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1. NACIONALNA KONFERENCA
0B DNEVU REDKIH BOLEZNI

Doc. dr. Tina Bregant, dr. med.
Ministrstvo za zdravje RS

Spostovani bolniki z redkimi boleznimi, cenjeni udelezenci, dragi
gostje, predavatelji in organizatorji! V veliko veselje in ¢ast mi je, da
vas lahko pozdravim na sedmi Nacionalni konferenci ob dnevu red-
kih bolezni, ki je postala Ze tradicionalna.

Leto 2020 je bilo izjemno leto. Leto, ki ga je zaznamovala pan-
demija bolezni COVID-19, ki je mocno obremenila celoten zdra-
vstveni sistem, a pri tem ni skoparila tudi z udarci za dolo¢ene sku-
pine - sploh najranljivejSe; pa tudi druzinam in posameznikom ni
prizanasala. Ministrstvo za zdravje je bilo skupaj z Vlado Republike
Slovenije prisiljeno sprejeti ve¢ zacasnih ukrepov za zmanjSevanje
posledic pandemije. Zato je moralo skoraj vse svoje razpolozljive
kapacitete usmeriti v reSevanje korona krize, ki je nismo poznali in jo
pravzaprav Se vedno spoznavamo in se sproti u¢imo. Kljub izrednim
razmeram na MZ nismo pozabili na ostale bolezni.

Tudi letos v sodelovanju z Zdruzenjem za redke bolezni Slove-
nije organiziramo Nacionalno konferenco ob dnevu redkih bole-
zni. Zaradi razmer v povezavi s pandemijo COVID-19 in ker zbi-
ranje vecjega Stevila ljudi Se vedno ni mozno, smo se odlocili, da
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sedmo Nacionalno konferenco ob dnevu redkih bolezni izvedemo
na daljavo. Kljub temu da bo konferenca letos potekala na daljavo in
bo nekoliko krajsa, nam ponuja izjemno zanimiv program.

Redke bolezni so opredeljene kot bolezni, ki prizadenejo najvec
5 oseb na 10.000 prebivalcev. Zavedati se moramo, da je bilo do
sedaj opisanih ze okrog 8.000 razlicnih redkih bolezni in da ima
po ocenah od 5 do 8 % prebivalcev vsaj eno redko bolezen, kar
lahko pomeni preko 100.000 oseb v Sloveniji. Gre namre¢ za razno-
liko skupino bolezenskih stanj, ki imajo pogosto skupne znacilnosti
kroni¢nega, napredujoCega, degenerativnega in vcasih Zivljenjsko
ogrozajoCega poteka. Zavedamo se, da so med skupnimi znacil-
nostmi tovrstnih bolezni tudi globok psihosocialni vpliv na paciente
in njihove svojce ter kompleksna zdravstvena obravnava.

Kot zdravnica, ki delam tudi z otroki in mladostniki z redkimi
boleznimi, vidim podobnost z razkosnim travnikom, na katerem naj-
demo razlicne rozice. Vsaka je posebna, vsaka unikatna in po svoje
lepa. Ta enkratnost vsakega od nas pa potrebuje podporo skupno-
sti, v primeru redkih bolezni pa tudi pomoc¢ vseh nas, ki smo zdravi,
in tudi sistemsko pomo¢.

Ministrstvo za zdravje je ze sorazmerno zgodaj pristopilo k ure-
janju podroé&ja redkih bolezni. Ze leta 2011 je bil pripravijen in leta
2012 sprejet Nacrt dela na podrocju redkih bolezni. Leta 2016 je bila
ustanovljena Nacionalna kontaktna toCka za redke bolezni. Leta
2017 je bilo ustanovljenih 24 evropskih referenénih mrez, ki pove-
zujejo izvajalce zdravstvenih storitev po celi Evropi s ciljem zdra-
vljenja kompleksnih in redkih boleznih, ki zahtevajo visoko specia-
lizirano obravnavo ter koncentracijo znanja in virov. Glavni namen
evropskih referenénih mrez je dostop do vrhunskih zdravstvenih
storitev, ne glede na to, kje v EU biva posameznik. Slovenija ima
kot majhna drzava, v kateri je tezko zagotavljati eksperte za vsako
posamezno redko bolezen, velik interes vklju¢evanja v evropske
referen¢ne mreze. Slovenija se uvrs€a v vrh drzav glede sodelova-
nja z evropskimi referencnimi mrezami, saj sodeluje v vseh Stiriin-
dvajsetih evropskih referencnih mrezah. V letu 2018 je Ministrstvo
za zdravje z nakupom tandemskega masnega spektrometra omo-
gocilo uvedbo presejalnega testiranja novorojencev za dodatnih 18
vrojenih presnovnih bolezni. V letu 2019 je Javna agencija za raz-
iskovalno dejavnost Republike Slovenije v sodelovanju z Ministr-
stvom za zdravje, v okviru Javnega razpisa za izbiro raziskovalnih



projektov Ciljnega raziskovalnega programa »CRP-2019«, razpisala
s podrocja redkih bolezni dve temi in sicer Razvoj slovenskega voz-
lisCa za evropske referenéne mreze in projekt Slovenski genom.

Ministrstvo za zdravje je bilo kljub pandemiji bolezni COVID-19
aktivno na podrocju redkih bolezni tudi v letu 2020. Pripravljena
sta bila osnutka Nacrta dela na podrocju redkih bolezni za obdobje
2021-2030 in vzpostavitvenega dokumenta projekta Register red-
kih nemalignih bolezni Republike Slovenije v okviru delovnih skupin
za pripravo Nacrta dela in za ureditev registra redkih nemalignih
bolezni, ki Se ¢akata na obravnavo in potrditev v delovnih skupinah.

Ker pa se modrosti skrivajo ne v dokumentih in papirjih birokra-
tov, naj zaklju¢im z mislimi Malega princa, ki se pogovarja s svojo
lisico. Ta mu pravi: »Zdaj ves, zakaj je tvoja vrtnica edina na svetu.«

In mali princ rece vrtnicam: »Navaden popotnik bi mislil, da ni
razlike med vami in mojo vrtnico. Toda imenitnejSa je, kot ve vse
skupaj, zakaj ona je tista, ki sem jo zalival, ona je tista, ki sem jo
pokrival, ona, ki sem jo varoval pred vetrom. Zakaj ona je tista,
zaradi katere sem unicil gosenice (razen dveh ali treh, da bi se iz njih
razvili metulji). Zato, ker je ona tista, ki sem jo ¢ul pritozevati se ali
se bahati, v€asih pa tudi molc¢ati. Dragocena je zato, ker je moja.«

In da, ¢e kdo ljubi cvetico, ki je edina med milijoni in milijoni
zvezd, je srecCen, da le oéi upre v zvezde.

Da bi znali videti s srcem in v upanju, da bo pandemija ¢im prej
premagana ter se bomo vsi lahko vrnili k svojim vsakodnevnim
dejavnostim, vam zelim uspesno izvedbo konference in veliko novih
spoznanj.



Prof. Joze Faganel
predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije

1. NACIONALNI KONFERENCI
ZA REDKE BOLEZNI NA POT

Lepo pozdravljeni najprej res malostevilni v prostorih Ministrstva za
zdravje na Tivolski 50 v Ljubljani, vse v skladu z navodili NIJZ, pose-
bej sekretar dr. Robert Medved iz ekipe sedanjega Ministrstva za
zdravje, nato pa izmed kar 30 slovenskih ministrov za zdravje pa
pozdravljam nekdanjega ministra Se doc. dr. Bozidarja Volj¢a, glavno
organizatorko letosSnje konference, sekretarko ZRBS Teo Pusnjak
Cernigoj, vse predavatelje in vas, dragi prijatelji, ki vas zdajle $e ne
morem presteti, ker ste skriti za svojimi ekrani v pravilni »daljavi«!

Zahvaljujem se najprej Ministrstvu za zdravje za pripravljenost,
da se v Sloveniji okrog svetovnega dneva redkih bolezni 2020 na
svojski nacCin posvetimo problematiki obravnave mnozice redkih
bolezni.

Svet se dandanes ze tako odvija, da potrebuje nenehno kak
informacijski hit. Eden takih je letoSnje EURORDIS-ovo geslo, ki se v
slovenscini glasi, ne Cisto brez absurdnih konotacij:

REDKI SMO, A STEV/[LAL
REDKI SMO, A Ao CA{]

REDKI SMO, A 2onfosall ..
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KAKO NAJ IZ EVROPE POSLANO GESLO RAZUMEMO V SLOVENLI?

Najprej smo osebe z redko boleznijo Se vedno BOLNIKI, ker nase
bolezni v mnogih primerih niso ozdravljive, torej vse svoje Zivljenje
zivimo z boleznijo, ki je v mnogih primerih prirojena. Mednje sodi
npr. moja bolezen hemofilija.

Za te, prirojene, bolezni je moderna usmeritev v postavitev dia-
gnoze presejalno testiranje novorojenckov ali preiskave tik po porodu,
kadar sumimo nanje.

Naslednja Stevil¢na skupina so bolezni, ki se pojavijo kadar koli v
zivljenju, lahko tudi Se v otrostvu, in jih po njihovem poteku klasifi-
ciramo kot zloCeste bolezni, saj vodijo v smrt, Ce jih ne poskusamo
zdraviti. Za te bolezni je ¢im hitrejSa ugotovitev za bolnike zZivljenjsko
nujna. UcCinkovito se jih prizadevajo zdraviti vrhunski specialisti. Posu-
miti nanje pa bi morali kar druzinski in otroski zdravniki. Ali pa je sploh
mogoce, da bi poznali Se nad 8.000 bolezni ob vseh pogostih, s kate-
rimi se zanesljivo srecujejo?

Velika skupina redkih bolezni pa, zZal, Se sodi v skupino, pri kateri je
postavitev diagnoze edini zdravstveni ukrep za zdaj. Zivljenje s tako
boleznijo je lahko dolgo, a bridko.

Ob teh znacilnostih redkih bolezni se med starsi tovrstnih bolnikov
ali med bolniki pogosto pojavi jeza, ki preraste v zamero zaradi nemoci
medicinske znanosti ... in sprozi celo konflikte. Kajti, saj zdravi ljudje
sicer vsi ne verujejo v Boga, toda doslej so verovali v vsemogocnost
sodobne medicine, dokler se ne srecajo z redko boleznijo.

Vsa ta dejstva pa ljudi z redko boleznijo napravijo, po izkusnjah, za
MOCNE. Naucijo se Ziveti z boleznijo, tudi nad pri¢akovanim trajanjem
zivljenja, in to celo ustvarjalno. A ne le ustvarjalno samo zase, ampak
za SirSo skupnost. Mnogi od nas govorimo, da ustvarjalno ne zivimo z
boleznijo, ampak kljub bolezni. To nas, bolnike z redko boleznijo, dela
mocne. Mocne posameznike pa danes javnost obcuduje.

Na mnogih podrocjih medicine se je uveljavilo nacelo preventive
ali kar preprecevanja nastanka bolezni. Ce je to dokazano ucinkovito
pri mnozi¢nih boleznih, pa je to zaljivo pri prirojenih redkih boleznih.
Prepreciti bi namrec skusali naso prirojeno bolezen lahko tako, da bi
preprecili nase rojstvo. Ozigosanost nas bolnikov s takim neprijetnim
pristopom, nas tudi dela moc¢ne. Dokazujemo, da je tudi nase zivlje-
nje vrednota, ne le za nas osebno, ampak za SirSo skupnost. Zato
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odklanjamo vse bolj razvijajoCe se znanje genetike, e bi se usmerila v
namen, da nas bi poskusali izkoreniniti.

A sodobna svetovna medicina se razvija v neverjetno smer. Tudi
njena Se vedno kocljiva veja genetika. Prav genetika danes ze izvaja
postopke zdravljenja, realno sanja o ozdravitvi marsikatere prirojene
redke bolezni. Na podrocju zlocestih (malignih) bolezni, tudi redkih
vrst raka, pa je v genom usmerjeno ukrepanje zelo ucinkovito. Seveda
pod dolo¢enimi pogoji, tj. ¢e je tako zloCesto bolezen, rak posebne
vrste s specifi¢nimi, redkimi lastnostmi, mozno zdraviti. Danes je postal
celo rak marsikdaj tudi redka bolezen.

In tako smo prisli do tolazljivega spoznanja, da so redke bolezni
postale »moderne« predvsem zato, ker ze postajajo tudi ozdravljive.
Ko bi vseh teh bolezni znameniti zdravniki pred 100 do 200 leti ne
bili opisali z njenimi znaki tako natan¢no, da veljajo Se danes, ne bi
sprozili ideje, ki se danes zacenja uresnicevati na eni strani z neverje-
tno kakovostjo zivljenja bolnikov z redko boleznijo, kot celo z dejansko
ozdravitvijo. Ozdravitev pa je od nekdaj cilj vsakega zdravljenja. Zaradi
vseh teh dejstev smo PONOSNI, da Zivimo v tem trenutku zgodovine
Stvarstva, ki sploh ni le obdobje ene od epidemij.

Ves ta napredek medicine ob njeni neverjetni ucinkovitosti danes pa
nas opozarja na vedno vec eti¢nih vprasanj, ki stoje pred zdravnikom
in bolnikom. Njim bo letoSnja slovenska vsedrzavna konferenca name-
nila osrednji del pozornosti. Tudi mi bolniki moramo znati biti solidarni
in se prek nasih civilnih organizacij prizadevati za sistem, ki omogoca
ucinkovito pomoc¢ za vse. NasSa drustva bolnikov z redkimi boleznimi
se zato usmerjajo v aktivno iskanje sistemskih resitev za vse, ne le za
kakega nesrecnika, ki se nam posebej smili. To iskanje pa pomeni sku-
paj izgrajevati uCinkovit sistem javnega zdravstva, v katerem po nacelu
solidarnosti prejmejo pomocg vsi.

Zato velja hvaleznost nas bolnikov z redkimi boleznimi tudi vsem
zdravim sodrzavljanom Slovenije. Vsak zaposleni v Sloveniji namrec
prispeva v zdravstveno blagajno ZZZS enako vsoto, kot jo prispevamo
mi, bolniki. Na ozemlju Slovenije ze 130 let Bismarckova zamisel soli-
darne bolniske blagajne zagotavlja zdravje za vse.

Upam, da tudi soorganizator nasih nacionalnih konferenc za redke
bolezni, Ministrstvo za zdravje RS, neomajno deli z nami enako mnenje
in ne bo privolilo v nobeno posku$anje spreminjati ta ucinkoviti sis-
tem, zaradi katerega tudi bolniki z redkimi boleznimi v Sloveniji lahko
ustvarjalno zivimo.



Prof. dr. p. Edvard Kovac, univ. dipl. teol.
Teoloska fakulteta Univerze v Ljubljani in Toulousu

VSAK CLOVEK JE [ZJEMNA REDKOST

Prosvetljenska miselnost, ki je prebudila v nas zavest, da ima vsak
Clovek svoje dostojanstvo in da je vsaka CloveSka oseba zahteva
spostovanje, je v nasi zavesti postala Zze nekaj samo po sebi umev-
nega. Pa ne samo v demokrati¢nih druzbah, kjer zahtevamo, da smo
pred zakonom vsi enaki, tudi v osebnih odnosih predpostavljamo,
da vsaka beseda izraza spostljivost do drugega.

Tako bi lahko rekli, da so Ze naSe stare mame bile Kantove
uc¢enke, ¢eprav morda niti vedele niso, da je kdaj zivel Immanuel
Kant, saj so nas ucile, da naj delamo tako, da nas bodo lahko vsi lju-
dje posnemali. To pomeni, da si vsi ljudje zelimo pravi¢nosti in miru,
ohranitve narave in druzbo, kjer bi bil vsak ¢lovek nepogresljiva vre-
dnota, cilj sam na sebi. Zaradi tega ne moremo vec uporabiti ¢lo-
vesSke osebe za dosego svojih ciljev. Vedno gre za ¢loveka samega.
Nikoli ni sredstvo, tudi ne za dosego in uspeh najvisje vrednotene
znanosti, kamor Stejemo medicino.

Morda danasnji sekularni druzbi manjka zavest, da ta prosve-
tlienska miselnost o dostojanstvu vsakega cloveka pravzaprav
izvira iz biblicne kulture. Sveto pismo namrec¢ uci, da smo vsi lju-
dje Bozji otroci in smo za to vsaj v neki meri delezni Stvarnikove
naklonjenosti.

Vendar pa nas danes bolniki z redkimi boleznimi opozarjajo Se na
nekaj zelo pomembnega. Govorijo nam o tem, kako je vsak izmed
nas nekaj redkega, nekaj posebnega in da njegova svojstvenost ne
more biti samo del nek celote, ampak ostane nekaj enkratnega in
neponovljivega tudi takrat, ko se kot posameznik potopi v celoto
Clovestva.
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Ta najvecja enkratnost pa ni samo v iskrivosti njegovega duha,
morda v umetniskemu talentu ali v izjemno lepih &ustvih. Clovek
je oseba v vseh svojih razseznostih, tudi po telesu. Neizmerno
dostojanstvo ima prav tako njegovo telo, ¢etudi je zaznamovano z
boleznijo.

Na to pa nas opozarja morda najvedji filozof etike 20. stoletja, to
je judovski filozof Emmanuel Levinas, ki se je navdihov ne samo pri
anti¢nih Grkih ampak tudi iz Biblije. Poudaril je, da ima vsak ¢lovek
obli¢je in ta njegov obraz je gol, zato nas vznemiri, ko nam kaze
svojo nemoc, krhkost in tudi ranljivost. Ko nas gleda, se nas dotakne
in ne moremo reci, da se nas njegov pogled ni dotaknil in sicer kar v
dveh smislih. Vsakogar izmed nas se dotakne najprej fizicno, hkrati
pa tudi eticno. Kadar me je pogledal, ne morem vec reci, da se me
njegov poglede ne tice, odslej bo Sel njegov pogled za menoj, koder
koli bom hodil, ne morem se mu nikamor skriti.

Zato bi lahko rekli, da je drugi s svojim golim obli¢jem ne samo
tisti, ki me vedno nekaj prosi, ampak mi tudi pomaga, da jaz sam ob
njem sprejmem svoje poslanstvo. Drugi je tako s svojo posebnostjo
in enkratnostjo tudi moj ugitelj najvisje eti¢nosti. Cim bolj je nekdo
v svoji bolezni redek in enkraten, tem izjemnejSa mora biti ob njem
moja eti¢na odgovornost.

V tem smislu nas bolniki z redkim boleznimi, do katerih smo Se
posebej pozorni, poclovecujejo, ker so ucitelji nase enkratnosti, ki se
kaze v eticni skrbi.

Naj omenim Se filozofa Friderika Nietzscheja, ki je dejal, da je »s
krvjo pisal svoje knjige«. Ta stavek nas lahko spomni na eno izmed
redkih bolezni, na hemofilike, ki tudi s svojo krvjo, ne samo s svo-
jim obli¢jem, govorijo o svoji posebnosti in enkratnosti. Na oblicju
opazimo solzo, trpljenje drugega in ga zato zelimo potolaziti, mu
olajsati gorje. Hemofiliku pa moramo prvenstveno zaustaviti kri,
kar pomeni, da smo odgovorni ne samo za njegovo pocutje ampak
dobesedno za njegovo zZivljenje. Namre¢, tudi oni pisSejo knjigo
zivljenja s svojo krvjo. Ti bolniki nas vabijo v boj za zivljenje, zato
ob njih spoznamo, kako velik dar je ziveti, in kasni izjemni sveceniki
Zivljenja postajamo ob njih.

V tem smislu se lahko povrnemo k Levinasu in z njim re¢emo, da
nas drugi s svojim pogledom izvoli in dobesedno »ordinira«, znova
v dveh pomenih. Postavlja nas v »ordo« ali eti¢ni red, a ta je hkrati
sveti red, zato nas Se posvecuje, saj ordinacija pomeni v krs¢anski



tradiciji tudi zakramentalno posvecenje. Sele ob enkratni odgovor-
nosti do drugega, h kateri nas vabi bolnik z redko boleznijo, tudi
nase zivljenje postane posveceno zivljenje.

Levinas je uvedel v filozofijo etike pojem eti¢ne izvoljenosti. Res
je, ob bolniku, ki je nekaj izjemnega, nekaj redkega, se ¢utim tudi
sam izvoljen, da mu stojim ob strani. Ob njem se zavem svoje red-
kosti in svoje enkratnosti, saj te odgovornosti ne morem prelagati
na druge. Jaz sam sem ob njem izvoljen, da skrbim zanj, zato mu
moram odgovoriti, moram spregovoriti, moram nekaj narediti. Levi-
nas pravi, da postanem prerok, ki opravlja poslanstvo neskoncéne
eti¢nosti. Tega preroSkega poslanstva si ne morem izbrati sam,
lahko pride le od drugega.

Prav tako veliki filozof Paul Ricoeur pravi, da vodi najkrajSa pot
do mene samega preko drugega. Res je, Sele ob drugem se zavem,
kdo sem sam. In Ce je pred menoj bolnik z redko boleznijo, me bo
spomnil, da moram sprejeti tudi sam svojo redkost, posebnost in z
njo vzpostaviti polnost Zivljenja.

Poklicani smo, da bolnikom z redkimi boleznimi razkrijemo, kako
so nam dragoceni, kako naj sprejmejo svojo enkratnost ter posta-
nejo zavestni, kako izjemen dar so za vse nas. Videli smo, kako ima
njihovo Zivljenje za nas izjemen eticni pomen, ki nam ga podarjajo.
Brez njih se ne bi v polnosti zavedli svoje ¢loveskosti.



Doc. dr. sc., B, Mateja Krajc, dr. med.

nacionalni koordinator za Evropsko referen¢no mrezo
za paciente s sindromi genetske predispozicije za razvoj
tumorjev - ERN GENTURIS

POVZETEK STALISCA VSEH EVROPSKIH
REFERENCNIH MREZ O PREDNOSTNEM
VRSTNEM REDU IN KONTRAINDIKACLJAH
ZA CEPLJENJE PROTI COVIDU-19

POVZETEK

Na pobudo bolnikov z redkimi boleznimi je bilo marca 2017 usta-
novljenih Stiriindvajset evropskih referen¢nih mrez (ERN). Glavni
cilj mrez je izboljSati oskrbo teh bolnikov s pomocjo ¢ezmejnega
zdravstvenega varstva in sicer tako, da ¢ez meje potuje medicin-
sko in strokovno znanje, ne pacienti. Preko posledi¢no dostopnejse
in primernejSe zdravstvene oskrbe bodo bolniki tako lahko delezni
boljse zdravstvene oskrbe. V prvih letih delovanja so Ze vidni dobri
rezultati sodelovanja strokovnjakov in bolnikov.

Mnogo aktivnosti na podrocju ERN je bilo zaradi epidemije
covida-19 leta 2020 mocno oviranih in tudi zacasno prekinjenih.
Epidemija je zaznamovala leto 2020 in trenutno kaze na to, da se
bomo tudi v letu 2021 vsi soocali s to novo in Se vedno premalo
raziskano boleznijo, ki ne prizanasa nobeni populaciji. Ne glede
na to, da bolezen poznamo Sele dobro leto, pa so v 2020 razisko-
valci ze uspeli razviti prva cepiva proti tej zahrbtni virusni bolezni.
Prav preprecCevanje okuzb s cepljenjem populacije nam edino zares
ponuja izhod iz te nove realnosti, ki omejuje nasa zivljenja na vseh
podrogjih.



Vse drzave sveta, tudi evropske, pa se v tem trenutku spopadajo
s pomanjkanjem cepiv. Cepljenja proti covidu-19 tako zal ne morejo
takoj omogociti vsem. lzdelali so prednostne sezname, saj zelijo
najprej zascititi najbolj ranljive in vse, ki za njih skrbijo.

Evropske referen¢ne mreze so se zato odlocile, da pripravijo tudi
svoje mnenje glede prednostnega vrstnega reda za bolnike z red-
kimi boleznimi. V nadaljevanju citiramo prevod staliS¢a vseh evrop-
skih referen¢nih mrez o prednostnem vrstnem redu in kontraindi-
kacijah za cepljenje proti covidu-19. Seznam je bil Ze posredovan
klju¢nim deleznikom v slovenskem zdravstvenem sistemu.
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Povzetek stalis¢a vseh evropskih referen¢nih mrez
o prednostnem vrstnem redu in kontraindikacijah
za cepljenje proti covidu-19

Leto 2021 bodo zaznamovali programi cepljenja proti covidu-19. Raz-
licne drzave ¢lanice trenutno dolocajo prednostni vrstni red v programih
cepljenja za dolo¢ene skupine bolnikov, vklju¢no s tistimi z redkimi bole-
znimi. Po drugi strani pa je lahko cepljenje pri nekaterih bolnikih z red-
kimi boleznimi kontraindicirano.

Glede na to, da evropske referenéne mreze zdruzujejo strokovnjake za
redke bolezni, smo prosili vse, da v okviru svoje mreZe pripravijo mnenje o
prednostnem vrstnem redu in kontraindikacijah pri bolnikih s kaksno od
redkih bolezni. V tem dokumentu so povzeti rezultati, o katerih je 27. janu-
arja 2021 potekala razprava na notranjem srecanju skupine koordinatorjev
evropskih referen¢nih mrez.

Svetujemo spostovanje splosnih priporocil Evropske agencije za zdra-
vila v zvezi z novimi zdravili. Spodnja priporo¢ila Zal ne bodo celovita in
veljajo samo za odrasle. Poleg tega temeljijo na strokovnem mnenju, saj za
vecino redkih bolezni primanjkuje dokazov. Kadar so dokazi na voljo, je
to omenjeno v izjavi. Zelo pomembno je, da se v zvezi z bolniki z redkimi
boleznimi v programih cepljenja zbirajo dokazi, $e boljsa pa bi bila vzpo-
stavitev klini¢nih preskusan;.

Ta dokument, ki temelji na strokovnem mnenju in obsega samo pripo-
rocila za odrasle, je lahko le izhodisce, ki ga bo torej treba stalno posoda-
bljati. Konéni cilj je v prihodnjih letih pripraviti celovit pregled priporo¢il.
Najnovejsa stalis¢a bodo na voljo na spletiscih evropskih referen¢nih mrez.



Prednostni bolniki z redkimi boleznimi za cepljenje
proti covidu-19

Povezani z dihalnimi tezavami:

* Dbolniki z redkimi boleznimi dihalnega sistema, kot so pomanjkanje
ol-antitripsina, plju¢na hipertenzija, intersticijske bolezni pljug, zlasti
tisti s hudo obliko bolezni in zmanjsano plju¢no funkcijo;

* Dbolniki z obstrukcijami zgornjih dihalnih poti, ki potrebujejo dihalno
podporo (CPAP, BiPAP, traheostomo itd.), natan¢neje z Apertovim,
Crouzonovim in Pfeifferjevim sindromom, facialno disostozo (na pri-
mer s Treacher Collinsovim, Nagerjevim in Millerjevim sindromom),
Robinovo sekvenco, laringealnim in trahealnim razcepom ter stenozo;

* Dbolniki z redkimi Zivéno-misi¢nimi boleznimi z otezZenim dihanjem
zaradi $ibkih dihalnih misic in/ali deformacij prsne stene ali zgornjih
dihalnih poti in bolniki z redkimi boleznimi kosti, ki prizadenejo ano-
malije prsne stene in posledi¢no povzrocajo respiratorno insuficienco.

Povezani s sré¢no-zilnimi tezavamis:

* Dbolniki s sindromom primarne aritmije in anamnezo simptomatskih
aritmij, vklju¢no z bolniki z Brugadovim sindromom;

* bolniki s kardiomiopatijo (ali prirojeno boleznijo srca) in dejavniki tve-
ganja (zmanj$ano levo prekatno sistolicno funkcijo, srénim popusca-
njem, NYHA III/IV ali plju¢no hipertenzijo);

* bolniki z (verjetno) patogeno razli¢ico v genu SCN5A;

* bolniki s kolagenopatijami, ki povzro¢ajo sréno-zilne zaplete.

Povezani z imunsko pomanjkljivostjo ali rakom:

* bolniki z redkim rakom, v roku dveh let po diagnozi;

* bolniki z zdravljenimi hematoloskimi malignomi, zacensi s tistimi, ki
so jim presadili alogenske krvotvorne maticne celice (po vsaditvi), ali
bolniki s pridruZenimi motnjami in starejsi bolniki (nad 65 let);



-

* bolniki na imunosupresivni terapiji in tisti z napredovalo kroni¢no led-
vi¢no boleznijo;

* bolniki po presaditvi ¢vrstih organov ali tisti, pri katerih se ta nacrtuje,
ali bolniki s kroni¢no alogensko disfunkcijo;

* bolniki z motnjami metabolizma kalcija in fosfata, z zapleti s hipokalce-
mijo in/ali kroni¢no ledvi¢no boleznijo in/ali imunsko pomanjkljivostjo;

*  bolniki s sindromom APECED/APS1 ali avtoimunsko poliendokrino-
patijo tipa 1;

* bolniki z avtoimunskimi boleznimi (AIBD), saj prejemajo velike
odmerke kortikosteroidov in imunosupresivnih zdravil, ki mo¢no pove-
¢ajo tveganje ter resnost okuzbe s covidom-19;

* bolniki s kroni¢no hemoliti¢no anemijo s splenektomijo.

Povezani z endokrinimi boleznimi:

* bolniki s primarnim hiperaldosteronizmom;

* bolniki s Cushingovim sindromom: pridruzene motnje (hipertenzija,
sladkorna bolezen) z izkazanim povecanim tveganjem za hud potek
covida-19;

* bolniki z insuficienco nadledvi¢nih Zlez (vse vrste nadledvi¢ne Addiso-
nove bolezni C14, KAH, sekundarna insuficienca nadledvi¢nih Zlez):
bolnikov z insuficienco nadledvi¢nih Zlez sicer ne $tejemo med tiste
s poveanim tveganjem za covid-19 ali s posebnim tveganjem za hud
potek covid-19, a pri njih ugotavljamo povecano tveganje umrljivosti v
primeru okuzb zaradi dodatne nevarnosti adrenalnih kriz, zato smo se
strinjali, da bi morali biti za stopnic¢ko vi$e na prednostnem seznamu
cepljenja in pridobiti ustrezna potrdila;

* bolniki z redkimi motnjami v delovanju §¢itnice ne bi smeli imeti pred-
nosti; izjema so bolniki, ki so mo¢no oslabljeni, denimo tisti s pomanj-

kanjem MCTS8 in hudimi oblikami RTH-alfa.
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Drugi bolniki z redkimi boleznimi:

* Dbolniki z redkimi boleznimi o¢i, ker je zanje bolj nevarno, da se v vsa-
kodnevnem Zivljenju okuzijo z virusom covida-19, saj ne morejo izvajati
osebnih zag¢itnih ukrepov;

* bolniki z napredovalo cirozo jeter;

* bolniki z motnjami, povezanimi z aminokislinami in organskimi kisli-
nami (AOA);

* Dbolniki z motnjo metabolizma piruvata, okvarami Krebsovega cikla,
motnjami mitohondrijske oksidativne fosforilacije, motnjami pri tran-
sportu in metabolizmu tiamina (PM-MD);

* bolniki z motnjami oksidacije ogljikovih hidratov in mas¢obnih kislin
ter ketonskih teles (C-FAO);

*  bolniki z lizosomskimi boleznimi kopicenja (LSD);

* bolniki s hemoglobinopatijami, kot sta srpastoceli¢na anemija ali mala/
srednja talasemija s pridruzenimi motnjami;

* Dbolniki s sistemskimi oblikami bulozne epidermolize in boleznimi fra-
gilnosti koze;

* bolniki s koznimi avtoimunskimi buloznimi boleznimi (pemfigus, pem-
figoid) (Joly P et al. ] Am Acad Dermatol (v tisku));

 za Zenske z inkontinenco pigmenta velja tveganje za hudo okuzbo s
covidom-19, saj jih ima 25 odstotkov visoko koncentracijo avtopro-
titeles, ki so usmerjena proti interferonom tipa I, kar povzroca hujso
(ponavljajoco se) obliko covida-19 (Bastard et al. Science. 2020 Oct
23;370(6515):eabd4585);

* v primerjavi s splosno populacijo za bolnike z epilepsijo, ki jo je tezko
zdraviti, velja vedje tveganje, povezano s covidom, ne glede na osnovno
etiologijo. To mnenje temelji na (majhni) seriji primerov o covidu-19
in epilepsiji, pri kateri se je pokazalo, da se ljudje z epilepsijo pogosteje
okuzijo z novim koronavirusom in da je izid slabsi (Cabezudo-Garcia
et al. Neurology. 2020 Sep 8;95(10):¢1417-¢1425) ter da imajo ljudje z
epilepsijo pogosteje pljucnico (standardizirano razmerje umrljivosti 6,6;

Neligan et al. Brain. 2011 Feb;134(Pt 2):388-95).


https://www.jaad.org/
https://science.sciencemag.org/content/370/6515/eabd4585
https://science.sciencemag.org/content/370/6515/eabd4585
https://n.neurology.org/content/95/10/e1417
https://academic.oup.com/brain/article/134/2/388/406204
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Bliznji bolnikov z redkimi boleznimi:

* starsi ali skrbniki otrok na intenzivni kemoterapiji in/ali ob presaditvi
maticnih celic;

* starsi ali skrbniki novorojenckov s prirojeno motnjo;

* star$i ali skrbniki otrok z avtoimunskimi boleznimi na intenzivni
imunosupresiji;

* druzinski ¢lani otrok s prirojenimi ali pridobljenimi imunskimi
pomanjkljivostmi;

* starsi ali skrbniki otrok, ki so dolgo hospitalizirani.

Kontraindikacije za cepljenje proti covidu-19

Skoraj vse evropske referencne mreze so navedle, da nobena od redkih
bolezni v okviru njihove evropske referenéne mreze nima kontraindikacij
za cepljenje proti covidu-19. Izjeme so navedene v nadaljevanju:

* Bolniki z redkimi Zivéno-misi¢nimi boleznimi, ki imajo mozZnost zdra-
vljenja z AAV9, naj se izognejo cepivom, posredovanim z AAV.

* Na splosno svetujemo previdnost pri bolnikih, udelezenih v klini¢nih
preskusanjih z genskim zdravljenjem.

* Za nekatere bolnike, ki sodelujejo v klini¢nih preskusanjih, morda
veljajo kontraindikacije, odvisne od vrste klini¢nega preskusanja.

* Upostevajte, da cepiva proti covidu-19 niso preizkusena na pediatri¢ni
starostni skupini in cepljenje ni priporo¢eno za pediatri¢no starostno
skupino na intenzivni kemoterapiji ali ob presaditvi alogenskih krvo-
tvornih mati¢nih celic zaradi pomanjkljivega ali nepopolnega imun-
skega odziva.

Prosimo vas, da nase strokovno mnenje upostevate pri dolo¢anju pred-
nostnega vrstnega reda programov cepljenja proti covidu-19. Z veseljem
bomo na voljo za razpravo o tem povzetku na enem od sre¢anj Odbora za
zdravstveno varnost. Ceprav se zavedamo, da je ta dokument pomanikljiv,
upamo, da vam bo v pomo¢.
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S spostovanjem, v imenu vseh koordinatorjev evropskih referen¢nih
mrez

prof. dr. Nicoline Hoogerbrugge, dr. med.
predsednica skupine koordinatorjev evropskih referenc¢nih mrez in koordinatorica
ERN GENTURIS

prof. Luca Sangiorgi, koordinator ERN BOND

prof. Irene Mathijssen, koordinatorica ERN CRANIO
prof. Alberto Pereira, koordinator Endo-ERN

prof. Alexis Arzimanoglou, koordinator ERN EpiCARE
prof. Franz Schaefer, koordinator ERKNet

prof. Holm Graessner, koordinator ERN-RND

prof. Rene Wijnen, koordinator ERNICA

prof. Thomas Wagner, koordinator ERN-LUNG

prof. Christine Bodemer, koordinatorica ERN-SKIN
prof. Jean-Yves Blay, koordinator ERN EURACAN
prof. Pierre Fenaux in prof. Béatrice Gulbis, koordinatorja ERN-EuroBloodNet
prof. Teresinha Evangelista, koordinatorica ERN-NMD
prof. Héléne Dollfus, koordinatorica ERN-EYE

prof. Arthur Wilde, koordinator ERN GUARD-Heart
prof. Alain Verloes, koordinator ERN ITHACA

prof. Maurizio Scarpa, koordinator MetabERN

prof. Ruth Ladenstein, koordinatorica ERN PaedCan
prof. Ansgar Lohse, koordinator RARE-LIVER

prof. Marta Mosca, koordinatorica ERN ReCONNET
prof. Nico Wulffraat, koordinator ERN RITA

prof. Paloma Jara, koordinatorica ERN TRANSPLANT-CHILD
prof. Guillaume Jondeau, koordinator VASCERN

prof. Wout Feitz, koordinator eUROGEN
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Drustvo distrofikov Slovenije

PRAVNI VIDIK VKLJUCEVANJA NOVIH
PROGRAMOV IN STRUKTUR ZA REDKE BOLEZNI
V/ SLOVENLI

Izjemen napredek medicine, ki smo mu pric¢a v zadnjih desetletjih, je
prinesel Stevilna nova spoznanja in pristope tudi na podrocju redkih
bolezni. Nove oblike diagnostike, naCinov spremljanja in obvladova-
nja poteka bolezni ter razvoj zdravil sirot so prispevali k Stevilnim
spremembam zdravstvene obravnave obolelih z redkimi boleznimi,
ki lahko prispevajo k boljSemu obvladovanju simptomov, podalj-
Sevanju zivljenjske dobe, predvsem pa k visji kvaliteti Zivljenja. Z
razvojem sodobnih zdravil in metod zdravljenja je naposled mogoce
tudi vzroc¢no poseci v potek bolezni in pomembno izboljsati zdra-
vstveno stanje obolelih tudi v primeru nekaterih redkih bolezni.

Poleg navdusenja nad novimi spoznanji in pristopi sodobne
medicine pa razvoj novih nacinov zdravstvene obravnave prinasa
tudi vprasanje njihovega umescanja v zdravstveni sistem, saj je to
obic¢ajno povezano z zagotavljanjem dodatnih finan¢nih, kadrovskih
in drugih virov. Omejenost razpolozljivih virov in hitro narascajoci
stroski zdravstvenih storitev v sodobni druzbi narekujejo, da se
novosti uvajajo po dolo¢enem postopku in po predhodni strokovni
presoji njihove utemeljenosti in ucinkovitosti.
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PRAVNE PODLAGE FINANCIRANJA IN UVAJANJA PROGRAMOV

Skladno s 63. ¢clenom Zakona o zdravstvenem varstvu in zdravstve-
nem zavarovanju (ZZVZZ, Uradni list RS, §t. 72/06 - uradno pre-
¢is¢eno besedilo, 114/06 - ZUTPG, 91/07, 76/08, 62/10 - ZUPJS,
87/11, 40/12 - ZUJF, 21/13 - ZUTD-A, 91/13, 99/13 - ZUPJS-C, 99/13
- ZSVarPre-C, 111/13 - ZMEPIZ-1, 95/14 - ZUJF-C, 47/15 - ZZSDT,
61/17 - ZUPS, 64/17 - ZZDej-K, 36/19 in 189/20 - ZFRO) so nabor
programa storitev obveznega zdravstvenega zavarovanja ter izho-
dis¢a in obseg sredstev za njihovo izvedbo predmet vsakoletnega
dogovora med ZZZS, zbornicami, zdruzenjem zdravstvenih zavo-
dov, zavodi in organizacijami, ki opravljajo zdravstveno dejavnost,
ter Ministrstvom za zdravje.

Predloge, ki vplivajo na vsebino in obseg zdravstvenega varstva,
s tem pa tudi na zdravstveno politiko in financiranje zdravstvenega
varstva, obravnava Zdravstveni svet, ki ga opredeljuje Zakon o zdra-
vstveni dejavnosti v 75. ¢lenu (ZZDej; Uradni list RS, §t. 23/05 - ura-
dno precis¢eno besedilo, 15/08 - ZPacP, 23/08, 58/08 - ZZdrS-E,
77/08 - ZDZdr, 40/12 - ZUJF, 14/13, 88/16 - ZdZPZD, 64/17, 1/19 -
odl. US, 73/19, 82/20, 152/20 - ZZUOOP in 203/20 - ZIUPOPDVE).
Predmetni zakon doloca tudi vlogo razsirjenih strokovnih kolegijev,
ki oblikujejo strokovno doktrino in usklajujejo predloge strokovnih
institucij in drugih deleznikov na podro¢ju zdravstvenega varstva
(74. Clen).

Podrobneje naloge, sestavo, imenovanje c¢lanov in nacin dela
Zdravstvenega sveta doloc¢a Pravilnik o Zdravstvenem svetu (Ura-
dni list RS, §t. 88/01, 40/06, 8/09, 11/11 in 48/12). Kot je navedeno
posvetovalni organ ministra za zdravje. Sestavljen je iz predstav-
nikov zdravstvene stroke, zdravstvene ekonomike in organizacije
zdravstvenega varstva. Zdravstveni svet oblikuje predloge vsebin
zdravstvenih programov s staliS€a njihove izvedljivosti, dostopnosti,
enakomernega razvoja vseh strok in financnega ucinka zdravstvenih
tehnologij, v skladu s potrebami prebivalstva na nacionalni ravni.

Pri obravnavi predlogov novih programov se upostevajo tudi cilji
in predvidene aktivnosti, ki jih vsebuje Resolucija o nacionalnem
programu zdravstvenega varstva 2016-2025 »Skupaj za druzbo
zdravja« (ReNPZV16-25; Uradni list RS, §t. 25/16).
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Podrobnejsa navodila v zvezi z obravnavo predlogov novih pro-
gramov doloca akt Ministrstva za zdravje in Zdrvastvenega sveta z
naslovom Postopek obravnave vlog za nove zdravstvene programe,
ki je bil sprejet 1. 4. 2015 in je objavljen na spletni strani ministrstva.

Omenjena navodila doloc¢ajo, da med novosti, ki jih pred uvedbo
obravnava Zdravstveni svet, Stejejo novi programi in nove organi-
zacijske oblike. Novi programi pomenijo nov ali pomembno dru-
gacen nacin izvajanja zdravstvene obravnave. Glede na vsebino se
razvr$€ajo v naslednje podskupine: nov program s podrocja krepi-
tve zdravja, nova metoda preventive, zgodnjega odkrivanja bolezni,
diagnostike, terapije, rehabilitacije, paliativne oskrbe, zdravstvene in
babiske nege, nova farmacevtska dejavnost in druge novosti.

Poleg novih programov lahko novost predstavlja tudi nova orga-
nizacijska oblika, ki pomeni novo organizacijo izvajanja obstojecih
programov v sistemu zdravstvenega varstva, ki so predmet rednega
programa dela izvajalcev javne zdravstvene dejavnosti, ali pa gre za
povsem nove organizacijske oblike.

PREDLAGATELJI NOVIH PROGRAMOV

Zdravstveni svet obravnava predloge razsirjenih strokovnih kole-
gijev in drugih predlagateljev, ki so lahko: Ministrstvo za zdravje,
Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije, izvajalci zdravstvene
dejavnosti, strokovna zdruzenja in drustva na podrocju zdravstve-
nega varstva v RS, ZdravniSka zbornica Slovenije, Lekarniska zbor-
nica Slovenije, Zbornica zdravstvene in babiSke nege Slovenije in
druge pravne osebe.

Kadar predlagatelji novih zdravstvenih programov in storitev
niso razsirjeni strokovni kolegiji, mora predlog pred obravnavo na
Zdravstvenem svetu najprej pridobiti mnenje ustreznega razsirje-
nega strokovnega kolegija. Ce za doloéeno specifiko ni imenova-
nega razsirjenega strokovnega kolegija, predlagatelj pridobi pred-
hodno oceno od institucije, ki pokriva konkretno podrogje.
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PRIPRAVA VLOGE ZA OBRAVNAVO NOVEGA PROGRAMA

Predlagatelj mora nov program predstaviti in utemeljiti na predpi-
sanem obrazcu - VpraSalnik za predlagatelje novosti, ki je dostopen
na spletnem naslovu:
https://www.gov.si/zbirke/storitve/postopek-obravnave-viog-
-za-nove-zdravstvene-programe/.

Predlog lahko dodatno obrazlozi z navedbami in podatki, ki jih
predpisani vprasalnik med obveznimi sestavinami ne vsebuje, a so
po mnenju predlagatelja pomembne za celovito oceno predloga.

Predlagatelj izpolnjen obrazec najprej poslje pristojnemu raz-
Sirjenemu strokovnemu kolegiju ali veC¢ njim, Ce predlagana
novost posega na vel podrocij, oziroma pristojni strokovni insti-
tuciji na podrocju, za katerega ni razsSirjenega strokovnega kole-
gija. 1z pridobljenega mnenja mora biti nedvoumno razvidno, ali
razSirjeni strokovni kolegij predlog podpira, vsebovati pa mora
tudi oceno, v kolikSni meri novost nadomesc¢a stare programe ter
kaksni so strokovni kriteriji, ki opredeljujejo kategorije prebival-
stva, upravicene do predlagane novosti. Obrazec za pripravo mne-
nja je dostopen na povezavi: https://www.gov.si/zbirke/storitve/
postopek-obravnave-vliog-za-nove-zdravstvene-programe/

Po prejemu predhodne ocene lahko predlagatelj odda popolno
vlogo za obravnavo predloga novosti, ki obsega:

- uvodni dopis, ki vsebuje tudi izjavo predlagatelja, da jamdci za
pravilnost podatkov, ter podpis vlagatelja,

- predlog novega progama - v celoti izpolnjen Vprasalnik za pre-
dlagatelje novosti,

- mnenje pristojnega razsirjenega strokovnega kolegija na predpi-
sanem enotnem obrazcu.

Predlagatelj poslje vlogo v obravnavo Zdravstvenemu svetu v
elektronski obliki na e-naslov Ministrstva za zdravje (gp.mz@gov.si)
in na e-naslov Zdravstvenega sveta (zdravstveni-svet.mz@gov.si).

POSTOPEK OBRAVNAVE VLOGE

Prejete vloge glede izpolnjevanja formalnih kriterijev najprej preve-
rita predsednik in koordinator Zdravstvenega sveta in v primeru ugo-
tovljenih pomanjkljivosti predlagatelja pozoveta k dopolnitvi vlioge.
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Formalno popolne vioge so posredovane v obravnavo na Komi-
sijo za ocenjevanje vlog, ki vloge preveri s strokovnega in financ-
nega vidika. Kadar je potrebno predlog oceniti tudi z medicinsko
- etiCnega vidika, Komisija za ocenjevanje vlog ali Zdravstveni svet
pozove predlagatelja, da pridobi mnenje Komisije RS za medicin-
sko etiko. Komisija za ocenjevanje vliog lahko na sejo povabi tudi
predlagatelja novosti, da svoj predlog predstavi oziroma dodatno
obrazlozi.

Komisija po obravnavi vloge sprejme eno od naslednjih odlocitev:
- vlogo oceni in predlaga Zdravstvenemu svetu, da jo uvrsti na

prednostni seznam,

- pozove predlagatelja, da vlogo dopolni, ali

- predlaga Zdravstvenemu svetu, da vlogo zavrne, ¢e po mne-
nju komisije novost ni strokovno upravic¢ena ali ekonomsko
ucinkovita.

Sklepe komisije predstavi njen predsednik na seji Zdravstvenega
sveta. Slednji po obravnavi sklepov komisije nov program odobri,
zavrne ali zahteva dodatne obrazlozitve. Za novosti, ki jih odobri,
Zdravstveni svet podaja predloge za njihovo uvrstitev na prednostni
seznam, minister pa odlodi, katere so tiste novosti, ki bodo v nasle-
dnjem proracunskem obdobju obravnavane prednostno.

Zdravstveni svet odobrene predloge na poziv ministra oziroma
do konca septembra uvrsti na prednostni seznam za naslednje
proracunsko leto. Odlocitev Zdravstvenega sveta, ki je povezana s
finan&nimi izdatki, mora predlagati tudi nacin financiranja. Praviloma
je taka odlocitev vezana na naslednje proracunsko leto, le izjemoma
in zaradi zelo utemeljenih razlogov je mozen predlog za takojSen
zacCetek izvajanja dolo¢enega programa. Prav tako Zdravstveni svet
predlaga takojsSnjo uvedbo novosti, ¢e je novost strokovno upravi-
cena in ne zahteva dodatnih finan¢nih sredstev.

KRITERIJI ZA OCENJEVANJE PREDLOGOV

Kateri predlogi bodo na prednostni seznam uvrsceni visje, je odvi-
sno od njihove ocene utemeljenosti in ucinkovitosti. Za rangiranje
prednostnih predlogov Postopek obravnave vlog za nove zdra-
vstvene programe doloca pet sklopov kriterijev oziroma meril za
vrednotenje predlogov novih programov:
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MERILO 1: ZDRAVSTVENA UGINKOVITOST (NUJNOST ZDRAVSTVENE OBRAVNAVE IN

UCINKOVITOST PROGRAMA)
Prioriteta | Vrsta programa Utez
1 * bolezen z grozec€o smrtjo (zdravstvena obravnava prinese | 41-50

ozdravitev ali omogoca prezivetje)
« zdravljenje, oskrba nosecnic, porodnic in otrok do
dopolnjenega 18. leta starosti

2 » dokazano ucinkoviti preventivni ukrepi 31-40
3 * kroni¢na bolezen z grozeco smrtjo (zdravstvena
obravnava podaljsa Zivljenjsko dobo in izboljSuje kvaliteto
zZivljenja)
* paliativna oskrba
4 * akutna in kroni¢na neogrozujoca stanja (zdravstvena 21-30
obravnava privede do povrnitve v prejSnje zdravstveno
stanje)
5  akutna in kroni¢na neogrozujoca stanja (enkratna ali 1-10

ponavljajo¢a zdravstvena obravnava pomeni izboljSanje
kvalitete Zivljenja)

MERILO 2: STROKOVNA UTEMELJENOST PROGRAMA

Prioriteta | Raven znanstvene utemeljenosti programa Utez
1 * metaanaliza (metoda pregledovanja in kombiniranje 15
rezultatov vec¢ neodvisnih klini¢nih raziskav) ali
* sistematicni pregled strokovne literature ali
* vec kot 3 randomizirane kontrolirane raziskave

2 * 1do 3 randomizirane kontrolirane raziskave ali 10
» dogovorno sprejeta mednarodna priporocila

3 » dokazi iz drugih virov (ki niso randomizirane raziskave) 5

MERILO 3: EKONOMSKA UGINKOVITOST PROGRAMA
Prioriteta | Neto stroski zdravljenja na osebo oz. potrebna vlozena Utez

sredstva na osebo (v EUR)

1 Pod 400 15

2 0Od 401 - 2.000 10

3 Od 2.001 - 4.000 5

4 Nad 4.001 0

2]
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Kadar novi program nadomesc¢a opusceni program, se pri izra-
¢unu upostevajo le dodatni stroski in dodatne koristi, kot razlika pri
stroskih in koristih med novim in starim programom.

MERILO 4: POPULACIISKI VIDIK

Prioriteta | Stevilo pacientov na leto Utez
1 Nad 2000 pacientov 15
2 0d 1999 do 1000 pacientov n
3 Od 999 do 500 pacientov 7
4 Od 499 do 50 pacientov 3
5 Pod 50 pacientov 0

MERILO 5: ORGANIZACIJSKA UCINKOVITOST

Prioriteta | Pripravjena klini¢na pot Utez
1 da 5
2 ne 0
ZAKLJUCEK

Celovita in uspeSna zdravstvena obravnava redkih bolezni prinasa
Stevilne izzive tako za bolnike in njihove svojce, ki se vsakodnevno
soocajo s posledicami redke bolezni, kot za zdravnike in druge stro-
kovnjake, ki se z njimi sreCujejo pri svojem delu. Redkost tovrstnih
diagnoz ne botruje le njihovi slabsi prepoznavnosti, ampak tudi
temu, da so stroski, povezani z njihovim zdravljenjem na posame-
znega bolnika, obi¢ajno visji, kot to velja za bolezni, ki se v splo-
Sni populaciji pojavljajo pogosteje. Zato je pri pripravi predlogov za
uvedbo novih programov na podrocju redkih bolezni in pri njihovi
obravnavi potrebno posebno pozornost nameniti celoviti predstavi-
tvi oziroma oceni ucinkov, ki jih predlagana novost prinasa in prese-
gajo zgolj stroskovni vidik njene uvedbe.
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- Zakon o zdravstvenem varstvu in zdravstvenem zavarovanju

- Zakon o zdravstveni dejavnosti

- Pravilnik o Zdravstvenem svetu

- Resolucija o nacionalnem programu zdravstvenega varstva 2016-2025 »Skupaj
za druzbo zdravja« (ReNPZV16-25; Uradni list RS, §t. 25/16)

- Postopek obravnave vlog za nove zdravstvene programe; Ministrstvo za zdravije;
https:/www.gov.si/assets/ministrstva/MZ/DOKUMENTI/O-ministrstvu/Zdra-
vstveni-svet/Postopek-obravnave-vlog-za-nove-zdravstvene-programe.pdf
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Doc. dr. Urh Groselj, dr. med.

Delovna skupina za presejanje novorojencev
Pediatri¢ne klinike UKC Ljubljana

KO za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni,
Pediatri¢cna klinika, UKC Ljubljana in Medicinska fakulteta,
Univerza v Ljubljani

ZA CIM HITREJSO POSTAVITEV DIAGNOZE
REDKE BOLEZNI: PRESEJALNO TESTIRANJE
NOVOROJENCEV V SLOVENLI

Zgodnje odkrivanje izbranih prirojenih bolezni s programom prese-
janja novorojenceyv je klju¢no za pravocasno odkrivanje redkih bole-
zni in s tem za pravocasno ukrepanje, ki preprecuje razvoj tezkih
posledic teh bolezni, do katerih pride, v kolikor ostanejo neprepo-
znane ali prepozno prepoznane. V Sloveniji trenutno z obstojecim
programom presejanja, ki poteka v UKC Ljubljana (kjer sprejemamo
vzorce iz vseh slovenskih porodnisnic), letno odkrijemo 10-15 otrok
z eno od teh prirojenih bolezni.

Do prve Siritve programa, v letu 2018, je pri nas vecC kot 30 let
potekalo presejanje le za dve bolezni (fenilketonurijo in kongeni-
talno hipotirozo); takrat pa je bilo uspeSno programu presejanja
dodanih Se 17 bolezni (vse sodijo med prirojene motnje presnove).
Te bolezni od tedaj odkrivamo tudi s sodobno metodo tandemske
masne spektrometrije ter pridruzeno potrditveno genetsko diagno-
stiko, s Cemer se je slovenski program presejanja novorojencev ze
postavil ob bok najbolj razvitim drzavam. Ob tej Siritvi smo v letu
2018 povezali tudi vse slovenske porodnisnice v enoten informacij-
ski sistem skupaj z UKC Ljubljana.

Od konca leta 2020 v sodelovanju vec strok na Pediatri¢ni kliniki
UKC Ljubljana Ze nacrtujemo novo vecjo Siritev presejanja novo-
rojencev v Sloveniji za odkrivanje spinalne misi¢ne atrofije, tezkih
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prirojenih okvar imunosti (teh je skupaj 18), cisticne fibroze in kon-
genitalne adrenalne hiperplazije; skupaj bomo po tej Siritvi prese-
jalno odkrivali 40 prirojenih bolezni. Presejanje na omenjene bole-
zni je, tudi zaradi znatnega tehnoloskega razvoja, v zadnjih nekaj
letih postalo bolj dostopno in utemeljeno kot strokovni standard,
posledi¢no pa uvedeno v najrazvitejSih drzavah EU in v delih ZDA.
Omogocena je hkratna diagnostika teh bolezni (in drugih bolezni,
ki jih Ze presejalno odkrivamo) iz enega vzorca posusene kapilarne
krvi na filtrskem papirju; odvzem je pri vseh novorojencih izveden
v starosti 48-72 ur. Nac¢rtujemo implementacijo dveh dodatnih dia-
gnosti¢nih metod. Del razsirjene diagnostike bo potekal s pomo-
¢jo genetske metode PCR v realnem casu (za odkrivanje spinalne
miSi¢ne atrofije in tezke prirojene okvare imunosti), del pa s pomo-
¢jo imunske metoda (autoDELFIA; za odkrivanje cisti¢ne fibroze in
kongenitalne adrenalne hiperplazije).

Izvedba nove Siritve programa presejanja novorojencev, za
katero so priprave na Pediatri¢ni kliniki UKC Ljubljana ze v polnem
teku, je nacrtovana v letu 2022. Z njo bomo v Sloveniji letno skupaj
20-25 otrokom vec¢inoma omogocili povsem normalen razvoj ali v
nekaterih primerih vsaj bistveno omiljen potek prirojene bolezni. S
tem bomo Se naprej ostali v druzbi najboljSih svetovnih drzav pri
ohranjanju zdravja prihodnjih generacij.
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Sekcija medicinskih sester in zdravstvenih tehnikov
Vv patronazni dejavnosti pri Zbornici-Zvezi

|ZZIVI PATRONAZNEGA VARSTVA
PRI OBRAVNAVI REDKIH BOLEZNI

Patronazno varstvo je posebna oblika zdravstvenega varstva, ki
opravlja aktivno zdravstveno in socialno varstvo posameznika, dru-
zine in skupnosti. Naloga medicinske sestre v patronaznem varstvu
je, da v smislu preventivnega in kurativnega delovanja izvaja aktivno
individualno in druzinsko obravnavo na dolo¢enem geografskem
obmocju. Njeno delovanje mora biti osredotoceno predvsem na
tiste posameznike in skupine prebivalcev, ki so zaradi razli¢nih vzro-
kov Se posebej obcutljivi in potencialno dovzetni za Skodljive dejav-
nike iz okolja, ali pa so tem dejavnikom ze izpostavljeni.

Medicinske sestre v patronaznem varstvu so edini zdravstveni
delavci, katerih delovno mesto je na domovih pacientov in obrav-
navajo posameznika in njegovo druzino od spocetja pa vse do zalo-
vanja svojcev po smrti druzinskega c¢lana. Delo medicinske sestre v
patronaznem varstvu je usmerjeno predvsem v obravnavo obmogja
kot celote, s tem pa tudi v obravnavo posameznika, druzine in sku-
pnosti v njihovem zZivljenjskem okolju (Beréan & Krajnc, 2018).

Kakovostno organizirano primarno zdravstveno varstvo, kamor
spada tudi patronazno varstvo, pomeni, kot navaja Resolucija
nacionalnega plana zdravstvenega varstva 2015 do 2025 (MZ RS,
2016), zagotavljanje hitrega in enostavnega dostopa do najsir-
Sega moznega nabora storitev in omogocanje celovite in kontinu-
irane obravnave pacienta ¢im blize domu (kar pomeni, za paciente
obravnavane v patronaznem varstvu, obravnava pacienta v doma-
c¢em okolju).
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V Sloveniji je v skladu z ZZDej (Ur. . RS 2005/23) patronazno
varstvo organizirano kot samostojna sluzba ali organizacijska enota
v zdravstvenem domu, lahko pa se na podlagi pridobljene koncesije
opravlja tudi kot samostojna dejavnost, vendar je vklju¢ena v mrezo
javnega zdravstva. Tudi medicinske sestre, ki opravljajo patronazno
dejavnost na podlagi pridobljene koncesije, so dolzne prevzemati
vsa podrocja delovanja patronaznega varstva. Patronazno var-
stvo je organizirano v vseh 55 zdravstvenih domovih, ki delujejo na
obmocdju Slovenije. Razmerje med Stevilom izvajalcev patronaznega
varstva, ki so zaposleni v zdravstvenih domovih, in tistimi, ki delu-
jejo na podlagi koncesije, se v zadnjih letih prakti¢no ne spreminja.
Ze vrsto let je priblizno 87 % medicinskih sester v patronaznem var-
stvu zaposlenih v zdravstvenih domovih, 13 % pa izvaja patronazno
varstvo na podlagi pridobljene koncesije.

V patronaznem varstvu je za nac¢rtovanje in izvajanje zdravstvene
nege odgovorna diplomirana medicinska sestra, ki je edina samo-
stojna nosilka obravnavanega terenskega obmocja. V tim patro-
naznega varstva se v skladu s kompetencami lahko kot sodelavec
diplomirane medicinske sestre vkljuCuje tudi tehnik zdravstvene
nege, ki pa ne more biti samostojni nosilec terenskega obmogja.

Po podatkih ZZZS o Stevilu timov iz pogodb za dejavnost patro-
naze in nege na domu so imeli izvajalci patronaznega varstva v Slo-
veniji skupaj v letu 2019 sklenjene pogodbe za skupaj 853 timov ozi-
roma izvajalcev zdravstvene nege. Od tega je bilo financiranih 761
diplomiranih medicinskih sester in 92 tehnikov zdravstvene nege.

Pravila OZZ (26. ¢len) med pravice do storitev osnovne zdra-
vstvene dejavnosti med drugim uvrsScajo tudi patronazno zdra-
vstveno nego in zdravstveno nego na domu. Preventivho dejavnost
v patronaznem varstvu (preventivne obiske) lahko medicinska sestra
v patronaznem varstvu v skladu z veljavno zakonodajo in kompeten-
cami izvaja neodvisno od zdravnikovega narocila, medtem ko je za
izvajanje postopkov in posegov zdravstvene nege na domu odvisna
od zdravnikovega narocila (delovni nalog pooblas¢enega zdravnika).

Ob dejstvu, da se nam populacija hitro stara, vse vec starejsih in
bolnih ljudi pa ostaja v domacem okolju, posledi¢no iz leta v leto
narascajo potrebe po vseh vrstah obravnav starejsih ljudi na domu
s strani patronaznega varstva. Zadnja leta v nekaterih okoljih te
potrebe mocno presegajo razpolozljiv kadrovski normativ in nacr-
tovan obseg storitey, ki jih priznava ZZZS.
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StarejSe osebe in kroni¢ni pacienti so ena od skupin prebival-
stva, ki potrebujejo posebno poglobljeno obravnavo, tako osebno
kot druzinsko. Medicinska sestra v patronaznem varstvu jih obrav-
nava v ¢asu zdravja in bolezni, v ¢asu blagostanja in revscine, v Casu
poskodb, raznih oblik nasilja, socialne izklju¢enosti ter drugih zdra-
vstvenih in socialnih problemoyv, s katerimi se sreCujejo. Pri obravna-
vah na domu vedno uporablja individualen pristop ter posameznika
obravnava celostno z vidika telesnega, dusSevnega, Custvenega,
duhovnega, druzbenega in osebnega vidika. Skupaj s posamezni-
kom in njemu pomembnimi drugimi ugotavlja, kaj lahko posame-
znik in njegovi bliznji zanj storijo sami.

Medicinska sestra v patronaznem varstvu ugotavlja potrebe po
zdravstveni negi, nacrtuje intervencije zdravstvene nege, jih izvaja
in vrednoti dosezene cilje. Svetuje o zdravem nacinu zivljenja in
obnasanja ter opozarja na rizicne faktorje, ki lahko ogrozijo zdravje.
Pomaga posamezniku in druzinam na njihovih domovih, da se soo-
Cijo z boleznijo, kroni¢no nezmoznostjo in s stresom. Ocenjuje, kdo,
kdaj in kaj je sposoben posameznik ali druzina storiti zase in Cesa
ne. Je koordinatorka vseh oblik pomod&i na domu in je vez med
posameznikom in njegovim osebnim zdravnikom (Zeleznik in drugi,
2011). Najveckrat prevzema vlogo koordinatorja med vsemi nivoji
zdravstvene dejavnosti, Centrom za socialno delo, pomocjo na
domu, lokalno skupnostjo in drugimi organizacijami, ki lahko pripo-
morejo k optimalnemu reSevanju stanj in razmer pri posamezniku in
njegovi druzini.

Pacient, ki potrebuje pomocg, ne sme biti samo pasivni udeleze-
nec v procesu zdravstvene nege, ampak naj v tem procesu sodeluje
kolikor je najve¢ mozno, glede na to, kaj zmore, sme in zna. Zato je
prva naloga medicinske sestre, da oceni sposobnost in zmoznost
pacienta in ga, glede na oceno, aktivno vkljuci v reSevanje proble-
mov, povezanih z zdravjem. Ta ocena je zahteven diagnosti¢no-
-miselni proces, premisljena intelektualna aktivnost medicinske
sestre, ki zahteva veliko strokovnega znanja in izkusenj. Od to¢nosti
presoje je odvisna pomoc pacientu, ki mora biti zelo natancno dolo-
c¢ena, ne sme je biti prevec in ne premalo. Oboje, prevec ali premalo
pomocdi, lahko privede do frustracij pri pacientu. Aktivno vkljuce-
vanje pacienta v zdravstveni negi ne pomeni njegovega vkljuce-
vanja za vsako ceno, temveC mora biti usklajeno z njegovim sta-
njem in sposobnostmi. Vloga medicinske sestre se glede na stanje
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in sposobnosti pacienta stalno spreminja in zahteva razlicne oblike
pomodi, od spodbude, podpore, uc¢enja do popolne oskrbe paci-
enta (Hajdinjak & Megli¢, 2012).

Kot navaja Pate (2019) pomeni kroni¢na in zivljenjsko ogrozu-
joCa bolezen za celotni druzinski sistem veliko spremembo in nepri-
Cakovani izziv. Ker so kroni¢ne bolezni v porastu, je zato Cedalje vec
druzin izpostavljenih temu stresorju, zato tudi narasc¢a potreba po
celostni podpori in oskrbi. Vsakodnevna skrb za bolnega in ostare-
lega druzinskega ¢lana vzame veliko Casa in zahteva Stevilne spre-
membe v zZivljenjskem stilu pacienta in celotne druzine. Tako bolni
kot tudi vsi ostali ¢lani druzine se morajo prilagoditi na nov rezim,
ki ga prinese bolezen, bolni in ostareli druzinski ¢lan potrebuje
posebno nego in skrb, porusita se druzinska hierarhija in ravnovesije.

Odziv na bolezen je pri vsakem pacientu in njegovi druzini dru-
gacen, nanj vlivajo stevilni dejavniki, ki jih ni mogoce v celoti predvi-
deti. Medicinska sestra v patronaznem varstvu mora zato za vsakega
pacienta na podlagi pridobljenih informacij pripraviti nacrt za izvaja-
nje zdravstvene nege v domacem okolju. Preventivni patronazni obi-
ski starejsih in kroni¢no bolnih so namenjeni tudi odkrivanju odsto-
panj, nevestnega ravnanja z zdravili, nasilja v druzini in odkrivanju
posameznikov, ki bi morali zaradi svojega zdravstvenega stanja obi-
skati zdravnika, pa s tem iz razli¢cnih razlogov odlasajo. Cilj taksnih
obiskov je pacientom, ki ne glede na to ali zivijo sami ali z druzino,
nuditi pomo¢, spodbudo, nadzor, podporo in informacije. Podporo,
edukacijo in spremljanje pa potrebujejo tudi svojci ali drugi nefor-
malni oskrbovalci, ki za njih skrbijo. Velikokrat prav zaradi podore,
spodbude, pomoci in obc¢utka varnosti, ki so je delezni ob rednih
preventivnih obiskih patronazne medicinske sestre svojci upajo pre-
vzeti skrb za bolnega ali ostarelega druzinskega c¢lana.

S pomocjo zbiranja informacij identificira zdravstvene in soci-
alne probleme druzine in posameznika ter ugotavlja potrebe po
zdravstveni negi. Na podlagi postavljene negovane diagnoze nacr-
tuje intervencije zdravstvene nege, jih izvaja in vrednoti dosezene
rezultate. Cilj njenega delovanja je usmerjen v promocijo zdravja in
preprecevanje bolezni. Zdravstvene in/ali socialne probleme posa-
meznika in druzine medicinska sestra najpogosteje odkrije z direk-
tnim in indirektnim zbiranjem informacij ter z opazovanjem med
obiskom na pacientovem domu. Dodaten vir informacij je patrona-
zni medicinski sestri lahko tudi druzina.
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Pacienti, ki so sicer koncali bolniSnicno zdravljenje, a Se naprej
potrebujejo doloCene postopke in posege zdravstvene nege, so
najveckrat nekoordinirano odpusceni domov. V domacem okolju
so pogosto prepusceni svojcem, ki jim kot neformalni oskrbovalci
nudijo pomoc¢ v okviru svojih zmoznosti. Patronazna medicinska
sestra, ki dalj ¢asa deluje na istem terenskem obmodju, si v veliki
vecini pridobi zaupanje posameznika, druzine in lokalne skupnosti,
kar ji omogoca realnejsi vpogled v druzinske razmere. Na podlagi
ocene posameznikove sposobnosti samooskrbe in ugotovljenih
druzinskih virov naredi skupaj z druzino nacrt zdravstvene nege in
oskrbe. Za izvedbo nacrta po potrebi sodeluje Se z ostalimi sluzbami
in inStitucijami, ki se lahko vkljucijo v pomoc¢ in podporo druzini.

Kadar druzina kljub ustrezni podpori in pomodi ni sposobna
poskrbeti za bolnega ali ostarelega druzinskega ¢lana, je potrebno
poiskati ustrezno resitev. V primeru, da je posameznik namescen v
institucionalno varstvo, se mora medicinska sestra v patronaznem
varstvu povezati z odgovorno medicinko sestro v instituciji, kamor
je pacient namescen, in ji predati ustrezne informacije.

IZZIVI PRI OBRAVNAVI REDKIH BOLEZNI

Patronazno varstvo se v domacem okolju v tem trenutke posebej
Se ne vklju€uje v obravnavo bolnikov z redkimi boleznimi, ¢eprav v
domacem okolju zaradi razlicnih razlogov obravnava tudi posame-
znike in druzine, v katerih so prisotne redke bolezni.

Ob predvidenem nacrtovanju vklju¢evanja medicinske sestre v
patronaznem varstvu v obravnavo bolnikov, ki v domacem okolju
potrebujejo pomoc¢ in podporo, je potrebno upostevati nekatera
dejstva, ki pomembno vplivajo na izvedbo aktivnosti za vklju¢eva-
nje medicinskih sester v obravnavo na domu:

- deficit specificnega strokovnega znanja o redkih boleznih pri
zdravstvenih delavcih,

- kadrovski normativi izvajalcev patronaznega varstva (neenako-
merne delovne obremenitve izvajalcev),

- pomanijkljivi strokovni standardi za obravnavo redkih bolezni,

- multidisciplinarna obravnava bolnikov z redkimi boleznimi,

- neenakost v dostopnosti do zdravljenja,

- redke bolezni ne prizadenejo samo posameznikov ampak celo-
tno druzino.
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V primerih, kjer so za obravnavo bolnika z redko boleznijo ze
izdelani modeli obravnave bolnika, bi bilo smiselno, da se diplomi-
rano medicinsko sestro v patronaznem varstvu kot ¢lana multidisci-
plinarnega tima vkljuci v obravnavo bolnika.

Za vkljucitev patronaznega varstva v obravnavo bolnikov z redko
boleznijo bo v prihodnosti potrebno:

- analizirati potrebe bolnikov z redko boleznijo in njihovih druzin,

- dolociti kriterije za vkljuc¢evanje patronaznega varstva v obrav-
navo na domu,

- izdelati strokovne protokole za obravnavo v domacem okolju,

- ustrezno izobraziti izvajalce patronaznega varstva,

- dolociti algoritem obravnave z vkljucitvijo vseh strokovnjakov,

- zagotoviti vire financiranja obravnav (ZZZS),

- zagotoviti placilo izvajalcem po realizaciji izven nacrtovanega
programa,

- dopolniti Sifrante obravnav za izvajalce patronaznega varstva,

- izvesti pilotni projekt vklju¢evanja patronaznega varstva pred
uvedbo sistemske ureditve.

Poznavanje redkih bolezni ter razumevanje potreb bolnikov
in njihovih druzin je klju¢no za varno in kakovostno obravnavo v
domacem okolju.

Medicinske sestre v patronaznem varstvu na svoji poklicni poti
mnogokrat dozivljamo stiske posameznikov in njihovih druzin, ki se
soocCajo z bremenom razli¢nih bolezni. Le z dobrim medsebojnim
sodelovanjem med razli¢nimi delezniki, ki so vklju¢eni v obravnavo
in vsakodnevno zivljenje posameznika z redko boleznijo, lahko te
stiske omilimo. Ob nastopu bolezni se lahko za druzino pokazejo
nove priloznosti, da si ponovno ustvarijo ali zacrtajo nov razvojni
potek. Medinska sestra, ki v domac¢em okolju obravnava taksno dru-
zino, mora druzinske ¢lane vzpodbujati, da bodo drug drugemu v
pomoc pri razreSevanju obcutkov krivde, prevelike odgovornosti ter
brezizhodnosti. Predvsem pa mora biti druzini v pomoc¢ in podporo
pri iskanju druzinskih in zunanjih virov za zagotavljanju potrebne
oskrbe bolnemu ¢lanu.
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PEDIATROV POGLED NA ZDRAVLJENJE REDKIH
BOLEZNI TER VLOGA KLINICNIH REGISTROV
0B ZAHTEVAH PO VAROVANJU OSEBNIH
PODATKOV

V Evropski uniji so redke bolezni opredeljene kot tiste, ki prizade-
nejo 5/10.000 oseb (Ministrstvo za zdravje, 2011); medtem pa so
redke bolezni v Zdruzenih drzavah Amerike (ZDA) opredeljene kot
stanje ali bolezen, ki prizadene manj kot 200.000 posameznikov
(Gliklich et al., 2014; Valdez in sod., 2016). Pomembna vecja sku-
pina so tudi prirojene bolezni presnove, ve¢ teh odkrivamo s pro-
gramom presejanja novorojencev tudi v Sloveniji (Repi¢ Lampret
in sod., 2020). Obstaja preko 8.000 razli¢nih redkih bolezni, ki po
nekaterih ocenah skupno prizadenejo 6-8 % prebivalstva (Ministr-
stvo za zdravje, 2011). Dodatno otezevalno okolis¢ino predstavlja
dejstvo, da te bolezni niso le redke glede na razsirjenost, ampak
so praviloma tudi kroni¢ne, pogosto tudi napredujoce in degenera-
tivne. V 80 % primerov so redke bolezni genetskega izvora; v okrog
70 % prizadenejo pediatricno populacijo; pogosto so neozdravljive
in neredko tudi zivljenje ogrozujoCe (Ministrstvo za zdravje, 2011).
Redke bolezni pogosto mocno zaznamujejo kakovost zivljenja bol-
nikov in njihovih bliznjih.

Redke bolezni imajo veliko skupnih znacilnosti in drugih poseb-
nosti, ki v praksi predstavljajo resne izzive za zdravstvene delavce
in zdravstveni sistem pri zagotavljanju uspeSnega zdravljenja te
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skupine pacientov. Vecina redkih bolezni lahko nastopi ze v otro-
Stvu in ima lahko tezke posledice za zdravje, vklju¢no s prezgodnjo
umrljivostjo. Lahko moc¢no vplivajo na Zivljenje druzin pacientov ter
imajo lahko velik ekonomski vpliv na funkcioniranje posameznih
druzin in tudi na delovanje zdravstvenega sistema. Ceprav za vecino
redkih bolezni ne poznamo zdravila, pri nekaterih lahko preprecu-
jemo zaplete ali z razli¢nimi medicinskimi posegi izboljSujemo kako-
vost zivljenja bolnikov, s c¢emer lahko pomembno vplivamo tudi na
podaljSanje zivljenjske dobe teh bolnikov. Glede na to, da v Evropi
redke bolezni prizadanejo skupaj kar 30 milijonov ljudi (in pribli-
zno 400 milijonov po vsem svetu), je nujno potreben sistemati¢ni
javno-zdravstveni pristop k temu problemu. V Sloveniji je po neka-
terih grobih ocenah priblizno 150.000 bolnikov z redkimi boleznimi
(Groselj, 2016). Kljub odsotnosti natan¢nih epidemioloskih podat-
kov o stanju v Sloveniji, Ze omenjena ocena Stevila bolnikov z eno
od redkih bolezni kaze, da je to podrocgje zelo pomembno za slo-
venski zdravstveni sistem. Redkost teh bolezni pogosto povzroca
tezave pri njihovem prepoznavanju in zgodnjem diagnosticiranju po
eni strani, po drugi strani pa kroni¢nost teh bolezni pogosto zah-
teva kompleksno in dolgotrajno zdravljenje in celostno obravnavo.
Natancni epidemioloski podatki so pomembni, da lahko bolje prika-
zejo dejanske potrebe pri obravnavi teh pacientov, tudi v luci obsto-
jeCih kapacitet ali njihovega prihodnjega nacrtovanja (Ministrstvo
za zdravje, 2011).

Ceprav za vecino redkih bolezni ne poznamo zdravila, pri nekate-
rin lahko prepreCujemo zaplete ali z razlicnimi medicinskimi posegi
izboljSujemo kakovost Zivljenja bolnikov, s Cimer lahko pomembno
vplivamo tudi na podaljSanje Zivljenjske dobe teh bolnikov. Lan-
sko leto je z vidika obetov razvoja ucinkovitejsih nacinov zdravlje-
nja genetskih bolezni pozitivho zaznamovala podelitev Nobelove
nagrade za fiziologijo dvema znanstvenicama (J. Doudna, E. Char-
pentier), ki sta bili med odkritelji metode CRISPR-Cas9, ki omogoca
nadzorovano popravljanje genoma, na podlagi Cesar so ze v fazi
razvoja razlicne genetske terapije, ki bodo verjetno zZe srednje-
rocno mocno zaznamovale podrocje redkih bolezni oz. njihovega
zdravljenja.

Registri redkih bolezni v tem smislu predstavljajo enega temelj-
nih instrumentov za zbiranje epidemioloskih podatkov, spremlja-
nje redkih bolezni ter omogocajo podlago za epidemioloske ali
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klinicne raziskave in lahko na ta nacin mocno prispevajo k izbolj-
Sanju nacrtovanja zdravstvenega varstva in zdravljenja bolnikov z
redkimi boleznimi. Zato so informacijske in komunikacijske tehno-
logije (IKT) zelo pomembne v celovitem ekosistemu redkih bolezni,
saj pomagajo pri zbiranju, shranjevanju, analizi in poro¢anju ustre-
znih podatkov o redkih boleznih. V tehnoloskem in podatkovnem
smislu register redkih bolezni predstavlja bazo podatkov vklju¢enih
posameznikov, ki vsebujejo jasno opredeljen nabor zdravstvenih in
demografskih podatkov, zbranih za javno-zdravstveni (epidemiolo-
Ski) namen (Solomon et al.,, 1991). Po drugi strani pa bi bilo mogoce
registracijo opredeliti kot proces neprekinjenega sistematicnega
zbiranja podatkov o pojavu in znacilnostih proucevanih zdravstve-
nih pojavov, da se zagotovi celovita ocena njihovega obsega in
vpliva na prebivalstvo in je tako mogoce zahtevane ukrepe nacrto-
vati u¢inkoviteje. Poleg tega lahko registri omogocijo nadzor razsir-
jenosti in pojavnosti redkih bolezni, opazovanje drugih pomembnih
parametrov in omogocajo utemeljeno vrednotenje razli¢nih vidikov
zdravstvene oskrbe, izidov zdravljenja ter naravnega poteka bole-
zni te skupine bolnikov. Kakovostni registri redkih bolezni ipso facto
zagotavljajo koristno in veljavno platformo v vseh fazah dokazova-
nja utemeljene zdravstvene politike in lahko pomembno prispevajo
k napredku pri obvladovanju redkih bolezni na splosno. Iz teh razlo-
gov je razvoj registrov redkih bolezni prepoznan kot ena od pred-
nostnih nalog EU na podrocju spremljanja in nadzora redkih bolezni,
kar dokazujejo posebna priporocila in ukrepi za podporo razvoju
taksnih registrov v razli¢nih zdravstvenih resolucijah in strateskih
dokumentih EU (EUCERD, 2013).

Register redkih nemalignih bolezni je bil vklju¢en v predlagano
spremembo Zakona o zbirkah podatkov o zdravstvenem varstvu
(ZZPPZ, Uradni list RS, $t Republika Slovenija, s$t. 65/00, 47/15,
31/18). Zatem je bila v letu 2020 formirana delovna skupina za
vzpostavitev registra redkih nemalignih bolezni v okviru Ministrstva
za zdravje, ki je zZe pricela z delom. Na tej osnovi pricakujemo, da bo
mogoce po nekaj letih priprav vendarle vzpostaviti register (nema-
lignih) redkih bolezni v Sloveniji morda Ze kratkorocno, predvsem z
ozirom na to, ali bodo na razpolago ustrezna sredstva in podpora
pristojnih institucij.
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BOLNIK V VLOGI ZDRAVNIKA

ETICNE DILEME 0B IZROCITVI ZDRAVIL ZA BOLNISNIGNO ZDRAVLJENJE
V ROKE BOLNIKU

Prispevek je namenjen eticnim vprasanjem, ki se odpirajo, kadar bol-
nikom prepustimo zdravstveno ukrepanje, ki je sicer podrocje zdra-
vstvenega dela. Vprasanja se ne nanasajo samo na bolnike z redkimi
boleznimi, ampak vkljuCujejo tudi bolnike s kroni¢nimi neozdravlji-
vimi boleznimi, pa tudi na dalj ¢asa trajajoCa akutna stanja. Zdi se,
da so epidemioloske in druzbene razmere za kaj takega primerne.
Mnozijo se bolniki z redkimi in kroni¢nimi boleznimi, hkrati pa je na
spletu vsakomur omogocen dostop do kakrSne koli zdravstvene
informacije, ki jo lahko razume ali sprejema tudi po svoje. Prisotna
je potreba po visji zdravstveni pismenosti bolnikov, njihovo aktivno
sodelovanje pri zdravljenju, vendar Sele po njihovem pristanku, ko
sta jim bila na njim razumljiv nac¢in pojasnjena namen in cilj zdra-
vljenja in so nanj pristali. Vse to velja tudi za bolnike z redkimi bole-
znimi, vendar le za tiste, za katere sta znana tako zdravilo kot ucin-
kovit nacin zdravstvenih ukrepov.

Vloga medicinske etike je, da pove, kaj je v zdravstvu lepo in
prav, kar se nanasa tudi na prepuscanje nekaterih zdravstvenih sto-
ritev samim bolnikom. Tudi pri tem pa je potrebno biti pozoren na
Stiri znana eti¢na nacela dobrobiti, nesSkodljivosti, avtonomije in
pravicnosti.

Za zagotovitev ustrezne zdravstvene dobrobiti bolnikov naj
stroka doloci, katere storitve in pod kaksSnimi pogoji je v okviru
obstojece zakonodaje mogoce prepustiti v izvajanje samim
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bolnikom, katerih storitev pa jim, Cetudi je to videti mozno, ni
mogoce prepuscati. Na nacelni ravni naj se odobrijo samo ukrepi,
ki se jih je mozno nauciti, na ravni posameznega bolnika pa naj se
uposteva izobrazbene, zdravstveno-nazorske in dusSevne pogoje,
pa tudi spretnostne zmoznosti. Prepus€anje izvajanja storitev bol-
nikom naj bo zato vedno individualno prilagojeno. Pomembno je,
da ima bolnik med samo-zdravljenjem moznost posveta z zdrav-
nikom, ki ga v bolezni in samo-zdravljenju vodi in mu zaupa. Kadar
samo-zdravljenje ni mozno, naj se omogodi, da zdravljenje na domu
prevzame posebej izobrazen zdravstvenik in pri tem si najpogo-
steje predstavljamo patronazno sestro. V obeh primerih je potrebno
posebno usposabljanje tako sester kot bolnikov, kar je lahko dopri-
nos k visji zdravstveni pismenosti bolnikov z redkimi boleznimi.

Kaj pa z boleznimi, za katere ni zdravila? Preostane predvsem
vplivanje na blazenje simptomov, spodbujanje zdravega nacina
zivljenja in vzdrzevanje mozne kakovosti, skrb za duso in telo, tisto,
kar je pomembno tudi za zdravnike, ¢e se znajdejo v vlogi bolnika.

Samo-zdravljenje naj bi bilo bolniku v dobrobit, ne v skodo, in
moznost Skodljivih interakcij je potrebno dobro prouciti. Eti¢no pa
tudi pravno vprasanje je, kdo je odgovoren za morebitne samo-tera-
pevtske lazje ali hujSe zdravstvene incidente, kadar bolnik izvaja
storitve, ki so sicer podrocje zdravstvenega dela.

Bolnik naj bi zato ob prepustitvi zdravstvenih storitev prejel
pisna navodila - obogaten izvid njegovega stanja, s priporodili, pre-
ventivnimi ukrepi, podrobnim opisom storitve, ki naj jo ali jih izvaja,
kako jemati zdravila, kdaj je naslednji obisk, na koga se lahko obrne
z vprasanji, doda naj se telefonske Stevilke in druge napotke.

Nacelo avtonomije v medicinski etiki pomeni, da bolnik aktivno
sodeluje pri svojem zdravljenju, o katerem je na njemu primeren
nacin podrobno seznanjen in se z njim strinja. To nacelo Se posebej
velja v vseh primerih, ko bolnik sprejme dolznost in odgovornost
zdravstvenih storitev. Ce se s tem ne strinja, mu jih ni mogoce pre-
pustiti. Bolniki z redkimi boleznimi so pri zdravljenju tistih bolezni,
za katera so na voljo ustrezna zdravila, s svojo boleznijo bolje sezna-
njeni, praviloma bolj aktivni, ker jih k temu navaja Ze sama narava
njihove bolezni. Samo-zdravljenje naj bo povezano s soodlocanjem,
z motivacijo in zaupanjem, tudi v primerih bolezenskih poslabsan;.
Pomembna je kontinuiteta stikov z zdravnikom oziroma ustanovo,
ki je bolniku zaupala izvajanje dopustnih zdravniskih aktivnosti.
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Opozoriti je potrebno tudi na varnost zdravstvenih podatkov.
Podatki sicer ne ogrozajo zdravja, pac¢ pa zasebnost; ¢e bolniki ne
soglasajo z njihovo objavo, se izpostavljamo nevarnosti njihove
zlorabe. Ob objavah naj bo zagotovljena anonimnost, osebe naj bi
ne bilo mogoce prepoznati.

V zdravstveni etiki zajema pojem praviénosti zagotavljanje spo-
Stovanja bolnikovih pravic z enakopravno dostopnostjo do zdra-
vstvenih storitev in odsotnostjo vsakrsne diskriminacije ali social-
nega zapostavljanja.

Bolniki so razli¢ni, vsak ni primeren za samo-zdravljenje, vendar
naj presoja o primernosti in sposobnosti ne izhaja iz kakrsnih koli
diskriminatornih vzgibov.

Ker je danasSnje sreCanje namenjeno redkim boleznim, naj v
zaklju¢ku opozorim na nepravicnost, ki so ji izpostavljeni Stevilni
bolniki z redkimi boleznimi.

Znanih je okrog 7.000 bolezni, ki jih z ozirom na njihovo razsir-
jenost uvrs¢amo med redke. V Evropi je bolezen redka, Ce priza-
deva manj kot 5 posameznikov na 10.000 ljudi, znane pa so tudi
redke bolezni z enim bolnikom na 100.000 prebivalcev. A skupaj
vse redke bolezni prizadevajo od 6 do 8 odstotkov evropske popu-
lacije, njihova razsirjenost je enaka razsirjenosti sladkorne bolezni
tipa 2'. Redke bolezni so zato pomembno javno-zdravstveno podro-
¢je, a ne le zaradi njihove razsSirjenosti, ampak tudi zaradi specifi¢-
nosti njihove strukture, zdravstvene in javno-zdravstvene obrav-
nave. Sprico njihovega velikega Stevila, ki se vsako leto Se poveca,
ostaja po mnenju strokovnjakov 90 % neugotovljenih, kar odpira
tudi eti¢ne pomisleke?. Bolniki z boleznimi, za katere ni zdravil, so
v podrejenem polozaju v primerjavi s tistimi, ki potek svojih bolezni
lahko nadzirajo z zdravili. To sicer ne velja le za bolnike z redkimi
boleznimi, jih je pa med njimi najvec. S stalis¢a nacela pravi¢nosti
ni prav, da je zanimanje za razvoj zdravil za redke bolezni omejeno
zaradi ekonomske logike proizvajalcev zdravil. Bolniki so potem pri-
zadeti samo zato, ker imajo redko bolezen, za katero ni zdravila, kar
pomeni, da se njihovo zdravstveno stanje slabsa in vodi v nepopra-
vljive okvare. S tem v zvezi velja omeniti, da so v ZDA z modifika-
cijo genomov ze razvili individualno prilagojena zdravila za bolnike

1 Luxner L. Rare Diseases Constitute a ‘Public Health Issue, Gaucher Disease News, May 15, 2019
2 Jaroslav Kacetl e.al. Ethical Questions Linked to Rare Diseases and Orphan Drugs - A Systematic
Review. Risk Manag Healthc Policy. 2020; 13: 2125-2148
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z nekaterimi redkimi boleznimi, kar morda napoveduje velike spre-
membe v zdravljenju tistih redkih bolezni, za katere Se ni ustreznih
zdravil. Pomembna pa je tudi vloga organizacij bolnikov, ki opo-
zarjajo na potrebo po razvoju novih zdravil za posamezne redke
bolezni.




Doc. dr. Roman Globokar,
predstojnik katedre za moralno teologijo,
Teoloska fakulteta, Univerza v Ljubljani

ETICNA VPRASANJA PRI GENSKI TERAPLI
REDKIH BOLEZNI

Je vse, kar je tehni¢no mozno, tudi eti¢no dopustno? Je neko deja-
nje dobro za ¢loveka - ne zgolj za enega ¢loveka, ampak za vsa-
kega ¢loveka, lahko reCemo za celotno Clovestvo, Se vec, danes se
vse bolj zavedamo, da je potrebno uvrscati v nase eticno presojanje
tudi celotno naravno okolje. Vse, kar je, Se posebej pa vse, kar zivi,
je med seboj povezano in prepleteno. Zato je poseganje v zivljenje,
spreminjanje zivljenja, predvsem pa spreminjanje osnovnega zapisa
zivljenja vsekakor najbolj eminentno eti¢no vprasanje.

DVA TOKA BIOETIKE

V zadnjih desetletjih prejsSnjega stoletja je prislo do naglega razvoja
bioetike kot interdisciplinarne vede, ki povezuje naravoslovno zna-
nje in eticno vrednotenje. Znanstveniki so se vse bolj zavedali,
da mesto etike ni Sele pri aplikaciji teoreticnega znanja, ampak je
potrebno eti¢no razmisljanje vkljuciti ze v samo teoreti¢no nacrto-
vanje raziskav. Zaradi izredne modi, ki jo je ¢lovek pridobil s hitrim
napredkom znanosti in tehnike, da lahko posega in spreminja zivlje-
nje, so se razvile razlicne bioeticne metodologije, ki dajejo krite-
rije za presojanje, ali je neko dejanje eti¢no sprejemljivo ali ne. Ena
najbolj znanih bioeti¢nih teorij je paradigma Sstirih bioeti¢nih nacel
(avtonomija, neskodovanje, dobrodelnost in pravicnost), na podlagi
katerih se presoja etiCnost posameznega dejanja (Beauchamp in
Childress 2013, 101-301).
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Naj takoj poudarim, da ne gre za to, da bi etika prepovedovala
poseganje v zivljenje. Nacelno ne zavraca niti poseganja v genski
zapis. Etika se sprasuje, ali tako poseganje prinasa dobrobit za Clo-
veka kot posameznika oz. kot posameznike, za ¢lovestvo in za celo-
tno naravno okolje. Pri eti¢nem vrednotenju se sprasujemo, kaksen
je namen spreminjanja, kakSen cilj zelimo dosedi, kakSna sredstva
zelimo za to uporabiti in kakSne so predvidene pos/edice dolocCe-
nega posega (Schockenhoff 2013, 253-258).

V osnovi razlikujemo dva temeljna toka bioetike. Prvi tok je bio-
etika nedotakljivosti CloveSkega Ziviljenja, ki zagovarja svetost in
nedotakljivost vsakega Cloveskega zivljenja in prepoveduje kakrsno
koli diskriminacijo. Ne glede na to, ali je ¢lovek bolan ali zdray, ali je
reven ali bogat, ali je Se pred rojstvom ali v zadnjem stadiju bolezni,
ima ¢lovek zgolj zaradi tega, ker je ¢lovek, neodtujljivo dostojanstvo
in nihce ne sme posegati v njegovo zivljenje z namenom, da bi ga
ogrozil ali uni¢il. Clovegko zivljenje nikoli ne sme postati sredstvo
za dosego Se tako plemenitega cilja. Drugi tok je bioetika kvalitete
Zivljenja, ki pa zagovarja, da je vrednost zivljenja, tudi ¢loveskega
zZivljenja, spremenljiva. Zagovorniki tega pogleda so prepricani,
da imajo dostojanstvo osebe samo bitja, ki izpolnjujejo dolo¢ena
merila. Ta merila so zavedanje samega sebe, sposobnost cutenja,
sposobnost razumevanja, sposobnost nacrtovanja prihodnosti. Ce
posamezno bitje teh lastnosti Se nima ali nima ved, izgubi tudi sta-
tus osebe, kar pomeni, da so posegi v njegovo zivljenje dopustni
(Pessina 2013, 77-78).

Ta dva glavna toka bioetike sem izpostavili zato, da nam je ze
v izhodiS¢u jasno, da govorjenje o etiki predpostavlja temeljno
odlocitev za dolo¢eno eti¢no smer. Pri svojem razmisljanju se bom
opiral na bogato eti¢no izroc¢ilo medicinske stroke v Sloveniji, ki
ga vsaj zame pooseblja akademik prof. dr. Joze Trontelj. Trontelj je
bil eden tvorcev Oviedske konvencije Sveta Evrope leta 1997, ki je
jasno izhajala iz zagovarjanja cloveSkega dostojanstva. V pream-
buli je zapisano, da se podpisnice zavedajo, »da je treba spostovati
Cloveka kot posameznika in kot pripadnika ¢loveske vrste, in pri-
znavajo pomen zagotavljanja dostojanstva ¢loveskega bitja.« Prav
tako se podpisnice zavedajo, »da bi neustrezna uporaba biologije
in medicine lahko privedla do dejanj, ki bi ogrozila ¢lovekovo dosto-
janstvo«. Zato se podpisnice obvezujejo, da bodo sprejele ukrepe,
ki so potrebni »za zascito dostojanstva Cloveka ter temeljnih pravic
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in svoboscin posameznika«. Prvi ¢len Oviedske konvencije se glasi:
»Pogodbenice te konvencije varujejo dostojanstvo in identiteto
vseh cCloveskih bitij in vsakomur brez razlikovanja jamcijo sposto-
vanje njegove dusevne in telesne nedotakljivosti in drugih pravic in
temeljnih svobos&in v zvezi z uporabo biologije in medicine.« Ze v
drugem ¢&lenu pa doda: »Koristi in skrb za ¢loveka morajo prevlado-
vati nad izklju¢no koristjo druzbe ali znanosti« (Svet Evrope 2009).

ETICNA PRESOJA NOVIH MOZNOSTI NA PODROCJU GENETIKE

Poglejmo si sedaj podrobneje eti¢na vprasanja na podrocju gen-
skega inzenirstva in zdravljenja redkih bolezni. Najnovejsi dosezki
na podrocCju genske tehnologije omogocajo spreminjanje genske
osnove na dokaj preprost, a zelo ucinkovit nacin. S tehnologijo CRI-
SPR Cas-9 ali poenostavljeno receno z uporabo genskih skarij lahko
odstranimo poskodovani del DNK in ga nadomestimo z zdravim. S
to novo tehnologijo smo dobili velik potencial za zdravljenje razli¢-
nih genetskih bolezni s pomocjo urejanja DNK. Mozno je tudi zdra-
vljenje bolezni pred rojstvom oz. v prvih stadijih zarodka. Leta 2020
sta izumiteljici te metode Jennifer Doudna in Emmanuelle Charpen-
tier za svoj dosezek prejeli Nobelovo nagrado. Zanimivo je, da sta se
obe izumiteljici, po uspesni uporabi te tehnologije na opicjih zarod-
kih, marca 2015 zavzeli za to, da se prepove njuna uporaba na ¢love-
Skih zarodkih, dokler se ne razcistijo znanstvena, eti¢na in druzbena
vprasanja, ki so povezana s tem tehnoloskim dosezkom. Pozvali sta
svoje kolege, da podpisejo moratorij na uporabo te moznosti pri
genetskem spreminjanju Cloveku. V pogovoru z nemskim novinar-
jem je Jennifer Doudna dejala: »Mo¢, da lahko nadzorujemo naso
genetsko prihodnost, je fantasti¢na in istocasno strasljiva. Odloci-
tev, kaj naj z njo storimo, je mogoce do sedaj najvedji izziv, pred
katerim smo se kadar koli znasli« (Schulz 2018, 140).

Kot pri ostalih znanstvenih odkritjih je tudi v primeru cCloveske
genetike zelo tezko omejiti uporabo necesa, kar nam obljublja
boljSe zZivljenje. Zdi se, da gre samo Se za vprasanje ¢asa. Vendar
je v primeru spreminjanja genskega zapisa na kocki usoda nadalj-
njega razvoja Cloveske vrste. Ali ne bi z uvajanjem tehnologije
genetskega spreminjanja Cloveskega zarodka odprli Pandorine skri-
njice? Dejansko ne vemo, kakSne posledice bo imel tak poseg za
prihodnost ¢lovesStva in tega najverjetneje tudi nikoli v polnosti ne
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bomo mogli dognati. Pod kaksnimi pogoji bi lahko z eti¢nega vidika
dopustili nadaljnje posege v ¢loveski genski zapis? Kdo bo prevzel
odgovornost za projekt spreminjanja Cloveske bioloske narave? Ali
imamo dovolj znanja in smo dovolj usposobljeni in odgovorni, da
se lahko lotimo takega usodnega dejanja? Kdo bo imel nadzor nad
izvajanjem teh dejanj? Nove tehnologije, ki omogocajo spreminjanje
najglobljega jedra zivih bitij, ponujajo ogromne moznosti in hkrati
odpirajo neizmerna tveganja za nadaljnji razvoj ¢loveka in celo-
tnega naravnega sistema. V procesu naravne evolucije je prihajalo
do sprememb genetskih osnov skozi zelo dolga ¢asovna obdobja,
ki so omogocala prilagajanje celotnega ekosistema na spremembe
posameznih vrst. S pospesSenim procesom evolucije s pomocdjo
sodobne tehnologije pa se ¢as za spremembe in uveljavljanje teh
sprememb zelo skrci, zato tudi ni mogoce predvideti (daljnoseznih)
posledic sedanjih posegov v genski zapis.

Nemski etik Dietmar Mieth je oblikoval zelo uporabno eti¢no
nacelo, ki temelji na vrednotenju predvidljivin in nepredvidljivih
posledic dolo¢enega dejanja: »Ne reSevati problemov tako, da so
problemi, ki nastanejo z reSevanjem problemoyv, vedji kot problemi,
ki se jih reSuje.« (Mieth 2018, 41) Za ponazoritev zgreSenih odlo-
Citev v preteklosti je spomnil na vprasanje atomske energije, pri
kateri se je od vsega zacCetka vedelo za Stevilne neresene probleme
(npr. vprasanje jedrskih odpadkov), vendar se je njihovo reSevanje
odlozilo v prihodnost. Odlocitev se je sprejela v prepric¢anju, da se
bodo v prihodnosti nasle ustrezne resitve. Danes vemo, da Se vedno
nimamo zadovoljivih odgovorov. Mieth je prepri¢an, da na pro-
bleme, ki jih bo povzrocila nova tehnologija, ne bo mogoce odgovo-
riti z drugimi tehnoloskimi sredstvi, in se retori¢no sprasuje: »Toda
ali lahko kontingenten c&lovek, Cigar sposobnost za napake spada k
njegovi ‘condition humaine’, ustvari neskoncne stvari?« (32)

Dejstvo je, da imajo lahko spremembe genskega zapisa v zarodku
nepovraten znacaj, kar pomeni, da se dedujejo v prihodnje rodove,
ne da bi vedeli, kakSne so SirSe (tudi nehotene) posledice doloce-
nih hotenih sprememb. Trenutno mednarodni zakonski okvirji Se
omejujejo gensko spreminjanje, ki bi imelo posledice za potomce.
UNESCO je v Splosni deklaraciji o ¢loveskem genomu in ¢lovekovih
pravicah zapisal, da je ¢loveski genom osnova za temeljno enotnost
vseh ¢&lanov ¢loveske druzine. Se bolj izrecno pa spreminjanje ¢lo-
veskega genoma opredeljuje za drzave Sveta Evrope Zze omenjena
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zakonsko zavezujocCa Oviedska konvencija v 13. ¢lenu: »Poseg, kate-
rega namen je spremeniti ¢loveski genom, se sme opraviti le za
preventivne, diagnosticne ali terapevtske namene, in to samo, Ce
njegov cilj ni uvesti kakrsne koli spremembe v genom potomcev.«
(Svet Evrope 2009, 14) Nemski Svet za etiko je maja 2019 izdal zelo
obsezno staliS¢e o posegih v ¢lovesko zarodno linijo (Eingriffe in
die menschliche Keimbahn), v katerem so se sicer zavzeli za tre-
nutni globalni moratorij na podroc¢ju klinicne uporabe posegov v
Cloveske zarodne linije, naceloma pa ne zavracajo vsakrsnih pose-
gov v Cloveski genom. Po njihovem prepri¢anju iz eti¢ne analize ne
izhaja kategori¢na nedotakljivost ¢loveskih zarodnih linij. Pri etic¢-
nem vrednotenju pa se ne smemo omejiti samo na tehtanje prilo-
znosti in tveganj, ampak je treba upostevati predvsem temeljna
eti¢na merila: »Clovekovo dostojanstvo, varovanje Zivljenja in inte-
gritete, svoboda, prepreCevanje Skodovanja, dobrodelnost, narav-
nost, pravi¢nost, solidarnost in odgovornost« (Deutscher Ethikrat
2019, 44). Vecina c¢lanov Nemskega Sveta za etiko se je strinjala,
da bi ob varni uporabi in upostevanju eti¢nih meril v prihodnosti
podprli poseg v zarodno linijo, ki bi odpravil monogensko pogojeno
bolezen, medtem ko niso podali sploSne sodbe o uporabi te tehno-
logije za preprecCevanje tveganj za ostale bolezni in za Zlahtnjenje
(enhancement) CloveSke genetske zasnove (47).

DOPUSTNOST TERAPEVTSKIH POSEGOV IN PREPOVED ZLAHTNJENJA
CLOVEKA

StaliS¢e NemsSkega Sveta za etiko je, da je pod dolocenimi pogoji
mozno posegati tudi v ¢lovekovo biolosko osnovo. Po njihovem
prepricanju argumenti naravnosti sami po sebi na kategori¢en nacin
ne prepovedujejo posegov Vv Clovekov genom bodisi s terapevtskim
namenom bodisi za izboljSevanje ¢loveka. Zanimivo je, da besedilo
izrecno poudari, da tak pogled ne nasprotuje religioznim pojmo-
vanjem cloveka kot ustvarjenega bitja in navaja, da v judovstvu,
krs¢anstvu in islamu cClovek ni zgolj pasivni ohranjevalec ustvarje-
nega sveta, ampak tudi aktivni preoblikovalec stvarnosti. »Poslan-
stvo ¢loveka, da dejavno sodeluje pri oblikovanju sveta, bi bil lahko
pomemben motiv za premagovanje fatalisti¢nih drz do raznovr-
stnega zla in za dodelitev ¢loveku vlioge aktivhega soustvarjalca
resni¢nosti.« (Deutscher Ethikrat 2019, 135) V tem smislu vsebuje
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religiozno pojmovanje narave kot stvarstva v sebi tudi poziv za ¢lo-
vekovo odgovorno delovanje in upravljanje s stvarstvom. Uposteva-
nje nacela naravnosti torej ne nasprotuje temu, da lahko posezemo
v naravne danosti in jih preoblikujemo.

Po nasem prepricanju so eticno sprejemljivi zgolj terapev-
tski posegi v Cloveski genski zapis, nesprejemljivo pa je genetsko
izpopolnjevanje Cloveskih zarodkov, saj bi s tem lahko spremenili
naravne bioloSke osnove ¢loveka. Trenutno obstaja preveliko tve-
ganje, da bi ranili ¢lovesko naravo bodisi pri stvaritvi konkretnega
posameznika bodisi kar zadeva prihodnost c¢loveske vrste. Kot
merilo za dopustnost raziskovanja nemski teolog Romelt predlaga
soocenje s trpljenjem konkretnega c¢loveka: »Konkretno soocenje s
trpec¢im clovekom je mera, ki naredi raziskovalne korake smiselne
in ¢loveske. Pravili, da ne povzroC¢amo nepotrebnih tveganj in ome-
jimo raziskovanje na ultima ratio, omogocata previden in nadzoro-
van nadaljnji razvoj genetskih spoznanj. Ta razvoj bo omejen z mero
tveganja, ki ga lahko nalozimo ljudem kot trpe¢im posameznikom,
da bi dosegli nova spoznanja.« (R&melt 2018, 247) Resitev zato ni
v pobozanstvenju ¢loveka ali narave, ampak v hevristiki, »ki v obli-
Cju trpecega najde pravo mero za spreminjanje« (249). Gre torej za
upostevanje in spostovanje ranljivosti ¢loveka.

Clovek lahko trpi zaradi naravnih danosti ali pa zaradi posegov
tehnike: »Ljudje trpijo zaradi narave. Toda trpijo tudi zaradi posle-
dic tehniénih posegov ¢loveka. Ce znanje genetike in tehni¢ne zmo-
znosti, ki izhajajo iz njega, ostane v rokah pristnega terapevtskega
zavzemanja in ni prevzeto z mocjo zgolj ustvarjajoce fantazije ali
celo z ustrezljivostjo trgu, lahko obdrzi ¢lovesko mero in najde
tisto pravo sredino, za katero gre danes tako pogosto: pogum za
razvoj in sprejetje meja« (249). Romelt je torej preprican, da nas
bo pogled v trpec¢ega Cloveka in sooenje z njim usmerjal pri iska-
nju ustrezne sredine med ohranjanjem naravnih danosti in njihovim
preoblikovanjem.

Ne strinjam se z utilitaristi¢nim bioetikom Johnom Harrisom, ki
nalaga starSem dolznost, da morajo uporabiti biotehnologijo za
dobro svojega otroka in s tem prispevati k izboljSanju naravne evo-
lucije (2008, 35). Transhumanist Savulescu gre celo dlje in pravi,
da bi morala drzava to ukazati z zakonom. Svoj prispevek zelim
zakljuciti z besedami akademika Jozeta Trontlja, ki je ze pred leti
svaril pred nemedicinsko rabo poseganja v ¢loveski genom: »Ce
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bomo privolili v nezdravstveno rabo medicinskih tehnologij, se
bomo morali sprijazniti z vrsto sprememb v druzbi. Spremenil se
bo pogled na bolezen in na bioloSko manjvrednost, spremenilo se
bo dojemanje ciljev medicine in nekaterih Clovekovih pravic, celo
¢loveske druzbe nasploh. Pojavile se bodo nove oblike diskrimina-
cije. ... Invalidi se bodo Cutili Se bolj diskriminirane in zapostavljene«
(Trontelj 2014, 211).
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Marjan Suselj, univ. dipl. psih.,
generalni direktor
Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije

NOVOSTI V 0BVEZNEM ZDRAVSTVENEM
ZAVAROVANJU IN REDKE BOLEZNI

(Diskusijski prispevek)

Podrocje redkih bolezni je v Evropski uniji in tudi v Sloveniji vse
bolje urejeno. V Sloveniji ze vecl let delujejo centri za posamezne
redke bolezni, veCinoma v terciarnih ustanovah. Sredstva za diagno-
sticiranje in zdravstveno obravnavo bolnikov z redkimi boleznimi so
zagotovljena v okviru Zavoda za zdravstveno zavarovanje Slovenije.
To velja tudi za nekatere diagnosti¢ne preiskave vzorcev tkiv in krvi,
ki jih je potrebno posiljati v tujino. Zanje dodatna sredstva bolnisni-
cam zagotavlja ZZZS.

Pomemben del zgodnjega odkrivanja specificnih bolezni je sis-
tem presejanja in genetska testiranja. S 1. januarjem 2021 je tako
ZZ7ZS na podlagi sodelovanja s Klini¢nim institutom za genomsko
medicino in UKC Ljubljana uvedel celovito prenovo seznama spe-
cialisticne zunajbolnisni¢ne dejavnosti klinicne genetike, v katerega
je med drugim vkljucil tudi dve novi storitvi v skladu z napredkom
zdravstvenih tehnologij: storitev za postavitev diagnoze za cisti¢no
fibrozo in storitev za postavitev diagnoze spinalne misi¢ne distrofije
(SMA). Storitve klinicne in laboratorijske genetike so nepogresljive
za:

1. Potrditev prisotnosti genetske bolezni pri posamezniku s simp-
tomi za redko bolezen.

2. Oceno verjetnosti, da se je razvila dolo¢ena bolezen pri posame-
zniku, kadar je v druzini prisotna dedna bolezen.
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3. Ugotavljanje, ali se genetska sprememba pri posamezniku lahko
prenese na potomce (prenasalstvo);

4. Ugotavljanje genetskih bolezni pri plodu Se v Casu nosecnosti,
kadar je poznan vzrok genetske bolezni v druzini ali kadar je z
ultrazvokom vidna nepravilnost pri plodu. Genetske preiskave se
izvajajo tudi kot potrditveni test rezultatov presejalnih preiskav
nosecnice in pri novorojencku.

Pomemben del genetskega testiranja je tudi genetsko svetova-
nje. Genetske preiskave se lahko izvajajo le ob soglasju, s katerim
preiskovanec oz. starsi izkazejo strinjanje s preiskavo, razumevanje
znacilnosti in omejitev preiskave, razumevanje moznih rezultatov
in posledic preiskave. Za prenovo specialisticne zunajbolnisni¢ne
dejavnosti klinicne genetike je ZZZS v letu 2021 namenil dodatnih
2.864.491 evrov.

V Sloveniji se vse bolj pozorno posvec¢amo obravnavi redkih bole-
zni. Ce lahko bolnikom omogoc&imo uc&inkovito zdravljenje, skladno
Z najnovejSimi spoznanji in napredkom v medicini, ga omogoc¢imo
bodisi v Sloveniji bodisi v tujini. Zelo hiter je tudi razvoj na podrocju
razvijanja novih ucinkovitih zdravil za redke bolezni. ZZZS v sodelo-
vanju s predstavniki zdravnikov specialistov in predstavniki farma-
cevtskih druzb zagotavlja visoko raven dostopnosti novih zdravil za
redke bolezni.

ZZ7S je tako v letu 2020 na listo za ambulantno predpisovanje
razvrstil 25 novih zdravil, na seznam bolnisni¢nih zdravil 10 novih
zdravil, na seznam A pa 1 novo zdravilo. Poraba bioloskih, tarénih
in drugih dragih zdravil na recept pa strmo narasca. lzdatki v letu
2020 zanje so znasali ze 202,5 milijona evrov, kar je za 21,4 milijona
evrov vec kot v prejSnjem letu. Odhodki ZZZS za zdravila so bili
tako za 17,9 % visji v primerjavi z letom 2019, saj so dosegli ze 548,3
milijona evrov. Rast odhodkov je predvsem posledica povecanja
porabe ze uvedenih zdravil in uvajanja novih dragih zdravil, zlasti
zaradi bistvene Siritve zdravljenja onkoloskih in hemato-onkoloskih
bolnikov, zdravil za spinalno misi¢no atrofijo in zaradi SirSe porabe
zdravil za druge hude bolezni.

Izdatki ZZZS za zdravila za redke bolezni so v letu 2020 znasali
47.847.828 evrov in so vecji za 25 % glede na leto 2019, glede na
leto 2017 pa so vedji za 182 % (Preglednica 1in Graf 1).
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Preglednica 1: Indeks rasti stroSkov za zdravila sirote

LETO STROSKI v € INDEKS na 2017
2017 16.950.244 100
2018 21.255.501 125
2019 38.414.474 227
2020 47.847.828 282

Vir: ZZZS

Graf 1: Rast stroskov za zdravila sirote
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60,000,000
50,000,000

40,000,000

stroskiv €

30,000,000

20,000,000

10,000,000

Vir: ZZZS

Zaradi hitro narascajocih izdatkov za zdravila je potrebno dolgo-
ro¢ne reSitve iskati v nenehnem izboljSevanju in krepitvi sedanjega
sistema financiranja zdravil in v mednarodnemu povezovanju. Ker
se na mednarodni ravni, zlasti na podroc¢ju zdravil za redke bole-
zni, velik del razvoja novih zdravil financira iz javnih sredstev (npr.
preko mehanizmov Evropske komisije), bi bilo utemeljeno pric¢ako-
vati, da se bo to odrazilo tudi v razumnejsSih cenah zdravil. Povecati
bi morali tudi neodvisno raziskovanje, obenem pa bi morali spodbu-
jati nadaljnji razvoj zdravil v neprofitnem sektorju vse do registracije
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novih zdravil. Pri takSnem spodbujanju v smeri vecje druzbene
odgovornosti lahko drzavam pomagajo tudi razlicne izobrazevalne,
raziskovalne, civilno-druzbene in nevladne organizacije.

Preglednica 2: Zdravila sirote v letu 2020

Lastnisko ime Splosno ime
Adcetris brentuksimab vedotin
Adempas riociguat
Alofisel darvadstrocel
Alprolix humani koagulacijski faktor IX
(eftrenonakog alfa)
Cabometyx kabozantinib
Caprelsa vandetamid
Cresemba izavukonazol
Cyramza ramucirumab
Dacogen decitabin
Darzalex daratumumab
Esbriet pirfenidon
Firazyr ikatibant
Galafold migalastat
Gazyvaro obinutuzumab
Imbruvica ibrutinib
Imnovid pomalidomid
Jorveza budezonid
Kalydeco ivakaftor
Kymriah tisagenlecleucel
Kyprolis karfilzomib
Ninlaro iksazomib
Ocaliva obetiholna kislina
Ofev nintedanib
Onivyde irinotekan
Opsumit macitentan
Prevymis letermovir
Raxone idebenon
Revestive teduglutid
Revlimid lenalidomid
Rydapt midostavrin
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Lastnisko ime Splosno ime
Signifor pasireotid
Spinraza nusinersen

TOBI Podhaler tobramicin

Translarna ataluren
Votubia everolimus
Vpriv velagluceraza alfa
Vyndagel tafamidis
Wakix pitolizant
Xaluprine merkaptopurin




Mihaela Uhan, univ. dipl. ekon.
Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije,
¢lan evropskega zdruzenja EURORDIS

PROJEKT RARE 2030: PRIHODNOST REDKIH
BOLEZNI SE PRICENJA DANES

Ob letosnjem Dnevu redkih bolezni je izSel pomemben dokument z

zakljucki mednarodnega projekta RARE 2030, ki ga je koordiniralo

evropsko zdruzenje za redke bolezni EURORDIS. Raziskavo je spod-
budil Evropski parlament, sofinancirala pa Evropska komisija. Poro-

Cilo nosi pomenljiv podnaslov: Prihodnost redkih bolezni se zacenja

danes.

Podrocje redkih bolezni je v zadnjih desetletjih izjemno napredo-
valo. Ostajajo pa velike neizpolnjene potrebe ljudi, ki zivijo z redko
boleznijo v Evropi, ker sedanje politike niso veC primerne za ta
namen. V zadnjih dveh letih se je ve¢ kot 200 strokovnjakov z vseh
podrocij redkih bolezni in na tisoCe bolnikov povezalo v projektu
RARE 2030, da bi sprejeli naslednjo pomembno odlocitev: Kaksno
prihodnost zelimo ljudem, ki Zivijo z redko boleznijo v Evropi?

Ta dveletna Studija je privedla do osmih splosnih priporocil, s
katerimi naj bi zagotovili, da prihodnost 30 milijonov ljudi, ki zivijo
z redko boleznijo, ne bo prepusc¢ena le sredi ali naklju¢jem. Opre-
deljuje potrebo po novem okviru evropske politike za redke bolezni,
ki bo:

e usmerjal izvajanja nacionalnih nac¢rtov za redke bolezni z enakimi
merljivimi cilji;

e povzel osvezeno in usklajeno strategijo na podrocju raziskav,
digitalne tehnologije, zdravstva in socialnega varstva z dopolni-
tvami Zze obstojece zakonodaje;

e spodbujal nadaljnje nalozbe na podroc¢ju redkih bolezni na evrop-
ski ravni in na nacionalnih ravneh, da se ne izgubi potrebni elan.
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Osem zaklju¢nih priporocil, ki obsegajo diagnosticiranje, zdra-
vijenje, oskrbo, raziskave, podatke ter evropsko in nacionalno
infrastrukturo, doloc¢a nacrt politike o redkih boleznih za naslednje
desetletje.

Priporocilo §t. 1: Okvir evropske politike, ki usmerja izvajanje
konsistentnih nacionalnih planov in strategij, kar naj nadzorujejo in
ocenjujejo vse interesne skupine.

Priporocilo st. 2: Bolj zgodnja, hitrejSa ter natancnejsa postavi-
tev diagnoze za redke bolezni in boljSa ter bolj dosledna uporaba
usklajenih standardov in programov, novih tehnologij ter inovativnih
pristopov za potrebe bolnikov po Evropi.

Priporocilo st. 3: Visoko specializirani in vzdrzni zdravstveni sis-
tem s politicno, financno in tehnolosko podporo na evropski ravni in
na posameznih nacionalnih ravneh, ki naj bi prepreceval negotovosti
glede diagnoze, zdravljenja in nege vseh oseb z redkimi boleznimi.

Priporocilo st. 4: Zagotavljanje vklju¢evanja ljudi z redkimi bole-
znimi v druzbo in gospodarstvo z izvajanjem evropskih in nacional-
nih ukrepov za prepoznavanje njihovih socialnih pravic.

Priporocilo s§t. 5: Kultura spodbujanja pomembnega sodelova-
nja, vkljuCevanja in vodstvenih priloznosti za ljudi z redkimi bole-
znimi v javnem in zasebnem sektorju.

Priporocilo st. 6: Prednostna obravnava raziskav na podrocju
redkih bolezni na bazi¢ni, klini¢ni, translacijski ter socialni ravni.

Priporocilo st. 7: Celostna uporaba informacij in podatkov za
izboljSanje zdravja in dobrobiti ljudi z redkimi boleznimi.

Priporocilo st. 8: IzboljSanje razpolozljivosti in cenovne dosto-
pnosti zdravljenja redkih bolezni s spodbujanjem nalozb, inovacij in
z mednarodnim sodelovanjem za odpravljanje neenakosti.

Kole, A., Hedley V., et al. (2021) Recommendations from the Rare 2030 Foresight
Study: The future of rare diseases starts today
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PREDSTAVITEV DRUSTEV BOLNIKOV — CLANOV
ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije
... Ze od leta 1995

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI
SLOVENIJE

N
-

Mihaela Uhan
predsednica drustva

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije je humanitarno dru-
Stvo kroni¢nih bolnikov, ki ze od leta 1995 deluje v javhem interesu
na podrocju zdravja in danes povezuje okrog 550 clanic in ¢lanov
iz vse Slovenije: bolnikov s podrocja krvnih bolezni ter njihovih svoj-
cev in prijateljev, zdravstvenega osebja in podpornikov.

Poslanstvo drustva je usmerjeno v bolnika, v podporo njegovim
potrebam in v krepitev odnosa »bolnik - zdravnik«, ki je eden naj-
pomembnejsih pogojev uspesSnega zdravljenja. Ob takem poslan-
stvu drustvo sledi viziji nenehne siritve VSESLOVENSKE MREZE ZA
POVEZOVANJE, PODPORO IN OZAVESCANJE BOLNIKOV S KRV-
NIMI BOLEZNIMI.
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Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije izvaja programe,
med katerimi so najpomembnejsi:

1. Preventivni socialni program z zdraviliskim ali fizioterapev-
tskim zdravljenjem ter organizacijo strokovnih predavanj, izo-
brazevanj ter druzenj
Program je usmerjen v sofinanciranje zdraviliSkega ali fiziote-

rapevtskega zdravljenja bolnikov, izboljSanje kvalitete zZivljenja po
zakljuCku zdravljenja s kemoterapijo, radioterapijo in presaditvijo
krvotvornih mati¢nih celic ter skrb za ohranitev na novo prido-
blijenega zdravja. V programu zagotavljamo pomoc¢ tudi socialno
najsSibkejSim bolnikom, ¢lanom drustva. Program vkljucuje skrb za
¢im boljso informiranost bolnikov in njihovih svojcev o pravoca-
snem odkrivanju in prepoznavanju bolezni, nacCinih zdravljenja ter
ponovne vkljucitve v aktivno Zivljenje. V okviru programa poskrbi
drustvo tudi za organizirano druzenje z namenom spontanega
izmenjavanja izkusenj in socialne vklju¢enosti.

2. Program »Bolnik - bolniku« - psiholoska pomoc¢ in podpora

Program je namenjen lai¢ni psiholoski pomodi in podpori med
bolniki in se izvaja na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Lju-
bljana in UKC Maribor ter v Splosni bolnisnici Novo mesto in Splosni
bolnisnici Slovenj Gradec. Zaradi velikega zanimanja bomo program
Sirili tudi po hematoloskih oddelkih ostalih bolnisnic v Sloveniji.
lzvajalci programa, nekdanji bolniki z razli¢nimi diagnozami, obisku-
jejo oddelke zdravstvenih ustanov s hematoloskimi bolniki in so na
voljo za pogovore o vseh nemedicinskih vprasanjih, ki se porajajo
bolniku pred, med in po zdravljenju. Na mnoga vprasanja najlazje
odgovarjajo nekdanji bolniki, ki ze imajo izkusSnje zdravljenja razli¢-
nih krvnih bolezni.

3. Program izdajanja publikacij in informiranja

Drustvo izdaja Stevilne strokovne vodnike za bolnike z razli¢-
nimi krvnimi boleznimi in nacini njihovega zdravljenja ter druge
drustvene publikacije (almanahi, zlozenke, zgodbe bolnikov itd.).
Za dobro informiranost ¢lanov in podpornikov pa drustvo vzdrzuje
spletno stran, povezani smo preko strani Facebook, LinkedIn in
Instagram. Od leta 2018 izdajamo tudi mesecni e-novi¢nik, v kate-
rem porocamo o preteklih dogodkih in obves¢amo o nacrtovanih
drustvenih aktivnostih.
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4. Program mednarodnega sodelovanja .

Drustvo sodeluje s sorodnimi medna- ,*;*,k';
rodnimi organizacijami in leta 2014 je bilo ) g o —
drustvo kot polnopravni c¢lan sprejeto v J
evropsko zdruzenje drustev bolnikov z K EURURDIS
redkimi boleznimi EURORDIS, ki povezuje RARE DISEASES EUROPE
preko 30 milijonov bolnikov in jih zastopa v razlicnih evropskih insti-
tucijah. Predstavniki drustva se udelezujejo dnevov bolnikov, njihovih
druzin in darovalcev na konferencah evropske skupine za presaditev
krvotvornih mati¢nih celic in kostnega mozga EBMT - European Soci-
ety for Blood and Marrow Transplantation ter mednarodnih srecanj
PfP - Partners for Progress in CEE Patients’ Partners Summit. Od leta
2019 je drustvo polnopravni ¢lan evropske zveze bolnikov z limfomom
LCE - Lymphoma Coalition Europe in mreze drustev bolnikov s plaz-
mocitomom MPE - Myeloma Patients Europe.

5. Program ozaves$canja ob Dnevu redkih bolezni

Ob svetovnem dnevu redkih bolezni drustvo organizira ali soor-
ganizira strokovna sreCanja in izdaja publikacije s podroc¢ja redkih
bolezni. Drustvo je s temi aktivhostmi ob Dnevu redkih bolezni pri-
Celo Ze leta 2010, leta 2015 pa se je drustvo pridruzilo organizaciji 1.
nacionalne konference o redkih boleznih in leto kasneje sodelovalo
pri ustanovitvi Zdruzenja za redke bolezni Slovenije, v katerem je
nekaj let opravljala podpredsednisko funkcijo gospa Majda Slapar,
takrat tudi predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slo-
venije. Ob vsakoletnem srec¢anju ob Dnevu redkih bolezni v drustvu
izdamo knjizico Redke bolezni, kjer so predstavljena predavanja s
sreCanja, seznam najsodobnejsih zdravil za zdravljenje redkih bole-
zni ter predstavitve drustev bolnikov.

6. Program spodbujanja zdravega zivljenjskega sloga

Drustvo organizira redne mesecne oblike gibanja (pohodni-
Stvo, nordijska hoja itd.) in obCasna predavanja o zdravi prehrani. S
tem programom ze vec let zasledujemo cilje Drzavnega programa
obvladovanja raka (2017-2021) in Nacionalnhega programa o pre-
hrani in telesni dejavnosti za zdravje (2015-2025).
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7. Program ozaves$canja ob Dnevu krvnih bolezni

V letu 2018 je Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
pricelo Se z eno pomembno aktivnostjo: z obelezevanjem DNEVA
KRVNIH BOLEZNI. Septembra po vsem svetu uzavescajo o krvnih
boleznih, ki postajajo vse vedji zdravstveni izziv tako v EU kot v Slo-
veniji. Ob DNEVU KRVNIH BOLEZNI bomo vsako leto sredi septem-
bra skupaj z medicinsko stroko SirSo javnost obvestili o napredku
in novih moznostih zdravljenja ter o problematiki na tem podrocju
hematologije.

DELOVANJE DRUSTVA V GASU EPIDEMIJE

Zaradi zmanjSanja tveganja za prenos virusnih okuzb smo delova-
nje drustva od marca 2020 povsem prilagodili vsem priporocilom in
ukrepom. Zadnji javni dogodek je bila 6. nacionalna konferenca ob
Dnevu krvnih bolezni 2020, pred tem pa smo bili ponosno navzoci
na slavnostni podelitvi drzavnega priznanja »Medalje za zasluge«
castnemu ¢lanu nasega drustva, primariju Jozetu Pretnarju, dr. med.
Zaradi koronavirusne epidemije smo nekatere programe postopno
preselili na splet in tako za potrebe vodenja drustva organizirali vir-
tualne sestanke. V programu za ohranjanje zdravega zivljenjskega
sloga smo organizirali tedensko strokovno vodenje telovadbe preko
spleta doma. Tudi program bolnik-bolniku, ki ga sicer tedensko ali
mesecno izvajamo na hematoloskih oddelkih Sirom Slovenije, v tem
casu poteka po telefonu ali racunalniku. Na podrocju uzavescanja in
izobrazevanja pa v sodelovanju s strokovnjaki (zdravniki, psihologi,
fizioterapevti ..) pripravljamo mesecna predavanja in pogovore
preko spletne platforme.

Tudi nacrtovano slavnostno prireditev ob 25-letnici delovanja
drustva smo nadomestili s pripravo filma, ki prikazuje Cetrtstoletno
delovanje drustva, prepleteno z dobrodelnim glasbenim nastopom
Severe in Gala Gjurina. Film si lahko ogledate na drustvenem You-
Tube kanalu: https://youtu.be/sS4mZ3ZhhLO

<

" Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi
Slovenije
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Vabimo vas, da se pridruzite Drustvu bolnikov s krvnimi bole-
znimi Slovenije, ki v korist bolnikov uspesno deluje ze vec kot Cetrt
stoletja.

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE
Slovenska cesta 30, 1234 Menges, Slovenija

Telefon: 041649 735, 051493 680

Elektronski naslov: info@drustvo-bkb.si

Spletna stran: http:/www.drustvo-bkb.si/

Facebook stran: https:/www.facebook.com/drustvoBKB
LinkedIn: https:/www.linkedin.com/company/drustvo-bkb
Instagram: https:/www.instagram.com/drustvobkb/
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DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE

Drustvo distrofikov Slovenije je interesna organizacija miSi¢no in
zivéno-misicno obolelih, na kratko distrofikov, ki se vclanjujejo po
kriteriju medicinskih diagnoz za zdravstveno obravnavo, medtem
ko drustvo pri izvajanju celotne socialno-programske dejavnosti
uposteva napredujoco invalidnost kot dejavnik njihove socialne var-
nosti ter jih postavlja v ospredje kot enakopravne drzavljane.

Drustvo deluje kot nacionalna invalidska organizacija na obmocju
celotne Slovenije Ze pet desetletij. Z nacrtnim delovanjem je doslej
doseglo ureditev Stevilnih zadev in to ne samo na podrocju zdra-
vstva, ampak tudi na podroc¢ju ekonomskih olajsav, usposabljanj,
bivanja in socialnega zivljenja. Samo pa je razvilo nekatere speci-
ficne moznosti za polnovredno vlogo ¢loveka. V drustvu namrec
distrofiki ustvarjalno izrazajo svoje interese in jih z njegovo pomo-
¢jo tudi vsestransko uveljavljajo. Poleg tega pa drustvo samostojno
izvaja posebne socialne programe in nekatere lahko zaradi profesi-
onalnih dosezkov uvrs¢amo kar med izjemne dosezke slovenskega
invalidskega varstva.

1. SLUZBA PREVOZOV

Ves Cas nasega organiziranega delovanja so prevozi distrofikov
osrednji program Drustva distrofikov Slovenije, saj omogocajo
vkljuCevanje distrofikov v vse ostale drusStvene posebne socialne
programe ter v SirSe druzbeno okolje. Namen programa je izvedba
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prevozov s prilagojenimi vozili za prevoz invalidov s ciljem omogo-
Citi vse drustvene aktivnosti in mobilnost za potrebe izobrazevanja,
zaposlovanja, zdravljenja, rehabilitacije, Sporta, prostocasnih aktiv-
nosti, druzenja in drugih vsakodnevnih aktivnosti, kar pomembno
vpliva na vklju¢enost distrofikov v druzbo in aktivho sodelovanje v
vsakdanjem zivljenju.

2. OSEBNA ASISTENCA IN DRUGE OBLIKE FIZICNE POMOCI

Osebna asistenca je ena izmed oblik organiziranja skupnostne skrbi,
ki bistveno dopolnjuje javno socialno-varstveno mrezo ter predsta-
vlja na eni strani podporo svojcem, v smislu razbremenitve druzin-
skih ¢lanov pri vsakodnevni skrbi za distrofika ter posledi¢no zmanj-
Sevanje odvisnosti od njih, na drugi strani pa sredstvo za doseganje
kvalitetnejSega zivljenja distrofika, ki lahko s pomocjo organizirane
pomoci zadovoljuje specificne potrebe po aktivnosti; predvsem v
smislu aktivhega ukvarjanja z lastnim polozajem in uveljavljanjem
na razlicnih zivljenjskih podrogjih. To omogoca nadzor nad realno-
stjo, in s tem pozitivno staliS¢e do sebe in druzbe, obvladovanje
svojega socialnega okolja, sodelovanje pri oblikovanju ter sprejema-
nju in izvajanju lastnih socialnih odlocitev.

3. BIVALNE RAZMERE

Drustvo ze vrsto let izvaja program »Neodvisno zivljenje distrofi-
kov«, namenjen najtezje prizadetim distrofikom, ki se izobrazujejo,
zaposlujejo, ali so drugace aktivni v druzbenem okolju. Prizadevajo
si resiti stanovanjski problem ter pridobiti neprofitno stanovanje
ali najti kaksno drugo ustrezno trajno bivanjsko reSitev. V obdobju
zadnjih dveh let je v bivalnih skupnostih drustva bivalo 16 distrofi-
kov in 7 spremljevalcev.

Z modeli bivanja, ki jih razvijamo, skuSamo, ob nudenju vse
potrebne pomodi pri vsakodnevnih zivljenjskih aktivnostih, zagota-
vljati pogoje za ¢im bolj neodvisno zivljenje distrofikov. Pri izvajanju
programa zasledujemo cilje, da stanovalci zivijo ¢im bolj polnovre-
dno zZivljenje v obiCajnem socialnem in bivalnem okolju ter imajo
aktivno vlogo pri sooblikovanju programa. Stanovanja se nahajajo
Vv urbanem okolju, stanovalec ima moznost uporabe eno ali najvec
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dvoposteljne sobe in souporabo skupnih prostorov v stanovanju. Vsi
prostori so brez arhitekturnih ovir ter prilagojeni specificnim potre-
bam najtezje prizadetih distrofikov, ki so pri vseh dnevnih aktivno-
stih odvisni od fizicne pomoci drugega ¢loveka.

4. SOCIALNO VKLJUGEVANJE IN KULTURNO UDEJSTVOVANJE

Ena glavnih nalog drustva na tem podrocju je predvsem druzenje s
sebi enakimi, izmenjava izkusenj iz vsakdanjega zivljenja in aktivno
prezivljanje prostega cCasa distrofikov, njihovih svojcev ter prijate-
ljev. V drustvenih prostorih se odvijajo raznovrstna druzabna sre-
c¢anja, izobrazevanja in delavnice z namenom opolnomocenja, pri-
dobivanja dodatnih vescin ter kvalitetnejSega prezivljanja prostega
Casa distrofikov. V okviru Odbora za ALS in Odbora za Miastenijo
Gravis prirejamo razli¢na srecanja in strokovna predavanja ter orga-
niziramo obelezitev dogodkov v okviru mednarodnih dni razli¢nih
redkih obolenj, ki sodijo v nase drustvo (Pompejeva bolezen, ALS,
Duchennova distrofija ...). Aktivnosti, ki potekajo v okviru programa,
bistveno pripomorejo k razbijanju negativnih stereotipov o invalidih
in ustvarjanju pozitivhe samopodobe distrofikov.

5. SOCIALNE POMOCI POSAMEZNIKOM

Program zajema pomoc¢ pri prepoznavanju in opredelitvi socialne
stiske in tezave, oceno moznih reSitev ter seznanitev distrofika o
vseh mogocih oblikah socialno varstvenih storitev in dajatev, ki jih
lahko uveljavi pri drzavnih institucijah, ter o obveznostih, ki so pove-
zane z oblikami storitev in dajatev. Uporabnike seznanimo z mrezo
programov in izvajalcev socialno-varstvenih storitev ter jih sezna-
nimo z moznostjo vkljuCitve v posebne socialne programe, ki jih
izvaja drustvo.

6. INFORMIRANJE

To dejavnost izvajamo z izdajanjem glasila MAZ, s spletno stranjo
www.drustvo-distrofikov.si, prek elektronskih novic, z razlicnimi
tematskimi zlozenkami, priro¢niki, kontinuiranim sodelovanjem z
mediji, vse s ciljem zagotavljanja transparentnosti delovanja dru-
Stva.
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1. MEDNARODNO SODELOVANJE

Mednarodno sodelovanje drustva se odvija v sodelovanju z NSIOS
(Nacionalnim svetom invalidskih organizacij Slovenije), EDF (Evrop-
skim invalidskim forumom), EAMDA (Evropskim zdruzenjem dis-
trofikov) in drugimi invalidskimi organizacijami po Evropi. Pomen
povezanosti drustva prek NSIOS z delovanjem EDF je v ustvarjal-
nem vplivanju na oblikovanje evropske invalidske politike, brez
katere se na invalidskem podrocju v Republiki Sloveniji ne razvije
nobena sistemska resitev. EDF se na evropskem nivoju ze od leta
2010 odlo¢no zavzema proti rusenju socialnih pravic invalidov, kar
pa je Se posebej pomembno v ¢asu finan¢ne in gospodarske krize.
EDF je hkrati vplival na razvojni program EU, ki do leta 2020 vklju-
Cuje tudi invalidske vsebine.

Drustvo je direktno povezano z EAMDA, ki se posveca tako zdra-
vstvenim zadevam (standardizacija zdravstvene obravnave, nove
oblike zdravljenja distrofikov), kot tudi socialnim vidikom in vkljuce-
vanju distrofika v druzbo. Sodelovanje drustva z EAMDA je na splo-
Sno koristno zaradi pretoka aktualnih informacij, nas pragmaticni cilj
pa je povezovanje slovenskih zdravstvenih institucij, ki obravnavajo
zivéno-misi¢na obolenja, s sodobnimi razvojnimi trendi na podrocju
zdravstvene obravnave distrofikov, ter odpiranje realnih moznosti
za SirSo mednarodno delovanje slovenskih distrofikov.

8. DELOVANJE DRUSTVA V GASU KORONAVIRUSA

Epidemija novega koronavirusa prinasa v delovanje in izvajanje
posebnih programov nase invalidske organizacije Se dodatne izzive,
saj distrofiki zaradi oslabljene moci misic in posledic¢no zmanjsane
respiratorne kapacitete sodimo v rizicno skupino za tezji potek
bolezni covid-19. NaSa poglavitna skrb je zagotavljanje varnosti
pred okuzbo ¢lanov drustva, oziroma uporabnikov nasih programoyv,
in zaposlenih. Glede na dejstvo, da uporabniki nasih programov pri
vsakdanjem zivljenju in funkcioniranju nujno potrebujejo storitve,
ki se jim zagotavljajo v okviru nekaterih programov, kot sta npr.
osebna asistenca ali neodvisno zZivljenje distrofikov v bivalni sku-
pnosti, prekinitev izvajanja aktivnosti ni bila mogoca. Zato smo vso
pozornost namenili vzpostavitvi in uposStevanju ukrepov za prepre-
Cevanje prenosa morebitne okuzbe, zagotavljanju ustrezne zascitne
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opreme in sredstev ter informiranju uporabnikov in sodelavcev o
pomenu in nacinu preprecevanja okuzbe. Ob upostevanju smernic
in navodil za preprecevanje Sirjenja okuzbe, ki smo jih oblikovali v
sodelovanju z URI Soca in razSirjenim strokovnim kolegijem za reha-
bilitacijsko in fizikalno medicino, smo uspesno izvedli tudi program
celovite skupinske obnovitvene rehabilitacije v Domu dva topola v
Izoli. Informativne, izobrazevalne, svetovalne in druge aktivnosti ter
seje organov drustva, ki niso nujno povezane z neposrednim stikom,
smo izvajali na daljavo s pomocgjo informacijsko-komunikacijske
tehnologije. Ceprav smo se novim razmeram prilagodili do te mere,
da vse tekoce in nujne aktivnosti potekajo neprekinjeno, pa si vsi
zelimo, da bi lahko ¢im prej ponovno v polni meri izvajali vse nase
aktivnosti za ¢lane na nacin, kot smo ga poznali pred epidemijo.

DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE
Linhartova 1, 1000 Ljubljana

Kontakt: 01/47 20 550

E-posta: info@drustvo-distrofikov.si
Spletna stran: www.drustvo-distrofikov.si
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DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE

HVALEZNI IN SOLIDARNI

DHS zdruzuje bolnike z zelo znano, a nadvse redko motnjo strjeva-
nja krvi. Hemofilija je postala tako znana, ker je mutacija zdaj ugo-
tovljenega gena prizadela kraljeve druzine (Anglija, Spanija, Rusija).
Ko se v neki druzini pojavi mutacija za hemofilijo na novo, se od
tedaj dalje deduje. Kar tretjina primerov je posledica nove mutacije
gena pri nosecnici in je prej v rodbini ni bilo. Prirojena bolezen ni
ozdravljiva. Se na polovici prej$njega stoletja je bilo pri¢akovano tra-
janje zivljenja za vse stopnje bolezni (tezke, srednje in lahke) komaj
15 let. Zato je veljala za to redko bolezen izjava dramatika Bertholda
Brechta: »Zenske rojevajo jahaje na grobu.« Seveda pri tem ni mislil
na hemofilijo, ampak na tragi¢no nesmiselnost vojskovanja.

Danes je pri hemofiliji mozno ucinkovito zaustavljati krvavitve ob
samem zacetku ali jih celo preprecevati tudi tako, da si pouceni
in odgovorni bolniki sami vbrizgavajo v zZilo manjkajoco sestavino,
odloc¢ujocCo za strjevanje krvi.

Ker je dejavnikov (Zzargonsko: faktorjev), ki vplivajo na strjevanje
krvi, vec, je danes tudi vec vrst tovrstnih bolezni, ki se specificno
obravnavajo (hemofilija A, hemofilija B, von Willebrandova bolezen,
pomanjkanje Fl, FV, FVII, FV+FVIIl, motnje v delovanju trombocitov
itd.). Nekatere od teh bolezni imajo tudi Zzenske. Pred pol stoletja
to ni bilo tako pomembno, ker smo vsi prejemali samo svezo krvno
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plazmo, v kateri so bili v skromni meri zastopani vsi faktorji. Danes
pa je drugace, saj prejemamo le manjkajoci faktor ali celo biolosko
zdravilo, ki sploh ni faktor, ampak spodbudi sistem strjevanja krvi.

Clani Drustva hemofilikov Slovenije so v 4 desetletjih v povezavi s
socutnimi in razgledanimi zdravniki prek svojega strokovnega sveta,
ki ga imenujejo sami, organizacijsko izjemno pomagali vzpostaviti
celostno obravnavo bolnikov z motnjo strjevanja krvi. Tako je raven
oskrbe motenj strjevanja krvi v Sloveniji med najboljSimi v Evropi.

I Vec informacij najdete na spletni strani
http://www.drustvo-hemofilikov.si/
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Slovenia. Polona Zakosek
predsednica drustva

DRUSTVO DEBRA SLOVENIJA — DRUSTVO OSEB
POVEZANIH Z BULOZNO EPIDERMOLIZO0

S0 0B ROJSTVU PRAVILA IGRE RES ZA VSE ENAKA?

BULOZNA EPIDERMOLIZA (EB)

Bulozna epidermoliza je zelo redko, tezko genetsko obolenje, ki ga
poleg poskodbe koze spremlja Se niz drugih spremljajocih kompli-
kacij na organih kot so oci, prebavni trakt, motori¢ni sistem. Nastane
zaradi prirojenega pomanjkanja razlicnih beljakovin, katerih funkcija
je povezovati plasti in celice v kozZi.

Znaki bulozne epidermolize so rane po vsem telesu in po sluznici,
vsak dodaten pritisk pa povzroci nov mehur in rano. Gibljivost skle-
pov oseb z EB je slaba, zato nekateri potrebujejo invalidski vozic¢ek
ze v zgodnji mladosti, na rokah in nogah se jim zaraScajo prsti, kar
omejuje njihovo funkcijo. Pojavljajo se spremembe na sluznici, solze-
nje oci; ob vedjih erozijah morajo osebe z EB za dva do tri dni ostati
v zatemnjeni sobi. Zozan imajo poziralnik, zato vCasih ze tekocina
povzroci hude bolecine, rane v ustih in na ustnicah pa dodatno ote-
Zijo prehranjevanje in odpiranje ust.

Bulozno epidermolizo, skupino redkih dednih obolenj krhkosti koze
(1:30.000), povzrocajo mutacije v 13 razlicnih strukturnih genih.
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Skupno jim je, da gre za gene, ki kodirajo proteine koze, ki imajo ali
povezovalno vlogo med razli¢nimi plastmi koze (delujejo na nivoju
tkiva, npr. kolagen VII, integrini) ali pa gre za proteine skeleta celic
koze (npr. keratini, plektin, razlicne komponente dezmosomov).
Mutacije v tarc¢nih genih prizadenejo strukturo in funkcijo teh prote-
inov, ki se navzven kazejo kot izredna krhkost koze.

V Sloveniji je trenutno 43 obolelih, od tega pet oseb s tezjo obliko
bolezni. Osebe z EB in njihovi svojci smo zaradi druzenja in izme-
njave izkuSenj ter lazjega reSevanja problemov decembra 2005
ustanovili Drustvo DEBRA Slovenija - drustvo oseb povezanih z
bulozno epidermolizo.

DEBRA Slovenija je aktivni ¢lan zdruzenja DEBRA International in
EURORDIS-a.

I Vec informacij najdete na spletni strani
www.debra-slovenia.si.
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Rudolf Jekovac
predsednik drustva

0 DRUSTVU BOLNIKOV S HUNTINGTONOVO
BOLEZNLJO

Drustvo je bilo ustavljeno leta 2007 z namenom pomagati bolni-
kom, svojcem in streznemu osebju pri premagovanju posledic
neozdravljive bolezni, jih seznanjati s prakti¢nimi nacini pomoci
pri prehranjevanju, komuniciranju in vzdrzevanju telesne kondicije
in predvsem svojce informirati o nac¢inu prenatalnega nacrtovanja
rojstev.

Do zdaj smo izdali tri knjige (dve sta namenjeni zdravnikom,
ena osebju v domovih), prevedli in sinhronizirali smo zgos¢enko, Ki
opisuje bolezen, nacine pomodi v razli¢nih razvojnih fazah in pripo-
mocke za lazje komuniciranje in prehranjevanje, in organizirali vrsto
predavanj na omenjene teme.

Tekom let se je pokazalo, da so najbolj smotrna in uspesna preda-
vanja oziroma srecanja za manjse Stevilo delavcev v domovih (pribl.
2.030), ki so v neposrednem stiku z varovancem. Tako od leta 2013,
in ob podpori FIHA, organiziramo srecanja v razlicnih domovih.

Sestanemo se v povprecju enkrat mesec¢no, tematika je razli¢na:
odnosi (skrivhost medsebojnih odnosov bolnik, svojci, negovalci ...),
pomoc¢ pri prehranjevanju, fizioterapija, delovna terapija, pripo-
mocki za boljSo oskrbo, itd.

Od leta 2015 dalje pripravljamo lokalna srec¢anja, da se jih lahko
udelezi ¢im vec¢ udelezencev s posameznega obmocdja. Predavatelji
so strokovnjaki na svojih podrocjih. Na srecanja vabimo izkusene
terapevte iz Nemcije, Avstrije in Belgije.
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Poleg finan&nih tezav se sreCujemo s problemi, ki jih ne bi smelo
biti. V interesu bolnikov, svojceyv, zdravstva in cele Slovenije je sesta-
viti spisek bolnikov, in po moznosti svojcey, ki bi jih vabili na sreca-
nja. Zal nam stroka ne pomaga kaj dosti, ker ima zaradi varovanja
osebnih podatkov pri tem omejitve.

I Drustvo bolnikov s Huntingtonovo boleznijo
Vrhovcéeva cesta 13D, 1358 Log pri Brezovici
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SLoventE Dr. Irena Znidar

predsednica drustva

DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO
SLOVENLJE

Gaucherjeva bolezen se imenuje po francoskem zdravniku Philippu
Charlesu Ernestu Gaucheriju, ki je bolezen opisal leta 1882.

Pogostost gaucherjeve bolezni je 1 na 100.000 oseb, zato je uvr-
SCena med redke bolezni. Gaucherjeva bolezen je ena izmed okoli
50 dednih presnovnih »bolezni kopicenja v lizosomih«.

Gaucherjeva bolezen je posledica pomanjkanja oz. zmanjsane aktiv-
nosti encima glukocerebrozidaza, kar privede do kopicenja glu-
kocerebrozida (tj. lipid, za razgradnjo katerega je odgovorna glu-
kocerebrozidaza) v vranici, jetrih in kostnem mozgu. Obic¢ajno so
pogosti zlomi kosti ter povecana jetra in vranica tudi med prvimi
znaki, zaradi katerih zdravnik posumi na gaucherjevo bolezen. Drugi
znaki bolezni so Se hematoloske in skeletne nepravilnosti, utruje-
nost, zakasnel telesni razvoj pri otrocih in nevroloske motnje. Izra-
zenost bolezni je zelo heterogena: od blagih oblik, ko bolnik ne
potrebuje zdravljenja, do hudih nevroloskih zapletov, ki vodijo do
smrti v prvih dveh letih Zivljenja.

Bolezen ni ozdravljiva, vendar encimsko nadomestno zdravljenje, ki
je na trgu od leta 1991, bistveno izboljsa pocutje in zdravstveno stanje
bolnikov. Terapija z nadomestnim encimom poteka v dveurni intrave-
nozni infuziji dvakrat mesec¢no. Za zdravljenje gaucherjeve bolezni je
na voljo tudi terapija za zmanjsanje kolicine substrata (glukocerebro-
zida), kjer gre za zdravilo v obliki kapsul za peroralno uporabo.
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V Stevilnih evropskih drzavah, vklju¢no s Slovenijo, imajo bolniki
moznost zdravljenja na domu. To pomeni, da je bolnik, Ce zeli,
lahko popolnoma samostojen pri pripravi raztopine za infundiranje
in izvedbi intravenozne terapije. Zadnjih deset let je k bolnikom, ki
imajo slabe Zile, ali si zaradi drugih razlogov ne morejo sami vstaviti
igle v zZilo, na dom prihajala medicinska sestra, torej je bilo zdra-
vljenje na domu omogoé&eno vsem, ki so si to Zeleli. Zal pa smo bili
konec septembra 2020 seznanjeni z novico, da se ukinja tovrstna
pomoc¢ medicinske sestre. Tako je oktobra 2020, sredi pandemije
covid-19, brez terapije na domu ostalo devet gaucherjevih bolnikov,
kasneje je isti ukrep prizadel Se deset fabryjevih bolnikov.

Kakovost zivljenja bolnikov se je tako bistveno poslabsala, povecali
pa so se tudi stroski zdravljenja, saj morajo ti bolniki sedaj hoditi na
terapije v bolnisnico. Kljub temu da sta obe drustvi (gaucherjevih in
fabryjevih bolnikov), skupaj z nasimi zdravniki in ob pomoci Zdru-
zenja za redke bolezni, veckrat pozvali pristojne institucije (JAZMP,
ZZ7S in MZ), naj se ¢im prej lotijo naSega problema, se zadeva vilece
ze vec kot Stiri mesece in ob pisanju tega prispevka (zacetek febru-
arja 2021) Se vedno ¢akamo na obljubljeni sestanek.

V Sloveniji zivi 22 gaucherjevih bolnikov; trije se zdravijo pri doc. dr.
Urhu Groslju na Pediatri¢ni kliniki, ostali pa pri prof. dr. Samu Zveru
na Interni kliniki.

Gaucherjevi bolniki so se Zze soocili s Stevilnimi situacijami, znacil-

nimi za redke bolezni:

* slabo poznavanje bolezni s strani zdravstvenih delavcev in
javnosti,

e pozna diagnoza,

* dolgo obdobje med postaviljeno diagnozo in zacetkom encim-
skega nadomestnega zdravljenja,

e draga zdravila,

* Stevilna Se nereSena medicinska vprasanja (tezave, ki se poja-
viljajo kljub encimskemu nadomestnemu zdravljenju, neucinko-
vitost encimskega nadomestnega zdravljenja za nevronopatske
oblike bolezni).
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Drustvo bolnikov z gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo ustano-
vljeno leta 2003. Nas glavni namen je medsebojno povezati sloven-
ske gaucherjeve bolnike in jim biti v pomoc¢ pri njihovih morebitnih
tezavah. Spremljamo novosti na podrocju gaucherjeve bolezni
in o njih obves¢amo bolnike in zdravnike. Organiziramo srecanja,
na katerih se izobrazujemo o novostih na podrocju gaucherjeve
bolezni, prav tako pa je to priloznost za medsebojno spoznavanje
in izmenjavo izkuSenj med bolniki in zdravniki. Skupaj z drustvi iz
sosednjih drzav organiziramo regijska srecanja gaucherjevih bolni-
kov, aktivni pa smo tudi v Mednarodni zvezi Gaucher (International
Gaucher Alliance, IGA, www.gaucheralliance.org), ki zdruzuje dru-
Stva gaucherjevih bolnikov z vsega sveta in s katerimi si skupaj pri-
zadevamo za izboljSanje kakovosti zivljenja gaucherjevih bolnikov.
Zaradi pandemije covid-19 nismo mogli organizirati srecanja bolni-
kov v letu 2020, smo pa lahko prisostvovali Stevilnim spletnim semi-
narjem, vecinoma organiziranih s strani IGA. Vsebine seminarjev
so bile razlicne (npr. genska terapija, parkinsonova bolezen), med
najbolj aktualnimi sta bili seveda situacija covid-19 in zdravljenje na
domu. Slednje se je izkazalo kot velika prednost, posebej v Casu
pandemije. Zdravljenje na domu je bila tudi glavha tema medna-
rodnega dneva gaucherjeve bolezni, ki ga vsako leto obelezujemo
prvega oktobra.

Zdravniki iz Evropske delovne skupine za gaucherjevo bolezen
(EWGGD) so v sodelovanju z IGA izdali tudi priporocila za gaucher-
jeve bolnike v Casu pandemije ter priporocila glede cepljenja proti
covid-19.

Drustvo bolnikov z gaucherjevo boleznijo Slovenije
Srednja Kanomlja 66, SI-5281 Spodnja Idrija
www.gaucher-drustvo.si

info@gaucher-drustvo.si
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Marija Pintaric
predsednica drustva

DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIJO
SLOVENIJE

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije je bilo ustano-
vljeno leta 2003. V¢lanjeni smo v Zdruzenje redkih bolezni Slovenije
ter mednarodno organizacijo Eurordis in FIN.

V letu 2004 je bil ustanovljen tudi Center za zdravljenje Fabryjeve
bolezni, ki je lociran v Splosni bolniSnici Slovenj Gradec. Gre za
enega manj pogostih specializiranih centrov za zdravljenje manj
pogostih bolezni v nasi drzavi, na katerega bi morala biti ponosna
vsa Slovenija. Zaradi svoje kvalitete, znanja in prizadevnosti vseh
zaposlenih v tem centru, je znan po celem svetu.

Trenutno je registriranih 42 bolnikov (38 odraslih in 4 otroci), tera-
pijo pa prejema 19 bolnikov. Od leta 2003 je v Sloveniji omogoceno
nadomestno encimsko zdravljenje. To poteka vsakih Stirinajst dni
v obliki poCasne intravenske infuzije in je dozivljenjsko. Konec leta
2018 nas je kar nekaj bolnikov zacelo prejemati terapijo na domu
preko Medical Home servisa. Stevilo se je stalno povecevalo, tako
nas je bilo v lanskem letu Ze dvanajst. Zal pa nam je bila zaradi
birokratskih zapletov konec leta 2020 terapija ukinjena. Kdaj se bo
zadeva uredila, zal ne ve nih¢e. Ne zavedajo se, da se je kvaliteta
nasega zivljenja poslabsala, saj smo se ponovno primorani voziti na
terapijo v bolnico. Tu nastane tudi problem voznje, saj je bolnik po
prejemu terapije utrujen in ni primeren za voznjo, nekateri pa Se
lastnega prevoza nimajo. Obremenjen je tudi kader v bolnisnici. Ta
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ukinitev je prinesla ve¢ negativnih stvari in to bi morale ustanove, ki
bodo resSevale te pomanjkljivosti, upostevati in to resiti prioritetno,
oziroma v C¢im krajSem moznem casu, saj na reSitev ¢akamo Ze od
15.10. 2020.

V lanskem letu zaradi nastale situacije nismo organizirali sre¢anja
bolnikov in njihov svojcev. Udelezili smo se srecanja ob dnevu red-
kih bolezni, ki ga vsako leto obelezujemo 28. 2.

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije
Dobja vas 153

2390 Ravne na Koroskem
Drustvo.fabry@gmail.com
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e Drustvo pliuenih in alergijskih bolnikov Slovenije
Cq ) Pulmoncry and Allergic Patients Association of Slovenia

Mirko Triller
predsednik DPABS

DRUSTVO PLJUCNIH IN ALERGIJSKIH BOLNIKOV
SLOVENIJE

Drustvo plju¢nih in alergijskih bolnikov Slovenije je nevladna huma-
nitarna organizacija, ki zdruzuje bolnike in zdrave s skupnim ciljem:
pomagati in lajsati Zivljenje ljudem z boleznimi dihal in alergijami.
Drustvo plju¢nih in alergijskih bolnikov Slovenije deluje od leta 1991
in zdruzuje okoli 3.700 bolnikov z boleznimi dihal in alergijskimi
boleznimi, njihove svojce in zdravstvene delavce na obmodju celo-
tne Slovenije.

Poslanstvo drustva je doseci zmanjsanje kroni¢nih bolezni dihal in
alergij, hkrati pa omiliti (ekonomske in socialne) posledice bolezni
za obolele in njihove druzine ter tako izboljsati kvaliteto njihovega
zivljenja. Nase glavne naloge so posredovanje stalis¢ bolnikov jav-
nosti, sodelovanje v rehabilitaciji ljudi z boleznimi dihal in alergijami,
prizadevanje za boljSo komunikacijo med bolniki in zdravstvenim
osebjem, izmenjevanje znanja in izkuSenj, vidnost in prepoznavnost
nasega drustva v slovenskem prostoru in skrb za enakost zdravja
pri nas.

Cilji drustva so prizadevanje za druzbo s ¢im manj boleznimi dihal
in alergij in opozarjanje druzbe na nujnost izboljSanja pogojev in
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polozaja ljudi z boleznimi dihal in alergijami. Z zdravstveno vzgojo
in informiranjem skuSamo doseci vecje razumevanje problemov
bolnikov in podpiramo delo vseh nasih izvajalcev v Sloveniji, da to
dosezejo. NasSe ugotovitve in spoznanja posredujemo tudi drzavnim
organom in institucijam.

REDKE PLJUCNE BOLEZNI

Redka bolezen prizadene zelo malo posameznikov. Evropska organi-
zacija za redke bolezni (EURORDIS - European Organisation for Rare
Diseases) omenja, da je razlicnih redkih bolezni med 5000 in 7000,
kar pomeni, da ima od 6 % do 8 % prebivalcev Evropske Unije eno
izmed redkih bolezni, med katere sodijo tudi redke plju¢ne bolezni.

MED REDKE PLJUCNE BOLEZNI UVRSCAMO:

Vnetne bolezni:
a. fibrozirajo¢i mediastinitis
2. Fakomatoze:
a. limfangioleiomiomatoza,
b. neurofibromatoza.
3. Prirojeni emfizem:
a. pomanjkanje alfa-1 antitripsina,
b. mutacije elastina.
4. Bolezni plju¢nega zZilja:
a. prirojena plju¢na hipertenzija,
b. plju¢na pulmonalna hemangiomatoza,
c. plju¢na veno-okluzivna bolezen,
d. prirojene hemoragi¢ne teleangiektazije s plju¢no prizadetostjo.
5. Pljucna alveolarna mikrolitiaza, cistic¢na fibroza.
6. Motnje ciliarnega sistema:
a. Kartagenerjev sindrom,
b. primarna diskinezija cilij.
7. Motnje regulacije dihanja:
a. centralna alveolarna hipoventilacija,
b. narkolepsija.
8. Vezivno tkivne bolezni:
a. Marfanov sindrom,
b. Ehler-Danlos sindrom s plju¢no prizadetostjo.
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9. Vaskulitisi:
a. Wegenerjeva granulomatoza,
b. Goodpasture sindrom,
c. mikroskopski poliangiitis,
d. poliartritis nodoza,
e. Churg-Straussov sindrom.
10. Kongenitalne bolezni:
a. cisticna adenomatoidna malformacija,
b. plju¢ne sekvestracija,
c. neuroendokrina celi¢na hiperplazija.
11. Nevromuskularne bolezni:
a. amiotrofi¢na lateralna skleroza,
b. miastenia gravis,
c. dermatomiozitis,
d. polimiozitis.
12. Motnje presnove in kopic¢enja
a. Gaucherjeva bolezen s plju¢no prizadetostjo,
b. Nieman-Pickova bolezen s plju¢no prizadetostjo,
c. Hermanski-Pudlakov sindrom.
13. Druge:
a. sarkoidoza,
b. histiocitoza X,
c. idiopatska pulmonalna hemosideroza,
d. anemija srpastih celic s plju¢no prizadetostjo,
e. limfangiomatoza.

KAKO OBRAVNAVAMO REDKE PLJUCNE BOLEZNI V SLOVENLI
IN KAKO JIH ZDRAVIMO?

Zaradi redkega pojavljanja je prepoznavanje redkih plju¢nih bolezni
tezko, bolezen obicajno odkrijemo v poznih stadijih. Povprec¢ni Cas
od prvih znakov bolezni do diagnoze lahko traja od nekaj mese-
cev do vec let. Zaradi nepotrebne predhodne diagnostike, neustre-
znega zdravljenja in posledi¢no pozne prepoznave ter zamujene
priloznosti za zgodnje zdravljenje je obravnava redkih plju¢nih bole-
zni zahtevna. Okvare plju¢ so ob postavitvi diagnoze najpogosteje
ze tako hude, da so nepovratne in zahtevajo dolgotrajno in drago
zdravljenje. Podatkovnih baz in registrov redkih plju¢nih bolezni v
Sloveniji nimamo.
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DPABS SI JE ZADALO NALOGO, DA JE POTREBNO VSE SILE USMERITI V:

1. Spodbujanje osnovnih principov preventive plju¢nih bolezni, ki
veljajo tudi za redke plju¢ne bolezni:
a. spodbujanje k nekajenju in prenehanju kajenja,
b. skrb za Cisto okolje,
c. redna telesna vadba.

2. ZgodnejsSo diagnostiko:

a. druzinski zdravniki morajo bolnika s plju¢no prizadetostjo, Ki
ne reagira na obic¢ajno zdravljenje, ¢im prej napotiti k specialistu,
b. specialiste pulmologe je potrebno v programu izobrazevanja
temeljito seznaniti z diagnostiko in obravnavo redkih plju¢nih
bolezni,

c. redke plju¢ne bolezni moramo obravnavati v specializiranih
ustanovah za plju¢ne bolezni.

3. Ker je zdravljenje lahko zelo zahtevno in je uporaba redkih dra-
gih zdravil, ki za farmacijo niso dobickonosna, vcasih tezko dose-
gljiva, bo drustvo apeliralo na strokovno javnost, da omogodi
zdravljenje redkih plju¢nih bolezni bolnikom, ki tako zdravljenje
potrebujejo.

AKTIVNOSTI DPABS V NAPORIH, DA BOSTA DIAGNOSTIKA IN
ZDRAVLJENJE REDKIH PLIUCNIH BOLEZNI USPESNEJSA

Drustvo plju¢nih in alergijskih bolnikov, ki zdruzuje tudi bolnike z
redkimi boleznimi, vzpodbuja bolnike in njihove svojce k druzbeni
aktivnosti v zahtevah po hitrem dostopu do zgodnje diagnostike,
boljSem zdravljenju in kakovostni obravnavi bolnikov z redkimi
plju¢nimi obolenji tako, da:

a. zahtevajo, da se razvijajo kakovostni izobrazevalni programi pri-
lagojeni Sirsi javnosti ter bolnikom in njihovim svojcem v prepo-
znavanju redkih plju¢nih bolezni,

b. vzpodbujajo strokovno javnost, da mora skrbeti za kakovostne
programe izobrazevanja, ki bodo omogodili zgodnjo prepoznavo
redkih plju¢nih bolezni, pravilno in pravocasno napotitev bol-
nikov v ustrezno referenéno ustanovo, kjer bo poskrbljeno za
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pravocasno diagnostiko in najprimernejSi naCin zdravljenja ter
skrbno in redno nadaljnje sledenje tem bolnikom,

C. opozarjajo na pomen ustanovitve podatkovnih baz in centralnih
registrov teh bolezni,

d. zahtevajo, da se zelo redke bolezni obravnavajo multidiscipli-
narno in v sodelovanju s sorodnimi centri v tujini, saj bo le tako
zagotovljena kakovost obravnave teh bolnikov,

e. zahtevajo, da bodo zagotovljeni pogoji za raziskovalno delo na
tem podrogju.

prim. Nadja Triller, dr. med. spec. pulmolog
podpredsednica DPABS

DRUSTVO PLJUCNIH IN ALERGIJSKIH BOLNIKOV SLOVENIJE
Koprska ulica 94, Ljubljana

tel. 01427 44 44

www.dpbs.si, dpbs@siol.net

@
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Koprska ulca 94, 1000 Ljubljana, Slovenia v
100386 (0)1 427 4444, Fax: 00 386 0)1 427 44 43

e-mail: dpbs@siol.net, http://www.dpbs.si
Transakdijski racun: 02045-0018294003 Davéna Stevilka: 5180238955
Drustvo je registrirano pri UE Ljubljana pod Stevilko 688.
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Ofusnao Slavka Grmek Ugovsek, mag. prav.

predsednica drustva

DRUSTVO ZA CISTICNO FIBROZO SLOVENIJE
CYSTIC FIBROSIS ASSOCIATION OF SLOVENIA

Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije je humanitarna organizacija, ki
zdruzuje bolnike z redko boleznijo cisti¢no fibrozo (otroke in odra-
sle), sorodnike, zdravstveno osebje in vse, ki podpirajo dejavnost
drustva. Drustvo je bilo ustanovljeno leta 2009 in deluje na obmo-
Cju celotne Republike Slovenije.

Namen drustva je organizirana pomoc¢ vsem bolnikom s cisti¢no
fibrozo za dosego visje kakovosti zivljenja, ki pripomore k boljSemu
in daljSemu zivljenju teh bolnikov. V drustvu pomagamo bolnikom in
njihovim druzinam pri uveljavljanju in uresnicevanju pravic. Drustvo
sodeluje s podobnimi domacimi in mednarodnimi organizacijami.

Pri cisti¢ni fibrozi zaradi genetske okvare gosta sluz najbolj priza-
dene pljuc¢a in prebavila, pa tudi druge organske sisteme. Glavni
vzrok obolevanja in umrljivosti je bolezen pljué, zato je ob hudo
napredovani cisti¢ni fibrozi edina moznost prezivetja obojestran-
ska presaditev pljuc. Vsak 30. Evropejec je prenasSalec gena, ki pov-
zrocCa cisti¢no fibrozo. V Evropi je preko 40.000 otrok in mladih
odraslih s cisti¢no fibrozo (mukoviscidozo), v Sloveniji pa zivi okoli
100 bolnikov, od tega ima 17 bolnikov presajena pljuca. Do leta 2019
so operativhe posege obojestranske presaditve plju¢ opravljali v
dunajski bolnisnici AKH, lani pa so trem bolnikom s cisti¢no fibrozo
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uspesno presadili plju¢a na Klinicnem oddelku za torakalno kirurgijo
UKC Ljubljana. Napredek medicinske znanosti je bolezen, ki je bila
neko¢ usodna ze v otrostvu, spremenil v kroni¢no bolezen odra-
slega obdobja. Skupaj z evropskim zdruzenjem za cisti¢no fibrozo
si v vsej Evropi prizadevamo izboljsati izid zdravljenja ter prezivetja
otrok in mladih odraslih s to redko boleznijo, saj vsi bolniki zno-
traj Evrope Se vedno nimajo enakega dostopa do kakovostne zdra-
vstvene oskrbe.

V drustvu izvajamo razli¢ne programe: izobrazevanje in ozavesSca-
nje javnosti, svetovanje in podpora uporabnikom, ohranjanje tele-
sne zmogljivosti bolnikov. AZzurno urejamo spletno stran, izdajamo
publikacije in videoposnetke, udelezujemo se evropskih srecanj
za cisti¢no fibrozo in sreCanj za redke bolezni, organiziramo stro-
kovne posvete in druge aktivnosti ob evropskem tednu osvesceno-
sti. Svetujemo bolnikom in njihovim druzinam na razlicnih podro-
¢jih in organiziramo delavnice za samopomoc¢. Obravnavamo teme
na pravnem, psihosocialnem in prehranskem podrocgju. S socialno
pomocjo pomagamo socialno ali drugace ogrozenim bolnikom s
cisti¢no fibrozo. Za ohranitev telesne zmogljivosti bolnikov s cisti¢no
fibrozo pomagamo z individualno telesno vadbo in rehabilitacijo v
naravnem zdravilis¢u.

Na razlicne nac¢ine opozarjamo pristojne organe na izboljSanje sta-
tusa bolnikov s cisti¢no fibrozo in njihovih druzin. S poslanskimi
pobudami, dopisi na pristojne institucije in individualnimi tozbami
pred pristojnim sodis¢em nam je uspelo izboljSati polozaj bolni-
kov s cisti¢no fibrozo in njihovih druzin. Dolgotrajno bolni otroci
imajo v Casu odsotnosti od pouka u¢no pomoc. Z odlocitvijo sodi-
S€a imajo starsi otrok s cisti¢no fibrozo pravico do viSjega dodatka
za nego otroka in delnega placila za izgubljeni dohodek. Bolnik s
cisti¢no fibrozo ima pravico do zdraviliskega zdravljenja. Stipendi-
stu zaradi opravicljivih zdravstvenih razlogov ni treba vracati Sti-
pendije. Osebe, ki so trajno nezmozne za delo, imajo pravico do
varstvenega dodatka. Invalidi imajo pravico do nadomestila za
invalidnost. Pripravljen je Nacrt dela na podrocju redkih bolezni v
RS, ustanovljena je Nacionalna kontaktna to¢ka za redke bolezni v
Sloveniji, z zakonom je doloc¢en Register redkih nemalignih bolezni.
Bolniki s cisticno fibrozo imajo v breme osnovnega zdravstvenega
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zavarovanja pravico do zdravil in zivil za posebne zdravstvene
namene, enako tudi pravico do medicinskih pripomockov.

Uspesno smo izvedli programe in druge aktivnosti drustva, ki so
prispevali k izboljSanju kakovosti Zivljenja bolnikov s cisti¢no fibrozo
in njihovih druzin na razli¢nih podrocjih zivljenja.

DRUSTVO ZA CISTIENO FIBROZO SLOVENIJE
CYSTIC FIBROSIS ASSOCIATION OF SLOVENIA
SkrajSano ime: Drustvo CF

TroStova ulica 5, 1292 |Ig, Slovenija
info@drustvocf.si

www.drustvocf.si
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Blaz Kondza
predsednik drustva

DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM

DRUSTVO SE PREDSTAVI

Drustvo bolnikov z limfomom, v katerem zdruzujemo predvsem
bolnike z limfomom in diseminiranim plazmocitomom ter njihove
svojce, smo ustanovili 14. aprila 2005. Drustvo je z 22. avgustom
2005 postalo tudi polnopravni clan mednarodne organizacije
Lymphoma Coalition, ki zdruzuje limfomske organizacije s celega
sveta. Drustvo je vklju¢eno tudi v evropsko organizacijo bolnikov
z diseminiranim plazmocitomom Myeloma Patients Europe. Uradni
sedez drustva je v Ljubljani, prisotni smo tudi na spletu na naslovu
www.limfom.si.

ZAKAJ SMO USTANOVILI DRUSTVO?

Drustvo smo ustanovili z namenom, da bi bolniki, ki so kalvarijo od
postavitve diagnoze, zdravljenja in ozdravitve Ze doziveli, pomagali
bolnikom, ki so se na tej poti Sele znasli. Nasa glavna naloga je, da si
medsebojno pomagamo, da prisko¢imo na pomoc¢ nanovo zbolelim
in njihovim druzinam.

Druga pomembna naloga drusStva je ozaveScanje SirSe javnosti o
limfomih, diseminiranem plazmocitomu in problematiki povezani
z njimi. To se nam zdi Se kako pomembno, saj je limfom s svojimi
simptomi zlahka zamenljiv s katero izmed nedolznih bolezni, kot sta
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gripa ali prehlad. Podobno je tudi z diseminiranim plazmocitomom,
ki ima prav tako simptome, ki jih lahko zamenjamo s katero drugo
manj nevarno boleznijo. V ta namen smo izdali ze nekaj zlozenk in
brosuric.

Tretja pomembna naloga je sodelovanje z ostalimi organizacijami
doma in po svetu, ki se borijo za boljsi jutri bolnikov z rakom.

NASE DRUSTVO IN REDKE BOLEZNI

Nekatere podtipe limfomov bi brez tezav uvrstili med redkejse, Ce
ne ze kar redke bolezni. Podobno velja tudi za diseminirani plaz-
mocitom. Zato smo se v drustvu odlocili za sodelovanje in podporo
aktivnostim, ki jih izvajamo drustva na podrocju redkih bolezni.
Obelezitev dneva redkih bolezni je ena od taksnih aktivnosti, pri
kateri nase drustvo sodeluje.

DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM
Pod vrbami 11, 1000 Ljubljana
www.limfom.si
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Teja Iskra Clgljar

HEREDITARNI ANGIOEDEM - HAE

»V predalu imam svileno ruto, ki sem jo kupila neko¢ ob napadu angio-
edema, da sem si z njo zakrila obraz, ko sem §la v zdravstveni dom. To ruto
vzamem iz omare samo takrat, ko moram z oteklim obrazom med ljudi.
Sicer je skrita nekje Cisto na dnu predala, saj mi Ze pogled nanjo prebudi
neprijetne spomine.

Tezko mi je govoriti in pisati o tej bolezni. Zavest o njej vedno poti-
skam globoko vase in se ukvarjam z njo samo takrat, ko se pojavi. Zato
globoko razumem ljudi, ki jo skrivajo, nocejo o njej govoriti in skoraj ne
dovolijo, da bi jim kdo pomagal.

S HAE zivim Ze natanko 60 let. Na 21. rojstni dan (leta 1955) mi je
obraz otekel do nespoznavnosti. Oce se je prestrasil in poklical zdravnika,
ki je predlagal borove obkladke. Po priblizno petih dneh je oteklina splah-
nela. Moj oce, ki me je imel sicer Cisto rad, je takrat izjavil: ‘Raje bi videl, da
umres, kot da bi ostala taka.’ In dala sem mu prav.«

Te misli je strnila pacientka HAE, ki na kratko povzamejo obcutke
skorajda vsakega izmed nas. Takrat bi se najraje skril v najbolj temen
kot in samo v miru pocakal, da napad mine. Ceprav je dandanes
ziveti s to boleznijo precej lazje, kot je bilo nekoc¢. Veliko zdravnikov
je danes seznanjenih s to boleznijo, ¢eprav se z njo morda Se niso
srecali, so nam pa zato pripravljeni prisluhniti. Tudi kar nekaj zdravil
nam sedaj lajSa zivljenje. Na razpolago imamo tablete Danazol, ki
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preprecCujejo mozne napade, kot tudi zdravila Ruconest, Berinert in
Firazyr. Zdravilo Firazyr imamo bolniki pri sebi in je odlicno sredstvo
VvV nujnem primeru. Ko govorimo o nujnem primeru, imamo v mislih
otekline obraza, grla, ki so lahko smrtno nevarne, kot tudi otekline v
trebusni votlini, ki so grozno bolece. Po injiciranju zdravila v kozno
gubo na trebuhu, otekline ne izginejo, temvel se hitro ustavijo in
zmanjSajo napetost. UCinkovitost tega zdravila pa ni pri vseh bolni-
kih enaka. Nekateri morajo kljub vsemu poiskati zdravnisko pomoc¢
v najblizjem urgentnem centru, kjer jim v Zilo injicirajo zdravilo Beri-
nert ali Ruconect.

Novost je novo zdravilo Takhzyro (Lanadelumab), ki je namenjeno
dolgoroéni profilaksi napadov (namensto Danazola). Verjetno bo v
Sloveniji na voljo v drugi polovici leta. Daje se ga v obliki injekcij,
vsaka dva tedna. Glede na Studije kaze, da je ucinkovito in varno.
Omejitev bo cena zdravila in zmoznost zdravstvene blagajne, da ga
omogoci bolnikom, ki bi imeli od tega zdravljenja koristi.

Leto 2020 nam je vsem prekrizalo mnogo nacrtov. Planirano je bilo,
da se maja udelezimo konference v Frankfurtu, ki bi potekala pod
okriljem mednarodne organizacije HAEIi. Vendar je, tako kot vecina
dogodkov, potekala preko spleta. Te zanimive c¢lanke si lahko Se
vedno ogledate na naslovu HAE Global Conference 2020 - HAE
International (HAEI). Prav tako bi se septembra udelezili konfe-
rence v Makedoniji, pa je bila zaradi pandemije prav tako presta-
vljena na splet. Tudi to je mogoce Se vedno najti na naslovu 2020
HAEIi Virtual Regional Workshop South Eastern Europe - live -
HAE International (HAEI).

V letu 2021 je bolnisnica Golnik postala ACARE center. To pomeni,
da so zaposleni primerno izobrazeni za obravnavo bolnikov z angi-
oedemom, so udelezeni v procese izobrazevanja in raziskovanja, da
izvajajo aktivnosti za povecCevanje zavedanja o bolezni in skrbijo, da
so bolnikom dostopna zdravila za zdravljenje HAE. Prav tako smo
preko spletne platforme HAEi uredili spletno stran, ki jo lahko naj-
dete na naslovu HAE Slovenija - HEREDITARNI ANGIOEDEM HAE
- SLOVENIJA (haei.org). Stran je v osnovi postavljena, potrebno je
dodati Se veliko dokumentacije, da bo zanimiva tako SirSi javnosti
kot tudi zdravstvenemu osebju.
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V lanskem letu je bila tudi v okviru HAEI narejena otroska knjizica
Redki fant in zgovorni mali balon, ki govori o de¢ku z redko bole-
znijo, in je prevedena v vec jezikov.

Natasa Angjeleska

REDKI FANT
IN ZGOVORNI MALI BALON

V letoSnjem letu nameravamo v okviru bolnisnice Golnik pripraviti
sreCanje bolnikov, ¢e nam bo epidemioloska situacija to dopuscala.
Zanimivo bi bilo pripraviti srecanje 16. maja, ko je mednarodni dan
HAE. V okviru tega dne pripravljamo Se nekatera presenecenja, ki
pa naj zaenkrat Se ostanejo skrivnost.

Pripravila: Teja Iskra Cigljar in Mihaela Zidarn

I Vec informacij najdete na spletni strani
https://haeslovenia.haei.org/
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DRUSTVOSVETLOBA

Mihela Gorse,
predsednica Drustva Svetloba

DRUSTVO SVETLOBA

Drustvo Svetloba zdruzuje obolele za redkimi boleznimi oci na
genetski osnovi. Zelo poenostavljeno lahko recemo, da so skupna
znacilnost tovrstnih bolezni distrofije v makuli in mreznici.
Nekaj primerov redkih bolezni na genetski osnovi:

- Behcetova bolezen

- Biettijeva kristalna distrofija

- Kolobom

- ldiopatska intrakranialna hipertenzija

- lkroftalmija (oko manjka ali je majhno)

- Pigmentna Retinopatija

- Retinoblastom

- Stargardtova bolezen

- Usherjev sindrom

- Leberjeva kongenitalna amavroza

- Bestova viteliformna distrofija

- Autosomni dominantni keratitis

- Redka izolirana miopija

- Juvenilni glavkom

- Esencialni strabizem

- Sticklerjev sindrom

- Akromatopsija

- X-vezana retinoshiza

Osnovni namen ustanovitve drustva Svetloba je, da bi se oboleli
medsebojno povezovali, si pomagali in izmenjevali izkusnje, si delili
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pomembne informacije, si stali ob stani. Seveda si zelimo tudi dru-
zenja v sprosc¢enem okolju, ko nam bo uspelo premagati Corona
Virus.

Blizina Cloveka, ki nas res lahko razume - tudi nase najgloblje stra-
hove, s katerimi se ob izgubi vida ali poCasnem a nepovratnem izgu-
bljanju soo¢amo - je zame dragocena. Prav ta blizina, ki si jo ljudje
lahko podarimo, me kot predsednico drustva vodi pri delu.

Izjemna nadgradnja osnovnega namena pa je sodelovanje z vrhun-
skimi slovenskimi oftalmologi prof. Markom Hawlino, doc. dr. Mar-
tino Jarc Vidmar in asis. dr. Ano Fakin. Pripravljali nam bodo pre-
davanja o boleznih, ki nas v drustvu zdruzujejo, poleg tega pa nas
bodo seznanjali z novimi metodami in tehnikami na podroc¢ju zdra-
viljenja. Nacrtujemo videokonference, na katerih bodo odgovarjali
na nasa vprasSanja. Vesela in poc¢as¢ena sem, da sta med ustanov-
nimi ¢lani drustva tudi prof. Hawlina in doc. dr. Jarc Vidmarjeva.

Na spletni strani drustva Vas ze Cakajo tri predavanja nasih vrhun-
skih oftalmologov, ki na poljuden nacin predstavljajo distrofije v
makuli oziroma rumeni pegi ter Pigmentno Retinopatijo. Predsta-
viljeni so primeri obolelih in njihovo zdravljenje, pomen genetskih
raziskav pri zdravljenju in dedovanju in druge zanimive podrobno-
sti. Med drugim nas dr. JarCeva seznani, da je zdravilo clorocqin, s
katerim zdravijo Covid-19, zelo toksi¢no za mreznico.

V drustvu smo prepric¢ani, da se z boleznijo lazje in hitreje soocis, Ce
jo poznas. Druga zelo pomembna iztoCnica za predstavitve bolezni
pa je seznanjanje druzinskih ¢lanov in SirSe javnosti.

Na spletni strani in FB strani so na voljo tri zivljenjske zgodbe ¢&lanic
drustva. Posneli so kratke filmcke, kjer Tanja, Metka in Mihela govo-
rijo o zivljenju z Retinopatijo Pigmentozo, ki je nekaterim ze popol-
noma odvzela vid, nekatere pa so zelo slabovidne. Njihove zgodbe
so zgodbe pogumnih in Custvenih zensk, ki jih je bolezen veckrat
spravila na kolena, a so vedno znova zbrale moci in niso dovolile, da
bi se kakovost njihovih zivljenj mo¢no poslabsala. Seveda zZe pripra-
vljamo novo zgodbo.
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Naslednji projekt, ki ga s ponosom predstavljamo, ima zelo aktualno
temo: Slabovidni v ¢asu Corona virusa. Izjemne izpovedi, pisma sle-
pih in slabovidnih, ki jim nosSenje zascitnih mask moc&no okrni upo-
rabo drugih, dragocenih cutil.

Lepo je odmevala nasa praznic¢na akcija Novoletne poslanice. Vsak
dan smo objavili voscila slepih, slabovidnih, prijateljev drustva, glas-
benikov in skupin, med katerimi lahko najbolj izpostavimo Tanjo
Zagar in Alenko Gotar.

Tudi naérte za leto 2021 imamo. Ze v januarju zaéenjamo mese&na
svetovanja naSih oftalmologov preko zooma. Za ¢lane drustva je ob
koncu januarja prvi svetoval prof. Hawlina. V tem letu nac¢rtujemo
tudi predstavitev programa rehabilitacije, ki ga izvajajo na Ocesni
kliniki v Ljubljani. Zelo pa se bomo potrudili, da med nas pritegnemo
tudi psihologa, s katerim bi pripravljali razlicne oblike sodelovanja.
Seveda bomo poskusali pripraviti vsaj dve srecanji ¢lanov drustva v
Zivo, s kulturnim programom. Med nami so izredni umetniki: igralka,
fotograf, glasbeniki, celo slikarka. Ce nam Covid-19 sre¢anja v zivo
ne bo omogocal, bomo srecanja in umetnisko ustvarjanje pripravili
na FB strani.

Nadaljevali bomo projekt Slepi in slabovidni v ¢asu Covida, razsirili
pa akcijo predstavljanja nase problematike in izzivov pri gibanju v
javnih ustanovah.

Podarimo si blizino.

I Vec informacij najdete na spletni strani
https://drustvosvetloba.si/
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ZA PODPORO PRI IZDAJI KNJIZICE SE ZAHVALJUJEMO:
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Pri Pfizerju s strokovnim znanjem in nenehnim napredkom v znanosti ze
171 let prispevamo k izboljSanju zdravja in dobrega pocutja v vseh
zivljenjskih obdobjih. Soocamo se z novimi boleznimi in zdravstvenimi izzivi

ter iS¢emo resitve za zdravo prihodnost novih generacij. Ko povrnemo ali
izboljSamo zdravje posameznika, smo svoje delo opravili dobro."2
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Pfizer Luxembourg SARL, GRAND DUCHY OF LUXEMBOURG, 51, Avenue J.F. Kennedy, L - 1855,
Pfizer, podruznica Ljubljana, Letaliska cesta 29a, 1000 Ljubljana

Literatura: 1. Pfizer: Partnering to improve health for all. Dostopno na: https://www.pfizer.com/news/hot-topics/partnering_to_improve_health_for_all. Dostopano:
11.01.2021. 2. Pfizer: Company fact sheet. Dostopno na: https://www.pfizer.com/about/leadership-and-structure/company-fact-sheet. Dostopano: 11.01.2021.



Novartis Onkologija

Medicino usmerjamo
na nove poti

V Novartisu uporabljamo moc¢ inovacij v znanosti za
iskanje resitev nekaterih najzahtevnejsih zdravstvenih
izzivov sodobne druzbe. Nasi raziskovalci premikajo
meje znanosti, da bi izboljSali razumevanje bolezni

in razvili nova zdravila na podrocjih z velikimi
neizpolnjenimi zdravstvenimi potrebami. Stremimo

k odkrivanju novih poti do boljSega in daljSega zivljenja.

Novartis Pharma Services Inc.
Podruznica v Sloveniji

Verovskova ulica 57,1000 Ljubljana
Tel.: 01300 75 50

Datum priprave informacije:
februar 2021

U) NOVARTIS | Reimagining Medicine S1-2021-NVS-034
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Novo Nordisk d.o.o.,
Smartinska cesta 140, Ljubljana,
T 01 810 8700, E info@novonordisk.si,

Sprem I_n_lamo S www.novonordisk.si ali www.novonordisk.com.
hemOfllljo SK21H00004, februar 2021
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Better Health, Brighter Future

Predanost
druzbe Takeda
redkim boleznim.

Takeda GmbH, Podruznica Slovenija
Bleiweisova cesta 30

1000 Ljubljana, Slovenija
www.takeda.com

VV-MEDMAT-38830 DOP: februar 2021
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Zdruzenje za

redke bolezni
Slovenije

REPUBLIKA SLOVENIJA
MINISTRSTVO ZA ZDRAVJE

1. NACIONALNA KONFERENCA
0B DNEVU REDKIH BOLEZNI

SPLETNI DOGODEK
2. MAREC 2021 0B 10. URI

A. UVODNE MISLI

10:00-10:20

Uvodna nagovora
Doc. dr. Tina Bregant, dr. med., predstavnica Ministrstva za zdravje RS
Prof. Joze Faganel, predsednik ZdruZenja za redke bolezni Slovenije

B. PROGRAM

10:20-10:40

10:40-11:00

11:00-11:20

11:20-11:40

11:40-12:00

12:00-12:20

12:20-12:40

12:40-13:00

Redke bolezni v luci enkratnosti posameznika

Prof. dr. p. Edvard Kova, univ. dipl. teol., Teoloska fakulteta Univerze v Ljubljani in Toulousu
Mednarodne smernice o cepljenju proti covidu-19 za bolnike z redko boleznijo
Doc. dr. sc., B, Mateja Krajc, dr. med., Onkoloski institut Ljubljana

Pravni vidik vkljucevanju novih programov in struktur za redke bolezni

v Sloveniji

Mag. Mateja Toman, univ. dipl. iur., Drustvo distrofikov Slovenije

Za ¢im hitrejSo postavitev diagnoze redke bolezni: Presejalno testiranje
novorojencev v Sloveniji

Doc. dr. Urh Groselj, dr. med., Pediatricna klinika, UKC Ljubljana

Izzivi patronaznega varstva pri obravnavi redkih bolezni

Mag. Andreja Krajnc, Zbornica zdravstvene in babiske nege Slovenije

Pediatrov pogled na zdravljenje redkih bolezni ter vioga klini¢nih registrov ob
zahtevah po varovanju osebnih podatkov

Doc. dr. Urh Groselj, dr. med., Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana

Bolnik v vlogi zdravnika - eti¢ne dileme ob izro€itvi zdravil za bolni$ni¢no
zdravljenje v roke bolniku

Doc. dr. Bozidar Volj¢, dr. med., predsednik Komisije RS za medicinsko etiko

Eticna vprasanja pri genski terapiji redkih bolezni

Doc. dr. Roman Globokar, univ. dipl. teol., Teoloska fakulteta Univerze v Ljubljani

C. ZAKLJUCNE MISLI

13:00-13:15

Prof. Joze Faganel, predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije




Izdajatelj

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije

DAN REDKIH BOLEZNI

7. NACIONALNA KONFERENCA
2. MAREC 2021, SPLETNI DOGODEK
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