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Koordinovaneé rieSenie problematiky lieCby a diagnostiky zriedkavych choréb sa stalo
prioritou europskej legislativy v oblasti zdravotnictva.
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) . T i i Zuzana Zvolenska.
LRCIENIC) dlagnozy pSyChO|09|Cku liecou %Hg?gSV\/Ch Kollarova 11, 902 01 Pezinok, www.sazch.sk

www.zriedkave-choroby.sk

3

Za 15 rokov podpory vyskumu a vyvoja liekov 6{8 V roku 2020 sa oCakava

na zriedkavé choroby bolo na ich lieCbu registrovanych EKO\ 200 takychto liekov.
KU

Rada Europskej unie prostrednictvom Odporucéania o ¢innosti v oblasti zriedkavych PARTNER:

choréb z 8. juna 2009 (2009/C 151/02) odporucila clenskym Statom, aby najneskor 1. Dystrophic epidermolysis bullosa Research Association 8. Orphanet Slovensko

; : Ry 4 a0 < 3 —f * of Slovak Republic (DebRA SR) 9. Asociacia inovativneho farmaceutického priemyslu (AIFP)
do k?nca roku 2013 vypracovall a zaviedli narodne Strategle 2 plany v oblasti ZrledkaVyCh 4 2. Farmaceuticka fakulta Univerzity Komenského v Bratislave (FaF UK) 10. Detska fakultna nemocnica s poliklinikou Bratislava (DFNsP BA)
choro6b. Z R | E D KAVE < I—I O RO BY 3. EURORDIS 11. Detska fakultna nemocnica s poliklinikou Banska Bystrica (DFNsP BB)
4. Asociacia tuberéznej sklerdzy (ASTUS) 12. Skriningové centrum novorodencov (SCN SR)
T L% L X4 A : y p : L . 5. Kancelaria Svetovej zdravotnickej organizacie na Slovensku 18. Narodné centrum zdravotnickych informacii (NCZI)
V snahe podporit jednotlive Clenske Staty pri vypracovavani a implementacii planov 6. Slovenské spolocnost lekarskej genetiky (SSLeG) 14. Nérodny onkologicky Ustav (NOU)
a stratégii pre zriedkavé choroby na narodnej urovni sa spustil v roku 2008 projekt L u A 7. Vieobecna zdravotna poistoviia (VSZP) 15. Narodny Ustav reumatickych choréb (NURCH)
EUROPLAN. SU MENEJ ZRIEDKAVE, AKO SA ZDA
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SLOVENSKA REPUBLIKA

V SR doposial neexistuje jednotna koncepcia diagnostiky, lieCby a celkovej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami. Prijatim Narodnej stratégie rozvoja zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi choro-
bami na roky 2012-2013 v oktébri 2012 urobilo Slovensko prvy krok k zmene tejto situacie a zaroven nou nadviazalo
na doterajsi vyvoj v EU.

V roku 2012 sa Slovensko zapojilo do projektu EUROPLAN a hoci tak urobilo ako jeden z poslednych Statov, svojim
aktivnym a koncepcnym pristupom predbehlo aj niektoré krajiny, v ktorych sa téme zriedkavych choréb venuju dlho-
dobo.

V sucgasnosti stoji Slovensko pred dalSou klti¢ovou Ulohou, a tym je schvélenie a prijatie Narodného planu rozvoja
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike.

@ PRIJATIE NARODNEHO PLANU ROZVOJA STAROSTLIVOSTI

O PACIENTOV SO ZRIEDKAVYMI CHOROBAMI V SR VRATANE
FINANCNEHO KRYTIA

@ ZAKOTVENIE ZRIEDKAVYCH CHOROB
DO SLOVENSKEJ LEGISLATIVEY

...predstavuje nadej na zlepsenie kvality zivota pre 300 tisic obyvatelov Slovenska.

ZRIEDKAVE CHOROBY SU OCHORENIA, KTO& POSTIHUJU
MENEJ AKO JEDNEHO JEDINCA SPOMEDZI DVOCH TISIC.

Spolu rozliSuieme 6000 az 8000 druhov tychto choréb. LiSia sa svojou zavaznostou,
no celkovo ide o vazne, chronické, progresivne, degenerativne choroby, ktoré pacienta dlho-
dobo obmedzuju, invalidizuju, az ohrozuju jeho zivot.

Pre vacsinu zriedkavych chordb neexistuje ucinna terapia, ktora by dokazala pacienta uplne vylie-
Cit, avSak vCasné zahdajenie adekvatnej starostlivosti méze vyrazne zvysit kvalitu zivota a predlzit tak
zivot pacienta.

PRIBLIZNE
ZRIEDKAVE CHOROBY OHROZUJU KAZDEHO Z NAS, PRETOZE 300 000
NOSITELMI PREDISPOZICIE PRE VZNIK NIEKTOREJ ZO ZRIEDKAVYCH (ol .“
CHOROB SME VSETCI. NA SLOVENSKU {‘

.” Slovenska

Aliancia
Zriedkavych
Chorob

NAROCNOST A ZDLHAVOST DIAGNOSTIKY

Velké mnozstvo typov zriedkavych chordb, ich ojedinely vyskyt, symptédmy v mnohych
pripadoch totozné s chorobami Castého vyskytu, vysoka zavaznost a nedostatok odbor-
nych poznatkov to su hlavné faktory, ktoré stazuju lekdrom spravnu a v€asnu diagnosti-
ku. Interval stanovenia diagnézy sa preto pohybuje v rokoch, prip. az v desiatkach rokov.

sNeexistuje snad ambulancia, ktoru som v rodnom meste nenavstivila. Moja
zdravotna karta sa hrubkou vyrovna scendru kvalitnej filmovej sagy. Dnes mam
32 rokov a svoju diagnézu som sa dozvedela po 20 rokoch hladania.”

(Lenka, 32 rokov, Gaucherova choroba typ 3)

PODPORNA LIECBA

Vacsina zriedkavych choréb je neliecitelna, preto je pre pacientov so zriedkavymi cho-
robami nevyhnutna podporna lieCba v podobe zdravotnickych pomécok. Vzhladom
na Specifika chordb, ktorymi trpia, si pombcky ¢asto vyzaduiju osobité Upravy a ich pocet
&i dizka pouzivania st odli§né od chordb &astého vyskytu.

»Ako dieta som rad hraval futbal. Dnes fandim Formule 1 a s mojim ,,vytunningova-
nym*“ elektrickym vozikom vyhram kazdé preteky.“

(Dalibor, 23 rokov, Duchennova muskularna dystrofia)

NEEXISTUJUCA LIECBA

Vzhladom na to, Ze zriedkavé choroby nepostihuju len jeden organ ¢i systém, ale po-
stupne ovladnu celé telo, aj pristup k lieCbe musi byt multidisciplinarny. Okrem liekov,
ktoré stale pre vacsinu chordb neexistuiju, si pacienti vyzaduju pristup viacerych Specia-
listov (fyzioterapia, klinicka vyZiva, psychologicka pomoc a pod.).

slerapia na zriedkavu chorobu nasej dcéry, ktora sa prejavuje neschopnostou ovla-
dat vlastné telo, je zatial v §tadiu vyvoja. Verime, ze vyskum sa podari v dohladnej
dobe uUspesne zavfsSit. Dovtedy musime aspon zmiernovat Ciastkové zmeny stavu,
ktoré postup ochorenia so sebou prinasa.”

(Livia, 40 rokov, matka dcéry s Rettovym syndromom)

" SLOVENSKO
MA NAJVACSI
POCET PACIENTOV

NA SVETE

PSYCHICKA ZATAZ PACIENTOV

Pacienti Casto tapaju v neistote, pocituju strach a bezmocnost, ale musia Celit aj ne-
déveryhodnym pohladom a pochybnostiam okolia. Az 90 % pacientov pocituje strach
z0 svojej buducnosti.

»,Vzdy som bol Clovek, ktory si rad planoval buducnost a pripravoval sa na nu.
Zrazu, po stanoveni diagndzy, som nevedel ani len to, ¢i a ako dlho budem jej su¢astou.”

(Marcel, 29 rokov, paroxyzmalna noéna hemoglobinduria)

SOCIALNE A SPOLOCENSKE NASLEDKY

Zriedkavéa choroba meni zivot pacienta i celej jeho rodiny. Chory sa v désledku pribu-
dajucich komplikacii stava odkazany na pomoc a opateru svojich blizkych. Choroba
a suvisiace rezimové opatrenia ovplyviuju jeho vzdelavanie, vykon prace, ¢i volnocaso-
vé aktivity. Svoj Zzivot musia ochoreniu podriadit aj ostatni ¢lenovia rodiny.

»90 Zuzkou sa najCastejsSie hrame na lekarku. Ranky na jej tele totiz musim oSetrovat
aj niekolko hodin denne. Hoci sa jej koza nikdy nezahoji, takto to aspon nevnima
a jej bolest je trochu znesitelnejsia.”

(Jana, 36 rokov, matka dcéry s Epidermolysis bullosa)

NEDOSTATOK INFORMACII

Len 1000 zriedkavych chordb profituje z odbornych publikacii. Pritom vzdelavanie
odbornikov je len jednym z mnohych krokov smerujucich k zlepsSeniu a urychleniu
diagnostiky zriedkavych chorbb. Nemenej dolezité je, aby aj laicka verejnost bola dos-
tato€ne informovana o zriedkavych chorobach a moznostiach pomoci pacientom, ktorf
sa tak m6zu dostat z nedobrovolnej izolacie.

s,Dostat sa k pomoci, bolo v dbésledku ojedinelosti mojej choroby velmi tazkeé.
Niektori lekari o mojom ochoreni nikdy nepoculi. Vdaka hladu po informaciach som
nasla odbornd pomoc a stretla ludi, ktorych trapia podobné tazkosti ako mna.”

(Eva, 58 rokov, choroba c¢iernych kosti — alkaptonuria)



