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Newsletter pre zrledkave choroby

dia zriedkavych chordb 2017

Text: PharmDr. Tatiana Foltanova,

Témon  tohtorolného diia  zriedkavych
choréb, krory si pripomenieme 28. 2. 2017
Jje viskum. Viskum prave preto, Ze ako jedi-
ny prindsa nddej pacientom so zriedkavymi
chorobami a ich rodindm.

Vyskum pomaha k identifikdcii mno-
hych  doposial zried-
kavych chorob a napomoct
k ich lepSiemu porozumeniu. MdZze na-
pomoct lekdrom s identifikdciou sprévne;j
diagnézy, priniest pacientom viacero in-
formdcii o moznostiach inovativnej lie¢-
by a v $tastnejSich pripadoch je dokonca
zriedkava choroba lie¢itelna.

Vyskum je klt¢om, prind$a nddej mi-
liénom ludi so zriedkavou chorobou a ich

;
nezndmych
moze

rodindm na celom svete.

Vyskum v oblasti zriedkavych chorob
je zdkladom pre hladanie odpovedi a rie-
$eni pre pacientov so zriedkavymi choro-
bami, ¢i uz ide o lie¢bu, lick alebo skvalit-
nenie starostlivosti.

Diia 28. februdra si pripomenieme
uz desiaty ro¢nik medzindrodného dna
zriedkavych choréb, s cielom podporit
vyskum v oblasti zriedkavych chor6b.
Za posledné desatrocia stupli naklady
uréené na vyskum v oblasti zriedkavych
chorob. Toto viak nie je koniec.

Deii zriedkavych chor6b 2017 je tak
vyzvou pre vedcov, univerzity, lekdrov,
farmaceutov, S$tudentov farmaceuticky
priemysel, ale aj tvorcov zdravotnickych
politik, aby podporili vyskum a zdéraznili
jeho vyznam pre ludi so zriedkavymi cho-
robami.

Deii zriedkavych chordb 2017 je tiez
prileZitostou ako poukdzat na klucovu
tlohu pacientov vo vyskume.

Zapojenie pacientov so zriedkavymi
chorobami do vyskumu prispelo k rozsire-
niu vyskumu, ktory lepsie odpovedd pra-
ve nirokom pacientov. Pacienti uz ddvno

nedakaji odovzdane v tzadi na vysledky
experimentoyv, ale st sucastou vyskumu od
jeho zadiatku az po koniec.

Pacienti obhajuji vyskum, vedia kde
je potrebny. Pracuju na tom, aby vzbudili
zdujem tak u vedcov ako aj farmaceutic-
kého priemyslu. Hladaja vacsi priestor
aj pre choroby zriedkavého vyskytu. Jed-
notlivci, ale aj pacientske organizicie zis-
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kavaju financie na podporu vyskumnych
projektov, ¢asto aj v spolupraci so stk-
romnymi firmami. Pacienti sd partnermi
vyskumnych projektov, ¢asto sa zapdjaju aj
do ich riadenia. Maju tak napriklad moz-
nost zudastnit sa dizajnovania klinickych
studii. Prispievaju k tomu, Ze klinické $td-
die odpovedajt ich skutoénym potrebdm.
Niéroky pacientov tak nie st prehliadané.




Fakty o vyskume v oblasti
zriedkavych choréb

Americkd (1983) aj eurépska (2000)
legislativa  bezpochyby = naStartovali
vyskum v oblasti zriedkavych chordb. Iba
v ramci Eurdpy bolo v rokoch 2007-2013
na vyskum v tejto oblasti uréenych €620
miliénov, v rokoch 2014 a 2015 to bolo
€200miliénov a pokracovali dalsie akti-
vity, ktoré mali za ciel zatraktivnit zried-
kavé choroby medzi vedcami. Vo vadiine
lenskych $tatov sa zvysilo financovanie
vyskumu v tejto oblasti.

Vzhladom na zriedkavost vyskytu, ale
aj velka réznorodost zriedkavych chordb
je potreba medzindrodného vyskumu.
Touto cestou sa zabezpedi spoluprdca me-
dzinarodnych vedeckych timov a vznik
medzinarodnych klinickych $tadii, ale
predovietkym benefit pre vietkych pa-
cientov nezévisle od toho, v ktorej krajine
ziji. Tieto aktivity podporuju projekey
Eurépskej referenénej sicte (siet centier
expertizy), Medzindrodné konzorcium
vyskumnikov a  Eurdpsky rdmcovy
program pre vyskum a inoviciu Horizont
2020.

Vyskum v oblasti zriedkavych chorob
redukuje néklady ndrodnych zdravot-
nych systémov. Vysledkom je, Ze spravne

diagnostikovany pacient so zriedkavou
chorobou nepotrebuje ziadne dalsie tes-
ty, neefektivne lie¢ebné moznosti alebo
hospitalizdcie. Z4roven vyskum v oblasti
zriedkavych chor6b prindsa nové infor-
micie pre choroby ¢astého vyskytu. Bene-
fit z vyskumu v tejto oblasti je ¢asto ovela
vié$i ako by sme predpokladali.

Vyskum v oblasti zriedkavych chorob
zahfna infra$trukedru kam patria registre,
databdzy, biobanky, ktoré vedci potrebu-
ju na dal$i vyskum. Takouto aktivitou je
RD-Connect, ktord spdja vietky infor-
maéné zdroje pre dal$i vyskum.

V stéasnosti len nicktoré ecurdpske
krajiny podporuju vyskum formou samo-
statnych vyskumnych projektov. Konzor-
cium E-Rare spdja zodpovedné grantové
agentdiry a ministerstvd, umoziluje tak
ucast v medzindrodnych vyskumnych
projektoch. Zakladny vyskum sa orientu-
je na pri¢iny a mechanizmus zriedkavych
chorob.

Transla¢ny vyskum sa zameriava na
aplikovatelnost zdverov klinického vysku-
mu pre lie¢bu pacientov so zriedkavymi
chorobami.

Klinicky vyskum predstavuje testova-

nie lickov na zriedkavé choroby v human-
nych klinickych $tadiach.
Doélezity je aj vyskum v oblasti kva-

lity Zivota, pracovnych ¢&i vzdeldvacich
podmienok, integricie do spolo¢nosti
sluzieb pre

a socialnych pacientov

so zriedkavymi chorobami, ktory rozvija
projekt INNOV Care.

Vyskum v oblasti zriedkavych chorob
tak meni tisicky Zivotov ludi so zriedkavy-
mi chorobami na celom svete a ich rodin.
Stante sa aj Vy sticastou medzindrodného
dna zriedkavych choréb 2017 a podporte
ludi so zriedkavymi chorobami.

www.sazch.sk
bttp://zriedkave-choroby.sk

#zriedkavelezanie




Dakujeme, Ze ndm pomdhate zvySovat povedomie
o vyzname vyskumu v diagnostike
a liec¢be zriedkavych chordb

TLACOVA SPRAVA

Vyiskum je klticom, ktory prindsa nidej mi-
lidnom pacientov so zriedkavon chorobou
a ich rodindm na celom svete. Vdaka vysku-
mu si riesenia neobmedzené.

BRATISLAVA, 20. 2. 2017 - Posledny
februdrovy den je kazdoro¢ne venovany
zriedkavym chorobam. Chorobdm, kto-
ré naprick ,malym ¢&islam v $tatistikdch®
také zriedkavé vlastne nie st. Ved len na
Slovensku nimi trpi odhadom az 300 000
pacientov! Ustrednou témou tohtoro¢-
ného Medzindrodného dila zriedkavych
chor6b, ktory si uz po desiaty raz spo-
lo¢ne pripomenieme 28. februdra 2017,
bude vyskum. Vyskum prave preto, ze ako
jediny prina$a nddej miliénom pacientov
so zriedkavou chorobou a ich rodindm na
celom svete.

Slovenskd aliancia zriedkavych chordb
v spoluprdci s Ministerstvom zdravotnic-

tva SR pripravila pri tejto prileZitosti tla-

¢ovu konferenciu, ktorej cielom je podpo-
rit a zddraznit vyznam vyskumu v oblasti
zriedkavych chorob.

Co véetko treba zmenit, aby sa aj u nds
mohol realizovat prvotriedny vyskum.
Kolko odbornosti, zanietenia, profesi-
onalizmu, extra $tidia, manazérskych
schopnosti, ¢ kazdodennej Iudskosti
si to vyzaduje, aj o tom porozprdva profe-
sor MUDr. Jozef Rovensky DrSc., FRCP.

Zriedkavd choroba - alkaptonuria,
zndma ako choroba ¢iernych kosti, sa na
Slovensku vyskytuje ovela castejSie ako
vo svete. Aj preto pri pldnovani klinické-
ho vyskumu, bolo najefektivnejsie zoorga-
nizovat klinicku §tddiu priamo na Sloven-
sku. Jedny z najzévaznej$ich symptémov
st prave v pohybovom aparate. Pontkalo
sa rieenie vykonat $tadie v Nirodnom
ustave reumatickych chordb v Piestanoch
(NURCH). »Bola to pre nds velkd vyzva,

Sanca stat sa silastou Spickového Medzi-

Viadko, Lucia, Viktéria, Tobi, Vikinka a Viktor.

Embka, Alexejko, Jozko, Zion, Misko, Natdlka, Natdlka, Ninka, Sebastian, Petra, Sibylka,

ndarodného timu. Pacienti skér, i neskor
konéili u nds. Vzhladom na zameranie
dstavu, sme mali moZnost postavit multi-
disciplindrny tim odbornikov a zalat pro
lovat svojich kolegov, vytvorit im priestor
na odborny rast aj v stvislosti s diagnostikou
a starostlivoston o pacientov s alkaptonii-
rion. A potom to bola uz otizka organi-
zdcie. Vdaka tomuto rozhodnutin dnes uz
pacientov s alkaptoniiviou hned na zaliat-
ku smerujit k ndm. Vieme poskytniit sta-
rostlivost podla medzindrodnyjch standar-
dov. Cakime na vysledky klinickyjch stidii,
na ktorych sme nickolko rokov pracovali.
Mozno vdaka ndsmu dsilin bude alkap-
tontria onedlho liefitelnd na celom svete.”
povedal profesor MUDr. Jozef Rovensky,
z NURCH v Pic§tanoch.

O efektivite v organizicii vie svoje
aj MUDr. FrantiSek Cisarik, hlavny od-
bornik Ministerstva zdravotnictva pre
lekarsku genetiku a predseda komisie
MZ SR pre zriedkavé choroby. ,Viac ako
20 roénd eurdpska snaha o zlepsenie diag-
nostiky a liecby pacientov so zriedkavymi
chorobami doviedla aj nds na Slovensku
k  vypracovaniu Ndrodného programu
a k podpore vytvirania Specializova-
nych pracovisk. V siiasnosti prebieha na
MZ SR dotaznikovi evidencia pracovisk
zameranych na starostlivost o pacientov
so zriedkavymi chorobami a je tu snaha
0 zostavenie rvegistra. Za pouitia pris-
nych eurdpskych a domdcich kritérii mame
okrem toho zdujem schvalovat a pod-
porowzz" tie centrd, ktoré maji. uréujici
celoslovensky vyznam. Mogem modelo-
vo spomenit pricu Skriningového centra
novorodencov v Banskej Bystrici. Je pote-
Sujtice, Ze sa obldsilo mnoZstvo pracovisk,
Co svedli o zdujme odbornej verejnosti
v problematike  zriedkavych — chordb.”
hovori Cisarik.

Vyskum nekladie vysoké naroky len na
odbornikov, ich vzdelanie profesionali-
tu a [udskost, ale skusa aj pacientov a ich
rodiny.

ZRIEDKAVOST PLNA NEISTOT

Predstavte si, Ze navstivite svojho lekdra,
nedokdze vam vSak pomoct, ani vds odpo-
ru¢it k inému odbornikovi. Jednoducho
nedokdze on, ani ziadny iny lekdr zistit,
aky zdravotny problém vis vlastne trapi.
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Alebo si predstavte, ze lekdri vasu chorobu
sice diagnostikuju, zdroven vim vsak po-
vedia, Ze na nu zatial nie je lick, a nevedia
vdm ani odporudit, ¢o dalej robit. Alebo si
predstavte, Ze liec¢ba sice existuje, je viak
nepostacujuca. Zmierni priznaky vasej
choroby, ale nevyliedi vés, je len najlep$im
moznym rieSenim. Predstavte si, Ze Zijete
bez odpovedi na zakladné otdzky. Neviete
ako choroba zasiahne vis, alebo vami mi-
lovant osobu, vase dieta, sestru, ¢i brata,
ako doslova zo dna na defi zmeni vas Zivot,
obrati va$u précu, & skolské povinnosti
naruby. A préve takyto je Zivot mnohych
pacientov a ich rodin so zriedkavou cho-
robou. Chorobou, ktord je zdvazna, Zivot
ohrozujtca, progresivna, a pre vic§inu
z nds ,natastic” zriedkavd (postihuje nie
viac ako 5z 10 000 obyvatelov Eurdpske;j
tinie). Pre tieto rodiny znamend vyskum
ich jedint moznost.

Vdaka vyskumu sii riesenia
neobmedzené. Deii zriedkavych choréb
je aj prileZitostou, ako poukdzat

na kliéovis stlobu pacientov vo vyskume.

Kazd4d z 8000 zriedkavych choréb ma
nielen svoje charakteristiky a stupen po-
znania, ale aj konkrétne tvdre, osudy a pri-
behy, ktoré stoja za ¢islami a $tatistikami.
Az 80 % zriedkavych chordb je genetické-
ho pévodu, viac ako polovica postihuje deti
a 30 % pacientov sa nedozije piatecho roku
zivota. Samotn{ pacienti, a najmi ich ro-
di¢ia prind$aji informdcie o symptémoch
a obmedzeniach choroby, hodnotia ich z4-
vaznost, diskutuji o tom, ¢o by ich milova-
nym najviac pomohlo, podstupuju s nimi
vySetrenia a spolupracujt pri odoberani vzo-
riek. Jednotlivcia pacientske organizicie zis-
kavaju tiez nancie na podporu vyskumnych
projektov. Vietko toto so spolo¢nym meno-
vatelom, trychlit vyskum, motivovat odbor-
nikov, ved ¢as je najvi¢si nepriatel. Choroby
su zdvazné zivotohrozujice a rozvijaji sa
ovela rychlejsie ako sucasny vyskum. Kaz-
d4 informdcia o chorobe je preto ziaduca,
moéze napomodct vytizenému cielu — lie¢be.
Vyskum je ich jedinou moznostou ako ne-
zastat, nepoddat sa, jedinou cestou vpred.
O tom hovoria aj nasledujuce pribehy, ktoré
prezentuju skusenosti slovenskych pacien-
tov aich rodin s vyskumom.

Pribehy o tom, ako milujtci rodi¢ia
obetujt svoju kariéru, sny, ambicie, uspo-
ry na tfnistej ceste za hladanim diagnézy,
starostlivosti, pomoci a lie¢by pre svoje
dieta. Ako necestuju za oddychom, ale po-
znanim, ako sa vzdeldvaju v oblasti, krort
nikdy nestudovali, aby dokdzali rovnocen-
ne diskutovat s odbornikmi. Pribehy, o vy-
zname vyskumu. Vyskum je pre nich cestou
k poznaniu, niddejou na ,normalny Zivot*.
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PRIBEH 1
Vyznam vyskumu pre diagnostiku

zriedkavych choréb

O tom, aky délezity je vyskum pre po-
znanie diagndzy, kolko vela toho vieme
o ludskom genéme, a predsa to ¢asto ne-
sta¢i, hovori aj pribeh $estro¢nej Emky
a jej rodiny. Pribeh o tom, ¢o vietko do-
kaze podstipit milujica rodina na ceste
za poznanim zdravotného stavu svojej
dcérky. Emka, keort jej rodicia laskyplne
prezyvaju anjelikom, ktory si lieta vo svo-
jom vlastnom svete, trpi zriedkavym ge-
netickym ochorenim — mutidciou CDKLS5
génu. Ide o atypickd formu Rettovho
syndrému (nazyvanua aj tzv. Hanefeldov
variant), ktord spdsobuje vdznu neuro-
vyvinovi poruchu a mentdlnu retarda-
ciu. Prvykrit bola popisand len neddvno,
v roku 2004. Emka sa narodila dva roky
potom a bola diagnostikovana ako prvd
s tymto ochorenim na Slovensku. Napriek
tomu, Ze prvé prejavy sa u nej vyskytli uz
v 2. tyzdni po narodeni, diagndzu jej sta-
novili aZ o 3,5 roka. Pre rodi¢ov, ktori sa
denne museli divat na to, ako sa ich dcérka
trapi v dosledku epileptickych zichvatov,
to bola nekoneéne dlha doba.

Emkina mama, Ing. Alexandra Miku-
lec: “Genetickt hadanku sme zacali lustit
v jej 10. mesiaci, kedZe do tej doby sa tes-
tovali vietky dostupné bezné metabolické
testy, a lekdri sa skor snazili kompenzovat
epileptické zichvaty, ktoré na lie¢bu ne-
reagovali. Ako rodidia sme v$ak na diag-
nostike trvali. Vedeli sme, Ze ak budeme
vediet, ¢o Emke je, budeme sa vediet o fiu
lepsie postarat a samozrejme verili sme
v lie¢bu. Nepripustali sme, Ze by choroba
mohla byt nelietitelnd. Vyhladali sme kli-
nickt geneti¢ku, ktord uz vtedy vyslovila
podozrenie na zriedkavé genetické ocho-
renie - atypickt formu Rettovho syndré-
mu, spésobenti mutdciou CDKLS génu.
Tomuto ochoreniu sa totiz od zaliatku
Emkin klinicky stav najviac podobal.
Avsak potvrdené nam to bolo az o dal-
$ie 2 roky. I§lo vlastne o vySetrenie vzor-
ky DNA, ktord sa dcérke brala este v jej
10. mesiaci, ale az az $iesta cielend analyza
mutacii CDKLS ukdzala pozitivny vysle-
dok! Kym sme sa k nemu dopétrali, absol-
vovali sme hospitalizdcie a nespocetné vy-
$etrenia aj v Rakusku a Nemecku. Emkine
vzorky DNA obleteli svet, analyzovali ich
aj v laboratdriach v USA. Vysledok sa viak
podaril tu doma, slovenskym odborni-
kom. Az neskér sme si uvedomili, ze sme
vlastne hladali ihlu v kope sena, natastie
uspesne’”

Emka bola na Slovensku s touto diag-
nézou prva. Dnes presli od zistenia jej
diagnézy dalsie 3 roky a v na Slovensku

st aktudlne zndme 4 pripady mutdcie
CDKLS5 génu u deti vo veku 0-8 rokov.
Kym v Emkinom pripade rodi¢ia ¢akali
na diagnézu roky, Tobiasovi rodidia ju po-
znali 2 mesiace, od objavenia prvych pri-
znakov, 10 dni od odobratia vzorky DNA.
Vsetko vdaka vyskumu, ktory skvalitiuje
diagnostiku.

Ob¢ianske zdruzenie CDKLS Slova-
kia zdruZzuje rodi¢ov takto chorych deti.
Vzniklo len nedavno. ,Jednjm z nasich
hlavnych cielov je prispievat k nancovaniu
vyskumu génu CDKLS , ktory prebieha
momentdlne priovitne v Taliansku, Velkej
Britinii a USA. KaZdoroine sa ziclastiu-
Jeme konferencie venovanej vyskumu tohoto
ochorenia, aby sme boli v kontakte s odbor-
nikmi, ktori sa danou témou zaoberaji,
a zdroveri sme vedeli nasich pacientov
informovat, o sa nové na tomto poli deje.
Chceme byt priamo pri zdroji.“

hovori Ing. Alexandra Mikulec

PRIBEH 2
Vyznam vyskumu pre kvalitni
starostlivost a liecbu

O tom, ¢o vietko musi rodina dietatka
s diagnézou spindlna svalovd atro a (SMA)
podstupit na ceste za lepSou starostlivos-
tou, ako velmi im chyba multidisciplinar-
ny tim odbornikov, ktory by im pomohol
v starostlivosti o dieta, ¢o potrebuji od
systému a aké velké st rozdiely v starostli-
vosti a moznostiach pocituju oproti inym
krajindm rozprava Miskov otec, zdstupca
Klubu Organizécie muskularnych dystro
kov - Rodiny s SMA.

Podobne ako Emka, aj Misko sa naro-
dil ako zdravé dieta. V deviatom mesiaci si
viak rodi¢ia v§imli, Ze sa nevyvija optimal-
ne. Problém zacali okamzite riesit. Dosta-
li sa a2z do Olomouca, kde mohli Miskovi
pomoct, nastalo obdobie cvidenia, stimu-
licie vyvoja. V 18 mesiacoch sa vak de
nitivine potvrdilo, ze toto stacit nebude.
Pri¢ina Miskovych problémov, bola vaz-
nejsia ako tusili, priamo v géne. Misko mé
nervovosvalovt chorobu, genetického p6-
vodu - spindlnu svalovd atro u. Pacienti
s touto diagnézou v doésledku degenerdcie
$edej hmoty v prednych rohoch miechy
a ubytku svalovych buniek bud vébec
nenadobudntt  schopnost  sediet, stdt
a chodit alebo ak aj 4no, objavenim sa pri-
znakov choroby tuto schopnost postupne
stracaju.

»Poznanim Miskovej diagndzy zala-
lo pre nds okrem inych zmien aj obdobie
Ssamostiudia“ Hoci nemdme medicinske
vzdelanie, mnohé sme si nastudovali. Od-
povede, ktoré sme dostdvali ndm nestalili.
Diagndzu sme poznali, vedeli sme (o hla-



dat, spojili sme sa s odbornikmi i rodicmi
v zahranidi. Potrebovali sme poradit ako
sa o Miska sprdvne starat, ako a kde cvi-
ity aké zdravotnicke pomdcky mu treba,
ako ich pougivat, ako bojoval s infekta-
mi, ¢ vyluxovanymi bedrovymi Elbami.
Zo zaliatku sme si mysleli, Ze ndm chybaji
Specialista — neuroldg a fyzioterapent, ktori
majii skiisenosti s detmi ako Misko. Nemali
sme ich. Aj preto sme postupovali systémom
wpokus-omyl®. Prijali sme na seba riziko,
ge to budii omyly na nasom vlastnom die-
tati. Nemali sme na vyber. Aj preto sme sa
rozhodli pre zahraniie. Podstipili sme vy-
Setrenia v Cechich, Taliansku, Francizsku
i USA. Az vtedy sme pochopili, Ze ndam chy-
ba nie jeden, dvaja, ale cely tim odbornikov.
Informdcie pribiidali. Hoci bola Miskova
choroba nelietitelnd, testovali sa viaceré
lieky. Klinicky vyskum v nds vzbudil ni-
dej, mali sme jasny ciel. Misko by sa mohol
stat siiéaston klinického vyskumu. Ziskal
by pravidelnii vysokokvalitnii starostlivost
a mozno by ten liek chorobu aspor: spomalil.
Vysetrenia v zabranici i konzultdcie k tomu
smerovali. Opat viak nasledovalo sklama-
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nie, odbornici v zahranili maji respekt
pred pacientami zo zabranilia. Vidia prob-
lémy v spoluprdci, boja sa, Ze nezvlddneme
instrukcie, Ze bude pre nds ndroné spolu-
pracovat, citia tlak domdcich pacientov,
a mozno i preto sme nikdy neuspeli... Nds
nemal kto odporucit. Nemdme tim ani od-
bornika, ktory by sa o nds komplexne sta-
ral.“hovori Miskov otec.

Dnes su ovela dalej, blizko vytizenej
lie¢be. V USA bol koncom minulého roka
schvdleny lick na spindlnu svalov atrofiu.
KedZe této diagndza je doposial neliedi-
telnd je obrovsky tlak, aby sa liek dostal
aj do Eurdpy. Ak sa tak stane chet byt pri-
praventi.

»Aj z vilastnjch skisenost! vieme, Ze
potrebujeme multidisciplindrny tim od-
bornikov, ktori sa o nase deti budii stavat,
a ked koneine pride liecha, budi pripra-
veni. Potrebujeme presni diagnostikou,
presné informdcie o klinickom stave pa-
cientov. Je pre nds nadovsetko délezité,
aby bol Misko pripraveny na potencidlnu
liecbu, aby mal vsetky potrebné vysetre-
nia, z ktorjch mnohé sa u nds ani nero-

UDRZATELNY
ROZVOJ

Zriedkavé choroby su sucastou 7 zo 17 cielov
pre udrzatelny rozvoj spolocnosti.

Ciel 3. Zabezpecit zdravy zivot
a podporovat blahobyt pre
vietkych a v kazdom veku.

DOBRE ZDRAVIE
APOCIT POHODY

Ciel 5. Dosiahnut rodovu
rovnost a posilnit postavenie
vsetkych zZien a dievcat.

RODOVA_
ROVNOST

Ciel' 8. Podporovat trvaly, inkluzivny
a trvalo udrzatelny ekonomicky rast,
pInt a produktivnu zamestnanost
ariadnu pracu pre vsetkych.

PRIMERANA PRACA
A EKONOMICKY RAST

Ciel 4. Zabezpecit inkluzivne,
spravodlivé a kvalitné vzdelavanie
a podporovat celozivotné
vzdelavanie pre vsetkych.

KUAUTNE @&
VIDELAVANIE
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Ciel 10. Znizit rozdiely v ramci
krajin a medzi krajinami.

10 Nesowosr

Ciel 17. Posilnit prostriedky implementacie
arevitalizcie globélneho partnerstva
pre trvalo udrzatelny rozvoj.

1 PARTNERSTVA PRE
DOSIAHNUTIE CIELOV

bia. Ako pacienti chceme byt pripraveni
a preto potrebujeme, aby aj v SR vzniklo
Specializované pracovisko pre nase deti
a sme ochotni preto spravit vsetko, co bude
potrebné.“ dodava aj v mene ostatnych ro-

di¢ov deti s SMA Miskov otec.

Klub OMD Rodiny s SMA, vznikol
len prednedévnom v rdmci Organizdcie
muskuldrnych dystro kov v SR. Speci cky
zdruzuje pacientov so spindlnou svalovou
atro ou a ich rodiny. ,, Nasim cielom je vy-
tvorit jednotny hlas pacientov so spindlnou
svalovou atro ou, motivovat odbornikov ako
aj zdkonodarcov k vytvorenin podmienok
pre vznik multidisciplindrneho timu od-
bornikov. Takéto pracovisko by zjednodusi-
lo pristup nasich pacientov k starostlivosti
a zdrovern by umoznilo stat sa siicastou vy-
skumu, & novych pristupov k liecbe. Nasa
motivdcia je velkd, ved polovica pacientov
SMA je postibnutd tou najzdvainejsou for-
moun.“ hovoria zdstupcovia z Klubu OMD
Rodiny s SMA.

PRIBEH 3
Vdaka vyskumu ma liecbu

A to je posledny z troch pribehov. Vdaka
vyskumu sa dostal k u¢innej liecbe.

Pén Jozef (66 rokov) mal silné boles-
ti chrbta. Kto ich v jeho veku nema... Po
dvoch rokoch hladania pri¢iny, vy$etrenia
ukdzali netakany vysledok. Mnohopo-
¢etny myelém, zriedkavd rakovina krv-
nych buniek. Postihuje 4 - 9 pacientov na
100 000. Na Slovensku sa odhaduje, ze je
1300 pacientov s touto diagnézou. Po-
stihnuti st najma star$i muzi.

Choroba bola uz v tretom $tddiu. Na-
sledovala séria dal$ich, viac ¢i menej boles-
tivych vySetreni, ndro¢nd lie¢ba ozarova-
nim, ale i psychicky vycerpavajuci fake, Ze
ide o rakovinu. Pan Jozef bol zrazu imobil-
ny pacient odkdzany na starostlivost svo-
jich blizkych a samozrejme odbornikov.
Ani mu nenapadlo, Ze by v tejto situdcii
mohol mat §tastie. A predsa mal. Stastie
v nestasti. Mnohopodetny myelém, patri
do skupiny méla zriedkavych chor6b (cca
100 z 6-8000), ktoré su liec¢itelné. Forma,
ktort panu Jozefovi diagnostikovali, bola
jednou z tych lie¢itelnych.

Vyskum mu zachrénil zivot. Uz nikdy
nebude taky ako pred tym, choroba Vis
i celt rodinu zment.

Slovenska spolo¢nost
vznikla ako neziskovd organizdcia v roku

myelémovd

2006, sustreduje sa na zvySovanie infor-
movanosti 0 mnohopoéetnom myeléme,
zabezpecovanie rovnakého pristupu k naj-
vy$$iemu $tandardu lie¢by a starostlivosti
ako aj pomoci pacientom a ich blizkych
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pri vyrovnani sa s diagnézou. Deli sa na
Odbornt sekeiu, ktord zdruzuje lekarov
a inych odbornikov a Pacientskd sek-
ciu. SMyS je ¢lenom medzindrodnej pa-
cientskej organizdcie Myeloma Patients
Europe a medzindrodnej siete pacient-
skych skupin International Myeloma
Foundation - Global Myeloma Alliance.
Vedie vzdeldvacie aktivity, participuje na
mnohych vyskumnych aktivitach a vedie
aj anonymny register pacientov s touto
diagnézou.

V pripade zdujmu o bliZsie informdcie sa
mézete obritit na Ivanu Dvordkovii

0904 409 259
dvorakova@alerion-slovakia.sk

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

ORGANIZATOR KAMPANE PRI PRILEZITOSTI

DNA ZRIEDKAVYCH CHOROB 2017:

Slovenskd aliancia zriedkavych choréb (www.sazch.sk, www.zriedkave-choroby.sk)

PARTNERI KAMPANE:

EURORDIS Eurdpska aliancia zriedkavyjch chordb

Dystrophic epidermolysis bullosa Research Association of Slovak Republic (DebRA SR)

Univerzita Komenského v Bratislave, Farmaceutickd fakulta FaF UK
Kanceldria Svetovej zdravotnickej organizdcie na Slovensku

Slovenskd spolocnost lekdrskej genetiky SSLeG

Vseobecnd zdravotnd poistoviia ViZP
Orphanet Slovensko

Asocidcia inovattvneho farmaceutického priemyslu AIFP

Detskd fakultnd nemocnica s poliklinikou Bratislava DFNsP BA

Detskd fakultnd nemocnica s poliklinikou Banskd Bystrica DFNsP BB
Skrinningové centrum novorodencov Banskd Bystrica
Nirodné centrum zdravotnickych informacii NCZI

Nirodny onkologicky sistav NOU

Nirodny tistav reumatickych choréb NURCH

LSE - Life Star Emergency s.r.o.
Respectapp

Sano Genzyme

Pfizer Luxembourg SARL, o.z.
Shire Slovakia s.r.o.

Janssen Johnson and Johnson

Deti s Marfanovym syndrémom v Skolke a sSkole

Text: Alzbeta Lukovicova

Februdr je tiez mesiacom povedomia
o Marfanovom syndréme. Pri tejto pri-
lezitosti Asocidcia Marfanovho syndrd-
mu pripravila praktickd brozarku ,,Deti
s Marfanovym syndrémom v kolke
a Skole®. Jej potreba je isto velkd, ved
Marfanov syndrém je vrodené genetic-
ké ochorenie spojiva. Ako to vidi prezi-
dentka Asocidcie Marfanovho syndrému
Alzbeta Lukovi¢ova:

»Ked pride dieta s Marfanovym syndré-
mom do skélky alebo skoly, zacina pre neho
ndrocné obdobie, na ktoré sa vicsinou tesi.
Prerodicov a pedagdgov je to tiez radost ale
aj novd vyzva, (astoich stavia pred situdcie,
s ktorymi este neboli konfrontovant.

Slovenskd — Asocidcia  Marfanovho
syndrému  od svojho vznikn (1993)
casto odpovedd na otdzky rodicov a uci-
telov. Tykaji sa problematiky Mar-
fanov  syndrém a  dieta. Co méte
a (o kedy ho chrinit, ako ho integrovat do
kolektivu?
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Asociacia
Marfanovho
syndromu

Mnohé otdzky sa lasto opakuji, pre-
to je cielom tejto broZiry na ne odpo-
vedat. Odpovede vychddzajic z prak-
tickjch skidsenosti rodicov deti a lenov
Asocidcie. Mdiloktori rodi¢ mi odvahu
a tiez nedokdze informovat pedagdgov
tak, aby sprdvne pochopili ochorenie
a zaujali postoj k dietatn.

Verim, Ze tito praktickd brozirka
pomdze rodicom i samotnym detom zvldd-
nut prekdzky a problémy, pred ktoré ich

postavil Zivot a konkrétne ochorenie.”

IRVAY

st



Kampan Belasy motyl 2017

Text: OMD v SR

Cielom kampane BELASY MOTYL je
informovat verejnost o désledkoch ochore-
nia svalovd dystrofia, ale aj injch nervo-
vo-svalovjch ochoreni a ziskavat finaniné
prostriedky na doplatky za kompenzainé
pomdcky pre ludi, ktori s tjmto ochore-
nim Ziji. Svalovd dystrofia je ochorenie
svalov celého tela, sposobuje bezvlidnost,
odkdzanost na pomoc drubej osoby a réz-
ne pomdcky. Ochorenie je nevylielitelné
a md postupne sa zhorsujiici priebeh, ktory
sa nedd zastavit. Postihuje deti aj dospe-
bjch. Najtazsie stadid ochorenia spdsobuji
odkdzanost na djchanie pomocon umelej
plicnej ventildcie v domdcom prostreds.

Kompenzaéné pomodcky st pre [udi
so svalovou dystrofiou mimoriadne
délezité. Ochorenie ich uputava na
vozik, pri presunoch potrebuju zdvi-
héky a debarierizdciu bytov, na prepra-
vu $pecidlne upravené autd, na lezanie
polohovacie postele. Financie ziskané
z verejnej zbierky rozdelujeme ¢lenom,

ktori potrebuju doplatky za kompenzac-

né pomécky, ktoré Stat nehradi v plnej
vyske, pripadne vobec.

Vytazok z verejnej zbierky sa pre-
to pouziva na doplatenie na pomocky,
ako najmi zdvihdky, elektrické voziky,
$pecidlne mechanické voziky, elekeric-
ké postele, Specialne sedactky, odsdval-
ky hlienov, centrély elektrickej energie
ainé$pecifické pomdcky. Vdaka podpore
zo zbierky moézu ludia so svalovou
dystrofiou zit naplno svoj kazdodenny

Zivot.
O tom ako boli vyuzité vy-
zbierané financie informujeme na

betp://www.belasymotyl.sk/index.php/
vynos-sme-pouzili/zoznam-ludi-a-pomo-
cok.html.

Na tejto stranke budeme pravidelne
uverejnovat vietky aktuality kampane
BELASY MOTYL. Tohtoro¢nt kam-
pail opit podporia zndme osobnosti
vyzdobené belasymi motylikmi z dielne
Katky Blasko Svecovej. Prostrednictvom
socidlnych sieti budu vyzyvat na podpo-
ru kampane svojich priaznivcov.

6. jiin 2017

Koncert belasého motyla, Bratislava
13. rolnik, Nimestie Slobody, Bratislava,
16.30 — 22.00 hod.

Dobrd hudba, atmosféra porozume-
nia, pulzujtca energia, to je na§ kon-
cert! Vietci uc¢inkujuci vystipia bez
naroku na honorér a vyjadria tak pod-
poru ludom so svalovou dystrofiou
a myslienke nezdvislého Zivota.

Program koncertu

Smejko & Tanculienka 17:00
Dorota Nvotova 17:45
Horkyze Slize 18:40
Andrej Seban band 19:45
Marién Varga 20:45
Saténové ruky 21:15



9. jin 2017
Desi ludi so svalovou dystrofion,
cca 60 miest a dedin Slovenska

moznosti, napriklad poslat darcovski  Ako mézete podporit verejnii zbierkn

SMS, ¢&i prispiet priamo na Glet zbierky,  Belasy motyl?
pripadne on-line cez www.belasymotyl.

sk. Kazdy dobrovolnik bude mat kar-

ticku dobrovolnika so svojim ¢islom,

17. roénik, celondrodny deri osvety spojeny Zbierka je povolend na zdklade

s verejnou ghierkon rozhodnutia Ministerstva vnitra SR

V tento den vychddzame do ulic my,
ludia so svalovou dystrofiou, aby sme

s ¢islom povolenia zbierky a kontaktom
na organizatora.

0 povoleni konania verejnej zbierky
& SVS-0VS3-2016/038076
a je povolend do 30. 11. 2017.

sami informovali verejnost o nafom 17. jin 2017
Silné motory podporia slabé svaly

6. rocnik, parkovisko Avion shopping park

ochorenti a Zivote s touto chorobou.
Nasa organizdcia kazdy rok, druhy

1. On-line na webovej strinke:
www.belasymotyl.sk

junovy piatok organizuje Den ludi
so svalovou dystrofiou ako deii celo-
ndrodnej osvety o ochoreni svalova
dystrofia, ktord je spojend s verejnou
zbierkou na kompenza¢né pomdcky.

Den Iudi so svalovou dystrofiou
prebehne v priblizne 60-tich sloven-
skych mestach a dedindch. Organizuju
ho sami ¢lenovia OMD v SR, ludia so
svalovou dystrofiou za pomoci dob-
rovolnikov. V uliciach svojich bydlisk
rozddvaju symbol ochorenia — belasé
motyliky a informaé¢né letaciky. Motyl
je svojou krehkostou aj tuzbou po slo-
bodnom pohybe symbolom Iudi so sva-
lovou dystrofiou.

Verejnost moéze dobrovolne pri-
spiet do pokladni¢ick pocas Dna ludi

so svalovou dystrofiou, ale st aj iné

Minorit 1/2017

vy$iel v juli 2016
ISSN 1339-5440
MK SR ¢. EV4911/14
1C0 42 258 073

Zaujemcovia si mozu obzriet krdsne
motorky a pod drobnohladom ich ma-
jitelov si na ne sadnut, ¢i dokonca sa na
nich previezt. Nebudu chybat ani vy-
sokovykonné $portové mustangy. Bez
ndroku na honordr zahrd vyborné gi-
tarova rockové skupina On The Road!
Spanilt jazdu budt cez Bratislavu spre-
védzat dve policajné motohliadky.

10:30 zraz na parkovisku pred nékup-
nym centrom AVION Shopping park
10:30-12:00 moderovany zdbavny
program, Zivd hudba, prehliadka
motoriek

12:00 $tart spanilej jazdy motorkdrov
cez Bratislavu.

13:00 névrat motorkdrov a zaver akcie

Kontakty:

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

PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.

e-mail: foltanova@sazch.sk

Vydava:
Slovenska aliancia
zriedkavych chordéb
Kollarova 11,

8 902 01 Pezinok

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

Bankovym prevodom mézete prispiet
lubovolnou sumou.

2. Na slo iétu verejnej zbierky:
SK2211000000002921867476
Bankovym prevodom mézete prispiet
lubovolnou sumou.

3. Zaslanim darcovskej SMS

Do konca roka 2017 méze kazdy prispiet
na ulet verejnej zbierky aj prostrednic-
tvom zaslania darcovskej SMS. Postup je
jednoduchy: vytukajte do mobilu SMS
s textom DMS MOTYL a poflite na &is-
lo 877, ktoré plati pre vSetkych operdto-
rov. Cena darcovskej SMS spravy je 2 €.
Prispejete fiou na nakup $pecifickych po-
mocok pre dystrofikov. Viac informicif
na www.darcovskasms.sk.




