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5. Nacionalna konferenca ob Dnevu redkih bolezni 2019
5. Nacionalna konferenca za redke bolezni

28. februarja, na dan redkih bolez-
ni, se je v Kongresnem centru Brdo pri
Kranju odvila Ze 5. nacionalna konferen-
ca na Dan redkih bolezni. Udelezili so se
je bolniki, vladni predstavniki, zdravni-
ki in drugi strokovnjaki, ki delujejo na
tem podro¢ju. V duhu gesla »Pokazite
svojo redkost, pokazite svojo skrb« so
se zvrstila Stevilna predavanja, ki so se
posvetila prepoznavanju in inovativne-
mu zdravljenju redkih bolezni, novostim
pri obravnavi bolnikov in predstavitvi
izsledkov uspedno izvedenih posegov.
Konferenca je bila sestavljena iz $estih
sklopov, povezovala pa jo je Martina
Mlakar, ¢lanica Drustva bolnikov s krv-
nimi boleznimi Slovenije. V uvodnem
sklopu je ob¢instvo preko videa nagovo-
ril predsednik vlade Republike Slovenije
Marjan Sarec, ¢astni pokrovitelj letognje
konference. Izrazil je veliko zadovoljstvo
nad ustvarjalnim zanosom, ki je omo-
gocil uspesno realizacijo ze pete konfe-
rence zapored. Zbrane je pozdravil tudi
prof. Joze Faganel, predsednik ZdruZenja
za redke bolezni Slovenije. Kot je pou-
daril, so prav redke bolezni tiste, ki so
vzpodbudile redke med njihovimi trpi-
ni, da so se povezali s strokovnjaki in kot
civilna druZzba s svojim zavzetim delom
omogocili tako partnerstvo s stroko, da
za mnoge redke boleni Zivljenje ni ve¢
neznosno. Prof. Faganel je obenem po-
delil tudi priznanje Majdi Slapar za pio-
nirsko delo pri povezovanju organizacij
bolnikov z zdravstvenim sistemom in
ozaveSCanju javnosti z organiziranjem
nacionalnih konferenc.

Po uvodnih mislih se je zvrstil prispe-
vek prof. dr. Valentine Prevolnik Rupel z
Instituta za ekonomska raziskovanja o iz-
kudnjah pilotnega projekta INNOVCare
(EURORDIS) v Romuniji. Projekt je

bil financiran v okviru programa EaSI
PROGRESS Generalnega direktorata
Evropske komisije za zaposlovanje, soci-
alne zadeve in vklju¢evanje. Zacel se je z
anketo, katere glavni cilj je bil raziskati
socialne potrebe ljudi z redko boleznijo
in potrebe njihovih skrbnikov, zlasti z
ocenjevanjem vpliva redkih bolezni na
dusevne, socialne in fizi¢ne funkcije kot
tudi na gospodinjski proracun, zaposli-
tev in poklicne poti, na druzinsko Ziv-
lienje ter dobro pocutje. Prav tako pa je
vrednotila tudi dostop bolnikov z redki-
mi boleznimi do socialnih in zdravstve-
nih storitev ter raziskovala izzive, pove-
zane z usklajevanjem oskrbe. Izvedena
je bila prek Rare Barometer voices in je
vkljucila vec kot 3000 bolnikov in nego-
valcev. V raziskavo je bilo zajetih 802 bo-
lezni v 42 drzavah (vkljuéno s Slovenijo).
Za boljse pokrivanje socialnih potreb
ljudi z redkimi boleznimi je bil v okvi-
ru istega projekta izveden in ovrednoten
eksperiment s podro¢ja socialne politike
v centru NoRo za redke bolezni v Clyj
Napoci v Romuniji. Njegov cilj je bil po-
vezati zdravstvene storitve z zaposlova-
njem in socialnimi ter podpornimi sto-
ritvami, ki jih vsak dan uporablja bolnik
z redko boleznijo, temeljil pa je na novih
case managerjih, ki so koordinirali oskr-
bo bolnikov z redkimi boleznimi v Cluyj
Napoci. Usposabljanje case managerjev
je sledilo u¢énemu nacrtu, ki je bil zasno-
van ob upostevanju trenutnih smernic in
priporo¢il, pripravljen pa je bil v sodelo-
vanju s case managerji. Slednji so vodili
porocila o primerih, ko so morali ukre-
pati v interesu bolnika oz. oskrbovalca.
Med projektom so bili vkljuceni v nas-
lednje intervencije: dostop do diagnosti-
ke in zdravstvenih storitev, dostop do so-
cialnih storitev, dostop do izobrazevanja
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in zaposlovanja ter krepitev vloge bolni-
kov in njihovih druzin. Kot je pojasnila
predavateljica, se je v Romuniji uvajanje
case managerjev za bolnike z redkimi
boleznimi izkazalo za pozitivno. Slednje
je pripomoglo k spremembi delovne
zakonodaje, ki je vkljucila in opredelila
poklic case manager in s tem omogocila
redno financiranje in uvedbo case mana-
gerjev v obravnavo bolnikov z redkimi
boleznimi. Uspesnost pa je vodila tudi v
predstavitev moznosti $iritve izkusenj v
druge drzave EU s treh vidikov: z vidika
bolnikov, izvajalcev in politike.

Doc. dr. Mojca Zerjav Tanek s
Pediatri¢ne klinike v Ljubljani se je v
svojem prispevku posvetila delovanju
Nacionalne kontaktne tocke za redke
bolezni (NKTRB) v preteklem letu, ki
je omogocala neprekinjen stik z zdrav-
niskim osebjem tako preko telefona kot
preko elektronske poste. Strokovno po-
moc¢ so nudili zdravniki Pediatri¢ne kli-
nike, ki so delo opravljali prostovoljno
zunaj delovnega ¢asa. Med pomembnej-
e dejavnosti preteklega leta je uvrstila
obogatitev spletne strani z informaci-
jami o posameznih redkih boleznih. Te
obsegajo osnovne podatke o bolezni v
slovenscini skupaj z informacijami, ki so
pomembne za narodni prostor. Dejala
je tudi, da so v uvodnem letu predstavi-
li nekaj najpogostejsih bolezni kot tudi

vse bolezni, ki so bile leta 2018 uvriée-
ne v razdirjeno presejalno testiranje no-
vorojencev. V prvem letu delovanja na
informacijski to¢ki so se pokazali tudi
nepri¢akovani izzivi. Nekateri bolniki so
npr. iskali pomo¢ pri iskanju diagnoze,
saj jim dosedanja medicinska obravnav-
na ni nala jasne diagnoze. Z bolj$im di-
agnosticiranjem in zdravljenjem redkih
bolezni se socasno veda tudi $tevilo od-
raslih bolnikov, kar postopoma zahteva
moznost tranzicije bolnika iz pediatri¢-
ne v internisticno medicinsko oskrbo
tudi v Sloveniji. Pri tem pa bo klju¢no
vlogo odigralo sodelovanje strokovnja-
kov internistine in pediatri¢ne stroke.
Nekaj besed je bilo namenjenih tudi
uvedbi razgirjenih presejalnih testov no-
vorojenckov v Sloveniji.

Sledil je prispevek prof. dr. Petra
Cerneléa, ki je predstavil nova zdravila
za zdravljenje manj pogostih bolezni v
letu 2018. Najdtevil¢nejsa so v hematoon-
kologiji, poleg njih pa so Se $tevilna zdra-
vila za redke prirojene endokrine motnje
tudi v pediatri¢ni endokrinologiji. V pre-
teklem letu se je na seznam zdravil za
zdravljenje manj pogostih bolezni, ki so
dobila dovoljenja za prodajo v ¢lanicah
EU, uvrstilo 18 novih. Sest na podrocju
hematoonkologije, pet v pediatri¢ni en-
dokrinologiji in po eno ali dve na drugih
podrodjih medicine. Kot je dejal prof. dr.
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redili problem razprienosti podatkov o
redkih bolezni, ki so trenutno razdro-
bljeni med stotimi registri o bolnikih z
redkimi boleznimi po Evropi. Slednji
imajo pogosto premalo pacientov, da
bi dosegli tisto kriti¢no maso, ki je pot-
rebna za znanstvene raziskave in druge
Studije. Platforma maksimira vrednost
informacij vsakega registra tako, da lah-
ko Evropske referen¢ne mreze (ERNs)
in drugi interesenti uporabijo zdruZeni
sklad podatkov o redkih boleznih z na-
menom, da izboljsajo diagnosticiranje
in zdravljenje za vse bolnike z redkimi
boleznimi v Evropi. O stanju registra
redkih (nemalignih) bolezni v Sloveniji
pa je porocal doc. dr. Urh Groselj s
Pediatri¢ne klinike v Ljubljani. V Evropi
kot redke bolezni klasificiramo tiste s
pogostostjo najve¢ 5/10.000 oseb. Tako
je v Sloveniji priblizno 150.000 bolni-
kov, ki imajo eno od redkih bolezni. V
Sloveniji trenutno potekajo aktivnosti
za vzpostavitev Nacionalnega registra
redkih nemalignih bolezni (NRRNB).
Med oktobrom 2015 in septembrom
2017 je potekal ciljni raziskovalni pro-
jekt »Analiza in razvoj podro¢ja redkih
bolezni v Sloveniji«. V okviru projekta
so bile izvedene pripravljalne analize za
vzpostavitev registra in zacetna zasno-
va nacionalnega sistema za spremljanje
redkih bolezni. Razvit je bil tudi pilotni
register za redke nemaligne bolezni.
Zasnovan je bil kot spletna aplikacija, v
katero naj bi pristojni subspecializirani
izvajalci zdravstvene dejavnosti sporo-
¢ali podatke, ki so povezani z diagno-
sticirano redko boleznijo. Pomembno je
omeniti tudi, da se je z letom 2018 dopol-
nil Zakon o zbirkah podatkov s podro¢ja
zdravstvenega varstva. Slednji po novem
zdaj nudi zakonsko podlago za zbiranje
podatkov o bolnikih z redkimi nemalig-
nimi boleznimi. Prof. dr. Vesna Zadnik z
Onkologkega instituta v Ljubljani pa se
je v svojem prispevku posvetila bremenu

redkih rakov v Sloveniji na podlagi po-
datkov Registra raka RS. Onkoloski in-
$titut v Ljubljani se lahko pohvali z enim
najstarej$ih populacijskih registrov raka
v Evropi. Zadnjih nekaj let za rakom
na leto zboli ve¢ kot 14.000 Slovencev,
6000 jih umre, med nami pa trenutno
zivi ve¢ kot 100.000 ljudi, ki so v svo-
jem Zivljenju preboleli eno od rakavih
bolezni. Najpogostejsi raki pri nas (npr.
koZe, prostate, dojk) so Ze $tiri leta nazaj
predstavljali 59 % vseh ugotovljeni pri-
merov raka, ki so povezani z nezdravim
zivljenjskim slogom. Za razliko od osta-
lih redkih bolezni, se za redke vrste raka
smatrajo tisti,katerih pojavnost je manj$a
od 6/100.000. V projektu Evropske zve-
ze, imenovanim RARECARE, so epide-
miologi, hematologi, kliniki, patologi in
strokovnjaki pripravili sezname redkih
rakov. Slednji so opredeljeni na osnovi
umestitve in histoloske vrste. Razvriceni
so tristopenjsko: na spodnji so posame-
zne histolodke vrste raka, v sredini so
zdruzene tiste histoloske vrste, ki imajo
podobno klini¢no obravnavo in razisko-
vanje, v zgornji kategoriji pa najdemo
najsirso skupino, ki potrebuje podrobne
klini¢ne izkusnje in napotitev bolnikov.
V Sloveniji je priblizno Cetrtina vseh na
novo zbolelih za rakom taksnih, ki trpijo
za redko obliko. Za slednje je znacilno,
da se za razliko od pogostejsih veckrat
pojavljajo zlasti pri otrocih in mlado-
stnikih. Umrljivost bolnikov z redkimi
vrstami raka pa je vecja od tistih, ki trpi-
jo za pogostej$imi. Podobno kot pri osta-
lih redkih boleznih se pri redkih rakih
pojavljajo tezave zaradi nepravocasnega
in tezavnega diagnosticiranja. Njihov
nastanek in moznosti zdravljenja pa so
slabo raziskani, najustreznejse zdravlje-
nje pa pogosto ni dostopno. Ce Zelimo
obvladovati te redke vrste raka, jih je
potrebno natanc¢no spremljati, na ple¢ih
drzav pa stoji odgovornost, da sprejmejo
smernice in dolocijo referencne centre
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za diagnosticiranje in zdravljenje obole-
lih.

V naslednjem sklopu, imenovanem
Vpogled v manj znane redke bolezni, je
Hiposomatotropizem predstavil doc.
dr. Primoz Kotnik s Pediatri¢ne klinike
v Ljubljani. Ko govorimo o nizki rasti,
mislimo predvsem na pomembno zni-
zano telesno viSino za starost in spol
glede na sprejete normative. A pri ve¢ini
otrok nizke rasti ne gre za pomanjkanje
rastnega hormona. Ocenjuje se, da po-
javnost pomanjkanja rastnega hormona
pri otrocih zna$a 1/4000. Prepoznati ga
je mogoce ze v obdobju novorojencka,
kaze pa se lahko z epizodami hipoglike-
mije, podalj$anim in teZjim potekom zla-
tenice ter manj$im moskim spolovilom.
SCasoma je zmanj$ana hitrost rasti vse
bolj ocitna, ob tem pa je mogoce opaziti
slabsi razvoj kostnih struktur osrednje-
ga dela obraza in ¢ezmerno kopicenje
mascevja v predelu trupa. Poleg tega se
pomanjkanje rastnega hormona povezu-
je tudi z nagnjenostjo k zgodnjim sréno-
-zilnim zapletom, neugodnim profilom
mascob v krvi, zmanj$anim delezem mi-
Sicnega tkiva, zmanj$ano porabo ener-
gije, zadrZevanjem telesnim tekodin in z
zmanj$ano sréno-plju¢no zmogljivostjo.
Pomanjkanje se neposredno opredeli z
dolocitvijo koncentracije rastnega hor-
mona z uporabo standardiziranega testa,
pri katerem se s testno spojino spodbuja
njegovo izloCanje. Na posreden naéin pa
se pomanjkanje rastnega hormona pre-
pozna ob zniZanih vrednostih rastnih
dejavnikov. Pomemben del diagnostic¢-
nega postopka, s katerim se opredelijo
strukturne spremembe v predelu hi-
pofize in hipotalamusa, pa je slikovno
diagnosticiranje. Od sredine 8o. let 20.
stoletja se za zdravljenje uporablja re-
kombinantna oblika rastnega hormona
(r-RH). Slednja je varnej$a in dostopne;j-
$a kot rastni hormon ¢loveskega izvora.
Cilj zdravljenja z r-RH pa je normalna

konéna vidina v okviru taréne visine, ki
je dolo¢ena na podlagi viSine starSev.
Ta nacin zdravljenja ugodno vpliva tudi
na druge parametre, kot so npr. migi¢na
mo¢, sréno-plju¢na zmogljivost in te-
lesna sestava. Zaradi presnovnih uéin-
kov zdravila je mogoce zdravljenje hi-
posomatotropizma nadaljevati tudi po
koncani rasti v odraslem obdobju, a le-to
zahteva zgledno sodelovanje internista
endokrinologa s pediatri¢nim endokri-
nologom v tranzicijski ambulanti.

O prepoznavanju in zdravljenju red-
kih ocesnih bolezni je spregovoril prof.
dr. Marko Hawlina z Ocesne klinike
v Ljubljani. V skupino redkih ocesnih
bolezni uvr§amo vse tiste, pri katerih
specifitne genetske mutacije povzrocijo
degeneracijo celic, ki so pomembne za
zaznavo in procesiranje vidnih signa-
lov. Na vsakih 100.000 ljudi je 30 takih,
ki trpijo za posledicami ene od redkih
ocesnih bolezni. V zadnjih desetletjih
smo prica velikemu razvoju funkcional-
nih in slikovnih metod za ocenjevanje
prizadetosti mreznice in vidnega Zivca.
Skladno s tem pa se je izbolj$alo prepo-
znavanje in razumevanje razli¢nih redkih
bolezni. Hkrati pa je mogoce zaznati tudi
izreden napredek na podro¢ju gentske
analize. Oko se je izkazalo kot ustrezen
organ za gensko zdravljenje, zahvaljujo¢
svoji dostopnosti, in sicer tako za nana-
Sanje zdravila kot za spremljanje u¢inka
zdravljenja. Predavatelj je predstavil tudi
pomembneje ocesne genske bolezni,
za katere potekajo klini¢ne raziskave
genskega zdravljena. Leberjeva konge-
nitalna amavroza tip 2 (LCAz2) je dedna
distrofija mreZnice. Zanjo je znacilno, da
se zacne v zgodnjem otro$tvu, navadno
pa povzrodi hudo prizadetost vida Ze v
prvem letu. Simptomi vklju¢ujejo foto-
fobijo, nistagmus, slabo vidno ostrino in
pocasne reakcije zenic. Vnos neokvarje-
ne kopije gena RPE65 v oéesno mreZni-
co je pokazala izbolj$anje vidne funkcije.
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Trenutno je to edino registrirano zdra-
vilo za zdravljenje genetske olesne bo-
lezni. Leberjeva kongenitalna amavroza
tip 10 je najpogostejsa oblika Leberjeve
kongenitalne amavroze, ki jo povzrocajo
mutacije v genu CEP29o. Klini¢ne §tudi-
jefazelinII z uporabo oligonukleotidov,
ki popravijo izrezovanje na tem mestu,
so pokazale izbolj$anje vida pri pribliz-
no 60 % preucevancev. Na kromosom X
vezana pigmentna retinopatija je dedna
bolezen, pri kateri je znadilna izguba
fotoreceptorjev, primarno pali¢nic, kar
povzroca teZave z no¢nim vidom. Temu
sledi propad &epnic in progresivno oZza-
nje vidnega polja. Zaznati jo je mogoce
pri 1/3.500 rojstev. Raziskave na pasjem
modelu so pokazale u¢inkovitost genske
terapije z vnosom gena RPGR v mrezni-
co s pomocjo virusnega vektorja, trenu-
tno pa ze poteka ve¢ klini¢nih $tudij, ki
proucujejo uspeh genskega zdravljenja
na ljudeh. Horoideremija je na kromo-
som X vezana genetska bolezen, ki nasta-
ne z mutacijami v genu CHM. V Evropi
je njena pojavnost 1/50.000. Povzroca
propad pigmentnega epitela (RPE), fo-
toreceptorjev in zilnice. Pri¢ne se z zgo-
dnjo prizadetostjo nocnega vida, cemur
sledi progresivho ozanje vidnega polja
in zato popolno slepoto. Se ena dedna
bolezen pa je Usherjev sindrom tip 1, ki
ima prevalenco 3-6/100.000. Povezana
pa je z mutacijami v $estih razlicnih ge-
nih. Zanjo sta znacilni prirojena gluhost
in pigmentna retinopatija z zaletkom
v otro$ki dobi. Stargardtova bolezen se
najpogosteje pokaze kot bilateralna iz-
guba centralnega vida v zgodnjem ot-
ro$tvu z atrofijo makule, klini¢na slika pa
je lahko tudi zelo raznolika. Preliminarni
rezultati klini¢ne $tudije faze I/II z vno-
som gena ABCA v mreZnico bolnikov
so spodbudni in brez vedjih stranskih
u¢inkov. Dobre rezultate pa beleZi tudi
drugi pristop k zdravljenju te bolezni s
presaditvijo celic pigmentnega epitela.

Izguba ganglijskih celic in subakutna
izguba centralnega vida (pogosto pri
mladih ljudeh) pa sta znacilni za bolezen
vidnega Zivca, imenovano Leberjevo he-
reditarno opti¢no nevropatijo. Zaznamo
jo pri 2-3/100.000, najpogosteje pa jo
povzrocajo mutacije v genih ND1, ND4
in ND6, ki kodirajo encim, kljuéen za
normalno delovanje mitohondrijev.
Kljub vecji pomembnosti genetske anali-
ze v diagnostiki genskih ocesnih bolezni,
je natanc¢na klini¢na opredelitev fenotipa
$e vedno klju¢nega pomena.

Dr. Matevz Skerget z Interne klinike
v Ljubljani pa se je v svojem prispevku
posvetil mastocitozi. Slednja je prido-
bljena novotvorba in ni dedna ali kuzna,
zanjo pa je znacilno ¢ezmerno kopicenje
nenormalno oblikovanih mastocitov z
motenim delovanjem. Zanjo je znacilno
povecano $tevilo mastocitov in zato ¢ez-
merna tvorba ter nenadzorovano spro-
$¢anje aktivnih snovi, kar vodi do tezav,
saj lahko nenadna sprostitev velike ko-
licine aktivnih snovi privede do anafila-
ksije. Njena pojavnost znasa 1-9/100.000
prebivalcev, prizadene pa predvsem bel-
ce. Kot je dejal dr. Skerget, so tezave bol-
nikov zelo raznolike in se spreminjajo
med potekom bolezni. Pogosti simptomi
so depresija, nemir, oslabelost in utru-
jenost kot tudi kozne spremembe, ki so
lahko posledica kopi¢enja mastocitov.
Slednji se kazejo kot netipne, nesrbece
in nekaj milimetrov velike kozne spre-
membe rdecerjave barve. Do sprosca-
nja aktivnih substanc vodijo sproZilni
dejavniki, ki se razlikujejo od bolnika
do bolnika. Lahko so sonce, sprememba
temperature okolja, stres ali telesna de-
javnost. Jasna navodila ne obstajajo, a se
je smiselno izogibati alkoholu, c¢ezmerno
pekodi ali vroci hrani. Dejavniki, kot so
prekomerno drgnjenje, piki zuzelk, pri-
tisk in vibracija na prizadeto koZo, lah-
ko privedejo do sproscanja mastocitov.
Opozoriti pa je potrebno tudi na moz-
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nost hudih odzivov na nekatera zdravila,
s posebnim poudarkom na antibiotikih,
nesteroidnih antirevmatikov in opio-
idnih analgetikih. Bolnike z blagimi in
neponovljivimi teZavami je pogosto tez-
ko diagnosticirati. Na moznost obstoja
mastocitoze se pomisli $ele v primerih,
ko bolniki utrpijo hudo sistemsko ana-
filaksijo zaradi pika Zuzelk (predvsem
¢ebele in ose). Kadar gre za sum, da
obstaja mozZnost sistemske mastocitoze,
je potrebno pregledati vzorec tkiva, naj-
pogosteje je to kostni mozeg Crevnice.
Vzorec se pregleda citolosko in histo-
losko pod svetlobnim mikroskopom. V
primeru nejasnosti ali ob sumu na prid-
ruzeno drugo krvno bolezen se opravijo
$e dodatne laboratorijske preiskave, kot
so npr. standardna citogenetika, citoge-
netika s pomo¢jo fluorescentne in situ
hibridizacije in dolotitev celi¢nih ozna-
Cevalcev s pretoénim citometrom. Vrsta
mastocitoze, bolnikove tezave in priza-
detosti organov zaradi neposrednega
kopicenja mastocitov so dejavniki, ki do-
lo¢ajo nacin zdravljenja. O mieloprolife-
rativnih novotvorbah je spregovoril doc.
dr. Matjaz Sever. Uvré¢amo jih v skupino
kroni¢nih bolezni krvi in kostnega moz-
ga, ki imajo klini¢no veliko skupnih zna-
Cilnosti, njihov potek pa je dolgotrajen.
Zanje je znacilno povelano nastajanje
krvnih celic ob motnji na ravni mati¢ne
krvotvorne celice, v nekaterih primerih
pa lahko ena oblika bolezni napreduje v
drugo. Doc. dr. Sever je spregovoril tudi
0 najpogostej$ih BCR-ABL1 negativnih
novotvorbah: esencialna trombocitemi-
ja, prava policitemija in primarna mie-
lofibroza. Esencialna trombocitemija je
mieloproliferativna novotvorba, ki pri-
zadene predvsem vrsto celic, iz katerih
nastajajo krvne ploscice oz. trombociti.
Njena prevalenca je 1-2,5/100.000 pre-
bivalcev. Vzrok bolezni ni znan, najbolj
pogosta pa je med so0. in yo. letom sta-
rosti. Zanjo pogosteje zbolevajo Zenske,

znacilna pa je predvsem nagnjenost h
krvavitvam ali trombozam, ki so posle-
dica motenega delovanja trombocitov.
Prava policitemija je novotvorba, pri
kateri je povecano predvsem nastajanje
rde¢ih krvnick. Nastane postopno in
napreduje pocasi, pojavlja pa se pred-
vsem med 40. in 60. letom starosti in so
ji bolj podvrieni moski. Vzrok bolezni
ni znan, njena prevalenca pa zna$a 0,4-
0,5/100.000 na letni ravni. Naklju¢no
jo je mogoce odkriti ob pregledu krv-
ne slike zaradi povecane vrednosti he-
moglobina, drugace pa je vidna $ele, ko
se zafnejo pojavljati zapleti, kot so npr.
glavobol, mozganske kapi, srbenje koze,
srénomi$i¢ni infarkt, Sumenje v usesih
in vrtoglavice. V¢asih je prisoten tudi
zviSan krvni tlak, bolniki pa imajo kozo
obraza lahko obarvano vpadljivo rdece
barve. Poleg krvne slike jo je mogoce
ugotoviti tudi z molekularnogenetskimi
preiskavami. Namen zdravljenja prave
policitemije je zmanjati maso eritroci-
tov, saj se ob zmansanju viskoznosti krvi
izbolj$a krvni obtok in se s tem zmanj-
Sa moznost za tromboti¢ne zaplete. Pri
bolnikih se oceni tveganje za trombo-
ticne zaplete in se jih glede na tveganje
ustrezno zdravi. Primarna mielofibroza
je mieloproliferativna bolezen, pri kate-
ri se v kostnem mozgu razra$éa vezivno
tkivo. Njena prevalenca znada 1/100.000
prebivalcev letno, pojavlja pa se pri sta-
rej$ih bolnikih nekje od 60. do 7o0. let.
Vzrok bolezni trenutno ni znan. Zanjo je
znacilno nastajanje vezivnega tkiva v ko-
stnem mozgu, v napredujoc¢i obliki pa se
nastajanje krvnic celic pojavi v vranici in
v jetrih, lahko pa tudi v drugih telesnih
organih. Pogosto se odkrije po nakljuju,
pri vecini bolnikov pa traja nekaj casa,
preden se pojavijo prvi klini¢ni znaki.
Bolniki si lahko sami otipljejo poveéano
vranico ali pa obi$¢ejo zdravnika zaradi
pritiska v trebuhu pod levim rebrnim
lokom, ki povzroca hiter obcutek sitosti.
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Kasneje se lahko pojavi izguba teze, no¢-
no potenje, obcutek utrujenosti in pove-
¢ana telesna temperatura, véasih pa tudi
bolecina v kosteh. Po pregledu je potreb-
no opraviti Se biopsijo kostnega mozga,
s citogenetskimi preiskavami se najdejo
dolo¢ene preureditve kromosomov, z
molekularnogenetskimi preiskavami pa
pri pribliZno polovici bolnikov mutacija
JAK2 V617E Za opredelitev bolezni pa so
potrebne $e druge laboratorijske najdbe.
Bolezni se nac¢eloma ne zdravi, ée so bol-
niki brez tezav.

Predzadniji sklop se je glasil Neklini¢ni
vidiki in celostna obravnava redkih bolez-
ni. S svojim prispevkom ga je otvoril doc.
dr. Bozidar Volj¢ s Komisije RS za medi-
cinsko etiko, ki je spregovoril o eti¢nih
vidikih dolZnosti bolnikov. Zdravstveni
sistemi v bolnikih §e vedno ne prepoz-
navajo potenciala, s katerim bi bilo mo-
goce izboljsati kakovost posami¢nega
in druzbenega zdravstvenega varstva.
Bolniki lahko na naravo in razvoj bolez-
ni vplivajo z nadinom Zivljenja, vzdrze-
vanjem telesnih sposobnosti, ustrezno
prehrano in odnosom do predpisanega
zdravila. Ravno zato potrebujejo razum-
ljiva pojasnila o naravi in znakih njihove
bolezni, ki pa se jim najveckrat ponujajo
v obliki zdravstvenih publikacij, katera
pa imajo tudi svoje metodoloske omeji-
tve. DanaSnjega nacina zivljenja seveda
ni mogoce primerjati s tistim pol stoletja
nazaj. Desetletja so na eni strani omogo-
¢ila dolgo Zivljenje, obenem pa povzro-
¢ile tudi pandemijo kroni¢nih bolezni, ki
za vse drzave predstavlja nov javnozdra-
vstveni izziv. Pogoj za dobro vodenje
kroni¢nih bolezni je ustrezno sodelova-
nje bolnikov in zdravstvenih delavcev.
Zaradi preobremenjenosti, nara$¢ajocih
stroSkov in nezadostnega $tevila zdra-
vstvenega osebja se v javnem zdravstvu
iS¢ejo nacini, s katerimi bi bolnike uspo-
sobili, da bi v vecji meri prevzeli vodenje
svojih bolezni. V zvezi z zdravstveno eti-

ko pa se najpogosteje navaja stiri osnov-
nanacela: dobronamernost in koristnost,
neskodljivost, avtonomija in pravi¢nost.
Nacelo dobronamernosti in koristnosti
zrcali odnos bolnika do lastne bolezni in
do samega sebe. Bolnik, ki trpi za kro-
ni¢no boleznijo, lahko le-to sprejema kot
sovraznico ali kot Zivljenjsko sopotnico.
Ce %ivi in ravna tako, da ne spodbuja na-
predka in zmanjsuje $tevilo poslabsanj,
to pomeni, da se ravna po nacelu dobro-
namernosti in koristnosti. Slednje vklju-
Cuje tudi pozornost do vseh, ki so z nje-
govo boleznijo kakorkoli povezani, kot
tudi ¢im manj$o mero obremenitve, ki je
povezana z boleznijo. Nacelo neskodlji-
vosti pa pripisujemo bolnikom, ki imajo
do svoje bolezni ustrezen eti¢ni donos.
To pomeni, da ne bodo $kodili sami sebi,
da ne bodo spodbujali razvoja bolezni in
po nepotrebnem dodatno obremenjevali
najblizjih. Enakopravnost, postenost in
upravi¢enost pa v sebi zdruzuje tretje
nacelo, tj. nacelo pravi¢nosti. Bolnik naj
svoje pravice, do katerih je upravicen,
koristi karseda uc¢inkovito. Pravi¢nost se
nanasa na posameznika, enakopravnost
pa na odnose med bolniki. Zadnje nace-
lo pa seveda govori o bolnikovi pravici,
da o odnosu in ravnanju do lastne bolez-
ni odloca sam, ne glede na to, ali ravna
v nasprotju s tistim, kar naj bi glede na
naravo bolezni moral storiti.

Sledil je prispevek predsednice
Drustva distrofikov Slovenije pravnice
mag. Mateje Toman, ki se je v svojem
prispevku posvetila novim vidikom Ziv-
ljenja z redko boleznijo in pravici do
dela z omejitvami. Medicinsko-tehni¢ni
pripomocki, sodobni pristopi obvlado-
vanja posledic bolezni in spremenjeni
pogoji dela so dejavniki, ki omogoca-
jo tudi posameznikom z zdravstvenimi
omejitvami, da se vkljuéujejo v ustrezno
zaposlitev. Zakon o delovnih razmer-
jih dodeljuje delavcem z zdravstvenimi
tezavami posebno zasc¢ito. Delodajalec
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tako ne more odrediti nadurnega ali
nocnega dela delavcu, ki bi se mu po pi-
snem mnenje izvajalca medicine dela,
zaradi tega lahko na kakrsenkoli nacin
poslabsalo zdravstveno stanje. V prime-
ru zacasne nezmoznosti dela imajo vsi
zavarovanci obveznega zdravstvenega
zavarovanja pravico do nadomestila za-
radi zdravniske odsotnosti. V primeru
ugotovite trajnega zmanj$anja delovne
zmoznosti pa govorimo o invalidnosti, ki
se razvrsca v tri kategorije. V primeru, da
pri posamezniku nastanejo trajne spre-
membe v zdravstvenem stanju, ki vodijo
v nastanek ali poslabSanje Ze obstoje-
Ce invalidnosti, se z oceno invalidnosti
ugotavlja, kolik$na je njegova preostala
delovna zmoZnost. Pravice s podrodja
invalidskega zdravstvenega zavarovanja
dolo¢a Zakon o pokojninskem in inva-
lidskem zavarovanju, bistveni pogoj za
njihovo uveljavljanje pa je vklju¢enost v
obvezno pokojninsko in invalidsko za-
varovanje. Vanj so vkljucene brezposelne
osebe, ¢e prejemajo denarno nadome-
stilo za brezposelnost, samozaposlene
in zaposlene osebe ter druge, za kate-
re to dolo¢a zakon. Invalidska komisi-
ja lahko posamezniku prizna pravico
do poklicne rehabilitacije, ¢e oceni, da
lahko kljub invalidnosti nadaljuje z de-
lom na drugem delovnem mestu oz. na
takSnem s potrebnimi prilagoditvami.
Poklicna rehabilitacija je celostni proces,
v katerem se zavarovanec telesno, psiho-
socialno in strokovno usposobi za drug
poklic ali delo do te mere, da se lahko
ustrezno zaposli ali znova vkljuci v de-
lovno okolje oz. se usposobi za opravlja-
nje istega dela ali poklica tako, da se mu
prilagodi delovno mesto z ustreznimi
tehni¢nimi pripomocki. Zavarovancu, ki
ni ve¢ zmozen za delo s polnim delov-
nim casom, ampak lahko s kraj$im de-
lovnikom opravlja delo na dosedanjem
ali drugem mestu, se prizna pravica do
dela s kraj$im delovnim ¢asom, ne samo
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polovi¢nim. To je povezano s pravico do
delnega nadomestila. Vi§ina se odmeri
od invalidske pokojnine, ki bi mu pripa-
dala, ¢e bi se na dan pridobitve te pravi-
ce do dela s skrajsanim delovnim ¢asom
upokojil, ter v sorazmernem deleZu gle-
de na skraj$anje delovnega casa. Pogosta
posledica nastanka ali poslab$anja inva-
lidnost je ta, da posameznik zaradi spre-
menjene delovne zmozZnosti ne more na-
daljevati dela na dotedanjem delovnem
mestu. Ce Zeli ostati delovno aktiven, je
zanj smiselno, da delo nadaljuje na dru-
gem delovnem mestu, ki se bolj prile-
ga njegovim preostalim sposobnostim,
usposobljenosti in znanjem. Ravno temu
je namenjena pravica do premestitve, ki
mu jo zagotovi delodajalec. Te pravice pa
je odvezan v primeru, da ne razpolaga z
delovnim mestom, ki bi ustrezalo vsem
merilom in da je bil kljub iskanju pri-
merne zaposlitve pri drugih delodajalcih
neuspeden. V tak$nem primeru pa lahko
delavcu odpove pogodbo o zaposlitvi
iz razloga invalidnosti, o upravi¢enosti
le-te pa presoja Komisija za ugotovitev
podlage za odpoved pogodbe o zaposli-
tvi Ministrstva za delo, druZino, socialne
zadeve in enake moZnosti. Kako uspe-
$na bo vkljucitev posameznika v delo ob
uveljavljanju navedenih pravic, pa je od-
visno tako od delavca kot od delodajalca,
saj so teZave, ki se pri tem pojavljajo, naj-
veckrat posledica neinformiranosti.
Naslov zadnjega sklopa se je glasil
Ziveti z redko boleznijo, zagel pa se je s
prispevkom izr. prof. dr. Mateje Dolenc
Volj¢ z Dermatoveneroloske klinike v
Ljubljani. PosluSalcem je predstavila
dedne bulozne epidermolize, ki so hete-
rogena skupina redkih koZnih bolezni.
Za njih je znacilna izrazita obcutljivost
koZe, saj se Ze po manjsih mehani¢nih
obremenitvah na ko?i in sluznici poja-
vijo mehurji. Ti nastanejo zaradi gensko
povzrocenih molekularnih nepravilnosti
v medceli¢nih stikih in citoskeletu kera-
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tinocitov. Vrsta bolezni in starost bolni-
ka sta dejavnika, od katerih je odvisna
intenzivnost in obseZnost prizadetosti
koze. Pri najhujsih oblikah pa se kozne
spremembe pojavljajo vse Zivljenje, te-
lesna prizadetost pa je kompleksna, ve-
¢organska in povzroca tezko invalidnost.
V zadnjih letih smo pri¢a velikemu na-
predku v poznavanju geneze bolezni in
diagnosti¢nih moznostih za opredelitev
genske okvare. Zal pa novostim v pato-
genezi in diagnostiki zankat $e ne sledijo
bistveni napredki v zdravljenju v klini¢ni
praksi. Klini¢na obravnava bolnikov se
osredotoCa predvsem na prepredevanje
podkodb koze, simptomatsko zdravlje-
nje, ustrezno nego in zgodnje prepozna-
vanje zapletov. Kot pomembno prido-
bitev zadnjih let pa smatramo evropska
priporocila za celostno obravnavo bol-
nikov z dednimi buloznimi epidermoli-
zami. Slednja vklju¢ujejo izobrazevanje
bolnikov in njihovih starSev, nego koze,
obvladovanje bole¢ine in srbeza, pripo-
rocene laboratorijske preiskave, psihote-
rapevtsko podporo in uporabo sodobnih
oblog za razli¢ne vrste ran, a tudi rabo
antiseptikov in antibiotikov, redno spre-
mljanje bolnikov, ustrezno prehrano ter
zgodnje prepoznavanje plo$catoceli¢ne-
ga karcinoma koze. Poudarek je pred-
vsem na multidisciplinarni obravnavi
bolnikov s sodelovanjem dermatologov,
internistov, kirurgov, oftalmologov, on-
kologov, pediatrov, psihologov, speciali-
stov dentalne, fizikalne in rehabilitacij-
ske medicine ter po potrebi tudi drugih
specialistov. Trenutno so novi pristopi
zdravljenja usmerjeni v korekcijo okvar-
jenih genov, nadomescanje manjkajocih
proteinov in zdravljenje z mati¢nimi
celicami. Pomembne pridobitve pa obe-
tajo tudi rezultati nekaterih raziskav na
podrodju vzro¢nega zdravljenja v pri-
hodnosti. Ob koncu svoje predstavitve
je predavateljica k besedi povabila Ano
Rogel z drustva DEBRA, ki je skupaj z

Zvezdano Mlakar spregovorila nekaj be-
sed o svojem Zivljenju z bulozno epider-
molizo.

Zadnja je bila  predstavljena
Huntingtonova bolezen, o kateri je spre-
govoril dr. Matej Kolenc z Nevroloskega
oddelka Splosne bolni$nice Novo mesto.
Je avtosomna dominantna nevrodegene-
rativna bolezen, ki nastane kot posledica
pomnozitve CAG tripletov na IT-15 genu
na krajsem kraku 4. kromosoma. Gen pa
nosi zapis za protein huntingtin. V kateri
starosti se pojavi bolezen, je odvisno od
Stevila pomnozitev CAG. Pri juvenilni
(Westpahlovi) obliki so znacilne motnje
hotene motorike in kognitivni upad, pri
odrasli obliki pa so v ospredju nehoteni
gibi (predvsem horea), kot tudi psihia-
tri¢ne motnje in kognitivni upad, nedav-
no pa so raziskave dokazale tudi priza-
detost avtonomnega Zivéevja. Bolezen
se praviloma za¢ne z motori¢no simpto-
matiko, prvi znak bolezni pa so ob&asno
tudi psihiatri¢ne ter kognitivne motnje.
Bolezen je progresivna, s povpreéno
dobo prezivetja 15-20 let. Kljub stevil-
nim raziskavam je trenutno zdravlje-
nje le simptomatsko. Upanje na boljsi
izid bolezni dajejo raziskave genetskega
zdravljenja, saj so se le-te na Zivalskih
modelih izkazale za ugodne. Sledil je
ogled izvirnega slovenskega dokumen-
tarnega filma v produkciji Drusdtva za
Huntigtonovo bolezen, ki ga bo v krat-
kem predvajala slovenska TV.

Nacionalna konferenca ob dnevu red-
kih bolezni je postala nadin, s katerim se
ozavedca javnost s to dostikrat nevidno
platjo vsakdanjika nekaterih ljudi, ki z
neomajno voljo do zivljenja in zavidljivo
odlo¢nostjo uspesno kljubujejo velikok-
rat neznosnim tezavam. Postala je do-
godek, na katerem se predstavljajo novi
mejniki, ori$ejo strategije prihodnosti
in izmenjajo izku$nje obolelih in njiho-
vih svojcev. Zanos njenih organizatorjev,
ZdruzZenja za redke bolezni Slovenije
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in Ministrstva za zdravje, vzpostavljena Hipokrat pred tisocletji: »Pomembnejse
kontinuiteta in Cedalje vecja prepoznav- je vedeti, kaksne vrste ¢lovek ima bole-
nost tako doma kot na tujem so kazal- zen, kot pa vedeti, kakino vrsto bolezni
niki obetajoce prihodnosti. Kot je dejal ima cloveke.

Tim Rihard Perne
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