nr.
141/2000 privind produsele
medicamentoase orfane, cu
determinarea perioadei de
comercializare (10 ani sau
reducere pana la 6 ani)

3.22. | Dezvoltarea parteneriatelor 2028 MS Indicator nerealizat
interstatale cu statele membre AMDM Nu au fost dezvoltate parteneriate interstatale functionale pentru accesul
UE care dispun de stocuri CNAM la medicamente orfane. Activitatea este conditionatd de initierea
suficiente pentru tratarea acordurilor bilaterale si mecanismelor de cooperare cu statele membre ale
pacientilor cu boli rare in cazul Uniunii Europene.
imposibilitatii asigurarii cu
medicamente orfane in tard

3.23. | Asigurarea disponibilitatii 2028 MS Indicator nerealizat
medicamentelor orfane pentru AMDM Mecanismele de asigurare a disponibilititii i compensare a
terapii individualizate si CNAM medicamentelor orfane nu au fost dezvoltate integral. Sunt necesare
compensarea costurilor pentru reglementdri suplimentare privind finantarea, achizitia si includerea
tratamentul pacientilor cu boli acestora in sistemul de compensare.
rare

3.24. | Asigurarea cu dispozitive de 2028 MS Indicator nerealizat
asistare pentru ingrijiri AMDM Nu a fost dezvoltat un mecanism functional de asigurare cu dispozitive de
paliative si diversificarea CNAM asistare pentru Iingrijiri paliative. Lipsesc procedurile standardizate
acestora in functie de privind evaluarea necesititilor si acoperirea acestora din fonduri publice.
necesitate

3.25. | Organizarea campaniei de 2028 MS Indicator partial realizat
informare privind consultul CNAM Actiunea are caracter longitudinal pe durata implementarii Programului

preconceptional si
monitorizarea sarcinii in
randul cuplurilor de véarsta

National privind Bolile Rare (PNBR).
In anul 2025 au fost realizate activitati de informare si sensibilizare
privind importanta consultului preconceptional si a monitorizdrii sarcinii




fertild care si-au planificat
sarcina

in randul cuplurilor de varsta fertild, prin participarea la emisiuni de
popularizare a stiintei in mass-media (radio/TV), inclusiv interventii
tematice in cadrul evenimentelor dedicate Zilei Bolilor Rare 2025.

3.26. | Dezvoltarea programelor de 2027 MS Indicator nerealizat
screening prenatal si CNAM Nu au fost dezvoltate programe de screening prenatal integrate in cadrul
includerea lor in cadrul consultatiei genetice. Actiunea raméne in faza de planificare si urmeaza a
consultatiei genetice fi reluatd in corelare cu dezvoltarea cadrului normativ si a capacitatilor de
diagnostic prenatal in perioada urmatoare.
3.27. | Asigurarea diagnosticului 2028 MS Indicator partial realizat
precoce prin consulturi CNAM A fost consolidat diagnosticul precoce al bolilor rare prin implementarea
medico-genetice, programe de unor metode de screening selectiv si diagnostic medico-genetic
screening neonatal si selectiv specializat in cadrul CSRGM al IMSP IMC, inclusiv metoda IEFT pentru
al bolilor rare (clinic, clinico- depistarea tulburarilor congenitale ale glicozilarii.
genetic, prenatal si neonatal) De asemenea, a fost initiatd procedura de achizitie a echipamentelor
necesare extinderii programelor de screening neonatal pentru
fenilcetonurie, alte erori Innascute de metabolism, fibroza chistica,
hipotiroidism congenital si galactozemie.
3.28. | Dezvoltarea capacitatilor de 2026 MS Indicator partial realizat
testare si screening a populatiei CNAM Au fost initiate activitdti de dezvoltare a capacititilor de testare si
pentru depistarea bolilor rare, screening populational pentru depistarea bolilor rare, in conformitate cu
conform recomandarilor recomandarile internationale bazate pe dovezi.
internationale, bazate pe In acest sens, se afld in proces de implementare extinderea programelor
dovezi de screening neonatal, inclusiv pentru fenilcetonurie, erori Innascute de
metabolism, fibroza chistica, hipotiroidism congenital si galactozemie,
prin proceduri de achizitie a echipamentelor necesare.
3.29. | Sustinerea si promovarea 2028 MS Indicator partial realizat
schimbului de cele mai bune USMF L . o .
practici cu privire la CEMF Au fost desfasurate activititi de schimb de bune practici in domeniul
instrumentele de diagnosticare CNAM diagnosticarii bolilor rare, in special in cadrul manifestarilor stiintifice si

si asistenta medicala in
domeniul bolilor rare

profesionale organizate in anul 2025.

In acest sens, au fost organizate doui simpozioane de practici de
laborator privind testarea bolilor genetice, desfagurate in cadrul
laboratorului biochimic si genetic al USMF , Nicolae Testemitanu”, in
contextul Congresului MedMolMed 2025 (10-15 noiembrie 2025).




3.30. | Instruirea cadrelor medicale, 2028 MS Indicator partial realizat
pentru a le sensibiliza in USMF 5 , o , )
privinta existentei bolilor si a CEMF In cac}rlfl USMF ,V,Nlco'lae Testeml‘g'fmu sunt 1mp1§ment?1t§ cursuri de’ A
resurselor disponibile pentru a CNAM genetica m.edlca.la. d?stmate s't}lden‘,ulo.r (apul IV) si medicilor rez.ldenp in
asigura diagnosticul precoce si pedlaj[rle si medl'cn.la de fqm1lle, C(.)ntribumdulau qre§terea g'rzid}llul de
tratamentul cgngtlent.lzare privind bolile rare si la imbunétatirea capacitatilor de

diagnostic precoce.

3.31. | Dezvoltarea formarii medicale | 2028 MS Indicator nerealizat
in domeniile relevante pentru USMF Nu au fost elaborate programe de formare medicala specializata in
diagnosticarea gi gestionarea CEMF domeniile relevante pentru diagnosticarea si managementul integrat al
bolilor rare (genetica, CNAM bolilor rare (genetica, imunologie, neurologie, oncologie, pediatrie).
imunologie, neurologie, Actiunea necesitd consolidarea cadrului curricular si dezvoltarea
oncologie, pediatrie) programelor de instruire continud in domeniu

3.32. | Dezvoltarea programelor 2025 MS Indicator nerealizat
pentru formarea medicala de USMF Nu au fost dezvoltate programe integrate de formare medicala (curricula
baza (curricula universitara, CEMF universitara, cursuri obligatorii si optionale, rezidentiat si educatie
cursuri obligatorii si CNAM medicald continud) dedicate explicit domeniului bolilor rare. Actiunea
optionale), formarea medicala ramane 1n faza de planificare si urmeaza a fi corelatd cu reforma
de specialitate (rezidentiat, curriculara in domeniul medical.
competente) si formarea
medicala prin educatie
continud

3.33. | Dezvoltarea parteneriatului cu | 2028 MS Indicator realizat
organizatiile de pacientii care MEC L L o )
incurajeaza implicarea CNAM A fost consolidata colaborarea cu organizatiile de pacienti din domeniul
persoanelor care triiesc cu o bolilor rare, in vederea implicarii acestora in activitati de informare,
boala rara la cercetarea si suport si dezvoltare a serviciilor medicale si sociale.
dezvoltarea instrumentelor de N . . o
diacnostic. a tratamentelor si a In acest sens, se mentine cooperarea activd cu organizatii precum

gnostic, entelor § L o .. . s .

solutiilor inovatoare pentru Asociatia de Reabilitare a Copiilor cu Fenilcetonurie din Republica
imbunititirea sinatitii, Moldova, Asociatia Obsteasca ,,Copiii ploii”, ,,S.0.S. Autism” si altele,
statutului social, asistentei contribuind la imbunatatirea calititii vietii si incluziunii persoanelor
medicale, autonomiei, cahté‘gu afectate de boli rare.
vietii si bundstarii persoanelor
care tréiesc cu o boala rard

3.34. | Implicarea pacientilor si 2028 MS Indicator nerealizat




reprezentantilor pacientilor cu CNAM Nu au fost implementate activitati sistematice de implicare a pacientilor
boli rare in identificarea si reprezentantilor acestora in procesele de identificare a necesitatilor si
necesitdtilor si dezvoltarea dezvoltare a politicilor in domeniul bolilor rare si al tratamentului
politicilor in domeniul bolilor acestora. Actiunea necesitd consolidarea mecanismelor formale de
rare si tratamentul acestora consultare si participare.

3.35. | Elaborarea recomandarilor 2025 MS Indicator partial realizat
specifice pentru dobandirea de CNAM o . .
cunostinte si competente A fost initiat proce§ul de elaborare a unor mat_erlale eduf:aponale
pentru gestionarea propriei destinate pamen‘gll(zr si familiilor acestora prl.Vlnd ge‘stlon.ar.ea b(?lllOI‘ rare.
afectiuni pentru pacienti si In acest sens, este in curs de redactare un ghid practic pI”lVl{lq dleta‘ pentru
Asociatiile de pacienti, pacientii cu fenilcetonurie (PKU), care 1nclqde re_co.mAand_arl 1.’1utr1‘§101;131v€
membrii de familie, persoanele si evxe.mple dev retete adaptate, urmand a fi disponibil in limbile romana,
care Ingrijesc pacientii cu boli rusa si engleza. . .
rare, voluntari transferat pentru realizare in anul 2026

3.36. | Sustinerea instruirii continud a | 2025 MJ Indicator nerealizat
profesionistilor din domeniul MS ) . ) ) L o .
juridic, inclusiv judecatori, CNAM Nu au fost realizate activitati de instruire continud a profesionistilor din
procurorii si avocatii apararii domeniul juridic (judecdtori, procurori, avocati) privind aplicarea
cu privire la aplicarea legislatiei relevante pentru pacientii cu boli rare. Actiunea a fost
legislatiei relevante in cazul transferatd pentru implementare in anul 2026.
pacientilor cu boli rare, in
conformitate cu standardele
internationale corespunzatoare

3.37. | Aplicarea masurilor pentru 2028 MS Indicator nerealizat
respectarea drepturilor CNAM

pacientilor in cadrul asistentei
medicale transfrontaliere
(Orphanet), conform
standardelor armonizate si a
cerintelor de interoperabilitate
care s asigure respectarea
legislatiei cu privire la
protectia datelor cu caracter
personal

Nu au fost implementate masuri specifice pentru aplicarea cadrului de
asistentd medicald transfrontalierd in domeniul bolilor rare (inclusiv
interoperabilitatea cu platforme de tip Orphanet), In conformitate cu
standardele armonizate la nivel european si cerintele privind protectia
datelor cu caracter personal. Actiunea raméne in faza de planificare si
necesita dezvoltarea cadrului tehnic, normativ si institutional aferent.




