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UVODNI POZDRAV

SPOSTOVANI

Dan redkih bolezni obelezujemo od leta 2008 vsako leto na zadnji dan
v mesecu februarju, torej 28. ali 29. februarja. Naj se najprej zahvalim
Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi, ki je angazirano in nesebic¢no
organiziralo strokovna srecanja ob dnevu redkih bolezni v letih med
2012 in 2014. V letu 2015 smo uspeli konéno zdruziti moci in pripraviti
prvo nacionalno konferenco ob tem pomembnem dnevu, na kateri
sodelujejo mnogi slovenski, pa tudi tuji strokovnjaki.

V zadnjih nekaj letih je glas bolnikov z redko boleznijo izrazito vpli-
val na evropske zdravstvene politike, predvsem s PriporocCilom Sveta
Evropske Unije o evropskem ukrepanju na podrocju redkih bolezni iz
leta 2009. Odzvala se je tudi Slovenija; Ministrstvo za zdravje je sku-
paj s strokovnjaki pripravilo Nac¢rt dela na podrocju redkih bolezni, v
letoSnjem letu pa Nacrt tudi aktivno udejanjamo. Pri tem nam pomaga
delovna skupina, sestavljena iz medicinskih ekspertov ter seveda tudi
predstavnikov pacientov in ki bo, upam, pospeSila realizacijo plana.

Redke bolezni so opredeljene kot bolezni, ki prizadenejo najvec
5 oseb na 10.000 prebivalcev. Zavedati se moramo, da ob do sedaj
odkritih 7000-8.000 razli¢cnih redkih bolezni, to lahko pomeni preko
100.000 oseb v Sloveniji. Gre namre¢ za raznoliko skupino bolezen-
skih stanj, ki imajo pogosto skupne znacilnosti kroni¢nega, napredu-
joCega, degenerativnega in vcasih zivljenjsko ogrozajoCega poteka.
Zavedamo se, da so med skupnimi znacilnostmi tovrstnih bolezni tudi
globok psihosocialni vpliv na paciente in svojce ter vCasih zahtevna
zdravstvena obravnava.

Termin redke bolezni v slovenskem prostoru torej skorajda ni vec
neznanka. Tretja nacionalna konferenca poudarja pomen dneva red-
kih bolezni v novi razseznosti, ponuja priloznost za strokovno raz-
pravo, prikaz aktivnosti na podrocju redkih bolezni razli¢nih institucij.
Seznanili se bomo z novostmi pri strokovni obravnavi nekaterih red-
kih bolezni, obenem pa bomo skupaj poiskali odgovore na morebitna
pereCa vprasanja bolnikov pri iskanju zdravstvene oskrbe in uvelja-
vljanja njihovih pravic.



Vecino pacientov z redkimi boleznimi uspesno obravnavamo v Slo-
veniji. Kljub temu na tem podrocju Se orjemo ledino, tako kot druge
evropske drzave. Verjamem, da bomo s pomocjo Nacrta Se okrepili iz
izboljsali dejavnosti na tem podrocju.

Skupaj za druzbo zdravja je nas moto, za katerega upam, da bo
bolnikom prinesle nove moznosti diagnosticiranja, sledenja, zdravlje-
nja, pa tudi rehabilitacije.

Prepricana sem namrec, da lahko le s sodelovanjem in razumeva-
njem, kako obseZzno in zahtevno nalogo smo si zadali, uredimo celo-
sten sistem zdravljenja redkih bolezni tako, da bo dosezen nas skupen
cilj - zadovoljen pacient, ki je aktiven in enakovreden ¢lan druzbe.

Milojka Kolar Celarc
MINISTRICA ZA ZDRAVJE
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UPANJE ZA BOLNIKE Z REDKIMI BOLEZNIMI
JE STVARNO

Zgodovina je uciteljica pravi latinski rek. Nekateri trdijo, da drzi,
drugi, da se iz zgodovine nismo ni¢esar naucili. Zadnje pesimisti¢no
staliSCe velja za nas$ odnos do vojne, kar drzi. Tudi zgodovino medi-
cine bi lahko razbirali z negativisti¢nimi o¢mi, ko bi spremljali odnos
znanstvenih elit do odkritij, ki so spremenila tok medicine in zZivljenje
brezupno zbolelih, njihovo cinicno zanikanje odkritja in roganje izu-
miteljem.

A eno drzi. Iz zgodovine medicine se bodoci zdravniki morejo
poduciti o empatiji zdravnikov vseh zgodovinskih obdobij do bol-
nikov, o empatiji, ki je ve¢ kot »socutje«. Od nekdaj je bila gonilo
napredka misel, da se ne moremo sprijazniti z boleznijo, da je treba
premagati njeno brezupnost, da je treba iskati skriti vzrok, katerega
bo potem moc prepreciti. Tako je odkritje nekdaj nevidnih bacilov,
pri C¢emer so se izumitelju Kochu brutalno posmehovali »akademiki,
spodbudilo na eni strani iskanje zdravil, da bi »nasprotovali« njiho-
vemu Skodljivemu »zZivljenju« v ¢loveSkem telesu - antibiotikov in tako
npr. zlahka premagali plju¢nico, za katero je uradna medicina nek-
daj cakala 9. dne, ko se je ali obrnilo na bolje ali je Zivljenje usahnilo.
Naslednji korak je bila revolucija s preprecevanjem nalezljivih bole-
zni s cepljenjem, ki mu danes javnost skuSa odvzeti zasluge, saj ni
pri¢a straSnemu umiranju, npr. pri davici, ali nenadni trajni ohromelo-
sti zdravih otrok pri otroski paralizi. Tudi odkritja nadomescanja snovi
pri nepravilnem delovanju so mnozi¢ne bolezni za smrt spremenile v
obvladljive. Javnost in oblasti so pri mnozi¢nih boleznih delo izumite-
ljev odslej spostovale.

Le za »redke bolezni« javnost in oblasti niso imele posluha. Je pac
tako, da naj se dedne bolezni preprecujejo z odstranjevanjem bolnih
zarodkoy, tistim, ki se rode z redko boleznijo, pa tako ni pomoci in bi
tudi raziskave ne bile rentabilne.

Spet je napredek spodbudila empatija Stevilnih zdravnikov, ki se
ob stiku z bolnikom, obsojenim na smrt v dolo¢enem c¢asu, kot so
jih naucili na medicinski fakulteti, niso hoteli sprijazniti s t.i. usodno



prognozo. In ko so iskali za vzroki, so se z njimi seznanili tudi kemiki
in prek njih farmacevti. Z vztrajnostjo so odkrivali »zdravila sirote«, ki
jih je vsako leto vec, zdravila, ki so ob globalnem pristopu k obravnavi
tudi rentabilna za proizvajalce.

Zato letosSnje geslo, da nudi raziskovanje neomejene moznosti kot
zdraviti ali lajsati zivljenje z redko boleznijo v bliznji prihodnosti. Prav
zato sta okrogli mizi o psiholoski in duhovni pomoci bolnikom z red-
kimi boleznimi na eni strani in o eti¢nih vidikih pri obravnavi redkih
bolezni javni opomin »Stedoslovcem« v zdravstveni ekonomiji in »pre-
precCevalcem« rojstva potencialno bolnim zarodkom kot populistic¢-
nim dedi¢em v zgodovini obsojene evgenike.

Joze Faganel
PREDSEDNIK ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE, V 70. LETU ZIVLJENJA S HEMOFILLJO TEZKE STOPNJE
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VKLJUCENOST BOLNIKOV V RAZISKAVE

3. NACIONALNA KONFERENCA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE

Dan redkih bolezni sta leta 2008 razglasila zdruzenje EURORDIS
in njegov svet nacionalnih zaveznistev. Organizacije po vsem svetu
v sklopu dneva redkih bolezni sodelujejo pri ustvarjanju dogodkov,
ozavescanju splosne javnosti o redkih boleznih in njihovih ucinkih na
Zivljenje bolnikov ter njihovih druzin. Mocan napredek gibanja in med-
narodne kampanje dneva redkih bolezni so ustvarili bolniki in organi-
zacije bolnikov, ki ga Se vedno vodijo. Raziskave redkih bolezni so
klju¢nega pomena pri zagotavljanju odgovorov in resitev za bolnike,
naj gre za zdravljenje, ozdravitev ali izboljSano oskrbo. To je tudi pri-
loznost, da se prepozna klju¢na vlioga, ki jo lahko imajo v raziskavah
bolniki.

LetosSnji slogan dneva redkih bolezni je: Z RAZISKOVANJEM SO
MOZNOSTI NEOMEJENE. To nam daje priloznost, da se vkljuc¢ijo v
raziskave na podroc¢ju redkih bolezni univerze in studentje, organiza-
cije bolnikov, zdravstveno osebje, raziskovalci, klinicne zdravnike pa
pozovemo k vec¢jemu vkljuc¢evanju v raziskave in jim predstavimo pri-
cakovanja bolnikov z redkimi boleznimi.

V letu 2017 je v Sloveniji organizirana ze 3. Nacionalna konferenca
za redke bolezni, ki bo 28. februarja 2017 in bo potekala v Kongre-
snem centru Brdo pri Kranju. Organizatorja sta Zdruzenje za redke
bolezni Slovenije in Ministrstvo za zdravje Republike Slovenije. Castni
pokrovitelj je predsednik Republike Slovenije Borut Pahor.

Ob dnevu redkih bolezni v Sloveniji belezimo ze sedmo organizi-
rano sreCanje. Prva sreCanja so potekala v organizaciji Drustva bolni-
kov s krvnimi boleznimi Slovenije, ki je tudi soustanovitelj Zdruzenja
za redke bolezni Slovenije ter njen ¢lan. Tako kot vsa leta do sedaj, bo
tudi v letu 2017 v izdaji Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
izSla knjizica: Redke bolezni - sedma izdaja, ki bo predstavljena na 3.
Nacionalni konferenci za redke bolezni in jo bodo prejeli vsi udele-
zenci sreCanja.



Na konferenci sodeluje 12 drustev bolnikov, ki zdruzujejo bolnike z
redkimi boleznimi, strokovno medicinsko osebje, predstavniki vladnih
in nevladnih organizacij, predstavniki farmacevtskih druzb ter mediji.

3. Nacionalna konferenca za redke bolezni v Sloveniji je uvrS€ena
v seznam Stevilnih dogodkov, ki bodo ob Dnevu redkih bolezni 2017
organizirani po vseh celinah sveta (http:/www.rarediseaseday.org/).

Majda Slapar

PODPREDSEDNICA ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENIJE
PREDSEDNICA DRUSTVA BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE
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VREDNOST MEDICINSKIH INOVACGIJ

Dan redkih bolezni obelezujemo vsako leto na zadnji dan v mesecu
februarju. Glavni cilj dneva redkih bolezni je ozaves§Canje o redkih
boleznih in vplivu redkih bolezni na Zivljenje bolnikov. Z aktivnostmi
si prizadevamo dvigniti ozaveSc¢enost tako splosne javnosti kot tudi
vseh tistih, ki odloc¢ajo o redkih boleznih, oblikovalcev politike, javnih
organov, predstavnikov industrije, raziskovalcev, zdravstvenih delav-
ceh in vseh, ki imajo resni¢no interes za redke bolezni.

Prvi¢ se je Dan redkih bolezni obelezil leta 2008 v 18 drzavah (v
Evropi in Kanadi), leto kasneje so se pridruzile Zdruzene drzave Ame-
rike, od leta 2012 tudi Slovenija, ko je Drustvo bolnikov s krvnimi bole-
znimi Slovenije pod vodstvom gospe Majde Slapar prvi¢ obelezilo
Dan redkih bolezni.

Leta 2016 smo obelezili Dan redkih bolezni v 85 drzavah po svetu.
Vsako leto se akciji pridruzijo nove drzave.

Letos obelezujemo 10. obletnico Dneva redkih bolezni. Tema leto-
Snjega Dneva redkih bolezni so raziskave. Slogan je »Z raziskavami
so moznosti neomejene«.

Raziskave so klju¢nega pomena in prinasajo upanje milijonom
ljudi, ki Zivijo z redko boleznijo po vsem svetu in njihovim druzinam.

Raziskave omogocajo, da spoznamo doslej neznane bolezni in
izboljSamo razumevanje bolezni. Zdravnikom omogocajo, da pravilno
postavijo diagnozo in dajo bolnikom vec informacij o njihovi bolezni.
Privedejo do razvoja novih, inovativnih metod zdravljenja.

Medicinske inovacije so veliko upanje za daljSe in kakovostnejse
Zivljenje in boljSe zdravje vseh.

Na podlagi znanja o mehanizmu bolezni na genetski in celi¢ni ravni
razvijajo zdravila, ki zdravijo ali preprecujejo bolezni. Medicinskim ino-
vacijam lahko pripiSemo daljSo pri¢akovano zivljenjsko dobo in boljso
kakovost zivljenja.

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 povpreénega
vlaganja v farmacevtski industriji.

mag. Julijan Naskov, dr. med.

GENERALNI DIREKTOR ALPE ADRIA .
CELGENE INTERNATIONAL HOLDING CORPORATION, PODRUZNICA V SLOVENUI

Vir: http:/www.rarediseaseday.org/article/about-rare-disease-day 1



REDKE BOLEZNI— PRIMER PRIROJENIH
PRESNOVNIH BOLEZNI

uvaD

Prirojene presnovne bolezni (PPB) so povzroCene s spremembami
na dednem zapisu (na genih) za sintezo beljakovin, zaradi katerih
pomembne beljakovine manjkajo ali so slabse delujoCe (npr. celi¢ni
prenasalci ali encimi). Posledi¢no presnovni procesi v celicah telesa
ne potekajo pravilno. Bolezenska slika je torej povzroc¢ena s kemijsko
nepravilnostjo v telesu. Posledice genskih napak so odvisne od mesta
in vloge delujoce beljakovine, kazejo pa se lahko kot nepravilno kopi-
cenje nepresnovljenega substrata, ki se nato bolezensko presnavlja
po alternativih poteh ali kot pomanjkanje produkta te encimske reak-
cije. Kopi¢enje nenormalnih presnovkov je sSkodljivo zaradi izrivanja
okoliskih celi¢nih struktur in motenja ostalih procesov v celicah. Bole-
zenski presnovki so lahko zaradi kemijske sestave tudi toksicni ali pa
pomanjkanje transportnih beljakovin ogrozi prenos molekul v celici. Z
moznostjo hitrejSega odkrivanja novih genetskih vzrokov bolezni se
Stevilo prepoznanih novih PPB v zadnjih letih hitro pove&uje. Se pred
100 leti je medicina poznala le 4 PPB (cistinurijo, alkaptonurijo, pen-
tozurijo in albinizem), v 80. letih prejSnjega stoletja okrog 200, danes
pa ta Stevilka zZe presega Stevilo 1000 (1). Gre za monogenske bole-
zni, ki se v veliki veCini dedujejo avtosomno recesivno. Stopnja okvare
beljakovine in s tem preostanek delovanja beljakovine pomembno
vpliva na tezo in Cas pojava bolezenskih znakov: bolj je okvarjen gen
in posledicno odsotna beljakovina, zgodnejsi je pojav bolezni in tezji
je njen potek.

S spoznanji, ki omogocajo zgodnejSo prepoznavo in zdravlje-
nje nekaterinh PPB, se je izboljSala prognoza obolelih otrok, zato je
pomembno, da na bolezen zdravniki pomislijo in jo diagnosti¢no
potrdijo. Uspeh obravnave je pogosto odvisen prav od dovolj zgodaj
postavljene diagnoze. Ceprav se posamezne PPB ne pojavljajo pogo-
sto in vse sodijo med redke bolezni, pa gledano v celoti, niso redke.
Studije kazejo, da je pojavnost vseh PPB skupaj ocenjena na 1 na 800
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do 1400 oseb (2, 3). Ce prenesemo to oceno v Slovenijo, potem se
vsako leto v Sloveniji rodi vsaj 20 otrok s PPB.

Pri vecini obstaja moznost prenatalne diagnostike, kar je klju¢no
tudi za genetsko svetovanje druzini.

KAJ RAZUMEMO POD BESEDO nPRESNOVA«?

Clovesko telo ob vnosu hrane zraste iz 3 kilogramov telesne teze ob
rojstvu na koncnih 70 kilogramov ali veC¢ v odraslosti. Vsa energija
in sestavine za rast prihajajo iz hrane. Ce analiziramo hrano, vemo,
da v telo vnasamo 3 osnovne temeljne sestavine: ogljikove hidrate,
mascobe in beljakovine. Dodatno so v zivilih Se elektroliti, minerali,
vitamini in mikroelementi. 1z teh sestavin presnovni procesi ustvarjajo
energijo in vse sestavne dele telesa v rasti in razvoju. Tezko si je pred-
stavljati, da je vec tisoC kemijskih sprememb v telesu pravilno reguli-
ranih, potekajo na to¢no doloc¢enih mestih v celicah in vse potrebne
vstopne sestavine pridejo v zadostni kolicini na pravo mesto, kjer se
porabljajo ali spreminjajo iz ene oblike v drugo z razgradnjo in gradnjo.

Pod izrazom intermediarna presnova (t.i. intermediarni metaboli-
zem) razumemo Stevilne vzporedno potekajoce reakcije v telesu, kjer
se male molekule v bioloSkem sistemu gradijo, razgrajujejo, spremi-
njajo ali drugace kemi¢no oblikujejo v mnogih stopnjah in vsako od teh
reakcij katalizira drug encim (Slika 1). Organizirane so v t.i. metabolne
poti (pot glikolize, ciklusa citronske kisline, dihalne verige) po katerih
snov (npr. glukoza) potuje in se na poti z drugimi molekulami spremi-
nja v mnoge vmesne oblike, ki se vklju¢ujejo v druge presnovne poti
ali pa na koncu sluzijo nastanku energije. Encimi so klju¢ni regulator;ji
poteka in hitrosti teh presnovnih poti. Encim se veze s substratom in
reakcijskim vmesnikom in spremembe ene molekule potekajo korak
za korakom v mnogih stopnjah, saj je le tako lahko celotna metabolna
aktivnost telesa nadzorovana in uravnotezena.

KDAJ POMISLIMO, DA IMA OTROK PRIROJENO PRESNOVNO BOLEZEN?

Bolezenska slika razlicnih PPB je izjemno raznolika in pogosto brez
vodilnih znakov in simptomoyv, ki bi omogocali diagnozo zZe ob natanc¢-
nem pregledu bolnika. Ze ena sama bolezen ima lahko zelo razlicne

13



SLIKA 1. Shema intermediarne presnove: skica presnovnih poti oglji-
kovih hidratov, mascob in beljakovin.

glikogeneza

4
glikogenoliza r glikoliza
glukoneo-
geneza

sefnina co, ATP

pojavne oblike, ki so odvisne od stopnje okvare presnovnega procesa
v telesu: ob povsem nedejavni presnovni reakciji zboli Zze novorojenec
in ima lahko zaradi bolezni zelo kratko Zivljenjsko dobo, ali pa se ista
bolezen z blagimi in neznacilnimi znaki pojavi Sele v odraslosti, kadar
je del presnovne aktivnosti dolo¢enega encima Se ohranjen.

Ker nam v diagnostiki PPB ne more veliko pomagati klini¢na slika,
so glavna orientacija biokemicne preiskave telesnih tekocin, pred-
vsem krvi in urina, redkeje likvorja ali samega tkiva organov. Temeljno
izhodisc¢e so pregled koncentracije klju¢nih presnovkov v krvi kot so
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glukoza, laktat, amonijev ion, ketoni, aminokislinska sestava plazme,
prisotnost acilkarnitinov v krvi, stanje kislosti krvi (t.i. pH krvi s plinsko
analizo) in Se nekatere druge meritve. Podobno v urinu preverjamo
izoCene presnovke organskih kislin, aminokislin in nekatere presnovke
cezmernega kopicenja v telesu (npr. glikozaminoglikane, oligosaha-
ride). ISCemo stanje hipoglikemije (bolezensko nizka vrednost glu-
koze v krvi), hiperamoniemije, hiperlaktacidemije, acidoze in druga
presnovna stanja ter na podlagi kombinacije razlicnih vrednosti pre-
snovkov v krvi sklepamo na vrsto bolezenske motnje.

Pri sumu na bolezni kopi¢enja je potrebno opraviti presejalni test
na presnovke v urinu, dokon¢na diagnoza vecine lizosomskih bolezni
kopi¢enja pa je z genetsko potrditvijo bolezni.

Stevilne PPB, zlasti organske acidemije, motnje v ciklusu seénine in
nekatere bolezni presnove aminokislin, se znacilno izrazijo Zze v neo-
natalnem obdobju z znaki akutne Zivljenjske ogrozenosti. Simptomi
so odraz toksi¢nih uc¢inkov nakopic¢enih presnovkov na osrednje ziv-
Cevje. Prizadeti otroci so ob rojstvu brez znakov bolezni, saj se pre-
snovki pri plodu v maternici odstranjujejo prek posteljice in jih ustre-
zno presnovi zdrava nosecnica. Klini¢na slika se po rojstvu lahko pri
novorojencu izrazi z razlicnim ¢asovnim zamikom po prvih beljako-
vinskih obrokih mleka in zaradi katabolnega stanja po rojstvu. Najprej
se pojavijo tezave pri hranjenju in slabsa odzivnost, lahko tudi drugi
znaki motenega delovanja osrednjega ziv€evja - motnje misicnega
tonusa, motnje dihanja z dihalnimi premori in kréi, kar lahko napre-
duje vse do kome. Pogosto so prisotni znaki mozganskega edema,
lahko pa se pojavi tudi mozganska krvavitev.

Tudi pri otroku, ki veliko bruha, je potrebno pomisliti na PPB, saj
so bili otroci z nekaterimi PPB Ze zmotno operirani zaradi suma na
pilorostenozo.

Pri raziskovanju vzroka za hiperamoniemijo je ¢as pojava klini¢-
nih znakov pomembna orientacija: v prvih 24-tih urah zivljenja imajo
izrazene znake otroci z nekaterimi oblikami organskih acidemij - glu-
taricno acidemijo tipa I, tisti s pomanjkanjem encima piruvat karbo-
ksilaze in novorojencki s prehodno hiperamoniemijo (4-6). Otroci, Ki
razvijejo klini¢no sliko po 24-tih urah zivljenja, imajo ponavadi napako
v ciklusu uree ali organsko acidemijo. Napake v ciklusu uree ne spre-
mlja metaboli¢na acidoza, ki je znacilnost organskih acidemij (7, 8).

Napake v metabolizmu piruvata ali v respiratorni verigi lahko vodijo
v primarno laktatno acidozo (9). Ta stanja niso povezana z vnhosom
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proteinov in je potrebno nanje pomisliti, v kolikor so organske kisline
Vv urinu normalne.

Hipoglikemija s pridruzenimi klini¢nimi znaki je pogosta pri napa-
kah v presnovi ogljikovih hidratov in pri motnjah v oksidaciji mascob-
nih kislin. Med najbolj znanimi PPB s hipoglikemijo so bolezni s kopi-
cenjem glikogena v jetrih - glikogenoza tipa | in Ill, pri katerih se
zaradi pomanjkanja encimov, glukoza ne more sprostiti iz nakopicCe-
nega glikogena. Posledi¢no se, zlasti v obdobjih stradanja, pojavljata
hipoglikemija in laktatna acidoza, prizadeti otroci pa imajo tudi pove-
Ccana jetra (10).

Hipoglikemija je tudi vodilni znak pri motnjah glukoneogeneze
predvsem pri pomanjkanju encima fruktoza-1,6-difosfataze, kjer je
klinicna slika podobna kot pri glikogenozah. Hipoglikemija je vodilni
znak tudi pri Stevilnih prirojenih napakah v oksidaciji masc¢obnih kislin.
Te napake so pomembne zaradi relativne pogostnosti in variabilnosti
klinicne slike. Prizadeti bolniki v obdobjih stradanja ne morejo upo-
rabiti uskladiS¢ene mascobe za izvor energije in zato hitro iz¢rpajo
zaloge glikogena. Kljub hipoglikemiji je moteno nastajanje ketonskih
teles. Tako je hipoglikemija znacilno neketoti¢na. Hipoglikemija je pri
teh PPB lahko edini znak ali pa so pridruzene biokemic¢ne spremembe
okvare jeter (11).

Najbolj znana PPB, ki se izrazi z zlatenico, je galaktozemija: zaradi
pomanjkanja encima galaktoza-1-fosfat uridil transferaze pride do
kopicenja galaktoza -1- fosfata in drugih metabolitov, ki imajo nepo-
sreden toksic¢ni ucinek na jetra in druge organe. Klini¢ni znaki - bruha-
nje, nenapredovanje na tezi in driska, se ponavadi pojavijo proti koncu
prvega tedna zivljenja, ko se otrok pri¢ne hraniti z mlekom. Lahko se
pojavi hipoglikemija, ali pa so v ospredju klini¢ni znaki s strani osre-
dnjega zivcevja (12). Ob klinicnem sumu na galaktozemijo, je priso-
tnost reducirajocih snovi v urinu brez glukozurije prvi orientacijski
laboratorijski test, dokon&na potrditev diagnoze pa temelji na dokazu
znizane encimske aktivnosti v eritrocitih. Ze ob sumu na bolezen je iz
prehrane potrebno izkljuciti galaktozo. Prizadeti otroci imajo v neo-
natalnem obdobju pogosto sepse povzrocene z Escherichio coli, v
kolikor niso ustrezno zdravljeni, pa imajo znake jetrne bolezni, kata-
rakte in so umsko in gibalno manjrazviti (13).

Hereditarna tirozinemija se prav tako lahko v neonatalnem obdo-
bju izrazi z znaki jetrne bolezni ali celo jetrne odpovedi s koagula-
cijskimi motnjami. Ob povisSanem plazemskem tirozinu in metioninu

16



. e sy

in dolocitvi specificnega presnovka sukcinilacetona, je dokaz bolezni
pomanjkanje encima fumarilacetoacetatne fumarilhidrolaze v limfoci-
tih in fibroblastih obolelih otrok (14).

PPB s hepatomeagalijo v obdobju novorojencka sodijo v dve sku-
pini. Pri boleznih z znaki motenege delovanja jeter in kopic¢enjem kot
so lipidoze (GM-1 gangliozidoza tip |, Gaucher-jeva bolezen, Nieman-
-Pickova in Wolmanova bolezen, ki imajo vse pridruzeno tudi sple-
nomegalijo) so simptomi bolezni drugacni kot pri glikogenozah (pri
katerih je vodilni znak hipoglikemija) ali pri mukopolisaharidozah, kjer
so v ospredju kognitivni upad in spremembe na drugih organskih sis-
temih. NajpogostejSa od mukopolisaharidoz sta Hurlerjev in Hunter-
jev sindrom, kje se simptomi in znaki le redko izrazijo v prvem mesecu
zivljenja.

ALI LAHKO OTROKA S PRIROJENO PRESNOVNO BOLEZNLIO
PREPOZNAMO S KLINICNIM PREGLEDOM?

V¢asih je veljalo, da prirojenimi sindromi z dobro opredeljenimi diz-
morfnimi znaki in strukturnimi spremembami telesa ob rojstvu niso
posledica PPB. Sodobno znanje je to trditev ovrglo, saj v redkih pri-
merih nekatere PPB lahko povzrocijo strukturne anomalije v razvoju
fetusa v maternici. Skupini bolezni, pri katerih gre za encimske napake
v peroksisomih in skupina motenj glikozilacije (CDG - Congenital
Disorders of Glycosylation), sta primer, kjer na diagnozo PPB lahko
pomislimo zZe, ko se otrok rodi. Sem sodijo predvsem Zellwegerjev
sindrom in neonatalna adrenolevkodistrofija, kjer pri novorojencu
ugotavljamo hipotonijo in dismorfne znake: epikantus, Brushfiel-
dove pege, Siroko razprte mecave, brazdo stirih prstov ali pa sindrom
Peters plus, kjer gre za motnje razvoja zrkla ob prirojeni motnji gliko-
zilacije (15, 16). Tudi otroci z glutari¢no acidemijo tipa Il imajo znadci-
len izgled z visokim ¢elom, nizko polozenimi uhlji, defektom trebusne
stene in hipospadijo (17). Dismorfi¢ni znaki se pojavljajo tudi pri neka-
terih drugih organskih acidurijah in pri pomanjkanju piruvat dehidro-
genaze, pri katerem imajo otroci podoben izgled kot tisti s fetalnim
alkoholnim sindromom. Predpostavljajo, da alkohol posredno v krvi
matere zavira fetalno piruvat dehidrogenazo in pripelje do struktur-
nih anomalij podobno, kot ¢e je pri otroku moten sam encim (9).
Smith-Lemli-Opitzov sindrom, pri katerem se pojavljajo ob rojstvu
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razcep neba, prirojena sréna napaka, hipospadija, polidaktilija in sin-
daktilija novorojenca, je prav tako posledica motnje v biosintezi hole-
sterola in sodi med PPB (18).

Pri nekaterih PPB ugotavljamo tudi pomembne strukturne okvare
centralnega ziv€nega sistema, kot je agenezija korpus kalozuma in
motnje giracije in je lahko posledica neketoticne hiperglicinemije ali
motenj glikozilacije (16).

Nekatere lizosomske bolezni s posledi¢no motnjo kopi¢enja redko
lahko povzrocijo tudi hidrops ploda.

KAJ JE POTREBNO UKRENITI, CE PRI OTROKU POMISLIMO
NA DIAGNOZ0 REDKE PRESNOVNE BOLEZNI?

Ob sumu na organsko acidemijo ali napako v ciklusu secnine pri kri-
ticno bolnem otroku je potrebno ukrepati takoj, ¢eprav dokonéna
diagnoza Se ni potrjena, saj prav takojsnji ukrepi lahko reSijo otroku
zivljenje. Postopki so usmerjeni k dvema ciljema: odstranitev nakopi-
Cenih presnovkov organskih kislin in amonijaka in preprecitev katabo-
lizma. Prvo dosezemo z ukinitvijo vnosa proteinov, z uporabo zdravil,
ki omogocajo alternativne potiizlo¢anja dusika, v€asih pa je potrebna
hemodializa in intenzivnho zdravljenje v smislu podpore respirator-
nega in kardiovaskularnega sistema. Katabolizem prepreCimo z viso-
kim vnosom glukoze v infuziji. V primerih z izrazito metaboli¢no
acidozo je potrebna aplikacija bikarbonata intravensko in spremlja-
nje acidobaznega stanja, v nekaterih primerih organskih acidemij je
potrebna dializa ne glede na raven amonijaka v plazmi. Ce pride do
klinicnega izboljSanja, je potrebno postopno zagotoviti vnos esenci-
alnih aminokislin, kasneje pa se v skladu z kon¢no diagnozo pripravi
nacrt dolgoroc¢nega zdravljenja, kar je delo v metabolizem usmerjenih
strokovnjakov (19, 20).

TakojSnje ukrepanje pri napakah v oksidaciji mascobnih kislin in
transporta karnitina temelji na zagotavljanju zadostnega vnosa glu-
koze, preprecCevanju stradanja, potrebna je omejitev vnosa nekaterih
mascobnih kislin in dodatek karnitina.

Klju¢no je tudi ukrepanje pri epilepti¢nih kréih novorojenca, ki so v
redkih primerih posledica PPB (npr. epilepsija odzivna na piridoksin in
folacin), in je takojsSnje zdravljenje z visokimi odmerki vitaminov odlo-
Cilno za obvladovanje epilepsije.
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NEONATALNO PRESEJANJE ZA PRIROJENE PRESNOVNE
BOLEZNI

Danes ima ze vecina evropskih drzav razsSirjeno presejalno testira-
nje novorojencev z metodo tandemska masna spektrometrija z ele-
ktrorazprsilno ionizacijo (electrospray ionization tandem mass spec-
trometry: ESI-MS/MS). Stevilo iskanih bolezni s to metodo je med
drzavami zelo razlicno - nekatere presejajo le za dve bolezni (npr.
fenilketonurijo in pomanjkanje srednje verizne acil-CoA dehidroge-
naze v Svici), druge pa tudi za 20 razliénih bolezni (npr. Avstrija) (21).
Glede na veliko obcutljivost in loc¢ljivost metode pri doloc¢anju kon-
centracij Stevilnih presnovkov v vzorcu na filterskem papirju, je pri-
stop laboratorija v vecini centrov selektiven in se pri laboratorijskem
odcitavanju sporoca le rezultate za bolezni, ki so uvrs¢ene v seznam
presejalnih testov (22).

Statisti¢ni podatki o pogostnosti PPB glede na rezultate presejanja
se med drzavami nekoliko razlikujejo, vendar pa kazejo bistveno visje
Stevilo pacientov, kot jih je imelo diagnozo na osnovi klini¢nih znakov
(23). Neonatalno presejanje namrec izpostavi bolnike, ki bi sicer bili
prepozno odkriti ali pa prava diagnoza sploh ne bi bila ugotovljena,
obenem pa odkrije tudi lazje oblike bolezni. Najdemo tudi nekatere
PPB, ki v veliki meri ostanejo v zZivljenju brez simptomov (24). Avstrij-
ski zbrani rezultati presejanja 15 razli¢nih PPB z ESI-MS/MS so poka-
zali skupno pojavnost 1 na 4000 zivorojenih, kar pomeni za to drzavo
14 novih bolnikov s PPB v 5 letih (23).

V Sloveniji Se vedno presejamo le za eno PPB: fenilketonurijo. Kljub
strokovni utemeljitvi in potrditvi potrebe po razsSirjenju presejanja Se
na druge PPB, je postopek uresnic¢enja programa Sele na zacetku poti.

ZAKLJUGEK

Z napredkom pri prepoznavi in zdravljenju prirojenih napak presnove,
se je prognoza mnogih bolezni pomembno spremenila, zato je nujno,
da so zdravniki seznanjeni s klin¢no sliko in diagnostiko.

Zgodnja klinicna prepoznava otrok s PPB, takojSnje ukrepanje in
napotitev v center z ustreznimi laboratorijskimi zmogljivostmi, so
temeljnega pomena za postavitev diagnoze in uspesno zdravlje-
nje, saj bodo le ustrezno obravnavani bolni otroci imeli koristi, ki jih
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ponujajo najnovejSa spoznanja pri diagnostiki in zdravljenju PPB. K
pravocasnemu zdravljenju bo pomembno doprinesla tudi razSiritev
programa presejanja novorojencev na v Sloveniji.

Mojca Zerjav Tansek, Urh Groselj, Tadej Battelino
UKCL — PEDIATRIGNA KLINIKA, KL. 0DD. ZA ENDOKRINOLOGIJO, DIABETES IN PRESNOVNE BOLEZNI, BOHORIGEVA 20, LIUBLIANA
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REDKE BOLEZNI V OTROSKI NEVROLOGL!

IZVLECEK
IZHODISEE:

Redke bolezni (RB) so po evropskih merilih tiste, ki se pojavljajo s
pogostostjo 1/2.000 oseb in so v zadnjih letih tema $tevilnih razisko-
valnih projektov. Redke nevroloske bolezni (RNB) so predvsem izre-
dno pomembne pri otrocih in mladini. Za usmerjeno (pogost drago
in zapleteno) diagnostiko je potrebnih veliko klinicnih izkusenj. Otroci
z RNB imajo podobno kot drugi otroci s kronic¢nimi boleznimi, vec
psihosocialnih tezav v primerjavi z njihovimi zdravimi vrstnicami ozi-
roma vrstniki, kar vpliva na kakovost zivljenja otrok z RNB in njihovih
druzin. Kot ena od resitev za manjso obremenitev druzin in otrok in
njihovo boljSo kakovost zivljenja, je oskrba na domu.

NAMEN:

Namen raziskave je bil ugotoviti pogostost pojavljanja RNB pri otro-
cih do 18. leta starosti v Sloveniji. Zanimalo nas je tudi, kaksna je kako-
vost Zivljenja otrok z RNB (v dolo¢enem c¢asovnem oknu) in ali bi
imeli njihovi starSi namesto bolnisnicne oskrbe raje oskrbo na domu.

HIPOTEZE:
Pogostost RNB je v Sloveniji podobna pogostosti njihovega pojavlja-
nja drugje v Evropi.
Od vseh RNB imajo nevrometabolne in nevrodegenerativne bole-
zni najhitrejsi in najbolj progresiven potek v tem starostnem obdobju.
Kakovost zZivljenja otrok z RNB in njihovih druzin je slaba.
StarsSi si Zzelijo ¢im vec oskrbe na domu in manj bolnisni¢nega zdra-
vljenja njihovih otrok z RNB.

METODE:

V raziskavo smo vkljucili 100 otrok z RNB, ki so bili v letu 2015 ambu-
lantno ali bolnisni¢no obravnavani na Pediatricni kliniki v Ljubljani
(PeK). V informacijskem sistemu PeK smo poiskali Stevilo otrok z
dolo¢eno RNB in iz teh podatkov izracunali prevalence RNB v Slo-
veniji. Otroke smo glede na njihovo zdravstveno stanje ocenili po
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petstopenjski lestvici prizadetosti, prirejeni po C. Cans in sodelavcih.
Za oceno kakovosti zivljenja otrok smo starSem poslali slovensko raz-
licico vprasalnika SDQ (“Strength and Difficulties Questionaire”). S
starsi smo se tudi pogovorili o njihovi zelji po oskrbi na domu name-
sto bolnisni¢nega zdravljenja.

REZULTATI:

RNB se v Sloveniji pojavljajo s podobno prevalenco kot drugje v
Evropi. Povprecna stopnja prizadetosti otrok z RNB je 2,08. Preisko-
vanci z nevrometabolnimi boleznimi imajo najvisjo stopnjo prizadeto-
sti (p < 0,010) v primerjavi z otroci z drugimi RNB. Nismo potrdili, da
je kakovost zivljenja otrok z RNB slaba; 66,7 % starSev si za svojega
otroka Zeli oskrbo na domu namesto bolnisni¢nega zdravljenja.

ZAKLJUCGEK:

Z raziskavo smo prvi¢ dobili epidemiolosSke podatke o nekaterinh RNB
v Sloveniji, ki so primerljivi z evropskimi. Nevrometabolne bolezni
imajo najvisjo stopnjo prizadetosti med RNB, vendar visja stopnja pri-
zadetosti za otroka Se ne pomeni slabse kakovosti zivljenja. Starsi za
svojega otroka predvsem zelijo manj bolnisni¢nega zdravljenja in vec
oskrbe na domu. V prihodnosti se bo potrebno posvetiti nadaljnjemu
razvoju programa celostne oskrbe otrok z RB, vklju¢no z oskrbo na
domu, in v sklop tega razvoja vkljuciti kakovostno izobrazevanje zdra-
vstvenih in nezdravstvenih delavk in delavcev o RB ter o kazalcih/
merilih za ugotavljanje kakovosti zivljenja teh otrok.

Valentina Prevc', Karmen Zrnec', asist. dr. Maja Jekovec-Vrhovsek?,
dr. med., prof. dr. David Neubauer®?, dr. med.
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DOSTOPNOST ZDRAVIL ZA ZDRAVLIENJE
MANJ POGOSTIH BOLEZNI V KLINICNI
HEMATOLOGLI V SLOVENLI

Zdravila za zdravljenje manj pogostih bolezni ali zdravila sirote so v
klini¢ni 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 2016),
ugotovimo, da jih je od skupno 90 v letu 2016 14 novih zdravil in
sedem od njih za rabo v klini¢ni hematologiji. Le z dvema zdraviloma
za zdravljenje diseminiranega plazmocitoma (daratumomab, iksazo-
mib) smo se v Sloveniji seznanili v lanskem letu preko soCutne rabe in
klinicne raziskave, v tem letu pa jih bomo poskusili razvrstiti v redno
rabo.

Nekaterih zdravil sirot iz prejsnjih let Se nismo uspeli razvrstiti v
uporabo, kot so ponatinib za zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levke-
mije, kjer se je proizvajalec umaknil iz pogajanj o razvrstitvi ter poma-
lidomid za zdravljenje neodzivne bolezni ali ponovitve diseminira-
nega plazmocitoma, kjer bomo morali razsiriti indikacije uporabe.
Samo vecja prizadevanja vseh nas, zdravstvenih delavcev in bolnikov
za pocenitev do sedaj uporabljenih preizkusenih zdravil ali zamenjava
Z genericnimi in biolosko podobnimi zdravili bo omogocdila da bomo
imeli dodatni denar za uvajanje novih ucinkovitih zdravil.

V zadnjih letih smo bili v hematologiji neutemeljeno zadrzani pri
uvajanju biolosko podobnih eritropoetinov, filgrastimov in generic¢-
nega imatiniba, kar ima za posledico da Se ¢aka nekaj zdravil za raz-
vrstitev iz razlogov pomanjkanja financnih sredstev in previsoke cene
zdravil glede na ucinkovitost. Po dosedanjih evropskih in nasih izku-
Snjah je uporaba generi¢nih in biolosko podobnih zdravil varna, zdra-
vljenje enako ucinkovito, obvezna pa je skrbna sledljivost zamenjave
zdravila in takojsSnje porocCanje o nezelenih pojavih. Iz teh razlogov si
moramo prizadevati k takojsnji uporabi generi¢nih in biolosko podob-
nih zdravil, da bomo lahko vkljucili nova zdravila za zdravljenje manj
pogostih bolezni.
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Mala ucinkovitost starih, praviloma simptomati¢nih nacinov 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
klinicni hematologiji.

Po prvih ugodnih porocilih v literaturi o zdravilu siroti za zdravlje-
nje doloCene bolezni, se obicajno uspemo dogovoriti za malo koic¢ino
zdravila za so¢utno rabo, redkeje pa za klini¢no raziskavo, saj pri vecini
bolezni zaradi malega Stevila bolnikov ne zadostimo pogojem vklju-
Citve. Zdravilo je sprva uvr$€eno v drugi ali tretji nacin zdravljenja,
izjemmoma v prvi nacin pri boleznih, kjer ni bilo ucinkovitega zdravila.
V primeru, da zdravilo potrdi predvideno ucinkovitost mu dolo¢imo v
strokovnih smernicah mesto uporabe in sprozimo ustaljene postopke
preko Strokovnega kolegija internisti¢nih strok in Komisije za razvr-
SCanje zdravil pri ZZZS, ki zagotovi koli¢ino zdravila za dolo¢eno indi-
kacijo za vse bolnike v drzavi. Postopek od klinicnega preizkusanja
novega ucinkovitega zdravila, pa do redne uporabe, traja na na zalost
Se vedno povprecno 2 leti. Toliko ¢asa so potrebovali tudi leta 1954 za
redno uporabo busulfana za zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levkemije.

Boljsa informiranost in organiziranost, predvsem pa vecja odloce-
nost drzavnih institucij za uvajanje generic¢nih in biolosko podobnih
zdravil v ¢im vecji meri, bi zmanjSalo stroske zdravljenja in zagoto-
vilo denar za znatno hitrejSe uvajanje novih ucinkovitih zdravil sirot za
zdravljenje manj pogostih bolezni, s ciljem ozdraviti dolo¢eno bole-
zen ali pa znatno izboljSati kakovost bolnikovega zivljenja.

Dr. Peter Cernelé, dr. med.
PREDSTOINIK KLINIGNEGA ODDELKA ZA HEMATOLOGIJO UKC LJUBLJANA
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REDKI RAKI

uvaD

S staranjem prebivalstva razvitih druzb se je pomembno spreme-
nila obolevnost in tudi vzrok umrljivosti. Neko¢ infekcijske bolezni,
Se ne pred kratkim kardiovaskulare bolezni je danes rak v Sloveniji
po umrljivosti pri moskih Zze na prvem mestu in drugem pri zenskah
(1. Govorimo torej o zelo pogosti bolezni, saj belezimo v Sloveniji
letno po podatkih registra raka nekaj ve¢ kot 14000 novih primerov
(2). Ceprav je danes rak pogosta bolezen, pa lahko zbolimo tudi za
taksno vrsto raka, ki je izredno redka. Takrat se pojavi problem ze pri
postavitvi diagnoze; za zdravljenje velikokrat ni smernic, pogosto pa
tudi ni na voljo zdravil. Za rake, ki se pojavljajo pogosto, imamo dobro
izdelane diagnosticne metode, jih prepoznamo in za njihovo zdravlje-
nje uporabljamo z dokazi podprto medicino, ki temelji na velikih pro-
spektivnih randomiziranih raziskavah. Paradoksno pa ugotavljamo, da
je vseh redkih rakov skupaj, Ce jih sestejemo, kar 22 %, torej vsi sku-
paj predstavljajo najpogostejSega raka. Podatki o pojavnosti redkih
rakov v Sloveniji so natanéneje prikazani v PorocCilu registrar aka za
2013 (3). Ugotavljajo, da je v Evropski uniji prezivetje bolnikov z red-
kimi raki slabse od tistih s pogostimi, zato so posvetili temu problemu
posebno pozornost. V okviru evropskega projekta za obravnavo red-
kih bolezni se odvijajo tudi projekti za izboljSavo oskrbe bolnikov z
redkimi raki (4).

Za redke rake Stejemo tiste, zaradi katerih letno zboli na novo <6
bolnikov na 100.000 prebivalcev (incidenca), to je manj kot 120 letno
v Sloveniji. Ker se raki nekega organa med seboj razlikujejo po izvoru
in histoloski sliki, spisek taksnih rakov ni tako preprost, saj lahko npr.
rak na dojki predstavlja enega od redkih rakov, v kolikor gre za redko
histolosko obliko. V prihodnosti, ob novih spoznanjih molekularne
biologije, pa se bodo raki Se bolj drobili na podskupine glede na vrste
mutacij in seveda s tem povezanimi zdravljenji. Zato redke rake torej
ne predstavljajo samo npr. otroski raki, sarkomi, rak scitnice, rak mod,
temvec vrsta drugih rakov, ki lahko vzniknejo kjerkoli v telesu. Pro-
blem redkih rakov se torej precej razlikuje od redkih dednih bolezni,
pristopi so bistveno drugacni, tudi pri dednih rakih, ki so seveda zaen-
krat tudi redki.
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Rezultat evropskega projekta RARECARENet je seznam vseh red-
kih rakov, ki ustrezajo zgornji definiciji v populaciji Evropske unije.
Cilj nadaljevanja projekta v Evropi je oblikovanje centrov in mreze za
pomoc pri diagnosticiranju in zdravljenju bolnikov z redkimi raki.

KAKO 0BRAVNAVAMO REDKE RAKE IN KATERE PROBLEME
PRI TEM SRECUJEMO V SLOVENLI

Rak, ce izvzamemo levkemije, ki tudi sodijo med redke rake, se lahko
pojavi kot tumor kjerkoli v telesu. Logi¢en in pravilen postopek je, da
ugotovimo, za kaksen tumor gre, z odvzemom tkiva; redkeje, Ce je z
manjSim posegom mozna odstranitev celotnega tumorja, ga odstra-
nimo (seveda moramo prej opraviti preiskave za zamejitev bolezni) in
posljemo na pregled tkiva. Nac¢rtovanje pravega zdravljenja je namrec
odvisno od vrste raka (pregled tkiva) in kirurski poseg ni vedno na
prvem mestu. TakSno nacrtovanje zdravljenja se po navadi odvija v
soglasju multidisciplinarnega konzilija, Se bolj je to pomembno, ¢e gre
za redke rake. A vcasih postopki zal ne gredo po tej poti. Naslednji
korak je postavitev pravilne histoloSke diagnoze iz odvzetega tkiva
v ¢im krajSem Casu. Za pogoste rake to po navadi ni problemati¢no,
pri redkih rakih pa to ni vedno enostavno. Nasi patologi v primeru
diagnosti¢ne dileme posiljajo vzorce tkiva v tujino na posvet; problem
je lahko ¢as odziva take konzultacije. Ce se bodo v okviru evropskega
projekta redkih rakov vzpostavile dolo¢ene poti taksnih konzultacij,
bo to vsekakor dobrodoslo. Sledi zdravljenje, ki mora biti pri raku,
Se posebej pri redkih rakih, dobro nac¢rtovano na multidisciplinarnem
konziliju (sestavljenem iz specialistov razli¢nih strok: kirurg onkolog,
radioterapevt onkolog, internist onkolog, radiolog, patolog, citolog)
in ¢im prej izvedeno. Na tem podrocju imamo v Sloveniji na Onkolo-
Skem institutu Ljubljana izredno dolgo tradicijo, saj so bili multidisci-
plinarni konziliji pri obravnavi bolnikov z rakom uvedeni in utec¢eni na
OIL leta 1983. To se odraza tudi pri rezultatih prezivetja pri nekaterih
redkih rakih v Sloveniji, ki so bili v preteklosti celo boljsi kot pri pogo-
stih rakih. Te primerjave pa seveda niso vkljucevale vseh redkih rakov,
kot so definirani sedaj, tako da jih ne moremo primerjati s prej nave-
denim slabsim prezivetjem bolnikov z redkimi raki v Evropski uniji.
Res pa je tudi, da so se rezultati za pogoste rake v zadnjem obdo-
bju pri nas precej izboljsali. Niso pa vsi bolniki z redkimi raki pred
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zacCetnim zdravljenjem predstavljeni na multidisciplinarnem konziliju;
tu je mesto za izboljSave. Tudi tu bi bila koristna vzpostavitev mozno-
sti multidisciplinarnih konzultacij v okviru evropskega projekta, pred-
vsem za rake, ki jih na 2 milijona prebivalcev sreCujemo zelo poredko.
Kako se bodo te konzultacije, druga mnenja in zdravljenja, ki v dolo-
c¢enih drzavah niso dostopna, izvajala v za to akreditiranih evropskih
centrih, so pomembna vpraSanja pri nadaljevanju evropskega pro-
jekta za bolnike z redkimi raki, RARECAREnNet.

Problem pri zdravljenju redkih rakov predstavlja tudi razvoj novih
zdravil za redke bolezni, saj se investicija v razvoj takega zdravila far-
macevtski druzbi povrne pocasi ali pa splo ne. Predvsem se to odraza
na otroskih rakih. Delno se stanje izboljsuje z uvedbo tako imenovanih
zdravil sirot (orphan drugs) kakor tudi z globalizacijo trga zdravil. Z
razvojem molekularne biologije ter s tem tumorju in bolniku prilago-
jenega zdravljenja se bo verjetno problem redkih rakov na podrocju
zdravljenja z inovativnimi zdravili izboljsal, saj nove raziskave na tem
podrocju vkljucujejo bolnike glede na molekularno tarco, ne vec na
redko histolosko entiteto. Tako bolniki z redkimi raki lahko vstopajo v
velike raziskave skupne kosSare (angl. basket) z bolniki z razli¢nimi raki
(lahko tudi pogostimi) vendar z isto molekularno tarco (t.i. »basket«
raziskave).

ZAKLJUGEK

Pomembno je, da ima vsak bolnik, ki zboli za rakom, tudi tisti z red-
kim rakom, enake moznosti v boju s to boleznijo. Z razvojem moleku-
larne biologije pricakujemo na tem podrocju nove paradigme. Zato
je potrebno posvetiti redkim rakom prav posebno pozornost, da jih
pravilno opredelimo in zdravimo.

Prof. dr. Branko Zakotnik, dr. med.
ONKOLOSKI INSTITUT LJUBLJANA
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BULOZNA EPIDERMOLIZA

Med bulozne epidermolize (BE) uvrs¢amo kozne bolezni, za katere
je znacilno pojavljanje mehurjev (bul) na kozi, ki nastanejo zaradi
razcepa v medcelicnih stikih ali med povrhnjico in usnjico (epider-
moliza). Gre za genetsko povzro¢ene molekularne nepravilnosti v
sestavinah epitelnih stikov.! Za bolezen je znacilna izrazita krhkost in
povecana ranljivost koze in pojavljanje mehurjev ze po manjsSih meha-
ni¢nih obremenitvah ali poskodbah. Pri nekaterih oblikah BE so poleg
koze obolele tudi sluznice.

HETEROGENA SKUPINA BOLEZNI

Bolezen vkljuCuje spekter klinicno in genetsko heterogenih bolezni.
Delimo jo v tri skupine: navadno (simpleks) BE, junkcijsko BE in distro-
ficno BE. Pri EB simplex je prisotna okvara v sintezi keratina 5 in kera-
tina 14, ki sestavljata citoskelet (intermediarne filamente) v celicah
bazalne plasti povrhnjice. Pri junkcijski obliki je okvarjena sineza lami-
nina 332, ki je sestavni del bazalne membrane (stika med povrhnjico
in usnjico). Pri distrofi¢ni obliki je prisotno pomanjkanje ali odsotnost
kolagena VII, ki tvori sidrna vlakenca, ki omogocajo ¢vrst stik usnjice
s povrhnjico. Z genetskimi analizami je mozno bolezen pri vsakem
bolniku natan¢no opredeliti. Pri vsaki od treh skupin so poznane Se
razlicne podvrste bolezni. Pri simplex obliki je danes poznanih 15, pri
junkcijski 8, pri distrofi¢ni pa 11 razli¢nih kliniénih entitet BE.2 Bolezni
se podedujejo autosomno dominantno ali autosomno receisvno, v¢a-
sih pa nastanejo spontano.

Prevalenca simplex BE je ocenjena na 4,6 na milijon prebivalcey,
junkcijske oblike na 0,4 in distroficne oblike na 0,99 na milijon pre-
bivalcev. Bolezen se pojavlja pri obeh spolih, pri vseh rasah in v vseh
geografskih predelih sveta.?

KLINICNI ZNAKI BOLEZNI

Mehurji in rane se pojavljajo kjerkoli, najpogosteje pa na mehani¢no
bolj obremenjenih predelih koze. Na mestih pritiska ali poSkodbe se
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v nekaj urah pojavijo mehurji, ki pocijo, na njihovih mestih nastanejo
bolece rane, ki se celijo vec tednov.

Simpleks oblika je blazja, mehurji nastanejo le ob vecjih obreme-
nitvah koze, najpogosteje na dlaneh in podplatih, celijo pa se brez
brazgotin. Pojavljanje mehurjev je za bolnike zelo motece in bolece,
vendar bolezen ne povzroca splosne prizadetosti ali invalidnosti.

Pri junkcijski obliki je potek tezji, koza je bolj ranljiva, obsezni
mehuriji in bolece rane se pojavljajo na razli¢nih predelih telesa, zapu-
$Cajo pa stanjSano povrhnjico in brazgotine. Poleg koze so prizadeti
tudi nohti, zobje, postopno pa se pridruzi tudi izguba las.

NajteZja je distroficna BE. Ze ob rojstvu se na kozi pojavijo obsezni
mehuriji in rane, ki se celijo z brazgotinami. Pojavijo se ze po manjsih
mehani¢nih obremenitvah koze, kakrSnim smo izpostavljeni vsako-
dnevno, na primer pri hoji, delu z rokami, drgnjenju, na mestih priti-
ska oblacil ali obutve ter ob poskodbah. Nove rane se tako pojavljajo
skoraj vsakodnevno na razlicnih predelih telesa, najpogosteje pa na
dlaneh, podlahteh, spodnjih okoncinah, obrazu in lasiSCu. Pogoste so
sekundarne okuzbe ran. Brazgotine postopoma povzrocijo zrasca-
nje prstov rok in posledicno deformacije in nefunkcionalnost dlani
ter oslabijo tudi funkcijo drugih sklepov na okoncinah. Vse to otezuje
gibljivost celotnega misi¢no-skeletnega sistema, postopoma pov-
zrocCi oslabelost miSic in zgoden pojav osteoporoze.

Pri tej obliki se okvare pojavljajo tudi na sluznicah, predvsem v
ustni votlini, Zzrelu in poziralniku, kar otezuje hranjenje. Pogosto je
bolj ranljiva tudi o¢esna veznica, prizadeti so tudi zobje, nohti in lasje.
Pridruzi se slabokrvnost, podhranjenost, v otrostvu pa upocasnje-
nost rasti in zaostanek v telesnem razvoju. Tezavnost bolezni se z leti
povecuje in invalidnost bolnika stopnjuje. Bolniki potrebujejo pomoc
pri opravljanju osnovnih Zivljenjskih opravil. Po vec letih se na brazgo-
tinsko spremenjeni kozi lahko pojavijo maligni tumorji koze (plosca-
toceli¢ni karcinomi), ki zaradi agresivnosti in moznosti metastaziranja
zahtevajo radikalne kirursSke posege.'?

Zivljenjska doba bolnikov z BE je odvisna od klini¢nega podtipa
bolezni, kakovosti zdravstvene oskrbe in pogojev za nego v doma-
c¢em okolju. Pri najtezjih oblikah junkcijske in distroficne BE bolniki
lahko umrejo Ze v otroskem obdobju.
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ZDRAVLIJENJE

Kljub natan¢nemu poznavanju vzrokov za BE vzroCno zdravljenje
zaenkrat ni mozno. Temeljni del obravnave bolnikov je nega koze, pre-
preCevanje poskodb in redno spremljanje njihovega zdravstvenega
stanja. Ustrezna nega koze izboljSa celjenje ran in deloma prepreci
sekundarne okuzbe in kroni¢ne poskodbe koze. Nega koze je zah-
tevna, poleg izkusenega medicinskega osebja je potrebna tudi pomoc
sorodnikov. Uporabljamo razlicne antisepti¢ne lokalne pripravke
in sodobne silikonske obloge za preveze ran. Pogosto so potrebna
zdravila za lajSanje bolecin. Potrebno je preprecevanje novih mehur-
jev in zascita koze z mehkimi oblogami na bolj izpostavljenih pre-
delih telesa, noSenje primerne obutve in bolezni prilagojena telesna
aktivnost. Deformacije na prstih rok je pogosto potrebno zdraviti s
korektivnimi kirurskimi posegi. Fizioterapijo je potrebno izvajati Zze od
otrostva dalje, pod nadzorom fizioterapevta, ki pozna specifi¢nosti
bolezni in vsakega bolnika. Individualno prilagojena telesna aktivnost
ohranja aktivnost misic, gibljivost sklepov, deloma preprecuje defor-
macije okoncin in osteoporozo. Potrebna je prilagojena prehrana z
vitaminskimi in drugimi prehranskimi dodatki.

V osnovi je prizadeta koza, sCasoma pa postane telesna prizade-
tost vecorganska, kompleksna in zahteva multidisciplinarno medi-
cinsko oskrbo s sodelovanjem specialistov drugih strok. Sodelujemo
s specialisti pediatri, internisti, plasti¢nimi kirurgi, onkologi, okulisti,
specialisti dentalne medicine, fizikalne in rehabilitacijske medicine in
psihologi.

V prihodnosti se obetajo nove, genske metode zdravljenja, a so
Se v fazi preizkusanj. Umetno gojenje koze iz gensko korigiranih celic
bolnikov in prekrivanje ran s transplantati tako pridobljene koze se zdi
obetavno, v praksi pa se Se ne uporablja rutinsko. V fazi preizkusanj
je tudi injiciranje zdravih celic (fibroblastov) ali manjkajocih protei-
nov v kozo, korekcija okvarjenih genov in rekombinantno proteinsko
zdravljenje.

KAKOVOST ZIVLJENJA BOLNIKOV Z BE

Pojavljanje mehurjev in ran na kozi bolnike spremlja vse zZivljenje. Z
novimi ranami se soocajo skoraj vsakodnevno. BolecCina in preveze
ran so njihov stalni spremljevalec. Spremembe koze na vidnih prede-
lih telesa bolnike zaznamujejo tudi navzven. Pri tezjih oblikah BE se
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bolece rane pojavljajo tudi na sluznicah in otezujejo hranjenje. Otroci
telesno ne zmorejo dohajati svojih vrstnikov. Pogoste so hospitaliza-
cije. Potreben je bolezni prilagojen nacin Zivljenja na vec podrodjih, pri
gibanju, telesni negi, prehranjevanju, na¢rtovanju izobrazevanja. Bol-
niki zZivijo z zavedanjem, da je bolezen neozdravljiva in zapusca trajne
poskodbe koze z brazgotinami in vse vecjo odvisnost od pomodi dru-
gih. Ob sebi cel dan potrebujejo pomoc. BE je obremenjujoca tudi
za starSe in pomembno poseze v zZivljenje druzine. Tezka telesa pri-
zadetost je za bolnike tudi psihi¢no obremenjujoca. Potrebujejo psi-
holosko pomo¢, optimistic¢no naravnano sodelovanje z zdravstvenim
osebjem ter podporo in razumevanje v druzini in okolju, kjer zivijo.

Pomembno podporo bolnikom z BE nudi drustvo Debra
(Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association), ki pove-
zuje bolnike, njihove sorodnike in zdravstvene delavce. Drustvo Debra
v Sloveniji dobro opravlja svoje poslanstvo. Bolnike in svojce infor-
mira o naravi bolezni, ki je zelo redka in o njej tezko pridobijo kako-
vostne informacije. Pripravili so pisno gradivo v obliki zgibank s kori-
stnimi priporocili za bolnike. Pomagajo priskrbeti potrebne koli¢ine
sodobnega obvezilnega materiala za rane, vitaminov in prehranskih
dodatkov. Spremljajo novosti za nego obolele koze, v tehniki prevezo-
vanja ran, novih materialih in moznostih simptomatskega zdravljenja.
Sodelujejo z medicinskim osebjem in drugimi strokovnjaki. Bolnikom
nudijo pomoc¢ pri socializaciji in izboljSanju kakovosti zivljenja.> Pre-
poznavni znak drustva Debra je metulj, ki ponazarja kozo, ki je krhka
kot krila metulja.

izr. prof. dr. Mateja Dolenc-Volj¢, dr. med. specialistka

dermatovenerologije,
DERMATOVENEROLOSKA KLINIKA, UKC LJUBLJANA

E-naslov: mateja.dolenc-voljc@mf.uni-lj.si
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BOLNIK — BOLNIKU, PSIHOLOSKA PODPORA IN
SVETOVANJE

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije deluje Zze dvaindvaj-
set let. Iz leta v leto se pojavlja vse vec vprasanj bolnikov in njihovih
svojcev Vv vezi z boleznijo za katero so zboleli, potekom zdravljenja,
zagotavljanjem ustreznih, najsodobnejsih zdravil za zdravljenje in
vrsto drugih, osebnih vprasanj. Na vsa strokovna vprasanja bolnike
vedno seznanijo zdravniki, ostaja pa Se vrsto vprasSanj, na katera lahko
odgovori samo nekdo, ki je sam zbolel za eno izmed krvnih bolezni,
Sel skozi ves proces zdravljenja in se uspesno pozdravil. Bolnik potre-
buje ustrezne informacije ze od samega zacetka zdravljena, ki se po
navadi za¢ne z hospitalizacijo. Zato smo se z vodstvom KO za hema-
tologijo UKC Ljubljana ze pred osmimi leti dogovorili, da bomo bol-
niku stali ob strani Zze od samega zacetka zdravljenja dalje. Tako smo
zaceli z izvajanjem enega izmed programov drustva:

BOLNIK — BOLNIKU, PSIHOLOSKA PODPORA IN SVETOVANJE

Z zeljo, da bi bolnikom, ki so zboleli za eno izmed krvnih bolezni v
casu hospitalnega zdravljenja z nasveti iz lastnih izkuSenj pomagali,
kako sedaj naprej.

Ko zbolimo, se za trenutek svet ustavi. Ob spoznanju, da smo zbo-
leli za hudo in lahko tudi smrtno bolezen je spoznanje, da imamo
moznost pogovora z nekom, ki je enako bolezen premagal, velikega
pomena. Ze sama navzocénost biviega bolnika nam vlije upanja in
daje pogum za cas, ki je pred nami.

Proces zdravljenja krvnih bolezni je dolgotrajen in od bolnika zah-
teva veliko volje in sodelovanja, predvsem pa spoznavanje bolezni ter
soocanje z njo. Bolezni ni potrebno razumeti, vedeti pa je dobro, da je
sedaj tu, kljub temu, da je nismo povabili, niti se je ne zelimo in da je
sedaj veliko odvisno tudi od nas samih, kako bo zdravljenje potekalo.
Zdravstveno osebje naredi vse, kar je v njihovi moci, veliko moramo
narediti tudi sami. Zato v drustvu menimo da je ¢as, ki ga namenimo
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bolnikom v ¢asu zdravljenja neprecenljiv in v veliko zadovoljstvo nam
je, ko vidimo, da bolnikov pogled v bodoc¢nost ni vec tako ¢rnogled.

Za dokonc¢no ozdravitev je poleg strokovnega medicinsko zdra-
vljenja potrebna tudi psiholoska podpora in pomoc¢ bolniku.

Zdravstveno osebje bolnika in njegove svojce obvesti o diagnozi,
poteku, nacinu in predvideni dolzini zdravljena, a kljub temu se poja-
vlja Se veliko vprasanj, na katera lahko odgovori le nekdo, ki je sam
zbolel za enako boleznijo, Sel skozi ves proces zdravljenja in se uspe-
Sno pozdravil. In to smo mi - bivsi bolniki.

Vedno se postavi vprasanje: »Zakaj ravno jaz, kako sem napacno
zivel, da se je to zgodilo meni, kako in koliko ¢asa bo potekalo zdra-
vljenje, kaj bo z mojo druzino, kako naj povem otrokom, kaksni so
mozni zapleti, kako bo, ko bom prisel domov, kaj lahko jem, ali se
lahko gibljem, kaksno bo moje nadaljnje Zivljenje, kaj vse se bo spre-
menilo, kako je z rodnostjo, kako bo z zaposlitvijo oziroma ponovno
vkljucitvijo v delovni proces, kakSno omejitve bom imel, kako me bo
sprejela okolica in predvsem, ali bom prezivel?«

Na veliko teh vprasanj lahko odgovorimo iz lastnih izkusenj ter
izkuSenj, ki jih nase drustvo ima v 22-lethem delovanju.

Bolniki postavljajo veliko vprasanj, na katera lahko odgovori le
zdravnik, zato jim vedno svetujemo, da ¢im vec sprasujejo zdravnike
in medicinske sestre o vseh vprasanjih in dvomih, ki se jim porajajo.
Velikokrat so vkljuceni v pogovore tudi njihovi svojci, katere naceloma
zanima Se vec, kot pa bolnika samega. Ravno svojci so velikokrat
pobudniki srecanja z nami, saj zelijo na ¢im boljsi nac¢in sodelovati pri
zdravljenju in biti v resni¢no pomoc¢. Dogaja se, da svojci Zze predho-
dno poklicejo na sedez drustva in se dogovorijo za tocen dan in uro
nasega prihoda na oddelek in se do takrat pogovorijo z bolnikom ter
mu svetujejo, da je pogovor z nami zanj lahko zelo spodbuden. Vedeti
moramo namrec, da se vsi bolniki pa le niso pripravljeni o bolezni
pogovarijati in zZelijo to obdobje svojega zivljenja ¢imprej pozabiti in
nikdar ve¢ o tem govoriti.

KAKO POTEKA IZVAJANJE PROGRAMA?

Program izvajamo ze osmo leto, kar pomeni, da je ¢lan nasega dru-
Stva-bivsi bolnik vsak ¢etrtek tekom celega leta, med 16.00 in 20.00
uro (odvisno od stevila bolnikov, ki so izrazili Zeljo po pogovoru) priso-
ten na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Ljubljana. Medicinske
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sestre nam vsak Cetrtek pripravijo pisni seznam bolnikov, ki si zelijo
pogovora z nami. Stevilo bolnikov se iz Cetrtka v Cetrtek spreminja.
Program izvajajo Stirje ¢lani drustva - bivsi bolniki.

MIHAELA UHAN MILOJKA JAVORNIK ALENKA RAK MARJAN HROVAT

V tem Casu imajo bolniki in njihovi svojci, ki si to Zelijo, moznost
pogovora z nami o vseh nemedicinskih vprasanjih, ki se nanasajo na
bolnikovo bolezen. Pogovori so se v zaCetku izvajanja programa, to je
v Casu, ko so se hematoloski bolniki Se zdravili na starem Klini¢nem
oddelku za hematologijo v Sestem nadstropju UKC Ljubljana izvajali
v za to vnaprej dolocenem prostoru na oddelku. Vsi tisti bolniki, ki
pa jim sam potek zdravljenja to ni dopuscal, da bi zapustili bolnisko
sobo, pa smo pogovor na priporocilo medicinskega osebja opravili
v bolniski sobi. Sedaj, ko se bolniki zdravijo v novem KO oddelku za
hematologijo v pritli¢ju UKC Ljubljana, pa se pogovori po navodilih
medicinskih sester opravljajo izklju¢no v bolniskih sobah.

Zaradi velikega zanimanja izvajanja programa: Bolnik - bolniku,
psiholoska podpora in svetovanje, smo program v letu 2016 zaceli
izvajati tudi v UKC Maribor (gospa Irena Lukas) in SB Novo mesto
(gospa Anica Kralj Stimec).

IRENA LUKAS ANICA KRALJ STIMEC
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POMEN IZVAJANJA PROGRAMA

Vsi, ki izvajamo ta program smo prepricani, da je Cas, ki ga name-
nimo bolniku neprecenljiv, da svojimi izkusnjami lahko samo dobro
vplivamo tako na bolnika kot tudi na njegove svojce, saj ze s svojo
prisotnostjo, naso vedrino in izredno voljo do Zivljenja damo vedeti,
da vse pa le ni tako ¢rno, da nam je uspelo in da ni nobenega vzroka,
da tudi njim ne bi.

|z lastnih izkuSenj lahko povemo, kako zelo smo si po potrditvi dia-
gnoze nase bolezni zeleli sreCati z nekom, ki je imel enako diagnozo
in se je uspesno pozdravil. V zacCetku delovanja nasega Drustva pred
22 leti namre¢ ni bilo drustev bolnikov, ki bi bolniku stala ob strani,
mu dajala upanje in vero v ozdravitev. Ze samo dejstvo, da je ozdra-
vljen bivsi bolnik tukaj je dragoceno sporocilo, da je bolezen mogoce
premagati.

Majda Slapar
PREDSEDNICA DRUSTVA BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE
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OPREDELITEV REDKIH BOLEZNI
(POVZETO PO NACIONALNI STRANI ORPHANET ZA SLOVENLIO)

KAJ JE REDKA BOLEZEN?

Tako imenovane »redke bolezni« so bolezni, ki prizadenejo zelo maj-
hen del prebivalstva in imajo zaradi redkosti njihovega pojavljanja
poseben znacaj. V Evropski uniji je bolezen opredeljena kot redka,
kadar za njo zboli manj kot ena od dveh tisoC oseb. Bolezen lahko v
nekem geografskem podrocdju velja za redko, v drugem pa za pogo-
sto. Tak je primer talasemije, anemije genetskega izvora, Ki je v severni
Evropi redka, v mediteranskem obmocdju pa dokaj pogosta. »Druzin-
ska mediteranska vrocica« je redka v Franciji, a pogosta v Armeniji.
Nekatere redke bolezni so redke oblike bolj razsirjenih bolezni.

KOLIKO REDKIH BOLEZNI POZNAMO?

Obstaja vec tisoC 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
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bolezen predstavlja spremembo oziroma odmik od stanja zdravja in
zaobjema unikaten vzorec simptomov z uveljavljenim nacinom zdra-
vljenja. Ali je vzorec simptomov unikaten ali ne, je povsem odvisno
od natancnosti nasSe analize; pri natancnejsi analizi bomo opazili
vec nians. Opisana kompleksnost se odraza v razlicnih klasifikacijah
Orphaneta.

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-
¢ju redkih bolezni. Za vecino teh bolezni ucCinkovitega zdravljenja
ne poznamo, vendar lahko z ustrezno zdravstveno oskrbo bistveno
izboljSamo kakovost zZivljenja 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 teza-
vami pri iskanju prave diagnoze, relevantnih informacij in ustrezne
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usmeritve k usposobljenemu zdravstvenemu osebju. Specifi¢ni pro-
blemi se pojavljajo na podrogjih dostopnosti kakovostne zdravstvene
oskrbe, celostne socialne in zdravstvene obravnave, u¢inkovite pove-
zanosti bolnisnic in druzinskih zdravnikov, poklicne in druzbene inte-
gracije ter neodvisnosti obolelih. Oboleli za redkimi boleznimi so tudi
psiholosko, druzbeno, ekonomsko in kulturno bolj obcutljivi. Z ustre-
zno zdravstveno politiko je moc¢ zgoraj navedene ovire premostiti. Pri
veliko obolelih dokon¢na 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
ucinkovitejsSi 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 podrod&ju 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 oznacena 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 Clanicah 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 INDIKACIJO ZA ZDRAVLJENJE
REDKIH BOLEZNI V 0BDOBJU 2004—2016 IN EVROPSKIM
DOVOLJENJEM ZA PROMET GLEDE NA LETO PRIDOBITVE DOVOLJENJA?

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016

2 Vir: Orphanet Report Series - List of Orphan Drugs in Europe. October 2016
http://www.orpha.net./orphacom/cahiers/docs/GB/list_of_orphan_drugs_in_europe.pdf
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STEVILO ZDRAVIL SIROT V EVROPI Z DODELJENO INDIKACLO
ZA ZDRAVLJENJE REDKIH BOLEZNI IN EVROPSKIM DOVOLJENJEM
ZA PROMET PO ATC KLASIFIKACLI®

B ZDRAVILA ZA BOLEZNI KRVI IN KRVOTVORNIH ORGANOV

C ZDRAVILA ZA BOLEZNI SRCA IN OZILJA

D ZDRAVILA ZA BOLEZNI KOZE IN PODKOZNEGA TKIVA

H ZDRAVILA ZA BOLEZNI SECIL IN SPOLOVIL TER SPOLNI HORMONI

J HORMONSKA ZDRAVILA ZA SISTEMSKO ZDRAVLJENJE-RAZEN SPOLNIH HORMONOV
L ZDRAVILA ZA SISTEMSKO ZD
M ZDRAVILA Z DELOVANJEM NA NOVOTVORBE IN IMUNOMODULATORJI

S ZDRAVILA ZA BOLEZNI CUTIL
V. RAZNA ZDRAVILA

ATC OZNAKA NI DODELJENA
Ll
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3 Vir: Orphanet Report Series - List of Orphan Drugs in Europe. October 2016
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 osveséenosti
glede bolezni in bi omogocila druge oblike raziskav, kot so na primer
klinicne raziskave, ni med ravnijo razSirjenosti 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 OBOLENJ SO 0ZNACENE Z ZELENO)

Dodeljena indikacija za zdravljenje redkih bolezni

zdravljenje akutne mieloi¢ne levkemije 31
zdravljenje glioma 24
zdravljenje cisti¢ne fibroze 22
zdravljenje raka trebusne slinavke 19
zdravljenje ledvi¢nega karcinoma 18
zdravljenje akutne limfoblastne levkemije 17
zdravljenje diseminiranega plazmocitoma 15
zdravljenje raka na jajénikih 14
zdravljenje kroni¢ne limfocitne levkemije 1

zdravljenje pljucne arterijske hipertenzije in kroni¢ne tromboemboli¢ne
pljucne hipertenzije

zdravljenje karcinoma jetrnih celic
zdravljenje Duchennove misic¢ne distrofije
zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levkemije
zdravljenje koZznega T-celicnega limfoma
zdravljenje Hodgkinovega limfoma
zdravljenje idiopati¢ne plju¢ne fibroze
zdravljenje sarkoma mehkih tkiv
zdravljenje amiotrofi¢ne lateralne skleroze
zdravljenje akutne poskodbe plju¢
zdravljenje mielodisplasti¢nega sindroma
zdravljenje tuberkuloze

a—y
=y

f—ry
fury

-
o
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INOVATIVNA ZDRAVILA PODALJSUJEJO PREZIVETJE
Z RAZVOJEM NOVIH ZDRAVLJEN) PREZIVI VEG LJUDI’

140 129 14
120 12
= 100 preziveli po rak 7 10 .
ziveli u
=)
Stevilo
zdravljenjza 60| 457 6 milijoni ljudi
zdravljenje 4q 4
raka 43 . o
20| 12 kumulativno $tevilo 2
0 novih zdravljen;j 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 usb usb usb

[ 3
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° [ ' T
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 patentna
in razvoj FDA zascita
priblizno
5.000 do
1sop(c)>](|)r? 5 spojin 1 zdravilo
S (%W | ©

3-6 let 6-7 let 0,5-2 leti 10-12 let ZA VEDNO
predklini¢-  klini¢nih pregled
nih raziskav FDA
raziskay

[ 2.6 milijard USD e

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 obcutek 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 vel. Drzavljani drzav ¢&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 razli¢na. 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 ¢lani obolelih - tudi na drzavni ravni nuditi socialno
varnost in druge oblike pomodci. 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 Clane 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.

11 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 Zdruzenih 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 podrogju zdra-
vil sirot, ki velja za vse njene Clanice.

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 zdravljenje 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 alternativhega zdravljenja.
Ucinkovitost in pricakovana varnost zdravila pa morata biti odli¢ni v pri-
merjavi z drugimi razpolozljivimi zdravili.

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 dolo¢a, 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-

vijenje 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=ADGEEShicSyp2WG63mIich_axZSVf5tT8IsjlpznOcx5gB55_TcvroPbkp8_ Esn7B_DZ5vJNJE-
5h3ro6yadDrl4ZKcWzWT4g8k0juoWkapESwswpvginN

WoWRG_CTgXeBF7cssKEk_wmS&sig=AHIEtbRijaY8ZN3FAVZDZSpnyeYilhlG2Q
20 http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?Ing=EN 51



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,

N

1 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«.

oA

SOONO

Drugo pomembno omrezje NEPHIRD, ki ga koordinira Centro
Nazionale Malattie Rare (Istituto Superiore di Sanita v Italiji), vkljucuje
javne zdravstvene zavode na podrocju 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-
vljanju z redkimi boleznimi znotraj sodelujocih drzav,

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-
vljale 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
okriliem Klinicnega raziskovalnega centra za redke bolezni instituta
Mario Negri za farmakoloske raziskave (ltalija). Projekt je bil sestavljen
iz vec€ 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 delavcev, 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 najboljSe 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 nac¢rtov in
strategij za redke bolezni v ve¢ drzavah c¢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
VLETU 2017

5% Annual ACCELERATE Paediatric Oncology Conference
2.-3. marec 2017, Bruselj, Belgija

Keystone Symposia - Rare and Undiagnosed Diseases:
Discovery and Models of Precision Therapy
5.-8. marec 2017, Boston, ZDA

Genomics of Rare Disease
5.-7. april 2017, Cambridge, Velika Britanija

WFH 15t International Musculoskeletal Congress
5.-7. maj 2017, Seoul, Koreja

European Multiple Sclerosis Platform 2017 Spring Conference
19.-20. maj 2017, Atene, Grcija

8t International Conference on Children’s Bone Health (ICCBH)
10.-13. junij 2017, Wlrzburg, Nemdcija

2" World Congress on Rare Diseases and Orphan Drugs
29.-30. junij 2017, London, Velika Britanija

11t European Cytogenetics Conference 2017
1.-4. julij 2017, Firence, Italija

OlOslo2017-13th International Conference on Ostegenesis Imperfecta
27.-30. avgust 2017, Oslo, Norveska

The 9* BIC Conference on hemophilias, rare bleeding disorders,
VWD and thrombotic microangiopathies
15.-17. september 2017, Rim, Italija

International Ataxia Research Conference 2017
27.-30. september 2017, Pisa, Italija

3rY Annual Congress on Rare Diseases and Orphan Drugs
30. oktober - 1. november, 2017, San Antonio, Teksas, ZDA

Third edition of the International Primary Immunodeficiencies
Congress - IPIC2017
8.-10. november 2017, Dubaj, Zdruzeni arabski emirati
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DODATEK 1
SEZNAM ZDRAVIL ZA ZDRAVLJENJE REDKIH BOLEZNI V EVROPI

EUROPEAN MEDICINES AGENCY

SCIENCE MEDICINES HEALTH

http:/fwww.ema.europa.eu/

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

Classification by tradename

TRADENAME ACTIVE MARKETING AUTHORISATION MARKETING MARKETING
SUBSTANCE INDICATION AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMM/YYYY)
brentuximab Treatment of adult patients with relapsed 25/10/2012 [Takeda Pharma A/S
vedotin or 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 CD30+
HL at increased risk of relapse or
progression following ASCT

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 Il 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 Il 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.

eftrenonacog alfa Treatment and prophylaxis of bleeding in  |12/05/2016 Biogen Idec Ltd
patients with haemophilia B (congenital
factor IX deficiency). ALPROLIX can be
used for all age groups.

Orphanet Report Series - Lists of medicinal products for rare diseases in Europe. October 2016
http://www.orpha.netlorphacom/cahiers/docs/GB/list_of_orphan_drugs_in_europe.pdf
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TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

ofatumumab

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 HOLDER
(DDMM/YYYY)
19/04/2010 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

blinatumomab

Treatment of adults with Philadelphia
chromosome negative relapsed or refractory
B -precursor acute lymphoblastic

ia (ALL).

23/11/2015 {Amgen Europe B.V.

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

- N-acetylglutamate synthase
primary deficiency,

- isovaleric acidaemia,

- methymalonic acidaemia,

- propionic aci i

01/06/2011 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 iGenzyme Europe B.V.
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TRADENAME

60

ACTIVE
SUBSTANCE

human coagulation
factor X

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment and prophylaxis of bleeding
episodes and for perioperative
management in patients with hereditary
factor X deficiency.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE

(DDMN/YYYY)

16/03/2016

HOLDER

Bio Products
Laboratory Ltd

cabozantinib

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.

21/03/2014

ITMC PharmaServices
Ltd.

isavuconazole

In adults for the treatment of:

- invasive aspergillosis

- mucormycosis in patients for whom
amphotericin B is inappropriate

betaine
anhydrous

15/10/2015

Basilea Medical Ltd

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.

daratumumab

As monotherapy for the treatment of adult
patients with relapsed and refractory
multiple myeloma, whose prior therapy
included a proteasome inhibitor and an
immunomodulatory agent and who have
demonstrated disease progression on the
last therapy.

20/05/2016

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-
drugresi b losis (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.

28/04/2014

Otsuka Novel
Products GmbH

stiripentol

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.

04/01/2007

Biocodex




TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

idursulfase

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Long-term treatment of patients with
Hunter syndrome
(Mucopolysaccharidosis Il, MPS
).

Heterozygous females were not
studied in the clinical trials.

MARKETING MARKETING
AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMMYYYY)
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

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

icatibant acetate

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

11/07/2008 IShire Orphan

[Therapies GmbH

amifampridine

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

23/12/2009 BioMarin Europe Ltd

migalastat

Long-term treatment of adults and
adolescents aged 16 years and older with a
confirmed diagnosis of Fabry disease (a-
galactosidase A deficiency) and who have
an amenable mutation.

26/05/2016 |Amicus Therapeutics

UK 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 V).

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 patients with
detectable levels of LPL protein.

25/10/2012 uniQure biopharma
B.V.

para-aminosali- cylic
acid

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.

07/04/2014 Lucane Pharma

tasimelteon

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

03/07/2015 \Vanda

Pharmaceuticals Ltd
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TRADENAME ACTIVE

SUBSTANCE

ex vivo expanded
autologous human
corneal epithelial cells
containing stem cells

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

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.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE

(DDMM/YYYY)

17/02/2015

HOLDER

(Chiesi Farmaceutici

SpA

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
T315I mutation.

01/07/2013

IARIAD Pharma Ltd

albutrepenonacog
alfa

Treatment and prophylaxis of bleeding in
patients with haemophilia B (congenital factor
IX deficiency). IDELVION can be used for all
age groups.

11/05/2016

ICSL Behring GmbH

ibrutinib

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-immunotherapy.
Treatment of adult patients with
Wald 6m’s macroglobulinaemia
(WM) who have received at least one
prior therapy, or in first line treatment for
patients unsuitable for chemo-
immunotherapy.

21/10/2014

Janssen-Cilag
International N.V.

pomalidomide

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
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TRADENAME 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

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMM/YYYY)
03/08/2007

MARKETING

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 patients with cystic fibrosis
(CF) aged 6 years and older and weighing
25kg or more who have one of the following
gating (class ) mutations in the CFTR
gene:G551D, G1244E, G1349D, G178R,
G551S, S1251N, S1255P, S549N or
S549R.

Treatment of patients with cystic fibrosis
(CF) aged 18 years and older who have an
R117H mutation in the CFTR gene

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

08/04/2014

adults.

Retrophin Europe Ltd
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TRADENAME

64

ACTIVE
SUBSTANCE

sapropterin
dihydrochloride

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

Treatment of
hyperphenylalaninaemia (HPA) in
adult and paediatric patients of all ages
with phenylketonuria (PKU) who have
been shown to be responsive to such
treatment.

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

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMM/YYYY)
02/12/2008

HOLDER

Merck Serono Europe
Ltd

carfilzomib

In combination with either lenalidomide
and dexamethasone or dexamethasone
alone is indicated for the treatment of
adult patients with multiple myeloma
who have received at least one prior
therapy.

19/11/2015

IAmgen Europe B.V.

lenvatinib

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

28/05/2015

Eisai Ltd

olaparib

Monotherapy for the maintenance
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.

16/12/2014

IAstraZeneca AB

mifamurtide

In children, adolescents and young
adults 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.

06/03/2009

Takeda France SAS

plerixafor

In combination with granulocyte-colony
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.

31/07/2009

\Genzyme Europe B.V.

sorafenib
tosylate

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/Hurthle cell) thyroid
carcinoma, refractory to radioactive
iodine.

19/07/2006

Bayer Pharma AG




TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

concentrate of
proteolytic en- zymes
enriched in bromelain

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

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

MARKETING  MARKETING
AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMMAYYYY)
18/12/2012 Mediwound Germany

IGmbh

romiplostim

Indicated for adult chronic immune
(idiopathic) thrombocytopenic purpura
(ITP) patients who are refractory to other
treatments (e.g. corticosteroids,
immunoglobulins)

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 Il

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 |Actelion Registration

Ltd

cholic acid

Treatment of inborn errors in primary
bile acid synthesis due to 3beta-
hydroxy-delta5-C27- steroid

idored iciency or delta4-3-
oid-5beta-red 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

ISpPA

hydrocortisone

Treatment of adrenal insufficiencyin
adults.

03/11/2011 \ViroPharmaSPRL

mercaptamine

Treatment of proven nephropathic
cystinosis. Cysteamine reduces cystine
accumulation in some cells (e.g.
leukocytes, muscle and liver cells) of
nephropathic cystinosis patients and,
when treatment is started early, it delays
the development of renal failure.

06/09/2013 Raptor
Pharmaceuticals

Europe BV

glycerol
phenylbutyrate

Indicated for use as adjunctive therapy
for chronic management of adult and
paediatric patients 22 months of age with
urea cycle disorders (UCDs) including:
deficiencies of carbamoyl phosphate-
synthase-l (CPS)

-ornithine carbamoyltransferase (OTC)
- argininosuccinate synthetase (ASS),
- argininosuccinate lyase (ASL)

- arginase | (ARG)

- ornithine translocase deficiency
hyperornithinaemia
-hyperammonaemia homocitrullinuria
syndrome (HHH)

Who cannot be managed by dietary
protein restriction and/or amino acid
supplementation alone.

RAVICTI must be used with dietary
protein restriction and, in some cases,
dietary supplements (e.g., essential
amino acids, arginine, citrulline, protein-
free calorie supplements).

27/11/2015 Horizon Therapeutics

Ltd
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TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

idebenone

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

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

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMM/YYYY)
08/09/2015

HOLDER

Santhera
Pharmaceuticals
(Deutschland) GmbH

teduglutide

66

Treatment of patients aged 1 year and above with
Short Bowel Syndrome. Patients should be
stable following a period of intestinal adaptation
after surgery.

30/08/2012

INPS 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.

Treatment of adult patients with relapsed
or refractory le cell lymphoma.

14/06/2007

ICelgene Europe 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

Janssen-Cilag
International N.V.

eculizumab

Treatment of adults and children with :
- Paroxysmal nocturnal haemoglobinurid
(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).

20/06/2007

IAlexion 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
(ALL) and lymphoid blast CML with
resistance or intolerance to prior therapy.

20/11/2006

Bristol-Myers
SquibbPharma EEIG




TRADENAME

ACTIVE MARKETING AUTHORISATION MARKETING  MARKETING
SUBSTANCE INDICATION AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMM/YYYY)
asfotase alfa Long-term enzyme replacement therapy ~ [28/08/2015 |Alexion Europe SAS
in patients with paediatric-onset
hypophosphatasia to treat the bone
manif ions of the disease.
autologous CD34+ Treatment of patients with severe 26/05/2016 GlaxoSmithKline
enriched cell bined immunodeficiency due to [Trading Services
fraction that adenosine deaminase deficiency Limited
contains CD34+ (ADA-SCID), for whom no suitable
cells transduced human leukocyte antigen (HLA)-matched
with retroviral related stem cell donor is available.
vector that encodes
for the human
adenosine
deaminase (ADA)
cDNA sequence
from human
haematopoietic
stem/progenitor
(CD34+) cells
siltuximab Treatment of adult patients with 22/05/2014 Wanssen-Cilag
multicentric Castleman’s disease International N.V.
(MCD) who are human
immunodeficiency virus (HIV) negative
and human herpesvirus-8 (HHV-8)
negative.
nilotinib Treatment of adult patients with newly 19/11/2007 Novartis Europharm
diagnosed Philadelphia chromosome Ltd
positive chronic myelogenous
leukaemia (CML) in the chronic phase.
thiotepa In combination with other 15/03/2010 |Adienne S.r.I.
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.
thalidomide In combination with melphalan and 16/04/2008 (Celgene Europe Ltd
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
tobramycin Suppressive therapy of chronic pulmonary | 20/07/2011 Novartis Europharm
infection due to Pseudomonas aeruginosa Ltd
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.
temsirolimus 19/11/2007 Pfizer Ltd

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).
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TRADENAME ACTIVE
SUBSTANCE

ataluren

MARKETING AUTHORISATION
INDICATION

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.

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION AUTHORISATION

DATE
(DDMM/YYYY)
31/07/2014

HOLDER

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). Itis
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

myelodysf y (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.

Treatment of adult patients aged 65 years
or older who are not eligible for HSCT with
AML with >30% marrow blasts according tq
the WHO classification.

17/12/2008

ICelgene 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 pulmonary arterial
hypertension (PAH) in adult patients of
WHO Functional Class (FC) Il to Ill, including
use in combination treatment. Efficacy has
been shown in idiopathic PAH (IPAH) and
in PAH associated with connective tissue
disease.

21/04/2008

Glaxo GroupLtd

everolimus

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
sum of angiomyolipoma volume.

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

02/09/2011

symptoms, has not been demonstrated.

Novartis Europharm
Ltd
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TRADENAME

ACTIVE MARKETING AUTHORISATION MARKETING MARKETING
SUBSTANCE INDICATION AUTHORISATION AUTHORISATION
DATE HOLDER
(DDMMYYYY)
velaglucerase alfa Long-term enzyme replacement 26/08/2010 IShire Pharmaceuticals
therapy (ERT) in patients with type 1 Ireland Ltd
Gaucher di
tafamidis Treatment of transthyretin 16/11/2011 Pfizer Ltd
amyloidosis in adult patients with stage
1 symptomatic polyneuropathy to delay
peripheral neurologic impairment.
pitolisant Treatment in adults of narcolepsy with or [31/03/2016 Bioprojet Pharma
without cataple:
anagrelide Reduction of elevated platelet counts in at- | 16/11/2004 IShire Pharmaceutical
hydrochloride risk essential-thri yth ia (ET) Contracts Ltd
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/I or
- a history of thrombo-haemorrhagic events.)
mercaptopurine Treatment of acute lymphoblastic 09/03/2012 Nova Laboratories Ltd
leukaemia (ALL) in adults, adolescents
and children.
trabectedin Treatment of adult patients with 17/09/2007 Pharma MarS.A.
advanced soft tissue sarcoma,
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.
allogeneic T cells Indicated as adjunctive treatment in 18/08/2016 MolMed SpA
geneticallymodified haploidentical haematopoietic stem cell
with a retroviral vector 5 q
encoding for a tr‘ansl)lani.ahon (HSCT) of :a1dult patients
truncated form of the with high-risk haematological
human low affinity malignancies.
nerve growth factor
receptor (ALNGFR)
and the herpes
simplex | virus
thymidine kinase
(HSV-TK Mut2)
miglustat 28/01/2009 |Actelion Registration

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

Ltd

type C di




DODATEK 2

SODELUJOCA DRUSTVA BOLNIKOV
DRUSTVA — CLANI ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE

Slovenska cesta 30, 1234 Menges, Slovenija

OSEBNA 1ZKAZNICA
DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE

Association of patients with Blood Diseases in Slovenia

HUMANITARNO DRUSTVO KRONICNIH BOLNIKOV

A humanitarian association of chronic patients

DRUSTVO, KI DELUJE V JAVNEM INTERESU NA PODROCJU ZDRAVSTVENEGA VARSTVA

An association working in the public interest of healtcare

Z odlo¢bo 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 uvr-
SCenih v register redkih bolezni, razen anemije zaradi pomanjkanja
zeleza in vitamina B12. V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slove-
nije zdruzujemo bolnike in bivse bolnike, ki so zboleli za eno izmed
krvnih boleznimi: akutne in kroni¢ne levkemije, limfomi, diseminirani
plazmocitom, aplasti¢na anemija, mielodisplasti¢ni sindromi in druge
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krvne bolezni, sorodnike bolnikov, njihove prijatelje ter strokovno
medicinsko osebje.

Drustvena pisarna: Slovenska cesta 30, 1234 Menges
Clanstvo: 510 ¢lanov iz vse Slovenije

Predsednica drustva: Majda Slapar

Izvrsni odbor: Majda Slapar - predsednica,

prim. Jozef Pretnar, dr. med. - podpredsednik in strokovni ¢lan,
Marjana Bozjak - tajnica, Mihaela Uhan - blagajni¢arka,

Brigita Avbelj, Matjaz Jurca in dr. Joze Uhan - ¢lani

Davcna §t.: 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

Facebook stran: www.facebook.com/drustvoBKB

CLANSTVO DRUSTVA BOLNIKOV S KRUNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJE 0D USTANOVITVE
LETA 1995 DALIE.
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GEOGRAFSKA RAZPRSENOST CLANSTVA DRUSTVA BOLNIKOV S KRUNIMI
BOLEZNIMI SLOVENIJE PO SLOVENLJI.

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 pomocC 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 zacCetku 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

12



. e sy

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 20 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 pogovorijo
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
drustev, je dobilo v vseh 22- letih delovanja drustva prve informacije
s strani bivSega bolnika prav v nasi pisarni. Da je bolnikom in njihovim
svojcem Se lazje, smo uvedli uradne ure in sicer vsak torek med 11.00
in 15.00 uro na sedezu drustva.

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 18-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:

- so financiranje zdraviliSkega ali fizioterapevtskega zdravljenja;

- posebni socialni programi za socialno, finan¢no in zdravstveno
ogrozene bolnike;

- socialne pomoci
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Program je namenjen izklju¢no ¢lanom drustva- bolnikom in bivSim
bolnikom, ki se lahko vsako leto prijavijo na interni Razpis za pridobi-
tev pravice korisCenja programa zdraviliSkega ali fizioterapevtskega
zdravljenja. So financiranje zdravljenja lahko ¢lani drustva, ki jim je bilo
s sklepom lzvrSnega odbora odobreno korisCenje programa, koristijo
v vseh zdravilis€ih v Sloveniji. S izvajanjem preventivnega programa in
so financiranjem 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 agresivnem zdravljenju.

Program se sofinancira s sredstvi Fundacije FIHO od leta 1999 dalje
in se izvaja na osnovi sprejetega Pravilnika o dodeljevanju sredstev za
izvajanje socialnih programov Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi
Slovenije.

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
zivljenja 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 ¢asu bolnisni¢nega zdravljenja Zze osmo leto izvajamo program: Bol-
nik - bolniku, psiholoSka pomoc¢ in podpora. Program poteka enkrat
tedensko na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Ljubljana in
sicer vsak Cetrtek med 16.00 in 20.00 uro tekom celega leta. Takrat
imajo vsi bolniki, ki se zdravijo na oddelku in njihovi svojci, ki si to
zelijo, moznost pogovora z bivSim bolnikom. Program izvajajo Stirje
¢lani Drustva- bivsi bolniki, ki so se zdravili za eno izmed krvnih bole-
zni, Sli skozi ves proces zdravljenja in se uspesSno pozdravili.

Bolniki in njihovi svojcev zelijo ¢im vec vedeti o svoji bolezni, zato
jih o strokovnih vprasanjih vedno napotimo k zdravniku. Zanimajo
jih nase izkusnje, kako smo sami prezivljali te tezke trenutke, ko se
ti resni¢no za doloc¢en ¢as ustavi zivljenje. VCasih pa si bolniki zelijo
samo c¢as, ki jim ga namenimo, da se lahko odkrito pogovorijo o vseh
tezavah in strahu, ki jih spremlja v ¢asu zdravljenja, saj velikokrat
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njihove tezave razumemo lahko le tisti, ki smo se sami zdravili za eno
izmed krvnih bolezni.

Ker se interes bolnikov po to-vrstnem sodelovanju iz leta v leto
povecuje, smo Vv letu 2016 program: Bolnik-bolniku, psiholoSka pomo¢
in podpora razsirili Se na UKC Maribor in SB Novo mesto. Program
izvajata po ena ¢lanica Drustva- bivsa bolnica v vsaki bolnisnici.

4. l1zdaja strokovne literature ter drustvenih publikacij.

V 22-tih letih delovanja drustva smo izdali Stevilne vodnike za bolnike
o razlicnih krvnih boleznih, nacinih zdravljena le teh, zbornikov preda-
vanj ob svetovnem dnevu Redkih bolezni, Dnevu za bolnike in njihove
svojce, zlozenk v slovenskem in angleSkem jeziku ter drugih drustve-
nih publikacij, kot sta Almanah ob 15 in 20 letnem delovanju drustva,
knjigo zgodb bolnikov: Zgodbe iz Sestega nadstropja in predstavi-
tvene plakate v slovenskem in angleSkem jeziku.

SEZNAM IZDANIH PUBLIKACI) DO KONCA LETA 2016.

Leto Izdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije
201 | rstvoboikons ki | Second era Confeence nRste | iz

2016 Bg?j%?m?%lgngifekrvnimi Redke bolezni 2016 - Sesta izdaja Vodnik za bolnike
2016 | prietvo boKov ="M | Dan redkin bolezni 2016 Plakat

2015 | Drustvo bolnikov's krvimi | 29 (et 1995 - 2010 Zbornik

2015 Bc;lljegﬁx?mbiomikov s krvnimi ;g% ’;Iﬁot\i/grrl?; Conference on Rare Diseases Teserilie

2015 Ecr)tljeé;x?mbiolnikov s krvnimi Redke bolezni 2015 - peta izdaja Vodnik za bolnike
2015 | Prustvo bolnikov s krviimi | gy reqiin bolezni 2015 Plakat

2014 Bélljs;x?mk?olnikov s krvnimi Anemije - Vodnik za bolnike, ponatis Vodnik za bolnike
2014 Egtljeé;x?mbiolnikov s krvnimi Anemije - Vodnik za bolnike Vodnik za bolnike
2014 Eélljeéi\rg?mk?olnikov s krvnimi Redke bolezni 2014 - Cetrta izdaja Vodnik za bolnike
2014 Ecr)tlgx?mki:olnikov s krvnimi Egﬁgzsrt]?r\aiitev Drustva bolnikov s krvnimi Zlozenka
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Leto Izdajatel; Naslov publikacije Vrsta publikacije
Drustvo bolnikov s krvnimi | Pamphlet - Association of patients with s
2014 boleznimi blood diseases Zlozenka
Drustvo bolnikov s krvnimi | Press release - Association of patients with - -
2014 boleznimi blood diseases Gradivo za medije
Drustvo bolnikov s krvnimi q f
2014 ollevantinnt Dan redkih bolezni 2014 Plakat
. ] .. | Akutne levkemije in presaditev krvotvornih
2013 EglngtVQ bolnikov s krvnimi maticnih celic - Dopolnjena navodila za Vodnik za bolnike
znimi ;
bolnike
2013 E&f%(i)mbiolnikov s krvnimi Redke bolezni 2013 Vodnik za bolnike
2013 Eéfg%?m?OImkov s krvnimi Zgodbe iz Sestega nadstropja Zgodbe bolnikov
Drustvo bolnikov s krvnimi | Partners for Progress 2013 - “Rare Disorders .
2013 boleznimi without Borders” Zlozenka
2013 Egtljes%?mbiolnikov s krvnimi Dan redkih bolezni 2013 Plakat
2013 | Prustvo bolnikov s krvaimi | iy et olnikov s krvnimi boleznimi Plakat
boleznimi
2012 ngj;x?mbiomikov s krvnimi Dan bolnikov in njihovih svojcev oktober 2012 | Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s krvnimi | Vodnik za bolnike s kroni¢no mieloi¢no q :
2012 | poleznimi levkemijo 2012 Vodnik za bolnike
2012 ng;%?mk;om'kov s krvnimi Manj pogoste bolezni 2012 Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s krvnimi | Partners for Progress - “Rare disease day .
2012 boleznimi 2012” Zlozenka
Drustvo bolnikov s krvnimi | Pamphlet - Association of Patients with 5
2012 boleznimi Blood Disesaes Zlozenka
Drustvo bolnikov s krvnimi | Zlozenka - Predstavitev Drustva bolnikov s .
2012 boleznimi krvnimi boleznimi Zlozenka
Drustvo bolnikov s krvnimi | Predstavitveni plakat Drustva bolnikov s
201215 eznimi krvnimi boleznimi Plakat
Drustvo bolnikov s krvnimi | Akutne levkemije in presaditev krvotvornih g :
20 boleznimi maticnih celic - Navodila za bolnike Vodnik za bolnike
2010 Drustvo bolnikov s krvnimi Dan bolnikov 2010 - Zbornik predavanj Vodnik za bolnike
boleznimi
Drustvo bolnikov s krvnimi | 15 let delovanja “Drustva bolnikov s krvnimi ]
2010 | poleznimi boleznimi” 1995 - 2010 Zbornik
Drustvo bolnikov s krvnimi | 20 let presaditev maticnih celic v Sloveniji - . :
2009 boleznimi Dan bolnikov 2009 Vodnik za bolnike
Drustvo bolnikov s krvnimi | Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi - f
2008 boleznimi predstavitev drustva Zbornik
Drustvo bolnikov s krvnimi Aoef e q
o - Zdravljenje s presaditvijo krvotvornih q :
1999 | boleznimi v sodelovanju s A : Vodnik za bolnike
KOH UKC Ljubljana maticnih celic nesorodnega darovalca
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Leto Izdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije
Drustvo bolnikov s krvnimi . ) L L
2 : Presaditev krvotvornih maticnih celic pri ] q
1999 ngm% mgﬁ:ﬁ;\/amu S | odraslem loveku - Navodila za odpust Vodnik za bolnike
1997 Egtljsg?mbiolnikov s krvnimi Predstavitev drustva s pristopno izjavo Zlozenka

V letu 2015 smo obelezili 20-let delovanja drustva. V ta namen
smo izdali Almanah - 20 let Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slo-
venije, kjer smo v sliki in besedi predstavili rezultate dvajsetletnega
dela.

¢

DAUSTVD BOLNIKDV S KRVNIMI BOLEZNIMI

204t—}

1995 - 2015

5. Aktivho 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.
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6. Informacijski sistem, internet, FB, spletna stran, osebna svetova-
nja - 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.

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 druzenje in promocija zdravega zivljenja.
V vseh letih delovanja drustva smo dali velik poudarek na medse-
bojnem druzenju, ki ¢lanom drustva omogoca boljSe psihofizicno
pocutje. Organizirali 44 izletov po Sloveniji in tujini in organizirali 20
prednovoletnih srecanj. Septembra 2015 smo uvedli enkrat mesecno
pohodnistvo pod geslom: Za zdravje. Vsa organizirana sre¢anja vedno
zagotovijo veliko zanimanja med ¢lani Drustva.

Ravno tako v drustvu podpiramo sodelovanje posameznih ¢lanov
na mednarodnih Sportnih tekmovanjih transplantiranih bolnikov in jih
tudi finan¢no podprli.

8. Evropski Dan redkih bolezni - 28. 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 Clanicah EU.

V letu 2015 smo skupaj z Ministrstvom za zdravje RS in Klini¢nim
inStitutom za medicinsko genetiko UKC Ljubljana organizirali 1. Naci-
onalno konferenco za Redke bolezni Slovenije dne 27. 2. 2015 v Kon-
gresnem centru Brdo pri Kranju.
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V letu 2016 je bila 29. 2. organizirana 2. nacionalna konferenca za
Redke bolezni na Brdu pri Kranju. Drustvo kot ¢lan,s podpredsedni-
Skim mestom in soustanovitelj Zdruzenja za redke bolezni Slovenije
aktivno sodeluje pri pripravi programa ter organizaciji sreCanja. Ob
to-vrstnem srecanju vsako leto izdamo knjizico: Redke bolezni.

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
srecanju Dneva za bolnike in njihove svojce. V program srecanja so
vkljucena strokovna predavanja s podrocja krvnih bolezni, zdravlje-
nja 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 neposredno navezujejo na bolnika s krvno boleznijo.

CILJI 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 podrocju zdravstvenega in
pokojninskega zavarovanja;

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

- podpiranje akcije za povecanje Stevila prostovoljnih darovalcev
maticnih celic; peticija o izenacitvi nadomestila dohodka za ¢as
odsotnosti z dela zaradi darovanja matic¢nih celi z krvodajalci

- vkljuc¢evanje in aktivho sodelovanje v sorodnih mednarodnih
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;
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- 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
vsem zastavljenim ciljem, dopolnjevali programe drustvene aktivnosti
in skrbeli za uspeSno 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 PUBLIKACI)

Drustvene publikacije so dostopne tako na Klinichnem oddelku za
hematologijo, UKC Ljubljana, kot tudi v hematoloski ambulanti in
dnevni bolnisnici na Polikliniki, NjegoSeva 4, Ljubljana ter v vseh bol-
nisSnicah 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 narocCi 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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DRUSTVO
DISTROFIKOV

SLOVENIJE

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 &¢lanov, 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 ze vec kot Stiri desetletja. Z nacrtnim delovanjem
je doslej doseglo ureditev Stevilnih zadev, in to ne samo na podro-
¢ju zdravstva, ampak tudi na podrocju ekonomskih olajSav, usposa-
bljanja, bivanja in socialnega Zivljenja. Samo pa je razvilo nekatere
specificne moznosti za polnovredno vlogo ¢loveka. 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 drustvene
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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 ciljem 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 POMOCI

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
zmanjsSevanje 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 ziviljenje 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 VKLJUGEVANJE 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 srecCanja, izobrazevanja in delavnice z namenom opolno-
mocenja, pridobivanja dodatnih vescin ter kvalitetnejSega prezivlja-
nja prostega cCasa distrofikov. V okviru Odbora za ALS in Odbora za
Miastenijo Gravis izvajamo razli¢na srecCanja 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 dajatev, 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
vklju€itve 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.

MEDNARODNO SODELOVANJE

Mednarodno sodelovanje drustva se odvija v sodelovanju z NSIOS
(Nacionalni svet invalidskih organizacij Slovenije), EDF (EvropskKi
invalidski forum), EAMDA (Evropska asociacija distrofikov) ter Se z
drugimi invalidskimi organizacijami po Evropi. Pomen povezanosti
drustva prek NSIOS z delovanjem EDF je v ustvarjalnem vplivanju
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na oblikovanje evropske invalidske politike, brez katere se ne raz-
vije nobena sistemska resitev na invalidskem podrocju v Republiki
Sloveniji. EDF se na evropskem nivoju Zze 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

WZIVETI S HEMOFILLIO« V SLOVENLI
MODEL OSKRBE S FAKTORJI KOAGULACIJE NA NACIONALNI RAVNI

1. NACIONALNI 0SKRBOVALEC

e Zavod za transfuzijsko medicino R Slovenije - centralni oskrbova-
lec z vsemi koagulacijskimi faktorji za substitucijsko terapijo paci-
entov s prirojenimi in pridobljenimi motnjami strjevanja krvi.

2. FINANCER ZZ1Z§

e Sistem direktnega placila ZZZS centralnemu oskrbovalcu ZTM ob
izdaji faktorjev kliniki.

¢ Ne bremeni budzeta bolnice (= bolnica ne placa nic!).

3. 0BVEZNE MINIMALNE ZALOGE VSEH BOLNIC V DRZAVI

¢ Dolocijo se minimalne zaloge koagulacijskih faktorjev, ki jih je dol-
zna imeti vsaka bolniSnica ali urgentni center za nujna stanja pri
hemofilikih idr. pacientih, ki gravitirajo v konkretno bolnico

¢ (= na osnovi pripadajoce populacije hemofilikov).

4. INSTRUKTAZA V REGIJSKIH BOLNICAH

e Strokovna instruktaza o nujnih stanjih pri hemofiliji in drugih priro-
jenih motnjah strjevanja krvi v vseh regionalnih bolnicah v drzavi

e Za kirurge, interniste in pediatre

e Tudi tehnika priprave za medicinske sestre

5. PLANIRANJE

e Letni plan o nabavi strokovno celotne palete faktorjev in predvide-
nih koli¢in sprejme komisija za koagulacijske faktorje Ministrstva za
zdravje.

e Sestava komisije: = hematologi nacionalnega centra + predstav-
niki zavarovalnice + predstavniki pacientov (DHS) + svetovalec
ministrstva.
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6 RAZPIS ZA KOAG. FAKTORJE (TENDER)

Zagotovitev nacionalne ponudbe ustreznih faktorjev z razpisom
na ravni drzave na osnovi letnega plana.

Izbiro (iz plazme, rekombinantni po generacijah) dolocCi komi-
sija, sestavljena iz predstavnikov stroke, placnika, oskrbovalca in
pacientov.

Kriterija: kvaliteta + cena

1. DISTRIBUCIJA

Distribucijo za samoterapijo naj izvaja centralni oskrbovalec z
dostavo na dom.

Hladna veriga obvezna (= centralni hladilnik > hladilnik na domu)
oskrbi centralni distributer.

Poraba f VIlI/na prebivalca RS 2015 = 8,7 |IE

8. DILEME

Problemi lekarne v bolnici:

- placilo sele po aplikaciji

Lokalna lekarna:

- nerealna hladna veriga

- finan¢na stigmatizacija hemofilika
Evidenca aplikacij:

- finan¢na nerealnost porabe

- doktrinalna adekvatnost

prof. Joze Faganel
PREDSEDNIK DRUSTVA
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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 zac¢udeni 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, motoricni 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).

87



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 bazic¢-
nih raziskav vezanih na vzrocnike bolezni, do iskanja novih terapev-
tskih nac¢inov za lajSanje simptomov bolezni ter terapijo se ukvarjajo
ze 18 let.

Zaradi redkosti je bolezen mnogim neznana. V Sloveniji je trenutno
42 obolelih, od tega 6 s tezjo obliko bolezni. Osebe z EB in njihovi
svojci smo zaradi druzenja in izmenjave izkusSenj 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
S FABRYEVO BOLEZNIJO

Dobja vas 153, 2390 Ravne na Koroskem

DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIJO SLOVENIJE
obja vas
5396 Ravn1esia Koroskem

Drustvo bolnikov s Fabryjevo boleznijo Slovenije je bilo ustanovljeno
leta 2003. Clani drustva niso le bolniki, ampak tudi njihovi svojci in
prijatelji. V¢&lanjeni smo v mednarodno orgnizacijo Eurordis in FIN
(redno se udelezujemo njihovih srecanj).

Trenutno je v Sloveniji 39 bolnikov. V preteklih letih je bilo skupno
odkritih ve¢ bolnikov, vendar jih je zal 7 Zze umrlo, kar kaze na tezko
naravo bolezni. Znacilnost te bolezni je, da ¢lovek zboli Zze v otro-
Stvu, najveckrat s hudimi boleCinami okoncin in drobnimi pik&astimi
spremembami po kozi telesa. Bolezen z leti napreduje in v zrelih letih
pride do postopnega odpovedovanja tarcnih organov (srce, ledvic,
centralni zivéni sistem). Zaradi nacina dedovanja (na X kromosom
vezano dedovanje) obolevajo prizadeti moski, pri Zenskah pa je pri-
zadetost zelo razli¢na: od hujSe prizadetosti vseh organov, pa vse do
asimptomatskih oblik bolezni.

Od leta 2003 je v Sloveniji omogoceno nadomestno encimsko
zdravljenje. S tem zdravilom (uradno sta registrirani dve zdravili) se
trenutno zdravi 18 bolnikov. Ker so bolniki doma iz razli¢nih koncev
Slovenije, seveda ne hodijo vsi na zdravljenje v Slovenj Gradec, ampak
hodijo v Center le na ob¢asne 3 mesecne kontrole, redno pa se zdra-
vijo v lokalnem zavodu, ki je najblizji njihovem bivaliscu, ali pa si apli-
kacijo dajejo na domu. Vsi ostali bolniki, ki ne dobivajo nadomestnega
zdravila, pa imajo redne letne kontrole v Slovenj Gradcu.

V leta 2004 je bil ustanovljen Center za zdravljenje Fabryjeve
bolezni, ki je lociran v Splosni bolnisSnici Slovenj Gradec. Gre za enega
manj pogostih specializiranih centrov za zdravljenje manj pogostih
bolezni v nasi drzavi.
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Ob tej priliki bi se Clani Drustva radi zahvalili vsem, ki delajo v
Centru za zdravljenje Fabryjeve bolezni. Vedno se lahko obrnemo na
kogarkoli in nam bodo pomagali ali svetovali. Zavedamo se, da z nami
ni vedno lahko.

Marija Pintaric
PREDSEDNICA DRUSTVA
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3 DRUSTVO BOLNIKOV S HUNTINGTONOVO BOLEZNIJO

Drustvo je bilo ustavljeno leta 2007 z namenom pomagati bolnikom,
svojcem in streznemu osebju pri premagovanju posledic neozdra-
vljive 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 zgosc¢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 sre¢anja, da se jih lahko
udelezi ¢im vec udelezencev z enega podrocja. Predavatelji so stro-
kovnjaki na svojih podrogjih. 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 srec¢anja.
Zal nam stroka ne pomaga kaj dosti, ker ima zaradi varovanja osebnih
podatkov vezane roke.

Rudolf Jekovac
PREDSEDNIK DRUSTVA
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DRUGA SODELUJOCA DRUSTVA BOLNIKOV Z REDKIMI BOLEZNIMI

Pulmonury and Allergic Patients Association of Slovenia

@ Drusivo pliuénih in alergijskih bolnilkov.Sloveniie
\#1

DRUSTVO PLJUCNIH IN ALERGISKIH BOLNIKOV SLOVENIJE
Koprska ulica 94, Ljubljana

tel. 01427 44 44

www.dpbs.si, dpbs@siol.net

Drustvo plju¢nih in alergijskih bolnikov Slovenije je nevladna huma-
nitarna organizacija, ki zdruzuje bolnike in zdrave s skupnim ciljem,
pomagdati in lajsati zivljenje ljudem z boleznimi dihal in alergijami. Dru-
Stvo plju¢nih in alergijskih bolnikov Slovenije deluje od leta 1991 in zdru-
zuje okoli 3700 bolnikov z boleznimi dihal in alergijskimi boleznimi, nji-
hove svojce in zdravstvene delavce na obmocdju celotne Slovenije.

Poslanstvo drustva je doseci zmanjSanje kroni¢nih bolezni dihal in
alergij prav tako pa tudi omiliti (ekonomske in socialne) posledice bole-
zni za obolele in njihove druzine ter tako zboljsati kvaliteto njihovega
zivljenja. NaSe glavne naloge so posredovanje stalis¢ bolnikov javnosti,
sodelovanje v rehabilitaciji ljudi z boleznimi dihal in alergijami, priza-
devanje za boljsSo komunikacijo med bolniki in zdravstvenim osebjem,
izmenjavanje znanja in izkusenj, vidnost in prepoznavnost nasega dru-
Stva v slovenskem prostoru in skrb za enakost zdravja pri nas.

Cilji drustva so prizadevanje za druzbo s ¢&m manj bole-
znimi dihal in alergij in opozarjanje druzbe na nujnost izbolj-
Sanja pogojev in polozaja ljudi z boleznimi dihal in alergijami.
Z zdravstveno vzgojo in informiranjem skuSsamo doseci vecje razume-
vanje za probleme bolnikov in podpiramo delo vseh nasih izvajalcev v
Sloveniji, da to dosezejo. Nase ugotovitve in spoznanja posredujemo
tudi drzavnim organom in institucijam.

REDKE PLJUGNE BOLEZNI

Redka bolezen prizadene zelo malo posameznikov. Evropska organi-
zacija za redke bolezni (EURORDIS - European Organisation for Rare
Diseases) omenja, da je razlicnih redkih bolezni med 6000 in 8000,
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kar pomeni, da ima od 6% do 8% prebivalcev Evropske Unije eno
izmed redkih bolezni, med katere sodijo tudi redke plju¢ne bolezni.

Glede na to, kako pogosto se pojavljajo, jih razdelimo v skupine A,
B, CinD:

A - Vec¢ kot 1 bolnik na 100 000 ljudi

B - 1-10 bolnikov na milijon ljudi

C - do 100 objavljenih primerov obolelih

D - posamezni objavljeni primeri obolelih

1. Vnetne bolezni:
a. fibrozirajoc¢i mediastinitis - C
2. Fakomatoze:
a. Limfangioleiomiomatoza - B
b. Birt-Hogg-Dube-B
c. Neurofibromatoza tip | - C
3. Prirojeni emfizem:
a. pomanjkanje alfa-1 antitripsina - A
b. mutacije elastina - D
c. Salla bolezen - D
4. Bolezni plju¢nega zilja:
a. prirojena plju¢na hipertenzija - A
b. prirojene hemoragicne teleangiektazije s plju¢no prizadetostjo - A
c. Pulmonalna alveolarna proteinoza - B
d. plju¢na pulmonalna hemangiomatoza - C
e. plju¢na veno-okluzivna bolezen - C
5. Cisti¢na fibroza - A
Plju¢na alveolarna mikrolitiaza - C
6. Motnje ciliarnega sistema:
a. Kartagenerjev sindrom - B
b. primarna diskinezija cilij - B
7. Motnje regulacije dihanja:
a. narkolepsija - A
b. centralna alveolarna hipoventilacija - C
8. Vezivno tkivne bolezni:
a. Marfanov sindrom - C
b. Ehler-Danlos sindrom s plju¢no prizadetostjo - C
9. Vaskulitisi:
a. Wegenerjeva granulomatoza - A
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b. Churg-Straussov sindrom - A

c. Goodpasture sindrom - B

d. mikroskopski poliangiitis s plju¢no prizadetostjo - B

e. poliartritis nodoza s plju¢no prizadetostjo - B
10.Kongenitalne bolezni:

a. neuroendokrina celi¢na hiperplazija - B

b. cisticnha adenomatoidna malformacija - C

c. plju¢ne sekvestracija - C
11. Nevromuskularne bolezni:

a. amiotrofi¢na lateralna skleroza - A

b. miastenia gravis - A

c. dermatomiozitis - A

d. polimiozitis - A
12.Motnje presnove in kopi¢enja

a. Hermanski-Pudlakov sindrom - B

b. Gaucherjeva bolezen s plju¢no prizadetostjo - C

c. Nieman-Pickova bolezen s plju¢no prizadetostjo - C
13.Druge:

a. Sarkoidoza - A

b. anemija srpastih celic s plju¢no prizadetostjo - A

c. histiocitoza X - B

d. idiopatska pulmonalna hemosideroza - C

e. limfangiomatoza - C

ZNAKI, ODKRIVANJE IN ZDRAVLJENJE NEKATERIH REDKIH BOLEZNI:
Limfangioleimiomatoza - za to boleznijo obolevajo predvsem mlade
zenske. V pljucih se pojavljajo ciste, ki lahko pocijo, takrat se pojavi
nenadna huda prsna bolecina. Diagnozo obic¢ajno postavimo s pomo-
¢jo rac¢unalniske tomografije (CT). Z zdravljenjem skuSamo upocasniti
napredovanje bolezni. Taki bolniki pogosto potrebujejo transplanta-
cijo pljuc.

Sistemska skleroza - prizadene pljuca, prav tako pa tudi druge
organe. Bolezen je pogostejsa pri zenskah. Najvec bolnikov odkrijemo
med 30 in 50 letom starosti. Vzrok nastanka bolezni ni znan. Bolniki
tezko dihajo zaradi napredujocega brazgotinjenja pljug, tlak v pljuc-
nem Zzilju se zviSa. Z zdravili skusamo vplivati na povisan tlak v pljuc¢-
nem zilju ter na aktivnost imunskega sistema.

Pulmonalna alveolarna proteinoza. - Za bolezen je znacilno kopi-
cenje beljakovin in mascob v alveolih. Bolezen nastane zaradi motenj
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v delovanju imunskega sistema ali zaradi vdihovanja nekaterih snovi.
Bolniki suho kasljajo, tozijo zaradi bolecin v prsih, so utrujeni, hujsajo.
Diagnozo postavimo s pomocjo racunalniske tomografije in bronho-
skopije. Zdravljenje vkljucuje spiranje plju¢ v splosni anesteziji. Neka-
teri bolniki potrebujejo transplantacijo plju¢

Idiopatska plju¢na fibroza (IPF) - Bolezen se pojavi med 60 in 75
letom starosti. Plju¢no tkivo brazgotini, motena je oskrba telesa s kisi-
kom. Vzrok nastanka bolezni ni znan, lahko pa brazgotinjenje plju¢ pov-
zroCajo nekatera zdravila in nekatere vdihane substance (npr. azbest).
Brazgotinjenje plju¢ se pojavi tudi pri nekaterih sistemskih boleznih
(sistemska skleroza). Bolniki kasljajo in tezko dihajo, sprva le ob naporu,
kasneje tudi v mirovanju. Nad pljuci se slisi pokanje ob vdihu. Bolezen
v zac¢etnem stadiju se obi¢ajno tezko odkrije, ker so simptomi bolezni
podobni kot pri nekaterih drugih pogostejsSih boleznih (sréno popusca-
nje, vnetja...). Z zdravili skuSamo zavreti napredovanje bolezni.

KAKO OBRAVNAVAMO REDKE PLJUCNE BOLEZNI V SLOVENIJI IN KAKO JIH ZDRAVIMO?
Zaradi redkega pojavljanja je prepoznavanje redkih plju¢nih bolezni
tezko, bolezen obicajno odkrijemo v poznih stadijih. Povprecni cas
od prvih znakov bolezni do diagnoze lahko traja od nekaj mesecev
do vec let. Zaradi nepotrebne predhodne diagnostike, neustreznega
zdravljenja in posledi¢no pozne prepoznave ter zamujene priloznosti
za zgodnje zdravljenje je obravnava redkih plju¢nih bolezni zahtevna.
Okvare plju¢ so ob postavitvi diagnoze najpogosteje ze tako hude, da
so nepovratne in zahtevajo dolgotrajno in drago zdravljenje. Podat-
kovnih baz in registrov redkih plju¢nih bolezni v Sloveniji nimamo.

DPABS si je zadalo nalogo, da je potrebno vse sile usmeriti v:
1. spodbujanje osnovnih principov preventive plju¢nih bolezni, Ki
veljajo tudi za redke plju¢ne bolezni:
a. Spodbujanje k nekajenju in prenehanju kajenja
b. Skrb za Cisto okolje
c. Redna telesna vadba
2. zgodnejso diagnostiko:
a. Druzinski zdravniki morajo bolnika s plju¢no prizadetostjo, ki ne
reagira na obi¢ajno zdravljenje, ¢im prej napotiti k specialistu
b. Specialiste pulmologe je potrebno v programu izobrazevanja
temeljito seznaniti z diagnostiko in obravnavo redkih plju¢nih
bolezni
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c. Redke plju¢ne bolezni moramo obravnavati v specializiranih
ustanovah za plju¢ne bolezni
3. Ker je zdravljenje lahko zelo zahtevno in je uporaba redkih dragih
zdravil, ki za farmacijo niso dobickonosna vcasih tezko dosegljiva,
bo drustvo apeliralo na strokovno javnost, da omogoci zdravljenje
redkih plju¢nih bolezni bolnikom, ki tako zdravljenje potrebujejo.

Aktivnosti DPABS v naporih, da bosta diagnostika in zdravljenje
redkih pljucnih bolezni uspesnejsa?
Drustvo plju¢nih in alergijskih bolnikov, ki zdruzujejo tudi bolnike

z redkimi boleznimi vzpodbuja bolnike in njihove svojce k druzbeni

aktivnosti v zahtevah po hitrem dostopu do zgodnje diagnostike,

boljSem zdravljenja in kakovostni obravnavi bolnikov z redkimi pljuc-
nimi obolenji tako, da:

a. zahtevajo, da se razvijajo kakovostni izobrazevalni programi prila-
gojeni Sirsi javnosti ter bolnikom in njihovim svojcem v prepozna-
vanju redkih plju¢nih bolezni.

b. vzpodbujajo strokovno javnost, da mora skrbeti za kakovostne
programe izobrazevanja, ki bodo omogocili zgodnjo prepoznavo
redkih plju¢nih bolezni, pravilno in pravocasno napotitev bolnikov
v ustrezno referen¢no ustanovo, kjer bo poskrbljeno za pravoca-
sno diagnostiko in najprimernejsi nac¢in zdravljenja ter skrbno in
redno nadaljnje sledenje teh bolnikov.

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

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

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

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

PODPREDSEDNICA DPABS PREDSEDNIK DPABS
PREDSEDNICA ZDRUZENJA PNEVMOLOGOV SLOVENLE
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SLOVENSKO ZDRUZENJE
BOLNIKOV Z LIMFOMOM IN LEVKEMUO

SLOVENSKO ZDRUZENJE BOLNIKOV Z LIMFOMOM IN LEVKEMLJO, L&L
Telefon: +386 (0)40 240 950

Sedez: Povsetova ulica 37, 1000 Ljubljana

Pisarna: Dunajska cesta 106, 1000 Ljubljana

E-naslov: limfom.levkemija@gmail.com

Spletna naslova: www.limfom-levkemija.org in www.najboljsanovica.si

Slovensko zdruzenje bolnikov z limfomom in levkemijo, L&L, Ki
povezuje ze vec kot 500 c¢lanov, ima status humanitarne organizacije
in deluje v javnhem interesu na podrocju zdravstvenega varstva.

10 LET DELOVANJA ZDRUZENJA

V Slovenskem zdruzenju bolnikov z limfomom in levkemijo, L&L,
nudimo podporo in pomoc¢ bolnikom z limfomom, levkemijo, plaz-
mocitomom, mielodisplasticnim sindromom, mieloproliferativnimi
neoplazmami in drugimi oblikami krvnih bolezni ter njihovim svoj-
cem. Zavzemamo se za zgodnje odkrivanje bolezni, za najsodob-
nejSe oblike zdravljenja, za celostno obravnavo bolnikov in za zdrav
zivljenjski slog. O boleznih osves¢amo javnost in se zavzemamo za
bolnikom prijazno zdravstveno politiko. Obseg nasih dejavnosti vsako
leto Sirimo in v letu 2017 obelezujemo deset let uspeSnega delovanja,
kar nam daje vzpodbudo za nadaljnje delo.

INFORMIRANJE IN POMOC BOLNIKOM IN SVOJCEM
INFORMATIVNE KNJIZICE ZA BOLNIKE IN SVOJCE

V sodelovanju s slovenskimi zdravstvenimi strokovnjaki pripravljamo
razlicne informativne publikacije. Namenjene so bolnikom in svojcem,
da izvedo vec o bolezni, zdravljenju ter zivljenju z boleznijo in po njej.
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Bolje informiran bolnik lazje sodeluje s svojim zdravnikom, kar pozi-
tivno vpliva na izid zdravljenja. Zbirko publikacij stalno posodabljamo
in dopolnjujemo. Doslej smo pripravili naslednja gradiva:

- Vodnik za bolnike z ne-Hodgkinovim limfomom,

- Vodnik za bolnike s Hodgkinovim limfomom,

- Vodnik za bolnike s kroni¢no limfocitno levkemijo,

- Vodnik za bolnike s kroni¢no mieloi¢no levkemijo,

- Vodnik za bolnike s plazmocitomom,

- Vodnik za bolnike z mielodisplasti¢nim sindromom,

- knjizica Nevtropenija,

- knjizica Pozne posledice po zdravljenju limfomoyv,

- knjizica Pozne posledice po zdravljenju krvnih rakavih bolezni,

- knjizica Ohranjanje plodnosti po zdravljenju hemato-onkoloskih
bolezni,

- knjizica Polinevropatija pri hematoloSkem bolniku,

- knjizica Pogosta vprasanja v zvezi s PCR,

- zepna kartica »MOJ PCR« za bolnikovo lazje spremljanje zdravlje-
nja KML, ki vsebuje klju¢na vprasanja za zdravnika hematologa in

- zgibanka Pot do optimalnega odgovora pri KML.

Publikacije so brezplacne in na voljo v elektronski in tiskani obliki
na vseh hematoloskih oddelkih slovenskih bolnisnic, na Onkoloskemu
inStitutu, v nasi pisarni ter preko spletnega obrazca na spletni strani
www.limfom-levkemija.org.

L&L NFO DAN ZA BOLNIKE IN SV0JCE
VecCkrat v letu organiziramo celodnevno informativno srecanje za
bolnike in svojce L&L Info dan, na katerem se zvrstijo razlicna pre-
davanja zdravnikov hematologov, onkologov in drugih zdravstvenih
strokovnjakov, na temo bolezni in zdravljenja, prehrane bolnikov, psi-
holoske podpore, plodnosti, telesne vadbe in kakovostnega zivljenja
s kroni¢no boleznijo. L&L Info dnevi vkljucujejo tudi posvetovalnice
s strokovnjaki, ki so namenjene predvsem posvetu med udelezenci:
vprasanjem bolnikov in odgovorom strokovnjakov. L&L Info dan je
tudi priloznost, da se bolniki med seboj spoznajo, izmenjajo izkusnje
in se medsebojno vzpodbujajo.

Termini L&L Info dnevov so objavljeni na spletni strani Zdruzenja
L&L, pa tudi na L&L Info tockah v ¢akalnicah ambulant in na oddelkih
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v bolnisnicah po Sloveniji, kjer se zdravijo hemato-onkoloski bolniki.
Clane Zdruzenja L&L redno obveS¢amo po elektronski ali navadni
posti. SrecCanj se lahko brezpla¢no udelezijo vsi, ne glede na Clanstvo.

POSVETOVALNICA S STROKOVNJAKOM

Bolniki in svojci se lahko udelezijo posvetov v ozji skupini, kjer se
osebno posvetujejo s povabljenim zdravstvenim strokovnjakom, naj-
pogosteje hematologom ali onkologom. S strokovnjakom se lahko
iz&rpno pogovorijo o svojih odprtih vprasanjih in morebitnih straho-
vih, ki jih imajo v zvezi z boleznijo in zdravljenjem. Vprasajo lahko vse
tisto, za kar morda niso imeli priloznosti ali pa so pozabili vprasati
svojega zdravnika v ambulanti ali na oddelku bolniSnice. Prav tako
se lahko v okviru posvetovalnice, ob strokovni podpori, posvetujejo
tudi bolniki in svojci med seboj. Posvet poteka v manjsi skupini 10 do
20 udelezencey, traja okvirno dve uri, poteka najveckrat v Ljubljani,
obcasno tudi v drugih vecjih krajih v Sloveniji.

Objave terminov Posvetovalnic s strokovnjakom objavljamo na
spletni strani Zdruzenja L&L, pa tudi na L&L Info to¢kah v ¢akalnicah
ambulant in na oddelkih v bolnisSnicah po Sloveniji, kjer se zdravijo
hemato-onkoloski bolniki. Posvetovalnic se lahko brezplacno udele-
Zijo vsi, ne glede na ¢lanstvo.

OSEBNI POGOVOR

Bolniki in svojci nas lahko obiS¢ejo v pisarni zdruzenja v Ljubljani in se
pogovorijo s ¢lanico ali ¢lanom Zdruzenja L&L, ki ima osebno izkusnjo
z boleznijo. Posvetujejo se lahko tudi o tem, kam se obrniti ob teza-
vah, ter kaksno pomoc¢ in podporo jim lahko nudi Zdruzenje L&L. V
pisarni so obiskovalcem na razpolago Stevilne informativne knjizice o
razlicnih boleznih in zapletih, ki jih lahko prinese zdravljenje ali Zivlje-
nje z boleznijo. Pogovor je mozen tudi preko e-poste ali po telefonu.

STROKOVNJAK SVETUJE

Spletna stran zdruzenja www.limfom-levkemija.org ponuja infor-
macije o boleznih ter njihovem odkrivanju in zdravljenju, kontaktne
podatke, informacije o zdruzenju in njegovem delovanju. Na spletni
strani je tudi spletni obrazec ,Strokovnjak svetuje’, preko katerega
lahko uporabniki spletne strani zastavijo vprasanje strokovnjaku s
podrocja hematologije, onkologije in klinicne psihologije, v zdruze-
nju pa se trudimo, da v roku 2 dni zagotovimo odgovor strokovnjaka.
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Preko spletnih obrazcev lahko uporabnik narodi tudi brezplacna gra-
diva o boleznih in zdravljenju.

INTERNETNI KLEPET NA FORUMIH

Spletna stran zdruzenja nudi dostop do dveh spletnih forumov na
zdravstvenem portalu Med.Over.Net, ki ju moderiramo ¢lani Zdru-
zenja L&L. Na forumu Pravna pomo¢ bolnikom z rakom uporabniki
prejmejo brezplacni pravni nasvet, na forumu Limfom in levkemija pa
se lahko pogovorijo z drugimi uporabniki foruma o dnevnih izzivih, ki
jih prinasa bolezen, zdravljenje in okrevanje.

L&L INFO TOCKE PO SLOVENLI

Za obvescanje o tem, kaj vse Zdruzenje L&L ponuja bolnikom in nji-
hovim bliznjim, smo na hodnike ambulant in na bolniske oddelke slo-
venskih bolnisnic, kjer se zdravijo hemato-onkoloski bolniki, namestili
L&L Info toCke - stojala z razli¢nimi publikacijami, table ali plakate.

DELOVANJE ZDRUZENJA L&L V SIRSI SKUPNOSTI
0ZAVESCEVALNE KAMPANJE IN ZASTOPANJE INTERESOV BOLNIKOV
Vsako leto izpeljemo veliko nacionalno kampanjo osvescanja o bole-
znih, pomenu njihovega zgodnjega odkrivanja in zdravem nacinu
zivljenja. Redno sodelujemo tudi v razlicnih mednarodnih pobudah,
projektih in ozavesSCevalnih kampanjah. Aktivno sodelujemo na doma-
Cih in tujih strokovnih posvetih ter okroglih mizah s podrocja bolezni,
zdravljenja, zastopanja bolnikovih interesov, uspesnega delovanja
organizacije bolnikov ter zdravstvene politike. Redno sodelujemo z
zdravstvenimi strokovnjaki in institucijami, kjer se zdravijo hemato-
-okoloski bolniki. Zagovarjamo bolnikove interese in pravice ter si pri-
zadevamo vplivati na zdravstveno politiko, da bi bila bolj naklonjena
bolnikom v ¢asu odkrivanja, zdravljenja in okrevanja po bolezni.

Zdruzenje L&L dejavno sodeluje v Zdruzenju slovenskih organi-
zacij bolnikov z rakom ONKO NET, katerega predsednica je izvrina
direktorica Zdruzenja L&L Kristina Modic, v Svetu pacientov Onkolo-
Skega instituta ter v DrZzavnem programu za obvladovanje raka. Je
tudi ¢lan Slovenske filantropije.

V preteklih letih smo si aktivho prizadevali za izgradnjo novega
Klinicnega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana, ki je prve bolnike
sprejel leta 2014. Veseli nas, da se bolniki od tedaj zdravijo v novih

100



A e Sy

in varnih prostorih. S tem nismo zakljucili nasih aktivnosti in prizade-
vanj za kakovostno zivljenje bolnikov, saj smo se aktivno vkljucili tudi
v novi projekt Klinicnega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana, ki
je v letu 2016 zacel postopoma uvajati obsezen program nadgradnje
celostne obravnave hospitaliziraninh bolnikov. Skupaj s strokovnjaki
hematologi si prizadevamo za nadgradnjo celostne obravnave. V ta
namen smo - med drugim - spomladi 2016 organizirali dobrodelni
koncert skupine Perpetuum Jazzile. Znesek od prodanih vstopnic ter
sredstva drugih podpornikov projekta smo namenili za nakup 10 sob-
nih koles, tekalne steze in drugih pripomoc¢kov za nadzorovano tele-
sno vadbo bolnikov, ki se dolgotrajno zdravijo na Klinicnem oddelku
za hematolgijo UKC Ljubljana.

MEDNARODNA DEJAVNOST
Sodelujemo v Stevilnih evropskih projektih in ozaveScevalnih akci-
jah s podrocja hematologije in onkologije, namenjenih bolnikom in
SirSi javnosti, saj zelimo dobre primere iz prakse in izkusnje od dru-
god prenesti tudi med slovenske bolnike in javnost. Aktivno - tudi z
lastnimi predavanji in predstavitvami svojih projektov - sodelujemo
na mednarodnih konferencah za bolnike in strokovnjake, kjer redno
pridobivamo informacije o najsodobnejsSih oblikah odkrivanja bolezni,
novih zdravilih ali oblikah zdravljenja, kar nam pomaga, da se v Slo-
veniji lahko kakovostno in so¢asno z zahodno-evropskimi smernicami
zavzemamo za najsodobnejsa zdravljenja bolnikov s hemato-onkolo-
Skimi boleznimi.

Kristina Modic, izvrSna direktorica Zdruzenja L&L, je aktivna c¢la-
nica upravnega odbora mednarodne organizacije drustev bolnikov s
plazmocitomom Myeloma Patients Europe.

ZDRUZENJE L&L JE CLAN MEDNARODNIH ORGANIZACI) DRUSTEV BOLNIKOV:

Lymphoma Coalition - mednarodna organizacija drustev bolnikov
z limfomom (http://www.lymphomacoalition.org/)

Myeloma Patients Europe - mednarodna organizacija drustev bol-
nikov z diseminiranim plazmocitomom (http:/www.mpeurope.
org/)

CML Advocates Network - mednarodna mreza organizacij bol-
nikov s kroni¢no mieloi¢no levkemijo (http:/www.cmladvocates.
net/)
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The MDS Alliance - mednarodna mreza drustev bolnikov z mielo-
displasti¢nim sindromom (http:/mds-alliance.org)

CLL Advocates Nerwork - mednarodna mreza organizacij bolnikov
s kroni¢no limfocitno levkemijo (http:/www.clladvocates.net/)
MPN Advocates Network - mednardna mreza organizacij bolnikov
z mieloproliferativnimi neoplazmami (http:/www.mpn-advocates.
net/)

Kristina Modic
SLOVENSKO ZDRUZENJE BOLNIKOV Z LIMFOMOM IN LEVKEMO, L&L
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Skrajsano ime: Drustvo CF

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

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 Zze vec¢ kot 1.800 razlicnih muta-
cij. Osnovna okvara pri cistic¢ni fibrozi je moteno prehajanje natrijevih
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in kloridnih ionov v celicah vrhnjice, ki prekriva zunanje in notranje
povrsine organov. V pljucih sta posledici te motnje relativno pomanj-
kanje vode in manjsa ucinkovitost odstranjevanja sluzi z migetalkami
sluznice, t.i. mukociliarnega ciscenja, 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 zmanjsSana
kostna gostota. Bolniki s cisti¢no fibrozo imajo lahko prizadet nosni
organ, ki otezuje dihanje skozi nos, poslabsa voh, povzro¢a kronicni
sinuzitis in nosno polipozo. Lahko pride tudi do okvare notranjega
usSesa 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 omogoc¢amo primerno
kakovost zivljenja, 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 ¢ista 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 bolnikov s
cisti¢no fibrozo, je treba tem bolnikom zagotoviti celostno in celovito
zdravstveno obravnavo v okviru centra za cisti¢no fibrozo, kajti mul-
tidisciplinarni pristop in sodelovanje med specializiranimi zdravniki za
cisti¢no fibrozo ter drugim osebjem izboljSuje kakovost Zivljenja bol-
nikov. Zato je prognoza te bolezni po podatkih iz tujine sedaj toliko
boljsa, ker se vecina bolnikov s cisti¢no fibrozo zdravi v posebnih cen-
trih z visokokakovostno oskrbo, pri katerih sodeluje ekipa razli¢nih
strokovnjakov, med katerimi so zdravniki specialisti (pediatri, inter-
nisti, pulmologi, infektologi, mikrobiologi), specializirane medicinske
sestre, fizioterapevti, dietetiki, socialni delavci, kliniéni farmacevti in
psihologi. Ker je cisti¢na fibroza bolezen, ki prizadene vec organskih
sistemoyv, pri njenem zdravljenju pogosto sodelujejo tudi zdravniki z
drugih specialisti¢nih podrocij (gastroenterolog, endokrinolog, oto-
rinolaringolog, ginekolog). Tako je v zdravljenje cisticne fibroze na
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terciarnem nivoju vkljucen Sirok krog specialistov, katerih delo uskla-
juje zdravnik, ki je izkuSen v zdravljenju cisticne fibroze. Nekateri vidiki
zdravljenja se od obdobja dojencka prek obdobja otrostva do odrasle
dobe spreminjajo, toda osnovni pristop ostaja enak.

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

Izvajamo programe ohranjanja telesne zmogljivosti bolnikov, sve-
tovanja in pomoc¢ bolnikom in njihovim druzinam, informiranja in izo-
brazevanja, vse za dosego visje kakovosti Zivljenja bolnikov.

Z osvescanjem 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 omogocamo sprotne informa-
cije, tudi z objavljanjem elektronskih publikacij.

Ker je cisti¢cna fibroza najpogostejSa zivljenjsko 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 registra
bolnikov z redkimi boleznimi, ki bi sluzil kot pomoc¢ pri medicinskih
raziskavah ter izboljSanju oskrbe in zdravljenja teh bolnikov. Podatki,
ki se zbirajo v evropskem registru za cisti¢no fibrozo omogocajo spre-
mljanje zdravljenja bolnika s cisti¢no fibrozo skozi celotno zZivljenjsko
obdobje. Namen tega registra je zbiranje podatkov zaradi epidemi-
oloskih raziskav in primerjalnih vidikov cisti¢ne fibroze ter o njenem
zdravljenju v sodelujocih drzavah, s ¢imer se vzbodbuja nove stan-
darde 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
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se tudi za vzpostavitev centra za cisticno fibrozo na nacionalni ravni
za vse bolnike s cisti¢no fibrozo v Sloveniji.

Drustvo vsako leto aktivno sodeluje v evropskem tednu osvesce-
nosti o cisti¢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 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-
SC¢ena med redke bolezni. Hkrati pa je najpogostejSa med okoli 50
dednimi presnovnimi »boleznimi kopic¢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,
vklju¢no 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 Zivi 21 gaucherjevih bolnikov; dva se zdravita pri doc. dr.
Urhu Groslju na Pediatri¢ni kliniki, ostali pa pri prof. dr. Samu Zveru na
Interni kliniki.

Gaucherjevi bolniki so se ze soodili s Stevilnimi situacijami, znacil-
nimi za redke bolezni:

- slabo poznavanje bolezni s strani zdravstvenih delavcev in javnosti,

- pozna diagnoza,

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

- draga zdravila,

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

Drustvo bolnikov z gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo ustano-
vljeno leta 2003. Nas glavni namen je medsebojno povezati sloven-
ske gaucherjeve bolnike in jim biti v pomoc¢ pri njihovih morebitnih
tezavah. Spremljamo novosti na podro¢ju gaucherjeve bolezni in o
njih obves¢amo bolnike in zdravnike. Organiziramo t. i. Dneve bolni-
kov, kamor povabimo zdravnike, da nam spregovorijo o gaucherjevi
bolezni. Taka sreCanja so tudi priloznost za medsebojno spoznava-
nje in izmenjavo izkuSenj med bolniki in zdravniki. Skupaj z drustvi iz
sosednjih drzav organiziramo regijska sreCanja gaucherjevih bolnikov,
aktivni pa smo tudi v Evropski zvezi Gaucher (www.eurogaucher.org),
ki zdruzuje drustva gaucherjevih bolnikov z vsega sveta in s katerimi
si skupaj prizadevamo za izboljsanje kakovosti Zivljenja gaucherjevih
bolnikov.

Dr. Irena Znidar
PREDSEDNICA DRUSTVA BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNLIO
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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 Zze 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 SirSo javnost. Med aktivhnostmi 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 obc¢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 ZA POMOC OSEBAM

S PRADER — WILLIJEVIM SINDROMOM
SLOVENIAN PRADER — WILLI SYNDROME
SOCIETY

Bohoriceva 20, SI-1525 Ljubljana, Slovenija
Tel.: ++386 1522 38 01, , Fax: ++386 1522 28 09,
E-mail: mihaela.jurcec@kclj.si, tinka.vovk@gmail.com

V Drustvu za pomoc¢ osebam s Prader-Willijevim sindromom od leta
2001 skrbimo za ozavescanje tako strokovne kot lai¢ne publike glede
znacilnosti bolezni.

Prader-Willijev sindrom (PWS) je zelo redka kompleksna genetska
bolezen. PWS ima svoj naraven potek in v vsakem zZivljenjskem obdo-
bju pridejo do izraza doloCene tezave. Pri novorojencku in dojencku
so to hude motnje hranjenja in misi¢na hipotonija. Sledi izrazito pre-
komerno pridobivanje na telesni tezi, izrazit in neselektiven apetit,
hitrost rasti se zmanjSa. Puberteta je kasnejSa in nepopolna. Motnje
vedenja so pri mladostnikih vedno bolj ocitne, njihov psihomotroni
razvoj vedno bolj zaostaja za vrstniki. V odrasli dobi se razvijejo
zapleti debelosti, kot so sladkorna bolezen, hipertenzija, hude tezave
s sklepi, huda skolioza. Te osebe niso sposobne samostojnega zivlje-
nja, v okolju, v katerem zivijo pa so pogosto nerazumljene in neu-
postevane. Ob zdravljenju z rastnim hormonom in spolnimi hormoni
ima najpomembnejsSo vlogo stalno izobrazevanje o ustrezni prehrani
in spodbujanje k redni telesni aktivnosti.

Ravno stalna izobrazevanja in ozaveSCenja z novostmi pa drustvo
ponuja ¢lanom - predvsem svojcem oseb s Prader-Willijevim sindro-
mom prek letnih formalnih in tudi druzabnih srecanj ter mailing liste in
zasebne skupine na druzbenem omrezju Facebook. Na vse te nacine
se Clani skupine podpiramo med seboj, si delimo izkusnje in svetu-
jemo drug drugemu, kako najlazje razresiti trenutne tezave.

Tina Vovk
PREDSEDNICA DRUSTVA
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VIRIIN DODATNE INFORMACIJE NA SPLETU

“waspa

- FUR-Lex

Dostop do zakonodaje Evropske unije
http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0847 :SL:NOT

0 EUROPEAN MEDICINES AGENCY
SCIENCE MEDICINES HEALTH
http:/fiwww.ema.europa.eu/

Committee for Orphan Medicinal Products (COMP)

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&]senabled=true

EUROPLAN

Eurapean Project for Rare Diseases Kational Plans Dy

http://iwww.europlanproject.eu/

*
Qb EURORDILS  The Voice of Rare Disease Patients in Europe 7

http:ffwww.eurordis.org/

OJRD ORPHANET JOURNAL e
OF RARE DISEASES

http:/fwww.ojrd.com/content/3/1/33

The European Rare DIsease 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

SANOFI .7

>

FUNDCL ZA
FIRANCIRANE
WEALADSH W
HEMANTARN
ORGARIZACL
REPURLIE
SiOVENUE
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TRETJA NACIONALNA KONFERENCA OB DNEVU REDKIH BOLEZNI,
torek, 28. 2. 2017, Brdo pri Kranju
Castni pokrovitelj: Predsednik Republike Slovenije Borut Pahor

PROGRAM

08.30-09.00 |Prijava udelezencev
09.00-09.30 |Uvodni pozdrav
Ministrica za zdravje RS
Podpredsednica Zdruzenja za redke bolezni Slovenije
9.30-10.15 Klasifikacija redkih bolezni
Prirojene redke bolezni
Pridobljene redke bolezni, zlasti maligne
Redke bolezni v otroski nevrologiji
10.15-11.15 Dosezki v obdobju med konferencama na podrocju
RB v Sloveniji
— EU referenéne mreze
— Registri bolnikov z redkimi boleznimi
— Sistem financiranja zdravljenja redkih bolezni -
sistem menjave originalnih
z generi¢cnimi zdravili
— Mnenje stroke o menjavi zdravil
11.15-11.30 Aktivnosti na podrocju redkih bolezni v Sloveniji
11.30-12.00 ODMOR
12.00-12.30 Javnozdravstveni vidiki: kako ¢im prej do diagnoze
— presejalni testi pri prirojenih redkih boleznih
v svetu in pri nas
— diagnosti¢ni problemi pri redkih rakih
12.30-12.45 RAZPRAVA
12.45-13.45 Ziveti z redko boleznijo
13.45-14.15 Okrogla miza 1:
Psiholoska podpora bolniku z redko boleznijo
14.15-15.00 Okrogla miza 2:
Medicinsko-eti¢ni vidiki redkih bolezni
15.00 KOSILO

Dogodek povezuje ga. Martina Mlakar,
¢lanica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije.
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Organizator:
Zdruzenje za redke bolezni Slovenije v sodelovanju z Ministrstvom za zdravje RS
Zasnova programa: Zdruzenje za redke bolezni Slovenije

PREDAVATELJ/ICA

Milojka Kolar Celarc
Majda Slapar

doc. dr. Mojca Zerjav Tansek, dr. med., Univ. ped. klinika, UKC L]
dr. Tina Zagar, dr. med., Onkoloski institut Lj
prof. David Neubauer, dr. med., Univ. pediatri¢na klinika, UKC L]

prof. dr. Borut Peterlin, dr. med., Klin. inst. za med. genetiko, UKC Lj
Eva Murko, dr. med., NJIZ
mag. Jurij Flrst, dr. med., ZZZS

dr. Peter Cernelé, dr. med., predstojnik Klini¢cnega oddelka za
hematologijo UKC Lj

mag. Bernarda Kociper, Ministrstvo za zdravje RS

prof. dr. Tadej Battelino, Univ. pediatri¢na klinika, UKC L]

prof. dr. Branko Zakotnik, dr. med., Onkoloski institut Ljubljana

Oseba s Fabryjevo boleznijo + doc. dr. Mojca Zerjav Tansek, dr. med.
Oseba z bulozno epidermolizo + dr. Mateja Dolenc Volj¢, dr. med.
Oseba z misi¢no distrofijo + prof. dr. Janez Zidar, dr. med.

Moderator: Joze Faganel, prof.

Sodelujejo:

- Majda Slapar, predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi
Slovenije,

- Mag. Stanka Risti¢ Kovacic¢, univ. dipl. soc. del., Klin. institut za
klinicno nevrofiziologijo UKC Ljubljana

Moderator: Joze Faganel, prof.

Sodelujejo:

- Miha Orazem, dr. med., MSc, Onkoloski institut Ljubljana

- dr. Bozidar Volj¢, dr. med., predsednik Eticne komisije pri
Ministrstvu za zdravje,

- prof. dr. JoZe Balazic, profesor deontologije, Institut za sodno
medicino MF

115



Izdajatelj:

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije

Menges, 2017









