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UVODNI POZDRAV

V rokah drzite ze Sesti zbornik strokovnih prispevkov na temo red-
kih bolezni, ki ga je ob 29. februarju, svetovnem dnevu redkih bole-
zni, tako kot vsa leta do sedaj, pozrtvovalno in z navdusenjem izdalo
Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije, za kar se jim posebej
zahvaljujem.

V zadnjem letu so se v slovenskem prostoru pri¢ela formalno pove-
zovati razli¢na drustva bolnikov z redkimi boleznimi, ustanovljeno je
bilo krovno Zdruzenje za redke bolezni Slovenije. Pod njegovim okri-
ljiem bodo pacienti lazje naslavljali svoje potrebe in pricakovanja glede
zdravljenja, socialne podpore, psiholoskih potreb ter postali mocan in
kompetenten sogovornik. Ceprav je v ZdruZenje zaenkrat vklju¢enih
le Sest drustev bolnikov z redkimi boleznimi, pa ze pomeni Glas bolni-
kov, kar je tudi letosnji moto svetovnega dneva redkih bolezni.

Ker se na Ministrstvu zavedamo kompleksnosti redkih bolezni in si
prizadevamo, da bi aktivnosti izvajali skladno z priporocilom Izzivi za
Evropo, nacrtujemo ukrepe na tem podrocju tudi v Resoluciji o naci-
onalnem planu zdravstvenega varstva 2016-2025 Skupaj za zdravje.
Ustanovili bomo referenc¢ne centre za obravnavo pacientov z redkimi
boleznimi, izdelali kazalnike za kakovosti obravnave pacientov ter se
povezali s socialnim varstvom in izobrazevalnim sistemom. Ceprav
naj bi vse povedano uresnic¢ilo do leta 2018, pa se stvari ze spremi-
njajo na bolje.

Ze v letodnjem letu bo na Pediatri¢ni kliniki UKC Ljubljana zacela
delovati Nacionalna kontaktna tocka za redke bolezni, ki jo je finan¢no
podrlo tudi Ministrstvo za zdravje. Pomeni klju¢en napredek pri pri-
dobivanju informacij o diagnosti¢nih postopkih, moznih nacinih zdra-
vljenja, zdravstvenih izvajalcih in drustvih, tako za bolnike kot njihove
svojce in za stroko.

V zasnovi je tudi Ze pilotni register za redke bolezni, za katerega se
nadejam, da bo omogodil lazje epidemiolosko spremljanje bolnikov
z redkimi boleznimi, postopke zdravljenja ter tudi nacrtovanje zdra-
vstvenega varstva za to skupino bolnikov.

V lanskem letu so se prav tako pri¢ele aktivnosti v okviru dvole-
tnega Ciljnega raziskovalnega projekta Agencije Republike Slovenije



za raziskovalno dejavnost, v okviru katerega bodo opredeljeni ukrepi
za celovit in ucinkovit pristop k obravnavi redkih bolezni, vklju¢no z
oblikovanjem strokovnih podlag in smernic za vzpostavitev sistema
kakovosti oskrbe bolnikov ter oblikovanjem izobrazevalnih modu-
lov za izvajalce zdravstvenega varstva. V okviru projekta bodo pri-
pravljene tudi strokovne podlage za razsiritev programa presejanja
novorojenckov za redke bolezni.

Vam in nam, na Ministrstvu za zdravje ter drugih klju¢nih resor-
jih, zelim zato uspesno medsebojno komunikacijo, zagnano delo ter
veliko uspehov pri sledenju poti, ki smo si jo skupaj zacrtali. Skupaj za
druzbo zdravja!

Milojka Kolar Celarc
MINISTRICA ZA ZDRAVJE
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REDKE BOLEZNI STOPAJO IZ ANONIMNOSTI
V/ SIRSO JAVNOST

Kako hitro se udomaci nek pojem in se mu ob tem spremeni njegov
&ustveni naboj. Pri tem mislim na pojem »redkih bolezni«. Se pred sla-
bim desetletjem so predstavniki zdravstvenih oblasti bolj odklonilno
kot ne zamahnili z roko, CeS, saj Se za pogoste bolezni, kot so rak, slad-
korna in sréno-zilne bolezni zmanjkuje sredstev. Danes pa, tudi zahva-
ljujo¢ povezanosti v veliko evropsko druzino, v Sloveniji pa zaenkrat
v komaj SestClansko Zdruzenje za redke bolezni, postajajo bolniki z
redkimi boleznimi celo ena od nacionalnih prioritet. Nacela enakosti
pri zagotavljanju zdravja ni mogoce posteno uresnicevati, ¢e kar odpi-
Semo bolnike z redkimi boleznimi.

Mnoge bolnike z redkimi boleznimi je mogoce zdraviti ali jim zago-
tavljati boljSo kakovost Ziviljenja ali celo omogociti ustvarjalno Zivlje-
nje kljub bolezni. Stevilnim sicer zdravstvo $e ne zna izboljsati kako-
vosti Zivljenja, zna pa ravnati tako, da preprecuje poslabsanje in smrt,
Ce uposteva specificnost ukrepanja ob Zivljenje ogrozujocih stanjih.
Ze dolgo ni eti¢no sprejemljivo kar odstranjevati nastavkov Zivljenja z
redko boleznijo v prvih tednih nose¢nosti. Ne smemo pozabiti, kako
nevarno si je preve¢ dobesedno tolmaciti anti¢ni rek »Zdrav duh v
zdravem telesu.« O tem govori tragi¢no poglavje nacisti¢ne evgenike
- genetike, ki je reSevalo vprasanja nemocnih tudi s plinskimi celicami.

Pri redkih boleznih je treba upostevati glas bolnikov. Pri 80 odstot-
kih redkih bolezni so promotorji gesla Ziveti z redko boleznijo prav
starSi otrok z redko boleznijo. Ne gre samo zato, da sliSimo njihov krik
na pomoc¢, ampak da spostujemo njihovo zivljenje, sprejemamo njihove
pobude in omogoé&imo, da se uresni&ijo. Ze pred pol stoletja je sloven-
ska pediatrinja dr. Majda Benedik trdila, da zdravnik ne sme biti »uso-
dovec« in doloc¢ati bolniku njegovih zivljenjskih ciljev. To Se posebej
velja za redke bolezni, ki so bile v zgodovini medicine pogosto opisane
s pazljivim opazovanjem izjemnih zdravnikov brez sodobnih diagno-
sti¢nih pripomockov in brez moznosti za ucinkovito lajsanje bolniko-
vih tezav. Tako se Se na koncu 40. let prejSnjega stoletja po mnenju
kakega zdravnika ni zdelo potrebno npr. fantka s hemofilijo opismeniti,
Se danes pa ljubljanska Medicinska fakulteta ne dovoli Studija kandi-
datu z misi¢no distrofijo.



Zato drustva bolnikov z redkimi boleznimi in njihovo Zdruzenje red-
kih bolezni Slovenije niso klubi za »jamranje«, kot bi rekel nas premier,
in ne samo soodlocujoci ¢len v skupnosti, ampak snovalec resitev. S
svojim zgledom, prisotnostjo, znanjem in odlo¢nostjo naj bolniki in nji-
hovi svojci prepriCujejo odloCujoce v skupnosti o spoznanju makroe-
konomistov, da ima sleherno izgubljeno Zivljenje pred dosezenim tre-
tjiim zivljenjskim obdobjem svojo ceno. Zato s sredstvi za zdravstveno
obravnavo samo zmanjsSujemo velike makroekonomske izgube drzave
ob izgubi mladega Zivljenja ali prepregljivi invalidnosti. Zal so morali
kreativni makroekonomisti izraCunati tudi neko zalostno ceno: ceno
izgubljenega zZivljenja v prvih dveh zivljenjskih obdobijih, ki je izrazena
z milijoni evrov ali dolarjev. Teh podatkov pa politiki ne poznajo, a tudi
novinarji jin preslisijo ali jih ne izbrskajo, da bi jih Sirili po medijih. Raje
oboji govore o vrtoglavih stroskih zdravljenja.

Bolniki v Zdruzenju za redke bolezni bomo vsem pomagali kreniti
v pravo smer. V dobro nam in nasim druzinam, v priznanje zdravstve-
nemu sistemu z vsemi priklju¢ki kot osrednji gospodarski panogi v
drzavi v priznanje zdravnikom in zdravstvenemu osebju, ki je odkrivalo
in opisovalo redke bolezni, Se preden so jih imeli s ¢im obravnavati. A
ti velikani ¢loveskega duha v belih haljah so zaradi socCutja s trpecimi
najprej bolezen opredelili in nato v naslednjih generacijah iskali in mno-
gokrat nasli reSitev za zZivljenje z redko boleznijo.

Toda bolniki z redko boleznijo noc¢emo biti trobilo zdravniskih idej,
ampak njihovi kreativni prisepetovalci. Danes bomo slisali, da soustvar-
janje bolnikov s strokovnjaki postaja del uradnega evropskega kon-
cepta spopadanja z redkimi boleznimi.

Ne bi bilo prav, ko bi v Sloveniji ne poudarili izjemne vloge Drustva
bolnikov s krvnimi boleznimi, na Celu s predsednico Majdo Slapar, pri
spodbujanju sploSnega interesa za redke bolezni. Po njihovi, najbolj pa
njeni osebni zaslugi se danes Ze peti¢ zbiramo ob svetovnhnem dnevu
redkih bolezni pod pokroviteljstvom samega predsednika nase ljube
slovenske drzave. Znala je pritegniti v reSevanje problematike odlocilne
strokovnjake, med katerimi ne gre spregledati prof. dr. Cernelca, odlo-
CujocCe eksperte zdravstvene zavarovalnice, ki placuje t.i. zdravila sirote,
med katerimi je dr. Flurst, pa tudi ugledne tuje goste. Udelezenci leto-
Snjega srecanja smo ponosni na delo Majde Slapar.

prof. Joze Faganel
PREDSEDNIK ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENUE
PREDSEDNIK DRUSTVA HEMOFILIKOV SLOVENIJE
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NOVE MOZNOSTI HITREJSEGA RAZVOJA NOVIH
ZDRAVIL ZA REDKE BOLEZNI V/ EU

Evropska unija je hitrejsi razvoj in dostopnost do zdravil za redke bole-
zni (orphan drugs, OD) uvrstila med svoje prioritete in ga podprla z vrsto
predpisov, resolucij in strokovnih sestankov s spodbudami za njegovo
implementacijo, med drugim tudi z ustanovitvijo znanstvenega Odbora za
zdravila sirote (Committee for Orpham Medicinal Products) pri Evropski
agenciji za zdravila (EMA).

COMP je v obdobju 2000-2014 obravnaval 2127 vliog za pridobitev
statusa OD. Pridobitev tega statusa pomeni za raziskovalce in izdelovalce
zdravil pomembno spodbudo, lazji dostop do raziskovalnih in razvojnih
finan&nih virov, brezplacno pomoc¢ ekspertov pri razvoju in klini¢nih pre-
skuSanjih, nizje stroSke za pridobitev dovoljenja za promet in, najpomemb-
nejse, ekskluzivnost trzis¢a za 10 let, ¢e zdravilo ohrani status OD. Od ome-
njenih 2127 vlog je COMP po temeljiti proucitvi predlagal za designacijo OD
le 1430 zdravil. COMP je izdal negativho mnenje le za 20 zdravil, vse ostale
vloge, ki jih je bilo ve¢ kot 500, pa so umaknili predlagatelji sami, ker niso
mogli izpolniti vseh zahtevanih kriterijev.

Presenecla pa dejstvo, da je le dobrih 5% od prvotnih 2127 zdravil v nada-
lievanju registracijskega postopka, poleg imenovanja OD, izpolnilo tudi
vse druge pogoje (dokaz kvalitete, uCinkovitosti in varnosti) za pridobitev
dovoljenja za promet oz. za prihod na trzis€e. Ta velik »osip« je zaskrbljujog,
saj je trenutno v registru EU le 114 zdravil sirot, odobrenih za zdravljenje
okoli 70 razli¢nih redkih bolezni. Za izboljSanje stanja so bile potrebne nove
aktivnosti, tako na strani raziskovalnih ustanov in izdelovalcev zdravil, kakor
tudi na strani regulatorjev in zdravstvenih zavarovalnic. Pomembno viogo
vsa leta igrajo tudi zdruzenja bolnikov, ki vedno bolj glasno in odlo¢no zah-
tevajo preverjeno ucinkovitost in sprejemljivo varnost novih zdravil.

Predlogi za izboljSanje stanja gredo predvsem v smeri povecanja Stevila
in globine raziskav na podrocju redkih bolezni, predvsem tistih, za katere
v EU Se ni nobenih uradno odobrenih zdravil. Poleg vecje udelezbe sred-
stev iz raziskovalnih programov EU se pojavljajo tudi nove oblike javno-
-zasebnega partnerstva, fundacij in projektov, kar upraviceno vliva upanje
za hitrejSi razvoj novih zdravil .

Del tega procesa je tudi pridobitev natancnejSih podatkov o Stevilu bol-
nikov, natan¢ne prevalence posameznih redkih bolezni, vkljuéno z razvojem
novih metod za zgodnje odkrivanje bolezni, oblikovanja registrov bolnikov in
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sistemati¢nega spremljanja vseh bolnikov, ki se zdravijo z novimi zdravili. Pri
ovrednotenju zdravil za redke bolezni je to Se toliko bolj pomembno, saj je nji-
hovo Stevilo majhno in podatki o zdravljenju vsakega bolnika so zelo dragoceni.

K hitrejSemu razvoju lahko svoj delez prispevajo tudi regulatorni organi
z zmanjSanjem administrativnih ovir, s posodabljajem predpisov, z jasnimi
in nedvoumnimi kriteriji in klasifikacijami bolezni, s stalno komunikacijo
regulatornih institucij z izdelovalci zdravil (sponzoriji), z medicinskimi, far-
macevtskimi in pravnimi strokovnjaki in seveda s predstavniki bolnikov, ki
postajajo pravi eksperti za doloCeno bolezen.

Neredko se zapleta pri ugotavljanju glavnega kriterija - ali je predlaga-
telj zagotovil dovolj zanesljive podatke, da pogostnost bolezni ne presega 5
bolnikov na 10.000 prebivalcev. V teku so prizadevanja na celovite in vero-
dostojne nacionalne ter evropske registre bolnikov z redkimi boleznimi.

Dodelitev statusa OD poteka v dveh fazah: najprej (zacasno) ob prvi
vlogi, nato pa ponovno po dolocenem obdobju razvoja, ko predlagatelj
izpolni za registracijo vse predpisane pogoje, kot vsa ostala zdravila. Takrat
COMP ponovno presodi, ali novo zdravilo Se vedno izpolnjuje tudi vse zah-
tevane pogoje za ohranitev statusa OD, predvsem glede morebitnih novej-
Sih podatkov o pogostnosti redke bolezni in Se posebej, kar je unikum v EU
regulativi zdravil - ali je novo zdravilo, kandidat za OD, signifikantno boljSe
glede ucinkovitosti, varnosti ali drugih lastnosti, kakor ostala zdravila, ki so
za isto indikacijo Ze odobrena v EU. Nova zdravila, ki ne zadostijo tem krite-
rijem, nimajo pravice do statusa OD in s tem do najmanj desetletne eksklu-
zivnosti na trzis¢u; z izgubo ekskluzivnosti pa izgubijo moznost (pravic-
nega) nadomestila za sredstva, ki so jih vlozili v raziskave in razvoj zdravila.

Usklajen, skrbno in racionalno nacrtovan ter nadzorovan selektiven
razvoj novih zdravil, z aktivno udelezbo vseh deleznikov, zasebnih in jav-
nih sredstev ter strokovnjakov, je eden od moznih »receptov« za hitrejso
dostopnost do preverjeno ucinkovitih in varnih zdravil, ki bi bila tudi stro-
Skovno sprejemljiva, tako za izdelovalce, kakor za zdravstvene sisteme
v EU. Pomembno vliogo v tem procesu imajo tudi bolniki. EU je deklara-
tivno in z dejanji velikokrat odlo¢no pokazala, da je za solidarnost in enako
dostopnost vseh do zdravil za redke bolezni. Zdruzenja bolnikov pa morajo
izkazati solidarnost tudi s tistimi skupinami bolnikov, ki (trenutno) Se nimajo
dovolj prodornih in glasnih predstavnikov.

Prevec utopi¢no? Morda, a ne za dolgo.

prim. Martin MozZina, dr. med.
COMMITTEE FOR ORPHAN MEDICINAL PRODUCTS, EMA (LONDON)
CENTER ZA KLINIENO TOKSIKOLOGIJO IN FARMAKOLOGLJO, INTERNA KLINIKA, UKC LJUBLIANA
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0B 2. NACIONALNI KONFERENCI ZA REDKE
BOLEZNI 2016

KONFERENCNI CENTER BRDO PRI KRANJU, 29. 2. 2016

WPRIDRUZI SE NAM, DA SE BO GLAS 0 REDKIH BOLEZNIH SLISAL«

V letu 2016 se v sodelovanju Ministrstva za zdravje R Slovenije, Zdru-
zenja za redke bolezni Slovenije in Klini¢nega instituta za medicinsko
genetiko UKC Ljubljana ob mednarodnem Dnevu redkih bolezni 29. 2.
2016 organizira 2. nacionalna konferenca za redke bolezni. SreCanje
bo potekalo v protokolarnem objektu konferencnega centra Brdo pri
Kranju.

Geslo letoSnjega leta je: » Pridruzi se nam, da se bo glas o redkih
boleznih slisal.«

Letos poteka deveto mednarodno leto, ko se praznuje Dan redkih
bolezni, to je dan ljudi, ki zivijo z eno od redkih bolezni. V Sloveniji
smo prvic obelezili Dan redkih bolezni, ki se vedno praznuje na zadnji
dan v mesecu februarju, to je 28. ali kot je letos na prestopni dan

29. 2., leta 2012, ko smo v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi
Slovenije pritegnili vedje Stevilo drustev bolnikov, ki zdruzujejo bol-
nike z redko boleznijo. Organizirana sreCanja so se nadaljevala tudi
v letih 2013 in 2014, v letu 2015 pa smo stopili skupaj z Ministrstvom
za zdravje R Slovenije in Klini¢nim institutom za medicinsko gene-
tiki UKC Ljubljana in organizirali 1. nacionalno konferenco za redke
bolezni.

Z ustanovitvijo Zdruzenja za redke bolezni Slovenije v letu 2015,
katerega soustanovitelj je tudi Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi
Slovenije, se sedaj ZRBS aktivno vkljucuje na podroc¢ju problematike
redkih bolezni tako doma kot tudi v tujini.

Tudi letoSnje geslo nam priznava klju¢no vlogo, da bolniki z redko
boleznijo izrazimo svoje potrebe in zelje za spremembe, ki bi lahko
izboljSale nase zZivljenje in zivljenje nasih druzin. Zato se nam pridru-
zite pri oblikovanju sporocil o redkih boleznih in pomagate predsta-
viti vpliv redkih bolezni na ljudi, ki z njo zivijo. Ljudje z redko boleznijo
in njihove druzine so pogosto osamljeni. Sirsa skupnost pa lahko s
svojo dejavnostjo pomaga iz te osamitve s priznavanjem, da so redke



bolezni prednostna naloga politike, tako na nacionalni kot mednaro-
dni ravni. Z razvijanjem t.i. zdravil sirote, z enakim dostopom do kako-
vostnega zdravljenja in oskrbe na lokalni, nacionalni in evropski ravni,
boljSim diagnosticiranjem redkih bolezni, bo zivljenje ljudi z redko
boleznijo prijaznejse.

Majda Slapar
PODPREDSEDNICA ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENIJE
PREDSEDNICA DRUSTVA BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE
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VREDNOST MEDICINSKIH INOVACIJ

V veliko zadovoljstvo mi je, da lahko napiSem nekaj besed za knji-
zico, ki bo izdana ob 2. nacionalni konferenci za redke bolezni, ki jo je
ponovno pripravilo Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije ob
veliki zavzetosti predsednice drustva, gospe Majde Slapar.

Za vse, ki bi zeleli izvedeti ve¢ o zdravilih za zdravljenje redkih
boleznih, predlagam, da obis¢ete spletno stran http:/www.orpha.net
Rad bi opozoril na nekaj spodaj navedenih novic:

NOVI SINDROMI

Nastop otroskega-juvenilnega fenotipa podobnega Emery-Dreifuss
brez kardiomiopatije, povzro¢enega z novo homozigotno mutacijo
gena TTN

Trije bolniki iz treh razlicnih druzin imajo podobne znacdilnosti nove
TTN-miopatije: socasno Sibkost udov, pasu in zgodnji nastop difuzne
omejene gibljivosti sklepov brez kardiomiopatije. Biopsije so poka-
zale vakuole z robom, distrofi¢ni vzorec in sekundarno zmanjsanje
kalpaina 3. Avtorji ugotovljajo novo homozigotno mutacijo gena TTN

pri treh bolnikih.
NEUROLOGY: 85(24):2126-35; DECEMBER 2015

Trombocitopenija s prekomerno krvavitvijo in trombociti zaradi
mutacij SLFN14

Avtorji so ocenili 36 nepovezanih bolnikov in 17 druzinskih ¢lanov, ki
so izkazovali trombocitopenijo. Vsi bolniki so imeli v anamnezi preko-
merno krvavitev neznane etiologije. Pri vseh bolnikih so opravili feno-
tipizacijo trombocitov in dolocili zaporedje celotnega eksoma, pri 12
bolnikih iz 3 nepovezanih druzin so odkrili mutacije pri SLFN14. Bol-
niki, ki so imeli SFN14 mutacije, so imeli podobne znacilnosti: zmerno
trombocitopenijo, povecane trombocite, zmanjsano izloCanje ATP in

previadujo¢ dedni vzorec.
JCLIN INVEST; 125(9):3600-5; SEPTEMBER 2015



Nova misi¢na distrofija, huda kardiomiopatija in trikotni jezik pove-
zan z LIMS2 mutacijami

Avtorji so predstavili odrasla brata in sestro, pri katerima se je v otro-
Stvu pojavila Sibkost, ki je napredovala v hudo kvadriparezo z doda-
tnimi znacilnostmi: trikotnim jezikom in biventrikularno sréno dis-
funkcijo. Z doloC¢anjem zaporedja celotnega eksoma so identificirali

heterozigotno mutacijo pri LIMS2.
CLIN GENET.; 88(6):558-64; DECEMBER 2015

RAZISKI-\VE KI POTEKAJO:

Duchennova misi¢na distrofija: uporaba deflazakorta je povezana s
kasnejso izgubo neodvisnega gibanja/hoje, a povec¢ano pogostno-
stjo nezelenih ucinkov

¢ Postsinapticni kongenitalni miasteni¢ni sindrom: salbutamol in
efedrin sta uc€inkovita in dobro prenosljiva

e Zgodnje inhalacije budezonida preprecujejo bronhopulmonarno
displazijo pri zelo zgodaj rojenih nedonosenckih

¢ Limfom plas¢nih celic: kombinacija lenalidomida in rituksimaba
je aktivna terapija v prvi liniji zdravljenja

e Rak pri otrocih: TP53, APC, BRCA2, NF1, PMS2, RB1 in RUNX1 so
najpogosteje mutirani geni

V zadnjih desetih letih se je nekaj farmacevtskih druzb speciali-
ziralo za zdravila za redke bolezni. S temi zdravili niso omogocile le
daljSega prezivetja bolnikov, ampak tudi izboljSanje kakovosti zivlje-
nja, kar je zelo pomembno.

Veliko bolnikov z redkimi boleznimi, kot na primer diseminirani
plazmocitom in mielodisplasti¢ni sindrom, po zaslugi sodobnih zdra-
vil spet lahko aktivno Zivi svoje zivljenje.

V Evropski uniji je bolezen opredeljena kot redka, kadar za njo
zboli manj kot 5 od 10.000 prebivalcev. Ocenjujejo, da je v Evropi
med 6.000 in 8.000 redkih bolezni. Pogosto so kroni¢ne, progre-
sivne, degenerativne in zZivljenjsko ogrozujoce.

Zato so medicinske inovacije veliko upanje za daljSe Zivljenje in
boljse zdravje za vse.

Na podlagi znanja o mehanizmu bolezni na genetski in celi¢ni ravni
razvijajo zdravila, ki zdravijo ali preprecujejo bolezni. DaljSo pricako-
vano zivljenjsko dobo in boljSo kakovost ziviljenja lahko pripisemo
medicinskim inovacijam.
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Slika 1: Piramida razvoja zdravila

Druzbe, kot je Celgene, nadaljujejo z drznimi in inovativnimi koraki
Z razvojem novih zdravljenj za bolnike. Celgene je v letu 2012 vlozil
30% svojih prihodkov v raziskave, kar je dvakrat ve¢ od povprecnega
vlaganja v farmacevtski industriji.

mag. Julijan Naskov, dr. med.
DIREKTOR CELGENE INTERNATIONAL HOLDING CORPORATION, PODRUZNICA V/ SLOVENII

VIR: http:/www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php



DOSTOPNOST ZDRAVIL ZA ZDRAVLJENJE MANJ
POGOSTIH BOLEZNI V KLINICNI HEMATOLOGLII
V/ SLOVENLI

Zdravila za zdravljenje manj pogostih bolezni ali zdravila sirote so v
klinicni hematologiji dale¢ najpogosteje uporabljajo od vseh vej medi-
cine.

Pri pregledu zdravil za zdravljenje manj pogostih bolezni, ki so pri-
dobila dovoljenja za promet v dezavah EU (seznam oktober 2014),
ugotovimo, da smo jih pred tremi leti, od skupno 76 v Sloveniji v
uporabi 44, od tega 26 (59 %) v klini¢ni hematologiji. Najvec, tri-
najst novih zdravil za zdravljenje manj pogostih bolezni so uvrstili na
seznam Vv letu 2007. Na drugem mestu po Stevilu novih zdravil za
zdravljenje manj pogostih bolezni, ki so jih uvrstili na listo pa je bilo
leto 2012 in prav tako leto 2014, ko so uvrstili 10 novih zdravil. V lan-
skem letu so od skupno 66 zdravil uvrstili 10 novih zdravil, od tega 2
s podroc¢ja hemato-onkologije. V uporabo smo ze razvrstili obe zdra-
vili siltuksimab za zdravljenje Castlemanove bolezni in obinutuzumab
za zdravljenje kroni¢ne limfocitne levkemije. Nekaterih zdravil sirot
iz prejsnjih let, kot so busultinib in ponatinib za zdravljenje kroni¢ne
mieloicne levkemije ter pomalidomid za zdravljenje neodzivne bole-
zni ali ponovitve diseminiranega plazmocitoma smo Ze uporabili, v
tem letu pa pricakujemo da bodo razvrscCena. Slednje ugotovitve so
pomembne, saj brez prizadevanj vseh nas za pocenitev do sedaj upo-
rabljenih preizkusenih zdravil ne bomo imeli dodatnega denarja za
uvajanje novih ucinkovitih zdravil.

Mala ucinkovitost starih, praviloma simptomati¢nih nac¢inov zdra-
vljenja manj pogostih bolezni, predvsem pa hiter razvoj genetike in
molekularne genetike, ki sta omogodili razvoj sodobnih bioloskih
ucinkovin, pridobljenih s sintezo genskih zdravil, monoklonskih pro-
titeles in rekombinantnih zdravil so vzpodbudili razvoj zdravil sirot v
klini¢ni hematologiji.

Po prvih ugodnih porogilih v literaturi o zdravilu siroti za zdravlje-
nje doloCene bolezni, smo se obi¢ajno uspeli vkljuciti v Ill. stopnjo
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preizkusanja novega zdravila pri nasih bolnikih, pred dvemi leti le pri
zdravilu obinutuzumab, v lanskem letu pa smo uspeli pridobiti nova
zdravila le za so¢utno rabo. Zdravilo je sprva uvrS¢eno v drugi ali tretji
nacin zdravljenja, izjemoma v prvi nacin pri boleznih, kjer ni bilo ucin-
kovitega zdravila. V primeru, da zdravilo potrdi predvideno ucinkovi-
tost mu doloc¢imo v strokovnih smernicah mesto uporabe in sprozimo
ustaljene postopke preko Strokovnega kolegija internisti¢nih strok,
Zdravstvenega sveta in Komisije za razvrS€anje zdravil pri ZZZS, ki
zagotovi koli¢ino zdravila za dolo¢eno indikacijo za vse bolnike v
drzavi. Postopek od klinicnega preizkuSanja novega ucinkovitega
zdravila, pa do redne uporabe, na zalost Se vedno traja povprecno 2
leti. Toliko ¢asa so potrebovali tudi leta 1954 za redno uporabo busul-
fana za zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levkemije.

BoljSa informiranost in organiziranost, predvsem pa prizadevanja
za uvajanje genericnih in biolosko primerljivih zdravil v ¢im vecji meri,
ki zmanjsajo stroSke zdravljenja bi zagotovila denar za uvajanje novih
uc¢inkovitih zdravil sirot za zdravljenje manj pogostih bolezni, s ciljem
ozdraviti dolo¢eno bolezen ali pa znatno izboljsati kakovost bolniko-
vega zivljenja.

prof. dr. Peter Cernelg, dr. med.
PREDSTOINIK KLINIENEGA ODDELKA ZA HEMATOLOGIJO UKC LJUBLJANA



PROGRAM NACIONALNE KONTAKTNE TOCKE
ZA REDKE BOLEZNI V SLOVENUI

uvaD

Informacije o redkih boleznih (RB) so pogosto zapletene in tezko
dosegljive, zato je dodatna podpora bolnikom nujna. Kljub veliki
raznolikosti RB, pa imajo nekatere skupne znacilnosti: so medicin-
sko kompleksne, s pogosto pomembnimi socialnimi dimenzijami ob
tezkem poteku bolezni in z velikim bremenom za bolnika, njegovo
druzino in pogosto tudi za zdravstveni sistem. Mnoge RB so opisane
le pri nekaj bolnikih v celotni Evropi, druge z vecjo prevalenco pa
tudi znotraj posameznih drzav omogocajo oblikovanje organiziranih
skupin bolnikov z enako diagnozo in podobnimi zdravstvenimi teza-
vami. Narasc¢ujoce, hitro spreminjajoce in vedno manj pregledno zna-
nje o RB je spodbudilo nastanek racunalnisko podprte baze podatkov
ORPHANET, ki se je od ustanovitve leta 1997 pod vodstvom franco-
ske skupine INSERM razvila v eno najvecjih in najpogosteje uporablje-
nih zbirk sodobnega medicinskega znanja o RB (1). ORPHANET je v
osnovni obliki dosegljiv v 7 evropskih jezikih, v slovenskem pa imamo
le vstopno stran. Torej vecina drzav ¢lanic EU svojim bolnikom z RB
ne more nuditi informacij o redkih boleznih v njihovem jeziku.

Akcije na podrocju redkih bolezni so v EU rodile razli¢ne iniciative v
letih po objavi dokumenta s priporocilom Evropske komisije (Priporo-
&ilo sveta o evropskem ukrepanju na podrocju redkih bolezni 2009/C
151/02), ki je leta 2009 obvezala drzave ¢lanice Europske unije (EU)
k usmerjeni in organizirani obravnavi RB (2). Ena od oblik pomoci
bolnikom so tudi informacijske kontaktne tocke in linije pomoci, ki v
posameznih drzavah poskusajo bolnikom, pa tudi medicinskemu ose-
bju, druzinam in drugim deleznikom pomagati z razli¢nimi informa-
cijami. Lahko gre za informacije o RB, medicinskih centrih, socialnih
uslugah ali drustvih, ki so prosto dostopne na namenski spletni strani.
Pogosto je pridruzena moznost elektronskega ali telefonskega kon-
takta in posveta z osebo, ki nudi usmerjeno in uporabno informacijo
na postavljeno vprasanje v povezavi z razlicnimi vidiki obravnave RB.
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KJE V PROCESU MEDICINSKE 0BRAVNAVE BOLNIKI Z REDKIMI
BOLEZNIMI ODKRIVAJO POMANJKLJIVOSTI?

V letu 2009 je bila objavljena publikacija Glas 12.000 bolnikov, izku-
Snje in pricakovanja bolnikov z RB glede diagnostike in zdravstvene
oskrbe v Evropi (angl. The voice of 12.000 patients, Experiences
and Expectations of Rare Disease Patients on Care and Diagnosis
in Europe) (3). Delo je rezultat dveh velikih studij EurordisCare2 in
EurordisCare3 (del projekta Rapsody - Rare Disease Patient Solida-
rity)(4) v letih med 2003 in 2008, ki sta skupaj s skoraj 40.000 vpra-
Salniki poslanimi bolnikom preko 200 drustev bolnikov v 15 jezikih
in 22 drzavah zbrali mnenja bolnikov o kakovosti obravnave njihove
bolezni. Izbran je bil nabor 18 razli¢nih redkih bolezni, ki naj bi pred-
stavljale raznolikost narave RB, razlicne etioloSke vzroke bolezni in
klinicne znacilnosti, pa tudi razlicne stopnje gibalne in intelektualne
oviranosti poleg razli¢ne starosti bolnikov ob zacetku bolezni in raz-
licne prevalence bolezni. I1zbor tako raznolikih redkih bolezni je imel
pomemben cilj: zbrati ¢im vec informacij o razli¢nih vidikih obravnave
redkih bolezni, kot jih vidi bolnik:

- zamuda pri postavitvi diagnoze ali neprava diagnoza ali nedose-
gljivost prave diagnoze;

- neobstojeCe ali nedosegljive storitve zdravstvenih in socialnih
sluzb;

- pomanjkljivo strokovno znanje o redki bolezni v zdravstvu;

- odsotnost ali nezadostnost multidisciplinarne obravnave;

- pomanjkanje kakovostne informacije in psiholoske podpore ob
sporocilu diagnoze;

- teza socialnih posledic zaradi potrebnih zivljenjskih sprememb ob
diagnozi RB;

- neenakost in tezavnost v zdravljenju, rehabilitaciji in izvendruzinski
skrbi za bolnika z RB;

- izguba zaupanja v zdravstvene in socialne sluzbe ali celo zavrnitev
obravnave bolnika z RB s strani zdravnika ali drugega zdravstve-
nega osebja.

Publikacija o rezultatih vprasalnika je objavljena na spletu in obsega
325 strani. V grobem pa lahko povzamemo, da je ¢as do postavitve
diagnoze predolg, da je sorazmerno velik delez bolnikov sprva voden
z napacno diagnozo, ki Se dodatno odlozi pravilno obravnavo in pra-
vocasho genetsko svetovanje. Bolniki si zelijo ve¢ moznosti dostopa
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do drugega mnenja, ki bi morda zmanjsalo pogostnost zapletov dia-
gnostike. Zelo pogresajo enostavno in razumljivo informacijo ob prvi
razlagi diagnoze in kasnejSo psiholosko podporo. Kasneje izrazito
iSCejo vec informacij o moznostih socialne pomodi, o rehabilitaciji, o
namestitvi otroka ob izpadih druzinske oskrbe in opisujejo svoja raz-
ocCaranja ob sicer redkih zavrnitvah s strani zdravstvenih delavcey, ki
»se bojijo« nepoznane bolezni in odklonijo obravnavo. Pogosto bolnik
z RB nima moznosti ustrezne multidisciplinarne obravnave na enem
mestu in v strnjenih obiskih. Rezultati vprasalnika so namrec¢ pokazali,
da bolnik z RB potrebuje v povprecju 9 razlicnih zdravstvenih stori-
tev (od 4 pa vse do 12, odvisno od vrste bolezni), na katere pa bolnik
pogosto sploh ni napoten, Ceprav bi obravnavo potreboval. Primer
bolnika s bulozno epidermolizo (to je prirojena kozna bolezen, kjer
odstopajo koza in sluznice (usta, poziralnik ...) kot pri opeklini Zze na
dotik ali pritisk, posledi¢no pa se spreminjajo v rane po celem telesu
in telesnih odprtinah) kaze, da tak bolnik potrebuje podporo derma-
tologa, oftalmologa, pediatra, dietetika, gastroenterologa, hemato-
loga, ortopeda, otorinolaringologa, infektologa, stomatologa, kirurga,
fizioterapevta, psihologa, strokovnjaka za protibolecinsko zdravljenje
in seveda specializirano skrb negovalnih medicinskih sester. Ce biva
oddaljen od medicinskega centra in se ga uvrsc€a v obicajne Cakalne
dobe ali mora koristiti samoplaéniske storitve, je stiska bolnika in dru-
zine velika. Rezultati so pokazali, da je v podobni stiski kar tretjina
vprasanih bolnikov.

ALI INFORMACIJSKA KONTAKTNA TOCKA LAHKO 1ZBOLJSA
OBRAVNAVO BOLNIKA Z REDKO BOLEZN1J0?

Ena od mnogih iniciativ EURORDIS je tudi mreza linij pomodi in cen-
trov za RB v razli¢nih drzavah ¢lanicah, ki so se zdruzile kot nadaljeva-
nje projekta Rapsody Online Services - Help Lines for Rare Diseases,
ki ga je podprla Evropska komisija v sklopu javnhega zdravstvenega
programa (Public Health Programme), pa tudi nekateri sponzorji (4,
5). Mreza »European Network of Rare Diseases Help Lines« ponuja
na enem mestu podatke o evropskih centrih, ki nudijo informacijsko
pomoc¢ bolnikom z RB in je bila ustanovljena leta 2006 in trenutno
zdruzuje 8 drzav (Bolgarijo, Hrvasko, Dansko, Francijo, Italijo, Por-
tugalsko, Romunijo, Spanijo, medtem ko je aktivnost &e v razvoju v
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Belgiji in Svici) (5). Objavili so raziskavo z analizo, zakaj bolniki kli-
cejo in kaksne informacije pricakujejo (6) . Centri delujejo s telefo-
nom in elektronsko posto, nekateri imajo zaposlene svetovalce, drugi
prostovoljce ali kombinacijo obojega, ob tem so nekateri svetovalci
medicinski strokovnjaki in v nekaterih centrih so informatorji celo
bolniki sami. Studija kaZze, da posku$ajo informatorji v vedini centrov
opredeliti bolezen z Orpha kodo, saj je s tem informacija lahko najbolj
natanc¢na. Pri tem strokovni sodelavci podajajo ve¢ medicinskih infor-
macij, ostali svetovalci pa nudijo vecC psiholoske podpore, podatke o
pravicah iz zdravstvenega in socialnega zavarovanja ali o prakti¢nih
vidikih zdravljenja ter klicalca usmerijo v kontakt z drugimi bolniki
ali drustvi. Linije pomoci poleg informacij o RB nudijo bolnikom tudi
moznost stopiti iz izolacije, jim pomagajo pri organiziranju prostega
¢asa in informirajo o moznostih oddiha ali rehabilitacije. Povprec¢na
dolzina klica v raziskavi je bila 23 minut, kar kaze na dovolj iz¢r-
pno pomoc¢. Raziskava pa je usmerila tudi v mozne izboljSave: npr.
moznost prijave stranskega ucinka zdravila s strani bolnika in obSir-
nejSe informacije o pogojih ¢ezmejnega zdravljenja.

Raziskava je pokazala, da je za zaletek vzpostavitve take linije
potrebna zaposlitev najmanj 1,5 polno zaposlene osebe z letnim
finan¢nim proracunom 150 000 do 300 000 EUR (odvisno od cene
dela v posameznih EU ¢lanicah) vklju¢no s stroski treninga in izobra-
zevanja osebja, da lahko dosega ustrezno kakovost informacij (6).

PROGRAM SLOVENSKE NACIONALNE KOTAKTNE TOCKE ZA REDKE
BOLEZNI KOT PROJEKT MINISTRSTVA ZA ZDRAVJE

V letu 2014 je Ministrstvo za zdravje R Slovenije finan¢no podprlo pro-
jekt, ki naj bi omogocil zacetne aktivnosti za vzpostavitev nacionalne
kontaktne tocke za redke bolezni. V razpisu je nalogo izvajalca prido-
bila UKC LJ - Pediatri¢na klinika, ki zdruzuje pomembno Stevilo zdrav-
nikov pediatrov, ki obravnavajo otroke, pa tudi nekatere odrasle bol-
nike z RB. Pridruzili pa so se nam tudi sodelavci drugih specialisti¢nih
usmeritev. V nacrtu projekta je vzpostavitev spletne strani z spletno
domeno www.RedkeBolezni.si, ki bo vsebovala naslednje informacije:
- pregled slovenskih bolnisnic oz. referenénih centrov, ustanov in
strokovnega osebja, ki diagnosticirajo in zdravijo bolnike z RB v
Sloveniji in njihovi kontaktni podatki,



- navedba redkih bolezni, ki trenutno zahtevajo zdravljenje v tujini,

- navedba raziskav o redkih boleznih, ¢e potekajo v Sloveniji,

- navedba seznama zZe obstojecih zbirk bolnikov z RB v Sloveniji,

- seznam in kontakti drustev bolnikov z RB in razpolozljivinh ustanov
s socialnimi storitvami,

- zbirka pomembnih mednarodnih spletnih povezav, temeljne
informacije Orphanet in evropsko letno porocilo o aktivnostih na
podrocju redkih bolezni.

V interaktivhem delu v ¢asu trajanja projekta bo po »odprtju« sple-
tne strani na voljo tudi moznost osebnega telefonskega ali elektron-
skega stika z informatorjem v ¢asu uradnih ur, ki bo poskusal klical-
cem pomagati z informacijami in odgovori na vprasanja. Stran naj bi
zazivela v marcu 2016. lzvajalci projekta si zelimo, da bi s podatki
na spletno stran ¢im vec prispevali tudi bolniki z RB in njihova dru-
Stva. Po zgledu drugih nacionalnih spletnih strani za redke bolezni,
bi si v prihodnosti Zeleli spletno stran obogatiti tudi z informacijami
o posameznih redkih boleznih (7-12). V tej fazi razvoja razen osnovne
vstopne strani v anglescini, ne bo informacij v tujem jeziku. Projekt se
finan¢no zakljucuje v novembru 2016, tako da bo za vzdrzevanje in
posodabljanje spletne strani potrebno po tem datumu pridobiti nova
finan¢na sredstva.

ZAKLJUGEK

Zaradi uspesSnega odkrivanja in zdravljenja nekaterih RB Stevilo bol-
nikov hitro naras¢a in vedno vec je odraslih. Pogosto ostajajo tudi
v zgodnji odraslosti bolniki z RB v medicinski oskrbi specializiranih
pediatri¢nih centrov. Odpira se tudi podrocje vodenja nosecnosti pri
bolnicah, ki se zdravijo zaradi RB. Ker gre za populacijo bolnikov z
zelo specificnimi potrebami, se v evropskih centrinh podobne velikosti
organizirajo timske skupine v sklopu pediatrije in interne medicine,
kjer s specialistom sodelujejo psiholog, pedo-psihiater, dietetik in
socialni delavec, pa tudi drugi specialisti usmerjeni v razli¢na podro-
C¢ja medicine. Nacionalna kontaktna toc¢ka za RB bi lahko v prihodno-
sti zdruzevala z informacijami in strokovnim povezovanjem vse dele-
znike, ki trenutno oskrbujejo bolnike z RB v Sloveniji. Spletno mesto
ima najpomembnejsi cilj: informirati in zdruzevati bolnike z RB in
vsa njihova drustva, da postanejo aktivni sooblikovalci zdravstvene
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oskrbe na podrocdju RB. Za kontinuiteto programa pa bo v prihodno-
sti potrebno pridobiti stalen finan¢ni vir in tudi dobro voljo prosto-
voljcev.

asist. mag. Mojca Zerjav Tansek, dr. med.,

asist. Sara Bertok, dr. med.,

prof. dr. Tadej Battelino, dr. med.

KLINICNI ODDELEK ZA ENDOKRINOLOGLJO, DIABETES IN PRESNOVNE BOLEZNI, PEDIATRICNA KLINIKA, UKC LJUBLJANA
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ANALIZA IN RAZV0) PODROCJA REDKIH BOLEZNI
\/ SLOVENUJI — PREDSTAVITEV CILJNEGA
RAZISKOVALNEGA PROJEKTA 2015—2017

Redke bolezni (RB) so posamic redke definiramo jih lahko s pojav-
nostjo manj kot 1 bolnik na 2000 (oz. 5 na 10.000) oseb, vendar je
njihovo skupno Stevilo ocenjeno na preko 7000 bolezni, torej so
kumulativo pogoste. Ocenjuje se, da ima kar 68 % ljudi eno od RB, kar
pomeni, da je v Sloveniji po grobih ocenah okoli 150.000 bolnikov z
RB (to¢nih epidemioloskih podatkov sicer ni na voljo). V 75 % se RB
pojavljajo v otrostvu, v kar 30 % pa bolniki z RB preminejo pred 5.
letom. V 80 % so RB genetskega izvora. Obravnava RB je zaradi nji-
hove redkosti, genetske narave, prizadetosti ve¢ organskih sistemov
in kroni¢nega poteka bolezni specifi¢na; njihova nizka prevalenca zah-
teva specialisticno obravnavo z visoko usposobljenimi strokovnjaki,
specialno diagnostiko in z multidisciplinarnim pristopom, ki vkljucuje
tudi psiholosko podporo, fizioterapijo in paliativho oskrbo s socialno
podporo. Evropska komisija je ob zavedanju tega leta 2009 izdala
priporocilo, ki terja od ¢&lanic usmerjeno in organizirano obravnavo
RB. Na tej podlagi je leta 2012 Ministrstvo za zdravje sprejelo Nacrt
dela na podrocju redkih bolezni v RS (odslej Nacrt). Nacrt predvi-
deva ustanovitev referencnih centrov za podrocje RB, ki bodo zago-
tavljali celovito in celostno obravnavo. Nacrt prepoznava tudi ostale
klju¢ne vidike pri pripravi nacionalne strategije za podrocje RB: obli-
kovanje nacionalnega registra RB, oblikovanje kazalnikov kakovosti
oskrbe, ucinkovitega sistema presejanja, informiranja, idr. V praksi so
bolniki z RB sooceni s Stevilnimi tezavami; glede na raziskavo Euror-
disCare, jim je pogosto pozno postavljena prava diagnoza; soocajo
se s pomanjkanjem informacij, nepoznavanjem bolezni s strani zdra-
vstvenih delavcey, z neustrezno zdravstveno in socialno oskrbo, tezko
dostopnim in dragim zdravljenjem.

Za pouceno oblikovanje in sledenje ucCinkov zdravstvenih politik
primarnega preprecevanja RB ter zdravstvene oskrbe bolnikov z RB,
je nujno potrebno poznati epidemioloske podatke, vkljuéno s podatki
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o zdravljenju in uporabi zdravil sirot. Registri predstavljajo ustrezen
nacin za nepristransko zbiranje podatkov, spremljanje podrocja RB
ter epidemioloske ali klinicne raziskave in lahko v veliki meri pripo-
morejo k izboljSanju zdravstvenega varstva ter nacrtovanja zdra-
vstvene oskrbe bolnikov. Zaradi teh razlogov je razvoj registrov RB
ena izmed prioritet na podroc¢ju spremljanja in obvladovanja RB v EU,
cemur pricajo tudi posebna priporocila in ukrepi za podporo razvoju
tovrstnih registrov v evropskih zdravstvenih resolucijah in strateskih
dokumentih. Nacionalni register RB v Sloveniji doslej Se ni bil vzpo-
stavljen, je pa njegova vzpostavitev navedena med ostalimi klju¢nimi
aktivnostmi v Nacrtu in ena izmed nalog Akcijskega nac¢rta za RB za
leto 2015. Obstoji pa nekaj parcialnih klini¢nih registrov, ki vkljuCujejo
tudi RB. Med primeri vedjih registrov RB v Sloveniji lahko omenimo
klini¢ni register otrok z vrojeno boleznijo presnove (VBP), bolnikov s
cisti¢no fibrozo, bolnikov s Fabryjevo boleznijo, idr., kar pa ne zado-
SCa za izdelavo ocen na nacionalni ravni.

Kot glavni cilj projekta zelimo zasnovati nacionalni register RB, ki
je predpogoj za ucinkovito izvajanje Nacrta dela na podrocju RB v
Republiki Sloveniji, saj bi zagotavljal potrebne podatke za epidemio-
losko spremljanje RB, ter omogocal ucinkovitejse klinicno spremljanje
bolnikov z RB in raziskovalno delo. Skupaj z racunalniskim podjetjem
Marand zelimo razviti ustrezno informacijsko platformo za nacionalni
register RB, ter pripraviti ustrezne zakonske in strokovne podlage za
uspesSno implementacijo in u¢inkovito delo nacionalnega registra RB.

doc. dr. Urh Groselj, dr. med.
KLINIGNI ODDELEK ZA ENDOKRINOLOGIJO, DIABETES IN PRESNOVNE BOLEZNI, PEDIATIENA KLINIKA, UKC LJUBLJANA
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POMEN REGISTRA REDKIH BOLEZNI ZA STROKO,
BOLNIKE IN ZDRAVSTVENI SISTEM —
PRIMER DOBRE PRAKSE

uvaD

Za optimalno obravnavo bolnikov z redkimi boleznimi je pomembna
zanesljiva, dostopna in azurirana zbirka podatkov, ki omogoca hiter
dostop do podatkov o bolniku, njegovi bolezni in zdravljenju. Se
posebej je pomembna, ¢e so mozni zapleti bolezni urgentna sta-
nja, kot so motnje strjevanja krvi. S pomocjo podatkov iz registra je
mogoce podati odlocgitve o nacinu zdravljenja ali drugih ukrepih tudi
na daljavo. Bolnikom omogoca hitro in zanesljivo obravnavo tudi v
primeru, ko zaradi bolezni ali poSkodbe podatkov o svoji bolezni ne
morejo podati, zdravniku pa omogoca hitrejSe sprejemanje odloci-
tev pri zdravljenju. Obenem nudi register natancen vpogled v vode-
nje bolezni, spremljanje eventualnih zapletov ali nezelenih ucinkov,
ter nenazadnje, ker gre za draga zdravila, tudi odlic¢en nadzor nad
porabo zdravil.

OPIS

Register oseb z motnjo strjevanja krvi, ki ima sedez na Pediatricni
kliniki v Ljubljani, je bil zasnovan leta 1967. Idejna zasnova in realiza-
cija projekta je plod tesnega sodelovanja med Klinicnim oddelkom za
hematologijo Pediatri¢ne klinike in Klini¢nim oddelkom za hematolo-
gijo Interne klinike, Zavodom za transfuzijsko medicino in Drustvom
hemofilikov Slovenije. Od leta 1998 je racunalnisko voden. Temelji na
Zakonu o zbirkah podatkov s podroc¢ja zdravstvenega varstva UL RS
br. 65-00 (IVZ 33) st. zbirke podatkov: 5. Financira ga Drustvo hemo-
filikov Slovenije. Vodi ga ena oseba, zaposlena za polni delovni ¢as, ki
skrbi, da so podatki azurirani v treh dneh za vso Slovenijo.

V njem se belezZijo podatki o bolniku, bolezni in zdravljenju za 429
zivih in 66 umrlih osebe z motnjo strjevanja krvi. Na podlagi podatkov
iz registra prejme bolnik izkaznico osebe z motnjo strjevanja krvi.
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Osnovni podatki o bolniku, ki se belezijo, so sledeci: ime, prii-
mek, datum rojstva, spol, telesna teza, naslov in telefonska Stevilka.
Belezi se vrsta bolezni (hemofilija A /B, prenasalka hemofilije A/B,
pridobljena hemofilija, vse redke deficience faktorjev koagulacije, Von
Willebrandova bolezen, trombocitopatije) in sledeci laboratorijski
podatki: koncentracija manjkajo¢ega faktorja koagulacije, podtip Von
Willebrandove bolezni morebitna prisotnost inhibitorjev in virusni
markerji HBV, HCV, ter HIV.

V registru se belezijo tudi podatki o zdravljenju s koncentrati manj-
kajocih faktorjev koagulacije, ki jih prejemajo bolniki doma ali v bol-
nisnici za vsako aplikacijo posebej. Belezi se podatke o vrsti zdra-
vljenja (ambulantno zdravljenje, bolnisni¢no zdravljenje, samoterapija
na domu), vzroku zdravljenja (krvavitev, profilaksa, fizioterapija,
operacija, poskodba), lokalizaciji krvavitve, datumu in Casu zacetka
krvavitve in aplikacije koncentrata, ali gre za prvo zdravljenje ali
nadaljevanje zdravljenja krvavitve, ime, odmerek in serijska Stevilka
koncentrata, evenatualne komplikacije, ter nacin dajanja (bolus, kon-
tinuirana infuzija).

Nabor podatkov omogoca statisti¢ni prikaz za posameznega
bolnika tekom koledarskega leta ali v daljsih ¢asovnih obdobjih o
vzroku terapije (krvavitev, poskodba, profilaksa, operacija, fiziotera-
pija), Stevilu krvavitev (skupno Stevilo krvavitev, stevilo krvavitev po
posameznih lokacijah), letni porabi koncentrata faktorja v IE na kg
TT bolnika, kraju aplikacije (ambulantno, hospitalno) in vrsti prejetih
koncentratov.

Register pa omogoca tudi statisti¢ni prikaz za populacijo bolnikov
po diagnozi, pristojnem hematologu, o porabi krvnih pripravkov po
diagnozi, mestu krvavitve, operaciji, preiskavah ipd.

Podatke o zdravljenju posSiljajo bolniki, ki prejemajo samotera-
pijo na domu enkrat mese¢no po posti ali preko elektronske poste s
predpisanimi formularji v Nacionalni center za hemofilijo, kjer vodja
registra mesecno azurira podatke in letno pripravi statisti¢ni prikaz o
krvavitvah in zdravljenju za vsakega bolnika posebej. V kolikor bolnik
prejme koncentrat v bolnisnici, posljejo bolnisnice porocilo o zdra-
vljenju na enakih formularjih v Nacionalni center za hemofilijo ob
zakljuCku zdravljenja.

Zaradi varnosti, se podatki iz registra ne prenasajo preko spleta.
Dostop do registra imajo pooblasé¢ene osebe. RazvijajoCa se vzposta-
vitev aplikacije preko pametnega telefona pa bo skusala omogoditi
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24-urno telekonzultacijo glede terapije s terciarnega nivoja po vsej
drzavi.

ZAKLJUGEK

Register je zelo pomemben pri obravnavi bolnikov z redkimi bole-
znimi. Register oseb z motnjo strjevanja krvi omogoca hitrejsSe spre-
jemanje terapevtskih ukrepov, spostovanje terapevtskega dogovora
med zdravnikom in bolnikom, spremljanje nacionalnih smernic, spre-
mljanje stroskov ter sledljivost v primeru zapletov in stranskih u¢inkov
zdravljenja.

prof. dr. Janez Jazbec, dr. med., asist. dr. Barbara Faganel, dr. med.
KLINICNI ODDELEK ZA OTROSKO HEMATOLOGIJO IN ONKOLOGIJO, PEDIATRIGNA KLINIKA, UKC LJUBLJANA
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KAKO PRIDEJO ZDRAVILA SIROTE
DO BOLNIKOV TER MOZNOSTI VKLJUCEVANJA
\/ RAZISKOVALNE STUDIJE

uvaD

Zdravila sirote so namenjena diagnosticiranju, preprecCevanju ali zdra-
vljenju Zivljenje ogrozajocih ali zelo resnih zdravstvenih stanj, ki pri-
zadenejo najvec 5 od 10.000 prebivalcev EU (1). Evropska komisija je
doslej opredelila 1274 zdravil sirot, dovoljenje za promet pa je izdala
19 zdravilom sirotam.

KAKO PRIDEJO ZDRAVILA SIROTE DO BOLNIKOV?

Proizvajalci, ki nacrtujejo izdelavo zdravila za diagnosticiranje, pre-
preCevanje ali zdravljenje zivljenje ogrozajocih ali zelo resnih zdra-
vstvenih stanj, ki prizadenejo majhno Stevilo pacientov, lahko zapro-
sijo Evropsko agencijo za zdravila (EMA) za dodelitev statusa zdravila
sirote. Vlogo za dodelitev statusa zdravila sirote pregleda Odbor za
zdravila sirote pri EMA (Committee for Orphan Medicinal Products
- COMP), v katerem sodelujejo strokovnjaki vseh drzav &lanic. Posto-
pek ocenjevanja vloge traja najvec¢ 90 dni (2).

Vsako zdravilo mora pred prihodom na trg pridobiti dovoljenje za
promet. To velja tudi za zdravila sirote. Vsa zdravila sirote morajo pri-
dobiti dovoljenje za promet po t. i. centraliziranem postopku pri EMA
(3). V postopku pridobivanja dovoljenja za promet EMA na podlagi
predlozene dokumentacije izdela znanstveno oceno varnosti, ucin-
kovitosti in kakovosti zdravila. Pozitivha ocena EMA-e pa je podlaga
za dovoljenje za promet z zdravilom, ki ga izda Evropska komisija in
velja v vseh drzavah clanicah, tudi v Republiki Sloveniji.

V skladu z dolocili zakona o zdravilih je lahko zdravilo v prometu v
Republiki Sloveniji, ¢e ima dovoljenje za promet, dovoljenje za promet
s paralelno uvozenim zdravilom oziroma potrdilo o priglasitvi para-
lelne distribucije ali dovoljenje za so¢utno uporabo zdravil. Zdravilo,
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ki je dovoljenje za promet pridobilo po centraliziranem postopku, je
lahko v prometu v Republiki Sloveniji, kadar na podlagi vloge ime-
tnika dovoljenja za promet z zdravilom JAZMP zanj dolodi nacio-
nalni identifikator zdravil in druge podatke v skladu z dologili zakona.
Zdravilo mora biti opremljeno v slovenskem jeziku, razen v primerih,
ko JAZMP dovoli izjemo (4). Zdravilom za uporabo v humani medi-
cini, ki so lahko v prometu v skladu
z dolocili zakona ter so financi-
rana iz javnih sredstev oziroma so
namenjena za financiranje iz javnih
sredstev, JAZMP na podlagi vlioge
dologi najvisjo dovoljeno ceno. Na
podlagi vloge za zviSanje najvisje
dovoljene cene JAZMP lahko doloci
izredno visjo dovoljeno ceno, Ce je
ugotovljen javni interes na podro-
¢ju zdravja in obstajajo ekonom-
ske utemeljitve o tveganju, ki bi
nastalo zaradi motene preskrbe z
zdravili, oziroma o dokazljivih, neizogibnih in nesorazmernih stroskih,
ki bi nastali izklju¢no zaradi izpolnjevanja obveznosti javnih storitev.
Dolocitev cene zdravila je pogoj, da ZZZS zdravilo razvrsti tudi na
listo in s tem zagotovi njegovo financiranje. ZZZS odlocCa o razvrsti-
tvi zdravila na listo na podlagi meril, dolo¢enih v Pravilniku o razvr-
S€anju zdravil na liste in sicer uposteva pomen zdravila z vidika jav-
nega zdravja, prednostne naloge izvajanja programa zdravstvenega
varstva, terapevtski pomen zdravila, relativho terapevtsko vrednost
zdravila, oceno farmakoekonomskih podatkov za zdravilo, oceno etic-
nih vidikov, prioritete programov zdravstvenega varstva ter podatke
in ocene iz referen¢nih virov. Med dokazili, ki jih mora predlagatelj
priloziti vlogi, je tudi dokazilo o morebitnem statusu zdravila sirote.
Na seznam bolnisni¢nih zdravil se lahko pod pogoji iz tega pravilnika
razvrsti zdravilo za bolnisni¢no zdravljenje, Ce cena zdravila v pripo-
roCenem odmerku presega vrednost 5.000 eurov na osebo v enem
letu v breme zdravstvenega zavarovanja (5).

SOCUTNA UPORABA ZDRAVIL

Socutna uporaba je moznost zdravljenja, ki omogoca uporabo nere-
gistriranih zdravil. Programi soCutne uporabe so namenjeni bolnikom
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v Evropski uniji (EV), ki imajo bolezen, za katero ni zadovoljivih regi-
striranih terapij ali ne morejo vstopiti v klinic¢no preskusanje. Name-
njeni so za lazjo dostopnost bolnikom pri novih moznosti zdravljenja
V razvoju.

Programe socCutne uporabe pogosto ureja zakonodaja v posame-
znih drzavah c¢lanicah EU, da bi bila zdravila na voljo posameznim
ali skupini bolnikov. Poleg tega zakonodaja EU predvideva moznost
za drzave cClanice, da zaprosijo Odbor Evropske agencije za zdravila
za zdravila za uporabo v humani medicini (CHMP), da predlozi mne-
nje vsem drzavam c¢lanicam EU o tem, kako upravljati, distribuirati
in uporabiti dolo¢ena zdravila za so¢utno uporabo. Prav tako CHMP
opredeli, kateri bolniki lahko koristijo program socCutne uporabe. To je
opisano v ¢lenu 83 Uredbe 726/2004/ES.

Predlagatelj, katerega zdravilo je v postopku pridobitve dovolje-
nja za promet po centraliziranem postopku ali sponzor klinichega
preskusanja, Ce je zdravilo v postopku klinicnega preskusanja zaradi
pridobitve dovoljenja za promet po centraliziranem postopku, lahko
pri JAZMP vlozi vlogo za pridobitev dovoljenja za soéutno upo-
rabo zdravila. Vlogi mora priloziti dokazila in izjave, da je zdravilo
bodisi v postopku pridobitve dovoljenja za promet po centralizira-
nem postopku bodisi v postopku klinic¢nega preskusanja, ki je name-
njeno pridobitvi dovoljenja za promet po centraliziranem postopku;
da ima zdravilo dovoljenje za promet v tretji drzavi, ki ima enako-
vredne zahteve glede kakovosti, varnosti in ucinkovitosti zdravil in
ga spremlja izvid o analizi kakovosti zdravila, ¢e zdravilo nima dovo-
lienja za promet v nobeni drzavi Clanici Evropske unije; da zdravilo
predstavlja pomembno terapevtsko, znanstveno in tehni¢no inova-
cijo; da je zdravilo namenjeno skupini pacientov s kroni¢no ali resno
iz&rpavajocCo boleznijo, ki je ni mogoce zadovoljivo zdraviti z zdravili,
ki imajo dovoljenje za promet; da proizvajalec zdravila da izjavo, na
podlagi katere se obvezuje, da bo zdravilo zagotavljal po koncu pro-
grama socutne uporabe Se eno leto, vsem pacientom, vkljuc¢enim v
ta program, ki poteka v Republiki Sloveniji, tudi kadar za ta zdravila
po zaklju¢ku s programom predvidenega obdobja oskrbe z zdravi-
lom, ne bodo zagotovljena javna sredstva za financiranje zdravila, ¢e
bo za paciente dokumentirana korist zdravljenja s tem zdravilom v
skladu s protokolom iz Seste alineje tega odstavka. Priloziti mora tudi
protokol zdravljenja z zdravili za so¢utno uporabo v pisni ali v ele-
ktronski obliki, ki vsebuje merila za zacetek zdravljenja, spremljanje
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ucinkovitosti zdravljenja, merila za nadaljevanje zdravljenja ter spre-
mljanje nezelenih u¢inkov zdravljenja, ki ga pripravi ali potrdi pristojni
klinicni oddelek; izjavo proizvajalca zdravila, da daje zdravilo v pro-
gram socutne uporabe zdravila brezplac¢no, pri ¢emer sam krije vse
dodatne stroske preskrbe s tem zdravilom, vklju¢no s stroski prometa
na debelo z zdravilom v programu; izjavo proizvajalca zdravila, da bo
na zunanji ovojnini zdravil jasno oznacil, da gre za socutno uporabo
zdravila. Ce je potrebno, vioga vsebuje tudi pozitivno mnenje Komi-
sije za medicinsko etiko. JAZMP odloci o izdaji dovoljenja za so¢utno
uporabo zdravila v 30 dneh po prejemu popolne viloge. V skladu s
83. ¢lenom Uredbe 726/2004/ES JAZMP v okviru tega postopka pri-
dobi tudi mnenje Odbora Evropske agencije za zdravila za zdravila
za uporabo v humani medicini (CHMP). Na ta nacin lahko pacienti v
Republiki Sloveniji dostopajo do zdravil sirot tudi pred pridobitvijo
dovoljenja za promet in s tem dobijo moznost zdravljenja z najnovej-
Simi zdravili.

ZAKLJUGEK

Slovenska zakonodaja omogoca drzavljanom Republike Slovenije
dostopnost do najnovejSih zdravil tudi na podrocju zdravljenja red-
kih bolezni. Kljub vsemu se na posameznem od navedenih potrebnih
korakov na poti zdravila do bolnika neredko pojavljajo tezave. V neka-
terih primerih imetnik dovoljenja za promet ni zainteresiran za trzenje
zdravila na majhnih trgih, ¢eprav ima dovoljenja za promet po centra-
liziranem postopku. Mozno oviro v dostopnosti do zdravil sirot lahko
predstavlja tudi dolgotrajnost postopka razvrS€anja zdravila na listo.
Na splosno pa lahko zaklju€imo, da je dostopnost do zdravil sirot v
Republiki Sloveniji razmeroma dobra.

dr. Andreja Cufar, mag. farm.
JAVNA AGENCIJA RS ZA ZDRAVILA IN MEDICINSKE PRIPOMOCKE
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MODEL MULTIDISCIPLINARNE OBRAVNAVE
BOLNIKA Z REDKO BOLEZNLJO

Fabryjeva bolezen (FB) je redka, na X-kromosom vezana dedna bole-
zen. Zaradi pomanjkanja lizosomskega encima pride do kopicenja
glikolipidov v celicah in posledi¢ne okvare organov. Najbolj prizadeti
organi so srce, ledvica in mozgani. Posledica je zgodnja obolevnost in
umrljivost bolnikov s FB. Obolevajo predvsem moski, vendar tudi zen-
ske niso le prenaSalke bolezni, ampak lahko imajo (na sreco redko)
bolezen izrazeno v enaki meri. Pred vec kot 10 leti pa je bilo odkrito
encimsko zdravilo, ki lahko spremeni slabo prognozo bolezni.

Vendar pa je obravnava redke bolezni precej ve¢ kot le dajanje
zdravila. Obravnava je tudi drugacna kot je obravnava »masovnih
bolezni«, kot so na primer sladkorna bolezen ali zdravljenje povisa-
nega krvnega tlaka. Bolniki z redkimi boleznimi so praviloma kronic¢ni
bolniki, vecCkrat imajo prizadetih ve¢ organskih sistemov, bolezni pa
so napredujocCe. Vendar pa njihove tezave niso le somatske narave,
ampak se pogosto odrazajo tudi na psiholoskem in socialnem podro-
¢ju ne le bolnikov, ampak tudi njihovih druzin. Zdravstveni sistemi in
zdravstvene ustanove pa na redke bolezni in njihove posebnosti (dru-
gacnosti) niso pripravljene, zato ne preseneca dejstvo, da je veliko
bolnikov razocCaranih (rezultati raziskav EurordisCare) z naé¢inom in
vsebino obravnave njihove bolezni.

Model obravnave bolnika s FB, ki ga izvajamo v nasi bolnisnici je
nastajal postopoma. Od samega zacetka pa je temeljil predvsem na
¢im boljsi obravnavi bolnika. Pri razvoju in iskanju pravega nacina
obravnave nasih bolnikov smo se opirali na rezultate mednarodnih
raziskav EurordisCare, predvsem pa smo ves c¢as sodelovali in se
dogovarijali z nasimi bolniki. Ravno zaradi Zelje, da bi zagotovili ¢im
bolj celovito obravnavo nasih bolnikov, smo leta 2004 v nasi bolni-
Snici ustanovili Center za zdravljenje Fabryjevih bolnikov, kar se je z
leti pokazalo kot dobra odlocitev.

Vloga specializirani centrov se v nasem primeru odraza na vec
podrogjih:
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Prepoznava bolezni - eden najvecjih problemov redkih bolezni je
njihova prepoznava, saj se na njih obicajno ne pomisli. Tako smo tudi
pri nas prvi primer FB, s katerim smo se srecali ze leta 1991, diagnosti-
cirali »naklju¢no«. V naslednjih letih smo veliko naredili na osvescanju
in sistematicnem izobrazevanju zdravnikov razlicnih profilov. Poleg
strokovnih predavanj na raznih strokovnih srecanjih, vsako leto orga-
niziramo pri nas Fabry $olo. Studenti medicine in zdravniki pripravniki
v nasi bolnisnici pa se lahko v praksi spoznajo s FB.

Diagnosticiranje bolezni - v zacetku eden najvecjih problemoy, saj
takrat v nasi drzavi ni bila na voljo encimska in genska diagnostika te
bolezni. Vzorce smo posSiljali v tujino, na rezultate pa c¢akali tudi po
vec kot leto. Zadnjih nekaj let pa odlicno sodelujemo z laboratorijem
Pediatricne klinike UKC Ljubljane , diagnosti¢ni testi pa so konc¢ani v
nekaj dneh. Redno izvajamo druzinska presejanja, saj je to eden naj-
bolj uCinkovitinh nac¢inov odkrivanja novih bolnikov. V primeru suma
na FB nudimo svetovanje zdravnikom in bolnikom, ter izpeljemo
potrebne diagnosti¢ne postopke.

Epidemiolosko sledenje bolezni - poleg sledenja posameznega
bolnika, je seveda pomembno spremljanje vseh bolnikov s FB. Dogo-
vorjeno je, da se podatki vseh slovenskih bolnikov s FB zbirajo v
nasem centru, kjer jih potem obdelamo in redno vodimo tako v slo-
venskem, kot tudi v mednarodnih registrih.

Organizacija obravnave bolezni - z leti smo v nasem centru razvili
model obravnave, kjer je bolnik v sredis¢u dogajanja. Osrednja oseba,
ki se z njim povezuje je diplomirana medicinska sestra, ki deluje kot
koordinator (slika 1). Koordinator glede na potrebe bolnike vkljucuje
ostale ¢lane multidisciplinarnega tima. Po potrebi se vkljucujejo ostali
specialisti. TakSen nacin obravnave tudi moc¢no izboljSa dostopnost in
hitrost obravnave bolnikov ne le ob rednih pregledih, ampak Se pose-
bej ob zapletih.

Delovanje, koordinacija in odloC¢anje tima je doloCena v pisnih
dokumentih. Zaradi narave bolezni so ¢lani, poleg koordinatorja, Se
specialisti s podroc¢ja kardiologije, nefrologije in nevrologije. Vsi vklju-
Ceni specialisti so stalni in Zze vec let vkljuceni v obravnavo FB, tako,
da imajo na tem podrocju potrebno znanje in izkusnje. Redni sestanki
tima zagotavljajo celovitost in koordinacijo obravnave.
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Slika 1. Shematski prikaz delovanja Centra za zdravljenje Fabryjeve
bolezni
(MDT = multidisciplinarni tim).

Organizacija zdravljenja - Za odlocitev o uvajanju in zacCeteku
zdravljenje je zadolZzen Center. VecCina bolnikov, ki prejemajo encim-
sko nadomestno zdravljenje se redno zdravi v Centru in prejema tera-
pijo vsakih 14 dni. Po zacetnem uvajanju zdravljenja, nekateri bolniki
nadaljujejo zdravljenje pri svojem osebnem zdravniku ali pa doma
(angl. »home therapy«). Zdravstveno osebje in bolniki se pred tem
ustrezno izobrazijo v Centru.

Po dogovoru se otroci s FB obravnavajo in zdravijo na Pediatri¢ni
kliniki UKC Ljubljana, s katero vzorno sodelujemo. Center tudi redno
in nac¢rtno zbira rezultate obravnave in zdravljenja otrok in jih vklju-
Cuje v letna porocila in registre.

Tudi odlocitev o morebitnem prenehanju zdravljenja je v domeni
Centra, vendar vedno v dogovoru z bolnikom in njegovo druzino.
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Standardizacija obravnave bolezni - pomembno je, da so postopki
standardizirani in stalni, osnova pa so nacionalne smernice, ki smo
jih izdali ze leta 2006. V letoSnjem letu bomo smernice obnovili in
posodobili. Vpeljali smo razlicne kazalnike, ki jih redno spremljamo.
Ti kazalniki so na primer ocena uspesnosti zdravljenja, realizacija pla-
niranih obiskov in terapij, belezenje in porocanje o stranskih ucinkih
zdravil. Kazalniki so pomembni za zagotavljanje kvalitete obravnave,
skupaj s smernicami pa tudi za stalnost obravnave.

Zagotavljanje kvalitete obravnave - Center in njegovi Clani se
redno vkljucujejo v mednarodne raziskave, ves ¢as pa potekajo tudi
raziskovalni projekti znotraj Centra. Clani tudi veliko predavajo doma
in v tujini, ter objavljajo svoje dosezke v domacih in tujih publikacijah.
Center vsako leto izda strokovno porocilo, ki ga posreduje tudi Mini-
strstvu za zdravje in ZZZS.

Financiranje obravnave bolezni - v zadnjih letih smo uspeli z
ZZ7S uspesno dogovoriti sistem delovanja in njegovega financira-
nja, ki uposteva posebnosti obravnave FB. Dosedanji modeli namrec
niso omogocali kvalitetne in celovite obravnave. Trenutno vsi sloven-
ski bolniki s FB, ki potrebujejo zdravljenje, imajo to tudi omogoceno.
Dogovorili smo tudi nacin vkljucevanja morebitnih novih bolnikov.

Mednarodno sodelovanje - poleg vklju¢evanja v mednarodne raz-
iskave in registre, se povezujemo z ustanovami tudi v SirSi regiji. V
zadnjih letih smo skupaj z lokalnimi ustanovami v nekaterih drzavah,
predvsem Vzhodne Evrope, organizirali nekaj izobrazevalnih srecanj
na temo FB ali drugih redkih bolezni. Clani Centra se vklju¢ujejo tudi
v mednarodne organizacije in strokovne skupine. Aktivho smo sode-
lovali tudi pri pripravi nekaterih mednarodnih smernic.

Sodelovanje z drustvom bolnikov - Ze od samega zacetka sta
Center za zdravljenje Fabryjeve bolezni in Drustvo bolnikov s Fab-
ryjevo boleznijo zelo povezana, dejavnosti in razvoj pa pod mocnim
vplivom drustva bolnikov. Poleg rednih sreCanj, nameravamo v pri-
hodnosti skupaj izdati knjizice o FB, ki bodo namenjene bolnikom in
lai¢ni javnosti. Skupaj pa smo izdali knjizico z naslovom »Fabryjevo
srce«, ki govori o zivljenju bolnikov s FB in tistih, ki bolnike zdravimo.
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Nastete dejavnosti in model Se vedno niso idealni, lahko pa pred-
stavljajo dobra izhodis¢a za nadaljnji razvoj Centra. Osnovna nacela
razvoja bodo tudi v prihodnje Se naprej temeljila na kvaliteti, celovi-
tosti in stalnosti obravnave, ter povezovanju, z namenom Se izboljsati
obravnavo bolnika.

Nas model obravnave bolnika je prilagojen le eni redki bolezni in
ga seveda ni mozno le prekopirati na druga podrocja. Predstavljena
izhodisc¢a in izkusnje pa lahko sluzijo v pomoc¢ za razvoj drugih mode-
lov in standardov, ki bodo veljali v celi drzavi. Pomembno pa je, da se
tudi v Sirsi druzbi prepozna, da je obravnava redkih bolezni drugacna,
nacin obravnave pa je potrebno prilagoditi vsaki bolezni.

prim. Bojan Vujkovac, dr. med.
SPLOSNA BOLNISNICA SLOVEN) GRADEC

35



MARFANOV SINDROM

PROBLEMATIKA, S KATERO SE SPOPADAMO OBOLELI S SINDROMOM
— V NASEM PRIMERU IMENOVANIM MARFANOV SINDROM.

Ze v preteklosti smo pisali o tem, da smo med vami tudi posamezniki,
ki se vsakodnevno sreCujemo s posledicami, ki jih v naSsem primeru
povzroca Marfanov sindrom.

Odzivi le teh oziroma njihovih starSev kazejo na to, da se omenjena
skupina ljudi, predvsem dekleta, najstnice, najstniki srecujejo v druzbi
z nekulturnimi pogledi, komentarji in ostalimi dejanji posameznikov, ki
poglabljajo stisko mladih, ki zaradi posledic Marfana morda na tak ali
drugacen nacin izstopajo iz druzbe.

Predvsem se najstniki in mladostniki razlikujejo od svojih sovr-
stnikov po velikosti, suhljatosti, dolgih rokah in prstih, podolgovatem
obrazu, ipd. kar sovpada s simptomatiko, ki jo sindrom povzroca.

Premalo je zavedanja in prevelikokrat je obsojanje posameznikov
razlog degredacije le teh v danasnji druzbi.

To so dejanja, ki mladostniku oziroma najstniku ne pomagajo k
sprejetju v druzbo, ki je Ze zaradi lastnih predsodkov v ¢asu odrasca-
nja zelo okrnjeno oziroma tezko.

Vsa ta in podobna zgoraj navedena dejanja vse skupaj samo pogla-
bljajo in to skupino posameznikov rinejo v Se vecjo stisko oziroma
obcutek nesprejetosti.

Slisati je tudi zaljive zbadljivke na racun njihove simptomatike , ki
jo bolezen v nekaterih primerih prinasa in so posledica le te.

Najstniki in mladostniki so v vecini zelo inteligentni, imajo vse, kar
imajo njihovi vrstniki ali Se vec&. So ljudje, ki si zZelijo biti sprejeti in se
druziti, ustvarjati kariero, glede na njihovo simptomatiko biti sprejeti
v danasnji druzbi, kljub morebitni invalidnosti, ki jo kot posledico pri-
nasa Marfanov sindrom.

Zavedati se morate, da se ta skupina posameznikov, poleg vsega
ostalega, kar zivljenje prinasa, v tem obdobju spopada Se z boleznijo.
Ponavadi so ti simptomi boleci in trajajo skozi vsakdan, iz dneva v dan
znova, nikoli ne vedo, kje se bo pokazala bolec¢ina in na kakSen nacin
se bodo spopadali z njo, TER NA KAKSEN NACIN SE BO TEKOM
ZIVLJENJA STOPNJEVALA SIMPTOMATIKA.
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Negativna dejanja posameznikov niso potrebna in so odvisna od
nas vseh, ki sestavljamo to druzbo, prav tako je to naloga razlicnih
pedagogoy, ki se z obolelimi sreCujejo tekom njihovega odrascanja, ki
lahko z roko v roki o tem spregovorijo z vsemi, ki sekundarno vzgajajo
njihove otroke.

Ker so ta dejanja nesprejemljiva in zelo obremenjujo¢a za skupino
posameznikov, vas naprosam, da vsak pri sebi najprej razmisli, da ni
vse samo novodobno, samovoljno in samoumevno ipd. Ko vidite na
cesti dekle ali fanta, ki je suhljate postave, ima dolge roke oziroma
nesorazmerno telo - pomislite da ni vse modna muha, predvsem pa
da za tem lahko stoji bolezen, imenovana Marfanov sindrom.

Prosimo, ne otezujte nam vsem, ki bolehamo za Marfanovim sin-
dromom, ze tako tezke dneve, namesto tega nam dajte priloznost ter
nas spoznajte, v veclini primerov boste preseneceni.

Torej, vsak naj pri sebi razmisli predno nameni obolelim nepo-
trebne negativne komentarje in poglede, katere ponavadi spremljajo
grimase na obrazih posameznikov, med njimi pa je zal veliko pogle-
dov in komentarjev tudi starejSe populacije.

Zivi in pusti Ziveti, naj vam bo vodilo. Ce niste pripravljeni dati pri-
loznosti, ne reagirajte negativno ob srecanju z nami, obolelimi z Mar-
fanovim sindromom.

S tem zapisom in prispevkom vas isto¢asno naproSamo za vas
glas, za vaso roko in razumevanje ob dnevu redkih bolezni in zave-
danje, da posamezniki z redkimi boleznimi, kot je Marfanov sindrom,
bijemo bitko v vsakodnevnem zZivljenju in se poskusamo na razlicne
nacine spopadati z vsem, kar nam prinasa redka bolezen - Marfanov
sindrom.

NPOSAMEZNO SMO MOCNI — SKUPAJ SMO MOCNEJSI«

Simon Petrovcic
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0ZAVESCANJE 0 MARFANOVEM SINDROMU

Antoine (Bernard-
Jean Marfan

KDO SM0?

Smo skupina ljudi z Marfanovim sindromom, ki zeli
osvescati o tej redki dedni bolezni in tako pomagati
tistim, ki imajo Marfanov sindrom in njihovim svoj-
cem, da bodo lazje prebrodili vse tezave in dostoj-
neje ziveli.

KAJ JE MARFANOV SINDROM?

Marfanov sindrom je dedna bolezen vezivnega
tkiva, ki se imenuje po francoskem pediatru Anto-
niu Bernard-Jeanu Marfanu. Bolniki z Marfanovim
sindromom kazejo spekter klini¢nih znakov bolezni.
Zgodnje odkrivanje bolnikov z Marfanovim sindro-
mom (MFS) je klju¢nega pomena zaradi pravoca-
snega zdravljenja, ki lahko znatno podaljsa pric¢a-
kovano zivljenjsko dobo. V Sloveniji zboli priblizno
eden na 10.000-20.000 ljudi.

KLINICNA SLIKA BOLNIKOV

Vezivno tkivo je navzoce prakticno po vsem
telesu, posledicno se Marfanov sindrom pojavi v
mnogih delih telesa razli¢no.

NajpogostejSe so spremembe:

¢ ocCi (kratkovidnost, odstop mreznice, pojav glavkoma ...)

¢ pljuc¢ (dispneja, spontani pnevmotoraks)

¢ koze (strije brez vecjih sprememb v telesni tezi)

¢ zi¢vnega sistema (duralna ekstazija)

¢ sréno-zilnega sistema (prolaps mitralne zaklopke, mitralna in aor-
tna regurgitacija, anevrizma in disekcija aorte)

Ostale spremembe, ki spremljajo bolnika z Marfanovim sindro-
mom, so lahko tudi gotsko nebo, bolecine v sklepih, utrujenost, dolgi
tanki prsti, razpon rok je vecji, kot je visSina pacienta, pacienti imajo
izjemno gibljive sklepe, vdrt oziroma izbocen prsni koS (pectus exa-
vatum, pectus carinatum), ipd.

Najpogostejsi vzrok smrti pri bolnikin z Marfanovim sindromom
so sréno-zilne tezave. Ce bolezen ni zdravljena, je smrtnost e pred
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40. letom starosti zelo visoka. Z napredkom v medi-
cini in izpopolnjenimi operativnimi tehnikami ter pra-
vocasnim zdravljenjem je pricakovana zivljenjska doba
preko 70 let.

PROGNOZA MARFANOVEGA SINDROMA

Za dobro napoved bolezni je zelo pomembno sodelo-
vanje bolnika z osebnim zdravnikom in zdravniki speci-
alisti (oftalmologom, kardiologom, ortopedom, nevro-
kirurgom, pulmologom, internistom, nevrologom, fizioterapevtom), ki
so dobro seznanjeni z naravo bolezni. Predvsem je pomembno redno
spremljanje ocesnih funkcij, spremljanje velikosti in funkcije aorte in
srca, spremljanje sprememb na skeletu, zdravljenje z blokatorji beta
za zmanjsSanje stresa na aorto ter prilagoditev nacina zivljenja posa-
meznika.

DIAGNOSTICIRANJE MARFANOVEGA SINDROMA

Kljub napredku v znanju genetike je diagnosticiranje Marfanovega
sindroma Se vedno skoraj izklju¢no na podlagi klini¢nih znakov v raz-
licnih delih telesa ter na podlagi druzinske anamneze. Pri odraslih bol-
nikih je klini¢na slika jasnejsa kot pri otrocih, kjer bolezen Se ni popol-
noma razvita, je pa lahko opazna (oci, skelet ...)

KAJ PA V TUJINI?

Predvsem v Ameriki je priblizno
200.000 ljudi obolelih za Marfa-
novim sindromom. V ZDA imajo
organizacijo (National Marfan Fun-
dation), katere namen je koordina-
cija in pomoc¢ bolnikom z Marfano- ) ;
vim sindromom, njihovim svojcem, g torakalna
prijateljem. Poleg centralnega |
sedeza imajo tudi podruznice po
drzavi. Pri nas zaenkrat tega Se

vratna
hrbtenica

hrbtenica ¢

ni, nimamo niti registra, kamor bi - -
vpisali bolnika z Marfanovim sin-
dromom. Genetske preiskave se v krizne kosti

delajo v tujini. V Sloveniji je razen W rtice

zdravnikov, ki bolezen poznajo,




normalne roke

normalen

normalno prsni kos

Marfanov
sindrom

dolgi, tanki prsti in

dolge kosti na rokah

bolj malo znanega o Marfanovem sindromu. V upaniju, da se bodo tudi
na tem podrocju stvari premaknile, je pomembna nasa vzajemnost
ter odprtost za nove informacije s podroc¢ja Marfanovega sindroma.

NPOSAMEZNO SMO MOCNI — SKUPAJ SMO MOCNEJSI«
NBODI 0ZAVESCEN, PREPOZNAJ SIMPTOME, RESI ZIVLJENJEX

NPROSIM TE, NE ZAVRZI TEH INFORMACI) — LAHKO ZAVRZES ZIVLJENJE
POSAMEZNIKA, OBOLELEGA Z MARFANOVIM SINDROMOMu

Kontakti: HUMANITARNI PROJEKT JAVNEGA OZAVESCANJA O MARFANOVEM SINDROMU:
E-mail: marfansindrom@gmail.com (Petrovi¢ Simon)

Facebook: ozavescanje javnosti o Marfanovem sindromu -
https://www.facebook.com/MarfanSyndromSlovenia
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OPREDELITEV REDKIH BOLEZNI
(POVZETO PO NACIONALNI STRANI ORPHANET ZA SLOVENLIO)

KAJ JE REDKA BOLEZEN?

Tako imenovane »redke bole-
zni« so bolezni, ki prizadenejo
zelo majhen del prebivalstva in
imajo zaradi redkosti njihovega
pojavljanja poseben znacaj. V
Evropski uniji je bolezen opre- ;
deljena kot redka, kadar za njo |
zboli manj kot ena od dveh tisoc¢
oseb. Bolezen lahko v nekem
geografskem podrocju velja za
redko, v drugem pa za pogo-
sto. Tak je primer talasemije,
anemije genetskega izvora, ki je
v severni Evropi redka, v medi-
teranskem obmocdju pa dokaj
pogosta. »Druzinska mediteran-
ska vrocica« je redka v Franciji, a pogosta v Armeniji. Nekatere redke
bolezni so redke oblike bolj razSirjenih bolezni.

KOLIKO REDKIH BOLEZNI POZNAMO?

Obstaja vec tiso¢ redkih bolezni. Do danes je odkritih med Sest in
sedem tisoc¢ redkih bolezni in opisi novih bolezni se redno pojavljajo
v sodobni medicinski literaturi. Stevilo redkih bolezni je odvisno tudi
od natancnosti definicije bolezni. Po sodobni medicinski opredelitvi
bolezen predstavlja spremembo oziroma odmik od stanja zdravja in
zaobjema unikaten vzorec simptomov z uveljavljenim na¢inom zdra-
vljenja. Ali je vzorec simptomov unikaten ali ne, je povsem odvisno
od natancnosti nase analize; pri natancnejsi analizi bomo opazili
vec nians. Opisana kompleksnost se odraza v razli¢nih klasifikacijah
Orphaneta.
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KAJ SO VZROKI IN ZNACILNOSTI REDKIH BOLEZNI?

Medtem ko so skoraj vse genetske bolezni redke, niso vse redke bole-
zni genetske. Poznamo tudi zelo redke infekcijske bolezni, avtoimune
bolezni in redke oblike rakavih obolenj. Vzrok mnogih redkih bolezni
ostaja do danes Se nepojasnjen.

Redke bolezni so ponavadi tezke bolezni in pogosto potekajo
kroni¢no in progresivno. Znaki redke bolezni so lahko prisotni ze ob
rojstvu ali se pojavijo v otroSkem obdobju, kot je to znacilno za pro-
ksimalno spinalno misi¢no atrofijo, nevrofibromatozo, osteogenesis
imperfekto, hondrodisplazijo in Rettov sindrom. Kljub temu je za vec
kot polovico redkih bolezni znacilen nastop bolezni v odraslem obdo-
bju, kot je to na primer pri Huntingtonovi bolezni, Crohnovi bolezni,
dedni motori¢ni in senzori¢ni nevropatiji, amiotrofi¢ni lateralni skle-
rozi, Kaposijevem sarkomu in raku Scitnice.

KAKSNE SO MEDICINSKE IN DRUZBENE POSLEDICE REDKOSTI TEH
BOLEZNI?

Na podrocju redkih bolezni obstaja pomanjkanje medicinskega in
znanstvenega znanja. Dolgo Casa je bila stopnja zavedanja o pro-
blematiki redkih bolezni tako med zdravniki in raziskovalci kot med
zakonodajalci in oblikovalci regulativ prenizka. Prav tako je bil okrnjen
tudi obseg raziskovalnega dela in javnozdravstvene politike na podro-
C¢ju redkih bolezni. Za vecino teh bolezni ucCinkovitega zdravljenja
ne poznamo, vendar lahko z ustrezno zdravstveno oskrbo bistveno
izboljSamo kakovost zivljenja bolnika in podaljSamo njegovo prica-
kovano zivljenjsko dobo. Pri obravnavi nekaterih redkih boleznih ze
opazamo znaten napredek, ki nas spodbuja in motivira k nadaljnjemu
poglobljenemu trudu na podrocju raziskav in druzbene solidarnosti.
Oboleli za redkimi boleznimi se vsi sreCujejo s podobnimi tezavami
pri iskanju prave diagnoze, relevantnih informacij in ustrezne usmeri-
tve k usposobljenemu zdravstvenemu osebju. Specificni problemi se
pojavljajo na podrocjih dostopnosti kakovostne zdravstvene oskrbe,
celostne socialne in zdravstvene obravnave, ucinkovite povezanosti
bolnisnic in druzinskih zdravnikov, poklicne in druzbene integracije
ter neodvisnosti obolelih. Oboleli za redkimi boleznimi so tudi psi-
holosko, druzbeno, ekonomsko in kulturno bolj obcutljivi. Z ustrezno
zdravstveno politiko je moc¢ zgoraj navedene ovire premostiti. Pri
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veliko obolelih dokonéna diagnoza danes Se ni mozna in njihove bole-
zni ostajajo neopredeljene. Ravno ti bolniki so najbolj prizadeti zaradi
tezav pri vzpostavljanju ustrezne oskrbe in podpore.

KAKSEN NAPREDEK PRICAKUJEMO PRI DIAGNOSTIKI
IN ZDRAVLJENJU REDKIH BOLEZNI?

Za vse redke bolezni nam znanost lahko odgovori vsaj na nekatera od
zastavljenih vprasanj. Na stotine redkih bolezni je danes mo¢ diagno-
sticirati s pomocgjo sodobnih laboratorijskih preiskav bioloskih vzor-
cev. Poznavanje naravnega poteka redkih bolezni se Siri z nastankom
novih registrov in podatkovnih baz, ustvarjenih prav v ta namen.

Raziskovalci si preko tako vzpostavljenih mrez povezav med seboj
delijo izkusnje in s tem omogocajo Sirjenje dosezenega znanja ter
uc¢inkovitejSi napredek znanosti. S Sirjenjem evropskih in nacionalnih
prizadevanj na podrocju redkih bolezni se odpirajo nove perspektive
in spodbuja razvoj tega podrodja.
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ZDRAVILA ZA ZDRAVLJENJE
REDKIH BOLEZNI — ZDRAVILA SIROTE

DEFINICLJA

Zdravila za zdravijenje redkih bolezni so,
po veljavni zakonodaji, zdravila za bolezni,
ki se pojavljajo tako redko, da s pricako-
vano prodajo zdravila ne bi dobili povrnje-
nih stroskov razvoja in uvajanja zdravila
na trg za ugotavljanje, preprecevanje ali
zdravljenje bolezni. Ker farmacevtska
industrija ne bi bila pripravljena razviti
zdravila pod obi¢ajnimi trznimi pogoji, se
ta zdravila imenujejo »sirote«'. Namenjena
so zivljenjsko ogrozajoCim ali kronic¢nim
boleznim, za katerimi zboli malo ljudi,
potek bolezni pa je lahko zapleten.

EVROPSKE UREDBE NA PODROC)U ZDRAVIL SIROT

Dne 16. 12. 1999 je Evropski parlament in svet Evrope sprejel uredbo
§t. 141/2000 na podrodju zdravilnih uc¢inkovin - sirot.

Evropska komisija je 27. 4. 2000 ob tem sprejela Se uredbo Sst.
847/2000, ki je vzpostavila pogoje za uveljavitev kriterijev za podeli-
tev statusa zdravila sirote ter opredelila pojma »sorodnega medicin-
skega produkta« ter »klini¢ne izvrstnosti«.

V skladu z evropsko uredbo 3t. 141/2000 imajo lahko le zdravila,
namenjena uporabi pri ljudeh, oznako »zdravil sirot«. Podrocja vete-
rine, medicinskih pripomockov, prehranskih dopolnil ter dietnih izdel-
kov so tako izvzeta.

Zdravila, ki so oznacCena kot sirote, so vpisana v »Community regi-
ster for Orphan Medicinal Products«.

1 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0141:SL:NOT
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DOSTOPNOST ZDRAVIL SIROT V EVROPI

Podelitev dovoljenja za promet z zdravilom (uvrstitev na seznam
zdravil sirot, ki so na trzis¢u v Evropi)
Se ne pomeni, da je zdravilo na voljo v
vseh drzavah ¢lanicah Evropske unije.
Sele po dologitvi statusa in pogojev
za komercialno rabo gre lahko zdra-
vilo v vsaki posamic¢ni drzavi skozi
ustrezne postopke, kjer se doloci
nacin povracila stroskov in navadno
tudi cena zdravila.

Kljub skupnim naporom so razha-
janja v pristopih med drzavami pre-
cejSnja, dostop do zdravil sirot pa
otezen.

STEVILO ZDRAVIL SIROT V EVROPI Z DODELJENO INDIKACI)O ZA ZDRAVLJENJE
REDKIH BOLEZNI V 0BDOBJU 2002—2015 IN EVROPSKIM
DOVOLJENJEM ZA PROMET GLEDE NA LETO PRIDOBITVE DOVOLJENJA?

15

10

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015

2 Vir: Orphanet Report Series - List of Orphan Drugs in Europe. October 2015
http://www.orpha.net./orphacom/cahiers/docs/GB/list_of_orphan_drugs_in_europe.pdf

45



STEVILO ZDRAVIL SIROT V EVROPI Z DODELJENO INDIKACLO
ZA ZDRAVLJENJE REDKIH BOLEZNI IN EVROPSKIM DOVOLJENJEM
ZA PROMET PO ATC KLASIFIKACLI®

A ZDRAVILA ZA BOLEZNI PREBAVIL IN PRESNOVE

B ZDRAVILA ZA BOLEZNI KRVI IN KRVOTVORNIH ORGANOV

C ZDRAVILA ZA BOLEZNI SRCA IN OZILJA

D ZDRAVILA ZA BOLEZNI KOZE IN PODKOZNEGA TKIVA

G ZDRAVILA ZA BOLEZNI SECIL IN SPOLOVIL TER SPOLNI HORMON|

L ZDRAVILA Z DELOVANJEM NA NOVOTVORBE IN IMUNOMODULATORJI

R ZDRAVILA ZA BOLEZNI DIHAL
S ZDRAVILA ZA BOLEZNI CUTIL
V' RAZNA ZDRAVILA

S:1 w2

ATC oznaka ni dodeljena

N; 7 $15

L;:37

TH

3 Vir: Orphanet Report Series — List of Orphan Drugs in Europe. October 2015
http://www.orpha.net./orphacom/cahiers/docs/GB/list_of_orphan_drugs_in_europe.pdf
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POROCILO 0 RAZISKAVAH REDKIH BOLEZNI,
NJIHOVIH DEJAVNIKIH V EVROPI IN POT NAPRE)

NAJSODOBNEJSE RAZISKAVE IN 0 RAZISKAVAH IN RAZV0JU
VLETU 2015

NAJSODOBNEJSE RAZISKAVE V EVROPI PO PODATKIH ORPHANETA

Trenutno podatkovna baza Orphanet vsebuje 4.133 raziskovalnih pro-
jektov. Omenjeni raziskovalni projekti potekajo v 27 drzavah.

Ti projekti so porazdeljeni takole:*

Vrste raziskav Stevilo projektov
raziskave na zivalih 477
epidemioloske raziskave 123
genetske raziskave 777
predklini¢ne raziskave 389
opazovalne klini¢ne raziskave 376
diagnostika in biomarkeriji 336
raziskave mutacij 370
patofizioloSke raziskave 432
in vitro raziskave 704
medicinski pripomocki 18

104 raziskovalni projekti v podatkovni bazi Orphanet se uvrsc¢a
med socio-ekonomske raziskovalne projekte (javno zdravje, zdra-
vstvena ekonomija in zdravstvena sociologija). Ti projekti navadno
zajemajo Sirok raziskovalni spekter in se ne ukvarjajo s posamezno
boleznijo ali skupino bolezni. Oboleli za redkimi boleznimi so psiholo-
Sko, druzbeno, ekonomsko in kulturno bolj obcutljivi.

Raziskave in razvoj na podrocju redkih bolezni so intenzivne, ven-
dar terapevtski napredek kljub temu ne dosega potreb. Z vsakim
dolarjem, ki se porabi za inovativho zdravilo, se skupni izdatki za
zdravstveno oskrbo zmanjsajo za 7,20 dolarjev®.

4 Vir: www.orpha.net/consor/cgi-bin/researchTrials_ResearchProjects_Category.php?Iing

5 Vir: Lichtenberg FR. Benefits and Costs of Newer Drugs: An Update, National Bureau of Economic
Research, Working Paper No. 8996. June 2007. Available at http:/www.nber.org/papers/w8996.pdf.
Accesse 11/16/12.
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DEJAVNIKI RAZISKAV IN RAZVOJA®
RAZSIRJENOST REDKIH BOLEZNI KOT DEJAVNIK

Eno od vprasanj, ki si jih zastavljamo je, ali stopnja nizke razSirjenosti
neke bolezni vpliva na prizadevanja ali celo uspeh raziskav o redkih
boleznih, saj velja, da razSirjenost neposredno vpliva na verjetnost
pridobitve oznake zdravila sirote.

Objavljeni parametri Odbora za zdravila sirote (COMP) o razsirje-
nosti obolenj kazejo na to, da vecina obolenj, za katera so proizvodi
pridobili oznako zdravil sirot, prizadenejo eno do tri osebe na 10.000
prebivalcev v EU.

Ceprav bi lahko »vegja« razsirjenost vodila do vegje osves&enosti
glede bolezni in bi omogocila druge oblike raziskav, kot so na primer
klinicne raziskave, ni med ravnijo razsSirjenosti in prijavo za oznako
zdravila sirota nobene povezave, kar pomeni, da je industrija pripra-
vljena razvijati proizvode za bolezni z zelo majhno razsirjenostjo, pod
pogojem, da obstaja resni¢na medicinska potreba in dober potenci-
alni produkt.

MNENJE ODBORA ZA ZDRAVILA SIROTE (COMP):
ZDRAVILA SIROTE GLEDE NA RAZSIRJENOST OBOLENJA

. manj kot 1v 10.000
. med 1in 3 v 10.000

vec kot 3 v 10.000

6 Vir: http://asso.orpha.net/RDPlatform/upload/file/RDPlatform_final_report.pdf
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PODROCJE MEDICINE KOT DEJAVNIK V EVROPI

Medtem ko je skromna razsSirjenost skupna lastnost vseh redkih bole-
zni, pa je to podrocje v resnici zelo raznovrstno in obravnavanje red-
kih bolezni v okviru ene same skupine lahko zamegli celotno analizo.
Zato bi bilo koristno, da bi se z redkimi boleznimi in njihovimi poseb-
nimi lastnostmi ukvarjali po posameznih podrodjih.

Harald E. Heemstra je poudaril, da so dejavniki, ki so specifi¢ni za
posamezno bolezen ali razred bolezni zelo pomembni pri prehodu
iz raziskav redkih bolezni na razvoj zdravil sirot. Na tej tocki lahko
izpostavimo redke oblike rakavih obolenj, saj raziskave na podrocju
onkologije, ki se odvijajo na globalni ravni, pogosto koristijo prav tem
oblikam rakavih bolezni. Redke oblike rakavih obolenj, kot je akutna
mieloi¢na levkemija, so med prvimi 20 indikacijami, katerim je Odbor
za zdravila sirote odobril oznako sirote.

PRVIH 20 INDIKACI) ZA ZDRAVILA, KATERIM JE
0DBOR ZA ZDRAVILA SIROTE ODOBRIL 0ZNAKO SIROTE
(REDKE OBLIKE RAKAVIH OBOLEN) SO 0ZNAGENE MODRO)

Dodeljena indikacija za zdravljenje redkih bolezni

Treatment of acute myeloid leukaemia 31
Treatment of glioma 24
Treatment of cystic fibrosis 22
Treatment of pancreatic cancer 19
Treatment of renal cell carcinoma 18
Treatment of acute lymphoblastic leukaemia 17
Treatment of multiple myeloma 15
Treatment of ovarian cancer 14
Treatment of chronic lymphocytic leukaemia 1

Treatment of pulmonary arterial hypertension and chronic thromboembolic
pulmonary hypertension

Treatment of hepatocellular carcinoma
Treatment of Duchenne muscular dystrophy
Treatment of chronic myeloid leukaemia
Treatment of cutaneous T-cell lymphoma
Treatment of Hodgkin’s lymphoma
Treatment of idiopathic pulmonary fibrosis
Treatment of soft tissue sarcoma

Treatment of amyotrophic lateral sclerosis
Treatment of acute lung injury

Treatment of myelodysplastic syndromes
Treatment of tuberculosis

a—y
=y

f—ry
=y

-
o

(O |0 [\ |00 |00 00 (00 |00
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INOVATIVNA ZDRAVILA PODALJSUJEJO PREZIVETIE
Z RAZVOJEM NOVIH ZDRAVLIJEN) PREZIVI VEC LIUDI"

140 129 14
120 12
= 100 reziveli po rak 7 10 .
ziveli u
"f& p p
— 80 8
Stevilo
zdravljenjza 60| 457 6 milijoni ljudi
zdravljenje 4q 4
raka 43 . o
20| 12 kumulativno $tevilo 2
novih zdravljen;j
0 0
1980 1990 2000 2010

7 Vir: National Cancer Institute, Surveillance Epidemiology and End Results (SEER). Available at
http://seer.cancer.gov/csr/1975_2009_pops09/index.html. Accessed 10/31/12. U.S. Food and Drug
Administration’s Drug Approval Database. Available at http://www.accessdata.fda.gov/scripts/cder/
drugsatfda/index.cfm. Accessed 11/16/12.
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VLAGANJA FARMACEVTSKIH DRUZB V RAZVO) IN RAZISKAVE®

Delez prihodka (%), ki ga farmacevtske druzbe vlagajo v razvoj in raziskave

Velike farmacevtske druzbe Srednje velike farmacevtke druzbe
(prodaja vec kot 12 milijard dolarjev) (prodaja 3-12 milijard dolarjev)

Merck & Co 24% Celgene 31%
Lilly 21% Biogen 26%
Takeda 20% Eisai 22%
Amgen 19% ucB 22%
Roche 18% Genzyme 21%
BMS 18% Daichi Sankyo 20%
Novartis 18% Astellas 20%
Boehringer Ingelheim 17% Merck 19%
Astra Zeneca 16% Otsuka 17%
GSK 15% Mitsubishi 16%
Pfizer 14% Allergen 16%
Sanofi 12% Forest 16%
Bayer 1% Novo Nordisk 16%
J&J 1% Chugai 14%
Abbott 1% Gilead 13%
Baxter 7% CSL 7%
Teva 6% Nycomed 7%

8 Vir: Companies annual reports (2010) - Smart Pharma Consulting analysis in Pharma Companies
Strategies - Key Facts & Challenges - 2011
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STROSKI RAZV0JA ZDRAVIL SE NAPRE) NARASCAJQ®
STROSKIRAZVOJA NOVE TERAPLE SO SE '\ 0BDOBJU
MED POZNIMI DEVETDESETIMIIN LETOM 2014 VEC KOT POTROJILI

140 milijonov 320 milijonov 800 milijonov 1,2 milijard 2,6 milijard
usbD usb usbD usbD usb

sedemdeseta sredina pozna prva leta 2014
osemdesetih devetdeseta po letu 2000

RAZV0J MEDICINSKIH INOVACI) SE SOOCA Z VELIKIMI OVIRAMI
IN ZAHTEVA UNAPREJSNJA VLAGANJA'™

odkritje pregled
in razvoj FDA
priblizno
5.000 do
]Sobgﬁr? 5spojin |1 zdravilo
S 0w (B
R >

3-6 let 6-7 let 0,5-2 leti 10-12 let ZA VEDNO

predklini¢-  klini¢nih pregled
nih raziskav FDA
raziskay

s 2,6 millijard USD semm—]

FDA — Ameriska agencija za hrano in zdravila

9 Vir: Pharmaceutical Research and Manufacturers of America (PhRMA). 2013 Profile: biopharma-
ceutical research industry. Available at http://www.phrma.org/sites/default/files/pdf/PhRMA%20
Profile %202013.pdf. Accessed October, 2014. Paul SM, Mytelka DS, Dunwiddie CT, et al. How to
improve R&D productivity: the pharmaceutical industry’s grand challenge. Nat Rev Drug Discov.
2010;9(3):203-14. Tufts Center for the Study of Drug Development. Cost to develop and win marke-
ting approval for a new drug is $2.6 billion. Available at http://csdd.tufts.edu/news/complete_story/
pr_tufts_csdd_2014_cost_study. Accessed November, 2014.

10 Available at http://www.cancer.gov/newscenter/newsfromnci/2011/CostCancer2020. Estimates from
International Agency for Research on Cancer. GLOBOCAN 2008. Available at http://globocan.iarc.
fr/. Accessed 11/15/12.
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ZIVLJENJE Z BOLEZNIJO

Redke bolezni vplivajo na fizicne in duSevne sposobnosti bolnika,
na njegovo vedenje, cutne sposobnosti ter povzrocajo vec razlicnih
vrst invalidnosti, ki imajo Stevilne funkcionalne posledice ter povecu-
jejo obc¢utek osamitve. Tako prihaja do dodatne fizi¢ne, psiholoske in
intelektualne prizadetosti obolelih. Zaradi tega so oboleli za redkimi
boleznimi pogosto zrtve diskriminacije
ter imajo zmanjSane ali onemogocene
moznosti za izobrazevanje, poklic in
druzbeno zivljenje.

Tudi njihova pricakovana zivljenj-
ska doba je moc¢no skrajSana. Vzrokov
je vecl. Drzavljani drzav c¢lanic EU po
posameznih regijah nimajo enakega
dostopa do storitev in zdravil za zdra-
vljenje redke bolezni. Tudi kakovost
nacionalnih zdravstvenih storitev za
ugotavljanje, zdravljenje in rehabilita-
cijo oseb z redkimi boleznimi je med
drzavami zelo razlicna. Ker ni posebne ©
zdravstvene politike za redke bolezni in zaradi pomanjkanja strokov-
nega znanja, je diagnoza pogosto postavljena prepozno, dostop do
oskrbe pa omejen”. Zaradi nezadostnega ali celo skodljivega zdravlje-
nja je tudi zaupanje v sistem zdravstvenega varstva vedno manjse.

Evropska skupnost bi morala bolnikom omogoditi, da pridejo
do ustrezne in pravocCasne diagnoze, informacij ter oskrbe. Enako
pomembne so socialne storitve, zato je treba oskrbnikom - pogosto
so to druzinski Clani obolelih - tudi na drzavni ravni nuditi socialno
varnost in druge oblike pomodi. Zdruzenja bolnikov, ki so zboleli za
redko boleznijo, so v nekaterih drzavah ze zagotovila dolo¢en napre-
dek v zdravstvu, pri raziskavah, socialni pomoci za bolnike in njihove
druzinske ¢lane ter ozavescanju javnosti o redkih boleznih. Z ustano-
vitvijo posebnih organizacij in skladov bi se lahko preprecila inten-
zivna obolevnost ali prezgodnja smrt ter izboljSala kakovost Zivljenja
obolelih, ki so Se posebej izolirani in ranljivi.

1 http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_en.pdf
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DEFINICIJE REDKIH BOLEZNI GLEDE NA DRZAVE

Enotne skupne definicije za redke bolezni ni, tudi prizadetost in oblika
teh bolezni se navadno zelo razlikujeta. VeCinoma so to genske bole-
zni, vendar so vzroki lahko tudi dejavniki okolja v ¢asu nosec¢nosti ali
pozneje v zivljenju posameznika, pogosto skupaj z gensko predispo-
zicijo, zelo redko nalezljive bolezni, avtoimune bolezni ali zastrupitve.
Pri nekaterih boleznih se znaki pokazejo ze ob rojstvu ali v otrostvu,
ve& kot polovica teh bolezni pa se pojavi $ele v odrasli dobi. Ceprav
za Stevilne med njimi ne poznamo ucinkovitega zdravljenja, jih lahko s
presejalnimi preiskavami zgodaj odkrijemo ter z ustrezno nego izbolj-
Samo kakovost zZivljenja bolnika in podaljSamo njegovo pri¢akovano
Zivljenjsko dobo™.

Bolniki z redkimi boleznimi imajo enake pravice kot vsi drugi bol-
niki, zato bi bilo nedopustno, ¢e bi jih dosezki znanosti in terapije
obsli. Da bi spodbudile raziskave in razvoj na podroc¢ju zdravil sirot,
so oblasti sprejele doloC¢ene ukrepe na podrocju zdravja in bioteh-
nologije. Ze leta 1983 so v ZdruZzenih drzavah Amerike sprejeli Akt o
zdravilih sirotah, sledili sta Japonska in Avstralija v letih 1993 in 1997;
Evropska unija je leta 1999 sprejela skupno politiko na podrocgju zdra-
vil sirot, ki velja za vse njene ¢lanice.

ZDRUZENE DRZAVE AMERIKE

V Zdruzenih drzavah Amerike so kot redke bolezni opredeljene tiste,
ki se pojavijo pri manj kot 200.000 posameznikih®™. Odkar je 4. janu-
arja 1983 v veljavo stopil Zakon o zdravilih za zdravijenje redkih bolezni
(Orphan Drug Act), je bilo odobrenih ze vec zdravil za redke bolezni
- v prvih petnajstih letih kar 322, medtem ko je bilo pred tem regi-
striranih le 58 zdravil za zdravljenje redkih bolezni™. Namen zakona
je namrec spodbujanje raziskav, razvoja in odobritev proizvodov, Ki
obravnavajo redke bolezni’®. V ZDA je stopnja razsirjenosti redkih
bolezni manj kot 7,5 oseb na 10.000 posameznikov, obolelih pa naj bi
bilo okoli 20 milijonov Americanov.

12 http://ec.europa.eu/health-eu/health_problems/rare_diseases/index_sl.htm

13 http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_diseases_en.htm

14 http://www.ojrd.com/content/3/1/33

15 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:52008PC0726R%2802%
29:SL:NOT
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EVROPA

Akcijski program Skupnosti za redke bolezni je bil sprejet za obdobje
od 1. januarja 1999 do 31. decembra 2003, Uredba (ES) §t. 7141/2000
Evropskega parlamenta in Sveta z dne 16. decembra 1999 doloca, da
se zdravilo oznaci kot »zdravilo sirota«, kadar je namenjeno za bole-
zen ali bolezensko stanje, preprecevanje ali zdravljenje Zivljenjsko
ogrozujocih ali kroni¢no iz€rpavajocih stanj, ki ne prizadenejo vec kot
5 na 10.000 prebivalcev v Evropski uniji”. Ceprav je to majhna stopnja
razsirjenosti, vseeno pomeni priblizno 246.000 oseb v 27 drzavah
Clanicah. Znanstvena spoznanja kazejo, da med Sest in osem odstotka
prebivalcev EU enkrat v zivljenju zboli za eno od 6.000 do 8.000 raz-
licnih redkih bolezni, kar pomeni, da je ali bo priblizno med 27 in 36
milijonov ljudi v EU zbolelo za eno redkih bolezni®.

JAPONSKA

Japonska je prva drzava v Aziji, ki je sprejela posebne ukrepe glede
zdravil za zdravljenje redkih bolezni. Vsaka bolezen, ki ima manj kot
50.000 bolnikov oziroma do 4 na 10.000 oseb, je definirana kot redka
bolezen™. Uredba o zdravilih za zdravijenje redkih bolezni (1993) doloca,
da mora biti zdravilo za zdravljenje redkih bolezni namenjeno zdravljenju
sicer neozdravljive bolezni in nima moznosti alternativnega zdravljenja.
Ucinkovitost in pricakovana varnost zdravila pa morata biti odli¢ni v pri-
merjavi z drugimi razpolozljivimi zdravili.

AVSTRALIJA

Avstralija je leta 1997 zacela s politiko zdravil za zdravljenje redkih

bolezni, leto kasneje sprejela akt »Orphan Drug Policy« in od takrat

velja, da mora biti zdravilo za dosego statusa zdravila za zdravljenje

redkih bolezni v Avstraliji namenjeno za zdravljenje, preprecevanje ali

ugotavljanje redke bolezni, ki je prizadela 2.000 ali manj bolnikov, kar

pomeni, da je razSirjenost bolezni do 1,1 na 10.000 prebivalcev. Posta-

vljen je tudi alternativni kriterij, ki doloCa, da zdravilo za zdravljenje

redkih bolezni ne sme biti trzno donosno pri zdravljenju bolnikov, ki

jim je namenjeno, ter mora biti smotrno zasnovano, indikacija za zdra-

viljenje pa sprejemljiva®°.

16 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0141:SL:NOT

17 http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/rare_diseases_en.htm

18 http://www.akos.co.uk/regulatory-affairs-consultants/orphan-drug-legislation.php

19 http://docs.google.com/viewer?a=v&qg=cache:QUD-gkxYNFMJ:ec.europa.eu/health/ph_threats/
non_com/docs/rdnumbers.pdf+Brugadov+sindrom,+Guillain-Barre+rare+disease&hl=sl&gl=si&pid=
bl&srcid=ADGEEShicSyp2WG63mlich_axZSVf5tT8IsjlpznOcx5gB55_1cvroPbkp8_ Esn7B_DZ5vJNJE-
5h3ro6yadDrl4ZKcWzWT4g8k0juoWkapESwswpvglnN

WoWRG_CTgXeBF7cssKEk_wmS&sig=AHIEtbRijaY8ZN3FAVZDZSpnyeYilhlG2Q
20 http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?Ing=EN 55



POBUDA V SLOVENII

Redke bolezni so danes ze dobile svoje mesto v javhem zdravstvu
v Evropi in prvi¢ smo Evropski dan redkih bolezni obelezili v letu
2008, in sicer 29. februarja, kot prestopni dan, ki nastopi vsaka Sstiri
leta in tako simbolizira pojem pogostnosti. Od takrat dalje ¢edalje vec
organizacij, tudiizven Evrope, obelezuje 28./29. februar kot dan redkih
bolezni, kar kaze na interes in potrebo po obravnavi problematike
redkih bolezni. Evropska komisija je pred tremi leti pripravila razpravo
z naslovom »Redke bolezni: izzivi za Evropo«. Pri razpravi o predlogu
priporocil Sveta o evropskem ukrepanju na podroc¢ju redkih bolezni
sodeluje tudi Ministrstvo za zdravje Republike Slovenije*.

Predlog priporocila drzavam clanicam EU, priporo¢a oblikovanje
strokovnih centrov, njihovo povezavo v evropsko referenéno mrezo
in vzpostavitev nacionalnih nacrtov za redke bolezni. Ministrstvo za
zdravje RS je v letu 2009 pristopilo tudi k projektu EUROPLAN, v
katerem sodeluje 25 drzav. Glavni cilj projekta je razvoj priporocil za
oblikovanje strateSkega nacrta na podrocju redkih bolezni in omogo-
Canje visje kakovosti zivljenja prizadetih oseb.

RAZISKOVALNA DEJAVNOST?

Javna agencija za raziskovalno dejavnost Republike Slovenije je vla-
dni organ, ki sofinancira raziskave. Ceprav tovrstno sofinanciranje ni
namenjeno izklju¢no redkim boleznim, pa je v preteklosti namenjala
sredstva za raziskave redkih bolezni.

E-RARE

Slovenija trenutno ne sodeluje v projektu E-Rare.

Slovenske ekipe sodelujejo ali so sodelovale v evropskih projektih raz-
iskovanja redklih bolezni vklju¢no z: CONTICANET, EMSA-SG, MYELI-
NET, PNSEURONET in CEPIVO ZA SARS/GRIPO. Slovenija prispeva
podatke v naslednji evropski register: EUROCARE CF. Slovenija sode-
luje tudi pri projektu EUROPLAN.

* Composition of the European Union Committee of Experts on Rare Diseases - May 2010-May
2013 Member States representatives in Slovenia
Borut Peterlin

vir: http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/experts_committee/detailed/index_en.htm

21 http://asso.orpha.net/RDPlatform/upload/file/RDPlatform_final_report.pdf
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ZAKONODAJAVEU

Vecina redkih bolezni moc¢no vpliva na kakovost zivljenja prizadete
osebe in njenih bliznjih, zato so ti bolniki prav tako upravi¢eni do ustre-
znega zdravljenja kot drugi bolniki. Glavna spodbuda za razvoj ustre-
znih zdravil zanje je ekskluzivnost trzenja za dobo sedmih let v ZDA
in deset let v Evropi, ki se zaCne na datum pridobitve dovoljenja za
promet z zdravilom, ki je dolo¢eno kot zdravilo za zdravljenje redke
bolezni. Prva drzava, ki je predlagala tovrstni pravni okvir, so bile ZDA z
Zakonom o zdravilih sirotah (1983), sledila je Japonska 1993, Avstralija
1998 in Evropa leta 1999. Razlog za zamudo v evropskem prostoru je
predvsem v neenotnosti in razprSenosti pristojnih organov za zdravstvo
znotraj EU. Sele v zadnjem ¢&asu je prislo do skupnega truda na nacio-
nalni in evropski ravni v okviru farmacevtske industrije in zdravstvenih
organizacijah, kot je Evropska agencija za zdravila (EMA)??, z namenom
nadaljnjega spodbujanja razvoja zdravil za zdravljenje redkih bolezni.

Z vzpostavljanjem informacijskih mrez, izmenjavo izkusSenj, usposa-
bljanjem in razsirjanjem znanja ter izpopolnjeno zakonodajo ter razi-
skovalnimi projekti bo tudi preprecevanje, ugotavljanje in zdravljenje
redkih bolezni boljSe. Skupen cilj vseh zastavljenih projektov je, da bi
bila zdravila za zdravljenje redkih bolezni bolj dosegljiva za bolnike in
bi dosegala visoko kakovost.

Tako se lahko od 1. januarja 1995 z novo ureditvijo za pridobitev
dovoljenja zdravila za promet v EU, ki omogoca prost pretok na celo-
tnem obmocju EU, Evropo obravnava kot skupno obmocgje, kjer zivi
priblizno 377 milijonov prebivalcev (kar presega Stevilo prebivalcev
ZDA), kjer se ze uveljavlja skupna uredba.

Sele pozneje, in sicer 16. decembra 1999, sta Evropski parlament in
svet sprejela Uredbo (ES) $t 141/2000 o zdravilih za zdravljenje manj
pogostih bolezni?, ki so jo predlagali z namenom vzpostavitve meril
za dolocitev zdravil za zdravljenje redkih bolezni v EU. Uredba opisuje
pobude za spodbujanje raziskav, razvoja in trzenja zdravil za zdravlje-
nje, preprecCevanje ali ugotavljanje redkih bolezni ter se v veliki meri
zgleduje po ameriskih predpisih. Njeni cilji so spodbujati farmacevt-
sko in biotehnolosko industrijo za razvoj in trzenje zdravil sirot ter
ustanoviti Odbor za zdravila sirote (COMP?%) v okviru EMA.

22 http:/www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_ 000263.
jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e30&jsenabled=true

23 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0847:SL:NOT
24 http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_ 000263.
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Poleg tega je Komisija sprejela Uredbo (ES) §t 847/2000 z dne
27. aprila 2000 o doloc¢bah za izvajanje meril za dolocitev zdravila
kot zdravila za zdravljenje redkih bolezni in za opredelitve pojmov
»podobno zdravilo« in »klini¢na superiornost«?®. V skladu z Uredbo
(ES) &t. 141/2000 se lahko le zdravila za humano uporabo oznadi kot
zdravila za zdravljenje redkih bolezni. To pa ne velja za veterinarska
zdravila, medicinske pripomocke, prehranska dopolnila in dieteti¢ne
izdelke. Zdravilo, ki je dolo¢eno kot zdravilo za zdravljenje redkih
bolezni, se vpiSe v Register zdravil za zdravljenje redkih bolezni.

Zdravila za zdravljenje redkih bolezni zaradi majhnega trzis¢a in
nedonosnosti niso zanimiva za farmacevtska podjetja, da bi jih paten-
tirala pod uveljavljeno patentno zascito. Da se njihov razvoj kljub temu
pospesuje, imajo v patentni zakonodaji poseben polozaj. V EU zato
velja, da lahko farmacevtsko podjetje, ki mu je za dolo¢eno zdravilo
podeljen polozaj zdravila za zdravljenje redkih bolezni, registrira zdra-
vilo po hitrejSem postopku, v ¢asu trzenja pa mu dodelijo desetletno
pravico do trzne ekskluzivnosti (drugi proizvajalci nimajo vpogleda v
dokumentacijo zdravila) ter financne ugodnosti. Entiteta, ki je odgo-
vorna za dajanje zdravila za zdravljenje redkih bolezni v promet, lahko
zaprosi, da Skupnost odobri dovoljenje za promet z zdravilom skla-
dno z dolo¢bami Uredbe (EGS) st. 2309/93. Dovoljenje za promet,
izdano za zdravilo za zdravljenje redkih bolezni, zajema le tiste indika-
cije zdravljenja, ki izpolnjujejo jasno dolo¢ena merila.

Farmacevtska zakonodaja je leta 2003 dolocila obvezen centrali-
ziran postopek znotraj EU za pridobitev dovoljenja za promet za vsa
zdravila namenjena zdravljenju redkih bolezni. Ti predpisi so ze doka-
zali svojo uspesnost, zlasti na nekaterih podrogjih, kot so onkologija,
imunologija in podrocje presnovnih moten.

Poleg tega je vel zdravil ze pridobilo dovoljenje za promet in
nastala so biotehnoloska podjetja, ki razvijajo nova zdravila za redke
bolezni. Trenutni cilj evropskih oblasti je spodbujanje farmacevtske in
biotehnoloske industrije k raziskavam in razvoju zdravil za zdravljenje
redkih bolezni. Pri raziskavah sodelujejo tudi pristojna mala in sre-
dnje velika podjetja, vzporedno pa se povecuje znanje o teh boleznih,
izboljSuje komunikacija in Cezmejno sodelovanje med razli¢nimi razi-
skovalnimi centri, ustanovami, bolniki in drugimi delezniki.

jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e30&jsenabled=true

25 Martina Garau and Jorge Mestre-Ferrandiz: Access Mechanisms for Orphan Drugs:
A Comparative Study of Selected European Countries, Office of Health Economics, OHE Briefing
No.52 October 2009

58



B U BN g

AKTIVNOSTI IN UKREPI V EU

Do nedavnega so bile razprave razprSene na Stevilne redke bolezni,
namesto da bi se najprej opredelila vprasanja, ki so skupna vsem red-
kim boleznim. Ena od glavnih ovir za skupno razpravo je Se vedno
pomanjkanje razumevanja patofiziologije Stevilnih redkih bolezni. Ker
je opredelitev ciljev zdravljenja v veliki meri odvisna od genetske in
molekularne opredelitve bolezni in poja-
snitve bioloskih mehanizmov, je potrebno
okrepiti klinicne, genetske in patofiziolo-
Ske raziskave na podrocju redkih bolezni,
predvsem pa je potrebno povecati obseg
javnih raziskav na nacionalni in mednaro-
dni ravni.

Posledi¢no je nujno sodelovanje med
programi EU, spodbujanje razvoja nacio-
nalnih javno-zdravstvenih politik za zago-
tovitev enakega dostopa do preventivnih
ukrepov, diagnoze, zdravljenja in rehabili-
tacije ter njihove razpolozljivosti za ljudi
z redkimi boleznimi ter zagotavljanje
razvoja smernic skupne politike in njene
implementacije po vsej Evropi. Tako je
bil v okviru Evropske agencije za zdravila
leta 2000 ustanovljen Odbor za zdra-
vila sirote (COMP)?5, ki pregleduje zah-
tevke fizi¢nih ali pravnih oseb za dolodi-
tev izdelkov, ki jih nameravajo razviti za ugotavljanje, preprecCevanje
ali zdravljenje redkih bolezni. Ta odbor je odgovoren za preucevanje
vlog za dolocitev zdravila kot zdravila za zdravljenje redkih bolezni
ter svetovanje in pomoc¢ Komisiji pri razpravah o zdravilih za zdravlje-
nje redkih bolezni. PocCasi se spreminja tudi pomen redkih bolezni. V
Programu EU za javno zdravje 2003-2008 so bile te bolezni ze defi-
nirane kot ena izmed prednostnih nalog. Tudi v Programu za javno
zdravje 2008-2013 so ukrepi za zdravljenje teh bolezni predstavljene
kot ena poglavitnih aktivnosti.

26 http:/www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_000263.
jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e30&jsenabled=true
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OBLIKOVANJE CEN IN ZAGOTOVITEV FINANCNIH VIROV?’

Clen 152 Pogodbe o Evropski uniji zavezuje Evropsko skupnost, da
pomaga izboljsati javno zdravje, spodbuja sodelovanje med drzavami
Clanicami ter pospeSuje usklajevanje njihovih politik ter programov.
Poleg tega evropska zakonodaja, ki je v veljavi od leta 2000, predvi-
deva program finan¢nih spodbud za raziskave, razvoj in trzenje zdravil
za zdravljenje redkih bolezni.
4‘ ] V program je vklju¢eno tudi zmanj-
\ ' ' Sanje stroskov in ukrepov pri zdravi-
' lih za zdravljenje redkih bolezni, kot
- so priprava protokola, centraliziran
postopek odobritve novih zdravil
ter trzna ekskluzivnost za deset
let. Vendar imajo zdravila za redke
bolezni zaradi svojih posebnosti,
kot so omejeno Stevilo bolnikov
ter pomanjkanje ustreznega stro-
kovnega znanja in izkusenj, visoko
dodano vrednost. Prizadetost bol-
nika in pomanjkanje ustrezne alter-
native zdravljenja sta pomembna
dejavnika pri oblikovanju cen zdra-
vil za zdravljenje redkih bolezni.
Dolociti bi bilo potrebno tudi splosno strategijo Skupnosti, ki bo
drzavam cClanicam v pomoc¢ pri uspeSnem zagotavljanju priznavanja,
preprecCevanja, ugotavljanja, zdravljenja in raziskovanja teh bolezni v
Evropi. Odlocitve bi olajsalo sodelovanje na evropski ravni, skupaj z
znanstveno oceno klinicne dodane vrednosti zdravil za zdravljenje
redkih bolezni ter vkljuCevanje agencije EMA in obstojeCih mrez za
oceno zdravstvenih tehnologij, kot so Mednarodno vrednotenje zdra-
vstvenih tehnologij (Health Assessment International - HTAI), Evrop-
ska mreza za vrednotenje zdravstvenih tehnologij (EUnetHTA) ter
Odbora za vrednotenje zdravil (MEDEV). Sodelovanje bi prispevalo
k boljsSim rezultatom zdravljenja in podaljSanju pricakovanih let zdra-
vega zivljenja, kar je odlocilen dejavnik za uresnicitev cilja lizbonske

27 Martina Garau and Jorge Mestre-Ferrandiz: Access Mechanisms for Orphan Drugs:
A Comparative Study of Selected European Countries, Office of Health Economics,
OHE Briefing No. 52 October 2009

60



. _ _ '

strategije, to je, spodbuditi vec ljudi, ki so oboleli za redko boleznijo,
da se zaposlijo in ostanejo na trgu dela.

V Franciji, Nemg¢iji, Italiji in Spaniji, kjer ni zahtevano uradno doka-
zilo o vrednotenju zdravstvenih tehnologij HTA (health technology
assessment), imajo omejeno bazo podatkov o redkih boleznih v pri-
merjavi z zdravljenjem bolj razSirjenih bolezni. Njihov pristop je podo-
ben registraciji zdravil sirot po hitrem postopku, ki jo je za registracijo
zdravil za zdravljenje redkih bolezni sprejela EMA. Zdravila za zdra-
vljenje redkih bolezni veCinoma izpolnjujejo zahtevana merila in stro-
Ski zanje se povrnejo v okviru javnega zdravstvenega sistema.

Nekatere drzave so uvedle posebne mehanizme za spodbuja-
nje zbiranja dodatnih podatkov in uporabo zdravil za redke bolezni,
bodisi pred njihovim formalnim dovoljenjem za promet ali ob zacetku
trzenja. V stirih drzavah EU so se zdravila za zdravljenje redkih bole-
zni uporabljala ve¢inoma v okviru so¢utne uporabe (compassionate
use), na voljo pa so bila v drugih drzavah in se tam Se vedno klini¢no
preizkusala. Vse drzave razen Nemcije imajo posebno politiko, ki pod-
pira raziskave po zacetku trzenja tovrstnih zdravil in zbiranje dokazov
o njihovi uginovitosti. V Franciji, Nem¢iji, Italiji, Spaniji, na Nizozem-
skem, v Angliji in Walesu se je velika vecina (ali vsa) zdravil za zdra-
vljenje redkih bolezni, ki jih je dolocila EMA, zacela trziti, ob odlocitvi
za njihovo razvrstitev na liste zdravil.

FRANCLJA

Francija je leta 2005 sprejela »Nacionalni nac¢rt za redke bolezni«
(French National Plan for Rare Diseases 2005-2008), kot prvi evrop-
ski primer celovitega nacionalnega pristopa k vpeljavi razli¢nih vidi-
kov in nacCinov obravnave redkih boleznih znotraj drzavnega, javnega
zdravstvenega sistema. Glavni cilj je bil zagotoviti enakopravni dostop
do ugotavljanja in zdravljenja ter zagotavljanje nege za ljudi, ki zbo-
lijo za redko boleznijo. Prednosti nac¢rta so bile smernice za izbolj-
Sanje poznavanja epidemiologije redkih bolezni, priznavanje njihove
specificnosti, informiranje o boleznih, izobrazevanje strokovnjakov,
izboljSanje dostopa do zdravljenja in kakovostne nege, spodbujanje
raziskav na tem podroc¢ju ter razvijanje nacionalnih in evropskega
partnerstva.

Ceprav ni posebnih olaj$evalnih predpisov za zdravila za zdravlje-
nje redkih bolezni, so zaradi njihovih znacilnosti proizvajalci v rela-
tivno ugodnem polozaju. Ceno zdravil za zdravljenje redkih bolezni
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dolo¢a strokovna komisija HAS (Haute Autorité de Santé) na pod-
lagi dodane vrednosti zdravila in izboljSani uporabnosti zdravila. Nov
izziv pri utemeljevanju vrednosti teh zdravil lahko predstavlja nova
pristojnost HAS-a za doloCevanje ekonomske vrednosti pri ocenjeva-
nju ASMR-ja (Amélioration du Service Médical Rendu) novih izdelkov.

NEMCUA

Na splosno se zdi, da nemski zdravstveni sistem redke bolezni ne
obravnava drugace od drugih bolezni. Finan&ni viri za zdravilo za
zdravljenje redkih bolezni so takoj dodeljeni in zaradi posebnosti ni
vklju¢eno v skupino referenénih zdravil. Ce novo zdravilo nima pri-
merjalnega zdravila za to bolezen, se v skladu s trenutno veljavnimi
postopki instituta IQWIG (Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit
im Gesundheitswesen) ekonomska ocena zanj ne izvaja. Ce je primer-
jalno zdravilo, na primer staro zdravilo za zdravljenje bolezni, na voljo,
IQWIG izvede oceno stroskov in koristi ter oblikuje priporocila o naj-
Visji ceni, ki je povrnjena znotraj javnega sistema financiranja.

ITALLJA

Italijansko javno zdravstvo omogoca dostop do registriranih zdravil za
zdravljenje redkih bolezni preko standardnih postopkov za dolocanje
cen in razvrstitev ter povradilo stroskov za zdravilo, zakona 648/96
ter posebnega sklada, ki ga je leta 2005 ustanovila AIFA (Agenzia Ita-
liana del Farmaco). Zdravila so na voljo v bolnisnicah in vecina stro-
Skov za ta zdravila je v celoti povrnjenih. Da so ta zdravila na voljo Se
pred registracijo, poskrbi poseben sistem, v katerega je vkljucen tudi
sklad, ki ga spodbuja AIFA.

SPANIJA

Ceprav sistem za dolo¢anje cen in finanénih virov za zdravila, zdravil
za zdravljenje redkih bolezni ne obravnava drugace kot druga zdra-
vila, so Spanske zdravstvene oblasti z uvedbo nacionalnega nacrta v
zacetku leta 2008 spodbudile raziskave programov in podprle izbolj-
Sanje upravljanja podro¢ja redkih bolezni. Nekatere regije v Spaniji so
na podrocju redkih bolezni bolj aktivne kot druge, kar pa lahko vodi
do neenakega dostopa do ustreznih zdravil zanje znotraj drzave.
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SVEDSKA

Svedska nacionalna telesa za vrednotenje zdravstvenih tehnologij so
sprejela uporabo zdravil za zdravljenje redkih bolezni in zagotavlja-
nje ustreznih financénih virov, in sicer za zdravila katerih stroSkovna
ucinkovitost  izkazuje  nadpov-

precne parametre. Naceloma vsa

zdravljenja placujejo okrozja sama,

v praksi pa drzava iz drzavne bla- |
gajne povrne vse stroSke zdra- _*]
vil, ki so vklju¢ena na pozitivno |
listo pri dentalnem in farmacevt- $

skem odboru TLV (Tandvérds- och | ="
lakemedelsférmansverket)?®, Ta sis- g A
tem je pod nenehno kontrolo, da bi

se izognili geografskim razlikam pri g J.

dostopu do zdravstvenega varstva

in bi se okrozja zavedala tudi bre-

mena nastalih stroskov. Na Sved- -
skem ni posebne politike za redke

bolezni, vodijo jo principi stroSkovne ucinkovitosti, klinicnih zahtev
in solidarnosti. TLV dolocCa razlicne nivoje stroSkovne ucinkovitosti
glede na stopnjo prizadetosti bolnika pri bolezni in skupni proracun,
kar neposredno vpliva na vrednotenje zdravila za zdravljenje redkih
bolezni.

NIZOZEMSKA

Na Nizozemskem je uveljavljenih ve¢ mehanizmov politike za zdra-
vila sirote. Za namen povracila je treba upostevati malce spremenjene
postopke, saj za zdravila za zdravljenje redkih bolezni velja oprostitev
predlozitve stroSkovne ucinkovitosti zdravila, kadar ni na voljo dovolj
podatkov. Poleg tega se lahko draga zdravila za zdravljenje redkih
bolezni, ki se uporabljajo v bolnisnicah, zacasno uvrstijo na listo zdra-
vil, pod pogojem, da se dodatni dokazi Se zbirajo in se o zdravilu
ponovno odloCa najkasneje v roku treh let.

28 TLV je neodvisna vladna agencija, ustanovljena leta 2002 in je nasledila prejSnjo kratico LFN
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ZDRUZENO KRALJESTVO (UK)

V Veliki Britaniji morajo zdravila za zdravljenje redkih bolezni, ki jih
pregledajo organi HTA, skozi enak postopek kot zdravila za zdravlje-
nje bolj pogostih bolezni. Primaren strosek za pridobljena kakovostna
leta Zivljenja (QALY) ostaja eden glavnih dejavnikov pri dolo¢anju
financ¢nih virov zanje. Pri tem svetuje tudi institucija Health and Clini-
cal Excellence (NICE), ki se odloca na podlagi razmerja prirastka stro-
Skov in prirastka ucinkovitosti (incremental cost-effectiveness ratio
- ICER), s pragom, ki se nahajala v obmocju od 20.000 do 30.000
britanskih funtov na QALY. Britanski organi HTA (NICE in SMC) so
dologili stevilne spremenljivke, ki se lahko upostevajo poleg dokazov
o stroskovni ucinkovitosti zdravila (na primer znatno izboljSanje pre-
Zivetja).

Na lokalni ravni morajo organizacije primarnega zdravstvenega
varstva oziroma fundacija PCT (Primary Care Trusts), ko se odlocCa za
sredstva, upostevati smernice NICE, Ce so le-te na voljo. Tista zdra-
vila za zdravljenje redkih bolezni, ki jih NICE ne presoja, je potrebno
obravnavati posamezno, na ravni primarnega zdravstvenega var-
stva in z dodatnim, poglobljenim postopkom, ki omogoc¢a odobritev
teh zdravljenj »pod izjemnimi okolis¢inami«. Ureditev financiranja
zdravstvenih storitev in zdravljenja redkih bolezni navadno dolocijo
vrhovni organi na centralni ravni.
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K JAUNO-ZASEBNEMU PARTNERSTVU

Trenutno najvedji izziv na podrocju redkih bolezni predstavlja usmer-
janje farmacevtskih druzb in organizacij javnega sektorja k vzposta-
vljanju javno-zasebnega sodelovanja. Tovrstno partnerstvo med jav-
nimi raziskovalnimi organizacijami in zasebnimi druzbami predstavlja

Evropska terapevtska iniciativa redkih bolezni (ERDITI?. Iniciativa

ima tri glavne cilje:

1. zagotoviti organizacijo akadem-
skih skupin z lazjim dostopom
do razpolozljivih spojin, ki bi jih
razvila podjetja,

2. zagotoviti enostavnejSe sodelo-
vanje med javnimi in zasebnimi
partnerji, in

3. zagotoviti kontinuiteto proce-
sov od pred-klinicnih raziskav
do razvoja in trzenja zdravil.
ERDITI je podprt s strani Evrop-

ske znanstvene fundacije in ga

koordinira francoski institut za razi-
skave redkih bolezni.

Do danes so pri raziskavah sodelovala stiri farmacevtska podjetja,
in sicer Aventis, GlaxoSmithKline, Roche in Servier. Iniciativa ERDITI
podpira tudi priblizno deset evropskih raziskovalnih ustanov in orga-
nizacij, in sicer Medicinsko fakulteto Univerze na Dunaju, Belgijski
sklad za znanstvene raziskave, Svet za medicinske raziskave na Dan-
skem, Francoski nacionalni center za znanstvene raziskave, Francoski
nacionalni institut za zdravje in medicinske raziskave, del Nemskega
centra za zra¢no in vesoljsko plovbo DLR (raziskovanje zdravja), nizo-
zemsko Organizacijo za zdravstvene raziskave in razvoj, Nizozemski
vodilni odbor za zdravila za zdravljenje redkih bolezni, Hrvasko aka-
demijo znanosti in umetnosti, Spanski institut za raziskave na podro-
¢ju redkih bolezni ter Slovasko akademijo znanosti.

S —
1 s

29 Vir: http:/www.erditi.org
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PROJEKTI EU, KI PODPIRAJO SODELOVANJE
MED ORGANIZACIJAMI ZA REDKE BOLEZNI®®

Projekti so financirani v okviru programa ukrepov Skupnosti glede
redkih bolezni (1999-2003), programa javnega zdravja EU za obdo-
bje 2003-2007 in drugega programa javnega zdravja EU za obdobje
2008-2013.

Tovrstni projekti zelijo okrepiti sodelovanje med organizacijami
bolnikov na evropski ravni, razviti partnerstva med vsemi zvezami
ter razviti evropska priporocila in drzavne akcijske nacrte. Z njimi zeli
EU povecati prepoznavnost in obratovalno sposobnost organizacij in
mrez, ki se ukvarjajo z redkimi boleznimi.

EU je podprla vec projektov EURORDIS (Evropske organizacije za
redke bolezni). EURORDIS zdruzuje vec kot 200 zdruzenj za redke
bolezni v 16 razli¢nih drzavah in tako predstavlja na milijone bolnikov,
ki skupaj prenasajo breme vec¢ kot 1000 redkih bolezni. EU je pod-
prla projekte EURORDIS, z namenom zbiranja potrebnih informacij
in s tem lazje opredelitve javne politike na podroc¢ju redkih bolezni,
izboljSanja dostopnosti do kakovostnih informacij o redkih boleznih in
zdravilih sirotah, organizacije delavnic na evropski in nacionalni ravni
ter pripravo smernic in pedagoskih dokumentov.

Projekti EURORDIS v okviru programa javnega zdravja so:
Solidarnost do bolnikov z redkimi boleznimi v EU - projekt RAP-

SODY. Cilji tega projekta so bili:

1. izmenjati informacije na evropski ravni o nacinih ponujanja osnov-
nih storitev za bolnike, njihove organizacije in druzine, ki zivijo z
redkimi boleznimi ter zato potrebujejo posebne vire in strokovno
znanje,

2. primerjati kakovost storitev v razlicnih drzavah c&lanicah EU za
tovrstne bolnike, organizacije bolnikov in druzine,

3. dolociti glavne ovire za zagotavljanje visoko kakovostnih storitey,

4. Siriti najboljSe ugotovljene prakse pri storitvah, ki jih ponujajo bol-
nikom, organizacijam bolnikov in druzinam,

30 Vir: http://asso.orpha.net/RDPlatform/upload/file/RDPlatform_final_report.pdf
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5. zagotoviti storitve, ki so nujno potrebne za podporo bolnikov,
organizacij bolnikov in druzin, kot so evropska zbirka podatkov za
zelo izolirane bolnike ter novo omrezje EU s spletnimi stranmi in
podatkovnimi bazami, ki ponujajo informacije o ustreznih linijah za
pomocg, centrih za nadomestno oskrbo in poletnih kampih.

Akcijski nacrt EU in informacije o redkih boleznih v Evropi - pro-
jekt PARACELSUS. Cilja tega projekta sta bila:

1. deliti informacije in znanje o redkih boleznih v razsirjeni Evropi z
namenom, da bi zmanjsali neenakosti in ponudili osnovo, na kateri
se bo lahko razvil celovit pristop EU k obravnavanju redkih bolezni,

2. prikazati pomembnost ukrepov EU na podrocju redkih bolezni in
preuciti dosedanji napredek na Evropski konferenci o redkih bole-
znih leta 2005 v ¢asu predsedovanja Luksemburga. Ta konferenca
je zelela spodbuditi sodelovanje vseh zainteresiranih strani ter raz-
Siriti informacije in ozavescanje o redkih boleznih.

Projekt EU PARD 3 - vseevropsko omrezje bolnikov za informacije
o redkih boleznih in zdravilih sirotah. Cilj tega projekta je bil zbrati
informacije, ki so potrebne za razvoj javne politike o redkih boleznih
ter izboljSati dostopnost do kakovostnih informacij o redkih boleznih
in zdravilih sirotah. Metodologija je temeljila na anketi s kvalitativnimi
in kvantitativnimi fazami, delavnicah na evropski in nacionalni ravni,
dogodku za ozavescanje, ki je bil pravzaprav prvi teden ozavescanja
o redkih boleznih EU, ter objavi smernic in pedagoskih dokumentov.
Ta projekt je zdruzeval vec¢ kot 500 organizacij iz 19 evropskih drzav
in bistveno spodbudil skupnost tistih, ki se ukvarjajo z redkimi bole-
znimi. Opravljeno delo je tako v veliki meri rezultat skupnih izkusenj
in odraza mnenja iz vse Evrope. Sredstva so prilagojena evropski situ-
aciji ob upostevanju razlik v nacionalnih upravnih in pravnih sistemih.

Projekt EU PARD 2 - nove komunikacijske tehnologije (spletni
portal) za evropsko skupnost z redkimi boleznimi in izmenjava
dobrih praks v razlicnih sluzbah za pomo¢ obstojecim bolnikom
(telefonska linija za pomoc¢). Cilj tega projekta je bil ustvariti spletni
portal o redkih boleznih in zdravilih sirotah ter pomagati pri zasnovi
nadnacionalne skupnosti bolnikov z redkimi boleznimi v Evropi.
Vloga EURORDIS-a je bila usmerijati ljudi do obstojecih virov informa-
cij in jim ponuditi sredstva za ukrepanje na nacionalni ravni, namesto
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izgradnje novih baz podatkov. Sodelovanje so zato razvili z obstoje-
¢imi viri, kot sta Orphanet in NEPHIRD.

Projekt EU PARD 1 - zdravila sirote pri ljudeh z redkimi boleznimi.

Cilji tega projekta so bili:

1. okrepiti obstojeCe nacionalne zveze (Danska, Francija, Nemcija,
Italija, Spanija, Svedska, Zdruzeno kraljestvo),

2. na ravni Skupnosti izboljSati sodelovanje med zdruzenji za redke
bolezni,

3. razviti nove nacionalne zveze v Evropi na temo zdravil sirot (Bel-

gija, Nizozemska, Portugalska),

razviti partnerstva med vsemi zvezami,

prepoznati potrebe in probleme v zvezi z zdravili sirotami v vsaki

drzavi,

izmenjati najboljSe prakse in znanja,

izdelati akcijske nacrte na nacionalni in evropski ravni,

porocati o oceni potreb,

izdelati priporocila na nacionalni in evropski ravni,

. izdati dokument na temo »Dostop do zdravil sirot za redke bolezni

v Evropi«.

o

SOONO

Drugo pomembno omrezje NEPHIRD, ki ga koordinira Centro
Nazionale Malattie Rare (Istituto Superiore di Sanita v Italiji), vkljucuje
javne zdravstvene zavode na podroc¢ju redkih bolezni in je prejelo
podporo EU za Stevilne projekte, kot sta:

A. EU NEPHIRD 2 - Evropska mreza za epidemiolosko in javno
zdravje

Zbiranje podatkov o redkih boleznih (druga faza). Posebni cilji
projekta, ki temelji na rezultatih prve faze NEPHIRD-a, so bili:

1. oceniti epidemioloske indekse (kot so prevalenca, incidenca ...)
skupine redkih bolezni, ki je bila izbrana kot model v sodelovanju z
obstojecimi klini¢nimi / diagnosti¢nimi omrezji,

2. oceniti kakovost Zivljenja in kakovost zdravstvene nege pri upra-
viljanju z redkimi boleznimi znotraj sodelujocih drzay,

3. razviti kazalnike javnega zdravja za redke bolezni.

(Glej spletno stran NEPHIRD.)
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B. EU NEPHIRD (Mreza javnih zdravstvenih zavodov na podrocju
redkih bolezni) (prva faza) - je bila raziskava, ki je temeljila na
dveh vprasalnikih. S prvim so zbrali podatke o razli¢nih vidikih pro-
blematike redkih bolezni v sodelujocCih drzavah, z drugim pa so
popisali diagnosticne centre in mozne vire sistemati¢no zbranih
epidemioloskih podatkov o osmih redkih boleznih, ki so predsta-
viljale razlicne epidemioloSke realnosti. Rezultati prvega vprasal-
nika so pokazali, da so pred kratkim v nekaterih evropskih drzavah
zaceli s spodbudami javnega zdravstva, a te spodbude niso bile
homogene. Popis je pokazal, da obstajajo Stevilni centri, ki obrav-
navajo veliko Stevilo bolnikov in zbirajo epidemioloSke podatke, ki
temeljijo na lokalnih pobudah.

Evropski izobrazevalni program o projektu redkih bolezni pod
okriljem Klinicnega raziskovalnega centra za redke bolezni instituta
Mario Negri za farmakoloske raziskave (ltalija). Projekt je bil sestavljen
iz ve¢ javnih konferenc z namenom izboljSanja komunikacije in sode-
lovanja med ljudmi, ki jih redke bolezni v Evropi zanimajo iz poklic-
nega vidika. Ponudil je moznosti za izobrazevanje in usposabljanje
zdravstvenih delavceyv, znanstvenikov in skupin za podporo bolnikom.

Soglasje bolnikov o zelenih scenarijih politike na podrocju redkih
bolezni (POLKA)

Vodja projekta je Evropska organizacija za redke bolezni, Francija.

Ta projekt je pravocasen in ustrezen, saj povezuje prizadevanja EU
in iniciative drzav c¢lanic EU z zeljami bolnikov. Cilj projekta je razviti
»strategije in mehanizme za izmenjavo informacij med ljudmi z red-
kimi boleznimi«. Njegov namen je tudi »podpirati evropske referencne
mreze za redke bolezni, da bi vzpostavili smernice za najboljsSe pra-
kse pri zdravljenju in Siriti znanje o redkih boleznih skupaj z oceno
delovanja«. Ta cilj bo dosezen s pomocjo zbiranja, analiz in predsta-
vitev izkuSenj bolnikov z redkimi boleznimi ter njihovih pogledov na
zdravstveno politiko v okviru konferenc EU, pri cemer bodo pomagali
zdravstveni delavci tako na nacionalni kot na evropski ravni.

(Glej projekt POLKA.)
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Donacija za redke bolezni (Opera)
Vodja projekta je Evropska organizacija za redke bolezni, Francija.

Cilji projekta so:

1. Usposabljanje organizacij bolnikov za razvoj nacionalnih nacrtov in
strategij za redke bolezni v ve¢ drzavah ¢lanicah EU.

2. Povecan doseg in vklju¢enost organizacij bolnikov z redkimi bole-
znimi pri definiranju evropske zdravstvene politike;

3. Siritev in krepitev omrezij na temo redkih bolezni in razvoj sredstev
za izmenjavo informacij in najboljsih praks.

4. Povecan doseg in usposabljanje predstavnikov redkih bolezni v
dejavnostih reguliranja zdravil Evropske agencije za zdravila.

5. BoljSe razumevanje procesa oblikovanja politike EU s strani pred-
stavnikov bolnikov in usposabljanje predstavnikov bolnikov za
izpolnjevanje nalog, ki jih doloCa zakonodaja EU o farmacevtskih
izdelkih.

5. IzboljSanje znanja s pomocjo ozavesScCanja javnosti o redkih bole-
znih, izboljSanje dostopa do informacij za predstavnike bolnikov,
bolnike in njihove druzine ter izmenjava informacij o boleznih med
bolniki s pomocjo novih spletnih orodij.

(Glej Donacijo za redke bolezni - OPERA.)
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MEDNARODNA SRECANJA
0 REDKIH BOLEZNIH V LETU 2016

Clinical Innovation & Outsourcing
9.-10. marec 2016, London, Velika Britanija

The RE(ACT) Congress
9.-10. marec 2016, Barcelona, Spanija

MYOLOGY 2016 Fifth International Congress of Myology
14.-18. marec 2016, Lyon, Francija

13" International Congress of Human Genetics (ICHG) 2016
3.-7. april 2016, Kyoto, Japonska

8t Alstrom Syndrome International Conference
12.-16. maj 2016, Massachusetts, ZDA

17t EMSOS Nurse and allied professional Group Meeting
12.-16. maj 2016, Massachusetts, ZDA

European Association of Centres of Medical Ethics Conference
8.-10. september 2016, Leuven, Belgija

9th ISNS International meeting/10t* ISNS European Regional meeting
1.-14. september 2016, Hague, Nizozemska

ESID European Society for Immunodeficiencies: Biennial meeting
21.-24. september 2016, Barcelona, Spanija
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DODATEK 1
SEZNAM ZDRAVIL ZA ZDRAVLJENJE REDKIH BOLEZNI V EVROPI

EUROPEAN MEDICINES AGENCY

SCIENCE MELRCINES HEALTI

hitp:ifwww.ema.europa.ew

Zdravila za redke bolezni najdete na spletni strani:
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/list_of orphan_drugs_in_europe.pdf

I Classification by tradename

TRADENAME ACTIVE MARKETING AUTHORISATION MARKETING MARKETING
SUBSTANCE INDICATION AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER

(DDMMAYYYY)

brentuximab Treatment of adult patients with relapsed or ~ [25/10/2012 [Takeda Pharma A/S
vedotin refractory CD30+ Hodgkin lymphoma

(HL):

-following autologous stem cell transplant

(ASCT) or

-following at least two prior therapies when
ASCT or multi-agent chemotherapy is not a
treatment option.

Treatment of adult patients with relapsed or
refractory systemic anaplastic large cell
lymphoma (sALCL).

riociguat Treatment of adult patients with WHO 27/03/2014 Bayer Pharma AG
Functional Class (FC) Il to Ill with inoperable
Chronic thromboembolic pulmonary
hypertension (CTEPH), persistent or
recurrent CTEPH after surgical treatment, to
improve exercise capacity.

As monotherapy or in combination with
endothelin receptor antagonists, for the
treatment of adult patients with pulmonary
arterial hypertension (PAH) with WHO
Functional Class (FC) Il to Ill to improve
exercise capacity.

Efficacy has been shown in a PAH
population including etiologies of idiopathic
or heritable PAH or PAH associated with
connective tissue disease.

Orphanet Report Series - Lists of medicinal products for rare diseases in Europe. October 2015
http:/lwww.orpha.netlorphacom/cahiers/docs/GB/list_of orphan_drugs_in_europe.pdf
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TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

In combination with chlorambucil or
bendamustine, for the treatment of
patients with chronic lymphocytic
leukaemia who have not received
prior therapy and who are not eligible
for fludarabine-based therapy.
Treatment of refractory chronic
lymphocytic leukaemia in patients
who are refractory to fludarabine and
alemtuzumab.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE

(DDMMAYYYY)

19/04/2010

HOLDER

Novartis Europharm
Ltd

nelarabine

Treatment of patients with T-cell acute
lymphoblastic leukaemia (T-ALL) and
T-cell lymphoblastic lymphoma (T-
LBL) whose disease has not responded
to or has relapsed following treatment
with at least two chemotherapy regimens.
Due to the small patient populations in
these disease settings, the information to
support these indications is based on
limited data.

22/08/2007

Novartis Europharm
Ltd

bosutinib

Treatment of adult patients with chronic
phase (CP), accelerated phase (AP), and
blast phase (BP) Philadelphia
chromosome positive chronic
myelogenous leukaemia (Ph+ CML)
previously treated with one or more tyrosine
kinase inhibitor(s) and for whom imatinib,
nilotinib and dasatinib are not considered
appropriate treatment options.

27/03/2013

Pfizer Ltd

mannitol

Treatment of cystic fibrosis (CF) in
adults aged 18 years and above as an
add-on therapy to best standard of care.

13/04/2012

Pharmaxis
Pharmaceuticals Ltd

carglumic acid

Treatment of hyperammonaemia due to
- isovaleric acidaemia,

- methymalonic acidaemia,

- propionic acidaemia.

24/01/2003

Orphan Europe S.a.r.l.

aztreonam

Suppressive therapy of chronic pulmonary
infections due to Pseudomonas aeruginosa
in patients with cystic fibrosis (CF) aged 6
years and older.

21/09/2009

Gilead Sciences
International Ltd

histamine
dihydrochloride

Maintainance therapy for adult patients with
acute myeloid leukaemia in first remission
concomitantly treated with interleukin-2 (IL-
2). The efficacy of Ceplene has not been
fully demonstrated in patients older than
age 60.

07/10/2008

Meda AB

eliglustat

Long-term treatment of adult patients with
Gaucher disease type 1 (GD1), who are
CYP2D6 poor metabolisers (PMs),
intermediate metabolisers (IMs) or extensive
metabolisers (EMs)

19/01/2015

Genzyme Europe B.V.
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ACTIVE
SUBSTANCE

cabozantinib

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment of adult patients with progressive,
unresectable locally advanced or metastatic
medullary thyroid carcinoma. For patients
in whom Rearranged during Transfection
(RET) mutation status is not known or is
negative, a possible lower benefit should be
taken into account before individual
treatment decision.

MARKETING | MARKETING
AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMNIYYYY)
21/03/2014 ITMC PharmasServices

Ltd.

ramucirumab

In combination with paclitaxel it is
indicated for the treatment of adult
patients with advanced gastric cancer
or gastro-oesophageal junction
adenocarcinoma with disease
progression after prior platinum and
fluoropyrimidine chemotherapy.

As monotherapy it is indicated for the
treatment of adult patients with advanced
gastric cancer or gastro-oesophageal
junction adenocarcinoma with disease
progression after prior platinum or
fluoropyrimidine chemotherapy, for whom
treatment in combination with paclitaxel is
not appropriate.

19/12/2014 Eli Lilly Nederland B.V.|

betaine
anhydrous

Adjunctive treatment of homocystinuria,
involving deficiencies or defects in
cystathionine beta- synthase (CBS), 5,10-
methylene-tetrahydrofolate reductase
(MTHFR), cobalamin cofactor metabolism
(cbl).

Cystadane should be used as supplement
to other therapies such as vitamin B6
(pyridoxine), vitamin B12 (cobalamin),
folate and a specific diet.

15/02/2007 Orphan Europe S.a.r.l.

decitabine

Treatment of adult patients aged 65 years
and above with newly diagnosed de novo or
secondary acute myeloid leukaemia
(AML), according to the World Health
Organization (WHO) classification, who are
not candidates for standard induction
chemotherapy.

20/09/2012 Janssen-Cilag

International N.V.

defibrotide

Treatment of severe hepatic veno-
occlusive disease (VOD) also known as
sinusoidal obstructive syndrome (SOS)
in haematopoietic stem-cell transplantation
(HSCT) therapy. It is indicated in adults and
in adolescents, children and infants over 1
month of age.

18/10/2013 Gentium S.p.A.

delamanib

Used as part of an appropriate combination
regimen for pulmonary multi-drugresistant
tuberculosis (MDR-TB) in adult patients
when an effective treatment regimen cannot
otherwise be composed for reasons of
resistance or tolerability.

Consideration should be given to official
guidance on the appropriate use of
antibacterial agents.

(Otsuka Novel
Products GmbH

28/04/2014




ACTIVE
SUBSTANCE

stiripentol

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Used in conjunction with clobazam and
valproate as adjunctive therapy of
refractory generalized tonic-clonic seizures
in patients with severe myoclonic
epilepsy in infancy (SMEI, Dravet’s
syndrome) whose seizures are not
adequately controlled with clobazam and
valproate.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMMAYYYY)
04/01/2007

HOLDER

Biocodex

idursulfase

Long-term treatment of patients with
Hunter syndrome
(Mucopolysaccharidosis Il, MPS II).
Heterozygous females were not
studied in the clinical trials.

08/01/2007

Shire Human Genetic
[Therapies AB

pirfenidone

In adults for the treatment of mild to moderate|
Idiopathic Pulmonary Fibrosis (IPF).

28/02/2011

Roche Registration
Ltd

clofarabine

Treatment of acute lymphoblastic
leukaemia(ALL) in paediatric patients who
have relapsed or are refractory after
receiving at least two prior regimens and
where there is no other treatment option
anticipated to result in a durable response.
Safety and efficacy have been assessed in
studies of patients < 21 years old at initial
diagnosis.

29/05/2006

Genzyme Europe B.V.

panobinostat
lactate anhydrous

In combination with bortezomib and
dexamethasone, for the treatment of adult
patients with relapsed and/or refractory
multiple myeloma who have received at
least two prior regimens including
bortezomib and an immunomodulatory
agent.

28/08/2015

Novartis Europharm
Ltd

icatibant
acetate

Symptomatic treatment of acute attacks
of hereditary angioedema (HAE) in
adults (with C1-esterase-inhibitor
deficiency).

11/07/2008

Shire Orphan
[Therapies GmbH

amifampridine

Symptomatic treatment of
Lambert-Eaton myasthenic
syndrome (LEMS) in adults.

23/12/2009

BioMarin Europe Ltd

obinutuzumab

In combination with chlorambucil,
treatment of adult patients with previously
untreated chronic lymphocytic
leukaemia (CLL) and with comorbidities
making them unsuitable for full-dose
fludarabine based therapy.

23/07/2014

Roche Registration
Ltd

5-aminole- vulinic
acid hydrochloride

In adult patients for visualisation of malignant
tissue during surgery for malignant glioma
(World Health Organization grade Il and 1V).

07/09/2007

Medac GmbH

alipogene
tiparvovec

For adult patients diagnosed with familial
lipoprotein lipase deficiency (LPLD) and
suffering from severe or multiple pancreatitis
attacks despite dietary fat restrictions. The
diagnosis of LPLD has to be confirmed by
genetic testing. The indication is restricted to

25/10/2012

patients with detectable levels of LPL protein.

uniQure biopharma
B.V.

75
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ACTIVE
SUBSTANCE

para-aminosali- cylic
acid

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Indicated for use as part of an appropriate
combination regimen for multi-drug
resistant tuberculosis in adults and
paediatric patients from 28 days of age
and older when an effective treatment
regimen cannot otherwise be composed
for reasons of resistance or tolerability.
Consideration should be given to official
guidance on the appropriate use of
antibacterial agents.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMYYYY)
07/04/2014

HOLDER

Lucane Pharma

tasimelteon

Treatment of Non-24-Hour Sleep-Wake
Disorder (Non-24) in totally blind adults.

03/07/2015

\Vanda
Pharmaceuticals Ltd

ex vivo expanded
autologous human
corneal epithelial
cells containing stem
cells

Treatment of adult patients with moderate
to severe limbal stem cell deficiency
(defined by the presence of superficial
corneal neovascularisation in at least two
corneal quadrants, with central corneal
involvement, and severely impaired visual
acuity), unilateral or bilateral, due to
physical or chemical ocular burns. A
minimum of 1 - 2 mm? of undamaged
limbus is required for biopsy.

17/02/2015

Chiesi Farmaceutici
ISpA

ponatinib

Indicated in adult patients with chronic
phase, accelerated phase, or blast phase
chronic myeloid leukaemia (CML) who
are resistant to dasatinib or nilotinib; who
are intolerant to dasatinib or nilotinib and
for whom subsequent treatment with
imatinib is not clinically appropriate; or
who have the T315] mutation.

Indicated in adult patients with
Philadelphia chromosome positive acute
lymphoblastic leukaemia (Ph+ ALL) who
are resistant to dasatinib; who are
intolerant to dasatinib and for whom
subsequent treatment with imatinib is not
clinically appropriate; or who have the
T315| mutation.

01/07/2013

IARIAD Pharma Ltd

ibrutinib

pomalidomide

Treatment of adult patients with relapsed or
refractory mantle cell lymphoma (MCL).
Treatment of adult patients with chronic
lymphocytic leukaemia (CLL) who have
received at least one prior therapy, or in first
line in the presence of 17p deletion or TP53
mutation in patients unsuitable for chemo-

21/10/2014

Wanssen-Cilag
International N.V.

In combination with dexamethasone, in the
treatment of adult patients with relapsed and
refractory multiple myeloma who have
received at least two prior treatment
regimens, including both lenalidomide and
bortezomib, and have demonstrated disease
progression on the last therapy.

05/08/2013

Celgene Europe Ltd




ACTIVE
SUBSTANCE

mecasermin

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

For the long-term treatment of growth
failure in children and adolescents from 2 to
18 years with severe primary insulin-like
growth factor-1 deficiency (Primary
IGFD).

Severe Primary IGFD is defined by:

- height standard deviation score < -3.0 and
- basal IGF-1 levels below the 2.5"
percentile for age and gender and

- GH sufficiency

- exclusion of secondary forms of IGF-1
deficiency, such as malnutrition,
hypothyroidism, or chronic treatment with
pharmacologic doses of anti-inflammatory
steroids.

Severe Primary IGFD includes patients with
mutations in the GH receptor (GHR), post-
GHR signaling pathway, and IGF-1 gene
defects; they are not GH deficient, and
therefore, they cannot be expected to
respond adequately to exogenous GH
treatment. It is recommended to confirm the
diagnosis by conducting an IGF-1 generation
test.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDAMMAYYYY)
03/08/2007

HOLDER

Ipsen Pharma

rufinamide

Adjunctive therapy in the treatment of
seizures associated with Lennox-
Gastaut syndrome in patients aged 4
years and older.

16/01/2007

Eisai Ltd

ivacaftor

Treatment of cystic fibrosis (CF) in patients
age 6 years and older who have one of the
following gating (class Ill) mutations in the
CFTR gene: G551D, G1244E, G1349D,
G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N, or
S549R.

23/07/2012

\Vertex
Pharmaceuticals
(Europe) Ltd

sebelipase alfa

Long-term enzyme replacement therapy
(ERT) in patients of all ages with lysosomal
acid lipase (LAL) deficiency

28/08/2015

ISynageva BioPharma
Ltd

ketoconazole

Treatment of endogenous Cushing’s
syndrome in adults and adolescents above
the age of 12 years.

19/11/2014

Laboratoire HRA
Pharma

cholic acid

Treatment of inborn errors in primary bile
acid synthesis due to Sterol 27-
hydroxylase (presenting ascerebrotendinous|
xanthomatosis, CTX) deficiency, 2- (or a-)
methylacyl-CoA racemase (AMACR)
deficiency or Cholesterol 7a-hydroxylase
(CYP7A1) deficiency in infants, children and
adolescents aged 1 month to 18 years and
adults.

04/04/2014

FGK Representative
Service GmbH

sapropterin
dihydrochloride

Treatment of hyperphenylalaninaemia
(HPA) in adult and paediatric patients of
4 years of age and over with
phenylketonuria (PKU) who have been
shown to be responsive to such

02/12/2008

treatment.

Merck Serono Europe
Ltd

71



ACTIVE MARKETING AUTHORISATION MARKETNG  MARKETING

SUBSTANCE INDICATION AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMNMYYYY)

Treatment of hyperphenylalaninaemia
(HPA) in adult and paediatric patients
with tetrahydrobiopterin (BH4)
deficiency who have been shown to be
responsive to such treatment.

lenvatinib Treatment of adult patients with 28/05/2015 Eisai Ltd

progressive, locally advanced or metastatic,
differentiated (papillary/follicular/Hrthle
cell) thyroid carcinoma (DTC) refractory to
radioactive iodine (RAI).

olaparib Monotherapy for the maintenance 16/12/2014 IAstraZeneca AB
treatment of adult patients with platinum-
sensitive relapsed BRCA-mutated
(germline and/or somatic) high grade
serous epithelial ovarian, fallopian tube,
or primary peritoneal cancer who are in
response (complete response or partial
response) to platinum-based
chemotherapy.

mifamurtide In children, adolescents and young adults 06/03/2009 [Takeda France SAS
for the treatment of high-grade resectable
non-metastatic osteosarcoma after
macroscopically complete surgical
resection. It is used in combination with
post-operative multi-agent chemotherapy.
Safety and efficacy have been assessed
in studies of patients 2 to 30 years of age
at initial diagnosis.

plerixafor In combination with granulocyte-colony 31/07/2009 Genzyme Europe B.V.
stimulating factor G-CSF to enhance
mobilisation of haematopoietic stem cells
to the peripheral blood for collection and
subsequent autologous transplantation in
patients with lymphoma and multiple
myeloma whose cells mobilise poorly.
alglucosidase alpha | Long-term enzyme replacement 29/03/2006 Genzyme Europe B.V.
therapy (ERT) in patients with a
confirmed diagnosis of Pompe disease
(acid a-glucosidase deficiency).
Myozyme is indicated in adults and
paediatric patients of all ages
galsulfase Long-term enzyme replacement 24/01/2006 BioMarin Europe Ltd
therapy in patients with a confirmed
diagnosis of
Mucopolysaccharidosis VI (MPS
VI; N-acetylgalactosamine 4-
sulfatase deficiency; Maroteaux-
Lamy syndrome)

Akey issue is to treat children aged
<5 years suffering from a severe
form of the disease, even though
children <5 years were not included
in the pivotal phase 3 study. Limited
data are available in patients < 1
year of age.

18



ACTIVE
SUBSTANCE

sorafenib
tosylate

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment of hepatocellular carcinoma

Treatment of patients with advanced renal
cell carcinoma who have failed prior
interferon-alpha or interleukin-2 based
therapy or are considered unsuitable for
such therapy.

Treatment of patients with progressive,
locally advanced or metastatic,
differentiated (papillary/
follicular/Hurrthle cell) thyroid
carcinoma, refractory to radioactive iodine.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMMAYYYY)
19/07/2006

HOLDER

Bayer Pharma AG

concentrate of
proteolytic en-
zymes enriched in
bromelain

Removal of eschar in adults with deep
partial- and full-thickness thermal
burns.

18/12/2012

Mediwound Germany
Gmbh

romiplostim

Adult chronic immune (idiopathic)
thrombocytopenic purpura (ITP) in
splenectomised patients who are refractory
to other treatments (e.g. corticosteroids,
immunoglobulins).

Nplate may be considered as second line
treatment for adult non-splenectomised
patients where surgery is contra-indicated.

04/02/2009

IAmgen Europe B.V.

nintedanib

Treatment in adults of Idiopathic
Pulmonary Fibrosis (IPF).

15/01/2015

Boehringer Ingelheim
International GmbH

macitentan

Used as monotherapy or in combination, for
the long-term treatment of pulmonary
arterial hypertension (PAH) in adult
patients of WHO Functional Class (FC) Il to
1.

Efficacy has been shown in a PAH
population including idiopathic and heritable
PAH, PAH associated with connective tissue
disorders, and PAH associated with
corrected simple congenital heart disease.

20/12/2013

IActelion Registration
Ltd

cholic acid

Treatment of inborn errors in primary
bile acid synthesis due to 3beta-
Hydroxy-delta5-C27- steroid
oxidoreductase deficiency or deltad-3-
Oxosteroid-5beta-reductase deficiency
in infants, children and adolescents aged 1
month to 18 years and adults.

12/09/2013

Laboratoires CTRS

caffeine citrate

Treatment of primary apnea of premature
newborns.

02/07/2009

Chiesi Farmaceutici
ISpA

hydrocortisone

Treatment of adrenal insufficiencyin adults.

03/11/2011

ViroPharmaSPRL

idebenone

Treatment of visual impairment in
adolescent and adult patients with Leber’s
Hereditary Optic Neuropathy (LHON).

08/09/2015

Santhera
Pharmaceuticals
(Deutschland) GmbH

7



ACTIVE
SUBSTANCE

sildenafil
citrate

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment of adult patients with
pulmonary arterial hypertension
classified as WHO functional class Il and
11l to improve exercise capacity. Efficacy
has been shown in primary pulmonary
hypertension and pulmonary hypertension
associated with connective tissue disease.

Treatment of paediatric patients aged 1
year to 17 years old with pulmonary
arterial hypertension. Efficacy in terms of
improvement of exercise capacity or
pulmonary haemodynamics has been
shown in primary pulmonary hypertension
and pulmonary hypertension associated
with congenital heart disease.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMIYYYY)
28/10/2005

HOLDER

Pfizer Ltd

teduglutide

Treatment of adult patients with Short Bowel
Syndrome. Patients should be stable following
aperiod of intestinal adaptation after surgery.

30/08/2012

NPS Pharma Holdings

Ltd

lenalidomide

Treatment of adult patients with previously
untreated multiple myeloma who are not
eligible for transplant.

Treatment in combination with
dexamethasone of multiple myeloma in
adult patients who have received at least
one prior therapy.

Treatment of patients with transfusion-
dependent anaemia due to low-or
intermediate-1-risk myelodysplastic
syndromes associated with an isolated
deletion 5q cytogenetic abnormality when
other therapeutic options are insufficient or
inadequate.

14/06/2007

Celgene Europe Ltd

dexrazoxane

Treatment of anthracycline
extravasation in adults.

28/07/2006

Clinigen Healthcare
Ltd

afamelanotide

Prevention of phototoxicity in adult
patients with erythropoietic
protoporphyria (EPP)

22/12/2014

(Clinuvel UK Ltd

pasireotide

Treatment of adult patients with Cushing’s
disease for whom surgery is not an option
or for whom surgery has failed.

24/04/2012

Novartis Europharm
Ltd

hydroxycarba- mide

Prevention of recurrent painful vaso-
occlusive crises including acute chest
syndrome in adults, adolescents and
children older than 2 years suffering from
symptomatic Sickle Cell Syndrome.

29/06/2007

IAddmedica

bedaquiline

Used as part of an appropriate combination
regimen for pulmonary multidrug-
resistant tuberculosis (MDR-TB) in adult
patients when an effective treatment
regimen cannot otherwise be composed for
reasons of resistance or tolerability.
Consideration should be given to official
guidance on the appropriate use of
antibacterial agents.

05/03/2014

Wanssen-Cilag
International N.V.




ACTIVE
SUBSTANCE

eculizumab

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment of adults and children with :

- Paroxysmal nocturnal haemoglobinuria
(PNH).

Evidence of clinical benefit is demonstrated
in patients with haemolysis with clinical
symptom(s) indicative of high disease
activity, regardless of transfusion history.
-atypical haemolytic uraemic syndrome
(aHUS).

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDAMMAYYYY)
20/06/2007

HOLDER

/Alexion Europe SAS

dasatinib

Treatment of adult patients with:

- newly diagnosed Philadelphia
chromosome positive (Ph+) chronic
myelogenous leukaemia (CML) in the
chronic phase.

- chronic, accelerated or blast phase CML
with resistance or intolerance to prior
therapy including imatinib mesilate.

- Ph+ acute lymphoblastic leukaemia

20/11/2006

Bristol-Myers
SquibbPharma EEIG

siltuximab

Treatment of adult patients with
multicentric Castleman’s disease
(MCD) who are human immunodeficiency
virus (HIV) negative and human
herpesvirus-8 (HHV-8) negative.

22/05/2014

Wanssen-Cilag
International N.V.

nilotinib

Treatment of adult patients with newly
diagnosed Philadelphia chromosome
positive chronic myelogenous
leukaemia (CML) in the chronic phase.

19/11/2007

Novartis Europharm
Ltd

thiotepa

In combination with other chemotherapy
medicinal products:

1) with or without total body irradiation
(TBI), as conditioning treatment prior to
allogeneic or autologous
haematopoietic progenitor cell
transplantation (HPCT) in
haematological diseases in adult and
paediatric patients;

2) when high dose chemotherapy with
HPCT support is appropriate for the
treatment of solid tumours in adult and
paediatric patients.

15/03/2010

|Adienne S.r.I.

thalidomide

In combination with melphalan and
prednisone as first line treatment of patients
with untreated multiple myeloma, aged >
65 years or ineligible for high dose
chemotherapy.

Thalidomide Celgene is prescribed and
dispensed according to the Thalidomide
Celgene Pregnancy Prevention Programme

16/04/2008

Celgene Europe Ltd

tobramycin

Suppressive therapy of chronic pulmonary
infection due to Pseudomonas aeruginosa in
adults and children aged 6 years and older
with cystic fibrosis.

Consideration should be given to official
guidance on the appropriate use of

antibacterial agents.

20/07/2011

Novartis Europharm
Ltd

81



ACTIVE
SUBSTANCE

temsirolimus

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

First-line treatment of adult patients with
advanced renal cell carcinoma (RCC)
who have at least three of six prognostic
risk factors.

Treatment of adult patients with relapsed
and / or refractory mantle cell lymphoma
(MCL).

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMM/YYYY)
19/11/2007

HOLDER

Pfizer Ltd

ataluren

Treatment of Duchenne muscular
dystrophy resulting from a nonsense
mutation in the dystrophin gene, in
ambulatory patients aged 5 years and older.
Efficacy has not been demonstrated in non-
ambulatory patients. The presence of a
nonsense mutation in the dystrophin gene
should be determined by genetic testing.

31/07/2014

PTC Therapeutics Ltd

dinutuximab

Treatment of high-risk neuroblastoma in
patients aged 12 months to 17 years, who
have previously received induction
chemotherapy and achieved at least a
partial response, followed by myeloablative
therapy and autologous stem cell
transplantation (ASCT). It is administered in
combination with granulocyte-macrophage
colony-stimulating factor (GM-CSF),
interleukin-2 (IL-2), and isotretinoin.

14/08/2015

United Therapeutics
Europe Ltd

azacitidine

Treatment of adult patients who are not eligible
for haematopoietic stem cell transplantation
with:

- intermediate-2 and high-risk myelodysplastic
syndromes (MDS) according to the
International Prognostic Scoring System (IPSS)
- chronic myelomonocytic leukaemia
(CMML) with 10-29% marrow blasts without
myeloproliferative disorder,

- acute myeloid leukaemia (AML) with 20-30
% blasts and multi-lineage dysplasia, according
to World Health Organisation (WHO)
classification.

17/12/2008

Celgene Europe Ltd

elosulfase alfa

Treatment of mucopolysaccharidosis,
type IVA (Morquio A Syndrome, MPS
IVA) in patients of all ages.

28/04/2014

BioMarin Europe Ltd

ambrisentan

Treatment of patients with pulmonary
arterial hypertension (PAH) classified as
WHO functional class Il and Ill, to improve
exercise capacity. Efficacy has been shown
in idiopathic PAH (IPAH) and in PAH
associated with connective tissue disease.

21/04/2008

Glaxo GroupLtd

everolimus

82

Treatment of adult patients with renal
angiomyolipoma associated with tuberous
sclerosis complex (TSC) who are at risk of
complications (based on factors such as
tumour size or presence of aneurysm, or
presence of multiple or bilateral tumours) but
who do not require immediate surgery.The
evidence is based on analysis of change in

02/09/2011

sum of angiomyolipoma volume.

Novartis Europharm
Ltd




B U BN g

Treatment of patients with subependymal
giant cell astrocytoma (SEGA) associated
with tuberous sclerosis complex (TSC) who
require therapeutic intervention but are not
amenable to surgery.

The evidence is based on analysis of change in
SEGA volume. Further clinical benefit, such as
improvement in disease-related symptoms, has
not been demonstrated.

hydrochloride

risk essential-thrombocythaemia (ET)
patients who are intolerant to their current
therapy or whose elevated platelet counts are
not reduced to an acceptable level by their
current therapy. An at risk ET is defined by
one or more of the following features:

-> 60 years of age or

- a platelet count > 1000 x 109/ or
- a history of thrombo-haemorrhagic events.

velaglucerase alfa Long-term enzyme replacement 26/08/2010 Shire Pharmaceuticals
therapy (ERT) in patients with type 1 Ireland Ltd
Gaucher disease.
tafamidis Treatment of transthyretin amyloidosis 16/11/2011 Pfizer Ltd
in adult patients with stage 1 symptomatic
polyneuropathy to delay peripheral
neurologic impairment.
anagrelide Reduction of elevated platelet counts in at- | 16/11/2004 Shire Pharmaceutical

Contracts Ltd

mercaptopurine

Treatment of acute lymphoblastic
leukaemia (ALL) in adults, adolescents and
children.

09/03/2012

Nova Laboratories Ltd

trabectedin

Treatment of adult patients with
advanced soft tissue sarcoma,

17/09/2007

Pharma MarS.A.

after failure of anthracyclines and
ifosfamide, or who are unsuited to
receive these agents. Efficacy data
are based mainly on liposarcoma
and leiomyosarcoma patients.

In combination with pegylated
liposomal doxorubicin (PLD),
treatment of patients with relapsed
platinum-sensitive ovarian cancer.

miglustat

Treatment of progressive neurological
manifestations in adult patients and
paediatric patients with Niemann-Pick

type C disease.

20/11/2002

IActelion Registration
Ltd
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DODATEK 2

SKLEP KOMISIJE 0 IMENOVANJU CLANOV ODBORA
STROKOVNJAKOV EVROPSKE UNIJE ZA REDKE BOLEZNI

C 2194

SKLEP KOMISIJE

Uradni list Evropske unije

31.7.2013

z dne 30. julija 2013

1 1

K

o ustanovitvi strokovne je za redke

in o razveljavitvi Sklepa $t. 2009/872/ES

(2013/C 219/04)

EVROPSKA KOMISIJA JE -

ob upostevanju Pogodbe o delovanju Evropske unije,

ob upostevanju naslednjega:

(1) Vskladu s ¢clenom 168(2) Pogodbe o delovanju Evropske
unije morajo drzave clanice v povezavi s Komisijo
medsebojno usklajevati svoje politike in programe na
podrogjih iz odstavka 1. Komisija lahko v tesni povezavi
z drzavami clanicami daje koristne pobude za pospese-
vanje takSnega usklajevanja, zlasti pobude, namenjene
oblikovanju smernic in kazalnikov, organizaciji izme-
njave najboljsih praks ter pripravi elementov, potrebnih
za redno spremljanje in presojo.

(2)  Bela knjiga Komisije ,Skupaj za zdravje: strateski pristop o)
EU za obdobje 2008-2013“ (*), ki jo je Komisija sprejela
23. oktobra 2007 in ki vsebuje zdravstveno strategijo
EU, je dolodila redke bolezni za prednostno podrogje

ukrepanja.

Ceprav Sklep 3t. 1350/2007/ES Evropskega parlamenta
in Sveta z dne 23. Oktobra 2007 o uvedbi drugega
programa ukrepov Skupnosti na podro¢ju zdravja
(2008-2013) () ponavlja, da so za zdravstvene storitve
v prvi vrsti odgovorne drzave ¢lanice, poudarja tudi, da
lahko sodelovanje na ravni Skupnosti koristi bolnikom in
zdravstvenim sistemom. V skladu s ¢lenom 7(2) in
Prilogo k navedenemu sklepu se dejavnosti glede zbiranja
in Sirjenja zdravstvenih informacij in znanja izvajajo v
tesnem sodelovanju z drzavami ¢lanicami z oblikovanjem
mehanizmov posvetovanja in postopkov sodelovanja. )
(4)  Evropska komisija je 11. novembra 2008 sprejela ,Spo-
ro¢ilo Komisije Evropskemu parlamentu, Svetu, Evrop-
skemu ekonomsko-socialnemu odboru in Odboru regij
— Redke bolezni: Izzivi za Evropo* (}), Svet pa je 8. junija
2009 sprejel Priporocilo o ukrepanju na podro¢ju redkih

() COM(2007) 630 koné., 23.10.2007.
() UL L 301, 20.11.2007, str. 3.
() COM(2008) 679 final, 11.11.2008.
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bolezni () V tocki 7 Sporocila je priporoceno, da Komi-
siji pomaga Svetovalni odbor EU za redke bolezni.

Zato je Komisija 30. novembra 2009 s Sklepom
2009/872[ES ustanovila Odbor strokovnjakov Evropske
unije za redke bolezni (°). Mandat ¢lanov Odbora potece
26. julija 2013.

Sporocilo predsednika Komisije z dne 10. novembra
2010 z naslovom ,Okvir za strokovne skupine Komisije:
Horizontalna pravila in javni register (°) (v nadaljnjem
besedilu: okvir za strokovne skupine Komisije) doloca
spremenjen sklop pravil za vse strokovne skupine Komi-
sije. Cilj novega okvira je poenostavitev in razjasnitev
dolocb, ki jih je leta 2005 uvedel prejsnji okvir o stro-
kovnih skupinah, povecanje preglednosti in izboljsanje
koordinacije, ob hkratnem zmanjsanju upravnih obreme-
nitev za storitve.

Glede na dragoceno delo, ki ga je od leta 2009 opravil
Odbor strokovnjakov za redke bolezni, in ob uposte-
vanju okvira za strokovne skupine Komisije, obstaja
stalna potreba po strokovni skupini na tem podrogju.
Naloge in strukturo strokovne skupine za redke bolezni
bi bilo treba opredeliti v skladu s horizontalnimi pravili,
dolocenimi v okviru za strokovne skupine Komisije.

Strokovna skupina za redke bolezni bi morala Komisiji
na njeno zahtevo zagotoviti svetovanje in strokovno
znanje pri oblikovanju in izvajanju dejavnosti Unije na
podro¢ju redkih bolezni ter spodbujati izmenjavo rele-
vantnih izkusenj, politik in praks med drzavami ¢lani-
cami in razlicnimi vkljucenimi stranmi.

Ta skupina bi morala biti sestavljena iz predstavnikov
drzav ¢lanic, predstavnikov organizacij bolnikov na
podrogju redkih bolezni, predstavnikov proizvajalcev
zdravil in pripomockov ali storitev, pomembnih za
bolnike z redkimi boleznimi, ter predstavnikov zdruzenj
evropskih zdravstvenih delavcev in zdravstvenih organi-
zacij ter posameznih strokovnjakov, da se omogoci
Siroka  zastopanost deleznikov in strokovnjakov na
podro¢ju redkih bolezni.

C 151, 3.7.2009, str. 7.
L 315, 2.12.2009, str. 18.
010) 7649 konc.
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(10)  Strokovna skupina za redke bolezni ne bi smela delovati
kot odbor v smislu Uredbe (EU) §t. 182/2011 Evropskega
parlamenta in Sveta z dne 16. februarja 2011 o dolocitvi
splosnih pravil in nacel, na podlagi katerih drzave ¢lanice
nadzirajo izvajanje izvedbenih pooblastil Komisije (!).

(11)  Osebne podatke bi bilo treba obdelovati v skladu z
Uredbo (ES) §t. 45/2001 Evropskega parlamenta in
Sveta z dne 18. decembra 2000 o varstvu posameznikov
pri obdelavi osebnih podatkov v institucijah in organih
Skupnosti in o prostem pretoku takih podatkov ().

(12)  Sklep Komisije 2009/872[ES z dne 30. novembra 2009
o ustanovitvi Odbora strokovnjakov Evropske unije za
redke bolezni bi bilo zato treba razveljaviti —

SPREJELA NASLEDNJI SKLEP:

Clen 1
Ustanovitev strokovne skupine

Ustanovi se strokovna skupina za redke bolezni (v nadaljnjem
besedilu: strokovna skupina).

Clen 2
Naloge strokovne skupine

1. Na zahtevo Komisije ali sluzb Komisije strokovna skupina
izvaja naslednje naloge na podro¢ju redkih bolezni:

E

Komisiji pomaga pri pripravi pravnih instrumentov in poli-
ticnih dokumentov, vkljuéno s smernicami in priporo¢ili;

(b) Komisiji svetuje pri izvajanju ukrepov Unije in predlaga
izboljsave sprejetih ukrepov;

() Komisiji svetuje pri spremljanju, ocenjevanju in Sirjenju
rezultatov ukrepov, sprejetih na ravni Unije in na nacionalni
ravni;

(d) Komisiji svetuje glede mednarodnega sodelovanja;

©

zagotovi celovit pregled politik Unije in nacionalnih politik;

(f) spodbuja izmenjave ustreznih izkusenj, politik in praks med
drzavami clanicami in razli¢nimi vkljucenimi stranmi.

2. Strokovna skupina lahko za izvajanje nalog iz odstavka 1
zlasti na zahtevo Komisije ali sluzb Komisije izdaja mnenja,
priporocila in porocila.

L L 55, 28.2.2011, str. 13.
8, 12.1.2011, str. 1.

3. Naloge strokovne skupine ne vklju¢ujejo podrocij, zajetih
z Uredbo (ES) t. 141/2000 Evropskega parlamenta in Sveta z
dne 16. decembra 1999 o zdravilih sirotah (}), podrocij, ki
sodijo med naloge Odbora za zdravila sirote (COMP), ustano-
vljenega s ¢lenom 4 navedene uredbe, in podrodij, ki sodijo med
naloge Odbora za farmacijo, ustanovljenega s Sklepom Sveta
75/320[EGS (%).

Clen 3
Posvetovanje

Komisija se lahko s strokovno skupino posvetuje o vseh
zadevah v zvezi z redkimi boleznimi.

Clen 4
Imenovanje ¢lanov

1. Strokovno skupino sestavljajo naslednji clani:
(a) pristojni organi drzav clanic;
(b) organizacije bolnikov na podro¢ju redkih bolezni;

) evropska zdruZenja proizvajalcev zdravil in pripomockov ali
P ja p. ) prip!
ponudnikov storitev, pomembnih za bolnike z redkimi
boleznimi;

(d) evropska poklicna zdruzenja ali znanstvena drustva, ki delu-
jejo na podro¢ju redkih bolezni;

() posamezniki, imenovani osebno kot strokovnjaki s stro-
kovnim znanjem o javnem zdravju ali znanstvenim stro-
kovnim znanjem na ravni Unije na podro¢ju redkih bolezni.

2. Pristojni organi drzav Efte, ki so pogodbenice Sporazuma
o Evropskem gospodarskem prostoru, lahko na zahtevo
zadevnih drzav Efte tudi postanejo ¢lani skupine.

3. Clane imenuje generalni direktor za zdravje in potrosnike.

4. Stevilo ¢lanov iz tock (b), (), (d) in (¢) odstavka 1 ne sme
biti ve¢ kot Stiri za vsako tocko, imenovani pa so na podlagi
seznama ustreznih kandidatov, ki se pripravi po objavi razpisa
za prijavo interesa. V razpisu za prijavo interesa se opredelijo
kvalifikacije in pogoji za pridobitev statusa ¢lana strokovne
skupine.

5. Clani iz tocke (e) odstavka 1 so imenovani osebno. Delu-
jejo neodvisno in v javnem interesu.

6. Clani iz odstavka 1(a) do (d) ter odstavka 2 imenujejo
predstavnike in njihove nadomestne predstavnike, da nadome-
stijo predstavnike v primeru odsotnosti ali zadrzanosti. Nado-
mestni predstavniki se imenujejo pod enakimi pogoji kot pred-
stavniki. Nadomestni predstavniki samodejno nadomescajo
clane, ki so odsotni ali zadrzani.

() UL L 18, 22.1.2000, str. 1.
() UL L 147, 9.6.1975, str. 23.
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7. Generalni direktor za zdravje in potrosnike lahko zavrne
predstavnika ali nadomestnega predstavnika, ki ga je predlagala
organizacija, e ne ustreza profilu, zahtevanemu v razpisu za
prijavo interesa iz odstavka 4. V takih primerih se zadevno
organizacijo zaprosi, da imenuje drugega predstavnika ali nado-
mestnega predstavnika.

8. Mandat clanov strokovne skupine traja tri leta in se lahko
podaljsa v okviru novega razpisa za prijavo interesa.

9. Mandat clana se konca pred iztekom triletnega obdobja v
primeru odstopa ¢lana.

10.  Clane iz ¢lena 1(b) do (e) ali njihove predstavnike je
mogoce izkljuciti ali nadomestiti za preostanck mandata v
katerem koli od naslednjih primerov:

(a) trajna nezmoznost za udelezevanje sestankov;
(b) nezmoznost za u¢inkovito prispevanje k razpravam skupine;

(¢) neizpolnjevanje pogojev iz ¢lena 339 Pogodbe o delovanju
Evropske unije;

(d) nadaljnje neizpolnjevanje kvalifikacij in pogojev, navedenih
v razpisu za prijavo interesa iz odstavka 4.

11.  Generalni direktor za zdravje in potrosnike lahko prosi
¢lana iz odstavka 1(b) do (d), da imenuje drugega predstavnika
ali drugega nadomestnega predstavnika v primerih iz odstavka
10.

12.  Clane, katerih mandat se v skladu z odstavkoma 8 in 9
prekine pred iztekom triletnega obdobja, je mogoce zamenjati
za preostalo obdobje njihovega mandata.

13.  Imena ¢lanov in njihovih predstavnikov se objavijo v
registru  strokovnih skupin Komisije in drugih podobnih
subjektov (v nadaljnjem besedilu: register) (). V registru se
lahko objavijo imena organov drzav clanic.

14.  Osebni podatki se zbirajo, obdelujejo in objavljajo v
skladu z Uredbo (ES) $t. 45/2001.

Clen 5
Delovanje

1. Strokovni skupini predseduje direktor, odgovoren za poli-
tiko Komisije o redkih boleznih. Direktor lahko prenese pred-
sedovanje na drugega uradnika Komisije.

2.V dogovoru s Komisijo lahko strokovna skupina ustanovi
podskupine za proucitev posebnih vprasanj na podlagi mandata,
ki ga doloci skupina. Take podskupine se razpustijo takoj, ko
izpolnijo mandat.

(1) Clani, ki ne Zelijo, da bi bilo njihovo ime objavljeno, lahko zaprosijo
za odstopanje od tega pravila. Prosnja za neobjavo imena clana
strokovne skupine se Steje za utemeljeno, kadar bi objava lahko
ogrozila njegovo varnost ali integriteto ali neupraviceno posegla v
njegovo zasebnost.
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3. Predstavnik Komisije lahko povabi strokovnjake s
posebnim znanjem z dolocenega podrocja na dnevnem redu,
ki niso clani strokovne skupine, da sodelujejo pri delu skupine.
Poleg tega lahko predstavnik Komisije podeli status opazovalca
posameznikom ali organizacijam, v skladu s pravilom 8(3)
okvira za strokovne skupine, in drzavam kandidatkam.

4. Clani strokovnih skupin in njihovi predstavniki ter
namestniki predstavnikov kot tudi povabljeni strokovnjaki in
opazovalci spostujejo obveznosti o varovanju poslovne skrivno-
sti, dolocene v pogodbah in njihovih izvedbenih pravilih, ter
Pravilnik Komisije o varnosti v zvezi z zasCito tajnih podatkov
EU iz Priloge k Sklepu Komisije 2001/844/ES, ESPJ, Euratom (2).
Ce teh obveznosti ne spostujejo, lahko Komisija sprejme vse
ustrezne ukrepe.

5. Sestanki strokovne skupine in podskupin potekajo v
prostorih Komisije. Komisija zagotovi tajniske storitve. Komisija
pripravlja dnevni red in zapisnike sestankov strokovne skupine.
Sestankov strokovne skupine in njenih podskupin se lahko
udeleZujejo tudi drugi zainteresirani uradniki Komisije.

6. Strokovna skupina sprejme poslovnik na podlagi standard-
nega poslovnika Komisije za strokovne skupine.

7. Komisija objavi vse relevantne dokumente (npr. dnevne
rede, zapisnike in prispevke sodelujocih) o dejavnostih stro-
kovne skupine v registru ali s povezavo iz registra na posebni
spletni strani, na kateri je mogoce najti zadevne informacije.
Dokument se ne objavi, kadar bi njegovo razkritje oslabilo
varstvo javnega ali zasebnega interesa, kakor je opredeljeno v
¢clenu 4 Uredbe (ES) $t. 1049/2001 ().

Clen 6
Strogki sestankov

1. Sodelujo¢i v dejavnostih strokovne skupine za svoje
storitve niso placani.

2. Komisija sodelujotim potne stroske in stroske bivanja,
nastale pri opravljanju dejavnosti strokovne skupine, povrne v
skladu z veljavnimi dolocbami Komisije.

3. Stroski, navedeni v odstavku 2, se povrnejo v mejah
razpolozljivih odobrenih sredstev, dodeljenih v okviru letnega
postopka razporeditve sredstev.

(2) Sklep Komisije z dne 29. novembra 2001 o spremembah njenega
Poslovnika (UL L 317, 3.12.2001, str. 1).

() Te izjeme so namenjene zaiCiti javne varnosti, vojaskih zadev,
mednarodnih odnosov, financne, denarne ali gospodarske politike,
zasebnosti in celovitosti posameznika, poslovnih interesov, sodnih
postopkov in pravnih nasvetov, inspekcij/preiskav/revizij in postopka
odlocanja institucije.
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Clen 7
Razveljavitev

Sklep 2009/872[ES se razveljavi.
Clen 8
Ta sklep se uporablja od 27. julija 2013.

V Bruslju, 30. julija 2013
Za Komisijo

Tonio BORG
Clan Komisije
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DODATEK 3
SODELUJOGA DRUSTVA BOLNIKOV

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE
OSEBNA IZKAZNICA
DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENLJE

Association of patients with Blood Diseases in Slovenia
Slovenska cesta 30, 1234 Menges

HUMANITARNO DRUSTVO KRONICNIH BOLNIKOV

A humanitarian association of chronic patients

DRUSTVO, DELUJE V JAVNEM INTERESU NA PODROCJU ZDRAVSTVENEGA VARSTVA

An association working in the public interest of healthcare

Z odloCbo Ministrstva za zdravje RS je drustvo v letu 2002 prejelo
STATUS DRUSTVA, KI DELUJE V JAVNEM INTERESU NA PODROCJU
ZDRAVSTVENEGA VARSTVA in v letu 2006 STATUS HUMANITAR-
NEGA DRUSTVA KRONICNIH BOLNIKOV.

Krvne bolezni so redke bolezni, saj je vecino krvnih bolezni uvrscenih
v register redkih bolezni, razen anemije zaradi pomanjkanja zeleza in
vitamina B12. V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije zdru-
zujemo bolnike in bivse bolnike, ki so zboleli za eno izmed krvnih

88



A e s

boleznimi: akutne in kroni¢ne levkemije, limfomi, diseminirani plazmo-
citom, aplasti¢na anemija, mielodisplasti¢ni sindromi in druge krvne
bolezni, sorodnike bolnikov, njihove prijatelje ter strokovno medicin-
sko osebje.

Drustvena pisarna: Slovenska cesta 30, 1234 Menge$

Clanstvo: 502 ¢lanov iz vse Slovenije

Predsednica drustva: Majda Slapar

Izvrsni odbor: Majda Slapar - predsednica, Marjana Bozjak
podpredsednica in tajnica, Mihaela Uhan - blagajnicarka,

prim. Jozef Pretnar, dr. med. - strokovni ¢lan, Matjaz Jurca - ¢lan

Davcna St.: 26996855

TRR: 05100-8010144543

Telefon: + 386 (0) 31649 735 (Majda Slapar)
+ 386 (0) 41649 735 (Mihaela Uhan)
E-posta: info@drustvo-bkb.si

Spletna stran: www.drustvo-bkb.si

CLANSTVO DRUSTVA BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE 0D USTANOVITVE
LETA 1995 DALIE.

krynimi bo

Stevilo Elanov Drud

_T" '

I [
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GEOGRAFSKA RAZPRSENOST GLANSTVA DRUSTVA BOLNIKOV S KRUNIMI BOLEZNIMI
SLOVENIJE PO SLOVENUI.

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije ze od 1995
Decembra 1995 smo na pobudo ¢lanice drustva gospe Erike Pertinac
in Stevilnih somisljenikov med bolniki ter medicinskega osebja Klini¢-
nega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana ustanovili Drustvo bol-
nikov s krvnimi boleznimi. V drustvo so se vkljucili bolniki in bivsi bol-
niki, ki so zboleli za eno izmed krvnih bolezni, njihovi svojci, prijatelji
in medicinsko osebje.

Prvo in osnovno vodilo ustanovitve drustva je bila pomo¢ bolni-
kom in njihovim svojcem pri premagovanju tezav, s katerimi se soo-
Cajo v Casu zdravljenja in po njem, Se zlasti pri presaditvi kostnega
mozga doma in v tujini. Dragocena je podpora in pomoc¢ ter medse-
bojno druzenje in nasveti bolnikom, ki so se znasli na poti, katero smo
mi uspesno prehodili. Poleg tega je bila pomembna naloga drustva ze
v zaCetku delovanja tudi informiranje bolnikov o bolezni in seznanja-
nje javnosti o problematiki bolnikov s krvnimi boleznimi.

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije danes

Poslanstvo drustva se je od prvotnih iskrenih idej o druzenju med so
bolniki, medsebojni pomoci, nesebicnem sodelovanju v procesu zdra-
vljenja bolnikov, informiranju o bolezni in stalni dostopnosti za bolnike
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ter njihove svojce dopolnilo in postalo nepogresljiv ¢len v procesu
zdravljenja. Ima veliko vlogo pri ozavescanju bolnikov kot tudi SirSe
javnosti o bolezni, s svojimi posebnimi socialnimi programi delova-
nja pa nesebicno vstopa v procese delovne, zdravstvene, socialne in
finan¢ne rehabilitacije bolnika kot njegove druzine v ¢asu zdravljenja
in po njem.

Bolnikom je potrebno nuditi pomoc¢ pri premagovanju dolgo-
trajnega zdravljenja, z lastnimi izkusnjami pa pripomoci k boljSemu,
predvsem pa lazjemu razumevanju nastale situacije ter s programi
delovanja zagotoviti in vsaj delno nadomestiti vse tisto, kar bolniki
kot tudi njihovi svojci v ¢asu zdravljenja izgubijo.

Za nemoten potek delovanja drustva ter izvajanje programov ima
drustvo Ze 19 let drustveno pisarno s sedezem v Mengsu, Slovenska
cesta 30. V vsem tem c¢asu imajo bolniki in njihovi svojci moznost,
da se s predstavnikom drustva - bivSim bolnikom individualno pogo-
vorijo o vseh tistih vprasanjih, o katerih se lahko pogovoris samo z
nekom, ki je ravno tako zbolel, Sel skozi ves proces zdravljenja in se
pozdravil. Veliko ¢lanov nasega drustva, kot tudi ¢lanov sorodnih
hematoloskih drustey, je dobilo v vseh 21- |letih delovanja drustva prve
informacije s strani bivSega bolnika prav v nasi pisarni.

Z izvajanjem posebnih socialnih programov smo uspeli leta 2006
na Ministrstvu za zdravje R Slovenije pridobiti status Humanitarne
organizacije kroni¢nih bolnikov ter status drustva, ki deluje v javhem
interesu na podrocju zdravstva ter se ze pred 17-leti vkljucili v pro-
gram so financiranja Fundacije za financiranje invalidskih in humani-
tarnih organizacij v RS (FIHO).

Posebni programi, ki jinh v drustvu redno izvajamo imajo velik pou-
darek na pomoci bolniku v ¢asu zdravljenja in po njem, na informira-
nost bolnika ter skrbi za ohranitev na novo pridobljenega zdravja.

PROGRAMI DRUSTVA

1. Preventivni socialni program za ohranjevanje zdravja, izboljSanje
kvalitete zivljenja in preprecevanje negativnih posledic zdravljenja:
— sofinanciranje zdraviliSkega ali fizioterapevtskega zdravljenja;
— posebni socialni programi za socialno, finan¢no in zdravstveno
ogrozene bolnike;
— socialne pomocdi ter enkratna pomoc¢ pri Solanju.
Program je namenjen izklju¢no ¢lanom drustva- bolnikom in bivsim
bolnikom, ki se lahko vsako leto prijavijo na interni Razpis za pridobitev
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pravice koris€enja programa zdraviliSkega ali fizioterapevtskega zdra-
vljenja. Sofinanciranje zdravljenja lahko ¢lani drustva, ki jim je bilo s
sklepom lzvrSnega odbora odobreno koris¢enje programa, koristijo v
vseh zdravilis¢ih v Sloveniji. S izvajanjem preventivnega programa in
sofinanciranjem zdraviliSkega ali fizioterapevtskega zdravljenja omo-
gocimo ¢lanom drustva bolnikom in bivsim bolnikom ohranjevanje na
novo pridobljenega zdravja, s tem pa se poveca kakovost zivljenja po
dolgotrajnem in agresivhem zdravljenju.

Program se sofinancira s sredstvi Fundacije FIHO od leta 1999
dalje in se izvaja na osnovi sprejetega Pravilnika o zdraviliSkem ali
fizioterapevtskem zdravljenju, socialnih pomoc¢i in enkratnih pomoci
pri Solanju.

2. Sofinanciranje posledic zdravljenja s presaditvijo krvotvornih
maticnih celic.

Zaradi agresivhega zdravljenja s kemoterapijo in radioterapijo ter
posledic zdravljenja s presaditvijo krvotvornih mati¢nih celic lahko
nastopijo novi zdravstveni zapleti, ki bistveno zmanjsujejo kvaliteto
zZivljenja bolnika in se zdravljenje le teh ne krije iz naslova Zavoda za
zdravstveno zavarovanje R Slovenije.

3. Program bolnik - bolniku, pomoc¢ in podpora.

Za lajsanje tezav bolnikov in njihovih svojcev pri sooCanju z boleznijo
v Casu bolnisnicnega zdravljenja Zze sedmo leto izvajamo program
enkrat tedenske prisotnosti ¢lana drustva - bivSega bolnika (vsak
Cetrtek od 16.00 do 18.00 ure oz. po potrebi tudi dlje ) na Klinicnhem
oddelku za hematologijo UKC Ljubljana tekom celega leta. Takrat
imajo vsi bolniki, ki se zdravijo na oddelku in njihovi svojci, ki si to
zelijo, moznost pogovora z bivsim bolnikom.

Interes bolnikov in njihovih svojcev se iz leta v leto povecuje, bol-
niki zelijo ¢im vec vedeti o svoji bolezni, o nasih izkusnjah, kako smo
sami prezivljali te tezke trenutke, ko se ti resni¢no za dolocen cas
ustavi zivljenje. Bolniki in njihovi svojci si zelijo ¢im vec to-vrstnih
pogovorov, zato v€asih tudi zmanjka odmerjenega ¢asa .

V 21-tih letih delovanja drustva smo vedno prisluhnili prosnjam
strokovnega medicinskega osebja Klinichega oddelka za hemato-
logijo (KOH) UKC Ljubljana in potrebam bolnikov. Glede na dane
financne zmoznosti drustva, smo v vseh letih delovanja drustva,
predvsem pa v Casu, ko so se hematoloski bolniki Se zdravili v starih
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prostorih hematoloskega oddelka UKC Ljubljana v Sestem nadstropju,
podarili najnujnejSe medicinske pripomocke in tehni¢no opremo ter s
tem zagotovili kakovostnejSe zdravljenje in bolnikom omogodili lazje
bivanje v Casu bolniSnicnega zdravljenja.

4. 1zdaja strokovne literature ter drustvenih publikacij.
V 21-tih letih delovanja drustva smo izdali 30 publikacij od vodnikov
za bolnike, zbornikov predavanj ob Dnevu za bolnike in Dnevu red-
kih bolezni, zlozenk v slovenskem in angleskem jeziku, Almanah ob
15-letnem in 20-letnem delovanju drustva, knjigo zgodb bolnikov ter
predstavitvene plakate v slovenskem in angleskem jeziku.

SEZNAM IZDANIH PUBLIKACI) DO KONCA LETA 2015

Leto lIzdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije
2015 |Drustvo bolnikov s 1,4 .4 1995 2015 Zbornik
krvnimi boleznimi
2015 Drus'tvg b0|n|k'ov.s Redke bolezni 2015 - peta izdaja Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi
2015 s el s Dan redkih bolezni 2015 Plakat
krvnimi boleznimi
Drustvo bolnikov s " . . . . .
2014 R Anemije - Vodnik za bolnike, ponatis Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s . . . ) .
2014 P - Anemije - Vodnik za bolnike Vodnik za bolnike
2014 Drus_tvc_> bolmkpv_s Redke bolezni 2014 - ¢etrta izdaja Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi
2014 Drus_tvg bolmkgv.s Predstgv¢ev Drustva bolnikov s krvnimi Zlozenka
krvnimi boleznimi | boleznimi
2014 Drus'tvc.> bolnlk.ov.s Pamphlgt - Association of patients with Zlozenka
krvnimi boleznimi | blood diseases
Drustvo bolnikov s | Press release - Association of patients . "
20k krvnimi boleznimi | with blood diseases Craiehve 2o s
Drustvo bolnikov s . .
2014 g — Dan redkih bolezni 2014 Plakat
. . Akutne levkemije in presaditev
2013 Drus_tvq bolmkpv_s krvotvornih mati¢nih celic - Dopolnjena | Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi . )
navodila za bolnike
Drustvo bolnikov s . ) .
2013 Kkrvnimi boleznimi Redke bolezni 2013 Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s - . .
2013 T Zgodbe iz Sestega nadstropja Zgodbe bolnikov
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Leto lzdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije
2013 Drustvo bolnikov s | Partners for Progress 2013 - "Rare Zloenka
krvnimi boleznimi | Disorders without Borders”
Drustvo bolnikov s . )
2013 e Dan redkih bolezni 2013 Plakat
Drustvo bolnikov s “ . . .
2013 P - Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Plakat
Drustvo bolnikov s | Dan bolnikov in njihovih svojcev oktober . .
2 krvnimi boleznimi | 2012 Wil 2 belle
2012 Drus_tvg bolnlkpv's Vodmk__za bolnike s kroni¢no mieloi¢no VieeTil sz Baliilte
krvnimi boleznimi | levkemijo 2012
2012 Drusﬁvg bolnlkpv 2 Manj pogoste bolezni 2012 Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi
Drustvo bolnikov s | Partners for Progress - "Rare disease -
20121 vnimi boleznimi | day 2012" Hozenle
2012 Drustvo bolnikov s | Pamphlet - Association of Patients with Zlozenka
krvnimi boleznimi | Blood Disesaes
Drustvo bolnikov s | Zlozenka - Predstavitev Drustva bolnikov N
2012 krvnimi boleznimi |s krvnimi boleznimi Zlozenka
2012 Drus_tvc_> boImkqv S Pred_sta)wtvem _pla_mkat Drustva bolnikov s Plakat
krvnimi boleznimi | krvnimi boleznimi
. . Akutne levkemije in presaditev
201 | Prustvo bolnikov s krvotvornih maticnih celic - Navodila za | Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi h
bolnike
Drustvo bolnikov s . . . . .
2010 Y - Dan bolnikov 2010 - Zbornik predavanj | Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s |15 let delovanja "Drustva bolnikov s .
201 krvnimi boleznimi | krvnimi boleznimi” 1995-2010 e
Drustvo bolnikov s |20 let presaditev maticnih celic v ) )
2L krvnimi boleznimi | Sloveniji - Dan bolnikov 2009 Vodnik za bolnike
2008 Drus.tvc.) bolnlk'ov.s Drustvo k.)olmkost krvnimi boleznimi - Zbornik
krvnimi boleznimi | predstavitev drustva
Drustvo bolnikov s
1999 krvnimi bole_znlml Zdrgyljgnje s presaditvijo krvotvornih Vodnik za bolnike
v sodelovanju s matic¢nih celic nesorodnega darovalca
KOH UKC Ljubljana
Drustvo bolnikov s
1999 krvnimi bolgznlml Presadltekarvotvornlh ma.tlcmh celic pri Vioslnk 72 bl
v sodelovanju s odraslem ¢loveku - Navodila za odpust
KOH UKC Ljubljana
Drustvo bolnikov s . . ) . .
1997 e v Predstavitev drustva s pristopno izjavo Zlozenka
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V letu 2015 smo obelezili 20-let delovanja drustva. V ta namen smo
izdali Almanah- 20 let Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije,
kjer smo v sliki in besedi predstavili rezultate dvajsetletnega dela.

5. Aktivno vkljucevanje in sodelovanje v sorodnih mednarodnih
organizacijah.
Od leta 2010 se redno udelezujemo in aktivho sodelujemo na dnevih
bolnikov in njihovih druzin na kongresih evropske skupine za presadi-
tev krvotvornih matic¢nih celic in kostnega mozga EBMT - European
Group for Blood and Marrow Transplantation.

Ravno tako smo od leta 2011 aktivno prisotni na kongresu Partners
for Progress.

Od februarja 2014 smo polnopravni ¢lani Evropskega zdruzenja za
redke bolezni EURORDIS.

Smo ¢lani Myeloma Euronet - Europen Network of Myeloma Pati-
ent Groups.

Na pobudo European Patient Forum s sedezem v Bruslju, pa je
drustvo vpisano tudi v Evropski register bolnikov s krvnimi boleznimi.

6. Informacijski sistem, internet, spletna stran, osebna svetovanja-
telefonska, elektronska, pogovori z bolniki in njihovimi svojci na
sedezu drustva.

V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije poteka informira-
nje preko osebnega svetovanja, telefonskih pogovorov in elektron-
ske korespondence ter pogovorov z bolnikom in njegovimi svojci v
pisarni drustva.
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V letu 2014 smo odprli novo posodobljeno spletno stran. Na dru-
Stveni spletni strani www.drustvo-bkb.si se poleg osnovnih informa-
cij o delovanju drustva, objavljajo vsi drustveni dogodki in novice ter
strokovni prispevki o krvnih boleznih.

Ravno tako smo v letu 2014 na spletni strani odprli tudi Facebook
stran.

7. Organizirano druzZenje in promocija zdravega zivljenja.
V vseh letih delovanja drustva smo dali velik poudarek tudi na med-
sebojnem druzenju, ki ¢lanom drustva omogoca boljSe psihofizi¢no
pocutje, organizirali 43 izletov po Sloveniji in tujini in organizirali 19
prednovoletnih srecCanj. Vsa organizirana sreCanja vedno zagotovijo
veliko udelezbo.

Ravno tako smo v drustvu finan¢no podprli tudi sodelovanje posa-
meznih ¢lanov na mednarodnih Sportnih tekmovanjih transplantiranih
bolnikov.

8. Evropski Dan redkih bolezni - 28. ali 29. februar.

Ob evropskem Dnevu redkih bolezni, ki se obelezi 28. ali 29. februarja
smo v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije v letih 2012,
2013 in 2014 samostojno organizirali sreCanje predstavnikov drustev
bolnikov, ki zdruzujejo bolnike z redkimi boleznimi. Sre¢anja so se
udelezili Stevilni predstavniki strokovno medicinskega osebja, pred-
stavniki vladnih in nevladnih organizacij, farmacevtske firme in mediji.
Vsa sreCanja so potekala v Cankarjevem domu v Ljubljani. Na Dan
redkih bolezni so se podobna sreCanja vedno organizirala tudi v vseh
drzavah ¢lanicah EU.

V letu 2015 smo skupaj z Ministrstvom za zdravje RS in Klini¢nim
inStitutom za medicinsko genetiko UKC Ljubljana organizirali 1. nacio-
nalno konferenco za redke bolezni Slovenije dne 27. 2. 2015 v Kongre-
snem centru Brdo pri Kranju.

V letu 2016 je 29. 2. organizirana 2. nacionalna konferenca za redke
bolezni na Brdu pri Kranju. Drustvo kot ¢lan in soustanovitelj Zdruze-
nja za redke bolezni Slovenije aktivno sodeluje pri pripravi programa
ter organizaciji sreCanja s pripravo in izdajo knjizice: Redke bolezni -
Sesta izdaja.

V okviru Hematoloske in Transfuzioloske sekcije zdravnikov, ki jo
organizira Zdruzenje hematologov in Zdruzenje za transfuzijsko medi-
cino SZD, vsako leto organiziramo ali sodelujemo pri organiziranem
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srecanju Dneva za bolnike in njihove svojce. V program srecanja so

vkl
nja

juCena strokovna predavanja s podrocja krvnih bolezni, zdravlje-
bolezni, zdravljenja posledic zdravljenja s kemo in radio terapijo,

prehrane, plodnosti, psiholoske podpore bolnikom, pravic bolnikov s
podrocja zdravstveno-pokojninskega zavarovanja ter drugih tem, ki

se

CIL

neposredno navezujejo na bolnika s krvno boleznijo.

JI DRUSTVA

nadaljevanje in Siritev izvajanja vseh rednih programov drustva z
velikim poudarkom na izvajanju posebnih socialnih programov;
aktivno sodelovanje pri reSevanju aktualnih problemov bolnikov s
krvnimi boleznimi;

izdaja vodnikov in zbornikov za bolnike o krvnih boleznih ter
sodobnih nacinih zdravljenja ter drugih drustvenih publikacij;
informiranje bolnikov o novostih pri zdravljenju krvnih bolezni tako
doma kot v tujini;

informiranje bolnikov o pravicah na podrocCju zdravstvenega in
pokojninskega zavarovanja;

svetovanje in pomoc¢ pri ureditvi statusa bolnika po presaditvi
krvotvornih mati¢nih celic;

podpiranje akcije za povecanje Stevila prostovoljnih darovalcev
mati¢nih celic;

aktivno vklju¢evanje in aktivho sodelovanje v sorodnih mednaro-
dnih organizacijah;

aktivno sodelovanje v krovni zvezi bolnikov z redkimi boleznimi:
Zdruzenje bolnikov z redkimi boleznimi Slovenije, kjer je nase
drustvo kot c¢lan in soustanovitelj Zdruzenja v letu 2015 prevzelo
mesto podpredsednika Zdruzenja za redke bolezni Slovenije;
vsakoletno sodelovanje pri organizaciji srecanja ob EU Dnevu red-
kih bolezni;

aktivno sodelovanje v Koordinativni delovni skupini za zagotavlja-
nje koordinacije in implementacije Nacrta dela na podrocju redkih
bolezni v Sloveniji na Ministrstvu za zdravje RS;

aktivno zbiranje donacijskih in sponzorskih sredstev za izvajanje
vseh rednih programov drustva ter delovanja;

zbiranje sredstev na snovi razpisov fundacije ter ministrstev ter
priprava porocil o porabi sredstev.

V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije bomo sledili
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vsem zastavljenim ciljem, dopolnjevali programe drustvene aktivnosti
in skrbeli za uspesSno nadaljevanje nase dolgoletne humanitarne poti
v podporo ¢lanom drustva ter njihovim svojcem ter bolnikom, ki se
danes zdravijo za eno izmed krvnih bolezni.

DOSTOPNOST DO DRUSTVENIH PUBLIKACL)

Drustvene publikacije so dostopne tako na Klinicnem oddelku za
hematologijo, UKC Ljubljana, kot tudi v hematoloski ambulanti in
dnevni bolnisnici na Polikliniki, NjegoSeva 4, Ljubljana ter v vseh bol-
nisnicah v Sloveniji, kjer se zdravijo bolniki s krvnimi boleznimi. Vsa
tiskana gradiva so na voljo tudi na sedezu drustva v Mengsu, lahko
pa se jih naroci po telefonu ali e-posti. V elektronski obliki pa so vse
omenjene publikacije dostopne tudi na drustveni spletni strani.

Majda Slapar
PREDSEDNICA DRUSTVA
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SLOVENIJE uspe. WW de m'{/// 7%

DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE

Predsednik: Boris Sustarsic¢

Naslov: Linhartova 1, 1000 Ljubljana

Telefon: 01/47 20 550

E-posta: info@drustvo-distrofikov.si

Splet: www.drustvo-distrofikov.si

Stevilo individualnih €élanov: 941 invalidov, 242 podpornih ¢lanov

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

Drustvo deluje kot nacionalna invalidska organizacija na obmocju
celotne Slovenije Zze vec kot Stiri desetletja. Z nacrtnim delovanjem
je doslej doseglo ureditev Stevilnih zadev, in to ne samo na podro-
Cju zdravstva, ampak tudi na podrocju ekonomskih olajsav, usposa-
bljanja, bivanja in socialnega Zivljenja. Samo pa je razvilo nekatere
specificne moznosti za polnovredno vlogo Cloveka. V drustvu namrec
distrofiki ustvarjalno izrazajo svoje interese in jih z njegovo pomocjo
tudi vsestransko uveljavljajo. Poleg tega pa drustvo samostojno izvaja
posebne socialne programe in nekatere lahko zaradi profesionalnih
dosezkov uvrs¢amo kar med izjemne dosezke slovenskega invalid-
skega varstva.

SLUZBA PREVOZOV

Ves ¢as nasSega organiziranega delovanja so prevozi distrofikov osre-
dnji program Drustva distrofikov Slovenije, saj omogoca in je pogoj
za izvajanje oziroma vkljuCevanje distrofikov v vse ostale drusStvene
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posebne socialne programe ter v SirSe druzbeno okolje. Namen pro-
grama je izvedba prevozov s prilagojenimi vozili za prevoz invalidov
s ciliem omogociti vse drustvene aktivnosti in mobilnost za potrebe
izobrazevanja, zaposlovanja, zdravljenja, rehabilitacije, Sporta, pro-
stoCasnih aktivnosti, druzenja in drugih vsakodnevnih aktivnosti,
kar pomembno vpliva na vklju¢enost distrofikov v druzbo in aktivho
sodelovanje v vsakdanjem zivljenju.

OSEBNA ASISTENCA IN DRUGE OBLIKE FIZICNE POMOC!

Osebna asistenca je ena izmed oblik organiziranja skupnostne skrbi,
ki bistveno dopolnjuje javno socialno varstveno mrezo ter na eni
strani predstavlja podporo svojcem, v smislu razbremenitve dru-
zinskih ¢lanov pri vsakodnevni skrbi za distrofika ter posledi¢no na
zmanjsevanje odvisnosti od le-teh. Na drugi strani pa predstavlja
sredstvo za doseganje bolj kvalitetnega Zivljenja distrofika, ki lahko
s pomocjo organizirane pomoci zadovoljuje specificne potrebe po
aktivnosti, predvsem v smislu aktivhega ukvarjanja z lastnim poloza-
jem in uveljavljanjem na razli¢nih zivljenjskih podrocjih, kar omogoca
nadzor nad realnostjo in s tem pozitivno stalis¢e do sebe in druzbe,
obvladovanje svojega socialnega okolja, sodelovanje pri oblikovanju
ter sprejemaniju in izvajanju lastnih socialnih odlocitev.

BIVALNE RAZMERE

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

Z modeli bivanja, ki jih razvijamo, skusamo zagotavljati pogoje
za ¢im bolj neodvisno zivljenje distrofikov, ob nudenju vse potrebne
pomoci pri vsakodnevnih zZivljenjskih aktivnostih. Pri izvajanju pro-
grama zasledujemo cilje, da stanovalci zivijo ¢im bolj polnovredno
zivljenje v obiCajnem socialnem in bivalnem okolju ter imajo aktivno
vlogo pri sooblikovanju programa. Stanovanja se nahajajo v urbanem
okolju, stanovalec ima moznost uporabe eno ali najveC dvoposteljne
sobe in souporabo skupnih prostorov v stanovanju. Vsi prostori so
brez arhitektonskih ovir ter prilagojeni specificnim potrebam najtezje
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prizadetim distrofikom, ki so odvisni od fiziche pomoci drugega clo-
veka pri vseh dnevnih aktivnostih.

SOCIALNO VKLJUCEVANJE IN KULTURNO UDEJSTVOVANJE

Ena od glavnih nalog drustva na tem podrocju je predvsem druze-
nje s sebi enakimi, izmenjava izkuSenj iz vsakdanjega zivljenja ter
predvsem aktivno prezivljanje prostega Casa distrofikov in njihovih
svojcev ter prijateljev. V drustvenih prostorih se odvijajo raznovrstna
druzabna srecanja, izobrazevanja in delavnice z namenom opolno-
mocenja, pridobivanja dodatnih vescin ter kvalitetnejSega prezivlja-
nja prostega c¢asa distrofikov. V okviru Odbora za ALS in Odbora za
Miastenijo gravis izvajamo razlicna sreCanja in strokovna predavanja,
organiziramo obelezitev dogodkov v okviru mednarodnih dni razli¢-
nih redkih obolenj, ki sodijo v nase drustvo (Pompejeva bolezen, ALS,
Duchennova distrofija,..). Aktivnosti, ki potekajo v okviru programa
bistveno pripomorejo k razbijanju negativnih stereotipov o invalidih
in ustvarjanju pozitivhe samopodobe distrofikov.

SOCIALNE POMOCI POSAMEZNIKOM

Program zajema pomoc¢ pri prepoznavanju in opredelitvi socialne sti-
ske in tezave, oceno moznih resitev ter seznanitev distrofika o vseh
moznih oblikah socialno varstvenih storitev in dajatey, ki jih lahko uve-
ljavi pri drzavnih institucijah ter o obveznostih, ki so povezane z obli-
kami storitev in dajatev. Uporabnike seznanimo z mrezo programov in
izvajalcev socialno varstvenih storitev ter jih seznanimo z moznostjo
vkljugitve v posebne socialne programe, ki jih izvaja drustvo.

INFORMIRANJE

To dejavnost izvajamo z izdajanjem glasila MAZ, s spletno stra-
njo www.drustvo-distrofikov.si, prek elektronskih novic, z razli¢nimi
tematskimi zlozenkami, priroCniki, kontinuiranim sodelovanjem z
mediji, vse s ciljem zagotavljanja transparentnosti delovanja drustva:
1. Spletna stran www.drustvo-distrofikov.si je pomembno komunika-
cijsko sredstvo, saj nudi obsiren pregled aktualnega dogajanja na
podrocju raziskovanja rezultatov klini¢nih preizkusov novih zdra-
vil, preventivne zdravstvene obravnave, socialnega in invalidskega
varstva. Na njej objavljamo tako napovednike dogodkov, ki jih
organiziramo v okviru drustva, kakor tudi dogodke in novosti, ki so
zanimivi za distrofike, njihove svojce, sodelavce ter druge zainte-
resirane, kakor tudi informacije o razli¢nih pobudah, dokumentih,
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politikah, programih in ukrepih na nacionalni, EU in mednarodni
ravni.

2. Glasilo MAZ pripravljamo v okviru uredniskega odbora drustva, ki
se sestaja po potrebi.

3. Pomembno vlogo pri osveS¢anju javnosti in s tem povezano pre-
seganje stereotipov o invalidih zagotavlja pojavljanje distrofikov v
medijih. Pri tem distrofiki na eni strani pridobivajo vescCine javnega
nastopanja ter na drugi strani kvalitetno seznanjajo in ozavescajo
javnost o invalidih in njihovem zivljenju ter tudi o ovirah, ki lahko
marsikdaj zavrejo dobre namene zakonodaje ali dejavnosti invali-
dov in njihovih invalidskih organizacij.

MEDNARODNO SODELOVANJE

Mednarodno sodelovanje drustva se odvija v sodelovanju z NSIOS
(Nacionalni svet invalidskih organizacij Slovenije), EDF (Evrop-
ski invalidski forum), EAMDA (Evropska asociacija distrofikov) ter
Se z drugimi invalidskimi organizacijami po Evropi. Pomen poveza-
nosti drustva prek NSIOS z delovanjem EDF je v ustvarjalnem vpli-
vanju na oblikovanje evropske invalidske politike, brez katere se ne
razvije nobena sistemska reSitev na invalidskem podrogju v Repu-
bliki Sloveniji. EDF se na evropskem nivoju ze od leta 2010 odlo¢no
zavzema proti rusenju socialnih pravic invalidov, kar pa je Se pose-
bej pomembno v Casu financne in gospodarske krize. EDF je hkrati
vplival, da razvojni program EU do leta 2020 vkljuCuje tudi invalidske
vsebine.

Drustvo je direktno povezano tudi z EAMDA, ki se posveca tako
zdravstvenim zadevam (standardizacija zdravstvene obravnave, nove
oblike zdravljenja distrofikov), kot tudi socialnim vidikom in vklju¢eva-
nju distrofika v druzbo. Sodelovanje drustva z EAMDA je na splosno
koristno zaradi pretoka aktualnih informacij, nas poseben pragma-
ti¢ni cilj pa je, da bi se slovenske zdravstvene institucije, ki obrav-
navajo zivéno-misi¢na obolenja, povezale s sodobnimi razvojnimi
trendi na podrocju zdravstvene obravnave distrofikov, poleg tega pa
odpiramo realne moznosti za SirSo mednarodno delovanje slovenskih
distrofikov.

Boris Sustarsic¢
PREDSEDNIK DRUSTVA
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DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE

Tavcarjeva 2, 1000 Ljubljana, Slovenija
Elektronska posta: hemofilija@siol.net
Spletna stran: www.drustvo-hemofilikov.si

Svetovna zveza za hemofilijo je ob 17. aprilu 2015, svetovnem dnevu
hemofilije, pozvala »Ustvarimo solidarno druzino« po vsem svetu. Ta
edinstvena organizacija bolnikov in zdravnikov pod eno streho deluje
za solidarnost z bolniki s prirojeno motnjo strjevanja krvi tudi v oko-
ljiih, kjer je hemofilija Se vedno bolezen otrok, ker jih veCina ne docaka
odraslosti zaradi izkrvavitve. V Sloveniji ze dolga desetletja ni tako.
Saj smo ustvarili druzino solidarnosti med hemofiliki in zdravniki tako,
da danes zivimo ustvarjalno zZivljenje do pozne starosti. Hemofilija je
med redkimi boleznimi (bolezni »sirote«) najbolj znana, ker se je selila
po kraljevskih druzinah (Anglija, Spanija, Rusija). Mnoge druge redke
bolezni pa, zal, niso. Zato si prizadevamo hemofiliki ustvariti v Slo-
veniji »solidarno druzino vseh bolnikov z redkimi boleznimi« in jim s
svojimi izkusSnjami pomagati do reSevanja njihovih problemov.
Drustvo hemofilikov deluje formalno od leta 1980, njegova dejav-
nost pa sega ze v vecino 70. let. Pobuda zanj izhaja iz izjave ute-
meljiteljice sodobnega pristopa k tej bolezni prof. Majde Benedikove,
ces, dokler ne bo v Sloveniji organizacije bolnikov, ne bo vidnega
napredka. Ta izjava, seveda, ni bila v skladu s tedanjo miselnostjo
zdravnikov, a lahko re¢emo, da je bila vizionarska, saj je profesorica
tedaj strokovno oblikovala jedro mladih hemofilikov po nacelu enako-
pravnosti. Ves Cas je poudarjala, da zdravnik ne sme biti »usodovec«
in odlocati o zivljenjskih ciljinh svojih bolnikov. V tistih ¢asih je sodila
hemofilija v Sloveniji res med zelo redke bolezni, saj se prvi seznam
leta 1967 ustanovljenega nacionalnega centra za hemofilijo konca
s Stevilko 73. Register je vklju¢eval tedaj le 3 motnje strjevanja krvi,
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hemofilijo A, B in nekaj primerov von Willebrandove bolezni. Znacaj
»redke bolezni« v nekem nacionalnem okolju nima javnozdravstvene
pozornosti. Oskrba se je tedaj omejevala na nujna zZivljenje ogroza-
joCa stanja. Sama kakovost zivljenja je bila prepuscena trdozivosti in
iznajdljivosti posameznikov.

Z ustanovitvijo drustva so se zaceli vzpostavljati novi cilji, zlasti
ker so se tedaj v razvitem svetu uveljavljala ucinkovita sredstva za
zaustavljanje in tudi preprecevanje krvavitey, t.i. koncentrati strje-
valnih faktorjev krvi, pripravljeni iz ¢loveske plazme. Drustvo se je v
partnerstvu s strokovnim svetom zato angaziralo predvsem pri ure-
snicevanju vizije o zagotavljanju centralizirane oskrbe s faktorji strje-
vanja na nacionalni ravni in priblizevanju nadomestnega zdravljenja
vsem bolnikom v Sloveniji. Zato so se dopolnjevali seznami bolnikov,
t.i. register, zato smo organizirali nadomestno zdravljenje po regional-
nih bolnisnicah in zdravstvenih domovih v letih 1984-1986 z delavni-
cami za zdravstveno osebje, ki se ni sreCevalo s tedaj redko boleznijo
hemofilija. Z vecletno angaziranostjo Drustva za varnost transfuzij in
uvedbo testiranja vse zbrane krvi januarja 1986 na HIV je bila prepre-
Cena katastrofa okuzb z aidsom zaradi zdravljenja s krvjo in krvnimi
pripravki. Nerazumljivo nasprotovanje oblasti temu koraku zato zal ni
omogocilo dovolj zgodaj preprecevanje okuzbe s hepatitisom C.

Z uvedbo predelave slovenske plazme v varne krvne pripravke
zacCetek 90. let so prizadevanja nasSega drustva pomagala tudi drugim
boleznim, saj so iz zbrane plazme frakcionirali Stevilne pripravke iz
plazme. V tem Casu se je zacelo Siriti zdravljenje s samotransfuzijami
na domu.

Raven porabe faktorjev je strmo in enakomerno narascala. Vzpo-
redno tudi kakovost zivljenja hemofilikov. Zaceli smo s ciljem v letu
1990 Sele doseci kazalec 1,5 enot na prebivalca (to je raven nikakrsne
oskrbe sodobne Romunije), danes z dobrimi 6 enotami na prebivalca
se uvrs€amo med oskrbo v zdravstveno razvitih drzavah. Ta kazalec
pomeni, da hemofilik v Sloveniji doc¢aka pricakovano trajanje zZivlje-
nja vseh moskih, da je poklicno dejaven in si ustvari druzino z otroki.
Predvsem pa da je zagotovljeno preventivno zdravljenje s samotrans-
fuzijami za vse otroke in mladostnike in ze za velik del odraslih. Vse
to je rezultat ucinkovitega partnertsva med Drustvom, zdravstvenimi
organizaciji in zdravstveno politiko.

A med motnjami strjevanja krvi so tudi v Sloveniji res zelo zelo
redke bolezni pomanjkanja faktorja VII, XI, V, X V=VIII in Il. Ti bolniki
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zal nimajo na voljo zanje specificnega zdravljenja nikjer na svetu. Slo-
venija je vklju¢ena v t.i. evropski register redkih motenj, da bi na ravni
Evrope zbrali dovolj bolnikov za pripravo ustreznih pripravkov. Zal
zapleteni postopki dovoljenj za nove pripravke v vsej Evropi moznost
zdravljenja za te bolnike zgolj zaradi administracije prestavljajo v
naslednje desetletje. Za zdravila za res redke bolezni je treba dosedi
drugacen administrativni postopek za izdajanje dovoljenj. Tudi to sodi
med naloge zdruzenj bolnikov redkih bolezni.

prof. JoZze Faganel
PREDSEDNIK DRUSTVA
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N/ DRUSTVO BOLNIKOV S HUNTINGTONOVO BOLEZNIJO

Naslov: Vrhovceva cesta 13
1358 Log pri Brezovici
Telefon: 040 397 289

Drustvo je bilo ustavljeno leta 2007 z namenom pomagati bolnikom,
svojcem in streznemu osebju pri premagovanju posledic neozdra-
vijive bolezni, jih seznanjati s prakti¢nimi nacini pomoci pri prehra-
njevanju, 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 bole-
zen, nacine pomodi v razli¢nih razvojnih fazah in pripomocke za lazje
komuniciranje in prehranjevanje, in organizirali vrsto predavanj na
omenjene tematike.

Tekom let se je pokazalo, da so najbolj smotrna in uspesna preda-
vanja oziroma sreCanja za manjse stevilo delavcev v domovih (pribl.
20-30), ki so v neposrednem stiku z varovancem. Tako od leta 2013
in ob podpori FIHA organiziramo srecanja v razlicnih domovih. Sesta-
nemo se v povprecju enkrat mesecno, tematika je razlicna: Odnosi
(Skrivnost medsebojnih odnosov bolnik, svojci, negovalci...), Pomoc¢
pri prehranjevanju, Fizioterapija, Delovna terapija, Pripomocki za
boljso oskrbo itd.

Od leta 2015 dalje pripravljamo lokalna srec¢anja, da se jih lahko
udelezi ¢im vec udelezencev z enega podrocja. Predavatelji so stro-
kovnjaki na svojih podrocjih. Na sreCanja vabimo izkuSene terapevte
iz Nemcije, Avstrije in Belgije.

Poleg finan¢nih tezav se sreCujemo s problemi, ki jih ne bi smelo
biti. V interesu bolnikov, svojcev, zdravstva in cele Slovenije je sesta-
viti spisek bolnikov in po moznosti svojcey, ki bi jih vabili na srecanja.
Zal nam stroka ne pomaga kaj dosti, ker ima zaradi varovanja osebnih
podatkov vezane roke.

Rudolf Jekovac
PREDSEDNIK DRUSTVA
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DRUSTVO BOLNIKOV
S FABRYEVO BOLEZNIJO

Dobja vas 153, 2390 Ravne na Koroskem

DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNLJO
Dobja vas 153

2390 Ravne na Koroskem
drustvo.fabry@gmail.com

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo (FB) v letoSnjem letu vstopa
v svoje 13. leto delovanja. Kot ¢lan mednarodnih organizacij Eurordis
in Fin vsako leto sodeluje na razlicnih konferencah. Veliko oskrbo in
podporo Drustvu nudi Center za zdravljenje FB v Splosni bolnisnici
Slovenj Gradec z multidisciplinarnim pristopom zdravljenja bolnikov.
Skupaj s Centrom in donatorji je nase drustvo izdalo tudi jubilejni
zbornik Fabryjevo srce v treh jezikih. Za svoje nadvse uspesno delo-
vanje je Center za zdravljenje FB leta 2015 prejel drzavno odlikovanje
za zasluge celovitega reSevanja potreb bolnikov z redko boleznijo in
uveljavitev modela uspeSnega in visoko strokovnega zdravstvenega
sredisca.

Fabryjeva bolezen (FB) je redka dedna presnovna bolezen, vezana
na kromosom X. Povzroci jo mutacija gena GLA, ki nosi zapis za
encim alfagalktozidaza. Pomanjkanje tega encima povzroci bolniku
najrazlicnejse tezave. Znaki so pri vsakem bolniku zelo razli¢ni in se
pojavijo ze v zgodnjem otrostvu. Najbolj pogost zgodnji simptom je
pekoca bolecina v rokah ali stopalih ter ob&asne nevropatske bolecine
po okoncinah. Temu se pridruzujejo Se kroni¢na utrujenost, nezmo-
znost potenja, drobna kozna znamenja rdece barve (angiokeratomi),
vrtoglavica, zvenenje v usesih ... Bolezen postopno napreduje in pri-
zadane predvsem delovanje ledvic in srca. Posebno pozornost pa je
ob spremljanju te bolezni potrebno namenjati psihi¢nim vidikom, saj
ob pogostih nevropatskih bolecCinah in drugih omejitvah potrebujejo
bolniki tudi tovrstno podporo.

V Sloveniji je registriranih 39 bolnikov s FB. Vsi pacienti so vklju-
ceni v program rednih letnih pregledov v Centru za zdravljenje FB v
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Slovenj Gradcu. 18 bolnikov prejema nadomestno encimsko terapijo,
ki je pri nas dostopna od leta 2003. To zdravljenje, ki je dozivljenjsko,
poteka vsakih 14 dni v obliki intravenske infuzije. Izjemnega pomena
je zgodnje odkritje bolezni, saj prepozna diagnoza lahko pomeni tudi
ze odpoved posameznih organov, najpogosteje ledvic.

Vsako leto se ¢lani DrusStva skupaj z zdravstvenimi delavci Centra
sreCamo na enodnevni ekskurziji, kjer si podelimo nove izkusnje, se
hrabrimo in ohranjamo stik v tej nasi razSirjeni druzini. Predvsem pa,
tako kot so zapisali ¢lani nasega Drustva v zborniku Fabryjevo srce:
»Verjemite nam, saj navzven delujemo kot popolnoma obic¢ajni ljudje,
pa vendar v nasem telesu in glavi bijemo vsak dan novo bitko za novo
Zmago.«

Karmen Bizjak Merzel
CLANICA DRUSTVA BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIIO
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Slovenia.

DRUSTVO DEBRA SLOVENIJA — DRUSTVO OSEB POVEZANIH
Z BULOZNO EPIDERMOLIZO0

S0 0B ROJSTVU PRAVILA IGRE RES ZA VSE ENAKA?
BULOZNA EPIDERMOLIZA (EB)

Rane, na katerih se premnogokrat ustavijo zacudeni pogledi. Na videz
drugacni, v svojem bistvu pa imajo osebe z EB enake zelje in pricako-
vanja kot vsi ljudje. Bolnike z bulozno epidermolizo, ki potrebujejo 24
urno nego, poznajo redki, vendar zivijo blizu nas in z nami.

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

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

Bulozno epidermolizo, skupino redkih dednih obolenj krhkosti
koze (1:30.000), povzrocajo mutacije v 13 razli¢nih strukturnih genih.
Skupno jim je, da gre za gene, ki kodirajo proteine koze, ki imajo ali
povezovalno vlogo med razlicnimi plastmi koze (delujejo na nivoju
tkiva, npr. kolagen VII, integrini) ali pa gre za proteine skeleta celic
koze (npr. keratini, plektin, razlicne komponente dezmosomov).
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Mutacije v tarénih genih prizadenejo strukturo in funkcijo teh protei-
nov, ki se navzven kazejo kot izredna krhkost koze. V Sloveniji obstaja
raziskovalna skupina na Medicinskem centru za molekularno biologijo
na Medicinski fakulteti Univerze v Ljubljani, ki jo vodi doc. dr. Mirjana
Liovi¢. Z znanstveno raziskovalnim delom na tem podrocju, od bazi¢-
nih raziskav vezanih na vzrocnike bolezni, do iskanja novih terapev-
tskih nac¢inov za lajSanje simptomov bolezni ter terapijo se ukvarjajo
ze 17 let.

Zaradi redkosti je bolezen mnogim neznana. V Sloveniji je trenutno
42 obolelih, od tega 7 s tezjo obliko bolezni. Osebe z EB in njihovi
svojci smo zaradi druzenja in izmenjave izkuSenj ter lazjega reSeva-
nja problemov decembra 2005 ustanovili Drustvo DEBRA Slovenija -
drustvo oseb povezanih z bulozno epidermolizo. Poslanstvo Drustva
Debra Slovenija je informiranje o novostih in dosezkih na podrocju
vsakodnevne nege in simptomatskega zdravljenja, pomoc¢ pri pri-
dobivanju ustreznega sanitetnega materiala, vitaminov, prehranskih
dodatkov, vkljuCuje pa tudi usposabljanje ustreznega strokovnega
tima za spremljanje obolelih, formiranje referencnega centra za bulo-
zno epidermolizo, pomoc¢ pri izobrazevanju in socializaciji, organi-
zacijo zdravljenj doma in v tujini ter zbiranje sredstev za delovanje
drustva.

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

Polona Zakosek
PREDSEDNICA DRUSTVA
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DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM
OSEBNA IZKAZNICA

Drustvo bolnikov z limfomom, v katerem zdruzujemo predvsem bol-
nike z limfomom in diseminiranim plazmocitomom ter njihove svojce,
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 vklju¢eno tudi v evropsko organizacijo bolnikov z diseminiranim
plazmocitomom Myeloma Patients Europe. Uradni sedez drustva je
na naslovu Vodnikovo naselje 1, Ljubljana, kjer pa nimamo organizira-
nih uradnih ur. Prisotni smo tudi na spletu na naslovu www.limfom.si.

CILJI IN NALOGE DRUSTVA

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 drustva je ozavesScanje 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, 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.

POMEMBNEJSE AKTIVNOSTI DRUSTVA

V svoji kratki zgodovini je drustvo izvedlo Stevilne aktivnosti tako
za cClane kot za S§irSo javnost. Med aktivhostmi naj izpostavimo
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vsakoletno obelezevanje Svetovnega dneva ozavescanja o limfomu
- World Lymphoma Awareness Day (WLAD), ki ga obelezujemo 15.
septembra; nadalje izvedbo Peticije za boljSo dostopnost do biolo-
Skih zdravil, ki smo jo leta 2005 predali ministru za zdravje. Ministru
za zdravje smo poslali tudi odprto pismo za nakup sodobne dia-
gnosti¢ne naprave PET-CT in dosegli njen nakup. Soorganizirali smo
nekaj konferenc za bolnike in SirSo javnost, med drugim dve konfe-
renci Skupaj zmoremo vse v Cankarjevem domu. Sicer pa v drustvu
za Clane in njihove svojce vsako leto organiziramo piknik, izlete, stro-
kovna predavanja in ob¢asno tudi ustvarjalne delavnice.

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 plazmocitom.
Zato smo se v drustvu odlocili za sodelovanje in podporo aktivno-
stim, ki jih izvajamo drustva na podrocju redkih bolezni. Obelezitev
dneva redkih bolezni je ena od taksSnih aktivnosti, pri kateri nase dru-
Stvo sodeluje.

Blaz Kondza
PREDSEDNIK DRUSTVA
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DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO SLOVENIJE
Srednja Kanomlja 66, SI-5281 Spodnja Idrija

www.gaucher-drustvo.si
info@gaucher-drustvo.si

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. Hkrati pa je najpogostejSa med okoli 50
dednimi presnovnimi »boleznimi kopi¢enja v lizosomih«.

Gaucherjeva bolezen je posledica pomanjkanja oz. zmanjSane
aktivnosti encima glukocerebrozidaza, kar privede do kopicenja glu-
kocerebrozida (tj. lipid, za razgradnjo katerega je odgovorna glukoce-
rebrozidaza) v vranici, jetrih in kostnem mozgu. Obi¢ajno so pogosti
zlomi kosti ter povecana jetra in vranica tudi med prvimi znaki, zaradi
katerih zdravnik posumi na Gaucherjevo bolezen. Drugi znaki bole-
zni so Se hematoloske in skeletne nepravilnosti, utrujenost, zakasnel
telesni razvoj pri otrocih in nevroloske motnje. Izrazenost 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 mesec¢no. V Stevilnih evropskih drzavah,
vkljuéno s Slovenijo, imajo bolniki moznost zdravljenja na domu. To
pomeni, da je bolnik, ¢e zeli, lahko popolnoma samostojen pri pri-
pravi raztopine za infundiranje in izvedbi intravenozne terapije. Za
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zdravljenje Gaucherjeve bolezni je na voljo tudi terapija za zmanjsanje

koli¢ine substrata (glukocerebrozida), kjer je zdravilo v obliki kapsul

za peroralno uporabo.

V Sloveniji zZivi 21 bolnikov z Gaucherjevo boleznijo; trije se zdravijo
pri prim. dr. Majdi Benedik-Dolni¢ar na Pediatri¢ni kliniki, ostali pa pri
prof. dr. Samu Zveru na Interni kliniki.

Bolniki z Gaucherjevo boleznijo so se ze soodcili s Stevilnimi situaci-
jami, znacilnimi za redke bolezni:

— slabo poznavanje bolezni s strani zdravstvenih delavcev in javnosti,

— pozna diagnoza,

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

— draga zdravila,

— Stevilna Se nereSena medicinska vprasSanja (tezave, ki se pojavljajo
kljub encimskemu nadomestnemu zdravljenju, neucinkovitost
encimskega nadomestnega zdravljenja za nevronopatske oblike
bolezni).

Drustvo bolnikov z Gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo usta-
novljeno leta 2003. Na$ glavni namen je medsebojno povezati slo-
venske bolnike in jim biti v pomo¢ pri njihovih morebitnih tezavah.
Spremljamo novosti na podrocju Gaucherjeve bolezni in o njih obve-
S¢amo bolnike in zdravnike. Organiziramo t. i. Dneve bolnikov, kamor
povabimo zdravnike, da nam spregovorijo o Gaucherjevi bolezni. Taka
sreCanja so tudi priloznost za medsebojno spoznavanje in izmenjavo
izkusenj med bolniki in zdravniki. Skupaj z drustvi iz sosednjih drzav
organiziramo regijska srec¢anja bolnikov, aktivni pa smo tudi v Evrop-
ski zvezi Gaucher (www.eurogaucher.org), ki zdruzuje drustva bolni-
kov z Gaucherjevo boleznijo z vsega sveta in s katerimi si skupaj pri-
zadevamo za izboljsanje kakovosti zivljenja bolnikov.

dr. Irena Znidar
PREDSEDNICA DRUSTVA BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNLIO
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SLOVENSKD IDRUZEMIE
BOLNEOY T LIMFOMOM IN LEVEEMLID

SLOVENSKO ZDRUZENJE BOLNIKOV Z LIMFOMOM IN LEVKEMIO, L &L

PISARNA: Dunajska cesta 106, 1000 Ljubljana, T: +386 (0)40 240 950
SEDEZ: Povéetova 37, 1000 Ljubljana

limfom.levkemija@gmail.com

www.limfom-levkemija.org

www.najboljsanovica.si

Zdruzenje ima status humanitarne organizacije, ki deluje v javhem
interesu na podroc¢ju zdravstvenega varstva.

SKUPAJ NA POTI DO ZDRAVJA

Zdravljenje tezke bolezni predstavlja pot v neznano tako za bolnika
kot za njegove svojce. Kljub Stevilnim informacijam, ki so na razpo-
lago, le redki bolniki resni¢no vedo, kaj jih ¢aka na poti odkrivanja,
zdravljenja in okrevanja po bolezni. Pomembno vliogo pri obvescanju
in pomoci ima tudi Slovensko zdruzenje bolnikov z limfomom in lev-
kemijo, L & L (v nadaljevanju: Zdruzenje L & L). Pomoc¢ in podporo
nudimo Stevilni ¢lani zdruzenja, ki z veseljem delimo svoje izkusnje z
vsemi, Ki jih potrebujejo.

V Zdruzenju L & L povezujemo bolnike z limfomom, levkemijo, dise-
miniranim plazmocitomom, mielodisplasti¢nim sindromom in drugimi
oblikami krvnih bolezni, svojce, prijatelje in zdravstvene strokovnjake.
Prizadevamo si za pravocasno odkrivanje bolezni, najsodobnejse
oblike odkrivanja in zdravljenja bolezni, celostno obravnavo in oskrbo
bolnika, za kakovostno zZivljenje z boleznijo in po njej, za pomoc¢ svoj-
cem bolnikov ter za krepitev zdravja in zdrav nacin zivljenja.

Clani Zdruzenja L & L prihajamo iz vse Slovenije. Trenutno nas je
500. NasSe bolezni ali bolezni nasih svojcev so nadvse razlicne, izkusnje
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odkrivanja, zdravljenja in okrevanja po bolezni prav tako, zato si lahko
na srecanjih med seboj uspesno pomagamo, bodrimo drug drugega,
si pomagamo nositi breme bolezni ter se skupaj veselimo dobrega
pocutja in kakovostnega zZivljenja z boleznijo in po njej.

Zdruzenje L & L je aktivno in prepoznavno po Stevilnih odmevnih
in uspesSnih programih, projektih, akcijah in ozavesSc¢evalnih kampa-
njah. Aktivni ¢lani pri razvijanju novih in upravljanju obstojecCih pro-
gramov in projektov sledimo potrebam, ki jih zaznamo med bolniki,
svojci, zdravstvenimi strokovnjaki in v SirSi javnosti. NajveC pozornosti
posveCamo prav pomoci bolnikom, ki so v procesu odkrivanja bole-
zni, zdravljenja ali potrebujejo oporo pri zZivljenju z neozdravljivo bole-
znijo ali posledicami agresivnega zdravljenja.

Redno sodelujemo z razlicnimi strokovnjaki in institucijami, aktivno
zastopamo bolnikove interese in pravice ter poskuSsamo vplivati na
zdravstveno politiko, da bi bila bolj naklonjena bolnikom v ¢asu odkri-
vanja, zdravljenja in okrevanja po bolezni.

Aktivho sodelujemo na razlicnih domacih in tujih posvetih ter
okroglih mizah o boleznih, zdravljenju, zastopanju bolnikovih pra-
vic, uspesSnem delovanju organizacij bolnikov ter zdravstveni politiki.
Skozi ¢lanstvo v mednarodnih zdruzenjih drustev bolnikov aktivno
sodelujemo v projektih s podroc¢ja hematologije in onkologije. Pripra-
vljamo, organiziramo in vodimo razli¢ne nacionalne kampanje osve-
S€anja o boleznih, pomenu njihovega zgodnjega odkrivanja in zdra-
vemu nacinu zivljenja ter sodelujemo v mednarodnih ozavescevalnih
kampanjah.

Nekaj rednih letnih programoyv, projektov in aktivnosti, ki se med
seboj prepletajo in dopolnjujejo s ciliem celostne in kakovostne
pomoci bolnikom in svojcem:

OSEBNA POMOC BOLNIKOM IN SVOJCEM

Zdruzenje L & L ima na Dunajski cesti 106 v Ljubljani svojo pisarno,
kamor lahko pridejo bolniki in svojci na osebni pogovor s ¢lanom
zdruzenja, redno pa tudi na skupinske posvete z zdravstvenimi stro-
kovnjaki s podrocCja hematologije, onkologije in drugih zdravstvenih
podrocij. V pisarni so obiskovalcem na razpolago Stevilne informa-
tivne publikacije za razli¢ne bolezni. Pisarna je tudi prostor, v katerem
se med c¢lani razvijajo nove zamisli za projekte in dejavnosti, ter pro-
stor za medsebojna druzenja.
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POSVETOVALNICA S STROKOVNJAKOM
Zdruzenje L & L organizira vecje (do 30 udelezencev) in manjse (do 10
udelezencev) brezplacne POSVETOVALNICE S STROKOVNJAKOM.
Posvetovalnice bolnikom in svojcem omogocajo, da se v pozitivhem
in mirnem okolju, izven bolnisnice ali ambulante ter v krogu zdravnika
in skupine udelezencev posvetujejo o svojih vprasanjih in morebitnih
strahovih in izvedo vse tisto, kar so morda pozabili vprasati zdravnika
v ordinaciji ali na oddelku. Posvetovalnica s strokovnjakom je tudi pri-
loznost za kakovostno izmenjavo izkuSenj med udelezenci ob stro-
kovni podpori strokovnjaka. Udelezba na delavnici je brezpla¢na in je
na razpolago vsem, ne glede na ¢lanstvo v Zdruzenju L&L.
Informacije o terminih posvetovalnic in strokovnjakih, ki vodijo posa-
mezno posvetovalnico, so objavljene na spletni strani www.limfom-lev-
kemija.org ali na voljo po telefonu na telefonski Stevilki 040 240 950.

INFORMATIVNI DOGODKI

Zdruzenje L & L trikrat letno organizira celodnevna informativna
sreCanja bolnikov, svojcev in strokovnjakov - L & L INFO DAN, kjer
potekajo zanimiva predavanja, posvetovalnice in posveti med udele-
zenci. UdeleZzba je mozna za vse zainteresirane, ne glede na ¢lanstvo
v Zdruzenju L & L.

INFORMATIVNE PUBLIKACIJE

Urednistvo, zaloznistvo in distribucija tiskanih in elektronskih infor-
mativnih publikacij o boleznih, zdravljenju ter obvladovanju tezav, ki
jih prinasa kroni¢na bolezen, je ena pomembnih dejavnosti zdruze-
nja. Publikacije nastajajo v sodelovanju s slovenskimi strokovnjaki s
podrocja hematologije, onkologije in drugih podrocij zdravstva.

Zdruzenje je izdalo vec razli¢nih vodnikov in drugih publikacij za
bolnike, med drugim:
- Vodnik za bolnike z ne-Hodgkinovim limfomom (NHL);
- Vodnik za bolnike s Hodgkinovim limfomom (HL);
- Vodnik za bolnike s kroni¢no limfocitno levkemijo (KLL);
- Vodnik za bolnike s kroni¢no mieloi¢no levkemijo (KML);
- Vodnik za bolnike z mielodisplasti¢nim sindromom (MDS);
- Vodnik za bolnike z diseminiranim plazmocitomom (DP);
- Knjizica Nevtropenija in
- Knjizica Pozne posledice zdravljenja limfomov.
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Brezplacne publikacije so na voljo v hematoloskih in onkoloskih
ambulantah ali na bolniskih oddelkih v UKC Ljubljana, na OnkoloSkem
inStitutu Ljubljana, v UKC Maribor in v splosnih bolnisnicah v Celju,
Slovenj Gradcu, Murski Soboti, Novem mestu, Izoli in Novi Gorici, kjer
so namescena L & L INFO STOJALA. Publikacije so v tiskani ali v elek-
tronski obliki na voljo tudi v pisarni zdruzenja, prek spletnega obrazca
na www.limfom-levkemija.org ali po elektronski posti limfom.levke-
mija@gmail.com ali tel. 040 240 950.

SPLETNA STRAN ZDRUZENJA L & L

Spletna stran Zdruzenja L & L www.limfom-levkemija.org ponuja
aktualne novice o projektih in aktivhostih zdruzenja, o novostih s
podrocja zdravljenja bolezni, vabila na dogodke, kontaktne podatke,
informacije o boleznih, njihovem odkrivanju in zdravljenju ter infor-
macije o zdruzenju in njegovemu delovanju. Na spletni strani so tudi
spletni obrazci, prek katerih lahko narocite brezpla¢ne elektronske
publikacije o boleznih in zdravljenju ali zastavite vprasanje strokov-
njaku s podrocja hematologije, onkologije in klinic¢ne psihologije. Pri-
zadevamo si, da publikacijo ali odgovor v najkrajSem moznem cCasu
prejmete na svoj elektronski naslov.

Spletna stran nudi tudi dostop do treh spletnih forumov na zdra-
vstvenem portalu Med.Over.Net, ki jih prostovoljno moderirajo in
administrirajo ¢lani Zdruzenja L&L. Dostop do forumov Limfom in
levkemija, Kako ziveti z rakom in Pravna pomoc¢ bolnikom z rakom
je mogoc preko spletne strani Zdruzenja L&L ali direktno preko zdra-
vstvenega portala www.med.over.net.

MEDNARODNE AKTIVNOSTI ZDRUZENJA L & L

V Zdruzenju L&L smo tudi mednarodno zelo aktivni . Sodelujemo
v Stevilnih evropskih projektih in osvescevalnih akcijah s podrodja
hematologije in onkologije, namenjenih bolnikom in SirSi javnosti, saj
zelimo dobre primere iz prakse in izkuSnje od drugod prenesti tudi
med slovenske bolnike in javnost. Aktivho - tudi z lastnimi predava-
nji in predstavitvami svojih projektov - sodelujemo na mednarodnih
konferencah za bolnike in strokovnjake, kjer redno pridobivamo infor-
macije o najsodobnejsih oblikah odkrivanja bolezni, novih zdravilih ali
oblikah zdravljenja, kar nam pomaga, da se v Sloveniji lahko kako-
vostno in so¢asno z zahodno-evropskimi smernicami zavzemamo za
najsodobnejsa zdravljenja bolnikov s hemato-onkoloskimi boleznimi.
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Zdruzenje L & L je ¢lan naslednjih mednarodnih organizacij dru-
Stev bolnikov:
- Lymphoma Coalition (http:/www.lymphomacoalition.org/),
- Myeloma Patient Europe (http:/www.myelomapatientseurope.org/),
- CML Advocates Network (http://www.cmladvocates.net/) in
- The MDS Alliance (http:/www.mds-alliance.org/).

OSVESCEVALNA KAMPANJA #NAJBOLJSANOVICA

Zdruzenje L & L je 15. septembra 2015, na svetovni dan limfoma, z
novinarsko konferenco, okroglo mizo in razstavo portretov ambasa-
dorjev kampanje #najboljsanovica zacelo obsezno akcijo osvescanja
o limfomu, levkemiji, diseminiranemu plazmocitomu in mielodispla-
sti¢nemu sindromu.

Z navdihujocimi zgodbami ambasadorjev-bolnikov, nekdanjih bol-
nikov, zdravnikov, medicinskih sester in zdravstvenih tehnikov-, ki se
dnevno spopadajo s temi tezkimi boleznimi, zelimo na spletni strani
www.najboljsanovica.si ter preko brosur v zdravstvenih domovih, bol-
niSnicah in lekarnah javnost seznaniti s klju¢nimi simptomi in znaki
bolezni, pomenom hitrega ukrepanja in potekom zdravljenja. Prav
tako zelimo javnost seznaniti s pomenom zgodnjega odkrivanja bole-
zni ter skrbi za lastno zdravje, aktualnim bolnikom in svojcem pa skozi
pozitivhe izkusSnje ambasadorjev kampanje vliti potreben pogum,
zaupanje v uspeh zdravljenja in optimizem za soocCenje s tezko potjo
do NAJBOLJSE NOVICE - ozdravitve, zazdravitve, dobrega izvida...

Zgodbe poguma, upanja in navdiha so zbrane v besedi, sliki in z
videoposnetki na spletni strani kampanje http:/www.najboljsanovica.
si, kKjer so predstavljene tudi bolezni, njihovi znaki in simptomi. NAJ-
BOLJSA NOVICA osves¢a tudi na Facebooku, kjer jo najdete v sku-
pini SKUPAJ NA POTI DO ZDRAVJA.

Uspeh Stevilnih projektov, akcij in dogodkov za bolnike in javnost
je povezan s skupnimi prizadevaniji Stevilnih aktivnih ¢lanov nasega
zdruzenija, ki v svoje prostovoljno delo vlagajo svoje znanje z razli¢nih
podrocij dela, osebne izkusnje ali izkusSnje svojca z boleznijo, dobro
voljo in ¢ut do socloveka.

Kristina Modic
PREDSEDNICA
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DRUSTVO ZA CISTICNO FIBROZO SLOVENLJE
CYSTIC FIBROSIS ASSQOCIATION OF SLOVENIA

Skrajsano ime: Drustvo CF

Naslov: TroStova ulica 5, 1292 |g, Slovenija
Elektronska posta: info@drustvocf.si
Spletna stran: http:/www.drustvocf.si

TRR: 02098-0258366891
Davéna §t.: 39229521

Predsednica: Slavka Grmek Ugovsek, mag. prav.

Drustvo za cisti¢no fibrozo Slovenije je bilo ustanovljeno konec leta
2009 in je humanitarna organizacija, ki zdruzuje bolnike z redko bole-
znijo cisti¢no fibrozo (otroke in odrasle), sorodnike, zdravstveno ose-
bje in vse, ki podpirajo dejavnost drustva. Drustvo deluje na obmocdju
celotne Republike Slovenije.

NAMEN DRUSTVA

Organizirana pomoc¢ vsem bolnikom s cisti¢no fibrozo za dosego
visje kakovosti zivljenja, ki pripomore k boljSemu in daljSemu zivljenju
teh bolnikov. Drustvo je zagovornik pravic bolnikov in njihovih druzin
na vseh podrocjih. Sodeluje s podobnimi domacimi in mednarodnimi
organizacijami, opozarja pristojne drzavne organe oziroma javne
instutucije na problematiko bolnikov z redkimi boleznimi in njihovih
druzin ter ozavesSca javnost o Zivljenjsko ogrozajoci redki bolezni.
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CISTICNA FIBROZA

Najpogostejsa, avtosomno recesivna genetska bolezen, ki se izrazi pri
otroku, ¢e prejme okvarjen CFTR-gen od obeh starSev. Zaradi muta-
cije gena oboli priblizno 1 od 5.000 novorojenih, mutacijo pa nosi
vsak 25. Clovek. Danes je poznanih ze vecC kot 1.800 razlicnih muta-
cij. Osnovna okvara pri cisti¢ni fibrozi je moteno prehajanje natrijevih
in kloridnih ionov v celicah vrhnjice, ki prekriva zunanje in notranje
povrsine organov. V pljucih sta posledici te motnje relativho pomanj-
kanje vode in manjsa ucinkovitost odstranjevanja sluzi z migetalkami
sluznice, t.i. mukociliarnega cis¢enja, kar ustvarja ugodne razmere za
razvoj kroni¢nih plju¢nih okuzb, ki postopoma unicujejo pljuca.

Glavni vzrok obolevanja in umrljivosti je bolezen pljuc, zato je ob
hudo napredovani bolezni edina moznost presaditev plju¢. Priso-
tni so tudi simptomi bolezni prebavil, jeter in Zol¢nika. Pomembna
okvara jeter je posledica zapore zol¢nih vodov, kar lahko vodi v cirozo
jeter. V primeru napredovanja bolezni je potrebna presaditev jeter.
Kot sekundarni bolezni sta prisotni sladkorna bolezen in zmanjsana
kostna gostota. Bolniki s cisti¢no fibrozo imajo lahko prizadet nosni
organ, ki otezuje dihanje skozi nos, poslabsa voh, povzroca kronicni
sinuzitis in nosno polipozo. Lahko pride tudi do okvare notranjega
uSesa zaradi ponavljajo¢e se uporabe nekaterih intenzivnih antibioti-
kov. Zdravljenje je usmerjeno v preprecevanje plju¢nih okvar in pod-
hranjenosti, zato je potrebna vsakodnevna respiratorna fizioterapija
ter visokokalori¢na prehrana in dodatki. S tem omogocamo primerno
kakovost zZivljenja, dokler ne bo na voljo gensko zdravljenje za priso-
tne mutacije, s katerim se bo popravila osnovna bolezenska okvara.

Obeti za vecji napredek v zdravljenju cisti¢ne fibroze v prihodnosti
so dobri, do takrat pa je treba ohraniti ¢im bolj Cista plju¢a in omogo-
Citi ¢im kakovostnejse Zivljenje bolnikom s cisti¢no fibrozo in njihovim
druzinam.

V skladu z evropskimi priporocili in standardi za oskrbo bolni-
kov s cisti¢no fibrozo, ki so bili v lanskem letu posodobljeni, je treba
tem bolnikom zagotoviti celostno in celovito zdravstveno obrav-
navo v okviru centra za cisti¢no fibrozo, kajti multidisciplinarni pri-
stop in sodelovanje med specializiranimi zdravniki za cisti¢no fibrozo
ter drugim osebjem izboljSuje kakovost Zivljenja bolnikov. Zato je
prognoza te bolezni po podatkih iz tujine sedaj toliko boljsa, ker se
vecina bolnikov s cisti¢no fibrozo zdravi v posebnih centrih z visoko-
kakovostno oskrbo, pri katerih sodeluje ekipa razlicnih strokovnjakov,
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med katerimi so zdravniki specialisti (pediatri, internisti, pulmologi,
infektologi, mikrobiologi), specializirane medicinske sestre, fiziotera-
pevti, dietetiki, socialni delavci, klini¢ni farmacevti in psihologi. Ker
je cisti¢na fibroza bolezen, ki prizadene ve¢ organskih sistemov, pri
njenem zdravljenju pogosto sodelujejo tudi zdravniki z drugih speci-
alisti¢nih podrocij (gastroenterolog, endokrinolog, otorinolaringolog,
ginekolog). Tako je v zdravljenje cistiCne fibroze na terciarnem nivoju
vkljucen Sirok krog specialistov, katerih delo usklajuje zdravnik, ki je
izkusen v zdravljenju cisti¢ne fibroze. Nekateri vidiki zdravljenja se od
obdobja dojencka prek obdobja otrostva do odrasle dobe spremi-
njajo, toda osnovni pristop ostaja enak.

NAJPOMEMBNEJSE AKTIVNOSTI DRUSTVA

V drustvu izvajamo razli¢ne programe, ki sluzijo kot pomoc¢ bolnikom
in njihovim druzinam.

lzvajamo programe ohranjanja telesne zmogljivosti bolnikov, sve-
tovanja in pomoc¢ bolnikom in njihovim druzinam, informiranja in izo-
brazevanja, vse za dosego Vvisje kakovosti zZivljenja bolnikov.

Z osvescCanjem strokovne in druge javnosti o redkih boleznih, med
katere spada cisti¢na fibroza, zelimo osvestiti ljudi in javne institucije,
da bi prepoznali tudi potrebe bolnikov z redkimi boleznimi, ki niso
mnozi¢ne. V ta namen drustvo izvaja razlicne aktivnosti, izdaja publi-
kacije, video, azurno vzdrzuje spletno stran drustva, organizira delav-
nice, strokovne posvete, sreCanja in izobrazevanja, kajti le ozavesceni
ljudje pravilno skrbijo za svoje zdravje in znajo bolezen obvladovati.
To jim zagotavlja osnovno dostojanstvo in prezivetje ter jim omogoca
samostojnost in bistveno spremembo v kvaliteti zZivljenja. Z azurnim
vzdrzevanjem spletne strani drustva omogo¢amo sprotne informa-
cije, tudi z objavljanjem elektronskih publikacij.

Ker je cisticna fibroza najpogostejSa zZivljenjsko ogrozajoca bole-
zen, je izredno pomembno svetovanje, Se posebno v primeru poslab-
Sanja zdravstvenega stanja bolnika, ko bolezen tako napreduje, da je
potrebna presaditev pljuc.

Drustvo opozarja na vzpostavitev in vodenje nacionalnega regi-
stra bolnikov z redkimi boleznimi, ki bi sluzil kot pomo¢ pri medi-
cinskih raziskavah ter izboljSanju oskrbe in zdravljenja teh bolnikov.
Podatki, ki se zbirajo v evropskem registru za cisticno fibrozo omo-
gocajo spremljanje zdravljenja bolnika s cisti¢no fibrozo skozi celotno
zivljenjsko obdobje. Namen tega registra je zbiranje podatkov zaradi
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epidemioloskih raziskav in primerjalnih vidikov cisti¢ne fibroze ter o
njenem zdravljenju v sodelujocih drzavah, s ¢imer se vzbodbuja nove
standarde za cisti¢no fibrozo. Podatki iz registra so uporabljeni za pre-
sojo o tem, kateri nacini zdravljenja so ucinkovitejsi in kako se oskrba
izboljSuje, ugotavljanje novih trendov (npr. porasta novih okuzb ali
zapletov) in nacinov oskrbe bolnikov s cisti¢no fibrozo. Zavzemamo
se tudi za vzpostavitev centra za cisti¢no fibrozo na nacionalni ravni
za vse bolnike s cisti¢no fibrozo v Sloveniji.

Drustvo vsako leto aktivho sodeluje v evropskem tednu osvesce-
nosti o cistic¢ni fibrozi, ki poteka sredi novembra. Namen tega tedna
je, da bi v celotni Evropi seznanili SirSo javnost o cisti¢ni fibrozi. Ker
so posledice te bolezni daljnosezne, se trudimo, da bi vsi skupaj vec
storili za bolnike s cisticno fibrozo, izboljsali njihov polozaj in nacin
zdravljenja.

Slavka Grmek Ugovsek, mag. prav.
PREDSEDNICA DRUSTVA
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DRUSTVO ZA PLIUCND
HIPERTENZIJO SLOVENLIE

DRUSTVO ZA PLJUCNO HIPERTENZIJO SLOVENIJE

Naslov: Slovenska cesta 29, Ljubljana
Email: dbph.slovenije@gmail.com
Spletna stran: http:/www.pljucna-hipertenzija.si/

NAMEN DRUSTVA IN CILJI

Drustvo za plju¢no hipertenzijo Slovenije je zdruzenje slovenskih bol-
nikov plju¢ne hipertenzije. Ustanovljeno je bilo leta 2011 v Ljubljani kot
neprofitno drustvo bolnikov.

Drustvo je bilo osnovano z namenom povezovanja bolnikov, s
Cimer jim je bila omogocena moznost izmenjave informacij, izkusenj
in priporocil. Z rastjo drustva in povezavo z Evropskim zdruzenjem
bolnikov s plju¢no hipertenzijo Pulmonary Hypertension Association
Europe (PHA Europe) se je naSe prvotno poslanstvo razsirilo tudi na
dejavnosti ozaves€anja o bolezni, promoviranja optimalnih standar-
dov nege bolnikov, zagotavljanja dostopnosti vseh odobrenih terapij
zdravljenja bolezni, spodbujanja novih raziskav na podrocju zdravlje-
nja bolezni in svetovanja ter izobrazevanja mlajsih drustev ¢lanic PHA
Europe na podrocju nekdanje Jugoslavije.

KAJ JE PLJUCNA HIPERTENZIJA?

Plju¢na hipertenzija je bolezensko stanje z znacilnim povisanim krv-
nim tlakom v plju¢nem Zilju. Posledi¢no mora srce ¢rpati proti vedno
vec¢jemu pritisku in je vedno bolj obremenjeno. Vzroki za nastanek
plju¢ne hipertenzije so Stevilni in pogosto neznani. Pogosteje obo-
levajo mlajSe zenske in ljudje, ki ze imajo kakSno osnovno bolezen.
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Bolezni vezivnega tkiva, jeter, prirojene bolezni srca in okuzba z
virusom HIV so nekateri dejavniki, ki lahko pripomorejo k nastanku
plju¢ne hipertenzije. Bolezen je v redkih primerih lahko tudi dedna.
Najpogostejsa oblika bolezni se pojavlja pri bolnikih, katerim se v glo-
bokih venah nog tvorijo krvni strdki. Ti strdki se odtrgajo in potujejo
po ozilju do plju¢nega Zilja, kjer se zagozdijo. Tako se lumen pljucnih
Zil za¢ne postopoma oziti.

Zgodnja diagnoza je pri plju¢ni hipertenziji klju¢nega pomena. Le
z zgodnjo diagnozo lahko bolniku omogoc¢imo najboljSo kakovost
Zivljenja. Zdravniki pogosto niti ne pomislijo na plju¢no hipertenzijo
kot mozno diagnozo, saj so simptomi, ki so znacilni za plju¢no hiper-
tenzijo, znacilni tudi za mnoge druge bolezni, ki so bolj pogoste.

Simptomi, ki so znacilni za plju¢no hipertenzijo, so zadihanost,
utrujenost, obCutek omedlevice, ob fizicnem naporu pa lahko bolniki
izgubijo zavest. Pri bolnikih z bolj napredno obliko bolezni so priso-
tne tudi bolecine v prsih, modra barva ustnic, izkasljevanje krvavega
izpljunka in otekle noge. Bolniki veCkrat navajajo, da imajo tezave pri
hoji po stopnicah. Bolniki s plju¢no hipertenzijo se niso zmozni ukvar-
jati s Sportom.

0ZAVESCANJE 0 BOLEZNI

Simptomi plju¢ne hipertenzije so zelo nespecifi¢ni. Pogosto se poja-
vljajo tudi pri mnogo bolj prepoznavnih bolezenskih stanjih. Kadar
zdravniki obravnavajo bolnika s plju¢no hipertenzijo prepogosto
pozabljajo na to zahrbtno bolezen. Prepozno diagnosticiranje bolni-
kov je zato po mnenju nasSega drustva najvecja tezava plju¢ne hiper-
tenzije v Sloveniji. Trenutna terapija zdravljenja je namrec¢ veliko bolj
uspesna pri bolnikih, ki so Se v zacetnih stadijih bolezni.

POUCEVANJE 0 BOLEZNI

Ziveti s plju¢no hipertenzijo je tezavno in zahteva konstantno prila-
gajanje zivljenjskega sloga bolnikov na njihovo degenerativno stanje.
Nase drustvo si prizadeva Siriti koristne in to¢ne informacije med nase
Clane, njihove znance, prijatelje in druzinske ¢lane kot tudi Sirsi jav-
nosti. Nasa spletna stran in Facebook stran zagotavljata konstanten
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vir posodabljajoCih se informacij o obolenju in zivljenju z njo. Zelo
pomembne informacije zagotavljajo tudi broSure za bolnike in skrb-
nike, ki smo jih v letu 2014 prevedli v slovenski jezik.

POMOC DRZAVAM NEKDANJE JUGOSLAVIJE

Stanje zdravljenja plju¢ne hipertenzije je na obmocju drzav nekdanje
Jugoslavije precej slabse kakovosti v primerjavi s Slovenijo. Vecina
teh drzav nima urejenih vseh oblik zdravljenja, ki so trenutno na voljo.
Slovenija je bila prva drzava, ki je izmed omenjenih drzav ustanovila
drustvo. Kot prva je tudi dobila asistenta s strani PHA Europe. S svo-
jimi izkusnjami poskuSsamo pomagati vsem bolnikom v omenjenih
drzavah s svetovanjem, priporocili in tudi donacijami v obliki medicin-
skih aparatur.

SEZNANJANJE BOLNIKOV 0 0BSTOJU DRUSTVA

Zaradi hitro napredujoce bolezni, ki navzven ni vidna, se bolniki s
plju¢no hipertenzijo pogosto pocutijo izolirane. Raziskave so poka-
zale, da bolniki s plju¢no hipertenzijo potrebujejo tudi psihosocialno
pomoc. Bolnike poskuSsamo seznaniti o obstoju drustva s sodelova-
njem s specialisti pulmologi in kardiologi, tako da zdravnike spodbu-
jamo, da njihove na novo diagnosticirane bolnike napotijo k nam.

SVETOVNI DAN PLJUGNE HIPERTENZIJE

Bolnikom s plju¢no hipertenzijo se je prepovedano ukvarjati s Spor-
tom, saj lahko pretirana fizicna dejavnost nepopravljivo vpliva na
razvoj njihove bolezni. Tematika dogodkov, ki smo jih drustva na sve-
tovni dan plju¢ne hipertenzije organizirali Sirom Evrope na pobudo
PHA Europe, je bila $portno obarvana. Sportniki so se ukvarjali z
raznoraznimi Sportnimi dejavnostmi namesto bolnikov, ki tega vec ne
zmorejo ali jim je slednje prepovedano.

Nase drustvo je pri tovrstnem dogodku sodelovalo Ze tretje leto
zapored. V preteklem letu smo Ze drugic¢ organizirali kros po Mostecu.
Navduseni smo, da se je naSega krosa, ki je potekal 3. maja, udelezilo
priblizno 200 tekacev. Zaradi velikega Stevila prijavljenih otrok smo
organizirali tudi kros za otroke.
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Za vzdusSje na dogodku so skrbeli glasbena skupina Gino & bend,
ter otroska animatorka Zivka Nagajivka, ki so &ez celoten dogodek
zabavali mnozice. Za dodatno ozavescanje o bolezni smo poskrbeli s
6-minutnim testom hoje ter razstavnim eksponatom slik otroske sli-
karske sole Angels Art. Na naso pobudo so otroci omenjene slikarske
Sole pred nasim dogodkom ustvarjali zebre.

Tadeja Ravnik
PREDSEDNICA DRUSTVA
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VIRI IN DODATNE INFORMACIJE NA SPLETU
'_:wp.q.

- FUR-Lex

Dostop do zakonodaje Evropske unije
hitp:ffeur-lex.europa.eufLexUnServ/iLexUriServ.do Pur=CELEX:32000R 0847 :SL:NOT

o EUROPEAN MEDICINES AGENCY

SCIENCE MEDHCINES HEALTH

hittp:/Awww_ema.europa.eu’

Committee for Orphan Medicinal Products (COMP)

hitp:/Asww_ema.europa.eufemalindax. jsp Tourl=pages/about_us/ganeral/general_content_000263.
sp&muri=manus/about_us/about_us jsp&mid=WC0b01 ac0580028a30& jsenablad=trua

EUROPLAN

Earpeins Prejecs b Rare Dineasen Matioral P Drvlspnset

hitp:/www.europlanproject.eul

4

-
(@ E‘:’ﬁ?ﬁpm!ﬁ T'he Voice of Rare Disease Patients in Europe

hitp:iwww. eurordis.org!

0 ORPHAMET JOURMAL
OF RARE DISEASES %
httpffwww.ojrd com/content31/33

The European Rare Dlisease Therapeutic Initiative:

A partnership between academic research institutions and pharmaceutical
companies to promote therapeutic research on rare diseases
http:/www.erditi.org
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DONATORJI

Najlepse se zahvaljujemo vsem donatojem,
ki so omogocili tisk knjizice.

A
L
Celgene
Q

) NOVARTIS

ONCOLOGY

A SANOFI COMPANY

>

® MEDIS

—
janssen )'
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DRUGA NACIONALNA KONFERENCA OB DNEVU REDKIH BOLEZNI,
ponedeljek, 29. 2. 2016, Brdo pri Kranju

Castni pokrovitelj srecanja je predsednik Republike Borut Pahor
PROGRAM

9 00 9.30 Registracija udelezencev

9.30-9.35 Kompleksnost redkih bolezni (uvodni pozdrav)

9.35-9.40 Redke bolezni stopajo iz anonimnosti v SirSo javnost
(uvodni pozdrav)

9.40-10.00 Evropske referencne mreze

10.00-10.20 Program nacionalne kontaktne tocke
za redke bolezni

m 10.20-10.40 Akcijski nac¢rt na podrocju redkih bolezni
za leto 2016

10.40-11.00 Analiza in razvoj podrocja redkih bolezni
v Sloveniji-predstavitev ciljnega raziskovalnega
projekta 2015-2017

11.00-11.30 ODMOR

11.30-11.50 Nove moznosti hitrejSega razvoja zdravil
za redke bolezni v EU

11.50-12.10 Kako pridejo zdravila sirote do bolnikov ter moznosti
vklju€evanja v raziskovalne studije?

12.10-12.30 Pomen registra redkih bolezni za stroko, bolnike in
zdravstveni sistem-primer dobre prakse

12.30-12.50 Model multidisciplinarne obravnave bolnika
z redko boleznijo

12.50-13.10 RAZPRAVA

13.10-14.00 Delavnica 1: Evropske referenc¢ne mreze,
aktivnosti zdravstvenih ustanov

13.10-14.00 Delavnica 2: Vloga bolnikov pri oskrbovanju skupnosti?
14.00-15.00 KOSILO

Dogodek povezuje ga. Martina Mlakar,
¢lanica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
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PREDAVATELJ/ICA

Sandra TusSar, drzavna sekretarka Ministrstva za zdravje RS

prof. JoZze Faganel, predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije

prof. dr. Borut Peterlin, dr. med.,
Klini¢ni institut za medicinsko genetiko, UKC Ljubljana

asist. Sara Bertok, dr. med, asist. mag. Mojca Zerjav Tansek, dr. med.,
Kliniéni oddelek za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni,
Pediatri¢na klinika UKC Ljubljana

mag. Bernarda Kociper, Ministrstvo za zdravje RS

doc. dr. Urh Groselj, dr. med.,
Klinicni oddelek za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni,
Pediatri¢na klinika UKC Ljubljana

prim. Martin Mozina, dr. med.,
Center za klini¢no toksikologijo in farmakologijo, UKC Ljubljana

dr. Andreja Cufar, mag. farm., Javna agencija RS za zdravila in
medicinske pripomocke

prof. dr. Janez Jazbec, dr. med, asist. dr. Barbara Faganel, dr. med.,
Kliniéni oddelek za otrosko hematologijo in onkologijo,
Pediatri¢na klinika UKC Ljubljana

prim. Bojan Vujkovac, dr. med., Splosna bolnisnica Slovenj Gradec

prof. dr. Borut Peterlin, dr. med.,
Klini¢ni institut za medicinsko genetiko, UKC Ljubljana

prof. Joze Faganel, predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije
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Izdajatelj:
Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
2016









