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1. पृषभ्लम

सास औि परिवाि कलाण मंतारय, भािि सिकाि ने जुराई, 2017 मे दुर्भ बीमारियों के
इराज के लरए एक िाष्ीय नीलि (एनपीटीआिडी) िैयाि की। चं्लक, नीलि के कायान्यन मे कुछ चुनौलियों
का सामना किना पडा। इसके काया्नयन मे एक सीलमि कािक िाजों को बोड् सि पि राना औि
िृिीयक देखभार के मामरे मे सिकाि लकिना समथ्न कि सकिी है, इस पि सषिा की कमी थी।
साव्जलनक सास औि असिार मुख रप से िाज का लवषय है। नीलि के लनमा्ण के पारप चिण मे
िाज सिकािों के साथ लहिरािक पिामश् लवसृि ििीके से नहीं लकया जा सका। जब नीलि को िाज
सिकािों के साथ साझा लकया गया था, िो अन सास पाथलमकिाओं की िुरना मे दुर्भ बीमािी के लरए
हसकेप की रागि, पभावशीरिा, केद औि िाज सिकािों के बीच वय का बंटवािा, जैसी नीलि जैसे मुदे
को रचीरापन बनाने के लरए कुछ िाज सिकािों दािा सीकाि किने या बदरने के लरए कदम उठाए गए
थे।

परिक्थलियों मे, चं्लक सव्तम इिादे के साथ िैयाि की गई नीलि मे कायान्यन की चुनौलियाँ औि
अंििार थे, लजसमे सीलमि संसारन के लरए ऐसे सास हसकेपों का समथ्न किने की रागि
पभावशीरिा का मुदा शालमर था, लजसके कािण इसे राग् किना संभव नहीं था। नीलि को राग् किने मे
आने वारी चुनौलियो,ं वापक पिामश् औि लसफारिशों की आवशकिा को देखिे हए, दुर्भ बीमारियों के
उपचाि हेिु िाष्ीय नीलि को लफि से िैयाि किने का लनण्य लरया गया। एनपीटीआिडी, 2017 की समीका
के लरए नवंबि, 2018 मे सास औि परिवाि कलाण मंतारय दािा एक लवशेषज सलमलि का गठन लकया
गया था। लजसमे लवशेषज सलमलि के लनयम औि संदभ् नीचे लदए गए है:

क. दुर्भ बीमारियों के उपचाि के लरए िाष्ीय नीलि, 2017 की समीका किना औि आवशकिानुसाि
संशोरन / परिवि्न का सुझाव देना।

ख. भािि मे दुर्भ बीमारियों को परिभालषि किने के लरए।

ग. दुर्भ बीमारियों के लरए िाष्ीय नीलि का मसौदा िैयाि किना।

घ. देश के संदभ् मे दलष िखने औि िणनीलि पि सुझाव देना।

संशोलरि नीलि जािी लकए जाने या अगरे आदेश जािी होने िक, जो भी पहरे हो, नीलि को लफि से
िैयाि किने के लरए, रंलबि पडी पहरे की नीलि को एक गैि-सांलवलरक िाजपत अलरस्चना लदनांक
18-12-2018 के दािा आ्थलगि िखा गया है।

लवशेषज सलमलि की रिपोट् के आराि पि औि सकम पालरकािी के अनुमोदन से, दुर्भ बीमारियों
के लरए िाष्ीय नीलि के मसौदे को अंलिम रप लदया गया औि 13.1.2020 को सभी लहिरािकों, आम
जनिा, संगठनों औि िाज/संघ िाज केत की लटपलणयां औि सुझाव मांगिे हए इसे साव्जलनक डोमेन मे
िखा गया।

आम जनिा/ संगठनों/ लहिरािकों/ िाजों/ संघ िाज केतों से पाप लटपलणयों/ सुझावों को जांच के
लरए औि लसफारिशे पसुि किने के लरए डीजीएचएस को भेजा गया था। डीजीएचएस ने पाप
लटपलणयों/सुझावों की जांच के लरए एक लवशेषज सलमलि का गठन लकया। पाप लटपलणयों/सुझावों औि
उसी लवशेषज सलमलि की लसफारिशों की जांच के आराि पि औि आगे लवचाि-लवमश् के बाद दुर्भ
बीमारियों के लरए िाष्ीय नीलि को अंलिम रप लदया गया है।
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2. दुर्भ बीमािी: मुदे औि चुनौलियाँ

दुर्भ बीमारियों का केत जलटर औि लवषम है। दुर्भ बीमारियों का परिदश रगािाि बदर िहा है, कोंलक
नई दुर्भ बीमारियों औि क्थलियों की पहचान की जा िही है औि लचलकता सालहत मे लनयलमि रप से
रिपोट् की जा िही है। कुछ दुर्भ बीमारियों के अरावा, जहां उलेखनीय पगलि हई है, यह केत अभी भी
पािंलभक अव्था मे है। रंबे समय िक, डॉकि, शोरकिा् औि नीलि लनमा्िा दुर्भ बीमारियों से अनलभज
थे औि अभी हार िक इस केत से संबंलरि मुदों से संबंलरि कोई वासलवक शोर या साव्जलनक सास
नीलि नहीं थी। यह दुर्भ बीमारियों पि एक वापक नीलि के लवकास मे लवकट चुनौलियाँ पेश कििा है।
लफि भी, समग औि वापक ििीके से दुर्भ बीमारियों से लनपटने के उदेश से रघु औि दीघा्वलर मे कदम
उठाना महतप्ण् है।

2.1 दुर्भ बीमारियों की अरग-अरग परिभाषाएँ

डब्एचओ दुर्भ बीमािी को अकि पलि 1000 की जनसंखा पि 1 या उससे कम के पसाि के
साथ आजीवन बीमािी या लवकाि के रप मे परिभालषि कििा है। हाराँलक, लवलभन देशों की अपनी लवलशष
आवशकिाओं के अनुरप औि अपनी सयं की जनसंखा, सास देखभार पणारी औि संसारनों के
संदभ् मे अपनी परिभाषाएँ है। अमेरिका मे दुर्भ बीमारियों को ऐसी बीमािी या क्थलि के रप मे
परिभालषि लकया जािा है जो देश मे 200.000 से कम िोलगयों को (10,000 रोगों मे 6.4) पभालवि कििी
है। य्िोपीय संघ दुर्भ बीमारियों को एक जीवन-पय्ि डिाने वारी या रंबे समय िक दुब्र किने वारी
क्थलि के रप मे परिभालषि कििा है जो 10.000 रोगों मे 5 से अलरक रोगों को पभालवि नहीं कििी है।
जापान दुर्भ बीमारियों की पहचान देश मे 50,000 से कम पचलरि मामरों (0.04%) वारे िोगों के रप मे
कििा है। लवलभन देशों मे उपयोग की जाने वारी दुर्भ बीमारियों की वापकिा आरारिि परिभाषाओं का
सािांश नीचे सािणीबद लकया गया है:

िालरका 1: लवलभन देशों मे दुर्भ बीमािी की परिभाषाएँ

कम सं. देश पसाि, पलि 10,000 की जनसंखा से कम है

1 संयु् िाज अमेिीका 6.4

2 य्िोप 5.0

3 कनाडा 5.0

4 जापान 4.0

5 दलकण कोरिया 4.0

6 ऑसे्लरया 1.0

7 िाइवान 1.0
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सोि: आई.सी.वमा् उप-सलमलि की रिपोट् 'लचलकता औि पबंरन के लरए लदशालनद्श'

अरग-अरग परिभाषाओं औि लवलवर शबावरी के उपयोग के परिणामसरप भम औि
लवसंगलियां हो सकिी है औि उपचाि िक पहंच औि अनुसंरान औि लवकास के लरए लनलहिाथ् है। एक
अधयन¹˒ के अनुसाि, लजसमे लवलभन नायारयों मे परिभाषाओं की समीका औि लवशेषण लकया गया है,
अलरकांश परिभाषाएँ, जैसा लक ऊपि चचा् की गई है, बीमािी की वापकिा पि लवचाि कििी पिीि होिी
है, रेलकन अन मानदंड भी कभी-कभी राग् होिे है, जैसेलक - बीमािी की गंभीििा, का बीमािी जीवन के
लरए खििा है, का वैकक्क उपचाि के लवक् उपरब है, औि का यह लविासि मे लमरा है। अधयन
मे पाया गया लक अपेकाकृि कुछ परिभाषाओं मे बीमािी की गंभीििा औि/या मौज्दा उपचािों की कमी से
संबंलरि कालरफायि शालमर थे, जबलक अलरकांश परिभाषाओं मे वापकिा की सीमा शालमर थी। दुर्भ
बीमारियों को परिभालषि किने के लरए उपयोग की जाने वारी औसि पसाि सीमा 1 से 6 मामरों /
10,000 रोगों के लवलभन नायारयों के बीच होिी है, लजसमे WHO दुर्भ बीमारियों को परिभालषि किने के
लरए 10/10,000 से कम जनसंखा की वापकिा की लसफारिश कििा है। अधयन से लनषष् लनकारिा
है लक अरग-अरग परिभाषाओं के सामंजस के पयासों मे पसाि सीमा जैसे वसुलनष मानदंडों के
मानकीकिण पि धान देना चालहए औि बीमािी की गंभीििा जैसे गुणातक लवविणकों से बचना चालहए।

लफि भी, यह िक् लदया गया है लक दुर्भ बीमारियों को परिभालषि किने के लरए अकेरे बीमािी
का पसाि भी सटीक आराि नहीं हो सकिा है, कोंलक यह समय के साथ जनसंखा मे परिवि्न को धान
मे नहीं िखिा है। इसलरए, कुछ ने सुझाव लदया है लक परिभाषा पि पहंचने के लरए एक अलरक लवशसनीय
दलषकोण कािकों पि आरारिि हो सकिा है - क) ्थान - एक बीमािी जो एक देश मे असामान है वह
दुलनया के अन भागों मे अतलरक रप से सामान हो सकिी है; ख) दुर्भिा का सि - कुछ बीमारियाँ
अन बीमारियों की िुरना मे बहि अलरक दुर्भ हो सकिी है जो असामान भी है; औि ग) अधयन-कमिा
- का बीमािी की वापकिा नैदालनक पिीकणों औि अधयनों के लरए उपयु् है।

यह दुर्भ बीमारियों के लरए परिभाषाओं की मौज्दा लवलवरिा की सीमा को बेहिि ढंग से समझने
औि परिभाषा पि पहंच के दायिे की जांच किने के लरए औि अलरक शोर की आवशकिा को िेखांलकि
कििा है, जो भािि मे क्थलियों के लरए सबसे उपयु् है। पया्प डाटा उपरब होिे ही इसे पाथलमकिा
के आराि पि लकया जाएगा। आईसीएमआि दािा भािि मे दुर्भ बीमारियों के लरए असिार आरारिि
िाष्ीय िलजस्ी के लनमा्ण के लरए पहरे ही कदम उठाए जा चुके है।

-------------------------------------------
1. ¹रिकि, टी, नेसि-पाि, एस, बाबेरा, आि, खान, जेडएम, टेसोिो, टी, मोलन, ई, औि ह्य्जेस, डीए (2015) दुर्भ बीमािी

शबावरी औि परिभाषाएँ - एक ववक्थि वैलशक समीका: ISPOR दुर्भ बीमािी लवशेष रलच सम्ह [इरेक्ॉलनक
संसिण] की रिपोट्। वैल् इन हेल, 18, 906-914 https://www.ispor.org/raredisease-terms-definitions.pdf
पि उपरब है:

https://www.ispor.org/raredisease-terms-definitions.pdf
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2.2 दुर्भ बीमारियों का लनदान

दुर्भ बीमारियों का शीघ लनदान कई कािकों के कािण एक चुनौिीप्ण् है लजसमे पाथलमक
देखभार किने वारे लचलकतकों के बीच जागरकिा की कमी, पया्प जांच औि नैदालनक सुलवराओं की
कमी शालमर है।

पािंपरिक आनुवंलशक पिीकण मे ऐसे पिीकण शालमर होिे है जो केवर कुछ बीमारियों को ही
संबोलरि कि सकिे है। निीजिन, लचलकतक अकि अपना सव्तम अनुमान पदान कििे है लक कौन से
पिीकण लकए जाने है। यलद पिीकण नकािातक है, िो अगरी पीढी के अनुकमण आरारिि पिीकणों, या
कोमोसोमर माइकोअिे का उपयोग किके आगे के पिीकण की आवशकिा होगी, जो राग् होिे है, रेलकन
कई बाि वाखा औि पिामश् दािा मुदों के साथ महंगी औि समय रेने वारी पलकयाएँ होिी है।

सामान रोगों के साथ-साथ लचलकता समुदाय मे दुर्भ बीमारियों के बािे मे जागरकिा की कमी
है। कई डॉकिों मे इन क्थलियों का सही ढंग से औि समय पि लनदान औि उपचाि किने मे सकम होने के
लरए उलचि पलशकण औि जागरकिा की कमी है। एक हालरया रिपोट् के अनुसाि, संयु् िाज अमेरिका
(य्एस) मे िोलगयों को एक सटीक लनदान पाप किने मे औसिन 7.6 वष् औि य्नाइटेड लकंगडम (य्के) मे
िोलगयों को औसिन 5.6 वष् रगिे है। आमिौि पि आठ लचलकतक (चाि पाथलमक देखभार औि चाि
लवशेषज) शालमर होिे है। इसके अलिरि्, अंलिम लनदान पि पहंचने से पहरे दो से िीन गरि लनदान
लवलशष है। लनदान मे देिी या गरि लनदान िोलगयों की पीडा को कई गुना बढा देिा है। आम जनिा, िोलगयों
औि उनके परिवािों औि डॉकिों के बीच जागरकिा पैदा किने, शुरआिी औि सटीक लनदान के लरए
डॉकिों के पलशकण, नैदालनक िौि-ििीकों के मानकीकिण औि नए नैदालनक औि लचलकतीय उपकिणों
के लवकास की ितार आवशकिा है।

2.3 अनुसंरान औि लवकास मे चुनौलियाँ

अलरकांश दुर्भ बीमारियों के लरए अनुसंरान औि लवकास मे एक म्रभ्ि चुनौिी यह है लक इन िोगों के
पैथोलफल़योरॉजी या पाकृलिक इलिहास के बािे मे अपेकाकृि कम जानकािी होिी है। दुर्भ - बीमारियों
पि शोर किना मुक्र होिा है कोंलक िोगी लनकाय बहि छोटा होिा है औि

---------------------------------------------
²दुर्भ बीमािी पभाव रिपोट्: िोलगयों औि लचलकता समुदाय के संबंर मे: https:
//globalgenes.org/wp-content/uploads/2013/04/ShireReport-1.pdf पि उपरब है

इसका परिणाम अकि अपयाप् नैदालनक अनुभव होिा है। इसलरए, दुर्भ बीमारियों की नैदालनक
वाखा लििछापन या आंलशक हो सकिी है। यह चुनौिी औि भी बडी हो जािी है कोंलक दुर्भ बीमािी
पकृलि मे पुिानी होिी है, जहाँ दीघ्कालरक अनुवि् लवशेष रप से महतप्ण् होिी है। निीजा यह लनकरिा
है लक, दुर्भ बीमारियों मे दीघ्कालरक उपचाि के परिणामों पि पकालशि डाटा की कमी होिी है औि
अकि प्ण् रप से लवशेषजिा पाप होिी है।

यह अनुसंरान के लरए अंिििाष्ीय औि केतीय सहयोग का पिा रगाने के लरए आवशक बनािा है,
लचलकतकों के साथ सहयोग जो लकसी दुर्भ बीमारियों पि औि इन लवकािों के परिणामों से लनपटने वारे
िोगी सम्हों औि परिवािों के साथ लमरकि काम कििे है इससे इन िोगों के पैथोलफल़योरॉजी औि
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लचलकतीय पभावों की बेहिि समझ हालसर किने मे मदद लमरेगी, लजसका िोलगयों के जीवन पि साथ्क
पभाव पडेगा। दवाओं या नैदालनक उपकिणों की सुिका औि गुणवता से समझौिा लकए लबना, दुर्भ
बीमारियों मे लवशेष चुनौलियों को धान मे िखिे हए, समीका किने औि जहां संभव हो, नैदालनक पिीकण
मानदंडों को संशोलरि किने की भी आवशकिा होिी है।

2.4 इराज मे चुनौलियाँ

2.4.1 इराज की अनुपरबिा

दुर्भ बीमारियों से जुडे बीमािी औि मृतु दि को कम किने के लरए दवाओं की उपरबिा औि
उस पि पहंच महतप्ण् है। हार के वष् मे पगलि के बावज्द, दुर्भ बीमारियों मे से अलरकांश के लरए
पभावी या सुिलकि उपचाि उपरब नहीं है। इसलरए, जब एक सही लनदान लकया जािा है, िब भी दुर्भ
बीमािी के इराज के लरए कोई उपचाि उपरब नहीं हो सकिा है। 7000 से 8000 के बीच दुर्भ बीमािी
है, रेलकन 5% से भी कम के पास इराज के लरए उपचाि उपरब है। रगभग 95% दुर्भ बीमारियों का
कोई सीकृि उपचाि³ नहीं है औि 10 मे से 1 से कम िोलगयों को बीमािी लवलशष रप से उपचाि पाप
होिा है। जहां दवाएं उपरब है, वे बेहद महंगी है, लजससे संसारनों पि भािी दबाव पडिा है।

------------------------------------------------------------
³https://www.thelancet.com/journals/landia/article/PIIS2213-8587(19)30006-3/fulltext.

2.4.2 इराज की लनषेरातक रागि

चं्लक वक्गि िौि पि दुर्भ बीमारियों से पीलडि वक्यों की संखा कम है, इसलरए वे दवा
लनमा्िाओं के लरए एक महतप्ण् बाजाि का गठन नहीं कििे है िालक उनके लरए दवाओं को लवकलसि
लकया जा सके औि बाजाि मे राया जा सके। इसी वजह से दुर्भ बीमारियों को 'अनाथ बीमािी ' भी कहा
जािा है औि उनके इराज के लरए दी जाने वारी दवाओं को "अनाथ दवाएं" कहा जािा है। जहां, वे दुर्भ
बीमारियों के इराज के लरए दवाएं बनािे है। जालहि िौि पि अनुसंरान औि लवकास की रागि की
भिपाई के लरए कीमिे बहि अलरक है। वि्मान मे, बहि कम दवा कंपलनयाँ लवश सि पि दुर्भ बीमारियों
के लरए दवाओं का लनमा्ण कि िही है औि चयापचय की छोटी अणु जनजाि तुलटयों के लरए लवशेष
लचलकता उदेशों के लरए भोजन (FSMP) को छोडकि भािि मे कोई घिेर् लनमा्िा नहीं है। अलरकांश
उपचाि की रागि अलरक होने के कािण सिकाि इने मुफ मे उपरब नहीं किा पाई है। यह अनुमान
रगाया गया है लक 10 लकरो वजन वारे बचे के लरए, कुछ दुर्भ बीमारियों के इराज की वालष्क रागि
10 राख रपये से रेकि पलि वष् 1 किोड रपये से अलरक हो सकिी है, लजसमे उपचाि आजीवन औि
दवा की खुिाक औि रागि, उम औि वजन के साथ बढिी जा िही है।

कई देशों ने उच रागि की इस कलठन समसा से लवलभन माधमों के दािा लनपटा है जो उनकी
्थानीय आवशकिाओं के अनुक्र थे। अमेरिका औि कनाडा मे ऑफ्न ड्ग एक (ODA) जैसे उपकिण
दवा लनमा्िाओं को दुर्भ बीमारियों के लरए दवाओं के लनमा्ण के लरए पोतालहि किने के लरए पोताहन
भी पदान कििे है। अलरलनयम के िहि पसालवि आलथ्क पोताहन औि सुिका उपाय ्थानीय िोलगयों को
राभ सुलनल्ि किािे है। चं्लक, दुर्भ बीमारियों के लरए दवाओं की अतलरक कीमिों ने लवकलसि देशों मे
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भी दुर्भ बीमारियों के लवतपोषण/पलिप्लि् काय्कमों की क्थििा को बनाए िखने के बािे मे लचंिाएं पैदा
की है। अतलरक कीमिों ने दवाओं की कीमिों को लनरा्रिि किने औि म्ल लनयंतण के लरए पािदलश्िा
की मांग की है औि यहां िक लक जांच औि साम्लहक प्छिाछ को भी पेरिि लकया है।

3. भाििीय परिदश

लवश सि पि दुर्भ मानी जाने वारी लवलभन दुर्भ बीमारियों से लकिने रोग पीलडि है, इसके आंकडे
भािि मे कम है। अब िक पहचान लकए गए मामरों का िृिीयक असिारों मे लनदान लकया गया है। दुर्भ
बीमारियों की घटनाओं औि वापकिाओं पि महामािी के संबंर मे लवजान के आंकडों की कमी दुर्भ
बीमारियों के बोझ औि परिभाषा के लवकास की सीमा को समझने मे बारा डारिी है। यह इन बीमारियों
से पीलडि वक्यों की संखा का सही अनुमान रगाने औि उनसे संबंलरि बीमािी औि मृतु दि का वण्न
किने के पयासों को भी बालरि कििा है। ऐसे परिदश मे, अलरकाशं दुर्भ बीमारियों का आलथ्क बोझ
अजाि है औि मौज्दा डाटा सेटों से इसका पया्प अनुमान नहीं रगाया जा सकिा है।

िथालप बेहद चुनौिीप्ण्, लवलभन िोगों की जलटरिा औि लनदान मे कलठनाई को देखिे हए, भािि मे
दुर्भ बीमारियों से पीलडि रोगों की संखा का पिा रगाने के लरए ववक्थि महामािी लवजान अधयन
किने की बहि आवशकिा है।

अब िक भािि मे िृिीयक देखभार असिारों से सीलमि संखा मे बीमारियाँ दज् की गई है
लजने लवश सि पि दुर्भ बीमारियों के रप मे माना जािा है, च्ंलक इसके दायिे मे 7000 से 8000 शालमर
हो सकिे है। सामान िौि पि रिपोट् की जाने वारी बीमारियों मे पाइमिी इमुनोडेलफलशएंसी लडसऑड्ि,
राइसोसोमर सोिेज लडसऑड्ि (गौचस् लडजीज, म्कोपॉरीसेकेिाइडोज, पोमे लडजीज, फेबी लडजीज
आलद) मेटाबॉलरज की छोटी अणु जनजाि तुलटयां (मेपर लसिप य्रिन लडजीज, ऑग्लनक एलसडेलमया
आलद), लसकसक फाइबोलसस, ओसोजेनेलसस इमिफेका, मसुरि लडस्ॉफी औि साइनर मसुरि
एट्ोफी आलद के कुछ रप शालमर है।

4. अन देशों से पाप अनुभव:

भािि मे दुर्भ बीमारियों के लरए नीलि िैयाि कििे समय अन देशों की नीलियों की समीका की गई
है। संयु् िाज अमेरिका मे, दुर्भ औषलर अलरलनयम के माधम से दुर्भ बीमािी के लरए दवाओं के
लवकास को पोतालहि किने की मांग की जािी िही है, जो उदोग को बाजाि लवलशषिा, शोरकिा्ओं को
अनुदान औि उनकी लचलकतीय कमिा के लरए दवाओं के म्लांकन के दौिान लकए गए वय पि कि
पोताहन के माधम से पोतालहि कििी है। चं्लक, आरोचकों ने बिाया है लक फामा्सुलटकर कंपलनयों ने
इस वव्था का राभ उठाया है औि मुनाफे को अलरकिम किने के लरए 'लससम से कखरवाड' लकया है।
दुर्भ बीमािी पि य्िोपीय संयु् काय्कम जादािि शोर पि केलदि है। उदाहिण के लरए, िाष्ीय सास
सेवा (एनएचएस) इंगैड यह पसाव कििा है लक साइनर मसुरि एट्ोफी (एसएमए) के लरए उपचाि
सबसे कम उम के औि सबसे गंभीि रप से पभालवि (एसएमए टाइप 1) िोलगयों को बायोजेन (इराज
बिाने वारी दवा कंपनी) दािा िुिंि उपरब किाया जाएगा। एसएमए के लरए), एनएचएस इंगैड के साथ
नेशनर इंसीट्ट फॉि हेल एंड केयि एकीरेस (एनआईसीई) के अंलिम माग्दश्न के पकाशन पि रन
की पेशकश के साथ लसंगापुि मे, िीन दुर्भ बीमािी क्थलियों के इराज के लरए पांच दवाओं के लवतपोषण
के लरए एक फंड - िेयि लडजीज फंड - बनाया गया है। मरेलशया औि ऑस्ेलरया मे महंगी औि
जीवनिकक दवाओं के लरए पात िोलगयों को रियायिी दि पि पदान की जािी है।
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5. रिसोस् कॉनटे्ड सेलटंग मे साव्जलनक सास की पलिसरा्तक पाथलमकिाओं को संिुलरि किने
की आवशकिा

दुर्भ बीमािी लकसी भी देश पि औि लवशेष रप से संसारन-लववश सेलटंग मे एक बडा आलथ्क
बोझ डारिे है। उपचाि की अतलरक रागि का समथ्न किने की लवतीय कमिा दुर्भ बीमारियों के
इराज के संदभ् मे साव्जलनक सास नीलि के लवकास मे एक महतप्ण् लवचाि है। संसारन-लववश
सेलटंग मे, आवंलटि संसारनों के इषिम परिणाम पाप किने के लरए साव्जलनक सास के पलिसर्
लहिों को संिुलरि किना उलचि है। चं्लक संसारन सीलमि है औि उनके कई उपयोग है, नीलि लनमा्िाओं
को द्सिों पि हसकेपों के कुछ सेटों को पाथलमकिा देने का लवक् चुनना पडिा है- उपयु् लवक्
िब उन हसकेपों का समथ्न किना है जो एक साथ दी गई िालश के लरए अलरक संखा मे स्थ जीवन
वष् पदान किेगे। इककटी को देखिे हए, ऐसे हसकेप जो उन गिीबों को राभाकनि कििे है जो सास
सेवा का खच् नहीं उठा सकिे है, को पाथलमकिा दी जािी है। इस पकाि, हसकेप जो अपेकाकृि कम
िालश आवंलटि किके बडी संखा मे रोगों की सास समसाओं का समारान कििे है, उने द्सिों की
िुरना मे पाथलमकिा दी जािी है जैसे लक दुर्भ बीमारियों के उपचाि के लरए लवत पोषण जहां बहि कम
संखा मे वक्यों की सास समसाओं के समारान के लरए अलरक संसारनों की आवशकिा होगी।

चं्लक, दुर्भ बीमारियों पि लकसी भी नीलि पि उपरब दुर्भ संसारनों के संदभ् मे लवचाि किने
की आवशकिा है औि स्थ जीवन वष् की वृकद के संदभ् मे मापा गया प्िे समाज के समग सास
परिणामों को अलरकिम किने के लरए उनके लववेकप्ण् उपयोग की आवशकिा है।

6. दुर्भ बीमारियों की परिभाषा:

6.1 दुर्भ बीमारियों की कोई साव्भौलमक या मानक परिभाषा नहीं है। एक बीमािी जो अकि होिी है उसे
सामान िौि पि एक दुर्भ बीमािी माना जािा है, औि इसके वापकिा के संदभ् मे लवलभन देशों दािा
परिभालषि लकया गया है - या िो प्ण् रप से या पलि 10,000 जनसंखा के पसाि के संदभ् मे एक देश
अपनी आबादी, सास देखभार पणारी औि संसारनों के संदभ् मे एक दुर्भ बीमािी को सबसे उपयु्
परिभालषि कििा है।

6.2 भािि महामािी लवजान के आंकडों की कमी का सामना कि िहा है, जैसा लक ऊपि उलेख लकया
गया है, जो पसाि या वापकिा दि के संदभ् मे दुर्भ बीमारियों को परिभालषि किने मे सकम है, लजसका
उपयोग अन देशों दािा लकया गया है। इस पि काब् पाने के लरए, आईसीएमआि दािा देश भि के उन
केदों को शालमर किके दुर्भ बीमारियों के लरए एक असिार आरारिि िाष्ीय िलजस्ी शुर की गई है
जो दुर्भ बीमारियों के लनदान औि पबंरन मे शालमर है। यह दुर्भ बीमारियों के लरए बहि आवशक
महामािी लवजान डेटा पाप किेगा। अन देशों मे दुर्भ मानी जाने वारी बीमारियों पि महामािी लवजान के
आंकडों के अभाव मे, बीमािी की क्थलि को दुर्भ के रप मे परिभालषि किने के लरए सीमा पसाि दि
लनरा्रिि किना संभव नहीं है।

जब िक इस ििह के डाटा उपरब है औि देश वापकिा डाटा के आराि पि एक दुर्भ बीमािी
की परिभाषा पि पहंचिा है, िो इस नीलि के उदेश के लरए दुर्भ बीमािी शब, लवशेषजों दािा पहचाने गए
औि उनके आराि पि वग्कृि लवकािों के लनमलरकखि सम्हों का अथ् होगा नैदालनक अनुभव:

सम्ह 1: एक बाि के उपचािातक उपचाि के लरए उतिदायी लवकाि:
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क) हेमेटोपोएलटक सेम सेर ट्ांसपांटेशन (एचएससीटी) के साथ उपचाि के लरए उतिदायी लवकाि -

i. इस ििह के राइसोसोमर सोिेज लडसऑड्ि (एरएसडी) लजसके लरए एंजाइम रिपेसमेट
थेिेपी (ईआिटी) वि्मान मे उपरब नहीं है औि पहरे 2 सार की उम के भीिि
म्कोपॉरीसैकिॉइडोलसस (एमपीएस) टाइप-I का गंभीि रप है।

ii हाड् न्िोरॉलजकर संकेिों की शुरआि से पहरे एड्ेनोरुकोलडस्ोफी (पािंलभक चिण)।

iii गंभीि संयु् इम्नोलडफीलसअनी (SCID), कोलनक गैनुरोमेटस बीमािी , लवसोट एक््च
लसंड्ोम आलद जैसे पलििकक की कमी के लवकाि।

iv. ऑकसयोपेट्ोलसस

v. फैकोनी एनीलमया

ख) अंग पतािोपण के लरए उतिदायी लवकाि

i. यकृि पतािोपण - मेटाबोलरक यकृि बीमािी :

क. टायिोलसनेलमया,

ख) गाइकोजन भंडािण लवकाि (जीएसडी) I, III औि IV खिाब चयापचय लनयंतण, एकालरक
यकृि एडेनोमा, या हेपेटोसेल्रि कालस्नोमा के लरए उच जोकखम या पया्प लसिोलसस या
यकृि बीमािी या पगलिशीर यकृि लवफरिा के पमाण के कािण उतिदायी है।

ग) MSUD (मेपर लसिप म्त बीमािी ),

घ) य्रिया चक लवकाि,

ङ) काब्लनक अमीयिा।

ii. गुदा् पतािोपण-

क. फेबी बीमािी

ख. ऑटोसोमर रिसेलसव पॉरीलसकसक वृक (लकडनी) लडसी़ (ARPKD),

ग. ऑटोसोमर पमुख पॉरीलसकसक वृक (लकडनी) बीमािी (ADPKD) आलद।

iii. यलद रन की समान सीमा को बनाए िखा जाए िो संयु् यकृि औि वृक (लकडनी)
पतािोपण की आवशकिा वारे िोलगयों पि भी लवचाि लकया जा सकिा है । (दुर्भ रप से
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लमथाइर मेरोलनकालसड्रिया को संयु् यकृि औि गुदा् पतािोपण की आवशकिा हो
सकिी है) आलद।

सम्ह 2: रंबे समय िक / आजीवन उपचाि की आवशकिा वारी बीमािी , उपचाि की अपेकाकृि कम
रागि औि राभ को सालहत मे परेकखि लकया गया है औि वालष्क या अलरकालरक रगािाि लनगिानी की
आवशकिा है:

क) लवशेष आहाि स्तों या लवशेष लचलकता उदेशों के लरए भोजन (FSMP) के साथ पबंलरि लवकाि

i) फेलनरकेटोनुरिया (पीकेय्)
ii) गैि-पीकेय् हाइपिफेलनरएरालननेलमया की क्थलि
iii) मेपर लसिप म्त बीमािी (एमएसय्डी)
iv) टायिोलसनेलमया टाइप 1 औि 2
v) होमोलससलटनुरिया
vi) य्रिया चक एंजाइम दोष
vii) ग्टेरिक एलसड्रिया टाइप 1 औि 2
viii) लमथाइर मेरोलनक एलसडेलमया
ix) पोलपयोलनक एलसडेलमया
x) आइसोवारेरिक एलसडेलमया
xi) ल्सीन संवेदनशीर हाइपोगाइसीलमया
xii) गैरेकोलसलमया
xiii) ग्कोज गैरेकोज कुअवशोषण
xiv) गंभीि खाद पोटीन एरज्

ख) लवकाि जो लचलकता के अन रपों (हाम्न / लवलशष दवाओं) के लरए उतिदायी है

i) टायिोलसनेलमया टाइप-1 के लरए एनटीबीसी
ii) ऑकसयोजीन इमिफेका - लबसफॉ्फोनेट्स थेिेपी है
iii) लसद जीएच की कमी, पेडि लवरी लसंड्ोम, टन्ि लसंड्ोम औि न्नन लसंड्ोम के लरए गोथ

हाम्न थेिेपी।
iv) लसकसक फाइबोलसस- अगाशयी एंजाइम प्िक
v) पाथलमक पलििका कमी लवकाि -अंिः लशिा इमुनोगोबुलरन औि उप तचीय लचलकता

(आईवीआईजी) पलि्थापन जैसे। एक-लरंकड एगमैबोबुलरनलमया आलद।
vi) सोलडयम बेजोएट, आलग्लनन, लसट्राइन, फेलनरैसेटेट (य्रिया चक लवकाि), काबा्ग्,

मेगालवटालमन थेिेपी (ऑग्लनक एलसडेलमया, माइटोकॉक््यर लवकाि)
vii) अन - एक्ट इंटिलमटेट पोलफ्रिया के लरए हेलमन (पैनहेमेलटन), हाई डो़

हाइड्ॉकोकोबारालमन इंजेकन (30mg/ml फॉम््रेशन - भािि मे उपरब नहीं है औि
इसलरए यलद आयाि लकया जािा है िो यह महंगा है)

viii) लवकािों के एक सबसेट मे बडे िट्थ अमीनो एलसड, माइटोकॉक््यर कॉकटेर थेिेपी,
सैपोपेरिन औि लसद नैदालनक पबंरन के ऐसे अन अणु
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सम्ह 3: ऐसी बीमारियाँ लजनके लरए लनल्ि उपचाि उपरब है रेलकन राभ के लरए इषिम िोगी चयन
किना, बहि अलरक रागि औि आजीवन उपचाि किना चुनौिी है।

3क) सालहत के आराि पि लनमलरकखि लवकािों के लरए अचे दीघ्कालरक परिणामों के पयाप् पमाण
मौज्द है

1. गौचि बीमािी ( टाइप I औि III {महतप्ण् न्िोरॉलजकर हालन के लबना} )
2. हर्ि लसंड्ोम [म्कोपॉरीसैकिोलसस (एमपीएस) टाइप-I] (कीण रप)
3. हंटि लसंड्ोम (MPS II) (कीण रप)
4. पोमे बीमािी (जलटरिाओं के लवकास से पहरे पािंलभक लनदान लशशु औि देि से शुर दोनों)
5. महतप्ण् अंि अंग कलि से पहरे फैबी बीमािी का लनदान
6. बीमािी जलटरिाओं के लवकास से पहरे एमपीएस आईवीए
7. बीमािी जलटरिाओं के लवकास से पहरे MPS VI
8. लसकसक फाइबोलसस के लरए DNAase।

3ख) लनमलरकखि लवकािों के लरए लजनके उपचाि की रागि बहि अलरक है औि या िो दीघ्कालरक
अनुवि् सालहत पिीलकि है या िोलगयों की कम संखा पि लकया गया है

1. लसकसक फाइबोलसस (Potentiator)
2. डचेन मसुरि लडस्ॉफी (एंटीसेस ओलरगोन्केटाइड्स, पीटीसी)
3. साइनर मसुरि एट्ोफी (एंटीसेन ऑलरगोन्ककयोटाइड्स दोनों अंिः लशिा औि मौकखक

औि जीन थेिेपी)
4. वोरमैन बीमािी
5. हाइपोफॉसेलटया
6. न्िोनर सेिॉइड लरपोफ्लसनोलसस

6.3 सम्ह 1, सम्ह 2 औि सम्ह 3 के अंिग्ि िोगों की स्ची संप्ण् नहीं है औि िकनीकी सलमलि दािा
अदिन वैजालनक आंकडों के आराि पि समय-समय पि समीका की जाएगी।

7. नीलि लनद्शन

नीलि का उदेश एक एकीकृि औि वापक लनवािक िणनीलि के आराि पि दुर्भ बीमारियों की
घटनाओं औि पसाि को कम किना है, लजसमे दुर्भ बीमारियों वारे बचों के जन को िोकने के लरए
जागरकिा पैदा किना, शादी से पहरे, शादी के बाद, गभ्रािण से पहरे औि गभा्रान के बाद की जांच
औि पिामश् काय्कम शालमर है। औि संसारनों औि पलिसरा्तक सास देखभार पाथलमकिाओं पि
बाराओं के भीिि, दुर्भ बीमारियों के िोलगयों के लरए ससी सास देखभार िक पहंच को सकम बनािा
है जो एक बाि के उपचाि या अपेकाकृि कम रागि वारी लचलकता के लरए उतिदायी है।

दुर्भ बीमारियों पि उपरब सीलमि आंकडों को धान मे िखिे हए औि पलिसरा्तक सास
पाथलमकिाओं के आरोक मे, लवशेषजों दािा पहचाने गए दुर्भ बीमारियों के सभी िीन सम्हों के लरए
पाथलमकिा के रप मे दुर्भ बीमारियों की िोकथाम पि धान केलदि लकया जाएगा। साव्जलनक सास
औि असिार िाज का लवषय होने के कािण, केद सिकाि दुर्भ बीमािी नीलि के िहि उतृषिा केदों
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औि जैव पौदोलगकी लवभाग के िहि लनदान केदों के माधम से दुर्भ बीमारियों की जांच औि िोकथाम के
लरए िाजों को पोतालहि औि समथ्न किेगी।

8. दुर्भ बीमारियों की िोकथाम औि लनयंतण:

8.1 सास संबंरी पेशेविों की कमिा लनमा्ण

केद सिकाि लवलभन सिों पि सास पेशेविों की कमिा लनमा्ण के लरए िाज सिकािों के साथ लमरकि
काम किेगी। ऐसे कमिा लनमा्ण की सामगी लवलभन सास पेशेविों की भ्लमकाओं पि आरारिि होगी।
उतृषिा केद पािंलभक लनदान, बेहिि देखभार समनय औि जीवन की गुणवता मे सुराि के लरए दुर्भ
बीमारियों वारे िोलगयों की देखभार के लवलभन सिों पि उपयोग लकए जाने के लरए मानक संचारन
पोटोकॉर लवकलसि किेगे।

8.2 लवलभन सिों पि िोकथाम

चं्लक लपछरे दो दशकों मे, पौदोलगलकयों मे पगलि के कािण, दुर्भ आनुवंलशक लवकािों के
पैथोलफलजयोरॉलजकर िंत की समझ मे कुछ हद िक सुराि हआ है, लफि भी उपचाि के िौि-ििीके कम
है औि उपरब उपचािों से "इराज" नहीं हो सकिा है। इससे भी महतप्ण् बाि यह है लक ये अतलरक
महंगे है औि साव्भौलमक रप से उपरब औि आसानी से सुरभ भी नहीं है। िदनुसाि, सभी आनुवंलशक
लवकािों के लरए िोकथाम पि धान देने की आवशकिा है। आनुवंलशक लवकािों की िोकथाम कई सिों
पि की जा सकिी है। इन िणनीलियों को राग् किने के लरए, पहरा कदम सास पेशेविों की कमिा का
लनमा्ण किना औि इस ििह की बीमारियों की वापकिा औि िोकथाम के उपायों के बािे मे आबादी मे
जागरकिा बढाना है। दुर्भ बीमारियों की जांच के लरए सामने आकि काय् किने वारे काय्किा् पयाप्
रप से सकम होंगे। आईईसी सामगी को सास देखभार लपिालमड के कई सिों पि पया्प रप से
लडजाइन औि उपरब किाया जाएगा कोंलक यह सीलमि जागरकिा के मुदे से लनपटने का एक बुलनयादी
संभ है।

8.2.1: पाथलमक िोकथाम: इसका उदेश बीमािी की घटना को िोकना है, अथा्ि पभालवि बचे के जन
को िोकना, च्ंलक हमेशा ववहाय् नहीं है, यह िणनीलि रंबे समय मे आबादी मे दुर्भ लवकािों की घटनाओं
औि पसाि को कम किने के मामरे मे उचिम पलिलकया पाप हई है। कुछ िणनीलियाँ इस पकाि हो
सकिी है:

उदाहिणाथ् पौढाव्था (एडवांस एज) मे गभ्रािण से बचना, या वाहक से शादी न किके कोई अन दुर्भ
मोनोजेलनक लवकाि, वाहक जोडे से पजनन की कमिा नहीं हो आलद शालमर है, रेलकन वासलवक दुलनया
के परिदश मे ये ववहाय्ि: लवक् नहीं है। जादािि क्थलियों मे संभविया लनवािक िणनीलि दीलियक
िोकथाम है। चं्लक, सास औि कलाण कीलनकों मे पाथलमक सास देखभार पदािाओं के लरए एक
सारािण चेकलरस उपरब किाई जाएगी िालक उस लवकाि के लपछरे लसब या पारिवारिक इलिहास मे
बीमािी के आराि पि जोकखम वारे जोडे की पहचान की जा सके।

8.2.2: माधलमक िोकथाम: यह िणनीलि पभालवि भ्ण के जन से बचने (पसव प्व् जांच औि पसव प्व्
लनदान), लवकािों का शीघ पिा रगाने, सुराि किने के लरए उलचि लचलकतीय हसकेप या अलभवक् को
कम किने (नवजाि की जांच) पि केलदि है।
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क) पसव प्व् जांच: वि्मान मे सभी गभ्रािण के लरए अनुशंलसि सामान जांच लवलरयों मे
कोमोसोमर लवकािों जैसे डाउन लसंड्ोम आलद के लरए जैव िासायलनक जांच औि अल्ासोनोगाफी
औि अन संिचनातक दोषों के लरए अल्ासोनोगाफी शालमर है। दुर्भ बीमारियों के संदभ् मे,
पसव प्व् जांच औि लनदान का उदेश एक दुर्भ बीमािी से पभालवि भ्ण होने के लरए उच जोकखम
वारी मािाओं की पहचान किना है। इन मािाओं की पहचान पारिवारिक इलिहास (लपछरे पभालवि
बचे या जाि या संलदग आनुवंलशक लवकाि से पभालवि रिशेदाि) के आराि पि की जा सकिी है।
संलदग बीमािी के आराि पि लकसी लवलशष लवकाि के लरए पभालवि बचे या जोडे की रलकि जांच
या अगरी पीढी की अनुकमण िकनीक का उपयोग किके मोनोजेलनक लवकािों के लरए वाहक
पिीकण की पेशकश की जा सकिी है, जो बाद के वि्मान मे महंगा होगा।

ख) इनवेलसव पिीकण (जैसे, कोरियोलनक लवरस सैपलरंग औि एमलनयोसेटेलसस दािा) दािा पसव
प्व् लनदान: लकसी भी एकर-जीन लवकाि के लरए संभव है यलद जीन/एंजाइम दोष मे बीमािी पैदा
किने वारा पकाि जाि हो औि लकसी कोमोसोमर असामानिा के लरए। सबसे आम संकेि परिवाि
मे लपछरे पभालवि बचे मे एकर जीन लवकाि या कोमोसोमर असामानिा के रप मे जाने जािे है।
इन पिीकणों की पेशकश िब भी की जा सकिी है जब लववालहि जोडे को लकसी एक जीन लवकाि के
वाहक के रप मे पाया जािा है औि जोडे मे उतरिवि्न की पहचान की गई है। अब एक लदन,
उपयु्् लवकािों के लरए पसव प्व् लनदान भािि मे कई सं्थानों मे वापक रप से उपरब है।
आकामक पलकयाएं पस्लिलवदों औि भ्ण लचलकता लवशेषजों दािा की जािी है। चं्लक, इन पलकयाओं
मे भ्ण के नुकसान का एक हला जोकखम होिा है जो अनुभवी लवशेषजों दािा लकए जाने पि बहि
कम होिा है। पलकया से पहरे परिवाि को यह समझाना होगा। उस पि आने वारी रागि, मुख
रप से नम्ने पि लकए जाने वारे पिीकण के पकाि पि लनभ्ि किेगी। यलद भ्ण िोग से पभालवि
पाया जािा है, िो दंपलि के पास गभा्व्था को समाप किने का लवक् होिा है, लजसकी कान्नी
आयु भािि मे गभा्व्था को 24 सपाह िक बढा दी गई है।

ग) नवजाि की जांच (एनबीएस): माधलमक िोकथाम का सबसे अचा उदाहिण है लजसमे बीमािी
के रकण पकट होने औि उपचाि शुर होने से पहरे जन के कुछ लदनों के भीिि लशशुओं की जांच
की जािी है जो रगिा औि मृतु दि को िोकिा है। लवकलसि दुलनया मे सामान लवकािों के
अलिरि् कई दुर्भ लवकािों, लवशेष रप से उपचाि योग (जैसे, एरएसडी, एससीआईडी) के लरए
एनबीएस की पेशकश की जा िही है।

घ) पािंलभक पसवोति लनदान औि उपचाि: ऐसे गंभीि अलभवक्/जलटरिाओं के लवकास से पहरे
जो अपरिवि्नीय है, लचलकता के लरए उतिदायी लवकािों के लरए माधलमक िोकथाम मे भी शालमर
है, लजसके लरए जागरकिा बढाने औि लनदान की बेहिि उपरबिा की आवशकिा होगी। संलदग
िोलगयों औि उनके परिवािों को उलचि सुलवराओं के लरए समय पि िेफि किना जो एक सही लनदान
किने के लरए िैयाि है औि जहां संकेि लदया गया है, लक उपचाि पािंभ किना महतप्ण् है।
सीएसआईआि के िहि बायोटेकोरॉजी लवभाग औि इंसीट्ट ऑफ जीनोलमक एंड इंटीगेलटव
बायोरॉजी (आईजीआईबी) औि सेटि फॉि सेलुरि एंड मॉलरक्रि बायोरॉजी (सीसीएमबी) दािा
लवत पोलषि िाष्ीय जीनोलमक कोि के िहि पयोगशाराओं दािा आनुवंलशक पिीकण को भी बढावा
लदया जाएगा।

8.2.3: िृिीयक िोकथाम: उन दुर्भ बीमािी के लरए िोलगयों की बेहिि देखभार औि लचलकता
पुनवा्स के पावरान को संदलभ्ि कििा है जो बीमािी के एक उनि चिण मे लदखाई देिे है। इसमे
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पभालवि मिीजों को लवलभन दुर्भ लवकािों के साथ सव्तम सहायक देखभार पदान किना शालमर
है, लजनके लरए कोई लवलशष उपचाि उपरब नहीं है। इससे पभालवि वक्यों औि परिवािों के
जीवन की गुणवता मे सुराि होगा। सहायक देखभार मे पािंलभक उतेजना औि ववहारिक हसकेप,
भौलिक लचलकता औि पुनवा्स, दश औि शवण यंतों का पावरान औि सबसे बढकि पभालवि
वक्यों औि परिवािों को भावनातक औि मनोवैजालनक समथ्न सलहि लवकासातक म्लांकन
औि हसकेप शालमर है।

8.2.4: इषिम जांच औि लनदान िणनीलि: उपरब संसारनों के भीिि पलिसर् पाथलमकिाओं को
धान मे िखिे हए, सभी दुर्भ लवकािों के लरए देश मे सभी गभ्रािण औि/या सभी नवजाि लशशुओं
की साव्भौलमक जांच संभव नहीं है। नीलि एक जांच औि नैदालनक िणनीलि की लसफारिश कििी है
लजसमे उन गभ्विी मलहराओं को लजनमे दुर्भ बीमािी के साथ पैदा हए बचे का इलिहास है औि
उस दुर्भ बीमािी के लनदान की पुलष की गई है, उने एमलनयोसेटेलसस औि/या कोरियोलनक के
माधम से पसव प्व् नम्ने की जांच की पेशकश की जाएगी। यह िणनीलि जनसंखा मे दुर्भ
बीमारियों की घटनाओं को कम किने की नीलि लदशा के अनुरप है। ऐसे मामरों मे जहां, पसव प्व्
अवलर के दौिान लनदान ्थालपि नहीं लकया जा सकिा है, नवजाि लशशु या लशशु को जैसा भी
मामरा हो, आना अलनवाय् होगा औि इसमे लनमलरकखि नवजाि लशशुओं की जांच शालमर होगी (क)
ििर कोमैटोगाफी दािा चयापचय की छोटी अणु जनजाि तुलटयां - अगानुकम दवमान सेक्ोमेट्ी
(एरसी-एमएस/एमएस), (ख) टी सेर रिसेपि एककशन सलकर् (टीआिईसी) दािा एससीआईडी का
लनदान औि (ग) माइकोफुइड्स / एरसी-एमएस / एमएस दािा राइसोसोमर सोिेज लडसऑड्ि
(एरएसडी) का लनदान। (घ) नए रेलकन लकफायिी आणलवक लनदान पेटफाम् दािा लवकािों का
लनदान।

9. उतृष केद (सीओई) औि लनदान केद

9.1 सिकाि चयलनि उतृष केदों को अलरस्लचि किेगी, जो दुर्भ बीमारियों के लनदान, िोकथाम
औि उपचाि की सुलवराओं के साथ पमुख सिकािी िृिीयक असिार होंगे। पािंभ मे, लनमलरकखि
सं्थानों को दुर्भ बीमारियों के लरए उतृष केद के रप मे अलरस्लचि लकया जाएगा:

क) अकखर भाििीय आयुलव्जान सं्थान, नई लदली
ख) मौराना आ़ाद मेलडकर कॉरेज, नई लदली
ग) संजय गांरी पोस गेजुएट इंसीट्ट ऑफ मेलडकर साइंसेज, रखनऊ
घ) पोस गेजुएट इंसीट्ट ऑफ मेलडकर एजुकेशन एंड रिसच्, चंडीगढ
ङ) सेटि फॉि डीएनए लफंगिलपंलटंग एंड डायगोकसक, हैदिाबाद
च) लकंग एडवड् मेलडकर असिार, मंुबई
छ) सािकोति लचलकता लशका औि अनुसंरान सं्थान, कोरकािा
ज) इंलदिा गांरी असिार, बेगरुर के साथ सेटि फॉि ह्य्मन जेनेलटक (सीएचजी)।

चं्लक, िकनीकी सलमलि की लसफारिशों के आराि पि बुलनयादी ढांचे औि मानव संसारन के संदभ् मे
उपयु् पाए जाने पि केतीय आउटिीच के लरए औि उतृष केद शालमर लकए जा सकिे है।

9.2 सीओई की लजमेदारियां औि गलिलवलरयां लनमानुसाि होंगी:
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• सभी सिों पि लशका औि पलशकण
• जांच - पसवप्व्, नवजाि (लनलद्ष लवकाि), उच जोकखम जांच (दोनों पसवप्व् औि नवजाि

लशशुओं औि बचों की)
• डायगोकसक- साइटोजेनेलटक, मॉलरक्रि, मेटाबोलरक
• पसवप्व् जांच औि लनदान दािा िोकथाम
• कम रागि के लनदान औि उपचाि के केत मे अनुसंरान।
• दुर्भ बीमारियों का उपचाि।

9.3 पसालवि सीओई को अरग-अरग केदों के अनुसाि अंििार लवशेषण के आराि पि दुर्भ
बीमारियों की जांच, लनदान औि िोकथाम (पसव प्व् लनदान) के लरए िोगी देखभार सेवाओं को
मजब्ि किने के लरए आवशक उपकिणों की खिीद के लरए 5 किोड रपये की सीमा िक एक
बाि लवतीय सहायिा दी जाएगी। इन गलिलवलरयों के लरए उपयोगी होने वारे उपकिणों की स्ची
संरग है।

9.4 ये उतृष केद नए आवेदन पाप होने के 02 सपाह के भीिि दुर्भ बीमारियों के मामरों मे
उपचाि औि रन आवंटन के लरए आवशक लनण्य रेगे।

9.5 लनदान केद: जैव पौदोलगकी लवभाग (डीबीटी) दािा आनुवंलशक पिीकण औि पिामश् सेवाओं के
लरए अनुवांलशक लवकाि (य्एमएमआईडी) परियोजना के पबंरन औि उपचाि के अलदिीय ििीके के
िहि लनदान केद ्थालपि लकए गए है। ये लनदान केद दुर्भ बीमारियों की जांच, आनुवंलशक पिीकण
औि पिामश् देने का काय् किेगे। इराज की सुलवरा पदान किने वारे लनदान केद सीओई के
माग्दश्न औि पय्वेकण मे ऐसा कि सकिे है।

लनदान केदों की स्ची नीचे दी गई है:

• रेडी हालड्ग मेलडकर कॉरेज (एरएचएमसी), लदली
• लनजाम इंसीट्ट ऑफ मेलडकर साइंसेज (एनआईएमएस), हैदिाबाद, िेरंगाना
• अकखर भाििीय आयुलव्जान सं्थान (एम), जोरपुि
• आम् हॉकसटर रिसच् एंड िेफिर, लदली
• लनर ििन सिकाि (NRS) मेलडकर कॉरेज एंड हॉकसटर, कोरकािा

वि्मान मे लनदान केद/ पिामश्दािा सं्थान दुर्भ बीमारियों की जांच के लरए अलभरलकि लजरों की
सहायिा कि िहे है। काय्कम के अंिग्ि शालमर अलभरलकि लजरों की स्ची नीचे दी गई है:

पिामश्दािा सं्थान का नाम अलभरलकि लजरा िाज
एरएचएमसी, नई लदली मेवाि हरियाणा
सीडीएफडी, हैदिाबाद यादगीि कना्टक
एम, नई लदली हरिदाि उतिाखंड
सीएमसी, वेलोि वालशम महािाष्
एमएएमसी, नई लदली िांची/बोकािो झािखंड
एसजीपीजीआईएमएस, रखनऊ शावसी उति पदेश
एनआईआईएच (केईएम असिार परिसि), नंदुिबाि महािाष्
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मुंबई

अलरक अलभरलकि लजरों को भलवष मे या िो अलरक लनदान केदों की ्थापना किके या मौज्दा
लनदान केदों दािा एक से अलरक अलभरलकि लजरों को गोद रेकि कवि लकया जाएगा।

10. इराज मे भािि सिकाि का सहयोग

दुर्भ बीमािी से गलसि िोलगयों के लरए लनमलरकखि पहर की जाएंगी:

i. 20 राख रपये िक की लवतीय सहायिा िाष्ीय आिोग लनलर की अंबेरा योजना के िहि
उन दुर्भ बीमारियों के इराज के लरए केद सिकाि दािा पदान लकया जाएगा, लजनके लरए
एक बाि इराज की आवशकिा होिी है। (सम्ह 1 के िहि स्चीबद बीमािी) इस ििह की
लवतीय सहायिा के राभाथ् बीपीएर परिवािों िक ही सीलमि नहीं होंगे, बकल जो इसके
लरए पात है रगभग 40% आबादी िक इसे बढाया जाएगा । सिकािी िृिीयक असिारों मे
उनके इराज के लरए परानमंती जन आिोग योजना के मानदंड अपनाए जाएंगे।

ii. िाज सिकािे ऐसी लविर बीमारियों के िोलगयों की सहायिा किने पि लवचाि कि सकिी है
लजने लवशेष आहाि या हाम्नर प्िक या अन अपेकाकृि कम रागि वारे हसकेपों (सम्ह
2 के िहि स्चीबद बीमािी) के साथ पबंलरि लकया जा सकिा है।

iii. संसारनों की कमी को धान मे िखिे हए, औि समुदाय/जनसंखा के लरए अलरकिम
सास संबंरी राभ पाप किने के लरए उपरब संसारनों को पाथलमकिा देने की अलनवाय्
आवशकिा को धान मे िखिे हए, सिकाि सैकचक वक् औि कॉप्िेट दानदािाओं के
योगदान के लरए एक लडलजटर पेटफॉम् ्थालपि किके वैकक्क लवत पोषण िंत बनाने
िथा दुर्भ बीमारियों के िोलगयों के उपचाि की रागि की भिपाई के लरए पयास किेगी। ।

iv. इराज के लरए सैकचक साम्लहक लनलर

संसारनों की कमी औि पलिसर् सास पाथलमकिाओं को धान मे िखिे हए, सिकाि के लरए
उच रागि वारी दुर्भ बीमारियों के इराज के लरए प्िी ििह से लवत पोषण किना मुक्र होगा।
हाराँलक, अलरस्लचि असिारों को एक साथ राने के लरए एक लडलजटर पेटफॉम् बनाकि इस
अंिि को भिा जा सकिा है, जहाँ एक ओि ऐसे िोगी इराज पाप कि िहे है या इराज के लरए आिे
है, औि संभालवि वक् या कॉप्िेट दािा ऐसे िोलगयों के इराज मे सहायिा किने के इचुक है।
अलरस्लचि असिार ऑनराइन पणारी के माधम से िोलगयों, बीमािी से पीलडि, इराज की
अनुमालनि रागि औि दान / योगदान के लरए बैक खािों के लवविण से संबंलरि जानकािी साझा
किेगे। दानदािा िोलगयों का लवविण देखने औि लकसी लवशेष असिार को रन दान किने मे सकम
होंगे। यह समाज के लवलभन वग् के दानदािाओं को रन दान किने मे सकम होगा, लजसका उपयोग
दुर्भ बीमारियों से पीलडि िोलगयों के इराज के लरए लकया जाएगा, लवशेष रप से सम्ह 3 के िहि
लडलजटर पेटफॉम् के माधम से उदाििाप्व्क दान किने के लरए पेरिि किने हेिु कॉप्िेट केत की
कंपलनयों के साथ समेरन आयोलजि लकए जाएंगे। कॉप्िेट मामरों के मंतारय से अनुिोर लकया
जाएगा लक वे कंपनी अलरलनयम के साथ-साथ कंपनी (कॉप्िेट सामालजक उतिदालयत नीलि) लनयम,
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2014 (सीएसआि लनयम) के पावरानों के अनुसाि साव्जलनक उपकमों औि कॉप्िेट घिानों को
योगदान देने के लरए पोतालहि किे। सास संबंरी सुलवराओं को बढावा देने के लरए सीएसआि
गलिलवलरयों के लरए अनुस्ची मे सास देखभार लनवािक सलहि देखभार किने वारों को स्ची मे
शालमर लकया गया है।

इस फंड पि सबसे पहरे मिीज के इराज का खच् आएगा। इराज की रागि को प्िा किने के बाद
बची हई िालश का उपयोग अनुसंरान उदेश के लरए भी लकया जा सकिा है।

11. जनशक् का लवकास

जनशक् को मजब्ि किने के लरए लनमलरकखि पहर की जाएंगी:

• सास देखभार से जुडे रोगों हेिु लशका पदान किने औि जागरकिा बढाने के लरए िाज
सिकािों से िाज मे कम से कम एक मेलडकर कॉरेज मे मेलडकर जेनेलटक लवभाग बनाने का
अनुिोर लकया जाएगा।

• जैव पौदोलगकी लवभाग के िहि ्थालपि लनदान केदों की सेवाओं का उपयोग लचलकतकों औि
कम्चारियों को दुर्भ बीमारियों की जांच के लरए पलशकण देने के लरए भी लकया जाएगा।

12. संघ का गठन

(क) इस पकाि सृलजि उतृष केदों का संघ िोकथाम औि इराज के पयासों को समकालरक
बनाएगा। दुर्भ बीमािी की िोकथाम औि उसके इराज से संबंलरि लवलभन गलिलवलरयों के लरए अन
उतृष केदों के साथ समनय किने के लरए एम, लदली नोडर असिार होगा।

(ख) दुर्भ बीमारियों के लरए लचलकता लवजान पि अनुसंरान औि लवकास के लरए िाष्ीय संघ:
दुर्भ बीमारियों के लरए अनुसंरान औि लवकास, पौदोलगकी हसांििण औि लचलकता लवजान के
सदेशीकिण को शालमर किने के लरए िाष्ीय संघ को एक लवसारिि जनादेश पदान लकया जा
सकिा है। इसे सास अनुसंरान लवभाग (डीएचआि) दािा आईसीएमआि के सदस के रप मे
माना जाएगा।

13. दुर्भ बीमारियों से संबंलरि औषलरयों की खऱीद सामर्िा मे वृकद किना

(क) भाििीय लचलकता अनुसंरान परिषद (आईसीएमआि) दुर्भ बीमारियों पि अनुसंरान औि
लवकास गलिलवलरयां, बायोटेकोरॉजी लवभाग, फामा्स्लटकल लवभाग, लवजान औि पौदोलगकी
लवभाग औि वैजालनक औि औदोलगक अनुसंरान परिषद से दुर्भ बीमारियों के लनदान औि उपचाि
के लरए दुर्भ बीमारियों के केत मे अनुसंरान औि लवकास को बढावा देने का अनुिोर लकया जाएगा।

नई दवाइयों का लवकास शुर किने के लरए एक एकीकृि अनुसंरान पाइपराइन का लनमा्ण,
लजसके लरए दवा कंपलनयों को पोतालहि लकया जाएगा औि इस महतप्ण् पयास मे अनुसंरान
संगठनों के साथ-साथ लनलरयां उपरब किाने वारी एजेलसयों को भी शालमर लकया जाएगा। दवाओं
को लफि से िैयाि किने औि बायोलसलमरि के उपयोग के लरए अनुसंरान को पोतालहि लकया
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जाएगा। नई दवाओं औि कीलनकर ट्ायर लनयम, 2019 के िहि नई दवाओं के लरए मंज्िी औि
ट्ायर से संबंलरि लनण्य ड्ग कंट्ोरि जनिर ऑफ इंलडया दािा पदान लकया जािा िहेगा।

(ख) दुर्भ बीमारियों से संबंलरि दवाओं के आयाि पि सीमा शुल मे कमी के लरए लवत मंतारय से
अनुिोर लकया जाएगा।

(ग) िसायन औि उव्िक मंतारय, औषलर लवभाग (डीओपी), िाष्ीय औषलर म्ल लनरा्िण पालरकिण
(एनपीपीए) दुर्भ बीमारियों के लरए दवाओं की कीमिों को दसावेज औि साव्जलनक रप से
उपरब किाने के उपाय किेगा औि सास औि परिवाि कलाण मंतारय के पिामश् से दुर्भ
बीमारियों के लरए दवाओं की वहनीयिा की लदशा मे काम किेगा।

(घ) दुर्भ बीमारियों के लरए दवाओं के सदेशी लनमा्ण हेिु अनुक्र वािाविण बनाने के उपाय
लकए जाएंगे। फामा्स्लटकल लवभाग, उदोग औि आंिरिक वापाि संवर्न लवभाग
(डीपीआईआईटी) से अनुिोर लकया जाएगा लक वे दुर्भ बीमारियों के लरए ्थानीय लवकास औि
दवाओं के लनमा्ण को ससी कीमिों पि उपरब किाने के लरए बढावा दे औि दुर्भ बीमारियों के
लरए दवाओं के सदेशी लनमा्ण के लरए अनुक्र वािाविण बनाने के लरए कान्नी/लवरायी उपाय
किे। दुर्भ बीमारियों के लरए ससी कीमिों पि दवाओं के ्थानीय लनमा्ण के लरए पीएसय् को
पोतालहि लकया जाएगा।

14. काया्नयन िणनीलि

दुर्भ बीमारियों, संसारनों पि पलिबंर औि पलिसरा्तक सास पाथलमकिाओं पि महामािी
लवजान के आंकडों की उपरबिा की कमी को धान मे िखिे हए, सिकाि का धान लनमलरकखि पि
होगा:

i. लवलभन दुर्भ बीमारियों का डेटाबेस बनाने के उदेश से सिकाि आईसीएमआि मे दुर्भ
बीमारियों के लरए एक असिार आरारिि िाष्ीय िलजस्ी ्थालपि किेगी। आईसीएमआि दािा
इस लदशा मे पहरे ही कदम उठाए जा चुके है। समय के साथ, िलजस्ी से असिार आरारिि
डेटा औि बीमािी के बोझ के बािे मे जानकािी लमरने की उमीद है।

ii. सिकाि दुर्भ बीमारियों के पलि सास देखभार किने वारे कलम्यों के सभी सिों के साथ-साथ
आम जनिा के बीच जागरकिा पैदा किने के लरए कदम उठाएगी। यह रोगों को लववाह प्व्
आनुवंलशक पिामश् रेने, उच जोकखम वारे जोडों औि परिवािों की पहचान किने के लरए
पोतालहि किेगा औि इसके परिणामसरप जन दि पि लनयंतण के साथ-साथ दुर्भ बीमारियों
के मामरों का शीघ पिा रगाने मे भी मदद लमरेगी। बीमारियो का पिा न रग पाने की क्थलि मे
औि सव्तम संभव पबंरन पदान किने के लरए उसकी जांच औि लनदान के लरए सिर मानक
पोटोकॉर / एलोरिदम लवकलसि लकए जाएंगे।

iii. िाज का लवषय होने के कािण, साव्जलनक सास औि असिार केद सिकाि रलकि लनवािक
िणनीलि के काया्नयन मे िाज सिकािों को पोतालहि औि समथ्न किेगी।

iv. सिकाि 20.00 राख (िाष्ीय आिोग लनलर की अंबेरा योजना के िहि) रपये िक की लवतीय
सहायिा पदान किेगी। पीएमजेएवाई मानदंडों के अनुसाि पात आबादी के लरए सिकािी
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िृिीयक असिार मे उनके इराज के लरए, दुर्भ बीमारियों के लरए एकमुश उपचाि (सम्ह 1
के िहि पहचान किके) के लरए उतिदायी है।

v. िाज सिकािे लवशेष आहाि फाम््रे या लवशेष लचलकता उदेशों के लरए भोजन (एफएसएमपी)
के साथ पबंलरि लवकािों का उपचाि कि सकिी है औि ऐसे लवकाि जो लचलकता के अन रपों
(हाम्न / लवलशष दवाओं)- सम्ह-2 के अंिग्ि आने वारे बीमािी के लरए उतिदायी है।

vi. सिकाि दुर्भ बीमारियों के वापक पबंरन के लरए पमुख सिकािी असिारों मे चयलनि उतृष
केदों को अलरस्लचि किेगी। उतृष केदों को एकमुश अनुदान लदया जाएगा जो जांच, पिीकण,
उपचाि के लरए आरािभ्ि संिचना के लवकास के लरए पतेक को अलरकिम र. 5 किोड, यलद
ऐसा बुलनयादी ढांचा उपरब नहीं है।

vii. सिकाि अलरस्लचि उतृष केदों को एक साथ राने के लरए एक लडलजटर पेटफॉम् िैयाि
किेगी जहां दुर्भ बीमारियों के िोगी बीमािी का इराज किा सकिे है या इराज के लरए आ
सकिे है, औि संभालवि सैकचक रप से जो वक् या कॉप्िेटदािा ऐसे िोलगयों के इराज मे
सहायिा किने के इचुक है। इस िंत के माधम से पाप रनिालश का उपयोग दुर्भ बीमारियों
से पीलडि िोलगयों के इराज मे लकया जायेगा।

viii. आिएएन / काउड फंलडंग आलद के िहि रन के पावरान मे रेनदेन के संबंर मे पािदलश्िा
बनाए िखने के लरए, रन पाप किने वारे उतृष केदों का आईसीएमआि िलजस्ी के साथ संबंर
होना चालहए।

ix. सिकाि एक सकम वािाविण के लनमा्ण की सुलवरा पदान किेगी जो देश के भीिि लनदान औि
लचलकतीय िौि-ििीकों के अनुसंरान औि लवकास को बढावा दे। उतृष केदों को कंसोलट्यम
बनाया जाएगा िालक अनुसंरान पयासों को लसंकनाइ़ लकया जा सके। एम, लदली लवलभन
गलिलवलरयों के लरए अन उतृष केदों के साथ समनय किने के लरए नोडर असिार होगा।

x. सास देखभार किने वारे कलम्यों के बीच लशका पदान किने औि जागरकिा बढाने के लरए
िाज सिकािों से िाज मे कम से कम एक मेलडकर कॉरेज मे मेलडकर जेनेलटक लवभाग बनाने
का अनुिोर लकया जाएगा। यह दुर्भ बीमारियों के पबंरन के लरए देश मे जनशक् आराि को
मजब्ि किेगा।

xi फामा्स्लटकल लवभाग, उदोग औि आंिरिक वापाि संवर्न लवभाग (डीपीआईआईटी) से
साव्जलनक औि लनजी केत की दवा कंपलनयों दािा ससी कीमिों पि दुर्भ बीमारियों के लरए
्थानीय लवकास औि दवाओं के लनमा्ण को बढावा देने औि अनुक्र वािाविण बनाने के लरए
कान्नी / लवरायी उपाय किने का अनुिोर लकया जाएगा। ससी कीमिों पि दुर्भ बीमारियों के
लरए दवाओं का सदेशी लनमा्ण औि दुर्भ बीमारियों के लरए दवाओं के ्थानीय लनमा्ण के लरए
साव्जलनक केत के उपकमों को भी पोतालहि लकया जा सकिा है।

xii. दुर्भ बीमारियों से संबंलरि दवाओं के आयाि पि सीमा शुल मे कमी के लरए लवत मंतारय से
अनुिोर लकया जाएगा।

********
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अनुरगक

उपकिणों की सुझाई गई स्ची, लजसमे दुर्भ बीमािी की जांच, लनदान औि उसकी िोकथाम (पसव
के प्व् लनदान) के लरए उतृष केदों मे िोगी की सेवाओं को मजब्िी पदान किने के लरए अपेलकि है
।

• लसट् हाइलबडाईजेशन मे फोिोसेट के साथ सॉफवेयि के साथ साइटोजेनेलटक वक्सेशन

• एलरसा औि फोिोसेट एंजाइम जांच दोनों के लरए मलीमोड िीडि

• कैलपरिी सीकेसि के साथ डीएनए सीकेसि

• एम आई सीकेसि अगरी जनिेशन सीकेसि

• अगरी सीकेसि अगरी जनिेशन सीकेसि

• ििर कोमैटोगाफी मास सेक्ोसोपी (अगानुकम मास सेक्ोमेट्ी)

• एचपीएरसी (काट्न्िी पंप उच पदश्न ििर कोमैटोगाफी)

• जीसीएमएस (गैस कोमैटोगाफी मास सेक्ोमेट्ी)

• माइकोफुइलडक पेटफॉम्

• रियर टाइम पोरीमिे़ चेन रिएकन के लरए रियर टाइम पीसीआि (96 वेर फॉम्ट)

• उच पवाह कमिा वारा आिएनए औि डीएनए लनषष्ण पणारी

• गुणवता जांच केद औि माइकोलटप केद

• कोमोसोमर माइको ऐिेय पेटफॉम्

• फ्िोइमुनोअसय के लरए नवजाि सीलनंग पेटफॉम्

• पसवप्व् जांच उपकिण (पी-एकेमकपया औि कोमोसोमर ऐनुपोइडी़ के लरए एक ही ्थान
पि जांच)

• हाई एंड डेसटॉप का उपयोग किके नेस जनिेशन डेटा लवशेषण के लरए जैव-स्चना लवजान
की ्थापना

• दुर्भ लवकािों के लरए डीएनए आरारिि नवजाि की जांच के लरए ईओलनस टीएम पणारी

• नवजाि की हीमोगोलबनोपैथी की जांच के लरए कैलपरिी इरेक्ोफोिेलसस पणारी



22

• एक बडे वग् को राभ पहंचाने वारी रागि को बचाने के लरए मौज्दा उपकिणों के उनयन पि
भी लवचाि लकया जा सकिा है

• उलचि औलचत के साथ सास एवं परिवाि कलाण मंतारय की अनुमलि से औि सास एवं
परिवाि कलाण मंतारय दािा गलठि लवशेषजों की िकनीकी सलमलि दािा िय लकए गए अनुसाि
कोई अन ।


