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10. NACIONALNA KONFERENCA
0B DNEVU REDKIH BOLEZNI

Dr. Valentina Prevolnik Rupel
Ministrica za zdravje

Spostovane udelezenke in udelezenci desete Nacionalne konferen-
ce ob svetovnem dnevu redkih bolezni!

LetosSnja, Ze deseta nacionalna konferenca poteka na prav poseben
datum, 29. februarja, ki Se posebej simbolizira redke bolezni.

Dogodki, kot je danasnji, predstavljajo priloznost za krepitev zave-
danja o resnosti in kompleksnosti tega podrocja. Bolniki se sooca-
jo z raznolikostjo simptomov in znakov, ki se razlikujejo ne le med
boleznimi, ampak tudi med posamezniki, ki trpijo za isto diagnozo.
Zaradi nizke razSirjenosti - priblizno 85 % redkih bolezni prizade-
ne manj kot enega posameznika na milijon prebivalcev ali manj kot
500 posameznikov v Evropski uniji - je medicinsko strokovno zna-
nje omejeno, oskrba posledi¢no pomanijkljiva, raziskave in moznosti
raziskovanja manjse. Cas do postavitve diagnoze in zdravljenja je
pogosto dolg, v povprecju v Evropski uniji pet let. Dejstvo je, da ve-
likokrat uCinkovitega zdravljenja ni, kar prispeva tudi k visoki stopnji
bolecin in trpljenja bolnikov in njihovih druzin.
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V Sloveniji je po ocenah vec kot 120 tiso¢ oseb z redko boleznijo.
Vsaka od njih ima svojo zgodbo, izzive in upanje. Nasa odgovornost
je, da se zavedamo njihovega polozaja in skuSsamo skupaj najti re-
Sitve, ki jim bodo izboljSale kakovost Zivljenja. Danasnja konferenca
je po eni strani priloznost za izmenjavo najnovejsih dognanj in stro-
kovnega znanja, po drugi strani pa tudi priloznost za povezovanje
strokovnjakov, pacientov, njihovih svojcev in organizacij, ki delujejo
na tem podrocju. Skozi sodelovanje in izmenjavo izkuSenj se uc¢imo,
bolje razumemo drug drugega, najdemo nove ideje in oblikujemo
nove strategije za podporo bolnikom.

Na Ministrstvu za zdravje si prizadevamo zagotoviti, da so redke
bolezni prepoznane, obravnavane in raziskane. Ozaves¢amo SirSe
javnosti, s ¢imer odpravljamo stigmatizacijo in iS¢emo nacine za
ucinkovitejsi sistem diagnosticiranja, zdravljenja in podpore pacien-
tom. V letu 2021 smo pripravili nov Nacrt dela na podrocju redkih
bolezni za obdobje do leta 2030. Program je potrdil Zdravstveni
svet, zaradi ¢esar smo lahko za podroc¢je zagotovili dodatna sred-
stva, v skupni vrednosti vec kot Stiri milijone evrov.

Dodatna sredstva so izvajalcem omogocila:

1. dodatne kadre v Centru za nediagnosticirane redke bolezni;

2. ustanovitev in krepitev multidisciplinarnih timov zdravstvenih
delavcev za obravnavo redkih bolezni v bolniSnicah na terciarni
ravni;

3. ustanovitev slovenskega vozlis¢a za evropske referenéne mreze;

4. uvedbo Registra redkih nemalignih bolezni in

5. podporo uvedbi novih programov presejanja novorojencev.

Dodatna sredstva in uvedeni ukrepi so le zaCetek nasSe skupne poti
k izboljsanju kakovosti zZivljenja bolnikov. Nadaljevali bomo z odpr-
tim dialogom, spodbujanjem raziskav ter vzpostavljanjem trajno-
stnih reSitev. S skupnimi mocmi lahko marsikaj spremenimo na bolj-
Se in ustvarimo ugodnejsSe pogoje za vse, ki se spopadajo z redkimi
boleznimi.

Vsem zelim uspesno konferenco, veliko novih znanj, poznanstev in
koristnih idej.



Prof. Joze Faganel

Predsednik Zdruzenja za redke bolezni Slovenije,
bolnik s tezko obliko hemofilije A, ki zaradi ucinkovite
obravnave v Sloveniji zivi 60 let dlje, kot mu je odmerila
statistika ob rojstvu.

PREDGOVOR 0B IZDAJI ZBORNIKA PRISPEVKOV
ZA NACIONALNO KONFERENCO ZA REDKE BOLEZNI
SLOVENLJE LETA 2024

Zdruzenje za redke bolezni, ustanovljeno 8. maja 2015, sistematic¢no
vsako leto obelezuje Dan redkih bolezni, dolo¢en na 29. februar, ko
naj bi bil tak »redki« datum, ki naj bi simboliziral redkost bolezen-
skih pojavov. A ker simbolika nikakor ne sme hromiti dogodkov, se
na prestopno leto veselimo, da se simbolika ujema z dejavnostjo,
vmes pa vsako leto »praznujemo« z nacionalnim srecanjem, tradici-
onalno v okviru drzavnega kompleksa na Brdu pri Kranju. Letos, ob
prestopnem letu, se res prav vse ujema.

Sicer pa nacionalna sreCanja potekajo ze od leta 2012. Prvi¢ je
pobudnik in organizator, Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slo-
venije pod vodstvom predsednice Majde Slapar, privabil lepo Ste-
vilo drustev bolnikov z redkimi boleznimi s svojimi ¢lani in skupino
strokovnjakov v kongresni center Cankarjev dom, kjer se je odvila
odmevna konferenca pod pokroviteljstvom predsednika RS Danila
Tlrka in soproge. Sledili sta Se dve vsebinsko pomembni konferenci
Vv organizaciji istega drustva (2013 in 2014). O tem pric¢ajo tudi spre-
mne publikacije, imenovane »knjizice«, v katerih so poleg prispev-
kov strokovnjakov tudi prispevki bolnikov in predstavitve pomemb-
nejsSih drustev.
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Leto 2015 je postalo prelomno leto, a ne le zato, ker je nacio-
nalno konferenco poleg Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slo-
venije pripravilo tudi Ministrstvo za zdravje in tedaj najbolj zavzeti
strokovnjaki Klini¢nega instituta za medicinsko genetiko, ampak se
je ustanovila t. i. krovna organizacija bolnikov, poimenovana Zdru-
zenje bolnikov z redkimi boleznimi. Odtlej je nacionalna konferenca
v rokah »trojcka«, ki ga sestavljajo sektor za redke bolezni Ministr-
stva za zdravje, Zdruzenje za redke bolezni Slovenije in tradicio-
nalni zaloznik informativne publikacije ob tem pomembnem dnevu
za bolnike z redkimi boleznimi. Ce zaradi vrazevernosti nocemo sla-
viti 13. slovenske konference, pa ne bi bilo pravi¢no, ko bi letosnjo
proglasili za jubilejno 10. konferenco. Pa kaj bi z zaporednimi Stevil-
kami, saj se pri redkih boleznih statistika in nacionalna raven tezko
ujameta. Pri tem je »meSala Strene« tudi epidemija Covida-19, ko
sreCanja v zivo niso bila izvedljiva. Sre¢anja na daljavo pa imajo z
opazovanjem odziva obcinstva velike tezave.

Merilo: manj kot 1 oseba na 10.000 prebivalceyv, bi lahko prika-
zalo stvarno sliko v kaki ogromni drzavi, npr. Rusiji ali ZDA, a ko pri
prvi drzavi prikaz hromi neenakomerno razvit zdravstveni sistem,
pri drugi pa Sibki javnozdravstveni sistem, ki zaradi prevlade zaseb-
nega zdravstva, zal, ne zajame bolnikov iz gmotnega obrobja, ki si
pregledov ne morejo privos¢iti ali si jih tezko. Ce ze izpeljejo u¢inko-
vito presejanje (kot npr. v ZDA), pa vsem odkritim bolnikom tezko
zagotovijo obravnavo, da bodo z redko boleznijo znosno ziveli.

Sistemski presezek so na tem podrocju dosegle drzave z ucin-
kovitim javnozdravstvenim sistemom, kot je z najdaljSim izrocCilom v
Evropi npr. Francija, ki so ji sledile Skandinavske dezele.

Ker je torej pri redkih boleznih poleg diagnosticiranja prirojenih
bolezni ucinkovita obravnava financ¢no zahtevna, se med uspesnej-
Simi znajdejo drzave s t. i. Bismarckovim modelom zdravstvenega
zavarovanja, ki krije vznemirljivo visoke stroSke obravnave v celoti.
Med njimi je Slovenija, na ¢elu z Zavodom za zdravstveno zavaro-
vanje Slovenije, ki v obdobju obveznega in dopolnilnega zdravstve-
nega zavarovanja za bolnike z redkimi boleznimi neposredno krije
stroske izvajalcem in oskrbovalcem z zdravili, ki so v nacelu lekarne.
Kdor je spregledal besedo neposredno, naj razmisli, kaj bi pomenilo
za bolnike, da bi jim stroske le povrnili, Ceprav v celoti, saj bi le redki
med njimi zmogli »zalozZiti« svoj denar.
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Zato je za marsikatero redko bolezen pomembno, da se ob ucin-
kovitem zdravljenju bolniki zavedajo, da so tudi ob nadomestnem
zdravljenju lahko ogrozeni in je smotrno, odgovorno in eti¢no ziveti
z omejitvami.

Zato ucinkovita obravnava prirojenih motenj terja tudi psiho-
losko-vzgojno formacijo druzin in bolnikov, kar naj bi za marsika-
tero bolezen pomenila pomemben nov izziv. Tudi ¢e nekaj postane
mozno ob zahtevnih zdravilih, ni vselej eti¢no in solidarno.

A to manj prijetno razmisljanje naj sodi v naslednjo nacionalno
konferenco 2025. leta.






Doc. dr. sc., B, Mateja Krajc, dr. med.,
spec. klinicne genetike in javnega zdravja
Oddelek za onkolosko klini¢no genetiko,
Onkoloski institut Ljubljana

Izr. prof. dr. Oblak Irena, dr. med.,
Strokovna direktorica
Onkoloski institut Ljubljana

PREDSTAVITEV DELOVANJA TIMA ZA REDKE
BOLEZNI NA ONKOLOSKEM INSTITUTU LIUBLJANA

Onkoloski institut Ljubljana (OIL) Ze od zacetka svojega delovanja
obravnava tudi paciente z redkimi boleznimi. Glede na podrocje
obravnave onkoloskih bolezni tako zdravimo bolnike z redkimi raki
in redkimi dednimi sindromi za raka, oziroma bolnike z dedno predi-
spozicijo za razvoj tumorjev. Obravnave potekajo v sklopu multidi-
sciplinarnih timov glede na podrocje rakave bolezni.

Pri obravnavi bolnikov z redkimi boleznimi je zelo pomembno po-
vezovanje strokovnjakov v sami drzavi in tudi SirSe. Prav na podlagi
mednarodnega povezovanja lahko v sklopu raziskav proucujemo
znacilnosti vecCjega Stevila bolnikov, kar zagotavlja bolj kredibilne
izsledke raziskav v smislu zgodnje diagnostike, zdravljenja in reha-
bilitacije bolnikov z redkimi boleznimi. Le na tak nacin lahko zagota-
vljamo boljSo zdravstveno oskrbo teh bolnikov.

Na nivoju Evropske unije (EU) je bilo zato marca 2017 ustanovljenih
Stiriindvajset evropskih referenénih mrez (ERN), katerih cilj je izbolj-
Sati oskrbo pacientov z redkimi boleznimi s pomocjo ¢ezmejnega




zdravstvenega varstva. Glavno vodilo referené¢nih mrez je, da bomo
v EU poskrbeli za zdravstveno obravnavo bolnikov z redkimi bole-
znimi tako, da potujeta ¢ez meje medicinsko in strokovno znanje, ne
pacienti. Pricakuje se, da bodo evropski bolniki z redkimi bolezni-
mi lahko tako pogosteje in hitreje dostopali do ustrezne strokovne
oskrbe. Prav tako se bodo lahko s pomocjo ERN ti pacienti vkljuce-
vali v raziskave, ki bodo prispevale k hitrejSemu razvoju novih smer-
nic obravnave bolnikov z redkimi boleznimi. Posledi¢no bodo ti bol-
niki delezni boljSe zdravstvene oskrbe.

Skladno z usmeritvijo EU smo na OIL, tudi na pobudo in ob pod-
pori Ministrstva za zdravje (MZ), pristopili k ciljani in specializirani
obravnavi bolnikov z redkimi boleznimi. Ze leta 2017 smo priceli s
prikljucevanjem evropskim mrezam za obravnavo redkih bolezni na
podrocju onkologije in imenovali dva nacionalna koordinatorja za
obe mrezi (ERN GENTURIS - ERN za dedne rake in ERN EURACAN
- ERN za redke rake). Septembra 2022 smo na OIL na pobudo MZ
postavili specializirane time za obravnavo redkih bolezni. Imenovali
smo dva multidisciplinarna tima (MDT) za redke bolezni in njihove
vodje in sicer:

- MDT za redke dedne sindrome za razvoj tumorjey,
- MDT za redke rake.

Dogovorili smo se, kako bomo tudi zaradi povecevanja aktivno-
sti v sklopu sodelovanja v ERN pristopili tako v smislu postopnega
povecevanja kadrovskih kapacitet, investicij (registri, novi aparati),
kot tudi specificnega belezenja kakovosti dela.

Trenutno so v pripravi (i) standardni operativni postopki (SOP)
za oba MDT (kjer je razvidno, kdo vodi MDT, kdo sklicuje MDT
sestanke, kako pogosto, kako bodo sestavljena letna porocila: ana-
liza dela - kazalci kakovosti) ter (ii) sistem za sledenje bolnikov z
redkimi boleznimi in vkljucevanje na konzilije omenjenih MDT-jev.

GLAVNE AKTIVNOSTI NA PODROCJU REDKIH RAKOV IN DEDNIH RAKOV
[ERN GENTURIS/ERN EURACAN) SO0:

sodelovanje v pridobivanju in podajanju drugega mnenja v
e-platformi: Clinical Patient Management System (CPMS), kar je
obvezno za ¢lane ERN;

- spremljanje kazalnikov kakovosti na 6 mesecev in letno:
« Stevilo obravnavanih primerov po sindromih/diagnozah;
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« Stevilo novih pozitivnih primerov po sindromih/diagnozah;

Stevilo objavljenih publikacij na podroc&ju redkih bolezni;

 Stevilo izvedenih izobrazevalnih aktivnosti na podrocju klini¢ne
genetike in redkih rakov;

e Stevilo udelezb na strokovnih dogodkih s podroc¢ja klini¢cne

genetike in redkih rakov;

Stevilo klini¢nih raziskav na podroc¢ju klinicne genetike in red-

kih rakov;

* samoevalvacija oddelka po ocenitvenem vprasalniku letno -

kakovost in varnost;

javljanje resnih varnostnih incidentov ter porocilo o obravnavi

s sprejetimi ukrepi (¢e do njih pride);

e samoevalvacija oddelka po ocenitvenem vprasalniku glede
zagotavljanja ustreznih virov za varno in kakovostno celovito
obravnavo bolnikov na podroc¢ju klinicne genetike po posame-
znih sindromih (oprema, kadri);

- sodelovanje v zunanji presoji oddelka po ERN kriterijih za ohra-
njanje Clanstva v ERN vsakih pet let (za ¢as presoje se en zapo-
sleni vsaj dva meseca ukvarja samo s tem);

- moderiranje webinarjev, sodelovanje na webinarjih;

- ERN register: aktivnosti za vkljucitev v register;

- redna komunikacija z ERN, sestanki, elektronska posta, organi-
zacija dogodkov;

- pisanje in prevajanje smernic, klini¢nih poti in poti bolnikov,
sodelovanje z bolniki;

- sodelovanje v raziskavah ERN.

V SPECIALIZIRANEM MDT ZA OBRAVNAVO REDKIH BOLEZNI NA OI
SODELUJEJO:

dva koordinatorja (za bolnike in za ERN mreze), dva zdravnika (so-
deluje vec razli¢nih specialistov razli¢nih specialnosti v doloc¢enem
delezu delovnega Casa), en analitik (molekularna diagnostika), en
klini¢ni psiholog in en administrator.

Cilj specializiranega MDT za redke onkoloSke bolezni na OIL je
enak ciljem Evropske referen¢ne mreze za paciente z redkimi bole-
znimi. Vsi si zelimo izboljsati prepoznavanje bolnikov z redkimi bole-
znimi, jim zagotoviti ustrezno diagnostiko, ponuditi ukrepe za pre-
precevanje raka in zagotoviti ustrezno zdravljenje ter rehabilitacijo.

13
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Prav tako si Zzelimo, da bomo lahko nase bolnike vkljucevali v razi-
skave in podpirali sodelovanje z nevladnimi organizacijami drustev
bolnikov in njihovih svojcev.

ZAKLJUGEK

Domace in evropsko sodelovanje strokovnjakov na podrocju redkih
bolezni je pomembno tako za trenutno zdravstveno oskrbo, kot tudi
za stalno in trajnostno izboljSevanje zdravstvene oskrbe bolnikov z
redkimi boleznimi. V zvezi s tem ERN-ji ze zagotavljajo pomembno
spodbudo za izboljSanje zivljenja Stevilnih bolnikov z redkimi bole-
znimi, vzpostavitev specializiranih timov na nivoju drzave pa bo to
kakovost Se izboljSalo. Vse aktivnosti so usmerjene v dobro organi-
zacijo zdravstvene oskrbe, razvoj smernic, nadzor nad rezultati in
kakovostjo, izobrazevanje in usposabljanje, razvoj raziskav, registra-
cijo podatkov in pridobivanje nepovratnih sredstev ter opolnomo-
cenje bolnikov, komunikacija in deljenje dobrih praks.

e%:Y, European 1.
A .-,\i Refefence (AR ERN
®¢¢' Network 7 GENTURIS

for rare or low prevalence

complex diseases With every diagnosis
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Genetic Tumour Risk
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1. Vos JR et al. Boosting care and knowledge about hereditary cancer: European
Reference Network on Genetic Tumour Risk Syndromes. Fam Cancer. 2019
Apr;18(2):281-284.

2. European Reference Network Genetic Tumour Risk Syndromes (ERN GENTU-
RIS). www.genturis.eu.

3. European Reference Networks.
https://health.ec.europa.eu/european-reference-networks_en
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Dr. Ana Blatnik, dr. med., spec. klin. genetike
/\‘:r' z/ Oddelek za onkolosko klini¢no genetiko,
| Bl Onkoloski institut Ljubljana

DELOVANJE TIMA ZA REDKE DEDNE RAKE —
PREDSTAVITEV ERN GENTURIS

POVZETEK

Kot redke bolezni lahko opredelimo Stevilna, med sabo zelo raz-
licna si obolenja, ki so pogosto kroni¢na, neozdravljiva in poveza-
na s povecano umrljivostjo v zgodnejsem zivljenjskem obdobju. Z
eno izmed redkih bolezni naj bi po trenutnih ocenah zivelo med 3,5
in 5,9 % populacije. Mednje pristevamo tudi vec¢ino dednih sindro-
mov, za katere je znacilna povecana ogrozenost za razvoj razli¢nih
benignih tumorjev in/ali raka. Rak je pri vseh pacientih posledica
Skodljivih sprememb v dednem zapisu celic - v vecini primerov gre
za posledico pridobljenih, somatskih razlicic, pri manjSem delezu
onkoloskih pacientov pa se rak razvije kot posledica zarodnih raz-
licic, ki so pogosto podedovane in povezane z dedno predispozi-
cijo za razvoj bolezni. Za tovrstne dedne predispozicije je znacilno
pogosto in zgodnje pojavljanje raka ter povecana pojavnost raka v
druzini. Trenutno ocenjujemo, da skoraj 80 % nosilcev teh dednih
predispozicij nima pravilno postavljene diagnoze in se ne zaveda
svoje povecCane ogrozenosti za razvoj raka, ki lahko dozivljenjsko
dosega tudi 100 %. Nekatere dedne oblike raka so v populaciji raz-
meroma pogoste, poseben izziv pa predstavljajo tiste predispozici-
je, ki so v splosni populaciji redke in jih glede na njihovo pojavnost
pristevamo med redke bolezni. Pacienti z redkimi dednimi sindromi
raka pogosto niso delezni ustrezne zdravstvene oskrbe, saj sploh
v manjsSih populacijah primanjkuje specializiranih centrov, kjer bi
lahko kompleksne diagnosti¢ne in terapevtske postopke opravlja-
li izkuseni strokovnjaki. Ko gre za dedne sindrome, ki jih poznamo




Sele krajsi ¢as ali pa so v populaciji izjiemno redki, je na voljo zelo
malo podatkov o vrstah raka, ki so z njimi povezani, o starosti, v
kateri pacienti zbolevajo, o poteku njihovih bolezni ter o odzivnosti
na onkolosko zdravljenje. Evropska referen¢na mreza za paciente s
sindromi genetske predispozicije za razvoj tumorjev, ERN GENTU-
RIS, je namenjena vsem pacientom z dedno nagnjenostjo k razvoju
tumorjev v Evropi, predvsem pa tistim z redkimi dednimi sindromi.
Njen cilj je izboljSati zaznavanje, genetsko diagnostiko, prepreceva-
nje in zdravljenje raka pri teh pacientih.

REDKE BOLEZNI

Med redke bolezni pristevamo Stevilna, med seboj zelo razli¢na si
obolenja, ki so praviloma kroni¢na, degenerativna, neozdravljiva
in nemalokrat povezana s povecano umrljivostjo v zgodnejSem ZzZi-
pomanjkanje strokovnega znanja oziroma podatkov glede njihove-
ga poteka, moznih zapletov ter prognoze in uspesnosti razli¢nih te-
rapevtskih pristopov. Po podatkih Sveta Evropske unije naj bi se kar
6-8 % vseh prebivalcev Evropske unije v zivljenju spopadlo z redko
boleznijo, po podatkih zdruzenja organizacij pacientov z redkimi
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boleznimi EURORDIS, pa naj bi z redko boleznijo zivelo med 3,5
in 5,9 % populacije - v Evropi torej vec¢ kot 30 milijonov ljudi. V
Evropski uniji sicer velja definicija redke bolezni kot stanja, ki pri-
zadene manj kot 50 na 100.000 oziroma 1 na 2.000 prebivalcev.
Danes poznamo vec¢ kot 6.000 razli¢nih redkih bolezni, 72 % jih je
genetskega izvora. Zaradi tezav pri prepoznavanju redkih bolezni
70 % pacientov na pravilno postavljeno diagnozo C¢aka vec kot leto
dni, povprec¢na doba do postavljene diagnoze pa je kar pet let. Ob
upostevanju pogosto pomanjkljive oskrbe, ki so je pacienti delezni,
in dejstva, da za veliko vecino redkih bolezni trenutno nimamo ucin-
kovitega zdravljenja, tako ne preseneca, da je po podatkih zdruze-
nja EURORDIS simptomov depresije med temi pacienti trikrat vec
kot v splosni populaciji. Med redke bolezni pristevamo tudi vecino
dednih sindromov, za katere je znacilna povecana ogrozenost za
razvoj razli¢nih benignih tumorjev in/ali raka.

DEDNE OBLIKE RAKA

Izraz »rak« danes uporabljamo za vecje Stevilo razlicnih bolezni, ki
jim je skupna nenadzorovana rast ter delitev celic. Omenjene bole-
zni so pri vseh pacientih posledica Skodljivih sprememb v dednem
zapisu celic - v vecini primerov gre za posledico pridobljenih, na
tumor omejenih, t. i. somatskih razli¢ic. Pri manjSem delezu onkolo-
Skih pacientov se rak razvije kot posledica zarodnih patogenih razli-
Cic, ki so prisotne v vseh celicah telesa, vklju¢no s spolnimi, pogosto
podedovane in povezane z dedno predispozicijo za razvoj bolezni.
V veclini omenjenih primerov gre za razliCice v genih, ki kodirajo za
beljakovine s t. i. tumor supresorsko vlogo in uravnavajo celi¢no rast
in delitev, ali pa so komponente razlicnih celicnih mehanizmov, Ki
popravljajo napake v DNA. Po trenutnih ocenah je delez dedno po-
gojenih oblik raka priblizno 5-10 %. Danes predvidevamo, da skoraj
80 % vseh nosilcev teh dednih predispozicij nima pravilno posta-
vljene diagnoze in se ne zaveda svoje mocno povecane ogrozenosti
za razvoj raka, ki lahko dozivljenjsko dosega tudi 100 %. S tem je pri
njih zamujena priloznost za oblikovanje ustreznega, povecani ogro-
zenosti prilagojenega preventivhega programa pregledov/posegov
z namenom zgodnjega odkrivanja in preprecevanja raka. Obenem
posamezniki, ki zaradi neprepoznane dedne nagnjenosti zbolijo za
rakom, pogosto nimajo moznosti tarénega sistemskega zdravljenja,



ki bi jim sicer pripadalo ob upostevanju njihovega genetskega sta-
tusa. Na splosno velja, da se na podroc¢ju kakovosti oskrbe teh paci-
entov v Evropi pojavljajo velike razlike tako med razli¢nimi drzavami
kot znotraj njih.

Za dedne predispozicije za razvoj tumorjev/raka je sicer zna-
Cilno, da nosilci vzro¢nih genetskih okvar z rakom praviloma zbo-
levajo mlajsi in veckrat, kot to velja za druge paciente, obenem pa
pogosteje porocajo o povecani pojavnosti raka v druzini. Komplek-
sno in ponavljajoce se onkolosko zdravljenje, sploh v zgodnejSi
zivljenjski dobi, je pogosto povezano s Skodljivimi stranskimi ucinki
pa tudi z dolgoro&nimi posledicami in posledi¢no izgubo najaktiv-
nejSih let Zivljenja. Med drugim je pri pacientih z dedno obliko raka
lahko povecana pojavnost sekundarnih rakov, ki so posledica tera-
pevtskega obsevanja ali mutagenega uc¢inka kemoterapevtikov. Ker
njihovih tezav pogosto ni mozno ustrezno razreSiti v okviru stan-
dardne onkoloske obravnave, potrebujejo dostop do specializira-
nih centrov, kjer jim lahko ponudimo usmerjeno preventivno spre-
mljanje, zgodnje odkrivanje in posamezniku prilagojeno zdravljenje
raka. Ceprav je, kot Ze omenjeno, vec¢ina dednih sindromov/predis-
pozicij za razvoj raka v populaciji redkih, pa skupno Stevilo nosilcev
ni zanemarljivo - v Evropi naj bi njihovo Stevilo krepko presegalo
100.000.

REDKE DEDNE PREDISPOZICIJE ZA RAZV0J RAKA

Nekatere dedne predispozicije za razvoj raka so v populaciji raz-
meroma pogoste, kot je npr. dedni sindrom raka dojk in jaj¢nikov ali
najpogostejSa dedna predispozicija za razvoj raka debelega Creve-
sa, sindrom Lynch. Prav poseben izziv pa predstavljajo tisti sindromi
raka, ki so v splosni populaciji redki in jih glede na njihovo pojavnost
pristevamo med redke bolezni. Nekateri izmed njih so klinic¢no zelo
prepoznavni in zanje usmerjeno genetsko testiranje opravljamo ze
leta. Tako imamo danes v teh primerih na voljo z dokazi podprte
programe preventivnih ukrepov, ki podaljsajo pricakovano zivljenj-
sko dobo pacientov - kot primer lahko navedemo sindrom von Hi-
ppel-Lindau ali multiplo endokrino neoplazijo tipa 2. Kljub temu pa-
cienti v€asih niso delezni ustrezne zdravstvene oskrbe, saj sploh v
manjsih populacijah primanjkuje specializiranih centrov, kjer bi kom-
pleksne diagnosticne in terapevtske postopke opravljali izkuseni



strokovnjaki. Ko gre za dedne sindrome, ki jih poznamo Sele krajSi
Cas ali pa so v populaciji izjemno redki, imamo praviloma na voljo
zelo malo podatkov tako o vrstah raka, ki so z njimi povezani, kot o
mehanizmih razvoja teh rakov. Pomanjkanje podatkov o mehanizmu
nastanka raka pri nosilcih med drugim pomeni, da jim ne moremo
ponuditi smiselnega tarCnega sistemskega zdravljenja. Dostikrat
primanjkuje tudi klinicnih podatkov, npr. o starosti, v kateri pacienti
zbolevajo, o poteku njihovih bolezni ter o odzivnosti na onkolosko
zdravljenje. Programi spremljanja, ki jih predlagamo pacientom, so
tako dostikrat bolj plod izkusenj in konsenza strokovnjakov s podro-
¢ja kot seznam z dokazi podprtih in preverjeno ucinkovitih ukrepov.

Po podatkih Drzavnega registra testiranih oseb iz druzin, obre-
menjenih z dednim rakom, je bilo v okviru Onkoloskega instituta
Ljubljana (OIL) do sedaj obravnavanih priblizno 350 oseb s potr-
jeno diagnozo katerega izmed redkih dednih predispozicij za razvoj
tumorjev. Gre za zelo raznoliko skupino pacientov, ki vkljucuje tako
tiste z boleznimi, kot je nevrofibromatoza tipa 1, ki se v popula-
ciji pojavlja s pogostnostjo priblizno 1 na 3.000 do 1 na 2.000, kot
tiste z izjemno redkimi dednimi predispozicijami za razvoj raka, kot
sta npr. sindrom Bloom ali z MSH3 povezana polipoza debelega
Crevesa. Veclini omenjenih pacientov smo na OIL v sodelovanju s
strokovnjaki drugih zdravstvenih ustanov po Sloveniji lahko ponu-
dili moznost preventivhega spremljanja in ukrepov z namenom
zgodnjega odkrivanja in prepreCevanja raka. Tovrstna obravnava
poteka v okviru vec-disciplinarnih timov in v skladu s priporocili
evropske referencéne mreze za paciente s sindromi genetske predi-
spozicije za razvoj tumorjev.

ERN GENTURIS

V letu 2017 je bilo vzpostavljenih 24 virtualnih mrez, t. j. evropskih
referencnih mrez (ERN) z namenom izboljSanja kakovosti obrav-
nave pacientov z redkimi in/ali kompleksnimi boleznimi v Evropi.
Evropska referencna mreza (ERN) za paciente s sindromi genetske
predispozicije za razvoj tumorjev, ERN GENTURIS (genetic tumour
risk syndromes), je namenjena vsem pacientom v Evropi z znano
dedno nagnjenostjo k razvoju tumorjev/raka. Cilj te mreze je z inte-
griranimi dejavnostmi na podrocju zdravstvene nege, smernic, izo-
brazevanja in raziskav izboljsati zaznavanje, genetsko diagnostiko,
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preprecCevanje in zdravljenje raka. Trenutno zdruzuje 52 centrov na
podroc¢ju dednega raka iz 17 evropskih drzav, ki so polnopravne Cla-
nice, in 6 evropskih drzay, ki so pridruzene Clanice. OIL je v omenje-
no mrezo vklju¢en od ustanovitve leta 2017.

V ERN GENTURIS so obravnavani dedni sindromi oziroma predi-
spozicije razdeljeni v §tiri tematske sklope, in sicer: nevrofibroma-
toza tipa 1in 2, dedni kolorektalni rak in polipoza, dedni rak dojk in
jajénikov ter drugi redki, ve¢inoma maligni, dedni sindromi ogroze-
nosti za raka.

Obenem v sklopu ERN GENTURIS delujejo tudi razlicne projek-
tne skupine, oblikovane z namenom organizacije in spodbujanja
Sestih klju¢nih funkcij ERN, ki so: koordinacija in upravljanje, orga-
nizacija zdravstvene oskrbe, razvoj smernic ter nadzor nad rezultati
in kakovostjo, izobrazevanje in usposabljanje, razvoj raziskav, regi-
stracije podatkov in pridobivanje nepovratnih sredstev ter opolno-
mocenje bolnikov, komunikacija in deljenje dobrih praks.

Na ERN GENTURIS se lahko zdravnik, ki obravnava pacienta
z dednim rakom, obrne s kakrSnim koli vprasanjem, povezanim s
potjo zdravstvene oskrbe, kar vkljucCuje identifikacijo, diagnostiko,
zdravljenje in obvladovanje ogrozenosti. Zdravnik lahko mnenje
glede primernega ukrepanja pridobi od posameznega lokalnega ali
mednarodnega strokovnjaka ERN ali od vec-disciplinarnega tima
strokovnjakov ERN GENTURIS, ki se sreCuje virtualno vsaka dva
tedna. Mreza v sodelovanju z zdruzenji, kot sta ESHG (European
Society of Human Genetics) ter ESMO (European Society for Medi-
cal Oncology), redno, t. j. vsaki dve leti, organizira teCaje na temo
dednih oblik raka. Obenem dvakrat mesec¢no organizira izobraze-
vanja, ki so prosto dostopna na spletni strani mreze. Do sedaj je
izdala lastne klinicne smernice za obravnavo pacientov z diagnozo
sindroma Li-Fraumeni (nosilcev patogenih razlicic v genu TP53),
diagnozo s PTEN povezane predispozicije za razvoj tumorjev, dia-
gnozo nevrofibromatoze tipa 1 in diagnozo Svanomatoze ter sode-
lovala pri pripravi oziroma podprla implementacijo Stevilnih drugih
smernic. Trenutno ERN GENTURIS pripravlja evropski register paci-
entov z dedno obliko raka, ki bo zajemal standardiziran minimalni
nabor podatkov o genotipu in fenotipu, zajet po mednarodnih kla-
sifikacijah in ontologiji. V okviru omenjene mreze potekajo Stevilni
raziskovalni projekti, v katere so se Ze vkljucili tudi slovenski paci-
enti. Vse nastete aktivnosti so namenjene boljSemu prepoznavanju
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pacientov z dednimi predispozicijami za razvoj raka ter uspesnej-
Semu preprecCevanju, odkrivanju in zdravljenju raka, ki bo predvi-
doma vodilo tudi k uresnicitvi koncnega cilja mreze - daljSemu in
kakovostnejSemu zivljenju teh pacientov.
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MOLEKULARNA DIAGNOSTIKA PRI DEDNIH OBLIKAH
RAKA

Dedne oblike raka so genetski sindromi, kjer ima nosilec dedne ge-
netske okvare, v primerjavi s sploSno populacijo, povecano tveganje
za razvoj raka. Za razliko od obicajnih oblik raka, ki se lahko poja-
vijo naklju¢no, so ti raki posledica specificnih genetskih okvar, ki se
prenasajo iz enega ali obeh starSev na potomce. Dedne oblike raka
predstavljajo le majhen delez vseh rakov (5-10 %). Odkrivanje no-
silcev genetskih okvar je vendarle klju¢nega pomena, saj lahko pri
nosilcih okvar raka odkrijemo v zgodnejsih stadijih ali celo prepre-
¢imo njegov nastanek. Za dedne oblike raka je znacilno, da nosilci
genetskih okvar zbolevajo pogosteje in prej. Poleg tega pa za vsak
sindrom obstajajo tudi svojevrstni klini¢ni kriteriji, ki zdravnikom po-
magajo pri identifikaciji pacientov potrebnih genetskih testov (Rah-
ner in Steinke, 2008; Garutti in sod., 2023; Daly in sod., 2021; Frebo-
urg in sod., 2020).

Genetsko testiranje posameznikov na prisotnost okvar v genih,
povezanih z dednimi oblikami raka, je v svetu in Sloveniji stalna kli-
ni¢na praksa. Najveckrat se uporablja metoda sekvenciranja nasle-
dnje generacije (NGS, angl. next generation sequencing), saj omo-
goca sekvenciranje vecCjega Stevila genov in vegjega Stevila razlicnih
vzorcev hkrati. To pomeni, da z enim testom pridobimo ogromne
koli¢ine podatkov o dednem zapisu preiskovanega pacienta. Najpo-
membnejsi in najzahtevnejsi del genetskega testiranja je tako ustre-
zna interpretacija genetskih razli¢ic, ki jih pri preiskovancih odkri-
jemo. Na podlagi priporocil delovnih skupin AmeriSkega kolegija za
medicinsko genetiko in genomiko (ACMG, angl. American College
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of Medical Genetics and Genomics)ter Zdruzenja za molekularno
patologijo (AMP, angl. Association for Molecular Pathology) klasi-
ficiramo genetske razlicice glede na njihovo klinicno pomembnost
v pet razredov (razred 1 do 5) (Richards in sod., 2015). V razred 5
in 4 uvrs¢amo patogene in verjetno patogene razliCice, to so raz-
licice, ki so dokazano povezane z nastankom bolezni. V razred 1in
2 uvrs€¢amo benigne in verjetno benigne razliCice, ki nimajo vpliva
na nastanek bolezni in so klinicno nepomembne (niso navedene
na genetskem izvidu). RazliCice, katerih pomen za nastanek bole-
zni ni znan (nimamo dovolj dokazov, da bi jih zanesljivo opredelili
kot patogene ali benigne razli¢ice), uvrs¢amo v razred 3 ali razli-
Cice nejasnega klinicnega pomena (VUS, angl. Variants of unknown
significance).

Obstajajo stirje mozni izidi diagnosti¢nega genetskega testiranja:

1. pozitiven genetski test - odkrili smo genetsko okvaro (pato-
geno ali verjetno patogeno razli¢ico) v genu, povezanem z
dednimi oblikami raka. Preiskovanec je zato bolj ogrozen, da
zboli za rakom kot sploSna populacija. Pripravi se preiskovancu
prilagojen program preventivhega spremljanja z namenom
preprecevanja nastanka raka (npr. profilakticno zdravljenje) ali
zgodnjega odkrivanja raka (ko je le-ta Se v zacCetni fazi razvoja)
(Krajc in sod., 2020; Skof in sod., 2021). Ker je okvara dedna in
se posledi¢no deduje iz generacije v generacijo, se testiranje za
to patogeno razli¢ico ponudi tudi sorodnikom prvega testira-
nega. S tem ugotovimo, kdo od sorodnikov ima vecje tveganje
za nastanek raka in kdo ne.

2. Negativen genetski test - genetske okvare nismo odkrili. Lahko
se zgodi, da kljub veliki verjetnosti, da gre za druzino z dedno
obliko raka, ne dokazemo genetske okvare pri testiranju dru-
zinskih ¢lanov. V tem primeru se program spremljanja za prei-
skovanca in sorodnike prilagodi glede na osebno in druzinsko
obremenjenost z raki.

3. Negativen genetski test z dokazano razlic¢ico neznanega klinic-
nega pomena (VUS, angl. Variants of uncertain significance).
Odkrita je razlicica v genu, za katero nimamo dovolj znanja,
ali povzroci povecano ogrozenost za nastanek raka ali ne. Tak
genetski izvid tretiramo kot negativen, torej prisotnosti VUS
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najveckrat ne potrjujemo pri sorodnikih. Pomembno je tudi dej-
stvo, da lahko VUS s ¢asom zaradi dodatnih raziskav, reklasifi-
ciramo med klinicno pomembne (patogene) ali nepomembne
razlicice (benigne) (Dragos in sod., 2022).

4. Odkrilismo genetsko okvaro v genu, ki ni povezana s pacientovo
diagnozo - naklju¢na najdba. Gre za genetske okvare (patogene
razli¢ice), ki prvotno niso bile ciljno iskane. Takim razli¢icam pra-
vimo naklju¢ne najdbe. Naklju¢ne najdbe so dokazano povezave
z drugimi vrstami raka in so poroCane na genetskem izvidu. Tak
izvid lahko sluzi kot zgodnje opozorilo o morebitnem poveca-
nem tveganju za nastanek raka preiskovanca ali njegove druzine.
Glavno je, da se pacienti pred genetskim testiranjem opredelijo,
ali Zzelijo biti obvesceni o naklju¢nih najdbah ali ne.
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apr. 2023)
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VLOGA KOORDINATORJA PRI KLINICNIH POTEH
BOLNIKOV Z REDKIMI DEDNIMI PREDISPOZICLIAMI
ZA TUMORJE

Koordinator je oseba, ki je odgovorna za usklajevanje in organizira-
nje razli¢nih dejavnosti, informacij ali storitev. Pomembno vlogo ima
tudi v zdravstvu pri obravnavi bolnikov. Koordinator v tem primeru
obicajno sledi klini¢ni poti, ki predstavlja strukturiran nacrt oskrbe,
ki se ga uporablja za organizacijo in koordinacijo storitev za bolnika
od zacetka do konca zdravstvene obravnave. Njen namen je zago-
toviti dosledno, kakovostno in usmerjeno oskrbo ter povecati ucin-
kovitost zdravstvenih storitev.

V danasnjem zdravstvenem okolju se soo¢amo z izzivi pri oskrbi
bolnikov z redkimi boleznimi, tudi z redkimi dednimi sindromi
genetske predispozicije za tumorje, saj zahtevajo specializirano
in celostno obravnavo. Koordinator klini¢nih poti ima eno izmed
pomembnih vlog pri zagotavljanju usklajene in ucinkovite skrbi
za bolnike z redkimi dednimi sindromi. Pomembnost se odraza
pri organizaciji, usmerjanju in zagotavljanju celostne oskrbe teh



bolnikov. Njegova vloga vkljuc¢uje tudi razlicna podrocja od organi-
zacije do sodelovanja z multidisciplinarnimi timi.

Prednosti klinicne poti so torej natancna usmerjenost, povecana
ucinkovitost in izboljSana kakovost oskrbe bolnikov. S pravo kli-
ni¢no potjo se lahko zmanjsajo stroski, pridobimo moznost merlji-
vosti kvalitete in spoznamo priloznost izboljSave nasega dela.

Znano je, da so dedni raki vrsta rakavih obolenj, ki imajo genet-
sko osnovo in se lahko prenasajo iz roda v rod, kar pomeni pove-
¢ano ogrozenost za razvoj raka pri posameznikih, ki imajo soro-
dnike s to vrsto bolezni. Dedni raki se lahko pojavijo pri vec ¢lanih
iste druzine.

Koordinator zagotavlja, da proces spremljanja bolnikov vklju¢uje
celostno obravnavo. Torej je njegova naloga, da ima tudi »nadzor«
oziroma celovit pregled nad to oskrbo. Za te bolnike vodi sistema-
ti¢no evidenco opravljenega dela in na¢rtovanega procesa v priho-
dnosti. Sodeluje z zdravniki razli¢nih strok: genetiki, kirurgi, nevro-
logi, internisti, psihoonkologi ter z diplomiranimi medicinskimi
sestrami, medicinskimi sestrami in administratorji.

Pri delu je v skrbi za bolnike potrebno upostevati teko¢ prenos
informacij med posameznimi koraki dela in med razlicnimi ude-
lezenci. Sam prenos vkljucuje natan¢ne anamnesticne podatke o
bolezni, podatke o genetski okvari, nacrtu spremljanja in zdravljenja,
rezultate preiskav in druge pomembne zdravstvene podatke. Koor-
dinator vedno sodeluje tudi z bolniki in jih redno obvesca o pregle-
dih, novostih, terminih preiskav in usmerja v nadaljnji poti oskrbe.

Onkoloski institut Ljubljana obravnava redke bolezni v sklopu
dveh podrocij: redki dedni sindromi za raka in redki raki. Na nivoju
EU delujejo Evropske referencne mreze (ERN) in Onkoloski institut
Ljubljana (OIL) sodeluje v dveh:

- ERN GENTURIS (ERN za genetsko pogojene sindrome za pojav
tumorjev) in

- EURACAN (redki raki).

Delovne naloge koordinatorja pri klinicnih poteh bolnikov z
dednimi raki so:

- koordinacija aktivnosti in delo za potrebe Evropske referenéne
mreze, torej komunikacija s predstavniki ERN, sodelovanje z naci-
onalnimi koordinatorji za ERN ter drugimi delezniki na podrocju
redkih bolezni;
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- skrb za skladnost OIL centra z zahtevami sistema za vodenje
kakovosti ERN, spremljanje kazalnikov kakovosti in druge aktiv-
nosti ter sodelovanje z ERN registrom za dedne rake in regi-
strom za redke rake (razvoj in vnos podatkov);

- priprava in posredovanje vseh potrebnih podatkov in porocil ter
vodenje in sodelovanje v projektnih skupinah, vodenje dokumen-
tacije, urejanje in razvrs€anje dokumentarnega gradiva, sodelo-
vanje v raziskavah;

- samostojno opravljanje drugih nalog s podrocja dela po navodilu
nadrejenega in odgovornost za strokovno delo in zakonitosti.
Zaradi potreb po celostni obravnavi bolnikov in povecanega

obsega dela, sta se na OIL oblikovala dva multidisciplinarna tima

(MDT) za:

- redke dedne sindrome za razvoj tumorjev in

- redke rake.

V okviru MDT za redke dedne sindrome za razvoj tumorjev smo
najprej oblikovali multidisciplinarni tim za obravnavo bolnikov z
nevrofibromatozo tipa 1 (NF1) in nevrofibromatozo tipa 2 (NF2) ter
Svanomatoze.

Namen oblikovanja MDT je urediti proces spremljanja bolnikov, ki
so nosilci okvar v genih NF7 in NF2 ter Svanomatoze, po dopolnje-
nem 18. letu starosti (sledenje klinicnim potem in priporocilom) in
poenotenje zdravstvene obravnave. Sam nacrt spremljanja oziroma
zdravljenja bolnika dolocijo vsi Clani multidisciplinarnega tima za
bolnike. Ta nacrt oskrbe jasno opredeljuje cilje celostne oskrbe in
seveda uposteva zelje bolnika.

Koordinator skrbi, da so vse informacije dokumentirane in pri-
pravlja vso potrebno dokumentacijo za naslednjo obravnavo bol-
nikov. Vodi in spremlja nacrtovane procese sledenja. Predstavlja
tudi kontaktno tocko za obravnavane bolnike. Spremlja posamezne
preglede in preiskave ter poskrbi, da prejmejo vsa mnenja in izvide
opravljenega. Vsi pregledi in preiskave, opravljene znotraj OIL, so
zabelezene v bolnisnicnem informacijskem sistemu. V primeru
opravljanja pregledov in preiskav izven OIL je koordinator v stiku z
bolniki, da jim po opravljenih postopkih posredujejo izvide.

Konzilij za redke dedne sindrome za razvoj tumorjev - NF1, NF2in
Svanomatoze sestavljajo ¢lani MDT, ki so specialisti razli¢nih podro-
Cij: specialisti klinicne genetike, specialisti nevrologije, specialisti
kirurgije, specialisti internisti¢ne onkologije, specialisti radioterapije

28



in specialist radiologije ter diplomirana medicinska sestra. Torej
lahko govorimo o integrirani oskrbi za bolnike z redkimi dednimi
raki, saj to ni le kontinuirana zdravstvena oskrba, ampak celostna
obravnava s sodelovanjem strokovnjakov razlicnih podrodij. Pri
tovrstnem delu gre za sklop dobro nacrtovanih in organiziranih
procesov dela, storitev in sluzb, ki so usmerjene v bolnika z redkimi
dednimi raki, z namenom, da mu omogocimo najboljSo oskrbo.

V letu 2023 smo se sestali 6-krat. Obravnavali smo 34 bolnikov,
nekatere bolnike, zaradi procesa celostne oskrbe, tudi veckrat. V
okviru MDT za redke dedne sindrome za razvoj tumorjev smo vzpo-
stavili tudi ambulanto za spremljanje bolnikov.

Ambulanta deluje v okviru Oddelka za onkolosko klini¢no gene-
tiko. Preglede opravlja onkoloska kirurginja v sodelovanju z diplo-
mirano medicinsko sestro. V letu 2023 smo imeli 3 ambulante in
pregled opravili pri 14 bolnikih.

Za bolnike, ki so nosilci okvar v genih NF1 in NF2 ter Svanoma-
toze, je pomembno, da jim nudimo podporo in spremljanje. Pri
obravnavi je pomemben fizi¢ni vidik, pa vendar ne smemo pozabiti
tudi na Custveni in socialni vidik. Sam nacrt spremljanja vsebuje tudi
prilagajanje glede na njihove kognitivhe sposobnosti in potrebe.
Zato je prilagajanje oskrbe in podpore pomembno za izboljSanje
njihovega zivljenja, vsakdanje dejavnosti in odnosov z druzino ter
prijatelji.

Vsem bolnikom nudimo v okviru Oddelka za psihoonkologijo na
OIL moznost psiholoske podpore. Zavedati se je potrebno, da je
tudi psiholoska podpora del celostne oskrbe bolnikov, ki pomaga
izboljsati njihovo kakovost Zivljenja.

Kaj pa komunikacija?

Nujno je zavedanje, da komunikacija med koordinatorjem in bol-
nikom zahteva posebno pozornost in obcutljivost.

Razumevanje bolnika in izrazanje empatije je potrebno vkljuditi
VvV pogovor. Samo podajanje informacij poteka glede na individu-
alne potrebe bolnika. Informacije skusamo podati na najbolj jasen
in razumljiv nacin. Zagotoviti jim je potrebno Cas za razmislek in
moznost postavljanja vprasanj. Ob vsem tem pa je nujno zagota-
vljati zasebnost in Custveno podporo. Za bolnike je pomembna
odprta komunikacija, s komponentami poslusanja, zaupanja in
neobsojanja.
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ZAKLJUGEK

Vloga koordinatorja pri obravnavi bolnikov z redkimi dednimi pre-
dispozicijami za razvoj tumorjev je torej vkljucitev v proces zdra-
vstvene obravnave, ki se nenehno posodablja in sproti oblikuje skla-
dno z novostmi podrogja in veljavnimi smernicami. Vsi se u¢imo in v
sodelovanju z bolnikom in njegovimi svojci nenehno is¢emo boljse
poti obravnave bolnika, ter si postavljamo nove izzive in cilje. Zave-
damo se, da z usklajeno oskrbo, celovitim spremljanjem bolnika, z
vkljuCevanjem celotne druzine, stremimo k zapolnitvi vrzeli in napak
v komunikaciji in k boljSem razumevanju in sodelovanju v procesu
dela. Le ucinkovito celostno reSevanje drugacnih potreb pri bolnikih
z redkimi dednimi boleznimi vodi v spremembe v strategiji obravna-
ve posameznika in tudi v sami organizaciji.

Podrocje koordinatorja, opredelitev njegove vlioge in pomena pri
obravnavi bolnikov je v zdravstvu malo raziskano, sploh na podrocju
redkih bolezni. Razumevanje vloge koordinatorja pri obravnavi bol-
nikov z redkimi dednimi sindromi za raka moramo v prihodnosti Se
podrobneje definirati ter prouciti njegovo vliogo in u¢inke na zdra-
vstveno obravnavo in izide zdravljenja. Usposabljanje in izobraze-
vanje koordinatorja je klju¢nega pomena za doprinos k boljsi praksi.
Oseba v vlogi koordinatorja mora biti natancna, odgovorna, z vesci-
nami dobre komunikacije in organizacije procesa dela. Pomembno
je, da bolnikom nudi varnost, podporo in jim zna prisluhniti.

o>}, European o
.. 5 Reference _(‘%ﬂ/ ERN
Network v GENTURIS

for rare or low prevalence
complex diseases With every diagnosis
2 Hetwork we can help an entire family
Genetic Tumour Risk
Syndromes (ERN GENTURIS)
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METRO MAPPING V SLUZBI LI FRAUMENI;
OBLIKOVANJE STORITEV Z NAMENOM
PERSONALIZACIJE KLINICNE POTI

POVZETEK

Sindrom Li Fraumeni je redka oblika dednega tveganja za razvoj
razlicnih rakov. Najpogosteje se patogena razliCica gena TP53 de-
duje avtosomno dominantno. Zarodne patogene razliCice gena pri
nosilcih zvecCajo tveganje za pojav kostnega sarkoma, sarkomov
mehkih tkiv, raka dojke, tumorjev centralnega ziv¢evja, limfomov/
levkemije in raka nadledvicnice pred 45 letom starosti. Sindrom po-
trdimo z genskim testiranjem, nosilce patogene razlicice gena TP53
pa vkljuc¢imo v program genskega svetovanja in presejanja. V sklo-
pu presejalnega programa zdravim osebam z visokim tveganjem za
pojav tumorjev svetujemo ustrezne kontrolne preglede in slikovno
diagnostiko. Soocanje s sindromom in predlaganim presejanjem po-
sameznika in svojce postavlja pred kup zahtevnih odlocitev. Perso-
naliziran pristop s pomocjo novih orodij bi lahko olajsal osebam z Li
Fraumeni, njihovim svojcem in klinikom nacrtovanje, upravljanje in
razumevanje poti oskrbe. V prispevku je predstavljen Li Fraumeni
sindrom in moznost personalizirane rabe modela Metro Mapping.

uvoD

Frederick Li in Josepf Fraumeni sta znacilnosti sindroma Li Fraume-
ni opisala 1969, zarodne mutacije gena TP53 pa so bile pri osebah s
sindromom prvi¢ opisane 1990. Gen nosi zapis za beljakovino p53,
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ki v celici deluje kot varuh genskega zapisa. Pri osebah s patogeno
razlicico gena je funkcija p53 okrnjena, to pa vpliva na popravljalne
mehanizme dednega materiala, apoptozo in celicni metabolizem.
Somatska sprememba gena in beljakovine je eden prvih dogodkov,
ki vodijo v nastanek tumorske celice Stevilnih rakov. Somatske spre-
membe se, za razliko od zarodnih, ne prenasajo na potomce.

V druzinah z zarodno patogeno razli¢ico TP53 lahko odkrijemo
Stevilne bolnike z raznolikimi raki, kot so sarkomi mehkih tkiv, kostni
sarkomi, rak nadledvicnice, maligni tumorji centralnega ZzivcCevija,
rak dojk. Bolniki lahko zbolijo ze v zgodnjih otroskih letih, najpo-
gosteje pa pred 45 letom starosti. Bolnice z rakom dojk pogosto
zbolijo pred 31 letom starosti, kar je bolj zgodaj celo v primerjavi z
drugimi znanimi sindromi, ki zvecCajo tveganje za rak dojk. Prav zato
nosilce patogenih razli¢ic gena najpogosteje odkrijemo med otroci
z rakom in med mladimi Zenskami z rakom dojk. Druzinska ana-
mneza nam pri tem sindromu ni vedno v pomog, saj mladi bolniki in
bolnice pogosto ne navajajo sorodnikov z rakom.

Omenjeni najpogosteje odkriti raki in druzinska anamneza raka
so bili v preteklosti poimenovani Chompret kriteriji prepoznave sin-
droma Li Fraumeni. Z leti pa je postalo jasno, da se sindrom lahko
izrazi mnogo bolj raznoliko kot so sprva domnevali, zato je morda
bolj smiselna raba poimenovanja sindrom z zarodno obliko TP53
povezanih rakov (angl. heritable TP53-related cancer (hTP53rc)
syndrome).

Pri nosilcih patogene razlicice gena se slednji izrazi v 80 odstot-
kih do 70 leta starosti. Razli¢ni raki se pri nosilcih pojavljajo v
dolocenih Zivljenjskih obdobjih. Za otrosSko in zgodnje najstnisko
obdobje so znacilni rak nadledvi¢nice, rabdomiosarkom in medul-
oblastom centralnega zivC€evja. Nekoliko starejsi najstniki in odrasli
zbolijo pogosteje za kostnimi sarkomi, sarkomi mehkih tkiv, rakom
dojk, levkemijo, glioblastomom, kolorektalnim in plju¢nim rakom.
Po 50 letu starosti sta najpogostejsa rak trebusne slinavke in rak
prostate. Chompret kriterije so zato posodobili.

Prav tako je bilo potrebno posodobiti nacin dolo¢anja patogene
variante TP53. Sodoben nacin doloCanja patogenih razlicic genov
pri posameznikih z visokim tveganjem izvajamo s sekvenciranjem
naslednje generacije (angl. next generation sequencing, NGS). To
omogoca pregled nabora vec¢ genoy, Ki jih povezujemo z doloce-
nim rakom. Tako so bili odkriti nosilci patogene razlicice TP53 tudi
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v primerih, ko sama diagnoza ali druzinska anamneza na to nista
kazali. DoloCanje TP53 ponudimo tudi vsem sorodnikom nosilca
patogene razli¢ice v prvem kolenu sorodstva in starSem otroka,
ki ima sorodnika s potrjeno patogeno razlicico in diagnozo raka v
otrostvu, ali pa so se v druzini nosilca pojavljali raki v otrostvu.

Potrjena patogena razli¢ica TP53 je za Stevilne nosilce in njihove
sorodnike Sele prvi korak na poti obravnave.

PRESEJANJE OSEB Z VISOKIM TVEGANJEM

Evropska referen¢cna mreza za osebe z redkimi dednimi sindromi
z rakom GENTURIS je v zadnjem letu prenovila priporocila name-
njena nosilcem patogene razliCice TP53. Da bi osebam z visokim
tveganjem za pojav raka omogocili zgodnje odkritje bolezni in pra-
vocasno zdravljenje, jih je smiselno po opraviljenem genetskem po-
svetu in testiranju vkljuciti v ustrezen presejalni program. Ta je prila-
gojen starosti nosilca.

Otrokom se ponudi redne UZ preglede trebusne votline, kasneje
v Zivljenju temu dodamo MRI slikanje celega telesa in glave. Zen-
skam po 20. letu starosti poleg tega svetujemo MRI slikanje dojk,
vsem odraslim pa tudi kolonoskopijo. Redno presejanje s pomocjo
MRI je smiselno opravljati v ustanovah z ustrezno opremo in izkuse-
nimi specialisti radiologije. Poleg diagnostike socasno opravljamo
tudi klini¢ne preglede oseb.

Tako klinicni pregledi kot slikovna diagnostika si sledijo v
6-mesecnih presledkih. S pregledi in diagnostiko pricnemo ze v
otrostvu oziroma takoj, ko potrdimo prisotnost patogene razlicice
gena.

Soocanje osebe ali sorodnikov, starSev z novico o prisotnosti
patogene razlicice TP53 in posledicami te najdbe, je lahko stresno.
Pojavijo se Stevilna nova vprasSanja, sprejeti je potrebno pomembne
odlocitve in ustrezno prilagoditi nacin zivljenja, ki bo omogocal sle-
denje priporocilom strokovnjakov. Poleg tega nekatera priporocila
zahtevajo ustrezen individualen pristop, upostevajoc zelje in pricako-
vanja osebe, kot je na primer predlog preventivne odstranitve dojk.

Genetsko svetovanje, ki ga izvede klinicni genetik, vsebuje vse
elemente individualne obravnave. Podoben pristop je smiseln tudi
tekom presejanja in morebitnega zdravljenja.
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Metro Mapping model je razvila nizozemska oblikovalka in bol-
nica z rakom dojk, ki je sprva spremljala svojega moza med obrav-
navo raka trebusne slinavke, nato pa se soocila Se z lastno boleznijo.
V Casu obeh zdravljenj je imela moznost kriti¢ne presoje postopkov
in obravnav, obenem pa belezenja lastnih in mozevih stisk in dvo-
mov. Oblikovan personaliziran pristop naj bi bolnikom z rakom ali
visoko ogrozenim osebam, vkljucenim v presejalne programe, omo-
gocil ve¢jo mero individualne obravnave z vkljucevanjem osebnih
izkusenj in moznostjo odlo¢anja ob socasni ustrezni multidiscipli-
narni obravnavi.

METRO MAPPING

V osnovi si je oblikovalka zamislila obravnavo onkoloskega bolnika
kot postaje podzemne Zeleznice, kjer ima potnik na vsaki posame-
zni postaji moznost odlocCitve, ali bo pot nadaljeval ali ne in za kate-
ro smer se bo odlocil.
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Slika 1: Metro Mapping shema personalizirane obravnave onkoloskega bolnika
(Vir: Metro Mapping Foundation)
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Podobno kot potnik se bolnik z rakom sooca s Stevilnimi odlo-
Citvami, ki jih mora sprejeti med obiski onkologov razli¢nih strok
in drugega zdravstvenega osebja. Od doloc¢enih odlocitev je lahko
nadaljnji pristop obravnave v Metro Mapping shemi prikazan kot
nadaljnja pot. Vsak pristop je oznacen z dolo¢eno barvo, vsaka
tocka odlocitev pa s posebnim znakom, kot prikazuje slika 1.

Oblikovalski pristop omogoca prikaz petih nivojev obravnave.
V prvem nivoju (angl. Layer Experience) belezimo izkusnje v ¢asu
zdravljenja. V drugem (angl. Layer Metro) belezimo klju¢ne dogodke
samega zdravljenja. V tretjem nivoju (angl. Layer Information) bele-
zimo informacije, izmenjane med bolnikom, svojci, zdravstvenimi
delavci, ki so vplivale na sprejete odlocitve. V Cetrtem nivoju (angl.
Layer Companions) je prostor za belezenje udelezenih zdravstvenih
delavcev in kontaktnih $tevilk/naslovov, v petem (angl. Layer Con-
tex) pa zapisujemo okolje, v katerem zdravljenje poteka.

V posamezne nivoje dodajamo predvidene simbole ali tekst
in tako gradimo bolnikovo individualno pot oskrbe. Uporabljamo
lahko prostodostopen racunalniski program ali pa natisnjeno obliko
poti oskrbe. Trenutno je Metro Mapping na voljo v anglesScini in
nizozemscini, v kratkem bo sledila Se nemsc¢ina in drugi evropski
jeziki.

Namen vizualizacije poti oskrbe je njeno izboljSanje, ne zgolj s
prikazom dogajanja, temvec tudi z vklju¢evanjem skupnega odlo-
c¢anja bolnika (angl. patient shared decison making) z zdravstvenim
osebjem in multidisciplinarnega pristopa k zdravljenju.

Metro Mapping model sodi pod okrilje Metro Mapping Fundacije
in je del projekta 4D PICTURE, ki ga financira evropska unija iz razi-
skovalnega programa Obzorje (European Union’s Horizon Research
and Innovation Program under grant agreement NO 101057332).
Tako fundacija, kot v dolo¢enem delu tudi projekt 4D PICTURE, sta
namenjena izboljSanju poti oskrbe bolnikov.

ZAKLJUGEK

Personalizirana pot oskrbe, z vklju¢evanjem moznosti skupnega od-
lo¢anja bolnika (skupaj s svojci), in multidisciplinarna obravnava, z
upostevanjem vseh aspektov bolnikovih potreb, je realnost in pri-
hodnost onkoloSkega zdravljenja. Ker je tveganje za pojav raka pri
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nosilcih patogenih razlicic gena TP53 visje kot v splosni populaciji,
so te osebe vkljuc¢ene v presejalne programe, ki se izvajajo pogosto
znotraj multidisciplinarnih onkoloskih ustanov. Grajenje poti oskr-
be oziroma diagnostike v primeru presejanja s pomocjo Metro Ma-
pping bi tem osebam omogocilo optimalno personalizirano multi-
disciplinarno obravnavo. Tako ne bi zagotovili zgolj visokega nivoja
obravnave, temvecl bi ponudili odgovore na morebitna vprasanja,
stiske in dvome oseb z visokim tveganjem in njihovih svojcev.
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REGISTRACIJA TESTIRANIH IZ DRUZIN,
OBREMENJENIH Z DEDNIM RAKOM,
IN VKLJUGEVANJE V EU GENTURIS REGISTER

DRZAVNI REGISTER TESTIRANIH OSEB IZ DRUZIN, OBREMENJENIH

Z DEDNIM RAKOM

Glede na vedno vecji pomen genetike v zdravstvu in s tem tudi v
onkologiji, se je ze pred leti v slovenskem prostoru pojavila potreba
po vzpostavitvi centralne registracije testiranih oseb iz druzin, obre-
menjenih z dednim rakom. Zeleli smo vzpostaviti bazo podatkov po
vzoru drugih razvitih drzav v Evropi (Nizozemska, Spanija, Danska,
Italija, Francija, ...), ki bi omogocila epidemioloske in klinicne razi-
skave na nacionalni ravni. S 1. 1. 2019 je Onkoloski institut Ljublja-
na, kjer izvajamo glavnino onkoloskih genetskih testiranj v Sloveni-
ji, postal upravljavec drzavnega Registra testiranih oseb iz druzin,
obremenjenih z dednim rakom, kar je stopilo v veljavo z Zakonom o
spremembah in dopolnitvah Zakona o zbirkah podatkov s podrocja
zdravstvenega varstva (Uradni list RS $t. 31/2018).
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Register testiranih oseb iz druzin, obremenjenih z dednim rakom,
omogoca ciljano presejanje na podlagi genetskih izvidov v druzini.
Register vkljuCuje podatke o osebah, testiranih na prisotnost pato-
genih razlicic v genih, odgovornih za dedne sindrome rakavih bole-
zni, in se vodi zaradi:

- odkrivanja visoko ogrozenih posameznikov in njihovih krvnih
sorodnikov z dednimi okvarami ter

- ucinkovitejSega genetskega testiranja, prepreCevanja zbolevanja
in zgodnjega odkrivanja raka.

Podatki, ki se smejo beleziti v registru skladno z zakonodajo, so:

1. Osebni podatki o pacientu: ime in priimek, rojstni priimek,
EMSO, ZZZS stevilka zdravstvenega zavarovanja, spol, datum
rojstva, CRP spremembe (generalni status, datum, tip in grupa
dogodka), stalno in zacasno prebivalis¢e, relevantni socialno-
-ekonomski podatki, datum in kraj smrti.

2. Podatki o osebnem zdravniku: ime, priimek, Sifra zdravstvenega
delavca (NIJZ), ZZZS Stevilka osebnega zdravnika ter naziv, Sifra
izvajalca (NIJZ), ZZZS Sstevilka in naslov izvajalca zdravstvene
dejavnosti osebnega zdravnika.

3. Podatki iz druzinske in osebne anamneze: druzinsko drevo: Ste-
vilo krvnih sorodnikov z rakom, Stevilo zdravih krvnih sorodni-
kov, diagnoze raka in starost ob diagnozi ter vse druge znacilno-
sti, ki opredeljujejo sum na sindrom dednega raka.

4. Genetski test: datum, vrsta testa in izvajalec (naziv, Sifra izva-
jalca (NIJZ), ZZZS Stevilka in naslov).

5. Genetski izvid (po ustrezni klasifikaciji): podatek o patogeni raz-
licici v genu (gen, mesto, vrsta razlicice), podatek o prisotnosti
UV, negativen izvid.

6. Priporocilo testirancu glede presejanja za dedne rake, ki ga izda
multidisciplinarni tim.

Register testiranih oseb iz druzin, obremenjenih z dednim rakom,
je namenjen obdelovanju podatkov o incidenci dednega raka, pre-
valenci in prezivetju bolnikov, spremljanju, na¢rtovanju in vrednote-
nju onkoloskega varstva, na podlagi katerih se bodo lahko izvajale
epidemioloske in klini¢ne raziskave.
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Cilji Registra testiranih oseb iz druzin, obremenjenih z dednim

rakom, so:

1. aktivno prepoznavati druzine z dednimi raki, kar bi zagotavljalo
enakovredno obravnavo vsem drzavljanom Republike Slovenije,

2. vkljucevati zelo ogrozene za nastanek raka v prilagojene drzavne
presejalne programe,

3. zagotavljati stalno spremljanje zelo ogrozene populacije in

4. moznost vkljuc¢evati se v raziskovalne programe in s tem pri-
dobivati populacijske podatke zaradi optimizacije preventivnih
ukrepov glede na slovensko populacijsko genetsko statistiko.

Za namen registracije je bila razvita aplikacija Register genet-
skih bolezni, ki jo uporabljamo na Oddelku za onkolosko klini¢no
genetiko na OnkoloSkem institutu Ljubljana. Aplikacija je postala
tudi nepogresljivo orodje za spremljanje posameznikov v okviru
Ambulante za onkolosko genetsko svetovanje in testiranje, saj
omogoca celovit vpogled v obravnavo posameznika in ¢lanov nje-
gove druzine.

Do 31. 12. 2022 smo Vv register vpisali 13125 posameznikov iz
8.508 druzin, ob tem pa registrirali 3.027 posameznikov z vsaj eno
patogeno razlicico v genu. Najpogosteje so bile odkrite patogene
razlicice v genih BRCA1, BRCA2 in CHEK?2, ki povecujejo moznost za
razvoj raka na dojkah in/ali jaj¢nikih. V letu 2024 bo izélo podrobno
porocilo Registra testiranih oseb iz druzin, obremenjenih z dednim
rakom, za obdobje od zacetka delovanja Ambulante za onkolosko
genetsko svetovanje in testiranje pa do konca leta 2022. Porocilo bo
objavljeno tudi na spletnih straneh Onkoloskega instituta Ljubljana.

EVROPSKI GENTURIS REGISTER

Za bazo podatkov pa se ne trudimo samo v Sloveniji, temvec tudi
na ravni Evropske unije. Onkoloski institut Ljubljana je od leta 2017
polnopravni ¢lan Evropske referencne mreze za redke bolezni in
sicer za podrocje dednih redkih rakov (angl. European Reference
Network for all patients with one of the rare genetic tumour risk
syndromes - ERN GENTURIS). Evropska referen¢na omrezja (ERN)
so mreze zdravstvenih strokovnjakov za redke bolezni po vsej Evro-
pi, ki skupaj podpirajo bolnike z redkimi boleznimi, ERN GENTURIS
pa je evropska referencna mreza, namenjena vsem pacientom, ki so
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nosilci enega od dednih sindromov za razvoj tumorjev. Koordinira

ga univerza Radboud iz Nijmegena, Nizozemska, in povezuje vec

centrov razli¢nih evropskih drzav.
Cilji Evropske referen¢ne mreze ERN GENTURIS so:

- izboljsati identifikacijo ljudi, ki zivijo s sindromom genetskega
tveganja za razvoj raka;

- zmanjsati variabilnost v klini¢nih praksah in izidih zdravljenja;

- razvoj z dokazi podprtih klini¢nih smernic;

- razvoj in uporaba registrov bolnikov, biobank in rezultatov razi-
skovalnih studij;

- definirati poti zdravljenja, ki bodo omogocale boljsi dostop do
mednarodnega specialisticnega klinicnega znanja za paciente in
njihove druzine, ki zZivijo po vsej Evropski skupnosti.

V sklopu uresnicitve teh ciljev je bila razvita spletna platforma

- register GENTURIS pacientov. Sodelovanje ¢lanov mreze ERN

GENTURIS je v GENTURIS registru obvezno. Namen oz. cilji ERN

GENTURIS registra so:

- zagotoviti trajnostno uporabniku prijazno in interoperabilno
spletno platformo, ki bo olajSala standardizirano registracijo
podatkov pacientov s sindromom genetskega tveganja za razvoj
raka in izmenjavo podatkov po Evropi;

- ustvariti edinstven vir podatkov z velikim Stevilom pacientov s
sindromom genetskega tveganja za razvoj raka oz. s sumom na
sindrom genetskega tveganja za razvoj raka;

- omogociti osnovne in klini¢ne raziskave GENTURIS podroc¢ja na
evropskem nivoju;

- pospesiti ustvarjanje novega znanja o GENTURIS.

Pacienti s sindromom genetskega tveganja za razvoj raka so v
okviru ERN GENTURIS razdeljeni v stiri tematske skupine: nevrofi-
bromatoze, Lynch sindrom in polipoze, dedni rak dojk in/ali jajéni-
kov ter drugi redki dedni raki.

Vsaka tematska skupina ima definirane vkljucCitvene kriterije za
GENTURIS register, ki temeljijo na indikacijah za onkolosko genet-
sko obravnavo. Vkljucitveni kriteriji se delijo v dve skupini:

I. posamezniki z dokazano genetsko predispozicijo za razvoj raka,

t. j. z dokazano patogeno oz. verjetno patogeno razlicico gena,

povezano s tematsko skupino ALI
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Il. posamezniki, pri katerih obstaja utemeljen sum na genetsko pre-
dispozicijo za razvoj raka.

V GENTURIS register na Oddelku za onkolosko klini¢no gene-
tiko vkljuC¢ujemo posameznike, ki so na podlagi veljavnih indikacij
napoteni na obravnavo v Ambulanto za onkolosko genetsko sve-
tovanje in testiranje. Vkljucitev v register je prostovoljna in temelji
na podpisanem soglasju posameznika, posredovani podatki pa so
pseudoanonimizirani.

Minimalni nabor podatkov, ki jih belezimo v GENTURIS register:

- izpolnjevanje vkljucitvenih kriterijev,

- identifikacijski podatki (pseudonim, leto rojstva, spol in drzava),

- podatki o pacientu (status, leto smrti/izgube kontakta, datum
zadnjih zabelezenih klini¢nih podatkov, razpolozljivost podatkov
(diagnosticnih, klini¢nih ipd.), kolonoskopija, razpolozljivost bio-
loSkega materiala),

- informirano soglasje (da/ne),

- ustanova, ki posameznika vklju¢uje, odgovorni zdravnik in datum
registracije,

- prvi kontakt s posameznikom, starost ob prvih simptomih,

- sindrom redkega raka (po ORDO nomenklaturi), ali je posame-
znik prvi v druzini v obravnavi oz. sorodstvena vez s prvim, Ki je
bil v druzini obravnavan pri nas,

- maligne diagnoze po ICD-0O, starost ob diagnozi, izvid potrjene
diagnoze,

- klinicne karakteristike (nemaligne diagnoze po HPO klasifikaciji,
starost ob diagnozi, izvid potrjene diagnoze, odsotnost klini¢-
nih znakov, znacilnih za dolo¢en sindrom (nemalignih) po HPO
klasifikaciji),

- genetika - zarodne patogene razliCice v genih (izvid genet-
skega testiranja, vrsta testiranja, prisotnost razliCice razreda 3-5,
zgradba genoma, gen, razliica, vrsta razlicice, zigotnost razli-
Cice, prisotnost mozaicizma, razred razliCice, povezava med naj-
deno razli¢ico in simptomi),

- druzinska anamneza (sorodniki v prvem in drugem kolenu s soli-
dnim tumorjem, starostna skupina ob diagnozi).
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V GENTURIS register lahko posredujemo podatke oseb:

1. ki obis¢ejo Ambulanto za onkoloSko genetsko svetovanje in
testiranje in zadostujejo vkljucitvenim kriterijem, po podpisanem
soglasju, saj je vkljucitev prostovoljna;

2. ki so bile v preteklosti obravnavane v ambulanti in ustre-
zajo vkljucitvenim kriterijem, v kolikor s pisnim soglasjem v to
privolijo;

3. ki so pokojne, v kolikor ustrezajo vkljuCitvenim kriterijem, in za
Casa zivljenja niso prepovedale uporabe svojih zdravstvenih
podatkov v raziskovalne namene.

Skupno je v GENTURIS registru od oktobra do novembra 2023
registriranin 543 posameznikov iz 8 drzav Evropske unije. Na
Oddelku za onkolosko klinicno genetiko smo jih v tem ¢asu regi-
strirali 20.

V teku je prilagoditev slovenskega Registra testiranih oseb iz
druzin, obremenjenih z dednim rakom, tako da bo mozno avto-
mati¢no pretakanje podatkov v GENTURIS register. Na ta nacin se
bomo izognili dvojni registraciji posameznikov. GENTURIS register
ze predvideva takSno moznost po vnaprej dolocenem protokolu
ter ob upostevanju GDPR uredbe, ki omogocata zascito in varnost
obcutljivin osebnih podatkov.

Z bazo podatkov, ki nastaja v slovenskem in evropskem registru,
zelimo omogocditi raziskave, ki bodo proucevale, kako lahko izbolj-
Samo diagnostiko in zdravljenje, omogoc¢imo visoko kakovostno
zdravstveno obravnavo nosilcev dedne predispozicije za razvoj
tumorjev in izboljSamo znanje o dedni predispoziciji za razvoj
tumorjev. Raziskave na podlagi podatkov, vklju¢enih v registre,
predstavljajo velik doprinos k razvoju z dokazi podprtih smernic,
zmanjsanju variabilnosti v klinicnih praksah in izidih zdravljenja ter
kakovostnejsi obravnavi pacientov s sindromom genetskega tvega-
nja za razvoj raka.
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Mag. Mateja Lopuh, dr. med.
Center za interdisciplinarno zdravljenje bolecine
in paliativno oskrbo, Splosna bolniSnica Jesenice

KRHKOST ZIVLJENJA Z REDKO BOLEZNIJO —
DODANA VREDNOST PALIATIVNE OSKRBE

uvoD

Paliativha oskrba je pristop v obravnavi bolnika z neozdravljivo,
kroni¢no, v ¢asu napredujoCo boleznijo, zaradi katere bolnik umre.
Namenjena je izboljSanju kakovosti zivljenja bolnika ob smotrnem
nacrtovanju terapevtskih posegov, upostevanju bolnikovih vrednot
in virov moci, prepoznavi bolnikovega socialnega okolja in bolniku
pomembnih bliznjih ter zgodnjemu naslavljanju psiholoskih in bi-
vanjskih stisk, ki lahko pomembno zaznamujejo ziviljenje bolnika in
njegovih bliznjih (slika 1).

Strah, depresija,

Bolecina, utrujenost, = i
sootanje, zanikanj

dispnea, kaheksija,
slabost, dilirij,

BOLNIK
IN SVOICI
Prognoza,
razumevanije bolezni,
nega na domu

Druzina, odnosi

Upanje,
dostojanstvo, vera



Ne glede na vse napore, ki so vlozeni v u€enje in osvescanje o
pravilnem pomenu paliativne oskrbe in v prepoznavo dobrobiti
tega pristopa, je Se vedno najpogostejSe prepricanje, da je palia-
tivna oskrba povezana z zadnjim obdobjem Zivljenja in s pripravo
na dobro smrt. Tako jo pogosto zamenjujejo 0z. povezujejo z evta-
nazijo in pogovor o paliativnem pristopu bolniki in svojci neredko
razumejo kot »odpis« o0z. dejstvo, da se z njimi ne da narediti ni¢
vec in je edino smiselno, da se ¢im prej pripravijo na smrt.

Dejstvo pa ostaja, da dobra paliativha oskrba lahko podaljsa
zivljenje in izboljSa tudi njegovo kakovost, saj zgodaj naslavlja bol-
nikove stiske in ga usmerja k iskanju reSitev. Dobra podpora svoj-
cem pa preprecuje njihovo izgorevanje, jih opolnomoci, da so kos
izzivom, ki jih prinasa bolezen in razbremeni, kadar so potrebni
pocitka.

Redke bolezni imajo veCinoma vse znacilnosti paliativnih bole-
zni: za skoraj 95 % vseh Ze prepoznanih redkih bolezni vzro&no
zdravljenje ni mozno - neozdravljive bolezni, s ¢asom se bolezni
slabsajo, potekajo skozi daljSe ¢asovno obdobje in bolnik umre
zaradi zapletov bolezni (slika 2).

Neozdravljiva

Opredelitev
paliativne
bolezni

Bolniki in njihovi bliznji potrebujejo paliativni pristop od dia-
gnoze dalje. Glede na kompleksnost stanj in razlicne starosti, v
katerih obolevajo bolniki, je na¢rtovanje paliativhe oskrbe potrebno
zagotoviti za skoraj vse medicinske specialnosti in vsa starostna
obdobja. Posebnost paliativhega nac¢rtovanja pri bolnikih z redkimi
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boleznimi je vezano tudi na prehode med razlicnimi specialisti in,
upostevaje dobro medicinsko podporo, tudi med otrosko in odraslo
populacijo /menjava klini¢nih struktur/.

Socasno je potrebno pri nacrtovanju paliativhe oskrbe pri bolni-
kih z redkimi boleznimi vedno upostevati, da je mozno, da se razvije
zdravilo za gensko okvaro in da se bo potek bolezni lahko spreme-
nil. Stopnja paliativnosti neke bolezni se lahko tako spremeni glede
na razvoj genskih tehnologij.

Paliativni pristop je lahko osnoven - temeljni ali specialisti¢ni.
Prvega zagotavljajo vsi leCeci specialisti in zajema osnovne infor-
macije o bolezni, pricakovane okvare in njihove posledice, moznost
vzroC¢nega zdravljenja, moznosti obvladovanja bolezni, analiza bol-
nikove socialne mreze in iskanje oblik pomoci v domacem okolju
0z. namescanju v institucijo, prepoznava bolnikovega nacina sooca-
nja z boleznijo, odnosov z njemu pomembnimi bliznjimi in ¢asovno
nac¢rtovanje mejnikov, ki jih bolnik kljub bolezni lahko doseze. Smi-
selno je, da imajo ekipe strokovnjakov, ki se ukvarjajo z bolniki z
redkimi boleznimi, na voljo tudi strokovnjaka z znanjem paliativne
oskrbe, da ga lahko pravocasno vkljucujejo v obravnavo.

Specialisti¢ni paliativni pristop potrebuje priblizno 20 % bolni-
kov, ki imajo zaradi svoje bolezni tako kompleksne tezave, da potre-
bujejo bolj specificne ukrepe za obvladovanje simptomov, zahtevne
psiholoSke in socialne intervencije, se tezko soocajo s samim pote-
kom bolezni, potrebujejo Stevilne intervencije in usmerjene pogo-
vore in niso sposobni sodelovati v procesih sprejemanja pomemb-
nih odlocitev. Specialisticne paliativhe enote za bolnike z redkimi
boleznimi naj imajo na voljo tudi konzultante za redke bolezni, v
primeru pojava nepri¢akovanih simptomoy, ki bi bili lahko vzro¢no
zdravljeni in zaradi seznanjanja z novimi moznostmi zdravljenja.

ZNACILNOSTI BOLNIKOV Z REDKIMI BOLEZNIMI

Redke bolezni so v primerjavi z ostalimi boleznimi redke, vendar,
zdruzene v skupino, prizadevajo vseeno pomemben del populacije.
Njihova prevalenca je 0,5 - 7 na 10.000 prebivalcev. Prepoznanih je
vsaj 7.500 razli¢nih bolezni. PogostejSe so med nevroloskimi in ra-
kavimi obolenji. Redki raki predstavljajo 25 % vseh rakavih obolenj
in so vzrok za 25 % smrti med smrtmi, povezanimi z rakom. Primeri
nevroloskih redkih bolezni so npr. amiotrofi¢na lateralna skleroza,
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Duchenova misi¢na distrofija ali Huntingtonova bolezen. Bolezni se
lahko zacnejo v otrostvu ali pa v odrasli dobi.

Zaradi redkosti bolezni lahko dolgo ostanejo neprepoznane in
ze diagnostika sama lahko iz¢rpa bolnika. Bolniki in njihovi bliznji
so sooceni z nejasno prognozo, majhnimi moznostmi za zdravljenje,
pomanjkanjem pomoci v domacem okolju ali instituciji in pomemlb-
nimi spremembami v nacinu zivljenja.

Pogosto navajajo strah, depresijo, izolacijo, pomanjkljive infor-
macije in odsotnost odkritega pogovora. Sooceni so z dejstvi, ne
pa z moznostmi. Svojci so zaradi pomanjkanja drugih oblik pomoci
prisiljeni sprejeti razlicne vloge, od koordinatorja oskrbe, razisko-
valca moznosti zdravljenja, odlocCevalca in zagovornika bolnika.
Neredko naletijo na odklonilen in omalovazujo¢ odnos zdravstvenih
delavcev v smislu, kaj sploh pricakujejo od njih. Skrb za bolnika ima
lahko visoko ceno za oskrbovalce. Pogosto se zdi samoumevno, da
vse svoje nacrte, upe in svojo prihodnost usmerijo v skrb za bol-
nika. V dolgotrajni oskrbi tako zamudijo svoje lastne priloznosti in
ne uresnicijo svojih potencialov, kar pogosto vodi v zagrenjenost,
razoCaranje in zalost. Stalno so razpeti med upanjem, da bo bole-
zen obvladana, in strahom, kaj bo prineslo naslednje poslabsanje.
Z napredovanjem bolezni se povecuje tudi zahtevnost oskrbe in
svojci pogosto postanejo negovalci v vlogi medicinskega osebja.

MOZNOSTI PALIATIVNEGA PRISTOPA V OBRAVNAVI BOLNIKOV Z REDKIMI
BOLEZNIMI

Vsak zdravstveni sistemm mora na vseh ravneh zagotoviti moznost
osnovnega paliativhega pristopa. Smiselno je, da je oblikovan eno-
ten sistem paliativne oskrbe, ki jasno doloca, kaksne storitve so za-
gotovljene. Organizacijski vidiki so lahko enotni, vsebine pa so pri-
lagojene posamezni redki bolezni glede na njen pricakovani potek,
starostni skupini bolnika in potrebam svojcey, ki zanj skrbijo. Poleg
medicinskega dela je potrebno razvijati sistem dolgotrajne oskrbe,
prilagojen potrebam posameznika, ki bo razbremenil svojce kot pri-
marne negovalce in omogocil, da tudi sami izpolnijo svoje ambicije
in pricakovanja in niso z boleznijo povsem onesposobljeni.
Specialisti¢ni paliativni pristop se razvija v obliki bolnisnicne
dejavnosti, mobilnih enot za pomoc¢ na domu in specializiranih usta-
nov za dolgotrajno nego, ki omogocajo tudi zacasne namestitve, in
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ustanov za oskrbo ob koncu zZivljenja. Poudariti velja, da je spe-
cialisti¢ni nivo paliativhe oskrbe novost v vecini drzav, zato so za
zagotavljanje te vrste pristopa vcCasih potrebne tudi zakonodajne
spremembe v organiziranosti zdravstvenih sistemov, uvajanje spe-
cializacij za medicinsko negovalno osebje in zahtevno izobrazeva-
nje za vse profile strokovnjakov, ki sodelujejo pri oskrbi bolnika.

ZAKLJUGEK

Paliativna oskrba lahko pomembno izboljSa kakovost zivljenja bol-
nikov in njihovih bliznjih. Pri oskrbi bolnikov z redkimi boleznimi je
ob relativhem nepoznavanju pricakovanega poteka bolezni in nego-
tovosti glede prognoze, ta pristop kljucen pri sprejemanju terapev-
tskih odlocitev in zagotavljanju obcutka varnosti, da bolniki ob soo-
c¢anju z boleznijo niso sami. Pravilno sestavljene ekipe strokovnjakov
za redke bolezni bodo vklju¢evale tudi strokovnjaka za paliativho
oskrbo, kakor bodo tudi specialisticne paliativhe enote potrebovale
pomoc¢ strokovnjakov za redke bolezni, sploh v luc¢i vzro¢nega raz-
reSevanja bolezni in simptomoy, ki jih obetajo nove moznosti zdra-
viljenja genskih okvar.
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IZHODISCA

Presejanje novorojencev (NBS) je javnozdravstveni program s ciljem
predsimptomatskega odkrivanja otrok s prirojeno boleznijo za pre-
precitev ali blazitev posledic nezdravljene bolezni. Presejanje se je
zacelo leta 1963 v ZDA s pomocjo Guthriejevega testa za odkrivanje
fenilketonurije (PKU), v Sloveniji pa presejamo novorojence za PKU
(od leta 1979) ter kongenitalno hipotirozo (od leta 1981). Kmalu se je
NBS razsSirilo z vkljucitvijo novih bolezni in sedaj z naborom vec 10
VBP poteka v Stevilnih drzavah po svetu, vendar je v manj razvitih
drzavah nabor presejanih bolezni manjsi, ponekod pa se program
presejanja novorojencev niti ne izvaja. Klju¢no vlogo pri razsiritvi
naborov VBP je imel razvoj tandemske masne spektrometrije (MS/
MS), saj s hitrim testom omogoca presejanje za vec bolezni hkra-
ti. Stevilne prirojene bolezni pa za zdaj $e ne zado$&ajo osnovnim
pogojem, ki jim mora bolezen zadostiti za vkljucitev v programe
presejanja - lahko niso klini¢no izrazene, zanje ni uCinkovitega zdra-
vljenja ali pa zgodnji prepoznavi bolezni navkljub potek bolezni ni
bistveno izboljSan. Centri oz. drzave, ki presejanje izvajajo, tako
oblikujejo razlicne nabore VBP, za katere presejajo. Kot osnova za
izbor VBP vkljuc¢enih v NBS se navadno uporabljajo kriteriji, ki sta
jih postavila Wilson in Jungner leta 1968. Kriteriji so bili postavljeni
v ¢asu, ko so z eno preiskavo dolocali le eno bolezen. NovejSe me-
tode genomike in metabolomike pa omogocajo soCasno presejanje
za vec bolezni iz istega vzorca. Z razvojem novih metod in tehnik za
prepoznavanje bolezni je bilo tako potrebno kriterije spremeniti oz.
jih dopolnjevati. Vse bolj postaja pomembno, da drzava za zagota-
vljanje zdravstvene koristi vseh otrok prevzema aktivno skrb, saj so
v pediatri¢ni dobi programi presejanja klju¢ni za dosego tega cilja.
Populacijski presejalni programi v pediatriji so bili prepoznani kot
eden najvedjih dosezkov na podrocju javnega zdravja in pediatrije.

SIRITEV PROGRAMA PRESEJANJA

Poleg presejanja fenilketonurije in kongenitalnega hipotiroidiz-
ma zadnjih Sest let program NBS v Sloveniji vkljuCuje dodatnih 17
vrojenih bolezni presnove, ki jih odkrivamo z metodo MS/MS in
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potrditveno genetsko diagnostiko. V letoSnjem letu pa ze nacrtu-
jemo drugo Siritev presejanja novorojencev na spinalno misi¢no
atrofijo (SMA), tezke prirojene okvare imunosti (POI), cisti¢no fibro-
zo (CF) in kongenitalno hiperplazijo (KAH) doslej pri nas Se ni bilo
uvedeno. Presejanje na omenjene bolezni je tudi zaradi znatnega
tehnoloskega razvoja v zadnjih nekaj letih postalo dostopnejse in
utemeljeno kot strokovni standard, posledi¢no pa uvedeno v vecini
drzav EU in v ZDA. Omogocena je hkratna diagnostika teh bole-
Zni iz enega vzorca posusSene kapilarne krvi na filtrskem papirju s
pomocjo implementacije dveh dodatnih diagnosti¢nih metod (PCR
v realnem c¢asu (za odkrivanje SMA in POI) in imuno metoda au-
toDELFIA (za odkrivanje CF in KAH)). Siritev programa presejanja
novorojencev na te bolezni je tudi dokazano stroskovno ucinkovita.
Glede na kumulativno pojavnost teh (skupin) bolezni, bi v Sloveniji
letno pricakovali okrog 15-20 novih bolnikov z eno od teh bolezni,
ki pa so doslej veCinoma ostajali neprepoznani ali prepoznani po
praviloma ze ireverzibilni klini¢ni manifestaciji.

Odvzem vzorcev poteka v vseh slovenskih porodnisnicah, kjer
zdravstveno osebje novorojencu 48-72 ur po rojstvu odvzame
nekaj kapelj krvi, obicajno iz otrokove pete ali iz vene. Kri nane-
sejo na posebno kartico s filtrirnim papirjem in posljejo v laborato-
rij UKC Ljubljana. Zacetna laboratorijska diagnostika v okviru pro-
grama NBS in potrditvena diagnostika z najsodobnejSo genetsko
diagnostiko z metodo sekvenciranja naslednje generacije potekata
na Klinicnem institutu za specialno laboratorijsko diagnostiko Pedi-
atricne klinike UKC Ljubljana (za prirojeno hipotirozo pa v letu 2024
Se na Kliniki za nuklearno medicino UKC Ljubljana, ko je predvi-
dena skupaj s Siritvijo programa tudi predaja tega dela programa
na Pediatri¢cno kliniko UKC Ljubljana). Klinic¢na obravnava otrok v
okviru potrditvene diagnostike in nadaljnje spremljanje otrok, ki jih
odkrijemo s programom NBS, pa se trenutno izvaja le na KO za
endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni Pediatricne klinike
UKC Ljubljana. Po Siritvi pa bodo potrditvene diagnosti¢ne teste
in nadaljnje spremljanje posameznih skupin otrok, odkritih v okviru
programa NBS, poleg zgoraj nastetih, izvajali tudi drugi pristojni
oddelki Pediatricne klinike UKC Ljubljana: KO za otrosko, mlado-
stnisko in razvojno nevrologijo, KO za otrosko alergologijo, revma-
tologijo in kliniéno imunologijo ter Sluzba za plju¢ne bolezni. Pro-
gram presejanja novorojencev pa bo hkrati umescen med aktivnosti
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Centra za redke bolezni Pediatricne klinike UKC Ljubljana. Pripra-
vljena je, v sodelovanju s programom ZDAJ in NIJZ, tudi zgibanka
z informativnim gradivom o programih presejanja novorojenceyv, Ki
jo bodo prejeli vsi bodoci starsi, ter dopolnitev ustreznih zakonskih
podlag tako, da bodo te Se nadalje omogocale nemoteno izvajanje
presejalnih programov ter s tem zagotavljali najvec¢jo zdravstveno
korist za vse novorojence v Sloveniji.

ZAKLJUGKI

Predsimptomatska prepoznava prirojenih bolezni, ki jo v nekate-
rin primerih omogoca le populacijsko presejanje novorojencey, je
pogoj za preprecevanje obolevnosti in umrljivosti oseb s prirojenimi
motnjami. Zadnjih Sest let je bil program presejanja, ob predhodnih
dveh, razSirjen za dodatnih 17 vrojenih bolezni presnove, ki jih od-
krivamo z metodo tandemske masne spektrometrije in potrditveno
genetsko diagnostiko. V letosnjem letu pa ze nacrtujemo drugo Siri-
tev presejanja novorojencev na SMA, POI, CF in KAH. Po predvide-
ni Siritvi v letu 2024 predvidevamo potrebo po kasnejsih nadaljnjih
rednih Siritvah programa presejanja na Se vecji nabor bolezni, glede
na strokovno utemeljenost in mednarodne smernice.
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VZPOSTAVITEV REGISTRA REDKIH NEMALIGNIH
BOLEZNI RS (RRNB-RS)

IZHODISCA

Redke bolezni (RB) lahko opredelimo kot tiste, ki prizadenejo manj
kot 1 na 2.000 oseb. Poznamo preko 8.000 razlicnih RB, ki po ne-
katerih ocenah skupno prizadenejo kar 6-8 % prebivalstva. S tem
je pri nas oseb z eno od RB vec, kot je prebivalcev Maribora (vsaj
teoreticno). Glede na to, da v Evropi RB prizadenejo skupaj kar 30
milijonov ljudi (in priblizno 400 milijonov po vsem svetu), je nujno
potreben sistematicni javno-zdravstveni pristop k temu problemu.
RB so praviloma kroni¢ne, pogosto napredujocCe in degenerativne.
V 80 % so genetskega izvora; v dveh tretjinah prizadenejo ze otro-
ke. Neredko so neozdravljive ali tudi zivljenje ogrozajoce. Pogosto
mocno zaznamujejo kakovost Zivljenja bolnikov in njihovih bliznjih.
Pot do pravilne diagnoze in ustrezne obravnave je za osebe z RB
pogosto dolga in naporna, praviloma traja vec let, na tej poti pa
spoznajo paleto specialistov. Redkost teh bolezni po eni strani pov-
zroCa tezave pri njihovem (pravocasnem) prepoznavanju, po drugi
strani pa kroni¢nost in kompleksnost teh bolezni lahko terjata dol-
gotrajno zdravljenje, zlasti pa celostno obravnavo. Specificno zdra-
vijenje RB je zal Se vedno bolj izjema kot pravilo, kljub ogromnim
premikom v zadnjih letih, in velikim obetom prihodnosti.



POTREBA PO REGISTRIH REDKIH BOLEZNI

Zadnje desetletje je (zlasti) v EU dozorelo spoznanje, da je nujen
bolj sistematicen pristop k RB - s ciljem, da jih bomo znali ucin-
koviteje prepoznati, bomo Se bolje (s)poznali njihove znacilnosti
in naravni potek ter prijemalisCa za zdravljenje in oskrbo. Natancni
epidemioloski podatki so eno od klju¢nih izhodis¢, ki lahko veliko
povedo ne samo o RB samih, pac pa tudi o Stevilu in potrebah ljudi
z RB, o zadostnosti zdravstvenih kapacitet in njihovem ustreznem
nacrtovanju. Registri RB zato ponujajo enega temeljnih orodij za
zbiranje klju¢nih epidemioloskih podatkov, ter lahko s¢asoma pri-
spevajo k izboljsanju obravnave oseb z RB. Zlasti pa lahko registri
RB ponudijo bistveno celovitejsi pregled na tem podrocju, trenutni
je zal izjemno omejen (kjer koli po svetu). Zato so informacijske in
komunikacijske tehnologije (IKT) zelo pomembne v celovitem eko-
sistemu RB, saj pomagajo pri zbiranju, shranjevanju, analizi in po-
rocanju ustreznih podatkov o RB. V tehnoloskem in podatkovnem
smislu register RB predstavlja bazo podatkov vkljuc¢enih posame-
znikov, ki vsebujejo jasno opredeljen nabor zdravstvenih in demo-
grafskin podatkov, zbranih za javno-zdravstveni (epidemioloski)
namen. Po drugi strani pa bi bilo mogoce registracijo opredeliti kot
proces neprekinjenega sistemati¢nega zbiranja podatkov o pojavu
in znacilnostih proucevanih zdravstvenih pojavov, da se zagotovi
celovita ocena njihovega obsega in vpliva na prebivalstvo in je tako
mogoce zahtevane ukrepe ucinkoviteje nacrtovati. Poleg tega lahko
registri omogocajo nadzor razsSirjenosti in pojavnosti RB, opazova-
nje drugih pomembnih parametrov in omogocajo utemeljeno vre-
dnotenje razlicnih vidikov zdravstvene oskrbe, izidov zdravljenja ter
naravnega poteka bolezni te skupine bolnikov. Kakovostni registri
RB zagotavljajo koristno in veljavno platformo v vseh fazah dokazo-
vanja utemeljene zdravstvene politike in lahko pomembno prispe-
vajo k napredku pri obvladovanju RB na splosno. 1z teh razlogov je
razvoj registrov RB prepoznan kot ena od prednostnih nalog EU na
podrocju spremljanja in nadzora RB, kar dokazujejo posebna pri-
porocila in ukrepi za podporo razvoju taksnih registrov v razli¢nih
zdravstvenih resolucijah in strateskih dokumentih EU.
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VZPOSTAVITEV REGISTRA REDKIH NEMALIGNIH BOLEZNI RS

Na tem podrocju v Sloveniji orjemo ledino tudi v mednarodnem
merilu. Po vecletnih prizadevanjih je bil namrec¢ v teh dneh konc¢no
implementiran Register redkih nemalignih bolezni Republike Slove-
nije (RRNB-RS); po uspesSnem testiranju resitve, smo konec novem-
bra na Pediatri¢ni kliniki UKC Ljubljana (PK UKCL) ze izvedli prve
registracije. Register RRNB-RS smo zaceli razvijati ze skoraj pred
desetletjem v okviru ciljnega raziskovalnega programa ARRS (2015-
2017); v letu 2020 je bila oblikovana SirSa delovna skupina za vzpo-
stavitev RRNB v okviru Ministrstva za zdravje (MZ); nazadnje pa je
v letih 2022-2023 stekla Se izvedbena faza. RRNB-RS ima osnovo
v Zakonu o zbirkah podatkov s podrocja zdravstvenega varstva
(ZZPZ). Registracija osebe z RB je skladno z ZZPZ obvezna, izve-
de jo zdravnik, ki je bolezen diagnosticiral (praviloma). RB smo za
namen registracije definirali kot tiste bolezni, ki imajo svojo ORPHA
kodo; slednja je unikatni, sploSno sprejeti oznaCevalec vsake RB, za
kar skrbi organizacija Orphanet, imenik je pregleden in hitro dosto-
pen na spletu (MKB kode so zal premalo specificne, da bi bile dovolj
uporabne v ta namen). Skrbnik RRNB-RS je po zakonu PK UKCL
(v sodelovanju z NIJZ skupaj z informacijskim podjetjem IXTLAN,
ki tudi zagotavlja ustrezno ravnanje s podatki v okviru platforme
ZVEMplus).

ZAKLJUGKI

Po prvih registracijah pa nas Caka Se precej dela. V zacetku leta
2024 nacrtujemo ustrezno kadrovsko, tehni¢no in prostorsko uredi-
tev RRNB na PK UKCL (sredstva so bila Ze zagotovljena). Ze v letu
2024 pa nacrtujemo ¢im SirSo implementacijo RRNB, z aktivnhim
vkljucevanjem vseh klju¢nih deleznikov, tudi oseb z RB in njihovih
zdruzenj, ustanov in strokovnjakov na podrocju RB. Vizijo imamo,
ker le tako lahko doseze svoj namen. Ob tem bi ob koncu izpostavil
zgledno sodelovanje ¢lanov ozje in SirSe delovne skupine za vzpo-
stavitev RRNB-RS, ki je bila oblikovana na pobudo Ministrstva za
zdravje, in je skupaj z strokovnjaki za informatiko NIJZ in podjetja
IXTLAN klju¢no prispevala najprej k pripravi vzpostavitvenega do-
kumenta za RRNB-RS in kasneje k sami realizaciji projekta.
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_ PREDSTAVITEV DRUSTEV BOLNIKOV —
CLANOV ZDRUZENJA ZA REDKE BOLEZNI SLOVENLE

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI
SLOVENIJE

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

Jozica Filipcic¢
predsednica drustva

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije je humanitarno dru-
Stvo kroni¢nih bolnikov, ki ze od leta 1995 deluje v javhem interesu
na podroc¢ju zdravja, in danes povezuje okrog 660 clanic in ¢lanov
iz vse Slovenije: bolnikov s podrocja krvnih bolezni ter njihovih svoj-
cev in prijateljev, zdravstvenega osebja in podpornikov.

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

1. Preventivni socialni program z zdraviliskim ali fizioterapev-

tskim zdravljenjem ter organizacijo strokovnih predavanj, izo-

brazevanj ter druzenj

Program je usmerjen v sofinanciranje zdraviliSkega ali fiziote-
rapevtskega zdravljenja bolnikov, izboljSanje kvalitete zZivljenja po
zaklju¢ku zdravljenja s kemoterapijo, radioterapijo in presaditvijo
krvotvornih matic¢nih celic ter skrb za ohranitev na novo pridoblje-
nega zdravja. V programu zagotavljamo pomoc¢ tudi socialno naj-
Sibkejsim bolnikom, ¢lanom drustva. Program vkljucuje skrb za ¢im
boljSo informiranost bolnikov in njihovih svojcev o pravocasnem
odkrivanju in prepoznavanju bolezni, nac¢inih zdravljenja ter ponovne
vklju€itve v aktivno zZivljenje. V okviru programa poskrbi drustvo tudi
za organizirano druzenje z namenom spontanega izmenjavanja izku-
Senj in socialne vkljuc¢enosti.

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

Program je namenjen lai¢ni psiholoski pomoci in podpori med
bolniki in se izvaja na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Lju-
bljana in UKC Maribor ter v splosnih bolnisSnicah Novo mesto, Slo-
venj Gradec, Murska Sobota, Celje, Nova Gorica in Izola. Zaradi veli-
kega zanimanja bomo program Sirili tudi po hematoloskih oddelkih
ostalih bolnisnic v Sloveniji. Izvajalci programa, nekdanji bolniki z
razlicnimi diagnozami, obiskujejo oddelke zdravstvenih ustanov s
hematoloskimi bolniki in so na voljo za pogovore o vseh nemedi-
cinskih vprasanjih, ki se porajajo bolniku pred, med in po zdravlje-
nju. Na mnoga vprasanja najlazje odgovarjajo nekdanji bolniki, ki ze
imajo izkusnje zdravljenja razlicnih krvnih bolezni.

3. Program izdajanja publikacij in informiranja

Drustvo izdaja Stevilne strokovne vodnike za bolnike z razli¢nimi
krvnimi boleznimi in nacini njihovega zdravljenja ter druge dru-
Stvene publikacije (almanahi, zlozenke, zgodbe bolnikov itd.). Za
dobro informiranost ¢lanov in podpornikov pa drustvo vzdrzuje
spletno stran, povezani smo preko odprte in zaprte strani Face-
book, LinkedIn in Instagram. Od leta 2018 izdajamo tudi mesecni
e-novi¢nik, v katerem porocamo o preteklih dogodkih in obve-
S¢amo o nacrtovanih drustvenih aktivnostih.
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4. Program mednarodnega sodelovanja
Drustvo sodeluje s sorodnimi medna- *
. . . .. P . . MEMEERUF

rodnimi organizacijami in leta 2014 je bilo
drustvo kot polnopravni &lan sprejeto v \ EURURDIS
evropsko zdruzenje drustev bolnikov z red- RARE DISEASES EUROPE
kimi boleznimi EURORDIS, ki povezuje preko 30 milijonov bolnikov
in jih zastopa v razlicnih evropskih institucijah. Predstavniki drustva
se udelezujejo dnevov bolnikov, njihovih druzin in darovalcev na
konferencah evropske skupine za presaditev krvotvornih mati¢nih
celic in kostnega mozga EBMT - European Society for Blood and
Marrow Transplantation ter mednarodnih srec¢anj PfP - Partners for
Progress in CEE Patients’ Partners Summit. Od leta 2019 je dru-
Stvo polnopravni ¢lan evropske zveze bolnikov z limfomom LCE -
Lymphoma Coalition Europe in mreze drustev bolnikov s plazmoci-
tomom MPE - Myeloma Patients Europe.

***

5. Program ozaves§canja ob Dnevu redkih bolezni

Ob svetovnem dnevu redkih bolezni drustvo organizira ali soor-
ganizira strokovna srecanja in izdaja publikacije s podroc¢ja redkih
bolezni. Drustvo je s temi aktivhostmi ob Dnevu redkih bolezni pri-
Celo Ze leta 2010, leta 2015 pa se je drustvo pridruzilo organizaciji 1.
nacionalne konference o redkih boleznih in leto kasneje sodelovalo
pri ustanovitvi Zdruzenja za redke bolezni Slovenije, v katerem je
nekaj let opravljala podpredsednisko funkcijo gospa Majda Slapar,
takrat tudi predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slo-
venije. Ob vsakoletnem srecanju ob Dnevu redkih bolezni v drustvu
izdamo knjizico Dan redkih bolezni, kjer so predstavljena predava-
nja s srecanj in nekatera drustva, ki povezujejo bolnike z redkimi
boleznimi.

6. Program spodbujanja zdravega zZivljenjskega sloga

Drustvo organizira redne tedenske in mesecne oblike giba-
nja (telovadba, pohodnistvo, nordijska hoja itd.) in obcCasna pre-
davanja o zdravi prehrani. S tem programom Ze vec let zasledu-
jemo cilje Drzavnega programa obvladovanja raka (2022-2026) in
Nacionalnega programa o prehrani in telesni dejavnosti za zdravje
(2015-2025).
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7. Program ozavescanja ob Dnevu krvnih bolezni

V letu 2018 je Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
pricelo Se z eno pomembno aktivnostjo: z obelezevanjem DNEVA
KRVNIH BOLEZNI, ki je z leti prerasel v MESEC KRVNIH BOLEZNI.
Septembra po vsem svetu ozavesSc¢ajo o krvnih boleznih, ki posta-
jajo vse vecji zdravstveni izziv tako v EU kot v Sloveniji. Ob DNEVU
KRVNIH BOLEZNI vsako leto sredi septembra skupaj z medicinsko
stroko SirSo javnost obveS¢amo o napredku in novih moznostih
zdravljenja ter o problematiki na tem podroc¢ju hematologije.

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

Telefon: 041 649 735, 051 493 680

E-naslov: info@drustvo-bkb.si

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

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

DRUSTVO
DISTROFIKOV

SLOVENIJE

Mateja Toman
predsednica drustva

Drustvo distrofikov Slovenije je prostovoljna, samostojna, nevladna
in nepridobitna reprezentativna invalidska organizacija s statusom
delovanja v javnem interesu na podrocju socialnega varstva, inva-
lidskega varstva in zdravja. Je enotna organizacija in deluje na po-
drocju celotne drzave. Sedez drustva je v Ljubljani. Drustvo distrofi-
kov Slovenije je bilo ustanovljeno leta 1969 in na prostovoljni osnovi
zdruzuje posameznike z razlicnimi oblikami misi¢nih in zivéno mi-
Si¢nih obolenj (distrofike) in njihove svojce. Distrofiki so tista skupi-
na najtezjih invalidov, ki ne more preziveti vsakdanjika brez manjse
ali vecje fizicne pomoci drugega Cloveka ter uporabe invalidskega
vozicka, kljub obcutnemu upadanju misic¢ne moci pa ostajajo nepri-
zadete umske sposobnosti.

Po podatkih registra Centra za misi¢na in zivéno misi¢na obo-
lenja Klini¢nega instituta za klinicno nevrofiziologijo na Nevroloski
kliniki v Ljubljani je v naSi drzavi registriranih okrog 1.500 ljudi z
zivéno miSi¢nimi obolenji. Trenutno je v drustvo vclanjenih okoli
970 rednih ¢&lanov in 270 podpornih ¢lanov. V okviru drustva so
vzpostavljeni trije specializirani odbori, in sicer Odbor za miastenio
gravis, Odbor za ALS (amiotrofi¢na lateralna skleroza) in Odbor za
SMA (spinalna misi¢na atrofija), in dve specializirani skupini, in sicer
Skupina za FSHD (facioskapulohumerlana misSi¢na distrofija) in sku-
pina za HMSN (hereditrana motori¢no senzori¢na nevropatija).
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Pri delovanju drustvo sledi motu »distrofikom utreti pot v aktivno
Zivljenje in jim pomagati k zdravju«. Moto je tudi izhodisc¢e, na kate-
rem so zasnovani vsi druStveni posebni socialni programi, med
katere sami pristevajo tudi celotno delovanje drustva, ker ga upra-
vljajo in vodijo distrofiki sami. Drustvo izvaja 12 posebnih socialnih
programov: prevozi, celovita obnovitvena rehabilitacija, neodvisno
zivljenje distrofikov, ohranjevanje zdravja, podpora pri izobrazeva-
nju, informativna dejavnost, individualne pomoci, oskrba s tehnic-
nimi pripomocki, kultura, prva socialna pomog, fizicna pomoc¢ in
zivljenjska oskrba ter Sport. Od 1. 1. 2019 dalje je drustvo tudi izvaja-
lec osebne asistence na podlagi Zakona o osebni asistenci.

Namen izvajanja posebnih socialnih programov je uresniCeva-
nje cilja, da imajo distrofiki ¢im bolj aktivno in neodvisno zZivljenje
in da imajo pri svojem udejstvovanju ¢im bolj enake moznosti, kot
drugi drzavljani. Drustvo je tudi ustanovitelj dveh invalidskih pod-
jetij Birografike BORI in Doma dva topola. Obe podjetji v okviru
svojih poslovnih programov uresniCujeta drustvene namene, cilje
in naloge na podrocju usposabljanja in zaposlovanja distrofikov in
drugih invalidov, zasnova Doma dva topola pa Se dodatno izhaja iz
ciljev s podrocja celovite podpore pri ohranjanju bioloskih potenci-
alov distrofikov (skupinska obnovitvena rehabilitacija, ohranjevanja
zdravja, rekreacija).

Z ostalimi reprezentativnimi in drugimi invalidskimi organiza-
cijami, ki delujejo na obmocju celotne drzave, se Drustvo distrofi-
kov Slovenije kot reprezentativna invalidska organizacija povezuje
v Nacionalni svet invalidskih organizacij Slovenije (NSIOS) in tako
deluje ne le v korist distrofikov, ampak v korist vseh invalidov. Prav
tako se interesno povezujejo z Zdruzenjem za redke bolezni Slove-
nije, pomemben del interesov slovenskih distrofikov pa se dolgo-
rocno uresnic¢uje tudi v Evropskem zdruzenju drustev distrofikov
(EAMDA).

DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE
Linhartova 1, 1000 Ljubljana

Kontakt: 01/47 20 500

E-posta: info@drustvo-distrofikov.si

Spletna stran: www.drustvo-distrofikov.si
www.facebook.com/drustvodistrofikovslovenije
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DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE

Janez Dolinsek
predsednik drustva

Drustvo hemofilikov Slovenije zdruzenje bolnike z najrazlicnej-
Simi redkimi prirojenimi dednimi in pridobljenimi neozdravljivimi
motnjami v strjevanju krvi, od bolnikov s hemofilijo A ali B in von
Willebrandovo boleznijo, do bolnikov s Se redkejSimi motnjami v
strjevanju krvi, bolnikov s pomanjkanjem drugih strjevalnih faktor-
jev in bolezni motenega delovanja trombocitov. Clani drustva so
tudi druzinski ¢lani bolnikov, strokovnjaki na podrocjiu celostne
oskrbe oseb z motnjo v strjevanju krvi in drugi, kakorkoli povezani z
opisanimi boleznimi in razvejanim delovanjem drustva.

Drustvo, ki deluje od leta 1980 in ima status humanitarne orga-
nizcije, pokriva celotno podrocje Slovenije, skrbi za interese vec sto
oseb, z glavnim ciljem omogociti osebam s hemofilijo in drugimi
motnjami v strjevanju krvi, kljub neozdravljivi bolezni, kakovostno
Zivljenje. V vec kot sStiridesetletnem delovanju je drustvo v pove-
zavi z vsemi vejami medicine dejavno sodelovalo pri spodbujanju
in razvoju sodobnega zdravljenja bolezni, ki je v Sloveniji danes s
sodelovanjem zdravstvene zavarovalnice primerljivo z zdravlje-
njem hemofilije in drugih motenj v strjevanju krvi v najbolj razvi-
tih druzbenih okoljih v svetu. Po nacelu solidarnosti so dejavnosti
drustva lahko delezni tudi bolniki nec¢lani drustva. Temeljne naloge
in cilji delovanja drustva se skrivajo v pomenljivem geslu »Ziveti s
hemofilijo«.

Drustvo, ki tesno sodeluje s najboljSimi strokovnjaki s podrocja
hematologije in drugih vej medicine, pediatrije, interne medicine,
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ortopedije, infektologije, ginekologije, fizioterapije idr., se usklajeno

Z njimi zavzema predvsem za:

- sodobno celostno zdravstveno oskrbo in za sploSno dostop-
nost do najkakovostnejSega zdravljenja, ki omogoca bolnikom
aktivno in ustvarjalno zZivljenje;

- izobrazevanje oseb s hemofilijo in drugimi motnjami v strjevanju
krvi o njihovi bolezni;

- aktivho spodbujanje sploSnega izobrazevanja in usposabljanja za
poklic s poklicnim svetovanjem in Stipendiranjem izobrazevanja;

- premoscanje ovir pri vklju¢evanju bolnikov v aktivno zivljenje
zaradi gibalne oviranosti;

- pomoc druzinam bolnikov kot nedeljivim celotam;

- reSevanje socialnih stisk posebej ogrozenih bolnikov z zapleti
zdravljenja in njegovimi moznimi nezelenimi ucinki;

- spodbujanje druzbenega interesa za hemofilijo in druge bolezni
v strjevanju krvi v druzbi, zdravstvu, znanosti in politiki;

- druzenje cClanstva in spoznavanje bolezni in zZivljenja z njo na
prireditvah in dogodkih drustva, s poudarkom na generacijsko
usklajenem izobrazevanju.

Razen z vsemi vejami medicine sodeluje drustvo tudi z osre-
dnjim Registrom hemofilije s sedezem na Pediatri¢ni kliniki UKC
Ljubljana, kjer se po diagnosticiranju bolezni zbirajo podatki o bol-
nikih in podrobni podatki o njihovem zdravljenju.

Drustvo je soustanovitelj in ¢lan Fundacije za financiranje inva-
lidskih in humanitarnih organizacij (FIHO). S pomocjo fundacije
organizira in skrbi za Stipendiranje ¢lanov drustva, subvencionira
prevoz ¢lanov z gibalnimi tezavami zaradi hemofilije, organizira in
spodbuja individualno programirano rekreacijo v obliki strokovno
vodene fiziotrapevtske vadbe ter potrebnim nudi socialno pomoc.

Drustvo hemofilikov Slovenije je ¢lan Svetovne zveze za hemo-
filijo (World Federation of Hemophilia) ter soustanovitelj in ¢lan
Evropskega konzorcija za hemofilijo (EHC) s sedezem v Bruslju. Z
obema organizacijama drustvo tesno sodeluje.

DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE
Trg prekomorskih brigad 1, 1000 Ljubljana
Telefon: 01 430 15 21, 041 540 520
E-naslov: info@dhs.si

Spletna stran: http://www.dhs.si/
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DRUSTVO DEBRA SLOVENIJA — DRUSTVO OSEB
POVEZANIH Z BULOZNO EPIDERMOLIZO0

debra

Slovenia.

Polona Zakosek
predsednica drustva

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

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

Znaki bulozne epidermolize so rane po vsem telesu in po slu-
znici, vsak dodaten pritisk pa povzrocCi nov mehur in rano. Giblji-
vost sklepov oseb z EB je slaba, zato nekateri potrebujejo invalidski
vozicek ze v zgodnji mladosti, na rokah in nogah se jim zarascajo
prsti, kar omejuje njihovo funkcijo. Pojavljajo se spremembe na slu-
znici, solzenje oci; ob vedjih erozijah morajo osebe z EB za dva do
tri dni ostati v zatemnjeni sobi. Zozan imajo poziralnik, zato vcasih
ze tekocina povzroci hude bolecine, rane v ustih in na ustnicah pa
dodatno otezijo prehranjevanje in odpiranje ust.

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

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

I Vec informacij najdete na spletni strani
www.debra-slovenia.si
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DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO
SLOVENIJE
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predsednica drustva podpredsednica
drustva

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

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

Gaucherjeva bolezen je posledica pomanjkanja oz. zmanjSane
aktivnosti encima glukocerebrozidaza, kar privede do kopi¢enja
glukocerebrozida (t. j. lipid, za razgradnjo katerega je odgovorna
glukocerebrozidaza) v vranici, jetrih in kostnem mozgu. Obi¢ajno
so med prvimi znaki, zaradi katerih zdravnik posumi na gaucher-
jevo bolezen, pogosti zlomi kosti ter povecana jetra in vranica.
Drugi znaki bolezni 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 dve-
urni intravenozni infuziji dvakrat mesecno. V letu 2023 so nekateri
slovenski bolniki presli na terapijo za zmanjsSanje koli¢ine substrata
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(glukocerebrozida), kjer je zdravilo v obliki kapsul za peroralno

uporabo.

V Stevilnih evropskih drzavah, vklju¢no s Slovenijo, imajo bol-
niki moznost zdravljenja na domu. To pomeni, da je bolnik, ¢e zeli,
lahko popolnoma samostojen pri pripravi raztopine za infundiranje
in izvedbi intravenozne terapije. Deset let je k bolnikom, ki imajo
slabe Zile ali si zaradi drugih razlogov ne morejo sami vstaviti igle
v zilo, na dom prihajala medicinska sestra, torej je bilo zdravljenje
na domu omogoceno vsem, ki so si to zeleli. Zal pa smo bili konec
septembra 2020 seznanjeni z novico, da se ukinja tovrstna pomoc¢
medicinske sestre. Tako je oktobra 2020, sredi pandemije covid-19,
brez terapije na domu ostalo devet gaucherjevih bolnikov, kasneje
je isti ukrep prizadel Se deset fabryjevih bolnikov.

Kakovost Zivljenja bolnikov se je tako bistveno poslabsala, pove-
Cali pa so se tudi stroski zdravljenja, saj morajo ti bolniki sedaj hoditi
na terapije v bolnisnico. Kljub temu da sta obe drustvi (gaucherje-
vih in fabryjevih bolnikov), skupaj z nasSimi zdravniki in ob pomogi
Zdruzenja za redke bolezni, veckrat pozvali pristojne institucije
(JAZMP, ZZZS in MZ), naj se Cim prej lotijo nasega problema, se
zadeva Se vedno ni uredila, kljub obljubam pristojnih oseb na Mini-
strstvu za zdravije.

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

Gaucherjevi bolniki so se ze soocili s Stevilnimi situacijami, zna-
Cilnimi za redke bolezni:

- slabo poznavanje bolezni s strani zdravstvenih delavcev in
javnosti,

- pozna diagnoza,

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

- draga zdravila,

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

Drustvo bolnikov z gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo usta-
novljeno leta 2003. Nas glavni namen je medsebojno povezati
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slovenske gaucherjeve bolnike in jim biti v pomoc¢ pri njihovih more-
bitnih tezavah. Spremljamo novosti na podrocju gaucherjeve bole-
zni in o njih obveS¢amo bolnike in zdravnike. Organiziramo sreca-
nja, na katerih se izobrazujemo o novostih na podroc¢ju gaucherjeve
bolezni, prav tako pa je to priloznost za medsebojno spoznavanje
in izmenjavo izkuSenj med bolniki in zdravniki. Skupaj z drustvi iz
sosednjih drzav organiziramo regijska sre¢anja gaucherjevih bolni-
kov, aktivni pa smo tudi v Mednarodni zvezi Gaucher (International
Gaucher Alliance, IGA, www.gaucheralliance.org), ki zdruzuje dru-
Stva gaucherjevih bolnikov z vsega sveta in s katerimi si skupaj pri-
zadevamo za izboljSanje kakovosti Zivljenja gaucherjevih bolnikov.

V letu 2023 smo sodelovali pri organizaciji regijskega sreCanja
gaucherjevih bolnikov, ki je tokrat potekalo v Zagrebu. Od skupno
120 udelezencev nas je bilo iz Slovenije 22, ostali so bili s Hrvaske,
Crne gore, BiH, Srbije in Severne Makedonije. Regijsko srecanje je
potekalo na mednarodni dan gaucherjeve bolezni (International
Gaucher Day; IGD), ki ga obelezujemo prvega oktobra vsako leto.

V letu 2023 sta se dva naSa ¢lana udelezila tudi mednarodnega
sreCanja mladih gaucherjevih bolnikov (Go with Gaucher); srecanje
je organizirala Mednarodna zveza Gaucher.

DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO SLOVENIJE
Srednja Kanomlja 66, SI-5281 Spodnja Idrija
www.gaucher-drustvo.si

gaucher.slovenija@gmail.com

73


http://www.gaucheralliance.org
http://www.gaucher-drustvo.si
mailto:gaucher.slovenija@gmail.com

- I

DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIJO
SLOVENIJE

el 02t ' 1]
Marija Pintaric
predsednica drustva

Drustvo je bilo ustanovljeno leta 2003. Od takrat je v Sloveniji omo-
goc¢eno tudi nadomestno encimsko zdravljenje. Clani drustva so
bolniki, njihovi svojci in podporni ¢lani. V¢lanjeni smo v mednaro-
dno organizacijo Eurordis in FIN.

Trenutno je registriranih 51 bolnikov. Brez terapije je 29 oseb, ena
oseba ne zeli biti zdravljena. Na zdravljenje (infuzija vsakih 14 dni)
hodi 17 oseb (8 odraslih na Fabrazym, 8 odraslih na Replagal in 1
otrok na Fabrazym). Trije odrasli prejemajo tablete Galafold (vsak
drugi dan), dva odrasla pa sta na Studijskem zdravilu (infuzija vsakih
14 dni). Zal pa je v tem &asu umrlo tudi 14 bolnikov (12 moskih in 2
zenski), polovica pokojnih izhaja iz ene velike druzine. Znacilnost te
bolezni je, da ¢lovek zboli Ze v otrostvu, najveckrat s hudimi bole-
Cinami okoncin in drobnimi pikéastimi spremembami po kozi vsega
telesa. Bolezen z leti napreduje in v zrelih letih pride do postopnega
odpovedovanja tarc¢nih organov (srce, ledvice, centralni zivCni sis-
tem). Zaradi nacina dedovanja (na X kromosom vezano dedovanja)
obolevajo prizadeti moski, pri zenskah pa je prizadetost zelo raz-
licna: od hujSe prizadetosti vseh organov do asimptomatskih oblik
bolezni.

Zdravljenje, diagnostika in obravnava Fabryjeve bolezni poteka
v Centru za zdravljenje Fabryjeve bolezni, ki je lociran v Splosni bol-
nisnici Slovenj Gradec. Gre za enega manj pogostih specializiranih
centrov za zdravljenje manj pogostih bolezni v nasi drzavi.
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Bolniki so doma iz razli¢nih koncev Slovenije. Na terapijo pa se
morajo voziti v Fabry center. To povzro&a nemalo preglavic. Zal pa
nam nase zdravstvo ne prisluhne in nam ne omogoci terapije na
domu. Pred leti smo nekaj ¢asa prejemali terapijo na domu preko
Medical home service. Vendar je bila zaradi birokratskih zapletov
ukinjena in do danes se ni prestavilo z mrtve tocke.

V letu 2023 je drustvo praznovalo 20 letnico in skupaj s Fabry
centrom (v letu 2024 praznuje 20 let) nameravamo izdati knjizico z
nasimi zgodbicami. Upam, da nam bo uspelo s pomocjo nasih c¢la-
nov, ki bodo zgodbe napisali, in seveda sponzorjev.

Trudimo se, da se vsako leto sreCamo, se pogovorimo, izme-
njamo izkusnje, tako dobre kot slabe.

Ob koncu bi se rada zahvalila vsem v Fabry centru, ki skrbijo za
nasSe zdravje, da vse poteka tako, kot mora biti in Se vecC. Center
je lahko vzgled vsem ostalim v Sloveniji in tudi po svetu. Zal pa je
tako, da tisti, ki dobro dela, ni tako cenjen doma kot v tujini.

DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIJO SLOVENIJE
Dobja vas 153

2390 Ravne na Koroskem

Drustvo.fabry@gmail.com
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DRUSTVO SVETLOBA

Mihela Gorse
predsednica Drustva Svetloba

V Drustvu Svetloba se povezujemo oboleli z redkimi boleznimi oci
na genetski osnovi. Ponosni povemo, da smo prvo drustvo v Slove-
niji na podrocju oftalmologije, ki smo ga na pobudo prof. dr. Marka
Hawline ustanovili oboleli in zdravniki. Redke bolezni o¢i na genet-
ski osnovi so sedaj Se neozdravljive in praviloma vodijo v slepoto.
Tega se oboleli dobro zavedamo, zato je dragoceno, da se imamo
moznost spoznati, izmenjati izkusnje in se podpirati v tezkih tre-
nutkih ob nenadni izgubi ali postopnem izgubljanju vida. Zelo po-
membno je, da sodelujemo z oftalmologi, ki nas seznanjajo z no-
vostmi na podrocju zdravljenj. Pripravljajo nam videopredavanja,
organiziramo pa tudi dogodke v Zivo, kjer se oboleli seznanjamo s
svojo boleznijo. Ko bolezen dobro spoznas, se z njo lazje sprijaznis
sam in enako tudi druzinski ¢lani. Upamo pa, da zivimo v desetle-
tju zelo pomembnih medicinskih odkritij, ki bodo prinesla uspesno
zdravljenje tudi na podrocju genske terapije ali zdravljenja z matic-
nimi celicami. To bo pomagalo tudi nam. Bolezni oCi na genetski
osnovi lahko ze v otrostvu povzrocijo slepoto, lahko poskodujejo
periferni ali pa centralni vid. Tezko je pojasniti, da oboleli v sonc¢-
nem dnevu ne vidi katedrale, ko pa vstopi vanjo in se adaptira, pa
v roke vzame prilagojen telefon ali racunalnik in z njim rokuje. V
drustvu zato pripravljamo dogodke, ki so odprti za vso zainteresi-
rano javnost, na katerih predstavljamo redke bolezni, na¢in nasega
subjektivnega zaznavanja, ustvarjalnost nasih ¢lanov in Se mnogo
drugega. Vse z zeljo, da bi nas javnost bolje spoznala in bi lazje
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kvalitetno sobivali. Manjsi, vendar pomemben del ¢lanstva so slepi
otroci in njihovi druzinski ¢lani. Pred ¢asom smo jim namenili osre-
dnjo pozornost. Strokovno in poljudno smo predstavili Leberjevo
kongenitalno amavrozo (LCA), ki povzroci slepoto pri novorojenc-
kih. V Sloveniji imamo le pescico otrok s to diagnozo. Nekaj jih je
tudi pri nas v drustvu in vsi so izjemno pogumni, ucljivi in navdi-
hujocCi s svojimi aktivnostmi. S pomocjo gospe Amalije Jelen MikSa
smo o 12-letni deklici Mili posneli 37-minutni dokumentarec, poln
navdiha in volje do zivljenja ter ustvarjanja. Dozivel je lep uspeh in
je dostopen na nasi Facebook strani: drustvosvetloba. Na Facebook
strani in na spletni strani: drustvosvetloba.si so na voljo tudi druge
zanimive osebne zgodbe nasih ¢lanov, strokovna predavanja o red-
kih boleznih oci in tudi posnetki zanimivih dogodkov v organizaci-
ji naSega drustva. V letu 2023 smo pozornost posvetili Usherjeve-
mu sindromu, bolezni, ki istoc¢asno vzame vid in prizadene sluh. Vse,
do gluhote. To redko bolezen smo predstavili s strokovnega vidika,
s pomocjo video predstavitve oftalmologinje kot tudi z vidika oto-
rinolaringologinje. Profesorica dr. Saba Battelino je zelo poljudno
predstavila polzeve vsadke, ki vracajo sluh, kar je res nekaj izjemno
pomembnega. Spopadanje z boleznijo, njeno sprejemanje in prese-
ganje omejitev, ki jih prenasa, pa smo predstavili skozi 50-minutni
dokumentarec O Usherju s Kristino Martelanc. To je ponovno vec-
plastna in navdihujoca osebna zgodba pogumne Kristine.

V letu 2022 so na Ocesni kliniki v Ljubljani odprli nov, sodoben
Nacionalni center za celovito rehabilitacijo slepih in slabovidnih.
S tem smo slepi in slabovidni ponovno pridobili center, ki nam na
enem mestu nudi oftalmolosko podporo, delo s tiflopedagogom,
psihologom in socialno delavko. Center nam nudi vso strokovno
podporo za opolnomocenje slepih v novih Zivljenjskih okolis¢inah.
Celotno predstavitev NC CRSS si lahko ogledate na nasi spletni
strani. Veliko dela nas Se ¢aka, vendar z optimizmmom in veliko ener-
gije pristopamo k reSevanju izzivov. Skupaj je lazje.

DRUSTVO SVETLOBA

Mihela GorSe, predsednica drustva

Telefon: 051 60 99 82

E-naslov. info@drustvosvetloba.si

Spletna stran: https://drustvosvetloba.si/

Facebook: https:/www.facebook.com/drustvosvetioba
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DRUSTVO ZA FENILKETONURIJO SLOVENLIE

KAJ JE FENILKETONURIJA ? Milan Gregor&ié

predsednik drustva

Fenilketonurija je bolezen, ki jo uvr§¢amo v skupino prirojenih pre-
snovnih motenj. Pri tej bolezni je motena presnova aminokisline fe-
nilalanin. Vrednost fenilalanina je v krvi poviSsana in to stanje ime-
nujemo hiperfenilalaninemija, ¢e pa je vrednost bolezensko zelo
visoka, govorimo o fenilketonuriji.

Vsa beljakovinska Zivila vsebujejo aminokislino fenilalanin (meso,
jajca, mleko, zitarice, ...), zato jo v vsakdanji prehrani vnasamo v telo
v veliki koli¢ini. Pri fenilketonuriji je okvarjen prav encim, ki posre-
duje spremembo fenilalanina v tirozin in to je encim fenilalanin
hidroksilaza. Ker se fenilalanin ne presnavlja, se kopici v organizmu
in dela nepopravljivo $kodo mozganom. Ce pri otroku Ze takoj ob
rojstvu ne izklju¢imo iz hrane vecino naravnih beljakovin, se ne bo
razvijal normalno.

Fenilketonurija je dedna bolezen. Ce izberemo po naklju¢ju
50 ljudi, je po izracunih eden izmed njih prenasalec te bolezni. To
pomeni, da sam nima klasi¢ne oblike fenilketonurije, ki bi zahtevala
uvedbo stroge diete in je navidezno zdrav, lahko pa kot oce ali mati
prenese skrito okvaro na svoje potomstvo. Ce sta oba star$a po
nakljucju prenasalca skrite okvare in otrok sprejme od obeh spre-
menjen dedni zapis za encim fenilalanin hidroksilazo, se bo rodil
novorojenec s fenilketonurijo.

Pri bolezni fenilketonurija je encimska aktivnost lahko delno
okvarjena ali popolnoma odsotna, zato je strogost diete lahko zelo
razli¢na. Dieto je potrebno uvesti vedno, kadar je vrednost fenilala-
nina v krvi vija od 0,4 mmol/l. Otroci s tezjo obliko bolezni lahko
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dnevno pojedo le 5-10 g beljakovin (npr.: e otrok popije 3 dl mleka,
potem tisti dan ne bi smel pojesti nobene beljakovinske hrane vec,
saj je ze zauzil 10 g beljakovin).

KAJ POVZROCAJO VISOKE VREDNOSTI FENILALANINA ?

Ce otroku s klasi¢no obliko fenilketonurije po rojstvu ni uvedena
dieta, za¢ne zaostajati v telesnem in dusevnem razvoju. Po dopol-
njeni starosti dveh ali treh mesecev se po kozi pojavi ekcemu po-
zobna sklenina je pomanjkljiva, zaznamo poseben vonj urina, otrok
ne raste, se ne razvija ustrezno in pojavijo se krci. Bolezenske znake
povzroca dalj ¢asa trajajoca visoka vrednost fenilalanina v telesnih
tekocinah. Moteno je delovanje mozganov in s tem tudi Stevilne
miselne dejavnosti otroka, kot so: zaznavanje, pozornost, spomin,
hitrost in zacetek gibov ... Ko pa so zZe prisotne vse navedene spre-
membe, je za ukrepanje Zze prepozno. Uvedba diete v starosti nekaj
mesecev lahko izboljsa otrokovo stanje in prepreci nadaljnje okvare,
vendar pa ostanejo prisotne nepopravljive motnje v dusevnem in
telesnem razvoju.

KAKO SE BOLEZEN ODKRIVA?

Odkriva se na osnovi presejalnega testa, zacetni poskusi v Slove-
niji so bili ze leta 1967, uspesno pa so testirani vsi novorojenci od
leta 1979. Tako sedaj vsakemu novorojencu 3. do 5. dan po rojstvu
vzamejo kapljico krvi iz pete in na Kliniki za nuklearno medicino v
Kliniénem centru Ljubljana v njej dolocijo vrednost fenilalanina. Ce
vrednost presega 0,12 mmol/l, se preiskava ponovi. Tak postopek
omogoca, da je dieta urejena ze v prvih 14 dneh po rojstvu, tako da
visok fenilalanin v krvi Se ne naredi skode otroku.

ZDRAVLJENJE!

Zaenkrat ne poznamo nacina ali zdravila, s katerim bi pozdravili ali
nadomestili delovanje encima fenilalanin hidroksilaze, zato je edini
nacin zdravljenja pravilno sestavljena dieta, ki pa se mora izvajati
dosledno celo zivljenje, najpomembnejsa pa so prva leta zivljenja.

DIETA!

Cilj uspesne diete pri zdravljenju fenilketonurije je dosezen, ¢e otrok
dnevno zauzije toliko fenilalanina, da zadosti osnovne potrebe
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organizma, obenem pa ne preseze koliCine, ki bi dvignila nivo feni-
lalanina v telesnih tekoc¢inah nad zazeleno raven 0,4 mmol/l. Koli-
ko fenilalanina otrok sme dnevno zauziti, pa je odvisno od otroko-
ve starosti, telesne teze, stopnje hiperfenilalaninemije in od drugih
spremljajocih bolezni. Uzivajo lahko sadje in zelenjavo, pa Se to vsa-
kodnevno stehtano in preracunano glede na vrednost fenilalanina.
Energijo za zivljenje ti otroci in odrasli dobivajo iz posebnih niz-
kobeljakovinskih proizvodov, katerih priprava in proizvodnja je zelo
zahtevna in draga. Starsi morajo to hrano kupovati sami, veCinoma
je iz uvoza, kar Se dodatno podrazi prehrano bolnikov s fenilketo-
nurijo.

PREPARATI!

Ker Clovesko telo ne more delovati brez beljakovin, ki jih obi¢ajno
dobimo z normalno prehrano, morajo vsi otroci s fenilketonurijo ob
dieti dnevno zauziti Se poseben beljakovinski preparat, ki vsebuje
vse pomembne sestavne dele beljakovin razen fenilalanina, ki je od-
stranjen. Brez tega dodatka ne bi rasli in se ne bi normalno razvijali.

DRUSTVO ZA FENILKETONURIJO SLOVENIJE
Rifnik 12b, 3230 Sentjur

Telefon: 041757 491

E-naslov: info@pku.si

Spletna stran: https:/pku.si/
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PREDSTAVITEV OSTALIH DRUSTEV BOLNIKOV

DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM

Blaz Kondza
predsednik drustva

DRUSTVO SE PREDSTAVI

Drustvo bolnikov z limfomom, v katerem zdruzujemo predvsem bol-
nike z limfomom in diseminiranim plazmocitomom ter njihove svoj-
ce, smo ustanovili 14. aprila 2005. Drustvo je z 22. avgustom 2005
postalo tudi polnopravni ¢lan mednarodne organizacije Lymphom
Coalition, ki zdruzuje limfomske organizacije s celega sveta. Drustvo
je vkljuceno tudi v evropsko organizacijo bolnikov z diseminiranim
plazmocitomom Myeloma Patients Europe. Uradni sedez drustva je
v Ljubljani, prisotni smo tudi na spletu na naslovu www.limfom.si.

Zakaj smo ustanovili drustvo?

Drustvo smo ustanovili z namenom, da bi bolniki, ki so kalvarijo
od postavitve diagnoze, zdravljenja in ozdravitve ze doziveli, poma-
gali 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 ozaveSCanje SirSe javnosti
o limfomih, diseminiranem plazmocitomu in problematiki povezani
Zz 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 plazmocito-
mom, ki ima prav tako simptome, ki jih lahko zamenjamo s katero
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drugo manj nevarno boleznijo. V ta namen smo izdali ze nekaj zlo-
zenk in brosuric.

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

Nase drustvo in redke bolezni

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

DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM
Pod vrbami 11, 1000 Ljubljana
www.limfom.si
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DRUSTVO BOLNIKOV HAE SLOVENIJA
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Teja Iskra Cigljar
predsednica drustva

RN
O

Sk N
\Llpaj Z\‘\\O\'Q“m

Hereditarni angioedem je redka dedna bolezen, ki nastane zaradi
pomanjkanja ali disfunkcije beljakovine v krvi, imenovane C1 inakti-
vator. Prizadene 1 na 50.000 prebivalcev.

Prizadeta oseba se bori z nenapovedanimi napadi otekanja po
celem telesu; roke, noge, notranji organi in kot najbolj nevarno ote-
kanje grla, ki je lahko tudi potencialno smrtno nevarno.

Zato je potrebno bolezen pravocasno odkriti, da se bolniku z
znano diagnozo lahko ustrezno pomaga.

In zato se ze nekaj Casa trudimo ozavesScati predvsem zdra-
vstveno osebje. Ob dnevu bolnikov s HAE smo 16. 5. 2023 izvedli
novinarsko konferenco, kjer so sodelovali doc. dr. Mihaela Zidarn,
spec. pulmologije in alergologije, Tea MocCnik, mag. zdr. nege, pedi-
ater Gasper Markelj in Joze Faganel, predsednik Zdruzenja za redke
bolezni Slovenije. Posnetek te konference si je mozno Se vedno
ogledati na https:/www.youtube.com/watch?app=desktop&v=Mi8
ibTrv8_c.

Z najvedjim veseljem pa sporoc¢am, da je v letu 2023 konc¢no
ugledalo lu¢ sveta Drustvo bolnikov HAE Slovenija. Drustvo je ura-
dno registrirano kot neprofitna organizacija bolnikov, njihovih svoj-
cev in zdravstvenega osebja.

Drustvena prioriteta je pridobivanje novih &lanov, kot tudi pri-
dobivanje sredstev za delovanje drustva. Ker Zze nekaj ¢asa uspe-
Sno sodelujemo z mednarodno organizacijo HAE, je v teku tudi
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prevod knjizice z naslovom Razumeti HAE, ki je v zaklju¢ni fazi. Ko
bo zadeva zakljucena, bomo po slovenskih urgentnih centrih oza-
vescali o tej bolezni z delitvijo teh knjizic in tudi posterjev.

Predstavniki bolnikov smo se udelezili mednarodne regionalne
konference v Mlnchnu, ki je potekala od 1. do 3. 9. 2023. Na njej je
sodelovalo priblizno 650 bolnikov s HAE, negovalcey, ¢lanov uprav
in vodstva organizacij ¢lanic HAE iz Evrope, Bliznjega vzhoda in
Afrike, kot tudi zdravstveni delavci in predstavniki farmacevtske
industrije.

Za nami je uspesSno leto. Vendar pa se kljub uspehom ne bomo
predali in bomo tudi v prihajajo¢em letu delali s polno paro naprej
in tako dokoncali zastavljene cilje.

DRUSTVO BOLNIKOV HAE SLOVENIJA
E-naslov: haeslovenija@gmail.com
Spletna stran: https://haeslovenia.haei.org/
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DRUSTVO »ROZENICA

e W
Franc Zlahti¢
predsednik drustva

0 NASEM DRUSTVU IN KERATOKONUSU

»RoZenica, drustvo oseb s keratokonusom« smo drustvo oseb s ke-
ratokonusom in drugimi bolezenskimi spremembami rozenice. Ke-
ratokonus je napredujoCa sprememba rozenice, ki vpliva na zmanj-

Sanje vidne sposobnosti. Sprva je mogoce korigirati vid z ocali,

najveckrat samo s kontaktnimi leCami, ko pa sprememba napreduje,

so potrebni drugi posegi, med njimi presaditev rozenice - kerato-
plastika. V Sloveniji je vsaj tiso€ oseb s tovrstno okvaro, ki potrebu-
jejo stalno strokovno pomoc.

Nase poslanstvo

Z namenom pomagati prizadetim s keratokonusom in zastopati
njihove interese, smo spomladi leta 2007 ustanovili drustvo. Klju¢ni
nameni, poslanstvo drustva so:

¢ izmenjava izkuSenj in zdruzevanja interesov oseb prizadetih s
keratokonusom in drugimi bolezenskimi spremembami na roze-
nici oziroma ocesu,

e promocija znanja na podrocju diagnosti¢nih, korekcijskih, opera-
tivnih, farmacevtskih in drugih terapevtskih posegov na rozenici
in oCesu,

e tvorno komuniciranje in sodelovanje z odgovornimi za politiko
transplantacij in kirurskih ter korekcijskih posegov na rozenici
ter sistemsko urejanje statusa prizadetih s keratokonusom in
drugimi okvarami rozenice oziroma ocesa,

¢ sodelovanje z izvajalci kirurskih posegov ter korekcijskih
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posegov oziroma drugih terapevtskih in farmacevtskih posegov
na rozenici in ocesu,

* komuniciranje in sodelovanja z institucijami, ki so pristojne za
organiziranje in upravljanje ocesnih bank ter komuniciranje in
sodelovanje s temi bankami,

* vpliv na ozavescenost glede problemov oseb s keratokonusom
in drugimi okvarami rozenice ter s tem vpliv na boljSe moznosti
za izobrazevanje, zaposlovanje in ¢im visjo kakovost Zivljenja,

e sodelovanje z drustvi s sorodno dejavnostjo in s strokovnimi
telesi in organizacijami doma in v tujini.

NASE DELOVANJE

V svoje delovanje vkljuCujemo strokovnjake predvsem iz javnih
zdravstvenih ustanov, pa tudi tiste, ki se z nasSimi tezavami stro-
kovno ukvarjajo. Vprasanja o tezavah z vidom zaradi keratokonusa
posredujemo v presojo in odgovor strokovnjakom, srecujemo se z
njimi ter tako Sirimo svoje znanje, saj potrebujemo odgovore na ko-
pico svojih tezav.

V minulem letu so nam pomagali delovati: primarij mag. Dragica
Kosec, dr. med., spec. oftalmologije, Ocesna klinika UKC v Ljubljani,
primarij mag. Vladimir Pfeifer, dr. med., spec. oftalmologije, OCesna
klinika UKC v Ljubljani, mag. Kristina Mikek, dr. med. oftalmologije,
MORELA OKULISTI, d. o. o.

Ministrstvo za zdravje nam je podelilo skladno z zakonodajo sta-
tus nevladne organizacije v javhem interesu na podrocju zdravstve-
nega varstva, Odlo¢ba 093-5/2019-212, z dne 28. januarja 2021.

I DRUSTVO »ROZENICA«
E-naslov: drustvo.rozenica@gmail.com
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SLOVENSKO ZDRUZENJE BOLNIKOV Z LIMFOMOM
IN LEVKEMIJO, L&L

JGL

SLOVENSKO ZDRUZENJE
BOLNIKOV Z LIMFOMOM IN LEVKEMIJO Kristina Modic

izvrsna direktorica zdruzenja

Bolniki z limfomom, levkemijo, diseminiranim plazmocitomom, mi-
elodisplasticnim sindromom in drugimi oblikami krvnih bolezni,
njihovi svojci in podporniki se ze poldrugo desetletje povezujejo v
Slovenskem zdruzenju bolnikov z limfomom in levkemijo, L&L. S Ste-
vilnimi podpornimi programi zdruzenje bolnikom in ostalim zainte-
resiranim zagotavlja informiranje, izobrazevanje in podporo na poti
spoprijemanja z diagnozo, zdravljenjem, rehabilitacijo, zivljenjem z
boleznijo in reintegracijo v poklicno in socialno zivljenje.

SKUPAJ NA POTI DO ZDRAVIA

Zdruzenje L&L v sodelovanju z Zdruzenjem hematologov Slovenije
za bolnike med in po zaklju¢enem zdravljenju, ali med zZivljenjem
z boleznijo, ze sedem let neprekinjeno izvaja program celostne
rehabilitacije za bolnike s krvnimi raki Skupaj na poti do zdravja,
ki ga sofinancirajo Ministrstvo za zdravje, donatorji in sponzoriji.
Strukturiran program rehabilitacije traja pol leta in uporabnikom
zagotavlja psiholosko, prehransko, fizioterapevtsko in kineziolo-
Sko podporo. Zato je celostna rehabilitacija za bolnike s krvnimi
raki Skupaj na poti do zdravja nepogresljiv del celostne obravna-
ve hematoloskoonkoloske bolezni. Ve¢ o programu rehabilitacije:
https:/nazajvzivljenje.si
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ZA VARNO IN KAKOVOSTNO OBRAVNAVO

Jasna vizija, profesionalno delovanje, stratesko vodenje, stabilno
Clanstvo in tvorno sodelovanje z zdravstvenimi in drugimi strokov-
njaki zdruzenju omogocajo, da dosega zastavljene zagovorniske
cilje in lahko na potrebe bolnikov vedno odgovarja z dejanji. Ko je
posamezen cilj dosezen, postane vse ostalo zgodovina, vendar se
velja spomniti, da sodobni Klini¢ni oddelek za hematologijo UKC
Ljubljana, ki je bolnikom na voljo od leta 2014, ni samoumevna pri-
dobitev. Je plod dolgoletnih prizadevanj ljubljanskih hematologoyv,
ki so v sodelovanju z zdruzenjem in drugimi organizacijami bolnikov
vztrajno opozarjali na neprimerne in za bolnike zivljenjsko ogroza-
joCe prostore, v katerih so hematoloSkoonkoloske bolnike zdravili
prej.

PREPOZNANI V EVROPSKEM IN GLOBALNEM MERILU

Tesno sodelovanje stroke in medsebojno zaupanje sta botrovala
tudi uspesni donatorski akciji za nakup naprav za celi¢no terapijo
CAR-T. Personalizirana medicina, ki temelji na potrebah posame-
znega bolnika ukrojeni diagnostiki in zdravljenju, je prihodnost he-
matologije in onkologije. Da Slovenija ne bi zaostala v dostopnosti
do najsodobnejsih terapij, je zdruzenje leta 2021 s pomocjo dona-
cijske akcije za nakup naprav za celi¢no terapijo CAR-T Klinichemu
oddelku za hematologijo UKC Ljubljana zagotovilo dve napravi za
lastno izdelavo celi¢ne terapije CAR-T, s katerima bodo to sodob-
no zdravljenje lahko zagotovili ve¢ hematoloskoonkoloskim bolni-
kom. Pristna namera in uspesnost akcije CAR-T sta bili pripoznani
tudi v evropskem prostoru. Evropski parlament je Kristino Modic,
izvrSno direktorico Zdruzenja L&L, in prof. dr. Sama Zvera, dr. med,,
predstojnika Klinichega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana, za
»solidarnost in vseevropski zdravstveni napredek bolnikov z rakom«
razglasil za drzavljana Evrope 2021.

Zdruzenje L&L je ¢lan razlicnih mednarodnih krovnih organizacij
v Evropi in SirSe, ki povezujejo organizacije bolnikov z razlicnimi
oblikami krvnih rakov, v katerih sodeluje tako v upravnih odborih
kot delovnih skupinah in tako prispeva k izmenjavi izkuSenj in uspe-
Snemu mednarodnemu zagovornistvu na podrocju krvnih rakov, kar
je tudi pomembna dodana vrednost uspeSnega zagovornistva v
slovenskem okolju.
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HDAJSENASEZNAM IN RESI ZIVLJENJE

Zdruzenje L&L s Stevilnimi kampanjami uzavesca in informira o po-
menu preprecevanja, zgodnjega odkrivanja in dostopnosti sodob-
nih naCinov zdravljenja krvnih rakov. Tako je s kampanjami Daj se na
seznam, v sodelovanju z Zavodom RS za transfuzijsko medicino, od
leta 2017 dalje pomembno popolnilo register nesorodnih daroval-
cev krvotvornih mati¢nih celic Slovenija Donor, saj se je vanj vpisalo
vecC kot 4.000 novih potencialnih darovalcev krvotvornih mati¢nih
celic, ki lahko reSijo zivljenje bolniku z rakom, ko potrebuje njihovo
presaditev. Ve¢ o darovanju krvotvornih mati¢nih celic: https://daj-
senaseznam.si

POSVETUI.SE

Zaradi pomanjkanja oz. slabe dostopnosti psihosocialne podpore v
zdravstvenem sistemu so dusevne stiske bolnikov s krvnimi raki in
njihovih svojcev pogosto spregledane, kar negativno vpliva na po-
Cutje in celostno zdravje, s tem pa tudi na zmoznost sodelovanja
bolnika v procesu napornih zdravljenj. Leta 2021 je zdruzenje zato
vzpostavilo spletno platformo Posvetuj.se, ki bolnikom s krvnimi
raki in njihovim bliznjim omogoca brezpla¢ne individualne spletne
posvete s klini¢nimi psihologinjami. Posvetuj.se zagotavlja spletne
posvete tudi s klinicno dieteti¢arko in specialistko internisti¢ne on-
kologije. Spletna platforma: https:/posvetuj.se

POGUM ZA SLEDENJE JE POGUM ZA ZIVLJENJE

S kampanjo Pogum za sledenje je pogum za zZivljenje zdruzenje
osebe z izkusnjo raka in sploSno javnost ozaves€a o moznih poznih
posledicah onkoloSkega zdravljenja, ki jih lahko z ustreznimi pre-
ventivnimi pregledi in rednim sledenjem poznih posledic preprecijo
oziroma jih pravocasno odkrijejo in zdravijo.

MOJ PLAZMOCITOM: PRIPRAVLJENI NA NOVE KORAKE

Zdruzenje se povezuje s sorodnimi organizacijami doma in v tujini
ter se aktivno vklju€uje v mednarodne projekte krovnih organizacij.
Tako so v sodelovanju z organizacijami bolnikov s Hrvaske, Madzar-
ske, Slovaske, Srbije in v partnerstvu z Myeloma Patient Europe,
evropskim zdruzenjem organizacij bolnikov s plazmocitomom, leta
2023 ustvarili mednarodni dokumentarni film Moj plazmocitom: pri-
pravljeni na nove korake, s katerim informirajo o bolezni in zivljenju
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z diseminiranim plazmocitomom ter osve$Cajo o novih paradi-
gmah zdravljenja. Film je na voljo v arhivu dokumentarnih filmov
TV Slovenija: https://365.rtvslo.si/arhiv/dokumentarci-izobrazeval-
ni/174963297

AKTIVNO ZAGOVORNISTVO ZA CELOSTNO OBRAVNAVO BOLNIKOV

Kriticna, a konstruktivna in spostljiva drza Zdruzenje L&L uvrsca
med organizacije bolnikov, ki z razlicnimi projekti in aktivnostmi, v
sodelovanju s stroko in samostojno, ozavesCa o Se nenaslovljenih
potrebah bolnikov, sodeluje pri izboljSavah zdravstvenega siste-
ma in snovanju zdravstvenih politik. V ta namen se vkljucCuje tudi
v razlicne delovne skupine, kjer zagovarja interese bolnikov in z iz-
kusnjami doprinasa k napredku v obravnavi bolnikov s krvnimi raki.
Zdruzenje zato aktivno sodeluje tudi v Drzavnem programu za ob-
vladovanje raka.

PRAVICA DO POZABE

S sloganom Pridem takoj zdruzenje izpostavlja specifi¢ne potrebe
mladih bolnikov s krvnimi raki, ki se v ¢asu zdravljenja pogosto soo-
Cajo z osamljenostjo, pozabo s strani vrstnikov in predvsem z izzivi
ob vrnitvi v aktivho druzbeno, izobrazevalno in poklicno zZivljenje.
Podatki namrec¢ kazejo, da mladi veliko hitreje in lazje prestanejo
boj z boleznijo, ¢e jim oporo pri tem nudijo sovrstniki, prijatelji in
SirSa skupnost. Zdruzenje je pripravilo nabor pobud, s katerimi na-
govarjajo razli¢ne javnosti, da bi slednje ucinkoviteje odgovarjale na
potrebe mladih z izkudnjo raka in jim omogocale kakovostno in ena-
kopravno zZivljenje.

Ena izmed pobud je pravica do pozabe, ki bi osebam z izkusnjo
raka omogocila, da bi pri sklepanju finan¢nih, zavarovalnih in dru-
gih podobnih poslov v dolo¢enem obdobju po zaklju¢ku zdravlje-
nja ne bili ve¢ primorani podajati informacij o svoji pretekli maligni
bolezni in da bi ponudnikom teh storitev pravica do pozabe tudi
prepovedovala, da bi o posameznikih te informacije zbirali. Pobudo
zakonskega predloga pravice do pozabe je pripravil izr. prof. dr.
Jaka Cepec, pravnik in profesor na Ekonomski fakulteti Univerze
v Ljubljani ter predsednik Slovenskega zdruzenje bolnikov z limfo-
mom in levkemijo, L&L. Ve¢ o pobudi »Pridem takoj«: https://lim-
fom-levkemija.org/pridem-takoj
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VSE NA ENEM MESTU

Zdruzenje si s Stevilnimi podpornimi programi, pogovori, dogodki,
publikacijami, videi in prek objav na svojih Stirih spletnih straneh
in socialnih omrezjih prizadeva bolnikom s krvnimi raki in njihovim
bliznjim priskrbeti potrebne informacije, jim nuditi razbremenilne
pogovore in oporo, jih izobrazevati in osvescati ter jim zagotavljati
profesionalno zagovornistvo.

Zdruzenje odpira Stevilna vprasanja, detabuizira vsebine in
proaktivno zastopa pravice bolnikov s krvnimi raki in njihovih bli-
znjih. Zato v slovenskem prostoru gradi in neguje odnose s stro-
kovnjaki, odlocevalci in drugimi partnerji v oblikovanju in imple-
mentaciji zdravstvenih in ostalih politik, ki na kakrsen koli nacin
zadevajo kakovost zivljenja bolnikov s krvnimi raki. S tem Slovensko
zdruzenje bolnikov z limfomom in levkemijo, L&L, predstavlja zlati
standard sodobnega zagovornistva bolnikov. Podporne programe
zdruzenja, razli¢ne publikacije in novice si lahko ogledate na spletni
strani zdruzenja: https:/limfom-levkemija.org.

Slovensko zdruzenje bolnikov z limfomom in levkemijo, L&L
Sedez in pisarna: Vrazov trg 1, 1000 Ljubljana

Telefon: 040 240 950

E-naslov: info@limfom-levkemija.org

Spletna stran: www.limfom-levkemija.org

Facebook: Skupaj na poti do zdravja

Instagram: @limfomlevkemija
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Takeda Pharmaceuticals d.o.o.
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ustvarjanje inovativnih
in ucinkovitih resitev.
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inovativna zdravila.
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d.o.o., Stegne 13g, Ljubljana
M-SI-00001084 (v 1.0)



PERSENOSAN®

Zdravilo rastlinskega izvora, ki vsebuje izvlec¢ek korenine baldrijana
oz. zdravilne Spajke. Uporablja se za:

« lajsanje motenj spanja, kot sta nespecnost ali tezave z uspavanjem in

» pomirjanje blage zivéne napetosti, kot so psihicna obremenitey,
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Zdravilo je na voljo v lekarnah
in specializiranih prodajalnah.

v sodelovanju z Zentivo. www.apta-medica.com

Pred uporabo natancno preberite navodilo!
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Nekatera zdravljenja obvladujejo raka.
Mi ga zelimo ozdraviti.

Nas namen je ustaviti rakasta obolenja, zato stremimo k razvoju inovativnega in

personaliziranega zdravljenja. Z nasim delom smo vsak dan blizje prihodnosti, v kateri je
bolezen stvar preteklosti. Ve¢ informacij lahko dobite na www.janssen.com/slovenia
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CP-299845/010322

Janssen, farmacevtski del Johnson & Johnson d.o.0., Smartinska cesta 53, 1000 Ljubljana, tel.: 0140118 00, e-mail: info@janssen-slovenia.si




| Redke bolezni

Spreminjamo Zivljenja ljudi,
ki so jih prizadele redke
bolezni in teZka stanja

Kljuéna podrodja

Motnje v aktivaciji Redke metabolne Redki tumoriji
komplementa bolezni

Dodatne informacije so na voljo pri druzbi

AstraZeneca UK Limited, Podruznica v Sloveniji, Datum priprave gradiva: @
Verovékova 55, Ljubliana. Tel. (01) 51 35 600 december 2022. SI-2691 AstraZeneca
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tezke prirojene okvare imunosti, cisti¢no fibrozo in kongenitalno adrenalno
hiperplazijo

Prof. dr. Tadej Battelino, dr. med., Pediatricna klinika, UKC Ljubljana

Uvedba Registra redkih nemalignih bolezni Republike Slovenije (RRNB-RS)
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