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MEDZINARODNY DEN

ZRIEDKAVYCH CHOROB

29. FEBRUAR JE DNOM ZRIEDKAVYCH CHOROB
V ROKU 2016

ZvySovanie povedomia o zriedkavych
chorobach je hlavnou z tloh Aliancie ZCH.
Na Slovensku sme si Medzindrodny den
zriedkavych choréb pripomenuli uz po
piatykrat prave vdaka Aliancii ZCH.

Slogan Dna zriedkavych choréb 2016 znie:
,Join us in making the voice of rare diseases
heard” -, Ak vdm na nds zdleZi, pridajte sa k ndm.
Chceme, aby nds bolo pocut.”

OFICIALNE VIDEO DNA ZRIEDKAVYCH CHOROB
2016 PROJEKT DZCH
Pripravili  sme oficidlne video Dna
zriedkavych chorob 2016 so slovenskymi
titulkami.

Povedomie o zriedkavych chorobach
zvySujeme aj kampanou zriedkavé lezanie.
#zriedkavelezanie

LIFE STREAMING:

VDAKA ZRIEDKAVE) CHOROBE ZAZIL

SAJFA ZRIEDKAVY DEN

Robit  vsetko  poleZiacky,  poriadne
blaznovstvo ¢i rozmar. Medzinarodny den
zriedkavych chordb Sajfa stravil poleziacky.
Lezal a svet bezal okolo neho, ba ¢o viac
aktivne sa zapdjal.

LeZanie bolo v tomto pripade symbolom
zriedkavej choroby a odkdzanosti. Na prvy
pohlad Ziadny problém, podobne ako
v pripade mnohych zriedkavych chorob.
Priznaky s nespecifické, ¢asto pripominaju
problémy suseda, ¢i znameho, ktory sa
uz davno vyliecil. Aviak v case zosilneju,
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" RARE DISEASE DAY 2017 )

28 FEBRUARY -

WITH RESEARCH
POSSIBILITIES
ARE LIMITLESS

pridavaju sa komplikacie. Diagnostika je
naro¢nd, stav sa zhorSuje nevieme ¢m
a ako pomact.
Napriek
organizacii  a

jasnému  planu,
informovanosti

skvelej
vsetkych

R
zUCastnenych nakonci poriadna Unava.
A to bol len ,akoZe" jeden den ¢loveka so

zriedkavou chorobou. Aka tvrda je potom
realita. Nevedomost ju staZuje.

DEN ZRIEDKAVYCH CHOROB 2016 SA BLIZI

Zriedkavé  choroby  su  chronické,
progresivne, zavazné zivot ohrozujice
choroby, ktoré postihuju nie viac ako
5 z 10 000 obyvatefov eurdpskej unie.
Rozozndvame 6 — 8 000 druhov tychto
choréb. Az 80 % zriedkavych chordb je
genetického povodu, tri Stvrtiny postihuju
deti a 30 % pacientov sa nedozije piateho
roku Zivota. Vdaka systematickej eurépskeyj,
resp. celosvetovej podpore v oblasti
vyskumu a vyvoja v sucasnosti existuje
v Eurdpe 88 liekov s oznacenim orphan,
ktoré profituju z vyhod orphan Statutu.
Vacdina (95 %) zriedkavych choréb je
nelieCitelnych a pacienti si vyzaduju
Specificky  multidisciplindrmy  pristup
a reZimové opatrenia  (fyzioterapia,
balneoterapia, nervova stimulacia. . .). Prave
posledny februdrovy den je dhom, kedy
mozno poukazat na potreby $pecifického
pristupu  k pacientom so  zriedkavymi
chorobami. Dévod je prosty, posledny
februdrovy dent je  Medzindrodnym

diiom zriedkavych chordb. Kazdoro¢ne
je  venovany  zvyseniu  povedomia
o zriedkavych chorobéch, ich vplyvu na
kazdodenny zivot pacientov a ich rodin.

AKO TO CELE PREBEHLO?

Rok 2016 je priestupnym rokom a prave
v posledny februdrovy den sme
si pripomenuli  Medzindrodny  den
zriedkavych choréb. V tento den mohol
kazdy z nas spravit nieco zriedkavé,
vynimocné, solidarne s fudmi, ktorych
choroby su zavazné, Zivot ohrozujlce,
progresivne a pre vac¢sinu z nas zdravych
nastastie zriedkavé.

AKTUALNA SITUACIA V OBLASTI ZRIEDKAVYCH
CHOROB A ICH LIECBY — VVSKUM KOLKYCH
LIEKOV EMA DOPOSIAL PODPORILA?

Europska komisia nedavno zverejnila
prehlad stimulov, aktivit a inych ndstrojov
pre vyrobcov liekov na zriedkavé choroby.
Podla tejto spravy Eurépska liekova
agentura v obdobi rokov 2000 — 2015 prijala
2 302 ziadosti o dezignaciu orphan liekoy,
eurdpska komisia schvalila 1 544 Ziadosti,
pricom 1227 z nich je aktivnych.

Eurdpska liekovd agentiira odporucila registrdciu
lieku — prvej perordinej liecby Fabryho choroby —
Galafold (miglastat)

e

Uz viac krat sme si na strankach Minoritu
pribliZili ako sa rodi liek na zriedkavd
chorobu. V aprilovom ¢isle sme si ukdzali
ako je vyvoj liekov na zriedkavé choroby
nielen finan¢ne, ale aj ¢asovo narocny,
poznaceny velkou davkou neistoty.
Dezignacia o prideleni orphan Statutu
vsak rozhodne nie je garanciou registracie
— dokazu Ucinnosti a bezpecnosti.
k UspeSnému koncu centralizovanej
registracie sa dostane len maly pocet
vyvijanych lieciv. Od roku 2000 bolo



dezignovanych 1596 potencidlnych lieciv,
registrovanych vsak bolo len 114 orphan
liekov (0,87 %).

Novd kauzdlna liecba cystickej fibrozy tentokrdt

pre ovela vécsiu skupinu pacientov
Cysticka fibroza (mukoviscidéza) je dedi¢na
autozomalne recesivna vrodend choroba,
ktora vazne postihuje plica a traviaci trakt.
Postihuje bunky, ktoré produkuju hlien a
traviace Stavy. Najzavaznejsie patologické
zmeny su lokalizované v dychacich cestach,
pllcach, pankrease, ale postihuje aj iné
Casti gastrointestinalneho traktu, pohlavné
Zlazy, kozu a vynimocne aj srdce. Sekrét
pacientov s cystickou fibrézou je vysoko
viskdzny a postupne upchdva Zlazy. Vznik
vysoko viskdzneho sekrétu v plicach ma
za nasledok zépal a dlhotrvajuce infekcie.
V gastrointestindlnom trakte zase vysoko
viskdzny sekrét upchava tubuly pankreasu,
¢o znizuje rychlost tradvenia a odzrkadli
sa na horSom prospievani a spomaleni
rastu. Pacienti s cystickou fibrézou
v ekonomicky vyspelych krajindch maju
50 % pravdepodobnost, Ze sa doZiju
40 rokov. Median  veku variruje
medzi 25 - 32 rokom v jednotlivych
krajinach. NajcastejSou pricinou smrti je
kardiorespiracné zlyhanie.

Zndmy nezndmy virus Zika
Virus Zika patri medzi zriedkavé choroby,
hoci aj z par izolovanych pripadov méze
prepuknut epidémia.
Synonymum: horucka Zika
Orpha kod: ORPHA448237
Kéd medzinarodnej

klasifikcie chorob: U06
Prenos: komdr (Aedes), ¢lovek — ¢lovek
transplacentarne, pohlavny styk,
transfuziou (?)
Eurdpsko-americkd spoluprdca md zrychlit vyvoj
liekov v oblasti zriedkavych chordb
Novd pracovna skupina bude navzajom

zdielat informacie a Standardizované
postupy.
Europska liekovd agentira (EMA)

a Americky drad pre kontrolu lieciv
a potravin (FDA) vytvorili dalsi postup
vzdjomného Sirenia informdcii, ako aj
regulacnych  rozhodnuti v  prospech
vyvoja liekov pre pacientov so zriedkavymi
chorobami.

EU AKTIVITY

RARE BAROMETER VOICES

HLAS SLOVENSKYCH PACIENTOV V EUROPE
Projekt Eurobarometer, ddva slovenskym
pacientom moznost  zapojit sa do
eurépskych prieskumov, Zistit  situdciu
na Slovensku a umoznit porovnanie so
situdciou v Eurdpe.
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HLASUJTE ZA ROK 2019 AKO EUROPSKY ROK
ZRIEDKAVYCH CHOROB

Kazdoro¢ne, od roku 1983 si EU voli tému,
ktorej venuje Eurdpsky rok. Ciefom tejto
aktivity je zvysenie povedomia v danej
oblasti a podpora vzdjomného dialégu
medzi jednotlivymi ¢lenskymi Statmi.

EURORDIS ako partner Eurépskej komisie
navrhol rok 2019 venovat prave zriedkavym
chorobam.

Preco prave rok 20197 Rok 2019 je
dolezitym milnikom v aktivitach v oblasti
zriedkavych chorob. Prave v tomto roku
osldvi svoje dvadsiate vyrocie Eurdpska
legislativa v oblasti zriedkavych chordb. Tiez
bude desiatym vyro¢im Odporucania rady
o aktivitdch v oblasti zriedkavych chorob.
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THE DRUG INFORMATION, TRANSPARENCY AND

RARE DISEASES EUROPE
ACCESS TASK FORCE = DITA

Informécie, transparentnost a dostupnost
liekov pre pacientov to su klucové témy
pracovnej skupiny DITA Task force, ktord
vznikla popri EURORDIS. Telefonicky i
osobne konzultujeme a pripravujeme
podklady pre Eurépsku komisiu, tak aby
sa transparentny pristup k orphan liekom
v Eurépe zlepsoval vo vsetkych ¢lenskych
Statoch. Tymto témam sme sa venovali
v uplynulom roku:
1. Off-label use — pouZivanie liekov
mimo indikécie
2. EUnetHTA — eur6pske spojenie
odbornikov hodnotiacich zdravotnicke
technolégie
3. Ako st zrozumitelné informacie
o liekoch pre pacientoy, stacia im?
4. Stanovisko k t¢éme Compessionate
use — terapeutickd moznost liecby pre
pacientov, ktori si nemo6zu dovolit ¢akat
na schvalenie lie¢by a zaroven nie su
vhodni do klinickych $tudif
5. Pripomienky k guideline o hodnoteni
Ucinnosti a bezpecnosti prirodnych
lieciv
6. Cena a Uhrada liekov na zriedkavé
choroby
7. Nedostupnost liekov na zriedkavé
choroby




NARODNE AKTIVITY

ALIANCIA ZCH PODPORILA VEDECKU
PREZENTACIU NOVORODENECKEHO SKRININGU
Odborné sympdzium novorodeneckého
skriningu v Saint Louis v USA (29. 2. — 3. 3.
2016).

Na prelome februdra a marca 2016
som sa aj vdaka podpore Slovenskej
aliancie zriedkavych choréb zdcastnila
podujatia, ktoré organizuje Asociacia
laboratérii  verejného  zdravotnictva
— APHL v Spojenych $tatoch americkych
s medzindrodnou  spolo¢nostou  pre

novorodenecky skrining (NS) — ISNS. Logo
skriningu je obluk — Gateway Arch — symbol
mesta St. Louis na rieke Missisipi v State
Missouri a v logu bolo umiestnené hlavné
heslo podujatia: ,Novorodenecky skrining
je branou ku zdravym detom”

STRETNUTIA PRACOVNEJ SKUPINY MZ SR PRE

ZRIEDKAVE CHOROBY

Pracovnd skupina MZ SR pre zriedkavé

choroby sa v roku 2016 stretla trikrdt.

Z kltcovych aktivit vyberdme:

- Spracovanie navrhov o finan¢nu podporu
pre pracoviskd venujuce sa problematike
7CH 70 strany MZ SR, v rémci financif
vyClenenych pre Narodny program
rozvoja starostlivosti o pacientov so
zriedkavymi chorobami v navrhovanej
sume 100 000 €

- Priprava vyzvy pre vyber Specializovanych
pracovisk pre pacientov so zriedkavymi
chorobami,  zadefinovanie  spdsobu
hodnotenia a priorit

- Aktualizacia informécii v oblasti aktivit
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami na Slovensku v sumérnom
dokumente Eurépskej komisie - State of
the Art survey

SPOLUPRACA S CLENMI

ALKAPTONURIA V OBRAZE

Aj takto mozno upozomit na zikladné
priznaky i mozné riedenia zriedkavej
choroby.

Za necelé 4 minuty ziskate jednoduchy
prehfad o chorobe, ktord sa vyskytuje
najcastejsie z celého sveta prave na
Slovensku.

TRETIE SPOLOCNE STRETNUTIE ASTUSAKOV
V CASTEJ - BILANCOVANIE PO 4 ROKOCH 0D
ZALOZENIA ORGANIZACIE

V poslednom obdobi sa stala redlnou aj pre
nasich pacientoyv, a to prave vdaka spojeniu
sa s rodinami v susednej CR. Vedenie
Aliancie zriedkavych choréb v zastupeni
oboch ddm Ing. Bedty Ramljakovej
a PharmDr. Tatiany Foltdnovej, PhD.
neskor v priatefskom kruhu diskutovalo
s pritomnymi  zdstupcami  ASTUSu
o Uskaliach pacientskych organizdcii, ale aj
0 moznostiach, ktoré Aliancia zriedkavych
choréb na Slovensku rozvija a snazi sa
presadit najma v legislativnej oblasti. A hoci
je to beh na dlhsie trate, pomalymi krokmi
sa deju Uspechy, na ktoré slovenski pacienti

mozu byt pravom hrdi!
>;:g(;venské

Aliancia
Zriedkavych
Chorob

ALIANCIA ZRIEDKAVYCH CHOROB SA ROZRASTA
— MAME NOVEHO CLENA - ZDRUZENIE PRADER
WILLI SYNDROM

Dovolte, aby sme Vam predstavili nase
zdruzenie Praderovho - Williho Syndromu
(PWS). Sme organizacia, ktord oficidlne
vznikla v septembri roku 2006, hoci
neformadlne sme vyvijali aktivity uz dlhsie
ako rok predtym. Mézeme sa tak pochvalit
10-ro¢ny- mi skisenostami s PWS.

Odborné sympdézium novorodeneckého skriningu

v Saint Louis v USA - sprava z podujatia.

2016 APHL Newborn Screening
and Genetic Testing Symposium

Fobruary 20 - Mach 3, 2016 + St Lovis, MO + St Lovis U

Ing. Bedta Ramljakova
e-mail: ramljakova@sazch.sk

PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.
e-mail: foltanova@sazch.sk

www.zriedkave-choroby.sk
www.sazch.sk



Financna sprava 2016

Slovenska aliancia zriedkavych choréb/Slovak RD Alliance

U¢tovnictvo Slovenskej aliancie zriedkavych choréb sa vedie v stlade so zdkonom €. 431/2002 Z.z.
o0 Uctovnictve v zneni neskorsich predpisov a Opatreni MF SR ¢. 24342/2007-74, ktorym sa
ustanovuju podrobnosti o postupoch Gc¢tovania a Uctovnej osnove pre Uctovné jednotky, ktoré
nie st zalozenéalebo zriadené na Ucel podnikania v znené neskorsich predpisov.

Uctovna zavierka sa zostavuje v zmysle Opatrenia MF SR ¢. 25682/2007-74.

NAKLADY nezdafnovana ¢in. zdaiovana ¢in.
Spotreba materialu 87,09 €

Cestovné 2 109,05 €

Organizac¢né sluzby 7 176,49 €

Reprezentacné 164,60 €

Mzdové naklady 1296,00 €

Zakonné SP a ZP 271,95 €

Ostatné dane a poplatky 5,00 €

Iné naklady 163,31 €

U¢tovn4 trieda 5 spolu 11273,49 € - €

VYNOSY nezdafiovana ¢in. zdafovana ¢in.
Uroky 29,40 €
Osobitné vynosy 8 000,00 €

Prijaté prispevky od org. 2384,22 €

Prijaté prispevky od FO 677,90 €

Prijaté ¢lenské prispevky 160,00 €

Podiel zaplatenej dane 27,48 €

U¢tovna trieda 6 spolu 11 249,60 € 29,40 €
VH pred zdanenim 23,89 € 29,40 €
Daii z prijmov

VH po zdaneni 23,89 € 23,89 €
VH po zdaneni spolu 0,00 € -

stav na konci

MAJETOK . o
bezprostredne predch. uct. obd. bezného uct. obd.
Pokladna 130 1064
Bankovy Gcet 10901 12352
Spolu 11031 13416
- stav na konci
ZAVAZIKY

bezprostredne predch. uct. obd. bezného uct. obd.

Z3vazky do lehoty splatnosti so
zostatkovou dobou splatnosti do
jedného roka

Spolu

60 134

60 134



