
Ak Vám na nás záleží, pridajte sa k nám! 
Bude nás viac počuť.
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Viac informácií o Aliancii ZCh nájdete na www.sazch.sk

Slovenská aliancia zriedkavých chorôb 
(Aliancia ZCH) Slovak RD Alliance

Kollárova 11, 902 01 Pezinok, 
www.zriedkave-choroby.sk

Vstúpte do našej veľkej rodiny!
Sme tu pre vás.
Ku dňu zriedkavých chorôb, 28. februára 2017, 
Slovenská aliancia zriedkavých chorôb združuje
18 pacientskych organizácií so zriedkavými chorobami.



80 %

5 %

28 %

pacientov na základe nesprávnej
diagnózy podstúpila operáciu

1/6

10 %

30 %

Viacerými príznakmi sa podobajú na choroby častého výskytu. Nepomáhajú 
však zaužívané liečebné možnosti naopak pridávajú sa ďalšie symptómy stav 
sa zhoršuje. 

Diagnostika je náročná, problém je často v géne a preto sú ťažko liečiteľné. 
Nízka frekvencia výskytu je prekážkou v praktickom získavaní skúseností. 

Nemala by však byť dôvodom na nižšiu úroveň starostlivosti. Aj preto je dôle-
žité podporovať rozvoj a špecializáciu odborníkov, ale aj vedcov, či samotných 
pacientov. Všetci spoločne prispejú k tvorbe štandardov diagnostiky a starost-
livosti, ale aj vývoju nových liekov.  

Zriedkavé choroby sú chronické, závažné, životohrozujúce, 
progresívne choroby, ktoré postihujú nie viac ako 5 z 10 000 
obyvateľov. A hoci sú zriedkavé, postihujú viac ako 350 mi-
liónov ľudí vo svete. 

Odhaduje sa, že na Slovensku žije približne 300 000 pacien-
tov so zriedkavými chorobami. Dôvod je prostý, je ich veľa 
druhov, približne 6 až 8000. Každý týždeň sa v odbornej lite-
ratúre popíše približne 5 nových zriedkavých chorôb. 

Prečo nás nie je vidieť?
Je nás málo, 
nie viac ako 
1 z 2000.

Národný program
rozvoja starostlivosti 
o pacientov so zriedkavými 
chorobami v Slovenskej 
republike

  Dňa 24. októbra 2012 vláda SR 
schválila Národnú stratégiu roz-
voja zdravotnej starostlivosti o 
pacientov so zriedkavými choro-
bami na roky 2012 - 2013 (Vestník 
MZ SR 01-60/201)
  27. október 2015 Ministerstvo 
zdravotníctva predložilo do pri-
pomienkového konania návrh 
Národného programu rozvo-
ja starostlivosti o pacientov so 
zriedkavými chorobami v SR na 
obdobie rokov 2016 – 2020.
  9. december 2015 bol schválený 
Národný program rozvoja starost-
livosti o pacientov so zriedkavými 
chorobami v Slovenskej republi-
ke na obdobie rokov 2016 – 2020

50 % 80 %

25 %

35% 

Národný program
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koncerty

Putovná
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Zviditeľňujeme vás 
už 5 rokov!

Tlačové
konferencie

Informačné 
kampane

Podpora 
pacientov

Legisltívna
činnosť

Newsletter pre zriedkavé choroby1/2013

Na slovíčko
s Beátou Ramljakovou
 

Deň zriedkavých chorôb 
si svet pripomína už 
šiestykrát. Prvý krát 
to bolo v roku 2008. 
Hlavným iniciátorom 
a organizátorom tejto 
myšlienky je EUROR-
DIS – Európska aliancia 
zriedkavých chorôb.
Na Slovensku si v tomto 
roku už po druhýkrát ak-
tívne pripomenieme 28. 
február ako Deň zried-
kavých chorôb. Pri tejto 
príležitosti sa uskutoční 
stretnutie odborníkov 
s názvom ZRIEDKAVÉ 
CHOROBY NA SLO-
VENSKU. Je to zároveň 
EUROPLAN Národná 
konferencia s podpo-
rou Európskej komisie a 
EURORDISu. Hlavným 
cieľom podujatia je pod-
poriť a pripraviť koncept 
pre vytvorenie Národné-
ho plánu starostlivosti o 
pacientov so zriedkavými 
chorobami na Slovensku 
(NP ZCH v SR). 
Ako jedna z Národných 
Aliancií ZCH vo svete 
chceme vytvoriť sieť od-
borníkov z rôznych od-
borov na Slovensku, za-
interesovaných v oblasti 
ZCH. 
Aj keď Slovensko sa za-
pojilo až do druhej časti 
projektu EUROPLAN II. 
ako jeden z posledných 
členských štátov EÚ, 
napriek tomu začalo ak-
tívne pracovať v tejto ob-
lasti. Je na našich odbor-
níkoch a nás všetkých, 
aby sme využili všetky 
doposiaľ vypracované 
európske odporúčania, a 
vyhli sa tak aj zbytočným 
chybám. 

28. február - Svetový deň 
zriedkavých chorôb

Text: Ing. Beáta Ramljaková

Prehľad a ciele 
projektu EUROPLAN

Vydáva:
Slovenská aliancia 
zriedkavých chorôb
Kollárova 11, 902 01 Pezinok
e-mail: info@sazch.sk
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Ing. arch. Radoslav Herda
+421 905 225 630
email: herda@sazch.sk

Ing. Beáta Ramljaková
+421 903 420 977
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EUROPLAN 2008-2011
EUROPLAN – The Europe-
an Project for Rare Disea-
ses National Plans Develop-
ment bol trojročný projekt 
Programu Európskej Únie 
v oblasti verejného zdravia, 
ktorý prebiehal v rokoch 
2008 - 2011, a slúžil na pod-
poru vypracovania a imple-
mentácie plánov a stratégií 
pre ZCH na národnej úrov-
ni. 

Výsledok
Dokument – tzv. guideli-

ne – návod na vypracovanie 
národnej stratégie a plánu 
starostlivosti o pacientov so 
ZCH.

Správa o ukazovateľoch 
na monitorovanie zavádzania 
a hodnotenie vplyvu Národ-
ných plánov pre ZCH.

Finálna správa kľúčových 
výsledkov 15 Národných kon-
ferencií v členských štátoch 
EÚ v rámci projektu EURO-
PLAN.

EUROPLAN II 2012-2015 
Je pokračovaním EURO-

PLAN 2008-2011, vychádza 
z jeho výsledkov a zahŕňa 
aktivity z  pracovných tém 
EUCERD Joint Action  www.
eucerd.eu.

Buduje sieť profesionálov 
a odborníkov na implementá-
ciu národných stratégií a plá-
nov.

Buduje technickú podporu 
na rozvoj národných stratégií 
a plánov v členských štátoch 
EÚ, ale aj v iných štátoch Eu-
rópy.

Ciele projektu EURO-
PLAN II 2012 – 2015
1. Vytvoriť interaktívnu sieť 
politikov, ktorá poskytne  
technickú asistenciu a podpo-
ru prostredníctvom odborní-
kov, ktorí by sa venovali roz-
voju národnej stratégie.  
2. Vytvoriť kompletný, sú-
držný, uskutočniteľný a 
funkčný návrh národnej stra-
tégie (NS) – prostredníctvom 
siete verejného zdravia a vý-

meny skúseností, s ohľadom 
na veľkosť krajiny, zdravotný 
systém, silnejšie a kritickejšie 
aspekty v rozvoji NS a ďalšie 
špeci ká jednotlivých krajín.

3. Podporiť Národné konfe-
rencie. EURORDIS podpo-
ruje organizáciu Národných 
konferencií, aj aby posúdil 
transpozíciu dokumentov po-
litiky EÚ do krajín, v ktorých 
nebola Národná konferencia, 
a krajín, kde bola, ale potre-
buje ešte podporiť a udržať 
postup.

EUROPLAN – míľniky
Máj 2012 – Január 2014

– Workshopy.

Jún 2012 – December 2013
– Národné konferencie.

Prvá polovica roku 2015
– Finálna konferencia v Ríme.

EUROPLAN – Výstupy
Info (balík) pre organizá-

torov Národných konferencií.
Pracovné návrhy pre Ná-

rodnú stratégiu.
Finálne správy Národných 

konferencií.
Finálna správa o vytvore-

ní siete odborníkov v oblasti 
ZCH.

 Dňa 24. 10. 2012 (Uzne-
senie vlády SR č. 578) vláda 
SR schválila Národnú stra-
tégiu rozvoja zdravotnej 
starostlivosti o pacientov 
so zriedkavými choroba-
mi na roky 2012 – 2013. 
Ďalším krokom je príprava 
Národného plánu rozvoja 
starostlivosti o pacientov 
so ZCH (NP ZCH). Tento 
proces zároveň zahŕňa aj im-
plementáciu plánu do praxe, 
na základe analýzy situácie na 
Slovensku a v súlade s odpo-
rúčaniami EÚ. 
 Svojimi  aktivitami sa aj 
Slovensko stalo súčasťou pro-
jektu EUROPLAN 2008 – 
2011 (The European Project 
for Rare Diseases National 
Plans Development – Európ-
sky projekt na rozvoj národ-
ných plánov pre ZCH).
 Pokračovaním je EU-
ROPLAN II  (2012 – 2015) 
– druhá časť projektu, v rám-
ci ktorého sa uskutočnia aj 
Národné konferencie o ZCH 
v štátoch EÚ (vrátane našej 
krajiny), s podporou EUROR-
DIS (Európska aliancia zried-
kavých chorôb).

Sloganom tohtoročnej kam-
pane organizovanej Európ-
skou organizáciou zriedka-
vých chorôb (EURORDIS) je 
„Rare disorders without bor-
ders“, v slovenčine „Zried-

kavé choroby bez hraníc.“ 
Výber tejto témy poukazuje 
na nutnosť medzinárodnej 
spolupráce odborníkov a 
pacientov v oblasti zriedka-
vých chorôb. Aliancia ZCH 

ju považuje za jednu z kľúčo-
vých práve pri vypracovaní 
konceptu Národného plánu 
starostlivosti o pacientov so 
zriedkavými chorobami v 
Slovenskej republike.

Minorit 1/2013
vyšiel vo februári 2013

Decision to 
elaborate a 
plan/strategy

Drafting 
group/
stakeholder
meetings

Public 
consultation 
process

National
plans or 
strategies
adopted

National
plans or 
strategies
implemented

Plan/strategy
submitted to
national
authorities
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Na obrázku je stav rozpracovania 
Národných stratégií/plánov v jednotlivých štátoch (k 24. 5. 2012)

Publikačná
činnosť

Odborné
podujatia

CHAFEA - Regionálna 
konferencia zriedkavých 
chorôb, Praha 2014

Tretie miesto 
vo fotografickej súťaži
EURORDIS Photo Contest 2013 Kampaň Zriedkavé 

ležanie (2015)

Koncert pri príležitosti
Medzinárodného dňa 
zriedkavých chorôb
(2015)

Diskusné 
fórum 
odborníkov 
v oblasti 
zriedkavých 
chorôb
(2013)

Presadzovanie 
medzinárodných 
štandardov 
starostlivosti

Putovná výstava 
(2014-2015) 

Zriedkavé choroby 
sú menej zriedkavé 

ako sa zdá. 
Na Slovensku nimi 

trpí približne 
300 000 ľudí.

Trojmesačník o ZCH Minorit

Kampaň Medzinárodného dňa 
zriedkavých chorôb 2017

Národný program rozvoja 
starostlivosti o pacientov 
so zriedkavými chorobami 
v Slovenskej republike 
2016-2020 (schválený 
9.2.2015)

Pridajte sa k nám. 
Chceme, aby nás 
bolo počuť.

Podľa originálu Imperatives for DMD care spracovali kolektív Kliniky detskej neurológie, MUDr. Karin Viestová, 
DFNsP Bratislava v spolupráci s Organizáciou muskulárnych dystrofikov na Slovensku a Slovenskou alianciou 
zriedkavých chorôb  
 

ODPORÚČANIE STAROSTLIVOSTI O PACIENTOV S DUCHENNOVOU SVALOVOU DYSTROFIOU 
 
Diagnóza 
V prípade, že u pacienta zaznamenáte oneskorený motorický vývin alebo zvýšené hladiny pečeňových enzýmov, 
vykonajte vyšetrenie hladiny kreatínkinázy (CK): ak je hladina kreatínkinázy zvýšená objednajte pacienta na genetickú 
diagnostiku Duchennovej svalovej dystrofie (DMD). Vysvetlite rodičom termín prenášač, odporučte genetické testovanie 
a možnosti prenatálnej diagnostiky aj pre ostatných členov rodiny.  
 
Umožnite pomoc 
Informujte pacienta a jeho rodinu o spoľahlivých a dôveryhodných zdrojoch informácií, odporučte rodine kontakt 
s pacientskou organizáciou (www.omd.sk). Zabezpečte pacientovi komplexnú starostlivosť a vysvetlite mu význam 
multidisciplinárneho prístupu.  
 
Kortikosteroidy 
Začnite včas! Prediskutujte s rodičmi pacienta prínosy a potenciálne riziká vedľajších účinkov užívania kortikosteroidov 
vo veku 3 rokov alebo čím skôr od stanovenia diagnózy. Na každej kontrole zhodnoťte účinnosť a vedľajšie účinky 
kortikosteroidov. Prediskutujte význam dlhodobej liečby kortikosteroidmi.  
 
Srdce 
Zabezpečte pravidelné kardiologické vyšetrenie, vrátane zobrazovacích metód (ECHO, MRI). Prvé kardiologické 
vyšetrenie sa odporúča pri stanovení diagnózy resp. vo veku 6 rokov a následne každé 2 roky (alebo podľa potreby, 
odporúčania kardiológa) do veku pacienta 10 rokov. Neskôr sa odporúča kardiologické vyšetrenie raz ročne (alebo podľa 
potreby, odporúčania kardiológa). V prípade že MRI objaví fibrózu srdca alebo sa zaznamená zníženie funkcie srdca, resp. 
zlyhávanie srdca (SF<28%, EF<55%), odporúča sa prediskutovať s kardiológom možnosti farmakologickej liečby (ACEI, 
ARB).  
 
Hmotnosť 
Pri každej návšteve pacienta zvážte, prediskutujte jeho stravovacie návyky (vyvážená strava, vitamín D, vápnik). 
Vyšetrite schopnosť prehĺtania, odporučte intervencie (PaedDr. Barbora Bunová, PhD. http://www.logomedik.sk/odborny-
profil/paeddr-barbora-bunova-phd). V prípade GER alebo zápchy odporučte pacienta k gastroenterológovi.  
 
Nezabúdajte na fyzioterapiu a rehabilitáciu 
Minimálne 1krát za 4-6 mesiacov odporučte pacientovi špecifické vyšetrenie fyzioterapeutom, resp. rehabilitačným 
lekárom. 
 
Kostná denzita 
U pacientov liečených kortikosteroidmi sledujte hladinu 25-OH vitamínu D pred začiatkom liečby kortikosteroidmi 
a pravidelne 1krát ročne. Odporučte obohatenie stravy o vitamín D a vápnik, ak je to potrebné odporučte farmakologickú 
suplementáciu vápnika. Prediskutujte/zvážte možnosť vyšetrenia kostnej denzity a užívania bisfosfonátov. Pri každej 
návšteve ambulancie, vyšetrite chrbticu a možný rozvoj skoliózy.  
 
Hodnotenie pľúcnych funkcií 
Jedno funkčné vyšetrenie pľúc sa odporúča pacientom v ambulantnej chodiacej fáze, po strate schopnosti samostatnej 
chôdze sa odporúča toto vyšetrenie minimálne 1krát ročne. Prediskutujte s rodinou pacienta, pacientom metódu 
asistovaného kašľa, v prípade, že PCF klesne pod 270l/min, pacient má problémy s odkašliavaním  (respiračné infekcie, 
po strate schopnosti samostatnej chôdze). Prediskutujte možnosť nočnej umelej ventilácie (Bi-PAP) pacienta, ak je to 
potrebné, prípadne, ak FVC je menej ako 30. Dbajte na zabezpečenie očkovania (zahŕňajúc pneumokoky a chrípku). 
Dbajte na skorú a dôslednú liečbu respiračných infekcií.  
 
Psychika a mentálne zdravie 
Pri každej návšteve rodiny a pacienta v ambulancii venujte pozornosť psychickému a emocionálnemu vývoju dieťaťa, 
dopadu sociálnej izolácie. Vykonajte vyšetrenie školskej spôsobilostí, porúch učenia, rozprávania, vyjadrovania, ale aj 
porúch pozornosti a hyperaktivity, autizmu, chorôb autistického spektra a obsedantne kompulzívnej choroby. 
Prediskutujte možnosti individuálneho/špeciálneho študijného plánu.  
 
Informácie pre pacienta a ostatných odborníkov 
Na konci každej návštevy dajte pacientovi a jeho rodine aktuálny výpis zo správy, zahŕňajúci výsledky vyšetrení, liečbu 
(režimové opatrenia, lieky, pomôcky) ako aj kontakt na Vás ako lekára riadiaceho jeho liečbu.  
Pacient s DMD by mal mať stále so sebou kartičku prvej pomoci pri DMD, s upozornením, že v jeho prípade nemožno 
použiť succinylcholín počas anestézie. 

Odborná 
spolupráca



Ako sa žije so zriedkavými chorobami?
Zoznámte sa s nami.

NÁROČNOSŤ 
A ZDĹHAVOSŤ 
DIAGNOSTIKY
•	 veľký počet zriedkavých chorôb
•	 ojedinelý výskyt
•	 vysoká závažnosť 
•	 nejednoznačné symptómy
•	 málo skúseností

PODPORNÁ LIEČBA
•	 neliečiteľné - neexistujú lieky
•	 špecifické nároky na výživu
•	 fyzioterapia
•	 zdravotnícke pomôcky
•	 úprava zdravotníckych pomôcok

SOCIÁLNE 
A SPOLOČENSKÉ 
NÁSLEDKY
•	 odkázanosť na pomoc druhých
•	 jeden z rodičov sa stáva opatrovateľom
•	 nedostatok asistentov
•	 nepripravenosť škôlok, škôl, 
	 sociálnych zariadení, zamestnávateľov 
	 na integráciu hendikepovaných pacientov 
	 do každodenného života

NEEXISTUJÚCA LIEČBA
•	 vývoj liekov na choroby, ktorých príčiny 
	 sú neznáme je vedecky náročný
•	 vývoj nového lieku trvá dlho (30 rokov)
•	 finančná náročnosť výskumu
•	 stav pacienta sa rýchlo zhoršuje
•	 malá cieľová populácia

NEDOSTATOK INFORMÁCIÍ
•	 verejnosť nevie kto sú pacienti so ZCH 
	 a v čom sú špecifickí
•	 informácie chýbajú odborníkom aj laikom
•	 len 100 ZCH profituje s vedeckých publikácií
•	 rodiny s chorým členom sú často 
	 odkázané na seba navzájom

PSYCHICKÁ ZÁŤAŽ 
PACIENTOV
•	 rodiny s chorým členom sú často 
	 odkázané na seba navzájom
•	 spoločenská izolácia
•	 bezmocnosť a strach o blízkeho
•	 uzatváranie sa do seba
•	 finančné dopady
•	 strach z budúcnosti

Slovenská aliancia zriedka-
vých chorôb vznikla z potre-
by riešiť situáciu pacientov 
so zriedkavými chorobami 
na Slovensku. 

Predstavuje most medzi eu-
rópskou politikou v  oblasti 
zriedkavých chorôb a  ná-
rodnými aktivitami. Tak ako 
všade na svete aj na Sloven-
sku sú hybnou silou práve 
pacienti. Keďže jednotlivé 
pacientske organizácie sa 
sústredia najmä na indivi-
duálne problémy pacientov, 
často nemajú kapacity na 
koncepčný prístup. 

Aliancia ZCH vznikla prá-
ve preto, aby na národnej 
úrovni spojila odborníkov 
s  pacientmi, legislatívcami, 
výskumom, prinášala od-
borné diskusie a  iniciovala 
koncepčné riešenia v súla-
de s vývojom v tejto oblasti  
v Európe.  

Nízka frekvencia výskytu  je len jedným z hendikepov pacientov so zriedkavými chorobami, tou druhou je závažnosť 
chorôb. Tieto sú multiorgánové. V krátkom čase sa dôsledky zriedkavej choroby prejavia v celom organizme. 

Na druhej strane spájajú ich spoločné problémy. Avšak napriek rôznorodosti zriedkavých chorôb im preto 
môžeme pomôcť systémovými riešeniami, vďaka pacientskym organizáciám si môžu byť navzájom oporou.

Prečo Aliancia ZCH?


