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Newsletter pre zriedkavé choroby

Vznik a prvé stretnutie

AKU Spolocnosti Slovensko a Cesko

Text: Mgr. Andrea Zatkovd, PhD., e-mail: zatkova.andrea@gmail.com

Moje meno je Andrea Zatkova a pracujem v Laboratériu genetiky Ustavu molekularnej fyziologie a
genetiky Slovenskej akadémie vied (UMFG SAV) v Bratislave, kde sa od roku 1998 venujem vyskumu

alkaptonurie (AKU).

Alkaptontdria (AKU) je zna-
ma aj pod menom ,choroba
¢iernych kosti“ (Black bone
disease) a je to prva choroba
¢loveka, ktoru Sir Archibald
Garrod uZ v roku 1902 po-
pisal ako ,vrodenti poruchu
metabolizmu“ s mendelistic-
kou autozomélne recesivnou
dedi¢nostou. Pri AKU ide
konkrétne o poruchu meta-
bolizmu aminokyseliny tyro-
zinu, sposobent muticiami v
géne pre enzym homogentizit
dioxygenazu (HGD). V do-
sledku nefunkénosti tohoto
enzymu sa v tele pacientov
hromadi kyselina homogen-
tizova a jej oxidaény produkt

- ochronoticky pigment - sa
uklad4 hlavne v chrupavko-
vom tkanive. Prvym prizna-
kom choroby je tmavnutie
mocu, ktoré je pozorovatelné
hned po narodeni. Vo veku
okolo 30 rokov oby¢ajne za-
¢inaja bolestivé zmeny chrb-
tice a kibov, neskor tazka a
bolestiva forma osteoartrozy,
kardiovaskularne problémy,
oblickové kamene a u muzov
aj kamene prostaty. Tradi¢na
liecba zahfriala len zvlddanie
bolesti a v pripade potreby
vymenu kibov. V stcasnosti
prebieha projekt Develop-
AKUre, ¢o je klinicka stadia
prvého potencialneho lieciva

IKaZdy rok na stromceku priblddajd nové gule.
Dakujeme za déveru.

Stastné a veselé Vianoce.
Uspesny novy rok 2014.

pre AKU. Zaujimavostou je, Ze
celosvetova frekvencia AKU
je priblizne 1:250 000, kym
na Slovensku je odhadovana
aZ na 1:19 000, hlavne kvoli
vysokému vyskytu choroby
v oblasti Kystic. Podla tida-
jov AKU Society Anglicko je
Slovensko krajinou s doteraz
najvacsim poctom evidova-
nych AKU pacientov na svete.
V nasom laboratdriu od roku
2003 aj rutinne vykonavame
genetickd diagnostiku tejto
zriedkavej choroby a sme tiez
tvorcom a spravcom celosve-
tovej databazy mutécii v HGD
géne  (http://hgddatabase.
cvtisr.sk/).

AKU sa vSak v priebehu ro-
kov stala pre mria viac nez len
sJjeden z génov*, ktoré sa ana-
lyzujd v naSom laboratériu.
Od roku 2009 sa kazdy rok
zlcastiiujem na pravidelnych
roénych seminaroch o AKU
a okrem kolegov vedcov som
mala moznost osobne spoznat
aj viacero pacientov, ¢o velmi
zmenilo moj pohlad a zame-
ranie mojej prace. Vzdy som
sa ¢udovala, ako je mozné, Ze
na tychto férach nestretdvam
pacientov od nas. Ved vieme
z literatary, ze na Slovensku
by malo byt najmenej 200 pa-
cientov s AKU, ale nikto nikdy
priamo nekontaktoval naés,
pripadne AKU Society v Ang-
licku, ktora sa zdruzovaniu a
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Na slovicko
s Tanou Kandriko-
vou, zakladatel-
kou facebookovej
skupiny Sarkoidéza
Slovensko - Cechy.

AKa& je situéacia so sarkoi-
ddézou na Slovensku?

Sarkoid6za, je multi-
systémové  granulomat6z-
ne zipalové autoimunitné
ochorenie, ktoré postihuje
hlavne dospelych v mladom
a strednom veku (Castejsie
Zeny, nefajéiarky). Diagnos-
tika ochorenia je naroc¢na,
nakol’ko prejavy st podobné
chripke — tinava, slabost, po-
tenie, pokasliavanie, dusnost.
Az viditeIné zapaly podkozia,
opuchy kibov, zapaly oc¢nej
dihovky upozornia na vaz-
nejsiu chorobu.

Diagnéza je obvykle po-
tvrdena RTG snimkou hrud-
nika. Pacienti vSak maja
Casto za sebou nespocetné
vySetrenia u kozného lekara,
reumatoléga a ¢asto nalepku
hypochondra. Dalsimi vySet-
reniami st testy na tuberku-
16zu, CT hrudnika a broncho-
skopia.

Sarkoidéza najcastejsie
napada lymfatické uzliny,
plica, kozu, svaly, odi, ale i
srdce a nervovi ststavu. Na
zastavenie zapalového pro-
cesu sa pouzivaju kortikoi-
dy, hoci cast lekarov upred-
nostriuje k tomu, nechat
hlavne l'ahsie $tadia choroby
odozniet samé, ¢im sa dosa-
huje nizsia recidiva ochore-
nia.

Na Slovensku nie je
Specializovany tstav na vy-
skum sarkoidézy, pacien-
tov podchytidva najcastejsie
NUTPCH a HCH Vysné Hagy
(Néarodny uastav tuberkul6zy,
plicnych chorob a hrudniko-
vej chirurgie Vysné Hagy) a
plicne oddelenia nemocnic.
O tejto chorobe je vSeobecne
malé povedomie, hoci pocet
diagnostikovanych pribada.
Pomohla by aj celoplosna
kampan zahriujica vsetky
plicne ochorenia a zvyraziiu-
juca dolezitost preventivnych
vySetreni pltc.




M
4/2013

informovaniu pacientov ve-
nuje uz od roku 2003. Bolo mi
to aj trochu I'ito, lebo som vi-
dela, Ze na AKU workshopoch
je vzdy aj program venovany
pacientom a ich potrebam.
Uvedomila som si potrebu
zlepsit informovanost o AKU
na Slovensku vSeobecne, a s
tym prisla idea potreby orga-
nizacie pacientov v nasej kra-
jine, s cielom pomoct sloven-
skym AKU pacientom vyjst z
izolacie, spoznat sa navzajom,
zdielat sktsenosti a ziskat
viac praktickych informacii o
ich chorobe, o novych moz-
nostiach starostlivosti a pri-
padnej liecbe.

V lete 2013 som vd’aka profe-
sorovi Rovenskému z NURCH
v Piestanoch ziskala kontakt
na dalSie motivované, Gzasné
damy, ktoré vnimali podobnu
potrebu urobit nie¢o pre AKU
pacientov na Slovensku: Ing.
Anna Antalova, Mgr. Kata-
rina Kozkova, a Mgr. Iveta
Kozkové. Uz v tomto SirSom
time sme spojili sily, aby sme
napad aj realizovali. Pripravili
sme Statat a d’alSie potrebné
dokumenty a podklady a po-
dali ziadost na ministerstvo
vnutra o registraciu obdcian-
skeho zdruzenia AKUSSaC.

Pretoze vacsina AKU pacien-
tov u nés pochadza z oblasti
Kystc, rozhodli sme sa uspo-
riadat naSe prvé stretnutie v
Ziline, aby sme im boli ¢o naj-
blizsie. Nasi kolegovia reuma-
tologovia a genetici rozposlali
pozvanky pacientom, ktorych
mali vo svojich registroch, a
uverejnili sme aj stru¢né ozna-
menia v miestnych novinach.
Potom sme postupne pripra-
vovali vSetko na velky den
- 5.10.2013. Avsak, eSte ani v
dant sobotu rano sme nemali
ziadnu predstavu, kolki pa-
cienti skutocne pridu. K nasej
velkej spokojnosti, miestnost,
ktort sme rezervovali v malom
hoteli v blizkosti vlakovej sta-
nice bola plna! Idea existencie
organizacie pacientov bola pri-
jata pozitivne a so zaujmom,
stretnutie viedlo aj k diskusii,
ktorA nadm pomohla lepsie
pochopit potreby samotnjch
pacientov a blizkych, a tym aj
vhodné zameranie budicich
aktivit zdruzenia.

Nasimi hostami boli aj Dr. Ni-
colas Sireau, sim otec dvoch
deti s AKU a predseda sester-
skej spoloc¢nosti AKU Society
Anglicko, ktorej historiu a ak-
tivity ndm predstavil, pricom
poukazal aj na potrebu exis-
tencie organizacii pacientov,
hlavne u zriedkavych chordb.
Prisiel s nim aj Dr. Lakshmi-
narayan Ranganath z Centra
Roberta Gregoryho pre AKU
v Liverpoole, kde je hlavnym
odbornikom pre AKU. Pocas
svojho prispevku nam pred-
stavil klinickd stadiu prvej

potencialnej liecby AKU - pro-
jekt 7. rdmcového programu
EU DevelopAKUre, ktorého
je koordinatorom za Royal Li-
verpool University Hospital.
Zo Slovenska boli nasimi hos-
tami Ing. Beata Ramljakova a
PharmDr. Tatiana Foltanova,
PhD. zo Slovenskej aliancie
zriedkavych chorob, ktoré
pomohli urobit toto stretnu-
tie uzito¢nym a dolezitym pre

tacie, osvetové podujatia a
stretnutia, vydavat publikacie
a informacny material. Aktiv-
ne spolupracujeme s ostatny-
mi organizaciami venujticimi
sa alkaptondrii, ako si AKU
Society z Anglicka, ktoré nadm
aj finan¢ne pomohlo aj pri
zakladani AKUSSaC, dalej
AIMAKU z Talianska, a stali
sme sa tiez ¢lenmi Slovenskej
aliancie zriedkavych chorob

pacientov a ich pribuznjch.

Po GspeSnom prvom stretnuti
sme si pripravili plany d’alSej
¢innosti, postupne dokoncu-
jeme aj administrativne kona-
nie ohladom fungovania o.z.,
otvorili stranku na facebooku
a zacali s publikovanim pr-
vych clankov informujtcich
0 AKU a nasej existencii. Cie-
Tom zdruZenia je vzdelavanie
verejnosti o vSetkych detai-
loch tykajucich sa choroby, jej
pri¢in a prejavov, ako aj zdra-
votnej starostlivosti a liecby
o pacientov s AKU. Casom
planujeme vytvorit webovii
stranku, organizovat prezen-

na Slovensku. Nasou ¢innos-
tou by sme tiez radi prispeli
k tspesnému realizovaniu
DevelopAKUre, na ktorom
sa uz zacastiiuju aj dvaja
partneri zo Slovenska: naSe
laboratérium analyzou DNA
mutacii a NURCH z Piesfan,
pod vedenim profesora Jo-
zefa Rovenského, ako jedno
z centier klinického skiiSania
lieku. Projekt DevelopAKUre
pondka unikatnu prilezitost
efektivne rozbehnaf spolu-
pracu vedeckych ustavov,
zdravotnickeho zariadenia a
pacientskej organizacie u nas,
so spoloénym cielom prispiet
k najdeniu terapie na tito ce-
losvetovo zriedkava chorobu,
ktora ma ale u nas Specificky
primat.

Pre viac informacii navstivte
alebo kontaktujte:
AKUSSaC, o.z.

Trnavska 28

82108 Bratislava
slovakaku@akusociety.org

tel: 0917482086, 0911466599
www.facebook.com/AKUSSaC
www.developakure.eu/?lan-
g=Sk, www.akusociety.org



Pacienti s cystickou fibrézou:

Sme sucéastou medzindrodného

registra

Text: MUDr. Katarina Stépdnkovd,
Ing. arch. Radoslav Herda

V polovici novembra sa v KoSiciach konala 9. Slovenska konferencia o cystickej fibréze (CF) pod z4sti-
tou primatora Kosic MUDr. Richarda Rasiho, PhD., MPH. Zicastnilo sa na nej takmer 150 odborni-
kov, pacientov a ich rodic¢ov zo Slovenska a z Ukrajiny.

Zéstupcovia  Slovenskej
aliancie zriedkavych chordb
(Aliancie ZCH) Ing. arch.
Radoslav Herda a PharmDr.
Tatiana Foltanova, PhD. sa
v dnoch 15. - 16. novembra
2013 zlcastnili 9. Slovenskej
konferencie o cystickej fib-
réze (CF) s medzinarodnou
ucastou v Kosiciach. Konala
sa pod zastitou priméatora
mesta Kosice MUDr. Ri-
charda Rasiho, PhD., MPH,
ktory konferenciu slavnost-
ne otvoril. CF Konferenciu
organizovala Slovenskd CF
Asociacia, ktord je ¢lenom
Aliancie ZCH, a jej pred-
sednicka MUDr. Katarina
Stépankova, ktora manazo-
vala celt konferenciu, je jed-
nou zo zakladajucich ¢lenov
Aliancie ZCH.

Spoluorganizitormi kon-
ferenciebolaKlinika detiado-
rastu DFN Kosice a Mestska
Detska Klinickd Nemocnica v
Uzhorode. Konferencia bola

stidastou aktivit EU projektu
¢islo HUSKROUA/1001/138:
,Odovzdavanie skasenosti na
zabezpecenie lepsej starostli-
vosti o pacientov s cystickou
fibrézou v Zakarpatskom re-
gione.“ CF konferencie sa zi-

Castnilo takmer 150 Gcastni-
kov zo Slovenska a Ukrajiny,
odbornikov ako aj samotnych
CF pacientov a ich rodicov.
Vyznamnym hostom konfe-
rencie bol MUDr. Anil Mehta
z Velkej Britanie, ktory mal
den pred konferenciou pred-
nésku o systéme starostlivos-
ti o CF pre europoslancov v
Brusseli. Dal§imi hostami
boli z&stupcovia ECFS (Euro-
pean Cystic Fibrosis Society)
a Eurépskeho CF registra
Vincent Gulmans a Jacqui
van Rens, ktori viedli aj dole-
Zité pracovné stretnutie Slo-
venského CF registra, ktoré
bolo stcastou CF konferen-
cie a konalo sa 14. novembra
2013. Zucastnili sa ho lekari
takmer vSetkych CF Centier
na Slovensku. Slovensky na-
rodny register CF pacientov
bol aj hlavnou témou konfe-
rencie. Slovensko sa od roku
2013 stalo sucastou Eurdp-
skeho CF registra. Dal$imi
dolezitymi témami bola vy-
ziva CF pacientov, nevyhnut-
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na kazdodenna fyzioterapia,
fungovanie CF centier na
Slovensku a samozrejme vy-
voj a vyskum novych liekov a
budicnost liecby CF.
Radoslav Herda na kon-
ferencii prezentoval vysledky
pacientskeho prieskumu, do
ktorého sa zapojilo 56 pa-
cientov. Prieskum prebiehal
v oktdbri a novembri tohto
roku, a pozostaval z 26 oté-
zok. Otazky boli orientované
na overenie implementacie
Odborného usmernenia MZ
SR o poskytovani zdravot-
nej starostlivosti pacientom
s cystickou fibrézou z roku
2010. Vysledky zaujali aj le-
karov, ktori prislabili svoju
Gcast a pomoc pri zabez-
peceni distribtcie tplného
prieskumu  vSetkych 333
pacientov. Ziujem prejavili
najma o adresnd spitnu viz-
bu pacientov ku jednotlivym
3 centram v Bratislave, Ban-
skej Bystrici a v KoSiciach.
Podla prieskumu su pa-
cienti ochotni vycestovat za
CF timom a lepSimi pod-
mienkami aj mimo svoje
spadové Uzemie. Vnimanie
spokojnosti so zdravotnou
starostlivostou je vyrazne
odliSné. Lekari sa kriticki
k vybaveniu centier a k od-
bornej znalosti Specialistov
v centrach, ¢o pacienti pova-
Zuju za menej zavazny prob-
1ém. Pacienti si nie st isti
hygienickymi Standardami,
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ktoré st v CF centrach. Dal-
§imi krokmi bude spojenie sa
s jednotlivymi centrami, do-
ladenie detailov a nastavenie
procesov  zabezpecujucich
ucast vSetkych pacientov s
CF na Slovensku.

PharmDr. Tatiana Folta-
nova, PhD. vo svojej prezen-
tacii zhrnula aktudlny stav
Néarodného planu na Sloven-
sku a pracu medzirezortnej
skupiny. Nasledne sa veno-
vala vyvoju liekov na zried-
kavé choroby, resp. aktuélne
diskutovanému lieku Kaly-
deco s lie¢ivom ivacaftor. V
stcasnosti Eurépska liekova
agentira podporuje Vvyvoj
35 lie¢iv na CF. Ivacaftor je
urceny na liecbu pacientov s
konkrétnou mutaciou cystic-
kej fibrozy Gs51D. Je prvym
uspesnym liec¢ivom, ktorému
sa podarilo implementovat
zaklady farmakogenomiky
(liek sity na mieru, pre sku-
pinu pacientov s rovnakou
genetickou vybavou) do liec-
by CF. Klinickych skasok
sa zacastnilo 219 pacien-
tov s CF, z nich Ziadny zo
SR. Uéinnost lieku spoéiva
v zlepSeni FEVic o 10-12%
pocas jedného roka, ¢o pred-
stavuje pre pacientov benefit.
Pocas uzivania lieku sa v ¢ase
zaznamenal mierny pokles
ucinnosti lieéiva. Skisenosti
s dlhodobym uzivanim pri-
nesie aktualne prebiehajica
5-ro¢na klinicka studia.

Mutacia G551D patri me-
dzi $tandardne zistované mu-
tacie u pacientov s CF na Slo-
vensku. Kedze ide o keltska
mutaciu, v SR sa vyskytuje
maélo (len 1 pacient). Vo sve-
te sa diskutuje aj jej financna
naro¢nost. V Irsku, kde je
najviac pacientov s touto mu-
taciou, sa aj napriek velkej

finan¢nej naro¢nosti podari-
lo zabezpecit, aby tato liecba
bola plne hraden4 na zéklade
zdravotného poistenia. Velka
tlohu v tomto procese zohra-
li jednak kvalitne priprave-
né epidemiologické data o
pacientoch, ako aj aktivita
a profesionalita pacientskej
organizacie pre CF v frsku.
Aj na zéklade tejto skuse-
nosti je potrebné podporo-
vat pacientske organizicie v
profesionalite a spolupraci
s odbornikmi. Potvrdzuje to
aj fakt, Ze na konferencii CF
sa stretli odbornici nielen
zo Slovenska. Pacienti s CF
v SR sa mozu tesit, pretoze
genetické diagnostiky ako aj
ostatné zdkladné charakteris-
tiky, sa od tohto roka stavaja
sucastou  medzinarodného
registra, kam ich vkladaja
priamo slovenski lekari.

Po pacientoch s vybrany-
mi nervovo-svalovymi choro-
bami ide o druha zriedkavi
diagnézu, pre ktort mame
vytvoreny medzinarodny re-
gister. Vo chvili, ked sa poda-
ri vyvinat liefivo na Castejsie
mutacie CF, budeme aj v SR
pripraveni. Uvedeny model
je samozrejme vyzvou aj pre
ostatné zriedkavé choroby.

CF je najcastejSie sa vy-
skytujica zivot ohrozujtca
zriedkava dedi¢né choroba v
Euroépe. Napriek tomu, Ze 1z

30 Eurdpanov je nositelom
génu, ktory spdsobuje tuto
chorobu, len malo T'udi vie o
akua chorobu ide. A hoci pa-
cienti, ktori maja pristup k
spravnej liecbe a starostlivos-
ti sa mo6zu dozit 50 alebo viac
rokov, deti zijuce v krajinach,
kde je CF starostlivost menej
rozvinutd alebo nie je do-
stupnd, este stale zomieraja
vo velmi mladom veku. Bez
primeranej liecby deti s touto
diagndzou zomierajii na na-
sledky zlyhania dychania.

CF starostlivost by sa na
Slovensku ako aj v mnohych
dalsich krajindich Eurdpy
mala a mohla zlepsit. Véasna
diagndza, pravidelné kontro-
ly u odbornikov CF timov,
vhodna hygiena, spravne
lieCenie podiatoénych pri-

znakov, dostupnost vSetkych
lieebnych postupov, liekov
a pomocok a kvalitné data v
registri CF pacientov mdézu
predizif a skvalitnif zivoty CF
pacientov aich rodin a taktiez
uSetrif zdravotné naklady.
Na Slovensku starostli-
vost CF pacientom poskytuje
6 zdravotnickych zariadeni,
v ktorych st Centra CF. St
to 3 Centrd CF pre liecbu
deti s CF a 3 Centra CF pre
liecbu dospelych CF pacien-
tov. SG v nemocniciach v
Bratislave, Banskej Bystrici
a v Kosiciach. Vsetky cen-
trd disponuju lekdrmi s do-
statoénymi sktisenostami a
porovnatelnymi  vysledka-
mi lie¢by, aviak nenapitiaji
vsetky kritéria odportcané v
Eurépskom konsenze.




Pracovné
aliancie

Text: Alzbeta Lukovicova

Poslednti novembrovi sobo-
tu sa stretli ¢lenovia Alian-
cie ZCH na tohtoro¢nom uz
druhom pracovnom stretnu-
ti v Bratislave.

Téma stretnutia bola jasna
a to kampan Den zriedkavych
choréb 2014 (DZCH 2014).
Pre tento rok sa Aliancia roz-
hodla, 7e Den zriedkavych
chorob 2014 si pripomenie
priamo v parlamente, po vzo-
re viacerych eur6pskych Sta-
tov. Dovodom je prave fakt, ze
aktualne prebieha diskusia o
Narodnom plane pre zriedka-
vé choroby resp o jeho financ-
nom kryti, ktoré mu doposial
nebolo pridelené. Napriek
existencii Narodnej stratégie
pre ZCH (Uznesenie vlady SR
- Narodna stratégia rozvoja
zdravotnej starostlivosti o pa-
cientov so zriedkavymi cho-
robami na roky 2012-2013,
Vestnik MZ SR 31-34 2012)
eurdpska definicia ZCH nie je

stale implementovan do slo-
venskej legislativy a pacienti
so ZCH su aj nad’alej neidenti-
fikovanou podskupinou zdra-
votne postihnutych, pripadne
napriek zdravotnému postih-
nutiu a obmedzeniam kritéria
skupiny zdravotne postihnu-

tych nespiiaju.

Cielom Dra ZCH v parla-
mente 2014 je preto podpora
schvalenia a finanéného kry-
tia NP ZCH, implementicia
eurdpskej definicie ZCH do
slovenskej legislativy a v ne-
poslednom rade zvySovanie
povedomia o ZCH a osobitych
narokoch multidisciplinarne-
ho pristupu k tejto réznorodej

skupine pacientov.
Clenovia diskutovali o
konkrétnych predstavach a

ocakavaniach tohtorocnej
kampane. T4 by mala pre-
biehat pocas celého mesiaca
februar a okrem prezentacie
ZCH v parlamente by nemali

chybat prispevky tak v od-
bornych publikécidch ako aj
lifestylovyich médiach, rozhla-
se a televizii. Plynule by mala
nadviazat na minuloroént
kampan a okrem aktivit v par-
lamente, by sa mala konat aj
tladova konferencia. Clenovia
sthlasili s jednoduchou pre-
zentéciou svojich organizicii
resp chordb a prisltbili v tejto
oblasti aktivnu pomoc.
Okrem diskusii o DZCH
2014 zakladatelka a pred-
sednicka jedného z novsich
¢lenov Aliancie ZCH - ASTUS
(Asociacie pacientov s tube-
roznou sklerézou) pozvala
¢lenov vsetkych pacientskych
organizacii, najma deti, na be-
nefiéné mikulasske podujatie

stretnutie clenov Slovenskej
zriedkavych chorob

- Vianocna hviezda svieti pre
vSetkych, ktoré sa uskutocnilo
6. decembra 2013 v Zichyho
paléci. Bolo to prvé benefiéné
podujatie, na organizécii kto-
rého sa podielala aj Aliancia
ZCH a cielom bolo vyzbierat
financie na 1. diagnosticko-
terapeuticki miestnostlieceb-
nej pedagogiky pod vedenim
PaedDr. Evy Urbanekovej
(pre deti, dorast, dospelych).
Stretnutie Aliancie ZCH bolo
velmi podnetné, ukazalo
potrebu  vzijomnej vyme-
ny informacii ale aj podpory
jednotlivych organizacii, ¢i
vymeny skasenosti. TeSime
sa na spolupracu pri organi-
zacii Dna zriedkavych chorob
2014.




Stretnutie DITA Task Force (EURORDIS)

Text: PharmDr. Tatiana Foltdnova, PhD.

EURORDIS je mimovlddna pacientami riadené aliancia 606 pa-
cientskych organizicii z 56 krajin. V stcasnosti predstavuje hlas
30 milidénov pacientov so zriedkavymi chorobami v celej Europe. V
ramci EURORDIS existujt viaceré pracovné skupiny a jednou z nich
je aj DITA task force (Drug Information Transparency and Access).
Jej cielom je zabezpedit transparentny pristup k informaciam o lie-
koch ako aj liekom samotnym. Na zaciatku decembra (10.12.2013)
sa aj Aliancia ZCH vdaka PharmDr. Tatiane Foltdnovej zGcastnila
pracovného stretnutia pracovnej skupiny.

Pracovni skupinu tvori
20 Clenov na cele s Frangois
Houyjez, priamym zamest-
nancom EURORDIS. V ram-
ci svojich aktivit sa DITA task
force venuje dostupnosti or-
phan liekov v jednotlivych
krajinach, ale aj pouzivaniu
liekov mimo schvélenej dia-
gnozy tzv off label use.

Pouzivanie liekov mimo
schvalenej diagnoézy, ktoré
je Casto jedinou moznostou
liecby pacientov so ZCH
bolo tiez predmetom disku-
sie EURORDIS s Eurdpskou
komisiou. V tomto ohlade
Eur6pska komisia poziadala
EURODIS o doplnenie na-
sledujucich informaécii:

Co presne sledoval EUROR-
DIS v stadii zameranej na off
label use: bolo to pouzivanie

len mimo schvélenej indika-
cie v Sthrne charakteristic-
kych vlastnosti lieku, alebo
aj pouzivanie liekov, ktoré
vObec nie st schvilené na
lie¢bu l'udi.

Eurdpska komisia sa chce
blizsie zaoberat dovodmi,
ktoré pacientov vedu k po-
uzivaniu liekov off label, ale
tiez, ¢i st pacienti o off label
pouzivani liekov a jeho rizi-
kach svojim osetrujicim le-
karom dostato¢ne informo-
vani. Aké skusenosti majt
pacienti s off label pouziva-
nim liekov, aké benefity im
off label use prinasa.

Délezitou aktivitou DITA
task force (Drug Information
Transparency and Access) je
edukovat pacientovohladom
liekov a zabezpecit aktivnu

ucast pacientov pri vyvoji a
registracii liekov. Participa-
cia edukovanych pacientov v
procese vyvoja novych liekov
prispieva k zjednoduSeniu
celého procesu. V ramci vy-
voja liekov sa niektori ¢leno-
via zGcastnili workshopu na
Eurdpskej liekovej agenture.
Vdaka tomuto workshopu
ziskali moznost participovat
na hodnoteni pribalovych
informacii o liekoch. V su-
vislosti s touto aktivitou méa
Aliancia ZCH ambiciu zapo-
jit aj pacientov zo Slovenska
do tohto procesu.

Dal$imi  diskutovanymi
bodmi boli podrobnejsie in-
formaécie o stéle novej legis-
lative farmakovigilancie resp
bezpecnostiliekov a dopadov
ekonomickej krizy na zdra-
votnictvo. Ciel'mi DITA Task
Force je zabezpelit podpo-
ru zdravia a vzdelavanie v
oblasti zdravia a prevencie
chordb. Zaclenenie Alian-
cie ZCH v DITA Task Force
predstavuje cestu sloven-
skych pacientov a ich organi-
zacii k aktualnym informaci-
am o liekoch a moznostiach
liecby ZCH v Eurdpe.

Viano¢nd hviezda
svieti pre vsetkych

Text: Bc. Barbora Zajackova

“Podstatou  beneficie nie
je len vyzbierat peniaze na
zmysluplny ciel, ale predo-
vSetkym naplnit l'udské hod-
noty vsetkych zacastnenych:
tych, ktori pomoc potrebuju,
ale aj tych, ktori pomocnt
ruku podavaja. Spojit tie-
to dva svety v jedno krasne
mikulasske popoludnie bolo
hlavhym zmyslom vzniku
projektu Viano¢na hviezda
svieti pre vSetkych; bez roz-
dielu veku, ¢i diagnozy; aby
sme nielen brali, ale predo-
vSetkym dévali a spojili tak
aspon na chvil'u dva zdanlivo

nezlucitelné brehy v sile kul-
tary, hudby, umenia a pria-
tel'stva s krasnou misiou...”
Prvy roc¢nik benefiéného
podujatia Viano¢na hviezda
svieti pre vSetkych bol 6. de-
cembra 2013 a tak prisiel Mi-
kul4s$. Detom priniesol slad-
ké maskrty, zdravé vitaminy
a k tomu pekné divadelné
predstavenie. Rodicom a
vSetkym zucastnenym zase
krasny predviano¢ny kon-
cert. Okrem toho sa oficiilne
verejnosti predstavila Speci-
alna kolekcia 5 obrazov od
vytvarnicky Alexandry Hu-




decovej, ktorych podmalbu
umelkyna pripravila spolu s
6-ro¢nou pacientkou s TSC
(tuberéznou skler6zou) Nin-
kou. Diela st okrem ume-

SGtaz EURORDIS Photo Contest 2013:
3 vitazi, 300 fotiek, 47 krajin a 1 Margarétka

nia symbolom pomoci.
Cielom benefi¢nej akcie
bolo ziskat prostriedky
na Specialne vybavenie a
sprevadzkovanie 1. dia-
gnosticko- terapeutickej
miestnosti lieCebnej pe-
dagogiky pod vedenim
PaedDr. Evy Urbane-
kovej (urcenej pre deti
a dorast). Bude to 1.
miestnost svojho druhu
na Slovensku vobec, ¢im
sa vyrazne prispeje k
skvalitneniu Zzivota nie-
len jedincov, ale dokonca
celych rodin pacientov
so zriedkavou diagnozou
tuber6zna skleréza. Tato
diagnoza napriek tomu, Ze je
zriedkava, moze sa raz tykat
kazdého z nas! Okrem TSC
by mala slazit aj pacientom
s autizmom, ADHD (Atten-

Text: Ing. arch. Radoslav Herda

Stataze Eurordis Photo Contest 2013 sa zGi¢astnilo viac neZ 300 fotiek zo 47-ich kra-
jin, ktoré zahrnuli viac nez 120 ro6znych zriedkavych chordb. Nechybali ani pacienti
zo Slovenska ¢i uz s chorobou motylich kridel alebo tuber6znou sklerézou.

1. miesto tento rok popu-
tuje Katarine z Grécka, ktora
ma Friedreichovu ataxiu. Ka-
tarina pracuje ako Specialny
pedagog a Zije vel'mi aktivnym
zivotom. Nazov fotografie
,Nedopustite, aby postihnutie
ovladlo vas zivot“, hovori jas-
ne za vSetko.

2. miesto obsadila foto-
grafia, ktora zachytava Lily a
Tristana, dvojcatd Zijice vo
Francuzsku. Nazov - ,Svetovy
unikat, ale nie pre celebrity”
odkazuje na to, Ze ide o jediné
zname pripady mitochondri-
alnej kardiomyopatie s muta-
ciou v géne MRPL3.

3. miesto vyhrala fotogra-
fia 7-ro¢nej Meggie, malého
slovenského dievcatka, ktora
Zije s chorobou motylich kri-
del. Nazov fotografie: ,Stra-
pata, ale Stastna Motylia prin-
cezna Margarétka - Radost je
niekedy silnejsia ako bolest.”

~Nedopustite, aby postihnutie ovladlo vas zivot.*

tion Deficit Hyperactivity
Disorder” — hyperkinetickou
poruchou resp. poruchou
pozornosti s hyperaktivitou),
mentilnymi postihnutiami a
inym tazkostiam, ktoré vyza-
dujt individuélny a Specific-
ky pristup.

Praca a cinnosti lieceb-
nych pedagbgov st pre bezny
Zivot, vychovu, rozvoj schop-
nosti a zrucnosti ¢loveka -
diefata nepostradatelnymi
terapiami, ktoré je nevy-
hnutné podporovat na oboch
stranach (pacient - lieCebny
pedagog), aby terapie plnili
svoj vyznam a ucinne lie¢ili.

Prva beneficna akcia pod
zaStitou Aliancie ZCH tak
Gspesne odstartovala tra-
diciu pomoci, vzijomného
spojenia a podpory pacien-
tov so ZCH a ich rodinam.

LStrapat, ale Stastna Motylia princezni Marga-
rétka - Radost je niekedy silnejsia ako bolest.”

»Svetovy unikat, ale nie pre celebrity.”



Den zriedkavych choréb 2014:

Spolo¢ne k lepsej kvalite starostlivosti

Text: www.eurordis.org

Starostlivost o Tudi so
zriedkavymi chorobami ma
mnoho aspektov. Pre niekto-
rych pacientov s jednotlivy-
mi zriedkavymi chorobami
st lieky a lietba dostupné,
zatial' ¢o pre dalSie zriedka-
vé choroby liecba neexistu-
je. Niektori pacienti st iplne
nezévisli a schopni postarat
sa o seba, zatial ¢o ini po-
trebuji  osobni asistenciu

cientov so zriedkavymi cho-
robami.

Pacienti a ich rodiny,
ktoré sa citia izolované pra-
ve tym, Ze trpia zriedkavou
chorobou, by si mali uve-
domit, Ze t4 zriedkavost je
relativna. Existuje viac ako
6 000 roznych zriedkavych
choréb, ktorymi trpi viac
ako 60 mili6nov I'udi v Eu-
rope a Severnej Amerike a
dalsie miliény l'udi so ZCH
na celom svete. VicSina z

sa Europa posunula o krok
vpred pri rieSeni problémov
v oblasti zriedkavych choréb
v poslednych rokoch:

« Vytvorenie legislativy na
podporu dostupnosti liekov
a zdravotnickych pomocok
pre zriedkavé choroby

+ Identifikovanie a zlepSe-
nie pristupu ku Specializova-
nym socialnym sluzbam pre
pacientov so zriedkavymi
chorobami

« Vytvaranie Centier ex-

ného pohladu na zriedkavé
choroby je dolezité zane-
chat silny odkaz nadeje pre
miliény l'udi so ZCH a ich
rodiny, ktoré sa citia byt
izolované a zlomit ta izo-
lovanost  prostrednictvom
medzinarodnej spoluprace a
solidarity. Tento rok je Den
zriedkavych chor6b 2014 po-
kracovanim v sili néjst roz-
ne cesty spoluprace, aby sa v
kone¢nom désledku zlepsila
kvalita Zivota 'udi so ZCH.

a k svojmu kazdodennému
Zivotu aj pouZzivanie zdravot-
nickych pomécok. Starost-
livost vSeobecne pozostava
z vyuZivania  S$pecidlnych
zdravotnickych  pristrojov,
odbornych konzultacii, fyzi-
oterapie, S$pecializovanych
socialnych sluzieb, liekov na
zriedkavé choroby, odl'ahéo-
vacej sluzby pre rodinnych
prislusnikov atd. Pre vé&c-
$inu deti a dospelych, ktori
trpia zriedkavymi choroba-
mi je primarna starostlivost
poskytovana rodinnymi pri-
slugnikmi.

Den zriedkavych chordb
2014 je zamerany na sta-
rostlivost, povzbudenie a
podporu vsetkych, ktori st
nejakym spdsobom spojeni
so zriedkavymi chorobami,
aby sa podielali spolo¢ne na
zlepseni starostlivosti o pa-

tychto choréb ma geneticky
povod, st chronické a de-
vastujtce. Kazda choroba je
in4, ma svoje S$pecifika, ale
nedostatky v starostlivosti
st rovnaké. Aj pristup, ktory
vyzadujd. Spoloény postup
mobze pomdct pacientom a
ich rodindm, aby sa necitili
osamoteni.

Lekéari, vyskumnici, far-
maceutické spolo¢nosti aj
politici, ktori sa venujia ZCH
tiez Casto hladaji vhodné
vychodiska pri poskytovani
starostlivosti pre pacientov
so zriedkavymi chorobami.
Sktisenosti v tomto smere
dokazujt, ze vhodné spoje-
nie medzinarodnych odbor-
nych znalosti a zdrojov je
efektivne pri napiiiani re-
alnych potrieb pre Tudi so
zriedkavymi chorobami.

Je par oblasti, v ktorych

pertiz a Eur6pskej referenc-
nej siete pre odbornikov na
zriedkavé choroby v ramci
jednotlivych Statov Eurdpy,
ale aj celého sveta
+ Projekt rozvoja Narod-
nych planov pre zriedkavé
choroby v jednotlivych $ta-
toch Eur6pskej tnie, aj v $ta-
toch v zdmori

Téma DZCH 2014 zd6-
raziiuje, Ze aj napriek roz-
nym aspektom zriedkavych
chorob, ktoré boli spomenu-
té vyssie, je univerzalnym a
spoloénym znakom kvalitné
starostlivost pre I'udi so ZCH
s ohladom na ich potreby.
Héjenie zaujmov pacientov
so ZCH a ich rodin na lokal-
nej ako aj narodnej drovni,
ktoré smeruje k zlepSeniu
ich kazdodenného Zivota je
nevyhnutnostou.

Zo Sirsieho, medzinarod-
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vysiel v decembri 2013
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