ZRIEDKAVE CHOROBY /

SLOVENSKO MA NARODNY

ZOZNAM PRACOVISK
pre zriedkavé choroby

Posledny februdrovy den patri tradicne zvysovaniu povedomia a zriedkavych chorobdch. Tohtorocny Medzi-
ndrodny den zriedkavych choréb upriamil pozornost'na zvysSenie drovne starostlivosti o pacientov prostrednic-
tvom pracovisk pre zriedkave choroby. Takéto pracoviska od minulého roka postupne vznikaji aj na Slovensku.

Zriedkavé choroby st spravidla chronické, zavazné a zivot
ohrozujace choroby, ktoré postihujd priemerne nie viac ako 5
z 10 000 obyvatelov EU. V sii¢asnosti rozli$ujeme viac ako
6000 zriedkavych chordb. Jednou z charakteristik tychto
chordb pretoje, Ze pacientov s konkrétnou chorobou moze byt
v urCitom regione malo, avsak pre velky pocet réznych typov
zriedkavych chorob ide v sihrne o velky pocet pacientov.

Pracoviska pre zriedkavé choroby zvysuji Groveri

zdravotnej starostlivosti

Pracoviska pre zriedkavé choroby okrem standardnej prace
odbornikov-Specialistov poskytujd aj zdravotn( starostlivost'

pre niektor( zriedkavi chorobu alebo skupinu zriedkavych
choréb. Ich pdsobenie ma spravidla Sirsi regionalny alebo ce-
loslovensky vyznam.

Do prvej vyzvy Ministerstva zdravotnictva SR v roku 2017
sa prihlasilo 86 pracovisk, ktoré dokladovali skisenosti so
starostlivostou, diagnostikou, liecbou, ale aj spolupracou s pa-
cientskymi organizaciami, publikacnou Cinnostou a dalSim
vzdelavanim odbornikov. Zakladné kritéria pre vznik pracoviska
zriedkavych choréb splnilo 59 pracovisk, z nich kritéria pre
uznanie vyznamného celoslovenského posobenia oznacené
ako expertizne pracovisko pre zriedkavé choroby naplnilo 17
pracovisk. Expertizne pracoviska maji moznost' zapojit' sa do
Eurdpskych referencnych sieti pre zriedkavé choroby.

HLAUNE PROBLEMY, KTORYM CELIA PACIENTI
TRPIACI ZRIEDKAVYMI CHOROBAMI:

ONESKORENA DIAGNOZA

Odhalit' jeden zo 6 000 druhov zriedkavych ochorenti je velmitazké nielen kvoli vzacnosti ich vyskytu, ale aj preto, Ze sa

Casto maskuji symptomamiinych ochoreni.

NEDOSTATOK KVALITNEJ ZDRAVOTNE] STAROSTLIVOSTI

Ludia so zriedkavymi chorobami potrebuji Siroké spektrum zdravotnej starostlivosti — rehabilitaciu, fyzioterapiu, psy-
chologick pomoc, rady pri stravovani. Stava sa, Ze ani po urceni diagnozy nedostavaji potrebn( starostlivost' v.plnej

miere.

NEDOSTUPNOST LIECBY

Napriek tomu, ze EU systematicky podporuje vwskum a vjvoj v oblasti zriedkavyich chorob, slovenski pacienti sa k liekom
dostavaju komplikovane {najma formou vynimiek) a s oneskorenim. Stcasna legislativa nijakym sp6sobom nestimuluje
vyrobcov k vstupu liekov prave na Slovensko. Neexistujd ani ziadne nastroje pre skory vstup liekov na trh, a to ani
v situaciach, kde medicinska potreba je velmi velka, neexistuj ziadne liecebné moznosti.

NEDOSTUPNOST ZDRAVOTNICKYCH POMOCOK

Podobna situacia je aj v oblasti zdravotnickych pomécok. Pacienti so zriedkavymi chorobami majd Specifické naroky. na
Gpravu a charakter zdravotnickych pomocok, avsak systém ich pridelovania nie je na tieto potreby pripraveny.

NEDOSTATOK INFORMACIT O OCHORENIACH A MOZNOSTIACH LIECBY. PRE LAIKOV A} PRE LEKARQV

SOCIALNE DOSLEDKY

Pre pacientov so zriedkavymi chorobami to znamena postih vo vsetkych oblastiach zivota — vzdelanost, vyber povolania,

v

volny Cas, zivot s partnerom a iné. Mat' zriedkav( chorobu znamena aj stigmatizaciu (,poznacenie nie¢im”), izolaciu,
vylicenie zo spolocnosti, diskriminaciu pri uzatvarani poistiek, hypoték a pod. Choroby sp6sobujd problémy aj pri

vzdelavani sa ¢i zamestnani (nedostatocna inklazia).
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Na Slovensku odhadujeme
takmer 300 000 pacientov
trpiacich zriedkavou chorobou.

Vo svete takymto ochorenim trpi az
300 milionov pacientov. Aj tieto udaje
su jednym z dovodov, preco Europska
komisia od roku 2000 systematicky
podporuje vyskum v oblasti
zriedkavych chordb. Slovensko sa

do tychto aktivit zapaja aj formou
Narodného programu rozvoja
starostlivosti o pacientov so
zriedkavymi chorobami

schvaleného v roku 2015,

\/ Eurdpe v sGcasnosti existuje 24 eurdpskych referenc-
nych pracovisk. Spifiaji najvy3sie tandardy ohladom diag-
nostiky, liecby, starostlivosti, ale aj vyskumu a st srdcom po-
kroku v oblasti zriedkavych chordb. Spajajd pracoviska v celej
Eurdpe a pomahaju tak koncentrovat' cenné skisenostiain-
formacie.

Hlavnym sloganom Eurépskych referencnych sietije Share,
Care, Cure. Benefitom je viac informacii, viac vedomosti a viac
skdsenosti. Share — znamena zdielat'informacie, skisenosti,
postupy, Standardy spravnej praxe. Zdielaja ich nielen odbornici,

ale gj socialni pracovnici, pacientiaich rodiny. Care — predstavuje
starostlivost' vo vSetkych oblastiach: zdravotnej aj socialnej,
fyzioterapii, vyZzive, psychologickej podpore, manazmente pa-
cienta, liecbe v domacom prostredi a v zdravotnickych zaria-
deniach. Starostlivost' znamena silny multidisciplinarny tim.
Cure — predstavuje liecit' Ide najma o dostupnost'liekov, moz-
nosti véasného pristupu k liecbe a klinickym Stadiam.

Podla MUDr. Stefana Lag$ana, PhD., generalneho riaditela
sekcie zdravia MZ SR zdielanie znamena posilnenie vzajomne;j
spoluprace v ramci multidisciplinarneho timu a priamo savisi
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NARODNY ZOZNAM PRACOVISK
PRE ZRIEDKAVE CHOROBY

Narodny zoznam pracovisk pre zriedkave
choroby tvori 59 pracovisk, ktoré sa
prihlasili do Vyzvy MZ SR, vo februari
2017 a splnili definované kritéria.

Rozlisuje 2 skupiny pracovisk:
Pracoviska regiondlneho vyznamu oznacované

ako Pracoviska pre zriedkavé choroby,. 1
V stcasnostiich je 42.

Pracoviska nadndrodného vyznamu,

%

s potencidlom zapojit'sa do Eurdpskych L

referencnych sieti. Oznacovane su ako Expertizne
pracoviska pre zriedkavé choroby. / sicasnostiich je 17.

Europske referencné siete (ERN)

3 : s B

1 l
1 -
e

z

4

S4 to virtudlne siete, ktoré spdjaju odbornikov v celej Europe a pomahajd tak ziskavat'
skusenosti ohladom diagnostiky, starostlivosti a liecby o pacientov so zriedkavymi chorobami,

nezavisle od nizkeho poctu pacientov v jednotlivych Statoch.

Pozname 24 Eurdpskych referencnych siet ktoré sa venuji 24 skupinam zriedkavych chordb. Funguji od 1. 3. 2017.

ERN spajaju:

B 25 krajin Europskej unie a Norsko;
W viac ako 300 nemocnic;

B viac ako 900 oddeleni.

V/yznam Europskych referencnych sieti

Eurdpske referencné siete zlepsuja informovanost'Sirokej a odbornej verejnosti o zriedkavych chorobach. Zvysuju pravdepodobnost' vcasnej

a presnej diagnozy. Zlepsuju dostupnost'liecby. Eurdpske referencné siete méZu ulahcit' velké klinické studie v zdujme lepsieho pochopenia choréb
a vyvinutia novych liekov, pretoze st schopné zoskupit' velké mnoZstvo udajov o pacientoch. Pre odbornikov su nastrojom komunikacie a druhého
ndzoru, ktory casto tazko hladali na narodnej drovni. Pre pacientov sd zarukou vysokokvalitnej starostlivosti,

s dalsimi cielmi, ato ,care”a,cure’, teda starostlivostiou o pa-
cientov a ich lie¢bou. ,Kvalitnd spolupraca znamend lepsiu

uroveri poskytovanej starostlivostia z nej vyplyvajica pripravenost’

liecit' alebo zapojenia sa do klinického vyskumu.” uviedol S. Las-
san.

Den zriedkavych choréb — pomdct' méZeme vsetci

Za 18 rokov systematickej podpory vyvoja liekov na zried-
kavé choroby sa podarilo vyvinat'iba 140 liekov na zriedkavé
choroby. Aj preto si pacienti kazdorotne pripominajd Medzi-
narodny den zriedkavych chordb s cielom podporit' vyskum
v tejto oblasti. Ustrednou témou jedenasteho ro¢nika bol vj-
skum s cielom integracie pacientov do normalneho Zivota.

Predsednicka Slovenskej aliancie zriedkavych chorob
Ing. Beata Ramljakova pri prilezitosti Medzinarodného dna
zriedkavych chordb uviedla: , Pracoviskd pre zriedkaveé choroby
na Slovensku majd pacientom priniest' pokrok do ich kaZdoden-
ného Zivota so zriedkavou chorobou. Maji zjednodusit' cestu

kvcasneja spravnej diagnéze, odbornikom, starostlivostia zvysit’

dostupnost'liecby:"
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Podla hlavného odbornika MZ SR pre lekarsku genetiku
MUDr. FrantiSka Cisarika, CSc. Narodny zoznam pracovisk pre
zriedkavé choroby na Slovensku vznikol s urcitym oneskorenim
a prave preto by sme mali eSte intenzivnejSie podporovat'
zdravotnicku verejnost' v zapajani sa do europskych aktivit
v oblasti zriedkavych chorob. ,DéleZitd je najmd spoluprdca na
registroch zriedkavych choréb, podpora vijskumu v oblasti zriedka-
vych chordb v SR, spoluprdca so zdravotnymi poistoviiami a pre-
dovsetkym implementdcia standardov starostlivosti a zvySovanie
dostupnostiliekov pre pacientov, zd6raznil F. Cisarik. Prednosta
Kliniky detskej pneumoldgie a ftizeologie SZU a UNB v Brati-
slave doc. MUDr. VVladimir Pohanka, PhD., MPH, FCC, ktora sa
Specializuje na liecbu pacientov s cystickou fibrozou doplnil, ze
zakladom pre kvalitna starostlivost' je multidisciplinarny tim,
ktorého stcastou je aj rodina pacienta. , Centralizovand staros-
tlivost'znamend tieZ presné informdcie o pocte pacientov a dyna-
mike ochorenia. Platcovia by tak nemali mat'pochybnosti o potrebe
liecby pre toho-ktorého pacienta, neocakdavanom naraste poctu
pacientov alebo nakladov na liecbu. Cesta lieku k pacientovi by
mala byt'jednoduchsia; uviedol doc. Pohanka.

(red)



