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8. NACIONALNA KONFERENCA 0B DNEVU REDKIH
BOLEZNI

Janez Poklukar, dr. med., minister
Ministrstvo za zdravje RS

Spostovani bolniki z redkimi boleznimi, cenjeni udelezenci nacional-
ne konference ob dnevu redkih bolezni, dragi gostje, predavatelji in
organizatoriji!

Kljub pandemiji COVID-19, ki je mocno obremenila celoten zdra-
vstveni sistem, Ministrstvo za zdravje v sodelovanju z Zdruzenjem
za redke bolezni Slovenije tudi letos obelezuje dan redkih bolezni z
ze osmo tradicionalno nacionalno konferenco.

Redke bolezni so opredeljene kot tiste bolezni, ki prizadenejo
najveC¢ 5 oseb na 10.000 prebivalcev. Kljub redkosti posamezne
bolezni, pa je bilo do sedaj opisanih ze okrog 8.000 razli¢nih redkih
bolezni. Po ocenah ima od 5 do 8 % prebivalcev vsaj eno redko bole-
zen, kar predstavlja preko 100.000 oseb v Sloveniji. Ceprav so posa-
mezne bolezni zelo raznolike, pa imajo skupne znacilnosti: kronicen,
napredujoc, degenerativen in vCasih zivljenja ogrozajocC potek.

Ministrstvo za zdravje je pristopilo k urejanju podroc¢ja redkih
bolezni ze leta 2011, ko je bil pripravljen prvi Nacrt dela, kateremu
veljavnost je potekla v lanskem letu.
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Zato me res veseli, da lahko ze uvodoma na konferenci z vami
delim vse klju¢ne pomembne premike. Ne glede na tezko pandem-
sko situacijo smo pripravili:

Nacrt dela na podrocju redkih bolezni za obdobje 2021 do 2030
in Akcijski nacrt za leti 2022 in 2023, ki sta bila, kot vloga za nov
zdravstveni program, potrjena na seji Zdravstvenega sveta janu-
arja 2022 in bosta javnosti prvi¢ predstavljena prav na danasnji
konferenci.

Nacrt dela predvideva stiri klju¢ne cilje in za njihovo dosego
opredeljuje 12 strateskih aktivnosti. Pa mi dovolite, da izpostavim
cilje:

1. diagnostika za preprecevanje in zdravljenje,

2. skrb za vrhunsko zdravstveno oskrbo,

3. deljenje informacij za skupen napredek in

4. skrb za integrirano socialno oskrbo in izobrazevanje.

Prav tako smo pripravili projekt, s katerim bomo vzpostavili
Register redkih nemalignih bolezni Republike Slovenije.

Kar se ti¢e financiranja, bomo zagotovili financiranje v aneksu st.
1k SploSnemu dogovoru 2022. Ob tem naj povem, da smo kljub pan-
demiji Splosni dogovor za leto 2022 sprejeli Ze v mesecu januarju in
s tem pokazali razumevanje za stabilno financiranje zdravstva.

Vkljucili bomo predlog za financiranje Uvedbe programa pre-
sejanja novorojencev za spinalno misi¢no atrofijo, tezke prirojene
okvare imunosti, cisticno fibrozo in kongenitalno adrenalno hiper-
plazijo, ki ga je Zdravstveni svet Zze potrdil. Zagotovili bomo okoli 2
mio EUR.

Kot izhaja iz Nacrta dela, iS¢emo reSitve za zagotovitev sred-
stev za Specializirane multidisciplinarne time za obravnavo redkih
bolezni v univerzitetnih klinicnih centrih. V bodoc¢e bomo skladno z
Nacrtom in potrebami prebivalcev nadaljevali z implementacijo teh
timov Se v nekaterih zdravstvenih zavodih.

Obenem bomo vzpostavili Center za nediagnosticirane redke
bolezni v okviru UKC Ljubljana.

Uvajamo tudi slovensko vozlis¢a za Evropske referen¢ne mreze
(ERM). Ocenjena vrednost je dobrih 80.000 EUR.

Preprican sem, da so to koraki v pravo smer in bomo sloven-
skim bolnikom zagotovili inovativhe reSitve in optimalne stan-
darde. Zagotavljamo vrhunske zdravstvene storitve z vkljucitvijo



I -

konceptov personalizirane medicine, integracijo bolnikov in njihovih
druzin v kreiranje zdravstvenih in socialnih politik. Tako skrbimo za
razvoj inovativnih in izvirnih resSitev za celostno resevanje potreb za
podrocje redkih bolezni.

Podrobneje vam bo vsebino nacrta v nadaljevanju konference
predstavil sodelavec na ministrstvu za zdravje dr. Robert Medved,
ki se mu ob tej priloznosti zahvaljujem za predano delo. Prav tako
gre posebna zahvala Zdruzenju za redke bolezni Slovenije, s katerim
zelo tvorno sodelujemo.

Program konference je zanimiv, zato vas vabim, da prisluhnete
vsem predavateljem. Z vami bodo vrhunski strokovnjaki tega podro-
¢ja, ki so zasluzni, da Slovenija pri zdravljenju redkih bolezni sledi
oziroma zagotavlja enak nivo obravnave kot najrazvitejSe drzave na
svetu.

Zelim vam uspesno izvedbo konference in veliko novih spoznanj
s podrocja redkih bolezni.
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Prof. Joze Faganel
predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije

8. NACIONALNI KONFERENCI 0B DNEVU REDKIH
BOLEZNI 2022 NA POT

POZDRAV

Dober dan, vsi sodelujoCi predavatelji, ki ste, upam, prikljuceni na
tisti del omrezja, ki ga je zakupilo za nacionalno konferenco Ministr-
stvo za zdravje! Dober dan, skupina tistih, ki konferenco spremljate
iz svojih kabinetov v sluzbi in od doma.

Predvsem pa pozdrav vsem novinarkam in novinarjem, ki boste vse-
bino letosnje nacionalne konference posredovali najSirsi javnosti!

NAGOVOR

Ze drugi¢ v 8-letni zgodovini slovenskih nacionalnih konferenc za
redke bolezni Vas ne morem pozdraviti s pogledom na mnozico v
dvorani protokolarnega objekta vlade Republike Slovenije na Brdu,
kjer nas je tolazila vedno prenapolnjena dvorana. Ali pa pred tem
v Cankarjevem domu, v najvisjem nadstropju, kjer so se pod vod-
stvom moje predhodnice, gospe Majde Slapar, zaCele odvijati od-
mevne nacionalne konference, ki so v splosni, strokovni in politi¢ni
javnosti ozavescale o pomenu redkih bolezni.
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Ze dve leti se u¢imo prepri¢evati poslusalce s strmenjem v ekran
svojega racunalnika, na katerem v najboljSem primeru poleg sebe
opazujemo Se par sogovornikov. O tako imenovani mnozici priso-
tnih na konferenci pa izvemo, ¢e dobimo podatke o prikljuc¢enih
sledilcih.

Kot predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije sem vesel
tesnega sodelovanja z Ministrstvom za zdravje, tiste enote, ki jo vodi
sekretar gospod dr. Robert Medved. Z enakopravnim sodelovanjem
odlocgevalcev, strokovnjakov in 2 bolnikov z redko boleznijo, tj. naju
z gospo Teo Cernigoj Pus$njak, smo pripravili pomemben politi¢ni
dokument za obravnavo nas bolnikov z redko boleznijo v nastopa-
joCem desetletju. Nacrt dela za celo desetletje in akcijski nacrt za
dve leti sta uspesSno prestala preizkusnjo na Zdravstvenem svetu
kot najvisjem strokovnem organu ministrstva. Hvala vsem vplivnim
in uglednim sodrzavljanom za izkazano zaupanje.

Sam bom pomagal danes med 11. in 14. uro tako, da bom nado-
mescal povezovalko gospo Martino Mlakar, ki jo je navadno za kon-
ferenco v zivo oskrbelo Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slove-
nije, pionir nacionalnih konferenc. Proti koncu konference pa bom
koordiniral nekaj, kar ze dolgo ne izgleda vec kot okrogla miza, na
temo o multidisciplinarnih timih.

Prav na koncu bom povzel kak sklep, ¢e bo sprejet, ali pa spre-
mljajoCe za svojimi ekrani potolazil, da bodo o vsem lahko prebrali
v posebni publikaciji. Za knjizico 8. nacionalne konference bo ¢im
hitreje poskrbelo Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije, Ce
bodo le danasnji avtorji res takoj oddali svoja izjemno bogata stro-
kovna besedila.

Za uvodni nagovor na 8. nacionalni konferenci ob Dnevu redkih
bolezni se lepo zahvaljujem gospodu Poklukarju, nadvse aktivhemu
ministru za zdravje v slovenski vladi, v kateri morajo biti za 30-letno
samostojno Slovenijo problemi zdravstva, zaradi dveletne pande-
mije, vsak dan v prvem planu skrbi.



Dr. Robert Medved, dr. med., sekretar
Ministrstvo za zdravje RS

PREDSTAVITEV NACRTA DELA NA PODROC)U
REDKIH BOLEZNI ZA 0BDOBJE 2021 D0 2030
TER AKCIJSKEGA NACRTA ZA LETI 2022 IN 2023

Skrb za osebe in druzine z redkimi bolezni se je kot politicnha tema
zacela intenzivneje razvijati v Evropi predvsem po letu 1990. Rezul-
tati aktivnosti so predvsem Uredba o zdravilih sirotah Evropskega
parlamenta in Sveta (1999), Priporocilo sveta o evropskem ukrepa-
nju na podrocju redkih bolezni (2009) in Direktiva o uveljavljanju
pravic pacientov pri c¢ezmejnem zdravstvenem varstvu (2011). Tudi
politicna izjava, ki jo je jeseni 2019 izdala Organizacija zdruzenih na-
rodov o sploSnem zdravstvenem varstvu, prvi¢ vkljucuje redke bo-
lezni. To je na poti priznanja redkih bolezni mogoce razumeti kot
zgodovinski korak, kot svetovno zdravstveno prioriteto, saj je bilo to
prvic¢, da so bile redke bolezni vklju¢ene v deklaracijo OZN.
Ministrstvo za zdravje je Ze sorazmerno zgodaj pristopilo k ureja-
nju podrog¢ja redkih bolezni. Ze leta 2011 je bil pripravljen in leta 2012
sprejet prvi Nacrt dela na podrocju redkih bolezni. V okviru diagno-
stike smo v slovenski zdravstveni sistem, kot eni prvih na svetu, vpe-
ljali napredne genomske tehnologije v diagnostiki redkih bolezni.
Od leta 2015 potekajo nacionalne letne konference ob mednaro-
dnem Dnevu redkih bolezni, ki omogocajo izmenjavo strokovnega
znanja ter mrezenje strokovnjakov s tega podrocja. Leta 2016 je bila
ustanovljena Nacionalna kontaktna to¢ka za redke bolezni. V letu
2018 je Ministrstvo za zdravje z nakupom tandemskega masnega
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spektrometra omogocilo uvedbo presejalnega testiranja novorojen-
cev za dodatnih 16 vrojenih presnovnih bolezni. Javha agencija za
raziskovalno dejavnost Republike Slovenije je v sodelovanju z Mini-
strstvom za zdravje v okviru Javnega razpisa za izbiro raziskovalnih
projektov Ciljnega raziskovalnega programa »CRP-2019« leta 2019
razpisala s podrocja redkih bolezni dve temi in sicer Razvoj sloven-
skega vozlis¢a za evropske referenéne mreze in Projekt SlovenskKi
genom. Na podrocju dela zdruzenj bolnikov z redkimi boleznimi je
prislo do ustanovitve krovne organizacije Zdruzenja za redke bole-
zni Slovenije. Spodbujamo tudi vkljucevanje slovenskih izvajalcev
zdravstvene dejavnosti v Evropske referencne mreze.

Leta 2017 je bilo ustanovljenih 24 evropskih referenc¢nih mrez,
ki povezujejo izvajalce zdravstvenih storitev po vsej Evropi s ciljem
zdravljenja kompleksnih in redkih boleznih, ki zahtevajo visoko spe-
cializirano 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 vkljuCevanja v evropske
referencne mreze in se hkrati uvrs€a v vrh drzav glede sodelovanja
z evropskimi referenénimi mrezami, saj sodeluje v vseh Stiriindvaj-
setih evropskih referen¢nih mrezah.

Ministrstvo za zdravje je bilo kljub pandemiji bolezni COVID-19
aktivno na podrocju redkih bolezni tudi v letih 2020 in 2021. Ker
je leta 2020 prvi nacrt dela na podrocju redkih bolezni potekel, je
ministrstvo imenovalo delovno skupino, ki je pripravila Nacrt dela
na podroc¢ju redkih bolezni za obdobje 2021 do 2030. Delovno sku-
pino je sestavljajo 13 Clanov, predstavnikov Ministrstva za zdravije,
Zavoda za zdravstveno zavarovanje Slovenije, Nacionalnega insti-
tuta za javno zdravje, nevladnih organizacij in izvajalcev zdra-
vstvene dejavnosti. Nacrt dela na podroc¢ju redkih bolezni za nasle-
dnje desetletje je bil pripraviljen v letu 2021 in skupaj z Akcijskim
nacrtom za leti 2022 in 2023 potrjen na seji Zdravstvenega sveta
januarja 2022 kot vloga za nov zdravstveni program. Nacrt dela Se
posebej izpostavlja personalizirano - inovativho medicino za redke
bolezni in integracijo redkih bolezni v druzbo in vsebuje stiri klju¢ne
cilje in 12 aktivnosti za njihovo uresnic¢evanje. Kljucni cilji so diagno-
stika za preprecevanje in zdravljenje, vrhunska zdravstvena oskrba,
deljenje informacij za skupen napredek ter integrirana socialna
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oskrba in izobrazevanje. Nacrt dela je namenjen bolnikom z redkimi
boleznimi in njihovim svojcem ter vsem partnerjem v sistemu zdra-
vstvenega varstva, ki lahko s svojim delovanjem vplivajo na oskrbo
teh bolnikov, organizacijam pacientov z redkimi boleznimi in vsem
prebivalcem Republike Slovenije.

Nacrt dela predvideva oblikovanje dvoletnih akcijskih nacrtov za
uresniCevanje ciljev, zastavljenih v Nacrtu dela. Delovna skupina je
izmed 12 aktivnosti Nacrta dela kot prioritetne identificirala 5 aktiv-
nosti in pripravila Akcijski na¢rt za prvo dvoletno obdobje - za leti
2022 in 2023.

Prva izmed aktivnosti, ki je bila v Akcijskem nacrtu za leti 2022
in 2023 identificirana kot prioritetna, je Center za nediagnosticirane
redke bolezni. Kljub temu da smo v slovenski zdravstveni sistem Ze
vpeljali napredne genomske tehnologije za diagnostiko genetskih
bolezni, ostaja del bolnikov z redkimi boleznimi brez diagnoze. Za
namen zagotovitve diagnostike vsem osebam z redkimi boleznimi,
pri katerih diagnosti¢na obravnava na sekundarnem in terciarnem
nivoju ni bila uspesna, je v okviru Univerzitetnega klinicnega cen-
tra Ljubljana ze ustanovljen nacionalni Center za nediagnosticirane
redke bolezni. Njegov cilj je zdruzevati strokovno ekspertizo na
nivoju slovenskega zdravstvenega sistema in po potrebi sodelovati
z evropskimi referenénimi mrezami in drugimi mednarodnimi usta-
novami pri zagotavljanju vrhunske diagnosti¢ne medicine in hkrati z
ostalimi terciarnimi ustanovami in laboratoriji na nacionalni ravni, ki
izvajajo genetsko diagnostiko. Akcijski nac¢rt predvideva zapolnitev
kadrovskih zmogljivosti Centra za nediagnosticirane redke bolezni z
zdravnikom, klini¢nim genetikom, in diplomirano medicinsko sestro,
s posebnimi znanji genomskega svetovalca.

Druga izmed aktivnosti, ki je bila v Akcijskem nacrtu za leti 2022
in 2023 identificirana kot prioritetna za izboljSanje obravnave bol-
nikov z redkimi boleznimi, je ustanovitev in krepitev multidisclipi-
narnih timov zdravstvenih delavcev za obravnavo redkih bolezni v
bolniSnicah in za nemoten prehod bolnikov z redkimi boleznimi iz
otroske v odraslo dobo. Ker Slovenija nima specializiranih ambulant
za paciente z redkimi boleznimi, so tovrstni pacienti obravnavani v
okviru specialisticnih ambulant na specialisticnem podrocju glede
na poglavitne simptome in znake, ki se pri dolo¢eni bolezni poja-
vljajo. Ker se vecina redkih bolezni pojavi ze v zgodnjem otrostvu,
so to v glavnem subspecialisticne pediatricne ambulante. Zaradi
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vse boljSih metod zdravljenja in razvoja novih zdravil, imamo vse

vec bolnikov z redkimi boleznimi tudi v odraslem obdobju. Ugota-

vljamo, da je potrebno oblikovati specializirane multidisclipinarne
time za obravnavo redkih bolezni.

Specializirane multidisclipinarne time za obravnavo redkih bole-
zni je nujno organizirati tako, da bodo lahko zagotavljali tudi nasle-
dnje aktivnosti:

« izdelavo individualnega nacrta zdravljenja in/ali oskrbe bolnika/
otroka,

« opredelitev, kateri specialist ali skupina specialistov bolnika/
otroka vodi po diagnosti¢ni obravnavi,

« poucitev bolnikov/starsev o moznih zapletih osnovne bolezni ter
nacinih za zmanjsanje tveganj,

* moznost izvedbe obiskov kriticno bolnih bolnikov na domu,

» paliativno oskrbo, kadar je le-ta potrebna,

e izobrazevanje in usposabljanje bolnikovih svojcev/star$ev otrok z
redko boleznijo za ustrezno nego in oskrbo,

* izobrazevanje in nacrtovanje klini¢nih kadrovskih virov ustreznih
strok, ki bodo koordinatorji vodenja bolnikov z redkimi boleznimi
v odraslosti,

» kontinuirano obravnavo bolnikov z redkimi boleznimi od rojstva
do smrti v okviru vseh terciarnih ustanov, ki bolnike trenutno
vodijo in zdravijo,

* psiholosko in socialno oskrbo bolnikov z redko boleznijo,

o eti¢ni vidiki celostne obravnave redkih bolezni in genskega
zdravljenja.

Specializiran multidisclipinarni tim za obravnavo redkih bolezni
potrebuje za svoje delovanje naslednje ¢lane:

e 2 zdravnika specialista s specialnimi znanji s podrocja redkih
bolezni,

e 1diplomirano medicinsko sestro,

* 1srednjo medicinsko sestro,

* 1administratorja - timskega koordinatorja,

* 1klinicnega psihologa,

* 1socialnega delavca,

¢ 1ldiplomiranega dietetika.

Tretja izmed aktivnosti, ki je bila v Akcijskem nacrtu za leti 2022
in 2023 identificirana kot prioritetna, je ustanovitev slovenskega
vozlis¢a za evropske referencne mreze. V obdobju od decembra
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2019 do novembra 2021 je potekal ciljni raziskovalni projekt V3-1912
z naslovom: »Razvoj slovenskega vozlis¢a za evropske referencne
mreze«. Namen projekta je bil podpora pri vklju¢evanju slovenskih
zdravstvenih institucij v evropske referen¢ne mreze in koordinacija
te aktivnosti. V septembru 2021 je bilo v okviru tega projekta orga-
nizirano srecCanje z naslovom Evropske referenéne mreze in sloven-
ski zdravstveni sistem. Na sreCanju je bila jasno izrazena potreba
po nacionalnem vozliS¢u za evropske referen¢ne mreze. Evropske
referencne mreze, predvsem Clanstvo in sodelovanje v njih, daje slo-
venskemu zdravstvu in institucijam priznanje, bolnikom z redkimi
boleznimi pa priloznost najboljSe obravnave, kot si jo zasluzijo. Stro-
kovnjaki, ki delujejo na podrocju redkih bolezni, so zaradi njihove
redkosti pogosto v nezavidljivem polozaju, pridruzevanje vsem 24
evropskim referenénim mrezam pa jim daje moznost izmenjave
znanj in napredovanja tudi na teh redkih podrogjih. Evropska unija
in Evropska komisija nadaljujeta s podporo evropskim referen¢nim
mrezam in v majhni drzavi, kot je Slovenija, je klju¢nega pomena, da
delujemo harmonizirano in sodelujemo v vseh 24 evropskih refe-
renénih mrezah. Podporo nacionalnemu vozlis¢u so izkazali tudi vsi
nacionalni koordinatoriji, ki so v okviru srecanja podali svoja mnenja.
Zato smo v Akcijskem nacrtu predlagali, da se v okviru UKC Lju-
bljana ustanovi slovensko vozlis¢e za evropske referenéne mreze v
sestavi enega zdravnika specialista in enega administratorja.

Cetrta izmed prioritetnih aktivnosti je podpora uvedbi novih pro-
gramov presejanja novorojencev. Pred letom 2018 je Slovenija izva-
jala neonatalno presejanje za dve vrojeni bolezni, v letu 2018 pa je
Ministrstvo za zdravje z nakupom tandemskega masnega spektro-
metra omogocilo uvedbo presejalnega testiranja novorojencev za
dodatnih 16 vrojenih presnovnih bolezni. Vendar se znanost nepre-
stano razvija in pojavile so se nove moznosti presejanja. Tako tudi
shema presejanja iz leta 2018 ne zajema nekaterih bolezni, za katere
ze obstaja ucinkovito zgodnje zdravljenje, na primer za spinalno
misSi¢no atrofijo. Bistvenega pomena je, da se zavzemamo za izbolj-
Sanje zdravstvenega stanja nasih novorojenih otrok, nove genera-
cije, na kateri stoji prihodnost drzave.

Pediatricna klinika UKC Ljubljana je na Zdravstveni svet, dne
23. 4. 2021, vlozila vlogo za nov program z naslovom »Uvedba
programa presejanja novorojencev za spinalno misi¢no atrofijo,
tezke prirojene okvare imunosti, cisticno fibrozo in kongenitalno
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adrenalno hiperplazijo«. Vloga je bila obravnavana na 3/2021 seji
Zdravstvenega sveta, dne 15. 6. 2021. Sprejet je bil sklep, da je vlioga
strokovno ustrezno napisana ter finan¢no vzdrzna in jo Zdravstveni
svet soglasno podpre ter predlaga za vkljucCitev v nacrt sistematic-
nega izvajanja in financiranja.

Peta izmed prioritetnih aktivnosti je spodbujanje povezovanja
bolnikov oz. starSev otrok z redko boleznijo med seboj. Bolniki oz.
starsi otrok z redkimi boleznimi porocajo, da je zanje medsebojno
povezovanje izrednega pomena. Pomembne so izkusnje, ki jih o
poteku, znacilnostih bolezni in zdravljenju pridobijo bolniki sami in
njihovi starsi. Te informacije bi lahko delili med seboj. Glavno viogo
pri delitvi tovrstnih informacij imajo na podrocju redkih bolezni
nevladne organizacije - drustva. Tezave pri zdruzevanju bolnikov v
drustva imajo predvsem bolniki z boleznimi, ki so tako redke, da
sta morda v Sloveniji samo eden ali dva bolnika z isto boleznijo.
Za te bolnike nikakor ne moremo pricakovati, da bodo ustanovili
svoje drustvo. Ministrstvo za zdravje bo znotraj javnega razpisa za
sofinanciranje programov neposredne pomodci, svetovanja in oskrbe
ranljivih, ogrozenih oseb, ki jih izvajajo humanitarne organizacije,
zagotovilo sredstva za spodbujanje povezovanja bolnikov oz. star-
Sev otrok z redko boleznijo med seboj.

Nacrt dela predvideva tudi uvedbo Registra redkih nemalignih
bolezni. Osnovni namen registra je izboljsSati obravnavo pacientov z
redkimi boleznimi. Register bo zagotovil zanesljive podatke o inci-
denci in prevalenci, naravnem poteku in znacilnostih bolezni, kar
bo osnova za nadaljnje upravljanje redkih bolezni v zdravstvenem
sistemu. Ministrstvo za zdravje je konec lanskega leta ob pomocgi
delovne skupine razlicnih strokovnjakov pripravilo Vzpostavitveni
dokument projekta Register redkih nemalignih bolezni Republike
Slovenije. Ministrstvo za zdravje trenutno preucuje predlog finan-
ciranja vzpostavitve Registra redkih nemalignih bolezni in sicer za
financiranje nujno potrebnih kadrov.

Podrogje redkih bolezni je trenutno eno izmed najhitreje raz-
vijajoCih se medicinskih podrocij, ki z razvojem medicinske gene-
tike omogoca, da strokovnjaki odkrivajo nove bolezni prakti¢no na
dnevni ravni. Z Nacrtom dela na podrocju redkih bolezni za obdobje
2021 do 2030 Zzeli Ministrstvo za zdravje Se naprej zagotavljati bol-
nikom z redkimi boleznimi ustrezno in sodobno oskrbo.



Prof. dr. Zvonka Zupanic Slavec, dr. med.
Institut za zgodovino medicine Medicinske fakultete UL

ZGODOVINA REDKIH BOLEZNI IN NJIHOVIH
ODKRITELJEV

V POKLON PIONIRJU ODKRIVANJA REDKIH BOLEZNI PRI SLOVENCIH,
PRIM. LUKU PINTARJU

Od nekdaj so obstajale redke bolezni, ki so posameznike prizadele
tako ali drugace: nekatere prikrajSale za zivljenje na samem zacetku,
drugim je bilo dano ziveti dlje ¢asa, a z razli¢nimi tezavami, ki so se
lahko stopnjevale in puscale posledice na fizic¢ni, psihi¢ni in duhovni
ravni.

Socializacija medicine se je intenzivneje razvijala od sredine 19.
stoletja in poskusala z uvedbo Bismarckovega modela zdravstve-
nega zavarovanja ponujati roko zdravstvene pomoci tudi socialno
bolj ogrozenim skupinam. Od leta 1889 je bila uvedena tudi v slo-
venskih dezelah avstro-ogrske monarhije. S socializacijo medicine
je v novi jugoslovanski drzavi, po razpadu monarhije, intenzivno
nadaljeval minister za zdravje na podrocju higiene v Beogradu, dr.
Andrija Stampar. Njegova filozofija je bila, da je treba pristopiti k
preprostemu Cloveku, ki zaradi svoje financne nemoci ni mogel priti
do zdravnika. Tako je dr. Stampar vpeljal zdravstvene domove s
posameznimi dispanzerji za posebej ogrozene skupine, z dispanzeriji
za matere in otroke ter Zenske v reproduktivni dobi, Solsko mladino,
dispanzerje za razSirjene nalezljive bolezni, kot so bile tuberkuloza,
sifilis in trahom, po drugi svetovni vojni pa je bilo po ruskem Sema-
Skovem modelu vec pozornosti namenjene tudi delavcem in podro-
¢ju medicine dela.
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Za redke bolezni je znacilno, da so jih zdravniki zaceli intenzivneje
preucCevati Sele, ko se je medicina zacela uspesneje razvijati. Druga
polovica 19. stoletja in prva polovica 20. stoletja sta prinesli veliko
uspesnih ugotovitev o teh boleznih, do njih pa so vecinoma prisli
zdravniki s podrocij nevrologije in dermatovenerologije, kasneje pa
tudi pediatrije in hematologije. To so podrocja, na katerih se redke
bolezni Se posebej pogosto pojavljajo. Med evropskimi drzavami
se je takrat raziskovalno delo najintenzivneje razvijalo predvsem v
francoski nevrologiji, nemski dermatovenerologiji, pa pri skandina-
vskih narodih, Fincih in Norvezanih, redkeje pa v Zdruzenih drzavah
Amerike. Vsem tem zdravnikom in njihovim sodelavcem je bilo sku-
pno, da so cutili ne le globoko zavezanost zdravniSkemu poslan-
stvu, ampak tudi veliko socutje do svojih bolnikov, ki so trpeli in jim
pri tem niso mogli veliko pomagati.

Neredko se je tudi zgodilo, da so do pomembnih ugotovitev pri-
Sli zdravniki, ki so tudi sami utrpeli tezje zivljenjske preizkusnje in
zato Se bolj ¢utili potrebo, da pomagajo pomocdi potrebnim posa-
meznikom z redkimi boleznimi.

V pricujoCem pregledu se dotikamo raziskovalcev in njihovega
dela za bolezni, katerih drustva so povezana v Zdruzenju za redke
bolezni Slovenije. Histori¢ni pregled bo povzel misSi¢ne distrofije
razlicnih raziskovalcev, po katerih se imenujejo: bulozno distrofi¢no
epidermolizo, Fabryjevo bolezen, Gaucherjevo bolezen, redke bole-
zni krvi, Von Wilenbrandovo bolezen, Huntingtonovo bolezen in
fenilketonurijo. Vse te bolezni se imenujejo po njihovih raziskoval-
cih in odkriteljih, ki so bili praviloma izjemni zdravniki kliniki in / ali
raziskovalci, ki so svoja spoznanja objavili v strokovnem c¢asopisju
ter bili neredko zanje tudi mednarodno priznani. Zgodilo pa se je
tudi, da so bili ob vsej veliCini svojega dela spregledani in poza-
bljeni. Tukaj je primerno mesto, da se jim s kratkimi prikazi njihovih
zivljenjskih poti in strokovnih spoznanj zahvalimo za neprecenljivi
trud in ne le intelektualno, ampak tudi humanisti¢no preseznost, saj
so s svojim delom humanizirali zivljenja mnogih ljudi, ki so jih priza-
dele redke bolezni. V tem prispevku bomo obravnavali:

A. distrofike z Duchennovo misi¢no distrofijo, Beckerjevo dis-
trofijo, Friedreichovo distrofijo in Pompejevo boleznijo;
bolnike z bulozno epidermolizo (Hallopeau-Siemens);
bolnike s Fabryjevo boleznijo;
bolnike z Gaucherjevo boleznijo;

OOw



I -

E. bolnike s krvnimi boleznimi: mdr. De Guglilmovo boleznijo,
Moskowitzev sindrom, Kahlerjevo boleznijo;

F. bolnike s hemofilijo A, B, med njimi tokrat predvsem bolnike
s von Willebrandovo boleznijo;

G. bolnike s Huntingtonovo boleznijo;

H. bolnike s fenilketonurijo.

A. DUCHENNOVA MISICNA DISTROFIJA, BECKEROVA DISTROFIJA,
FRIEDREICHOVA DISTROFIJA, POMPEJEVA BOLEZEN

a. Duchennova misi¢na distrofija

Bolezen je leta 1860 prvi opisal francoski nevrolog Guillaume Benja-
min Amand Duchenne, vzrok pa je bil odkrit Sele leta 1986, ko so
raziskovalci na kromosomu X identificirali gen, ki, ¢e je poSkodovan
(mutiran), vodi do Duchennove misi¢ne distrofije.

Guillaume-Benjamin-Amand Duchenne' (de
Boulogne) (1806-1875) je bil francoski ne-
vrolog, ki je obudil Galvanijeve raziskave in
pomembno prispeval k napredku elektro-
fiziologije. Pri 19. letih je diplomiral na uni-
verzi v Douaiju, nato pa se izpopolnjeval pri
Stevilnih uglednih pariskih zdravnikih. Zaradi
njegovega razumevanja nevronskih poti in
njegovih diagnosti¢nih inovacij, kot so biop-
sija globokih tkiv, testi zivéne prevodnosti in
klinicna fotografija, ga Stejemo za zacetnika
sodobne nevrologije v svetu.

Leta 1835 je zacel eksperimentirati s terapevtsko »elektropunktu-
ro«, s katero so pod kozo dajali elektri¢ni Sok z ostrimi elektrodami
za stimulacijo misic. Razvil je neinvazivno tehniko misi¢ne stimu-
lacije, ki uporablja faradi¢ni Sok na povrsini koze. Bil je prvi klinik,
ki je izvajal miSi¢no biopsijo z Duchennovim trokarjem. Leta 1855
je formaliziral diagnosti¢na nacela elektrofiziologije in uvedel ele-
ktroterapijo. Duchennova ilustrirana monografija »Mécanisme de la
physionomie humaine« je bila prva studija o fiziologiji Custev in je
zelo vplivala na Darwinovo delo o ¢lovekovi evoluciji in ¢ustvenem
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izrazanju. Pokazal je tudi, da nasmehi, ki izhajajo iz resni¢ne srecCe, ne
uporabljajo le misSic ust, ampak tudi miSice ocCi. Leta 1862 je bila ob-
javljena prva izdaja njegovega dela Mehanizem cloveske fizionomije,
njegov najpomembnejsi prispevek k medicinski znanosti, plod skoraj
20-letnega raziskovanja, pa je »Duchennova fiziologija gibov«.

Najvecji pecat je pustil na podrocju miopatij. Po njem so poime-
novane Duchennova misi¢na distrofija (DMD), Duchenne-Aranova
spinalna misi¢na atrofija, Duchenne-Erbova paraliza, Duchennova
bolezen (tabes dorsalis) in Duchennova paraliza (progresivna bul-
barna paraliza).?

b. Beckerjeva distrofija

Beckerjeva misi¢na distrofija je Duchennovi misi¢ni distrofiji podob-
na bolezen, a poteka brez mentalne prizadetosti in v blazji obliki.
Simptomi se pojavijo kasneje, v puberteti. Bolniki obi¢ajno lahko
hodijo do 20. ali 30. leta starosti, dozivijo okoli 40 let. Bolezen je
dobila ime po nemskem zdravniku Petru Emilu Beckerju, ki je to
razlicico DMD prvi opisal v 50. letih 20. stoletja.

Peter Emil Becker® (1908-2000) je bil
nemski nevrolog, psihiater in genetik. Po
njem sta poimenovani Beckerjeva mi-
Si¢na distrofija in Beckerjeva miotonija.
Od leta 1998 zdruzenje Gesellschaft fir
Neuropddiatrie podeljuje Peter-Emil-
|| -Becker-Preis, nagrado za posebne do-

= so7ke na podrocju otroske nevrologije.
Medicino je Studiral v Marburgu, Berlinu, Minchnu, Dunaju in Ham-
burgu, diplomiral je leta 1933. Nato se je izpopolnjeval iz nevrologije
in psihiatrije v Hamburgu in Freiburgu. Med letoma 1934 in 1936
je deloval na Institut Kaiser Wilhelm za antropologijo, ¢lovesko
dednost in evgeniko, pod vodstvom Eugena Fischerja. Med tem,
ko je bil na KWI-A, je Becker sodeloval tudi z uglednim genetikom,
specialistom za evgeniko in ¢lanom nacisti¢ne stranke dr. Fritzom
Lenzom.

Becker je bil od leta 1934 c¢lan SA (Sturmabteilung), leta 1940 pa
se je pridruzil nacisti¢ni stranki. Po vojni je bil zaradi ¢lanstva v teh
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organizacijah odpuscen z univerze v Freiburgu; vendar je bil leta
1947 formalno denacificiran in je pridobil venia legendi na Univerzi
v Freiburgu. Leta 1957 je bil imenovan za profesorja ¢loveske ge-
netike na Univerzi v Goéttingenu, kjer je deloval do svoje upokojitve
leta 1975.4

c. Friedreichova distrofija

Friedreichova ataksija je redka genetska
bolezen, ki povzroca tezave pri hoji, iz-
gubo obcutljivosti v rokah in nogah ter
moten govor. Znana je tudi kot spinoce-
rebelarna degeneracija.

Gre za avtosomno recesivno ataksijo, ki
| je posledica mutacije genskega lokusa
na kromosomu 9. »Ataksija« pomeni po-
manjkanje koordinacije. Entiteto je leta
1863 prvic¢ opisal nemski profesor medici-
ne Nikolaus Friedreich® (1825-1882). Frie-
dreichova ataksija je bila najzgodnejsa od
podedovanih ataksij, ki jih je bilo mogoce

- I razlikovati od drugih lokomotornih ataksij
in je najpogostejsa od avtosomno recesivnih ataksij. Predstavlja vsaj
50 % primerov dednih ataksij v vecini velikih serij.¢

d. Pompejeva bolezen

Leta 1932 je nizozemski patolog Johannes
Cassianus Pompe’ (1901-1945) opisal bole-
zen pri sedemmeseénem dojencku, ki je umrl
zaradi idiopatske hipertrofije srca; poleg
tezav s srcem je imel dojencek tudi sploSno
misi¢no oslabelost.

Med obseznim delom z laboratorijskimi zival-
mi je Duvejev kolega Henri Hers ugotovil, da
bi pomanjkanje encima v lizosomih GAA, en-
cima, ki razgrajuje glikogen, pojasnilo simptome Pompejeve bole-
zni. Ugotovil je, da je Pompejeva bolezen lizosomska motnja shra-
njevanja (LSD).®
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B. HALLOPEAU-SIEMENS

Franc¢ois Henri Hallopeau® (1842-1919) je bil
francoski dermatolog. Leta 1893 je postal ¢lan
Académie de Médecine. Leta 1889 je skoval
medicinski izraz »trihotilomanija«. Leta 1871 je
skoval tudi besedo »antibiotique«, da bi opisal
snov, ki nasprotuje razvoju zivljenja. Selmanu
Waksmanu - odkril je streptomicin - so kasne-
je pripisali zasluge, da je skoval besedo »anti-
biotik« za opis taksnih spojin, ki so bile prido-
bljene iz drugih zivih organizmov.™

Bulozna distrofi¢na epidermoliza je redka skupina dednih meha-
nobuloznih motenj, za katere so znacilni mehurji in brazgotinjenje
koze in sluznic, te lezije pa povzroCajo manjse travme, povezana je
tudi z distrofijo nohtov. Podeduje se bodisi avtosomno recesivno
ali dominantno. PovzrocCajo okvare ultrastrukturne entitete, znane
kot sidrna fibrila, kar povzroci locitev sublaminae densae. Recesivni
tip bolezni je razvrs¢en na Hallopeau-Siemens in ne-Hallopeau-Si-
emens.”

C. FABRYJEVA BOLEZEN

Fabryjevo bolezen sta leta 1898 prvi¢ neodvisno opisala dermato-
log Johannes Fabry in kirurg William Anderson. Leta 1952 so ugo-
tovili, da je posledica nenormalnega shranjevanja lipidov.

Leta 1898 sta William Anderson in Johannes Fabry opisala rdece-vi-
jolicne makulopapulozne kozZne lezije, znacilne za Fabryjevo bole-
zen, in omenila tudi prisotnost proteinurije. Stiri desetletja pozneje
je Maximiliaan Ruiter zakljucil, da je angiokeratoma corporis diffu-
sum kozna manifestacija dedne sistemske notranje bolezni. Leta
1947 so obdukcijski izsledki dveh umrlih zaradi uremije razkrili skle-
rozo glomerulov. Takrat se je upostevala tudi prisotnost tezavrizma.
Prva biopsija ledvicne igle leta 1958 je pokazala vakuolacijo in raz-
tezanje celic glomerularnih snopov in distalnih tubulov, kar kaze na
motnjo shranjevanja. Pri teh bolnikih je bila motena tudi sposobnost
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koncentracije urina. Leta 1967 je bilo opisano pomanjkanje encima
ceramidetriheksozidaza/-galaktozidaza A, znacilno pri bolnikih s
Fabryjevo boleznijo.?

Johannes Fabry® (1860-1930) je bil nemski
dermatolog. Studiral je medicino na univerzah
v Bernu in Berlinu, doktoriral je leta 1886. Po
diplomi se je izpopolnjeval iz dermatologije pri
Josephu Doutrelepontu na Univerzi v Bonnu in
pri Hugu Ribbertu v ZUrichu. Od leta 1889 do
1929 je bil glavni zdravnik kozne klinike v ob-
¢inski bolnisnici Dortmund, ki je pod njegovim
vodstvom postala vodilni center za dermato-
logijo.

Njegovo ime je povezano s »Fabryjevo boleznijo«, redko, podedo-
vano presnovno boleznijo, za katero so znacilne telangiektatske
kozne lezije, odpoved ledvic in motnje sréno-zilnega, prebavnega
in centralnega Zivénega sistema. Leta 1898 je opisal dermatoloske
znacilnosti bolezni pri 13-lethem decku in to stanje poimenoval
purpura haemorrhagica nodularis. Bolezen se imenuje tudi »Ander-
son-Fabryjeva bolezen«; britanski kirurg William Anderson je na-
mrec neodvisno od Fabryja spremljal napredovanje bolezni v skoraj
20 letih pri 39-lethem bolniku.

D. GAUCHERJEVA BOLEZEN

Philippe Charles Ernest Gaucher® (1854-1918) je bil francoski der-
matolog, rojen v departmaju Niévre. Leta 1882 je doktoriral in kmalu
zatem sprejel vodstvo internega oddelka v
bolnisnici Necker. V naslednjih letih je bil in-
Struktor na vec klinikah v Parizu. Pouceval je
patolosko anatomijo, bakteriologijo, histologi-
jo in dermatologijo. Leta 1902 je nasledil Jeana
Alfreda Fournierja (1832-1914) na univerzitetni
katedri za dermatologijo in sifilidologijo. Gau-
cher je bil tudi ustanovitelj revije o spolnih bo-
leznih Annales des Maladies VVénériennes."®
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Gaucherja se spominjamo po njegovem opisu motnje, ki naj bi po-
stala znana kot Gaucherjeva bolezen. Leta 1882, ko je bil Se Stu-
dent, je to bolezen odkril pri 32-letni zenski, ki je imela povecano
vranico. Takrat je Gaucher menil, da gre za obliko raka vranice, in je
svoje ugotovitve objavil v svoji doktorski disertaciji z naslovom »De
l'epithelioma primitif de la rate, hypertrophie idiopathique de la rate
sans leucemie«. Sele leta 1965 je bila razumljena biokemi&na narava
Gaucherjeve bolezni.”

E. REDKE BOLEZNI KRVI

V seznam redkih bolezni sodijo poleg prirojenih in pridobljenih mo-
tenj v strjevanju krvi prakticno vse levkemije, tako akutne kot kro-
ni¢ne, in njim sorodne bolezni, kot so maligni limfomi in diseminirani
plazmocitom (multipli mielom).

Pridobljena hemofilija A

Pridobljena hemofilija A je redka prirojena motnja v hemostazi zara-
di pridobljenih protiteles proti faktorjema VIl ali IX. Zbolevajo tako
moski kot Zenske in je pogosto prvi znak skrite druge, predvsem
maligne bolezni. Zdravljenje je podobno kot pri klasi¢ni hemofiliji.®®

Di Guglielmova bolezen

Di Guglielmova bolezen je akutna eritrolevkemija. Je zelo redka, s
posebnimi morfoloskimi znacilnostmi, saj je prizadeta tako bela kot
rdeca vrsta krvnick. Leta 1917 je Giovanni Di Guglielmo, takrat mlad
sodelavec Adolfa Ferrate na Univerzi v Neaplju v Italiji, v Folia Medi-
ca opisal bolnika s hematolosko motnjo, za katero je znacilno pove-
c¢ano Stevilo granulocitov, eritrocitov in trombocitov ter prisotnost
prekurzorjev vseh teh elementov.

Giovanni Di Guglielmo™ (1886-1961) je bil v Bra-
ziliji rojeni italijanski hematolog. Leta 1911 je di-
plomiral iz medicine in kirurgije na univerzi v
Neaplju. Leta 1916 je pridobil univerzitetno kvali-
fikacijo za poucevanje specialne patologije. Med
prvo svetovno vojno je sluzil kot sanitetni poroc¢-
nik, v tem Casu pa je zacel pisati o eritrolevkemiji
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in drugih levkemicnih boleznih. Leta 1927 je bil imenovan za profe-
sorja na Univerzi v Modeni, pouceval pa je tudi na univerzah v Pavii,
Catanii, Neaplju in Rimu. Ustanovil in vodil je tudi ve¢ zdravstvenih
ustanov in dve znanstveni reviji Progresso medico in Haematolo-
gica. V svojih hematoloskih Studijah je pokazal premik v periferni
krvi Gaucherjevih celic in prepoznal eritroidni otok kot »anatomsko
in funkcionalno enoto«. Mednarodno priznanje je prejel za odkri-
tje akutne eritroidne levkemije, znane tudi kot »Di Guglielmov sin-
drom« ali »Di Guglielmova bolezen«. Bil je avtor vec kot 230 znan-
stvenih publikacij.?®

Moskowitzev sindrom

Tromboti¢na trombocitopeni¢na purpura ali Mo-
skowitzev sindrom je redka pridobljena, ali Se
redkeje prirojena, motnja v strjevanju krvi, danes
pogosteje prisotna kot redek zaplet Covida-19
ali cepljenja proti njemu. Prvi jo je opisal dr. Eli
Moskowitz? (1879-1964) leta 1924. Mehanizem
nastanka je bil spoznan v 80. in 90. letih 20. sto-
letja. Gre za mikroangiopatijo, povezano s trom-
bocitopenijo in hemolizo, ki povzroca disfunkcijo organov, kot se-
kundarno razsirjeno mikrovaskularno trombozo.??

Von Willebrandova bolezen

Bolezen je leta 1924 identificiral Erik Adolf von Willebrand, ko je
preuceval veliko druzino, ki je trpela za motnjo krvavitve, za katero
se je zdelo, da se razlikuje od hemofilije. V literaturi jo je prvi¢ opisal
leta 1926. Zanjo je znacilno pomanjkanje ali okvara von Willebran-
dovega faktorja, beljakovine, ki omogoca homeostazo. Obstajata
prirojena in pridobljena oblika bolezni.?®

Erik Adolf von Willebrand? (1870-1949) je bil
finski zdravnik. Leta 1896 je na Univerzi v Hel-
sinkih diplomiral iz medicine in leta 1899 dok-
toriral. V letih 1900-1930 je delal na Univerzi
v Helsinkih. Bil je predstojnik Internisticnega
oddelka (1908-1933) in primarij v bolnisnici
v Helsinkih (1922-1931). Po njem sta poime-
novana Von Willebrandova bolezen in von
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Willebrandov faktor. Raziskoval je tudi metabolizem, debelost in
protin in bil eden prvih finskih zdravnikov, ki je uporabil insulin za
zdravljenje diabeti¢ne kome.?®

Huntingtonova bolezen

Huntingtonova bolezen je dedna nevrodegenerativna bolezen, po-
imenovana po Georgeu Huntingtonu. Leta 1872 je bolezen opisal
med prebivalci East Hamptona na Long Islandu v ZDA. Gen, ki pov-
zroCa bolezen, so odkrili leta 1993.2¢

George Huntington? (1850-1916) je bil ame-
riSki zdravnik z Long Islanda v New Yorku.
Leta 1871 je diplomiral na College of Physici-
ans and Surgeons of Columbia University. Ze
v zgodnjih letih zdravniske kariere je porocal o
druzinskem pojavljanju demence in horee pri
osebah srednjih let, ki se deduje avtosomno
dominantno. Porocal je tudi o vrsti primeroy,

. s 18, ki sta jih v preteklosti pregledala njegov oce in
dedek. Druzine, ki th je preuceval, so bile prednice Jeffreyja Fran-
cisa, ki se je leta 1634 izselil iz Anglije in je s seboj nosil gen. G.
Huntington je, ko je bil star komaj 20 let, leta 1872 predstavil svoja
opazanja z naslovom »On chorea«.?®

Kahlerjeva bolezen

Kahlerjeva bolezen je vrsta raka, ki se zacne v belih krvnickah. Bole-

zen je poimenovana po Ottu Kahlerju, ki je prvi opisal bolezen. Obi-

Ccajno se za bolezen uporabljata sinonima multipli mielom in dise-

minirani plazmacitom, le redko pa se Se vedno

,.;“ uporablja izraz Kahlerjeva bolezen (npr. na Ni-
: zozemskem).?®

Otto Kahler*® (1849-1893) je bil avstrijski
zdravnik in patolog. Leta 1871 je doktoriral na
Karlovi Univerzi v Pragi, nato je bil pripravnik
in asistent pri prof. Josephu Halli, leta 1882 pa
je bil imenovan za izrednega profesorja. Leta
1878 sta s cesSkoslovaskim nevrologom Arnol-
dom Pickom zacela raziskovati patologijo in
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patolosko anatomijo osrednjega zivénega sistema, kar je pripeljalo
do odkritja pravila za razporeditev vlaken v zadnje vzpenjace hrbte-
njace (Kahler-Pickov zakon, 1880). Leta 1885 je opisal primer multi-
plega mieloma. Tudi sam je imel raka.®"*?

H. FENILKETONURIJA

Fenilketonurijo je odkril norveski zdravnik Ivar Asbjogrn Fglling leta
1934, ko je opazil, da je hiperfenilalaninemija povezana z motnjo v
duSevnem razvoju. Na Norveskem je ta motnja znana kot Fallingova
bolezen, poimenovana po njenem odkritelju. Fenilketonurija je po-
stala paradigma dednih presnovnih motenj. Omogocdila je tudi prvo
biokemicno razlago dusevne zaostalosti. To je spodbudilo Siroko is-
kanje te motnje s presejalnim testiranjem novorojenckov.3?

lvar Asbjarn Folling3* (1888-1973) je bil norveski
zdravnik in biokemik. Studiral je kemijo na Nor-
veskem tehnoloskem institutu v Trondheimu in
diplomiral leta 1916. Nato je odsSel na univerzo
Kristiania (danes Univerza v Oslu) in leta 1922 di-
plomiral iz medicine. Po podiplomskem delu na
NorvesSkem in v tujini na Danskem, v Angliji, na
Dunaju in v ZDA se je leta 1929 vrnil na Norve-
Sko. Od leta 1932 je Folling zasedel vrsto zdra-
vstvenih delovnih mest v Oslu, vrhunec pa je
bilo mesto profesorja biokemije in glavnega zdravnika v osrednjem
laboratoriju v norveski nacionalni raziskovalni bolnisnici Os/o Uni-
versity Hospital. Falling je bil ve¢ kot 30 let profesor biokemije na
Univerzi v Oslu. Leta 1958 se je upokoijil.

Leta 1934 je Folling v Univerzitetni bolnisnici v Oslu videl mlado zen-
sko po imenu Borgny Egeland. Imela je dva otroka, Liv in Daga, ki sta
bila ob rojstvu normalna, a sta pozneje razvila dusevno zaostalost.
Ko je bil Dag star priblizno eno leto, je mama zaznala mocan vonj
njegovega urina. Falling je od otrok pridobil vzorce urina in po Stevil-
nih testih ugotovil, da je snov, ki povzroc¢a vonj v urinu, fenilpiruvi¢na
kislina. Sklenil je, da so imeli otroci v urinu presezek fenilpiruvi¢cne
kisline, stanje, ki so ga poimenovali fenilketonurija. To nenormalno
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stanje zaradi dednega pomanjkanja encima fenilalanin hidroksilaze
odraza nezmoznost razgradnje aminokisline fenilalanin.

Fallingsovo odkritje je dalo podlago za t. i. presnovni pregled no-
vorojenckov. Danes se za odkrivanje bolezni pri novorojenckih izva-
ja presejalni krvni test za to bolezen. S posebno prehrano z nizko
vsebnostjo fenilalanina lahko novorojencki s fenilketonurijo zraste-
jo in se razvijejo v normalne otroke in odrasle. Fallingovo delo je
bilo prepozno, da bi Liv in Daga resilo hude progresivne dusevne
zaostalosti (in v Dagovem primeru smrti), vendar je od takrat resilo
na tisoCe otrok. Re¢eno je bilo: »Mnogi menijo, da je Falling najpo-
membnejsi medicinski znanstvenik, ki ni prejel Nobelove nagrade za
fiziologijo ali medicino.«*®

OBRAVNAVA FENILKETONURLJE V SLOVENLI

Prvi presejalni program za odkrivanje fenilketonurije je bil uveden
leta 1964 v Massachusettsu, v ZDA. V Sloveniji (prof. dr. Marij Avc&in)
je bil prvi primer fenilketonurije ugotovljen leta 1956 pri dveh majh-
nih deklicah, presejalni program, ki ga je vodil /nstitut SR Srbije za
zdravstvenu zaStitu majke i deteta, pa se je zacel leta 1967. Program
je deloval le do leta 1971, od leta 1979 pa presejanje novorojenckov
poteka v vseh slovenskih porodnisnicah.*® Na podrocju fenilketonuri-
je je bil pionir pediater dr. Luka Pintar.

Dr. Luka Pintar® (r. 1929) je upokojeni
zdravnik pediater in naravoslovni fotograf.
V Ljubljani je zakljucil gimnazijo in Medi-
cinsko fakulteto in se usmeril v pediatri-
jo. Stejemo ga za pionirja fenilketonurije
pri Slovencih, saj je zasluzen za vpeljavo
presejalnega testiranja novorojenckov. To
je izjemno pomembno, saj zgodnje odkri-
vanje genetske motnje pomeni uspesno
obvladovanje ali zdravljenje in s tem izboljSanje kakovosti Zivljenja.
Ob njegovi upokojitvi so v Sloveniji odkrili ze preko 100 otrok s fe-
nilketonurijo. Poleg dela na diagnosticnem podrocgju je predstavil
tudi zdravljenje fenilketonurije (in galaktozemije) z dieto.3® %°
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DIAGNOSTICIRANJE REDKIH BOLEZNI
IN VLOGA KLINICNEGA INSTITUTA ZA GENOMSKO
MEDICINO (KIGM) V SLOVENLII

Pravocasno diagnosticiranje redkih bolezni je pomembno, saj po-
trditev diagnoze predstavlja konec pogosto vecletnega iskanja
vzroka bolezni pri razlicnih specialistih. Prav tako je pravocasno
diagnosticiranje pomembno za oceno nadaljnjega poteka bolezni,
zdravljenje in preprecevanje.

Ker so bolezni redke, trenutno jih poznamo priblizno 8.000, je
diagnosticni izziv velik. Ne samo za specializirane terciarne diagno-
sticne centre, ampak za celotni zdravstveni sistem, ki mora bolni-
kom zagotoviti pot do terciarnih centrov.

V zadnjih 10 letih je razvoj genetske tehnologije prinesel revo-
lucijo v diagnostiko. Ocenjuje se namrec¢, da je okoli 80 % redkih
bolezni genetskega izvora. Poznamo ze vec kot 4.200 genov, muta-
cije katerih lahko povzrocajo ve¢ kot 6.000 bolezni, vsako leto pa
odkrivamo tudi nove povezave.

Na Klinicnem institutu za genomsko medicino UKC Ljubljana smo
bili med prvimi v svetu, ki smo v sodelovanju z Zavodom za zdra-
vstveno zavarovanje vpeljali v nacionalni zdravstveni sistem novo
tehnologijo. S tem smo bistveno izboljsali dostop in skrajsali ¢as do
genetske diagnostike, saj smo bili v predhodnem obdobju odvisni
od diagnosti¢nih storitev v tujini.
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Za uspesSen prenos novih zdravstvenih tehnologij v vsakdanje
klinicno delo smo vpeljali Stevilne izvirne pristope. Za izboljSanje
prepoznavanja ustreznosti uporabe nove tehnologije, zagotavljanja
vzdrznosti stroSkov in pojasnjevanja rezultatov testiranja smo kli-
nicnega genetika vkljucili med napotne zdravnike in laboratorijske
medicinske genetike.

Razvili smo inovativen diagnosticni pristop, s katerim smo izbolj-
Sali diagnosti¢ni izplen naprednega genetskega testiranja. Genet-
sko diagnozo tako ugotovimo pri okoli 40 % testiranih pacientov
in z novo tehnologijo letno odkrijemo vzrok bolezni pri okoli 400
bolnikih z redkimi boleznimi.

V okviru KIGM smo organizirali Center za nediagnosticirane redke
bolezni, v okviru katerega obravnavamo tiste bolnike, za katere oce-
nimo, da lahko z dodatnimi klini¢nimi in genomskimi pristopi, kot sta
na primer sekvenciranje celotnega genoma in opti¢no genomsko
mapiranje, prispevamo k prepoznanju genetskega vzroka bolezni.

V zadnjih letih smo pri slovenskih bolnikih odkrili genetske spre-
membe v vec kot 1100 genih, kar kaze na pestrost genetskih vzro-
kov redkih bolezni v slovenski populaciji. Prispevali smo k odkritju 11
novih genov za bolezni pri ¢loveku.

S kliniénim delom in s Slovenskim genomskim projektom, skupaj
s sodelavci s Pediatri¢ne klinke UKC Ljubljana in partnerji z Onkolo-
Skega instituta, Medicinske fakultete in Zavoda RS za transfuzijsko
medicino, izpopolnjujemo slovensko genomsko bazo patoloskih in
benignih genetskih razli¢ic, kar pomembno prispeva k diagnosticni
uspesnosti.

Slovenska genomska baza razliCic je tudi osnova za pristop k
preventevni in personalizirani medicini, saj omogoca razvoj genom-
skih presejalnih testov v razli¢nih obdobjih ¢loveskega zZivljenja, pri-
lagojenih za slovensko populacijo; tako pri nacrtovanju potomstva
kot tudi v obdobju novorojencka in v odrasli dobi.

Z razvojem genetike kot stroke in z vklju¢evanjem v mednarodne
povezave zagotavljamo slovenskim bolnikom z redkimi boleznimi
dostop do vrhunskih genetskih diagnostic¢nih storitev.
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NACIONALNI SISTEM PRESEJANJA NOVOROJENGEV
ZA (REDKE) BOLEZNI — STANJE 2022 IN VIZIJA

uvaD

Presejanje novorojencev (NBS) je javnhozdravstveni program s ci-
ljem predsimptomatskega odkrivanja otrok s prirojeno boleznijo za
preprecitev ali blazitev posledic nezdravljene bolezni. Presejanje se
je zacelo leta 1963 v ZDA s pomocjo Guthriejevega testa za odkri-
vanje fenilketonurije (PKU), v Sloveniji pa presejamo novorojence za
PKU (od leta 1979) ter kongenitalno hipotirozo (od leta 1981) (1, 2).
Kmalu se je NBS razsirilo z vkljucitvijo novih bolezni in sedaj z na-
borom vec 10 VBP poteka v Stevilnih drzavah po svetu (3), vendar
je v manj razvitih drzavah nabor presejanih bolezni manjsi, ponekod
pa se program presejanja novorojencev niti ne izvaja (4). Klju¢no
vlogo pri razsiritvi naborov VBP je imel razvoj tandemske masne
spektrometrije (MS/MS), saj s hitrim testom omogoda presejanje za
ve& bolezni hkrati (5). Stevilne prirojene bolezni pa za zdaj $e ne za-
dosc¢ajo osnovnim pogojem, ki jim mora bolezen zadostiti za vklju-
Citev v programe presejanja - lahko niso klini¢no izrazene, zanje ni
ucinkovitega zdravljenja ali pa zgodnji prepoznavi bolezni navkljub
potek bolezni ni bistveno izboljSan (6). Centri oz. drzave, ki prese-
janje izvajajo, tako oblikujejo razlicne nabore VBP, za katere pre-
sejajo (7). Kot osnova za izbor VBP, vkljucenih v NBS, se navadno

doc. dr. Barbka Repi¢ Lampret, spec. med. biokem.?3
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uporabljajo kriteriji, ki sta jih postavila Wilson in Jungner leta 1968
(8). Kriteriji so bili postavljeni v ¢asu, ko so z eno preiskavo dolo-
cali le eno bolezen. NovejSe metode genomike in metabolomike pa
omogocajo socasno presejanje za vec bolezni iz istega vzorca. Z ra-
zvojem novih metod in tehnik za prepoznavanje bolezni je bilo tako
potrebno kriterije spremeniti oz. jih dopolnjevati (9, 10).

Poleg presejanja fenilketonurije in kongenitalnega hipotiroidizma,
zadnji dve leti program NBS v Sloveniji vkljuc¢uje dodatnih 17 vro-
jenih bolezni presnove, ki jih odkrivamo z metodo MS/MS in po-
trditveno genetsko diagnostiko (slika 1) (1, 2). V letoSnjem letu pa
ze nacrtujemo drugo Siritev presejanja novorojencev na spinalno
misicno atrofijo (SMA), tezke prirojene okvare imunosti (POI), ci-
sticno fibrozo (CF) in kongenitalno hiperplazijo (KAH), kar doslej
pri nas Se ni bilo uvedeno (slika 1). Presejanje na omenjene bolezni
je tudi zaradi znatnega tehnoloskega razvoja v zadnjih nekaj letih
postalo dostopnejSe in utemeljeno kot strokovni standard, posle-
di¢no pa uvedeno v vecini drzav EU in v ZDA. Omogocena je hkra-
tna diagnostika teh bolezni iz enega vzorca posusene kapilarne krvi
na filtrskem papirju s pomocjo implementacije dveh dodatnih dia-
gnosti¢nih metod (PCR v realnem Casu (za odkrivanje SMA in POI)
in imuno metoda autoDELFIA (za odkrivanje CF in KAH)). Siritev
programa presejanja novorojencev na te bolezni je tudi dokazano
stroSkovno ucinkovita. Glede na kumulativno pojavnost teh (skupin)
bolezni, bi v Sloveniji letno pric¢akovali okrog 15-20 novih bolnikov z
eno od teh bolezni, ki pa so doslej ve¢inoma ostajali neprepoznani
ali prepoznani po praviloma ze ireverzibilni klini¢ni manifestaciji.

PROGRAM PRESEJANJA NOVOROJENCEV V PRAKSI

Proces presejanja zajema ozavescanje in zadostno informiranje star-
Sev pred rojstvom otroka ter obvesScanje pred odvzemom vzorcev
krvi, pravilen odvzem in posiljanje vzorcev, analizo vzorceyv, potrdi-
tev testiranja, nadaljnjo diagnosticiranje, spremljanje in obvladova-
nje presnovne motnje ter nenazadnje izobrazevanje starSev in skrb-
nikov (1-3, 7, 9, 10-12). Pri nas izvajamo odvzeme kapilarne krvi na
predpisani filtrirni papir (kartico) 48-72 ur po rojstvu. Odvzem naj
bi bil vsaj 24 ur po pricetku hranjenja z mlekom. V primeru porodov
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Slika 1. Program presejanja novorojencev v Sloveniji (1979-2022).

Prva presejanja: PKU - fenilketonurija; KH - kongenitalna hipotiroza; v Sir-
Sem smislu Stejemo k presejanju novorojencev tudi druge ne-biokemijske
presejalne teste (presvetlitev opticnih medijev, meritev nasic¢enosti krvi s
kisikom za presejanje prirojenih srénih napak, testiranje sluha, ter UZ kol-
kov (zdaj le Se po potrebi)).

Prva Siritev, 2018: navedene so okrajsave za 17 prirojenih presnovnih mo-
tenj, ki so bile dodane programu presejanja. Druga Siritev, 2022: dodane
bodo stiri skupine prirojenih motenj (CF - cisticnha fibroza; KAH - kon-
genitalna adrenalna hiperplazija, SMA - spinalna misicna atrofija; prim.
imunodef. - skupina prirojenih okvar imunosti). Predvidevamo, da bodo
zatem potrebne redne nadaljnje Siritve programa presejanja na okoli 3-5
let, tudi z ozirom na dinamiko razvoja novih terapevtskih in diagnosti¢nih
moznosti.

doma je potrebno dodatno informiranje o pomembnosti odvzema
vzorcev ob pravem casu. Pri nedonosenih novorojencih, predvsem
tistih, ki so lahki za gestacijsko starost, ali bolnih novorojencih, je pri-
poroceno, da se odvzem opravi pred uvedbo terapije. Pri teh skupi-
nah novorojencev je prisotno povecano tveganje za lazno pozitivhe
ali lazno negativne rezultate, zato je potrebna dodatna previdnost
pri interpretaciji rezultatov ter praviloma tudi ponovnem odvzemu
vzorcev za testiranje, ko moteci dejavniki minejo (1-3, 7, 9, 10-12).
Pri odvzemu vzorcev upostevamo obicajne postopke identifikacije
novorojenca in oznacevanja vzorcev. Zazelen je odvzem kapilarne
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krvi iz standardnega mesta na peti novorojenca. Kartico je treba ob
odvzemu v porodnisnici oznaciti s ¢rtno ter QR kodo na vseh ozna-
cenih mestih (3 mesta) (slika 2). Ti podatki so pomembni zaradi sle-
dljivosti vzorca pri pravilni interpretaciji rezultatov ter ¢im hitrejSem
lociranju novorojencka v primeru, ko potrebujemo dodaten vzorec
za analizo, ali je potrebno spremljanje otroka pri pediatru.
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Slika 2. Krvni madezi na filtrski kartici, oznaceni s ¢rtno in QR kodo, name-
njeni zagotavljanju sledljivosti vzorcev.

V primeru rezultatov, ki jih uvrstimo pod nujno stanje, je obic¢ajno
obvescanje preko telefona z naknadnim posiljanjem pisnih izvidov.
Zacetna laboratorijska diagnostika v okviru programa NBS in potrdi-
tvena diagnostika z najsodobnejso genetsko diagnostiko z metodo
sekvenciranja naslednje generacije potekata na Klini¢nem institutu
za specialno laboratorijski diagnostiko Pediatricne klinike UKC Lju-
bljana (za prirojeno hipotirozo pa za zdaj Se na Kliniki za nuklearno
medicino UKC Ljubljana) (slika 3). Klinicna obravnava otrok v okviru
potrditvene diagnostike in nadaljnje spremljanje otrok, ki jih odkrije-
mo s programom NBS, pa se trenutno izvaja le na Klinicnem oddelku
za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni Pediatri¢ne klini-
ke UKC Ljubljana. Po drugi Siritvipa bodo potrditvene diagnosti¢ne
teste in nadaljnje spremljanje posameznih skupin otrok, odkritih v
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okviru programa NBS, poleg zgoraj nastetih, izvajali tudi drugi pri-
stojni oddelki Pediatri¢ne klinike UKC Ljubljana (KO za otrosko, mla-
dostnisko in razvojno nevrologijo, KO za otrosko alergologijo, rev-
matologijo in klinicno imunologijo ter Sluzba za plju¢ne bolezni).

Slika 3. Najsodobnejse diagnosti¢ne naprave, ki so trenutno v uporabi v
okviru programa presejanja novorojencev na Pediatri¢ni kliniki UKC Lju-
bljana (levo: tandemski masni spektrometer; desno: genomski sekvenator
naslednje generacije).

ZAKLJUCEK

Predsimptomatska prepoznava prirojenih bolezni, ki jo v nekate-
rin primerih omogoca le populacijsko presejanje novorojencey, je
pogoj za preprecevanje obolevnosti in umrljivosti oseb s prirojenimi
motnjami. V Sloveniji program populacijskega biokemijskega prese-
janja novorojencev ze vec kot 30 let vkljuCuje dve bolezni (fenilke-
tonurijo in kongenitalni hipotiroidizem) ter nekaj dodatnih motenj,
ki jin odkrivamo z ne-biokemijskimi metodami. Zadnji dve leti pa je
bil program presejanja razsirjen za dodatnih 17 vrojenih bolezni pre-
snove, Ki jih odkrivamo z metodo tandemske masne spektrometrije
in potrditveno genetsko diagnostiko. V letoSnjem letu pa ze nacrtu-
jemo drugo Siritev presejanja novorojencev na SMA, POI, CF in KAH.
Glede na kumulativno pojavnost teh (skupin) bolezni, bi v Sloveniji
letno pri¢cakovali 15-20 novih bolnikov z eno od teh bolezni, ki pa so
doslej veCinoma ostajali neprepoznani ali prepoznani po praviloma
ze ireverzibilni klini¢ni manifestaciji.
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Po predvideni Siritvi v letu 2022 predvidevamo, glede na strokovno
utemeljenost in mednarodne smernice, potrebo po kasnejsih nadalj-
njih rednih Siritvah programa presejanja na Se vecjem naboru bo-
lezni. Vse pomembnejso vlogo pri presejanju novorojencev pa bo
v prihodnosti igrala genetska diagnostika; ta se za zdaj pri nas in v
nekaterih drugih najnaprednejsih centrih Se uporablja kot potrditve-
na metoda, pric¢akovati pa je, da bo postopno pridobivala mesto kot
izhodis¢na presejalna metoda.

OPOMBA: Ta prispevek je skrajSana in dodatno prirejena verzija prispevka Groselj
U., s sod. Druga Siritev programa presejanja novorojenckov v Sloveniji in presejanje
za kongenitalno adrenalno hiperplazijo. V: Battelino T. (ur.)., Gensko zdravljenje v
klini¢ni praksi. |1zbrana poglavja iz pediatrije, 32. V Ljubljani: Medicinska fakulteta,
Katedra za pediatrijo, 2021. Str. 153-160.
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" Klini¢ni oddelek za otrosko, mladostnisko in razvojno
nevrologijo

2Klini¢ni oddelek za endokrinologijo, diabetes in presnovne
bolezni
Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana

GENSKO ZDRAVLIJENJE OTROK Z REDKIMI
BOLEZNIMI V SLOVENLII

Po vec¢ desetletjih, v katerih naj bi bilo gensko zdravljenje za mono-
genske bolezni takoreko¢ »za vogalomg, je znanstvenikom in farma-
cevtskim podjetjem uspelo razviti klinicno uporabna in varna zdravi-
la za zdravljenje nekaterih redkih prirojenih bolezni, ali za zdravljene
raka, ki pomembno spreminjajo zivljenja bolnikov tudi pri nas.

Od leta 2018 dalje, ko je bil na eksperimentalno gensko zdravlje-
nje v tujino napoten prvi slovenski otrok, je bilo gensko zdravljenih
Se vec¢ drugih bolnikov z razli¢nimi redkimi boleznimi. V decembru
2021 je bila na Pediatri¢ni kliniki UKC Ljubljana izvedena prva uspe-
Sna aplikacija genskega nadomestnega zdravljenja v Sloveniji pri
otroku s spinalno misi¢no atrofijo, kar predstavlja novo pomembno
prelomnico za na$s prostor. Omeniti velja tudi zelo hiter napredek, ki
smo mu v istem Casu pri¢a na podrocju zdravljenja nekaterih redkih
vrst krvnih rakov z genetskim zdravljenjem (t. i. zdravljenje s CAR-T
limfociti); na ta nacin je bil v letu 2019 v tujini Ze zdravljen prvi slo-
venski pediatricni bolnik, v zadnjem ¢asu pa so bile medijsko zelo
odmevne intenzivne aktivnosti, ki bodo omogocile, da bo tovrstno
zdravljenje mogoce razvijati in aplicirati tudi pri nas.

Hkrati smo prica Stevilnim raziskavam na tem podrocju, ki so v
razlicnih fazah preizkusanja, zato je Zze v bliznji prihodnosti prica-
kovati znaten razmah tovrstnih zdravljenj za Stevilne bolezni, ki jih
do sedaj nismo mogli vzro¢no zdraviti. Prav je, da smo kot stroka in
druzba na to pripravljeni.
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KATERE BOLEZNI JE MOGOGE GENSKO (0)ZDRAVITI?

Razli¢ne prirojene genske bolezni (npr. spinalna misi¢na atrofija, ci-
sti¢na fibroza, tezke prirojene dislipidemije, prirojene kardiomiopa-
tije, prirojena slepota in mnoge druge) skoraj vse sodijo med redke
bolezni (opredeljene s pogostnostjo manj kot 5/10.000 ljudi) in se
vecinoma manifestirajo ze v otrostvu. Te redke genske bolezni imajo
pogosto zelo neugoden potek, ki mo¢no zmanjsa bolnikovo kvali-
teto zivljenja in skrajSa njegovo zivljenjsko dobo, ter predstavljajo
tezko breme za bolnike, njihove druzine in druzbo. Pri vecini bole-
zni pogosto ostaja tudi najsodobnejsa medicina nemodcna in bolezni
lahko zdravimo zgolj simptomatsko. Bolj ali manj ucinkovito znamo
vsaj v nekaterih primerih preprecevati oz. lajSati tezave, vendar do
nedavnega vzrocnega zdravljenja nismo poznali.

Vendar pa so se za posamezne bolezni Ze pojavila genska zdra-
vljenja, ki prinasajo moznosti za uspesno vzro¢no zdravljenje. Gen-
sko zdravljenje je praviloma namenjeno zdravljenju bolezni, pri
katerih je vzrok bolezenska sprememba (mutacija) na enem samem
genu (od preko 20.000, kolikor jih ima vsak clovek); takim bole-
znim reCemo monogenske bolezni. Za zdaj gensko zdravljenje Se
ni mozno za tiste gensko pogojene bolezni, ki so poligenske (kjer
bolezen povzroajo spremembe na veC razlicnih genih) ali kjer
gre za kromosomopatijo (spremembo v Stevilu ali v organizaciji
kromosomov).

KRATKA ZGODOVINA GENSKEGA ZDRAVLJENJA

Prvi poskusi genskega zdravljenja ljudi so potekali Ze v 80 letih prej-
$njega stoletja, vendar so bili ti poskusi ve¢inoma malo uspesni. Sele
v novem tisocletju je na tem podrocju prislo do razmaha raziskav, Ki
so pricele kazati tudi precej obetavnejSe rezultate. Predvsem glede
vprasanja varnosti genskega zdravljenja, ki je zelo pomembno pri
vsakem novem nacinu zdravljenja, Se zlasti, Ce gre za povsem nove
pristope k zdravljenju. Zadnje desetletje smo konc¢no pri¢a tudi po-
sameznim primerom dokazano varnih in u¢inkovitih genskih zdravil,
ki so bolnikom ze na voljo.

V Evropi je bilo leta 2012 kot prvo odobreno gensko zdravljenje
ponavljajoCih pankreatitisov ob pomanjkanju lipoproteinske lipaze
(zdravilo Glybera, uniQure), izredno redke prirojene presnovne
motnje, ki povzrocCa izjemno povisane vrednosti trigliceridov. To
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zdravilo so sicer kasneje, v letu 2017, zaradi pomanjkanja trznega
interesa (tudi na racun zelo visoke cene) umaknili. Kljub temu pa
je prihod zdravila Glybera (uniQure) na trg spodbudil razvoj drugih
genskih zdravljen].

Po desetletjih raziskav je medtem gensko zdravljenje ze doca-
kalo tudi svojo Nobelovo nagrado; nagrada leta 2019 za kemijo je
namrec Sla znanstvenicama, francozinji Emanuelle Charpentier in
americ¢anki Jennifer Doudna, ki sta s svojima skupinama raziskoval-
cev Sele pred dobrim desetletjem razvili metodo t. i. »genskih Ska-
rij«. Gre za metodo ciljanega izrezovanja in nadomescanja okvarje-
nih genov, ki utegne - ¢im bo Se nekoliko izpopolnjena - Se znatno
pospesiti sicer dolgo pot razvoja genskih zdravil od laboratorija do
bolnika.

Trenutno je s strani evropske regulatorne agencije za zdravila
(EMA) odobrenih dvanajst razlicnih genskih zdravil. Med temi sta
redki obliki slepote in levkemije, spinalna misi¢na atrofija ter vrsta
prirojene imunske pomanjkljivosti. To je morda zanemarljivo malo
Vv primerjavi z okrog 8000 znanimi redkimi boleznimi, ki so v vecini
genetsko pogojene, vendar je pricakovati, da se bo njihovo Stevilo v
naslednjih letih hitro povecevalo.

KAKO DELUJE GENSKO ZDRAVLIJENJE?

Cilj genskega zdravljenja je dosedi trajno izrazanje v telo vnesega
gena (t.i. transgen), ki v zadostni meri nadomesti funkcijo pri bo-
lezni okvarjenega gena, da ublazi ali ozdravi bolezen, ob tem pa
bolnik nima, ali ima kve¢jemu minimalne stranske ucinke zdravljenja.
Pristopov h genskemu zdravljenju je vec vrst. Pri in-vivo genskem
zdravljenju obi¢ajno uporabimo metodo, s katero v telo vhesemo
virusni prenasalec (vektor) s pravilnim genskim zapisom s ciljem, da
ta nadomesti nepravilni zapis bolnikovega okvarjenega gena. Tak
virusni prenasalec nato okuzi telesne celice in na ta nacin vnese pra-
vilni genski zapis v celice razli¢nih tkiv. Ex-vivo gensko zdravljenje
pa poteka tako, da bolniku odvzamemo njegove lastne krvotvorne
mati¢ne celice, jih vzdrzujemo v kulturi v laboratoriju in nato izven
telesa, s pomocjo virusnega prenasalca, vanje vnesemo zZelen gen-
ski zapis. Nato sledi prenos tako spremenjenih mati¢nih celic nazaj
v bolnika, celice se razporedijo po telesu, pravilen genski zapis v
teh celicah pa za¢ne nadomescati delovanje okvarjenega gena v
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bolniku. Tak nacin zdravljenja ima potencial ustvariti stabilni vir de-
lujoCe beljakovine (npr. encima) tako v visceralnih organih (zlasti
jetra), kot v osrednjem zivCevju, odvisno od bolezni, ki jo Zzelimo
tako zdraviti.

NEPOSREDNI (IN VIVO) VNOS POSREDNI (EX VIVO) VNOS
zaravio oziroma NN XD i cziroma
l b?q\'r‘zam:emto Zdravils bliki
3 s olnikove lastne
et s

vektorju (denimo

z adenovirusom ® LS lentivirus) ...
povezani virus) ... [ J
.. kiga

bolnik dobi Bolniku "‘\’ ... ki ga predstavi
zinjekcijo. vrnemo * -3 izoliranim mati¢nim
kel mati¢ne e celicam.
celice, ki zdaj l
vsebujejo
zdravilni gen. '\
» )]
S’

Slika 1: Shematski prikaz glavnih vrst genetskega zdravljenja. Vir: U.
Groselj. Gensko zdravljenje mukopolisaharidoz, nase izkusnje. Medicina
danes, 2021, str. 18-21.

Praviloma je ex-vivo zdravljenje zahtevnejSe kot in-vivo pri-
stop, saj zaradi potrebe po zahtevnem procesiranju celic zahteva
visoko usposobljeno ustanovo. S tega vidika je precej manj zah-
teven in-vivo nacin zdravljenja, ki je po poteku podoben aplikaci-
jam nekaterih drugih zdravil in zato lahko poteka v precej SirSem
krogu ustanov. lzdelava genskega zdravila je kljub na videz dokaj
preprostemu mehanizmu delovanja zelo zahtevna, saj mora popra-
vljen gen doseci prava tkiva v pravih odmerkih, izrazanje mora biti
stabilno skozi ¢as, ne sme tudi vplivati na osnovno delovanje tkiva.
Zelo pomembno je, da je zagotovljena varnost genskega zdravlje-
nja (skladno z najpomembnejSim nacelom v medicini »najprej ne
Skodovati«, ki ga je prvi vpeljal Hipokrat). Pri nekaterih zdravljenjih
z virusnimi prenasalci lahko prehodno pride do tezav, povezanih s
samo okuzbo, ki pa jih znamo dobro zdraviti in sCasom izzvenijo.
Vecdji izziv je bilo zagotoviti ustrezno dolgoro¢no varnost genskega
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zdravljenja, kjer je glavni problem zlasti moznost »insercijske muta-
genezeg, torej poveCane moznosti dolgoroénega razvoja raka. lzziv
so uspesno resili z uvedbo v tem pogledu zelo varnih lentivirusnih
in z adenovirusi povezanih virusnih vektorjev (namesto retroviru-
snih). Nac¢eloma naj bi enkratni vnos genskega zdravljenja zadosto-
val celo za vse zivljenje, a na vprasanje dolgorocne ucinkovitosti se
ni povsem jasnega odgovora. Vsaj pri nekaterih genskih zdravljenjih
je mozno, da bi se ucinkovitost zdravljenja sCasom zmanjsala.
Praviloma mora biti vsako gensko zdravljenje izvedeno Se pre-
den zaradi bolezni nastane nepopravljiva Skoda za organizem. Zato
postaja ¢edalje pomembneje, da se bolezni, kjer je tako zdravljenje
na voljo, odkriva ¢im bolj zgodaj, idealno takoj po rojstvu, s preseja-
njem novorojencev (v kratkem je predvideno Sirjenje presejanja tudi
na spinalno misi¢no atrofijo ter prirojene motnje imunosti, kjer je ze,
ali pa bo kmalu, mogoce tudi gensko zdravljenje), ali pa s kasnejSimi
presejalnimi testi v otroski dobi (na ta nacin v Sloveniji odkrivamo
druzinsko hiperholesterolemijo, za katero tudi ze v razmeroma bli-
znji prihodnosti pricakujemo gensko zdravljenje, v prvi fazi zlasti za
bolnike s tezjo, homozigotno obliko druzinske hiperholesterolemije).

DOSEDANJE IZKUSNJE PRI SLOVENSKIH BOLNIKIH

Na podrocju otroSke nevrologije je prva bolezen, ki jo je mogoce
zdraviti z genskim nadomestnim zdravljenjem (z zdravilom ona-
semnogene abeparvovec), spinalna misi¢na atrofija. To zdravljenje
je leta 2019 v tujini prejel prvi slovenski otrok, nato pa sta v decem-
bru 2021 in januarju 2022 na Pediatri¢ni kliniki v Ljubljani zdravljenje
prejela Se dva otroka. Pri tovrstnem zdravljenju uporabimo virusni
vektor (z adenovirusi povezan virusni vektor, AAV9), ki okuzi celice
Cloveskega telesa in v njih pusti transgen, ki nadomesti delovanje
pri bolezni okvarjenega gena. Zelo pomembno je, da virus doseze
osrednje ZivCevije, kjer je za zaustavitev napredovanja bolezni priso-
tnost transgena klju¢na. Najpogostejsa tezava pri tovrstnem zdra-
vljenju je prehodna okvara jeter, ki pa jo znamo dobro zdraviti s
steroidi, in obi¢ajno v enem mesecu izzveni. Manj pogoste tezave so
vnetje srcne misice in tromboti¢na mikroangiopatija, ki jih prav tako
znamo zdraviti in obic¢ajno izzvenijo. Vsi slovenski otroci so zdra-
vijenje prenesli brez vecdjih zapletov, po prehodnem dvigu jetrnih
transaminaz in zdravljenju s steroidi, so se tezave umirile, osnovna
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bolezen pa ne napreduje vec, kar potrjujejo tudi gibalne lestvice,
s katerimi otroke skrbno spremljamo. To otrokom omogoca, da se
razvijajo in osvajajo nove mejnike, ki jih ne bi mogli, ¢e ne bi bili
zdravljeni. Kljub temu pa je pomembno nadaljnje multidisciplinarno
spremljanje, da otrokom omogocimo optimalen razvoj.

V letih 2018 in 2020 smo na eksperimentalno gensko zdravlje-
nje v tujino napotili prva nasa bolnika z mukopolisaharidozo (MPS)
tip | (prvi gensko zdravljeni otrok s to diagnozo na svetu) ter MPS
llla (temu pa je v letu 2021 sledil Se drugi bolnik s to diagnozo iz
Slovenije). Vsi so bili uspesno zdravljeni ter zatem naprej redno
spremljani pri nas, v sodelovanju z obema Studijskima centroma.
Pri otroku z MPS | je razvoj v prvem letu potekal po pric¢akovanjih,
potem pa se je nakazala regresija v razvoju govora in nestabilna
hoja. Pri 18. mesecih je bil pregledan v razvojni ambulanti, kjer so
ugotavljali hipertelorizen, Sirok nosni koren, izboceno celo, ostre
obrazne poteze. Kasneje je bila ugotovljena hepatomegalija, flek-
turne kontrakture v kolenih in ubilikalna hernija. Napoten je bil na
Pediatricno kliniko, kjer je bila kmalu zatem potrjena MPS I. Tik pred
drugim letom starosti je bila izvedena ex-vivo aplikacija genskega
zdravljenja s presaditvijo krvotvornih matic¢nih celic tretiranih z len-
tivirusnim vektorjem (Ospedale San Raffaele, Milano, ltalija; sponzor
IRCCS San Raffaele). Pacient je redno spremljan s strani Studijskega
centra v Italiji in vzporedno tudi na Pediatri¢ni kliniki UKCL, kjer ugo-
tavljamo izrazito ugoden potek bolezni, vendar kon¢ni rezultati raz-
iskave Se niso na voljo. Pri prvem otroku z MPS IllA je bila diagnoza
postavljena ze predsimptomatsko, v neonatalnem obdobju, ker je
imel krajsi ¢as pred tem isto diagnozo postavljeno njegov starejsi
sorojenec (pri katerem pa je bila zal bolezen ze prevec napredovala,
da bi bil kandidat za zdravljenje). Neonatalno so bile opisovane le
bolj grobe obrazne poteze, sicer pa ni bilo drugih odstopov. Potr-
jena je bila prisotnost znanih druzinskih genskih sprememb gena
SHGS. V starosti 6 mesecev je bila na¢rtovana vkljucitev v raziskavo
z genskim zdravljenjem v Spaniji, zal pa je bilo zdravljenje zaradi
epidemije COVID-19 izvedeno Sele v starosti 9 mesecev. Tedaj je bila
izvedena enkratna aplikacija in-vivo genskega zdravljenja z vektor-
jem AAV9 (Hospital Universitario Santiago de Compostela, Santi-
ago de Compostela, Spanija; sponzor Aboena Therapeutics). Redno
je spremljan s strani studijskega centra v Spaniji in vzporedno tudi
na Pediatri¢ni kliniki UKCL, ki je v protokol raziskave vkljucena kot

45



- I

pridruzeni Studijski center. Za zdaj ugotavljamo izrazito ugoden
potek bolezni, vendar konc¢ni rezultati raziskave Se niso na voljo.

Poleg navedenih primerov je bilo od leta 2019 dalje po naSih
podatkih v tujini gensko zdravljenih Se nekaj drugih otrok iz Slove-
nije, sicer spremljanih v UKC Ljubljana (z diagozami metakromatske
levkodistrofije, levkemije, bulozne epidermolize).

IZZIV1, POVEZANI Z GENSKIM ZDRAVLJENJEM

Z genskim zdravljenjem je povezanih nekaj eti¢nih izzivov in odprtih
vprasanj. Vecina tovrstnih zdravljenj je izrazito dragih, vendar pa je
cena vsaj v nekaterih primerih nizja kot dolgotrajno zdravljenje istih
bolnikov z drugimi zdravili, kot je npr. encimsko nadomestno zdra-
vijenje, ali zdravljenje s faktorji pri hemofiliji. Poleg tega je realno
pricakovati, da se bo z razvojem tehnologije in povecanjem Stevila
terapevtskih moznosti (s konkurenco) gensko zdravljenje pocenilo.
Resiti bo treba problem zadostne produkcije in zlasti v primeru ex
vivo pristopa tudi distribucije genskega zdravljenja. Za enkrat ne
znamo zdraviti bolezni, ki so posledica sprememb vec¢ genov ali
sprememb na nivoju kromosomov. Ostaja tudi problem zdravljenja
bolnikov, ki imajo prisotna protitelesa proti virusnemu vektorju, ki
ga zelimo uporabiti pri genskem zdravljenju. Zaradi prekratkega
Casa obstoja genskih zdravil tudi Se ni povsem jasna dolgorocna
varnost in u¢inkovitost genskega zdravljenja, ¢eprav so sodobni pri-
stopi s tega vidika zelo obetavni.

ZAKLJUCKI

Gensko zdravljenje predstavlja pomembno prelomnico za bolnike
z redkimi boleznimi. Zadnje desetletje je prineslo velik napredek
na tem podrocju, gensko zdravljenje pa je bilo v zadnjih nekaj letih
uspesno uporabljeno tudi pri prvih slovenskih bolnikih. Pricakova-
ti je, da bo v naslednjem desetletju napredek na tem podrocju Se
znatnejsi, kar moramo vzeti v obzir pri nacrtovanju in organizaciji
aktivnosti na tem podrocju, tudi kar se tiCe zgodnjega (tj. pri novo-
rojencih) odkrivanja bolezni s presejanjem, sploh za bolezni, ki bodo
postale »gensko ozdravljive«. Klju¢no pa je, da na tem podrocju slo-
venska medicina Se naprej sledi najrazvitejsim, da bomo lahko ¢im
bolj sproti v prakso uvajali novosti na tem podrocju.
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MULTIDISCIPLINARNI TIMI — PRIMERI DOBRE
PRAKSE

Obravnava redkih bolezni je izjemno zapletena. Gre za skupino

6.000-8.000 razlicnih bolezni, ki vsaka zase prizadane manj kot

eno osebo na 2.000 prebivalcev. Ko seStejemo vse osebe z razli¢ni-

mi redkimi boleznimi skupaj, dobimo po velikosti dokaj pomembno

skupino bolnikov, ki se sreCujejo vsak s svojimi zapleti in izzivi. Dve

tretjini teh bolezni je namrec resnih in bolnike moc¢no prizadane, tri

Cetrtine bolezni se izrazi ze v otrostvu in polovica redkih bolezni

skrajSa pricakovano zivljenjsko dobo. Za vecino redkih bolezni ne

poznamo ustreznega zdravljenja.
Bolniki pogosto naletijo na naslednje ovire:

- pot do diagnoze je dolgotrajna, mnoge bolezni se tezko razpo-
zna ali pa nimajo specificnih diagnosti¢nih testov;

- nekatere redke bolezni ostanejo celo brez diagnoze, saj za pribli-
zno tretjino od njih Se ne poznamo genetske osnove;

- celotni postopki diagnostike so pogosto zelo dragi in zahtevajo
zelo specificne preiskave;

- tudi zdravila za redke bolezni so redka (obstajajo le za okoli 5 %
redkih bolezni in le pri 1% so kurativna), saj njihovega razvoja ne
poganja ekonomski interes;

- tudi za raziskovanje redkih bolezni industrija pogosto nima
zanimanja;

- ker gre za redke bolezni, imajo zdravniki z njimi malo izkuSenj,
tako pri diagnostiki kot pri zdravljenju, kar vodi v zamujene
priloznosti.
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Z eno besedo: perspektiva ni dobra, premiki so bistveno poca-
snejsi kot npr. na podrocju onkologije.

KAJ LAHKO STORIMO ZE DANES?

Medicina lahko Ze danes deluje na vec nivojih, da zajame in s pri-

dom uporabi vsaj tisto, kar je pri redkih boleznih ze poznano:

1. Poveca pozornost za redke bolezni pri tistih specialnostih, kjer se
posamezne redke bolezni najprej manifestirajo.

2. Uvede presejalne programe in izvede testiranja tam, kjer obstaja
sum na redko bolezen.

3. Bolnike, katerih klini¢na slika ne ustreza »pogosti bolezni«, napo-
tijo na terciarno obravnavo.

4. Obravnava posameznih redkih bolnikov se koncentrira v centru,
ki je za to usposobljen, ima znanje in ustrezno tehnologijo.

5. Vodi registre bolnikov z redkimi boleznimi, odpre raziskovalne
projekte in se poveze v mednarodne mreze za izmenjavo podat-
kov in znanja.

Kot vidimo, gre tukaj za dva klju¢na problema: znanje in izkusnje
ter organizacijski nivo.

ZNANJE IN IZKUSNJE

Posamezni zdravniki se z redko boleznijo sreCajo le obcasno, zato
bolnika z redko boleznijo skusajo najprej obravnavati kot bolnika s
pogosto boleznijo, ki se nenavadno manifestira. Pogosto ne pomisli-
jo na eno od 6.000 - 8.000 redkih entitet in nimajo dovolj izkusenj
z diagnostiko. Zato je tu nujna napotitev na terciarni nivo, kjer je,
zaradi koncentriranja bolnikov s posamezno boleznijo v dolo¢enem
timu, znanja in izkuSenj nekaj vec. Vendar pa tudi na terciarnem ni-
voju teh bolnikov ni toliko, da bi se posamezen tim, pa tudi posame-
zen zdravnik, ukvarjal z njimi za polni delovni ¢as (razlicnih redkih
bolezni je v Sloveniji ve¢ kot zdravnikov). Ce se na dolo&eno redko
bolezen spozna le en zdravnik, vedno obstaja tveganje, da z njim
lahko odideta tudi vse znanje in oskrba »njegovega« kroga bolnikov.
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ORGANIZACIJSKI NIVO

V obliki tima ali mreze je potrebno povezovati skupine zdravstve-
nih delavcev (zdravnikov, laboratorijskih delavcev, delavcev nege,
itd.), da obravnavajo ve¢ podobnih redkih bolezni s podobnimi di-
agnosticnimi zahtevami in potrebami nadaljnje obravnave. Tako se
izognemo »one man bend« situacijam, draga diagnosti¢na oprema
se racionalneje uporablja, na timskih oz. konzilijarnih pogovorih pa
prihaja do prenosa znanja in dviga nivoja obravnav.

VIDIK BOLNIKA

Bolnik z redko boleznijo, ki ni bila odkrita ob rojstvu ali v zgodnjem
otrostvu, ima praviloma trnovo pot. Zacetni simptomi in znaki po-
gosto niso pravilno razpoznani, prihaja do zamikov v diagnostiki,
tako s svojimi tezavami hodijo »od vrat do vrat«, od specialista do
specialista. Ob postavitvi diagnoze je obravnava za lajSanje njihovih
tezav pogosto raznovrstna in vsaka specialnost opravi le svoj del
naloge. Zato Se vedno obiskujejo razlicne ambulante z razlicnimi ¢a-
kalnimi dobami in dostopnostmi, ki se tezko uskladijo po smiselnem
vrstnem redu. Pogost stavek je: »Ne morete zaceti s terapijo, dokler
ne dobim mnenja Se tega ali onega specialista.«

DOBRA PRAKSA

Na UK Golnik obravnavamo vec deset redkih bolezni odraslih, ki se
manifestirajo na podrocju dihal in imunologije. Vecina ima genetski
izvor, nekatere so pridobljene tudi zaradi ekspozicije Skodljivih de-
javnikov iz okolja. Nekatere se brez obravnave lahko koncajo smr-
tno, mnoge vodijo v odpoved organa, vse pa spremljajo neprijetni
simptomi in poslabsanje zdravja. Ceprav veéina nima vzro¢nega
zdravljenja, lahko potek bolezni upocasnimo in ublazimo, pri neka-
terih pride v postev tudi transplantacija.

V lu¢i zgornjih ugotovitev smo razmisljali, kako izboljSati in poe-
nostaviti obravnavo tako za bolnike kot tudi za zdravstvene delavce
in nenazadnje znizati stroske.

Osnovne principe lahko strnemo :

1. obravnava na multidisciplinarnih konzilijih,
2. obravnava v obliki multidisciplinarnih timov,
3. organizacija obravnav po principu »vse na enem mestux.
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1. Multidisciplinarni konziliji so po vsebini raznoliki. Sestavljajo
jihstrokovnjaki razlicnih podrocij in se praviloma sestajajo teden-
sko. Med njimi so: klini¢ni zdravniki specialisti pulmologi, imunologi,
revmatologi, onkologi), patolog, radiolog, specialist genetike, kirurg
itd. Bolnik z nenavadno prezentacijo bolezni, ki ne sodi med tipi¢ne
slike pogostih bolezni, je v zacetku obravnavan na diagnosti¢nem
konziliju, kjer strokovnjaki razli¢nih podrocij oblikujejo nac¢rt pogo-
sto kompleksnih in dragih preiskav (genetska in imunoloska testira-
nja, invazivni odvzem vzorcev z dodatnimi zahtevami (npr. primarna
ciliarna diskinezija), razlicne radioloske preiskave, itd). Kon¢na dia-
gnoza pa tudi po pridobitvi izvidov dostikrat ni lahka, saj histoloski
vzorec Se ne pomeni klinicne diagnoze (obravnava na konziliju za
bolezni intersticija), pogosto pa je treba sprejeti tudi odlocitve o
dragih ali potencialno obremenjujocih zdravljenjih. Redni tedenski
konziliji omogocajo stik s subspecializiranimi strokovnjaki posame-
znih podrocij, ki vsak s svojega zornega kota pripomorejo h kvali-
tetni skupni odlocitvi. Hkrati pa so konziliji tudi odlicna edukativna
priloznost za vse, ki predstavijo svojega bolnika, ali so na sestanku
sicer prisotni. Na ta nacin se tudi zmanjsa moznost za napake.

2. Multidisciplinarni timi so namenjeni bolnikovi obravnavi bodisi
na redni kontroli, ob napredovanju bolezni, ali ob akutnem poslab-
Sanju. Multidisciplinarni tim je mreza, ki jo vodi lecCeci zdravnik (ta
se po potrebi posvetuje na konziliju), sestavljajo pa jo specializirane
sestre, fizioterapevti, klini¢ni farmacevt, psiholog, socialni delavec,
specialist rehabilitacije, specialist za genetsko svetovanje, dietetik,
mikrobiolog itd. Glede na vsebino obravnave lececi zdravnik akti-
vira ustrezne c¢lane tima. Bolniki z enakimi redkimi boleznimi so na
kontrolne preglede praviloma naroceni na iste dneve, da so zanje
rezervirani ¢asovni temini, ko se pri bolniku drug za drugim zvr-
stijo ¢lani tima. Bolnik ne potrebuje zgolj obravnave zdravnika, pac
pa tudi izobrazevanje o bolezni, o uporabi pripomockov in pravil-
nem jemanju zdravil, rehabilitacijo, odvzem kuznin iz respiratornega
trakta, psiholosko podporo in pomoc¢ pri reSevanju pogosto zaple-
tene socialne situacije, ki je posledica bolezni.

3. Princip »vse na enem mestu« pomeni, da takrat, ko bolnik
pride na kontrolni pregled, lahko preiskave in druge storitve dobi v
enem dnevu na enem mestu, na multidisciplinarni obravnavi, ki se
je zbrala v ta namen. Obic¢ajno temu reCemo tematska ambulanta,
kamor so naroceni bolniki z enakimi ali podobnimi boleznimi (ker
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so redke, so tematske ambulante obcasne). Bolnik tako prejme str-
njeno obravnavo in ni potrebno, da se z razli¢nimi napotnicami kar
naprej vraca v razlicne laboratorije ali podobravnave. Tako bolnik
prihrani pri ¢asu in vozniji, z vidika zdravstvene ustanove pa je taka
obravnava tudi bolj ekonomic¢na, zahteva pa visji nivo koordinacije.

ZAKLJUCEK

Redke bolezni zaradi svoje kompleksnosti zahtevajo kompleksnejse
organizacijske reSitve in bolj poglobljeno znanje kot pogoste bole-
zni. Bolnika je potrebno resnicno postaviti v sredisc¢e in oblikovati
obravnavo okrog njega. Taka obravnava sestoji iz strokovne podpo-
re pri ugotavljanju diagnoze bolezni in na¢rtovanju obravnave (raz-
licni multidisciplinarni konziliji) ter iz multidisciplinarne obravnave
razli¢nih bolnikovih potreb po principu »vse na enem mestu« (mul-
tidisciplinarni timi). Ker je bolnikov s posamezno redko boleznijo
malo, jih je smiselno zdruzevati v tematske ambulante, multidisci-
plinarni tim pa funkcionira kot mreza, katere c¢lani se povezejo ob
terminih, dolo¢enih za bolnike v ambulanti.
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MULTIDISCIPLINARNI TIMI — PRIMERI DOBREGA
DELA V PEDIATRUI

VLOGA MULTIDISCIPLINARNEGA DELA NA VSEH RAVNEH OBRAVNAVE OTROK
Z REDKIMI BOLEZNIMI

Vec kot 70 % redkih bolezni (RB) je genetsko pogojenih in diagno-
sticiranih v otroSkem obdobju. Mnogo otrok z RB ne prezivi pedia-
tricnega obdobja. Obravnava RB v tem starostnem obdobju zahte-
va vkljuc¢enost Stevilnih medicinskih specialisti¢nih strok in vkljucuje
bolnega otroka ter tudi njegovo druzino.

Postavitev diagnoze redke bolezni je mnogokrat dolgotrajen in
stopenjski proces, ki najprej zahteva natanc¢no klinic¢no obravnavo z
opisom vseh klini¢nih znacilnosti bolnega otroka. V sodobnih pristo-
pih jih opiSemo s kodami fenotipske ontologije, saj je to pomembno
za iskanje podobnih diagnoz v razlicnih mednarodnih bazah podat-
kov. Sledijo slikovne preiskave in razSirjene laboratorijske analize, ki
predvsem pri sumu na prirojene presnovne bolezni lahko zahtevajo
tudi dodatne preiskave v tujih laboratorijih. Za potrditev diagnoze in
za iskanje z uporabljenimi metodami nepojasnjene RB, se v koncéni
obravnavi vklju¢i genska analiza. Pristopi in postopki genetske dia-
gnostike so ze predstavljeni v enem od prispevkov.

Otrok raste in se razvija in z njim se spreminjajo simptomi in
znaki bolezni. Zelo razlicne genske spremembe so genetski vzrok
za isto bolezen in, kljub enaki diagnozi, imajo bolnikih razlicen zace-
tek, potek in napredovanje bolezni. Spremenljivi obrazi bolezni so
velik izziv tako v diagnostiki kot v zdravstvenem spremljanju otroka
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ali mladostnika z RB. Obenem je potrebno upostevati, da ima medi-
cinska obravnava otrok posebnosti, kot je nesodelovanje ali tezje
sodelovanje pri preiskavah, sSe toliko bolj, ¢e bolezen povzroca tudi
razvojni zaostanek otroka. Ce je diagnosti¢ni postopek invaziven,
ali zahteva mirovanje, je pri otroku potrebna anestezija. Prav tako je
v Sloveniji zaradi majhnega Stevila otrok z dolo¢eno RB in obenem
velikega Stevila razlicnih RB pricakovati, da mora posamezni zdrav-
nik specialist pokrivati veliko razlicnih podrocij medicine. V takih
pogojih je manj prakti¢nih izkusenj s posamezno diagnozo in delo
z RB zahteva vec sodelovanja s tujimi centri in strokovnjaki. Vsako
leto je opisanih ve¢ kot 250 novih genov, ki so mozen vzrok novih
diagnoz RB. NajnaprednejSe genske analize res Ze zajamejo preko
20.000 genov, ocena pa je, da lahko ostaja neraziskanih Se preko
10.000 genov.

PRIKAZ MULTIDISCIPLINARNE OBRAVNAVE OTROKA Z REDKO BOLEZNIJO
StarSi zaradi tezkega dihanja in kaslja pripeljejo v bolnisnico 4-me-
seCnega decka. Otroka je zZe pregledala njegova pediatrinja in po-
stavila sum na pljuc¢nico. Starsi povedo, da se decek ne razvija enako
hitro kot starejsi bratec, se manj odziva na okolico, ima manj moci
in je bolj ohlapen v narocju, ima pa tudi pogostejSe okuzbe dihal.
Ob sprejemu v bolnisnico je otrok v dihalni stiski, ugotovljen je ne-
obicajen izgled otroka, ne sledi prepricljivo s pogledom, ima hipo-
tonijo, ne dosega razvojnih mejnikov, ima tipno povecana jetra, ob
avskultaciji pljuc je izvid znacilen za pljucnico in prsni kos je manjsi.
V obravnavo otroka se vkljucijo pulmolog, nevrolog, oftalmolog, ga-
stroenterolog, otorinolaringolog, kardiolog, rentgenolog, specialist
Zz znanji o prirojenih presnovnih boleznih in klini¢ni genetik.
Diagnosti¢na obravnava poteka s slikovnimi preiskavami pljuc,
skeleta, trebuha in glave ter laboratorijskimi preiskavami, vklju¢no
s ciljanimi presnovnimi preiskavami v tujini, ki jim sledijo genetske
analize. Slikovne preiskave ugotovijo povecano vranico in jetra,
spremembe srénih zaklopk, zacetno katarakto, rentgenolog ugo-
tavlja spremenjena vretenca, rebra in kosti ob sklepih, nevrolog
potrdi razvojni zaostanek in s testom dokaze naglusnost. Otrok ima
zozene dihalne poti, majhen prsni koS in vedji jezicek. Vsak speci-
alist prispeva izvide s svojega podrocja in doprinese h postavitvi
kon¢ne diagnoze. Glede na nastete znacilnosti, se postavi sum na
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presnovno motnjo lizosomskega kopicenja, ki jo na koncu potrdi
tudi genetska preiskava.

Ugotovljena diagnoza nima vzro¢nega zdravljenja, tako so zdra-
vstveni ukrepi v prihodnosti usmerjeni predvsem v lajSanje simp-
tomov in posledic osnovne bolezni, ki je po naravi progresivna:
operacija katarakte, ortopedski ukrepi, pripomocki predpisani s
strani fiziatra, v primeru tezav s poziranjem in dihanjem narejena
gastrostoma ali celo traheostoma. Glede na diagnozo vodi otroka
dalje specialist s podrocja prirojenih presnovnih bolezni in ker gre
za bolezen, ki prizadene vecino organov v telesu, je zdravnik pred-
vsem koordinator ostalih specialistov, ki so ze bili vkljuceni v pro-
cesu diagnostike. Narejen je nacrt predvidenih preiskav za redne
kontrolne preglede, predvidna pogostnost obiskov pri specialistih
in postopki obravnave v primeru akutnih zapletov, posebno Se
navodila v primeru anestezije, ki je pri otrocih s to diagnozo posebej
tezavna. Zdravnik koordinator bo najtesneje sodeloval z druzino in
ji predlagal tudi psiholosko pomoc¢ in posvet pri socialnem delavcu,
v primeru kriticnega napredovanja bolezni pa vkljucil paliativho
obravnavo.

KAJ SO ZNACILNOSTI DOBRE MULTIDISCIPLINARNE OBRAVNAVE?

Pri otroku, ki ima vec bolezenskih znacilnosti in se ugotovljeni znaki
in simptomi pojavljajo v bolj prepoznavni klini¢ni sliki, je postavlja-
nje diagnoze nekoliko lazje. V primerih, kjer je otrokova tezava manj
znacilna, kot je primer razvojnega zaostanka, ali le znizan misi¢ni
tonus, pa je potrebno opraviti preiskave vseh organskih sistemov in
vkljuciti vec¢ specialistov, saj je pri iskanju diagnoze zelo pomeme-
ben vsak dodaten podatek . Del otrok z zdravstvenimi tezavami, ki bi
lahko bile genetskega vzroka in pripadale redki bolezni, tudi v tujih
medicinskih centrih z najve¢ znanja in najnaprednejsSimi genetskimi
analizami ostaja brez diagnoze. V takih primerih je vodenje otroka
tezje nacrtovati in navadno postane koordinator medicinske oskrbe
specialist, ki spremlja otrokovo vodilno zdravstveno tezavo. Vedno
je potrebno najti ravnotezje med t. i. standardizirano in individual-
no oskrbo bolnika, saj posebno RB zahtevajo personaliziran pristop.
Dobra multidisciplinarna skupina zdravnikov in drugih zdravstvenih
delavcev jasno definira probleme otroka, dolodi cilje vodenja, zbere
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strokovna mnenja in o njih razpravlja, ustvari predloge obravnave in
se s skupno odlocitvijo opredeli za najboljso izbiro obravnave. Ob
tem je pomembno, da je delitev dela med clani skupine dobro do-
lo¢ena, da so cilji dela jasni, da med ¢lani skupine vlada zaupanje v
strokovno delo in poteka ustrezna komunikacija.

KAJ JE POTREBNO V SLOVENSKEM PROSTORU IZBOLJSATI PRI DELU Z RB?

Oddelki Pediatri¢ne klinike vodijo Stevilne otroke z RB. Ko odraste-
jo, je za mnoge dobro znano, kateri specialist jih bo vodil tudi dalje v
odraslosti: bolnike s cisti¢no fibrozo pulmolog, z diagnozo bulozne
epidermolize dermatolog, bolnike z zivéno-misi¢nimi boleznimi ne-
vrolog ... in tranzicija poteka z ustrezno predajo bolnika. Ostaja pa
vrsta diagnoz, za katere v odraslosti ni usposobljenih specialistov,
ali pa ne prevzemajo multidisciplinarne obravnave za bolnike z RB:
primer so bolniki s prirojenimi presnovnimi boleznimi, ali pa bolniki
z Downovim, Noonanovim ali Ehlers-Danlosovim sindromom in Ste-
vilnimi drugimi redkimi genetskimi sindromskimi stanji. Pogosto se
pri teh bolnikih s staranjem pojavljajo bolezenski zapleti, ki bi potre-
bovali multidisciplinarno vodenje in specialista koordinatorja, ki bi
usmerjal obravnavo. Internisti¢ni oddelki bi morali v svoje progame
dela ciljano vkljuciti bolnike z RB in ustrezno pridobiti sredstva za
programe. Trenutno se zdi, da ni dovolj strokovnega interesa in ka-
drovskih moznosti.

V pediatri¢ni ambulanti so RB obravnavane kot vse ostale pogo-
ste otroske bolezni: ¢asovna in stroSkovna shema za ambulatno
obravnavo otroka z vec¢-organsko prizadetostjo zaradi RB je enaka
kot za otroka s prekomerno telesno tezo. Posvetovanje zdravnikov
s tujimi centri, priprava in posSiljanje dokumentacije, ali sodelovanje
v Evropskih referen¢nih mrezah so ve¢inoma delo zdravnika v pro-
stem Casu. Enako velja za sodelovanje zdravnikov z drustvi bolnikov
z RB.

Slovenski Nacrt dela na podrocju redkih bolezni za prihajajocCe
desetletje je povzel vizijo naprednih evropskih drzav za podrocje
RB. Uresnicitev nac¢rta bo potrebovala intenzivno finan¢no in kadro-
vsko podporo, da bi bila omogocena uspesSna multidisciplinarna
obravnava za vse otroke in odrasle z RB v Sloveniji.
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MULTIDISCIPLINARNA SKUPINA ZA AMIOTROFICNO
LATERALNO SKLEROZO V LJUBLJANI

Amiotrofi¢na lateralna skleroza (ALS) je ena najhujsih hitro napre-
dujocih degenerativnih nevroloskih bolezni. Njen najizrazitejsi znak
je misi¢na Sibkost, ki se lahko zacne kjer koli v telesu in nazadnje
zajame vecino misic. Potek bolezni je dokaj predvidljiv. Da se napo-
vedati, da bodo bolniki izgubili sposobnost govora, poziranja, giba-
nja udov in dihanja, lahko po druga¢nem vrstnem redu. V povprecju
bolniki umrejo 2 do 5 let po njenem zacetku.

Ucinkovitega zdravila proti bolezni ni. Kar pri teh bolnikih pov-
zroCa posebej hude tezave, je hitro slabsanje. SlabSanje je pogosto
hitrejSe, kot ga bolniki pricakujejo in kot se mu lahko prilagodijo.
Pomoc¢ do hitrejSega prilagajanja na nove in nove tezave je zato
eden najvedjih izzivov za strokovnjake, ki skrbijo za te bolnike.

Hitro slabsanje terja tudi hitro ukrepanje. Za to pa so potrebne
uteCene poti, ki bolnikom omogocijo hitro »pot« skozi zdravstvene
ustanove. Kar je za bolnike aktualno danes, je lahko v naslednjih
tednih ali najve¢ mesecih Ze nepotrebno (npr. invalidski vozicek).

Osebe z ALS potrebujejo usklajen multidisciplinarni pristop (3).
Nepretrgano spremljanje, ki ga zagotavljajo ¢lani skupine za ALS
v bolnisni¢nem in domacem okolju, omogoca pravocasno prepo-
znavanje tezav in ukrepanje proti njim. Zgodovina tako organizirane
pomocdi ni dolga, saj se je uveljavila Sele konec devetdesetih let prej-
Snjega stoletja. Dosedanje izkusnje kazejo, da lahko zagotovi boljso
oskrbo bolnikov, zmanjsa Stevilo in trajanje bolniSni¢nih obravnav
ter izboljsa prezivetje.
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V Sloveniji za bolnike z ALS organizirano skrbimo od leta 2002.
Tedaj je bila na Institutu za klinicno nevrofiziologijo, UKC Ljubljana,
ustanovljena Skupina za ALS. Oskrba je porazdeljena med bolni-
Snico in lokalne ustanove. V zadnjih letih imamo bolnisni¢ni zdravniki
moznost obiskovati bolnike tudi na domu. Vloge razli¢nih ustanov
in njihovih ¢lanov se pri tem prekrivajo. Ob bolnisni¢nih skupinah in
skupinah na primarni zdravstveni ravni (zdravnik druzinske medi-
cine, patronazna sestra, fizioterapevt v zdravstvenem domu, Zavod
za oskrbo na domu, hospic) imajo pri skrbi za bolnike pomembno
vlogo tudi njihova zdruzenja. V Sloveniji je to Odbor za ALS pri Dru-
Stvu distrofikov. Skrb je osredotocena na bolnika, seveda ob spo-
Stovanju njegove avtonomije (slika 1), pozornosti pa so delezni tudi
svojci oziroma skrbniki.

Skupina za
ALS (IKN, UKC)

Zdravnik
druzinske

medicine

(9]

o

N 5 &
3 o 39
© BOLNIK IN g9 g
C -
S SKRBNIK g &%
i ] o
o o

Q

(Drustvo
distrofikov SLO)

Slika 1. Organizacija oskrbe bolnikov z amiotroficno lateralno sklerozo
v Ljubljani. S koncentri¢nimi krogi zelimo ponazoriti sredis¢ni polozaj
bolnika in njegovih bliznjih. V naslednjem krogu so navedeni posamezniki
in sluzbe na primarni zdravstveni ravni in tisti bolniSni¢ni strokovnjaki, ki
imajo moznost, da lahko bolnike obis¢ejo na domu. BolniSni¢na delovna
skupina za ALS in posamezni strokovnjaki (nevrolog, usklajevalec, socialni
delavec, dietetik, delovni terapevt, respiratorni fizioterapevt, logoped),
ki z njo sodelujejo, so v zunanjem krogu, vanj pa smo uvrstili Se Odbor
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za ALS, ki zdruzuje bolnike in njihove svojce. Legenda: IKN - Institut za
klinicno nevrofiziologijo, UKC - Univerzitetni klinicni center Ljubljana,
URI Soca - Univerzitetni inStitut za rehabilitacijo Republike Slovenije,
PEG - perkutana endoskopska gastrostomija, RIG - radioloSko vstavljena
gastrostomija, PIG - skoziustna slikovho vodena gastrostomija.

BOLNISNICNA OBRAVNAVA

BolnisSnicne delovne skupine so zasnovane multidisciplinarno (5,
6). Priporoc¢eno je, da v njih redno sodelujejo nevrolog, usklajevalec
(socialni delavec ali medicinska sestra), respiratorni fizioterapevt,
delovni terapevt, logoped in dietetik. Glede na potrebo se pridru-
zijo Se drugi strokovnjaki (tako imenovana razsirjena skupina), npr.
pulmolog, gastroenterolog, interventni radiolog, ortoped, fiziater,
psihiater, sodelavec hospica ipd. (7). Organizacijske sheme takih
skupin so po svetu razlicne, zato je tudi sestava nase skupine prila-
gojena lokalnim znacilnostim.

Zaradi prvih bolezenskih tezav so osebe z ALS najpogosteje
napotene k nevrologu, redkeje k foniatru ali npr. ortopedu. Ambu-
lantnemu pregledu obicajno sledi diagnosti¢na bolnisnicna obrav-
nava, tej pa sporocanje diagnoze. Prva skrb je, da se bolnik pravoca-
sno in podrobno seznani z boleznijo in z moznimi nacini zdravljenja
2.

Pri nas vodeni bolniki imajo kontrolne preglede na tri mesece,
Ce je treba, tudi pogosteje ali pa redkeje. V kasnih fazah bolezni,
ko zaradi omejene gibljivosti tezko pridejo v bolnisnico, ali do nje
sploh ne morejo, je treba organizirati obravnavo na domu (obiski na
domu, sodelovanje z druzinskimi zdravniki, v terminalni fazi hospic,
strokovnjaki za blazilno oskrbo). Nekateri posegi so tudi v teh fazah
mogodi le v bolnisSnicah (gastrostomija za hranjenje po cevki skozi
trebusno steno, v€asih privajanje na neinvazivno umetno prediha-
vanje, traheostomija za umetno predihavanje). IzkuSnje kazejo, da
zelijo bolniki umreti doma. Kadar to ni mogoce, je treba poskrbeti
za ustrezne prostore drugje, tudi v bolnisnici.

Pri obravnavi sodelujemo z drugimi strokovnjaki in ustanovami.
Zazeleno je, da so pregledi pri njih Casovno (ob enkratnem obisku
bolnisnice), ¢im bolj pa tudi prostorsko usklajeni (ista ambulanta).
Pri tem je poudarjena vloga usklajevalca, ki je bolnikom na voljo ves
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sluzbeni ¢as. Tako smo o stanju bolnikov seznanjeni sproti in ne le
obdobno.

Ob ustanovitvi in Se nekaj ¢asa za tem smo imeli veliko dela s
pridobivanjem sodelavcev in z vzpostavitvijo povezav med njimi.
Tedaj bolniki tudi Se niso imeli dostopa do vseh tehni¢nih pripomoc-
kov in zdravil, ki ga imajo zdaj. Ustvarjali smo tudi zasnovo za bazo
podatkov o bolnikih in napisali nekaj osnovnih informacij o bolezni
(http://www.kclj.si/ikn/ALS/ALS_0O.htm).

NALOGE CLANOV SKUPINE

Bolnik je v srediscu skupine. Vse odlocitve glede zdravljenja in druge
oskrbe so njegove. Da se lahko odloci, pa mora razumeti bolezenski
proces in vedeti za vse moznosti zdravljenja.

Skrbnik bolniku v zacetnih fazah bolezni ni potreben, v kasnejsih
fazah pa postaja od njega vse bolj odvisen. Skrbniki so navadno
svojci. Nudijo fizicno in Custveno pomoc. Skrbnike to delo lahko
izpolnjuje ali obremenjuje, lahko pa oboje hkrati. So tudi vez med
¢lani bolnisni¢nih in primarnih zdravstvenih skupin. Zaradi narasca-
joCih potreb in dodatnega dela (npr. skrbi za lastne otroke, sluzbene
obveznosti) jih ogroza izgorelost.

Nevrolog je odgovoren za diagnosti¢ni postopek in postavitev
diagnoze. Diagnozo mora bolniku tudi pojasniti - vklju¢no s tem, kaj
pomeni za njegovo zivljenje. Nevrolog je tudi najprimernejsi, da bol-
nika seznani z nacini simptomatskega zdravljenja, z zasc¢ito zivCevja
z zdravili in z drugimi ukrepi. Za vse ukrepe velja, da je bolnika treba
Z njimi seznaniti vnaprej, Se preden jih potrebuje (npr. gastrosto-
mija, umetno predihavanje). Nevrolog je tudi povezovalec dela med
specialisti razli¢nih strok. Pri nas vodi pacienta ves ¢as isti nevrolog.

Usklajevalec (v nasem primeru socialna delavka) je povezovalec
¢lanov skupine, bolnika in ¢lanov druzine; vse spodbuja k pravoca-
snim in u¢inkovitim odzivom na pacientove potrebe. Da lahko izpolni
svoje naloge, si mora pridobiti zaupanje bolnika in njegovih bliznjih,
sodelavci pa mu morajo zagotoviti, da se bodo pravocasno odzvali
na bolnikove potrebe. Usklajuje preglede pri posameznih ¢lanih in
delo tudi z drugimi vpletenimi ustanovami in posamezniki. Navzoc
je pri kontrolnih pregledih, kjer je bolnikom v prakti¢no in Custveno
oporo in Kjer izve za informacije, ki jih potrebuje za pacienta pri
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drugih pregledih. Bolnikom, ki se ne smejo pocutiti zapuscene niti
tedaj, ko ne morejo vec v bolnisnico, je dosegljiv po telefonu ali ele-
ktronski posti. Zanje skrbi tudi v fazah umiranja. Takrat sodeluje s
skupino v primarnem zdravstvu in s hospicem.

Fizioterapevt v nasi skupini ocenjuje funkcijski gibalni status
bolnikov (miSicno mo¢, gibljivost sklepov, vzdrzljivost). lzdelava
in izvedba programa za preprecevanje kontraktur in vzdrzZzevanja
miSic¢ne moci pa je v domeni sodelavcev z Univerzitetnega rehabili-
tacijskega instituta Soca, kjer bolnike tudi priucijo rabe medicinskih
pripomockov. Imamo tudi sodelavce, ki se ukvarjajo z respiratorno
fizioterapijo in skrbijo za edukacijo in uvedbo neinvazivnega ume-
tnega predihavanja in izkasljevalnika ter drugih pripomockov za
krepitev dihalnih misic. Vklju¢eni so tudi v obravnavo bolnikov na
domu v sklopu paliativhega mobilnega tima.

Medicinska sestra spremlja bolnika od potrditve diagnoze naprej,
sodeluje pri zdravstveni vzgoji bolnikov in svojcev (injiciranje zdra-
vila proti slinjenju in poucevanje svojcev injiciranja tega zdravila pod
kozo, poucitev bolnika o oskrbi gastrostome in o hranjenju po njej,
prehransko svetovanje, spremljanje telesne mase oz. indeksa telesne
mase) ter usmerjeno funkcijsko testira bolnike. Skrbnike seznanja z
nego koze in z ukrepi ter pripomocki za preprecevanje prelezanin.

Delovni terapevt ocenjuje gibalno stanje bolnikov in jih uci pri-
lagajanja na zmanjSane sposobnosti. Seznanja jih z moznostmi, ki
jih nudijo razli¢ni medicinski tehni¢ni pripomocki (npr. za pomoc
pri hranjenju, listanju knjig ali ¢asopisov, oblac¢enju in obuvanju,
gibanju).

Logoped ocenjuje govor ter zmoznost sporazumevanja, pa tudi
sposobnost zvecenja in poziranja. Posebno pomembno je oceniti
varnost poziranja. Logoped te tezave tudi zdravi oz. svetuje, kako
jih lajsati. Predpisuje sredstva za nadomestno sporazumevanje.

Dietetik (strokovnjak za prehrano) postane pomemben, ko osla-
bele misSice ne zagotavljajo veC energijsko zadostnega uzivanja
hrane. Ocenjuje stanje prehranjenosti ter ob izgubi telesne mase
svetuje glede primernega uzivanja tekocin in hrane.

Socialni delavec ocenjuje Custveno stanje oseb z ALS in druzin-
skih ¢lanov ter uspesnost njihovega spopadanja s tezavami. Svetuje
tudi pri reSevanju financnih tezav. Kot vsaka druga kroni¢na bolezen
tudi ALS namrec globoko poseze v druzinski proracun. Cilj, ohraniti
kakovost zivljenja in ¢im daljSo bolnikovo neodvisnost na njegovem
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domu, je dosegljiv le z nakupom dragih tehni¢nih pripomockov, Ki
jih zdravstveno zavarovanje le delno krije (3, 8). Mnogi bolniki, ki se
odlogijo za nego doma, so primorani adaptirati stanovanje (klancine,
dostopnost kopalnice in toaletnih prostorov, pragovi). Obcutnejsa
pomoc¢ medicinske sestre in negovalcev na domu je mogoca le za
placilo. TakSnih ponudnikov je celo vec, njihove cene pa so visoke.
Z nasveti moramo zavarovati bolnike pred odlocCitvami za draga
nepotrebna in/ali nepreverjena zdravila oz. druge oblike zdravljenja.

Foniatrova naloga je, da z instrumentalnimi preiskavami oceni
varnost poziranja.

Pulmolog ocenjuje predihanost, prvi¢ ze ob postavitvi diagnoze.
Posebno pomembna je njegova vloga, ko je oseba z ALS tudi kadilec
0z. ima astmo, obstruktivno plju¢no bolezen ali obstruktivne apneje
v spanju. Pulmologi skrbijo Se za invazivho umetno predihavanje.

Gastroenterolog in interventni radiolog pri bolnikih, ki ne morejo
zvecditi in pozirati in pri tistih, pri katerih poziranje ni varno, napra-
vita gastrostomijo. Vstavitev hranilne cevke v zelodec je lahko endo-
skopska ali perkutana. PEG (perkutana endoskopska gastrostomija)
je klasicna metoda. Ker pa so v cCasu vstavljanja hranilne cevke
mnogi nasi bolniki Zze neinvazivho umetno predihavani, sta pri njih
varnejSa druga dva nacina vstavljanja, ki dovoljujeta umetno predi-
havanje tudi med posegom. Prvi je tako imenovani RIG (okrajSava
za angleske besede radiologically inserted gastrostomy) - radio-
losko vstavljena gastrostomija, drugi pa PIG (okrajSava angleskih
besed per-oral image-guided gastrostomy) - skoziustna slikovno
vodena gastrostomija.

Depresija (bolnika in skrbnika) je naravna reakcija na tako hudo
bolezen in vpliva na osebna razmerja in delo. Nujne so Custvene in
socialne prilagoditve. Pri tem lahko pomagata psihiater ali psiho-
log. Redkeje, a vendarle je lahko tudi demenca del ALS. V diagno-
stiki in obravnavi takih bolnikov je psihiatrova pomoc¢ veckrat nujna.
Prepoznava demence je pomembna tudi pri vrednotenju bolnikovih
sposobnosti za odlocitve glede zdravljenja. Psiholog in/ali psihiater
imata vliogo tudi pri psiholoski pomocdi bolnikovim svojcem.
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OSKRBA NA PRIMARNI ZDRAVSTVENI RAVNI

Enako pomembna kot bolnisni¢na obravnava je tudi oskrba na pri-
marni zdravstveni ravni. Zazeleno je, da se druzinski zdravnik v oskr-
bo vkljuci takoj na zacCetku. |z izkuSenj vemo, da druzinski zdravnik
redko vidi bolnika z ALS, gotovo pa ima vecina druzinskih zdrav-
nikov izkusnje z drugimi napredujoimi in terminalnimi boleznimi.
Velik del simptomatskega zdravljenja je lahko njihova naloga, nena-
zadnje tudi zato, ker je mnoge stvari preprosteje urejati z obiskom
lokalnega centra (2, 6, 7). Druzinski zdravniki so dobro seznanjeni z
naceli blazilnega zdravljenja ze v zvezi z rakom. Ista nacela veljajo
tudi za ALS. Gre predvsem za protibolecinsko zdravljenje (opioidi)
in zmanjsSevanje simptomov nezadostne predihanosti (opioidi, an-
ksioloitiki), strahu, anksioznosti, Cezmernega slinjenja in zaprtja (2,
6, 7). Druzinski zdravniki (pa tudi nevrologi) so pooblasc¢eni tudi za
predpisovanje medicinsko-tehni¢nih pripomockov (bolniska poste-
lja, invalidski vozicek, sobno stranisce, nastavek za stranis¢no skolj-
ko, sedez za kopalno kad, aspirator, inhalator, plenice ...) (http:/
WWW.zzzs.5i/zzzs/PAO/ZJavSif.nsf/V123A?OpenView).

Po vstavitvi gastrostome je potrebna tudi skrb zanjo. To je v
povezavi s specialistom druzinske medicine ena od nalog patrona-
zne sestre. Njena vlioga je npr. tudi pri oskrbi morebitnih prelezanin
in pri injiciranju zdravil pod kozo ali v zilo (7).

NajboljsSe bi seveda bilo, da bi se zaradi gibalne oviranosti bolni-
kov vecina njihove oskrbe opravila na njihovih domovih. Tu mislimo
predvsem na moznost, da bi bolnike na domu lahko obiskovali tudi
fizioterapevt, delovni terapevt, logoped ter specialisti za blazilno
oskrbo (slika 1). V zadnjih nekaj letih imamo tudi ¢lani skupine za
ALS, pri bolnikih, ki so hudo bolni, moznost opravljanja paliativnih
obiskov na domu. Od druge polovice leta 2021 so ti obiski tudi for-
malizirani. Izkazali so se za dobrodoslo izboljSavo nasega dela.

Obicajno je vecina oskrbe na domu prepuscena svojcem. Le-ta
s trajanjem bolezni postaja vse zahtevnejSa. Skrbniki v zvezi s tem
potrebujejo veliko izobrazevanja in informacij, tako v pisni obliki
kot s prikazom postopkov ob bolniku. Te naloge so v enaki meri
porazdeljene na sodelavce v bolnisSnicah in lokalnih zdravstvenih
ustanovah.
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Hospic. Kljub skrbni zdravniski obravnavi se bolezen nezadrzno
slabsa. Bolniki in njihovi bliznji se v tem, kdaj in v kolikSni meri si
zelijo pogovora o obravnavi v koncni fazi bolezni, mo¢no razliku-
jejo. Navadno je to pojasnjevanje stopenjsko. Vodijo naj ga zelje in
vprasanja bolnikov in svojcev. Ze tako tezka vprasanja postanejo e
tezja, Ce se jih zdravnik izogiba in govori le o bolezni in medicinski
oskrbi. Mnogi si na koncu zelijo urediti zase pomembne reci, kot so
npr. odnosi z bliznjimi. Porajajo se Stevilna vprasanja. Ali je smiselna
raba aparata za neinvazivhno umetno predihavanje, ¢e le odlaga
neodlozljivo? In ¢e se odlo¢im zanj, kaj bo tedaj, ko ga ne bom vec
zelel? Kako je s samomorom z zdravnisko pomocjo in z vnaprej izra-
zeno voljo? Eno od moznosti za obravnavo v tej fazi bolezni nudi
hospic. Vecina njihovih dejavnosti je namenjenih umirajoCim in zalo-
vanju po smrti. Zato npr. bolniki s traheostomo, ki so na umetnem
invazivnem predihavanju, ne sodijo v oskrbo hospica. Svoj program
zaenkrat izvajajo na domu. Celostno obravnavajo fizi¢ne, psihoso-
cialne in duhovne potrebe bolnika in svojcev. Pri tem sodelujejo:
medicinska sestra, socialni delavec, psiholog, zdravnik in lai¢ni pro-
stovoljci. Njihova vkljucitev je primerna takrat, ko se aktivho zdra-
vijenje kroni¢ne ali neozdravljive bolezni spremeni v podporno ali
blazilno. Stik s hospicem morajo navezati bolniki ali njihovi svojci
sami, pomoc¢ hospica pa je brezplac¢na. Ve o Slovenskem drustvu
hospic lahko najdete na www.drustvo-hospic.si.

DOLGOTRAJNA OSKRBA NA DOMU V OKVIRU ZAVODA ZA 0SKRBO NA DOMU,
OSEBNE ASISTENCE IN DRUZINSKEGA POMOCNIKA

Zavod za oskrbo na domu (ZOD) nudi pomoc¢ na domu in socialni
servis. Pomo¢ na domu obsega pomoc pri vzdrzevanju osebne higi-
ene, pomoc pri obla¢enju, hranjenju in opravljanju drugih osnovnih
zivljenjskih potreb, gospodinjsko pomoc¢ ter pomoc pri ohranjanju
socialnih stikov. Storitve socialnega servisa pa obsegajo varovanje
na daljavo ter pomoc pri hisnih in drugih opravilih. Njihovo pomoc¢ v
celoti ali delno placujejo obcinske uprave, do nje pa so med drugi-
mi upravic¢ene tudi osebe , ki jim je priznana pravica do dodatka za
pomoc in postrezbo ter osebe s kronic¢nimi boleznimi.

Osebna asistenca, kot zbir storitev bolnikom z ALS, ki v vsakda-
njem zivljenju potrebujejo pomo¢ drugega, omogoca neodvisno in
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kakovostnejse zivljenje. Storitve so prilagojene konkretnim individu-
alnim potrebam posameznika, njegovim sposobnostim, Zzeljam, pri-
cakovanjem in zivljenjskim razmeram. Omejena je na starost, status
drzavljanstva in s tem, da bolnik potrebuje pomoc¢ najmanj 30 ur
tedensko (11).

Storitev druzinskega pomocnika ima pomembno vliogo pri ohra-
njanju kakovostnega zivljenja bolnikov z ALS. Je alternativa instituci-
onalnega varstva (domovi za starejse), s poudarkom na zagotovitvi
vecje intimnosti, individualnosti, solidarnosti, osebne komunikacije,
domacnosti in topline. Je pravica, pri kateri namesto celodnevnega
institucionalnega varstva bolnik z ALS izbere druzinskega pomoc¢-
nika (enega od svojcev), ki mu nudi pomoc¢ v domacem okolju (10).

ODBOR ZA ALS PRI DRUSTVU DISTROFIKOV

Ustanovljen je bil junija leta 2002 in je ¢lan Mednarodne zveze
drustev ALS (www.alsmndalliance.org/). Organizira redna mesec-
na srecanja bolnikov in svojcev ter sreCanja ob svetovnem dnevu
ALS. Njegov glavni namen je pridobivanje novih informacij o bo-
lezni, izmenjava izkusenj in druzenje s sebi enakimi. Na voljo imajo
tudi nekaj medicinsko-tehni¢nih pripomockov za izposojo. Prek Od-
bora so bolniki vklju¢eni v vse druge drustvene posebne socialne
programe, kot so prevozi s prilagojenimi dostavnimi vozili, osebna
asistenca, obnovitvena rehabilitacija, svetovanje pri nabavi tehnic-
nih pripomockov, pri adaptaciji bivalnega okolja in svetovanju glede
socialno-varstvenih pravic in pravic iz invalidskega in pokojninskega
zavarovanja. Sedez odbora je na Linhartovi 1 v Ljubljani (www.dru-
stvo-distrofikv.si).

VODENJE DOKUMENTACIJE

Za razumevanje bolezenskega procesa je zelo pomembno zbiranje
in vodenje bolezenske dokumentacije (9). Podatki Skupine za ALS
na UKC Ljubljana se zbirajo na enem mestu in na enoten nacin, v
glavnem v elektronski obliki. Na voljo so vsem sodelavcem z zeljo,
da bi se tudi tako izboljsala skrb za bolnike in da bi obcasno lahko
kriticno ocenili svoje delo.
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Mihaela Uhan, univ. dipl. ekon.
Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije,
¢lan evropskega zdruzenja EURORDIS Ze od leta 2014

TRIDESET MILIJONOV RAZLOGOV ZA EVROPSKI
AKCIJSKI NACRT ZA REDKE BOLEZNI

V Evropi zivi 30 milijonov ljudi z redko boleznijo, od katerih vsak
predstavlja razlog za evropske oblikovalce politike, da ukrepajo za
boljsi jutri, za dostop do diagnoze, zdravstvene oskrbe, zdravlje-
nja, ozaves&enosti in enakosti. Ceprav so bili narejeni veliki kora-
ki, je napredek prepocasen, nepovezan in nezadosten. Evropsko
zdruzenje za redke bolezni EURORDIS - Rare Diseases Europe je
pozvalo Stevilne evropske in nacionalne zveze ter 984 c¢lanov or-
ganizacij bolnikov, kot tudi SirSo skupnost, da delijo svoje osebne
razloge za spremembe. Po vsej Evropi je vec tisoc¢ ljudi - tistih, ki
zivijo z redko boleznijo, starSev, bratov in sester, prijateljev, zago-
vornikov, zdravstvenih delavcev in raziskovalcev - delilo svoje ra-
zloge, zakaj mora Evropa ukrepati. To so osebne izkusnje, upanja
in strahovi. Vse zgodbe, na katere opozarja posebna spletna stran
https://reasons.eurordis.org, odgovarjajo na isto vprasanje: Zakaj
mora Evropa glede redkih bolezni ukrepati takoj?

30 milijonov ljudi s posebnim manifestom poziva Evropsko unijo,
naj ukrepa v zvezi z redkimi boleznimi. Ve¢ kot 250 strokovnjakov
in na tisoce ljudi, ki zivijo z redkimi boleznimi, in njihove druzine je
s $tudijo Rare2030 (https:/www.rare2030.eu/) pokazalo, da trenu-
tna strategija ni dovolj in da svoje prihodnosti ne moremo prepustiti
sreci ali nakljucju. Priporocajo evropski akcijski nac¢rt za redke bole-
zni: nov okvir politike za redke bolezni, vklju¢no z redkimi raki, ki bo
povezoval evropske drzave na podrocju diagnosticiranja, raziskav,
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podatkov, zdravljenja in oskrbe ter nikogar, niti najredkejsih drza-
vljanov Evrope, ne puscal za sabo. V manifestu je zapisano: »Potre-
bujemo evropski akcijski nacrt za redke bolezni, da povezemo stro-
kovnjake, znanje in podatke, da zagotovimo boljSe in daljse Zivljenje
za nas in nase druzine. Potrebujemo evropski akcijski nacrt za redke
bolezni, da se nacionalni nacrti in strategije o redkih boleznih osre-
dotocijo na nov poudarek, tako da znanstveni, tehnoloski in klini¢ni
napredek doseze vsako osebo, ki zivi z redko boleznijo. Potrebu-
jemo evropski akcijski nacrt za redke bolezni, da ustvarimo sistem,
ki spodbuja inovacije na vseh podrocjih nasega zivljenja. Potrebu-
jemo evropski akcijski nacrt za redke bolezni, da bi postavili merljive
cilje za zmanjSanje neenakosti in zagotavljanje najvisje kakovosti
Zivljenja, ne glede na to, kje ste rojeni ali kje Zivite. Ce Zeli Evropa
obravnavati neizpolnjene potrebe 30 milijonov Evropejcev, ki Zivijo
z redko boleznijo, in njihovih druzin, mora ukrepati zdaj.«

Yann Le Cam, glavni izvrsni direktor EURORDIS - Rare Diseases
Europe, je ob tem zapisal: »Potrebno je zdruziti zaveze evropskih
drzav cClanic glede redkih bolezni in si prizadevati za iste merljive
cilje za obravnavo neizpolnjenih potreb 30 milijonov ljudi, ki Zivijo
z redko boleznijo v Evropi - spodbujanje sodelovanja, zdruzevanje
znanja, optimiranje podatkov, spodbujanje inovacij, povezovanje
oskrbe, dostop do znanosti in tehnologije vsem ter zagotavljanje
izpolnjevanja cClovekovih pravic vsakega cloveka, ki zivi z redko
boleznijo. Zdruzeni narodi so te pravice priznali v novo sprejeti
Resoluciji o soocanju z izzivi oseb, ki zZivijo z redko boleznijo. Zdaj
obstaja 30 milijonov razlogov za ukrepanje Evrope.«.

Evropska poslanka Frédérigue Ries, v imenu 43 poslancev
Evropskega parlamenta, ponovno poziva Evropsko komisijo, naj
nujno uvede akcijski nacrt za redke bolezni za ucinkovitejSe in
naprednejse obvladovanje redkih bolezni v kon&no korist bolnikov.
»Ne moremo vec delati kot doslej - brez povezave med razlicnimi
zakonodajnimi podrocji in ukrepi drzav c&lanic -, ¢e zelimo poma-
gati 30 milijonom ljudi, ki Zivijo z redko boleznijo v Evropi. Studija
Rare2030, ki jo je zacCel Evropski parlament in jo financirala Evrop-
ska komisija, je dosegla medsektorsko soglasje vec kot 250 zainte-
resiranih strani in na tisoCe bolnikov o tem, kaj je treba storiti, da bo
znanstveni in druzbeni potencial Evrope dostopen ljudem, ki Zivijo z
redka bolezen. Zdaj je Cas, da vztrajamo, da se uposteva glavno pri-
porocilo za redke bolezni Rare2030 za nov evropski okvir politike
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za redke bolezni ..« je v pismu Evropskemu parlamentu v imenu
43 poslancev Evropskega parlamenta zapisala evropska poslanka
Frédérique Ries.

»Danes nas je okoli 30 milijonov Evropejcev, ki imamo diagno-
sticirano eno od redkih vrst bolezni. Imamo 30 milijonov razlogov,
zakaj potrebujemo usklajen in celosten pristop za reSevanje tezav,
s katerimi se dnevno soo¢amo. Nocojsnja razprava me kot ambasa-
dorko za redke bolezni navdaja z optimizmnom. Zakaj? Prejsnji teden
je odbor Generalne skupscCine Zdruzenih narodov sprejel resolu-
cijo o obravnavi izzivov oseb, ki zivijo z redko boleznijo, in njiho-
vih druzin. To je velik korak za skupnost bolnikov, ki so preveckrat
stigmatizirani in potisnjeni na rob druzbe. Tudi Studija Rare2030, ki
jo financira Unija, ugotavlja, da sedanja strategija potrebuje poso-
dobitev. Spodbuditi moramo tudi inovacije. Slovenci belezimo izje-
men dosezek na podrocju presejalnega programa za novorojencke,
ki odkriva kar 40 redkih bolezni pri otroku in zagotavlja pravocasno
ukrepanje. Zagotoviti moramo, da bo Evropski akcijski nacrt za boj
proti redkim boleznim ena izmed prioritet tudi naslednjega predse-
dujocCega tria Svetu Unije ..« je v razpravi v evropskem parlamentu
v Strasbourgu 24. novembra 2021 dejala evropska poslanka Tanja
Fajon, tudi ¢lanica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije.

Spletna stran kampanje EURORDIS #30millionreasons
https://reasons.eurordis.org

‘j‘m * Why now? Reasons Manifesto Goals Rare Disease Timeline A European collective Contact

#30millionreasons for European
action on rare diseases

Over 2000 stories from across Eugope
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Prof. Joze Faganel
predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije

ZAKLJUCNE MISLI 8. NACINALNE KONFERENCE
0B DNEVU REDKIH BOLEZNI

Sre¢no, upam, da brez kakih kibernetskih napadov, smo pripeljali
8. nacionalno konferenco do sre¢nega konca. Ugotovimo lahko, da
smo iz prispevkov uglednih strokovnjakov dobili dovolj konkretnih
pobud za delovanje na podrocju, zadnje Case tako popularnih, red-
kih bolezni.

Lahko reCemo, da gre za nek tudi z mediji podprt hit zdravstvenih
sistemoy, ki naj bi se ¢im intenzivneje in ¢im ucinkoviteje ukvarjali z
nami, bolniki z redkimi boleznimi: nam omogocali najprej prezivetje,
nato nam izboljSevali kakovost Zivljenja in kon¢no za marsikatero
bolezen zagotovili celo ozdravitev. Danes vemo, da ne gre vec za
podrocje znanstvene fantastike, ampak za dejstva, uresnicljiva zgolj
na sistemski ravni. Prihodnosti na tem podrocju ne morejo zagota-
viljati humanitarni podvigi soc¢utnih drzavljanov za trpece posame-
znike, v prvi vrsti uboge otrocic¢ke, ¢eprav nas veseli, da Slovencev
Se ni preplavil potrosniski egoizem in se je znal odzvati organizator-
jem pobude za posameznika.

Nam, vsem bolnikom z redkimi boleznimi, lahko zagotovi obrav-
navo na ravni sodobnega znanja le sistem javnega zdravstva. Ta v
nasem prostoru, kot Biesmarckov model za delavce, deluje Ze sto-
letje, zato nikakor ne gre za socialisti¢ni izum, kakor nam tvezijo
ideologi zasluzkarjev.

Ucinkovito javno zdravstvo z odprto denarnico samostojne
drzave in s solidarnostnimi prispevki zdravih in bolnih drug za dru-
gega lahko omogoci danes marsikaj:
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od hitre postavitve diagnoze,

2. prek bolj ali manj dobrodejne paliative, ki blazi trpljenje bolnikov
z redkimi boleznimi,

3. ze desetletja za celo vrsto redkih bolezni zagotavlja ustvarjalno
zivljenje z boleznijo in kljub njej

4. zdaj Ze odpira stvarno moznost zdravljenja vse do ozdravitve

doslej neozdravljive bolezni.

—_

Ozdravitev redkih bolezni postaja danes ze stvarnost. A le v
pogojih javnega zdravstva brez zasebnih zavarovanj in brez placila
najpremoznejsih zasebnim bolnisnicam.

Garant za obravnavo redkih bolezni, vse do ozdravitve, je drzava,
nasa ljuba samostojna Slovenija, ki se zaveda, da je dolzna odgo-
vorno radodarno odpirati svojo makroekonomsko mosnjo v sistem,
ki zagotavlja zdravje za vse bolnike, pa tudi delovna mesta za vse, ki
se ukvarjajo z bolniki.

Kakrsne koli bliznjice, ki bi k zdravstvenim delavcem usmerjale
denar za zasebno njihovo prijazno dejavnost, so ne samo kontra-
produktivne za bolnike, zlasti bolnike z redkimi boleznimi, ampak so
tudi neetic¢ne.

MIR JE POGOJ ZA UCINKOVITO ZDRAVLIENJE

Ob tem pa, kar smo doziveli vCeraj, ko je na obmocju Evrope zadiv-
jala vojna v Ukrajini, moramo ugotoviti, da niso njene zrtve le vojaki,
ampak mnozica bolnikov, Cetudi jih ne zadenejo izstrelki. Med njimi
je prav pri redkih boleznih takoj konec vsakrSne obravnave.

Zato ob 8. slovenski nacionalni konferenci zelimo bolnikom z
redkimi boleznimi v Ukrajini takojSnjega miru. Odsotnost vojn je
pac predpogoj za zdravljenja vseh drzavljanov, ne le poskodovanih
borcev.






PREDSTAVITEV DRUSTEV BOLNIKOV — CLANOV
ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE

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

N8
Mihaela Uhan
predsednica drustva

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI
SLOVENIJE

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije je humanitarno dru-
Stvo kroni¢nih bolnikov, ki ze od leta 1995 deluje v javhem interesu
na podrocdju zdravja in danes povezuje okrog 600 c&lanic 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 po-
trebam in v krepitev odnosa »bolnik - zdravnik«, ki je eden najpo-
membnejSih pogojev uspesnega zdravljenja. Ob takem poslanstvu
drustvo sledi viziji nenehne Siritve VSESLOVENSKE MREZE ZA PO-
VEZOVANJE, PODPORO IN OZAVESCANJE BOLNIKOV S KRVNIMI
BOLEZNIMI.
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Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije izvaja programe,
med katerimi so najpomembnejsi:

1. Preventivni socialni program z zdraviliskim ali fizioterapevtskim
zdravljenjem ter organizacijo strokovnih predavanj, izobraze-
vanj 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 vklju¢uje 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.
Izvajalci 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 izkusnje zdravljenja razli¢-
nih krvnih bolezni.

3. Program izdajanja publikacij in informiranja

Drustvo izdaja Stevilne strokovne vodnike za bolnike z razlicnimi
krvnimi boleznimiin 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 odprte in zaprte strani Facebook, Linke-
din in Instagram. Od leta 2018 izdajamo tudi mesecni e-novicnik, v
katerem porocamo o preteklih dogodkih in obves¢amo o nacrtova-
nih drustvenih aktivnostih.
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4. Program mednarodnega sodelovanja .

Drustvo sodeluje s sorodnimi medna- ,,*;*,k',,*
rodnimi organizacijami in leta 2014 je bilo wn o —
drustvo kot polnopravni c¢lan sprejeto v (J
evropsko zdruzenje drustev bolnikov z \ EURURDIS
redkimi boleznimi EURORDIS, ki povezuje RARE DISEASES EUROPE
preko 30 milijonov bolnikov in jih zastopa v razli¢nih 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 ozavescanja ob Dnevu redkih bolezni

Ob svetovnem dnevu redkih bolezni drustvo organizira ali soor-
ganizira strokovna srecCanja 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 Dan redkih bolezni, kjer so predstavljena predava-
nja s srecanja in nekatera drustva, ki povezujejo bolnike z redkimi
boleznimi.

6. Program spodbujanja zdravega zivljenjskega sloga

Drustvo organizira redne tedenske in mesecne oblike giba-
nja (telovadba, pohodnistvo, nordijska hoja itd.) in obcasna pre-
davanja o zdravi prehrani. S tem programom Zze vec let zasledu-
jemo cilje Drzavnega programa obvladovanja raka (2017-2021) in
Nacionalnega programa o prehrani in telesni dejavnosti za zdravje
(2015-2025).
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7. Program ozavescanja 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 ozavescajo o krvnih
boleznih, ki postajajo vse vecji 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 CASU EPIDEMIJE

Tudi leto 2021 je, tako kot leto 2020, v sploSnem mocno zazna-
movala epidemija COVID-19, zato je bilo drustveno zivljenje sicer
mocno okrnjeno, vendar smo v spremenjeni oz. prilagojeni obliki
izvajali vse programe drustva. Kljub epidemioloskim razmeram smo
se uspeli v zZivo srecati na treh drustvenih dogodkih: v avgustu ob
Dnevu drustva 2021, v septembru ob Dnevu krvnih bolezni 2021
in v oktobru, ko smo predstavili nov vodnik za bolnike z naslovom
Simptomi in znaki najpogostejsSih krvnih bolezni in stanj. Drustvo
bolnikov s krvnimi boleznimi Sloveniji je preko druzbenega omrezja
sprotno objavljalo vsa pomembna obvestila za bolnike in organizi-
ralo Stevilna virtualna srecanja z namenom medsebojne podpore in
pomoci ter ozavescanja.

Vabimo vas, da se pridruzite Drustvu bolnikov s krvnimi bole-
znimi Slovenije, ki v korist bolnikov in njihovih svojcev deluje ze 27
let.

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

Telefon: 041649 735, 051 493 680

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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Mateja Toman
predsednica drustva

DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE

Drustvo distrofikov Slovenije je v letu 2019 praznovalo 50 let delo-
vanja in od prvih skromnih zac¢etkov do danes se je drustvo razvi-
lo v sodobno reprezentativno invalidsko organizacijo, ki zagovar-
ja specificne interese distrofikov, izvaja Stevilne posebne socialne
programe, je eden najvedjih izvajalcev osebne asistence in ima v
lasti dve invalidski podjetji. Pri naboru posebnih socialnih progra-
mov in delovanju zasledujemo namene in cilje, opredeljene v statu-
tu, in sicer gre za uveljavljanje pravic distrofikov in drugih invalidov,
spodbujanje aktivhega udejstvovanja na razlicnih podrocjih zivlje-
nja, ustvarjanje enakih moznosti, preprecevanje socialne izkljuce-
nosti, posebno pozornost pa posvecamo aktivnostim za ohranja-
nje in izboljSanje zdravja oziroma bioloskih potencialov. Slednje je
tudi med nasimi ¢lani delezno velikega zanimanja, kar je tudi odraz
hitrega napredka na podrocju sodobne zdravstvene obravnave pri
nekaterih diagnozah, med katerimi izpostavljamo SMA. Distrofiki
so tista skupina najtezjih invalidov, ki ne more preziveti vsakdanjika
brez manjse ali vecje fizicne pomodi drugega ¢loveka ter uporabe
invalidskega vozic¢ka. Kljub ob¢utnemu upadanju misicne modi pa
ostajajo neprizadete umske sposobnosti. 1z teh osnovnih izhodis¢
so zashovani vsi drustveni posebni socialni programi, med katere
sami pristevamo tudi celotno delovanje drustva, ker ga upravljajo in
vodijo sami distrofiki.

S posebnimi socialnimi programi drustvo zgotavlja podpora dis-
trofikom na razli¢nih podrocjih delovanja, kot npr. prevozi s prilago-
jenimi vozili, svetovanje in informiranje, podpora pri zaposlovanju,
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izobrazevanju in udejstvovanju na Sportnem in kulturnem podro-
C¢ju, posebno pozornost posveCamo tudi vsebinam s podrocja
zdravstvene obravnave misSi¢nih in zi¢no-misi¢nih obolenj, skrbi
za zdravje in zdrav zivljenjski slog. Drustvo pri svojem delovanju
redno proaktivno sodeluje s strokovnimi in drugimi institucijami na
drzavni in lokalni ravni. Pomemben del interesov slovenskih distro-
fikov se dolgoro¢no uresniCuje tudi v evropskem zdruzenju distro-
fikov (EAMDA). Z ostalimi reprezentativnimi invalidskimi organiza-
cijami je naSe drustvo kot reprezentativna invalidska organizacija
¢lan Nacionalnega sveta invalidskih organizacij Slovenije in s tem
prispeva k legalnosti delovanja slovenskega invalidskega gibanja po
dologilih Zakona o invalidskih organizacijah, ne le v korist slovenskih
invalidov, ampak v korist celotne slovenske drzave.
V letu 2022 izvajamo naslednje posebne socialne programe:

1. SLUZBA PREVOZOV

Program se izvaja z lastnimi prilagojenimi kombi vozili, ki omogoca-
jo vstop v vozilo z invalidskim vozi¢kom, ustrezno varnostno vpe-
tje invalidskih vozi¢kov, prilagojeno voznjo in vso potrebno pomoc
pri vstopu/izstopu v vozilo za osebe, ki imajo tezave pri vstopa-
nju/izstopanju v vozilo. Prevozi se opravljajo za potrebe dejavnosti
drustva, za ohranjevanje zdravja ter obnovitvene rehabilitacije, izo-
brazevanja in usposabljanja, prevozi na delo in z dela, za izvajanja
Sportnih aktivnosti, obisk zdravstvenih in drugih drzavnih ustanov.

2. CELOVITA OBNOVITVENA REHABILITACLJA

Program Celovita obnovitvena rehabilitacija distrofikov omogoca,
da se ohranjajo bioloski potenciali distrofikov, ki so odlocilni za kva-
liteto Zivljenja vsakega posameznika ter dosega tudi blazitev soci-
alnih in psihi¢nih posledic invalidnosti. Program izvajamo v nasem
rehabilitacijskem centru Dom dva topola v Izoli, ki je popolnoma
prilagojen potrebam distrofikov ter drugih invalidov. V okviru pro-
grama se izvajajo aktivne vadbe, kot na primer dihalne vaje, fiziote-
rapevtske vaje, masaze, refleksoterapije, elektroterapije, plavanje v
morju ali v zunanjem bazenu z ogrevano morsko vodo na prilagoje-
ni plazi za distrofike itd. Drustvo program izvaja na podlagi prijave
na vsakoletnem javnem razpisu ZZZS za izbor organizatorja skupin-
ske obnovitvene rehabilitacije za zavarovane osebe z misi¢nimi in
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zivéno-misicnimi boleznimi in v sodelovanju z Univerzitetnim reha-
bilitacijskim institutom - URI Soca, ki pripravi strokovni program za
vsako leto sproti, in InStitutom za klini¢no nevrofiziologijo Nevrolo-
Ske klinike UKC Ljubljana.

3. NEODVISNO ZIVLJENJE DISTROFIKOV

Na podlagi javnega razpisa MDDSZEM ze vrsto let izvajamo t. i. ra-
zvojni socialnovarstveni program Neodvisno zivljenje distrofikov.
Namen programa je zagotavljanje pomoci distrofikom pri organi-
ziranju in udejanjanju samostojnega in aktivnega zivljenja. V okviru
programa deluje bivalna skupnost za tiste, ki se Zelijo osamosvojiti
od domacih, studirajo ali vstopajo v zaposlitev.

4. OHRANJEVANJE ZDRAVJA

Skrb za ohranjevanje fizicne kondicije in ohranjevanje zdravja je pri
distrofikih Se bolj prisotna, vendar so moznosti za uresni¢evanje za-
radi narave invalidnosti bistveno omejene. V okviru programa se iz-
vajajo fizioterapevtske obravnave z masazo v drustvenih prostorih
v Ljubljani in Mariboru, masaze v Novem mestu in klimatska rehabi-
litacija v rehabilitacijskem centru Dom dva topola. Fizioterapevtske
obravnave izvajajo kadri z dolgoletnimi izkuSnjami na podrocju re-
habilitacije in fizioterapevtske obravnave distrofikov.

5. INFORMATIVNA DEJAVNOST

V okviru programa Informativna dejavnost ¢lane in drugo zaintere-
sirano javnost obves¢amo in Sirimo pomembne informacije in nova
znanja s podroc¢ja medicinskih raziskav in tehni¢nih pripomockov,
novih pristopov zdravljenja ter poljudnih vsebin za zdrav Zivljenjski
slog. Informativna dejavnost poteka preko drustvene spletne stra-
ni na naslovu www.drustvo-distrofikov.si, ki je azurno posodoblje-
na ter z izdajanjem drustvenega glasila MAZ. Ozaves&anje irsega
druzbenega okolja izkazujemo s Stevilnimi pojavljanji zaposlenih in
¢lanov distrofikov v medijih, s sodelovanjem v informativnih odda-
jah na nacionalni televiziji, kontaktnih oddajah na lokalnih radijskih
postajah in okroglih mizah.

6. INDIVIDUALNE POMOCI

Namen tega programa je preprecevanje in blazenje socialnih stisk
najbolj ogrozenih distrofikov in njihovih druzinskih ¢lanov. Drzava

9



-

pri upravic¢enosti do socialnih pomoci ne uposteva v zadostni meri
povecanih stroSkov zaradi invalidnosti. V okviru programa nudimo
pomoc¢ pri uveljavljanju socialnih pomocdi v javni mrezi, pomagamo
pri nakupu osnovnih zivljenjskih potrebscin in pri kritju stroskov
ogrevanja, sofinanciramo bivanje distrofikov v ¢asu bozi¢no novole-
tnih praznikov v Domu dva topola in nudimo pomoc¢ distrofikom, ki
so nastanjeni v socialno varstvenih ustanovah.

7. FIZICNA POMOC IN ZIVLJENJSKA OSKRBA

V okviru programa se zagotavlja fizic¢na pomoc¢ in zivljenjska oskr-
ba distrofikom, ki ne izpolnjujejo pogojev za pridobitev pravice do
osebne asistence v skladu z dolocilo Zakona o osebni asistenci, a za
samostojno zivljenje v domacem okolju potrebujejo pomoc druge
osebe. Poleg tega je pomoc¢ namenjena tudi vsem tistim distrofi-
kom, ki sicer so upravi¢eni do osebne asistence, vendar jim obseg
zacasno ne zadostuje zaradi razlicnih nepredvidenih dogodkov
(bolezen, poskodba).

8. SLUZBA ZA POMOG DISTROFIKOV

Program zajema pomoc pri prepoznavanju in opredelitvi socialnih
stisk in tezav, oceno moznih reSitev, seznanitev distrofikov z vsemi
moznimi oblikami socialno varstvenih storitev ter s pravicami s po-
droc¢ja zdravstvenega in invalidskega varstva. Pomoc¢ zajema sve-
tovanje, opolnomocenje in sodelovanje z drzavnimi institucijami pri
reSevanju stisk in tezav distrofikov.

9. MEDGENERACIJSKI CENTER IN IZOBRAZEVANJE

Medgeneracijski center je prostor druzenja, pogovora, u¢enja sode-
lovanja in povezovanja. Organiziramo razli¢na predavanja, izobraze-
vanja, sofinancirajo se Solnine in bivanja v Studentskem domu. Tre-
nutno nam razmere ne omogocajo, a za pozno pomlad nacrtujemo
regijska srecanja clanov.

10. 0SKRBA S TEHNIGNIMI PRIPOMOCKI

Vecina distrofikov v vsakodnevnem zivljenju uporablja razliche
tehni¢ne pripomocke. Drustveni sodelavci ¢lane seznanjamo s po-
stopki pridobivanja medicinsko tehni¢nih pripomockov, informira-
Mo in seznanjamo jih z novostmi, nudimo zanesljive informacije o
nakupu pripomockov in njihovi uporabi. Clani si lahko posamezne
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pripomocke na drustvu tudi izposodijo ali v primeru doplacil zapro-
sijo za zbiranje donatorskih sredstev ali sofinanciranje.

11. SPORT

Marsikdo misli, da distrofiki kot skupina najtezjih invalidov niso ak-
tivni Sportniki, a je Sportno udejstvovanje med nasimi ¢lani mo¢no
zastopano. Vsako leto organiziramo drzavno prvenstvo distrofikov
v Sahu, lo¢eno za mosko in Zensko ekipo, in ve¢ Sahovski delavnic.
Med clani so zagreti hokejisti na invalidskih vozickih, tekmovalci v
boccii (dvoransko balinanje) in precizni orientaciji. Cim bodo raz-
mere dopuscale, se bodo nadaljevali treningi in sodelovanja na do-
macih in mednarodnih tekmovanjih. Pri drustvu se zavedamo, da je
organizacija in izvedba Sportnih aktivnosti za distrofike izrednega
pomena pri ohranjevanju in krepitvi zdravja ter prispeva k boljsi sa-
mopodobi posameznika in izboljsuje socialno vklju¢enost.

12. KULTURA

Ta program smo pri drustvu pred mnogimi leti zasnovali z name-
nom spodbujanja udejstvovanja distrofikov na kulturnem podrocdju.
V zacCetku je bilo to bolj obiskovanje razli¢nih kulturnih dogodkoyv,
s Casoma pa se je okrepila potreba tudi po razvijanju lastnih ume-
tniskih potencialov distrofikov. |zoblikovali sta se likovna delavnica
in fotografska skupina, ki se pod strokovnim vodstvom razvijata in
rasteta, svoja dela razstavljajo, sodelujejo na likovnih tekmovanjih,
njihova dela pa vsako leto uporabimo tudi za motive na drustvenem
stenskem koledarju. Nasi ¢lani so mocni tudi v pisni besedi in s pri-
spevki sooblikujejo drustveno revijo Maz, izdali pa smo tudi Zze vec
zbirk pesmi, krajsSih zgodb in ugank. Poleg sploSno znanih ugodnih
vplivov umetnosti na posameznika, pa imajo aktivnosti programa
vpliv tudi na SirSe druzbeno okolje, saj umetniki distrofiki razbijajo
stereotipne predstave in prispevajo k pozitivni podobi invalidov v
druzbi.

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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Janez Dolinsek
predsednik drustva

DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE

Ze dobrih 40 let deluje v Sloveniji Drustvo hemofilikov Slovenije,
ki so ga ozavesceni in solidarnostno naravnani bolniki z motnjami
strjevanja krvi pod vodstvom gledaliskega reziserja Franceta Jamni-
ka ustanovili z namenom, da bi zagotovili vsem bolnikom v tedanji
Socialisti¢ni republiki Sloveniji vsaj tako ucinkovito pomodg, kot so je
bili delezni Ljubljan¢ani in okoli¢ani v Klinicnem centru ali na Pedia-
tricni kliniki pri prof. dr. Majdi Benedik v bolniski sobi 37 v pritli¢ju ali
pri tedaj asistentu dr. Dusanu Andoljsku v 5. nadstropju nove stol-
pnice Klinicnega centra, kjer so imeli tudi znamenito sobo za hemo-
filike, ki so nasli pristni stik z visjimi medicinskimi sestrami. Tedaj so
»pele« pocCasne litrske infuzije sveze krvne plazme, ki so vsebovale
faktorje za vse vrste bolnikov z manjkajoCimi motnjami strjevanja
krvi.

V prvem Stiriletju Jamnikovega predsednikovanja, ki je gotovo
znal izkoristiti svastvo s Stanetom Dolancem, da so ga republiski
ministri sploh poslusali, enako, kot je v korist hemofilikov poma-
galo, da je bil v ekipi Titovih zdravnikov moz prof. Benedikove. V
tretji enoti, ki je zbirala kri prostovoljnih krvodajalcey, je bila banka
plazme, kasneje krioprecipitata in konéno koncentratov strjevanja
krvi za zaustavljanje krvavitev. Vodila jo je prof. dr. Ljerka Glonar,
bistveni ¢len te strokovne trojice. Pravila DHS so uzakonila strokovni
svet s pravico bolnikov, da vanj vabijo soc¢utne zdravniske strokov-
njake. Dolga leta je svet vodil doc. dr. Andoljsek, kasneje pa prim.
dr. Dolnicarjeva, dokler z upokojitvijo obeh ni zal usahnil. Sloveniji
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TABELA: Registrirani bolniki z motnjo strjevanja krvi v Republiki
Sloveniji na dan 17. aprila 2022.

DIAGNOZA SKUPAJ TEZKA STOPNJA/TIP

HEMOFILIJA A 202 81
HEMOFILIJA B 25 9
PRIDOBLJENA HEMOFILIJA 4
VWB 207 15
PRENASALKE HEM A 33 17
PRENASALKE HEM B 8 4
PRENASALKE VWB 8 6
DEFICIT FIBRINOGENA 4 2
DEFICIT FV 13 2
DEFICIT FV + FVIII 3 (]
DEFICIT FVII 21 4
DEFICIT FX 4 0
DEFICIT FXI 24 4
DEFICIT FXII 21 0 (NI VZROK MOTNJE STR. KRVI)
SKUPAJ DEFICITI FIB., FV, 90 12
FV+FVIII, FVII, FX, FXI, FXII
TROMBOCITOPATIJA 49
PRIROJENA 6
TROMBOCITOPENIJA
- hibridna krvna skupina (stanje po presaditvi
kostnega mozga)
- deficienca FVII in trombocitopatija
- imunska trombocitopenija
- kroni¢na imunska trombocitopenija tezke stopnje
- tezka idiopati¢na trombocitopeni¢na purpura
Al REelE el 2 ol I - prenasalka Glazmannove trombastenije
- prenasalec Glazmannove trombastenije
- kroni¢na trombocitopenija
- VWB z deficienco FIX (dve osebi)
- znizana aktivnost FX, trombocitopenija,
sideropeni¢na anemija
SKUPAJ VSI BOLNIKI 643 144

Opomba: »prenasalke« vkljucujejo le osebe z znizanim faktorjem, tj. z nevarnostjo krvavitev.

83



-

se je v tem obdobju uspelo vkljuciti v Svetovno federacijo hemofi-
likov, ki jo vedno vodi bolnik s strokovnim svetom. Dolga leta jo je
vodil Kanad¢an Frank Schnabel, rojen 17. aprila, ko praznuje nasa
skupnost svetovni dan, dokler ni umrl leta 1987 zaradi aidsa, ki ga je
prejel skupaj z »varnimi« koncentrati faktorjev strjevanja krvi.

Politika Drustva hemofilikov je bila ves ¢as usmerjena v solidar-
nost. Prvo nalogo, ambulantno zdravljenje krvavitev enakovredno za
vse hemofilike v vseh regionalnih bolnisnicah je drustvo ob tesnem
sodelovanju z diplomiranimi medicinskimi sestrami - Obzornik zdra-
vstvene nege izpeljalo tik pred osamosvojitveno vojno, kot predfazo
zdravljenja na domu s koncentrati strjevalnega faktorja.

Drugo nalogo, zagotoviti varno transfuzijo za vse bolnike in
poskodovance s testiranem krvi pa s pravo politicno vojno do 6.
januarja 1986. Varna transfuzija za vse, ne le za hemofilike, je bilo
dejanje hvaleznosti tudi slovenskim krvodajalcem.

Prek Svetovne federacijo za hemofilijo se je na predlog bolnikov
s hemofilijo pod vodstvom prof. P.P. Manuccija iz Milana izobliko-
val multidisciplinarni tim, ki je kot u¢inkovit model usmeritev za vse
redke bolezni v slovenskem javnem zdravstvenem sistemu.

Se koliko nas je? To nam omogoca Register hemofilikov, ki ga je
DHS desetletja financiralo in vzdrzevalo z vnasanjem vseh infuzij v
bolniSnicah, ambulantah in doma, ¢eprav bi morala zanj poskrbeti
UKC oz. drzava, saj je imel vsa leta podlago v zakonu zdravstvenih
podatkih.

V vseh desetletjih so v drustvu prostovoljno ob svojih poklicih za
sobolnike delovali le 3 predsedniki. Najdlje je krmaril to barko pod-
pisani Joze Faganel, ki se je znal umakniti, da se ob njem kalijo nove
generacije solidarnih bolnikov in njihovih druzinskih ¢lanov.

JozZe Faganel

DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE

Sedez: Tavcarjeva 2, 1000 Ljubljana,

Pisarna: Trg prekomorskih brigad 1, 1000 Ljubljana
E-naslov info@dhs.si

Spletna stran: http:/www.dhs.si/
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debra

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. Na-
stane zaradi prirojenega pomanjkanja razli¢nih beljakovin, katerih
funkcija je povezovati plasti in celice v kozi.

Znaki bulozne epidermolize so rane po vsem telesu in po slu-
znici, vsak dodaten pritisk pa povzrocCi nov mehur in rano. Giblji-
vost sklepov oseb z EB je slaba, zato nekateri potrebujejo invalidski
vozicek ze v zgodnji mladosti, na rokah in nogah se jim zarascajo
prsti, kar omejuje njihovo funkcijo. Pojavljajo se spremembe na slu-
znici, solzenje oci; ob vecjih 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 otezijo prehranjevanje in odpiranje ust.

V Sloveniji je trenutno 45 obolelih, od tega 7 oseb s tezjo obliko
bolezni. Osebe z EB in njihovi svojci smo zaradi druzenja in izme-
njave izkuSenj ter lazjega reSevanja problemov decembra 2005
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ustanovili Drustvo DEBRA Slovenija - drustvo oseb povezanih z
bulozno epidermolizo.

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

V drustvu izvajamo s pomocjo prostovoljcev dva programa. Pro-
gram IzboljSanje kakovosti zivljenja z EB je namenjen zmanjSevanju
psihosocialnih stisk oseb z EB. Z njim obolelim in njihovim druzin-
skim ¢lanom omogocamo druzenje s prostovoljci in socializacijo.
Drugi program ima naziv Pomoc¢ pri kritju stroSkov zdravljenja in
nabavi sodobnih oblog za nego ran. Njegov namen je zagotavljanje
ustrezne zdravstvene obravnave ter materialov, ki jih osebe z EB
nujno potrebujejo za nego ran. Oba programa sta se v ¢asu pande-
mije in izolacij izkazala za zelo ucinkovita.

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

DRUSTVO BOLNIKOV S HUNTINGTONOVO BOLEZNIJO

Drustvo je bilo ustavljeno leta 2007 z namenom pomagati bolni-
kom, svojcem in streznemu osebju pri premagovanju posledic ne-
ozdravljive bolezni, jih seznanjati s prakti¢nimi nacini pomoci pri
prehranjevanju, komuniciranju in vzdrzevanju telesne kondicije in
predvsem svojce informirati o nacinu 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 pomoci 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 mesecno, tematika je razli¢na:
odnosi (skrivnost 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 obmodja. Predavatelji
so strokovnjaki na svojih podrogjih. 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
Vrhovceva cesta 13D, 1358 Log pri Brezovici
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~SLoveNIUE — Dr. Ines Kvaternik,

predsednica drustva

DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO
SLOVENLE

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
aktivnosti encima glukocerebrozidaza, kar privede do kopicenja
glukocerebrozida (tj. lipid, za razgradnjo katerega je odgovorna
glukocerebrozidaza) v vranici, jetrih in kostnem mozgu. Obicajno
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
intravenozni infuziji dvakrat mesecno. Za zdravljenje gaucherjeve
bolezni je na voljo tudi terapija za zmanjSanje koliCine substrata
(glukocerebrozida), kjer gre za zdravilo v obliki kapsul za peroralno
uporabo.

89




-

V Stevilnih evropskih drzavah, vklju¢no s Slovenijo, imajo bol-
niki moznost zdravljenja na domu. To pomeni, da je bolnik, ¢e 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 zilo, 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, pove-
Cali 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 nasSimi zdravniki in ob pomoci Zdru-
zenja za redke bolezni, vecCkrat pozvali pristojne institucije (JAZMP,
ZZ7S in MZ), naj se ¢im prej lotijo naSega problema, se zadeva vilece
ze veC kot eno leto in ob pisanju tega prispevka (zacetek februarja
2022) Se vedno ¢akamo na obljubljeni sestanek.

V Sloveniji zivi 23 gaucherjevih bolnikov; Stirje 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 ze soocili s Stevilnimi situacijami, zna-
Cilnimi za redke bolezni:

* slabo poznavanje bolezni s strani zdravstvenih delavcev in
javnosti,

* pozna diagnhoza,

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

* 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).

Drustvo bolnikov z gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo usta-
novljeno leta 2003. Na$s glavni namen je medsebojno povezati slo-
venske gaucherjeve bolnike in jim biti v pomoc pri njihovih morebi-
tnih tezavah. Spremljamo novosti na podroc¢ju gaucherjeve bolezni
in o njih obves¢amo bolnike in zdravnike. Organiziramo srecanja,

90



I -

na katerih se izobrazujemo o novostih na podroc¢ju 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.

Zadnje celodnevno srecanje bolnikov smo organizirali septembra
2021, poleg tega smo se v tem pandemicnem casu zaceli sreCevati
preko zooma, lahko smo prisostvovali tudi 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 ¢asu
pandemije. Zdravljenje na domu je bila tudi glavna tema medna-
rodnega dneva gaucherjeve bolezni, ki ga vsako leto obelezujemo
prvega oktobra.

Zdravniki iz Mednarodne delovne skupine za gaucherjevo bole-
zen (IWGGD) so v sodelovanju z IGA izdali tudi priporocila za gau-
cherjeve 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
SLOVENLE

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije je bilo ustanovlje-
no leta 2003. Vclanjeni smo v Zdruzenje redkih bolezni Slovenije ter
mednarodno organizacijo Eurordis in FIN.

V letu 2004 je bil ustanovljen tudi Center za zdravljenje Fabryje-
ve bolezni, ki je lociran v Splosni bolnisnici Slovenj Gradec. Gre za
enega manj pogostih specializiranih centrov za zdravljenje manj po-
gostih bolezni v nasi drzavi, na katerega bi morala biti ponosna vsa
Slovenija. Zaradi svoje kvalitete, znanja in prizadevnosti vseh zapo-
slenih 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 bi-
rokratskih zapletov konec leta 2020 terapija ukinjena. Kdaj se bo
zadeva uredila, zal ne ve nihCe. 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 reSevale te pomanjkljivosti, upostevati in to resiti prioritetno,
oziroma v ¢im krajSem moznem casu, saj na reSitev ¢akamo Ze od
15.10. 2020.

V lanskem letu zaradi nastale situacije nismo organizirali srecanja
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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Drugtvo pljuénih in alergijskih bolni'kov'Sloveniie
Pulmonnry and Allergic Patients Association of Slovenia

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 3.280 bolnikov z boleznimi dihal in alergijskimi bo-
leznimi, njihove svojce in zdravstvene delavce na obmocju celotne
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 vzgo-
jo in informiranjem skusamo doseci vecCje razumevanje problemov
bolnikov in podpiramo delo vseh nasih izvajalcev v Sloveniji, da to
dosezejo. Nase 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. fibrozirajoci mediastinitis
2. Fakomatoze:
a. limfangioleiomiomatoza,
b. neurofibromatoza.
3. Prirojeni emfizem:
a. pomanjkanje alfa-1 antitripsina,
b. mutacije elastina.
4. Bolezni plju¢nega Zilja:
a. prirojena plju¢na hipertenzija,
b. plju¢na pulmonalna hemangiomatoza,
c. plju¢na veno-okluzivna bolezen,
d. prirojene hemoragicne teleangiektazije s plju¢no prizadetostjo.
5. Plju¢na alveolarna mikrolitiaza, cisti¢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.

95



- I

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 ¢as
od prvih znakov bolezni do diagnoze lahko traja od nekaj mesecev
do vec let. Zaradi nepotrebne predhodne diagnostike, neustrezne-
ga zdravljenja in posledi¢no pozne prepoznave ter zamujene prilo-
znosti za zgodnje zdravljenje je obravnava redkih plju¢nih bolezni
zahtevna. Okvare plju¢ so ob postavitvi diagnoze najpogosteje ze
tako hude, da so nepovratne in zahtevajo dolgotrajno in drago zdra-
viljenje. Podatkovnih baz in registrov redkih plju¢nih bolezni v Slo-
veniji 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. Zgodnejso diagnostiko:

a. druzinski zdravniki morajo bolnika s plju¢no prizadetostjo, ki
ne reagira na obicajno zdravljenje, ¢im prej napotiti k specialistu,
b. specialiste pulmologe je potrebno v programu izobrazevanja
temeljito seznaniti z diagnostiko in obravnavo redkih pljucnih
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 druzbe-
ni aktivnosti v zahtevah po hitrem dostopu do zgodnje diagnosti-
ke, 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 referencno ustanovo, kjer bo poskrbljeno za

9/



- I

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 podrocju.

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

DRUSTVO PLJUCNIH IN ALERGIJSKIH BOLNIKOV SLOVENIJE
Koprska ulica 94, Ljubljana

tel. 01427 44 44

www.dpbs.si, dpbs@siol.net

ZdrN / d\\ﬂ

Koprska ulica 94, 1000 Ljubljana, Slovenija v
T:00 386 (0)1427 44 44, 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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predsednica drustva

DRUSTVO ZA CISTICNO FIBROZO SLOVENIJE
CYSTIC FIBROSIS ASSOCIATION OF SLOVENIA

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

Namen drustva je organizirana pomoc¢ vsem bolnikom s cisti¢no fi-
brozo 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 prizade-
ne plju¢a in prebavila, pa tudi druge organske sisteme. Glavni vzrok
obolevanja in umrljivosti je bolezen pljug, zato je ob hudo napre-
dovani cisti¢ni fibrozi edina moznost prezivetja obojestranska pre-
saditev pljuc. Vsak 30. Evropejec je prenasalec gena, ki povzrocCa
cisti¢no fibrozo. V Evropi je preko 40.000 otrok in mladih odraslih s
cisti¢no fibrozo (mukoviscidozo), v Sloveniji pa zivi okoli 100 bolni-
kov, od tega ima 18 bolnikov presajena pljuca. Do leta 2019 so ope-
rativhe posege obojestranske presaditve plju¢ opravljali v dunajski

99



- I

bolnisnici AKH, do sedaj pa so petim bolnikom s cisti¢no fibrozo
uspesno presadili pljuc¢a na Klinicnem oddelku za torakalno kirur-
gijo UKC Ljubljana, avgusta 2020 so prvi¢ presadili plju¢a otroku s
cisti¢no fibrozo. Napredek medicinske znanosti je bolezen, ki je bila
nekoc¢ usodna zZe v otrostvu, spremenil v kroni¢no bolezen odrasle-
ga 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 strokov-
ne posvete in druge aktivnosti ob evropskem tednu osvesenosti.
Svetujemo bolnikom in njihovim druzinam na razli¢nih podrogjih
in organiziramo delavnice za samopomoc¢. Obravnhnavamo teme na
pravnem, psihosocialnem in prehranskem podrocju. S socialno po-
mocjo pomagamo socialno ali drugace ogrozenim bolnikom s ci-
sti¢no fibrozo. Za ohranitev telesne zmogljivosti bolnikov s cisti¢no
fibrozo pomagamo z individualno telesno vadbo in rehabilitacijo v
naravnem zdraviliscu.

Na razli¢ne nacine 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 bolnikov
s cisti¢no fibrozo in njihovih druzin. Dolgotrajno bolni otroci imajo v
Casu odsotnosti od pouka u¢no pomoc. Z odlocitvijo sodis¢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. Stipendistu za-
radi opravicljivih zdravstvenih razlogov ni treba vracati Stipendije.
Osebe, ki so trajno nezmozne za delo, imajo pravico do varstvene-
ga dodatka. Invalidi imajo pravico do nadomestila za invalidnost.
Pripravljen je Nacrt dela na podroc¢ju redkih bolezni v RS, ustano-
vljena je Nacionalna kontaktna to¢ka za redke bolezni v Sloveniji, z
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zakonom je doloc¢en Register redkih nemalignih bolezni. Bolniki s ci-
sti¢no fibrozo imajo v breme osnovnega zdravstvenega zavarovanja
pravico do zdravil in zivil za posebne zdravstvene namene, enako
tudi pravico do medicinskih pripomockov.

UspesSno 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 CISTICNO FIBROZO SLOVENIJE
CYSTIC FIBROSIS ASSOCIATION OF SLOVENIA
Skrajsano ime: Drustvo CF

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

www.drustvocf.si



Blaz Kondza
predsednik drustva

DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM

DRUSTVO SE PREDSTAVI

Drustvo bolnikov z limfomom, v katerem zdruzujemo predvsem bol-
nike z limfomom in diseminiranim plazmocitomom ter njihove svoj-
ce, smo ustanovili 14. aprila 2005. Drustvo je z 22. avgustom 2005
postalo tudi polnopravni ¢lan mednarodne organizacije Lymphoma
Coalition, ki zdruzuje limfomske organizacije s celega sveta. Drustvo
je vkljuceno 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
gripa ali prehlad. Podobno je tudi z diseminiranim plazmocitomom,
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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 plazmo-
citom. Zato smo se v drustvu odlocili za sodelovanje in podporo ak-
tivnostim, ki jih izvajamo drustva na podroc¢ju redkih bolezni. Obe-
lezitev 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



DRUSTVOSVETLOBA

Mihela Gorse,
predsednica Drustva Svetloba

DRUSTVO SVETLOBA

Drustvo obolelih z redkimi boleznimi oci na genetski osnovi Sve-
tloba je bilo 5. 3. 2020 registrirano v Logatcu in je vpisano v uradni
register Ajpes z mati¢no Stevilko 4121082000. Pridobljena davéna
Stevilka drustva je 45529710.

Glavni cilji drustva so:

* pomoc in podpora obolelim z redkimi boleznimi oci, pa tudi nji-
hovim svojcem, za preseganje tezav ob seznanjenju z diagnozo
in vzpostavljanju ¢im boljse kvalitete Zivljenja, diagnozi navkljub,

* druzenje in izmenjevanje izkusen],

* seznanjanje javnosti s problemi obolelih,

* seznanjanje c¢lanov in SirSe javnosti o novostih na podrocju dia-
gnostike, zdravljenja in rehabilitacije.

Osnovni namen ustanovitve drustva Svetloba je, da bi se obo-
leli medsebojno povezovali, si pomagali in izmenjevali izkusnje, si
delili pomembne informacije, si stali ob stani. Seveda si zelimo tudi
ustvarjalnega druzenja v spros¢enem okolju.

Blizina Cloveka, ki nas res lahko razume - tudi nase najgloblje
strahove, s katerimi se ob izgubi vida ali po¢asnem a nepovratnem
izgubljanju soo¢amo, je zame dragocena. Prav ta blizina, ki si jo lju-
dje lahko podarimo, me kot predsednico drustva vodi pri delu.
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Nekaj primerov redkih bolezni na genetski osnovi:
e Behcetova bolezen
e Biettijeva kristalna distrofija
e Kolobom
e |diopatska intrakranialna hipertenzija
e |kroftalmija (oko manjka ali je majhno)
 Pigmentna Retinopatija
* Retinoblastom
e Stargardtova bolezen
e Usherjev sindrom
e Leberjeva kongenitalna amavroza
e Bestova viteliformna distrofija
* Autosomni dominantni keratitis
* Redka izolirana miopija
¢ Juvenilni glavkom
e Esencialni strabizem
e Sticklerjev sindrom
* Akromatopsija
e X-vezana retinoshiza

Najbolj je zastopana pigmentna retinopatija, ki je v Sloveniji tudi
sicer najpogostejSa genetska bolezen oci s cca 500 obolelimi.

Izjemna nadgradnja osnovnega namena je sodelovanje z vrhun-
skimi slovenskimi oftalmologi prof. dr. Markom Hawlino, doc. dr.
Martino Jarc Vidmar in doc. dr. Manco Tekavci¢ Pompe, ki nam pri-
pravljajo strokovna predavanja o boleznih, ki nas v drustvu zdru-
Zujejo. Seznanjajo pa nas tudi z novimi metodami in tehnikami na
podroc¢ju zdravljenja. SreCanja s strokovnjaki, tudi z drugih podrocij
organiziramo enkrat mesecno preko platforme Zoom. Na video sre-
c¢anjih seveda tudi odgovarjajo na nasa aktualna vprasanja.

Delujemo preko spletne strani https://drustvosvetloba.si/, Face-
book profila drustva Svetloba, ¢lani drustva pa smo Se posebej
povezani v Google skupino preko katere komuniciramo in si izme-
njujemo razlicne informacije.

Na spletni strani so dostopna strokovna predavanja zdravnikov
in osebne zgodbe c¢lanov. Bolj poglobljene in daljSe tekste pa naj-
dete na nasi Facebook strani.

V drustvu smo prepricani, da se z boleznijo lazje in hitreje soo-

Ci§, Ce jo poznas. Druga, zelo pomembna iztocnica za predstavitve
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bolezni pa je seznanjanje druzinskih ¢lanov in SirSe javnosti z naso
problematiko.

Poudarila bi rada, da so v nase drustvo vclanjeni tudi slepi otroci
in njihovi druzinski ¢lani. Prav slepim otrokom in najpogostejsi dia-
gnozi LCA, ki povzroci slepoto novorojenckov in dojenckov, v tem
letu posveCamo osrednjo pozornost. Malokdo ve, s kakSnimi teza-
vami se soocajo druzine s slepimi otroki na vseh podrogjih zivljenja,
vklju¢no z inkluzijo. Kljub vsemu so to izjemni posamezniki, posebej
talentirani npr. za glasbo ali matematiko. Veliko jih smuca, skratka
SO izjemni.

Tudi vecina odraslinh ¢lanov je aktivna, motivirana in izjemno
ustvarjalna, nekateri so pravi prebojniki na podrocCju kreativhega
dela: slepa igralka, novinarka, fotograf, slikarka ... mnogi pisejo
pesmi, Tanja pa je neprekosljiva v svojem delovanju pri ohranjanju
kulturne dediscine.

V letu 2021 smo bili zelo delovni. Postavili smo visoke kakovo-
stne standarde delovanja drustva, za katere si Zelimo, da bi jih lahko
nadaljevali tudi v letoSnjem letu.

Podarimo si blizino.

I Vec informacij najdete na spletni strani
https://drustvosvetloba.si/



DAN REDKIH BOLEZNI

Redke
bolezni
trenutno
prizadenejo

0o

SVETOVNEGA

PREBIVALSTVA

ZA LJUDI, KI ZIVIJO Z REDKO BOLEZNIJO,

je pravicen dostop do diagnoze, zdravljenja,
zdravja, socialne oskrbe in priloznosti.

MILIJONOV LJUDI
PO VSEM SVETU
zivi z redko boleznijo.




ODKRITIH JE VEC KOT

6.000

REDKIH BOLEZNI.

2 (:{EKIH BOLEZNI
JE GENSKIH

druge pa so posledica infekcij
(bakterijskih ali virusnih), alergij in
okoljskih vplivov ali pa so redki raki.
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ZA PODPORO PRI IZDAJI KNJIZICE SE ZAHVALJUJEMO:

U) NOVARTIS | Reimagining Medicine

. ®
novo nordisk

FUNDACIIA ZA
FINANCIRANIE
INVALIDSKIH IN
HUMANITARNIH
ORGAMIZAC
REPUBLIKE
SLOVENIIE



Onkologija

Smo Novartis.
Soustvarjamo medicino.

V Novartisu uporabljamo mo¢ 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 podrogjih z velikimi lro b | scovenia
neizpolnjenimi zdravstvenimi potrebami. SLOVENIA
Stremimo k odkrivanju novih poti do EMPLOYER ) 2022

bolisega in daljsega Zivljenja.

U NOVARTIS | Reimagining Medicine



Nova zdravila za boljSe
zivljenje bolnikov

“Nova in prihajajoca inovativna zdravila v razvoju imajo drugacen

nacin uporabe (npr. podkozni), tarce, ki presegajo omejitve trenutnega
nadomestnega zdravljenja s faktorjem strjevanja (npr. intravensko uporabo,
kratki razpolovni Cas, tveganje za pojav inhibitorjev) in obcutno boljse
farmakokineticne lastnosti z zelo majhnim bremenom dajanja zdravila
(npr. odmerjanje do enkrat na mesec), kar lahko izbolj$a komplianco.”

/\.\

Izsek iz smernic Svetovne federacije
za hemofilijo (WFH), 2020

——

Manj Manj Zascita Manjsa Lahko
obiskov v obremenjujoca z daljSim potreba po izboljsa
ambulanti uporaba razpolovnim centralnem komplianco

zdravila ¢asom venskem
dostopu

ki jih je skupnost samostojno razvila za skupnost,
kliknite TUKAJ ali skenirajte:

* Druzba Roche ni bila na noben nacin vklju¢ena v financiranje ali pripravo teh smernic.

Dodatne informacije so na voljo pri: Roche farmacevtska druzba d.o.o. Stegne 13g, 1000 Ljubljana,
www.roche.si

M-S1-00000217 (verzija 1.0). Datum priprave: februar 2021



70 % SE JIH POJAVI V OTROSTVU!

350M* LJUDI PO CELEM SVETU ZIVI Z
+ REDKO BOLEZNI)O?

DO SEDAJ ODKRITIH 72 % REDKIH BOLEZNI JE GENETSKEGA
3 IZVORAT'
PRIBLIZNO
7000 86 % OBOLELIH LJuDI POROCA O TESNOBI*
RAZLICNIH
REDKIH BOLEZNI2 75 % OBOLELIH LJUDI POROCA O DEPRESIJI*
95 % Sletnha 6-8letna
OBOLELIH NIMA DIAGNOSTICNA DIAGNOSTICNA
NOBENIH MOZNOSTI ZAMUDA ZAMUDA PRI
ZDRAVLJENJA? (tudi do 30 let)ss OBOLELIH

OTROCIH’

SLABSA KAKOVOST ZIVLJENJA KOT PRI
*M- milljon DRUGIH KRONICNIH BOLEZNIH*

Viri: 1. Eurodis Rare Diseases Europe. Dostopno na: https://www.eurordis.org/content/what-rare-disease. [Datum dostopa: december 2021].
2. Findacure. Rare diseases. Dostopno na: https://www.findacure.org.uk/rare-diseases/. [Datum dostopa: december 2021]. 3. Editorial. The
Lancet Diabetes & Endocrinology. 2019; 7(2)75. 4. Bogart KR, et al. Orphanet Journal of Rare Diseases. 2017; 12:177. 5. Grigull L, et al. PLoS
ONE. 2019; 14(10):e0222637. 6. Eurodis. EurodisCare2 Factsheet. Dostopno na: https://www.eurordis.org/sites/default/files/publications/
Fact_Sheet_Eurordiscare2.pdf [Datum dostopa: december 2021] 7. World Economic Forum. Dostopno na: https://www.weforum.org/
agenda/2020/02/it-takes-far-too-long-for-a-rare-disease-to-be-diagnosed-heres-how-that-can-change/ [Datum dostopa: december 2021].

Novo Nordisk d.o.0., Ameriska ulica 2, SI - 1000 Ljubljana, o

T 018108700, E info@novonordisk.si, .

S www.novonordisk.si ali www.novonordisk.com. Spodbu’amo ‘ Bn redkih

SK22H00002, februar 2022, © 2022 Novo Nordisk Slovenija spremembe | boleznih novo nordisk”



Predanost
druzbe Takeda
redkim boleznim.

Takeda Pharmaceuticals d.o.o.

Bleiweisova cesta 30

1000 Ljubljana, Slovenija

www.takeda.com

VV-MEDMAT-61981, datum priprave: februar 2022

Better Health, Brighter Future




Pri Pfizerju s strokovnim znanjem in nenehnim napredkom v znanosti ze
172 let prispevamo k izboljSanju zdravja in dobrega pocutja v vseh
zivljenjskih obdobjih. Soocamo se z novimi boleznimi in zdravstvenimi
izzivi ter iSCemo reSitve za zdravo prihodnost novih generadi.

Ko povrnemo ali izboljSamo zdravje posameznika, smo svoje delo opravili
dobro."23

zey

Odkritja, ki

S Pfizer | 1725
[ J

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:
januar 2022. 2. Pfizer: Company fact sheet. Dostopno na: https://www.pfizer.com/about/leadership-and-structure/company-fact-sheet. Dostopano: januar 2022.
3. Pfizer: Company Timeline: a Legacy of Innovation. Dostopno na: https://www.pfizer.com/about/history. Dostopano: januar 2022.



Zdruzenje za
redke bolezni
Slovenije

REPUBLIKA SLOVENIJA
MINISTRSTVO ZA ZDRAVJE

8. NACIONALNA KONFERENCA
0B DNEVU REDKIH BOLEZNI

SPLETNI DOGODEK
25. FEBRUAR 2022 0B 11. URI

UVODNE MISLI

11:00-11:10  Uvodni nagovori
Janez Poklukar, dr. med., minister, Ministrstvo za zdravje RS
Prof. Joze Faganel, predsednik ZdruZenja za redke bolezni Slovenije

PROGRAM

11:10-11:40  Predstavitev Nacrta dela na podrocju redkih bolezni za obdobje 2021 do 2030
ter Akcijskega nacrta za leti 2022 in 2023
Dr. Robert Medved, dr. med., Ministrstvo za zdravje RS
11:40-12.00  Zgodovina redkih bolezni
Prof. dr. Zvonka Zupanic Slavec, dr. med., Medicinska fakulteta, Univerza v Ljubljani
12:00-12:220  Diagnosticiranje redkih bolezni in vloga Instituta za genomsko medicino
v Sloveniji
Prof. dr. Borut Peterlin, dr. med., Klinicni institut za medicinsko genetiko, UKC Ljubljana
1220-12:40  Nacionalni sistem presejanja novorojencev za (redke) bolezni - stanje 2022 in
vizija
Prof. dr. Tadej Battelino, dr. med., Univerzitetna pediatricna klinika, UKC Ljubljana
12:40-13:10  Gensko zdravljenje otrok z redkimi boleznimi v Sloveniji
Izr. prof. dr. Damjan Osredkar, dr. med. s sod., Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana
13:10-13:40  Multidisciplinarni timi - primeri dobrih praks
Doc. dr. Ale$ Rozman, dr. med., Univerzitetna klinika za pljucne bolezni in alergijo Golnik
Doc. dr. Mojca Zerjav Tan3ek, dr. med., Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana
13:40-14:00  OKROGLA MIZA - Multidisciplinarni timi v luc¢i Nacrta dela na podrocju redkih
bolezni za obdobje 2021 do 2030
Dr. Robert Medved, dr. med., Ministrstvo za zdravje RS
Prof. dr. Janez Zidar, dr. med., Klinicni institut za klinicno nevrofiziologijo, UKC Ljubljana
Doc. dr. Ale$ Rozman, dr. med., Univerzitetna klinika za pljucne bolezni in alergijo Golnik
Doc. dr. Mojca Zerjav Tan3ek, dr. med., Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana

ZAKLJUGNE MISLI

14:00-14:10  Prof. Joze Faganel, predsednik ZdruZenja za redke bolezni Slovenije




Izdajatelj

Drustvo bolnikov

s krvnimi boleznimi Slovenije
Slovenska cesta 30, 1234 Menges, Slovenija

DAN REDKIH BOLEZNI

8. NACIONALNA KONFERENCA
25. FEBRUAR 2022, SPLETNI DOGODEK

Knjizica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije 12

UREDNIKA
Mihaela Uhan in JoZe Faganel

OBLIKOVANJE IN PRIPRAVA ZA TISK
Mateja Vrbinc

FOTOGRAFIJE
arhiv Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije,

rarediseaseday.org, arhiv avtorjev

TISK
DEMAT d.o.0., Ljubljana

Izdano v 700 izvodih

Menges, april 2022

CIP - Katalozni zapis o publikaciji
Narodna in univerzitetna knjiznica, Ljubljana

616-039.4(082)
061.2:616-039.4(497.4)(082)
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