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PUBLIKOVANIE
V LEKARNICKYCH LISTOCH

Studenti farmacie sa zacali vzdelavat
o zriedkavych chorobach. V priebehu
roka sme v Lekarnickych listoch
publikovali tri ¢lanky na témy:

» Liecba cystickej fibrézy
trojkombinaciou lie€iv Ivafaktor,
Tezafaktor a Elexakaftor

- Nové moznosti lie¢by spinalnej
muskularnej atrofie (SMA) -
Onasemnogén aberparvovek

- Historicky prva perordlna liecba
spindlnej svalovej atrofie

V priebehu roka aktivne
komunikujeme so slovenskymi
Specialistami v réznych oblastiach
mediciny, ktori patria do Narodnej
siete pracovisk pre zriedkavé
choroby. Aktualizujeme kontakty

a prekliky na stranke. Tato siet tvori
59 odbornych pracovisk

SPOLUPRACA
S ODBORNIKMI

v univerzitnych alebo fakultnych
nemocniciach, ¢i narodnych ustavoch.
10 z nich sa v roku 2019 stalo stc¢astou
Eurépskych referencnych sieti.

Najvacsi vyznam tejto narodnej siete
Specializovanych pracovisk spociva v
skrateni cesty pacienta k odbornikom.
Zoznam ma ulah¢it a najma urychlit
cestu pacienta k odbornikovi

a tym optimalizovat diagnosticky

a terapeuticky proces, pricom prvy

z nich nie zriedka trva i niekolko rokov.

Dvaja ¢lenovia SAZCH su zaroven aj
¢lenmi Komisie MZ SR pre zriedkavé
ochorenia.V roku 2021 sa nam
Uspesne podarilo stimulovat pracu na
Narodnom programe pre zriedkavé

choroby do roku 2030, ako aj Ak¢ny
plan pre zriedkavé choroby na roky
2022-2023. Tento bol v maji 2021
Uspesne schvaleny.

MINISTERSTVO
ZDRAVOTNICTVA
SLOVENSKE] REPUBLIKY

Aktivne sa podielame na zastreSovani
prav pacientov a zvysovani
dostupnosti liekov na zriedkavé
choroby v ramci pripravovanej novely
zakona €. 363/2011 Z. z. o rozsahu

a podmienkach uhrady liekov,
zdravotnickych pomécok

a dietetickych potravin na zaklade
verejného zdravotného poistenia

a 0 zmene a doplneni niektorych
zakonov.

V rdmci medzirezortného
pripomienkového konania tejto
novely sme spolu s ¢lenskymi
zdruZeniami Asociaciu CF

a Klubom CF podali pripomienku
ohladom potencidlnej diskriminacie

nadradenosti ndkladovej efektivnosti
liecby ZCH nad ostatnymi kritériami.
K podpore tejto pripomienky sme
prizvali AOPP a Slovenské narodné
centrum boja proti diskriminacii.

V septembri 2021 sa pacienti nasich
¢lenskych zdruzeni Slovenska
Asociacia CF a Klub CF doc¢kali
modernej lie¢by KAFTRIO hradenej
poistoviiou.

Okrem systémovych zmien sa vdaka
nasej praci podarilo vytvorit jednotnu
platformu pacientov so zriedkavymi
chorobami, ktord je hnacim motorom
diania v tejto oblasti.

STANDARD
STAROSTLIVOSTI PRE
LIECBU CYSTICKE) FIBROZY

Lie¢ba choréb nie je len o uZivani
liekov. Presne tak je to aj v pripade
zriedkavych chordb, ktoré nielen
Ze sa vyskytuju zriedkavo, ale su 3j
chronické. Pacienti s nimi Ziju roky.
Aj preto ma Specialny vyznam
Standard starostlivosti. Jednym

z prvych, ktoré vznikli, je prave ten

urceny pre liecbu cystickej fibrézy -
Standardné diagnostické, terapeutické
postupy pre pacientov s cystickou
fibrozou. Verime, Ze napoméze
multidisciplinarnej spolupraci
Specialistov réznych odbornosti.

SPOLUPRACA
S FARMACEUTICKOU
FAKULTOU UK
V BRATISLAVE

Na Katedre farmakolégie a toxikolégie
bol po diskusiach otvoreny novy,
povinne volitelny predmet, Patoldgia
zriedkavych chordb, na ktory
nadviaze Farmakoldgia zriedkavych

choréb. Studenti z prislusnych
seminarov vypracovali ¢lanky

o vybranych diagnézach, ktoré boli

v priebehu roka zverejiiované na web
stranke SAZCH.

Slovensky zoznam Orphanet sa
tak rozsiril o dalSich 40 novych
charakteristik zriedkavych choréb
v slovencine.

orphanet
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STRETAVAME SA
PRAVIDELNE

Prva streda v mesiaci je nas den.
Zaviedli sme pravidelné stretnutia
spravnej rady SAZCH. Prvu stredu
v mesiaci sa preberame tie
najdodlezitejSie otazky, podnety

¢i problémy nasich pacientskych
organizacii a ich pacientov.

DEN ZRIEDKAVYCH
CHOROB 2021

Medzinarodny den zriedkavych
chor6b s podtitulom Spoznajte
pribehy tohtoro¢nych hrdinov tento
rok pripomenul zriedkavé choroby
prostrednictvom Siestich hrdinoy,
Siestich pribehov a Zivotov na Siestich
kontinentoch, a takto prepajil cely
svet.

CLENOVIA

Zriedkavé choroby sa dostali do
agendy OSN, ktord ich zaradila medzi
svoje priority. V spolupraci s Klubom
cystickej fibrézy, Klubom Ciernych
Kosti, Klubom Motylik, Asociaciou
Marfanovho syndrému, Organizaciou
muskularnych dystrofikov v SR

a Zdruzenim PKU sme pripravili sériu
pribehov o Zivote so zriedkavymi
ochoreniami ku kampani pri
prilezitosti Dia zriedkavych choréb
2021, ako aj vstupy pre reportaz

v reldcii Damsky klub na RTVS.

ZAPOJILI SME SA )
DO KAMPANE ZRIEDKAVE
CHOROBY

Zapojili sme sa do printovej

aj onlinovej verzie kampane

o zriedkavych chorobach. Verejnost si
tak mohla precitat ¢lanky

s odbornikmi o Gaucherovej chorobe,
Pompeho chorobe, cystindrii

a dalsich, ako aj pribehy pacientov so
zriedkavymi ochoreniami. V ¢asopise
je uverejneny aj zaujimavy rozhovor

s komikom FrantiSkom Kosaristanom
(Fero Joke), ktory sa stretaval

s pacientami so ZCH pri praci na
internom oddeleni v nemocnici,

a ma ich aj vo svojom okoli.

VITAZSTVO
V MEDZINARODNE)
FOTOGRAFICKE) SUTAZI

SAZCH prihlasila do medzinarodnej
sutaze Eurordis Black Pearls Awards
svadobnu fotografiu pacientky so
svalovou muskularnou atrofiou so
zdruzenia OMD v SR. Pri prilezitosti
tohto vitazstva vysla tlaova sprava

v mnohych slovenskych médiach
poukazujuca na zriedkavé choroby

a na moznost prezivat plnohodnotny
Zivot aj napriek zriedkavému
ochoreniu.

ODPORUCANIA PRE
PACIENTOV ZCH OHLADOM
OCKOVANIA PROTI
COVID-19

Pandémia a dezinformacie vniesli
vela neistoty a pochybnosti do témy
oc¢kovania proti COVID-19.

SAZCH preto v spolupraci s OMD

v SR prelozili do slovenciny dokument
s odporucaniami od vsetkych
Eurépskych referen¢nych sieti
ohladom ockovania pacientov so
ZCH proti COVID-19, a zdielala ich
nielen so svojimi ¢lenmi, ale aj SirSou
verejnostou.

Cely ¢as sme informovali nasich
¢lenov o aktudlnych informaciach,

pomahali im n3jst odpovede na
otazky ohladom oc¢kovania.

Spolu s Nadaciou Bator Tabor sme
pocas pandémie informovali nasich
¢lenov o pripravovanych online
podujatiach, ktoré im pomahali prist
na iné myslienky v tazkej dobe
covidu.
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Cas plynie pre pacientov so zried
kavymi chorobami v mnohom este
rychlejSie. Obavy, Ze sa nedockaju
lieCby, su velmi silné. Aj preto vznikol
sucitny program - Compassionate
Use. Ur¢eny pre pacientov, ktorych
komplikovany klinicky stav by mohol
znamenat, Ze sa lietby nedockaju.
Spolu s Organizaciou muskularnych
dystrofikov sme aktivne podporovali
spustenie takéhoto programu pre
pacientov so spindlnou muskularnou
atrofiou, ktori sa nemozu liecit
existujucimi lie¢ebnymi moznostami.

Boli sme Uspesni, program sa
podarilo spustit. Pacienti, ale aj
odbornici, mali moznost naberat tak
cenné skusenosti s novym liekom,
ktory sa eSte v roku 2021 podarilo
zaregistrovat a v roku 2022 bol na
Slovensku aj kategorizovany.

OBRANUJEME PRAVA
PACIENTOV

Indika¢né obmedzenia liekov so
zriedkavymi chorobami sa v mnohom

AKTIVITY
ALIANCIE ZCH

nestotoznuju so su¢asnym vedeckym
poznanim, ktoré sa meni rychlejsie,
ako nas systém dokaze zareagovat. Aj
tak vznikaju paradoxy, ked' sa pacient
nevie dostat k liecbe. V spolupraci s
Uradom pre dohlad nad zdravotnou
starostlivostou, Centrom boja proti
diskriminacii, komisarkou pre
zdravotne postihnutych a verejnou
ochrankynou prav, sme aktivne
upozornovali na tento problém v
liecbe spindlnej svalovej atrofie.

VZDELAVAME VEREJNOST
0 ZRIEDKAVYCH
CHOROBACH

V roku 2021 sme kazdy mesiac
upozornovali na dni povedomia o

vybranych zriedkavych chorobach

3j v zdruZeniach, ktoré sa tymto
pacientom na Slovensku venujd. Nase
skdsenosti sme prezentovali aj na
Piatej celoslovenskej pacientskej
konferencii AOPP a Siestej narodnej
konferencii EUPATI SK 19. - 20.
november 2021.

VZDELAVAME
0 ZRIEDKAVY(H
CHOROBACH

Spustili sme projekt informaénych
grafik o najznamejsich zriedkavych
chorobach. Aj touto zaujimavou,
grafickou cestou sa snazime vzdelavat
verejnost o zriedkavych chorobach.

ODPOVEDAME NA OTAZKY

UZ roky ma verejnost moznost spojit
sa s nami cez online formular. Aj v
roku 2021 sa nas obratili desiatky
pacientov, ale aj odbornikov s
otazkami ohladom cesty k diagnéze,
odbornikovi ¢i moznostiach lie¢by.

UCAST NA WEBINAROCH
PRE PACIENTSKE
ORGANIZACIE

V priebehu roka sme mali moznost
zUcastnit sa viacerych vzdelavacich
seminarov - Takedy Study Academy,
ktoré organizovali spolo¢nost
Takeda a GetClients pre pacientske
organizacie. Rozsirili sme si znalosti
na témy, ako st Socidlne siete

pre neziskové organizacie, Vztah

k druhym, Riadenie pacientskych
organizacii, Spolupraca s externymi

partnermi, Komunikacia a jej nastroje

a pod.

Takeda
STUDY
ACADEMY

ODBORNE PREDNASKY A TRENINGY
PRE PACIENTSKE ORGANIZACIE

Seria informacnych grafik o zriedkavych chorobach
vytvorenych v spolupraci s 0Z SLOVENSKY PACIENT

Bedeker zdravia 01/2021

Rozhovor s PharmDr. Tatianou
Foltanovou, PhD. - Lie¢ba zriedkavych
choréb nam dava nadej, Ze
personalizovand medicina bude
Standardom.

Spravy RTVS: Nie vsetci pacienti
s SMA dostanu lie¢bu
september 2021

ALKAPTONURIA — CHOROBA CIERNYCH KOSTi

Alkaptontria (AKU) je zriedkavé metabolické ochorenie vznika-
jice v désledku deficitu enzymu

VYSKYT OCHORENIA

ktoré vedie k akumulacii kyseliny homogentizovej, ukladaniu
je pigmentu, co vedie k pogkodeniu spojivovych tkaniv.

TAZKOSTIV DOSLEDKU UKLADANIA OCHRONGTICKEHO PIGMENTU
@@ o
kamana
Ry

FARMAKOLOGICKA LIECBA é
Pacienti potrebujd pravidel

bolest z poskodenia
chrbi pnost

7

AKO SA DED] AKU?

g ot matka
prenasac  prenasacka

2d)

dicta AKU
25% 50% 25%

CHARAKTERISTICKE ZNAKY
AKU st

GENETICKE VYSETRENIE

Lo

POHYBOVE AKTIVITY
Vho

any, AKU
inanéne nedostupny.

DIETNE OPATRENIA

Pacienti musia prijimat
stravu s obmedzenim bielkovin

.
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