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ZRIEDKAVE CHOROBY /

SPECIALIZOVANE PRACOVISKA

PRE ZRIEDKAVE CHOROBY
Co prinasaju a kam smeruju?

Posledny majovy piatok, 25. 5. 2018, pripravila Slovenska aliancia zriedkavych chorob v spolupraci
s europskou pacientskou platformou — Eurordis, Slovenskou spolocnost'ou lekarskej genetiky a Minis-
terstvom zdravotnictva SR odborni konferenciu. Jej ciefom bolo informovat' odbornikov, ale aj pacientov
o Narodnom zozname pracovisk pre zriedkavé choroby a podporit'ich dalSiu spolupracu.

\/ uplynulom roku Komisia MZ SR pre zriedkavé choroby
prehodnotila 86 Ziadostiz univerzitnych a fakultnych nemocnic,
resp. inych Specializovanych nemocnic v SR, ktoré sa venuji
zriedkavym chorobam. \lybrala z nich 59 pracovisk,
ktoré podla presne definovanych kritérii de-
klarovali skiisenosti so starostlivostou
o0 pacientov so zriedkavymi choro-
bamiv oblasti diagnostiky aliec-
by. Sedemnast'z nich dokonca
preukazalo eurdpsky stan-
dard starostlivostia ziskali
tak oznacenie — exper-
tizne pracoviska. Tieto
pracoviska preukazali
skisenostiv starostli-

-

O

NEMOCNICA

k presadzovaniu narodnych politik na lokalnej drovni clenskych
Statov. Kym vysledkom prvej EUROPLAN narodnej konferencie
v roku 2013 bola Narodna stratégia a Narodny plan, cielom
druhej EUROPLAN narodnej konferencie bolo zvi-
ditelnit' pracoviska pre zriedkavé choroby

na narodnej Grovni, motivovat' a pod-

porit' ich k vzajomnej spolupraci.

\/ neposlednom rade, tie naj-

lepSie majd moznost' zapojit'

sado Eurdpskych referenc-

nych sieti. Slovensko je
spolu s Cyprom a Gréc-
kom v sicasnosti bie-

+ lym miestom namape
. Eurépskych referent-

vostio pacientovsda-

nych sieti. Patriame-

nou zriedkavou cho-

dzi jediné staty EU,

robou alebo skupinou

ktoré nie sG slcas-

zriedkavych chordb.

Klacovymi kritériami

bolo deklarovat, Ze:

?  preukdzali konkrétne
pocty dispenzarizova-
nych pacientov so zried-
kavymi chorobami v uply-
nulych rokoch;

maji potrebné technické pries-
torové a persondine zabezpecenie;

spolupracuja s inymi odbornostami —
multidisciplindrny pristup;

vzdeldvajd lekdrov a su aktivni v ramci odbornych
spolocnosti;

spolupracuji so zahranicnymi pracoviskami,

D U U U N

UpIny zoznam je dostupny tak na stranke MZ SR, ako aj na
stranke Slovenskej aliancie pre zriedkavé choroby.

Odbornici diskutovali

o specializovanych pracoviskach

Prave odbornikom z tychto pracovisk bola venovana dru-
ha EUROPLAN narodna konferencia. EUROPLAN je eurdpsky
projekt, ktorého cielom je podporovat'europske krajiny v tvorbe
narodnych stratégia planov. Takymto spdsobom EU prispieva
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tou ziadnej z 24 Eu-
ropskych referenc-
nych sieti.

Svoje skisenostis pra-

cou napracoviskach pre

zriedkavé choroby europ-

skeho vijznamu, zapojenim

do Europskych referencnych

sieti, prekazkami, ale aj ocaka-

vaniami prisli odprezentovat' nasi

susedia z CR a Mad‘arska. VVel'ky pries-

tor bol venovany diskusiam za Gcelom
skvalitnenia spoluprace.

PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD. predstavila Gvodnou
prednaskou pritomnym hostom najdolezitejSie aktivity v o-
blasti zriedkavych chordb tak, ako ich vnima Slovenska aliancia
zriedkavych chordb. Upozornila predovSetkym na Speciali-
zované pracoviska, potrebu ich zviditelnenia a podpory v na-
rodnom zdravotnom systéme, ale aj vzajomnej spoluprace,
Ci prepojenia s Narodnou alianciovu.

Na tato prednasku nadviazal Dr. Gabor Pogani z Madarska.
Dr. Pogani je biochemik, jeho profesijny, ale aj sikromny zivot
zmenilo narodenie dcéry s Wiliamsovym syndromom. Uz viac
ako 20 rokov je aktivny v oblasti zriedkavych chordb nielen na
narodnej, ale predovsetkym na Eurdpskej Grovni. Patri medzi



tych odbornikov, ktori mali moznost' byt' pri zrode Eurdpskych
referencnych sietiod ich vzniku az po si¢asnost'a je aj jednym
z hodnotitelov uchadzacov o zapojenie sa do Eurépskych re-
ferencnych sieti. Vo svojej prezentacii sa venoval prave proble-
matike eurdpskych aktivit potrebnym pre vytvorenie priestoru
anastrojom na podporu Specializacie starostlivosti o zriedkavé
choroby. Upozornil odbornikov, Ze zapojenie sa do eurdpskych
referencnych sieti je dokazom ich odbornej a vedeckej exce-
lentnosti, ako aj prestize.

Na jeho prednasku nadviazala MUDr. Monika Hurna
zMZ SR, ktora reprezentuje Slovensko v Komisii pre Europske
referencné siete. Eurdpska komisia pripravuje v tomto roku
vyzvu. Jej cielom je rozSirit' Europske referencné siete tak, aby
v nich boli zastiipené vietky ¢lenské Staty EU, ako aj véetci od-
bornici, ktori poskytuji vysokoSpecializovani starostlivost'
o pacientov so zriedkavymi chorobami. Ako upozornil Dr. Pogani,
vyzva by mala prebehnat' niekedy vjesenia prave MUDr. Hurna
bude kontaktnou osobou na MZ SR v tejto veci.

Nasledne prof. MUDr. Pavel Dfevinek, Ph.D. z Univerzitnej
nemocnice v Motole vo svojej prezentacii zdoraznil vyznam
europskej spoluprace predovSetkym na Grovni europskej spo-
locnosti pre cysticka fibrozu. Vlyzdvihol aktivnu spolupracu pri
tvorbe Standardov o starostlivost' o pacientov s cystickou fi-
broézou. Hoci kritéria v Standardoch sd niekedy nedosiahnutel-
né, je dblezité upozorhovat' na realnu prax a jej moznosti,
snazit'saich prispbsobovat'praxi a opacne. Stale treba mat'na
pamatipacientaajeho prospech. Prave vdaka tymto aktivitam
mal moznost' zapojit'sa aj do viacerych klinickych stadii, ktoré
testovalinové lieciva pre pacientov s cystickou fibrozou. ViSetky
tieto aktivity prispievali k skvalithovaniu starostlivosti o pa-
cientov s tymto ochorenim, ale aj ku generovaniu dat. Odtial
bol len kisok k zapojeniu sa do eurdpskej referencnej siete
EUR LUNG, ale aj k zabezpetovaniu ¢asto vysoko nakladnej
terapie pre pacientov.

U

Potreba kvalitnych dat a registrov boli klG¢ovymi témami
aj nasledujacich dvoch prednasok. Na aktivity spojené s Na-
rodnym registrom pacientov so zriedkavymi chorobami vo
svojej prezentacii poukazal MUDr. FrantiSek Cisarik, CSc. Uka-
zal prvé vysledky za obdobie rokov 2014 — 2017, v ramci kto-
rych ziskali viac ako 3 200 hlaseni, predovsetkym monogéno-
vych chyb hlasenych od klinickych genetikov.

Tak, ako odznelo aj v nasledujicej prednaske Gezu Marshala
z Madarska o madarskom registri pacientov s cystickou fibro-
zou, tvorba registra je pracou na dlhé trate. \/ysledok nie je

okamzity, co mdZze byt'pre vSetkych zlcastnenych zo zaciatku
frustrujice a ajpreto je dolezité hladat' nastroje, ako motivovat'
odbornikov, hlasit' vybrané pripady a administrativne im zje-
dnoduSovat' cely postup. Je vsak nespochybnitelné, ze len na
zaklade kvalitnych registrov m6zeme popisat'situaciu v oblasti
zriedkavych chorob, definovat'jej potreby a pracovat' na efek-
tivnom planovania vyuzivanipersonalnych a financnych zdro-
jow.

Na zaver PhDr. Lubica Hlinkova, MPH v mnohom potvrdila
viaceré doposial'vypovedané fakty cislami z praxe. Ajz pohladu
platcu je najtazsie planovat' a prispdsobit' financné zdroje si-
tuacii, ktor nepozna, ktora nie je dostatocne popisana. Prave
vytvaranie Specializovanych pracovisk pre zriedkavé choroby
je jednym z krokov, ktory sa snazi vniest' prehladnost' do celej
situacie.

Koncentrovanie zdravotnej starostlivosti k odbornikom,
ktori majd skdsenosti, nie je ziadnou novinkou v slovenskom
zdravotnom systéme. Prep@janie nainych odbornikov, podpora
multidisciplinarneho systému prinasaji kvalitu, a teda aj lepSie
vysledky ohladom liecby, a to je gj ciel. \V uplynulom roku tvorili
lieky na zriedkavé choroby 38 % nakladov \/Seobecnej zdravot-
nej poistovne alokovanych pre 16 % jej poistencov. Cielom je
zvysit' poCet pacientov liecenych orphan liekmi, resp. vysoko
nakladnymiliekmi. Aj preto poistovna vita zdielanie financného
rizika s vyrobcom, referencovanie cien liekov, prehodnocovanie
skutocného prinosu a nakladov na liecbu a systém , pay-back”
(vratenie ¢asti vynalozenych nakladov).

Spolocné hladanie rieseni

Zaujimavé prednasky, skveli prednasatelia a dlhé diskusie,
ktoré sa snaziliidentifikovat'a pomenovat problémy, boli spo-
locnym menovatelom odbornej konferencie venovanej Spe-
cializovanym pracoviskam pre zriedkavé choroby na Slovensku.
Heterogénnost' zriedkavych chor6b konfrontuje odbornikov
zo vsetkych medicinskych oblasti spolu s tvorcami legislativy,
platcami, farmaceutickym priemyslom a v neposlednom rade
pacientami. Hoci sa ich problémy zdaja na prvé pocutie rézno-
rodé, v skutocnosti majd vela spolocného. A aj preto st takéto
stretnutia cestou vzajomného spoznavania, motivovaniaa pre-
nasania standardov starostlivosti do praxe GspeSnou cestou
hladania rieSeni. Verime, ze vdaka tomuto stretnutiu sa nam
podariist'vpred.

PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.

Katedra farmakologie a toxikologie FaF UK v Bratislave
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