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Spostovani

Dan redkih bolezni obelezujemo od leta 2008 naprej vsako leto na zadnji
dan v mesecu februarju, to je 28. ali 29. februarja. Pricujoca knjizica Redke
bolezni je nastala torej letos Ze peti¢ zapored. Na tem mestu bi se najprej
rada zahvalila Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi, ki je z najvecjo mozno
angaziranostjo, vnemo in nesebi¢no podporo organiziralo strokovna sre-
canja ob dnevu redkih bolezni v letih med 2012 in 2014. V letu 2015 smo
uspeli konéno zdruziti modi in pripraviti prvo nacionalno konferenco ob
tem pomembnem dnevu, na kateri sodelujejo mnogi slovenski, pa tudi tuji
strokovnjaki.

V zadnjih nekaj letih je glas bolnikov z redko boleznijo izrazito vpli-
val na evropske zdravstvene politike, predvsem preko Priporocila Sveta
Evropske Unije o evropskem ukrepanju na podrocju redkih bolezni iz leta
2009. Odzvala se je tudi Slovenija; Ministrstvo za zdravje je pripravilo sku-
paj s strokovnjaki Nacrt dela na podrodju redkih bolezni, v letoSnjem letu
pa smo k implementaciji Nacrta tudi aktivno pristopili. Imenovana je bila
Koordinativna delovna skupina za koordinacijo in implementacijo omenje-
nega Nacrta, sestavljena iz medicinskih ekspertov ter seveda tudi pred-
stavnikov pacientov in ki bo, upam, pospesila realizacijo plana.

Redke bolezni so opredeljene kot bolezni, ki prizadenejo najvec 5 oseb
/ 10.000 prebivalcev, vendar se je potrebno zavedati, da ob do sedaj odkri-
tih 7.000-8.000 razlicnih redkih bolezni, to lahko pomeni preko 100.000
oseb v republiki Sloveniji. Gre namrec¢ za raznoliko skupino bolezenskih
stanj, ki imajo pogosto skupne znacilnosti kroni¢nega, napredujocega,
degenerativnega in vcasih zivljenjsko ogrozajocega poteka. Zavedamo se,
da so med skupnimi znacilnostmi tovrstnih bolezni tudi globok psihosoci-
alni vpliv na paciente in svojce ter vcasih zahtevna zdravstvena obravnava.

Termin redke bolezni v slovenskem prostoru torej skorajda ni vec
neznanka. Prva nacionalna konferenca poudarja pomen dneva redkih
bolezni v novi razseznosti, ponuja priloznost za strokovno razpravo, pri-
kaz aktivnosti na podrocju redkih bolezni razli¢nih insStitucij ter novosti
pri strokovni obravnavi nekaterih redkih bolezni, obenem pa bomo morda
skupaj poiskali odgovore na morebitna pereca vprasanja bolnikov pri iska-
nju zdravstvene oskrbe in uveljavljanja njihovih pravic.



Kljub temu, da se velika vecina redkih bolezni ze mnoga leta obravnava
v Sloveniji, smo na tem podrocju nekako na zacetku, tako kot vsa Evropa
z izjemo Francije in Bolgarije. Nacrt dela predvideva stevilne velike in
majhne naloge.

Podajmo si torej roko in skupaj stopimo na pot, za katero upam, da bo
bolnikom prinesla nove moznosti diagnosticiranja, sledenja, zdravljenja,
pa tudi rehabilitacije.

Prepricana sem namrec, da lahko le s sodelovanjem in razumevanjem,
kako obsezno in zahtevno nalogo smo si zadali, uredimo celosten sistem
zdravljenja redkih bolezni tako, da bo dosezen nas skupen cilj — zadovoljen
pacient, ki je aktiven in enakovreden ¢lan druzbe.

Milojka Kolar Celarc

ministrica za zdravje
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Ob 1. nacionalni konferenci
za redke bolezni 2015

Konferenc¢ni center Brdo pri Kranju, 27. februar 2015
DAN ZA DNEM, Z ROKO V ROKI

V letu 2015 organiziramo 1. nacionalno konferenco ob dnevu redkih bole-
zni, ki bo 27. februarja 2015 v Kongresnem centru Brdo pri Kranju. Orga-
nizatorji srecanja so: Ministrstvo za zdravje Republike Slovenije, Drustvo
bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije in Klini¢ni institut za medicinsko
genetiko UKC Ljubljana. Srecanje se organizira ob evropskem dnevu red-
kih bolezni, ki se ga obelezuje vsako leto 28. ali 29. februarja zZe od leta
2008 dalje. Podobna srecanja predstavnikov bolnikov z redkimi boleznimi
in strokovnih sodelavcev na dan redkih bolezni poteka v vecini drzav, cla-
nic EU in nanj opozarja evropska organizacija za redke bolezni EURORDIS,
katere ¢lani smo tudi v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije.

V letih 2012, 2013 in 2014 smo v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi
Slovenije samostojno organizirali srecanje ob dnevu redkih bolezni in zdru-
zili Stevilna drustva bolnikov, ki zdruzujejo bolnike s redkimi boleznimi.
Srecanja so se udelezili mnogi strokovnjaki s podrocja medicine, vladnih in
nevladnih organizacij, farmacevtskih druzb in medijev.

Geslo letosnjega Evropskega dneva Redkih bolezni je: DAN ZA DNEM,
Z ROKO V ROKI. Samo na tak nacin, kot nam veleva letosnje geslo bomo
lahko premagovali vse tezave, s katerimi se bolniki z redkimi boleznimi tako
v teku zdravljenja kot tekom celega Zivljenja srecujemo. Redke bolezni so
bolezni, ki prizadenejo zelo majhen del prebivalstva in imajo zaradi red-
kosti njihovega pojavljanja poseben status. Obstaja vec tisoc redkih bole-
zni, do danes je odkritih med Sest in sedem tiso¢, ki so opisane v sodobni
medicinski literaturi. Redke bolezni so ponavadi tezke bolezni in pogosto
potekajo kroni¢no in progresivno. Znaki redkih bolezni so lahko prisotni ze
ob rojstvu, ali pa se pojavijo v otroskem obdobju in so vecinoma genetske
narave. Ogrozajo lahko Zivljenje ali kroni¢no zmanjsujejo moznost bolnika
za normalno zivljenje.

Pomemben ukrep tako za bolnike kot za zdravstvene delavce je izme-
njava mnenj in informacij, izboljsati priznavanje in prepoznavanje redkih
bolezni, podpreti nacionalne nacrte za redke bolezni, krepiti sodelovanje



in usklajevanje na evropski ravni, vzpostaviti evropske referenéne mreze,
kamor se lahko napoti bolnika, kadar v domaci drzavi ni primernega zdra-
vljenja, omogociti bolnikom za dosledno izvajanje Ze sprejete zakonodaje
na podrocdju ¢ezmejnega zdravstvenega varstva, vzpostaviti referencne
centre in organizirati nacionalne kontaktne tocke, kjer bodo bolniki prido-
bili vse informacije, ki jih potrebujejo za zdravljenje tako doma kot v tujini.

V sistemu zdravljenja redkih in tudi vseh ostalih bolezni, postajajo dru-
Stva bolnikov cedalje tesnejsa vez med zdravniki in bolniki. Drustva bolni-
kov so pomemben virinformacij o vseh problemih, s katerimi se bolniki kot
njihovi svojci v teku zdravljenja srecujejo.

Majda Slapar

predsednica Drustva bolnikov s krvnim boleznimi
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Vrednost medicinskih inovacij

V veliko zadovoljstvo mi je, da lahko napisem nekaj besed za knjizico, ki bo
izdana ob 1. nacionalni konferenci za redke bolezni.

Po stirih pionirskih letih organizacije Dneva redkih bolezni pod okriljem
Drustva za krvne bolezni in ostalih sodelujocih drustev, so bolniki konéno
dobili svojo 1. nacionalno konferenco. To je velik korak k boljsemu in celo-
vitemu obravnavanju in razumevanju redkih bolezni. Moramo se zavedati,
da so redke bolezni take kot vse druge bolezni, le bolnikov je veliko manj
in jih zato, zal, pogosto pozabimo ali zanemarimo. Tudi veliko farmacevt-
skih druzb ni zainteresiranih za iskanje novih zdravil za redke bolezni, ker
je zaradi majhnega Stevila bolnikov dohodek od prodaje bistveno manjsi v
primerjavi z dohodkom od prodaje zdravil za ostale bolezni.

Vlagatelji,
ki jim ni uspelo
povrniti stroskov

Vlagatelji,

ki jim je uspelo
povrniti vsaj
zacetni vlozek

Slika 1: V studiji, kjer je sodelovalo 180 biotehnoloskih podijetij, je bilo ugoto-
vljeno, da je manj kot polovici vlagateljev uspelo povrniti denar, ki so ga vlozili.

V zadnjih desetih letih se je nekaj farmacevtskih druzb specializiralo
za zdravila za redke bolezni. S temi zdravili niso omogocile le daljSega
prezivetja bolnikov, ampak tudi izboljSanje kakovosti zivljenja, kar je zelo
pomembno.
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Slika 2: Piramida razvoja zdravila

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

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

Zato so medicinske inovacije veliko upanje za daljse zZivljenje in boljse
zdravje za vse.

Na podlagi znanja o mehanizmu bolezni na genetski in celi¢ni ravni
razvijajo zdravila, ki zdravijo ali preprecujejo bolezni. DaljSo pricakovano
zivljenjsko dobo in boljso kakovost Zivljenja lahko pripiSemo medicinskim
inovacijam.

Vir: Briggs A. Effective Use of Health Technology Assessment to Maximize Market Access: Start Early
and Update Often. Oxford Outcomes (an ICON plc Company). Available at http://www.iconplc.com/
icon-files/insight-newsletter/June11/effective.html. Accessed 11/16/12.




Delovno mesto v
biofarmaciji podpira
3-4 dodatna delovna
mesta v ostalih

sektorjih
DELOVNA MESTA SKUPNO STEVILO DELOVNIH MEST,
V BIOFARMACUI KI JIH PODPIRA BIOFARMACIJA
Vec kot 700.000 delovnih Biofarmacevtski sektor podpira
mest v Evropije v vec kot 2 milijona vseh delovnih
biofarmacevtskem sektorju mest v Evropi

OD LETA 2006 JE CELGENE USTVARIL VEC KOT 1.600 DELOVNIH MEST V REGLJI

Slika 3: Zaposlovanje v farmacevtski industriji

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

Julijan Naskov, dr. med.

direktor Celgene International Holding Corporation,
Podruznica v Sloveniji

EFPIA. http://www.efpia.eu/facts-figures. Accessed 21 Jan 2014




Celovit sistem zdravstvenega
varstva za bolnike z redkimi
boleznimi: izkusnje regije
Veneto (Italija)

Redke bolezni predstavljajo velik izziv z vidika oskrbe pacientov, ki vklju-
Cuje razli¢ne zdravstvene delavce, tako iz visoko specializiranih referenc-
nih centrov, kot tudi v okviru primarnega zdravstvenega varstva in drugih
storitev / institucij. ZdruZenja bolnikov imajo pri spodbujanju specifi¢nih
javnozdravstvenih politik, povezanih z bolniki z redkimi boleznimi, klju¢no
vlogo. Dodatno je v okviru kompleksne oskrbe teh bolnikov, veliko pozor-
nosti namenjene tudi razvoju informacijskih sistemov, ki so pomembni iz
vecih vidikov. Poleg tega, da omogocajo zbiranje prej razprsenih podatkov
na enem mestu, predstavljajo tudi pomembno raziskovalno orodje. Zaradi
raznolikosti nabora podatkov namrec¢ spodbujajo sodelovanje med vsemi
razlicnimi zdravstvenimi strokovnjaki, ki sodelujejo pri oskrbi bolnikov.
Predstavljena bo izkusSnja regije Veneto (4.9 mio prebivalcev, severovzho-
dna lItalija), kjer so ze od leta 2002 postavljene specifi¢cne zdravstvene
politike na podrocju redkih bolezni. Vzpostavljen je bil spletni sistem, ki
zdruzuje lastnosti registra prebivalstva, uporabne za zbiranje epidemio-
loskih podatkov, ter lastnosti klinicnega registra, kjer se zbirajo podatki,
pomembne za proces klinicnega odlocanja. Obstojeci register posledicno
ni le nabor podatkov, vendar, zaradi vseh vklju¢enih informacij, omogoca
tudi pomoc¢ pri individualiziranem procesu klini¢cnega odlocanja. Predpo-
goj za to je opredelitev mreze referencnih centrov, na osnovi preglednega
in objektivnega postopka, ki so sposobni za diagnostiko in oskrbo skupin
bolnikov z redkimi boleznimi, v skladu z njihovimi potrebami zdravstve-
nega varstva. V tem kontekstu predstavlja informacijski sistem orodje, ki
je osnova za povezavo med izbranimi centri za redke bolezni, drugimi bol-
niSnicami in storitvami, ki so vse skupaj potrebne za ustrezne zdravstvene
in druzbene potrebe bolnikov z redkimi boleznimi. Informacijski sistem,
razvit v regiji Veneto, omogoca opredelitev in potrditev diagnoze, potrdilo
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o upravicenosti do dodatkov in registracijo bolnikov z redkimi boleznimi,
ki so nadalje sledeni v ustreznih referenc¢nih centrih. Sistem je zasnovan
tako, da v ustvarjen elektronski klini¢ni zapis bolnika lahko dostopajo in
ga izpolnjujejo vsi razli¢ni strokovnjaki, ki so udelezeni v oskrbi bolnika.
Na tak nacin je omogocena visoka stopnja standardizacije klini¢cne pra-
kse. Informacijski sistem se je postopoma razsiril z uporabo modularnega
pristopa tudi v druge regije Italije (Trentino Alto-Adige, Emilia-Romagna,
Liguria, Puglia, Campania, Umbria in Sardinia). Trenutno sistem uporablja
5372 uporabnikov, ki nudijo 927 razlicnih storitev, registriranih pa je ze
skoraj 89.000 bolnikov z redkimi boleznimi.

Poleg tega, da je sistem klju¢en za vodenje bolnikov, je tudi mocno
orodje zaizboljSanje znanja in hkrati spremljanje dejanskega izvajanja regi-
onalnih zdravstvenih politik in zdravstvenih storitev v danem trenutku.

Podatki, ki izhajajo iz tega zdravstvenega informacijskega sistema, nam
omogocajo celovit vpogled in napredek znanja na podrocju redkih bole-
zni. Zdravniki v strokovnih centrih so ponavadi dobro seznanjeni z zbira-
njem podatkov o klini¢nih simptomih, znakih in predpisanih zdravljenjih,
medtem ko jim je manj poznano zbiranje informacij, povezanih z drugimi
podrodji, kot so invalidnost, rehabilitacijski programi, samostojnost, raven
socialne vkljuc¢enosti, ucenje, delovne sposobnosti, itd. Pomanjkljivo zna-
nje slednjih vidikih redkih bolezni, se odslikava tudi v majhnem interesu za
raziskave na podrocju teh vprasan;j.

prof. Paola Facchin
Universita degli Studi di Padova, Italija



Evropske pobude
na podrocju redkih bolezni

Uvod

Svet Evropske skupnosti (EU) je leta 2009 obvezal drzave ¢lanice k usmer-
jeni in organizirani obravnavi redkih bolezni (RB)(1). Razlogov za pri-
porocilo je mnogo, temeljni pa so gotovo hitro narascanje Stevila novo
prepoznanih in opredeljenih RB, vedno vecje skupno Stevilo bolnikov in
razpolozljivost pogosto dragih novih zdravil za RB.

RB je v Evropi opredeljena s prevalenco 5 bolnikov na 10000 oseb.
Ocena, da trenutno poznamo vec kot 6000 RB ni pretirana, saj je glede
na podatke medmrezja Orphanet letno prijavljenih ve¢ kot 200 na novo
odkritih ali opredeljenih redkih bolezni (2). Velik tehnoloski napredek v
encimski, genetski, biokemicni in slikovni diagnostiki je omogocil, da so
skupine bolnikov z navidez podobnimi klini¢nimi stanji (npr. velika skupina
bolnikov z diagnozo cerebralne paralize) postopoma razdeljene na Ste-
vilne podskupine z vzro¢no povsem razli¢no etiologijo.

Ceprav so posamezne bolezni redke, pa je skupno $tevilo bolnikov z RB
vedno vedje in je ocenjeno na 30 milijjonov bolnikov v EU, skupaj z bolniki
v Zdruzenih drzavah Amerike (ZDA) pa na preko 55 milijonov. Tako veliko
Stevilo bolnikov seveda postavi skupino redkih bolezni na povsem dru-
gacno mesto v medicinski oskrbi.

Odbor strokovnjakov za redke bolezni EU (European Union Committee
of Experts on Rare Diseases — EUCERD) je leta 2010 nadomestil Evropsko
delovno skupino za redke bolezni (European Commission’s Rare Disea-
ses Task Force — RDTF), ki je delovala med leti 2004 in 2009. Leta 2014
ga je nadomestila Skupina strokovnjakov za redke bolezni evropske komi-
sije (European Commission Expert Group on Rare Disease — CEGoRD), ki
sedaj deluje kot posvetovalni organ evropske komisije na podrocju RB (3).
Sestavljajo jo uradno imenovani predstavniki vsake drzave ¢lanice, pred-
stavniki organizacij (npr. organizacij pacientov, farmacevtskih zdruzen;j,
pediatri¢nih zdruzenj, ORPHANET ...) in neodvisni strokovnjaki, ki delujejo
na podrocju RB. Cilj skupine je svetovanje pri oblikovanju, uresnicevanju,
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izboljSevanju, ocenjevanju in monitoriranju vseh dejavnosti na podrocju
RB, ki se izvajajo v okviru EU. Sestava skupine naj bi spodbujala k pre-
nosu pobud in uresnicevanju programov na raven drzav ¢lanic. Omogoca
mednarodno sodelovanje in izmenjavo izkusenj med ¢lanicami in vsemi
sodelujocimi skupinami. Vsakoletna srecanja z dobro nacrtovanimi pro-
grami obravnave razli¢nih vidikov uresnicevanja priporocila Sveta EU za RB
pomagajo pri vsklajevanju razli¢nih dejavnosti v drzavah c¢lanicah in razsir-
janju zavedanja o aktivnostih na tem podrogju.

Priporocila Sveta EU so drzavam clanicam narekovala oblikovanje naci-
onalnih nacrtov za RB, ki ga je leta 2012 sprejela tudi Slovenija (4). V njem
se je obvezala, da bo do leta 2020 poskusala uresniciti ve¢ pomembnih
ciljev za izboljSanje obravnave bolnikov. Naloge in cilji evropske pobude
so v tem prispevku na kratko predstavljeni v nekaj temeljnih programih
delovanja na podrodju RB.

Opredelitev, kodifikacija in popisovanje redkih
bolezni

Klasifikacija bolezni WHO v sistemu ICD10 ali 9 se uporablja v vecini drzav
clanic, samo Velika Britanija uporablja SNOMED-CT (5, 6). V tem sistemu
ima le majhen delez RB svojo specificno kodo: 466 bolezni vICD10 in 2883
v SNOMED-CT od skupno skoraj 7000, ki potrebujejo kodiranje. Nekatere
drzave so ze same prilagodile ICD10 z razsiritvami sistema za posebne
potrebe RB (npr. ICD-10 GM (German Modification) v Nemciji ali ICD-10
FM v Franciji), tako da trenutno kar 13 drzav clanic uporablja razlicne pri-
lagojene sisteme kodiranja. Prilagoditve kodiranja so eden glavnih ciljev
v mnogih nacionalnih nacrtih. Ena od moznosti je, da bi elektronski sis-
temi uporabnika ob navedbi imena redke bolezni spontano vodili v izbiro
Orphacode stevilke, ki bi bila dodana diagnozi. Nekateri sistemi Ze sedaj
v ta namen uporabljajo kodo OMIM. V obravnavi je tudi Ze nova verzija
ICD11, ki bo vsebovala tudi kode za vecino redkih bolezni, vendar bo teh-
ni¢na implementacija dolgotrajna, predvsem pa s pomembnimi dodatnimi
finan¢nimi obremenitvami, kar ne obeta hitrih in enostavnih resitev. Upo-
Stevati je potrebno, da v mnogih drzavah kodiranje predstavlja glavni
vir statisti¢cne obdelave podatkov, ponekod ima vzporedno pomembne
finan¢ne razseznosti in tudi vlogo registriranja pacientov v naértovanju
prihodnjih dejavnosti v zdravstvu. Slovenija v Nacrtu dela za redke bolezni



predvideva izboljsanje kodiranja RB, kar bi zelo olajSalo vzpostavljanje
registrov bolnikov, vendar brez financne in tehni¢ne podpore drzavnih
ustanov in zavarovalnic to ne bo uresnicljivo.

Ustrezno kodiranje je pomemben vir za oblikovanje registrov bolnikov
z RB (7). Vzpostavitev nacionalnih in mednarodnih registrov bolnikov za
posamezno bolezen ali skupino bolezni je klju¢nega pomena v vseh dejav-
nostih usmerjenih v RB. Harmonizacija zbiranja mednarodnih podatkov v
vnaprej dolocenem minimalnem obsegu bi omogocala oblikovanje bio-
bank in s tem pomagala k zadostnemu Stevilu bolnikov za nacrtovanje raz-
iskav RB. V mnogih primerih je majhno Stevilo bolnikov razlog za nerando-
mizirane, nekontrolirane Studije v postopkih pridobivanja avtorizacije za
zdravila sirote, kar povzroca vcasih manj strokovno utemeljene odlocitve o
zdravilu v zelji pomagati bolnikom.

V registre naj bi poleg strokovnjakov prispevali del podatkov tudi paci-
enti sami in sodelovali v nekaterih vidikih upravljanja registra, ki je lahko
tudi pomemben del krepitve delovanja skupnosti bolnikov.

V Sloveniji je dobro organiziran register raka, prav tako je nekaj ustre-
zno vodenih registrov redkih bolezni (hemofilija, cisti¢na fibroza ...), v
celoti pa bo potrebno vloziti organizacijski napor za izboljSanje nabora
podatkov v nacionalni register za RB, kot je tudi opredeljeno v slovenskem
nacrtu dela.

Presejalni testi

Zakaj v Sloveniji presejamo novorojence le za dve bolezni, v Avstriji pa za
25 razli¢nih bolezni? Cepravimamo na razpolago enako laboratorijsko teh-
nologijo, s katero avstrijske novorojence testirajo za 20 prirojenih redkih
presnovnih bolezni, pobude v zadnjih letih niso bile dovolj, da bi se v Slo-
veniji nasla finan¢na sredstva za razsiritev programa presejanja. Avstrijska
statistika presejanja kaze, da je pogostnost testiranih prirojenih presnov-
nih bolezni 1/3000 novorojenceyv, kar ni zanemarljivo Stevilo bolnih otrok,
ki potrebujejo zdravljenje po rojstvu.

V Veliki Britaniji so se odlocili za vecjo pilotno Studijo razsirjenega pre-
sejanja za dodatnih 5 bolezni, ki bo natan¢no ocenila ustreznosti labora-
torijske metode, ekonomske dejavnike, rezultate zdravljenja in sledenja
odkritih bolnikov, razpolozljivost strokovnega osebja ter kakovost celo-
tnega procesa. Sele na osnovi teh rezultatov bo podana odlocitev razsiritve
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testov. V Sloveniji vloga za pilotno Studijo ni dobila finan¢ne podpore.

V zadnjih letih EU vodi projekt evaluacije neonatalnega presejanja s
ciliem, da bi se strnile vse izkusnje, ocenilo trenutno stanje v presejanju v
drzavah clanicah in bi se izoblikovala priporocila postopkov in obsega pre-
sejanja za celotno podrocje EU. S poenotenjem postopkov in natancnim
sledenjem vseh ugotovljenih bolnikov, bi lahko uspesno ocenili strokovno
vrednost in stroske projekta razsirjenega neonatalnega presejanja (8, 9).
V prihodnosti se bo potrebno podobno opredeliti tudi glede genetskega
presejanja novorojencev (kar pomeni lahko tudi vzporedno odkrivanje
bolezni pri materi, odkrivanje prenasalcev genetskih bolezni).

Strokovni (referencni) centri in evropska referencna
mreza za redke bolezni

Z direktivo 2011/24/EU evropskega sveta o uveljavljanju pravic pacientov
pri ¢ezmejnem zdravstvenem varstvu (10) se je pospesil proces vzposta-
vljanja nacionalnih strokovnih (referencnih) centrov v drzavah ¢lanicah, ki
se bodo zdruzevali v evropske referen¢ne mreze (delegirani sklep komisije
2014/286/EU in izvedbeni sklep 2014/287/EU). Sprva naj bi razpis omo-
gocil prijavo izvajalcev zdravstvenega varstva na nacionalni ravni, ti bi bili
nato izbrani po jasno vnaprej dolocenih kriterijih s preglednim postopkom
za Strokovne centre v okviru drzave clanice in bi se nato prijavili v eno od
evropskih referen¢nih mrez redkih bolezni. Vsako vlogo za mreze (najmanj
10 izvajalcev iz 8 drzav clanic) in strokovne centre, ki bodo kandidirali, bi
nato po predpisanih merilih ocenil neodvisni organ za ocenjevanje, ki bi
ga imenovala Evropska komisija. Clani odobrene mreZe bi prejeli logotip
»evropska referenéna mreza«, vsaka mreza bo imela tudi svojega koordi-
natorja. Kakovost dela evropskih referen¢nih mrez se bo nato vrednotila
vsakih 5 let s porocilom o samovrednotenju in revizijo na kraju samem.
Ker so nekatere bolezni zelo redke in Stevilo izvajalcev za mrezo ne bi bilo
zadostno, bi se zdruzevale sorodne redke bolezni in stanja v t.i. tematske
mreze. Mreze bodo lahko zajemale tudi laboratorije, radioloske storitve in
storitve nuklearne medicine.

Cilji evropskih referen¢nih mrez so Stevilni. Kot visoko specializirane
ustanove bodo mreze omogocale visoko kakovostno, dostopno in stro-
Skovno udinkovito zdravstveno varstvo na podrodjih, kjer primanjkuje
strokovnega znanja, saj bo uporaba virov boljsa, strokovno znanje se bo



intenzivneje razsirjalo in spodbujale se bodo najboljSe prakse diagnostike
in zdravljenja v vseh centrih mreze. Strokovni centri bodo v povezavi s
primarno zdravstveno mrezo koordinirali multidisciplinarni pristop k bol-
nikom z redkimi boleznimi vklju¢no s terapevtskimi, rehabilitacijskimi in
paliativnimi postopki, kar bo razvidno tudi v kazalnikih kakovosti oskrbe.
Ob tem bodo v delovanje centrov in mreze vkljuceni pacienti in njihove
organizacije, delovanje mrez pa bo s celostno obravnavo prilagojeno etic-
nim in kulturnim posebnostim s ciljem ¢im bolj zmanjsati diskriminacijo in
stigmatizacijo bolnikov z redkimi boleznimi. V Sloveniji Ze poteka posto-
pek opredelitve kriterijev za imenovanje strokovnih centrov za podrocje
RB, saj naj bi konec leta 2015 nacionalni Strokovni centri ze dobili poziv za
prijavo v evropske referen¢ne mreze za RB.

Raziskovanje na podrocju redkih bolezni in zdravila
sirote

Redke bolezni z majhnim stevilom bolnikom in zelo raznolikimi patofizio-
loskimi procesi zahtevajo mednarodno sodelovanje v raziskovanju meha-
nizmov bolezni, diagnostike in zdravljenja. S tem namenom sta Evropska
komisija in ameriski Nacionalni institut za zdravje (NIH) leta 2011 ustano-
vila Mednarodni raziskovalni konzorcij za redke bolezni (International Rare
Diseases Research Consortium — IRDIRC). Konzorcij naj bi v raziskovalnih
prizadevanjih zdruzil strokovnjake, farmacevtsko industrijo in bolnike, ki
jih v mnogih aktivnostih predstavlja EURORDIS kot nevladna mednarodna
organizacija bolnikov z redkimi boleznimi, v kateri je vkljucenih ¢ez 500
zdruzenj bolnikov iz preko 50 drzav in »pokrivajo« preko 4000 razlicnih
bolezni (11). Sodelovanje med znanstveniki in industrijo naj bi pomembno
pospesilo procese odkrivanja informacij iz genoma, transkriptoma in
metaboloma pri redkih boleznih, kar bi posredno vodilo k boljsi diagno-
stiki, razumevanju presnovnih poti in hitrejSemu nacrtovanju uspesnega
zdravljenja. Eden od pomembnih dveh ciljev IRDIRC je uvedba 200 novih
zdravil za redke bolezni in uspesna postavitev diagnoze za vecino redkih
bolezni do leta 2020. V letu 2014 se je Stevilka ustavila pri 137 novih zdra-
vilih, ob tem pa Stejejo tudi t.i. »preusmerjena zdravila«, kjer v ze znani
terapevtski substanci odkrijejo ucinkovitost pri zdravljenju povsem druge,
tokrat redke bolezni. Nekatera teh zdravil so registrirana le za podskupine
bolnikov z doloceno boleznijo.
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Pomemben delezZ raziskovanja na podrocju RB je bil financiran preko
programov FP6 in FP7 (Sixth and Seventh Framework Programme od leta
2002 do 2013), sedaj pa ga pokriva Horizon 2020 (12) kot najvedji evropski
raziskovalni in inovacijski projekt. Pomembna raziskovanja na podrocju RB
potekajo tudi pod okriljem evropske iniciative E-Rare in EuroGenTest.

Informiranje o redkih boleznih

Narascujoce, hitro spreminjajoce in vedno manj pregledno znanje o RD je
spodbudilo nastanek racunalnisko podprte baze podatkov ORPHANET, ki
se je od leta 1997 razvila v eno najvecjih in najpogosteje uporabljenih zbirk
sodobnega medicinskega znanja o RB (13). Elektronska zbirka zdruzuje
tako strokovno enciklopedi¢no znanje kot tudi del za lai¢no javnost in bol-
nike, skupaj s podatki o razpolozljivosti laboratorijskih diagnosti¢nih zmo-
gljivosti za RB v Evropi in SirSe. Podatkovna zbirka je neomejeno odprta
za javno uporabo, kar je glede na obseg informacij in sodobne trende ze
redkost, s tem pa ostaja zvesta svojemu namenu: bolnikom, medicinskemu
osebju in vsej javnosti omogociti celovito infomacijo in Siriti zavedanje o
prisotnosti RB.

Ceprav je del informacij o redkih boleznih tudi v slovenskem jeziku, saj
so evropski dokumenti praviloma prevedeni v vse jezike EU (14), pa je ven-
dar dosegljivih strokovnih informacij o RB v slovenskem prostoru premalo.
ORPHANET je v osnovni obliki dosegljiv v 7 evropskih jezikih, v slovenskem
pa imamo le vstopno stran. Informacijska tocka o RB v Sloveniji in vzposta-
vitev Nacionalnega centra za redke bolezni bi morala biti med prvimi cilji
uresnicevanja Nacrta dela na podrodju RB.

Socialni vidiki zivljenja z redko boleznijo

EUCERD in EURORDIS sodelujeta v izobrazevanju in usmerjanju socialnih
sluzb v skrbi za ljudi z redkimi boleznimi (15, 16). Vec¢inoma ljudje z red-
kimi boleznimi niso obravnavani s strani specializiranih socialnih sluzb.
Prizadevanja so usmerjena v prilagoditev obstojecih storitev za razno-
like potrebe in stopnje invalidnosti te skupine bolnikov. Ob imenovanju
strokovnih centrov za redke bolezni bo organiziranost socialne oskrbe
bolnikov eden od kriterijev, s tem pa bo tudi specializiranost oskrbe v teh



centrih lahko vecja. Cilj dela z bolniki je spodbujanje njihove avtonomije,
mobilnosti in kvalitete Zivljenja, obenem pa doseci ¢im vecjo integracijo
v okolje. Zdravstvena oskrba je v zadnjih desetletjih podaljsala zivljenjsko
dobo za mnoge bolnike z RB, kar postavlja storitve socialnih sluzb Se visje
na lestvici prednostnih nalog v obravnavi bolnikov z RB. Ekonomska kriza
zadnjih let je omejila finan¢ne moznosti in zmanjsala zaposljivost ljudi, ki
ne morejo biti konkurencni na trgu delovne sile, kar je zmanjsalo ze tako
omejene moznosti za ljudi z redkimi boleznimi.

Drzave clanice so spodbujene, da bi omogocile vec oblik oskrbe: Centre
za kratkotrajno nadomestno oskrbo (ko skrb doma zacasno ni mogoca),
obcasne organizirane skupinske aktivnosti (letovanja, izleti ...), varovane
hise (z ustrezno pomocjo osebja in obenem ¢im vecjo avtonomijo bolnika),
dnevni centri (npr. v Strokovnih centrih z moznostjo informiranja, izobra-
Zevanja, dnevno podporno terapijo, psiholoskim svetovanjem in paliativ-
nim svetovanjem), moznost individualne obravnave v zapletenih primerih
s kombinacijo vseh navedenih storitev (kompleksna timska obravnava).
Zelo pomemben del te obravnave je izobrazevanje osebja, ki sodeluje na
vseh ravneh socialne oskrbe in ustrezen organizacijski model s kontinui-
teto dela.

Zakljucek

Nacrt dela na podro¢ju redkih bolezni v Republiki Sloveniji (4) vsebuje vse
opisane segmente. Sprejetje ucinkovitega akcijskega nacrta pa kot vedno
zavira odsotnost financnih sredstev. Pomemben del spodbude v izvaja-
nju nacrta so organizacije bolnikov z RB in bolniki sami, ki so na nekaterih
podrocjih zelo uspesni. Izkusnje EURORDIS ucijo, da je mnogokrat prav ini-
ciativa bolnikov klju¢na v premikih na podrocju RB.

mag. Mojca Zerjav Tansek, dr. med.

UKC - Pediatri¢na klinika, Klini¢ni odd. za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni,
Bohoriceva 20, Ljubljana
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Mednarodni referencni portal
Orphanet v Sloveniji

Orphanet je mednarodni referen¢ni portal za informacije o redkih bole-
znih in zdravilih sirotah, namenjen vsem zainteresiranim uporabnikom.
Vodi ga Evropski konzorcij, v katerega je vkljucenih okoli 40 drzav. Klini¢ni
insStitut za medicinsko genetiko, UKC Ljubljana, zastopa Slovenijo, ki je del
rastocega konzorcija Orphanet sedaj ze deveto leto.

Cilj Orphaneta je izboljsanje diagnostike, oskrbe in zdravljenja bolni-
kov z redkimi boleznimi. Portal ponuja vec¢ prosto dostopnih storitev, med
drugim enciklopedijo in klasifikacijo redkih bolezni, inventar zdravil sirot
(orphan drugs), seznam specializiranih storitev z informacijami o speci-
alisti¢nih klinikah, medicinskih laboratorijih, potekajocih raziskovalnih
projektih, klini¢nih Studijah, registrih, mrezah, tehnoloskih platformah in
zdruzenjih bolnikov, vse na podroc¢ju redkih bolezni za vsako izmed drzav,
vkljucenih v mrezo Orphanet. Del portala je tudi orodje pomoc¢-pri-dia-
gnozi, ki uporabnikom omogoca iskanje po znakih in simptomih. Redno
izhaja Stirinajstdevnik Orphanews, ki objavlja pregled znanstvenega in
politicnega dogajanja na podrocju redkih bolezni in zdravil sirot.

Pomemben cilj slovenske projektne skupine je prikazati stanje v Slove-
niji ter posodobiti vse zbirke podatkov Orphaneta, tako specialisticnih kli-
nik, diagnosti¢nih laboratorijev, raziskovalnih projektov, kot tudi zdruzen;j
bolnikov za podrocje redkih bolezni v Sloveniji.

doc. dr. Luca Lovrecié, dr. med., univ. dipl. biol.
Klini¢ni institut za medicinsko genetiko

Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana
e-mail:lucalovrecic@gmail.com
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Rak pri otroku -
redka bolezen

Definicije pojma redka bolezen se po svetu razlikujejo. Nekatere definicije
se strogo omejujejo na pogostnost pojavljenja neke bolezni v populaciji,
med tem ko druge poleg tega zaobsegajo Se dodatne opredelitve, kot so
teza bolezni in dostopnost terapevtskih moznosti. Med tem ko v EU velja
za redko bolezen, ki je bodisi zZivljenje ogrozujoca ali pa povzroca kronicno
okvaro in prizadane manj kot enega bolnika na 2000 prebivalcev, v ZDA
in na Japonskem definicija obsega samo kvantitativno komponento (1 na
1500 oz 2500 prebivalcev brez kvalitativhe opredelitve bolezenskega sta-
nja). Klasifikacija bolezni pa se nadalje v nekaterih primerih nanasa tudi
na posebne populacije. Tako so na primer vse oblike raka pri otrocih prav
zaprav v okvirih, za katere velja definicija redke bolezni, ceprav so neka-
tere vrste raka v odrasli populaciji mnogo bolj pogoste.

Pri tem je potrebno upostevati, da govorimo o zelo heterogeni struk-
turi bolezni, med katerimi najdemo naceloma vse vrste rakov, ki jih sicer
srecujemo pri odraslih, kljub temu pa prevladujejo vrste rakov, k so zna-
Cilne za otrosko populacijo. Akutna levkemija je najpogostejsa maligna
neoplazma otroske dobe, sledijo ji mozganski tumorji, tem pa po pogo-
stosti sledijo limfomi z 10-13 % novo odkritih rakavih bolezni v tem sta-
rostnem obdobju. Za otrosko populacijo znacilne vrste rakov kot so nevr-
oblastom, osteosarkom, rabdomiosarkomi, nefroblastom, retinoblastom,
Ewingov sarkom, hepatoblastom ipd. so redke in letno Stevilo bolnikov ne
presega Stevila prstov ene roke za vsako posamezno entiteto.

Kljub redkosti in napredku v zdravljenju pa rak Se vedno predstavlja
enega najpogostejsih vzrokov smrti pri otrocih (z izjemo neonatalnega
obdobja), saj v razvitem svetu letno umre vec otrok zaradi raka, kot zaradi
cisticne fibroze, sladkorne bolezni, astme in prirojenih nepravilnosti sku-
paj. Ocenjujejo, da je incidenca raka pri osebah, mlajsih od 19 let v razvi-
tem svetu okrog 165/1.000.000, v Sloveniji je bilo v letih 2006-2010 odkri-
tih med 60 in 70 novih primerov letno. V zadnjih trideset letih je bil v svetu
zabelezen blag porast incidencne stopnje; v Zdruzenih drzavah Amerike
(ZDA\) se je povecalaz 129/1.000. 000 v letu 1975 na 172/1.000. 000 v letu



2005, hkrati pa se je umrljivost zmanjsala z 51 na 27/ 1.000.000 (1). Tudi v
Sloveniji se je incidencna stopnja v obdobju 1975-2010 povecala s 97 na
145/1.000.000, umrljivostna pa zmanjsala z 41 leta 1985 na 25/1.000.000
leta 2010.
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Zdravljenje raka pri otrocij je naceloma kompleksno in multidiscipli-
narno in je ravno zaradi potrebe po specialnih znanjih naceloma organizi-
rano tako, da se otroci z rakom obravnavajo v posebej specializiranih cen-
trih. Glede tega obstajajo med evropskimi drzavami sicer nekoliko razlicne
organizacijeske resitve, predvsem problematicna je organizacije oskrbe
adolescentoy, ki so zboleli za rakom.

Zaradi redkosti bolezni, specifi¢nih diagnosti¢nih in terapevtskih
postopkov in ne nazadnje zaradi specificne obravnave po zaklju¢enem
zdravljenju je obravnava otrok v Sloveniji ze vec desetletij centralizirana
na en sam otroski onkoloski center, v katerem pa sodelujejo strokovnjaki
iz razli¢nih ustanov (Pediatri¢na klinika v Ljubljani, UKC Ljubljana, Onkolo-
ki institut, Instituti medicinske fakultete v Ljubljani, Zavod za rehabilita-
cijo invalidoy, itd.).

Napredek v uspesnosti zdravljenja otrok z rakom je v veliki meri posle-
dica mednarodnega kolaborativnega dela v obliki randomiziranih raziskav
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t.i. faze lll. Le te so obicajno tako imenovane akademske raziskave v kate-
rih s preucuje ucinke sicer patentiranih zdravil, vendar v teh primerih upo-
rabljenih izven njihovega indikacijskega obmocdja. Zaradi redkosti bolezni
v otroskem obdobju za ta zdravila namrec proizvajalci iz razli¢nih vzrokov
ne opravijo studij na podlagi katerih, bi lahko vlozZili vlogo za formalno
odobritev. Trenutna evropska zakonodaja je v veliki meri ogrozila nadaljnji
razvoj na tem podrodju, saj je vnesla neproporcionalno velike birokratske
ovire za izvedbo akademskih raziskav, predvsem v kontekstu multicentric-
nega in multinacionalnega sodelovanja. Aprila 2014 je bila v Evropskem
parlamentu sprejeta nova verzija dokumenta ki ureja podroc¢je klini¢nih
raziskav na ljudeh. Zaenkrat je Se prezgodaj za oceno Ce se bo posledi¢no
sprostila birokratska zavora in bodo ponovno vzpostavljeni pogoji za
nemoteno mednarodno sodelovanje na podr¢ju otroske onkologije.

prof. dr. Janez Jazbec, dr. med.

Klini¢ni oddelek za hemato-onkologijo, Pedatri¢na Klinika, UKC Ljubljana



Poraba zdravil za redke bolezni

Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije financira zdravila na tri
nacine: lekarnam zdravila, predpisana na recept, razvr$¢ena na pozitivno
in vmesno listo, bolniSnicam tako imenovana draga bolnisni¢na zdravila,
razvrs¢ena na seznam B, bolniSnicam in osnovnem zdravstvenem varstvu
pa zdravila s seznama ampuliranih in drugih zdravil s seznama A. Tako
raznovrstni pristopi omogocajo, da prejemajo bolniki zdravila ¢im blizje
domu. Zato so ampulirana zdravila, ki si jih bolniki znajo aplicirati sami, raz-
vr$¢ena na recept, ceprav so nekatera med njimi izjemno draga. Zdravilo,
ki ima vec razvrstitev, se krije na ve¢ nacinov, npr. v okviru bolnisni¢nih sto-
ritev (SPP) in ambulantno, odvisno od tega, ce je bil bolnik sprejet v bol-
nisni¢no oskrbo ali pa je bil obravnavan ambulantno. V tabeli 1 je seznam
vseh razvrséenih zdravil za zdravljenje redkih bolezni v Sloveniji in izdatki
zanje. Tabela vsebuje le zdravila, ki imajo status zdravila za redke bolezni
Evropske agencije za zdravila. Skupni izdatki zanje so v letu 2014 znasali
22.036.783 evrov in so se glede na predhodno leto zvisali za 15 %.

Tabela 1. Seznam razvrsc¢enih zdravil za redke bolezni in izdatki zanje v
letu 2014.

Lastniskoime  Splosno ime Skupni izdatki lzdatki 02z
Adcetris brentuksimab vedotin | B 99.887 99.887
Arzerra ofatumumab B 145.932 145.932
Carbaglu karglutaminska kislina | P70 0 0
Cystadane betain P70 32.059 29.960
Dacogen decitabin B 5.675 5.675
Evoltra klofarabin B 65.451 65.451
Exjade deferasiroks P70 875.266 730.350
Firazyr ikatibant B, P70 33.399 31.544
Inovelon rufinamid P100 0 0
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LastniSko ime  Splosno ime Skupni izdatki lzdatki OzZz
Jakavi ruksolitinib P100 1.589.748 1.589.749
Litak kladribin P100 0 0
Myozyme alglukozidaza alfa B 612.597 503.009
Naglazyme galsulfaza B 459.220 459.220
Nexavar sorafenib P100 1.567.550 1.567.553
Nplate romiplostim P70 959.928 793.673
Revatio sildenafil Vv 673.624 150.256
Revlimid lenalidomid P100 4.724.744 4.724.747
Signifor pasireotid P70 86.479 60.535
Soliris ekulizumab B 1.802.449 1.622.204
Sprycel dasatinib P100 464.599 464.600
Tasigna nilotinib P100 1.919.274 1.919.276
Engl?:emide talidomid P100 152.813 152.813
Tobi Podhaler | tobramicin P70 170.872 156.500
Torisel temsirolimus B 239.167 239.167
Tracleer bosentan VvC 1.379.340 623.362
Vidaza azacitidin B 1.269.818 1.232.281
Vyndagel tafamidis P70 53.576 37.503
Volibris ambrisentan \Y 110.362 11.036
Votubia everolimus P100 1.409.701 1.409.701
Vpriv velagluceraza alfa A, B 527.608 422.086
Wilzin cinkov acetat P70 1.640 1.640
Yondelis trabektedin B 320.099 320.099
Zavesca miglustat P70 283.906 283.906
SKUPAJ 22.036.783 19.853.716

prim. Jurij Fiirst, dr. med.

Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije
Miklosiceva c. 24
1507 Ljubljana




Dostopnost zdravil za
zdravljenje manj pogostih
bolezni v klinicni hematologiji

v Sloveniji

Zdravila za zdravljenje manj pogostih bolezni ali zdravila sirote se v klini¢ni
hematologiji dalec¢ najpogosteje uporabljajo od vseh vej medicine.

Pri pregledu zdravil za zdravljenje manj pogostih bolezni, ki so pri-
dobila dovoljenja za promet v drzavah EU (seznam oktober 2014), ugo-
tovimo, da smo jih pred tremi leti, od skupno 76 v Sloveniji uporabili 44,
od tega 26 (59 %) v klinicni hematologiji. Najved, trinajst novih zdravil za
zdravljenje manj pogostih bolezni, so uvrstili na seznam v letu 2007. Na
drugem mestu po Stevilu novih zdravil za zdravljenje manj pogostih bole-
zni, ki so jih uvrstili na listo, pa je bilo leto 2012 in prav tako leto 2014, ko
so uvrstili 10 novih zdravil. V lanskem letu so od skupno 66 zdravil uvrstili
10 novih zdravil, od tega 2 s podroc¢ja hemato-onkologije. V uporabo smo
Ze razvrstili obe zdravili: siltuksimab za zdravljenje Castlemanove bole-
zni in obinutuzumab (Studijsko zdravilo) za zdravljenje kroni¢ne limfoci-
tne levkemije. Nekaterih zdravil sirot iz prejsnjih let, kot so busultinib in
ponatinib za zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levkemije ter pomalidomid za
zdravljenje neodzivne bolezni ali ponovitve diseminiranega plazmocitoma
smo zZe uporabili, vendar pa jih nismo uspeli uvrstiti. Slednje ugotovitve
so pomembne, saj brez prizadevanj vseh nas za pocenitev do sedaj upora-
bljenih preizkusenih zdravil, ne bomo imeli dodatnega denarja za uvajanje
novih ucinkovitih zdravil.

Mala ucinkovitost starih, praviloma simptomatic¢nih nac¢inov zdravljenja
manj pogostih bolezni, predvsem pa hiter razvoj genetike in molekularne
genetike, ki sta omogocili razvoj sodobnih bioloskih ucinkovin, pridoblje-
nih s sintezo, genskih zdravil, monoklonskih protiteles in rekombinantnih
zdravil, so vzpodbudili razvoj zdravil sirot v klini¢ni hematologiji.

Po prvih ugodnih porocilih v literaturi o zdravilu siroti za zdravljenje
doloc¢ene bolezni, se obi¢ajno uspemo vkljuditi v lll. fazo preizkusanja
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novega zdravila pri nasih bolnikih, v lanskem letu pri zdravilu obinutu-
zumab. Zdravilo je sprva uvrsceno v drugi ali tretji nacin zdravljenja, izje-
moma v prvi nacin pri boleznih, kjer ni bilo ucinkovitega zdravila. V primeru,
da zdravilo potrdi predvideno ucinkovitost, mu v strokovnih smernicah
dolo¢imo mesto uporabe in sprozimo ustaljene postopke preko Strokov-
nega kolegija internisticnih strok, Zdravstvenega sveta in Komisije za raz-
vrscanje zdravil pri ZZZS, ki zagotovi koli¢ino zdravila za doloceno indika-
cijo za vse bolnike v drzavi. Postopek od klinicnega preizkusanja novega
ucinkovitega zdravila, pa do redne uporabe, na Zalost Se vedno traja pov-
precno 2 leti. Toliko ¢asa so potrebovali tudi leta 1954 za redno uporabo
busulfana za zdravljenje kroni¢ne mieloi¢ne levkemije.

BoljSa informiranost in organiziranost, predvsem pa prizadevanja
za uvajanje generic¢nih in biolosko primerljivih zdravil v ¢im vedji meri, ki
zmanjsajo stroske zdravljenja, bi zagotovili denar za uvajanje novih ucin-
kovitih zdravil sirot za zdravljenje manj pogostih bolezni, s ciljem ozdraviti
doloceno bolezen ali pa znatno izboljsati kakovost bolnikovega Zivljenja.

prof. dr. Peter Cernelé, dr. med.
Predstojnik Klini¢nega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana, Zaloska 7



Obvladovanje redkih bolezni
na podrocju hematologije

Redke bolezni so tiste, ki v doloceni populaciji prizadenejo le majhno Ste-
vilo bolnikov. V Evropi veljajo za redke bolezni tiste, za katerimi oboli 5 ali
manj bolnikov na 10.000 prebivalcev. V Evropi prizadenejo redke bolezni
od 5 do 8% populacije. To pomeni, da je v Sloveniji okrog 1.000 bolnikov
s takimi boleznimi. Ceprav redke bolezni prizadenejo majhno $tevilo bol-
nikov, jih je zelo veliko, registriranih je Ze vec kot 7.000, z variantami pa
Ze preko 16.000. Vsak teden odkrijejo priblizno 5 novih redkih bolezni.
Za redke bolezni je znacilno, da gre za resne kronicne bolezni, ki pogo-
sto lahko ogrozijo tudi bolnikovo zivljenje. Redke bolezni so v 80% dedno
pogojene, ostale so posledica malignih, degenerativnih in avtoimunskih
procesov ali posledica okuzb, vecinoma pa vzroka ne poznamo. Za vecino
redkih bolezni ne poznamo ucinkovitega zdravljenja in je zdravljenje
namenjeno predvsem podaljsanju in izboljSanju kakovosti Zivljenja. Zaradi
redkosti teh bolezni je razvoj zdravil zahteven in za farmacevtsko indu-
strijo nezanimiv pod obicajnimi trznimi zakonitostmi. Zaradi tega veljajo
za razvoj, proizvodnjo, registracijo in trzenje posebni, drugacni pogoji, kot
za obicajna zdravila. Govorimo o zdravilih »sirotah«. 10. februarja 2015 je
bilo po podatkih Orphaneta registrirano 471 zdravil sirot.

Stevilne krvne bolezni, tako podedovane kot pridobljene, zaradi
majhne incidence in prevalence uvrs¢amo med redke bolezni. Na sreco pa
za Stevilne redke hematoloske bolezni, tako hematoonkoloske kot druge,
obstajajo zelo uspesni nadini zdravljenja, od nadomestnega zdravljenja,
tarcnih zdravil, zdravljenja s presaditvijo krvotvornih maticnih celic, do
prvih poizkusov genskega zdravljenja.

Aplasticna anemija je posledica okvare pluripotentne krvotvorne
maticne celice. Bolezen je lahko dedna (Fanconijeva anemija) ali pa pri-
dobljena. Ocenjujejo, da letno zboli okrog 10 ljudi na milijon prebivalcev.
Aplasti¢na anemija je pogostejsa pri otrocih. Vecinoma jasnega vzroka za
aplasti¢no anemijo ne ugotovimo. Bolezen se kaze s hudo anemijo, krva-
vitvami zaradi trombocitopenije in okuzbami zaradi zmanjsanega Stevila
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levkocitov. Pri mlajsih bolnikih, ki imajo ustreznega darovalca krvotvornih
maticnih celic, je presaditev najuspesnejsi nacin zdravljenja. Druge zdra-
vimo najpogosteje s kombinacijo polivalentnega antilimfocitnega ali anti-
timocitnega imunoglobulina in drugih imunosupresivnih zdravil.

Paroksizmalna noéna hemoglobinurija zelo redka pridobljena hemoli-
ticna anemija, ki je posledica pridobljene okvare na membrani eritrocitov
pa tudi levkocitov in trombocitov. Celice so zato prekomerno dovzetne za
liticno delovanje komplementa. Bolezen se kaze s kroni¢no slabokrvnostjo
in s pogostimi trombozami v malih pa tudi velikih Zilah. Bolezen zdravimo z
monoklonskim protitelesom proti komplementu - eculizumab. V Sloveniji
se zdravijo s tem zdravilom 3 bolniki.

Akutne mieloblastne levkemije (AML) so posledica maligne somatske
mutacije multipotentne matic¢ne celice. Incidenca AML je 2,4 na 100.000
prebivalcev in narasca s starostjo. Bolezen se kaze z anemijo, krvavitvami
in trdovratnimi okuzbami, kasneje pa imajo bolniki teZzave zaradi infiltra-
cije drugih organov z levkemicnimi celicami. S sodobnimi citogeneticnimi
in molekularno geneti¢nimi preiskavami lahko AML podrobno oprede-
limo. Izvidi teh preiskav imajo prognosticen pomen in vplivajo na odloci-
tev o nacinu zdravljenja, vklju¢no s presaditvijo krvotvornih maticnih celic.
Bolnike z AML zdravimo s kombinacijo vec citostatikov. Zdravljenje lahko
zakljucimo s presaditvijo krvotvornih maticnih celic. Pri bolnikih, ki zaradi
starosti ali pridruzenih bolezni niso primerni za intenzivno citostatsko
zdravljenje, prihaja v postev zdravljenje z novimi hipometilacijskimi zdra-
vili, kot sta azacitidin in decitabin.

Posebno obliko AML predstavlja akutna promielocitna levkemija s spe-
cificno kromosomsko preureditvijo med kromosomoma 15 in 17. Poleg
kemoterapije vklju¢imo v zdravljenje predstopnjo vitamina A — transreti-
noicno kislino in arzenov trioksid.

Akutna limfoblastna levkemija (ALL) je nekoliko redkejsa kot AML, z
incidenco 1, 5 na 100.000 prebivalcev, vendar predstavlja najpogostejso
maligno bolezen pri otrocih. Klini¢ni znaki so kot pri AML. Tudi pri ALL
lahko ugotovimo citogenetske in molekularno genetske spremembe, ki
imajo prognosticen pomen in vplivajo na odlocitev o nacinu zdravljenja.
Predvsem je pomembna prisotnost kromosoma Philadelphia (preuredi-
tev med kromosomoma 9 in 22 s prisotnostjo novega gena BCR/ABL). ALL



zdravimo s kombinacijo vec citostatikov in pri odraslih, ¢e je le mozno, zdra-
vljenje zaklju¢imo z alogenic¢no presaditvijo krvotvornih mati¢nih celic. Pri
bolnikih s prisotnostjo kromosoma Philadelphia kemoterapijo kombini-
ramo s tar¢nimi zdravili — inhibitorji tirozinske kinaze, ki specifi¢no bloki-
rajo delovanje gena BCR/ABL, na primer imatinib, nilotinib ali dasatinib.

Mielodisplasticni sindromi (MDS) predstavljajo heterogeno skupino
bolezni, ki se kazejo z odpovedjo kostnega mozga s posledicno anemijo
in /ali trombocitopenijo in/ali lev-
kopenijo. Tudi pri MDS lahko ugo-
tovimo specificne kromosomske
spremembe, ki imajo prognosticni
- pomen in lahko vplivajo na nacin
zdravljenja. Nekatere oblike lahko
preidejo v AML. MDS narascajo s
starostjo, incidenca je 3 do 5 na
100.000 prebivalcev, pri starejsih od
70 let pa 20 na 100.000. MDS lahko
zdravimo simptomatsko, s transfuzi-
jami, lahko z eritropoietini v visokih
odmerkih. Dolocene bolnike zdra-
vimo uspesno s hipometilacijskimi
zdravili, kot je azacitidin. Pri MDS s
spremembo kromosoma 5 je ucin-
kovito zdravljenje z nizkimi odmerki
lenalidomida, ki ga sicer uporabljamo pri zdravljenju plazmocitoma. Pri
mlajsih bolnikih z neugodno prognozo prihaja v postev alogeni¢na presa-
ditev krvotvornih maticnih celic.

Kroni¢na mieloi¢na levkemija (KML) sodi med kronic¢ne mieloprolife-
rativne bolezni, kamor uvrs¢amo Se pravo policitemijo, esencialno trombo-
citemijo, primarno mielofibrozo in Se nekaj zelo redkih bolezni kot so kro-
ni¢na eozinofilna levkemija, kroni¢na nevtrofilna levkemija in mastocitoza.
Incidenca KML je med 1 do 2 bolnika na 100.000 prebivalcev. V zgodnjem
obdobju bolezen pogosto odkrijejo slucajno pri pregledu krvi. Kasneje pa
imajo bolniki tezave zaradi sploSnega slabega pocutja in povecane vra-
nice. KML v kon¢nem obdobju preide v blastno preobrazbo, ki poteka kot
akutna levkemija. Do pred 10 leti je bil edini mozni nacin ozdravitve KML

30



W

alogenicna presaditev krvotvornih maticnih celic. Sedaj praviloma bolnike
zdravimo s tarcnimi zdravili — inhibitorji tirozinske kinaze kot so imati-
nib, nilotinib in dasatinib. Presaditev krvotvornih mati¢nih celic prihaja v
postev le izjemoma.

V primeru rezistence na ta zdravila zaradi mutacije t315i uporabljamo
nov inhibitor tirozinske kinaze ponatinib. S tem zdravilom imamo v Slove-
niji ze prve izkusnje.

Primarna mielofibroza (PMF) prav tako sodi med kroni¢ne mieloproli-
ferativne bolezni. Kaze se s splosnimi simptomi (vrocina, hujSanje, znoje-
nje, povisana temperatura) in moc¢no povecano vranico. PMF je Se redkejsa
kot KML, z incidenco 1 na 100.000 prebivalcev. Zdravljenje je simptomat-
sko. V zadnjem casu bolnike uspesno zdravimo s tar¢nim zdravilom ruxoli-
tinibom. Zdravilo od leta 2012 uporabljamo tudi v Sloveniji.

Esencialna trombocitemija (ET) prav tako sodi med kroni¢ne mielo-
proliferativne bolezni. Incidenca je podobna kot pri KML. Vec¢inoma bole-
zen odkrijemo slucajno, pri pregledu krvne slike, ko ugotovimo izrazito
povisano Stevilo trombocitov. V napredovalem obdobju bolezni se lahko
pojavijo tromboticni zapleti ali krvavitve. ET ucinkovito zdravimo s hidro-
ksiureo, interferonom alfa in anagrelidom.

Diseminiran plazmocitom (DP) sodi med najbolj pogoste maligne
hematoloske bolezni. Incidenca je 6 na 100.000 prebivalcev. DP se kaze
s prizadetostjo okostja, lahko z zlomi, s pogostimi okuzbami in z okvaro
ledvic. DP smo nekoc zdravili predvsem s citostatiki in zdravljenje zaklju-
cili z avtologno presaditvijo krvotvornih maticnih celic. V zadnjih letih pa
za indukcijsko zdravljenje pa tudi za vzdrzevalno zdravljenje in zdravljenje
ponovitve bolezni uporabljamo predvsem tarcna in imunomodulatorna
zdravila. Pri zacetnem zdravljenju pri mlajsih uporabljamo tarc¢no zdra-
vilo bortezomib v kombinaciji z deksametazonom. Zdravljenje zakljuc¢imo
z avtologno presaditvijo krvotvornih maticnih celic, vcasih pa tudi z alo-
genicno, predvsem pri mladih bolnikih. Pri starejsih bolnikih, ki niso kan-
didati za zdravljenje s presaditvijo, uporabljamo kombinacijo citostatika
melfalana in imunomodulatornega zdravila talidomida ali lenalidomida. Te
dve zdravili v kombinaciji z deksametazonom in melfalanom lahko upora-
bljamo tudi pri vzdrzevalnem zdravljenju po presaditvi ali pri zdravljenju
ponovitve. V Evropi je ze registrirano novo zdravilo pomalidomid, ki smo



ga zaceli uporabljati tudi pri nas. Je manj toksicno in bolj ucinkovito od
lenalidomida. Za zdravljenje ponovitve v zadnjih letih uporabljamo tudi
citostatik bendamustin.

Kroni¢na limFocitna levkemija in maligni limFomi (KLL in ML) pred-
stavljajo heterogeno skupino malignih hematoloskih bolezni celic limfa-
ticne vrste. KLL je najpogostejSa oblika levkemije pri odraslih, z incidenco
3 na 100.000 prebivalcev in je pogostejsa po 65 letu. Bolezen vecinoma
odkrijemo slucajno. V napredovalem obdobju bolezni se kaze s poveca-
nimi bezgavkami, jetri, vranico in sploSnimi simptomi. Pri priblizno polovici
bolnikov je potek zelo benigen in zdravljenje ni nikoli potrebno. Danes bol-
nike s KLL obi¢ajno zdravimo s kombinacijo citostatikov in monoklonskih
protiteles, specificnih za limfati¢no vrsto. Najpogostje tako uporabljamo
kombinacijo citostatikov fludarabina in ciklofosfamida z monoklonskim
protitelesom rituximabom. V primeru ponovitve bolezni ali rezistence
lahko bolnike zdravimo le monoklonskimi protitelesi, na primer alemtu-
zumabom ali ofatumumabom. Tako kot pri DP, lahko bolnike z napredovalo
boleznijo zdravimo z bendamustinom, ki ga lahko kombiniramo z rituxima-
bom. Pri neuspehu zdravljenja prihaja v postev novo zdravilo — inhibitor
Brutonove kinaze ibrutinib. Z zdravilom imamo ze prve izkusnje. Pri mlaj-
Sih bolnikih prihaja v postev alogeni¢na presaditev krvotvornih maticnih
celic.

ML predstavljajo zelo heterogeno skupino malignih bolezni celic lim-
fati¢ne vrste. Prevalenca je med 6 in 7 na 100.000 prebivalcev. Nekateri
od ML imajo dokaj benigen potek in vcasih zdravljenje, tako kot pri KLL,
ni potrebno, drugi pa potekajo izredno agresivno, podobno kot ALL. ML
zdravimo podobno kot KLL, s kombinacijo citostatikov ciklofosfamida, vin-
kristina in doksorubicina ter rituximabom. Po zaklju¢enem indukcijskem
zdravljenju lahko pri nekaterih ML opravimo Se avtologno presaditev krvo-
tvornih matic¢nih celic. Vzdrzevalno zdravljenje z rituximabom po zakljuce-
nem indukcijskem zdravljenju ali presaditvi pri vecini ML podaljsa trajanje
remisije bolezni in verjetno tudi cas prezivetja. Agresivne oblike ML zdra-
vimo podobno kot ALL, citostatike lahko kombiniramo z monoklonskimi
protitelesi. Zdravljenje zakljucimo z avtologno ali alogeni¢no presaditvijo
krvotvornih maticnih celic.

Hemofilija je podedovana motnja v strjevanju krvi. Vzrok je pomanjka-
nje koagulacijske beljakovine — F VIII pri hemofiliji A in pomanjkanje F IX
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pri hemofiliji B. Zbolijo samo moski. Prevalenca hemofilije A je okrog 1 na
10.000 prebivalcev oziroma 1 na 5000 moskih. Prevalenca hemofilije B je
priblizno 6 do 10 krat manjsa kot pri hemofiliji A. V Sloveniji je registrirano
tako 186 bolnikov s hemofilijo A, 22 bolnikov s hemofilijo B, 171 bolnikov
zvon Willebrandovo boleznijo ter 110 bolnikov z ostalimi redkimi podedo-
vanimi motnjami v strjevanju krvi.

Bolnike zdravimo v primeru krvavitev s koncentrati manjkajocega F VIII
ali F IX, v zadnjih letih pa izvajamo tudi profilakso krvavitev z rednimi infu-
zijami zdravila trikrat tedensko. Uporabljamo koncentrate, ki so pripra-
vljeni iz ¢loveske plazme, vse vec pa tudi pri nas uporabljamo koncentrate
tako faktorja VIII kot IX, ki jih pridobijo s pomocjo rekombinantne genske
tehnologije. Zaplet zdravljenja predvsem hemofilije A je nastanek inhibi-
torjev. V takih primerih danes krvavitve uspesno zdravimo z rekombinan-
tnim aktiviranim faktorjem F Vlla. Opisani pa so ze primeri uspesnega gen-
skega zdravljenja hemofilije B, kjer so s pomo¢jo virusnega vektorja vnesli
v bolnikova jetra zdrav gen, ki je odgovoren za tvorbo F IX.

Von Willebrandova bolezen je po klini¢ni sliki podobna hemofiliji, se
pa deduje drugace in zbole tako moski kot zenske. Pogostost ni znana,
ker vecine blagih oblik ne prepoznamo, incidenca hudih oblik pa je kot pri
hemofiliji A. Von Willebrandovo bolezen zdravimo podobno kot hemofilijo
A.

Imunska trombocitopenija je najpogostejsa pridobljena motnja v str-
jevanju krvi. Vzrok je v nastanku protiteles, ki unicujejo trombocite. Spro-
zilni dejavnik za nastanek protiteles so lahko okuzbe, nekatera zdravila,
avtoimunske bolezni pa tudi ML in KLL. Pri vecini pa vzroka na ugotovimo
in govorimo o idiopati¢ni imunski trombocitopeniji (ITP). Incidenca ITP je
po ameriskih podatkih 1,6 na 10.000 prebivalcev. ITP in tudi druge imun-
ske trombocitopenije zdravimo z imunosupresivnimi zdravili, predvsem
hormoni nadledvicnice, na primer metilprednizolon. V primeru neucin-
kovitosti lahko uporabljamo druga imunosupresivna ali imunomodula-
torna zdravila, na primer ciklosporin, ciklofosfamid, mofetil mikofenolat,
rituximab ali gama globulin v velikih odmerkih. V primeru neucinkovitosti
lahko odstranimo bolnikovo vranico, kjer trombociti propadejo. Bolnike, ki
so neodzivni na imunosupresivna zdravila in niso primerni za odstranitev
vranice, v zadnjih letih uspesno zdravimo z zdravili, ki delujejo direktno
na celice, ki proizvajajo trombocite v kostnem mozgu (megakariociti). Ta



zdravilaimenujemo agoniste trombopoietinskih receptorjev. Na razpolago
sta dve zdravili. Romiplostim apliciramo v obliki podkoznih injekcij enkrat
tedensko. Eltrombopag je v obliki tablet in ga bolniki jemljejo dnevno.

Zelo redki bolezni sta idiopatska tromboticna trombocitopeni¢na
purpura in atipi¢ni hemoliticno uremicni sindrom. Incidenca je od 2do 7
primerov na 1000.000 prebivalcev. V osnovi gre za obsezno tvorjenje krv-
nih strdkov v drobnih zilah s posledi¢no hemoliti¢cno anemijo in tromboci-
topenijo. Bolezen se kaze s slabokrvnostjo in trombocitopenijo, lahko pa
tudi z vrocino, nevroloskimi motnjami in akutno odpovedjo ledvic. Bole-
zen je lahko povezana z okuzbami, malignimi boleznimi, jemanjem neka-
terih zdravil, na primer ciklosporin, nosecnostjo, ve¢inoma pa razloga ne
odkrijemo. Bolezen zdravimo s plazmaferezo (postopek izmenjave bolni-
kove plazme), vec¢inoma socasno bolniki prejemajo tudi metilprednizolon.
V primeru neucinkovitosti prihaja v postev zdravljenje z rituximabom.

Gaucherjeva bolezen je posledica podedovanega pomanjkanja encima
glukocerebrozidaze. Vecina bolnikov s podvrsto bolezni 2 in 3 umre v ze v
zgodnji otroski dobi, zaradi prizadetosti osrednjega zZivcevja. Ucinkovitih
zdravil na zalost ne poznamo. Bolniki s tipom 1 pa imajo praviloma bolj
benigen, kronicen potek in jih neredko odkrijemo Sele v odraslem obdo-
bju. Osrednje Zivcevje ni prizadeto. Prevalenca bolnikov je okrog 0,5 do 1
na 100.000 prebivalcev, veliko pogostejsa pa je v Askenazi zidovski subpo-
pulaciji. Ne gre za pravo hematolosko bolezen, vendar jo obravnavamo
hematologi, ker se pri odraslih kaze predvsem s spremembami v krvni sliki
in povecano vranico. Gaucherjevo bolezen tipa 1 uspesno zdravimo z nado-
mestnimi infuzijami rekombinantno pridobljenega encima imigluceraza,
velagluceraza in taligluceraza. Prvi dve zdravili sta na voljo tudi bolnikom v
Sloveniji, kjer zdravimo 17 odraslih bolnikov z Gaucherjevo boleznijo.

prim. Jozef Pretnar, dr. med.

specialist za notranje in krvne bolezni
KO za hematologijo, Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana
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Redke rakave bolezni

Povzetek

V zadnjih letih v Evropski zvezi (EZ) vse bolj poudarjajo vlogo in pomen
redkih bolezni. Po veljavni definiciji mednje sodijo vse tiste bolezni, tudi
raki, ki jih je najvec¢ 50/100.000 prebivalcev (prevalenca). Ne glede na
vrsto redke bolezni se vsi bolniki srecujejo s podobnimi tezavami, ki so
posledica tega, da teh bolezni ni veliko. Redke rake tezko in pozno dia-
gnosticirajo, njihov nastanek in moznosti zdravljenja so slabo raziskani in
zanje ni na voljo veliko vrst zdravljenja. Populacijske raziskave prezivetja
v Evropi porocajo v glavhem o slabsem prezivetju, predvsem pri starejsih
in v podrogjih vzhodne Evrope, v zadnjih letih pa je prislo do precejSnjega
napredka pri zdravljenju nekaterih redkih rakov.

Za oceno bremena redkih rakov je primernejsa mera incidenca kot pre-
valenca, saj nekateri bolniki ozdravijo in je po zacetnem zdravljenju njihova
specificna obravnava zakljucena. Seznam redkih rakov so pripravili strokov-
njaki, kliniki, epidemiologi, patologi, hematologi, predstavniki strokovnih
organizacij in organizacij bolnikov, zdruzeni v posebnem projektu Evrop-
ske zveze, poimenovanem RARECARE. V okviru tega projekta so se najprej
zedinili, da za redke rake veljajo tisti, katerih groba inciden¢na stopnja je
manjsa od 6/100.000 prebivalcev. Na tej osnovi so izdelali seznam redkih
rakov in iz podatkov, ki jih je posredovalo 89 evropskih populacijskih regi-
strov raka iz 21 drzav ocenili njihovo incidencno stopnjo v EZ v obdobju
1995-2002, izracunali pricakovano Stevilo novih in prevalen¢nih primerov
v letu 2008 in ocenili 5-letno relativno prezivetje bolnikov, diagnosticira-
nih v letih 1995-1999. V prispevku so ti podatki prikazani za rake, ki jih
obravnavamo na tokratnem seminarju; dodana je povprecna incidenca in
groba incidenc¢na stopnja v Sloveniji v letih 2004-2008.

Uvod

V zadnjih letih v Evropski zvezi (EZ) vse bolj poudarjajo vlogo in pomen
redkih bolezni. Po veljavni definiciji mednje sodijo vse tiste bolezni, tudi
raki, ki jih je najvec 50/100.000 prebivalcev (prevalenca) (1). Ne glede na
vrsto redke bolezni se vsi bolniki srecujejo s podobnimi tezavami, ki so



posledica tega, da teh bolezni ni veliko. Redke rake tezko in pozno diagno-
sticirajo, njihov nastanek in moznosti zdravljenja so slabo raziskani in zanje
ni na voljo veliko vrst zdravljenja (2).

Redki raki so izziv za klinicno prakso. Ker imajo zdravniki in patologi
z njimi premalo izkusenj, postavijo diagnozo teh bolezni pogosto zelo
pozno, zdravljenje pa ni najprimernejse. Izid bolezni bi bilo mogoce izbolj-
Sati z vzpostavitvijo posebnih mrezij ali centrov odli¢nosti (3). Bolnikom
vecdinoma ni na voljo dovolj informacij o tem, kaksne so moznosti zdravlje-
nja in kje je dostopno najboljse zdravljenje.

Ker je Stevilo bolnikov majhno, je klini¢ne raziskave tezko izpeljati. Tako
je tezko potrditi ucinkovitost posameznih zdravljenj in uporabljati z dokazi
podprte nacine. Pri nekaterih redkih rakih se je mogoce opreti le na posa-
mezna klini¢na porocila ali na izsledke majhnih retrospektivnih serij, pri
katerih pa je pogosta pristranost pri izboru, zato so ti rezultati premalo
zanesljivi za kakrsnekoli trdne zakljucke.

Populacijske raziskave prezivetja v Evropi porocajo v glavhem o slab-
Sem prezivetju, predvsem pri starejsih in v podro¢jih vzhodne Evrope (4).

Kljub tem tezavam je v zadnjih letih priSlo do precejSnjega napredka pri
zdravljenju nekaterih redkih rakov. Otroska limfaticna levkemija, ki je bila
do sedemdesetih let prejSnjega stoletja prakti¢no neozdravljiva, je danes
ozdravljiva v 80 % ali vec (5). Pri odraslih z gastrointestinalnimi stromal-
nimi sarkomi (GIST) se je prezivetje povecalo s 30 na 75 % (6). Zdravljenje
ploscatocelicnega karcinoma zadnjika je uspesnejse, od kar so v osemde-
setih letih zaceli za zdravljenje uporabljati fluorouracil in obsevanje (7).

Za ucinkovitejse in bolj kakovostno obvladovanje redkih rakov je naj-
prej treba jasno opredeliti, katere rakave bolezni sodijo v to skupino, kako
pogoste so in kaksen je njihov izid.

Definicija redkih rakov

Kot Zze omenjeno, je v EZ tudi za redke rake, podobno kot za vse redke bole-
zni, veljala definicija, ki temelji na prevalenci in za redke opredeljuje tiste,
ki jih je najvec¢ 50/100.000 prebivalcev. Pri raku pa prevalenca ni najprimer-
nejSe merilo za breme bolezni, saj zdravljenje ni ves cas trajanja bolezni
enako, pac paje praviloma omejeno na zacetek bolezni: za¢ne se z operacijo,
ki ji lahko sledi obsevanje in/ali sistemsko zdravljenje, vse to pa se dogaja
v dolocenem in omejenem c¢asovnem intervalu. Tako so zmogljivosti, ki so
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potrebne za zdravljenje, sorazmerne s Stevilom novih primerov, torej inci-
denco in ne s skupnim Stevilom vseh bolnikov ne glede na ¢as diagnoze, kar
predstavlja prevalenca. Nekateri bolniki ozdravijo in je po za¢etnem zdra-
vljenju njihova specifi¢na obravnava zakljucena. Zato je za oceno bremena
redkih rakov primernejSa mera incidenca. Prevalenca je odvisna od dveh,
casovno odvisnih znacilnosti, ki sta neodvisni druga od druge: od incidence
in od prezivetja. Ce bi pri redkih rakih za prag uporabljali prevalenco, bi se
pri nekaterih pogostih rakih s slabo prognozo (npr. plju¢, trebusne slinvke
ali Zelodca) izkazalo, da jih je treba v skladu z definicijo na osnovi preva-
lence umestiti med redke, saj je med prebivalstvom zelo malo prezivelih.
Po drugi strani pa bi za pogoste proglasili nekatere rake, ki so po incidenci
dejansko redki, imajo pa zelo dobro prezivetje (npr. rak mod).
Incidenca je kot mera za redkost rakov pomembna iz vec vidikov:
« incidenca rakov se spreminja na bolj predvidljiv nacin kot prevalenca in
je bolj tesno povezana z dejavniki tveganja:
« incidenca je neposredna mera bremena bolezni, ki ga nalaga potreba
po prvem zdravljenju;
« incidenca kaze stevilo bolnikov, ki se lahko udelezijo klini¢nih raziskav.
Ne glede na to pa zaenkrat uradno velja opredelitev na osnovi preva-
lence, kar je npr. pomembno zaradi definicije zdravil-sirot, za katere veljajo
posebna pravila.

Seznam redkih rakov in ocena njihovega breme
v Evropski zvezi

Seznam redkih rakov so pripravili strokovnjaki, kliniki, epidemiologi, pato-
logi, hematologi, predstavniki strokovnih organizacij in organizacij bol-
nikov, zdruzeni v posebnem projektu Evropske zveze, poimenovanem
RARECARE. V tem projektu so opredelili kot redke tiste rake, pri katerih
je groba inciden¢na stopnja manj$a od 6/100.000 na leto, kar pomeni manj
kot 30.000 novih primerov letno v EZ. V skladu s to definicijo je med redke
razvrscenih 186 rakov. V okviru projekta RARECARE so zbrali tudi podatke
o raku, ki jih je posredovalo 89 evropskih populacijskih registrov raka iz 21
drzav. Na osnovi teh podatkov so ocenili inciden¢no stopnjo v EZ v obdo-
bju 1995-2002, izracunali pricakovano Stevilo novih in prevalenc¢nih prime-
rov v letu 2008 in ocenili 5-letno relativno prezivetje bolnikov, diagnostici-
ranih v letih 1995-1999.



Se pred tem pa je bilo treba sestaviti seznam redkih rakov, ki uporablja
lokacijo raka in histolosko vrsto, kot so opredeljene v 3. izdaji Mednarodni
klasifikaciji bolezni za onkologijo (8). Raki v seznamu so razvrsceni tristo-
penjsko: najnizje je posamezna histoloska vrsta raka, v srednji kategotriji
so te zdruzene v skupine, za katere velja, da imajo podobno klini¢no obrav-
katero velja, da potrebuje podobno klini¢ne izkusnje in napotitev bolni-
kov, narejena je torej z vidika organizacije zdravstvenega varstva (9).

Celoten seznam je na voljo na spletnistrani projekta RARECARE (http://
www.rarecare.eu/) in v ¢lanku Gatte in sodelavcev (9), v Tabeli 1 pa so pri-
kazani nekateri epidemioloski kazalniki (groba incidenc¢na in prevalencna
stopnja/100.000 prebivalcev, relativho 5-letno prezivetje) za nekatere
rake, ki jih obravnavamo na tem seminarju. Podatki za EZ se nanasajo na
bolnike, diagnosticirane v obdobju 1995-2002, pricakovano stevilo novih
primerov je izracunano za leto 2008; za primerjavo je dodana povprecna
incidenca in groba incidenc¢na stopnja v Sloveniji v letih 2004-2008 (10).
V primerjavi s povpre¢jem EZ je bilo v Sloveniji registriranih manj redkih
malignomov Zlez slinavk in nekaj vec hepatoceli¢nih jetrnih rakov, gastro-
intestinalnih sarkomov in nevroendokrinih tumorjev. Le s ponovnim pre-
gledom vseh histoloskih preparatov bi lahko razjasnili, ali je v Sloveniji res
tako malo redkih tumorjev slinavk ali pa jih morda patologi spregledajo ali
pa v diagnozi raje napiSejo najpogostejsSo vrsto zleznega karcinoma.

Tabela 1. Izbrani epidemioloski kazalniki nekaterih redkih rakov v EZ in v
Sloveniji

" " lPovpreéng
Groba Groba pre- 5-letno Prita- Povpreéna |letna groba
incidencna |valencna : letna incidencna
:,ur;t:r'a :ﬁ:ag&aaf,, Morfoloska koda* stopnja  |stopnja ri{:itiwt?e h\oc‘?lz:ca incidenca |stopnjav
) /100.000  |/100.000 f,,)sz’ 2008 vEz |V Sloveniii |Slovenij
VEZ VEZ o 2004-8  |2004-8/
100.000
C00-C14 (razen C07,
€08), €30.0, C31,C32:
8140, 8147, 8200,
8290, 8310, 8430,
8440, 8450, 8480,
Tumorji €00-C14, /8500, 8525, 8550,
ilez €30.0,C31, |8562,8941,8982; 1.31 13.08 64.8 6,501 14 0.70
slinavk 32 €07, C08: 8004, 8012,
8020-8022, 8032,
8050-8076, 8082, 8211,
8230, 8255, 8260,
8262, 8290, 8310,
8320, 8323, 8410, 8980
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Povpreéna
Groba Groba pre- i Povpreéna |letna groba
o e 5 5-letno Prica- P
incidencna |valencna . letna incidencna
:IJlsr:::r'a :ng(g:’a:; Morfoloska koda* stopnja  |stopnja rerleaitic’:t?e :(:g(ai::ca incidenca |stopnjav
) /100.000  |/100.000 {’%)m‘ 2008 ez |V Sloveniji [Slovenij
VEZ VEZ 20048  |2004-8/
100.000
:ﬁf:fﬁ;f::;‘;‘m o)) 8170-8175, 8180 3.09 2.66 M6 | 15352 68 338
. 8013, 8041-8045, 8150-
Nevroendokrini |vse okaclle |g157 8340.8247, 8249, 2.3 201 507 1828 74 268
l 8345-8347, 8510
Gastrointestinalni |katerakoli
stromalni sarkom |lokacija 8936 007 703 331 20 099
Mezoteliom
w“;elff;:g‘l’(’a“rg;e 38 9050-9053 160 197 49 7,964 u 1.19
- mezoteliom peri-
tonejain tunike  |C48,C63.7 [9050-9053 0.12 0.22 1.4 617 6 030
vaginalis
Sarkomi
8800-8935, 8940,
o 8950-8959, 8963-8964,
; g .. |vse lokacije |8990-8991,9020-9044,
carkomi mehkih | razen Ca0.0-[9120.9133,9150,9170,| 474 | 4686 558 | 23574 % 477
419 9180, 9231, 9240,
9251, 9364-9372, 9540,
9560-9571, 9580-9581
8800-8920, 9040-9044,
- kostni sarkomi | C40.0-C41.9| 312097333150, 1701 0.0 347 546 1135 15 0.75
9370, 9540-9581
*MKB-0-3
L] v
Zakljucek

Vec kot 540.000 ljudi v EZ zboli za redkimi raki; v EZ zZivi vec kot 4 miljone
ljudi, ki so preziveli enega od njih. Kljub temu, da je vsak posamezen od
186 rakov res redek, skupaj predstavljajo 22 % vseh novih primerov raka,
vkljuéno z otroskimi raki (9). Bolniki se srecujejo s Stevilnimi tezavami,
med njimi so najpomembnejSe pozna diagnoza, pomanjkanje strokovnja-
kov, usposobljenih za njihovo zdravljenje, razvoj in dostopnost do zdra-
vil-sirot. Ta zdravila zaradi majhnega trziS¢a vecinoma niso zanimiva za
farmacevtsko industrijo, zato je pri njihovem razvoju pomembna drzavna
spodbuda in pomoc. Ne nazadnje morajo zanje veljati drugacna merila, saj
so nekatere bolezni tako redke, da pri raziskovanju ni mogoce dosedi stan-
dardnega Stevila bolnikov.



Da bi opozorili na redke rake in vse redke bolezni, je EURORDIS, evrop-

ska nevladna organizacija, ki povezuje zdruzenja bolnikov, aktivnih na

po
bo

drocju redkih bolezni, zadnji dan februarja proglasila za dan redkih
lezni; prvi¢ so ga obelezili leta 2008 (11). Pomembno je namre¢, da se

javnost, politika in stroka zavedajo tega pomembnega javnozdravstve-

ne

ga problema in ga resuje na drzavni, pa tudi na mednarodni ravni.

izr. prof. dr. Maja Primic Zakelj, dr. med.
Onkoloski institut Ljubljana
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Transtiretinska amiloidoza

Amiloidoze so bolezni, ki jim je skupno kopicenje netopnih beljakovinskih
sprimkov v organih in tkivih, kar v njih povzrodi strukturne in Funkcijske
motnje. Beljakovin, ki tvorijo amiloid, je ve¢. Amiloidoze so pridobljene ali
prirojene. Slednjih je vec vrst, najpogostejsa med njimi pa je transtiretin-
ska. Poimenovana je po beljakovini, ki v tem primeru tvori amiloid. Tran-
stiretinska amiloidoza je, z izjemo v nekaj endemskih podrogjih, posebno
redka bolezen perifernih Zivcev lahko pa Se srca, oci, osrednjega Zivéevja
in ledvic. V Sloveniji so za zdaj znane 4 osebe s to boleznijo. Gre za Zivljenje
ogrozajoco, avtosomsko dominantno dedno bolezen. Zbolijo odrasli, nava-
dno starejsi od 30 let.

Najpogosteje se bolezen pokaze s prizadetostjo perifernih Zivcev (poli-
nevropatijo). Obicajno se v udih najprej pojavijo motnje zaznave bolecine
in temperature, kasneje prizadetost avtonomnega ZzivCevja, nato pa Se
usihanje in Sibkost misic. Motnje delovanja avtonomnega zivcevja povzro-
¢ijo motnje sr¢nega ritma in prevajanja v srcu, hud padec krvnega tlaka ob
vstajanju, driske, zapeko, slabost z bruhanjem, motnje erektilne potence,
zastoj seca, zmanjSsano potenje ter suha usta in odi. Zaradi motenj rav-
notezja in miSi¢ne Sibkosti je hoja vse tezja. V nekaj letih bolezen lahko
povzroci ekstremno splosno telesno oslabelost in shiranost (kaheksijo) in
zaradi nepokretnosti prelezanine, vensko trombozo in plju¢no embolijo.
Za zivCevjem je najpogosteje prizadeto srce, v¢asih samo ta organ. Lahko
se razvijejo Se motnost v ocesni steklovini in zelena mrena. Prizadetost
ledvic lahko vodi do ledvi¢ne odpovedi.

Ker ni vzro¢nega zdravljenja, zdravimo bolezenske simptome: nevro-
patsko bolecino, sindrom zapestnega prehoda, ortostatsko hipotenzijo,
diarejo, bruhanje, motnje mokrenja, sréne aritmije, ledvi¢no nezadostnost
in oCesne zaplete. Zdravljenje je tudi s presaditvijo jeter, saj se prakti¢no
ves transtiretin sintetizira v njih. Odstranitev izvora bolezensko spreme-
njenega transtiretina prepreci njegovo nadaljnje kopicenje. Nekaj let je za
zdravljenje transtiretinske polinevropatije, tudi v Sloveniji, na voljo zdra-
vilo tafamidis. Deluje tako, da stabilizira fizioloSko aktivno obliko transti-
retina, to je povezavo stirih molekul te beljakovine. Tetrameri, sestavljeni
iz mutiranih molekul, so nestabilini in razpadajo v monomere, ki se po



napacnem zvitju odlagajo kot amiloid. Zdravljenje s presaditvijo jeter in
tafamidisom ni vedno uspesno in ne prepreci npr. slabsanja sréne prizade-
tosti in mozganskih ter ocesnih zapletov.

Bolnike s transtiretinsko amiloidozo, kot mnoge druge redke zivénomi-
Si¢ne bolezni, v sodelovanju z nekaterimi drugimi oddelki, vodijo in zdra-
vijo sodelavci ljubljanskega Instituta za klinicno nevrofiziologijo.

prof. dr. Janez Zidar, dr. med.

Institut za klini¢no nevrofiziologijo, Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana,
Zaloska 7, 1000 Ljubljana
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Predlog priporocila
o evropskem ukrepanju
na podrocju redkih bolezni

Ceprav na podro¢ju redkih bolezni in zdravil sirot v letu 2014 ni bilo revo-
lucionarnih premikov, institucije Evropske unije in drzave clanice pri obrav-
navi te tematike niso mirovale.

Obsezna analiza in nadaljnji cilji za prihodnost so zajeti v Porocilu
Evropske komisije iz septembra 2014, v katerem so opisani izvajanje stra-
tegij, stanje in dejavnosti v drzavah ¢lanicah, ukrepi Evropske komisije,
organizacijska in metodoloska izvajanja in cilji itd. Evropska komisija je to
porocilo predstavila Evropskemu parlamentu, drzavam clanicam ter soci-
alno-ekonomskemu odboru in odboru regij.

Evropska komisija v porocilu ugotavlja, da je bilo od leta 2008 in 2009,
ko je aktivho predstavljana potreba po ukrepanju na podrocju redkih
bolezni in so bila postavljena celovita priporocila ukrepov za izboljSanje
zivljenja bolnikov in njihovih druzin, dosezenega veliko. K temu je bistveno
pripomoglo okrepljeno sodelovanje med Evropsko unijo, drzavami ¢lani-
cami in ostalimi delezniki. Izmenjava izkusenj je prinesla lazjo vzpostavitev
namenskih nacrtov za obravnavanje redkih bolezni: nacionalne nacrte ali
strategije za obravnavo redkih bolezni ima sedaj 16 drzav ¢lanic (leta 2008
le Stiri), med njimi tudi Slovenija, sedem jih bo nacrte sprejelo kmalu.

Ukrepi v zvezi z redkimi boleznimi imajo vidno mesto v novem pro-
gramu Zdravje in novem programu EU za raziskave in inovacije pobude
Obzorje 2020.

Predvidena je nadaljnja podpora razvoju visokokakovostnih nacional-
nih nacrtov in strategij za redke bolezni v Evropski uniji ter zagotavljanje
stalne podpore Mednarodnemu raziskovalnemu konzorciju za redke bole-
zni in njegovim pobudam. Se naprej je treba zagotavljati ustrezne kodi-
fikacije redkih bolezni, nadaljevati z dejavnostmi, ki zmanjsSujejo neena-
kosti med pacienti z redkimi boleznimi in ostalimi pacienti ter podpirati
pobude, ki spodbujajo enak dostop do diagnoze in zdravljenja. Predvideno
je tudi nadaljnje spodbujanje krepitve vpliva in vloge pacientov pri vseh



vidikih razvoja politik na podro¢ju redkih bolezni, poseben poudarek bo
namenjen dejavnostim za Se boljSo ozavescenost javnosti o redkih bole-
znih in dejavnosti EU na tem podrocju. Pricakuje se tudi uporaba direktive
o uveljavljanju pravic pacientov pri ¢ezmejnem zdravstvenem varstvu za
povezovanje evropskih referenénih mrez za redke bolezni in pa Se vedja
podpora razvoju orodij, ki lajSajo sodelovanje in medsebojno usklajenost
teh referencnih mrez.

Poudarjeno je spodbujanje razvoja in uporabe storitev e-Zdravja na
podro¢ju redkih bolezni ter izvajanje in nadaljnja podpora evropski plat-
formi za registracijo redkih bolezni.

Usklajevalno vlogo pri razvoju evropske politike bo kot doslej imela
Evropska komisija, njena klju¢na prednostna naloga pa bo Se naprej pod-
pora prizadevanjem drzav ¢lanic pri izvajanju dejavnosti na nacionalni
ravni. Kljub spodbudnemu napredku bo namrec treba storiti Se veliko, da
bodo ljudje, ki trpijo za redkimi boleznimi, delezni prave in pravocasne dia-
gnoze in najboljSega moznega zdravljenja povsod v EU.

Kot bralci verjetno veste, aktivho sodelujem z drustvi bolnikov v Slo-
veniji, ki zdruzujejo posebej bolnike s KML - kroni¢no mieloi¢no levke-
mijo. Prizadevam si, da je njihov glas in glas njihovih svojcev preko mojega
poslanskega dela slisan tudi v Evropskem parlamentu, posebej ko gre za
vprasanja, povezana z dostopom do modernega zdravljenja.

Na problematike, povezane z obolevanjem in zdravljenjem, je treba
stalno opozarjati in povezati znanje in stroko. Drustva v Sloveniji imajo
tu pomembno vlogo, potrebna je njihova ¢im boljSa povezanost za zasto-
panje jasnih staliS¢ na evropski ravni, izmenjavo in spodbujanje raziskav
in informacij o dostopu do najboljSih zdravil. Skupno ukrepanje EU je
potrebno, a skupno ukrepanje akterjev v Sloveniji je nujno!

Tanja Fajon
poslanka v Evropskem parlamentu
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Shranjevanje genetskega
materiala pri onkoloskih
bolnicah

Uvod

Ker je zdravljenje raka vedno bolj uspesno in tudi prezivetje vedno boljse,
je realno pricakovati, da bodo te bolnice v prihodnosti lahko postale tudi
matere. Znanje s podrocja postopkov zunajtelesne oploditve, ki omogoca
shranjevanje tako jajcnih celic kot nadstevilnih zarodkov, je prineslo kola-
teralno korist tudi za bolnice z rakom, ki zelijo pred zdravljenjem shraniti
svoj genetski material za obdobje, ko bodo ozdravljene in sposobne za
nosecnost.

Pri mlajsih odraslih moskih(20-39 let) je najpogostejsi rak mod (24 %),
sledita melanom (10%) in nemelanomski kozni rak (10 %) ter Hodgkinov
(5%) in ne-Hodgkinov limfom (5 %). Pri Zenskah v tej starostni skupini je
najpogostejsi rak dojk (21 %), sledijo rak materni¢nega vratu (15 %), kozni
melanom (14 %) in rak scitnice (11 %).

Pri otrocih in mladostnikih do 20. leta starosti je med decki najpogo-
stejsa levkemija (22 %), sledijo tumorji centralnega zivénega sistema (18 %)
in ne-Hodgkinovi limfomi (8 %). Pri deklicah sta na prvih dveh mestih ravno
tako levkemija (25%) in tumorji centralnega zivénega sistema (14 %), na
tretjem pa je rak scitnice (11 %).

Vpliv protirakavih zdravil na plodnost

* Kemoterapija

Citostatiki delujejo tako na rakave celice kot tudi na zdrave, predvsem
na tiste, ki se hitro delijo. Medtem ko si vecina normalnih tkiv popolnoma
opomore in so nezeleni ué¢inki prehodni, je pri jajénikih drugace. Zenska se
rodi z dolocenim Stevilom primordialnih foliklov, citostatiki pa zmanjsajo
njihovo Stevilo in vplivajo na kakovost jaj¢nih celic. Primordialni folikli pro-
padejo, ker stromalne celice skorje jaj¢nika nadomesti kolagen.



Glede na gonadotoksicnost razdelimo citostatike v 3 skupine:

— skupina z najvedjim tveganjem (alkilirajodi citostatiki, kot so ciklofosfa-
mid, busulfan, melfan in nitrogen mustard),

— skupina z zmernim tveganjem (cisplatin in adriamicin), in

- skupina z manjSim tveganjem (metotreksat, 5-fluorouracil, actino-
mycin, bleomycin, vinkristin).
Vedji negativni ucinek ima enkratni odmerek kot enak odmerek, razde-

ljen v ve¢ manjsih, in kombinacija ve¢ kemoterapevtikov.

¢ Radioterapija

Jajéniki so zelo obcutljivi na obsevanje. Ze zelo nizki odmerki lahko
vplivajo na plodnost. lonizirajoce sevanje povzroci okvaro funkcije jaj¢nika
v odvisnosti od skupnega odmerka in starosti. Pomembna je tudi velikost
posameznega sevalnega odmerka. Odmerek, ki lahko unici 50% nezrelih
jajénih celic, jemanj kot 2 Gy. Na osnovi tega dejstva so z matemati¢nim
modelom izracunali skupni sevalni odmerek frakcionirane radioterapije,
ki takoj po obsevanju in trajno pri 97,5 % bolnic povzroci okvaro funkcije
jajénika in je odvisen od starosti bolnice. Ceprav teh ocenjenih odmerkov
Se niso v popolnosti potrdili, so pomembni za svetovanje bolnicam pred
obsevanjem. Skupni prejeti obsevalni odmerek 6 Gy na jaj¢nik pri bolnici,
mlajsi od 30 let, navadno ne povzroci trajne okvare jaj¢nika, prestavi pa
menopavzo v zgodnejsa leta.

Pogoste indikacije za hranjenje genetskega materiala
pri onkoloskih bolnicah

Pogoste indikacije za hranjenje genetskega materiala so pri bolnicah, ki

imajo naslednje bolezni:

— sistemske bolezni (Hodgkinov in drugi limfomi ter levkemije),

— ginekoloske malignome (rak jaj¢nika nizke stopnje malignosti, zgodniji
rak materni¢nega vratu),

— rak dojke,

— rak scitnice,

— rak debelega crevesa in danke ter sakralne tumorje.
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Shrani(evanje genetskega materiala na Klinicnem
oddelku za reprodukcijo Ginekoloske klinike v Ljubljani

Na Klinicnem oddelku za reprodukcijo Ginekoloske klinike v Ljubljani hra-
nimo genetski material onkoloskih bolnic z zamrzovanjem zarodkov, jaj¢-
nih celic in tkiva jaj¢nika, pri onkoloskih bolnikih pa vec¢inoma z zamrzova-
njem semena. Dejavnost shranjevanja genetskega materiala se je zacela
ze leta 1977, ko smo zaceli s shranjevanjem prvih vzorcev semena pri
moskih. Leta 2001 smo zamrznili prve zarodke za onkoloske bolnice, leta
2003 prve jaj¢ne celice in leta 2005 prvo tkivo jajcnika.

Zdravnik, ki je v diagnosticnem postopku, ali bo zdravil onkolosko
bolnico (onkolog, kirurg, ginekolog, osebni zdravnik, pediater), poklice
koordinatorja na Klinicnem oddelku za reprodukcijo. Se isti ali najkasneje
naslednji delovni dan se sklice konzilij, v katerem sta ginekolog in onkolog.

Indikacije za postopek se opredelijo za vsako bolnico individualno. Upo-
Stevata se diagnoza in prognoza bolezni, zdravstveno stanje bolnice (spo-
sobnost za postopek), predvideno zdravljenje (nizko, srednje ali visoko
tveganje za okvaro jaj¢nika), prisotnost partnerja, morebiten vpliv nose¢-
nosti na osnovno bolezen, morebiten vpliv osnovne bolezni na plod, ¢as, ki
ga imamo na voljo, in dolocitev zaloge jaj¢nika.

Po kon¢anem konziliju sledi pogovor z bolnico (in njenim partnerjem)
ali starsi (Ce gre za mladoletno osebo). Zelo pomembno je svetovanje paci-
entki o vplivu onkoloskega zdravljenja na plodnost; predstavimo ji mozne
postopke, zaplete in uspesSnost postopkov ter se pogovorimo o vplivu teh
postopkov na onkolosko zdravljenje.

Zakljucek

Zaradi vse bolj ucinkovitega zdravljenja skrb za Zzenske z rakom ni vec
usmerjena zgolj v ozdravljenje in prezivetje, temvec tudi v ohranitev kako-
vosti zZivljenja in plodnosti. Napredek v laboratorijskih tehnikah omogoca
shranjevanje zarodkov, jaj¢nih celic in tudi tkiva jaj¢nika, ki pa je Se pred-
met raziskav. Shranjeni genetski material omogoca Stevilnim Zenskam, pri
katerih so posledica zdravljenja akutna ali prezgodnja odpoved jaj¢nikov
ali pa zgolj zmanjsana rezerva jaj¢nika, po kon¢anem zdravljenju zanositev
z lastnimi spolnimi celicami.

prof. dr. Eda Vrtaénik Bokal, dr. med.
Ginekoloska klinika, UKC Ljubljana



Pripombe na dolocila ZPIZ 2
Priznavanje telesne okvare

Zakon o invalidsko pokojninskem zavarovanju 2-(v nadaljevanju ZPIZ 2), ki
je stopil v veljavo z 01. 01. 2013 je uzakonil izrazito diskriminatorna dolo-
cila, predvsem z ozirom na priznanje pravic iz naslova telesnih okvar, ki so
nastale kot posledica bolezni ali posSkodbe izven dela. S tem ukrepom je
slovenske invalidsko pokojninske zavarovance na nov nacin razdelil na dva
dela! Razdelitev na tiste, ki imajo pravico do nadomestila za invalidnost in
tiste, ki te pravice nimajo, ¢eprav imajo oboji enake pogoje za priznanje!
Taksno delitev in diskriminacijo prepoveduje tako nasa ustava, kot med-
narodna konvencija, o njej pa govori celo nasa drzavna himna: — da koder
sonce hodi - prepir iz sveta bo pregnan! S krSenjem clovekovih pavic pa se
ukvarja tudi Urad varuha ¢lovekovih pravic. Med prizadetimi so pred vsem
bolniki z malignimi in drugimi oboleniji, ki so v postopku zdravljenja vklju-
¢eni v izrazito agresivne postopke (obsevanja, kemoterapija, presaditve
kostnega mozga, amputacije in drugo), katerih posledica so teZje psihi¢ne
in telesne okvare. Pravico do ustreznega nadomestila, pa jim novi zakon
ZPIZ 2. neupraviceno ukinja!

Pravica do nadomestila za telesno okvaro naj bi prenesli v socialne
transferje, kar je vsekakor nesprejemljivo, saj so prizadeti invalidsko pokoj-
ninski zavarovanci in ne socialni podpiranci. Kot invalidsko pokojninskim
zavarovancem s predpisano delovno dobo in placanimi prispevki, jim iz
tega naslova pripada tudi pravica do nadomestila zaradi telesne okvare ne
glede na vzrok njenega nastanka, kot to dolocajo starejsi zakoni ZPIZ, ki so
bili v veljavi, ko so prizadeti vstopali v invalidsko pokojninsko zavarovanje!

Dolocilo 3. ¢l. istega zakona:

T¢.1. Z obveznim invalidsko pokojninskim zavarovanjem se zavarovan-
cem na podlagi dela, in placanih prispevkov, ter po nacelih vzajemnosti in
solidarnosti, zagotavljajo pravice za primere starosti, invalidnosti, smrti,
telesne okvare ter potrebe po stalni pomoci in postrezbi!
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PRAVICE ZAVAROVANCEV

Dolocilo 4 cl. ZPIZ t¢é. b-druga alinea: pravica do nadomestila za inva-
lidnost.

Dolocilo 5. ¢l. ZPIZ t¢. 3.: Pravice iz obveznega zavarovanja ni mogoce
odvzeti, zmanjsati — razen v primerih, ki jih doloca ta zakon!

Zakonodajalec si je neupraviceno vzel pravico do spreminjanja dolocil
zakona v korist in neupraviceno denarno korist v dobro izvajalca zakona -
Zavoda za invalidsko pokojninsko zavarovanje!

Ker gre za zakonsko dolocilo prizadeti zavarovanci nimajo pravice do
uveljavljanja sodnega varstva kot oblike zascite svojih zakonskih pra-
vic!

Sodisce bo le ugotovilo, da so taksna zakonska dolocila in jih lahko
spreminja le zakonodajalec!

V kolikor bi zavarovanec ob vstopu v zavarovanje sklenil z Zavodom
za invalidsko pokojninsko zavarovanje Slovenije (v nadaljevanju ZP1Z)
ustrezno pogodbo, s katero bi bile dolo¢ene njegove obveznosti in pra-
vice jih ZPIZ tudi ob sodelovanju zakonodajalca, nebi mogel enostran-
sko spreminjati! V primeru krsitve dolocil pogodbe, zavarovanec imel
moznost sodnega varstva, kot v primeru drugih zavarovalnic!

Zato menim, da bi zavarovanec od ZPIZ-a, ob vstopu v zavarovanje
NUJNO moral prejeti ustrezno pogodbo-polico, ki bi mu zagotavljala nor-
malen medsebojni odnos z nosilcem zavarovanja in mu ob enostranskih
asocialnih krsitvah, kot smo jim prica sedaj, zagotavljala sodno zascito nje-
govih pravic!

Z ozirom na dolocila 5. ¢l. Zakona ZPIZ 2, ki zagotavlja, da pravic za-
varovancem ni mo¢ odvzeti ali zmanjsati, je potrebno opozoriti: Prizadeti
zavarovanci so vecletni aktivni zavarovanci ZP1Z-3a, ki so v zavarovanje
vstopili pred 20 in vec leti-po dolocilih takrat veljavnih zakonov o in-
validsko pokojninskem zavarovanju. Takratni zakon, je vkljuceval nado-
mestilo za telesno okvaro in druge sedaj odvzete pravice, kot pravico
zavarovancev ne glede na vzrok njenega nastanka. Pogoj za priznanje
je bila pri poskodbah izven dela ali bolezni ocenjena vsaj 50 % telesna
okvara, priznana na podlagi Samoupravnega sporazuma o ocenjevanju
telesnih okvar iz leta 1983 dopolnjen 1989.

Ceprav je omenjeni sporazum mo¢no zastarel in ne vklju¢uje novih
pogledov na ocenjevanje telesnih okvar in ne uposteva novitet v te-
rapiji in doktrini medicinske znanosti, odgovorni ministrstvi za Delo in



socialne zadeve, kot tudi Ministrstvo za zdravstvo niso ukrenili nicesar
od leta 2002, od kar jih opozarjam na to pomanjkljivost!

Tudi ob sprejemu ZPIZ 2 je minister pristojen za zdravje v sodelo-
vanju z ministrom pristojnim za invalide, dobil nalogo,da v roku DVEH
LET DOLOCITA VRSTE IN STOPNJE TELESNIH OKVAR IZ OBSEGA TEGA
ZAKONA! Pisemo 3. 2. 2015-dve leti sta minili! Ustrezne sluzbe, pa NIC!
Njihova neazurnost in ne izpolnjevanje delovnih obveznosti, bremenita
invalidsko pokojninske zavarovance, ki zaradi njihove nedejavnosti ne
morejo uveljaviti svojih pravic, ki so jim bile z dolo¢ili ZZZS 2. neupravi-
¢eno odvzete!

Kot delno resitev so invalidske komisije pri ocenah telesnih okvar in
invalidnosti pricele uporabljati dopolnilna dolocila k ocenam, doloce-
nim po Samoupravnem sporazuma za ocenjevanje telesnih okvar iz leta
1983 na podlagi sklepov predsednikov invalidskih komisij!

Spremembe pri ocenjevanju telesnih okvar na podlagi sklepov pred-
sednikov invalidskih komisij dopolnjujejo pomanjkljivosti dolodil zasta-
relega samoupravnega sporazuma o ocenjevanju telesnih okvar, najvec
ravno s podrocja malignih obolenj in post terapevtskih posledic!

Kot primer naj navedem: delna odstranitev dojke in odstranitev va-
rovalnih bezgavk se po novem ocenjuje enako kot odstranitev celotne
dojke s pripadajo¢imi bezgavkami! Prej taksna okvara ni bila zajeta v
samoupravnem sporazumu o ocenjevanju telesnih okvar!

Poglavje X/A t¢ 13-a enostranski poseg-odstranitev cele dojke z be-
zgavkami

Poglavje X/B t¢. 13-b obojestranski poseg-odstranitev obeh dojk z
bezgavkami

To je pri delu invalidskih komisij velika pridobitev, saj se bomo z temi
dolodili izognili mnogim zapletom pri ocenjevanju telesnih okvar, s ka-
terimi smo se srecevali v preteklosti!

Za uveljavljanje pravic prizadetih zavarovancev je nujno:

» Ukiniti dolocilo ZPIZ 2. da nadomestilo za telesno okvaro pripada le
zavarovancem, ki so okvaro utrpeli na delovhem mestu ali kot posle-
dico poklicnega obolenja!
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+ lIzenaciti po pravicah vse invalidsko pokojninske zavarovance, ki imajo
ustrezno delovno dobo in placane prispevke. Ukiniti nesprejemljivo
delitev, na tiste katerih poSkodba je posledica poSkodbe pri delu ali
poklicnega obolenja in tiste, ki so se poskodovali izven dela, kot jo
uvaja ZPIZ 2.

+ Zahtevati od ministrstev in urada za varstvo pravic invalidov, da takoj
uredijo vse potrebno za normalno uveljavljanje pravic invalidsko pokoj-
ninskih zavarovancev!

+ Minil je z zakonom dolocen dveletni rok za ureditev teh problemoy,
zadolZeni pa niso storili ni¢esar za izpolnitev zadanih zahtev, ki jih
postavlja ZP1Z-2. 7. Zahtevamo da odgovorni takoj pristopijo k izvrsitvi
zadanih nalog!

* Vsem zavarovancem, ki zaradi nedorecenosti dolocil ZPIZ niso mogli
uveljaviti svojih pravic v ¢asu veljavnosti tega zakona, omogociti, da
svoje pravice uveljavijo.

Aleksander Doplihar, dr. med., spec. MDP$



Predstavitev Huntingtonove
bolezni

Kaj recejo ljudje cloveku, ki ga zanasa pri hoji? Pijanec. Kaj bi rekli ¢loveku,
ki pretirano maha z rokami, dela zgibke z glavo, nekontrolirano brca z
nogami in nerazloc¢no govori? Psihik. Primeren je za v bolnisnico, pravijo
nepouceni ljudje. Ne vedo, da ima Huntingtonovo bolezen.

Zakaj ime Huntingtonova bolezen? (HB)

Ker jo je leta 1872 prvi opisal ameriski zdravnik Dr. George S. Huntington.
V Casopisu »The Medical and Surgical Reporter« je objavil clanek O choreji.
Za informacijo: V svojem Zivljenju je objavil samo ta ¢lanek.

Beseda chorea izvira iz grSke besede choreia —ples. Bolezen so pred
tem imenovali ples Sv. Vida ali bolezen tisocerih obrazov; vedno se je poja-
vila v drugacni obliki. Priblizno do leta 1950 so jo smatrali za psihiatricno
bolezen. Bolniki so koncali v psihiatri¢nih bolnisnicah. V taki ustanovi je
umrl ameriski country pevec Woody Guthrie. Po njegovi smrti je njega
Zzena v svoji kuhinji ustanovila drustvo in zacela z ozavescanjem in sezna-
njanjem prizadetih o bolezni in nacinu pomodi.

Huntingtonova bolezen spada med redke bolezni. Za to boleznijo zboli
po svetu povprecno Stiri do osem oseb na sto tisoc prebivalcev. V neka-
terih dezelah, v ZDA, Angliji, Skotki, Irski, Portugalski in Spaniji osem do
deset in celo dvanajst ljudi, v drugih manj. V ribiskih vasicah na jezeru
Maracaibo v Venezueli, pa sedemsto na sto tisoc¢. Predvideva se, da naj bi
bolezen od tam privlekli bolezen Spanski zavojevalci.

Kaj je Huntingtonova bolezen?
To je podedovana nevrodegenerativna motnja, v kateri mutirani geni spre-
menijo dusevnost in telo prizadetega.

Koga prizadene?

Vsak otrok, katerega mati ali oCe imata to bolezen, ima tocno petdeset
odstotkov moznosti ne glede na spol, da bo zbolel za to boleznijo. To
ne pomeni, da jih v druzini s stirimi otroci dobita dva, druga dva pa ne.
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Prizadene lahko samo enega ali vse Stiri. Tisti, ki bolezni ne podedujejo,
je ne prenasajo na svoje otroke. Pri nas je med zdravniki Se Stirideset let
nazaj vladalo zmotno prepricanje, da moski potomci ne zbolijo, ampak
bolezen samo prenasajo.

Kako vemo, da je nekdo nosilec HB?

Do leta 1993, ko so strokovnjaki, tudi s pomocjo darovalcev krvi bolnikov z
jezera Maracaibo in bolnikov iz velikih druzin v ZDA, odkrili mutiran gen, ki
povzroca HB, je ni bilo mogoce z zanesljivostjo ugotoviti. Se posebno, ¢e ni
bila znana zgodovina druzine. Strokovnjak je moral na podlagi skopih spre-
memb, nekontroliranih zgibkov, opotekajoce hoje ali znacilnih intelektu-
alnih in emocionalnih motenj preceniti ali je pacient nervozen, nemiren,
ima HB ali je bilo kaj drugega. Alkoholizem in znaki podobni shizofreniji,
depresiji ali Parkinsonovi bolezni, so Se ovirali ugotavljanje.

Kaj prizadene HB?

Mozgane obolelega. Pri vsakem odraslem cloveku sicer odmre dnevno pri-
blizno pet tisoc ziv¢nih celic, ki jih ne nadomestijo nove, vendar je pri bolni-
kih s HB drugace. Predcasno odmrejo v dolocenih mozganskih centrih. Za
motoriko, govor, poziranje, dusevnost, emocije itd. Enostavno se izgubijo.

Kateri spremembe na zunaj nakazujejo HB?

Telesne spremembe:

» Zgibki, nezmoznost normalnega premikanja telesa, pijana in zaletava-
sta hoja, slabo delovanje hotenih gibov, roke ne sledijo ukazom, misice
postajajo Sibkejse, telo se nagiba naprej, tilnik je nagnjen na eno ali
drugo stran, negotov videz, nerazlo¢no govorjenje, tezave z ravnotez-
jem in posledicno padanje. Slabsa se koordinacija. Oboleli vedno tezje
opravlja hiSna opravila in zanje potrebuje vedno vec casa.

Kognitivne spremembe:
+ Zmanjsanje hitrosti razmisljanja, tezave pri spreminjanju teme razgo-
vora, tezje organiziranje misli in dejanj.

Psihiatricne motnje:

» Depresija, razdrazljivost, apatija. Pojav Huntingtonove maske: Tezko je
vedeti, kako se bolnik zares pocuti; videti je, da ga ni¢ ne zanima, tezko
ohranja nasmeh, govori po tiho.



Zdravniki delijo HB v tri faze:

V zacetku so bolniki Se zmozni delati, voziti avto, komunicirati.

V srednji fazi ne morejo vec delati, voziti, urejati svojih financ, gospo-
dinjskih del. Delno se Se oblecejo, skrbijo za osebno higieno. Nastopijo
tezave v zvezi s poziranjem, ravnotezjem, dajanjem prednosti pomemb-
nejsim informacijam.

V napredovani fazi potrebujejo pomoc pri vseh opravilih.

Zdravila?
Razen simptomaticnih jih ni.

Kako zajeziti bolezen?
Z genetskim svetovanjem. Eventuelni prenasalci bolezni imajo danes
moznost genetskega testiranja v naslednjih oblikah:

a) Diagnosti¢nega oz. potrditvenega testiranja (primerno za bolnike
brez druzinske anamneze in sumom na HB);

b) Predsimptomatskega testiranja (za osebe, ki nimajo bolezenskih
znakov, vendar bi zeleli vedeti ali so nosilci mutiranega gena) in

¢) Prenatalnega testiranja (primerno za partnerje, kjer je eden prejel
pozitiven izvid predsimptomatskega testiranja.)

Opomba: Pacient s HB stane drzavo vzeto v celoti od milijon do 1,5 mili-
jona EUR (v ceno niso vsteti stresi, zatrte emocije, razocaranja, locitve, ki
so jim podvrzeni najblizji svojci). V kolikor bi zdravstvo in drustvo dobilo
vsaj dvajsetino tega denarja, bi se vlozek vrnil presenetljivo hitro.

To je na kratko o bolezni. Kaj lahko napravimo mi, svojci in zaposleni v
domovih, ki smo zaradi spleta okolis¢in na kakrsen koli nacin povezani z
obolelimi? Vecina bi rekla zelo malo, ker ni primernih zdravil. Kaj pa je zelo
malo? Biti ob bolniku, mu nuditi pomo¢, toplino, razumevanje, mu poma-
gati pri dvigovanju telesne kondicije, ozivljanju gibalnih sposobnosti, mu
pomagati preprecevati izoliranost in padanje, mu pomagati spoznavati
pripomocke za prehranjevanje in se prilagajati novemu nacinu komunici-
ranja in vsakodnevnim opravilom vezanim na higieno? Ne, to je ogromno.
Nekdo je rekel: Ce je hudi¢ hotel napraviti najbolj okrutno bolezen, mu je
uspelo. Ce je tako, potem smo mi tukaj, da mu zame$amo $trene. Za bol-
nike in osebje, ki skusa omiliti posledice bolezni, moramo napraviti vec.
Dodati moramo majhen kamencek k razumevanju in odnosom. Hoteli ali
ne, sprijazniti se moramo, da je bolezen tukaj in med nami. Za to nismo
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ni¢ krivi in ni¢ ne more ni¢ napraviti. Ce hia gori, se ne sprasujemo, kaj je
vzrok. Napravimo kaj, da bodo posledice ¢im manj bolece. Ce zavrnemo
odgovornost, potem zavrnemo Zivljenje.

Rudolf Jekovac
predsednik Drustva bolnikov s Huntingtonovo boleznijo




Program Drustva bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije

Bolnik - bolniku, podpora in svetovanje

Za lajsanje tezav, ki nastopijo ob dejstvu, da smo zboleli za eno izmed
hudih krvnih bolezni, smo v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi zaceli v
letu 2008 izvajati program: Bolnik-bolniku, psiholoska podpora in svetova-
nje. Program smo uvedli z Zeljo, da bi bolnikom, ki so zboleli in se zdravijo
na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Ljubljana v ¢asu zdravljenja z
nasveti iz lastnih izkuSenj pomagali, kako sedaj napre;j.

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

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

Za dokoncno ozdravitev je poleg strokovnega medicinsko zdravljenja
potrebna tudi psiholoska podpora bolniku.

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

Vedno se postavi vprasanje: »Zakaj ravno jaz, kaj sem napacno naredil,
da se je to zgodilo meni, kako in koliko ¢asa bo potekalo zdravljenje, ali so
za zdravljene zagotovljena najsodobnejsa zdravila, kaj bo z mojo druzino,
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kako naj povem otrokom, kaksni so mozni zapleti, kako bo, ko bom prisel
domov, kaj lahko jem, ali se lahko gibljem, kaksno bo moje nadaljnje Zivlje-
nje, kaj vse se bo spremenilo, kako je z rodnostjo, kako bo z zaposlitvijo
oziroma ponovno vkljucitvijo v delovni proces, kakSne omejitve bom imel,
kako me bo sprejela okolica in predvsem, ali bom prezivel?«

Na veliko od teh vprasanj lahko odgovorimo iz lastnih izkusenj ter izku-
Senj, ki jih nase drustvo ima v 20-letnem delovanju. Bolniki postavljajo tudi
veliko vprasanj, na katera lahko odgovori le zdravnik, zato jim vedno sve-
tujemo, da ¢im vec vprasanj postavijo zdravnikom in medicinskim sestram
in to o vseh vprasanjih in dvomih, ki se jim porajajo. Vedno so vkljuceni
tudi njihovi svojci, katere naceloma zanima Se vec, kot pa bolnika samega.
Ravno svojci so velikokrat pobudniki sre¢anja z nami, saj zelijo na ¢im boljsi
nacin sodelovati pri zdravljenju in biti v resnicno pomoc. Dogaja se, da
svojci ze predhodno poklicejo na sedez drustva in se dogovorijo za tocen
dan in uro nasega prihoda na oddelek in se do takrat pogovorijo z bolni-
kom ter mu svetujejo, da je pogovor z nami zanj lahko zelo spodbuden.
Vedeti moramo namre¢, da se vsi bolniki pa le niso pripravljeni o bolezni
pogovarjati in zelijo to obdobje svojega Zivljenja ¢imprej pozabiti in nikdar
vec o tem govoriti.

Zato smo v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi po dogovoru z vod-
stvom Klinicnega oddelka za hematologijo UKC Ljubljana Ze leta 2008
zaceli izvajati Program: Bolnik-bolniku, psiholoska podpora in svetovanje.
Program izvajamo ze sedmo leto, kar pomeni, da je ¢lan nasega drustva-
bivsi bolnik vsak cetrtek tekom celega leta, med 16.00 uro in 18.00 uro
prisoten na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Ljubljana. Program
izvajajo Stiri ¢lanice drustva — bivse bolnice. V tem casu imajo bolniki in
njihovi svojci, ki si to zelijo, moznost pogovora z nami o vseh nemedicin-
skih vprasanjih, ki se nanasajo na njegovo bolezen. Pogovori se na zeljo
bolnika ali svojca ter z dovoljenjem timske medicinske sestre izvajajo
v bolniski sobi, saj je sedaj, ko se krvni bolniki zdravijo v novih prostorih
Klinicnega oddelka za hematologijo, to tudi mogoce. Pomembno je, da je
zagotovljena zasebnost in da ima bolnik moznost v ¢asu, ki mu ga name-
nimo, vprasati ¢im vec, predvsem pa izvedeti tudi, kakSne so nase izku-
Snje z boleznijo. Pogovor bolnika in njegovih svojcev z bivsim bolnikom je
neprecenljive vrednosti, kar nam potrjujejo tudi bolniki in njihovi svojci
ter medicinsko osebje. Menimo, da je ozavescen bolnik veliko bolje pripra-
vljen na proces dolgotrajnega zdravljenja in vsekakor so rezultati nepri-
merno boljsi.



Prva leta izvajanja nasega programa se je poleg vprasanj, ki se ticejo le
bolnika in njegove bolezni, postavljalo veliko vprasanj o problemih, ki jih
na bolniskem oddelku ne bi smelo biti. Predvsem so bile to nhemogoce pro-
storske razmere, ki so bolnikom velikokrat onemogocale kvalitetno zdra-
vljenje. V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi smo kot prvi Ze leta 2005
opozorili na nemogoce prostorske razmere na KOH in se zaceli aktivho
zavzemali za resSitev prostorske stiske, za selitev Klinicnega oddelka za
hematologijo v nove prostore, ki bodo tako funkcionalno kot tudi prostor-
sko bolj ustrezali bolnikom pri njihovem dolgotrajnem zdravljenju.

Vsa nasa prizadevanja tudi v sodelovanju s drugimi drustvi bolnikov so
rodila sadove, saj se je Klini¢ni oddelek za hematologijo junija leta 2014
preselil v nove, sodobno opremljene bolniske prostore, kjer so bolnikom
zagotovljeni vsi standardi za zdravljenje krvnih bolezni.

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

Majda Slapar

predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi
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Opredelitev redkih bolezni

(povzeto po nacionalni strani Orphanet za Slovenijo)

Kaj je redka bolezen?

Tako imenovane »redke bolezni«
so bolezni, ki prizadenejo zelo
majhen del prebivalstva in imajo
zaradi redkosti njihovega poja-
vljanja poseben znacaj. V Evrop-
ski uniji je bolezen opredeljena
kot redka, kadar za njo zboli manj
kot ena od dveh tisoC oseb. Bole-
zen lahko v nekem geografskem
podro¢ju velja za redko, v dru-
gem pa za pogosto. Tak je primer
talasemije, anemije genetskega
izvora, ki je v severni Evropi redka,
v mediteranskem obmodju pa
dokaj pogosta. »Druzinska medi-
teranska vrocica« je redka v Fran-
ciji, a pogosta v Armeniji. Neka-
tere redke bolezni so redke oblike bolj razsirjenih bolezni.

Koliko redkih bolezni poznamo?

Obstaja vec tisoc redkih bolezni. Do danes je odkritih med Sest in sedem
tiso¢ redkih bolezni in opisi novih bolezni se redno pojavljajo v sodobni
medicinski literaturi. Stevilo redkih bolezni je odvisno tudi od natanénosti
definicije bolezni. Po sodobni medicinski opredelitvi bolezen predstavlja
spremembo oziroma odmik od stanja zdravja in zaobjema unikaten vzorec
simptomov z uveljavljenim nacinom zdravljenja. Ali je vzorec simptomov
unikaten ali ne, je povsem odvisno od natanc¢nosti nase analize; pri natanc-
nejsi analizi bomo opazili vec nians. Opisana kompleksnost se odraza v raz-
licnih klasifikacijah Orphaneta.



Kaj so vzroki in znacilnosti redkih bolezni?

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

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

Kaksne so medicinske in druzbene posledice
redkosti teh bolezni?

Na podrocju redkih bolezni obstaja pomanjkanje medicinskega in znan-
stvenega znanja. Dolgo casa je bila stopnja zavedanja o problematiki
redkih bolezni tako med zdravniki in raziskovalci kot med zakonodajalci
in oblikovalci regulativ prenizka. Prav tako je bil okrnjen tudi obseg razi-
skovalnega dela in javhozdravstvene politike na podrocju redkih bolezni.
Za vecino teh bolezni uc¢inkovitega zdravljenja ne poznamo, vendar lahko
z ustrezno zdravstveno oskrbo bistveno izboljSamo kakovost Zivljenja bol-
nika in podaljSamo njegovo pricakovano zivljenjsko dobo. Pri obravnavi
nekaterih redkih boleznih Ze opazamo znaten napredek, ki nas spodbujain
motivira k nadaljnjemu poglobljenemu trudu na podrod¢ju raziskav in druz-
bene solidarnosti.

Oboleli za redkimi boleznimi se vsi srecujejo s podobnimi tezavami pri
iskanju prave diagnoze, relevantnih informacij in ustrezne usmeritve k
usposobljenemu zdravstvenemu osebju. Specifi¢ni problemi se pojavljajo
na podrocjih dostopnosti kakovostne zdravstvene oskrbe, celostne soci-
alne in zdravstvene obravnave, ucinkovite povezanosti bolniSnic in druzin-
skih zdravnikov, poklicne in druzbene integracije ter neodvisnosti obole-
lih. Oboleli za redkimi boleznimi so tudi psiholosko, druzbeno, ekonomsko
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in kulturno bolj obcutljivi. Z ustrezno zdravstveno politiko je moc¢ zgoraj
navedene ovire premostiti. Pri veliko obolelih dokonéna diagnoza danes Se
ni mozna in njihove bolezni ostajajo neopredeljene. Ravno ti bolniki so naj-
bolj prizadeti zaradi tezav pri vzpostavljanju ustrezne oskrbe in podpore.

Kaksen napredek pricakujemo pri diagnostiki
in zdravljenju redkih bolezni?

Za vse redke bolezni nam znanost lahko odgovori vsaj na nekatera od
zastavljenih vprasanj. Na stotine redkih bolezni je danes mo¢ diagnostici-
rati s pomocjo sodobnih laboratorijskih preiskav bioloskih vzorcev. Pozna-
vanje naravnega poteka redkih bolezni se Siri z nastankom novih registrov
in podatkovnih baz, ustvarjenih prav v ta namen.

Raziskovalci si preko tako vzpostavljenih mrez povezav med seboj
delijo izkuSnje in s tem omogocajo Sirjenje dosezenega znanja ter ucin-
kovitejsi napredek znanosti. S Sirjenjem evropskih in nacionalnih prizade-
vanj na podrocju redkih bolezni se odpirajo nove perspektive in spodbuja
razvoj tega podrogja.



Zdravila za zdravljenje
redkih bolezni - zdravila sirote

Definicija:

Zdravila za zdravljenje redkih bolezni so, po
veljavni zakonodaji, zdravila za bolezni, ki se
pojavljajo tako redko, da s pri¢akovano pro-
dajo zdravila ne bi dobili povrnjenih stroskov
razvoja in uvajanja zdravila na trg za ugota-
vljanje, preprecevanje ali zdravljenje bolezni.
Ker farmacevtska industrija ne bi bila pripra-
vljena razviti zdravila pod obicajnimi trznimi
pogoji, se ta zdravila imenujejo »sirote«’.
Namenjena so zivljenjsko ogrozajocim ali

~ kroni¢nim boleznim, za katerimi zboli malo
) —=m ljudi, potek bolezni pa je lahko zapleten.

Evropske uredbe na podrocju zdravil sirot

Dne 16. 12. 1999 je Evropski parlament in svet Evrope sprejel uredbo st.
141/2000 na podro¢ju zdravilnih uc¢inkovin - sirot.

Evropska komisija je 27. 4. 2000 ob tem sprejela Se uredbo $t. 847,/2000,
ki je vzpostavila pogoje za uveljavitev kriterijev za podelitev statusa zdra-
vila sirote ter opredelila pojma »sorodnega medicinskega produkta« ter
»klini¢ne izvrstnosti«.

V skladu z evropsko uredbo st. 141/2000 imajo lahko le zdravila, name-
njena uporabi pri ljudeh, oznako »zdravil sirot«. Podro¢ja veterine, medi-
cinskih pripomockov, prehranskih dopolnil ter dietnih izdelkov so tako
izvzeta.

Zdravila, ki so oznacena kot sirote, so vpisana v »Community register
for Orphan Medicinal Products«.

T http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0141:SL:NOT
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Dostopnost zdravil sirot v Evropi

Podelitev dovoljenja za promet z zdravi-
lom (uvrstitev na seznam zdravil sirot, ki
so na trziscu v Evropi) Se ne pomeni, da
je zdravilo na voljo v vseh drzavah ¢la-
nicah Evropske unije. Sele po doloitvi
statusa in pogojev za komercialno rabo
gre lahko zdravilo v vsaki posamicni
drzavi skozi ustrezne postopke, kjer se
dolo¢i nacin povracila stroskov in nava-
dno tudi cena zdravila.

Kljub skupnim naporom so razhaja-
nja v pristopih med drzavami precejsnja,
dostop do zdravil sirot pa otezen.

Stevilo zdravil sirot v Evropi z dodeljeno indikacijo za zdravljenje
redkih bolezni v obdobju 2002-2014 in Evropskim
dovoljenjem za promet glede na leto pridobitve dovoljenja

13

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

2 Vir: Orphanet Report Series — List of Orphan Drugs in Europe. October 2014
http://www.orpha.net./orphacom/cahiers/docs/GB/list_of_orphan_drugs_in_europe.pdf




Stevilo zdravil sirot v Evropi z dodeljeno indikacijo
za zdravljenje redkih bolezni in Evropskim dovoljenjem
za promet po ATC klasifikaciji?

B - PRIPRAVKI ZA ZDRAVLJENJE BOLEZNI KRVI IN KRVOTVORNIH ORGANOV

C - PRIPRAVKI ZA ZDRAVLJENJE BOLEZNI SRCA IN OZILJA

D - PRIPRAVKI ZA ZDRAVLJENJE BOLEZNI KOZE IN PODKOZNEGA TKIVA

G - PRIPRAVKI ZA ZDRAVLJENJE BOLEZNI SECIL IN SPOLOVIL TER SPOLNI HORMONI
H — HORMONSKI PRIPRAVKI ZA SISTEMSKO ZDRAVLJENJE - RAZEN SPOLNI HORMON

V - RAZNI PRIPRAVKI

3 Vir: Orphanet Report Series — List of Orphan Drugs in Europe. October 2014
http://www.orpha.net./orphacom/cahiers/docs/GB/list_of _orphan_drugs_in_europe.pdf
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Porocilo o raziskavah redkih
bolezni, njihovih dejavnikih
v Evropi in pot naprej

Najsodobnejse raziskave in
o raziskavah in razvoju v letu 2014

Najsodobnejse raziskave v Evropi po podatkih Orphaneta

Trenutno podatkovna baza Orphanet vsebuje 5.399 raziskovalnih projek-
tov. Omenjeni raziskovalni projekti potekajo v 27 drzavah.

Ti projekti so porazdeljeni takole:*

Vrste raziskav Stevilo projektov
raziskave na zivalih 495
epidemioloske raziskave 202
genetske raziskave 1061
predklini¢ne raziskave 452
opazovalne klini¢ne raziskave 456
diagnostika in biomarkerji 418
raziskave mutacij 546
patofizioloske raziskave 661
in vitro raziskave 922
medicinski pripomocki 28

158 raziskovalnih projektov v podatkovni bazi Orphanet se uvrs¢a med
socio-ekonomske raziskovalne projekte (javno zdravje, zdravstvena eko-
nomija in zdravstvena sociologija). Ti projekti navadno zajemajo Sirok razi-
skovalni spekter in se ne ukvarjajo s posamezno boleznijo ali skupino bole-
zni. Oboleli za redkimi boleznimi so psiholosko, druzbeno, ekonomsko in
kulturno bolj obcutljivi.

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

4 Vir: www.orpha.net/consor/cgi-bin/researchTrials_ResearchProjects_Category.php?Ing
5 Vir: Lichtenberg FR. Benefits and Costs of Newer Drugs: An Update, National Bureau of Economic

Research, Working Paper No. 8996. June 2007. Available at http:/www.nber.org/papers/w8996.pdFf.
Accesse 11/16/12.



Dejavniki raziskav in razvoja

Razsirjenost redkih bolezni kot dejavnik

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

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

Ceprav bi lahko »veéja« razdirjenost vodila do vedje osveicenosti glede
bolezni in bi omogodila druge oblike raziskav, kot so na primer klinicne
raziskave, ni med ravnijo razsirjenosti in prijavo za oznako zdravila sirota
nobene povezave, kar pomeni, da je industrija pripravljena razvijati pro-
izvode za bolezni z zelo majhno razsirjenostjo, pod pogojem, da obstaja
resnicna medicinska potreba in dober potencialni produkt.

Mnenje Odbora za zdravila sirote (COMP):
zdravila sirote glede na razsirjenost obolenja

B manj kot 1v 10.000
B medtin3vi0.000

vec¢ kot 3v 10.000

6 Vir: http://asso.orpha.net/RDPlatform/upload/file/RDPlatform_final_report.pdf
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Podrocje medicine kot dejavnik v Evropi

W

Medtem ko je skromna razsirjenost skupna lastnost vseh redkih bolezni,
pa je to podrodje v resnici zelo raznovrstno in obravnavanje redkih bole-
zni v okviru ene same skupine lahko zamegli celotno analizo. Zato bi bilo
koristno, da bi se z redkimi boleznimi in njihovimi posebnimi lastnostmi

ukvarjali po posameznih podrogjih.

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

sirote.

Prvih 20 indikacij za zdravila, katerim je

Odbor za zdravila sirote odobril oznako sirote
(redke oblike rakavih obolenj so oznacene modro)

Dodeljena indikacija za zdravljenje redkih bolezni

Treatment of acute myeloid leukaemia 31
Treatment of glioma 24
Treatment of cystic Fibrosis 22
Treatment of pancreatic cancer 19
Treatment of renal cell carcinoma 18
Treatment of acute lymphoblastic leukaemia 17
Treatment of multiple myeloma 15
Treatment of ovarian cancer 14
Treatment of chronic lymphocytic leukaemia 11
Treatment of pulmonary arterial hypertension and chronic thromboembolic

pulmonary hypertension 11
Treatment of hepatocellular carcinoma 11
Treatment of Duchenne muscular dystrophy 10
Treatment of chronic myeloid leukaemia 8

Treatment of cutaneous T-cell lymphoma

Treatment of Hodgkin's lymphoma

Treatment of idiopathic pulmonary fibrosis

Treatment of soft tissue sarcoma

Treatment of amyotrophic lateral sclerosis

Treatment of acute lung injury

Treatment of myelodysplastic syndromes

Treatment of tuberculosis

O\ ([O\(O\ [N |00 |00 |0 |CO




Inovativna zdravila podaljsujejo prezivetje

Z razvojem novih zdravljenj prezivi vec ljudi’

140 129 14
120 12
= 100 Ziveli k 0 .
reziveli po raku
e"-ﬁ p p
— 80 8
Stevilo
zdravijenjza 60| 4,57 6 milijoni ljudi
zdravljenje 4q 4
raka . o
20| 12 kumulativno $tevilo 2
novih zdravljen;j
0 0
1980 1990 2000 2010

7 Vir: National Cancer Institute, Surveillance Epidemiology and End Results (SEER). Available at
http://seer.cancer.gov/csr/1975_2009_pops09/index.html. Accessed 10/31/12. U.S. Food and Drug
Administration’s Drug Approval Database. Available at http://www.accessdata.fda.gov/scripts/cder/
drugsatfda/index.cfm. Accessed 11/16/12.
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Delez prihodka (%), ki ga Farmacevtske druzbe vlagajo v razvoj in raziskave

Vlaganja Farmacevtskih druzb v razvoj in raziskave?®

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

Merck & Co 24% Celgene 31%
Lilly 21% Biogen 26%
Takeda 20% Eisai 22%
Amgen 19% UCB 22%
Roche 18% Genzyme 21%
BMS 18% Daichi Sankyo 20%
Novartis 18% Astellas 20%
Boehringer Ingelheim 17% Merck 19%
Astra Zeneca 16% Otsuka 17%
GSK 15% Mitsubishi 16%
Pfizer 14% Allergen 16%
Sanofi 12% Forest 16%
Bayer 1% Novo Nordisk 16%
J&J 11% Chugai 14%
Abbott 11% Gilead 13%
Baxter 7% CSL 7%
Teva 6% Nycomed 7%

8 Vir: Companies annual reports (2010) — Smart Pharma Consulting analysis in Pharma Companies
Strategies — Key Facts & Challenges - 2011




Stroski razvoja zdravil Se naprej narascajo®

Stroski razvoja nove terapije so se v obdobju
med poznimi devetdesetimi in letom 2014 ve¢ kot potrojili

140 milijovov 320 milijonov 800 milijonov 1,2 milijard 2,6 milijard
usb usb usb usb usb
[
[ 4
° [ 4
sedemdeseta sredina pozna prva leta 2014
osemdesetih devetdeseta po letu 2000

Razvoj medicinskih inovacij se sooca z velikimi ovirami
in zahteva vnaprejsnja vlaganja'

odkritje pregled
in razvoj FDA
priblizno
5.000 do
ngj?r? 5spojin |1 zdravilo
S MW | B
' M >

3-6 let 6-7 let 0,5-2 leti 10-12 let
predklinicnih  klini¢nih pregled ZAVEDNO

raziskav raziskav FDA
[ 2,6 milijard USD se—

FDA - Ameriska agencija za hrano in zdravila

®  Vir: Pharmaceutical Research and Manufacturers of America (PhRMA). 2013 Profile: biopharmaceuti-
cal research industry. Available at http://www.phrma.org/sites/default/files/pdf/PhRMA%20Profile
%202013.pdf. Accessed October, 2014. Paul SM, Mytelka DS, Dunwiddie CT, et al. How to improve
R&D productivity: the pharmaceutical industry’s grand challenge. Nat Rev Drug Discov. 2010;9(3):203-
14. Tufts Center for the Study of Drug Development. Cost to develop and win marketing approval
for a new drug is $2.6 billion. Available at http://csdd.tufts.edu/news/complete_story/pr_tufts_
csdd_2014_cost_study. Accessed November, 2014.

0 Available at http://www.cancer.gov/newscenter/newsfromnci/2011/CostCancer2020. Estimates from
International Agency for Research on Cancer. GLOBOCAN 2008. Available at http://globocan.iarc.fr/.
Accessed 11/15/12.
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Zivljenje z boleznijo

Redke bolezni vplivajo na fizi¢ne in dusevne sposobnosti bolnika, na nje-
govo vedenje, ¢utne sposobnosti ter povzrocajo vec razlicnih vrst invali-
dnosti, ki imajo Stevilne funkcionalne posledice ter povecujejo obcutek
osamitve. Tako prihaja do dodatne fizi¢ne, psiholoske in intelektualne pri-
zadetosti obolelih. Zaradi tega so oboleli za redkimi boleznimi pogosto
zrtve diskriminacije ter imajo zmanjsane
ali onemogocene moznosti za izobrazeva-
nje, poklic in druzbeno Zivljenje.

Tudi njihova pricakovana Zivljenjska
doba je moc¢no skrajsana. Vzrokov je vec.
Drzavljani drzav clanic EU po posameznih
regijah nimajo enakega dostopa do stori-
tev in zdravil za zdravljenje redke bolezni.
Tudi kakovost nacionalnih zdravstvenih
storitev za ugotavljanje, zdravljenje in
rehabilitacijo oseb z redkimi boleznimi
je med drzavami zelo razlicna. Ker ni
posebne zdravstvene politike za redke
bolezni in zaradi pomanjkanja strokov-
nega znanja, je diagnoza pogosto postavljena prepozno, dostop do oskrbe
pa omejen''. Zaradi nezadostnega ali celo skodljivega zdravljenja je tudi
zaupanje v sistem zdravstvenega varstva vedno manjse.

Evropska skupnost bi morala bolnikom omogoditi, da pridejo do ustre-
zne in pravocasne diagnoze, informacij ter oskrbe. Enako pomembne so
socialne storitve, zato je treba oskrbnikom — pogosto so to druzinski ¢lani
obolelih — tudi na drzavni ravni nuditi socialno varnost in druge oblike
pomoci. Zdruzenja bolnikov, ki so zboleli za redko boleznijo, so v nekaterih
drzavah ze zagotovila dolocen napredek v zdravstvu, pri raziskavah, soci-
alni pomocdi za bolnike in njihove druzinske ¢lane ter ozavescanju javno-
sti o redkih boleznih. Z ustanovitvijo posebnih organizacij in skladov bi se
lahko preprecila intenzivna obolevnost ali prezgodnja smrt ter izboljsala
kakovost zZivljenja obolelih, ki so $e posebej izolirani in ranljivi.

" http://ec.europa.eu/health/ph_threats/non_com/docs/rare_com_en.pdf



Definicije redkih bolezni
glede na drzave

Enotne skupne definicije za redke bolezni ni, tudi prizadetost in oblika teh
bolezni se navadno zelo razlikujeta. Vecinoma so to genske bolezni, ven-
dar so vzroki lahko tudi dejavniki okolja v ¢asu nosecnosti ali pozneje v
Zivljenju posameznika, pogosto skupaj z gensko predispozicijo, zelo redko
nalezljive bolezni, avtoimune bolezni ali zastrupitve. Pri nekaterih bole-
znih se znaki pokazejo ze ob rojstvu ali v otrostvu, vec¢ kot polovica teh
bolezni pa se pojavi Sele v odrasli dobi. Ceprav za $tevilne med njimi ne
poznamo ucinkovitega zdravljenja, jih lahko s presejalnimi preiskavami
zgodaj odkrijemo ter z ustrezno nego izboljSamo kakovost Zivljenja bol-
nika in podaljSamo njegovo pricakovano zivljenjsko dobo™.

Bolniki z redkimi boleznimi imajo enake pravice kot vsi drugi bolniki,
zato bi bilo nedopustno, ¢e bi jih dosezki znanosti in terapije obsli. Da bi
spodbudile raziskave in razvoj na podrod¢ju zdravil sirot, so oblasti spre-
jele dolo¢ene ukrepe na podro¢ju zdravja in biotehnologije. Ze leta 1983
so v Zdruzenih drzavah Amerike sprejeli Akt o zdravilih sirotah, sledili sta
Japonskain Avstralija v letih 1993 in 1997; Evropska unija je leta 1999 spre-
jela skupno politiko na podrocju zdravil sirot, ki velja za vse njene ¢lanice.

Zdruzene drzave Amerike

V Zdruzenih drzavah Amerike so kot redke bolezni opredeljene tiste, ki se
pojavijo pri manj kot 200.000 posameznikih'3. Odkar je 4. januarja 1983 v
veljavo stopil Zakon o zdravilih za zdravljenje redkih bolezni (Orphan Drug
Act), je bilo odobrenih ze vec zdravil za redke bolezni — v prvih petnajstih
letih kar 322, medtem ko je bilo pred tem registriranih le 58 zdravil za
zdravljenje redkih bolezni'*. Namen zakona je namrec spodbujanje raz-
iskav, razvoja in odobritev proizvodov, ki obravnavajo redke bolezni'. V
ZDA je stopnja razsirjenosti redkih bolezni manj kot 7,5 oseb na 10.000
posameznikov, obolelih pa naj bi bilo okoli 20 milijonov Americanov.

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

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

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

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

Akcijski program Skupnosti za redke bolezni je bil sprejet za obdobje od
1. januarja 1999 do 31. decembra 2003¢. Uredba (ES) st. 747/2000 Evrop-
skega parlamenta in Sveta z dne 16. decembra 1999 doloca, da se zdravilo
oznaci kot »zdravilo sirota«, kadar je namenjeno za bolezen ali bolezen-
sko stanje, preprecevanje ali zdravljenje Zivljenjsko ogrozujocih ali kro-
ni¢no iz¢rpavajocih stanj, ki ne prizadenejo vec kot 5 na 10.000 prebival-
cev v Evropski uniji'”. Ceprav je to majhna stopnja razirjenosti, vseeno
pomeni priblizno 246.000 oseb v 27 drzavah ¢lanicah. Znanstvena spozna-
nja kazejo, da med Sest in osem odstotka prebivalcev EU enkrat v Zivljenju
zboli za eno od 6.000 do 8.000 razli¢nih redkih bolezni, kar pomeni, da je
ali bo priblizno med 27 in 36 milijonov ljudi v EU zbolelo za eno redkih
bolezni'®.

Japonska

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

Avstralija

Avstralija je leta 1997 zacela s politiko zdravil za zdravljenje redkih bole-
zni, leto kasneje sprejela akt »Orphan Drug Policy« in od takrat velja, da
mora biti zdravilo za dosego statusa zdravila za zdravljenje redkih bolezni
v Avstraliji namenjeno za zdravljenje, preprecevanje ali ugotavljanje redke
bolezni, ki je prizadela 2.000 ali manj bolnikov, kar pomeni, da je razsirje-
nost bolezni do 1,1 na 10.000 prebivalcev. Postavljen je tudi alternativni
kriterij, ki doloc¢a, da zdravilo za zdravljenje redkih bolezni ne sme biti
trzno donosno pri zdravljenju bolnikov, ki jim je namenjeno, ter mora biti
smotrno zasnovano, indikacija za zdravljenje pa sprejemljiva®.

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

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

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

" http://docs.google.com/viewer?a=v&q=cache:QUD-gkxYNFMJ:ec.europa.eu/health/ph_threats/
non_com/docs/rdnumbers.pdf+Brugadov+sindrom,+Guillain-Barre+rare+disease&hl=sl&gl=si&pid=
bl&srcid=ADGEEShicSyp2WG63mlich_axZSVF5tT8lsj1pzn0cx5gB55_1cvroPbkp8_Esn7B_DZ5vJNJE-
Sh3ro6yadDrl4ZKcWzWT4g8k0juoWkapE5wswpvg1nN
WOWRG_CTgXeBF7cssKEk_wmS&sig=AHIEtbRijaY8ZN3FAVZDZSpnyeYilhlG2Q

20 http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Education_AboutRareDiseases.php?lng=EN



Pobuda v Sloveniji

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

Predlog priporocila drzavam c¢lanicam EU, priporoca oblikovanje stro-
kovnih centrov, njihovo povezavo v evropsko referen¢no mrezo in vzpo-
stavitev nacionalnih nacrtov za redke bolezni. Ministrstvo za zdravje RS je
v letu 2009 pristopilo tudi k projektu EUROPLAN, v katerem sodeluje 25
drzav. Glavni cilj projekta je razvoj priporocil za oblikovanje strateskega
nacrta na podrocju redkih bolezni in omogocanje visje kakovosti zivljenja
prizadetih oseb.

Raziskovalna dejavnost?'

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

E-Rare

Slovenija trenutno ne sodeluje v projektu E-Rare.

Slovenske ekipe sodelujejo ali so sodelovale v evropskih projektih razisko-
vanja redklih bolezni vklju¢no z: CONTICANET, EMSA-SG, MYELINET, PNSE-
URONET in CEPIVO ZA SARS/GRIPO. Slovenija prispeva podatke v nasle-
dnji evropski register: EUROCARE CF. Slovenija sodeluje tudi pri projektu
EUROPLAN.

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

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

2t http://asso.orpha.net/RDPlatform/upload/file/RDPlatform_final_report.pdf
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Zakonodaja v EU

Vecina redkih bolezni mocno vpliva na kakovost zivljenja prizadete osebe
in njenih bliznjih, zato so ti bolniki prav tako upraviceni do ustreznega zdra-
vljenja kot drugi bolniki. Glavna spodbuda za razvoj ustreznih zdravil zanje
je ekskluzivnost trzenja za dobo sedmih let v ZDA in deset let v Evropi, ki se
zacne na datum pridobitve dovoljenja za promet z zdravilom, ki je doloceno
kot zdravilo za zdravljenje redke bolezni. Prva drzava, ki je predlagala tovr-
stni pravni okvir, so bile ZDA z Zakonom o zdravilih sirotah (1983), sledila
je Japonska 1993, Avstralija 1998 in Evropa leta 1999. Razlog za zamudo v
evropskem prostoru je predvsem v neenotnosti in razprsenosti pristojnih
organov za zdravstvo znotraj EU. Sele v zadnjem ¢asu je prislo do skupnega
truda na nacionalniin evropski ravniv okviru farmacevtske industrije in zdra-
vstvenih organizacijah, kot je Evropska agencija za zdravila (EMA)??, z name-
nom nadaljnjega spodbujanja razvoja zdravil za zdravljenje redkih bolezni.

Z vzpostavljanjem informacijskih mrez, izmenjavo izkusenj, usposablja-
njem in razsirjanjem znanja ter izpopolnjeno zakonodajo ter raziskovalnimi
projekti bo tudi preprecevanje, ugotavljanje in zdravljenje redkih bole-
zni boljse. Skupen cilj vseh zastavljenih projektov je, da bi bila zdravila za
zdravljenje redkih bolezni bolj dosegljiva za bolnike in bi dosegala visoko
kakovost.

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

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

22 http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_000263.
jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e308&jsenabled=true
23 http://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=CELEX:32000R0847:SL:NOT

24 http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_000263.
jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e30&jsenabled=true



Poleg tega je Komisija sprejela Uredbo (ES) st 847/2000 z dne 27. aprila
2000 o dolocbah za izvajanje meril za dolocitev zdravila kot zdravila za
zdravljenje redkih bolezni in za opredelitve pojmov »podobno zdravilo« in
»klini¢na superiornost«?®. V skladu z Uredbo (ES) st. 141/2000 se lahko le
zdravila za humano uporabo oznacdi kot zdravila za zdravljenje redkih bole-
zni. To pa ne velja za veterinarska zdravila, medicinske pripomocke, pre-
hranska dopolnila in dieteti¢ne izdelke. Zdravilo, ki je doloc¢eno kot zdra-
vilo za zdravljenje redkih bolezni, se vpise v Register zdravil za zdravljenje
redkih bolezni.

Zdravila za zdravljenje redkih bolezni zaradi majhnega trzis¢a in nedo-
nosnosti niso zanimiva za farmacevtska podjetja, da bi jih patentirala pod
uveljavljeno patentno zascito. Da se njihov razvoj kljub temu pospesuje,
imajo v patentni zakonodaji poseben polozaj. V EU zato velja, da lahko far-
macevtsko podjetje, ki mu je za doloceno zdravilo podeljen polozaj zdravila
za zdravljenje redkih bolezni, registrira zdravilo po hitrejSem postopku, v
casu trzenja pa mu dodelijo desetletno pravico do trzne ekskluzivnosti
(drugi proizvajalci nimajo vpogleda v dokumentacijo zdravila) ter financne
ugodnosti. Entiteta, ki je odgovorna za dajanje zdravila za zdravljenje red-
kih bolezni v promet, lahko zaprosi, da Skupnost odobri dovoljenje za pro-
met z zdravilom skladno z dolo¢bami Uredbe (EGS) st. 2309/93. Dovoljenje
za promet, izdano za zdravilo za zdravljenje redkih bolezni, zajema le tiste
indikacije zdravljenja, ki izpolnjujejo jasno dolocena merila.

Farmacevtska zakonodaja je leta 2003 dolocila obvezen centraliziran
postopek znotraj EU za pridobitev dovoljenja za promet za vsa zdravila
namenjena zdravljenju redkih bolezni. Ti predpisi so ze dokazali svojo
uspesnost, zlasti na nekaterih podrocjih, kot so onkologija, imunologija in
podrocje presnovnih moten;.

Poleg tega je vec zdravil ze pridobilo dovoljenje za promet in nastala
so biotehnoloska podjetja, ki razvijajo nova zdravila za redke bolezni. Tre-
nutni cilj evropskih oblasti je spodbujanje farmacevtske in biotehnoloske
industrije k raziskavam in razvoju zdravil za zdravljenje redkih bolezni. Pri
raziskavah sodelujejo tudi pristojna mala in srednje velika podjetja, vzpo-
redno pa se povecuje znanje o teh boleznih, izboljSuje komunikacija in ¢ez-
mejno sodelovanje med razli¢nimi raziskovalnimi centri, ustanovami, bol-
niki in drugimi delezniki.

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

Do nedavnega so bile razprave razprsene na Stevilne redke bolezni, name-
sto da bi se najprej opredelila vprasanja, ki so skupna vsem redkim bole-
znim. Ena od glavnih ovir za skupno razpravo je Se vedno pomanjkanje razu-
mevanja patofiziologije Stevilnih redkih bolezni. Ker je opredelitev ciljev
zdravljenja v veliki meri odvisna od genetske in molekularne opredelitve
bolezni in pojasnitve bioloskih mehanizmov,
je potrebno okrepiti klini¢ne, genetske in
patofizioloSke raziskave na podro¢ju redkih
bolezni, predvsem pa je potrebno povecati
obseg javnih raziskav na nacionalni in med-
narodni ravni.

Posledicno je nujno sodelovanje med
programi EU, spodbujanje razvoja nacional-
nih javno-zdravstvenih politik za zagotovitev
enakega dostopa do preventivnih ukrepov,
diagnoze, zdravljenja in rehabilitacije ter nji-
hove razpolozljivosti za ljudi z redkimi bole-
znimi ter zagotavljanje razvoja smernic sku-
pne politike in njene implementacije po vsej
Evropi. Tako je bil v okviru Evropske agencije
za zdravila leta 2000 ustanovljen Odbor za
zdravila sirote (COMP)?¢, ki pregleduje zah-
tevke fizi¢nih ali pravnih oseb za doloditev
izdelkov, ki jih nameravajo razviti za ugota-
vljanje, preprecevanje ali zdravljenje redkih
bolezni. Ta odbor je odgovoren za preucevanje vlog za dolocitev zdravila
kot zdravila za zdravljenje redkih bolezni ter svetovanje in pomo¢ Komisiji
pri razpravah o zdravilih za zdravljenje redkih bolezni. Pocasi se spreminja
tudi pomen redkih bolezni. V Programu EU za javno zdravje 2003-2008
so bile te bolezni Ze definirane kot ena izmed prednostnih nalog. Tudi v
Programu za javno zdravje 2008-2013 so ukrepi za zdravljenje teh bolezni
predstavljene kot ena poglavitnih aktivnosti.

26 http://www.ema.europa.eu/ema/index.jsp?curl=pages/about_us/general/general_content_000263.
jsp&murl=menus/about_us/about_us.jsp&mid=WC0b01ac0580028e308&jsenabled=true



Oblikovanje cen in zagotovitev Financnih virov>

Clen 152 Pogodbe o Evropski uniji zavezuje Evropsko skupnost, da pomaga
izboljsati javno zdravje, spodbuja sodelovanje med drzavami clanicami ter
pospesuje usklajevanje njihovih politik ter programov. Poleg tega evrop-
ska zakonodaja, ki je v veljavi od leta 2000, predvideva program financnih
spodbud za raziskave, razvoj in trzenje zdravil za zdravljenje redkih bolezni.
V program je vklju¢eno tudi zmanjsanje stroskov in ukrepov pri zdravi-
lih za zdravljenje redkih bolezni, kot
so priprava protokola, centraliziran
postopek odobritve novih zdravil ter
trzna ekskluzivnost za deset let. Ven-
dar imajo zdravila za redke bolezni
zaradi svojih posebnosti, kot so ome-
jeno Stevilo bolnikov ter pomanjkanje
ustreznega strokovnega znanja in izku-
senj, visoko dodano vrednost. Prizade-
tost bolnika in pomanjkanje ustrezne
alternative zdravljenja sta pomembna
dejavnika pri oblikovanju cen zdravil za
zdravljenje redkih bolezni.

Dolociti bi bilo potrebno tudi splo-
Sno strategijo Skupnosti, ki bo drzavam
¢lanicam v pomoc pri uspesnem zagotavljanju priznavanja, preprecevanja,
ugotavljanja, zdravljenja in raziskovanja teh bolezni v Evropi. Odlocitve bi
olajsalo sodelovanje na evropski ravni, skupaj z znanstveno oceno klinicne
dodane vrednosti zdravil za zdravljenje redkih bolezni ter vkljucevanje
agencije EMA in obstojecih mrez za oceno zdravstvenih tehnologij, kot
so Mednarodno vrednotenje zdravstvenih tehnologij (Health Assessment
International — HTAI), Evropska mrezZa za vrednotenje zdravstvenih tehno-
logij (EUnetHTA) ter Odbora za vrednotenje zdravil (MEDEV). Sodelovanje
bi prispevalo k boljsim rezultatom zdravljenja in podaljSanju pri¢cakovanih
let zdravega Zivljenja, kar je odlocilen dejavnik za uresnicitev cilja lizbon-
ske strategije, to je, spodbuditi vec ljudi, ki so oboleli za redko boleznijo,
da se zaposlijo in ostanejo na trgu dela.

27 Martina Garau and Jorge Mestre-Ferrandiz: Access Mechanisms for Orphan Drugs:
A Comparative Study of Selected European Countries, Office of Health Economics,
OHE Briefing No. 52 October 2009
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V Franciji, Nemc¢iji, Italiji in Spaniji, kjer ni zahtevano uradno dokazilo o
vrednotenju zdravstvenih tehnologij HTA (health technology assessment),
imajo omejeno bazo podatkov o redkih boleznih v primerjavi z zdravlje-
njem bolj razsirjenih bolezni. Njihov pristop je podoben registraciji zdravil
sirot po hitrem postopku, ki jo je za registracijo zdravil za zdravljenje red-
kih bolezni sprejela EMA. Zdravila za zdravljenje redkih bolezni vec¢inoma
izpolnjujejo zahtevana merila in stroski zanje se povrnejo v okviru javnega
zdravstvenega sistema.

Nekatere drzave so uvedle posebne mehanizme za spodbujanje zbi-
ranja dodatnih podatkov in uporabo zdravil za redke bolezni, bodisi pred
njihovim formalnim dovoljenjem za promet ali ob zacetku trzenja. V stirih
drzavah EU so se zdravila za zdravljenje redkih bolezni uporabljala veci-
noma v okviru soc¢utne uporabe (compassionate use), na voljo pa so bila v
drugih drzavah in se tam Se vedno klinicno preizkusala. Vse drzave razen
Nemcije imajo posebno politiko, ki podpira raziskave po zacetku trzenja
tovrstnih zdravil in zbiranje dokazov o njihovi ucinovitosti. V Franciji, Nem-
&iji, Italiji, Spaniji, na Nizozemskem, v Angliji in Walesu se je velika ve¢ina
(ali vsa) zdravil za zdravljenje redkih bolezni, ki jih je dolocila EMA, zacela
trziti, ob odlocitvi za njihovo razvrstitev na liste zdravil.

Francija

Francija je leta 2005 sprejela »Nacionalni nacrt za redke bolezni« (French
National Plan for Rare Diseases 2005-2008), kot prvi evropski primer celo-
vitega nacionalnega pristopa k vpeljavi razli¢nih vidikov in nacinov obrav-
nave redkih boleznih znotraj drzavnega, javnega zdravstvenega sistema.
Glavni cilj je bil zagotoviti enakopravni dostop do ugotavljanja in zdravlje-
nja ter zagotavljanje nege za ljudi, ki zbolijo za redko boleznijo. Prednosti
nacrta so bile smernice za izboljSanje poznavanja epidemiologije redkih
bolezni, priznavanje njihove specificnosti, informiranje o boleznih, izobra-
zevanje strokovnjakov, izboljSanje dostopa do zdravljenja in kakovostne
nege, spodbujanje raziskav na tem podrocju ter razvijanje nacionalnih in
evropskega partnerstva.

Ceprav ni posebnih olajsevalnih predpisov za zdravila za zdravljenje
redkih bolezni, so zaradi njihovih znacilnosti proizvajalci v relativho ugo-
dnem poloZzaju. Ceno zdravil za zdravljenje redkih bolezni doloca strokovna
komisija HAS (Haute Autorité de Santé) na podlagi dodane vrednosti zdra-
vila in izboljSani uporabnosti zdravila. Nov izziv pri utemeljevanju vredno-
sti teh zdravil lahko predstavlja nova pristojnost HAS-a za dolocevanje



ekonomske vrednosti pri ocenjevanju ASMR-ja (Amélioration du Service
Médical Rendu) novih izdelkov.

Nemcija

Na splosno se zdi, da nemski zdravstveni sistem redke bolezni ne obrav-
nava drugace od drugih bolezni. Financ¢ni viri za zdravilo za zdravljenje red-
kih bolezni so takoj dodeljeni in zaradi posebnosti ni vklju¢eno v skupino
referen¢nih zdravil. Ce novo zdravilo nima primerjalnega zdravila za to
bolezen, se v skladu s trenutno veljavnimi postopki instituta IQWiG (Insti-
tut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen) ekonomska
ocena zanj ne izvaja. Ce je primerjalno zdravilo, na primer staro zdravilo
za zdravljenje bolezni, na voljo, IQWiG izvede oceno stroskov in koristi ter
oblikuje priporocila o najvisji ceni, ki je povrnjena znotraj javnega sistema
financiranja.

Italija

Italijansko javno zdravstvo omogoca dostop do registriranih zdravil za
zdravljenje redkih bolezni preko standardnih postopkov za dolocanje cen
in razvrstitev ter povracilo stroskov za zdravilo, zakona 648/96 ter poseb-
nega sklada, ki ga je leta 2005 ustanovila AIFA (Agenzia Italiana del Far-
maco). Zdravila so na voljo v bolni$nicah in vecina stroskov za ta zdravila je
v celoti povrnjenih. Da so ta zdravila na voljo Se pred registracijo, poskrbi
poseben sistem, v katerega je vkljucen tudi sklad, ki ga spodbuja AIFA.

Spanija

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

Svedska

Svedska nacionalna telesa za vrednotenje zdravstvenih tehnologij so spre-
jela uporabo zdravil za zdravljenje redkih bolezni in zagotavljanje ustre-
znih finanénih virov, in sicer za zdravila katerih stroskovna ucinkovitost
izkazuje nadpovprecne parametre. Naceloma vsa zdravljenja placujejo
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okrozja sama, v praksi pa drzava iz drzavne blagajne povrne vse stroske
zdravil, ki so vklju¢ena na pozitivno listo pri dentalnem in farmacevtskem
odboru TLV (Tandvards- och ldkemedelsformansverket)?®. Ta sistem je pod
nenehno kontrolo, da bi se izognili geografskim razlikam pri dostopu do
zdravstvenega varstva in bi se
okrozja zavedala tudi bremena
nastalih stroskov. Na Svedskem

ni posebne politike za redke bole- 4
zni, vodijo jo principi stroskovne ,'.i-'q
ucinkovitosti, klini¢nih zahtev in f
solidarnosti. TLV doloca razli¢ne

nivoje stroskovne ucinkovitosti | -
glede na stopnjo prizadetosti ;s N

bolnika pri bolezni in skupni pro-
racun, kar neposredno vpliva na
vrednotenje zdravila za zdravlje-
nje redkih bolezni.

Nizozemska

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

Zdruzeno kraljestvo (UK)

V Veliki Britaniji morajo zdravila za zdravljenje redkih bolezni, ki jih pre-
gledajo organi HTA, skozi enak postopek kot zdravila za zdravljenje bolj
pogostih bolezni. Primaren strosek za pridobljena kakovostna leta Zivlje-
nja (QALY) ostaja eden glavnih dejavnikov pri dolo¢anju financnih virov
zanje. Pri tem svetuje tudi institucija Health and Clinical Excellence (NICE),
ki se odloca na podlagi razmerja prirastka stroskov in prirastka ucinkovito-
sti (incremental cost-effectiveness ratio — ICER), s pragom, ki se nahajala v

28 TLV je neodvisna vladna agencija, ustanovljena leta 2002 in je nasledila prejsnjo kratico LFN



obmod¢ju od 20.000 do 30.000 britanskih funtov na QALY. Britanski organi
HTA (NICE in SMC) so dolocili stevilne spremenljivke, ki se lahko uposte-
vajo poleg dokazov o stroskovni ucinkovitosti zdravila (na primer znatno
izboljSanje prezivetja).

Na lokalni ravni morajo organizacije primarnega zdravstvenega varstva
oziroma fundacija PCT (Primary Care Trusts), ko se odlo¢a za sredstva,
upostevati smernice NICE, Ce so le-te na voljo. Tista zdravila za zdravljenje
redkih bolezni, ki jih NICE ne presoja, je potrebno obravnavati posamezno,
na ravni primarnega zdravstvenega varstva in z dodatnim, poglobljenim
postopkom, ki omogoca odobritev teh zdravljenj »pod izjemnimi okoli-
$c¢inami«. Ureditev financiranja zdravstvenih storitev in zdravljenja redkih
bolezni navadno dolodijo vrhovni organi na centralni ravni.
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K javno-zasebnemu partnerstvu

Trenutno najvedji izziv na podrocju redkih bolezni predstavlja usmerjanje
farmacevtskih druzb in organizacij javnega sektorja k vzpostavljanju javno-
zasebnega sodelovanja. Tovrstno partnerstvo med javnimi raziskovalnimi
organizacijami in zasebnimi druzbami predstavlja Evropska terapevtska
iniciativa redkih bolezni (ERDITI)?. Iniciativa ima tri glavne cilje:

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

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

3. zagotoviti kontinuiteto proce-
sov od pred-klini¢nih raziskav do
razvoja in trzenja zdravil.

ERDITI je podprt s strani Evrop-
ske znanstvene fundacije in ga koor-
dinira francoski institut za raziskave
redkih bolezni.

Do danes so pri raziskavah sodelovala stiri farmacevtska podjetja, in
sicer Aventis, GlaxoSmithKline, Roche in Servier. Iniciativa ERDITI podpira
tudi priblizno deset evropskih raziskovalnih ustanov in organizacij, in sicer
Medicinsko fakulteto Univerze na Dunaju, Belgijski sklad za znanstvene
raziskave, Svet za medicinske raziskave na Danskem, Francoski nacionalni
center za znanstvene raziskave, Francoski nacionalni institut za zdravje in
medicinske raziskave, del Nemskega centra za zracno in vesoljsko plovbo
DLR (raziskovanje zdravja), nizozemsko Organizacijo za zdravstvene razi-
skave in razvoj, Nizozemski vodilni odbor za zdravila za zdravljenje redkih
bolezni, Hrvasko akademijo znanosti in umetnosti, Spanski institut za razi-
skave na podrocju redkih bolezni ter Slovasko akademijo znanosti.

2 Vir: http://www.erditi.org



Projekti EU, ki podpirajo
sodelovanje med organizacijami
za redke bolezni*°

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

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

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

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

SODY. Cilji tega projekta so bili:

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

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

3. dolociti glavne ovire za zagotavljanje visoko kakovostnih storitev,

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

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

Akcijski nacrt EU in informacije o redkih boleznih v Evropi - projekt

PARACELSUS. Cilja tega projekta sta bila:

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

2. prikazati pomembnost ukrepov EU na podrocju redkih bolezni in preu-
¢iti dosedanji napredek na Evropski konferenci o redkih boleznih leta
2005 v casu predsedovanja Luksemburga. Ta konferenca je Zelela spod-
buditi sodelovanje vseh zainteresiranih strani ter razsiriti informacije in
ozavescanje o redkih boleznih.

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

Projekt EU PARD 2 - nove komunikacijske tehnologije (spletni por-
tal) za evropsko skupnost z redkimi boleznimi in izmenjava dobrih praks
v razliénih sluzbah za pomoc obstojecim bolnikom (telefonska linija za
pomoc). Cilj tega projekta je bil ustvariti spletni portal o redkih boleznih
in zdravilih sirotah ter pomagati pri zasnovi nadnacionalne skupnosti bol-
nikov z redkimi boleznimi v Evropi. Vloga EURORDIS-a je bila usmerjati
ljudi do obstojecih virov informacij in jim ponuditi sredstva za ukrepanje



na nacionalni ravni, namesto izgradnje novih baz podatkov. Sodelovanje so
zato razvili z obstojecimi viri, kot sta Orphanet in NEPHIRD.

Projekt EU PARD 1 - zdravila sirote pri ljudeh z redkimi boleznimi.
CI[JI tega projekta so bili:
. okrep|t| obstOJece nacionalne zveze (Danska, Francija, Nemcija, Italija,
Spanija, Svedska, Zdruzeno kraljestvo),
2. na ravni Skupnosti izboljsati sodelovanje med zdruzenji za redke
bolezni,
3. razviti nove nacionalne zveze v Evropi na temo zdravil sirot (Belgija,
Nizozemska, Portugalska),
razviti partnerstva med vsemi zvezami,
prepoznati potrebe in probleme v zvezi z zdravili sirotami v vsaki drzavi,
izmenjati najboljse prakse in znanja,
izdelati akcijske nacrte na nacionalni in evropski ravni,
porocati o oceni potreb,
izdelati priporocila na nacionalni in evropski ravni,
0 izdati dokument na temo »Dostop do zdravil sirot za redke bolezni v
Evropi«.

—‘\°P°.“S7‘S":'>

Drugo pomembno omrezje NEPHIRD, ki ga koordinira Centro Nazio-
nale Malattie Rare (Istituto Superiore di Sanita v Italiji), vklju¢uje javne
zdravstvene zavode na podrocju redkih bolezniin je prejelo podporo EU za
Stevilne projekte, kot sta:

A.EU NEPHIRD 2 -Evropska mreza za epidemiolosko in javno zdravje
Zbiranje podatkov o redkih boleznih (druga faza). Posebni cilji projekta,
ki temelji na rezultatih prve faze NEPHIRD-3, so bili:

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

2. oceniti kakovost zivljenja in kakovost zdravstvene nege pri upravljanju
z redkimi boleznimi znotraj sodelujocih drzav,

3. razviti kazalnike javnega zdravja za redke bolezni.

(Glej spletno stran NEPHIRD.)
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B. EU NEPHIRD (Mreza javnih zdravstvenih zavodov na podrocju redkih
bolezni) (prva Faza) - je bila raziskava, ki je temeljila na dveh vprasal-
nikih. S prvim so zbrali podatke o razli¢nih vidikih problematike red-
kih bolezni v sodelujocih drzavah, z drugim pa so popisali diagnosticne
centre in mozne vire sistemati¢no zbranih epidemioloskih podatkov o
osmih redkih boleznih, ki so predstavljale razlicne epidemioloske real-
nosti. Rezultati prvega vprasalnika so pokazali, da so pred kratkim v
nekaterih evropskih drzavah zaceli s spodbudami javnega zdravstva, a
te spodbude niso bile homogene. Popis je pokazal, da obstajajo Stevilni
centri, ki obravnavajo veliko Stevilo bolnikov in zbirajo epidemioloske
podatke, ki temeljijo na lokalnih pobudah.

Evropski izobrazevalni program o projektu redkih bolezni pod okri-
liem Klinicnega raziskovalnega centra za redke bolezni insStituta Mario
Negri za farmakoloske raziskave (Italija). Projekt je bil sestavljen iz vec
javnih konferenc z namenom izboljSanja komunikacije in sodelovanja med
ljudmi, ki jih redke bolezni v Evropi zanimajo iz poklicnega vidika. Ponudil
je moznosti za izobrazevanje in usposabljanje zdravstvenih delavcev, znan-
stvenikov in skupin za podporo bolnikom.

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

Vodja projekta je Evropska organizacija za redke bolezni, Francija.

Ta projekt je pravocasen in ustrezen, saj povezuje prizadevanja EU in
iniciative drzav ¢lanic EU z Zeljami bolnikov. Cilj projekta je razviti »stra-
tegije in mehanizme za izmenjavo informacij med ljudmi z redkimi bole-
znimi«. Njegov namen je tudi »podpirati evropske referencne mreze za
redke bolezni, da bi vzpostavili smernice za najboljSe prakse pri zdravlje-
nju in Siriti znanje o redkih boleznih skupaj z oceno delovanja«. Ta cilj bo
dosezen s pomocjo zbiranja, analiz in predstavitev izkusenj bolnikov z red-
kimi boleznimi ter njihovih pogledov na zdravstveno politiko v okviru kon-
ferenc EU, pri cemer bodo pomagali zdravstveni delavci tako na nacionalni
kot na evropski ravni.

(Glej projekt POLKA.)



Donacija za redke bolezni (Opera)
Vodja projekta je Evropska organizacija za redke bolezni, Francija. Cilji

projekta so:

1.

2.

3.

(9,

Usposabljanje organizacij bolnikov za razvoj nacionalnih nacrtov in stra-
tegij za redke bolezni v vec drzavah ¢lanicah EU.

Povecan doseg in vklju¢enost organizacij bolnikov z redkimi boleznimi
pri definiranju evropske zdravstvene politike;

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

Povecan doseg in usposabljanje predstavnikov redkih bolezni v dejav-
nostih reguliranja zdravil Evropske agencije za zdravila.

. BoljSe razumevanje procesa oblikovanja politike EU s strani predstavni-

kov bolnikov in usposabljanje predstavnikov bolnikov za izpolnjevanje
nalog, ki jih doloc¢a zakonodaja EU o farmacevtskih izdelkih.

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

(Glej Donacijo za redke bolezni — OPERA.)
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Mednarodna srecanja o
redkih boleznih v letu 2015

2" International Klaus Betke Symposium on Pediatric Hematology -
“Rare diseases of the human immune system - neutrophil granulocytes
and biology of mitochondria”

6—7 March, Munich, Germany,

Congress of the European Association of Hospital Pharmacists (EAHP):
“The hospital pharmacists’ agenda - patient safety First!”
25-27 March, Hamburg, Germany

Orphan Drug and Rare Disease Seminar: “Accelerating Access to
Therapeutic Innovation”, jointly organised by Eudipharm, F-CRIN
and OrphanDev

27 March, Lyon, France

34 Asia-Pacific Prader-Willi Syndrome Conference 2015:
“From Better Start to Better Living”
11-12 April, Melbourne, Australia

27" DIA Annual EuroMeeting: Development, Innovation,
Access and Patient Safety
13-15 April, Palais des Congres, Paris, France

3Gb-TEST course on NGS: “Next-generation sequencing
in a diagnostic setting
20-23 April, Prague, Czech Republic

World Orphan Drug Congress USA 2015
Washington, D.C., April 22-24, 2015

2" International GENCODYS Conference on Integrative Networks in
Intellectual Disabilities
27-29 April, 2015, Crete, Greece



World Orphan Drug Congress Asia 2015
Singapore, June 3-4, 2015

Trisomy 21 Research Society (T21RS) International Conference
4-6 June, Paris, France

The European Human Genetics Conference 2015
6-9 June, Glasgow, Scotland, United Kingdom

38t European Cystic Fibrosis Conference
10-13 June, Brussels, Belgium

World Congress on Tourette Syndrome & TIC Disorders
24-26 June, London, United Kingdom

International Conference on Children’s Bone Health
27-30 June, Salzburg, Austria

The 11t International Conference on Developmental Coordination
Disorder
2-4 July, Toulouse, France

The First Russian Congenital Aniridia Conference
3-4 July, Cheboksary, Russia

10" European Cytogenetics Conference
4-7 July, Strasbourg, France

Glycoproteinoses: Fourth International Conference on Advances in
Pathogenesis and Therapy
23-26 July, Saint Louis, Missouri, USA

HGSA 39 Annual Scientific Meeting
8-11 August, Perth, Australia

11t" International Congress on Systemic Lupus Erythematosus
3-6 September, Vienna, Austria

90



Topical Meeting on Osteogenesis Imperfecta:

“Soft Tissues & Soft Issues - Ol is more than fractures”
(open For both scientists, clinicians and people with Ol)
17-18 September, Oslo, Norway

2" International Primary Immunodeficiencies Congress (IPIC)
5-6 November, Budapest, Hungary




Dodatek 1

Seznam zdravil za zdravljenje redkih bolezni v Evropi

EUROIEAN MEDICINES AGENCY

SCHNCE MITRCISTS MEALTH

hitp:Awww.ema europa.euf

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

ACTIVE MARKETING MARKETING
TRADENAME SUBSTANCE MARKETING AUTHORISATION INDICATION AUTHORISATION = AUTHORISATION
DATE (DD/MM/YYYY) HOLDER

*Treatment of adult patients with relapsed or
refractory CD30+ Hodgkin lymphoma (HL):

1. following autologous stem cell transplant (ASCT) or
Brentuximab 2. following at least two prior therapies when ASCT or
vedotin multi-agent chemotherapy is not a treatment option.
*Treatment of adult patients with relapsed or
refractory systemic anaplastic large cell lymphoma

25/10/2012 | Takeda A/S

(SALCL).

* Chronic thromboembolic pul v
hypertension (CTEPH)

Adempas is indicated for the treatment of adult
patients with WHO Functional Class (FC) II to IIT
with

- inoperable CTEPH,

- persistent or recurrent CTEPH after surgical
treatment,

to improve exercise capacity.

Riociguat 27/03/2014

Bayer Pharma
AG

* Pulmonary arterial hypertension (PAH)
Adempas, as monotherapy or in combination with
endothelin receptor antagonists, is indicated for the
treatment of adult patients with pulmonary arterial
hypertension (PAH) with WHO Functional Class
(FC) II to III to improve exercise capacity.

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

Orphanet Report Series - Lists of medicinal products for rare diseases in Europe. October 2014
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/list_of orphan_drugs_in_europe.pdf
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TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

Ofatumumab

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

* In combination with chlorambucil or
bendamustine, treatment of patients with chronic
lymphocytic leukaemia who have not received prior
therapy and who are not eligible for fludarabine-
based therapy.

* Treatment of refractory chronic lymphocytic
leukaemia in patients who are refractory to
fludarabine and alemtuzumab.

MARKETING

AUTHORISATION

DATE (DD/MM/YYYY)

19/04/2010

MARKETING
AUTHORISATION
HOLDER

Glaxo Group
Ltd

Nelarabine

Treatment of patients with T-cell acute
lymphoblastic leukaemia (T-ALL) and T-cell
lymphoblastic lymphoma (T-LBL) whose disease has
not responded to or has relapsed following treatment
with at least two chemotherapy regimens.

Due to the small patient populations in these
disease settings, the information to support these
indications is based on limited data.

22/08/2007

Glaxo Group
Ltd

Bosutinib

Treatment of adult patients with chronic phase

(CP), accelerated phase (AP), and blast phase

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

27/03/2013

Pfizer Ltd

Mannitol

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

13/04/2012

Pharmaxis
Pharmaceuti-
cals Limited

Carglumic acid

Treatment of hyperammonaemia due to
N-acetylglutamate synthase primary deficiency,
hyperammonaemia due to isovaleric acidaemia,
hyperammonaemia due to methymalonic acidaemia,
hyperammonaemia due to propionic acidaemia.

This orphan designated product has completed its

10 years of “market exclusivity” for its indication

in hyperammonaemia due to N-acetylglutamate
synthetase (NAGS) deficiency.

24/01/2003

Orphan
Europe S.a.r.L.

Aztreonam

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

21/09/2009

Gilead
Sciences
International
Limited

Histamine
dihydrochloride

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

07/10/2008

Meda AB

Cabozantinib

Treatment of adult patients with progressive,
unresectable locally advanced or metastatic
medullary thyroid carcinoma.

For patients in whom Rearranged during Transfection
(RET) mutation status is not known or is negative, a
possible lower benefit should be taken into account
before individual treatment decision.

21/03/2014

TMC Pharma
Services Ltd.




TRADENAME
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ACTIVE MARKETING MARKETING
SUBSTANCE MARKETING AUTHORISATION INDICATION AUTHORISATION  AUTHORISATION
DATE (pb/MM/YYYY) HOLDER
Adjunctive treatment of homocystinuria, involving
deficiencies or defects in cystathionine beta-
Betaine synthase (CBS), 5,10-methylene-tetrahydrofolate Orphan
anhvdrous reductase (MTHFR), cobalamin cofactor metabolism 15/02/2007 Eu?o o S.arl
Y (cbl). Cystadane should be used as supplement to pe >.a.rL
other therapies such as vitamin B6 (pyridoxine),
vitamin B12 (cobalamin), folate and a specific diet.
Treatment of adult patients aged 65 years and above
with newly diagnosed de novo or secondary acute Janssen-Cilag
Decitabine myeloid leukaemia (AML), according to the World 20/09/2012 International
Health Organization (WHO) classification, who are NV
not candidates for standard induction chemotherapy.
Defitelio is indicated for the treatment of severe
hepatic veno-occlusive disease (VOD) also
N known as sinusoidal obstructive syndrome (SOS) in Gentium
Defibrotide haematopoietic stem-cell transplantation (HSCT) 18/10/2013 S.p.a.
therapy. It is indicated in adults and in adolescents,
children and infants over 1 month of age.
Deltyba is indicated for use as part of an appropriate
combination regimen for pulmonary multi-drug
resistant tuberculosis (MDR-TB) in adult patients
. . Otsuka Novel
. when an effective treatment regimen cannot
Delamanib . . 28/04/2014 Products
otherwise be composed for reasons of resistance or GmbH
tolerability.
Consideration should be given to official guidance on
the appropriate use of antibacterial agents.
Use in conjunction with clobazam and valproate as
adjunctive therapy of refractory generalized tonic-
- clonic seizures in patients with severe myoclonic .
stiripentol epilepsy in infancy (SMEI, Dravet’s syndrome) 04/01/2007 Biocodex
whose seizures are not adequately controlled with
clobazam and valproate.
\dursulfase Long-term treatment of patients withHunter 08/01/2007 z:';zt?gﬁin
syndrome (Mucopolysaccharidosis II, MPS 11). X
rapies AB
S In adults for the treatment of mild to moderate InterMune UK
Pirfenidone Idiopathic Pulmonary Fibrosis (IPF). 28/02/201 Ltd.
Treatment ofacute lymphoblastic leukaemia
(ALL) in paediatric patients who have relapsed
or are refractory after receiving at least two prior Genzyme
Clofarabine regimens and where there is no other treatment 29/05/2006 Eurozge BV,

option anticipated to result in a durable response.
Safety and efficacy have been assessed in studies of
patients < 21 years old at initial diagnosis.




ACTIVE

TRADENAME SUBSTANCE

Deferasirox

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

*Treatment of chronic iron overload due to
frequent blood transfusions (=7 ml/kg/month

of packed red blood cells) in patients with beta
thalassaemia major aged 6 years and older.
*Treatment of chronic iron overload due to

blood transfusions when deferoxamine therapy is
contraindicated or inadequate in the following
patient groups:

- in patients with beta thalassaemia major with
iron overload due to frequent blood transfusions in

(=7 ml/kg/month of packed red blood cells)
patients aged 2 to 5 years

- in patients with beta thalassaemia major with
iron overload due to infrequent blood transfusions
(< 7 ml/kg/month of packed red blood cells) aged 2
years and older,

- in patients with other anaemias aged 2 years and
older.

MARKETING MARKETING
AUTHORISATION ~ AUTHORISATION
DATE (pD/MM/YYYY) HOLDER

Novartis Euro

28/08/2006 pharm Ltd

Icatibant
acetate

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

Shire Orphan
Therapies
GmbH

11/07/2008

Amifampridine

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

Biomarin

23/12/2009 Europe Ltd

Obinutuzumab

In combination with chlorambucil, treatment

of adult patients with previously untreated

chronic lymphocytic leukaemia (CLL) and with
comorbidities making them unsuitable for full-dose
fludarabine based therapy.

Roche
Registration
Limited

23/07/2014

5-aminole-
vulinic acid
hydrochloride

In adult patients for visualisation of malignant tissue
during surgery formalignant glioma (World Health
Organization grade Ill and IV).

07/09/2007 Medac GmbH

Alipogene
tiparvovec

For adult patients diagnosed with familial lipoprotein
lipase deficiency (LPLD) and suffering from severe

or multiple pancreatitis attacks despite dietary fat
restrictions. The diagnosis of LPLD has to be confirmed
by genetic testing. The indication is restricted to
patients with detectable levels of LPL protein.

uniQure bio-

29/10/2012 pharma B.V.

Ponatinib

Iclusig is indicated in adult patients with :

- chronic phase, accelerated phase, or blast phase
chronic myeloid leukaemia (CML) who are resistant
to dasatinib or nilotinib; who are intolerant to
dasatinib or nilotinib and for whom subsequent
treatment with imatinib is not clinically appropriate;
or who have the T315I mutation ;

- Philadelphia chromosome positive acute
lymphoblastic leukaemia (Ph+ ALL) who are
resistant to dasatinib; who are intolerant to
dasatinib and for whom subsequent treatment with
imatinib is not clinically appropriate; or who have
the T315I mutation.

ARIAD

01/07/2013 Pharma Ltd




ACTIVE

TRADENAME ¢ ypstance

Pomalidomide

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

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

MARKETING

MARKETING

AUTHORISATION  AUTHORISATION
DATE (pb/MM/YYYY) HOLDER

05/08/2013

Celgene
Europe
Limited

Mecasermin

Long-term treatment of growth failure in children
and adolescents with severe primary insulin-like
growth factor 1 deficiency (Primary IGFD).
Severe Primary IGFD is defined by:

- height standard deviation score < -3.0 and

- basal IGF-1 levels below the 2.5th percentile for
age and gender and

- GH sufficiency.

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

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

03/08/2007

Ipsen Pharma

Rufinamide

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

16/01/2007

Eisai Ltd

Ruxolitinib

Treatment of disease-related splenomegaly

or symptoms in adult patients with primary
myelofibrosis (also known as chronic idiopathic
myelofibrosis), post-polycythaemia-vera
myelofibrosis or post-essential-thrombocythaemia
myelofibrosis.

23/08/2012

Novartis Euro-
pharm Ltd

Ivacaftor

Treatment of cystic fibrosis (CF) in patients age 6
years and older who have one of the following gating
(class III) mutations in the CFTR gene: G5510,
G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, S1255P,
S$549N, or S549R.

23/07/2012

Vertex
Pharmaceu-
ticals (U.K.)
Limited

Cholic acid

Cholic acid FGK is indicated for the treatment of
inborn errors in primary bile acid synthesis

due to Sterol 27-hydroxylase (presenting as
cerebrotendinous xanthomatosis, CTX) deficiency,
2- (or a-) methylacyl-CoA racemase (AMACR)
deficiency or Cholesterol 7a-hydroxylase
(CYP7A1) deficiency in infants, children and
adolescents aged 1 month to 18 years and adults.

04/04/2014

FGK Repre-
sentative
Service GmbH
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TRADENAME

ACTIVE MARKETING MARKETING
SUBSTANCE MARKETING AUTHORISATION INDICATION AUTHORISATION  AUTHORISATION
DATE (pD/MM/YYYY) HOLDER

*Treatment of hyperphenylalaninaemia (HPA) in

adult and paediatric patients of 4 years of age and

over with phenylketonuria (PKU) who have been
Sapropterin shown to be responsive to such treatment 02/12/2008 Merck Serono
dihydrochloride | *Treatment of hyperphenylalaninaemia Europe Ltd

(HPA) in adult and paediatric patients with

tetrahydrobiopterin (BH4) deficiency who have

been shown to be responsive to such treatment.

In children, adolescents and young adults for the

treatment of high-grade resectable non-metastatic Takeda France
Mifamurtide osteosarcoma after macroscopically complete 06/03/2009

N . X R - . SAS

surgical resection. It is used in combination with

post-operative multi-agent chemotherapy.

In combination with G-CSF to enhance mobilisation

of haematopoietic stem cells to the peripheral Genzvme
Plerixafor blood for collection and subsequent autologous 31/07/2009 2y

L. . . Europe B.V.

transplantation in patients with lymphoma and

multiple myeloma whose cells mobilise poorly.
Recombinant
grpn;:?g?l?cisi- Long-term enzyme replacement therapy (ERT) in Genzyme
dase p?tients wit'h a conﬁrm_ed diagnos.is of Pompe 29/03/2006 Europe B.V.
INN = Algluco- disease (acid a-glucosidase deficiency).
sidase alpha
N-acetylgalac- | Long-term enzyme replacement therapy
tosamine-4- in patients with a confirmed diagnosis BioMarin
sulfatase of Mucopolysaccharidosis VI (MPS VI; 24/01/2006 Europe Ltd
INN = N-acetylgalactosamine 4-sulfatase deficiency;
Galsulfase Maroteaux-Lamy syndrome).

*Treatment of hepatocellular carcinoma

*Treatment of patients with advanced renal cell

carcinoma who have failed prior interferon-alpha
Sorafenib or inFerleukin—Z based therapy or are considered Bayer Pharma
tosylate unsuitable for such therapy. 19/07/2006 AG

* Treatment of patients with progressive, locally

advanced or metastatic, differentiated (papillary/

follicular/Hiirthle cell) thyroid carcinoma, refrac-

tory to radioactive iodine.
Concentrate of Mediwound
proteolytic en- | Removal of eschar in adults with deep partial- and
zymes enriched | full-thickness thermal burns. 18/12/2012 Germany
X : Gmbh
in bromelain

Adult chronic immune (idiopathic)

thrombocytopenic purpura (ITP) in splenectomised

patients who are refractory to other treatments Amgen
Romiplostim (e.g. corticosteroids, immunoglobulins). Nplate 04/02/2009 Europe B.V.

may be considered as second line treatment for
adult non-splenectomised patients where surgery is
contra-indicated.
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ACTIVE MARKETING MARKETING
SUBSTANCE MARKETING AUTHORISATION INDICATION AUTHORISATION  AUTHORISATION
DATE (pb/MM/YYYY) HOLDER
Opsumit, as monotherapy or in combination, is
indicated for the long-term treatment of pulmonary
arterial hypertension (PAH) in adult patients of
WHO Functional Class (FC) II to III. Actelion
Macitentan Efficacy has been shown in a PAH population 20/12/2013 | Registration
including idiopathic and heritable PAH, PAH Ltd
associated with connective tissue disorders, and PAH
associated with corrected simple congenital heart
disease.
Treatment of patients with confirmed diagnosis Swedish
s of hereditary tyrosinemia type 1 (HT-1) in Orphan Biovi-
Nitisinone combination with dietary restriction of tyrosine and 21/02/2005 trum Interna-
phenylalanine. tional AB
Treatment of inborn errors in primary bile acid
synthesis due to 3béta-Hydroxy-delta5-C27-
s steroid oxidoreductase deficiency or deltas-3- Laboratoires
Cholic acid Oxosteroid-5béta-reductase deficiency in infants, 12/09/2013 CTRS
children and adolescents aged 1 month to 18 years
and adults.
Para-aminosalicylic acid Lucane is indicated for
use as part of an appropriate combination regimen
Para-aminosali- for multi-drug resistant tuberculosis in adults Lucane
c and paediatric patients from 28 days of age and 07/04/2014
cylic acid : . Pharma
older when an effective treatment regimen cannot
otherwise be composed for reasons of resistance or
tolerability
Treatment of a haemodynamically significant patent Orphan
Ibuprofen ductus arteriosus in preterm newborn infants less 29/07/2004 P
X Europe S.a.r.L.
than 34 weeks of gestational age.

S . Chiesi Farma-
Caffeine citrate | Treatment of primary apnea of premature newborns. | 02/07/2009 ceutici SpA
Hydrocortisone | Treatment of adrenal insufficiency in adults. 03/11/2011 \SI:;LPharma
Ziconotide Treatment of severe, chronic pain in patients who -
(intraspinal use) | require intrathecal (IT) analgesia. 21/02/2005 Eisai Ltd

Treatment of proven nephropathic cystinosis.
Mercaptamine Cysteamine reduces cystine accumulation in some cells Raptor Phar-
bita rtfate (e.g. leukocytes, muscle and liver cells) of nephropathic | 06/09/2013 maceuticals
cystinosis patients and, when treatment is started early, Europe B.V.

it delays the development of renal failure.




ACTIVE

TRADENAME  sygstance

Sildenafil
citrate

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

*Treatment of adult patients with pulmonary arterial
hypertension classified as WHO functional class II and
II1, to improve exercise capacity. Efficacy has been
shown in primary pulmonary hypertension and pulmonary
hypertension associated with connective tissue disease.
*Treatment of paediatric patients aged 1 year to 17 years
old with pulmonary arterial hypertension. Efficacy in
terms of improvement of exercise capacity or pulmonary
haemodynamics has been shown in primary pulmonary
hypertension and pulmonary hypertension associated
with congenital heart disease.

Revatio solution for injection is for the treatment of
adult patients with pulmonary arterial hypertension

who are currently prescribed oral Revatio and who

are temporarily unable to take oral therapy, but are
otherwise clinically and haemodynamically stable.

MARKETING
AUTHORISATION

DATE (DD/MM/YYYY)

28/10/2005

MARKETING
AUTHORISATION
HOLDER

Pfizer Ltd

Teduglutide

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

30/08/2012

NPS Pharma
Holdings
Limited

Lenalidomide

* Revlimid in combination with dexamethasone is
indicated for the treatment of multiple myeloma in
adult patients who have received at least one prior
therapy.

* Revlimid is indicated for the treatment of patients
with transfusion-dependent anaemia due to low-

or intermediate-1-risk myelodysplastic syndromes
associated with an isolated deletion 5q cytogenetic
abnormality when other therapeutic options are
insufficient or inadequate.

14/06/2007

Celgene
Europe Ltd

Dexrazoxane

In adults for the treatment of anthracycline
extravasation.

28/07/2006

Norgine B.V.

Pasireotide

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

24/04/2012

Novartis Euro-
pharm Ltd

Hydroxycarba-
mide

Prevention of recurrent painful vaso-occlusive

crises including acute chest syndrome in adults,
adolescents and children older than 2 years suffering
from symptomatic Sickle Cell Syndrome.

29/06/2007

Addmedica

Bedaquiline

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

05/03/2014

Janssen-Cilag
International
N.V.

Eculizumab

For the treatment of adults and children with :

- paroxysmal nocturnal haemoglobinuria (PNH).
Evidence of clinical benefit of Soliris in the
treatment of patients with PNH is limited to patients
with history of transfusions;

- atypical haemolytic uraemic syndrome (aHUS).

20/06,/2007

Alexion
Europe SAS




ACTIVE

TRADENAME SUBSTANCE

Dasatinib

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

Treatment of adult patients with:

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

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

- Ph+ acute lymphoblastic leukaemia (ALL) and
lymphoid blast CML with resistance or intolerance to
prior therapy.

MARKETING
AUTHORISATION
DATE (DD/MM/YYYY)

20/11/2006

MARKETING
AUTHORISATION
HOLDER

Bristol-
Myers Squibb
Pharma EEIG

Siltuximab

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

22/05/2014

Janssen-Cilag
International
NV

Nilotinib

* Tasigna 150 mg

Treatment of adult patients with newly diagnosed
Philadelphia-chromosome-positive chronic
myelogenous leukaemia (CML) in the chronic phase.
* Tasigna 200 mg

Treatment of adult patients with :

- newly diagnosed Philadelphia-chromosome-positive
CML in the chronic phase;

- chronic phase and accelerated phase Philadelphia-
chromosome-positive CML with resistance or
intolerance to prior therapy including imatinib.
Efficacy data in patients with CML in blast crisis are
not available.

19/11/2007

Novartis Euro-
pharm Ltd

Thiotepa

In combination with other chemotherapy medicinal
products:

1) with or without total body irradiation (TBI),

as conditioning treatment prior to allogeneic

or autologous haematopoietic progenitor cell
transplantation (HPCT) in haematological diseases
in adult and paediatric patients;

2) when high dose chemotherapy with HPCT support
is appropriate for the treatment of solid tumours

in adult and paediatric patients. It is proposed
that Tepadina must be prescribed by physicians
experienced in conditioning treatment prior to
haematopoietic progenitor cell transplantation.

15/03/2010

Adienne S.r.L.

Thalidomide

In combination with melphalan and prednisone

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

16/04/2008

Celgene
Europe Ltd

Tobramycin

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

20/07/2011

Novartis
Europharm
Limited

Temsirolimus

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

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

19/11/2007

Pfizer Limited
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TRADENAME

ACTIVE
SUBSTANCE

Bosentan
monohydrate

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

* Treatment of pulmonary arterial hypertension
(PAH) to improve exercise capacity and symptoms in
patients with WHO functional class III. Efficacy has
been shown in :

- primary (idiopathic and heritable) PAH,

- PAH secondary to scleroderma without significant
interstitial pulmonary disease,

- PAH associated with congenital systemic-to-
pulmonary shunts and Eisenmenger’s physiology.
Some improvements have also been shown in
patients with PAH WHO functional class II.

* To reduce the number of new digital ulcers in
patients with systemic sclerosis and ongoing digital
ulcer disease.

This orphan designated product has completed its 10
years of “market exclusivity” for its indication in
pulmonary arterial hypertension.

MARKETING
AUTHORISATION
DATE (DD/MM/YYYY)

15/05/2002

MARKETING
AUTHORISATION
HOLDER

Actelion
Registration
Ltd

Ataluren

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

31/07/2014

PTC Therapeu-
tics Limited

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

- intermediate-2 and high-risk myelodysplastic
syndromes (MDS) according to the International

- Prognostic Scoring System (IPSS), Celgene

Azacitidine - chronic myelomonocytic leukaemia (CMML) with 10- 17/12/2008 Europe Ltd

29% marrow blasts without myeloproliferative disorder,

- acute myeloid leukaemia (AML) with 20-30 % blasts

and multi-lineage dysplasia, according to World Health

Organisation (WHO) classification.
Recombinant
human n- . . .
acetylgalacto- Treatme.nt of mucopolysacchandogs, ty.pe IVA BioMarin
samine-6-sul- (Morquio A Syndrome, MPS IVA) in patients of all 28/04/2014 Eyrqpe
fatase (INN = ages. Limited
Elosulfase alfa)

Treatment of patients with pulmonary arterial

hypertension (PAH) classified as WHO functional Glaxo Group
Ambrisentan class II and III, to improve exercise capacity. Efficacy | 21/04/2008

has been shown in idiopathic PAH (IPAH) and in PAH
associated with connective tissue disease.

Ltd
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ACTIVE MARKETING MARKETING
SUBSTANCE MARKETING AUTHORISATION INDICATION AUTHORISATION = AUTHORISATION
DATE (pD/MM/YYYY) HOLDER
* Treatment of adult patients with renal
angiomyolipoma associated with tuberous sclerosis
complex (TSC) who are at risk of complications (based
on factors such as tumour size or presence of aneurysm,
or presence of multiple or bilateral tumours) but who
do not require immediate surgery.
The evidence is based on analysis of change in sum of N S E
Everolimus angiomyolipoma volume. 02/09/2011 ﬁ;’?:‘it duro-
* Treatment of patients with subependymal giant P
cell astrocytoma (SEGA) associated with tuberous
sclerosis complex (TSC) who require therapeutic
intervention but are not amenable to surgery.
The evidence is based on analysis of change in SEGA
volume. Further clinical benefit, such as improvement in
disease-related symptoms, has not been demonstrated.
. Shire Phar-
s | gt oy e e (0 agnaono | i
) Ireland Ltd
Treatment of transthyretin amyloidosis in adult
Tafamidis patients with stage 1 symptomatic polyneuropathy 16/11/2011 Pfizer Ltd
to delay peripheral neurologic impairment.
ﬁ:.r}l;;rcaet:!ate Treatment of Wilson’s disease. 13/10/2004 g;'::;: Sarl
Reduction of elevated platelet counts in at-risk
essential-thrombocythaemia (ET) patients who are
intolerant to their current therapy or whose elevated
platelet counts are not reduced to an acceptable
Anagrelide level by. their c.urrent therapy. Shire Pl.]ar-
hydrochloride An at-risk patient 16/11/2004 maceutical
An at risk ET is defined by one or more of the Contracts Ltd
following features:
- > 60 years of age or
- a platelet count > 1000 x 10°/L or
- a history of thrombo-haemorrhagic events.
. Treatment of acute lymphoblastic leukaemia (ALL) Nova Labora-
Mercaptopurine in adults, adolescents and children. 09/03/2012 tories Ltd
*Treatment of patients with advanced soft
tissue sarcoma, after failure of anthracyclines
and ifosfamide, or who are unsuited to receive
. these agents. Efficacy data are based mainly on Pharma Mar
Trabectedin liposarcoma and leiomyosarcoma patients. 17/09/2007 S.A.

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




ACTIVE

TRADENAME SUBSTANCE

Miglustat

MARKETING AUTHORISATION INDICATION

*Oral treatment of adult patients with mild to
moderate type 1 Gaucher disease. Zavesca may be
used only in the treatment of patients for whom
enzyme replacement therapy is unsuitable

*Treatment of progressive neurological
manifestations in adult patients and paediatric
patients with Niemann-Pick type C disease.

This orphan designated product has completed its 10
years of “market exclusivity” for its indication in
Gaucher Disease.

MARKETING

AUTHORISATION = AUTHORISATION
DATE (pb/MM/YYYY) HOLDER

20/11/2002

MARKETING

Actelion
Registration
Ltd
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Sklep komisije o imenovanju €lanov Odbora
strokovnjakov Evropske unije za redke bolezni

C 219/4

Uradni list Evropske unije
SKLEP KOMISIJE

31.7.2013

z dne 30. julija 2013

hol

o ustanovitvi strokovne skupine K je za redke

(2013/C 219/04)

EVROPSKA KOMISIJA JE —

ob upostevanju Pogodbe o delovanju Evropske unije,

)

ob upostevanju naslednjega:

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

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

Ceprav Sklep §t. 1350/2007/ES Evropskega parlamenta
in Sveta z dne 23. Oktobra 2007 o uvedbi drugega
programa ukrepov Skupnosti na podro¢ju zdravja
(2008-2013) (») ponavlja, da so za zdravstvene storitve
v prvi vrsti odgovorne drzave clanice, poudarja tudi, da
lahko sodelovanje na ravni Skupnosti koristi bolnikom in
zdravstvenim sistemom. V skladu s clenom 7(2) in
Prilogo k navedenemu sklepu se dejavnosti glede zbiranja
in Sirjenja zdravstvenih informacij in znanja izvajajo v
tesnem sodelovanju z drZavami ¢lanicami z oblikovanjem
mehanizmov posvetovanja in postopkov sodelovanja.

G) @®)

(4)  Evropska komisija je 11. novembra 2008 sprejela ,Spo-
ro¢ilo Komisije Evropskemu parlamentu, Svetu, Evrop-
skemu ekonomsko-socialnemu odboru in Odboru regij
— Redke bolezni: Izzivi za Evropo® (%), Svet pa je 8. junija

2009 sprejel Priporocilo o ukrepanju na podro¢ju redkih

() COM(2007) 630 koné,, 23.10.2007.
@ UL L 301, 20.11.2007, str. 3.
() COM(2008) 679 final, 11.11.2008.

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

bolezni (*) V tocki 7 Sporocila je priporoceno, da Komi-
siji pomaga Svetovalni odbor EU za redke bolezni.

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

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

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

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

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

(%) UL C 151, 3.7.2009, str. 7.

() UL L 315, 2.12.2009, str. 18.
() C(2010) 7649 koné.
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(10)  Strokovna skupina za redke bolezni ne bi smela delovati
kot odbor v smislu Uredbe (EU) st. 182/2011 Evropskega
parlamenta in Sveta z dne 16. februarja 2011 o dolocitvi
splosnih pravil in nacel, na podlagi katerih drzave ¢lanice
nadzirajo izvajanje izvedbenih pooblastil Komisije (!).

(11)  Osebne podatke bi bilo treba obdelovati v skladu z
Uredbo (ES) $t. 45/2001 Evropskega parlamenta in
Sveta z dne 18. decembra 2000 o varstvu posameznikov
pri obdelavi osebnih podatkov v institucijah in organih
Skupnosti in o prostem pretoku takih podatkov (3).

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

SPREJELA NASLEDNJI SKLEP:

Clen 1
Ustanovitev strokovne skupine

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

Clen 2
Naloge strokovne skupine

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

(a) Komisiji pomaga pri pripravi pravnih instrumentov in poli-
ticnih dokumentov, vkljuéno s smernicami in priporocili;

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

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

(d) Komisiji svetuje glede mednarodnega sodelovanja;

(e) zagotovi celovit pregled politik Unije in nacionalnih politik;

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

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

() UL L 55, 28.2.2011, str. 13.
() uLLs

, 12.1.2011, str. 1.

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

Clen 3
Posvetovanje

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

Clen 4
Imenovanje ¢lanov

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

(c) evropska zdruZenja proizvajalcev zdravil in pripomockov ali
ponudnikov  storitev, pomembnih za bolnike z redkimi
boleznimi;

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

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

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

3. Clane imenuje generalni direktor za zdravje in potrosnike.

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

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

Clen 5
Delovanje

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

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

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

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

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

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

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

Clen 6
Strogki sestankov

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

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

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

(2) Sklep Komisije z dne 29. novembra 2001 o spremembah njenega

Poslovnika (UL L 317, 3.12.2001, str. 1).

() Te izjeme so namenjene zaiCiti javne varnosti, vojaskih zadev,
mednarodnih odnosov, financne, denarne ali gospodarske politike,
zasebnosti in celovitosti posameznika, poslovnih interesov, sodnih
postopkov in pravnih nasvetov, inspekcij/preiskav/revizij in postopka
odlocanja institucije.
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Clen 7
Razveljavitev
Sklep 2009/872[ES se razveljavi.
Clen 8
Ta sklep se uporablja od 27. julija 2013.

V Bruslju, 30. julija 2013

Za Komisijo
Tonio BORG
Clan Komisije




Dodatek 3
Sodelujoca drustva bolnikov

Drustvo bolnikov
s krvnimi boleznimi

20 let

1995 2015

DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI
SLOVENIJA

Slovenska cesta 30, 1234 Menges, Slovenija

OSEBNA IZKAZNICA
DRUSTVO BOLNIKOV S KRVNIMI BOLEZNIMI SLOVENIJA
Association of patients with Blood Diseases in Slovenia

DRU§TVO, KI DELUJE V JAVNEM INTERESU NA PODROCJU
ZDRAVSTVENEGA VARSTVA
An association working in the public interest of healthcare

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

Krvne bolezni so redke bolezni, saj je vecina krvnih bolezni uvrs¢enih v

register redkih bolezni, razen anemije zaradi pomanjkanja zeleza in vita-
mina B12. V 20-letnem delovanju Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi
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zdruzujemo bolnike in bivse bolnike, ki so zboleli za eno izmed krvnih bole-
zni, kot so: akutne in kroni¢ne levkemije, limfomi, diseminirani plazmoci-
tom, aplasti¢na anemija, mielodisplasticni sindromiin druge krvne bolezni;
sorodnike bolnikov, njihove prijatelje ter strokovno medicinsko osebje.

Drustvena pisarna: Slovenska cesta 30, 1234 Menges

Clanstvo: 490 ¢lanov iz vse Slovenije

Predsednica drustva: Majda Slapar

Izvrs$ni odbor: Majda Slapar — predsednica, Marjana Bozjak — tajnica,
Mihaela Uhan - blagajni¢arka, prim. Jozef Pretnar, dr. med. — strokovni
¢lan, Matjaz Jurca - clan

Davcna st.: 26996855

TRR: 05100-8010144543

Telefon: + 386 (0) 31 649 735 (Majda Slapar)
+ 386 (0) 41 649 735 (Mihaela Uhan)
E-posta: info@drustvo-bkb.si

Spletna stran: www.drustvo-bkb.si
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Slika 1: Clanstvo Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi od ustanovitve leta 1995
dalje.



Slika 2: Geografska razprsenost ¢lanstva Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi po
Sloveniji.

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi ze od 1995
Decembra 1995 smo na pobudo ¢lanice drustva gospe Erike Pertinac in
Stevilnih somisljenikov med bolniki ter medicinskega osebja Klinicnega
oddelka za hematologijo UKC Ljubljana ustanovili Drustvo bolnikov s krv-
nimi boleznimi. V drustvo so se vkljucili bolniki in bivsi bolniki, ki so zboleli
za eno izmed krvnih bolezni, njihovi svojci, prijatelji in medicinsko osebje.
Prvo in osnovno vodilo ustanovitve drustva je bila pomoc¢ bolnikom
in njihovim svojcem pri premagovanju tezav, s katerimi se soocajo v ¢asu
zdravljenja in po njem, Se zlasti pri presaditvi kostnega mozga doma in v
tujini. Dragocena je podpora in pomoc ter medsebojno druzenje in nasveti
bolnikom, ki so se znasli na poti, katero smo mi uspesno prehodili. Poleg
tega je bila pomembna naloga drustva ze v zacetku delovanja tudi informi-
ranje bolnikov o bolezni in seznanjanje javnosti o problematiki bolnikov s
krvnimi boleznimi.

Drustvo bolnikov s krvnimi boleznimi danes

Poslanstvo drustva se je od prvotnih iskrenih idej o druzenju med sobol-
niki, medsebojni pomodi, nesebi¢cnem sodelovanju v procesu zdravljenja
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bolnikov, informiranju o bolezni in stalni dostopnosti bolnikom ter njiho-
vim svojcem, dopolnilo in postalo nepogresljiv ¢len v procesu zdravljenja.
Ima veliko vlogo pri ozavescanju tako bolnikov, kot tudi SirSe javnosti o
bolezni, s svojimi posebnimi socialnimi programi delovanja pa nesebicno
vstopa v procese delovne, zdravstvene, socialne in finan¢ne rehabilitacije
tako bolnika, kot njegove druzine v ¢asu zdravljenja in po njem.

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

Za nemoten potek delovanja drustva ter izvajanje programov ima dru-
Stvo Ze 18 let drustveno pisarno s sedezem v Mengsu, na Slovenski cesti
30. V vsem tem ¢asu imajo bolniki in njihovi svojci moznost, da se s pred-
stavnikom drustva - bivsim bolnikom, individualno pogovorijo o vseh
tistih vprasanjih, o katerih se lahko pogovoris samo z nekom, ki je ravno
tako zbolel, Sel skozi ves proces zdravljenja in se pozdravil. Veliko ¢lanov
nasega drustva, kot tudi sorodnih hematoloskih drustev, je dobilo v vseh
dvajsetih letih delovanja drustva prve informacije s strani bivsega bolnika
prav v nasi pisarni.

Z izvajanjem posebnih socialnih programov smo uspeli leta 2006 na
Ministrstvu za zdravje R Slovenije pridobiti status Humanitarne organiza-
cije kronic¢nih bolnikov ter status drustva, ki deluje v javnem interesu na
podrodju zdravstva ter se Ze pred 17-leti vkljudili v program sofinancira-
nja Fundacije za financiranje invalidskih in humanitarnih organizacij v RS
(FIHO).

Posebni programi, ki jih v drustvu redno izvajamo, imajo velik poudarek
na pomoci bolniku v ¢asu zdravljenja in po njem, na informiranost bolnika
ter skrbi za ohranitev na novo pridobljenega zdravja.

Programi drustva

1. Preventivni socialni program za ohranjevanje zdravja, izboljsanje
kvalitete Zivljenja in preprecevanje negativnih posledic zdravljenja:

— so financiranje zdraviliskega ali fizioterapevtskega zdravljenja;

— posebni socialni programi za socialno, finan¢no in zdravstveno ogro-
zene bolnike;

— socialne pomodi ter enkratna pomoc pri Solanju.



Program je namenjen izklju¢no ¢lanom drustva — bolnikom in bivsim
bolnikom, ki se lahko vsako leto prijavijo na interni Razpis za pridobitev
pravice koriscenja programa zdraviliSkega ali fizioterapevtskega zdravlje-
nja po vseh zdravilis¢ih v Sloveniji. Z izvajanjem preventivhega programa
in sofinanciranjem zdraviliskega ali fizioterapevtskega zdravljenja omogo-
¢imo ¢lanom drustva bolnikom in bivsim bolnikom ohranjanje na novo pri-
dobljenega zdravja, povecati kakovost Zivljenja po dolgotrajnem in agre-
sivnem zdravljenju.

Program se sofinancira s sredstvi Fundacije FIHO od leta 1999 dalje in
se izvaja na osnovi sprejetega Pravilnika o zdraviliskem ali fizioterapev-
tskem zdravljenju, socialnih pomoci in enkratnih pomoci pri Solanju.
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Slika 3: Stevilo koristnikov zdravilig¢kega ali fizioterapevtskega zdravljenja od leta
1999 do 2015.

V letih od 1999 do 2015 je bilo omogoceno koris¢enje programa zdravili-
Skega ali fizioterapevtskega zdravljenja ¢lanom drustva skupno 437-krat,
kar povprecno pomeni 28 ¢lanov drustva - bivsih bolnikov na leto.
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slika 4: Stevilo koristnikov enkratne pomodi pri $olanju

112



W

V letih od 1999 do 2010 je enkratno pomoc pri Solanju koristilo 327
otrok ¢lanov drustva - bivsih bolnikov.
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Slika 5: Stevilo koristnikov enkratne socialne pomo¢i

V letih od 1999 do 2015 je bilo podeljeno 52 socialnih pomoci, clanom
drustva - bivsim bolnikom.

2. Sofinanciranje posledic zdravljenja s presaditvijo krvotvornih matic-
nih celic.

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

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

Za lajSanje tezav bolnikov in njihovih svojcev pri soocanju z boleznijo
v Casu bolnisni¢nega zdravljenja ze Sesto leto izvajamo program enkrat
tedenske prisotnosti ¢lana drustva — bivSsega bolnika (vsak cetrtek od
16.00 do 18.00 ure) na Klinicnem oddelku za hematologijo UKC Ljubljana
tekom celega leta. Takrat imajo vsi bolniki, ki se zdravijo na oddelku in nji-
hovi svoijci, ki si to zelijo, moznost pogovora z bivsim bolnikom.

V 20-tih letih delovanja drustva smo vedno prisluhnili strokovnemu
medicinskemu osebju Klinicnega oddelka za hematologijo

(KOH) UKC Ljubljana in potrebam bolnikov. Glede na dane finan¢ne
zmoznosti drustva, smo podarili najnujnejSe medicinske pripomocke in
tehni¢no opremo ter s tem zagotovili kakovostnejse zdravljenje in bolni-
kom omogocili lazje bivanje v ¢asu bolnisni¢nega zdravljenja.



Tabela 1: Donacije v letih 1997-2014.

Komu je bilo podarjeno?

Kaj je bilo podarjeno?

Od leta |[Novoletno obdarovanje bolnikom simboli¢na darila z novoletnimi
1997 do | bolnikov in medicinskega Cestitkami
2014 osebja na KOH UKC Ljubljana | medicinskemu osebju darilna kosara dobrot
Hemato-onkoloskemu oddelku |igrace donatorja firme Elform Smarca pri
Pediatricne klinike, UKC Kamniku
Ljubljana
2014 KOH UKCL stojalo za gradivo na KOH
oglasna tabla za KOH
2012 Hematoloska ambulanta stojalo za gradivo na Polikliniki — Hematoloska
Poliklinika ambulanta
2008 KOH UKC Ljubljana medicinske tehtnice 12 x
2007 KOH UKC Ljubljana perfuzor Alaris GH 1x
pulzni oksimeter MD 61op 1x in
pulzni oksimeter MD OP 1x
2006 Zavodu RS za transfuzijsko finan¢na pomoc pri tipizaciji antigenov HLA
medicino — Center za tipizacijo
tkiv
2006 KOH UKC Ljubljana
2005 KOH UKC Ljubljana pulzni oksimeter, konzolna servirna mizica,
prekoposteljna servirna mizica,
3x TV sprejemnik
2004 KOH UKC Ljubljana infuzijska ¢rpalka Ivac 1x
prenosni EKG monitor
2003 KOH UKC Ljubljana monitor za spremljanje vitalnih funkcij
2002 KOH UKC Ljubljana 2x infuzijska ¢rpalka
2001 KOH UKC Ljubljana prenosni pulzni oksimeter brez senzorja in
temu pripadajoco veckratno naprsno S¢ipalko
za odrasle — senzor SP 02 2x
nastavek za toaletno skoljko - visoko stranisce
za bolnike s posebnimi potrebami 2x
2000 KOH UKC Ljubljana 2x specialni bolniski postelji za nego najtezjih
bolnikov po presaditvi KM - bolniska postelja
Evolution Hill Rom
1999 KOH UKC Ljubljana TV sprejemnik 3x, video rekorder 1x in
infuzijsko crpalko 1x
1998 KOH UKC Ljubljana vréiza ¢aj 12 x
Hematoloska ambulanta, radio s CD kasetnikom
Poliklinika, Njegoseva 4,
Ljubljana
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1997

KOH UKC Ljubljana

drustva
mobilni telefon

viSinomerom

2x oglasna deska za informiranje o delovanju

prenosni bronhialni aspirator, prenosna
digitalna tehtnica za tehtanje sedecih
bolnikov, digitalna elektronska tehnica,

glasbeni stolp s kasetnikom

4. lzdaja strokovne literature ter drustvenih publikacij.
V 20-tih letih delovanja drustva smo izdali 29 publikacij od vodnikov za
bolnike, zbornikov predavanj ob Dnevu za bolnike in Dnevu redkih bolezni,
zlozenk v slovenskem in angleskem jeziku, Almanah ob 15-lethem delova-
nju drustva, knjigo zgodb bolnikov in predstavitvene plakate v slovenskem
in angleskem jeziku.

Tabela 2: Pregled izdanih publikacij Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi
od 1997 do 2015.

Leto  lzdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije

2015 | Drustvo bolnikov s Redke bolezni 2015 - peta izdaja Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi

2015 | Drustvo bolnikov s Dan redkih bolezni 2015 Plakat
krvnimi boleznimi

2014 | Drustvo bolnikovs | Anemije — Vodnik za bolnike, Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi ponatis

2014 | Drustvo bolnikovs | Anemije — Vodnik za bolnike Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi

2014 | Drustvo bolnikov s Redke bolezni 2014 - cetrta izdaja Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi

2014 | Drustvo bolnikov s Predstavitev Drustva bolnikov s Zlozenka
krvnimi boleznimi krvnimi boleznimi

2014 | Drustvo bolnikovs | Pamphlet — Association of patients | ZloZzenka
krvnimi boleznimi with blood diseases

2014 | Drustvo bolnikov s Press release — Association of Gradivo za medije
krvnimi boleznimi patients with blood diseases

2014 | Drustvo bolnikov s Dan redkih bolezni 2014 Plakat
krvnimi boleznimi

2013 | Drustvo bolnikovs | Akutne levkemije in presaditev Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi krvotvornih matic¢nih celic -

Dopolnjena navodila za bolnike

2013 | Drustvo bolnikov s Redke bolezni 2013 Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi

2013 | Drustvo bolnikov s Zgodbe iz Sestega nadstropja Zgodbe bolnikov
krvnimi boleznimi




Leto lzdajatelj Naslov publikacije Vrsta publikacije
2013 | Drustvo bolnikov s Partners for Progress 2013 — Zlozenka
krvnimi boleznimi »Rare Disorders without Borders«
2013 | Drustvo bolnikov s Dan redkih bolezni 2013 Plakat
krvnimi boleznimi
2013 | Drustvo bolnikov s Drustvo bolnikov s krvnimi Plakat
krvnimi boleznimi boleznimi
2012 | Drustvo bolnikovs | Dan bolnikov in njihovih svojcev Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi oktober 2012
2012 | Drustvo bolnikov s Vodnik za bolnike s kroni¢no Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi mieloi¢no levkemijo 2012
2012 | Drustvo bolnikov s Manj pogoste bolezni 2012 Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi
2012 | Drustvo bolnikov s Partners for Progress — Zlozenka
krvnimi boleznimi »Rare disease day 2012«
2012 | Drustvo bolnikovs | Pamphlet — Association of Patients | Zlozenka
krvnimi boleznimi with Blood Disesaes
2012 | Drustvo bolnikov s Zlozenka - Predstavitev Drustva Zlozenka
krvnimi boleznimi bolnikov s krvnimi boleznimi
2012 | Drustvo bolnikovs | Predstavitveni plakat Drustva Plakat
krvnimi boleznimi bolnikov s krvnimi boleznimi
2011 | Drustvo bolnikovs | Akutne levkemije in presaditev Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi krvotvornih maticnih celic —
Navodila za bolnike
2010 | Drustvo bolnikov s Dan bolnikov 2010 - Zbornik Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi predavanj
2010 | Drustvo bolnikov s 15 let delovanja »Drustva bolnikov | Zbornik
krvnimi boleznimi s krvnimi boleznimi« 1995-2010
2009 | Drustvo bolnikov s 20 let presaditev maticnih celic Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimi v Sloveniji — Dan bolnikov 2009
2008 | Drustvo bolnikov s Drustvo bolnikov s krvnimi Zbornik
krvnimi boleznimi boleznimi — predstavitev drustva
1999 | Drustvo bolnikov s Zdravljenje s presaditvijo Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimiv | krvotvornih maticnih celic
sodelovanju s KOH nesorodnega darovalca
UKC Ljubljana
1999 | Drustvo bolnikov s Presaditev krvotvornih mati¢nih Vodnik za bolnike
krvnimi boleznimiv | celic pri odraslem cloveku —
sodelovanju s KOH | Navodila za odpust
UKC Ljubljana
1997 | Drustvo bolnikov s Predstavitev drustva s pristopno Zlozenka

krvnimi boleznimi

izjavo
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5. Aktivno vkljucevanje in sodelovanje v sorodnih mednarodnih
organizacijah.

Od leta 2010 se redno udelezujemo in aktivno sodelujemo na dnevih
bolnikov in njihovih druzin na kongresih evropske skupine za presaditev
krvotvornih maticnih celic in kostnega mozga EBMT - European Group for
Blood and Marrow Transplantation.

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

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

Smo ¢lani Myeloma Euronet — Europen Network of Myeloma Patient
Groups.

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

Tabela 3: Mednarodno sodelovanje

30.do 2.7.2015 | Partners for Progress | Lisbona Partners for Progress,

30.-2.7.2015
4 th EBMT Patient & Family Day
21.3.2015 EBMT Istambul _ Dan bolnikov
. Partners for Progress,
1.in2.7.2014 Partners for Progress | Praga 1.in2.7.2014

8 th EBMT Patient & Family Day
— Dan bolnikov

Partners for Progress,

2.in 3. Julij 2013

7 th EBMT Patient & Family Day
— Dan bolnikov

Partners for Progress,

4.in 5. julij 2012

6 th EBMT Patient & Family Day

29.3.2014 EBMT Milano

2.in3.7.2013 Partners for Progress | Bruselj

6.4.2013 EBMT London

4.in5.7.2012 | Partners for Progress | Barcelona

31.3.2012 EBMT Zeneva _ Dan bolnikov
, Partners for Progress,
6.7.2011 Partners for Progress | Miinchen 6.in 7. julii 2011
2.4.2011 EBMT Pariz 5th EBMT Patient & Family Day
— Dan bolnikov
20.3.2010 EBMT Dunaj 4 th EBMT Patient & Family Day

— Dan bolnikov




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

V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi poteka informiranje preko
osebnega svetovanja, telefonskih pogovorov in elektronske korespon-
dence ter pogovorov z bolnikom in njegovimi svojci v pisarni drustva.

V letu 2014 smo odprli novo posodobljeno spletno stran. Na drustveni
spletni strani www.drustvo-bkb.si se poleg osnovnih informacij o delova-
nju drustva, objavljajo vsi drustveni dogodki in novice ter strokovni pri-
spevki o krvnih boleznih.

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

7. Organizirano druzenje in promocija zdravega zZivljenja.

V vseh letih delovanja drustva smo dali velik poudarek tudi na medse-
bojnem druzenju, ki ¢dlanom drustva omogoca boljse psihofizi¢no pocutje
in organizirali 42 izletov po Sloveniji in tujini.

Posameznega izleta se je povprecno udelezilo 50 ¢lanov drustva.

Organizirali smo 17 prednovoletnih srecanj, katerih se je povprecno
udelezilo 70 ¢lanov drustva.

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

8. Evropski Dan redkih bolezni - 28. Februar.

Ob evropskem Dnevu redkih bolezni, ki se obelezi 28. februarja smo
v Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi v letih 2012, 2013 in 2014 samo-
stojno organizirali srecanje predstavnikov drustev bolnikov, ki zdruzujejo
bolnike z redkimi boleznimi. Srecanja so se udelezili Stevilni predstavniki
strokovno medicinskega osebja, predstavniki vladnih in nevladnih orga-
nizacij, Farmacevtske firme in mediji. Vsa srecanja so potekala v Cankar-
jevem domu v Ljubljani. Na Dan redkih bolezni so se podobna srecanja
vedno organizirala tudi v vseh drzavah clanicah EU.

V letu 2015 pa skupaj z Ministrstvom za zdravje RS in Klini¢nim institu-
tom za medicinsko genetiko UKC Ljubljana organiziramo prvo nacionalno
konferenco za redke bolezni, ki bo 27. 2. 2015 v Kongresnem centru Brdo
pri Kranju.

Castno pokroviteljstvo nad sre¢anjem je v letih 2013, 2014 in v letu 2015
prevzel Predsednik RS Borut Pahor. V letu 2012 pa je bila pokroviteljica
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srecanja soproga takratnega Predsednika RS gospa Barbara Miklic Tirk.

V okviru Hematoloske in Transfuzioloske sekcije zdravnikov, ki jo orga-
nizira Zdruzenje hematologov in Zdruzenje za transfuzijsko medicino SZD
vsako leto organiziramo ali sodelujemo pri organiziranem srecanju Dneva
za bolnike in njihove svojce. V program srecanja so vklju¢ena strokovna
predavanja s podrocja krvnih bolezni, zdravljenja bolezni, zdravljenja
posledic zdravljenja s kemoterapiji in radioterapijo, prehrane, plodnosti,
psiholoske podpore bolnikom, pravic bolnikov s podrocja zdravstveno-
pokojninskega zavarovanja ter drugih tem, ki se neposredno navezujejo na
bolnika s krvno boleznijo.

Cilji drustva

— nadaljevanje in Siritev izvajanja vseh rednih programov drustva z veli-
kim poudarkom na izvajanju posebnih socialnih programov;

— aktivno sodelovanje pri reSevanju aktualnih problemov bolnikov s krv-
nimi boleznimi;

— izdaja vodnikov in zbornikov za bolnike o krvnih boleznih ter sodobnih
nacinih zdravljenja ter drugih drustvenih publikacij;

— informiranje bolnikov o novostih pri zdravljenju krvnih bolezni tako
doma kot v tujini;

— informiranje bolnikov o pravicah na podrocju zdravstvenega in pokoj-
ninskega zavarovanja;

— svetovanje in pomoc pri ureditvi statusa bolnika po presaditvi krvo-
tvornih maticnih celic;

— podpiranje akcij za povecanje Stevila prostovoljnih darovalcev mati¢nih
celic;

— aktivno vkljuc¢evanje in aktivnho sodelovanje v sorodnih mednarodnih
organizacijah;

— aktivno sodelovanje pri ustanavljanju krovne zveze bolnikov z redkimi
boleznimi — Zdruzenje bolnikov z redkimi boleznimi Slovenije;

— vsakoletno sodelovanje pri organizaciji srecanja ob EU Dnevu redkih
bolezni;

— aktivno sodelovanje v Koordinativni delovni skupini za zagotavljanje
koordinacije in implementacije Nacrta dela na podroc¢ju redkih bolezni
v Sloveniji na Ministrstvu za zdravje RS.

— Aktivno zbiranje donacijskih in sponzorskih sredstev za izvajanje vseh
rednih programov drustva ter delovanja
Zbiranje sredstev na snovi razpisov fundacije ter ministrstev ter



priprava porocil o porabi sredstev

V Drustvu bolnikov s krvnimi boleznimi bomo sledili vsem zastavljenim
cilijem, dopolnjevali programe drustvene aktivnosti in skrbeli za uspesno
nadaljevanje nase dolgoletne humanitarne potiv podporo ¢lanom drustva
ter njihovim svojcem ter bolnikom, ki se danes zdravijo za eno izmed krv-
nih bolezni.

Dostopnost do drustvenih publikacij

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

Majda Slapar

predsednica drustva
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DRUSTVO BOLNIKOV Z LIMFOMOM
Vodnikovo naselje 1

1000 Ljubljana

Slovenija

Email: info@limfom.si
Email: blaz.kondza@gmail.com
Web-site: www.limfom.si

Osebna izkaznica

Drustvo bolnikov z limfomom, v katerem zdruzujemo predvsem bolnike z
limfomom in diseminiranim plazmocitomom ter njihove svojce, smo usta-
novili 14. aprila 2005. Drustvo je 22. avgusta 2005 postalo tudi polnopravni
¢lan mednarodne organizacije Lymphoma Coalition, ki zdruzuje limfom-
ske organizacije s celotnega sveta. Drustvo je vkljuceno tudi v evropsko
organizacijo bolnikov z diseminiranim plazmocitomom Myeloma Patients
Europe. Uradni sedez drustva je na naslovu Vodnikovo naselje 1, Ljubljana,
kjer pa ni organiziranih uradnih ur. Prisotni smo tudi na spletu na naslovu
www.limfom.si.

Cilji in naloge drustva
Drustvo smo ustanovili z namenom, da bi bolniki, ki so kalvarijo od posta-
vitve diagnoze, zdravljenja in ozdravitve ze doziveli, pomagali bolnikom,
ki so se na tej poti Sele znasli. Nasa glavna naloga je, da si medsebojno
pomagamo, da priskoc¢imo na pomoc novo zbolelim in njihovim druzinam.
Druga pomembna naloga drustva je ozavescanje SirsSe javnosti o lim-
fomih, diseminiranem plazmocitomu in problematiki, povezani z njimi. To
se nam zdi nadvse pomembno, saj se limfom s svojimi simptomi zlahka
zamenja s katero od nedolznih bolezni, kot sta gripa ali prehlad. Podobno



je tudi z diseminiranim plazmocitomom, ki ima prav tako simptome, ki jih
lahko zamenjamo s kako drugo manj nevarno boleznijo. V ta namen smo
izdali ze nekaj zlozenk in brosuric.

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

Pomembnejse dejavnosti drustva

V svoji kratki zgodovini je drustvo izvedlo Stevilne akcije tako za ¢lane kot
za Sirso javnost. Naj omenimo vsakoletno obelezevanje Svetovnega dneva
ozavescanja o limfomu — World Lymphoma Awareness Day (WLAD) 15. sep-
tembra, peticijo za boljSo dostopnost do bioloskih zdravil, ki smo jo leta
2005 predali ministru za zdravje, odprto pismo ministru za nakup sodobne
diagnosti¢ne naprave PET-CT (in dosegli njen nakup). Soorganizirali smo
nekaj konferenc za bolnike in SirSo javnost, med drugim dve konferenci
Skupaj zmoremo vsev Cankarjevem domu. Sicer pa v drustvu za ¢lane in nji-
hove svojce vsako leto organiziramo piknik, izlete, strokovna predavanjain
obcasno tudi ustvarjalne delavnice.

Nase drustvo in redke bolezni

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

Blaz Kondza
predsednik drustva
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DRUSTVO HEMOFILIKOV SLOVENIJE
Tavcarjeva 2, 1000 Ljubljana, Slovenija

Elektronska posta: hemofilija@siol.net

Spletna stran: www.drustvo-hemofilikov.si

Hemofilija je bolezen, za katero je znacilno pomanjkanje enega izmed fak-
torjevstrjevanja krvi hemofilija A- faktor VIII, hemofilija B—faktor IX. Redka
dedna bolezen preprecuje normalno strjevanje krvi, zato bolniki krvavijo
obcutno dlje kot zdravi posamezniki. Pri ljudeh s hemofilijo se lahko pojavi
neobvladljivo notranje krvavenje, npr. v sklepe, ki je lahko posledica zgolj
majhne poskodbe. Krvavitev v sklepe in miSice povzroci tudi hude bolecine
in negibljivost, krvavitev v pomembnih organih, kot so mozgani, pa lahko
vodi celo v smrt. V skupino bolezni, ki so jim skupne motnje v strjevanju
krvi, sodi tudi javnosti slabse poznana Von Willebrandova bolezen in zelo,
zelo redko pomanjkanje drugih faktorjev strjevanja krvi.

Hemofilija je razsirjena povsod po svetu. Zanjo zboli en oseba na 10.000
moskih, praviloma se pojavlja v moski populaciji. Obcutno pogostejsa je
hemofilija A, za katero trpi priblizno 80 % hemofilikov, hemofilija B pa se
pojavi pri 20 % hemofilikov. V Sloveniji je s hemofilijo A trenutno diagno-
sticiranih 184 moskih, s hemofilijo B pa 21. Von Willebrandovo bolezen
ima 164 ljudi.

Svetovni dan hemofilije vsako leto obelezujemo 17. aprila z name-
nom ozavescanja javnosti o tej redki bolezni, ki mocno vpliva na kakovost
Zivljenja bolnikov. Pomemben cilj prizadevanj organizacij hemofilikov po
vsem svetu je zagotavljanje boljSe diagnostike in dostop do zdravljenja po
vsem svetu, saj je komaj petina svetovne populacije hemofilikov delezna
zdravljenja.

V Sloveniji je za hemofilike dobro poskrbljeno. To je rezultat desetle-
tij dobrega sodelovanja bolnikov in zavzetih zdravnikov. Pred 30 leti je



Drustvo hemofilikov preprecilo epidemijo okuzb s HIV v Sloveniji, zal pa ne
okuzb s hepatitisom C, s katerim so se okuzili prakti¢no vsi bolniki s tezko
in srednjo stopnjo bolezni.

Slovenski sistem temelji na centralizirani oskrbi z varnimi koagulacij-
skimi Faktorji, ki si jih najteZji bolniki vbrizgavajo kar sami, da preprecujejo
krvavitve, ne samo ustavljajo zaCetne krvavitve. Drustvo na Celu s Strokov-
nim svetom, v katerega hemofiliki imenujejo najbolj zavzete specialiste, je
minulo leto skrbelo, da nebi dobro delujoci sistem, ki je zgleden v svetov-
nem merilu, ogrozili zaradi zamisli, da bi odli¢no delujodi in celo finanéno
vzdrzen sistem spremeniti le zato, da bi bil povsem enak kot za je vse bole-
zni. A redke bolezni, kamor sodi hemofilija, imajo seveda svojo specifiko.

Letosnji dan hemofilije je po vsem svetu potekal z geslom »Spregovori
in sprozi spremembo!« Opozarjal je na pomen dejavnega vkljucevanja bol-
nikov v Sirsi javnosti, da se jim vendarle zagotovi boljSe zdravljenje motnje
strjevanja krvi.

V Sloveniji sistem deluje tako dobro, da ni kaj spreminjati. Spremembe
bi ogrozile kakovost Zivljenja bolnikov in celo podrazile stroske. Zato smo
geslo preoblikovali takole: Spregovori, da preprecis spremembo!

To smo hemofiliki s svojimi zdravniki vse leto poceli in spremembe tudi
preprecili.

Joze Faganel
predsednik Drustva hemofilikov Slovenije
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SLOVENSKO ZDRUZEMIE
BOLNEDY I LIMFOMOM IN LEVEEMLID

SLOVENSKO ZDRUZENJE BOLNIKOV
Z LIMFOMOM IN LEVKEMIJO, L&L

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

limfom.levkemija@gmail.com

www.limfom-levkemija.org

Zdruzenje ima status humanitarne organizacije, ki deluje v javnhem inte-
resu na podrocju zdravstvenega varstva.

SKUPAJ NA POTI DO ZDRAVJA.

Zdravljenje tezke bolezni predstavlja pot v neznano tako za bolnika kot za
njegove svojce. Kljub stevilnim informacijam, ki so na razpolago, le redki
bolniki resni¢no vedo, kaj jih caka na poti odkrivanja, zdravljenja in okre-
vanja po bolezni. Pomembno vlogo pri obvescanju in pomodi ima poleg
strokovnjakov in svojcev tudi Slovensko zdruzenje bolnikov z limfomom in
levkemijo, L&L (v nadaljevanju: Zdruzenje L&L). Pomoc in podporo nudimo
Stevilni ¢lani zdruzenja, ki z veseljem delimo svoje izkusnje z vsemi, ki jih
potrebujejo.

V Zdruzenju L&L povezujemo bolnike z limfomom, levkemijo, disemini-
ranim plazmocitomom, mielodisplasti¢nim sindromom in drugimi oblikami
krvnih bolezni, svojce, prijatelje in zdravstvene strokovnjake. Prizadevamo
si za pravocasno odkrivanje bolezni, najsodobnejSe oblike odkrivanja in
zdravljenja bolezni, celostno obravnavo in oskrbo bolnika, za kakovostno
zivljenje z boleznijo in po njej, za pomoc svojcem bolnikov ter za krepitev
zdravja in zdrav nadin zivljenja.



Clani zZdruzenja L&L prihajamo iz vse Slovenije. Trenutno nas je 380.
Nase bolezni ali bolezni nasih svojcev so nadvse razli¢ne, izkusnje odkri-
vanja, zdravljenja in okrevanja po bolezni prav tako, zato si lahko na sreca-
njih med seboj uspesno pomagamo, bodrimo drug drugega, si pomagamo
nositi breme bolezni ter se skupaj veselimo dobrega pocutja in kakovo-
stnega zivljenja z boleznijo ali po nje;j.

Uspeh stevilnih projektov, akcij in dogodkov za bolnike je povezan
s skupnimi prizadevanji aktivnih ¢lanov nasega zdruzZenja, ki v svoje
prostovoljno delo vlagajo svoje znanje z razli¢nih podrocij dela, osebne
izkusnje ali izkusnje svojca z boleznijo, dobro voljo in ¢ut do socloveka.
Poleg predsednice Kristine Modic in podpredsednice Milene Remic se tru-
dijo tudi drugi prostovoljci: Brina Zagar, Marinka Fojkar, Luka Koni¢, Jaka
Cepec, Rok Justin, Polona Kumelj, Andreja Verovsek, Matej Pecovnik, Boris
Jeseni¢nik ter Ivan in Fanika Zlicar.

Dejavnosti Zdruzenja L&L

V Zdruzenju L&L pripravljamo in brezpla¢no razdeljujemo informativne
knjizice o boleznih in zdravljenju, organiziramo osebna in skupinska sreca-
nja, izlete, predavanja, delavnice in okrogle mize, vsako jesen pripravimo
nacionalno kampanjo osvescanja in sodelujemo v mednarodnih kampa-
njah, ko s pomocjo medijev osves¢amo o pomenu zgodnjega odkrivanja
bolezni in pravocasnega zdravljenja. Dobro in redno sodelujemo z onko-
logi z OnkoloSkega instituta v Ljubljani, s hematologi iz vseh slovenskih
bolnisnic, kjer se zdravijo hematoloski bolniki, ter s Stevilnimi strokovnjaki
z drugih podrocij zdravstva. Nasa pomembna naloga zadnjih let je bila
spremljanje in spodbujanje izgradnje novega Klinicnega oddelka za hema-
tologijo UKC Ljubljana. Samostojno ali v sodelovanju z drugimi organiza-
cijami bolnikov si prizadevamo z razli¢nimi projekti in akcijami pozitivho
vplivati na slovensko zdravstveno politiko, da bi bila bolj prijazna do bolni-
kov z rakom.

Informativne knjizice za bolnike in svojce

V procesu zdravljenja je pomembno, da bolnik ¢im bolje sodeluje s svojim
zdravnikom. Zato potrebuje poljudne, vendar sveze in strokovne informa-
cije o svoji bolezni in moznostih zdravljenja. Toda zdravniki imajo pogo-
sto skopo odmerjen cas za pogovor z bolniki. Zato smo na pobudo bol-
nikov in v sodelovanju s slovenskimi zdravniki ter drugimi zdravstvenimi

126



strokovnjaki izdali vec razli¢nih vodnikov za bolnike:

— Vodnik za bolnike z ne-Hodgkinovim limfomom (NHL);

— Vodnik za bolnike s Hodgkinovim limfomom (HL);

— Vodnik za bolnike s kroni¢no limfocitno levkemijo (KLL);

— Vodnik za bolnike s kroni¢no mieloi¢no levkemijo (KML);

— Vodnik za bolnike z mielodisplasti¢nim sindromom (MDS) in
— knjizico Nevtropenija.

V pripravi so tudi nove publikacije, med drugim Vodnik za bolnike z
diseminiranim plazmocitomom ter informativno gradivo za bolnike z
mielofibrozo.

Brezplacne publikacije so na voljo v hematoloskih in onkoloskih ambu-
lantah ali na bolniskih oddelkih v UKC Ljubljana, na Onkoloskem institutu
Ljubljana, v UKC Maribor in v splosnih bolnisnicah v Celju, Slovenj Gradcu,
Murski Soboti, Novem mestu, Izoli in Novi Gorici. Publikacije so v tiskani ali
v elektronski obliki na voljo tudi pri nas, prek spletnega obrazca na www.
limFom-levkemija.org ali po elektronski posti limfom.levkemija@gmail.
com ali tel. 040 240 950.

Brezplaéna posvetovalnica s strokovnjakom
Ze tretje leto Zdruzenje L&L v pisarni organizira brezpla¢ne POSVETO-
VALNICE S STROKOVNJAKOM, ki bolnikom in svojcem omogocajo, da se v
pozitivhem in mirnem okolju pisarne Zdruzenja L&L ter v krogu zdravnika
in majhne skupine udelezencev posvetujejo o svojih vprasanjih in more-
bitnih strahovih ali izvedo tisto, kar so morda pozabili vprasati zdravnika
v ordinaciji ali na oddelku. Posvet traja dve uri, za¢ne se z uvodnimi bese-
dami zdravnika, nato sledijo vprasanja udelezencev in skupni posvet. Med-
sebojna izmenjava izkusenj ob strokovni podpori strokovnjaka zagotovo
dodatno pripomore h kakovostnemu zdravljenju in okrevanju. Udelezba
na delavnici je brezplacna in je na razpolago vsem, ne glede na ¢lanstvo v
Zdruzenju L&L.

Informacije o terminih posvetovalnic in strokovnjakih, ki vodijo posame-
zno posvetovalnico, najdete na spletni strani www.limfom-levkemija.org
ali preverite po telefonu na telefonski Stevilki 040 240 950.

Na pogovor v pisarno Zdruzenja L&L
Zdruzenje L&L ima na Dunajski cesti 106 v Ljubljani svojo pisarno, kamor
lahko pridejo bolniki in svojci na osebni pogovor s ¢lanom Zdruzenja L&L



ter enkrat mesecno na skupinski posvet z zdravstvenimi strokovnjaki
s podroc¢ja hematologije, onkologije in drugih zdravstvenih podrocij. V
pisarni so obiskovalcem na razpolago Stevilne informativne knjiZice za raz-
licne bolezni. Pisarna je tudi prostor, v katerem se med ¢lani razvijajo nove
zamisli za projekte in dejavnosti, ter prostor, kjer se zainteresirani ¢lani po
predhodnem dogovoru srecujemo ob prijetnem klepetu.

Spletna stran Zdruzenja L&L

Vse, ki vas zanima vec o nasih dejavnostih, vabimo, da si ogledate spletno
stran Zdruzenja L&L, ki ponuja aktualne novice o projektih in aktivnostih
zdruzenja, o novostih s podrocja zdravljenja bolezni, vabila na dogodke,
kontaktne podatke, informacije o boleznih, njihovem odkrivanju in zdra-
vljenju ter informacije o zdruzenju in njegovemu delovanju. Na spletni
strani so tudi spletni obrazci, prek katerih lahko narocite brezplacne ele-
ktronske publikacije o boleznih in zdravljenju ali zastavite vprasanje stro-
kovnjaku s podrocja hematologije, onkologije in klini¢ne psihologije. Priza-
devamo si, da publikacijo ali odgovor v najkrajsem moznem casu prejmete
na svoj elektronski naslov.

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

L&L Info tocke po Sloveniji

Za obvescanje o tem, kaj Zdruzenje L&L ponuja bolnikom in njihovim naj-
blizjim, smo pripravili informacijska stojala, table in plakate ter jih name-
stili v ¢akalnice, dnevne bolnisnice in na bolniske oddelke po vsej Sloveniji,
kjer se zdravijo bolniki z limfomom, levkemijo, s plazmocitomom, z mielo-
displasti¢nim sindromom in drugimi krvnimi boleznimi.

Mednarodne aktivnosti Zdruzenja L&L

V Zdruzenju L&L smo tudi mednarodno zelo aktivni . Sodelujemo v Stevil-
nih evropskih projektih in osveScevalnih akcijah s podro¢ja hematologije
in onkologije, namenjenih bolnikom in Sirsi javnosti, saj zelimo dobre pri-
mere iz prakse in izkusnje od drugod prenesti tudi med slovenske bolnike
in javnost. Aktivno — tudi z lastnimi predavanji in predstavitvami svojih
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projektov — sodelujemo na mednarodnih konferencah za bolnike in stro-
kovnjake, kjer redno pridobivamo informacije o najsodobnejsih oblikah
odkrivanja bolezni, novih zdravilih ali oblikah zdravljenja, kar nam pomaga,
da se v Sloveniji lahko kakovostno in socasno z zahodno-evropskimi smer-
nicami zavzemamo za najsodobnejsa zdravljenja bolnikov s hemato-onko-
loskimi boleznimi.

Zdruzenje L&L je ¢lan naslednjih mednarodnih organizacij drustev bol-

nikov:

¢ Lymphoma Coalition (http://www.lymphomacoalition.org/),

¢ Myeloma Patient Europe (http://www.myelomapatientseurope.org/)
in

¢ CML Advocates Network (http://www.cmladvocates.net/).

Kristina Modic
predsednica Zdruzenja L&L
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3 ZVEZA SLOVENSKIH DRUSTEV ZA BOJ PROTI RAKU
Trubarjeva 76a, 1000 Ljubljana

ZVEZA SLOVENSKIH DRUSTEV ZA BOJ PROTI RAKU

Uvod

Stevilne raziskave kazejo, da je zdravje Slovencem ena od najpomembnej-
Sih vrednot. Tega se Se najbolj zavemo takrat, ko je nase zdravje ogrozeno.
Izmed Stevilnih bolezni je rak tista, ki ima od nekdaj prizvok usodnosti in
v zvezi s tem Stevilne zmotne predstave. Res je rakavih bolezni vedo veg,
predvsem zato, ker je rak bolezen starejsih, nasa druzba pa se stara, zato
ima vedno vec ljudi moznost doziveti svojo bolezen. Vendar pa danes po-
znamo Stevilne ukrepe, s katerimi je mogoce zmanjsati ogrozenost z ra-
kom, po drugi strani pa se zaradi boljSega zdravljenja veca prezivetje, kar
kaze na to, da rak postaja obvladljiva kroni¢na bolezen.

Zaradi velikih in razlicnih razseznosti problema raka je pomembno,
da se na vseh ravneh obvladovanja raka, od izobrazevanja prebivalstva o
moznostih preprecevanja raka do pomocdi bolnikom, vkljucuje tudi civilna
druzba, organizirana v razli¢na drustva. Med njimi ima najdaljSo tradicijo
prav Zveza slovenskih drustev za boj proti raku.

Drustvo za boj proti raku je bilo ustanovljeno 6. 4. 1970 na pobudo prof.
dr. Bozene Ravnihar, dolgoletne direktorice Onkoloskega instituta. Namen
ustanovitve drustva je bil zmanjsati zbolevnost in umrljivost za rakom v
Sloveniji ter gmotno pomagati pri opremljanju Onkoloskega instituta. V
prvem desetletju delovanja so nastala nova regijska drustva in na njihovo
pobudo je bila 1. marca 1984 ustanovljena Zveza slovenskih drustev za
boj proti raku, ki danes povezuje 11 regijskih drustev. Zveza ima status
humanitarne organizacije in deluje na obmocju Republike Slovenije za vse
drzavljane, ne glede na to, ali so njeni ¢lani ali ne. Ministrstvo za zdravje
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Republike Slovenije je Zvezi podelilo tak status z odlo¢bo HO-SDO001/05

in z odlo¢bo Stev. 08-21/99 tudi status drustva, ki deluje v javnem interesu.
Vizija Zveze slovenskih drustev za boj proti raku skupaj z regijskimi dru-

Stvi je postati prepoznaven deleznik v celovitem programu obvladovanja

raka v Sloveniji. Nase osnovno poslanstvo je skupaj z regijskimi drustvi pri-

spevati k ustvarjanju take slovenske druzbe, v kateri ne bo nihce zbolel ali

umrl za rakom:

+ zaradi lastne nevednosti ali

» zaradi brezbriznosti drzave.

Zveza slovenskih drustev za boj proti raku je sledila programu Evropa
proti raku, ki ga je Evropska zveza vzpostavila leta 1985 in je deloval do
leta 2003. Tako je 4. marca 1991 izdelala in sprejela prvi 10-letni program z
nazivom »Slovenija 2000 in rak«. Cilj programa je bil zmanjsati zbolevnost
in umrljivost za rakom s promocijo Evropskega kodeksa proti raku, ki je
nastal v okviru rega programa. Drugi desetletni program je Zveza sloven-
skih drustev za boj proti raku pripravila skupaj z Ministrstvom za zdravje,
Onkoloskim institutom Ljubljana, Ministrstvom za Solstvo in Sport, Rde-
¢im krizem Slovenije, Institutom za varovanje zdravja in Zavodom za Sol-
stvo. Drugi 10-letni program »Slovenija proti raku — 10-letni program
2000-2010« je bil podpisan 8. 3. 2000. Poudaril je predvsem pomen orga-
niziranega programa primarne preventive, presejanja in zgodnjega odkri-
vanja raka.

Tudi tretji 10-letni program »Slovenija proti raku — 10-letni program
2010-2020« Zvezi nalaga, da se pridruzi naporom sodobne druzbe pri
obvladovanju raka. K tem nas spodbujajo tudi zakljucki in priporocila Ste-
vilnih svetovnih in evropskih organizacij. Te pozivajo zdravstveno politiko
in civilno druzbo, da vse napore usmeri na vsa podrocja celovitega obvla-
dovanja te bolezni, od preprecevanja do vecje ucinkovitosti zdravljenja in
pomoci bolnikom.

Podrocje delovanja zveze slovenskih drustev za boj proti raku
Osnovno podrocje delovanja Zveze in regijskih drustev za boj proti raku
je osvescanje lai¢ne in strokovne javnosti o dejavnikih tveganja raka, mo-
znostih preprecevanja, zgodnjega odkrivanja in pomenu udelezbe v prese-
jalnih programih za raka. S pomocjo vrhunskih strokovnjakov si prizadeva
izobraziti vse vecje Stevilo druzinskih zdravnikov, zdravstvenih delavcev,
uciteljev zdravstvene vzgoje in drugih, ki to znanje posredujejo lai¢ni jav-
nosti.



1. Program preprecevanja zasvojenosti in promocija zdravega zivljenj-
skega sloga med otroki in mladostniki v osnovnih solah

Program podpisovanja slovesne obljube o nekajenju v teko¢em Sol-
skem letu

Kajenju strokovnjaki pripisujejo okrog 20 % smrti za rakom in je tudi ena
od najbolj razsirjenih razvad. Po Podatkih Nacionalnega instituta za javno
zdravje zacnejo ucenke in ucenci kaditi ze zelo mladi, zato je program pod-
pisovanja slovesne obljube namenjen u¢enkam in u¢encem ze od 5. pa vse
do 8. razreda osnovne Sole.

Program pripravljamo skupaj z Zavodom RS za Solstvo ze 20 let in je
med mladimi in njihovimi vzgojitelji Se vedno dobro sprejet. V novembru
mesecu v Sole posljemo nacrt ucne ure, kako naj se razrednik pogovori z
ucenci o nevarnostih kajenja in o zdravem zivljenjskem slogu. Posljemo jim
tudi posebne izjave, na kateri se ucenke in uc¢enci s podpisom zavezejo,
da v tekocem Solskem letu ne bodo prizgali cigarete. Hkrati s to izjavo
jim razredniki razdelijo tudi zgibanko z naslovom Zivljenje je lepo — skr-
bim za svoje zdravje. V njej so nasveti za zdravje, dodana ji je anketa, ki jo
ucenci s pravimi resitvani vrnejo Zvezi. Izmed vseh vrnjenih anket v Tednu
boja proti raku na posebni prireditvi v eni od osnovnih Sol izzrebamo 100
ucencev, ki jih v maju z dvema avtobusoma peljemo na nagradni izlet v
Gardaland.

Program ABC o HPV - zdrava spolnost

Slovenija je ena prvih evropskih drzav, ki je deklicam v 6. razredu osnovne
Sole omogocila brezplacno cepljenje proti okuzbam s humanimi papilom-
skimi virusi (HPV), s ¢imer prispeva k preprecevanju raka materni¢nega
vratu. Rezultati precepljenosti kazejo, da je v povprecju majhna, manj
kot 50-odstotna, pa tudi med regijami so precejsnje razlike. Po izkusnjah
drugih drzav je za zvecanje precepljenosti pomembna predvsem pravilna
informiranost deklic in njihovih starsev.

Za uditelje, ki so dnevno v stiku z u¢enkami in njihovimi starsi, smo v
Zvezi ze v letu 2011 zanje pripravili in zaceli izobrazevanje, da bodo lahko
vodili u¢ne ure z ucenci in spodbudili starse, da se bodo odlocili za ceplje-
nje svojih hcera proti HPV. Izdali smo tudi zgibanko z naslovom ABC o HPV
— abeceda o humanih virusih papiloma za deklice in njihove starse.

Tudi v letu 2014 bomo ucitelje usposabljali za poucevanje ucenk
in ucencev o spolno prenosnih boleznih, vklju¢no o okuzbi s HPV, in o
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pomenu cepljenja proti HPV za preprecevanje raka materni¢nega vratu.
Tudi pri tem programu bomo sodelovali z Zavodom za Solstvo RS: za ucite-
lie v osnovnih Solah bomo pripravili seminarje in u¢ne delavnice; po Solah
bomo za ucitelje, ucenke in njihove starse delili zgibanko ABC o HPV.

2. Program izobrazevanja prebivalstva o preprecevanju raka in njego-
vem zgodnjem odkrivanju

Preventivni programi so najpomembnejsSi ukrep za zmanjsanje bremena
raka, ki postaja ne samo pri nas, ampak tudi drugje v svetu vedno vedji
javnozdravstveni problem.

Najpomembnejsi seznam ukrepov, ki naj bi ga prebivalstvo uposte-
valo, da bi se obolevnost za rakom zmanjsala, je Evropski kodeks proti raku.
Evropska komisija in Mednarodna agencija za raziskovanje raka sta kodeks
posodobila leta 2014. Novo verzijo smo v Zvezi prevedli in natisnili; poskr-
beli bomo za to, da bo prenovljen kodeks dosegel ¢im vecji delez prebival-
stva. S promocijo prenovljenega kodeksa bomo priceli v letoSnjem tednu
boja proti raku (2.-6. marec).

Vsi nasi programi so namenjeni spodbujanju prebivalstva, da se odlodi
za zdrav zivljenjski slog, seznanjanju s prvimi znaki bolezni in udelezbo
v presejalnih programih DORA, ZORA in SVIT. Cilj programa je zmanjsati
zbolevnost in umrljivost za rakom za 15 %.

Nase aktivnosti potekajo preko celega leta, Se posebej smo dejavni v
Tednu boja proti raku, ki je vsako leto v prvem tednu meseca marca in je
namenjen vsej slovenski javnosti. Vzgojno-izobrazevalno delo za posame-
zne ciljne skupine v obliki seminarjev in uc¢nih delavnic, ki jih vodijo stro-
kovnjaki Onkoloskega instituta Ljubljana, bo nato potekalo vse leto.

Pomembna dejavnost na tem podrodju je tudi opozarjanje zdravstvene
politike na tiste pomanjkljivosti, ki bi jih morali urediti za ucinkovitejse
obvladovanje bremena raka — zagovornistvo.

3. Izobrazevanje zdravnikov, zdravstvenih delvcev, Studentov in preda-
vateljev zdravstvene vzgoje o raznih vidikih obvladovanja raka

V zadnjih letih zboli za rakom blizu 13.000 Slovencev, umre pa jih okoli
6.000, vendar je med nami tudi vec kot 85.000 ljudi, ki so bili kdaj koli



zdravljeni zaradi ene od rakavih bolezni. Zavedamo se, da je za obvlado-
vanje rakavih bolezni potrebna skrb drzave in velika osvescenost vsega
prebivalstva.

Pri osvescanju lai¢ne javnosti imajo zelo pomembno vlogo vsi zdra-
vstveni delavci na primarni ravni zdravstvenega varstva in v Solstvu. V
Zvezi si zato ze vrsto let, s pomocjo vrhunskih strokovnjakov, prizadevamo
dodatno izobraziti ve¢je Stevilo druzinskih zdravnikov, zdravstvenih delav-
cev in uciteljev zdravstvene vzgoje o moznostih primarne in sekundarne
preventive raka zato, da to znanje posredujejo lai¢ni javnosti. V ta namen
smo v letu 2014 pripravili ze XXI. Seminar »In memoriam dr. Dusana Reje«
z naslovom Malignomi krvotvornega in limfaticnega tkiva, ki je bil tradi-
cionalno v mesecu oktobru.

4. Povezovanje delovanja regijskih drustev in sodelovanje s sorodnimi
organizacijami doma in v tujini

Zveza sodeluje z regijskimi drustvi in vsemi nevladnimi organizacijami, ki
delujejo na podrocju obvlc¢adovanja raka in promocije zdravja, saj se zave-
damo, da lahko le skupaj dosezemo vec.

Zveza je polnopravna ¢lanica svetovne (UICC) in evropske (ECL) lige za
boj proti raku. Leta 2013 smo v ljubljani organizirali redno letno srecanje
vseh clanic ECL.

5. Zbiranje sredstev za uresnicevanje programov in delovanje zveze in
za druge potrebe na podrocju obvladovanja raka

Za delovanje pridobiva Zveza finan¢na sredstva iz javnih razpisov (FIHO,
MZ, ZZZS) in s pomocjo donatorjev in sponzorjev.

Ze od leta 1990 v novoletni akciji zbiramo denar za nabavo medicinske
opreme za izboljSanje obravnave bolnikov z rakom. Ker je nase delovanje
usmerjeno predvsem v primarno in sekundarno preventivo raka, v zadnjih
letih zbiramo sredstva za pomoc presejalnim programom.

izr. prof. dr. Maja Primic Zakelj, dr. med.
predsednica
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DRUSTVO ONKOLOSKIH BOLNIKOV SLOVENIJE

Cancer Patients' Association of Slovenia

Drustvo onkoloskih bolnikov Slovenije zdruzuje bolnike z rakom, njihove
svojce, prijatelje, zdravstvene strokovnjake in vse, ki Zelijo sodelovati pri
reSevanju problematike raka, se zavzemati za krepitev zdravja in ¢im bolj
kakovostno Zivljenje z boleznijo. Drustvo je bilo ustanovljeno leta 1986
kot pravna oseba civilnega prava, ki deluje v javhem interesu na podro-
¢ju celotne drzave in zastopa interese bolnikov z rakom. Ministrstvo za
zdravje Republike Slovenije mu je leta 2005 z odlocbo podelilo status
humanitarne organizacije. Drustvo sodeluje s sorodnimi zdruzenji doma
in v tujini; za svoje programe je prejelo drzavna in mednarodna priznanja.

Namen drustva je prispevati k celostni obravnavi bolnikov z rakom,
razvijati prostovoljno delo in samopomog, Siriti znanje o raku, ozavescati
bolnike o njihovih pravicah in o pomembnosti aktivhega sodelovanja pri
zdravljenju in rehabilitaciji.

S prostovoljnim delom v organizirani samopomoci Pot k okrevanju, ki
je osnovna dejavnost drustva, zelimo dopolnjevati medicinsko in psihoso-
cialno oskrbo bolnikov ter jih spodbujati na poti okrevanja. Drustvo v ta
namen organizira Solanje prostovoljcev za individualno in skupinsko delo
in omogoca njihovo delovanje.

Pot k okrevanju - organizirana samopomoc¢ bolnikov z rakom.

Nacelo samopomoci temelji na dejstvu, da si ljudje z enako izkusnjo bole-
zni in s podobnimi tezavami najlaze zaupajo svoje stiske in ucinkovito
nudijo oporo z globoko empatijo in razumevanjem ter izmenjavo izkusen;.
V ta namen delujejo posebej usposobljeni prostovoljci/ke in strokovnjaki.



Skupine za samopomoc. Trenutno deluje v razlicnih krajih Slovenije 21
skupin za samopomoc. Vsako skupino vodi prostovoljski tim — prosto-
voljka/prostovoljec koordinator skupine (z lastno izkusnjo raka) in stro-
kovni vodja skupine (s potrebnim psiholoskim in medicinskim znanjem).

Individualna samopomoc Zensk z rakom dojke poteka z rednimi obi-
ski prostovoljk v splosnih bolnisnicah v Celju, 1zoli, Novi Gorici in Slovenj
Gradcu.

Individualna samopomoc za bolnike/bolnice z rakom in njihove svojce pa
se odvija v drustvenih informativnih centrih na Onkoloskem institutu Lju-
bljana in v UKC Maribor. Prostovoljke so dnevno na voljo za informacije,
svetovanje in nudenje publikacij.

Publikacije so zelo pomemben redni program drustva. S pisnimi infor-
macijami dosezemo Sirok krog ljudi, Se posebej so v pomoc¢ bolnikom na
poti okrevanja in so nepogresljivo dopolnilo pri izvajanju samopomoci.
Pisne informacije so dobrodosla pomod, saj jih bolnik lahko znova preverja
in prosi Se koga drugega za razlago. V pogovoru izrecene besede pa lahko
pozabi ali si jih zapomni po delckih in jih kasneje ne zna smiselno povezati.
Poleg drustvenega glasila, revije Okno, ki vsebuje prispevke strokovnjakov
in bolnikov ter poroca o dogodkih iz zZivljenja drustva, izdajamo priroc¢nike
za bolnike po posameznih vrstah raka v zbirkah Vodnik za bolnike z rakom
ter razli¢cne zgibanke za ozavescanje o raku - tudi SirSe javnosti.

Svetovalnica na spletnih straneh (http//www.onkologija.org) je v
10 letih razvijala dopolnitve k povezanim vsebinam v spletnem mestu za
pomoc¢ bolnikom. Cilj je ozavescanje obiskovalcev in SirSe javnosti o pro-
blematiki raka. S pomo¢jo strokovnjakov zagotavljamo verodostojne infor-
macije. Stevilo obiskovalcev narai¢a in se vkljuéuje v socialno omrezje
Facebook.

Akcije ozavescanju o raku pod skupnim imenom Ozavescaje o raku za
zdrav Zivljenjski slog potekajo skozi vse leto, npr. slovenski Teden boja proti
raku, RoZnati oktober — svetovni mesec boja proti raku dojk, November —
mesec ozavescanja o raku pljuc.

prim. Marija Vegelj Pirc, dr. med.
predsednica

Naslov: Drustvo onkoloskih bolnikov Slovenije, Poljanska cesta 14, 1000 Ljubljana
Uradne ure: od 9. do 13. ure, od ponedeljka do petka

Telefon (01) 430 32 63, (041) 835 460

E-posta: dobslo@siol.net
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DRUSTVO BOLNIKOV S FABRYJEVO BOLEZNIJO
SLOVENIJE

Dobja vas 153
2390 Ravne na Koroskem

Drustvo je bilo ustanovljeno leta 2003. Odtlej je v Sloveniji omogoceno
tudi nadomestno encimsko zdravljenje. S tem zdravilom (uradno sta regi-
strirani dve zdravili) se trenutno zdravi 16 bolnikov. Zdravljenje poteka na
dva tedna v obliki poc¢asne intravenske infuzije. Zdravljenje mora biti dozi-
vljensko. Vsi ostali bolniki, ki niso vkljuceni v nadomestno zdravljenje, pa
imajo redne kontrolne preglede v Slovenj Gradcu, kjer je Center za zdra-
vljenje Fabryjeve bolezni.

Clovek zboli ze v otrodtvu, najveckrat s hudimi bole¢inami v udih in
drobnimi pikcastimi spremembami po kozi telesa. Bolezen z leti napreduje
in v zrelih letih pride do postopnega odpovedovanja organov (srce, led-
vica, centralni zivéni sistem).

Drustvo je vclanjeno tudi v mednarodno organizacijo EURORDIS in FIN.
Nekateri ¢lani so se v teh letih udelezili razli¢nih konferenc, in sicer v Var-
Savi, Dubrovniku, Sarajevu, Amsterdamu, kjer so si izmenjali razlicne stro-
kovne in osebne izkusnje o tej redki bolezni (status bolnika, oskrba z zdra-
vili, organizacija v zdravstvu, ozaves¢enost ljudi o redkih boleznih sploh ...).

V letu 2014, ko je 10. obletnico obelezil Center za zdravljenje Fabrjeve
bolezni Slovenj Gradec, pa je Drustvo skupaj s Centrom in s pomocjo dona-
torjev izdalo knjizico FABRYJEVO SRCE. Knjizica je izSla v treh jezikih (v
slovenscini, anglescini in hrvascini). KnjiZica ni v prodaji, kdor jo pa zZeli, naj
jo naroci po e-posti: drustvo.fabry@gmail.com.

Ponosni smo, da nam je to uspelo, saj bodo prispevki in zgodbe nasih
bolnikov prisle v mnoge domove. Ob tem bi se Se enkrat iskreno zahvalila
vsem, ki so kakor koli pripomogli k izdaji knjizice.

Hvala.

Marija Pintaric¢
predsednica drustva
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Slovenia.

DRUSTVO DEBRA SLOVENIJA —- DRUSTVO OSEB
POVEZANIH Z BULOZNO EPIDERMOLIZO

SO OB ROJSTVU PRAVILA IGRE RES ZA VSE ENAKA?

Bulozna Epidermoliza (EB)

Rane, na katerih se premnogo krat ustavijo zacudeni pogledi. Na videz
so te osebe drugacne, v svojem bistvu pa imajo osebe z EB enake Zelje in
pricakovanja kot vsi ljudje. Bolnike z bulozno epidermolizo, ki potrebujejo
24 urno nego, poznajo redki, vendar zivijo blizu nas in z nami.

Bulozna epidermoliza je zelo redko, tezko genetsko obolenje, ki ga
poleg poskodbe koze spremlja Se niz drugih spremljajocih komplikacij na
organih kot so oci, prebavni trakt, motoricni sistem. Nastane zaradi pri-
rojenega pomanjkanja razlicnih beljakovin, katerih funkcija je povezovati
plastiin celice v kozi.

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

Bulozno epidermolizo, skupino redkih dednih obolenj krhkosti koze
(1:30.000), povzrocajo mutacije v 13 razli¢nih strukturnih genih. Skupno
jim je, da gre za gene, ki kodirajo proteine koze, ki imajo ali povezovalno
vlogo med razli¢nimi plastmi koze (delujejo na nivoju tkiva, npr. kolagen
VI, integrini) ali pa gre za proteine skeleta celic koze (npr. keratini, plektin,
razlicne komponente dezmosomov). Mutacije v tarénih genih prizadenejo
zgradbo in delovanje teh proteinov, kar se navzven kaze kot izredna krh-
kost koze. V Sloveniji obstaja raziskovalna skupina na Medicinskem Centru
za Molekularno biologijo na Medicinski fakulteti Univerze v Ljubljani, ki
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jo vodi doc. dr. Mirjana Liovi¢. Z znanstveno raziskovalnim delom na tem
podrocju, od bazi¢nih raziskav vezanih na vzrocnike bolezni, do iskanja
novih terapevtskih nacinov za lajsanje simptomov bolezni ter terapijo se
ukvarjajo ze 16 let.

Zaradi redkosti je bolezen mnogim neznana. V Sloveniji je trenutno
42 obolelih, od tega 6 s tezjo obliko bolezni. Osebe z EB in njihovi svojci
smo zaradi druzenja in izmenjave izkuSenj ter lazjega reSevanja proble-
mov decembra 2005 ustanovili drustvo oseb povezanih z bulozno epider-
molizo. Poslanstvo Drustva Debra Slovenija je informiranje o novostih in
dosezkih na podrodju vsakodnevne nege in zdravljenja simptomov, pomoc
pri pridobivanju ustreznega sanitetnega materiala, vitaminov, prehranskih
dodatkov, vkljucuje pa tudi usposabljanje ustreznega strokovnega tima
za spremljanje obolelih, formiranje referenénega centra za bulozno epi-
dermolizo, pomoc pri izobrazevanju in socializaciji, organizacijo zdravljen;j
doma in v tujini ter zbiranje sredstev za delovanje drustva.

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

Polona Zakosek
predsednica drustva
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DRUSTVO ZA CISTICNO FIBROZO SLOVENIJE
CYSTIC FIBROSIS ASSOCIATION OF SLOVENIA

Skrajsano ime: Drustvo CF

Naslov: Trostova ulica 5, 1292 Ig, Slovenija
Elektronska posta: info@drustvocf.si
Spletna stran: http://www.drustvocf.si

TRR: 02098-0258366891
Davcna St.: 39229521

Predsednica: Slavka Grmek Ugovsek, mag. prav.

Drustvo za cisticno fibrozo Slovenije je bilo ustanovljeno konec leta 2009
in je humanitarna organizacija, ki zdruzuje bolnike z redko boleznijo
cisticno fibrozo (otroke in odrasle), sorodnike, zdravstveno osebje in vse,
ki podpirajo dejavnost drustva. Drustvo deluje na obmodju celotne Repu-
blike Slovenije.

Namen drustva. Organizirana pomoc vsem bolnikom s cisti¢no fibrozo za
doseganje visje kakovosti zivljenja, ki pripomore k boljSemu in daljSemu
zivljenju teh bolnikov. Drustvo je zagovornik pravic bolnikov in njihovih
druzin na vseh podrogjih. Sodeluje s podobnimi domacimi in mednaro-
dnimi organizacijami, opozarja pristojne drzavne organe oziroma javne
ustanove na problematiko bolnikov z redkimi boleznimi in njihovih druzin
ter ozavesca javnost o zivljenjsko ogrozajoci redki bolezni.
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Cisti¢na Fibroza je najpogostejsa, avtosomno-recesivna genetska bole-
zen, ki se izrazi pri otroku, e prejme okvarjen gen CFTR od obeh starSev.
Zaradi mutacije gena oboli priblizno 1 od 5.000 novorojenih, mutacijo pa
nosi vsak 25. clovek. Danes je poznanih Ze vec kot 1.800 razlicnih muta-
cij. Osnovna okvara pri cisti¢ni fibrozi je moteno prehajanje natrijevih in
kloridnih ionov v celicah vrhnjice, ki prekriva zunanje in notranje povrsine
organov. V pljucih sta posledici te motnje sorazmerno pomanjkanje vode
in manjsa ucinkovitost odstranjevanja sluzi z migetalkami sluznice, t. i.
mukociliarnega cisc¢enja, kar ustvarja ugodne razmere za razvoj kroni¢nih
plju¢nih okuzb, ki postopoma unicujejo pljuca.

Glavni vzrok zbolevanja in umrljivosti je bolezen pljuc. Zato je ob hudo
napredovali bolezni edina moznost presaditev pljuc. Prisotni so tudi simp-
tomi bolezni prebavil, jeter in Zol¢nika. Pomembna okvara jeter je posle-
dica zapore zol¢nih vodov, kar lahko vodi v cirozo jeter. V primeru napre-
dovanja bolezni je potrebna presaditev jeter. Kot sekundarni bolezni sta
prisotni sladkorna bolezen in zmanjsana kostna gostota. Bolniki s cisti¢no
fibrozo imajo lahko prizadet nosni organ, ki otezuje dihanje skozi nos,
poslabsa voh, povzroca kronicni sinuzitis in nosno polipozo. Lahko pride
tudi do okvare notranjega uSesa zaradi ponavljajoce se uporabe nekate-
rih antibiotikov. Zdravljenje je usmerjeno v preprecevanje pljucnih okvar
in podhranjenosti, zato je potrebna vsakodnevna dihalna fizioterapija ter
visoko kalori¢na prehrana in dodatki. S tem omogocamo primerno kako-
vost zivljenja, dokler ne bo na voljo gensko zdravljenje prisotne mutacije, s
katerim se bo popravila osnovna bolezenska okvara.

Obeti za vedji napredek v zdravljenju cisti¢ne fibroze v prihodnosti so
dobri, do takrat pa je treba ohraniti ¢im bolj ¢ista pljuca in omogociti ¢im
bolj kakovostno zZivljenje bolnikom s cisti¢no fibrozo in njihovim druzinam.

V skladu z evropskimi priporodili in standardi za oskrbo bolnikov s
cisticno fibrozo, ki so bili v lanskem letu posodobljeni, je treba tem bolni-
kom zagotoviti celostno in celovito zdravstveno obravnavo v okviru centra
za cisti¢no fibrozo. Multidisciplinarni pristop in sodelovanje med speciali-
ziranimi zdravniki za cisti¢no fibrozo ter drugim osebjem namrec izboljsSuje
kakovost zivljenja bolnikov. Zato je napoved izida te bolezni po podatkih
iz tujine danes toliko boljsa, ker se vecina bolnikov s cisti¢no fibrozo zdravi
v posebnih centrih z visokokakovostno oskrbo, pri katerih sodeluje ekipa
razlicnih strokovnjakov, med katerimi so zdravniki specialisti (pediatri,
internisti, pulmologi, infektologi, mikrobiologi), specializirane medicin-
ske sestre, fizioterapevti, dietetiki, socialni delavci, klini¢ni farmacevti in



psihologi. Ker je cisti¢na fibroza bolezen, ki prizadene vec organskih siste-
mov, pri njenem zdravljenju pogosto sodelujejo tudi zdravniki drugih spe-
cialisticnih podrocij (gastroenterolog, endokrinolog, otorinolaringolog,
ginekolog). Tako je v zdravljenje cisti¢ne fibroze na terciarni ravni vkljucen
sSirok krog specialistov, katerih delo usklajuje zdravnik, ki je izkusen v zdra-
vljenju cisti¢ne fibroze. Nekateri vidiki zdravljenja se od obdobja dojencka
prek obdobja otrostva do odrasle dobe spreminjajo, toda osnovni pristop
ostaja enak.

Najpomembnejse aktivnosti drustva:
V drustvu izvajamo razlicne programe, ki sluzijo kot pomoc¢ bolnikom in
njihovim druzinam.

Z ozavescanjem strokovne in druge javnosti o redkih boleznih, med
katere spada cisti¢na fibroza, zelimo ozavestiti ljudi in javne institucije, da
bi prepoznali tudi potrebe bolnikov z redkimi boleznimi, ki niso mnozi¢ne.
V ta namen drustvo izvaja razlicne dejavnosti, izdaja publikacije, azurno
vzdrzuje spletno stran drustva, organizira strokovne posvete, srec¢anja in
izobrazevanja, kajti le ozavesceni ljudje pravilno skrbijo za svoje zdravje
in znajo bolezen obvladovati. To jim zagotavlja osnovno dostojanstvo in
prezivetje ter jim omogoca samostojnost in bistveno spremembo v kako-
vosti zivljenja. Z azurnim vzdrzevanjem spletne strani drustva omogocamo
sprotne informacije, tudi z objavljanjem elektronskih publikacij.

V drustvu izvajamo individualno telesno vadbo in strokovno svetova-
nje, pomagamo bolnikom in njihovim druzinam pri premagovanju admini-
strativnih ovir, s katerimi se soocajo zaradi bolezni. S tem zelimo izboljsati
njihovo telesno, socialno in psihi¢no stanje, kar omogoca ohranjanje in
izboljSanje kakovosti zZivljenja obolelih ter preprecuje napredovanje bole-
zni. Ker je cisticna fibroza najpogostejsa Zivljenje ogrozajoc¢a bolezen, je
izredno pomembno svetovanje, posebno v primeru poslabsanja zdravstve-
nega stanja bolnika, ko bolezen tako napreduje, da je potrebna presaditev
pljuc.

Drustvo opozarja na vzpostavitev in vodenje nacionalnega registra bol-
nikov z redkimi boleznimi, ki bi sluzil kot pomoc¢ pri medicinskih raziskavah
ter izboljsanju oskrbe in zdravljenja teh bolnikov. Podatki, ki se zbirajo v
evropskem registru za cisti¢no fibrozo, omogocajo spremljanje zdravljenja
bolnika s cisti¢no fibrozo skozi celotno Zivljenjsko obdobje. Namen tega
registra je zbiranje podatkov zaradi epidemioloskih raziskav in primerjal-
nih vidikov cisti¢ne fibroze ter o njenem zdravljenju v sodelujocih drzavabh,
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s ¢imer se spodbuja uveljavljanje novih standardov za cisti¢no fibrozo.
Podatki iz registra se uporabljajo za presojo o tem, kateri nacini zdra-
vljenja so ucinkovitejsi in kako se oskrba izboljSuje, za ugotavljanje novih
trendov (npr. porasta novih okuzb ali zapletov) in za spremljanje nacinov
oskrbe bolnikov s cisti¢no fibrozo.

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

Slavka Grmek Ugovsek, mag. prav.
predsednica drustva
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DRUSTVO DISTROFIKOV SLOVENIJE

Predsednik: Boris Sustarsic¢
Akronim/kratica: DDS

Naslov: Linhartova 1, 1000 Ljubljana
Telefon: 01/47 20 550

Faks: 01/423 28 142

E-posta: info@drustvo-distrofikov.si
TRR: 03134-1000000534

Splet: www.drustvo-distrofikov.si

Stevilo individualnih ¢lanov: 931 invalidov, 252 podpornih ¢lanov
Mednarodne povezave: European Alliance of Neuromuscular Disorders
Associations (EAMDA), World Alliance of Neuromuscular Disorders Asso-
ciations (WANDA), European Neuromuscular Centre (ENMC), Treat NMD,
in prek Nacionalnega sveta invalidskih organizacij Slovenije (NSIOS) pa
tudi ¢lani v European Disability Forum (EDF).

Kratka predstavitev:
Misi¢ne in zivéno-misi¢ne bolezni (na kratko tudi distrofije) povzrocajo
pri ljudeh znacilno napredujoco invalidnost. Zacne se pojavljati zvecine
pri otrocih v starosti od 3. do 7. leta. Praviloma najprej oslabijo skupine
miSic z grobo mocdjo. Zato distrofiki v vecini primerov postanejo odvisni
od uporabe invalidskega vozicka Se pred koncem pubertete ter seveda
postopoma vedno bolj tudi od neposredne pomoci drugega cloveka, ki je
tako nelocljiv sopotnik v vecji ali manjsi meri v celotnem 24-urnem dnev-
nem ritmu. Zato imajo distrofiki povsem spremenjen socialni slog svojega
zZivljenja in so tudi upravic¢eni uporabniki cele vrste tehni¢nih pripomockov.
Ker pa ostanejo intelektualne sposobnosti neprizadete, nadzorljivi drobni
gibi pa so vec¢inoma ohranjeni, je mogoce uresnicevati vse socialne dejav-
nosti in dosegati zivljenjske cilje.

Pri distrofikih je zdravstvena obravnava najpomembnejsa, in sicer
od diagnostike, ki opredeli vrsto bolezni in ¢asovni razvoj napredujodi
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invalidnosti, pa do redne obnovitvene medicinske rehabilitacije, s katero
se preprecujejo sekundarne okvare in ohranja zadovoljivo splosno zdra-
vstveno stanje kljub kronic¢ni bolezni. Zdravil za sedaj Se ni, genetsko sveto-
vanje pa nekoliko blazi prirast bolnikov v Sloveniji. Teh je do enega promila
prebivalstva. Najbolj zgoca problematika ostaja predvsem zaradi Se vedno
zaznavnega nihilisti¢cnega odnosa do distrofikov. Ti so v mnogih primerih
premalo izobrazeni, nimajo dovolj tehni¢nih pripomockov, imajo prevec
okrnjeno kakovost zivljenja zaradi prepozno izvedenih korektivnih ope-
racij, ali jih celo sploh niso operirali, ter Zivijo v slabih bivalnih razmerah.
Stalno so ogrozeni zaradi nezadostne telesne pomoci drugega cloveka.
Drustvo distrofikov Slovenije deluje kot nacionalna invalidska organi-
zacija na obmocju celotne Slovenije ze vec kot Stiri desetletja. Z nacrtnim
delovanjem je doslej doseglo ureditev Stevilnih zadev; in to ne samo na
podrocju zdravstva, ampak tudi na podrocju ekonomskih olajsav, usposa-
bljanja, bivanja in socialnega zivljenja. Samo pa je razvilo nekatere spe-
cificne moznosti za polnovredno zivljenje. V drustvu namrec distrofiki
ustvarjalno izrazajo svoje interese in jih z njegovo pomocjo tudi vsestran-
sko uveljavljajo. Poleg tega pa drustvo samostojno izvaja posebne soci-
alne programe. Nekatere lahko zaradi profesionalnih dosezkov uvr$éamo
kar med izjemne dosezke slovenskega invalidskega varstva. To sta pred-
vsem drustvena sluzba prevozov in asistenca, ki zagotavlja misi¢no obole-
lim primerno mobilnost in telesno pomoc¢. Invalidsko podjetje Birografika
Bori, ki uresnicuje svoje cilje z gospodarjenjem na trgu pa dokazuje, da je
mozno ob uporabi visoke tehnologije in organiziranosti ekonomsko opra-
vicljivo zaposlovati hudo prizadete distrofike pod posebnimi pogoji. Inva-
lidsko podjetje Dom dva topolaizvaja obmorsko medicinsko rehabilitacijo,
ki omogoca ohranjevanja bioloskih zmogljivosti, izvajajo pa se tudi stevilni
drugi socialni programi in dodatno izobrazevanje. Posebna znacilnost Dru-
Stva distrofikov Slovenije je, da ne skrbi lo¢eno samo za interese svojih
¢lanov, ampak si prizadeva tudi za splosen napredek slovenske drzave
na invalidskem podrocju. Prav urejeni splosni pogoji zZivljenja in prijazno
okolje brez arhitekturnih in drugih ovir so predpogoj za vecjo druzbeno
integracijo slovenskih invalidov in bistveno zmanjsujejo potrebe ¢loveka s
telesno okvaro, da se izklju¢no predstavlja v socialni vlogi invalida.

Boris Sustarsié
predsednik drustva
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DRUSTVO BOLNIKOV Z GAUCHERJEVO BOLEZNIJO
SLOVENIJE

Srednja Kanomlja 66, SI-5281 Spodnja Idrija
www.gaucher-drustvo.si
info@gaucher-drustvo.si

Gaucherjeva bolezen se imenuje po francoskem zdravniku Philippu Char-
lesu Ernestu Gaucherju (1854-1918), ki je bolezen opisal leta 1882.

Pogostost Gaucherjeve bolezni je 1 na 100.000 oseb, zato se uvrica
med redke bolezni. Hkrati pa je najpogostejsa med okoli 50 dednimi pre-
snovnimi »boleznimi kopic¢enja v lizosomih«.

Gaucherjeva bolezen je posledica pomanjkanja oz. zmanjsane aktivno-
sti encima glukocerebrozidaza, kar privede do kopicenja glukocerebrozida
(tj. lipid, za razgradnjo katerega je odgovorna glukocerebrozidaza) v vra-
nici, jetrih in kostnem mozgu. Obicajno so pogosti zlomi kosti ter povecana
jetra in vranica tudi med prvimi znaki, zaradi katerih zdravnik posumi na
Gaucherjevo bolezen. Drugi znaki bolezni so Se hematoloske in skeletne
nepravilnosti, utrujenost, zakasneli 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 voljo od leta 1991, bistveno izboljSa pocutje in zdravstveno stanje bol-
nikov. Nadomestno zdravljenje z encimom poteka v dveurni intravenski
infuziji dvakrat mesecno. V stevilnih evropskih drzavah, vkljucno s Slove-
nijo, imajo bolniki moznost zdravljenja na domu. To pomeni, da je bolnik,
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e zeli, lahko popolnoma samostojen pri pripravi raztopine za vbrizgavanje
in izvedbi samoinfuzije. Za zdravljenje Gaucherjeve bolezni je na voljo tudi
terapija za zmanjsanje koli¢ine substrata (glukocerebrozida) z zdravilom v
obliki kapsul za jemanje.

V Sloveniji je 20 bolnikov z Gaucherjevo boleznijo; dva se zdravita pri
prim. dr. Majdi Benedik-Dolnicar na Pediatri¢ni kliniki, ostali pa pri prof. dr.
Samu Zveru na Interni kliniki.

Bolniki z Gaucherjevo boleznijo so se Ze soocili s Stevilnimi situacijami,
znacilnimi za redke bolezni:

» slabo poznavanje bolezni pri zdravstvenih delavcih in v javnosti;

pozna diagnoza;

+ dolgo obdobje med postavitvijo diagnoze in zacetkom encimskega
nadomestnega zdravljenja;

» draga zdravila;

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

Drustvo bolnikov z Gaucherjevo boleznijo Slovenije je bilo ustanovljeno
leta 2003. Nas glavni namen je medsebojno povezati slovenske bolnike in
jim nuditi pomo¢ pri njihovih morebitnih tezavah. Spremljamo novosti na
podrocju Gaucherjeve bolezni in o njih obves¢amo bolnike in zdravnike.
Organiziramo t. i. dneve bolnikov, kamor povabimo zdravnike, da nam
spregovorijo o bolezni. Taka srecanja so tudi priloznost za medsebojno
spoznavanje in izmenjavo izkusenj med bolniki in zdravniki. Skupaj z dru-
Stvi iz sosednjih drzav organiziramo regijska srec¢anja bolnikov, aktivni pa
smo tudi v Evropski zvezi Gaucher (www.eurogaucher.org), ki zdruzuje
drustva bolnikov z vsega sveta. Z njimi si skupaj prizadevamo za izboljsa-
nje kakovosti zZivljenja bolnikov z Gaucherjevo boleznijo.

dr. Irena Znidar, univ. dipl. biol.
predsednica Drustva bolnikov z Gaucherjevo boleznijo
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URA
9.30-10.00

PROGRAM
Registracija udelezencev

10.00-10.05

Uvodni pozdrav ministrice za zdravje

10.05-10.10

Uvodni pozdrav

10.10-10.40

Registries of rare diseases / Registri redkih bolezni

10.40-10.55

Evropske pobude na podrodju
redkih bolezni

10.55-11.10

Nacrt dela na podro¢ju redkih bolezni

11.10-11.20

Mednarodni referencni portal

Orphanet v Sloveniji
11.20-11.40 Rak pri otrocih - redka bolezen
11.40-12.00 ODMOR

12.00-12.10

Slovenski model sodobne diagnostike
genetskih in redkih bolezni

12.10-12.30

Poraba zdravil za redke bolezni

12.30-12.40

Dostopnost zdravil za redke bolezni
na podrocju hematologije — novosti

12.40-13.00

Redke rakave bolezni

13.00-13.15

RAZPRAVA

13.15-14.30

KOSILO

14.30-14.40

Predlog priporocila o evropskem
ukrepanju na podrodju redkih bolezni

14.40-15.10

Pravice bolnikov z redko boleznijo na
podrocju zdravstvenega in pokojninskega
zavarovanja ter pogoji za ugotavljanje
stanja invalidnosti

15.10-15.30

Ohranitev plodnosti pri nekaterih redkih
boleznih ter vpliv zdravljenja na
hormonsko stanje bolnikov z RB

15.30-15.50

Predstavitev Huntingtonove bolezni

15.50-16.10

Ob 20-letnem delovanju Drustva bolnikov
s krvnimi boleznimi Slovenije; Program
“Bolnik - bolniku, pomoc¢ in podpora”

16.10-16.30

RAZPRAVA IN ZAKLJUCNE MISLI

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



W

PREDAVATELJ/ICA

Milojka Kolar Celarc, ministrica za zdravje RS
Majda Slapar, predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije
prof. Paola Facchin, Universita degli Studi di Padova, Italija

asist. mag. Mojca Zerjav Tansek, dr. med.,
Pediatricna klinika, UKC Ljubljana

Eva Murko, dr. med, Ministrstvo za zdravje RS

doc. dr. Luca Lovreci¢, dr. med., univ. dipl. biol.,
Klini¢ni institut za medicinsko genetiko, UKC Ljubljana

prof. dr. Janez Jazbec, dr. med., Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana

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

prim. Jurij Fiirst, dr. med., Zavod za zdravstveno zavarovanje Slovenije

prof. dr. Peter Cernel¢, dr. med.,
Interna klinika, UKC Ljubljana

izr. prof. dr. Maja Primic Zakelj, dr. med., Onkologki institut Ljubljana

Tanja Fajon, poslanka v Evropskem parlamentu

Aleksander Doplihar, dr. med.

prof. dr. Eda Vrtacnik Bokal, dr. med.,
Ginekoloska klinika, UKC Ljubljana

Rudolf Jekovac, predsednik Drustva bolnikov s Huntingtonovo boleznijo

Majda Slapar,
Predsednica Drustva bolnikov s krvnimi boleznimi Slovenije

mag. Bernarda Kociper, Ministrstvo za zdravje RS
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