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Pacient so zriedkavou ¢i ojedinelou chorobou je po-
stihnuty viac raz. Popri zdvaznej chorobe, ktorou trpi,
ho postihuju esSte aj problémy suivisiace neraz s one-
skorenou diagnostikou a nedostato¢nou pripravenos-
tou zdravotnictva riesit jeho zdravotny problém v bez-
nej praxi. K tomu prispieva ¢asto aj nedostupnost Spe-
cializovanej starostlivosti a nezriedka chybanie tcinnej
lie¢by (ciasto¢ne aj pre nedostato¢nu motivaciu farma-
ceutického priemyslu vyvijat $pecifické lieky na choro-
by, ktoré, vzhladom na maly pocet pacientov so zried-
kavymi chorobami, neslubuju o¢akdvanu névratnostin-
vesticii potrebnych na vyvoj a vyrobu liekov pre nich).

Vdaka uvedomeniu si vyznamu tohto, donedavna opome-
nutého segmentu zdravotnictva, sa vsak sa uz vypracovali ce-
loeurdpske programy, ktoré v¢asnu diagnostiku zriedkavych Ci
ojedinelych ochorenf stimulujd. Vyvoj a zavedenie novych lie-
¢ebnych metdd, teraz uz prindsaju novd nadej mnohym pa-
cientom s niektorymi zriedkavymi chorobami.

Tejto téme sa venovala aj 1. slovenska konferencia o zriedka-
vych chorobéch, ktord sa konala 29. februara tohto roku v Brati-
slave. Datum jej konania nebol ndhodny. Posledny februdrovy den
bol totiZ v roku 2008 zvoleny za Paméatny defi medzinarodné-
ho uznania zriedkavych choréb (rare diseases). Odvtedy si tento
den pripominaju vo svete tisice lekdrov, ale aj pacientov so zried-
kavymi chorobami a ich rodiny. Prva konferencia o zriedkavych
chorobach na Slovensku sa konala sa pod zastitou byvalého mi-

nistra zdravotnictva SR, lvana Uhliarika, dekana Lekarskej fakulty
UK, profesora MUDTr. Petra Labasa, Csc. a dekana Farmaceutickej
fakulty UK, profesora PharmDr. Jana Kyselovica, CSc. Jej hlav-
né tematické okruhy boli: Zriedkavé choroby v politickej aréne
SR a Eurdépskeho spolocenstva, Expertné centra pre zriedka-
vé choroby, aj Zdravotna a socidlna starostlivost o pacientov
so zriedkavymi chorobami. Prva slovenska konferencia mala ciel
upozornit na stcasné Uspechy, otdzky, aj nedostatky starostlivosti
0 pacientov so zriedkavymi chorobami a zaroven vytvorit priestor
odbornfkom i predstavitefom pacientskych organizacif a tieZ laic-
kej verejnosti na vytvorenie spolo¢nych ndvrhov na ich riesenie.

Pocet pacientov vo svete, ktorf trpia zriedkavymi ¢i s oje-
dinelymi chorobami je celkove vysoky, preto je neraz tazké tu
hovorit o zriedkavosti. Podla spravy Svetovej zdravotnickej
organizacie o liekoch, m&Ze byt zriedkavymi chorobami v
460-milionovej eurdpskej populacii postihnutych vyse 30 milio-
nov ludi, teda 6 az 8 percent Eurdpanov.

Co su zriedkavé choroby

Tzv. ,zriedkavé choroby” su stavy, ktoré postihuju iba maly
pocet fudi v rdmci celej populacie a prinasaju specifické prob-
lémy spojené s ich nizkym vyskytom (incidenciou). Su to ocho-
renia, ktoré postihuju menej, nez 5 z kazdych 10 tisic pacientov.
V sucasnosti poznad lekarska veda 6 tisic aZ 8 tisic zriedkavych
chordb. V suc¢asnosti z nich dokaze liecit asi len polovicu.

V Eurdpe sa ochorenie povazuje za zriedkavé i ojedinelé

Na obrdzku (vlavo) profesor MUDr. LdszI6 Kovdcs, Dr.Sc., ktory zastupuje Slovensku republiku v najvicsej eurépskej odbornej
spolocnosti zaoberajticej sa zriedkavymi chorobami - Orphanet, pri iom je MUDr. Darina Sedldkovd (riaditelka Slovenskej kan-
celdrie WHO na Slovensku), pri nej je Ing. Arch. Radoslav Herda, predseda Slovenskej aliancie zriedkavych choréb a Doc. PhDr.
Katarina Repkovd, CSc., (druhd z prava) a MUDr. Anna Hlavatd, PhD. (vpravo), ktord tiez zastupuje SR v spolo¢nosti Orphanet.



vtedy, ak postihuje menej ako jednu osobu z 2000. To isté ocho-
renie moze vsak byt v urcitej oblasti zriedkavé ¢i ojedinelé a na-
opak, moze byt bezné v inej Uzemnej oblasti Eurépy. Napriklad,
talasémia (urcitd forma anémie genetického povodu), sa v se-
vernej Eurépe vyskytuje iba zriedkavo, ale je ¢astd napriklad,
v krajindch v oblasti Stredozemského mora. Existuje tiez vela,
dost rozsirenych ochoreni, ktorych varianty st vsak zriedkavé.

Zriedkavé choroby (ZCH) su ¢asto zavazné, az zivot ohrozu-
juce, pacientov dlhodobo obmedzuju, aj invalidizuju. Priblizne 80
percent z nich je dedi¢nych, zvysok maju ,na svedomi” baktério-
vé a virusové infekcie, alergie ¢i vplyvy Zivotného prostredia. Az
tri Stvrtiny zriedkavych chorob sa objavuju uz v detskom veku. Li-
Sia sa svojou zavaznostou, ale ich spolo¢nym nésledkom je vyraz-
ne znizena priemerna dizka Zivota. Niektoré spdsobujd smrt uz
pri narodeni a mnohé su degenerativne alebo Zivot ohrozujice
natolko, Ze aZ tretina deti postihnutych zriedkavymi chorobami
sa nedoZije 5. roku Zivota. Vo vacsine zriedkavych chordb neexis-
tuje takd ucinna liecba, ktord by dokazala Uplne vyliecit pacien-
tov, ktori na ZCH trpia. Vhodnou starostlivostou vsak mozno vyrz-
ne zvysit kvality, aj prediZit strednu dizku ich Zivota.

Az donedavna sa zriedkavé choroby v medicine definova-
li ako zmeny zdravotného stavu s unikdtnym sihrnom sympto-
mov a so spolo¢nym typom lie¢by. Ale tato definicia vo velkej
miere zavisi od presnosti ich analyzy. Cim presnejsie su diagnos-
tické vysetrenia, tym viac si lekari v3imaju jemné odlisnosti, ktoré
su ale pri diagnostike dolezité. Tato komplexnost klinickych sta-
vov sa odrdza aj v roznych klasifikacnych systémoch, poskyto-
vanych najvacsou eurdpskou odbornou organizaciou Orphanet.

Orphanet - informacna banka
Diagnostika a lie¢ba zriedkavych ochoreni sa v poslednom
Case stala jednou z naliehavych otdzok eurdpskej legislativy v
oblasti zdravotnictva. Jednym z cielov je dosiahnut dostupnost
liecby aj v pripadoch takych stavov, ktoré bolo doteraz mozné
len tazko diagnostikovat. Dnes je tu vsak nadej, Zze v buducnos-
ti mnohé z tychto ochoreni bude mozné liecit. Viyraznym po-
mocnikom najma pri sprostredkovani informacii, ktoré by po-
mohli diagnostikovat aj doteraz nediagnostikovatelné zriedka-
vé ochorenig, sa stal internetovy portal Orphanet. Hlavhou am-
biciou internetového portalu Orphanet je nielen pomahat pri
diagnostike a terapii, ale aj pri sprostredkovani Specializovanych
sluzieb, ktoré s diagnostikou a lie¢bou zriedkavych chorob suvi-
sia. Na svojich strankach, okrem iného, ponuka:
» zoznam a klasifikaciu zriedkavych chordb
» zoznam liekov na lie¢bu zriedkavych choréb
» néastroje na podporu urcenia diagndzy — vyhldavnie ocho-
renia podla priznakoyv,
» adresdr Specializovanych sluzieb kliniky, labortoria, vy-
skumné projekty a podobne,
» encyklopédiu odporucanych postupov pre neodkladné
stavy a anestéziu.

Systém Orphanet zaroven zdruzuje odbornikov, ktori sa ve-
nuju tak diagnosatike, ako aj liecbe zriedkavych ochoreni, ako
aj mapovaniu situacie v ramci konkrétnych krajin a tiez na eu-
ropskej Urovni. Jednou z priorit je vytvorenie spolo¢ného eu-
ropskeho postupu starostlivosti o pacientov postihnutych ZCH.
Slovensku republiku v tomto medzindrodnom programe za-
stupuje profesor MUDr. Laszl6 Kovacs, Dr.Sc., MPH a MUDr.
Anna Hlavata, PhD.

Ucastnici prvej slovenskej konferencie o zriedkavych choro-
bdch v Bratislave.

,Aby pacienti nezostali,sirotami” treba, aby o nich verejnost ve-
dela, lebo zriedkavé ochorenia postihuju nielen ich, ale aj ich rodiny.
Bez komplexného zdzemia v spoloc¢nosti, zostdva vsak taky pacient
Lsirotou”, uviedla MUDTr. A. Hlavatd, PhD. na stretnuti s novinar-
mi pred prvou konferenciou o zriedkavych chorobach. Aby sa
situdcia v SR v oblasti ojedinelych ochoreni zlepsila, na MZ SR sa
vytvorila tiez pracovna skupina, ktora sa zaobera planom sta-
rostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami na Slo-
vensku. Pracovnu skupinu pre ojedinelé (zriedkavé) choroby na
Slovensku vedie MUDTr. FrantiSek Cisarik, hlavny odbornik pre
genetiku MZ SR. Tato pracovnéa skupina méa za ulohu skoncipo-
vat stratégiu a narodny plan starostlivosti o pacientov so ZCH.
Krokom k zabezpeceniu spravnej diagnostiky ZCH by bolo, ak
by sa starostlivost o vietkych pacientov so zriedkavymi &i ojedi-
nelymi chorobami sustredila do 5-10 centier, tak, ako je to zakot-
vené v narodnej stratégii prijatej v Ceskej republike. Ministerstvo
zdravotnictva SR podporuje skrining ojedinlych choréb, u kto-
rych je moznd ucinna lie¢ba. Velkl pomoc v tejto praci posky-
tuje Orphanet. Databéza Orphanetu je urcend laickej i odbornej
verejnosti. Viac informacii mozno najst na www.orpha.net. Ak-
tivna Ucast aj slovenskych odbornikov na aktivitdch Orphane-
tu, vratane grantovych tloh EU s ur¢itostou prispeje k zlep3eniu
diagnostiky, starostlivosti a liecby pacientov so zriedkavycmi i
ojedinelymi chorobami aj na Slovensku.

DoleZitym clankom starostlivosti o pacientov so ZCH je
aj eurdpska organizacia EURORDIS (Rare diseas Europe) -
www.eurordis.org, ktord zdruzuje okolo 300 organizacii pre
zriedkavé ¢i ojedinelé ochorenia vo vyse 30 krajinach a boju-
je za prava pacientov trpiacich tymito ochoreniami. Zasadzu-
je sa tieZ za v€asnu diagnostiku, kvalitnd zdravotnu starostlivost
a lie¢bu tychto pacientov, aj za ich integraciu v spolo¢nosti vo
vietkych eurdpskych krajinach bez rozdielu. Clenom tejto orga-
nizacie na Slovensku je Obcianske zdruzenie ojedinelych gene-
tickych ochoreni — ZOGO.



HLAVNE PROBLEMY ZRIEDKAVYCH OCHORENI

Pravdepodobne najva¢sim problémom tejto katego-
rie ochoreni je uz ich samo odhalenie, diagnostika. Pribehy
pacientov, ktori pri hladani pri¢in svojho utrpenia su plné
silnych bolesti, ktoré byvaju velmi ¢astym ,sprievodcom”
zriedkavych choréb a tazkosti, kedZe ¢asto presli mnohymi
ambulanciami, istavmi a nemocnicami. Su pIné vsak aj me-
dicinskej bezradnosti a tdpania. Odhalit jeden z vyse Sest ti-
sic druhov zriedkavych ochoreni je vsak velmi tazké nielen
kvoli ojedinelosti ¢i ,vzacnosti” ich vyskytu, ale aj preto, ze
sa ¢asto maskuju symptémami inych ochoreni. Napriklad,
za relativne beznou diagnézou, akou je autizmus, sa moze
skryvat Rettov syndrém, Usherov syndrém typu Il, Soto-
sov syndréom (cerebralny gigantizmus), syndrém fragilného
chromozému X, Alemanov syndrém atd. Pri mnohych cho-
robach, ktorymi sa odbornici predtym zaoberali len na kli-
nickej urovni (napriklad, mentalna retardacia, detska moz-
gova obrna, autizmus alebo psychézy), sa ukazalo, ze ne-
tvoria jednotné ochorenie, ale mézu byt zapri¢inené rézny-
mi pocetnymi genetickymi poruchami.

L ] aml ‘
Na obrdzku pocas otvorenia prvej konferencie o zriedkavych

chorobdch je viavo MUDr. Anna Hlavatd a vedlIa nej profesor
MUDr. Ldszl6 Kovdcs, Dr.Sc.

Pocet pacientov s ojedinelym ochorenim sa pri jednotlivych
diagndzach vyrazne lisi. Vo vacsine pripadov zahrnutych do tej-
to Statistiky byva vyskyt este vynimocnejsi, objavuje sa u jedné-
ho ¢loveka zo stotisic alebo dokonca z miliéna ludi. Vac¢sina oje-
dinelych choréb sa objavuje len u niekolkych tisic, sto, alebo do-
konca len u niekolko mélo jednotlivcov v celej Eurépe. Takéto vel-
mi zriedkavé choroby maju za nésledok velku izolaciu pacientov.

Oneskorena diagnéza

Obdobie medzi prejavom prvych priznakov a spravnou dia-
gnozou je velkym rizikom, pretoZe ¢asto nemusi byt pociato¢na
diagndza a lie¢ba dostatocne Specificka.

Nedostatok informacii
Nedostatok informécii sa tyka najma laikov, ale ¢asto aj leka-

rov, pretoze doba nastupu prvych priznakov a ochorenie sa sice
v mnohych pripadoch objavi uz pri narodeni alebo v detstve, na-
priklad: detska spindlna svalova atrofia, neurofibromatéza, oste-
ogenesis imperfecta (syndrom vrodenej ldmavosti kostf), Rettov
syndrém a vacsina metabolickych portch, napriklad mukopoly-
sachariddzy (syndromy Hurler a Hunter), glykogendzy, tzv. lyzo-
zémové choroby (napr. Fabryho choroba, Gaucherova choroba),
Krabbeova choroba, chondrodysplazie atd. Ale v niektorych pri-
padoch, napriklad, pri neurofibromatdze, sa mézu prvé priznaky
objavit sice uz v detstve, ale podstatne zavaznejsie priznaky sa
objavuju az v neskorsom veku. DalSie zriedkavé ochorenia, aky-
mi su Huntingtonova choroba, spinocerebeldrna ataxia, choroba
Charcot—Marie-Tooth (dedi¢na neuropatia), amyotroficka lateral-
na skleréza alebo rakovina stitnej zlazy, su typické az v dospelosti.
Preto, hoci pri mnohych ochoreniach sa priznaky objavuju v det-
stve, ich diagndza moZe byt ur¢end az ovela neskor.

Vacsina zriedkavych - ojedinelych ochoreni postihuje v rov-
nakej miere Zeny aj muZov, ale pri niektorych z nich méze byt
postihnutie rézne, v zavislosti od typu dedi¢nosti danej choro-
by (napr. hemofilia a tiez Fabryho choroba postihuje prevazne
chlapcov).

Pre vSetkych pacientov s ojedinelymi chorobami je délezi-
té, Ze téma ich diagnostiky a liecby je v poslednom case jednou
7 priorit eurdpskej legislativy v oblasti zdravotnictva. Cielom je,
aby lie¢ba bola dostupna aj pri takych stavoch, ktoré sa doteraz
tazko diagnostikovali. Existuje nadej, Ze sa ¢oskoro objavia lieky aj
na tie ojedinelé ochorenia, ktoré boli zatial neliec¢itené, ale ktoré
su zdrojom velkého utrpenia pacientov aj ich rodin.

Zriedkavé ochorenia maju vsak aj vyznamny socialny kon-
text. Pacienti byvaju odkédzani na pomoc rodiny, ¢asto i nepre-
trzity. Zatazenie byva v mnohych pripadoch také velké, ze ve-
die k neustalemu stresu celej rodiny. Utrpenie pacienta, stra-
ta akejkolvek nadeje nielen na Uspesnu liecbu, ale aj odhale-
nie pric¢in ochorenia, ¢asto i nepochopenie okolia, spolu s ad-
ministrativnymi prekdzkami v zdravotnom poisteni — to vietko
su dalsie, aj psychické nasledky zriedkavého ochorenia. A by-
vaju neporovnatelne silnejsie, ako to je pri ¢astych, ¢i Standard-
nych ochoreniach. Pre pacientov so zriedkavymi ochoreniami
to znamena postih vo vsetkych oblastiach Zivota a aj vplyv na
ich vzdelanost, vyber povolania, volny ¢as, Zivot s partnerom
atd. Mat zriedkavu chorobu znamené: stigmatizaciu (poznace-
nie niecim), izolaciu, odluc¢enie od spoloc¢nosti, diskriminaciu
pri uzatvérani napriklad: poistiek, hypoték a podobne. Zried-
kavé choroby spdsobuju aj problémy pri hlfadani zamestnania
a vyuzivani pracovnych prilezitosti.

Dalsim problémom je aj nedostatok zdravotnej strostlivos-
ti zodpovedajucej kvality, kedZe ludia so zriedkavymi chorobami
potrebuju Siroké spektrum zdravotnej starostlivosti — rehabilité-
ciu, fyzioterapiu, psychologickd pomoc, aj rady pri stravovani. Sta-
va sa, e ani po urceni diagndzy nedostavaju potrebnu starostli-
vost v plnej miere.

Nezanedbatelnym problémom je aj cena liekov a dalsie vy-
davky spojené so zriedkavymi ochoreniami. Vacsina farmaceutic-
kych fiiem nemd stimuldciu vyvijat lieky na zriedkavé choroby
pre Uzky okruh pacientov. Aj preto sa takym liekom hovori aj ,0si-
relé lieky”. Eurépska Unia vsak vytvorila systém vyhod, ktory by
umoznil uvadzat také lieky na trh.



Rozny je aj pristup k liecbe. V Eurdpskej unii uz existu-
jU nové sposoby liecby, ktoré su viak pristupné len v niekto-
rych oblastiach. Pri¢inou je pomaly proces rozhodovania o fi-
nancovani, nedostatok skisenosti a informacii lekarov prvého
kontaktu, ako aj nejednotny pristup v ramci krajin EU k lie¢be
zriedkavych choréb.

Ako zlepsit starostlivost o pacientov

K zlepseniu starostlivosti o pacientov so ZCH dojde inten-
zivnenim medzinarodnej spoluprace vo vedeckom vyskume.
V sucasnosti tuto spolupracu zastreSuje najvacsia eurdpska
odborna organizacia Orphanet (www.orphanet.eu, ako gaj
www.orphanet.sk). Rovnako doélezita je viestranna informo-
vanost nielen odbornej, ale aj laickej — pacientskej verejnos-
ti @ napokon aj ziskavanie a zdielanie vedeckych poznatkov
o vsetkych ojedinelych ochoreniach, a nie iba o tych ,najbez-
nejsich”.V neposlednom rade je to aj ,0sveta” vo vietkych orga-
nizaciach, ktoré financuju chod zdravotnictva a poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti.

Otazky v oblasti zriedkavych choréb

Ako zabezpecit vacsiu informovanost najma lekarov prvého
kontaktu?

Ako vytvorit systém pravidelného prisunu novych poznat-
kov, aby pacienti nemuseli dlhé roky putovat ambulanciami, pre-
chadzat vysetreniami a nemocnicami pri hladanf diagnézy?

Ako motivovat farmaceutické firmy, aby sa viac venovali vy-
skumu a vyvoju i takychto, velmi zriedkavo uZivanych liekov?

Ako v socidlnej oblasti pomahat tym, ktori sa o fudi so zried-
kavymi chorobami staraju?

Ako zaviazat zdravotné poistovne, aby sa i zriedkavé ocho-
renia vo vacsej miere dostali do ich ,zorného uhla” pozornosti?

Ako motivovat vyskum tychto ochoreni aj na Slovensku?

Je moZnd prevencia v tejto oblasti ochoreni?

Ocakava sa, vzhladom na vyrazny pokrok v genetickom vy-
skume, zasadny zvrat aj v liecbe zriedkavych chorob?

To su otdzky pre odbornu verejnost, legislativnych odborni-
kov, poskytovatelov zdravotnej starostlivosti i zdravotné poistov-
ne. Verime, Ze odpovede na vacsinu z nich pridu uz ¢oskoro.

NIEKTORE DIAGNOZY ZRIEDKAVYCH CHOROB

Amyotroficka lateralna skleréza

Amyotrofickd laterdlna skleréza (Lou Gehrigova choro-
ba) znamena degeneraciu nervovych buniek v mozgu a mie-
che. Postihuje len motorické bunky, ¢ize pacient straca kontrolu
nad sebou ovladatelnymi svalmi. Senzorické (zmyslové) nervo-
vé bunky su bez poskodenia.

Priznaky: postupujica svalova slabost, najma koncatin,
Unava a stuhnutost svalstva. Tazkosti pri prehftani, Zuvani, dy-
chani a rozprdvani. Znizenie hmotnosti pre ubytok svalovej
hmoty, svalové kfce.

Fabryho choroba

Pacienti maju casto palivé bolesti ruk, boli ich brucho, na
echokardiografii maju nalez zvacienej Casti srdca, ndlez moze
byt aj na fadvinach - bielkovina v moci, okolo bedier mézu mat
Cervené bodky, v rodine sa m&Ze vyskytovat infarkt, ¢i cievna
mozgova prihoda mladého muzského ¢lena rodiny (vo veku
okolo 30 - 40 rokov).

Gaucherova choroba

Pacienti maju vacsinou malo krvnych dosticiek — fahko kr-
vacaju a neda sa to vysvetlit beznymi pricinami, dalej su ¢asto
chudokrvnfa maju zva¢senu slezinu alebo i pecen. Ak sa k tomu
pridd aj bolest kosti (nemusf byt) a stale nie je jasna pricina, mala
by sa zvaZit tato zriedkava choroba.

Huntingtonova choroba

Toto zriedkavé ochorenie spdsobuje zavazné psychické po-
ruchy, ktoré sa tazko daju vyliecit, zaroven zatazuju aj osoby v
okoli pacienta. Mnohf fudia na zaciatku ochorenia vyzeraju po-
drdzdene, niekedy az agresivne, ini su apaticki alebo nadmer-
ne sustredni na seba a svoje potreby, svoj vnutorny svet. Rodi-
na tieto zmeny osobnosti a spravania sa chorého sice vnima, ale
malokedy tieto prejavy hodnoti ako priznaky choroby a pacien-
ti takmer nikdy v tychto fazach ochorenia nevyhladaju lekara.

Priznaky: u pacientov sa moze prejavit znizend vnimavost
voci potrebdm druhych, priznacné je bezcharakterné alebo

hrubé spréavanie, vratane napriklad, kradezi alebo sexudlnych
prehreskov, znizeného zaujmu o pracu aj o vlastny zovnajsok,
naladovost a zlyhavanie v predtym beznych aktivitach. Predrdz-
denost (iritabilita) je provokovana okolnostami, ktoré by v mi-
nulosti nikdy taku reakciu nevyvolali, rovnako aj agresivita voci
okoliu. Dalej je to strata nadhladu a kritickosti voci sebe, depre-
sie, Uvahy o samovrazde, halucinacie.

Kaposiho sarkém

Je nddorové ochorenie koZe, ktoré sa vyznacuje poma-
lym rastom. Postihuje rézne Casti ludského organizmu. U fudi
s ochorenim AIDS prebieha toto ochorenie vyraznejsie, agresiv-
nejsie. Predpoklada sa, Ze pri tejto skupine ludi sa prenésa kofak-
tor, ktory zvysuje pravdepodobnost rozvinutia choroby.

Priznaky: fialové, tmavé flaky alebo uzly na koZi alebo sliz-
niciach, problémy s dychanim, vykasliavanie krvi, vracanie krvi,
mukopolysacharidoza typu 1. Deti maju postihnuté ruky, ktoré
sa deformuju do tvaru pazura, ¢asto detom hrubnu Crty tvére az
do typického obrazu, okrem toho méZe byt pritomné aj zvacse-
nie pecene, sleziny a zhorsenie zraku.

Neurofibromatéza

Dedi¢nd choroba, ktord spdsobuje mutdcia génov. Existu-
ju dva typy neurofibromatoézy. Typ NF1 je znamy aj pod nazvom
Von Recklinghausenova choroba.

Priznaky: pritomnost skvin ,café-au-lait” (farba bielej kavy)
na tele. Postupne sa v organizme vytvaraju aj nadory. Su réz-
nej velkosti a mdzu zasiahnut akékolvek orgény. Choroba doka-
Ze deformovat tvar, aj koncatiny. Najhorsie komplikacie NF1 su:
strata zraku, nddory miechy a mozgu, poskodenie ciev, deformi-
ty (znicenie) kosti, ktoré mézu skoncit amputaciou a poskode-
nim tvare.

Osteogenesis imperfecta (Ol) choroba krehkych kosti
Nazyva sa aj Lobsteinov syndrém. Ide o genetickd poruchu

kosti. Ludia s osteogenesis imperfecta sa narodia s chybami spo-

jivového tkaniva, zvycajne kvoli nedostatku typu kolagénu-I.



Priznaky: zvysena lamavost kosti, ¢asté zZliomeniny najma
u deti.

Pompeho choroba

Prevazujucim priznakom je postupne sa zhorsujuca svalo-
va slabost najma hornych a dolnych koncatin, obtazné stupa-
nie hore schodmi, pacientom sa zle vstava zo stolicky, i z drepu,
problémom je aj predpazenie ruk.

Rettov syndrém

Komplexna neurologickd porucha, ktord postihuje najma
dievc¢atd. Choroba je nevylieCitelnd. Ide o vrodené ochorenie,
ktorého pricina ani liecba nie je znama. Dieta ho ma uz pri na-
rodeni, priznaky su vsak zndme az vo veku dvoch rokov. Pacient
je Uplne zavisly od inych oséb pri vykondvani zékladnych Zivot-
nych potrieb. Ide o genetickd poruchu spdsobujicu hlbokd in-
telektudlnu a fyzickd neschopnost, u dievcat sa vyskytuje s frek-
venciou 1:10 000.

Priznaky: obdobie regresie je medzi 9. a 30. mesiacom Zi-
vota, ked sa redukuju alebo stracaju recové schopnosti a ciela-
vedomé pouzivanie ruk. Objavuju sa stereotypné pohyby ruk,
tlieskanie a charakteristicky obraz ,umyvania si ruk”, zvysuje sa
napatie (tonus) svalstva, strnula a nestabilna chédza. Pri pdrode
je obvod hlavicky normalny, ale jej rast sa spomaluje od 5 me-
siacov do 4 rokov. Neskdr nasleduju dychacie tazkosti, epilep-
sia, skolidza (patologické zakrivenie chrbtice) a celkové spoma-
lenie rastu.

Spinalna svalova atrofia (SMA)
Recesivne ochorenie charakterizuje degenerdcia 3edej
hmoty miechy na vnutornej strane chrbtice, ¢o v kone¢nom

dosledku vedie k paralyze svalov spolu so svalovou atrofiou.
SMA je jednym z najrozsirenejsich autosomalnych recesivnych
ochoreni u deti a ,vedie” medzi smrtelnymi genetickymi ocho-
reniami deti a batoliat. Pravdepodobnost vyskytu je 1 pripad na
8 000 az 10 000 novonarodenych deti.

Priznaky: pacienti so SMA bud vobec nenadobudnu ale-
bo postupne stracaju schopnost chodit, sediet, stat a hybat sa.
Ochorenie nezasahuje schopnost rozpozndavania, intelekt, emo-
cionalny vyvoj ani senzorické nervy.

Syndrém Charcot-Marie-Toothova
Ide o dedi¢nu neuropatiu (choroba nervoveho systému).

Talasémia (Cooleyova anémia, anémia Stredomoria)

Tejto zriedkavej chorobe sa hovori aj anémia pri mori. Ide o
dedi¢né ochorenie cervenych krviniek (erytrocytov), charakteri-
zované defektnou produkciou hemoglobinu, ¢o znamena jeho
nedostato¢nu tvorbu, ¢o vedie k anémii (nedostatocnej tvorbe
erytrocytov).

Priznaky: tazkd anémia, Zltacka, zvacsenie sleziny, zavraty
a odpadavanie, znizena chut do jedla, vysoka krehkost zvacse-
nych kosti, tvarové malformacie (,znetvorenie”), ZIcové kame-
ne, rastové tazkosti, ¢asté infekcie. Pri zanedbani liecby je toto
ochorenie smrtelné pre tazki anémiu v skorom popérodnom
obdobi.

Uvedené zriedkavé ochorenia st len ziomkom z dote-
raz zistenych vyse 6 000 zriedkavych ¢i ojedinelych ocho-
reni a nie je vylicené, Ze v buducej Medzinarodnej klasifi-
kacii chorob k nim pribudnu i dalsie zriedkavé - ojedine-
lé ochorenia.

LEKARI OBJAVILI U SLOVAKOV NOVE
OCHORENIE POSTIHUJUCE MLADYCH LUDI

Dlhodobé bolesti chrbta méze spésobovat aj ocho-
renie, ktoré lekari objavili u Slovdkov iba nedavno. Ide o
tzv. axialnu spondylitidu, ktorad postihuje mladych ludi
v produktivnom veku do 40 rokov.

,Zdkladnym
priznakom ochore-
nia je bolest chrb-
ta  pretrvdvajuca
viac ako tri mesia-
ce. Aj preto sme si
este pred niekolky-
mi rokmi mysleli, Ze
ide o beznu bolest
chrbta. Teraz sa vsak
prislo na to, Ze ide
o uplne nové ocho-

i renie, spojené  so
zmenami na chrbtici a v oblasti panvy”, uviedol primar Narod-
ného uUstavu reumatickych choréb, MUDr. Jozef Lukac.

Priblizil, Ze u pacientov sa eviduju aj dalsie priznaky, ako
napriklad, zapaly v skibeni panvovych kostf, ale aj inych kiboy,
zapaly v mieste Uponu Sliach na kost, neSpecifické zapalové

ochorenia Creva ¢i zapaly oka. Choroba tiez méZe byt spoje-
nd aj so psoridzou. Ludia, u ktorych toto ochorenie prepukne,
k nemu maju vacsinou genetickd predispoziciu a neexistuje je-
den konkrétny spustac choroby.

Na diagnostiku a potvrdenie ochorenia je potrebné vyset-
renie pacienta prostrednictvom magnetickej rezonancie, ktora
potvrdi zmeny na chrbtici a skibenia panvovych kosti.

,V skorsom stddiu ndm cast pacientov dobre reagu-
je na liecbu beznymi protizdpalovymi liekmi, u mnohych
pacientov, najmd v neskorsom stddiu ochorenia, je vsak uz
tdto liecba neefektivna a ich chrbticu poznacia zmeny, kto-
ré uz nie je mozné liecbou ovplyvnit. BohuZial, velké percen-
to pacientov tak ostdvala na invalidnom déchodku’, pove-
dal MUDr. J. Lukac.

Axidlna spondylitida bez radiografického dékazu, ktoru
objavili v rdmci celoeurdpskeho zdravotnickeho programu Fit
for Work, zatial ¢aka na oficidlne zaradenie v rdmci medzina-
rodnej klasifikicie chordb. V sticasnosti tak spada do vieobec-
nej priehradky ,iné”, ktoré lekari zaraduju medzi nové, pripad-
ne zriedkavé ochorenia. Lie¢bu axidlnej spondylitidy schva-
luje zdravotna poistoviia.

(Zdroj a snimka: TASR, 4. 11. 2012)




Slovenska aliancia zriedkavych chorob (SAZCH) je pa-
cientska mimovladna organizacia, ktora vznikla zaciat-
kom tohto roku. Zastupuje pacientov s chorobami, kto-
ré nie s v populacii bezné. Niektoré z nich su natolko ne-
zname, zZe o nich nevedia ani mnohi lekari s dlhoro¢nou
praxou. Preto pacienti s takymito ojedinelymi - zriedka-
vymi chorobami to maju v kazdodennom Zivote casto
zlozité a tazké. Zmenit by to chcela aj Slovenska aliancia
zriedkavych choroéb. Jej predsedom a spoluzakladatelom
je Ing. Arch. Radoslav Herda (na obrazku).

Uz 6 rokov pred vznikom SAZCH sa Ing. Arch. Radoslav
Herda venoval vydavaniu ¢asopisu Dia-16g, ur¢eného pacien-
tom s cukrovkou. Ako ¢lovek, ktory je citlivy na fudské trapenie
spojené s chorobami, ktoré ¢asto byva jedno z najhorsich, ne-
zostal lahostajny a necinny ani voci fludom chorym na zried-
kavé i ojedinelé ochorenia. ZaloZeniu SAZCH sa zacal veno-
vat vlani v lete, po stretnuti s Ing. Beatou Ramljakovou (kto-
ra vedie mimovladnu organizdciu DeBRA zastupujucu ludf so
zriedkavym - ojedinelym ochorenim Epidermolysis bullosa.
B. Ramljakova je matkou dvoch deti, z ktorych jedno trpi prave
uvedenym ochorenim. To ju motivovalo stat sa zastankyhou
prav pacientov so zriedkavymi ochoreniami. Aj preto sa sta-
la inicidtorkou zaloZenia SAZCH, ktorej je podpredsednickou a
hovorkyriou. Myslienkou zaloZit takuto alianciu na Slovensku
sa zacala zaoberat vtedy, ked' si uvedmila, Ze zriedkavé choro-
by a pacienti, ktorf nimi trpia, stoja na okraji verejného zaujmu
a aj jej prianim bolo a je zmenit to. Poslanim SAZCH je: trvale
zlepSovat zdravotné a socidlne podmienky Zivota [udi so zried-
kavymi chorobami (ZCH) a ich rodinnych prislusnikov, ochra-

Rozhovor: s pacientom so zriedkavou - Fabryho chorobou

novat ich prava a potreby, podporovat
ich integraciu a aj ich rodin do spolo¢-
. nosti a tieZ zvySovat kvalitu Zivota jed-
| notlivcov so zriedkavymi chorobami a
ich rodinnych prislusnikov.

SAZCH zdruzuje pacientské or-
¥ ganizacie zastupujuce pacientov so
zriedkavymi chorobami (ZCH) a jed-
notlivych pacientov a ich rodinnych
prislusnikov, ktori trpia niektorymi zo
zriedkavych ochoreni. V si¢asnosti ma
SAZCH asi dvanast ¢lenskych organiza-
cif, ktorymi st napriklad:

Asociacia Marfanovho syndroé-
mu, DeBRA SR, Organizacia musku-
larnych dystrofikov SR, Obcdianske
zdruzenie Priatelia slanych deti, Slo-
venska asocidcia cystickej fibrozy,
Spolo¢nost pre pomoc pri Huntingtonovej chorobe, Slo-
venskd spolocost pre Spina bifida a Hydrocefalus, Ob¢ian-
ske zdruzenie, Slovensky klub pacientov po transplantacii
krvotvornych buniek - EBMT.SK, Spolo¢nost Williamsov-
ho syndromu, ZOGO - zdruzenie ojedinelych genetickych
ochoreni, Zdruzenie pacientov s plticnou hypertenziou
a Ob¢ianske zdruzenie Zivot s lupusom.

Niektoré z tychto organizacif su aj riadnymi clenmi Sloven-
skej humanitnej rady.

Slovenskd aliancia zriedkavych chordb vydava aj vlastny
spravodaj s nazvom Minorit.

autor snimky:
Viktor Semz6

NAJ"I"Aigl‘E JEVYROVNATSA S DIAGN()ZO}J,
NAJHORSIA JE NEISTOTA A BEZMOCNOST

Rado Baranik vystudoval angli¢tinu na Harvardskej
univerzite. Pochadza z Bardejova. V rodine sa pod vede-
nim otca - uditela telocviku - odmala venoval Sportu. Ne-
skor posobil ako tréner tenisu a sam sa aktivne venoval
viacerym $portom. Jeho vykony vsak boli poznacené bo-
lestami svalov, palenim ruk a traviacimi problémami, kto-
ré lekari nedokazali vysvetlit. Nikto mu nevedel pomoct
a este horsie bolo, ze mu nikto neveril. Tento scenar byva
az prilis ¢asty v pripade pacientov trpiacich jednou z di-
agnoz zriedkavych ochoreni. A nie kazdy ma to 3tastie
ako Rado, ktory sa k svojej diagnéze nakoniec dopatral.
A este menej je tych, ktorych zriedkava diagnoéza je lie-
citelna.

Rado, mézete opisat priznaky choroby, ktoru trpite?

Je to Fabryho choroba. Najskér som pocitoval jemné tfp-
nutie dlanf a chodidiel. Ked som mal okolo 10 az 13 rokov, pri-
stupili k tomu bolesti. Bolesti boli tupé aj ostré, palivé, trhaju-
ce. Najhorsie boli svalové bolesti. Zle som znasal teplo, aj chlad.
Bolesti sa u mna spajali s jedlom, najviac mi bolo zle, ked som

zjedol ur¢ité druhy potravin. Vo veku 15 rokov sa priznaky zhor-
Sili. Pri Fabryho chorobe byvaju obvykle postihnuté aj oblicky
a srdce. Ja mam tieto Zivotne doleZité organy v poriadku, moz-
no aj vdaka terapii. Odkedy sa lie¢im u pani primarky Anny Hla-
vatej a chodim pravidelne na prehliadky, viem, Ze som v naj-
lepsich rukach. Velmi mi to pomaha aj psychicky. Samozrejme,
liecba je celozivotna a gény este opravit nemozno.

Mad tuto chorobu este niekto vo vasej rodine?

Takmer v3etci v mojej rodine si nechali vysetrit DNA a na-
Stastie, nikto iny nie je chory, ale mdme v rodine prenasacov
génov - 1o je typické pre vrodené metabolické poruchy.

Kedy sa zacali prejavovat prvé priznaky?
Prvé priznaky mojho ochorenia sa zacali prejavovat, ked
som mal 3 aZ 4 roky.

Po akom dlhom ¢&ase Vdm urcili diagnézu Fabryho cho-
roba?
Chorobu mi diagnostikovali priblizne po 20 rokoch. Po bi-



opsii oblicky vzniklo podozrenie na toto ochorenie a neskor ho
potvrdilo vysetrenie enzymu.

Liecite sa? Ako prebieha liecba?

Lie¢im sa ambulantne v Bratislave, chodim na inflzie kaz-
dé dva tyzdne do Centra dedi¢nych metabolickych porich na
2. detskud kliniku na Kraméroch. Na klinike sa o mna a o dal-
$ich pacientov so zriedkavymi metabolickymi chorobami sta-
ré pani primarka MUDr. Anna Hlavata.

Co povazujete za najtazsie v zZivote ¢loveka, ktory trpi
zriedkavym ochorenim?

Najtazsia vec je, vyrovnat sa s diagndzou, pretoZe tieto
ochorenia su zvacia nevyliecitelné a len par z nich je liecitel-
nych. Druhou vecou, & mozno aj prvou, ktord je nesmierne
tazka, je stav, ked Vam nevedia urcit diagnozu. Nikto Vam ne-
veri, ze Vam je velmi zle, nikto nevie, ¢o s Vami dalej a vietci
Vam dévaju najavo, Ze ich len otravujete. Cize, najmé ta bez-
mocnost a neistota, kym Vam urcia diagnézu a potom hlada-
nie sposobu, ako sa s chorobou zmierit.

Mdme, podla Vds, na Slovensku dostatok odbornikov
na zriedkavé ochorenia?

To nechcem posudzovat, odbornikov, ktori dokazu patrat
za hranicami beZnych diagndz, som v3ak ja osobne vela ne-
stretol. Byrokracia z pohladu néleZitosti (pisomnosti), ktoré le-
kdr musi spracovat a dokladovat, aby sa nie¢o schvdlilo, je ne-
predstavitelne zloZitd. Nebolo by lepsie vytvorit jednoduch-
Si systém, aby sa lekar mohol venovat lie¢be pacientov, svoj-
mu vzdelavaniu, nez aby travil hodiny vypisovanim nezmysel-
nych papierov? To je, samozrejme, moj laicky pohlad. Spolu-
praca, ktord je vytvorend medzi pracoviskami, lekarmi, je ne-
dostatoc¢na, ¢o vyplyva z neochoty a nedostatocnej vybave-
nosti jednotlivych pracovisk v rdmci réznych regionov. Pre-
pojenie vietkych Specializovanych a odbornych pracovisk by
malo byt prioritou, aby sa urychlila diagnostika. Aj dostupnost
informéacie, Ze na Slovensku existuje $pecializované pracovis-
ko, ktoré sa zaobera tymito zriedkavymi metabolicko-gene-
tickymi ochoreniami, by mala byt samozrejmostou. Aby leka-
ri vedeli, ze v pripade, ak sa stretnd s netypickym problémom,
s ktorym si nevedia rady, ¢o najrychlejSie posunuli pripad na
miesto, kde sa mozno dopracovat k spravnej odpovedi.

Co by ste povedali o vasej organizdcii ZOGO?

Nasa organizacia ZOGO bola zaloZzend v decembri 2010.
Pocas tohto kratkeho obdobia sa intenzivne snazime zorien-
tovat sa v zlozitom prostredi zdravotnictva a vo velmi nedo-
konalom svete informdcif a legislativy tykajucej sa zriedkavych
choréb (ZCH). Stali sme sa ¢lenmi medzindrodnych organiza-
cif, od ktorych mézeme ¢erpat mnoho skusenosti, informacif,
rad. Je to, napriklad, EURORDIS. V juni 2011 sme spustili webo-
vU stranku zdruZenia ZOGO, www.zogo.sk. Spolupracujeme s
Centrom pre lie¢bu vrodenych metabolickych portch, ktoré
bolo vytvorené pri 2. detskej klinike na bratislavskych Krama-
roch. Uzka spolupraca centra a zdruzenia, podla méjho nazo-
ru, vytvara vybornd moznost poméahat pacientom pri preko-
navani rozlicnych prekazok. Snazime pomaéct rodindm a cle-
nom zdruzenia pri cestovani za starostlivostou, napriklad, z vy-
chodu Slovenskej republiky na vysetrenia do Bratislavy ¢i na
pravidelnu lie¢bu do Kosic.

N

Rado Baranik (na obrdzku) je 30-rocny, aktivny Sportovec,
predseda Obcianskeho zdruzenia ZOGO.

Kolko vds je, aké ochorenia maju vasi ¢lenovia?

Ako som spominal, my spolupracujeme s 2. detskou klini-
kou DFNsP v Bratislave. Oni sa venuju najma vrodenym meta-
bolickym poruchdm a nasi ¢lenovia su prevazne z radov pa-
cientov tejto kliniky. Z diagnoz je to napriklad, Pompeho cho-
roba, Niemanova-Pickova choroba, mukopolysacharidozy,
Gaucherova choroba, Fabryho choroba a dalSie. Ak navstivi-
te nase webové stranky, tam sa dozviete viac. Je nds uZ tridsat.

*Pozndmka na zdver: Aj preto, Ze od prvych priznakov do
urcenia diagndzy to v Radovom pripade trvalo 20 rokov, sa rozho-
dol, Ze pomdze aj dalsim, podobne trpiacim pacientom. Uvedo-
mil si, Ze nie vsetci su tak dobre jazykovo vybaveni, Ze mézu hladat
informdcie na webovych strdnkach v anglictine. Nie vietci maju
dost gurdZe a trpezlivosti nevzddvat to a k svojej diagndze sa do-
pracovat. Rado pri svojich diagnostickych peripetidch navstivil de-
siatky ambulancii, navstivil desiatky lekdrov. A preto vie, aky nd-
rocny je tento nekonecny koloto¢ hladania ,svojej” diagndzy. Preto
vzniklo Obcianske zdruzenie ZOGO, ktoré zdruZuje pacientov s de-
di¢nymi metabolickymi poruchami. Hlavnym inicidtorom jeho za-
loZenia bol Rado. Zdruzene ZOGO tvori zatial mald skupina pa-
cientov, ktord pracuje amatérsky.

Obdianske zdruzenie

ZOGO - Zdruzenie Ojedinelych
Genetickych Ochoreni
predseda Rado Baranik
Partizanska 21, 085 01 Bardejov

Web: www.zogo.sk
E-mail: rbaranik81@gmail.com,
70go@z0go.sk




DOLEZITE ADRESY A KONTAKTY

Slovenska aliancia zriedkavych choréb
Kollarova 11

902 01 Pezinok

Kontakty:

E-mail: info@ sazch.sk

Ing. Arch. Radoslav Herda,

predseda Slovenskej aliancie zriedkavych chorob,
e-mail: herda@sazch.sk

Ing. Beata Ramljakova,
podpredsednicka Slovenskej aliancie zriedkavych
chordb, e-mail: ramljakova@sazch.sk

Ministerstvo zdravotnictva SR
Limbova 2

PO.BOX 52

837 52 Bratislava 37

Tel: +4+421 2 593 73 111
Fax. ++421 2 547 77 983
e-mail: office@health.gov.sk
Dalsie kontakty:
minister@health.gov.sk
info@health.gov.sk

Narodné centrum zdravotnickych informacii
Lazaretskd 26
811 09 Bratislava 1

Sekretariat

tel.: 02/57 269 311

fax. 02/52 635 490
e-mail: nczisk@nczisk.sk
URL: www.nczisk.sk

Centrum poskytovania informacif
tel: 02/57 269 306

fax: 02/52 635 490

e-mail: info@nczisk.sk

Kancelaria Svetovej zdravotnickej organizacie
v Slovenskej republike (WHO Country Office in
the Slovak Republic)

Limbova 2

P.O.BOX 52

837 52 Bratislava 37

tel./fax: 02 / 547 736 62

tel 02 /593 731 40

domovska stranka: http:/www.who.sk
e-mail: whosvk@eurowho.int

Doélezité webové stranky:
www.eurordis.org
www.orpha.net
www.orphanet.eu
www.orphanet.sk

PODAKOVANIE:

Redakcia Humanity dakuje organizatorom 1. konferencie o zriedkavych chorobach za pozvanie na tuto
konferenciu (menovite Karolovi Bounickému) a prednasajucim na tomto podujati za poskytnutie délezitych
informécii o zriedkavych chrobach, menovite: MUDr. Mariovi Miklosimu, generdlnemu riaditelovi Sekcie zdra-
via MZ SR, MUDr. Frantiskovi Cisarikovi, CSc. ndrodnému zastupcovi v EUCERD, vedidcemu pracovnej skupiny
pre zriedkavé choroby pri MZ SR, profesorovi MUDr Laszlé Kovacsovi, DrSc,, MPH, narodnému koordinatorovi
programu ORPHANET, MUDr. Anne Hlavatej, PhD,MPH, ¢lenke pracovnej skupiny pre zriedkavé choroby pri
MZ SR, Ing. Arch. Radoslavovi Herdovi, predsedovi Slovenskej aliancie zriedkavych chordb, Ing. Beate Ramlja-
kovej, podpredsednicke Slovenskej aliancie zriedkavych choréb a Radovi Baranikovi, predsedovi Obcianske-
ho zdruZenia ZOGO a PharmDr. Tatiane Foltanovej, PhD., z Katedry farmakoldgie a toxikoldgie, Farmaceutic-
kej fakulty UK, Bratislava, ktora sa zaoberad sa prieskumom liekov uréenych na lie¢bu zriedkavych ochorent.

Prilohu pripravila: PhDr. Margita Skrabalkova.

HUMANITA Plus - $pecializovand priloha pre zdravotne postihnutych a znevyhodnenych fudi. Vychadza ako stcast ¢asopisu dobrovolnickeho
sektora Slovenskej republiky. Casopis HUMANITA vydéva Slovenska humanitna rada s podporou grantu MPSVaR SR. Registréacia pod ¢ MK SR
710/92,1SSN 1336-2208. Distributor: Mediaprint-Kappa, Pressegrosso, a.s., Bratislava, expedicia Versus, a.s., Bratislava. Objednavky prijima redakcia.
Nevyziadané rukopisy a fotografie nevraciame. Uverejnené prispevky nehonorujeme. Séfredaktorka PhDr. Margita Skrabélkové. Adresa redakcie:
Périckova 18, 821 08 Bratislava 2, telefén: 02-5020 0520, fax: 02-5020 0522, e-mail: tlacove.shr@changenet.sk, web: www.shr.sk. Grafickd Uprava:
PHOTODESIGN, s. 1. 0, Bratislava, snimky: Margita Skrabélkové a archiv. Tla¢: RAX, s. 1. 0, Bratislava. © SHR




