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Bevezetés

A ritka betegségek csoportjaba ritkdn el6forduld, az életet sulyosan veszélyeztetd illetve
tartos funkcidveszteséggel jaré betegségek vagy gyakori betegségek ritka kombinacioi
tartoznak. Az Eurdpai Unids orszagokban azokat a megbetegedéseket hivjuk ritkanak,
amelyek 10000 emberbdl 6tnél kevesebbet érintenek. Az egyes betegségek csekély
el6fordulasa azonban nem jelenti azt, hogy a betegségcsoport dltal érintettek szdma
alacsony, hiszen becslések szerint az Eurdpai Unidban jelenleg a lakossag 5 %-a (azaz 20-30
millié ember) szenved a kb. 6000 kiilonb6zé ritka betegség valamelyikében. Szdmos beteg
olyan még ritkabb betegségben szenved, amely 100 000 emberbdl legfeljebb egyet érint.
Legtobbjuk hatterében genetikai rendellenesség 4ll, de a magzati korban vagy késGbb
elszenvedett karos kdrnyezeti hatasok szintén hozzajarulhatndnak kialakulasukhoz, féként
genetikai hajlam esetén. igy ide tartoznak bizonyos daganatok, immunoldgia betegségek,
velesziletett fejl6dési rendellenességek és fert6z6 betegségek is. Egyes ritka betegségek
elGjelei mar sziletéskor vagy gyermekkorban észlelheték, 50%-uk azonban csak
feln6ttkorban  jelentkezik, gyakran életveszélyes formdban vagy maradandd
fogyatékossagot, jelent6s életmindség romldst és korai haldlozast, jelent6s
életévveszteséget okozva.

A ritka betegségek kozé rendkiviil sokféle betegség sorolhatd, rdaddsul szamuk egyre
novekszik. Ennek oka nem az, hogy Uj betegségek jonnének létre. A magyarazat abban rejlik,
hogy a klinikai megjelenés alapjan eddig egy gyjt6fogalommal jel6lt kérallapotokon belil az
egyre finomabb biotechnoldgiai eszkdzokkel eltéré természetl betegségek azonosithatok. A
kordbban pl. mozgasszervi vagy szellemi elmaradas klinikai kdrismével egységesen kezelt
paciensek kozt nagyon sokféle genetikai eltérést lehet kimutatni, az egyre pontosabb
modszerekkel egyre tobbfélét. Az egységes klinikai fogalombdl kihasado, eltéré természet(
kérdllapotok ritkak, elkilonitésiknek azonban nagy a jelent6sége, mert eltéré a
korlefolydasuk, nem azonosak a kezelési lehetGségek és eltér6 lehet az 6rokl6désiik. Tovabb
bonyolitja a helyzetet, hogy a gyakori, komplex korallapotokban valamilyen tarsult ritka
betegség altal elSidézett tiinet elfedheti a beteg allapotdnak valddi okat, és ez helytelen
diagndzishoz is vezethet.

A ritka betegségek jellemzGi

— altalaban krénikusak, progresszivek, degenerativak és az életet veszélyeztetdk;

— rontjdk a betegek életmin&ségét, korlatozzak vagy teljesen meg is szlintetik az egyén
autonémiajat;

— gyakran jelent6s fajdalommal jarnak;

— az érintett csalddok szamara is jelentGs terhet jelentenek;

— kezelésiik gyakran egyaltalan nem megoldott;

— ajelenlegismert ritka betegségek szama legaldbb 6000;

— aritka betegségek haromnegyede gyermekeket érint;

— azérintettek 30 %-a az 5 éves életkort nem éli tul;

— 80 %-a genetikai eredetd, a tobbi fert6z6 betegség, immunoldgiai, degenerativ jellegl
betegség, kornyezeti artalom, vagy ritka (familiaris) daganat.
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A Ritka Betegség Nemzeti Tervének ajanlasai és javaslatai a jelenleg elérhet6 szolgaltatasok
egységes rendszerbe foglalasat, a magas szinvonalu ellatds biztositasara lehetdséget nyujtod
feltételek kialakitdsat, elérhetGségiik javitdsat, az Uj diagnosztikus és kezelési eljarasok
kidolgozdasat lehet6vé tevd kutatdsok tamogatasat célozzak.

A legtobb esetben nem létezik hatékony gydégymdd, viszont a megfelel6 kezelés az
életminéség javuldsahoz és a vdarhatd élettartam novekedéséhez vezethet. A ritka
betegségek elldtasa specidlis elvek alapjan felépitett szolgdltatasokat igényel. Ennek
kialakitasa érdekében az Eurdpa Tanacs ajanlasa (Council Recommendation of 8 June 2009
on an action in the field of rare diseases (2009/C 151/02)) szerint a tagallamoknak
Osszehangolt cselekvési programot kell kidolgozniuk a ritka betegségek terliletére 2013-ig.
Szamos j6l szervezett szolgaltatds mikodott kordbban is Magyarorszagon, melyekben egyes
ritka betegségben szenved6k megfelel6 gondozast kaptak. Ugyanakkor, nem all
rendelkezésre a ritka betegséggel él6k egészségligyi elldtasdnak és szocialis sziikségleteinek
megoldasat célzé komplex stratégia, mely biztosithatna a teriileten az er6forrdsok hatékony
felhasznaldsat.



1. A stratégia megalapozasa: helyzetértékelés

1.1. Epidemioldgia

A ritka betegségek (RB) népegészségligyi jelentésége nem jol ismert. Kevés a velik
kapcsolatos epidemioldgiai adat, és a RB kontroll hatékonysagdrdl is kevés adattal
rendelkeziink. Mivel a RB szakpolitika alapjat is a megbizhaté indikatorokra épiilé egészségi
allapot monitorozasnak kellene adnia, ez az ismerethidny sajnos hatraltatja az optimalis

fejlesztési programok kidolgozasat.

A jelenleg elérhet6 mortalitdsi, morbiditasi, ellatds-szervezési és életmindségi adatok
segitségével a RB-ek jelentGsége Osszességében mar elég jol behatarolhatd. Részletes,
programok megalapozasat érdemben tamogaté adatgyl(ijtési technikak kidolgozasaval
viszont — egy-egy RB-t6l eltekintve — még addsak vagyunk. Fejleszteni kellene mind az ellatas
hatékonysagat, mind a népegészségligyi szinten jelentkez6 betegségteher értékelésének

modszertanat.

1.2. Ritka betegségek prevalenciaja
A legteljesebb RB nyilvantartds, az

Orphanet (EU DG SANCO ltal
kifejlesztett koédrendszer és
tudaskozpont) adatbazisdban 5954
betegség szerepelt 2012-ben.

(www.orpha.net) Ilyen sok korkép
esetén még a legelemibb epidemiolo-

giai adatok meghatarozasa is nehéz.

MindOsszesen 662 RB  esetén
rendelkeziink megbizhaté el6for-
dulasi gyakorisagi adattal. Ezek a

viszonylag gyakori RB-ek, melyeknek
Osszesitett prevalencidja 4,85%, ami
megfelel 485000 magyar illetve 23
millié eurdpai betegnek.

A sziiletéskori gyakorisaga ismert csak
tovabbi 39 RB-nek. Ezeken felll 1345
RB a szama

regisztralt betegek

alapjan irhato le - tobbségiik mogott
csak néhany ismert eset van.
(Prevalence of rare diseases:

Bibliographic data. Orphanet Report
Series, 2011/1)

Osszességében, az ismert gyakorisagu
4,85%-0s

korképek egylttes

Becsiilt
Ritka betegség magyarorszagi
esetszamok

Down szindroma 5000
Scleroderma 4200
Primer congenitalis hypothyreoidismus 3750
Retinitis pigmentosa 3020
Amyloidosis 3000
Fragilis X szindroma 2800
Myelodysplasias szindréma 2280
Marfan szindroma 2000
Myasthenia gravis 2000
Williams szindroma 1330
Fibrosis cystica 1260
Tuberous sclerosis 880
Huntington kor 700
Galactosemia 660
Amyotrophic lateral sclerosis 520
Dystrophias epidermolysis bullosa 500
Rett szindroma 415
Smith-Lemli-Opitz szindréma 330
Von Hippel-Lindau kor 190
Fabry kor 175
Cystinosis 50
Scheie szindroma 20
Alpers szindroma 2,5
Progeria 0,5

EQyes ritka betegségek esetszamai Magyarorszdagon
az Orphanet altal becsiilt prevalenciak alapidn.

prevalencidjat kiegészitve a nagyon ritka betegségek eseteivel, 500000-re becsiilhetjik a

ritka betegségben szenved8k magyarorszagi lélekszamat.
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1.3. Ritka betegségek okozta halalozas

A Kozponti Statisztikai Hivatal teljes orszagot lefedé 1980-2006 koézti idészakra vonatkozd
haldloki adatbdzisa alapjan készilt felmérés Magyarorszagon a ritka betegségek okozta
haldlozasrol. A BNO-9, illetve BNO-10 alapu halaloki diagndzisok kézil azokat a haldleseteket
vontdk be az elemzésbe, melyek megfeleltek a spanyol REpIER (Red des Investigacion en
Epidemiologia de las Enfermadades Raras) altal is alkalmazott definiciénak. Osszesen 47
betegségcsoportba sorolhaté 44775 esetet azonositottak 27 év regisztralt haldloki
diagnézisai kozt.

A 80-as és 90-es években tapasztalhatd folyamatos mortalitds csokkenés miatt a vizsgalt
periodusban 208/milliérél  142/milliéra csokkent a RB okozta (eurdpai referencia
népességre) standardizalt haldlozas. Az 1996-os BNO valtds nem okozott vdltozast a
regisztralt RB haldlozdsban. Viszont a 2005-ben bevezetett automatikus haldloki kédolas
szignifikdns mértékben (30%-kal) emelte a regisztralt haldlozast.

A RB haldlozas a kés6bbi életkorra tolddott az értékelt idészakban. A csecsemd&kori haldlozas
a kezdeti 615/milliordl (a ritka betegségek okozta haldlozas 28,3%-a kovetkezett be 1 éves
kor alatt 1980-ban) 147/milliéra csokkent (2005-2006-ban az RB haldlesetek 9%-at
regisztraltdk 1 éves kor alatt). A haldlozas atlagos életkora pedig 37,3 évr6l 57,7 évre
emelkedett ugyanebben az id&szakban. A 80-as évek elején évente megfigyelt 66120 RB-hez
kapcsolddo potencialis életév veszteség 2006-ra 21900-re csdkkent.

A javuld elldtasnak koszonhet6en hosszabb élettartam miatt a RB, mint tarsadalmi jelenség
atalakult, amire a szocialis ellatds, az oktatas, a munkaiigy rendszereinek reagdlni kell.
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Ritka betegségek okozta haldlozds Atlagos életkor viltozdsa ritka betegségek okozta
korcsoportonkénti részaranydnak megoszldsa haldlozds esetén 1980 és 2006 kozott

1980-1984 és 2005-2006 kézott Magyarorszdgon. Magyarorszdgon.
1.4. Betegutak a teljesitményelszamolasok alapjan

A RB betegutak kovetésére a jelenlegi hazai informatikai rendszerekben elvileg azokban az
esetekben van lehet6ség, amikor a RB 6nalld6 BNO kdoddal rendelkezik. Jelenleg 250 RB
specifikus kod van a BNO10-ben.

Az Egészségligyi Vilagszervezet jelenleg dolgozik a betegségek nemzetkdzi osztdlyozasanak
megujitasan. A BNO11 varhatd megjelenésének éve 2015. Ebben a kddrendszerben 2500
feletti RB specifikus kdd lesz, illetve minden BNO11 betegségcsoport kod mellett lehetség
lesz a ritka betegség kiegészit6 kéd alkalmazasara. Ennek a valtozasnak kedvezd hatasai
lesznek a RB-ekkel kapcsolatos ellatasi problémak észlelésére. Addig a mar most is regisztralt
RB-k indikator jelleg(i értékelésére kell szoritkoznunk.

A Gyobgyszerészeti és Egészségligyi MinGség- és Szervezetfejlesztési Intézet altal gondozott
jaré- és fekvGbeteg szakelldtas teljesitmény-elszdmolds soran 2004-2006-ban keletkezett
adatbazis segitségével kerlltek értékelésre Magyarorszagon az E70-90, G10-13, G70-73,
Q00-99; és 18 év alatti betegek esetén a C00-D48 BNO10-es kédu RB indikator
betegségcsoportok ellatasi specifikumai.



Az indikator RB-ek kozil sok esetben a regisztralt prevalencia a nemzetkozi referencia
értékekhez képest alacsony volt (pl. sclerosis tuberosa, Marfan-szindroma, von
Recklinghausen koér). Ezek a korképek csak korlatozott megbizhatdsaggal vizsgdlhatdk a
teljesitmény-elszamolas

rendszerén keresztil. Mads intézmények szdma
betegségeknél viszont az sclerosis tuberosa 4
epidemioldgiai jellemz6k is jol epidermolysis bullosa 7
tanulmanyozhaték ezzel a Marfan szindroma 10
mddszertani megkdzelitéssel, von Recklinghausen kor 11

agytumor 18 év alatt
myasthaenia gravis

mert a koérképek regisztralt ;
Down szindroma 4
2
3

prevalencidja a szakirodalom

altal meghatdrozott - - -
fibrosis cystica

lymphoid leukemia 18 év alatt

tartomanyban volt (pl.

epidermolysis bullosa, fibrosis

_ ' ' indikator ritka betegségek egylitt 20
cystica, myasthenia  gravis, | p ror ritha betegséaek ellitasi epigdjainak S0%-Gt
Down-szindroma,  gyerekek jelentd legnagyobb hazai intézmények szama
agytumora, gyermekkori Magyarorszdagon.

limfoid leukémiak).
Az indikdtor RB-ek 50%-a 25 B

45000

szakelldtd kdzpontban kapott 22000

ellatast Magyarorszagon, 55000

amihez a betegek 80%-anak 50 ?Eﬁﬁﬁ

km-nél nem kellett tébbet a0ee —_
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alkalmazott beavatkozasok

spektruma, az ellatas

igénybevételének gyakorisaga, Epizodok szama az indikadtor ritka betegségek elldatdsdat
az egy betegre juté nviito intézménvek és a betegek lakohelve kozti tavolsds
finanszirozds jelent6s valtozékonysagot mutatott. A centrumoktdl tavolabb lakdk
életkilatasai rosszabbak voltak, mint a centrumhoz kozel lakoké. (Myasthenia gravis esetén 6
évvel, fibrosis cystica esetén 19 évvel fiatalabb korban haltak meg a betegek, ha 100 km-rel
tdvolabb laktak az ellatd intézménytdl.)

A hazai RB elldtas centrumszerlien koncentrdlt médon zajlik, de a centrumokkal szembeni
nem érvényeslilnek minéségi kovetelmények még azokban az esetekben sem, amikor a RB
elldtasara vonatkozdéan van hazai irdnyelv. Nyilvanvalé, hogy az akkreditacios rendszer
kiépitése sziikséges és az a teljesitmény-elszamolds rendszerén keresztil részben
monitorozhatd lenne.

1.5. Betegek ellatassal kapcsolatos elégedettsége

A ritka betegségekben szenved6 betegek tapasztalatainak rendszeres értékelése az ellatds
fejlesztésének egyik fontos motorja, hiszen minden ellaténak a betegelégedettség novelése
az els6dleges célja az objektiv teljesitményindikatorok javitasan tul.



Az Eurordis altal inditott EurordisCare2 vizsgalat célja a diagnosztikus késedelem és helyes
diagndzishoz vezetd ut kortilményeinek leirdsa volt az eurdpai orszagokban. A hazai felmérés
5 indikdtor betegség (fibrosis cystica, sclerosis tuberosa, Williams szindréma, retinitis
pigmentosa, Duchenne muscularis dystrophia) bevonasaval valdsult meg. A hazai
felmérésben 252 beteg vett részt (47,7%-o0s valaszadasi arany).

A betegek 50%-anak 490 napot (min:155, max: 1825), mig 75%-uknak mar 1795 napot (406-
6205) kellett varniuk a helyes diagndzisra. (Eurdpai referencia tartomdany, EUR: 45-5040,
illetve 450-10080) A valaszt addk 79,7%-a nem kapott az élete els6 3 hdnapjaban diagndzist.
Kozulik 62-nek (30,8%) téves volt az els6é diagndzisa (EUR: 41%). A betegek 19,9%-a (40 fG)
érezte ugy, hogy tulterhelte anyagilag a helyes diagndzis keresése (EUR: 10%), és 34,8%-
uknak (70 f6) kellett lakdhelyén kiviili régidba utaznia (EUR: 26%.). A felmérésben résztvevik
27,4%-a (69 f6) taldlta Osszességében nem megfelel6nek a diagndzis kozlésének
koriilményeit (EUR: 35%.).

A vizsgdlat szerint a diagnozishoz vezet6 Ut szempontjabdl a magyar ritka betegeknek
mdsok a problémadi, mint eurdpai tarsaiknak, de helyzetiik 6sszességében hasonlé.
(Hosszabb ideig varnak a diagndzisra, de ritkabban kapnak rossz elsé diagnézist; jobban
megterheli 6ket anyagilag a diagndzishoz vezeté ut, de ritkdbban szembesiilnek
elfogadhatatlan tdjékoztatasi modszerekkel.) Ennek megfelel6éen, Magyarorszagon és
Euréopaban egyarant sziikség van a RB-ek diagnosztizalasanak javitasdara, a jol szervezett
betegutak kialakitasa.

altal koordinalt vizsgalat gyljtott adatokat (EurordisCare3). A felmérés célja az volt, hogy
hangot adjon a betegek véleményének, ezzel is segitse a ritka betegségekkel foglalkozé
ellatérendszer fejlesztését. A magyarorszagi vizsgalatban 408 beteg vett részt (cisztas
fibrézis, epidermolysis bullosa, myasthenia gravis, Prader-Willi-szindréma, sclerosis
tuberosa, Williams-szindroma).

A magyar betegek csaladjaban a legmagasabb iskolai végzettség 8%-nal alap-, 48%-nal
kozép-, 43%-nal fels6fokd volt. A betegek/szll6k 44%-a dolgozott, 4% munkanélkili volt, 2%
soha nem dolgozott, 44% nyugdijas, 6% pedig tanuld volt. A betegek/sziil6k 21%-anak kellett
feladnia munkahelyét vagy foglalkozasat, 14%-anak kellett a betegség miatt kolt6znie.

Két év alatt atlagosan 4,2 szakmdahoz tartozd szakorvost kerestek fel, 3,3-féle vizsgdlatot
végeztek el rajtuk, 1,9 gondozasi programban vettek részt, 55%-uk volt kérhazban (atlagosan
3,2 alkalommal és 6sszesen 24,5 napig). Az egészségligyi ellatds sordn 21%-uk tapasztalt
valamilyen elutasitast. 19%-nak lett volna sziliksége szocidlis munkds segitségére,
tobbségiiknek (67%) ezt vagy nagyon nehezen vagy egyaltalan nem sikerdlt elérnie.

A betegek tulnyomd tobbsége szerint a ritka betegségek ellatasara multidiszciplinaris
(>95%), a beteg életét végig kovetd (97%), a nem medicindlis ellatast is szervez6 (>95%), a
kutatdsi programokat koordinald (96%), a betegek igényeit/allapotat monitorozd (94%), a
szakképzésért is felelds (98%) szakért6i kozpontok volnanak a legmegfelel6bbek. A betegek
véleménye alapjan sokat javitana az elldtds minGségén a szakmak és szektorok kozti
koordinacio fejlesztése, a szakértGi kozpontok szervezése.

Az eurdpai atlaghoz hasonlitva a hazai adatok nem mutatnak jelentfs eltéréseket az
ellatérendszer igénybevételének gyakorisaga, és az egészségligyon bellli elutasitasok

10



gyakorisdga szempontjabdl. Viszont, szociadlis tdamogatast a magyar betegek ritkabban
kapnak, és ritkabban elégedettek a szolgaltatasokkal.

EurordisCare3 Magyarorszag HUN/EC3

orvosi ellatas igénybevétele az elmtilt 2 év soran (eset) 9,4 9,2 0,98
nem orvosi ellatas igénybevétele az elmult 2 év soran (eset) 2,4 1,9 0,81
elutasitast tapasztalt az egészségiigyi ellatas soran (%) 17,8% 15,1% 0,85
- elutasitds a betegség Osszetettsége miatt (%) 14,7% 12,6% 0,86
- elutasitas a betegség fizikai megjelenése miatt (%) 1,8% 1,3% 0,69
- elutasitds a beteg viselkedése miatt (%) 1,9% 1,1% 0,60
- elutasitds kommunikacids nehézség miatt (%) 2,6% 1,9% 0,72
szocidlis ellatast igényl6k aranya (%) 29,0% 21,0% 0,72
- aszocialis ellatas elérése lehetetlen volt (%) 4,8% 7,5% 1,58
- aszocialis ellatas elérése nehéz volt (%) 27,4% 34,2% 1,25
- aszocidlis ellatas elérése konnyd volt (%) 67,8% 58,2% 0,86
szakmai karriert kellett visszafogni betegként (%) 29,0% 30,1% 1,04
szakmai karriert kellett visszafogni csaladtagként (%) 29,9% 24,8% 0,83
kényszer(i koltézés (%) 17,8% 25,1% 1,41
- konnyebb életfeltételeket biztositd lakasba/hazba (%) 10,8% 18,3% 1,70
- benntlakasos intézménybe (%) 2,3% 3,0% 1,33
- specialistahoz kdzelebb keriljon (%) 2,5% 1,2% 0,47
- rokonokhoz kdzelebb kertljon (%) 2,9% 3,7% 1,27

Az egészségligyi és szocidlis ellatashoz valé hozzaférés jellemz6i Eurdpaban és
Magyarorszagon

1.6. Ritka betegségek regiszterei illetve a szakmai adatbazisok helyzete

Hazank hivatalosan csatlakozott a 2008-2013 kozti eurdpai népegészségligyi program
keretében inditott nemzetkozi pdlyazathoz a ritka betegségek ellatdsanak egységesitésére
(Joint Action Orphanet Europe). Az adatbdzisban a ritka betegségben szenveddk ellatasat és
a ritka betegségek kutatasat szolgalod feltételek keriilnek regisztralasra transznacionalis
szinten. Az Orphanet a széles kozonség szamara késziilt min&ség biztositott informacios
portdl a ritka betegségekrél és arva gyogyszerekrél. Az Orphanet célja, hogy hozzajaruljon a
ritka betegségek diagnosztizdlasanak, valamint a ritka betegséggel él6k kezelésének és
ellatasanak fejlesztéséhez EU szint(i k6z0s tudasbazis megteremtésével.

A Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa:

Az Orszagos Egészségfejlesztési Intézet irdnyitasa alatt allé Ritka Betegségek és Velesziletett
Rendellenességek Orszagos Felligyeleti Osztalya 1970. o6ta mdkodteti a Velesziletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartdsat (VRONY). A nyilvantartds prenatalis
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diagnosztikaval magzati korban, illetve sziiletéstsl egy éves korig felismert és bejelentett

velesziiletett fejl6dési rendellenességgel érintett magzatok, ujszilottek és csecsemdk

egészségligyi és személyes adatait gydjti. A gy(ijtott adatokat tisztitja, archivalja, statisztikai

és epidemioldgiai szempontok alapjan feldolgozza és elemzi, majd az eredményeket

kozreadja.

A nyilvantartas célja az egyes bejelentett fejlédési rendellenességek elé6forduldsanak lehet6

legpontosabb felmérése, gyakorisdguk meghatdrozdsa és az esetleges rendellenesség

halmozddasok detektaldsa. Az ellatdsra szoruld kdrosodott személyek szamanak ismeretével

a dontéshozdk segitése az orvos-egészségligyi és szocidlis ellatas tervezésében. Eset-kontroll

vizsgdlatok keretében esethalmozédas vagy tudomdnyos egylttm(ikodés soran a Kéroki

Monitor mikodtetésével vizsgalja a velesziiletett fejlédési rendellenességek kialakulasanak

kils6 kornyezeti okait vagy feltarja azok genetikai hatterét. Tovabba alapadatokat szolgaltat

a prenatdlis szlirések hatékonysagdnak felméréséhez, orszagos és terileti elemzéséhez. A

megel6zhets rendellenességek adatainak feldolgozasaval a prevenciét is segiti.

. A VRONY részére jelentendé rendellenességek:

A Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasara (BNO) 10-es revizidja alapjan a 17-es f6csoportba a

velesziletett rendellenességek, deformitasok és kromoszédma abnormitdsok csoportjai (Q00-

Q99) tartoznak. Az adatminGség javitasa érdekében a BNO10-es kédrendszer EUROCAT altal

2008. junius 23-an kozzétett Uj verzidjanak ,Chapter XVII. (Q00-Q99) (version 23 June

2008)"bevezetése megtortént. Ennek a valtozatnak az alkalmazasa csaknem minden EU

tagorszagban elterjedt, mivel pontosabb diagndzis-regisztraldst tesz lehetévé. A médositott

koédrendszer a hazankban altaldanosan hasznalt kddolasi rendszer bdvitett valtozata, amely

bizonyos rendellenességeknél alcsoportokra kiterjesztett, 4 szamkarakter bevezetésével

részletesebb aldbontdst tesz lehetévé els6sorban a szindrémak és a ritka betegségek

esetében.

A velesziiletett fejl6dési rendellenességek népegészségiigyi jelent6ségét az érintettek

jelent6s szama és az allapotuk sulyossaga indokolja.

A velesziletett rendellenességek fébb jellemzéi:

— El6forduldsuk: 5-6%.

— Hazankban a tiz legf6ébb haldlok kozé tartoznak.

— A csecsembhaldlozds mdsodik legfontosabb oka (a perinatalis mortalitds csaknem
egynegyedéért, az érett Ujszilottek sziletéskori haldlozasanak feléért felelGsek).

— Olyan defekt allapotot jelentenek, amelyben a teljes gydgyulas csak ritkan érheté el,
esetlikben az optimalis megoldds a megelSzés.

— A rendellenes magzatot visel6 anyak terhességei gyakrabban végz6dnek vetéléssel,
korasziléssel, halvasziléssel.

— A szelekcidt tulélé magzatok novekedési visszamaradottsdga, uUjsziilottkori adaptacids
zavara altalanosnak mondhaté.
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A Budapesti Neuromuscularis Centrum adatbazisa:

Az Orszagos Kornyezetegészségiigyi Intézet Molekularis Genetikai és Diagnosztikai Osztalyan

csak a nemzetkdzi el6irdsoknak megfelel6 genetikai diagndzissal rendelkez6 betegek

keriilnek a nemzeti és nemzetkozi adatbazisba. Az osztdlyon 5042 beteg és csaladtag DNS

mintajat taroljak a biobankban. A klinikailag feltételezett esetek kozil 199 DMD/BMD és 319

SMA beteg genetikai eltérését azonositottdk, meger@sitve ezzel a diagndzist. A TREAT-NMD

nemzetkozi adatbazisban jelenleg 106 Duchenne és 81 SMA (gerinc eredetl izomsorvadas)

beteg szerepel.

Az adatbazisban szerepl6 adatok:

— Kotelez6 adatok: molekularis genetikai adatok, diagndzis, motoros funkcidk, gyégyszeres
kezelés (DMD betegség esetén: szteroid terdpia, cardiovascularis medicina), mesterséges
tdplalas, scoliosis, klinikai kiprébalasokban vald részvétel; életkor, adatfrissités, régid.

— Ajanlott adatok: klinikai adatok (szivultrahang, légzésfunkciok, DMD betegség esetén:
cardiomyopathia), izombiopsia, regisztralas mas adatbdzisban, csalddi kortorténet.

— Adatgydjtés: A genetikai diagndzis feldllitdsa utan, a rendelkezésre allé betegadatok
alapjan keresik meg a betegeket. Az adatbazisba kerllés alapja az ©Onkéntesség,
beleegyezd nyilatkozat kitoltése sziikséges Maddja: levélben torténé megkeresés, online
lehetdségek (letolthet6 adatlapok, email-en keresztil torténé kommunikacio.)

Orszagos Cisztas Fibrézis Egyesiilet (OCFE) regisztere

Az OCFE 2005 6ta mikddtet orszagos betegregisztert. Evente az Eurdpai Cisztas Fibrozis
Tarsasagnak (ECFS) is szolgdltat megbizhato, hiteles adatokat.

2011-ben 592 betegrdl tortént feldolgozas, kozulik 43% 18 éven fellli volt. Az adatokat 13
gyermek és 3 feln6tt centrum szolgdltatta. 2011-ben minddssze 3 beteg hunyt el. Az Gjonnan
diagnosztizalt esetek szama minden évben tébbszérésen meghaladta a haldlozasi szamot. igy
az 0ssz betegszam folyamatosan né. Ezzel parhuzamosan az atlagéletkor és a felnétt kort
elér6k szama is. ElImondhatd, hogy a korabban elsGsorban gyermekbetegség jelleg atalakult
feln6tteket is érinté megbetegedéssé. Ez ellatasi kiilonbséget von maga utan, ezért alakultak
kilon feln6tt centrumok is.

A betegek atlagéletkora - 16,9 év - az eurdpai orszagokban késziilt statisztika szerint a
kozépmezbnyben foglal helyet. Az életkor novekedésével az elkdovetkez6 5 évben 25-17
gyermek kerul feln6tt korba. Ez a lakhely szerinti eloszlasbdl a jelenlegi centrumok
létszdmanak valtozasat is el6re vetiti. A fiatal feln6tt korban kialakuld Iégzési elégtelenség
tiddéatiltetést igényel. Ezért a feln6tt betegszam ismerete prognosztikai jelentdségl is.

Az ECFS 2009-ben kozel 18000 beteg adatait elemezte, hazank az 555 gondozottrél 90%-
osan adott informacidét. 2012-r6l mar az ECFS altal kidolgozott kérdGiv kerul kitoltésre, ami
széles klinikai felmérést és elemzést tesz lehet6vé.

1.7. Ujsziilottkori sziirések jelenlegi helyzete

Szlrbvizsgalatok definicidja:

Egy vizsgdlati mddszer szisztematikus alkalmazasa olyan személyek kozott, akik az adott
betegség tlinetei alapjan egyébként nem (vagy csak késén, a tlinetek megjelenése és az
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esetleges irreverzibilis karosodasok bekovetkezte utan) kerilnének az egészségiigyi ellatas

latokorébe, és akik szamara el6nyos lehet a tovabbi kivizsgalas vagy terapia.

— Hazankban a velesziiletett anyagcsere-betegségek Ujszulottkori sz(ir6vizsgdlata kotelezd.
A szlrbvizsgdlatra kotelezett kiskord személy részvételérél a szlr6vizsgalaton a
torvényes képviseld koteles gondoskodni (1997. évi CLIV. torvény, 81. § 3.).

— A jelenleg érvényben |év6 Ujszulottkori szlir6panelt az Egészségligyi Miniszter
rendeletben (2007/44 (1X.29.)) hatarozta meg.

Hazankban a velesziiletett anyagcsere-betegségek Ujsziilottkori szlirGvizsgalata 1968-ban a

fenilketonuria vizsgdlataval indult Csongrad, Békés és Jasz-Nagykun-Szolnok megyékben a

SZOTE Gyermekgydgydszati Klinika, mint szir6centrum irdnyitasaval. Néhany évvel késébb,

1975-ben a szlir6vizsgalat a galakatozémidval kiegészitve és a Budai Gyermekkdrhdz, mint

masodik szlir6kdzpont megalakuldsaval, orszagos kiterjesztettséglivé valt. A kés6bbiekben
tovabbi két megbetegedés, a hipotiredzis (1985), majd a biotinidaz deficiencia (1989) keriilt
felvételre az Ujszilottkori szlrGpanelbe. Jelent6s valtozas 2007-ben tortént: a tandem
tomegspektrometrias moddszer alkalmazasaval bevezetésre keriilt a bévitett Ujszilottkori
szlir6vizsgalat tovabbi 22 korképpel kiegészitve az ujsziilottkori szlir6panelt (Isd. 4. sz
melléklet). Ugyancsak a 2007. évben a budapesti orszagos szlir6kézpont athelyezésre kerilt

a Semmelweis Egyetem |. sz. Gyermekgydgydszati Klinikdjara. Magyarorszag terileti, ill.

népesség szempontjabdl is megkozelitéen fele/fele ardnyban felosztva tartozik a két

orszagos kdzponthoz (SE I.sz. Gyermekklinika, SZTE).
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1.8. Arritka betegségek helyzetének SWOT analizise

ErGsségek:
A résztvevd szakemberek viszonylag alacsony szama.

Kis raforditassal kivitelezhet6 szervezetfejlesztésektél igen

jelent8s hatékonysagjavulds varhata.

Az egyes egyetemek mar kialakitottdk a ritka betegség
kdzpontjaikat illetve egyes egyetemeken a haldzataikat.
Nemzetkozi tudomanyos szervezetek elismert tagjai
vezetnek szamos egyetemi ellatékozpontot.
Példaértéki ritka betegség biobankjaink vannak.
Szakemberek (klinikusok, kutatok, gyégyszergyarak)
fogékonysdaga a technoldgiai fejlesztések irant.

A fels6oktatas nyitott a valtoztatasra (curriculumokba a
ritka betegségek diagnosztikdja, terdpidja, gondozasa
beépil)

Létez6 jogszabalyok (biobank, genetikai

diagnosztika)

A terileten mikodé6 betegszervezetek jol szervezettek és

Gyengeségek:

Sok betegség esetén a sz(ik kapacitasok
miatt nincs centrumszerd( ellatas.

Az Uj technoldgidk bevezetése nehézkes.
Lemaradas a hazai egységes
betegregiszterek kialakitdsa terén.

Az interszektordlis egyUttmikodések (ipar,
egyetemek, egészségligyi intézmények,
nemzetkozi szervezetek kozt) nem
megfelel6ek.

Sz(ikos K+F forrasok.

Finanszirozé nehezen alkalmazkodik az (j
ellatasszervezési elvekhez.

Egészségligyi szakemberek, orvosok
képzettsége egyenlbtlen.

A laikusok ismeretei az ellatérendszer
optimalis igénybe vételével kapcsolatosan

aktivak. hidnyosak.
Laboratériumok min6ségbiztositdsa nem
megoldott.

LehetGségek: Fenyegetettségek:

A Semmelweis Terv tdmogatja a ritka betegségek
centrumszer( ellatasanak fejlesztési modelljét, illetve a
hazai centrumok részvételét az eurdpai halézatokban.
Jelenleg kiépités alatt van a gyermekgydgyaszati
klinikdkon egységesitett egészségligyi elektronikus
rendszer.

A nemzetkozi protokollok adaptalassal a hazai klinikai
,best practice” részévé valhatnak.

Hazai szellemi t6ke részvétele nemzetkozi projektekben.
Nyitottak az egyes szektorok (ipar, egyetemek,
egészségigyi intézmények, nemzetkozi szervezetek)
képviselGi az egylttmiikodések erGsitésére.
Finanszirozasi rendszer modositasaval (telemedicina,
genetikai diagnosztika, ritka betegség specidlis terdpia
befogadasaval) az ellatas eredményessége névelhet6.
Eurdpai és nemzetkozi projektek nyitottak a
magyarorszagi munkacsoportok bekapcsolédasara.
Orvos és betegképzés folyamatos fejlesztése, modern
tavoktatasi eszkdzok bevezetése.

A teriileten m(ikéd6k érdekei nem
egyeznek (klinikus-finanszirozo,
diagnosztikai laboratdrium és finanszirozo)
Atfogé stratégia hianya miatt az allam
gyakran nem tud szerepet vallalni
fejlesztésekben.

A finanszirozasi, tdmogatasi szerkezet lassu
valtoztatdsa miatt a fejlesztések
elmaradnak.

Orvosok/betegek ujitasokkal szembeni
ellenallasa.

A betegek tarsadalmi tdmogatottsaga
elégtelen.

A szocialis ellatasok elégtelensége, az
ellatottakra nehezedé tulzott anyagi teher.
Az alap és szakellatasban dolgozd orvosok
nem tudnak lépést tartani a technoldgiai
fejlesztésekkel.
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2. Nemzetkozi vonatkozasok és EU-s kotelezettségek

A Bizottsdg az EU egészségligyi stratégia fejlesztésére irdnyuld ,Egyltt az egészségért:
Stratégiai megkozelités az EU szamara, 2008-2013” cim(, 2007. oktéber 23-i fehér
konyvében cselekvési prioritdsként hatdrozta meg a ritka betegségeket. Az ajanlasbdl
néhany fejezetet kiemelve mutatjuk be a feladatokat:

2.1. A TANACS AJANLASA (2009. junius 8.) a ritka betegségek teriiletén
megvaldsitandé fellépésrol:

»Az Eurdpai Unid Tandcsa ajanlja a tagallamoknak: A ritka betegségek teriiletére vonatkozo
tervek és stratégiak

A megfeleld szinten hozzanak létre és valdsitsanak meg a ritka betegségekre vonatkozd
terveket vagy stratégidkat, illetve vizsgaljak meg a ritka betegségekre vonatkozé megfelel6
intézkedések mads kozegészségligyi stratégiakba vald beillesztését abbdl a célbdl, hogy
biztositsak a ritka betegségekben szenved6k magas szinvonalu elldtashoz valé hozzaférését,
beleértve a diagnosztikat, a kezeléseket, a betegséggel él6k habilitacidjat és — amennyiben
lehetséges — a ritka betegségek kezelésére szolgalé gydgyszereket, és kilondsen ajanlja az
alabbiakat:

a) olyan terv vagy stratégia miel6bbi kidolgozasa és elfogadasa, legkésébb 2013 végéig,
melynek célja, hogy egészségligyi és szocidlis rendszereik keretében a ritka betegségek
terliletére vonatkozé intézkedések tekintetében iranymutatdssal szolgaljon és szerkezetileg
Osszefogja azokat.”

A ritka betegségek megfelel6 meghatarozasa, kodolasa és jegyzékbe vétele

Tlzzék ki célul a ritka betegségek megfelel6 kddolasanak és valamennyi egészséglgyi
informacids rendszerben valé nyomon kévethetGségének a biztositasat, 0sztondzve ezéltal a
betegségek megfelel6 elismerését a nemzeti egészségligyi elldtasi és visszatéritési
rendszerekben a BNO alapjan, a nemzeti eljarasok tiszteletben tartasaval. Aktivan jaruljanak
hozza a ritka betegségek konnyen elérhetd és dinamikus, az Orphanet haldzaton és mas
létez6 halézatokon alapuld unids nyilvantartasanak a kifejlesztéséhez, a ritka betegségekrdl
sz616 bizottsagi kozleményben emlitettek szerint.

A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

Azonositsdk a nemzeti és kozosségi keretekben a ritka betegségekkel kapcsolatban a
folyamatban lév6 kutatdsokat és a kutatdsi er6forrdsokat a kutatasok jelenlegi allasanak
megallapitasa és a kutatasi szintér felmérése céljabdl, valamint javitsak a ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatdsokra vonatkozé koOzOsségi, nemzeti és regiondlis programok
koordinacidjat.

Terveikbe, illetve stratégidikba illesszenek be a ritka betegségek teriiletén folytatott kutatas
tdmogatasat célzé rendelkezéseket.
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A ritka betegségekkel foglalkoz6 szakértGi kozpontok és eurdpai referenciahalézatok
Orszaguk terliletén 2013. végére azonositsdak a megfelel6 szakértGi kozpontokat és
mérlegeljék létrehozasuk tdmogatdsat.

A szakértSi kozpontok az ellatds terén kovethetnének multidiszciplindris megkozelitést a
ritka betegségek dsszetett és valtozatos korképeinek megfelel§ kezelése érdekében

A ritka betegségekkel kapcsolatos szakértelem eurdpai szinten térténd 6sszegylijtése
Megfelel6 oktatas és képzés biztositasa valamennyi egészségligyi szakember szamara annak
érdekében, hogy felhivjak a figyelmiket e betegségek és az azokkal kapcsolatos ellatds
céljabdl rendelkezésre all6 eszkozok |étezésére;

Egészségligyi képzés kidolgozdsa a ritka betegségek diagnosztikajdhoz és kezeléséhez
kapcsoldédo teriileteken, mint példaul a genetika, immunoldgia, neurolédgia, onkoldgia,
pediatria.

A ritka betegségek gydgyszereinek terapids, illetve klinikai tobbletértékére vonatkozd
tagdllami értékel6 jelentések kozosségi szintli megosztdsa, amennyiben a vonatkozd
ismereteket és szakértelmet Osszegy(ijtotték, annak érdekében, hogy a betegek minimalis
idén belll tudjanak hozzajutni a ritka betegségek gydgyszereihez.

2.2. EUROPAI PARLAMENT ES A TANACS 2011/24/EU irdnyelve (2011.mérc.9.) a hatdron
atnyuld egészségiigyi ellatasra vonatkozo betegjogok érvényesitésérdl

12. cikk

Eurdpai referenciahalézatok

(1) A Bizottsag tamogatja a tagdllamokat a tagdllamokban mU(kods egészségligyi

szolgaltatok, illetve szakért6i kdzpontok eurdpai referenciahdldzatainak fejlesztésében,

kiilonosen a ritka betegségek teriiletén. A haldzatok tagjaik 6nkéntes részvételén alapulnak,

akik a székhelyik szerinti tagdllam szabdlyozdasat tiszteletben tartva vesznek részt és jarulnak

hozza a hadldzatok tevékenységéhez; és a halézatok mindenkor nyitottak a hozzajuk esetleg

csatlakozni szandékozd Uj egészségligyi szolgdltaték szamadara, amennyiben e szolgaltatok

megfelelnek a (4) bekezdésben emlitett feltételeknek és kritériumoknak.

(2) Az eurdpai referenciahalézatoknak az aldbbi célkitlizések koziil legalabb harmat

teljesitenie kell:

a) az eurdpai egylittmikodés potencialjanak kiaknazdsanak tdmogatdsa a betegek kiemelten

specidlis egészségligyi ellatasa és az egészségligyi ellatérendszerek tekintetében, az

orvostudomany és az egészségligyi technoldgidk terén torténd innovacidra épitve.

13. cikk

Ritka betegségek

A Bizottsag tamogatja a tagallamokat diagnosztikai és elldtasi kapacitasaik fejlesztésében,

kiildnosen az aldbbiakra torekedve:

a) az egészségligyi szakemberek megismertetése az unids szinten rendelkezésikre allo

eszkozokkel, amelyek segitenek nekik a ritka betegségek helyes diagnosztizdlasaban,

elsGsorban az Orphanet adatbazissal és az eurdpai referenciahaldozatokkal;

b) a betegek, az egészségligyi szakemberek és az egészségiigyi ellatds koltségeit fedez6

szervek megismertetése a 883/2004/EK rendeletben biztositott lehet6ségekkel, amelyek
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értelmében a ritka betegségben szenved6k mas tagallamba is beutalhatok, még diagndzisra
és ellatasra is, amennyiben ezekre a biztositas helye szerinti tagallamban nincs lehet6ség.

A betegképviseleti szervek szerepének névelése terén
Tamogassak a betegképviseleti szervek olyan tevékenységeit, mint a tdjékoztatds a kapacitas
és a nagyon elszigetelt helyzetben |év6 betegek tamogatasa.

3. Jovikép
Ritka Betegségek Nemzeti Terv Misszios Nyilatkozata

A ritka betegségben szenvedd betegeknek természetes igényiik az, hogy sziikségletiik szerint

elvarhatd, ugyanolyan egészségligyi és szocialis ellatasban részesiiljenek, mint a gyakoribb

betegségben él6 tarsaik. Jogos igénylk ez a velik egylttéld csaladtagoknak és

hozzatartozéknak egyarant. Az egészségligyi kormanyzat célja az elérheté legjobb

életmindség megteremtése a ritka betegségben szenved6k szdmara

Megvaldsitando:

— A ritka betegségekkel kapcsolatos szakmai, tudomanyos és népegészségligyi feladatok
koordinacidja és irdnyitasa,

— Pénziigyi eszk6zok biztositasa a koltségvetés egészségligyi fejezetébdl,

— Aritka betegségekkel foglalkozé centrumok és decentrumok kialakitasa,

— A hianyz6 jogszabalyi feltételek megteremtése,

— Nemzetkozi kapcsolatok dpolasa, informaciod csere biztositasa,

— Egylttm(ikodés koordinaldsa a hazai egészségligyi ellaté rendszer minden szintjén,

— Alehet6ségek szerinti legmagasabb szocialis ellatas biztositasa,

— Egylttm(ikodés az egészségligyi és szocidlis hatdsagokkal, civil szervezetekkel, médiaval,

— Széleskorl egylttm(kodés a betegszervezetekkel.

A ritka betegségben szenved6k megtaldldsara, diagndzisuk megallapitasara,

gyogykezelésiikre, gondozdasukra illetve rehabilitacidjuk megtervezésére és megvaldsitdsara

nemzeti szint{ egylttmd{kodésre van sziikség a legkivaldbb szakemberek kozrem(ikodésével.

Cél, hogy a lehet6 leggyorsabban a beteg szamara sziikséges ellatast biztositani tudjak.

Megvaldsitando:

— Multidiszciplinaris egylttm(ikodés kialakitdsa,

— Nemzetkozi elldtorendszerbe vald bekapcsolddas fejlesztése,

— MUikodé beteg utak kialakitasa

— A szakmai irdnyelvek és az egyénre szabott gyogykezelés optimalis 6sszhangjanak
megteremtése,

— Részvétel a gradualis és posztgradualis képzésekben,

— Részvétel a hazai és nemzetkozi kutatasokban

— Szakmai PR tevékenység a z ellatd rendszer valamennyi szintje iranyaban,

— Kongresszusok, konferenciak szervezése.

A ritka betegségben éIl6k szamara biztonsagot jelent, ha hasonld problémakkal kizdé

sorstarsaikkal folyamatosan kapcsolatot tarthatnak, gondjaikat megoszthatjak, kérdéseiket
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megbeszélhetik. Fontos célkitlizés, hogy a kis szamu, de azonos betegségben szenveddk is

kozOsségre talaljanak és minden szamukra fontos informaciét megkaphassanak.

Megvaldsitando:

— Széleskord oOsszefogas megteremtése lehet6ség szerint valamennyi  érintett
betegcsoporttal,

— Folyamatos konzultaci6 megteremtése mind a betegcsoportok, mind a szakmai
szervezetek kozott,

— Az érintettek aktiv részvétel a dontéshozatalban,

— Mindenki szdmdra elérhet6 kommunikdcids haléo mikodtetése.

A Ritka Betegségek Nemzeti Programban valamennyi érdekelt fél eltokélt szandéka, hogy a
felsorolt célokat és feladatokat — tudasuk legjavat nyudjtva — megvalodsitsak.

4. Specifikus célok, stratégiai prioritasok

4.1. Elsédleges cél:

Az azonos banasmdd és a szolidaritds elvének megfeleléen a ritka betegségek
multidiszciplinaris megkozelitésl diagnosztikdjanak és kezelésének fejlesztése, a racionalizalt
beteg utak kialakitasaval a magas szinvonalu ellatdshoz, terdpias lehet&ségekhez vald
hozzaférés javitdsa valamint a kapcsolddd oktatds és kutatds tdmogatasa az eurdpai
egylUttm(ikodés potencidljanak kiaknazasaval.

4.2. Tovabbi célok:
Ritka betegségek diagnosztikajanak javitasa a betegség korai felismerése érdekében:
—  Legyenek genetikai diagnosztikai kozpontok, és j6jjon létre azok haldzata, valamint a
kialakult rendszer legyen min6ségbiztositott,
—  Alljanak rendelkezésre a megfelel§ személyi és targyi feltételek,
—  Kapjanak a betegek és/vagy csaladtagjaik megfelel§ tajékoztatast.
Multidiszciplinaris szakért6i kozpontok halézatanak kialakitdsa és mikodtetése a magas
szinvonalu betegellatds érdekében:
—  Aszakért6i kozpontok kialakitasanak és m(ikodési feltételrendszerének kidolgozasa,
—  Legyen a szakértdi kozpontoknak pontosan definialt hataskore és feladata,
Regiszterek kialakitdasa és muikodtetése a beteg utak szervezése és a megfelel6
adatszolgaltatas érdekében,
—  Hatarozzak meg a regiszter céljait és az infrastrukturadlis hatteret.
Az oktatas és képzés fejlesztése a magas szintl betegellatas érdekében:
— Javuljon a ritka betegségekkel kapcsolatos képzés, oktatas,
—  Meg kell hatdrozni a képzések céljat és szintjeit,
—  Oktatasi anyagok fejlesztése, képzési programok kérének bdvitése.
Az Ujsziilottkori szlirések fejlesztése a korai diagnozis feldllitasa céljabal:
— Javuljanak a sz(rési feltételek,
—  Kerlljenek bevezetésre Uj szlirések.
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A gydgyszerekhez és orvosi eszk6zokhoz torténé hozzaférés javitasa:

—  Arképzési stratégia és befogadasi eljarasrend kialakitdsa,

—  Célzott egészség gazdasagtani vizsgalatok végzése.
A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok tdmogatasa:

— A Dbetegek életminGségének, elégedettségének és szocialis elldtadshoz vald

hozzaférésének vizsgalata,

—  Arritka betegségek hatterének, prevencios eszkdzeinek és epidemioldgiai
jellegzetességeinek vizsgalata,

—  Arritka betegségek hatterét feltard, valamint a kezelésekre iranyuld klinikai
vizsgalatok tdmogatasa,

—  Valdsuljon meg a hazai és nemzetkozi kollaboracid és koordindcio.
A szocidlis ellatasok fejlesztése és az ahhoz valé hozzaférés javitasa:

— Javuljon a szocidlis ellatérendszer hozzaférhet6sége és a ritka betegségben

szenveddk szamara nyujtott szolgaltatdsok kore,

— Javuljon a jelenleg elérhet6 szolgaltatasok min&sége, elérhetdsége,

— Jojjon létre egy, a ritka betegségben szenveddk érdekeit képviselS, szocidlis
ellatdsukat komplexen biztositd intézmény.

5. A célok megvaldsitasat szolgalo szakpolitikai intézkedések

5.1. Arritka betegségek diagnosztikajanak fejlodését célzo intézkedések bevezetése

5.1.1.
5.1.2.
5.1.3.

5.1.4.
5.1.5.

A genetikai diagnosztika kozpontokba szervezése

A kialakult egységek (I-1I-1ll szint) min&ségbiztositasi rendszerének kialakitasa

Az egységek miikodtetéséhez szikséges specidlis feladatoknak megfeleld
szakemberallomany képzése

A progresszivitasi szinteknek megfelelé mUlszerezettség kialakitasa

A diagnosztikai eredményekrSl az érintettek és csaladtagjaik tajékoztatasa a
nemzetkozi irdnyvonalaknak megfelel6en, a tajékoztatas etikai, jogi kereteinek
biztositasa

5.2. Akkreditacioval rendelkez6 szakértGi kozpontok kinevezése

5.2.1.
5.2.2.
5.2.3.

5.2.4.

A ritka betegségekkel foglalkozd szakértSi kozpontok céljanak meghatarozasa

A ritka betegségekkel foglalkozd szakértGi kozpontok hatdskorének kijelolése

A ritka betegségekkel foglalkozd szakért6i kozpontok egyéb feladatainak
definidlasa

EU-s kovetelményeknek valé megfelelés biztositasa

5.3. A Ritka Betegség Regiszter kialakitasahoz sziikséges feltételek megteremtése

5.3.1.
5.3.2.

5.3.3.

MinGségbiztositasi és validitasi kovetelmények meghatarozasa

A regiszter mlkodésének, adatvédelmének meghatarozasa, jogszabalyi hatterének
megteremtése

Adatgydjtés, adatszolgaltatds meghatarozasa

5.4. Arritka betegséggel kapcsolatos képzés, oktatas fejlesztése, segitése
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5.4.1. Gradualis orvosképzésben és posztgradualis képzésben részt vevék ismereteinek
bGvitése, képzési programok szamanak novelése

5.4.2. Betegek és hozzatartozoik képzésének biztositasa, képzési programok kidolgozasa,
valamint egyéb képzési lehetdségek kialakitasa

5.5. Eddig nem alkalmazott ujsziilottkori sziirések bevezetéséhez sziikséges feltételek
megteremtése
5.5.1. A CF szlrés céljainak definidldsa és a szliréshez sziikséges eszkdzok megteremtése
5.5.2. A CF Gjsziilottkori szliréssel elérhet6 életmindség-javulds definidldsa
5.5.3. DMD Uujszulottkori CK szlréssel megfelel6 gondozdsba vonds és csaladtervezési
lehet6ség.
5.6. Ritka betegségek gydgyszer és eszkoz ellatasanak javitasa
5.6.1. Bizonyitékon alapuld arképzési stratégia kidolgozasa
5.6.2. Arva gydgyszer befogadas specifikus eljarasrendjének kialakitdsa
5.6.3. A nagy értékd készitmények tdmogatdsa, melyhez egészség gazdasagtani
vizsgdlatok tdmogatdsa parosul
5.7 Arritka betegségek szocialis, epidemiologiai és klinikai kutatasat elGsegité palyazatok
meghirdetése
5.7.1. Palydzati rendszeren keresztiil a betegelldtds és betegelégedettség dimenzidit
mérd kutatasok kiirasa
5.7.2. A ritka betegségek hatterét, megelGzését vizsgalé epidemioldgiai vizsgalatok
megvaldsitasa
5.7.3. Adiagndzis kdzlését tamogatd protokollok fejlesztése
5.7.4. Az egészségligyben keletkez6 adatvagyon epidemioldgiai céli felhasznaldasanak
kidolgozdsa
5.7.5. Aritka betegségek gyogykezelését elGsegit6 klinikai vizsgalatok tAmogatdsa
5.7.6. A ritka betegségek kutatasat végzd intézmények és team-ek egylttm(ikodésének
elésegitése és tdmogatasa
5.7.7. Klinikai kutatasokban vald részvétel
5.8 A szocialis ellatas fejlesztéséhez sziikséges eszk6zok, beavatkozasok meghatarozasa
5.8.1. Szocialis és rehabilitacids szolgdltatasok fejlesztési céljainak meghatdrozasa
5.8.2. Ritka betegek oktatasa, képzése, foglalkoztatdsanak fejlesztése
5.8.3. Ritka Betegségek Nemzeti, Informacids, Habilitacids, Fejleszt6 és Szolgdltatd
Intézetének létrehozdsa
5.8.4. A betegszervezetekkel torténd egylittmikodéshez sziikséges intézkedések
5.8.5. Informacids kampanyok szervezése
5.8.6. Képzések, oktatasi programok szervezése
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6. Beavatkozasok

7o 7

6.1. Aritka betegségek diagnosztikajanak javitasa

A ritka betegségekre vonatkozd atfogd stratégia kulcsa a betegségek felismerése, mely
alapjan sor keriilhet minden tovdbbi tevékenységre. Altaldnosan elfogadott, hogy a ritka
betegségek 80 %-a genetikai eredetd, igy konnyen beldthatd, hogy a ritka betegségek
diagnosztikajanak és kezelésének javitdsat célzd6 nemzeti program megvaldsitasa ezért a
genetikai elldtérendszer flggvénye. A genetika utdbbi két évtizedben mutatott oriasi
fejlédése nyoman az Eurdpai Bizottsag az elmult években tobb dokumentumban is felhivta a
tagdllamok figyelmét az allamilag ellenérzott és dsszefogott genetikai szolgdltatasi haldzat
kialakitasara, ami jelent6s atfedéseket mutat a ritka betegségek komplex ellatasanak f6
programpontjaival (kozpontokba szervezett szakért6i hdldzat, folyamatos tudomdnyos
kutatas, oktatds segitése, a feladatokhoz illeszked ellaté struktura kialakitasa).

A jelenlegi hazai helyzetre jellemz6, hogy a genetikai teszt végzésére alkalmas
laboratériumok szamahoz, kapacitdsahoz képest aranytalanul kevés a genetikai tanacsado,
kevés a genetikus szakember, kevés a rendelkezésre allo6 rendelési draszam és kevés a
képzett laboratériumi szakdolgozé.

Jelenleg nincsenek regisztralt genetikai kézpontok. Egyéni kezdeményezés és személyes
érdeklédés, ambicid alapjan kialakult intézetek/munkacsoportok miikédnek, ahol a szakmai
feltételek kialakultak ahhoz, hogy genetikai kutatast végezzenek, illetve hogy megfelel6
ellatast biztositsanak a teriletileg odatartozd és a kivilrél érkezé betegeknek egyarant. A
betegutak tobbnyire megfelelnek a regionalis hovatartozasnak, azonban sokszor
esetlegesek. Kovetkezmény: elfogadhatatlanul sok genetikai tesztvizsgalat torténik az
eurépai normak altal elvart genetikai tanacsadas, szakszerl indikacié nélkil, tobbnyire
feleslegesen.

6.1.1. Beavatkozasok

A genetikai diagnosztika kozpontokba szervezése

Mivel minden betegség hatterében van genetikai komponens, és egyre tobb betegség

genetikai eredetének kimutatasara nyilik lehet6ség, fokozatosan novekszik az egyébként

ritka kdrdllapotok gyanudjaval vizsgalatra kerul6é paciensek szdma. Az eljarasok specialitdsa,

bonyolultsaga, a diagnosztikus vizsgdlatok eszkoz- és koltségigénye, a szigoru etikai, jogi

kovetelmények egyarant szikségessé teszik, hogy minden genetikai ellatas kdzpontositott

formaban torténjen.

A genetikai ellatd rendszer infrastrukturalis hatterének, az ellaté rendszer szakember

igényének kialakitdsat harom szinten célszer(i megtervezni:

— orszagos centrumok, un. szakért6i kozpontok (ldsd kés6bb) kijelolése (IlI-IV. szintd
ellatas);

— a progresszivitas alacsonyabb szintjén all6 (Il. szint) megyei genetikai ellaté helyek
(tanacsadoék, esetenként a hozzajuk kapcsolddo laboratériumok);

— az alapellatast biztositd (l. szintd, lakdhely kozeli) genetikai szakambulancidk, alacsony

kompetencidju genetikai tandcsadokkal;
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A kialakult egységek (I-1I-11l szint) minGségbiztositasi rendszerének kialakitasa

— A genetikai teszt eredménye életre sz6l6, ezért a genetikai tesztet végzd egységek
mikodése a medicindban egyébként is elvart garancidknal magasabb szintl
mind&ségkontrollt igényel.

Az egységek miikodtetéséhez sziikséges specidlis feladatoknak  megfelel6

szakemberallomany képzése

— A ritka genetikai betegségek megfelel6 szintli diagnosztikajanak magas szinten
specializalt szakember- és specidlis mddszerigénye van;

A progresszivitasi szinteknek megfelel6 miiszerezettség kialakitasa

— Az egyén vizsgalata maga utan vonhatja a csaladtagok, vérrokonok kockazatanak
feltardsat is, és transzgenerdcios hatassal bir.

A diagnosztikai eredményekrdl az érintettek és csaladtagjaik tajékoztatasa a nemzetkozi

iranyvonalaknak megfelel6en, a tajékoztatas etikai, jogi kereteinek biztositasa

— A diagndzis kozlése (akdr pozitiv, akdr negativ a teszt) nagy tapintatot és megfeleld
korilményeket igényel, hiszen életre sz616 teenddk (gondozas, tovabbi vizsgdlatok, utdd
kockazata stb.) kdvetik;

— A szolgdltatas szigoru etikai normakat és jogi szabalyozast igényel a vizsgalat
indikaciojanak felallitdsaban, az eredmények értékelésében (lasd XX1/2008 sz. ,,Genetikai
torvény”);

Mivel a genetikai célu vizsgdlati igény a betegellatds minden teriletén jelentkezik, indokolt,

hogy a kodzpontok multidiszciplindrisak legyenek. Mindezen feltételeknek hazankban az

orvosképzést biztositd egyetemek klinikdi felelnek meg (lasd még: szakértdi k6zpontok).

6.1.2. Varhato hatas

A tapasztalt szakembereket, specialis felszereltséget kozpontokba tomoritd ellatd szerkezet
leréviditi a pontos diagndzis eléréséig terjedd id6t. A rendszerint tébb szervrendszer tiineteit
mutatd genetikai betegségek centralizdlt, multidiszciplindris ellatasa csékkenti a téves
diagndzisok aranyat. Az elldtds halézatba foglaldsa kedvez6 a hazai és kulfoldi
kollaboraciéban rejlé elényok kihasznaldsara, a progresszivitdson alapulé 6sszehangoltsag
csokkenti a parhuzamossagokat.

6.1.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa

, o ) Magas szint(i minGségkontrollt alkalmazd
Elérhets diagnosztikus ] , ) o .
o ) egységek altal végzett genetikai tesztek kimenet
genetikai tesztek szama ) .
elérhetGsége.

) ) L Téves diagndzisok szamdanak csokkentése,
Diagnosztikus szakértdi ) . o o
. . L, helyes diagnézis felallitasaig eltelt id6 folyamat
kozpont kialakitasa L ,
roviditése érdekében.

A diagndzisig eltelt id6
g, g ) A diagnosztikus késedelem idejét regisztrald
hosszat monitorozé o folyamat
rendszer felépitése.

rendszer bevezetése
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6.2. Szakértdi kozpontok rendszerének kialakitasa

A szakpolitikai program egyik lényeges eleme a szakért6i kozpontok kialakitdsanak és
mikodési feltételrendszerének kidolgozasa. Alapvet6 elvards a multidiszciplinaris
megkozelités a betegellatas teriletén, valamint az oktatdsi és a kutatasi tevékenység
fejlesztése a minGségi betegellatds érdekében. Az EU egységes szakmai és minGségi
kritérium rendszerének megfelel6en a ritka betegek ellatdsa alapvet6en az orvostudomanyi
egyetemeken mdar mukodd specializdlédott intézetben torténik, de megtaldlhatd az
orszagban szdmos 6nallé egységként miikodé specialis ellatast biztositd szolgaltaté is.

6.2.1. Beavatkozasok

A ritka betegségekkel foglalkoz6 szakért6i kozpontok célja:

— A szakért6i kozpontok meghatarozott ellatasi korzetben é16, ritka betegségben szenvedd
betegek kezelését és gondozasat végzik. Olyan betegségekkel, dllapotokkal foglalkoznak,
melyek specidlis ellatast igényelnek akar a diagnosztizadlds, vagy a komplikaciok
megel&zésének, illetve maganak a kezelésnek az egyedisége miatt.

— Az orszagon belili szakért6i kdzpontok haldzata egyiittesen lefedi a ritka betegségben
szenvedd Osszes beteg szlikségleteit, még ha az egyes ritka betegségek tekintetében nem
is tud azonos szint(i szakértelemmel teljes kor( szolgaltatast nyujtani.

— A szakért6i kozpontok Osszegyljtik vagy koordindljak a specializalt egészségligyi
elldtérendszeren bellil elérhet6 multidiszciplinaris képességeket és készségeket
(beleértve az egészségligyi szakdolgozdi készségeket és szocidlis szolgaltatasokat is),
amelyek a ritka betegségben szenved6k specialis orvosi, rehabilitacidos és palliativ
szlkségleteinek kielégitéséhez sziikségesek.

A ritka betegségekkel foglalkozé szakértGi kozpontok hataskore:

— A szakért6i kozpontok kdzrem(ikodnek a betegutak alapellatasbdl kiinduld kiépitésében.
A tervszerl ellatds célja, hogy minden ritka betegségben szenved6 ember a lehets
legrovidebb id6 alatt kapjon diagndzist annak érdekében, hogy id6ben hozzaférhessen a
szikséges elldtashoz és tamogatdshoz, javitva egészségligyi allapotat, életminGségét,
ezzel csOkkentve sajat és csaladja megprdbaltatasait illetve a tarsadalom terheit.

— A szakért6i kozpontok kapcsolatban allnak szaklaboratéoriumokkal és mas specidlis
szolgaltatdsokat nyujtd intézményekkel. Jegyzéket allitanak 6ssze a hivatalosan kijel6lt
szakért6i kozpontokrdl és azt mindenki szdmara elérhet6vé teszik az Orphanet portal
atjan is.

— A szakért6i kozpontok kozremlkodnek a ritka betegségek ellatdsaval kapcsolatos
szakmai iranyelvek kidolgozasaban és terjesztésében.

— A szakért6i kozpontok elméleti és gyakorlati képzést szerveznek a ritka betegségekkel
foglalkoz6 szakemberek részére.

— Aszakért6i kozpontok a betegszervezetekkel és az Orphanet-tel egylttm(ikédve konnyen
hozzaférhet6 informacidt biztositanak a betegek és csalddjaik valamint az egészségligyi
és szocialis szakemberek specidlis igényeinek megfelel6en.
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A szakért6i kozpontok tdmogatjak a betegségek jobb megértését, illetve a diagndzis, az
ellatds és a kezelés optimalizalasat szolgald kutatast, ideértve az Uj kezelések hosszu tavu
hatdsainak klinikai értékelését.

A szakértSi kozpontok kapcsolatot tartanak mas nemzeti és eurépai szintl szakértGi
koézpontokkal.

A szakértG6i kozpontok egylttm(ikddnek a betegszervezetekkel és segélyvonalat
mUkodtetnek a ritka betegek jobb tajékoztatasa érdekében.

A ritka betegségekkel foglalkozé szakértGi kozpont egyéb feladatai:

Szervezze meg és koordindlja az életszakaszokon ativel6 folyamatos betegellatdst a
gyermekkortdl kezd6d6en egészen a felnGttkorig.

MUkodtessen az eurdpai ajanlasoknak megfelel6éen kialakitott betegregisztert, ami
alapjan vegyen részt az orszagos betegregiszter fenntartasaban.

MUkodtessen mindségiranyitdsi rendszert, amelybe mind a hazai mind a nemzetkozi
szabvanykovetelmények keriljenek beépitésre.

A betegelldtdas min6ségének mérésére alkalmas indikatorokat fejlesszen és a mért
indikdtorok alapjan  vegyen részt az orszagos felmérésekben rendszeres
adatszolgaltatasaival.

Rendelkezzen a klinikai vizsgalatokban vald részvételhez sziikséges személyi és targyi
feltételekkel.

Legyen alkalmas klinikai és népegészségligyi kutatdsok végzésére és a szikséges
kapcsolédo adatgydijtésre.

Legyen kidolgozott tematikaja a keretei kozott folyd tdvoktatdsi programokra, melyeket
akkreditalt képzési kbzponton keresztil biztositanak.

EU-s kévetelményeknek valé megfelelés biztositasa

A szakért8i kozpontok kijelolése az European Union Commitee of Experts on Rare
Diseases (EUCERD) ,A ritka betegségekkel foglalkozé tagdllami szakért6i kdzpontok
mindségi kovetelményeir6l” c. ajanlds (www.eucerd.eu) alapjan a szakminisztérium

feladata.

A Ssakért6i kozpontokat megfelel6 tdmogatasban (kapacitas, human eréforras) kell
részesiteni, amely a folyamatos min&ségi kovetelményeknek valéd megfelelést, valamint a
magas szinvonalu betegellatast biztositja.

Ki kell dolgozni az EU ajanlasok alapjan a hazai elldtérendszerhez adaptalt akkreditacids
kritériumok meghatarozasat. A ritka betegségek szakért6i kozponttd nyilvanitds
megfelel6ségi kritériumainak 6sszedllitdsdanak és tesztelésének célja: a hazankban ritka
betegeket ellatd szakért6i kozpontokkal szemben elvart nemzetkdzi mindségi
kritériumoknak valé megfelelés biztositasa, és az értékelést végz6 szakemberek képzése.
A kritériumoknak valéd folyamatos megfelelés ellenérzése fliggetlen auditok utjan
torténik, melyet szervezett formaban az arra felkésziilt és kijelolt szervezet végzi a
specidlisan felkészitett szakemberek (auditorok) részvételével.
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6.2.2. Varhato hatas

A SzakértGi Kozpontok megalakulasatol a betegutak harmonizacidja, a diagndzishoz jutas

idejének redukcidja, a RB —ek életminéségének javuldsa, a hazai RB-ek esélyeinek javulasa, a
hazai RB ellatd helyek ORPHANET-be valé kanalizdlasa varhato. A koraibb diagnozis
felesleges vizsgdlatok elvégzését el6zi meg, az egyes tlinetek korai kezelése sok esetben

kivédheti a maradandé egészségkdrosoddast. A prenatalis diagnosztika segitségével sulyos

betegségek el6zheték meg.

6.2.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator

Indikator leirasa

Indikator tipusa

Az orszag egész teriiletét
lefedd, szlikségletekhez

Az orszag teriiletéhez igazoddan, a
Szakért6i Kozpontok mindségi kritériumait

kimenet
igazoddan mikodd akkreditalt |leird EUCERD ajanlas figyelembevételével
Szakért6i Kozpontok szama kijelolt akkreditalt kozpontok felallitasa.
] o Telemedicina kialakitasa, konzilium
A hazai Szakért6i Kozpontok , i ] i
L. L létrehozasa, a diagnosztikai anyagok ]
részvétele az Eurépai o o L kimenet
o vizsgalatra kuldési lehet6ségének
Referencia Haldzatban ) o
biztositasa.
Szakért6i Kézpontban
megjelent ritka betegséggel A nyomon kovetett betegek kdzil hanyan
él6k ardnya az Osszes jelennek meg Szakért6i Kézpontokban, az | kimenet
regisztralt ritka beteghez Osszes bejelentett beteghez képest.
viszonyitva
Segélyvonalak elérhet6sége a betegek
) i tdjékoztatdsa érdekében, szocialis,
Segélyvonalak a ritka betegek . L. o ,
pszicholdgiai és informacidés megoldasok [folyamat

részére

biztositasa a ritka betegek sziikségleteihez
mérten.
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6.3. Ritka betegségekre specializalt beteg regiszterek fejlesztése

A ritka betegségben szenvedd betegek ellatdsdanak menedzselésére jelenleg a kilonboz6
ellatdé helyek a lokalis betegellatasi célokat ugyan tdmogatd, de egymassal nem kompatibilis
és nem kommunikalé informatikai rendszereket alkalmaznak.

Ezekben a rendszerekben tobbnyire strukturdlt (de eltér6 célokhoz igazodd) és
strukturdlatlan adattomeg all rendelkezésre, mely a munkacsoportok kozotti adatcserét,
orszagos regiszterek készitését, valamint kutatdsi célok megvaldsitasat lehetetlenné teszi.
Ezek a rendszerek a nemzetkdzi regiszterekkel valé egylttmikodésre szintén kevéssé
alkalmasak.

A kialakitas szempontjai

A fenti problémak elkerilésére a ritka betegségben szenvedd betegek regisztereinek a Ritka

Betegségek Nemzeti Tervben rogzitett feltételrendszer alapjan kell miikodnitk. A mar létezé

regisztereknek a Ritka Betegségek Nemzeti Tervében lefektetett szempontok szerint kell

megujitani mkodésiiket.

Alapelv, hogy minden lehetséges adatforrast hasznositani kell a regiszterekben, és torekedni

kell az elektronikus adatbazisok minél intenzivebb hasznositasara; illetve hogy a szakértdi

koézpontoknak rendelkezni kell regiszterrel, s6t lehetéség szerint a nem altaluk ellatott

betegek regisztraldsaban is kozre kell miikodnitk.

Vildagos célokat kell definialnia minden regiszternek és a teljes adatgydijtést és feldolgozast

ezeknek a céloknak az elérése érdekében kell kialakitani. A regiszterek adatait mind kutatasi,

mind népegészségligyi célbdl hasznositani kell, ennek érdekében a regisztereknek

tdmogatniuk kell:

— Avregionalis, orszagos vagy eurdpai szakpolitika-fejlesztést,

— Aklinikai és epidemiolégiai kutatasokat,

— Az ellatas minGségének monitorozasat.

Olyan regisztervezetési gyakorlatot kell kialakitani, ami lehetévé teszi a sajat regiszter

adatainak mas regiszterek adataival valé 0sszekapcsoldsat annak érdekében, hogy megfelel6

nagysagu minta j6jjon létre egy-egy kutatasi, monitorozasi vagy szakpolitika-fejlesztési

feladat megolddsahoz, és hogy a regiszterek alkalmasak legyenek nemzetkozi szintd

egylttm(ikodésre, adataik hasznosithatdak legyenek klinikai és népegészségligyi kutatasok

kell6en nagy nemzetkdzi mintdjanak kialakitasara. Ennek érdekében:

— Nemzetko6zi kodolasi rendszert (ICD11/BNO11, OMIM és Orpha kddokat) is alkalmazni
kell a betegségek regisztraldsara.

— El kell fogadni egy kotelez6 adatsort, aminek a gy(ijtése minden ritka betegség esetén
kotelezé.

— Ehhez kapcsoldddan sziikség van a ritka betegségekre specidlisan ajanlott adatokra is,
kiilonos tekintettel a beteg klinikai allapotara.

— A betegségekre specifikusan meghatarozott minimalis adatszikségletet el kell fogadniuk
és alkalmazniuk kell a regisztereknek.
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— Egy orszagokon belul mikodé tobb regiszter esetén a betegek azonositdsara egységes
rendszert kell alkalmazni, amivel a toébb helyen regisztrdlt beteg adatai
0sszekapcsolhatok lesznek.

— Az eurdpai szinten is hasznosithatd betegazonositd kialakitasara és alkalmazasara kell
torekedni a pszeudonimizalt regiszterekben.

— Nemzetkozileg érvényes, a hazai és az Eurdpai Unidé hatdlyos etikai el8irdsainak
megfelel§ adatkezelés szlikséges.

A regisztereknek a rajuk vonatkozd iranyelvek alapjan kell mikodniik. Az érintett

betegeknek, szakpolitikusoknak, kutatoknak, klinikusoknak (esetleg az ipari partnereknek)

egyuttesen kell kialakitaniuk a m(ikodési gyakorlatot (adatgydjtés és feldolgozas rendszerét,

a regiszter vezetésének modszertandt). Az érintettek egylttm(ikodési keretét szabalyozott

rendben mUikodo testilet formajaban kell kialakitani.

A betegek informalt beleegyezését a regiszter 6sszes feladatanak ellatasara vald tekintettel

kell kialakitani. A mar regisztralt betegeknek ujra kell nyilatkozni a Ritka Betegségek Nemzeti

Terve alapjan Ujjaszervezett regiszterben levé adataik felhasznaldsat illeten.

A regisztereknek ki kell alakitaniuk azt a rendszert, amivel mind a betegek, mind a szakmai

partnerek szdmdra rendszeresen tdjékoztatdst adnak a miikodésikrél.

A regiszterekben olyan eljardsrendet kell kialakitani, ahol lehet6ség van a regiszter

feladatrendszerének fejlesztésére, és az Uj célok elérése (példdul 0j terapias eljaras

hatékonysaganak monitorozasa) érdekében a teljes miikodési rend atalakitasara.

A regisztereknek fenntarthatdé mdédon kell mikodni. A fenntartasukra finanszirozasi rendet

kell kidolgozni. A regiszterek finanszirozasaban a PPP programoknak akkor van helylk, ha

hosszu tavu az egylittmikodési megallapodas, ha a regiszter fenntartasat szolgalja, és ha
mas mdédon nem elérhetd vizsgalati eredményt allit el6.

6.3.1. Beavatkozasok

A Ritka Betegség Regiszter Informacids Rendszer célja olyan egységes informatikai rendszer

|étrehozdsa, mely:

— regiszterként tartalmazza a magyarorszagi ritka betegekkel és azok ellatasaval
kapcsolatos adatokat, valamint azokat strukturalt formdaban elérhetévé teszi a szabalyozé
altal kijelolt, jogosultsaggal rendelkezé felhasznaldk szamara;

— megfelel§ kapcsolddasi fellleten keresztiil adatokat és informaciét szolgdltat a Katéter &
Médnika alkalmazas szdmara;

— megfelel6 kapcsolddasi fellileten keresztiil adatokat és informdciot szolgdltat a
finanszirozo szamara;

— a rutin betegellatast segit6 dontéstamogatdé rendszer, mely az egészségligyi
szakemberek szamara biztositja a szlikséges informdacidkat (pl. genetikai adatok),
valamint hidat képez a betegek ellatdsdban szerepet jatszé szakemberek kozott (I.-IV.
szint(i szakértGi kozpontok);

— kutatasi eszk6z, aminek adattartalma és funkcionalitasa lehetévé teszi kutatasi kérdések
definidlasat, valamint azok megvalaszolasat;

— adat és informaciotartalma segiti a szakemberképzést;
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— domén modellként keretet szolgdltat a szakértGi kbzpontok/haldzat, valamint a beteg
utak, ellatdsi protokollok kialakitdsa és mlkodése szamara;

— adat- és informdcidtartalmaval a ritka betegségben szenved6 betegek egészségligyi
ellatasanak javitasahoz nyujt tamogatast a dontéshozok szamara.

— adat és informaciotartalmaval segiti a klinikai kiprobaldsok gyors szervezését.

Informatikai infrastruktura kovetemények meghatarozasa

MinGségbiztositasi és validitasi kovetelmények

Az egységes rendszerrel szemben alapvet6 kovetelmény a folyamatos hozzaférhet6ség, a

verzidkovetés, a frissitésekhez valé hozzaférés, valamint a karbantartas lehet&ségének

biztositdsa, ami megfelel6 hardverinfrastrukturaval ellatott, webes fellleten keresztil

biztositott szolgdltatast feltételez. A hardverinfrastruktira elhelyezésére a modern kor

kovetelményeinek megfelel6en centralizaltan (szerverkdzpontban), folyamatos elektronikus

és internet hozzaférés (gyors, redundans internetkapcsolat) biztositasa mellett képzelhet6

el. A tarolt adatok jellege miatt kiemelten kell kezelni az adatvédelem és az adatbiztonsag

kérdéskorét.

Adatvédelem meghatdrozasa

A szerverkozpontnak biztositani kell a szerverek fizikai védelmét (pl. tobblépcsds

hiit6rendszer, illetéktelenek behatoldsa elleni védelem), fontos a redundans hardver

architektura alkalmazasa (redundans szerverek, redundans alkatrészekkel). Lényeges az

adattartalom rendszeres biztonsdgi mentése (a teljes adatbdzis taroldsa titkositottan egy

tavoli, fuggetlen helyszinen, pl. egy szerverfarmon). A logikai adatvédelemhez hozzatartozik

a kiterjesztett jogosultsagkezelés, melynek soran a (“minimum hozzaférés elve”: mindenki

csak a munkdjahoz nélkiilozhetetlen adatokhoz férhet hozza), a vdltozaskovetés, a szenzitiv

adatok titkositdsa, a jelszavak hash-lenyomatanak tdroldsa, valamint a biztonsagos

hozzaférés biztositasa https:// protokollon keresztil.

A regiszter m(ikodésének meghatarozasa

A regiszternek képesnek kell lennie a betegek, betegutak nyilvantartasara és kovetésére. A

betegségek nyilvantartasahoz elengedhetetlen a jelenlegi mddositott BNO10

kédrendszerben meglévé ritka betegség kddok hasznalata. A rendszernek alkalmasnak kell

lennie a varhatéan 2015-ben megjelend és lényegesen nagyobb szamu ritka betegség kodot

tartalmazé BNO11-re valé automatizalt atallasra.

A BNO kédok mellett a regiszternek az Orphanet adatbazis aktudlis kdodrendszerét is

tartalmaznia kell.

A kialakitott egységes rendszerben a hazai és Unids etikai szabdlyzok figyelembevétele

mellett, megfelel6 jogosultsaggal rendelkezé felhasznalok szamara

— elérhet6vé kell tenni a klinikai és a genetikai vizsgdlatok adatait, ami szamos egyéb nem
ritka betegség esetén napjainkban egyértelm(ien kizarélag kutatasi és nem klinikai
diagnosztikai funkcié lehetne.

— lehet6vé kell tenni szlirési, adatlekérési, széveg és adatbanydszati funkciok beépitését
jov6beni kutatasi célok tdmogatasanak szandékaval. Ezeknek a klinikai és egyéb adatok
mellett a genetikai adatok tekintetében is megvaldsithatoknak kell lennidk.
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— elérhet6vé kell tenni a betegkovetés, a sziikségessé valt beavatkozdsok kédjainak (OENO)
bevitelével, hogy olyan informaciok legyenek elérhetéek, amelyek megteremtik a
megfelel§ szinvonall beteggondozds lehet6ségét, alapot teremthetnek az alkalmazott
kezelési protokollok jov6beni médositasahoz, javitdsdhoz.

— Jogszabalyi hattér megteremtése

Az informatikai rendszer pontos funkcionalitasanak meghatdrozdsakor figyelembe kell venni

a relevans jogi, etikai szabalyokat, iranyelveket.

Ezek kozil talan a legalapvetébb jelent6ségli a mindenkor hatalyos hazai adatvédelmi

torvénynek valdo megfelelés. A rendszer felépitése soran alkalmazni kell a teriileten elvart

korszer(i adatvédelmi, adatbiztonsdgi megoldasokat. A genetikai mintakat és adatokat,
valamint az ezekkel kapcsolatos minden eljarast, tevékenységet, a genetikai mintdk és
adatok tovabbitasat a rendszernek a térvényben meghatarozott ideig nyilvan kell tartania.

Lehet6vé kell tenni a valtozaskovetést, a jogosultsdgkezelést, a (informadlt) beleegyezd

nyilatkozatok meglétének ellenGrzését, a beleegyezés visszavondsdanak lehet&ségét

(adatmegsemmisités), valamint a dontéshozd 4altal meghatarozott tovabbi funkcidk

beépitését.

Adatgyljtés, adatszolgaltatas meghatarozasa

A megfelels, egységes kédoldsi rendszer bevezetése alapot ad a ritka betegségek orszagos

folméréséhez, hiszen ebben az esetben a kis esetszam miatt kiléndsen fontos a minél

teljesebb jelentés megszervezése. Mindehhez sziikséges:

— Szakmai ajanlds Osszeallitdsa és megjelentetése a ritka betegség regiszterek tipusairdl,
készitésér6l, engedélyeztetésérdl, karbantartasardl, melynek tartalmaznia kell az
egységes BNO hasznalatot, a regiszterkészités etikai engedélyeztetésének folyamatat,
nemzetkozi regiszterhez csatlakozds madjat.

— Az BNO-OENO rendszer kulfoldi és hazai alakulasanak illetve a ritka betegség regiszterek
kilfoldi és hazai helyzetének értékelése a Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga altal
évente egy alkalommal. A bizottsdg tegyen javaslatot a Minisztérium felé a teendGkrdl és
tadjékoztassa a szilGi szervezeteket.

— Javasolt az ORPHA kdédok haszndlatat a jelenlegi magyarorszagi elektronikus
adatgyljtésbe beépiteni. A BNO-OENO rendszer a finanszirozds alapja, ezek
O0sszehangoldsaval, illetve a HBCS rendszer mddositdsaval megfelel6 anyagi hattér
biztosithaté a kivizsgalasok, kezelések lefolytatasara.

— A hazai beteg regiszterek listdjanak elkészitése és a lista rendszeres karbantartasi
szabalyainak elkészitése.

6.3.2. Varhato hatasok:

— A betegekre vonatkozé hatasok: a megfelel6 adatgydjtés segiti az ellatasi igény
felmérését, ezaltal a betegek szamara megfelel szamu és szakmai szinvonalu ellatd hely
biztosithatd, ezzel javul az ellatds mindsége, gyorsasaga és elérhetbsége.

— A szakemberek ko6zotti kommunikacid javulasaval konnyebb a centralizalt vagy egyedi
diagnosztikus vizsgalatok elérése, a konzultacié a kollégakkal, a multidiszciplinaris kezelés
elésegitése.
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— A dontéshozdk szamara a pontos statisztika az alapja a késébbi stratégia kidolgozasahoz,
vagy a valtoztatasok eredményének méréséhez.

— A finanszirozdsi rendszer szamara nyujtott valid adatok a ritka betegségek kivizsgalasi,
kezelési sajatossagairdl és ezek koltségeirdl elengedhetetlenek az ellatéd rendszer
tervezéséhez.

— Avregiszter hasznaldi szamara nagy jelentGségli lehet, ha tudomadssal birnak az egyes ritka
betegség biobankok, bioldgiai minta és adattartalmaral.

— A Kklinikai kiprébdlasok szdmdra a betegtoborzads segitése a regiszter megbizhato
adatainak felhasznaldsaval.

6.3.3. Megvaldsulast mérd indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa
Orszagos ritka betegség Ritka betegségeket orszagosan

. . s . folyamat
regiszterek szdma regisztrald adatbazisok

Az egyes, szisztematikus adatgyd(jtést

e ) . lehet6vé tevé ritka betegségekre
Speciadlis betegregiszterek aranya o . folyamat
specializalédott betegregiszterek

szama
Betegregiszterekbdl szarmazé A betegregiszter adatainak Kimenet
adatok feldolgozottsaga feldolgozasa, elemzése
A betegregiszterek szolgdltatta
Betegadatbazisra épitett adatok feldolgozdsa révén )
kimenet

epidemioldgiai kutatdsok szama | epidemioldgiai mérGszamok
eléallitasa

Az egészségligyi elldtérendszer L. )
. S Nemzetkozileg elfogadott, egységes
altal hasznadlt kddolas - uj BNO L ) folyamat

. ) BNO kddolas alkalmazasa
kod bevezetése

Relevans informacidk gydijtése,

Atfogd nemzeti informécids feldolgozasa; orszagos szinten
rendszer fejlesztése és abban valé | politikai eszk6z és epidemioldgiai folyamat
részvétel alap a kutatdsokhoz; informacié

laikusok szamara

Nemzetkoézi informacidcsere a ritka
betegségekkel kapcsolatos

Eurdpai informacids halézatban informacidéhiany kikiszobolésére. A folyamat
valo részvétel legjobb gyakorlatok gydijtése,

rendszerezése, megosztasa a haldzat

tagjai kozott
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6.4. A ritka betegségekkel kapcsolatos graudalis- és postgradualis képzés

A képzések célja

— Megfelel6 képzettségli és elegendd szamu szakember biztositasa a korai diagnozis és
megfelel§ terapia biztositdsahoz.

— Arritka betegségek okozta egyéni és kozosségi gondoknak a tdrsadalom minél szélesebb
rétegeivel valé megismertetése révén az elfogadottsag, a nem szorosan vett orvosi
ellatds minGségének novelése.

Az oktatds aranyainal — nem hattérbe szoritva egyéb, ritkabb okok megismertetését, hiszen

éppen a ritka betegségek elleni kizdelem lényege csorbulna ezdltal — kiemelten kell

megjelennie a genetikanak, |évén a korképek négyotode genetikai eredetli. Emellett fontos
szem el6tt tartani a genomika utdbbi években tortént robbandsszer( fejl6dését, a gydgyitas
szamos Uj terlileten tortént megjelenését.

Hazankban ehhez az orvosegyetemek, karoltve az egészségligyi szakemberképzésben részt

vev6 és mas oktatasi intézményekkel, betegszervezetekkel, esetenként tdrsadalmi, ipari

tamogatokkal megfelel6 hatteret biztositanak, amit az alabbi példak fémjeleznek. Jelen
fejezetben a mar megvaldsult, illetve jelenleg is folyd, rendelkezésre all6 képzési formakat
részletezzik.

6.4.1.Beavatkozasok

Képzések meghatdrozdsa,(gradudlis orvosképzés):

— Tantermi elGadas ritka betegségek témakorben, 1., V. évben (DE OEC), el6adas
gyakorlat, V. év (SZTE)

— Gradualis, kotelez6en vdlaszhatd “ritka betegségek” kreditkurzus, a Ritka Betegségek
Tanszék koordinalasaban: IlI-VI. éves hallgatéknak, 5x2 6ra, 100-200 k6zotti létszammal,
2001 6ta, folyamatosan (angol nyelven, DEOEC)

— Human genetikai alapozé kurzus, a genetikai képzettség erGsitésével, a 80 %-ban
genetikai eredetd ritka betegségek megismerését elGsegitve Il. év (PTE)

— Genomika kurzusban hasonld célkitlizéssel a ritka betegségek hangsulyos megjelenitése;
11-VI. év (SE)

— Végz6s hallgatd altal tartott “Ritka Klinikai Esetek, diagnosztikai kihivasok” kurzus (angol
nyelven, DEOEC 2011, 2012) 80 f6 részvételével

— Diplomamunkak kiirdsa a ritka betegségek targyban (DEOEC, PTE, SE, SZTE)

Képzések meghatdrozdsa (posztgradudlis képzés):

— Belgyodgyasz szakorvosoknak egy hetes tovdbbképzés (Debreceni Belgydégyaszati Napok)
keretében “ritka betegségek” téma (3 6ra, 2012.-ben a X. alkalommal)

— Csalddorvosoknak tovabbképzés (pl. Méhes Karoly Genetikai Tovabbképzések, PTE)
megjelenités (DEOEC, PTE, SE, SZAE)

— PhD “ritka betegségek” téma (DEOEC, PTE, SE, SZAE)

— PhD Ritka Betegségek Kurzus (DE OEC)
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— Gyakorlati id6 eltoltése a DEOEC Ritka Betegségek Tanszékén belgydgyaszati,
csalddorvosi szakvizsga el6tt (1-3 hét), a diagnosztikai készség, szemlélet fejlesztése
céljabol (DEOEC)

— “Ritka Betegségek” orszagos szakmai és tovabbképzé konferencidk, eddig 3 alkalommal
(DEOEC)

— “Ritka Betegségek és Személyre Szabott Orvoslas konferencia (DEOEC, SE)

— A Debreceni Akadémiai Bizottsdgban Klinikai Genetikai és Ritka Betegségek
Munkacsoport megalakitasa (2011)

— Neves, ritka betegségben jartas szakemberek, szervezetek meghivasa, elGadas,
tovabbképzés tartdsa (rendszeres, valamennyi egyetemrél tobb példa hozhatd)

— Betegek és hozzatartozoik képzése

A haemophilidban, illetve egyéb, ritka vérzékenységben szenved6k és kozvetlen

hozzatartozoéik részére ipar daltal szponzoralt nyari tdborok szervezése, melyeknek része az

egészségligyi szakemberek bevonasdval torténd életmod tanacsadas (tobb  éve,
folyamatosan). A Ritka Betegségek Vildagnap is kivald alkalom volt a szaktanacsadasra,
tapasztalatcserére is.

Egyéb képzési lehetségek
Az egyéb, felsé, illetve kozépfoku oktatasi intézményekben is vannak kezdeményezések:
testileg és/vagy szellemileg sérilt gyermekeket képzd iskolak és kozépiskolak testvérosztaly
mozgalma, kdzO6s programok szervezése (pl. Debrecen, Svetits Intézet- Barczy Gusztav
Gydgypedagdgiai Intézet, évek 6ta, rendszeresen).
A fenti célok mind teljesebb elérése érdekében kiemelten fontos a tovabbképzések,
gradualis és posztgradudlis oktatasi események 6sszehangolasa, akkreditaldsa, egységes
szinvonal biztositasa, melyhez oktatasi felel6s megbizasa sziikségszerd.
Javasolt a rendszeres adatgylijtés és -szolgdltatds a Nemzeti Terv oktatasi felelGsének
évenkénti jelentéséhez. Ehhez szlikséges az adminisztrativ lebonyolitds megszervezése, a
folyamatos adatszolgdltatas, visszajelzés és frissités biztositasa a Ritka Betegségek Orszagos
K6zpontja altal.
Az egyes szakteriiletre javasolt intézkedéseket a kovetkezd alfejezetben fejtjiik ki. A Ritka
Betegségek Kozpont segiti a mar alkalmazott el6addssorozatok, oktatasi formak orszagos
akkreditalasat és a tovabbképzési program elérhetévé tételét minden régidban.
Az oktatasért felel6s személy 6sszefogja, elemzi a felsGoktatdsi, vonatkozé kurrikulumokat,
illetve — egylttmdkoédve a Ritka Betegségek Egyetemi Kozpontjaival — egységesiti a ,Ritka
betegségek” targy graduadlis tananyagat, az egyetemi autondmiak tiszteletben tartasaval, a
helyi sajatsagok figyelembe vételével. A posztgradudlis, illetve PhD képzésben az elveken
tulmenden a részletes anyagokban a helyi jellemz6k, sulypontok teljes mértékben
megmaradhatnak.
2013. december 31-ig el kell késziteni a Ritka Betegségek Kurzusok minimalis torzsanyagat.
A javasolt program megvaldsitasahoz az alabbi 6sszefogdsra van szilikség:
— az OEFl a program infrastrukturdlis és szakmai bazisa,
— az orvostudomanyi egyetemeken m(ikodé Ritka Betegségek Koordinacios Kézpontok,
— a RIROSZ-on beliili betegszervezetek,
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egyéb mas, hasonld célkitlizésl vilagi és egyhazi szervezet részvétele a programban

Oktatasi programok fejlesztése (gradualis képzési programok)

Valamennyi orvos- és egészségligyi szakembert képzd (fels6 és kozépfokl) intézményben
a ritka betegségek kotelezd tananyagba iktatdsa (pl. a végzés elGtti két évfolyamon
évente 2 ora).

Valamennyi orvosegyetemen “ritka betegségek” témaju, kotelezéen valaszthato.
kreditkurzus inditasa.

Torekedni kell, hogy a nem egészségligyi, hanem tanarképzé egyetemeken, féiskoldkon a
ritka betegségekkel él6k specidlis problémait targyald el6adas/szeminarium (2 o6ra)
induljon, aminek célja a ritka betegségek létezésére felhivni a figyelmet és segitséget
adni a jovendd tanaroknak a relevans informacidkhoz jutashoz.

“Ritka betegségek” témakorben diplomamunka kiirdsa.

Tudomadnyos didkkori konferencidkon “ritka betegségek” szekcié szervezése.

Az egyetemek kozti vendégoktatdi rendszer szervezetté tétele, kiterjesztve a Karpat-
medence magyar anyanyelv({ oktatasi intézményeire is.

Oktatasi programok fejlesztése (posztgradudlis képzési programok)

Valamennyi orvosegyetemen. a belgydgydszati, csalddorvosi szakvizsga el6készitd, illetve
szintentarto tanfolyamokon a ritka betegségek tanrendi megjelenitése.

Valamennyi orvosegyetemen a ritka betegségek PhD kurzusként illetve témaként torténd
megjelenitése.

Valamennyi orvosegyetemen gyakorlati id6 eltoltése belgydgydszati, csalddorvosi
szakvizsgak el6tt (1-3 hét), a diagnosztikai készség, szemlélet fejlesztésére a ritka
betegségek terén.

Tavoktatdsi tovabbképzé programok szervezése haziorvosoknak, esettanulmanyokon
keresztul.

“Ritka Betegségek” orszagos szakmai és tovabbképzé konferencia folytatdsa javasolt
évente, a négy egyetem kozott, forgd jelleggel.

Javasolt tovabbi terileti akadémiai bizottsagokban ritka betegségekkel foglalkozd
munkacsoport megalakitasa.

Javasolt klinikai genetikdbdl (4 év képzési id6 utan) alapszakvizsga megszerzése.

Javasolt klinikai genetikai licensz vizsga feltételeinek kialakitasa.

Javasolt a molekularis genetikai diagnosztika alapszakvizsgdva alakitdsa négy éves
képzési id6vel.

Javasolt az Egészségtudomanyi Karokon Genetikai Tanacsadd (MSc) képzés inditdsa
(PTE).

Betegek és hozzatartozdik képzésére programok

A Ritka Betegségek Vilagnapja keretében egy-egy betegségre 6sszpontositva un. “ask-the
expert” kerekasztal szervezése, 3-4 szakember és az érintett betegek, illetve
hozzatartozoi részére.

Javasolt “Civil Akadémia” |étrehozasa a ritka betegségek témakorben betegszervezetek
széleskor(i bevondasaval.

Egyéb képzési programok
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Szakmai konferencidkon biztositani a témdahoz kapcsolddd, ritka betegség szervezeteinek
megjelenését, népbetegség témakdrben tartott rendezvényen a témakdrbe tartozéd, de
ritka szindrdmak megjelenitésével.

K6zépfoku oktatdsban:

Javasolt elérni, hogy a kozépiskolai tananyagban az érettségi el6tti évben legyen 6ra a
“ritka betegségek” targykorben.

Az elméleti elGkészités utdn biztositani kell valamilyen sulyos ritka betegségben szenved6
betegekkel, betegcsoporttal a didkoknak a személyes kapcsolatot. Ebben jelentds szerep
jut a betegszervezeteknek és ezért erGsiteni, illetve, ahol nincs, |étre kell hozni az
intézményesitett kapcsolatot az iskoldk és Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k
Orszagos Szovetsége (RIROSZ) ernyGje alatt a betegszervezetekkel. (A RIROSZ
tagszervezeteinek listajat a 3. sz. melléklet tartalmazza.)

6.4.2. Varhaté hatasok
A képzés fejlesztésének tapasztalatai, haszna:

Az egészségligyi szakellatok, illetve leendé szakemberek korében a ritka betegségekkel
kapcsolatos ismeretek béviilése révén az ellatas hatékonysaga javul.

A helyes diagndzis felallitdsanak ideje csokken.

Az ellatds racionalisabba valik, min&sége javul, az ellatdsi varidciok szama csokken.

A ritka betegeket ellaté kozpontok jobban megismerik egymas specialitasait.

Az elldtdk, a Ritka Betegségek Kozpontja és a betegek kozotti kapcsolat személyesebb
jelleget kap.

6.4.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator
Indikator Indikator leirasa j
tipusa

. i o Gradualis, posztgradualis valamint
Ritka betegségek tematikajaban . L , .
o . i laikus képzések szervezése a ritka )
inditott akkreditalt oktatasok, . ) kimenet

) betegségekkel kapcsolatos ismeretek
kurzusok szdma o o
bGvitése céljabdl.

Gradudlis és posztgradudlis ) ) . .

L. . ) A ritka betegségek targykorében .
képzésben ritka betegség L L. ) L kimenet

o i ) inditott képzésen résztvevék szama.
képzésen résztvettek szdma
A 2014-2020 kozott kidolgozott és | A klinikai gyakorlatra vonatkozé
megjelent klinikai gyakorlatra irdnyelvek folyamatos beépitése a folyamat
vonatkozd irdnyelvek szdma betegellatas folyamatdaba.
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6.5. Ujsziilottkori sz(irések fejlesztése

Az Gjsziilottkori szlirés célja

— Tunetek megjelenése el6tt kiszlirni a beteget

— Morbiditas és mortalitas csdkkentése

— Adiagnosztikus utvesztk elkerilése

— Csaladtervezés

— Koltséghatékonysag

— Megel6zhet6 a mentdlis retarddcid és akar a haldl is.

— Megodvja a gyermeket az életen at tarté fliggéstél.

— Megodvja a csaladot attdl a frusztralé és szivszoritdé dologtdl, amit egy beteg gyermek
ellatdsa jelent.

A 2010-2011-es években eurdpai unids felmérés tortént a tagdllamok ujszilottkori szliréssel

kapcsolatos gyakorlatardél, melyben hazadnk is részt vett. A tanulmany 2011.10.18-an

nyilvanossdgra hozott Osszefoglaléja, az ,Evaluation of population newborn screening

practicies for rare disorders in Member States of the European Union” f6bb megallapitasai:

Az EU legtobb tagdllamdban van ujszilottkori szlirGvizsgalat (NBS), mely a tandem

tomegspektrometria bevezetése utdn kibdvitésre kerilt. A szlir6panelek és szervezeti

felépités, valamint a jogi hattér eltéré. (A jelenlegi magyarorszagi szlir6panelt a 2. sz.

melléklet tartalmazza.) Részletes attekintést adva a panelekrdl, a sz(irés jogi szabdlyzasardl, a

leendd szll6k tajékoztatasardl, a diagndzist meger6sitdé vizsgalatokrél, a kezelések

megkezdésér6l, a mindség biztositasrol és minbség ellenbrzésr6l a felmérés arra a

kovetkeztetésre jut, hogy a szlirés proximalis |épései (szll6k tdjékoztatdsa, laboratériumi

vizsgalatok) jobban szabalyozottak, mint a disztalis 1épések (regisztereken keresztiil torténé

epidemioldgiai értékelések és a kezelések kimenetelének értékelése). A megbetegedések

diagndzisara hasznalt hatarértékek kilonboznek egyes orszagok és ugyanazon orszagok

kiilonb6z6 laboratdriumai kozott is. Az NBS programokban részt vevé szakmai csoportok

tovabbképzése gyengén szervezett és emiatt lényeges fejlesztésre szorul. Az adatok

gylijtését és cseréjét koordinalé rendszerek (pl. regiszterek) fejlesztése fontos az

Ujszilottkori szlr6programok technikai és klinikai vonatkozasainak, valamint koltség-

hatékonysaganak értékeléséhez. Az NBS programokat a jogi szabalyozastél a kezelések

kimenetének rendszeres értékeléséig terjed6é komplex folyamatnak kell tekinteni, és nem

kizdrélag az NBS laboratériumok technikai részére korlatozni.

A ritka betegségek orszdgos haldzataba integraltan kell elhelyezni a szlirést mind a

jogszabalyi kdrnyezet, mind a finanszirozas és a hatékony szervezés tekintetében is.

6.5.1. Beavatkozasok
Szlirés feltételeinek javitasa
— A szlirés minimum feltételeinek megteremtése.
— Alaboratériumok akkreditalasi feltételeinek kialakitasa,
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— A fenntarthatdsag érdekében fejlesztési terv készitése személyi és targyi vonatkozasban
15 évre.

— standardizalt eljarasrendek kidolgozdsa az Ujszilottkori szlrdvizsgalatok szervezésre és
menedzselésére;

— irdnyelv kidolgozasa a kisz(rt betegek kezelésére és kovetésére

— standardizalt eljarasrendek kidolgozasa a szlil6knek sz616 tdjékoztatdsrol;

— tdjékoztatd anyagok kidolgozdsa olyan szil6k részére, akikkel a kiszlirt betegség
diagnodzisat vagy gyanujat kozlik;

— standardizalt eljarasrendek kidolgozasa a szlirésben résztvevé szakemberek képzésére;

— laboratériumok kozti egyluttmikodés tdmogatdasa (minGség és koltséghatékonysag
javitasa érdekében);

— egységes betegregiszter |étrehozdsa, amiben a kiszlirt esetek kdvetése torténik;

— a Wilson-Jungner kritériumok alkalmazasi feltételeinek megteremtése, amire elsGsorban
a szlrési panel egyes elemeinek hatékonysag-elemzésekor és a panel revizidjanak
kivitelezésekor keriil sor;

Javaslat Uj szlirések bevezethetGségének vizsgalatara

Az utdbbi 1-2 évtizedben a technoldgiai fejlesztések és genetikai kutatdsok nyoman néhany
tovabbi betegség Ujszlilottkori szlirésére iranyulé programjavaslat jelent meg az
irodalomban (cisztas fibrézis, Duchenne izomdystrophia, halldskarosodas, lysosomalis
tarolasi betegségek, fragilis X szindrdma, velesziiletett mellékvesekéreg tulmikodés).
Egyel6re ezek tomegméret(i alkalmazasardl a szakemberek kozt sincs egyetértés. A pro és
kontra érvek kozt szerepelnek az ujszllottkori felismerésbdl szarmazd el6nyodk (bévilé
kezelési remények, korai életmddvalasztas) és az ellatérendszer befogaddképességének
korlataibdl fakadd nehézségek (a szlrGprogramok feszes koltség- és szervezettségigénye, a
felismert esetek élethosszig tarté gondozasanak feltételrendszere).

Az aldbbiakban a kérdés két konkrét betegségen keresztil keriil bemutatdsra azzal a
megjegyzéssel, hogy az Ujszllottkori genetikai szlirések esetleges bévitése a rendkiviil
gyorsan fejl6dé mddszerek és az ismeretanyag béviilése kovetkeztében csak a tudomany és
lehetdségek aktualis mérlegelése utan realizalhato.

Duchenne izomdystrophia (DMD)

Mivel a kreatin kindz (CK) enzim aktivitdsa a Duchenne izomdystrophidban szenveddé
betegekben (Duchenne muscular dystrophy, DMD) mdr sziletéskor emelkedett, a beszaritott
vércseppbdl lehet6ség van CK aktivitds mérésére fluoriméter segitségével. Emelkedett CK
aktivitds esetén a mérés 4-6 hetes életkorban ismétlésre keril. Ezt koveti a DNS alapu
mutdacid keresés, mely mind a nagy eltéréseket, azaz dystrophin gén exon delécidit ill.
duplikacioit vizsgalni képes modszert (MLPA), mind pedig a pontmutacidkat detektdlé DNS
szekvenaldast magdban foglalhatja. A bizonyitékon alapuldé Ujszilottkori DMD sz(irés két-
szint(.

A DMD Uujszilottkori szlirése nehezen illeszthet6 a hagyomanyos szlir6programokba
(newborn screening, NBS), hiszen a korai kezelés csak bizonyos esetekben valdsithaté meg. A

legigéretesebb terapias lehet8ség az antisense oligonucleotidon alapuld Un. exons skipping
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(AON terapia), amely még csak bizonyos delécidk javitasara alkalmas; jelenleg IlIl. fazisu
gyogyszerkiprobalasban van. A célzott, a dystrophin fehérjét potld terapiak megvaldsulasaig
az daltaldnosan elfogadott ajanlas jelenleg a gliikokortikoid terdpia, amely meghosszabbitja a
beteg gyermek jaroképességét és az élettartamat. A nemzetkdzi normdk értelmében a
szteroid kezelést azel6tt kell megkezdeni, miel6tt még a DMD gyermek mozgasaktivitasa
hanyatlani kezd. Tekintettel arra, hogy a klinikai, ill. a genetikai diagndzisra még a fejlett
orszagokban is a gyermekek atlagosan 6t éves kordban keriil sor, a korai diagndzisnak
felbecsilhetetlen értéke van.

Sulyos probléma tehat, hogy a DMD tilinetei csak néhany éves életkorban jelentkeznek, ami
azt jelenti, hogy nagyon gyakori a kovetkezd érintett gyermek megsziletése a csaladokban.
igy, a DMD NBS esetében a sikeres mutacié analizis segitségével a kovetkez6 terhesség
esetén a magzati diagnosztika lehetésége jelenti a legnagyobb el6nyt a csalddok és az
egészségligy szamara egyardant.

Az elmult évtizedekben tobb pilot jellegli projekt zajlott a vilag szamos orszagaban (USA, Uj-
Zéland, Franciaorszag, Belgium, stb.). Egy ilyen pilot tanulmany kivitelezése nagyban
el6segithetné a dontéshozokat az NBS kés6bbi, széles korl bevezetésében. A varhaté
incidencia (1/3500 fiu ujszalott) miatt kb. 20,000 minta szlirésére lenne ahhoz sziikség, hogy
mintegy 4 U] eset keruljon felismerésre. A fenti tények alapjan a DMD Ujszilottkori sz(irés
bevezethetfsége két-harom megyére kiterjed6 két éves pilot vizsgdlat segitségével
megvizsgalhaté lenne.

Cisztas fibrozis (CF)

A CF az eddig ismert leggyakoribb 6rokletes megbetegedés, atlagos gyakorisaga Eurdpaban
1:3 500 (1:2 250 — 1:10 500). A klasszikus, sulyos fenotipussal jaré esetben a haldl gyakran az
elsé évtizedben bekovetkezik.

A korai diagndzis javit a betegség progndzisan. Az Ujsziilott korban szlréssel diagnosztizalt
betegek taplaltsagi allapota jobb, novekedési gorbéjik normalis/kdzel normalis, tudejiik
kevésbé karosodott, ritkabban kerilnek kérhazba. Szlréssel megel6zhet6 lenne a késén
diagnosztizalt gyermekekre jellemzd kognitiv m(ik6dészavar. Csdkken az életet veszélyeztetd
komplikacidk és halal gyakorisdga csecsema- és fiatal gyermekkorban.

A két hodnapos kor el6tt feldllitott diagndzis javitja legnagyobb mértékben a betegek
progndzisat. Szlrés nélkiil atlagosan 15 hénap a késés az elsd klinikai tiinetek megjelenése
és a diagndzis felallitdsa kozott. Magyarorszagon az atlagos késés egy 2012-es vizsgalatban
227 napnak bizonyult. A szlréssel a diagndzis felallitdsdnak és a kezelésnek a koltsége
(kevesebb hospitalizacid) csokken.

A sz(iréssel diagnosztizalt CF-es Ujsziilott testvéreinél is felismerésre kerlilhetne a betegség,
igy szamukra is biztosithatova valna a megfelel6 specidlis ellatdas. A szil6k genetikai
tandcsaddsban részeslilhetnek a tovabbi csalddtervezéshez. Lehet6vé valna ez dltal a
prenatalis diagnosztika. A szlir6programok a sz(irés, genetikai tandcsadds és prenatalis
diagnosztika eredményeképp csokkent CF prevalenciarél szamolnak be.

Eurdépaban 13 orszagban (Anglia, Ausztria, Cseh Koztarsasag, Franciaorszag, Hollandia,
irorszag, Lengyelorszag, Norvégia, Olaszorszdg, Spanyolorszdg, Svajc, Svédorszag, Szlovékia),
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tovabba az USA mind az 50 allamaban és Ausztralidban a nemzeti szintl Ujszilottkori CF

szlirést atlagosan kb. 10 éve (1-40 év) végzik.

Hazankban 1974-77 kozott tortént prébdlkozds a CF szlirés bevezetésére. A SZTE

Gyermekgydgyaszati Klinikan 26 209 Gjsziilottnél végeztek CF szlrGvizsgalatot a meconium

albumin tartalmanak kimutatasaval, a teszt azonban nem vdlt a nemzeti szlr6program

részévé. Jelenleg Magyarorszagon CF sz(irGvizsgdlat nem torténik és a CF gyanus betegek

diagndzisanak genetikai megerGsitése sem kielégit6. A DNS mutdcid vizsgalattal a betegek

kb. harmaddban lehetséges a diagndzis genetikai igazoldsa, mely a csaladtervezésre iranyuld

tandcsadads és a prenatdlis diagnosztika lehet6ségeit is korlatozza.

A jov6ben fontos lenne a CF szlir6vizsgdlat esetleges bevezethet6ségének Ujbdli

megvizsgalasa az alabbi tényekre alapozva.

— abetegek 2 hénapnal kordbbi életkorban térténd felismerése,

— aspecialis kezelések id6ben torténd alkalmazasa,

— abetegség progresszidjanak lassitasa,

— akorhazi felvételek szdmanak és a kérhazi kezelések idejének csokkentése,

— a korai halalozas elkerilése,

— a betegek testvéreinek vizsgalata a CF fennallasanak igazolasara/kizarasara és szikség
esetén a megfelel6 kezelés bevezetésére,

— genetikai tandcsadas a szll6k részére a pozitiv csaladtervezés érdekében,

— a prenatalis diagnosztika lehet6ségének biztositasa.

CF szlirés esetleges bevezetéséhez szlikséges beavatkozasok és eszkozok:

— A CF Ujszulottkori szlir6vizsgalatanak orszagos szint(i bevezetése,

— A szlirés végzésére, a betegek fogaddsara, ellatdsara, gondozdsara CF kozpontok
kijel6lése,

— A genetikai tanacsadas szervezeti egységeinek kijel6lése.

6.5.2. Varhat6 hatas

— Tartds, folyamatos egészségjavulas egy-egy specidlis betegség csoportban sziletett
UjszUlott szamara.

— Szlir6kozpontok optimalis mikodési feltételeinek biztositasa.

— Megfelel6 valaszadasi képesség a j6v6 Uj betegségeinek kihivasaira.

— Az orszag egészségligyi kornyezetébe illeszked6 harmonikus fejlGdés.

6.5.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa
A kisz(irt betegek szdma A sz(irés eredményességének leirasat fol ¢

- L , olyama
Alpozitiv esetek szama szolgalé adatok feldolgozasa. y

L o Genetikai teszt végzésére alkalmas
Akkreditalt laboratdriumok

] diagnosztikai laboratdriumok orszagos kimenet
szama

szama.
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6.6. Aritka betegek gydgyszerellatasanak javitasa

A ritka betegségek kezelésére fejlesztett un. drva gyodgyszerkészitmények esetében a

befogadasi eljdrasok nem vagy csak korlatozott mértékben valésulnak meg, ezért a betegek

ellatdsa specialis médon torténik. Hazankban a tamogatott finanszirozas mellett az egyedi

méltanyossdg nyuljt lehet6séget arra, hogy a betegek egyedi igényeik alapjan kapjanak

tdmogatast a kliléndsen nagy értékl, nem tdmogatott készitményekhez.

Az egyedi méltadnyossag keretébdl jogszabalyilag finanszirozhato:

— Tarsadalombiztositasi (TB) tdmogatassal nem rendelhet6 allopatias gydgyszer, kilénleges
taplalkozasi igényt kielégits tapszer, gydgyaszati segédeszkoz;

— Mar tdmogatott gydgydszati segédeszkdz javitdsi dijdhoz hozzajaruldas méltanyossag
alapjan;

— Indikacion tuli gyoégyszerrendelés engedélyezést kbveten.

Az Orszagos Egészségbiztositdsi Pénztarhoz benyujtott egyedi kérelmek tobbek kozott az

adott szakterilet szakértéjének allasfoglalasa alapjan fogadhatdk el.

A ritka betegségek kezelésében szamos egészség-gazdasagtani megalapozottsagot igényl6

egészségpolitikai kérdéssel taldlkozunk, melyeket két f6 kategdridba sorolhatunk, a

kiemelten koltséges terapidk arképzési, tamogataspolitikai és hozzaférési kérdései, valamint

az egyes ritka betegségek ellatds szervezési kérdései.

A ritka betegségek terdpids lehet6ségeinek, kulonésen az Ugynevezett ,arva

gyogyszereknek” (angol irodalomban ,,orphan drugs”) az arképzési és finanszirozasba vételi

dontései kiemelten fontosak a politikai dontéshozok, a jogalkotdk, az egészségligyi

ellatasban tevékenykeds szakemberek, ipari vezet6k, kutatdk és természetesen a betegek és

hozzatartozoéik szamara.

A méltanyossagon tul szamos orszagban tovabbi szempontokat is figyelembe vesznek a

finanszirozoi dontések esetén, ilyen lehet a betegség sulyossaga, a rendelkezésre allo egyéb

terdpias lehetGségek, illetve a terdpia hidnya esetén felmerilé betegségb6l szarmazo

koltségek. Kovetkezésképpen a maximalis koltség per egységnyi kimenet azoknal az ,arva

gyogyszereknél” lehet magasabb, melyekhez magas tdrsadalmi hasznot tudunk rendelni.

Hazankban 2011-ben 14 ,arva gyogyszer”, kilonb6z6 hatdserfssége és kiszerelése részeslt

tarsadalombiztositdsi tamogatdsban, Osszesen 23 arva termék tamogatott. A legtobb

készitmény 0% (korhdzi finanszirozasu) és kiemelt, indikaciéhoz kotott, 100% (patikai

forgalmazasra) tdmogatasi kategdridaban befogadott.

Jardbeteg-ellatas keretén bellil 2008-ban 1431 beteg, 2009-ben 1732 beteg kapott ,arva

gyogyszert”. Fekv6beteg-ellatasban két ,arva” gydgyszerkészitmény keriilt elszamolasra;

2008-ban 18 beteg, 2009-ben 20 beteg részére. Egyedi méltanyossagban 2009-ben 289

beteg részesilt. HozzavetSleg 13 ritka betegség gyodgyszerei tdmogatottak egyedi

méltanyossag keretében.

6.6.1. Beavatkozasok
Bizonyitékon alapulé arképzési stratégia kidolgozasa:
Atlathaté és bizonyitékokon alapulé megkozelitésre van sziikség az ,arva gyogyszerekre”
vonatkozo arképzési és finanszirozasi dontések esetén. Egy ilyen megkozelités fokuszaban a
relativ hatdsossagnak, a koltséghatékonysagnak, a kasszahatdsnak kell allnia.
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Arva gyogyszer befogadas specifikus eljarasrendjének kialakitasa:
A jelen gyakorlat az, hogy csak akkor sziletik befogadasi dontés, ha van a
gyogyszerkasszaban megtakaritds, ami kulonésen nehéz helyzetbe hozza az ,arva
gyogyszereket”. Nincs sajnos specifikus eljarasrend az ,arva gyogyszerek” befogaddsara,
kiilonosen hidnyzik az ,,arva gyégyszerekre” vonatkozdan az emelt befogadasi kiiszob (QALY).
A térités sok esetben méltanyossagi alapon, kérelmezés utjan vehet6 igénybe. A kérelmek
elbirdldsa azonban gyakran nehézkes és elhizédo folyamat. Egyedi méltanyossag alapjan a
térités mértéke egyedi eljdrasban kerlil meghatdrozasra a biztositott teherbird képességének
megfeleléen.
Az arszabds tekintetében sziikséges az EU-szint( kozos értékelésre és referencia darra
alapozott dontés, specidlis befogadas-politikai szabdlyozas kialakitasa artdmogatott korbe
keriiléshez, kockdzat-megosztasi modellek kialakitasa, illetve tamogatds kialakitasa csak a
betegek jol definidlhatéd csoportjara szlkitve. Nem keriilhet6 el a tdmogatas elutasitasa
jelent6s informacidhiany, vagy nagyon magas koltségvetési hatds esetén.
lgény mutatkozik a transzparens bizonyitékokon nyugvd egészségpolitikai dontések
meghozataldra a koltséges technoldgidk és az elldtasszervezés esetén is, mely elGsegiti a
korlatozottan rendelkezésre egészségligyi forrdsok hatékonyabb felhaszndldsat. A
finanszirozoéi oldal forrdshianya miatt a meglévé keretek allokacids hatékonysaganak javulasa
tlnik megvaldsithaté lehetdségnek az elldtds minGségének és eredményességének
javitasdra. Az allokdacidés hatékonysdg javitdsanak elGfeltétele dontéseket megalapozd és
el6segitd egészség-gazdasagtani elemzések elvégzése.
A nagy értéki készitmények tamogatasa:
Az egészség-gazdasagtani szakemberek véleménye alapjan az d4rva gydgyszerek
koltséghatékonysagi értékelése alapvetSéen beleillesztheté a normal eljarasrend keretein
belil végzett originalis gyodgyszerek értékelési sémajdba, bizonyos specidlis jegyek
figyelembevételével. Ugyanakkor szamos esetben az inkrementalis koltséghatékonysagi
ratdk igen magasak, ilyen esetekben a termék ajanlasat az értékel§ bizottsagnak rendkiviili,
altalaban méltanyossagi indokokkal kell alatdmasztania.
Megkuilonboztethetiink egy ugynevezett ,ultra-orphan” kategoriat, ami az 1/50.000 fénél
kisebb prevalencidju, rendkivil ritka betegségeket jelenti. Ezen gydgyszerek értékelése
problematikus a meglévé keretek kozott, rdjuk vonatkozéan Uj dontési szabalyokat kell
megalkotni, ami egy magasabb kéltséghatékonysagi kiiszob-savra is kiterjedhet.
Célunk az lehet, hogy minél tobb jelenleg ,egyedi méltdnyossag” alapjan finanszirozott
gyogyszer tamogatdsat el6zzék meg egészség-gazdasagtani elemzések, mert ezzel
racionalizadlhatjuk és transzparenssé tehetjlik az elbiralasi rendszert.
Betegség specifikus egészség gazdasagtani vizsgalatok tamogatasa:
A ritka betegségek csoportja rendkiviil heterogén, ezért egységes modellezésiik nem
lehetséges. Ugyanakkor érdemes kivalasztani egy-egy altalanosithaté problémat szimbolizald
betegséget, mely modellként szolgalhat a kés6bbi elemzések szdmara is. Ezen szempontok
alapjan az alabbi teriiletek atfogd egészség-gazdasagtani elemzését javasoljuk:
— Tobb szervet érint6, komplex tlnettannal biré és ebbdl kifolydlag Osszetett,
multidiszciplindris kezelést igényl6 koérkép betegut elemzése és komplex egészség-
gazdasagtani modelljének kidolgozasa.
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Egy kiemelt koltségli gydgyszeres technoldgiaval kezelhet6 onkoldgiai kérkép terapias
lehetdségeinek egészség-gazdasagtani modellezése.

Kiemelten koltséges orvostechnikai eszkozt igényl6 korkép egészség-gazdasagtani
modellezése.

Gyogyaszati segédeszkozok tamogatasa

A ritka betegségben szenveddk, hasonléan mas sorstarsaikhoz tarsadalombiztositasi
tdmogatassal torténdé rendelés soran, eszkozlistan szerepl6é gydgydszati segédeszkdzhoz
juthatnak; illetve tarsadalombiztositasi artdmogatdsban nem részesulé gydgydszati
segédeszkd6z drahoz tdmogatdst egyedi méltanyossdg dltal kérelmezhetnek.
Altaldnossagban megallapithatd, hogy a segédeszkdzok rendelhetSsége szakképesitéshez
és nem intézményekhez kotott.

6.6.2. Varhato hatas

Irdnymutato a szubszidiaritas elve: A kérhazi strukturarendszer atalakitasa soran célszer(
kilon figyelmet forditani a ritka betegségben szenveddk ellatasara. Hiszen
Magyarorszdgon szamos ritka betegség ellatasara specializdlodott, tobb évtizede
m{kodd intézmény jott létre, melyek mar most megfelelnek a szakért6i kodzpontta
minGsités legfébb kritériumainak. A mar meglévd strukturdlis alapok, human és
materialis eréforrasok felhasznaldsaval és racionalizaldasaval, a hianyzé kovetelmények
teljesitésével financidlis szempontbdl a szakért6i kdzpontok kialakitdsa egyértelmten
optimalizalhato.

A rendkiviil magas koltségigényl (ultra) orphan drug-ok hozzdadott terdpids értékének
objektivizalasa.

Adminisztrativ terhek redukaldsa idébeli keretek meghatdrozasaval, elektronikus
adatszolgaltatas kialakitasaval. Szakmai iranyelvek alapjan finanszirozasi protokollok
létrehozdasaval a legmagasabb szinvonalu terdpia biztositasa.

6.6.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa

Finanszirozott ritka beteg
gyogyszerek aranya

Gyogyszerfogyasztasi adatok feldolgozasa,
finanszirozott gydgyszerekhez valé kimenet
hozzaférhet8ség vizsgalata.

Hozzaférhetd, de nem Nem finanszirozott gydgyszerfogyasztds
finanszirozott gyégyszerek |ardnya a finanszirozott
aranya gyogyszerfogyasztashoz képest.

Felhasznalt arva gydgyszerek | A ritka betegek szamahoz viszonyitott
aranya gyogyszerfelhasznalas.

kimenet
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6.7. Ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

Az orvostudomanyi kutatasok mellett fontos figyelmet forditani és er6forrast biztositani a
ritka betegségekkel foglalkozd tdrsadalomtudomadnyi, epidemioldgiai és egészség
gazdasdagtani kutatasokra is.

Prioritdsként kell kezelni az U] diagnosztikus és terdpias eljardsok bevezetését, melyet
el6segit a szakért6i kozpontok kinevezése, azok rendszerének kidolgozasa és eurdpai
haldzatba torténd bekapcsoldsa.

Ma mar szamos ritka betegségben szenved6 gyermek éli meg a feln6ttkort, éppen ezért
minden életszakaszban biztositani kell a folyamatos, ha szlikséges hataron atnyuld,
ellatdshoz valé hozzaférést.
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6.7.1. Beavatkozasok
Palyazati rendszeren keresztiil a betegellatas és betegelégedettség dimenzidit mérd
kutatasok
A ritka betegségek id6ben torténd diagnosztizaldasahoz, a megfelel§ ellatasahoz,
gondozdsahoz tudomanyosan megalapozott bizonyitékok kellenek, melyeknek sok esetben
gatat jelentenek a ritkasagbdl fakadé problémak. Eppen ezért a ritka betegség kutatasok a
gyakori népbetegségektl eltér6 palydzati rendszerrel tamogathatdok. Szilikséges az
életmindségre, betegelégedettségre illetve egészségligyi és szocidlis ellatasra vonatkozé
kutatasok indukdlasa, az elldtds hozzaférhet6ségének felmérését célzé vizsgalatok
tdmogatasa.
Erdemi kutatds csak erds hazai belsé haldzat kialakitasaval, valamint annak nemzetkozi
bekapcsoldsaval végezhet6. A ritka betegségek EU minGségi kritériumoknak megfelel6
centrumszerl szakért6i kdzpontok utjan torténd ellatdsanak fejlesztési modellje, illetve a
hazai centrumok részvétele az eurdpai halézatokban esélyt teremt az orszag szdmdra az
egyre sokasodé EU7 és EU8 kiirdsokhoz torténd csatlakozasra.
A ritka betegségek kutatasat végz6 intézmények és team-ek egyiittm(ikodése
A ritka betegségek kutatdasa komplikdlt a betegségek nagy szdmabdl, heterogenitdsabdl és
alacsony el6fordulasi gyakorisagdbdl fakaddan. A ritka betegségek vizsgalataban sikeres
elérelépés csak az egyes tudomdnyteriletek hazai és nemzetkdzi szinten torténd,
multidiszciplinaris egylttm(kddése révén valdsulhat meg.
A ritka betegségek hatterét, megel6zését vizsgalo epidemioldgiai vizsgalatok
Hangsulyt kell fektetni a ritka betegségekkel kapcsolatos epidemiolégiai vizsgalatok
kezdeményezésére és tamogatdsara, mivel szamos terileten nem rendelkeziink elég
tudomanyos bizonyitékkal. Elengedhetetlen a ritka betegségek etioldgiai és nosoldgiai
hatterének folyamatos kutatdsa, analitikus illetve leiré epidemioldgiai vizsgalatok
segitségével. Vizsgalni kell a ritka betegségek megel6zéseinek lehetdségeit a prevencid
kiilonb6z6 szintjein. Szikséges olyan vizsgalatok inditasa, melyek feltarjdk a primer
prevencids eszkozok alkalmazasi gyakorisagat illetve azon tényez6k Osszességét, melyek
hatrdltatjdk a primer prevencié megvaldsuldasat. A szekunder prevencid keretében a
tudomanyos eredmények felhasznaldsaval meg kell vizsgalni az Uj szlirések bevezetésének
lehetGségeit, egészséghatas vizsgalatokon keresztiil.
A diagnazis kozlését tamogato protokollok fejlesztése
Szamos betegség esetében rendelkezésre allnak megmondasi protokollok, azonban ezek
fejlesztése és a hianyzd betegségekre torténd elkészitése elengedhetetlen. Fontos, a mar
elérhetd protokollok alkalmazasa. Az intézményekben ki kell jel6lni egy személyt, aki ezt a
feladatot végzi, vagy szakember (pszicholdgus) segitségét kell kérni. A ,, megmondast”
kovetBen irdsos anyagot kell a betegek és /vagy csaladjuk szamara biztositani.
Az egészségiigyben keletkez6 adatvagyon epidemioldgiai célu felhasznalasa
Jelenleg a ritka betegségek kodoldsa nem megfelel6 (BNO 10. verzidjaban csupan 250
betegség rendelkezik 6nallé kdddal). A BNO 11. verzidjaban varhatdéan 2500 korilire bovil a
kodok szama. A kédok szamanak bévitésével javitani kell a kddolasi gyakorlatot, illetve meg
kell vizsgadlni az ORPHA kdédok hasznalatanak lehetGségét és az altaluk nyerheté (tobblet)
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informacidk korét. A kodolasi gyakorlat fejlédésével az elérhetd adatbazisok megbizhatdsaga
javul, ezaltal felhasznalasi lehetGséglik bévil. Az adatbazisok hasznalhatésaganak vizsgalatat
kovetéen olyan epidemioldgiai jellemz6k meghatarozasara van lehetéség, mint incidencia,
prevalencia, mortalitds, letalitds. Ezeken tul szdmos ellatassal kapcsolatos indikator
szamitdsara is lehetdség nyilik.

A ritka betegségek gyogykezelését elGsegitd klinikai vizsgalatok

A ritka betegségek gyogykezelését elGsegits klinikai vizsgalatok tdmogatasa nélkiilozhetetlen
a ritka betegségek természetébsl fakaddan. Fontos a betegségek kialakuldsanak,
progressziéjanak felderitésére iranyuld vizsgdlatok tamogatdsa annak érdekében, hogy a
meglévé ismereteket kiegészitve U kezelési eljarasok vdljanak tudomdnyosan
megalapozottd. A klinikai vizsgdlatokon belil elengedhetetlen a meglévé fiziopatolégiai
vizsgalatok folytatdsa, valamint () vizsgalatok inditdsa. A klinikai vizsgdlatok
eszkozrendszerét felhasznalva Uj diagnosztikus tesztek, a gén és sejtterdpia kutatasokon
keresztlil pedig Uj terdpids mddszerek keriilhetnek kifejlesztésre és bevezetésre a ritka
betegségekben szenved6k gydgykezelésének fejlesztésével Osszefliggésben. Szikséges
tovabba pdlyazati lehet6ségek biztositdsa a kutatdk altal kezdeményezett vizsgdlatok
finanszirozasara valamint a biobankolas tovabbi fejlesztésére.

Klinikai kutatasokban valoé részvétel

Az E-Rare (ritka betegségekre kidolgozott ERA-Net) program 12 orszdg 16 partnerének
haldzata, akik a ritka betegségekkel kapcsolatos egylittes nemzeti/regionalis kutatdsok
fejlesztéséért és finanszirozasaért felelsek. A halézat nemzetkozi ritka betegség kutatasokat
finansziroz és célja nemzetkozi ritka betegség kutatdsi program felépitése is. A jobb
betegellatas érdekében célunk, hogy teljes csatlakozassal az E-Rare 2 haldzat tagjai legylink.
Sziikséges kapcsolddni az IRDIRC (International Rare Disease Research Consortium)
Nemzetko6zi Ritka Betegség Kutatdsi Konzorciumhoz, mely 2011 aprilisdban jott létre, azzal a
céllal, hogy el6mozditsa a ritka betegség kutatdsok nemzetkozi egylittmikodését. Az Eurdpai
Tanacs és a Kanadai Egészségligyi Kutatasi Intézet daltal inditott kezdeményezéshez azéta
szamos eurdpai intézet kapcsolddott. 2012 januarjaban az E-Rare 2 és az IRDIRC koz6tt a
kapcsolatfelvétel Iétrejott. Hazai intézmény tarsult partner az EU FP7 altal 2013-2018. kozott
tamogatott RD-Connect, a ritka betegségek globdlis infrastruktira projektjében. Az IRDIRC
altal is tdmogatott projekt célja a ritka betegségek kutatdsdban hasznalt adatbazisok,
biobankok és klinikai bioinformatikai adatok 0Osszekapcsoldsa egy globalis kozponti
adatforrasba.

6.7.2. Varhaté hatas

Betegekre vonatkozd hatds: a kutatasok soran egyre tobb ritka betegség hattere keril
felismerésre, igy a pontos diagnozis felallitasahoz egyre tobb adat all rendelkezésre, ezaltal a
diagndzis felallitasahoz kevesebb idGre és vizsgalatra lehet sziikség.

A kutatasok eredményeként elkerlilhet6k a felesleges beavatkozasok, valamint a kutatasok
soran nyert adatok alapjan lehet6ség nyilhat a specidlis terdpids beavatkozasok
kidolgozasara, gyogyszerek fejlesztésére. Az epidemioldgiai kutatdsok eredményei segithetik
az ellatas minGségének meghatdrozasat és monitorozasat, ami altal lehetéség nyilik a ritka
betegségben szenveddk ellatasnak javitasara.
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Szakemberekre vonatkoztatott hatas: lehet6ség nyilik széles korld nemzetkdzi kapcsolatok
kialakitasara, egy-egy betegség részletesebb tanulmanyozasara. A nemzetkozi szakemberek
altal kidolgozott irdnyelvek segitséget nyujthatnak a hazai szakembereknek a ritka
betegséggel él6k diagnosztizdlasaban és kezelésében.

Finanszirozéra vonatkozatott hatds: a nemzetkozi kutatdsi pdlydzatokba pénziigyileg
bekapcsolédva a hazai kutatdk szamdra lényegesen magasabb Osszegli tdmogatdsok
elnyerésére nyilhat lehet6ség.

6.7.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa

) L. A ritka betegségekkel kapcsolatos
Orszagos kutatasi programok o i )
. ) ] kutatasi programok és projektek folyamat
és/vagy projektek szama o
megvaldsitasa.

A ritka betegségek témdjaban A ritka betegségekkel foglalkozd

szervezett tudomanyos konferenciak | kutatdsok eredményeinek kimenet
szama. ismertetése.

Nemzetko6zi kutatdsi Interszektoridlis egylttmikodésen
kezdeményezésekben vald alapulé nemzetkozi projektek folyamat
részvételek szdma szervezése.

Impact faktorral rendelkezé

Ritka bBetegségekkel foglalkozé
gc8 & kdzlemények megjelenése a Ritka kimenet

tudomanyos kdzlemények szama

Betegségek targykorében.

6.8. A ritka betegségekben szenvedGk szocialis ellatashoz
valohozzaférésének javitasa

A fogyatékos személyek jogainak teljes korl szabalyozdsaba azon ritka beteg személyek
jogainak szabalyozdasa is bele kell kerilnie, akik esetében a betegség eléri a fogyatékossag
szintjét. A szocialis ellatdsok biztositdsa mindenképpen sziikségessé teszi a ritka beteg
fogalmanak olyan meghatarozasat, amelynek alapjan beilleszthet6ek a meglévd szocidlis
elldatérendszerekbe. Fontos, hogy a ritka beteg személyek szamara is értelmezhetévé valjon a
komplex rehabilitacid jogi szabalyozasa, amelynek eredményeként a ritka beteg személyek
esélyegyenlGségének, 6nallo életvitelének és a tarsadalmi életben vald aktiv részvételének
biztositasa megoldhatd. Az allami feladatok ellatasa soran kiemelten kezelni ajanlott a ritka
beteg személyek sajatos szlikségleteit, a ritka beteg személyeket érint6 dontések sordn
fontos figyelembe venni, hogy a ritka beteg személyek a tarsadalom és a helyi kozosség
egyenrangu tagjai, ezért meg kell teremteni azokat a feltételeket, amelyek lehetGvé teszik
szamukra a tdrsadalmi életben valé részvételt.
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6.8.1 Beavatkozasok

Szocialis szolgaltatasok fejlesztésének célja:

A diagndzis kézhezvétele utan megtanitani az érintettet és csaladjat, hogyan kell és lehet
egyltt élni a betegséggel és annak kovetkezményeivel

Az életminGséglk javitasa

A hasonlé problémaval kiizd6 emberek kozosségeinek megteremtése, kirekeszt6désiik
csokkentése

A tdrsadalomba torténd beilleszkedésiik elGsegitése

Komplex egyéni fejlesztési protokollok kidolgozasa

Folyamatos tanacsadas, utdkovetés és csaladkonzultacid, esetmenedzsment
Egyuttmd{kodés fejlesztése a tudomanyos kdzpontokkal

Lehetdséget kell teremteni arra, hogy a sulyos allapotu, dllandé gondozast igényl6 beteg
hozzatartozéi idénként par hétre ki tudjanak kapcsoldédni. Ehhez &atmeneti
szolgdltatasokra van sziikség

A gondozdsi teend6k megtanuldsahoz specialis képzShelyek kellenek, ahovd az egész
csalad fordulhat, mind adott konkrét ismeret miatt, illetve Uj megoldasok megismerése
végett

Rehabilitacids ellatasok fejlesztése

Sziikséges a meglevd szocialis szolgaltatasokat nyujtok megfelel6 felkészitése, hogy az
ellatottjaik kozott levd ritka betegségben szenveddk milyen kilonleges megkozelitési
madot kivannak meg a korai fejlesztés, atmeneti gondozas és csaladsegités tertiletén;
Sziikséges a fentiek mellett a specialis szocialis szolgdltatdsi eszkozok fejlesztése,
biztositasa: terapids rekreacidés programok, a betegek mindennapokba torténd
integralasat segité programok, segélyvonal, stb. létesitése, bbvitése.

Sziikséges elkésziteni azt a tamogaté maddszertarat, ami a ritka betegségben szenveddé
személyek meglévd, illetve fejleszthet6 képességeinek megfelel6 programterveket
tartalmazza, a rehabilitaciés folyamat soran elért képességfejl6dés rendszeres
felmérését, és a rehabilitacios program sziikség szerinti mddositasat, tovabbfejlesztését
mutatja be;

A ritka betegségben szenved6k szamara szervezetten biztositani szlikséges a
rehabilitacids programban megjel6lt szolgaltatasokhoz, elldtasokhoz vald hozzaférést,
Kialakitani szlikséges a rehabilitacié folyamataban kozrem(ikod6é szervezetekkel,
személyekkel valé egylttm(kodést, a rehabilitaciés tevékenységiik figyelemmel
kisérését;

Biztositani kell a ritka betegség altal meghatarozott specialis segédeszkoz-ellatashoz vald
hozzaférést

Nyomon kell kovetni a szolgdltatdst nyudjtdé szervezetekkel és az altaluk nyujtott
rehabilitacids szolgaltatasokkal kapcsolatos adatok, informacidk gydjtését a fogyatékos
személyek, csaladtagjaik, segitik tdjékoztatdsa érdekében.
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Ritka betegek oktatasa, képzése

A ritka betegségben szenved6 személynek, éppen ugy, ahogy a fogyatékos személynek -
abban az esetben is, amikor allapotdbdl adédd hatranyok sziikségessé teszik, de nem esik a
korai fejlesztésben és gondozdsban, évodai nevelésben, iskolai nevelésben és oktatasban,
fejleszté felkészitésben vegyen részt a kozoktatdsrél szolé térvényben meghatdrozottak
szerint. Torekedni kell arra, hogy a ritka betegségben szenved6 személy évodai nevelését,
iskolai nevelését és oktatdsat ellatdé ovodat és iskolat a szul6 a szakért6i és rehabilitacios
bizottsag tamogatd egylttmikodésével valassza ki.

Ritka betegségben szenved&k foglalkoztatasanak fejlesztése

Biztositani kell, hogy az ilyen beteg, amennyiben allapota ezt indokoltta teszi, a fogyatékos
személyhez hasonld lehet6ségek szerint integralt, ennek hidnydban védett foglalkoztatdsra
valjon jogosulttd. Ha foglalkoztatdsa az integralt foglalkoztatds keretében nem
megvaldsithatd, ugy szamara specidlis munkahelyek miikddtetésével a munkahoz valé jogat
lehetdség szerint biztositani kell.

Ritka Betegségek Nemzeti, Informacids, Habilitacids, Fejleszt6 és Szolgaltatd Intézetének
létrehozasa

A fenti feladatok teljesitését jelent&sen elGsegitené egy kozpont |étesitése. Népegészségligyi
szempontbdl is a ritka betegségekkel kapcsolatos gondot az informaciéhidny, valamint az
ebbdl eredd diagnosztikai késedelem, és esetleges, elégtelen ellatas jelenti. Az egészségligy
mellett az oktatads, foglalkoztatas és a szocidlis terllet teheti a legtobbet e csaladok
életmindségének javitasaért. A krdnikus, életet veszélyeztet§ és sokszor fogyatékossagot
eredményez6 ritka betegségben szenved6k napi felligyeletet és gondozast igényelnek. A
betegségek okozta hatranyok kompenzaldsdra a tarsadalmi szolidaritds és az allami
tdmogatas hatékonysagat névelni kell.

Amennyiben az egészségligy biztositja az egyre korabbi helyes diagnodzist, akkor arra épitve a
korai fejlesztés megerGsitheti a prevencid, fejlesztés, rehabilitacid, valamint a tarsadalmi
beilleszkedés alapjat.

Mindezeket nagymértékben el6segitené a Ritka Betegségek Orszagos, Informacios,
Habilitaciods, Fejleszt6 és Szolgaltatd Intézetének létrehozasa.

Nagy hidnyt podtolna egy olyan multidiszciplindris ellaté kézpont, mely skandinav példa
alapjan a kilonb6z6 fejleszté modszerek és lehet6ségek ismerGje lehetne. Az intézetben
nemcsak korai, hanem korhatar nélkiili fejlesztés folyhatna, mely korszer(i megoldast
jelentene, nem csak a Magyarorszagon, de a Karpat-medencében él6 ritka betegségben
szenvedd6k szamara is.

A Norvégiai Frambu Kozpont mintajara, vellik és a norvég minisztériumokkal t6rténé szoros
egylUttm(ikodésben lehet6ség van a projekt megvaldsitasara. A Frambu Koézpont, mint az
egyik legjobban mikod6 eurdpai példa, lehetévé teszi a mar kidolgozott know-how
felhasznaldsat. Egy 6sszehangolt, team-munkaban dolgozd, komplex habilitacids, preventiv
és reedukacios célokat is megvaldsitd, civil szervezeti Osszefogassal segitett kozpont
hatékonyan segitené az illet6 gyermekeket, feln6tteket, valamint csaldadjukat. Az intézmény
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kozvetleniil azon ritka betegségben szenveddket szolgalnd, akik igen sokszor nem keriilnek
id6ben sem felismerésre, sem megfelel6 fejlesztésre. Tevékenységéhez hozza tartozhatna az
érintett gyermekeket nevel6 csalddokkal valé szoros kapcsolattartdas és tandcsadds. A
kozpont tevékenységének f6 célja, hogy megfelel6 szakmai teammel, a sérilt vagy hidnyzé
funkcidék minél korabban felismerésre, gyogyitdsra, rehabilitaciéra keriilhessenek.

6.8.2. Vdarhaté hatas
Az Intézkedési javaslatokban szerepl§ jogok és szolgaltatasok biztositdsa hatékonyan jarulhat
hozza a sokszor halmozott hatranyokkal kiizdé ritka betegek 0©nallé életvitelének
kialakitdsahoz, az ilyen gyermekeket nevel6 csalddok szakmai tamogatasdhoz és lelki
egészségik tovabbi meger@sitéséhez. A ritka betegségben szenved6 személlyel él6 csalddok
élethelyzetének hosszu tavu javuldsa el6segitheti e hatranyos helyzet(i csoport tarsadalmi
beilleszkedését.
A habilitaciés és rehabilitacids kdzpont fontos szintere lenne a tdrsadalmi tudatossag
novelésének, és az ismeretterjesztésnek is. Hozzajarulna a nemzetek koézti fenntarthaté
egylUttm(ikodés fejlesztéséhez, és az eurdpai civil hdlézatokban vald részvételhez is.
A szocialis és oktatasi rendszer fejlesztése lehet6séget nyujt hazank és a kdrnyezé régiok
halmozottan hatranyos helyzeti ritka betegségekben szenvedd polgarainak életmindségik
javitdsdra, szocidlis hatranyaik kompenzalasara. igy az egészségiigy kiemelt teriileten beliil
szorosan kapcsolédik a betegség megel6z6 és egészségfejleszté tevékenységek
Osztonzéséhez, a mentalhigiéniai gondozas javitasahoz, valamint az egészségliggyel
foglalkozé civil szervezetek kapacitasanak fejlesztéséhez. Ugyanakkor mindezzel elGsegiti a
halmozottan hatranyos helyzet(i, sok esetben t6bbszérésen fogyatékos gyermekek és
feln6ttek integracidjat.

6.8.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa

A ritka betegségekben . L . o
. ] Szocialis szolgaltatasok biztositasa,
szenvedd egyének ) ) ) , o
. o o fejlesztése a betegek és csaladtagjaik
mindennapi életbe torténd o e L e folyamat
szamara. Szociadlis szolgaltatasok specialis

«ses

ismereteinek és eszkozeinek bbvitése.

programok
Az elérhet6 szocialis A szocialis szikségletekkel birék szamara
juttatdsokat tartalmazo informacidszolgaltatas az igénybe vehet6 folyamat
hivatalos jegyzék megléte juttatdsokrél és azok madjardl.

Ritka Betegségek Nemzeti, . . o
oL o Az érintetteket szolgald multidiszciplinaris
Informacids, Habilitacids, o L B
. . ) ) ellatd kozpont, mely a kilonboz6 fejlesztd .
Fejleszt6 és Szolgaltato ) ) . ] o eredmény
L ] ) maodszerek és lehetGségek ismerdje és
Intézetének létrehozasa o
ataddja

Szocidlis szolgdltatasokban dolgozdk
Szocidlis szolgaltatok képzése képzése a ritka betegekkel kapcsolatos eredmény

ismeretekrdl, fejlesztési modszerekrdl.

49




6.9. Egyiittm(ikodés civil szervezetekkel, betegképviselet, laikus képzés
Az egészségligyi intézmények és egyes ritka betegségekben szenvedd csoportok kdzott mar
hosszu évek ota kialakult az egylttmUkodés. Tobb betegszervezet az egészségligyben
dolgozd orvosok, kutatdk kezdeményezésére jott létre, mig mdasok oOnszervez6dés utjan
alakultak. A fejl6dés kovetkezd szakaszaban a betegszervezetek kiépitették a betegek
szélesebb kor( ellatasdra irdnyuld egylttmikodésiiket mas ellatasi tertiletekkel is. E betegek
szervezetei 2006-ban szovetségbe tomoriltek (RIROSZ), amelynek keretében megkezd6dott
a sokféle ritka betegségben szenved6k 6Osszehangolt, a kozos célokat orszagos szinten
megfogalmazd  érdekvédelme, egylttm(ikodve  kilfoldi  betegszervezetekkel — és
szakemberekkel, igy az EURORDIS, az EUCERD nemzetkozi munkdajaban vald részvétellel.
A betegszervezetekkel valé egylttmiikodés aldbbiakban felsorolt céljainak megvaldsitasa,
hosszu tavu fejlesztése, tovabbi tervek megvaldsitasat igényli.

6.9.1. Beavatkozasok

A betegszervezetekkel valé egylittmikodés célja:

- Tapasztalati ismereteikkel a betegszervezetek tdmogatjdk a szakemberek munk3ajat,
segitik a betegeket és csaladjukat, valamint a tarsadalmi tolerancia fejl6édését és a
prevenciot,

- A betegszervezetek segitségével a szakpolitika hasznos informdcidkat gydjthet - allami
erGforrasok raforditasa nélkil - a betegségekrél, a betegekrél, azok korilményeirdl és
tarsadalmi helyzetiikrél,

- Célzott felkészitéssel a civil szervezetek kozrem(ikédése segit megbirkdzni a
kapcsolddo pszicholdgiai igényekkel, és javitja a tarsadalmi integracioét,

- A betegszervezetek fontos szerepet jatszhatnak a fejlesztd, rehabilitaciés centrumok
létrehozdsdban és mikodtetésében, mely centrumok sziikségesek a ritka betegségben
szenvedd betegek és csaladtagjaik, gondozoik életmin&sége javitasahoz.

- A civil szervezetek kozremi(kodése a specidlis szociadlis szolgdltatdasok
megszervezésében segiti az iskoldzatlansag csokkentését és a ritka beteg munkaeré
piaci megjelenését.

A betegszervezetekkel valé egylittmiikodés fejlesztése:

— A betegszervezetek bevondsa a betegoldali informdacidok bevondsa érdekében
sziikséges a ritka betegségben szenveddket érinté hosszutavu tervezés folyamataba,
a megvaldsitdsa soran alkalmazandd szabdlyozasi rendszer kidolgozdsaba, a
végrehajtas monitorozdsdba és, a ritka betegségekkel kapcsolatos feladatokba
(példaul a beteg-adatbazisok létrehozasa).

— Szikséges a betegszervezetek szervezett és rendszeres bevondsa a ritka
betegségekkel kapcsolatos projektekbe, a ritka betegeket érinté kiilonb6z6 féorumok
munkajaba (pl. a Gydgyszerterapids Tanacsba, stb.).

— A hosszd tavy, fenntarthatd egylittm(kodés érdekében sziikséges a
betegszervezetekkel valé egylttmlkodés jogi és gazdasagi feltételeinek
Ujraszervezése, a betegszervezetek tartos mlkodését segité tdmogatasi és palyazati
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rendszer fejlesztése (pl.: célzott palyazati keretek kialakitasa fenntartasra,
inkubatoriroda infrastrukturajanak biztositasara, stb.). A tdamogatdsok, a palyazati és
egyéb eljarasok egyszerUsitése, futamidejének roviditése jelentds segitséget nyujthat
a betegszervezetek fenntartdsi gondjainak megoldasaban, a rendelkezésre allé
forradsok jelentés novelése nélkiil is.

A forrasteremtés részeként indokolt addkedvezményekkel, vagy mas gazdasagi
elényokkel torténd 0©szténz6 rendszer kialakitasa a gazddlkodd szervezetek és
maganszemélyek adomanyozasi tevékenységének el§segitése.

Laikus képzések szervezése, a ritka betegségekkel kapcsolatba kerilé szakemberek
tuddsanak fejlesztése a teljes ritka betegség ellatas terén fontos fejlesztési feladat. A
laikus képzésben a betegszervezetek tobb szempontbdl is fontos szerepet tudnak
felvallalni: pl. a betegszervezetek szervezhetik a képzésben résztvevéket, maguk is
részt vehetnek a képzésben, illetve a képzett szakemberek informacids bazisdva
valva, aktiv szerepet jatszhatnak a beteg és a képzett szakemberek kozotti
koordinacidban.

Informacids tudasbazis |étrehozasa és az azt elérhetévé, felhasznaldbaratta tévd
technikai hattér megteremtése nélkilozhetetlen a szakemberek és a
betegszervezetek egylttm(ikodése érdekében. A megfelel§ technikai hattér segiti az
integralast is a mar mkodo hazai és nemzetkozi rendszerekhez.

Képzéssel novelni kell a hozzdért6 segit6k tudasat, amelyben tapasztalati
szakért6ként részt vehetnek a betegek is. Az ilyen képzés és felkészités elGsegiti a
ritka betegségekkel kapcsolatos problémak megoldasat (pl. a segélykdzpont
munkatarsainak, betegjogi és betegszervezeti képvisel6knek, szocidlis munkasoknak a
képzésével).

A betegszervezetek bevondasa a telefonos segélykdzpont kialakitdsaba, fenntartasaba
és mikodtetésébe, lehetdség szerint a betegszervezetek szakember gardajanak és
eszkdzhaldzatanak felhasznaldsaval, lehetdség szerint ritka betegségben szenveddé
munkavallalé munkalehet&ségének biztositasaval.

Biztositani kell, hogy az akkreditalt szakért6i kozpontok egylittmiikodjenek a ritka
betegségben szenvedlk szervezeteivel, konzultacié és tajékoztatasi szolgaltatas
keretében.

A Ritka Betegségek Orszdgos, Informacids, Habilitacids, Fejleszté és Szolgaltatd
Centrumanak létrehozasakor sziikséges a betegszervezetek bevonasa, mert azok
segitséget nyujthatnak a ritka betegségben szenved6k és csaladtagjaik, gondozdik
életmindségének javitasaban.

Az egyuttm(kodés folyamatos fenntartdsaval kell biztositani, hogy a
betegszervezetek a nemzetkozi ,jo gyakorlatok” feltdardasdval el&segithessék azok
hazai alkalmazasat.

51



6.9.2. Varhato hatas

Betegekre vonatkozé hatdsok

A betegszervezetek gyakorlati ismereteinek bevonasa segiti a program tdrsadalmi
alkalmazhatésagat és a program keretében a betegek jogos igényeinek megfeleld,
életmindséglket is javitd szabdlyozas kialakitasat.

Egyéb érintettre (szakemberek, szakpolitika, finanszirozas stb.) vonatkozé hatdsok

Az egylttmikodéssel elkészll6 stratégia a gyakorlatban is érvényesiil6é hatdsdval csokkenti a
tdrsadalom terheit is, mivel a kdzvetlen betegképviselet segiti a kezelések hatékonysagat, az
eredményes egészségligyi ellatast, a gyodgyszer felhasznaldst és a betegek képességeinek
javitasat, csokkentve a tarsadalom jovGbeni raforditasait.

A betegképviseletek segitik a programmal kapcsolatos tarsadalmi ismeretek terjedését,és a
tarsadalom kiilonb6z6 csoportjai kozott kommunikaciot.

6.9.3. Megvaldsulast méré indikatorok

Tevékenységek Indikatorok Indikator
megnevezése tipusa

A betegszervezetek dllan- | A betegképvisel6k hivatalosan részt vesznek a | Folyamat
do és hivatalos bevonasa | tervezés, irdnyitds, ellenérzés és értékelés minden
az 6ket érint6 | fazisdban

dontésekbe, a Nemzeti | Betegszervezetek részvétele a ritka betegségek | Folyamat
Terv kidolgozasaba, el- | kutatasi stratégiainak kifejlesztésében
len6rzésébe és értékelé-
sébe

A RB betegszervezetek | A betegszervezetek tevékenységének tamogatasara | Eredmény
tevékenységének szant forrasok

tdmogatasa A betegszervezetek szerepének novelését, a | Eredmény
fenntarthatd tevékenységek fejlesztését szolgdld
tdmogatasok megléte

(mint a tudatossdg novelése, kapacitaskiépités és
tréning, informacidk és jé gyakorlatok cseréje,
kapcsolati hald épitése, a nagyon elszigetelt betegek
elérésének képzése, stb.)

RB segélyvonal (Help line) | Elérhet6-e a ritka betegségekre vonatkozé nemzeti | Folyamat
megléte segélyvonal, amely a betegeket és szakembereket
(vagy mindkett6t) segiti. A betegek tdjékoztatdsa
érdekében szocidlis, pszicholégiai és informacios
megoldasok biztositasa sziikségleteikhez mérten.1.
Nincs; 2. Van;

(Ha van, akkor csak szakemberek szamara, csak
betegek szamara, vagy mindketté6 szamara; illetve
allamilag tdmogatott vagy egyéb alapitasu).
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Forrasigény

Beavatkozas neve

Beavatkozas litemezése

Eu- | Kbzosségi | Hazai | Egyéb | Megjegyzés
forrds | dontés forrds | forras
1. Aritka A genetikai 20 ua - - -
betegségek diagnosztika millié
diagnosztikajanak kdézpontokba Ft
fejl6dését célzd szervezése
intézkedések A kialakult egységek | 10 ua - - -
mingségiranyitasi millié
rendszerének Ft
kialakitasa
Sziikséges specidlis 30 ua - - -
szakemberek millié
képzése Ft
Progresszivitasi 50 ua - - -
szinteknek millio
megfelel6 Ft
mUszerezettség
kialakitasa
Betegtdjékoztatas 5 ua - - -
etikai, jogi millié
kereteinek Ft
biztositasa
2 Akkreditalt SzakértGi 50 ua - - -
Szakértdi K6zpontok millo
K&zpontok kijelolése Ft
kijel6lése Hataskori feladataik 20 ua - - -
bevezetése millio
Ft
Széleskorl 20 ua -- - -
multidiszciplinaritds | millié
kialakitasa Ft
Eu-s 50 ua - - -
kovetelményeknek | millié
vald megfelelés Ft
kialakitasa,
akkreditacio
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3 Betegregiszterek | MinGségbiztositasi, 10 ua - -
kialakitasa validitasi millié
kdvetelmények Ft
meghatdrozasa
adatvédelem, 10 ua - -
jogszabalyi hatter millié
megteremtése Ft
Adatgydijtés, 40 ua - -
adatszolgaltatas millio
kialakitasa Ft
4 Ritka Gradualis és 30 ua - -
betegségekkel posztgradualis millio
kapcsolatos képzésben Ft
képzések, résztvevék képzése
oktatdsok Betegek és 10 ua - .
hozzatartozoék millié
képzése Ft
5 Ujszulottkori Uj sz(irések 50 ua
szlirések fejlesztése | definialasa, millié
eszkdzok Ft
megteremtése
sz(irések 50 0 Ft 200
bevezetése millié millié
Ft Ft
6 Gydgyszer, Bizonyitékokon 1 ua - -
eszkozellatas alapuld arképzési millié
javitasa stratégia Ft
kidolgozdsa
Arva gydgyszerek 1 ua - -
befogadasanak millio
kialakitasa Ft
Gazdasagi 50 ua - -
elemzéseken millio
alapulé nagyértékdl Ft
gyobgyszertdmogata
s kialakitasa
Ritka betegségekkel | Kutatdasi teamek 30 ua - Egyéb KF
kapcsolatos nemzetkozi millio palydzatok
kutatasok részvételének Ft bevonhatdék

fejlesztése

tdmogatasa
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Gyogykezelést 30 ua Egyéb KF
segitd klinikai millio palyazatok
kutatdsok Ft bevonhatdk
tdmogatasa
Betegellatast és a 20 ua Egyéb KF
betegelégedettsége | millio palyazatok
t mérd kutatasok Ft bevonhatdk
tdmogatasa
Diagndzis kozlésére 5 ua Egyéb KF
vonatkozd millié palyazatok
kutatdsok Ft bevonhaték
tdmogatasa
8 Szocidlis ellatas Fejlesztési célok 5 ua
fejlesztése meghatdrozasa millio
Ft
Ritka betegekkel 20 ua
foglalkozdk millié
képzése, fejlesztése Ft
Habilitacids 100 ua Egyéb
fejlesztd intézet millié palyazati
létrehozdsa Ft forras
lehetséges
9 Tdajékoztatdsi media 15 ua -
Betegszervezetekke | kampanyok millio
| torténd szervezése Ft
egyuttmikodeéés Képzések 5 ua -
fejlesztése fejlesztése millié
Ft
Osszesen: 737 milli6 Ft + 200 millié Ft
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7.

Utemezés

Beavatkozas neve

Beavatkozas litemezése

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

2020

Ossz

1 Aritka
betegsége
k
diagnoszti
ka-janak
fejlé-dését
célzo
intézkedés
ek

A genetikai diag-
nosztika kézpon-
tokba szervezése

X

A kialakult
egységek
rendszerének kiala-
kitasa

Sziikséges specialis
szakemberek kép-
zése

Progresszivitasi
szin-teknek
megfelel6
m(iszerezettség
kialakitasa

Betegtdjékoztatds
etikai, jogi keretei-
nek biztositasa

2
Akkredital
t Szakértéi
K&zpontok
kijelolése

Szakértdi
Kézpontok
kijel6lése

Hataskori
feladataik
bevezetése

Széleskord
multidiszciplinarita
s kialakitasa

Eu-s
kovetelmények-
nek valé
megfelelés
kialakitasa,
akkreditacié

3

Betegre-
giszterek
kialakitasa

Min&ségbiztositasi,
validitasi kovetel-
mények meghata-
rozasa
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adatvédelem,
jogszabalyi hattér
megteremtése

Adatgydijtés,
adatszolgdltatas
kialakitasa

4 Ritka
betegségek-
kel kapcsola-
tos képzések,
oktatasok

Gradualis és
posztgradualis
képzésben részt-
vevék képzése

Betegek és
hozzatartozok
képzése

5 Ujsziilott-
kori szlirések
fejlesztése

Uj szlrések
definialasa, eszk6zok
megteremtése

szlirések bevezetése

6 Gyodgyszer,
eszkozellatds
javitasa

Bizonyitékokon
alapulé arképzési
stratégia kidolgozdasa

Arva gydgyszerek
befogadasanak
kialakitasa

Gazdasagi elem-
zéseken alapuld
nagyértékd
gyogyszertamogatas
kialakitasa

Ritka
betegségek-
kel kapcsola-
tos kutatasok
fejlesztése

Kutatasi teamek
nemzetkozi
részvételének
tdmogatasa

Gyogykezelést segit6
klinikai kutatasok

tdmogatasa

Betegellatast és a
betegelégedettséget
végzb kutatasok
tdmogatasa
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Diagn0zis kozlésére
vonatkozo kutatasok
tdmogatasa

8 Szocialis
ellatas
fejlesztése

Fejlesztési célok
meghatdrozasa

Ritka betegekkel
foglalkozdk képzése,
fejlesztése

Habilitacids fejlesztd
intézet létrehozasa

9 Betegszer-
vezetekkel
torténd
egyutt-
mukodés
fejlesztése

Tdajékoztatdsi media
kampanyok
szervezése

Képzések fejlesztése
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2. sz. melléklet: Indikatorok

Indikator

Indikator leirasa

Indikator tipusa

Hattérindikatorok

Nemzeti Terv létesitését és fejlesztését tdmogatd jogszabalyok

A Nemzeti Terv létrehozdsahoz és fejlesztéséhez sziikséges

. o feltételek megteremtése jogszabalyok és hivatalos folyamat
vagy hivatalos nemzeti dontések L, ,
dontések altal
Kilonb6z6 szervezetek képvisel6ibdl all6 tandcsado
i . , L , . bizottsag létrehozdsa a témadban érdekelt személyek,
Ritka Betegség Tanacsadd Bizottsag megalakulasa o ] ] L, folyamat
betegképviselet, allam, orvosok, finanszirozék, egyetemek
stb, bevonasaval
, L .. . A Nemzeti Terv fejlesztésének és iranyitdsanak minden
Allando és hivatalos betegképviselet a Nemzeti Terv o i ) o
) L . L, L terlletén, beleértve a monitorozast és értékelést is, a folyamat
fejlesztésében, monitorozasaban és értékelésében . L . o
betegek hivatalos részvételének biztositdsa
Az Eurdpai Unidban egységesen elfogadott, a betegek
Az Eurdpai Unié Ritka Betegség definicié adaptdlasa alacsony szamat figyelembe vevd Ritka Betegség definicié | folyamat
alkalmazasa hazai viszonylatban
Diagnosztika
Magas szintl min&ségkontrollt alkalmazé egységek altal
Elérhets diagnosztikus genetikai tesztek szama ) & o & ) . gysee kimenet
végzett genetikai tesztek elérhetésége
. ) o . . Téves diagndzisok szamanak csokkentése a helyes
Diagnosztikus szakért6i kozpont kialakitasa ) . L o i folyamat
diagndzis felallitasaig szlikséges id6 roviditése érdekében
i oo L , ) , . A diagnosztikus késedelem idejét regisztrald rendszer
A diagnodzisig eltelt id6 hosszat monitorozé rendszer bevezetése folyamat

felépitése
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Szakértéi Kézpontok

Az orszag egész teriiletét lefedd,

Az orszag teriiletéhez igazoddan, a Szakért6i Kozpontok mingségi

sziikségletekhez igazoddan m(ikodd akkreditalt | kritériumait leiré EUCERD ajanlas figyelembevételével kijel6lt akkreditalt kimenet
Szakért8i Kozpontok szama kdzpontok feldllitasa
A hazai Szakért6i Kozpontok részvétele az Telemedicina kialakitasa, konzilium létrehozdsa, a diagnosztikai anyagok i ¢
imene
Eurdpai Referencia Halézatban vizsgalatra kildési lehet6ségének biztositasa
Szakért6i Kozpontban megjelent ritka . R . e
) L ] . . , A nyomon kovetett betegek kézil hanyan jelennek meg Szakértdi .
betegséggel él6k ardnya az dsszes regisztralt . . . ) kimenet
i ] ) Kozpontokban, az 6sszes bejelentett beteghez képest
ritka beteghez viszonyitva
Segélyvonalak elérhetGsége a betegek tajékoztatasa érdekében, szocialis,
Segélyvonalak a ritka betegek részére pszicholdgiai és informacidés megoldasok biztositasa a ritka betegek folyamat

sziikségleteihez mérten

Indikator Indikator leirasa Indikator tipusa
Regiszterek
Orszagos ritka betegség regiszterek szama Ritka betegségeket orszagosan regisztralé adatbazisok folyamat
. ) ) Az egyes, szisztematikus adatgydjtést lehet6vé tevé ritka betegségekre
Specidlis betegregiszterek aranya S ] . folyamat
specializadlédott betegregiszterek szdma
Betegregiszterekbdl szarmazé adatok
ereg ) A betegregiszter adatainak feldolgozasa, elemzése kimenet
feldolgozottsaga
Betegadatbazisra épitett epidemioldgiai A betegregiszterek szolgaltatta adatok feldolgozasa révén epidemioldgiai i ¢
imene
kutatdsok szama mérdszamok elGallitasa
Az egészségligyi ellatérendszer altal hasznalt
. & . g &Y , , Nemzetkozileg elfogadott, egységes BNO kddolds alkalmazasa folyamat
kddolas - 4j BNO kdd bevezetése
Atfogé nemzeti informdcids rendszer Relevans informacidk gyl(ijtése, feldolgozasa; orszagos szinten politikai fol ‘
olyama
fejlesztése és abban valo részvétel eszkoz és epidemioldgiai alap a kutatdsokhoz; informacié laikusok szamara y
Eurdpai informacids haldzatban vald részvétel | Nemzetkdzi informacidcsere a ritka betegségekkel kapcsolatos folyamat
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informdaciéhidny kikliszobolésére A legjobb gyakorlatok gydjtése,
rendszerezése, megosztasa a haldzat tagjai kozott

Oktatds
Ritka betegségek tematikajaban inditott Graduadlis, posztgradualis valamint laikus képzések szervezése a ritka i ¢
imene
akkreditalt oktatasok, kurzusok szama betegségekkel kapcsolatos ismeretek bévitése céljabdl
Gradualis és posztgradualis képzésben ritka ) . . L o o ) o )
L, ) ] A ritka betegségek targykorében inditott képzésen résztvevék szama kimenet
betegség képzésen részt vettek szama
A 2014-2020 kozo6tt kidolgozott és megjelent
o & L & A klinikai gyakorlatra vonatkozd irdnyelvek folyamatos beépitése a
klinikai gyakorlatra vonatkozé iranyelvek L ) folyamat
) betegellatas folyamatdba
szama
Gyogyszer- és segédeszkozellatds
. , . , , Gyogyszerfogyasztdsi adatok feldolgozdsa, finanszirozott gydgyszerekhez )
Finanszirozott ritka beteg gyégyszerek aranya ] . L kimenet
vald hozzaférhet6ség vizsgalata
Hozzaférhet6, de nem finanszirozott Nem finanszirozott gyogyszerfogyasztas aranya a finanszirozott
gyogyszerek aranya gyogyszerfogyasztashoz képest
Felhasznalt arva gydgyszerek aranya A ritka betegek szamahoz viszonyitott gyégyszerfelhasznalds kimenet
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Indikator

Indikator leirasa

Indikator tipusa

Szlirés

A kisz(irt betegek szdma

~ — - A sz(irés eredményességének leirasat szolgalé adatok feldolgozasa folyamat
Alpozitiv esetek szama
- . , Genetikai teszt végzésére alkalmas diagnosztikai laboratériumok orszagos .
Akkreditalt laboratériumok szama | kimenet
szama
Kutatas
Orszagos kutatatdsi programok és/vagy A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsi programok és projektek fol ‘
olyama
projektek szama megvaldsitasa y
Aritka betegségek témajaban szervezett
, 858 J , A ritka betegségekkel foglalkozo kutatasok eredményeinek ismertetése kimenet
tudomadnyos konferenciak szama
Nemzetko6zi kutatdsi kezdeményezésekben . i e . o ) .
Lo, ] Interszektorialis egylttmikodésen alapuld nemzetkdzi projektek szervezése |folyamat
vald részvételek szama
Ritka Betegségekkel foglalkozé tudomanyos Impact faktorral rendelkez6 kézlemények megjelenése a Ritka Betegségek ki ¢
imene
kozlemények szdma targykorében
Szocidlis szolgadltatdsok
A ritka betegek mindennapi életbe torténd Szocidlis szolgdltatasok biztositasa, fejlesztése a betegek és csaladtagjaik fol ¢
olyama
integracidjat tamogatd programok szamara, a specialis szocidlis szolgdaltatasok korének bévitése y
Az elérhet szocialis juttatasokat tartalmazé | A szocidlis sziikségletekkel birék szamara informacidszolgdltatas az igénybe ol ¢
olyama

hivatalos jegyzék megléte

vehet( juttatasokrol és azok maédjardl
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3. sz. melléklet: Utemterv

HATARIDOK, FELELOSOK, FORRASOK

Célok

Az érintett cselekvési terv rész

’ Beavatkozasok Utemezés Felel6s Becslilt koltség
szama
1 A ritka betegségek
diagnosztikajanak fejlédését
célz6 intézkedések bevezetése
11 A genetikai diagnosztika kozpontokba
szervezése 2014-2015 EMMI, SzKollégium 20 millié Ft
A kialakult egységek (I-1l-11l szint)
12 minGségbiztositasi rendszerének
kialakitasa 2016 EMMI, OEFI 10 millio Ft
13 Az egységek miikodtetéséhez szlikséges
specidlis szakemberallomany képzése 2015-2017 EMMI, Egyetemek 30 millié Ft
14 A progresszivitasi szinteknek megfeleld
mUszerezettség kialakitasa 2016 El Szolgaltatok 50 millié Ft
A diagnosztikai eredményekrél az
érintettek és csaladtagjaik tajékoztatasa
15 a nemzetkozi irdanyvonalaknak
megfelel6en, a tajékoztatas etikai jogi
kereteinek biztositasa 2015-2016 OEFI, Sz Kbzpontok 5 millid Ft
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2 Akkreditacidval
rendelkezd szakértoi
kozpontok kinevezése

A ritka betegségek szakért6i kozpontok

21 kijelolése 2014 EMMI, OEFI 50 millié Ft
55 A szakértGi kozpontok hataskori

feladatainak bevezetése 2014-2015 Sz K6zpontok, EMMI 20 millié Ft
53 A szakértG6i kozpontok specialis

feladatainak megkezdése 2015 Sz Kdézpontok, EMMI 20 millié Ft
4 EU-s kdvetelményeknek valé megfelelés

biztositasa 2016 Sz K6zpontok, EMMI 50 millidé Ft
3 A Ritka Betegség Regiszter kialakitasahoz sziikséges feltételek megteremtése
31 MinGségbiztositasi és validitasi

kovetelmények meghatarozasa 2014 OEFI, Sz K6zpontok 10 millié Ft

A regiszter m(ikodésének,
32 adatvédelmének meghatarozasa,

jogszabadlyi hatterének megteremtése 2015 EMMI, OEFI 10 millié Ft
33 Adatgydjtés, adatszolgaltatas

feltételeinek megteremtése 2014 OEFI, Sz Kdzpontok 40 millio Ft
4 A ritka betegséggel
kapcsolatos képzés, oktatas
fejlesztése, segitése

Gradualis orvosképzésben és posztgradualis

képzésben részt vev6k ismereteinek . L
41 2014-2015 Sz K6zpontok 30 millio FT

bévitése, képzési programok szamdanak
novelése
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Betegek és hozzatartozoik képzésének

biztositasa, képzési programok . .

42 . ] . ) . . .|2014-2016 Sz kdzpontok 10 millié Ft
kidolgozdsa, valamint egyéb képzési
lehetdségek kialakitasa

5 Eddig nem

alkalmazott Gjszilottkori

szlirések bevezetéséhez

sziikséges feltételek

megteremtése
A CF szlirés céljainak definidlasa és a

51 szliréshez szlikséges eszkdzok | 2015-2016 Sz K6zpontok, EMMI 50 millidé Ft
megteremtése
A CF ujszulottkori szlréssel elérhetd

52 életminéség-javulds definialasa, | 2017 Sz Kdzpontok 50 millid Ft
bevezetés

6 Ritka betegségek

gyogyszer és segédeszkoz

ellatasanak javitasa
Bizonyitékon alapulé arképzési stratégia .

61 . 2014-2015 OEP, EMMI 1 millié Ft
kidolgozasa

62 A,rf'a, EYOBYSZET b?fog?d,as specifikus 2015 OEP, EMMI 1 millié Ft
eljarasendjének kialakitasa
A nagy értékl készitmények tdmogatasa,

63 melyhez egészség gazdasagtani 2016-2020 OEP, EMMI 50 millio Ft

vizsgalatok tdamogatdasa parosul
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7 A ritka betegségek
szocidlis, epidemioldgiai és
klinikai kutatasat el6segito
palyazatok meghirdetése

Palyazati rendszeren keresztil a betegel-

71 latas és betegelégedettség dimenzidit mérd | 2014-2020 OEFI, Sz K6zpontok
kutatdsok kiirdsa 20 millié Ft
A diagndzis kozlését tdamogatd protokollok .

72 . ) 2015 OEFI, Sz Kdzpontok e
fejlesztése 5 millié Ft

73 A.ri.tka. b.etegségek Igyégykelzelését el6segitd 5014-2020 OEFI, Sz Kézpontok .
klinikai vizsgalatok tdmogatasa 30 millid Ft
A ritka betegségek kutatasat végzé

74 intézmények és team-ek egylttmikodé-|2014-2020 OEFI, Sz Kdzpontok
sének el8segitése és tdmogatasa 30 millié Ft

8 A szocialis ellatas

fejlesztéséhez sziikséges

eszkozok, beavatkozasok

meghatarozasa
Szocidlis és rehabilitacidos szolgaltatasok

81 . . o 2014 EMMI, Betegszervezet i
fejlesztési céljainak meghatarozasa 5 millié Ft

82 Ritka ~ betegek  oktatasa,  kepzese,| ) ¢ 5020 EMMI, Betegszervezet
foglalkoztatasanak fejlesztése ’ 20 millio Ft
Ritka Betegségek Nemzeti, Informacids,

83 Habilitaciés, Fejleszt6 és  Szolgaltatd | 2017-2020 EMMI, Betegszervezet
Intézetének létrehozasa 100 millié Ft

720 millié Ft
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Sz K6zpont: Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontja
OEFI: Orszagos Egészségfejlesztési Intézet
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4. sz. melléklet: Jelenlegi uGjszilottkori sziir6panel

oy’

A jelenlegi sziir6panel

Amindésav anyagcsere zavarok:

Zsirsav oxiddcios zavarok:

Fenilketonuria

Rovid-lancu acil-CoA dehidrogenaz hidany (SCAD)

Javorfaszorp betegség

K6zép-lancd  acil-CoA

(MCAD)

dehidrogenaz  hiany

Tirozinémia |, |l tipus

Hosszu-lancd  hidroxi-acil-CoA
hidny (LCHAD a, b)

dehidrogenaz

Citrullinémia | (argininoszukcinat szintadz hiany,
ASS)

Nagyon hosszu-lanci acil-CoA dehidrogenaz
hiany (VLCAD)

Arginoszukcinat aciduria (arginoszukcinat liaz
hiany,ASL)

Multiplex acil-CoA dehydrogenaz hiany (MADD, v
GAll)

Homocisztinuria

Karnitin-palmitoil tanszferaz hiany (CPT-I, CPT-II)

Organikus savak metabolizmusdnak zavarai:

Karnitin transzport zavara (CT)

Béta-ketotiolaz hiany

Endokrin és egyéb anyagcsere zavarok:

Glutdrsav acidémia, 1 tipus (GA-I)

Hipotiredzis

Isovaleridnsav acidémia (IVA)

Galaktozémia

Metilmalonsav acidémia (MMA)

Biotinidaz hiany

Propionsav acidémia (PA)

3-Hidroxi-3-metilglutaril-CoA lidz hiany (HMG)

3-Metilkrotonil CoA karboxilaz hiany (MCC)

Multiplex karboxilaz hiany (MCD)
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. sz. melléklet. A RIROSZ tagszervezetei

— A CML és GIST Betegek Egyesiilete

— Cri Du Chat Barati Tarsasag

— David Kisemberek Tarsasaga

— Epidermolysis Bullosa Alapitvany (DebRA Magyarorszag)
— Fabry-betegekért Alapitvany

— Gergely Alexandra Emlékdij Alapitvany (a Ewing-szarkémasokért)
— Gydgyitd Joszandék Alapitvany (az izombeteg gyermekekért)
— lgazgyongy Alapitvany (az Angelman szindromasokért)
— Klub a Prader-Willi Gyermekekért

— Magyar Ataxias Betegek Alapitvanya

— Magyar Hemofilia Egyesiilet

— Magyar lzomdisztréfia Tarsasag

— Magyar Mukopoliszacchariddzis Tarsasag

— Magyar Porphyria Egyesilet

— Magyar VHL Tarsasag

— Magyar Williams Szindréma Tarsasag

— Magyarorszagi Angio-Odémds Betegek Egyesiilete

— Magyarorszagi Hemokromatézisos Betegek Tarsasdga

— Magyarorszagi PKU Egyesiilet

— Martin Bell Alapitvany

— Misko Alapitvany (a DMD-s gyermekekért)

— Mitokondrialis Betegek Barati Tarsasaga

— Myasthenia Gravis Onsegit8 Betegcsoport

— Myelodiszplazids Betegek Egyesiilete

— Narkolepszia klub

— Neurofibromatdzisos Betegek és Segit6ik Tarsasaga

— Orszagos Cisztas Fibrozis Egyesiilet

— Orszagos Scleroderma Koézhasznu Egyestilet

— Primer Immunhidnyos Betegek Egyesiilete

— Retina Magyarorszag Egyesiilet

— Retinoblastoma Tarsasag

— Magyar Rett Szindréma Kézhasznu Alapitvany

— Sclerosis Tuberosa Tarsasag

— Siket-Vakok Orszagos Egyesiilete

— Smith-Lemli Opitz Szindrémas Gyermekekért Alapitvany
— Turner Szindroma Klub

— Tud&ér Egylet

— Velesziletett Szivrendellenességgel él6k Egyesiilete

— Wolf-Hirschhorn-szindréma klub
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6. sz. melléklet: Fogalomtar
Adatkezelés
Az alkalmazott eljarastdl flggetlenlil a személyes adatok felvétele és tdarolasa, feldolgozasa,
hasznositdsa (ideértve a tovabbitast és a nyilvanossagra hozatalt is), az adatok megvaltoztatasa és
tovabbi felhaszndlasuk megakadalyozdsa
Adatok elemzése
Az egészségligyi szolgaltatd szervezet altal meghatdrozott adatok arra alkalmas forrasokbdl valé
gyljtését kovetd értékelése, mely soran az adatok olyan informacidvd valhatnak, amelyek
alkalmasak a min@ségiranyitasi rendszer megfelel6ségének és eredményességének bizonyitasara
és annak értékelésére, hogy hol lehetséges a rendszer eredményességének folyamatos fejlesztése-
Elemzés el6tt az adatokat nyers adatoknak is nevezik
Akkreditalas
Annak hivatalos elismerése, hogy valamely egészségligyi szolgaltaté szervezet vagy intézmény
felkészilt bizonyos tevékenységek (vizsgalat, tanusitds, ellen6rzés) meghatdrozott feltételek
szerinti végzésére
Audit
Az alkalmazhat6 standardok teljesitésének értékelése. A korhazi standardok auditja kiterjed:

— ateljesitésre vonatkozd, az egészségiigyi szolgaltatd szervezet altal dtadott dokumentumok

értékelésére,
— az elvart megfigyeléses (monitorozd) adatok értékelésére,
— szbbeli informaciékra a meghatdrozott teljesitést lehetévé tevé standardok
megvaldsulasardl,

— afelllvizsgaldk helyszini megfigyelésére
Bels6 audit
Az egészségligyi szolgdltatd szervezet, 6nmaga, mint elsé fél altal végzett illetve az 6 megbizasabdl
arra feljogositott és képzett személyek altal tervezett id6szakonként, a szervezet dokumentalt
eljdrdsa szerint végrehajtott fellilvizsgalat annak megallapitdsara, hogy a bels6 mindségligyi
rendszer mikodése megfelel-e a tervezett intézkedéseknek, a felllvizsgalati kdvetelményeknek,
illetve a szervezet altal meghatarozott kovetelményeknek és céloknak; valamint bevezetése és
fenntartasa eredményes-e
Bels6 auditor
Az egészségligyi szolgdltatd szervezet fels6 vezet6sége 4dltal a belsé audit programban
meghatdrozott idGben és teriileten a belsé min6ségligyi rendszer belsé auditjanak végrehajtasaval
megbizott, az altala auditdlt terilettél fliggetlen (nem auditdlja sajat munkajat illetve
munkateriletét), megfelel6 szakmai és auditori képzettséggel illetve jartassaggal rendelkezé
személy, aki alkalmas a bels6 audit rd vonatkozé folyamatanak objektiv és partatlan
végrehajtdsara
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Bels6 mindségiigyi rendszer
Az egészségligyi intézmény belsé mindségligyi rendszere biztositja
— aszolgaltatasok min&ségének folyamatos fejlesztését,
— a szolgdltatas folyamatainak megismerését és részletes tervezését, ideértve a lehetséges
hibak megel&zésének tervezését is,
— aszolgaltatds soran felmeril6 hianyossagok id6ben torténd felismerését,
— amegsziintetéshez szlikséges intézkedések megtételét és ezek ellendrzését,
— a hidnyossdgok okainak feltarasat, az azokbdl fakado koltségek, karok csokkentését,
— a szakmai és minGségligyi kovetelményeknek vald megfelelést és a sajat
kovetelményrendszer fejlesztését

Betegjogok

A betegek alapvet6 egészség jogai, melyek az dpoldshoz és szolgaltatdsokhoz valé hozzajutdst
jelentik, egyenldséget a kezelésben és dpolds minGségében

A kezelBorvos altal a beteg programozott iranyitdsa egy madsik szakorvoshoz és/vagy masik
egészségligyi szolgaltatd magasabb progresszivitasi szintjére, definitiv szakellatas és/vagy specialis
kezelés céljabdl

Biztonsag
Annak a mértéke, amennyire a beavatkozas kockazatdt és az ellatasi kornyezet kockdzatat
csokkentik a betegek és masok szamara, ideértve az egészségligyi ellatast adoét is

Betegellatas biztonsaga (betegbiztonsag)
A szolgdltatds-nyujtas soran a betegek testi-lelki sértetlenségének, személyes targyainak védelme
a kockazatoktol és artalmaktol

Dokumentacié

Dokumentumok valamilyen kovetelmény szerint Gsszerendezett készlete, mely elGiréd és/vagy
igazolo jellegli dokumentumokat egyarant tartalmazhat

Az elGird jellegli dokumentumok (eléirdsok) kovetelményeket (pl feladat, felel6sség, hatdskor,
ellenérzési szempontok, célok, iranyelvek, politikak) hataroznak meg, illetve szabalyoznak adott
tevékenységet vagy folyamatot. Szarmazhatnak kils6 forrdsbdl (pl. jogszabalyok, szabvanyok,
szakmai irdnyelvek) vagy lehetnek belsé készitésliek (pl. Szervezeti és Mikodési Szabalyzat,
Adatvédelmi szabalyzat, Kalibralasi utasitas, MinGségterv)

Az el6iré jellegli dokumentumokhoz soroljuk adott eljaras (folyamat, tevékenység)

Egészségligyi dokumentacio (betegdokumentacio)

Az egészségligyi szolgaltatas sordn az egészségligyi dolgozd tudomadsara jutd, a beteg kezelésével
kapcsolatos egészségligyi és személyazonositd adatokat tartalmazo feljegyzés, nyilvantartds vagy
barmilyen mas mddon rogzitett adat, fliggetleniil annak hordozdjatél vagy formajatol

73



Megjegyzés: A hdziorvosi praxisban minden beteg dokumentdcidja elegendd informdciot biztosit
ahhoz, hogy aldtdmassza és tadmogassa a praxisban végzett prevencios, diagnosztikus és terdpids
tevékenységeket és dokumentdlja a vizsgdlati és terdpids eredményeket. A dokumentdcio
standardizadlt formai és tartalmi kévetelményei segitik az elldtds szinvonaldnak azonos szinten
tartdsdat

Egészségiigyi adat

Az érintett testi, értelmi és lelki allapotara, koros szenvedélyére, valamint a megbetegedés, illetve
az elhalalozdas korilményeire, a haldl okara vonatkozd, altala vagy réla mds személy altal kozolt,
illetve az egészségligyi ellaté haldzat altal észlelt, vizsgalt, mért, leképzett vagy szarmaztatott adat;

tovabba az el6z6ekkel kapcsolatba hozhatd, az azokat befolydsold6 mindennem( adat (pl.
magatartds, kornyezet, foglalkozas)

Egészségiligyi dolgozd

Az orvos, a fogorvos, a gyogyszerész, az egyéb fels6foku egészségligyi szakképesitéssel rendelkezé
személy, az egészségligyi szakképesitéssel rendelkez6 személy, tovabba az egészségigyi
szolgaltatas nyujtasdban kdzrem(ikods egészségligyi szakképesitéssel nem rendelkezé személy

Egészségligyi ellatas
A beteg adott egészségi allapotdhoz kapcsolddoé egészségligyi szolgaltatasok 0sszessége

Egészségiigyi koltségek

Egy betegség vagy korkép altal okozott koltségek tobb kategdridba sorolhatok.
Megkilonboztethetiink direkt egészséglgyi (pl. szakszemélyzet id6raforditasa,
gyogyszerkoltségek, stb.) és nem egészségligyi (pl. utazasi koltségek egészségligyi intézménybe,
otthoni informalis gondozds vagy segitség, stb.), indirekt egészségligyi (pl. az ellatds
eredményeképpen meghosszabbodott élettartam soran a jovében felmeriilé plusz egészségligyi
raforditasok) és nem egészségiigyi (pl. munkaképesség csokkenés veszteségei, tdppénz, stb ),
valamint Uun intangibilis (nem megfoghatd, eszmei) koltségeket is. A ritka betegségekben
szenvedd személyek esetében nyilvanvald médon még hangsulyosabban vetédnek fel a kozvetlen
egészséglgyi koltségeken tulmend terhek is (pl. amennyiben az ilyen beteget otthon
hozzatartozdja dpolja, az 6 foglalkoztatasi nehézségeibbl adddé jovedelem kiesés, mig ugyanakkor
e tevékenység tehermentesithet fekvébeteg-ellatod intézményt). Ezért mindenképpen szikséges
volna, hogy a ritka betegségek ellatdsara szolgdld egészségiigyi technologidk (arva gyogyszerek,
orphan eszkozok, ritka betegségek ellatasat célzé eljarasok) értékelése sordn az egészség-
gazdasagi elemzésben a szlikebb finanszirozéi perspektiva helyett elsésorban a tarsadalmi
perspektiva kapjon helyet, tovdbba ennek kovetkeztében a befogadassal kapcsolatos
dontéshozatal folyaman se legyenek figyelmen kivil hagyhatdk akar ezek, illet6leg akar az egyéb
etikai és méltanyossagi szempontok sem

Egészségiigyi szakhatosag
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A torvényileg, azzal a hatdsagi (engedélyezési és felligyeleti) jogkorrel felruhazott szervezet, amely
illetékes szerve 4&ltal, meghatdrozott jogszabalyi kovetelmények alapjan az egészségligyi
szolgdltatas nyujtasara jogositd engedélyezési eljarast lefolytatja és a mlkodési engedélyt kiadja
az egészségligyi szolgaltaté szamara a tevékenységének megkezdése, illetve annak folytatasa
céljabodl, illetve amely hatdsag jogosult rendszeresen ellendrizni az egészségiigyi szolgdltatonal a
mUikodéshez sziikséges feltételek meglétét

Egészségligyi szolgaltato (fekvGbeteg ellatd, jardbeteg ellato, haziorvos/praxis, védénd)
Tulajdonosi formatdl és a fenntartétol fliggetlenil minden, egészségligyi szolgdltatas nyujtdsara az
egészségligyi hatdsag dltal kiadott mikodési engedély alapjan jogosult jogi személy, jogi
személyiség nélkili szervezet és minden olyan természetes személy, aki a szolgaltatdst sajat
nevében nyujtja

Egészségiigyi technologiai értékelés (HTA; health technology assessment)

Olyan multidiszciplinaris folyamat, amely adott egészségligyi technoldgia (gyogyszer, biologikum,
terapids vagy diagnosztikai eszkdz, eljaras, tamogatd, szervezeti vagy iranyitdsi rendszer)
alkalmazasaval kapcsolatos orvos-bioldgiai, klinikai, szociadlis, gazdasagi és etiko-legdlis
informacidkat szisztematikus, transzparens, torzitatlan és robusztus moédon Osszegzi és
szintetizdlja. A HTA els6dleges célja: a dontéshozdk informaldsa az adott egészségligyi technoldgia
hasznalataval kapcsolatos alldspontjuk kialakitdsanak el6segitése érdekében

Az elemzett technoldgiat jellemz6 tulajdonsagok és kovetkezmények magukban foglalhatnak
technikai sajatossdgokat, a biztonsdgossagra, hatdsossdgra, a mindennapos gyakorlat soran
mutatott eredményességre, a betegbeszamolén alapulé kimenetelekre (PRO), koltségekre és
koltség-hatékonysagra vonatkozd bizonyitékokat csakugy, mint az alkalmazas kovetkeztében
varhaté szocialis, jogi, etikai, valamint (szakma)politikai jelleg(i kihatasokat. Ilyen mdédon a HTA
joval szélesebb terliletet olel fel, mint egy egészségligyi technoldgia orvosi és gazdasagi
kimeneteleinek kutatasat

Egészségligyi technoldgiai értékelés (HTA) Iépései

1 az egészségligyi technoldgia leirdsa, 2 a klinikai evidencidk kiértékelése (klinikai kimenetel
elemzés), 3 a koltségek értékelése (gazdasagi elemzés), 4 az egészségligyi és gazdasagi
kimenetelek 6sszevetése (koltség-hatékonysagi elemzés), 5 az etikai megfontolds és mérlegelés
Széles kor(i szakmai konszenzus alapjan hagyomanyosan ugy tartjak, hogy a HTA egyes Osszetevdi
kozil mintegy 40%-kal részesedik az orvos-szakmai, illetve 20-20-20 szazalékkal a gazdasagi, az
etikai és a méltanyossagi komponens A jelenlegi hazai gyakorlat azonban azt mutatja, hogy az
elemzések soran tulnyomoérészt csak a klinikai és gazdasagi elemzésre keriil sor, mig az egyéb
emberi szempontok aldrendelt szerepet jatszanak

Az egészség-gazdasagtani elemzések végrehajtdsa soran alkalmazhatd mdodszerek kozil kotelezéen
el6irt a finanszirozéi perspektiva alkalmazasa, bar kifejezetten nem tiltja emellett még egyéb
nézépontok (pl. beteg, beteg hozzatartozdi, munkaltatoi, egészségligyi szolgaltatdi, intézményi és
szektoridlis, illetve az emlitettek valamennyiét magaban foglalé tarsadalmi perspektiva)
alkalmazasat sem. Ez a korilmény ugyanakkor azt vonja maga utdn, hogy az elemzés folyaman
kizardlag az un. kozvetlen (direkt) egészségligyi koltségekkel lehet szamolni
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Ellatasi szintek

Az adott progressziv ellatdsi szinteken ellathatd tevékenységeket, illetve a tevékenység végzésére
alkalmas, megfelel6 személyi és targyi feltételekkel rendelkezé szolgdltatokat a Szakmai
Kollégiumok és az Orszagos Intézetek hatarozzak meg, illetve jelolik ki

Eredmény, kimenet (outcome)

A beteg jelenlegi és/vagy jovGbeli egészségi allapotaban bekovetkez6 valtozds, amely az
egészségligyi beavatkozdsoknak, vagy megel6z6 egészségligyi szolgaltatdsoknak tulajdonithaté,
illetve azok kovetkezménye

Eredményesség

A napi rutin korilmények kozott elért eredmény a lehetséges célok fliggvényében altaldban a
betegek egészségi allapotaban elért eredmények értékelésére alkalmazzak szdzalékos formaban
Ertékelés

Valamely egészségligyi szolgaltatds, program elemzése a célok (hatékonysag, eredményesség,
megfelel6ség, hozzaférhetdség) szempontjabdl, valamint az elemzésbél szdrmazd eredményekre
tdmaszkodo kovetkeztetések megfogalmazdsa

Etikai normak

Az intézmény munkatarsai, valamint a betegek kozti kommunikacioval, a betegek tajékoztatasaval
kapcsolatos magatartasforma

Fogyatékos személy:

Az a személy, aki tartdésan vagy véglegesen olyan érzékszervi, kommunikdcids, fizikai, értelmi,
pszihoszocidlis kdrosodassal - illetve ezek barmilyen halmozéddasaval — él, amely a kornyezeti,
tdrsadalmi és egyéb jelent6s akadalyokkal kolcsonhatdsban a hatékony és masokkal egyenlé
tarsadalami részvételt korlatozza, vagy gatolja

Folyamatos mindGségfejlesztés

Olyan minGségfejlesztési tevékenység, melynek soran a teljes rendszer fejlesztése a cél, kiemelten
a mindségi problémak megel6zése, a problémas, vagy a potencialisan problémas folyamatok
azonositdsa, tokéletesitése és Uj mindségelemek bevezetése

Gondozas

Ismert krénikus betegség okozta csokkent egészségi allapotu beteg folyamatos szakorvosi
felligyelete, ellen6rzése, kezelése, az allapot rosszabbodas megel6zése és a beteg panaszainak
csokkentése érdekében

Hatasossag

Ideédlis (laboratoriumi) koriilmények kozott elért hatds az egészségi allapotban

Hatékonysag

A kimenet (szolgaltatdsi termék) és a bemenet (a szolgaltatas nyujtasahoz felhaszndlt forrdsok)
viszonya. Novekvd hatékonysag ugyanazon kimenet mellett kevesebb forrast jelent, vagy tébb
kimenetet ugyanannyi forras mellett

Helyi eljarasrend

Szakmai iranyelven, szakmai protokollon, illetve ezek hidnyaban az adott egészségligyi szolgdltatd
gyakorlatan alapuld, a betegség vagy allapot ellatdsara vonatkozd, az adott egészségligyi
szolgdltatonal és ellatasi szinten alkalmazott helyi gyakorlat leirdsa
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HozzaférhetGség

Az aktudlis egészségi dllapot szerint sziikséges egészségligyi szolgdltatasokat az érintett anyagi-
pénziigyi helyzetétdl és lakdhelye foldrajzi elhelyezkedésétdl fliggetleniil a sziikséges id6pontban
veheti igénybe

Igény

A beteg/paciens azon készsége és/vagy képessége, hogy keresi, hasznalja és bizonyos korilmények
kozott fizeti az egészségligyi szolgaltatast. Az igény flugg a tarsadalmi/anyagi helyzettdl, iskolai
végzettségtdl, kulturalis kornyezettdl, stb. A szolgaltatas iranti igény jogos, amennyiben szikséglet
tdmasztja ala

Indikator

Viszonyszam, amely az id6 flggvényében jelzi egy folyamat teljesitményének vagy egy kimenet
elérésének helyzetét vagy irdnyat

Egy mérhetd valtozo (vagy jellemzg), amit arra hasznalnak, hogy meghatdrozzak, mennyire sikerdl
kielégiteni egy standardot vagy mindségi célt

Az ellatas soran el6fordulé események mennyiségi mérészama, amely felhaszndlhaté a mindség
mérésére, értékelésére és javitasara. Az indikator nem kozvetleniil méri a mindséget, hanem
felhivija a figyelmet azon részteriiletekre, ahol a tapasztalt eltérések okainak feltarasara tovabbi
részletes elemzések elvégzése valik sziikségessé

Informacié

Minden olyan értelemmel biré adat, amely a betegelldtdas soran vagy a betegellatassal
kapcsolatban tudomasunkra jutott

Jovokép

Az intézmény hosszabb tavu helye és szerepe a valtozd kornyezetben az érintettek szempontjabol
Kedvezé6tlen események

A szolgaltatas-nyujtas soran a beteget, a hozzatartozoét, vagy a térvényes képvisel6t érinté negativ
hatdsok egylttese

Kompetencia

Munkaismeretek és készségek. Az ismeret, a tények és eljarasok megértését jelenti. A készség
specidlis tevékenységek végrehajtasi képessége. Példaul egy kompetens kardioldégus ismeri a sziv
magatartdst, mint pl. teamben vald dolgozdas képessége, gyakran a kompetencia részeként tekintik
Kritérium

A termék vagy szolgaltatas elvart, vagy megkivant mindségét kifejez6, mérheté megnyilvanulas,
amely kifejezi, hogy egy tevékenység hogyan valosul meg

Kiildetési nyilatkozat, misszié

frott megnyilvanulds, amelyben kozzéteszik az egészségiigyi szolgdltatd szervezet céljait vagy
annak egyik Osszetevgjét Kiildetési nyilatkozat |étrehozasat rendszerint megel6zi a célok és
feladatok kialakitasa

Kulcsfolyamatok

Folyamatok, melyek hosszutdvon meghatarozzdak a szervezet eredményes, illetve sikeres
miikodését, illetve kdzvetlen hatasuk van a gydgyitd-megel6z6 tevékenységre
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Kulcsfontossagu mutatodk (lasd még Adat, Indikdtorok)

Amelyek képesek a kulcsfontossdagl eredmények vdarhatd alakuldsanak el6rejelzésére, un.
intermedier indikatorok, melyek alkalmasak a folyamatos kdvetésre

Megfelel6ség

Az egészségligyi ellatas megfelel, ha az egészségi dllapotban az ellatas kovetkezményeként
varhaté javulds olyan mértékben meghaladja a varhatdé negativ kdvetkezményeket (pl. haldlozas,
mutéti komplikacidk), hogy a beavatkozast érdemes elvégezni szemben azzal, hogy nem végzik,
vagy mas beavatkozast végeznek

MinGség

Az egészség meglrzésében, helyredllitasaban és fenntartdsdban résztvevék altal kinyilvanitott
olyan értékitélet, amely az elvarhaté igények megvaldsulasanak mértékét fejezi ki A megvaldsulas
mértéke minden egyes komponens tekintetében az arra jellemz6 mutatoval irhatd le

Az dltaldnos vezetési tevékenységnek az a része, amely a minGségpolitikat meghatarozza és
megvaldsitja

Mindségjavitas

A standardok magasabb szintre emelése és e magasabb szinten torténd teljesitésik. A minGség
javitdsa ebben az esetben is a min@ségbiztositds logikdja szerint torténik: hibakeresés,
visszacsatolas és korrekcid

Multidiszciplinaris

Kilonb6z6 képzettségl szakemberek, szakteriiletek vagy szolgdltatasi teriiletek egylittese

Politika

A vezetés altal megfogalmazott, az egészségligyi szolgdltatd szervezet egészében érvényes,
valamely tevékenység végzésével kapcsolatos szabaly, allasfoglalds. Az ellatd egységek
mikodésére vonatkozd eljarasleirasok, folyamatok, szakmai protokollok ezen szabalyokon,
politikdn alapulnak. Pl. egészségligyi szolgaltatdi szervezeti politika hatarozhatja meg valamely
gyogyszer beaddsanak kompetencia szintjét, a tényleges végrehajtds mddszere osztalyos szinti
eljaras leirasban vagy szakmai protokollban keriil megfogalmazasra. A szervezet felépitésében és
mUikodésében kovetett iranyvonal

Progressziv ellatas

A munkamegosztas és a fokozatossag elvén alapuld egészségligyi intézményrendszerre épiils, a
betegek egészségi allapotanak Osszes jellemzGje altal meghatarozott szinten nyujtott ellatas
Rehabilitacid

Mindazon szolgaltatasok dsszehangolt, egyénre adaptdlt rendszere, melyek lehet&séget nyljtanak
ahhoz, hogy a fogyatékos ember sikerrel foglalhassa el a helyét a tdrsadalomban. Az atfogd
rehabilitaciot olyan folyamatnak tekinthetjiik, mely a fogyatékos ember teljesitményét és a
tarsadalom elvarasait harmonizalja. A sikeres rehabilitacié tehat mind az egyén, mind a k6zosség
aktivitasat feltételezi

78



Olyan szervezett segitség, amit a tarsadalom nyujt az egészségében, testi, vagy szellemi
épséglikben tartésan vagy véglegesen karosodott fogyatékos embereknek, hogy helyreallitott vagy
megmaradt képességeik felhasznalasaval ismét elfoglalhassak helyliket a tdrsadalomban
Rehabilitacids szolgaltatasok

Orvosi, szocialis, illetve a képzettségre és végzettségre vonatkozd egylttes felmérések a betegség
vagy sériilés miatt kdrosodott egyének kezelésére, tréningjére, képzésére vagy Ujraképzésére. A
cél az, hogy képessé tegyék a rdszoruldkat funkciondlis képességiik lehetséges legmagasabb
szintjének elérésére

Standard

Altaldnos, de egyben szabatos megfogalmazasa az elSre lefektetett elvarasoknak, amely az
egészségligyi szolgaltatd valamennyi funkcidjanak, tevékenységének és mikodési feltételének
leirasara iranyul

Standard-alapu értékelés

Ertékelési folyamat, amely meghatdrozza egy egészségiigyi szolgéltatd szervezet vagy ellatd
megfelel6ségét az el6re lefektetett elvardsokhoz képest

Standard-rendszer

Elvaras-rendszer, amelyet elGzetesen hataroz meg egy kompetens hatdsdg (minisztérium). A
standardok egy egészségligyi szolgaltatd szervezet vagy az egyén teljesitményének elfogadhaté
szintjét irjak le, kapcsolddva a helyi strukturahoz, valamely folyamat végrehajtdsahoz, vagy
mérhet6 kimenetek teljesitéséhez

Stratégia

Szolgédltatdi vezetési funkcié, amelyhez a stratégiai célokat a szolgdltaté kildetéséhez,
joveképéhez igazodva hatdrozza meg, és a célok kijelolésével a szolgdltaté hossza tavu
sikertényez8inek meghatarozasa és Ujragondolasa torténik

Stratégiai terv

A szervezet belsé erGsségeit és gyengeségeit, a kils6 kornyezet tdmogatottsagat és
fenyegetettségeit figyelembe vevd, hosszabb tavra sz6lé menedzseri tervezés valamely jovékép
elérése érdekében

Szakmai feliigyelet

Az egészségligyi szolgaltatdk és szolgaltatasok feletti az egészségligyi hatdsag altal gyakorolt
szakmai felligyelet

Szakmai iranyelv

Az elérhet6 tudomdnyos bizonyitékokkal alatamasztott, szisztematikusan kifejlesztett dontési
ajanlasok sorozata, adott betegségcsoport kilonb6z6 ellatdsi modozatainak meghatarozasa,
melynek célja, hogy javitsa az egészségligyi elldtas mindségét, hatékonyagat, eredményességét,
valamint segitse az orvost és a beteget a legmegfelel6bb ellatds kivalasztasaban

Szakmai protokoll

Meghatarozott betegségcsoportban és ellatasi szinten, egy betegség vagy allapot — az elérheté
tudomdanyos bizonyitékokkal aldtamasztott preventiv, diagnosztikai, terapias, apolasi, gondozasi és
rehabilitacids — ellatasi folyamatdval kapcsolatos tevékenységek rendszerezett listdja, amely
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alapjat képezi az egészségligyi szolgdltatdsok szakmai ellendrzésének és finanszirozdsanak,
tovabba melynek célja az ellatas biztonsaganak és egyenletes szinvonaldnak biztositdsa

Személyes adat:

Az érintettel kapcsolatba hozhaté adat — kiilén6sen az érintett neve, azonosité jele, valamint egy
vagy tobb fizikai, fiziolégiai, mentalis, gazdasagi, kulturdlis vagy szocidlis azonossagara jellemzé
ismeret —, valamint az adatbdl levonhato, az érintettre vonatkozo kovetkeztetés;

Sziikségletek

Az egészségi allapotbol eredl, egészségligyi beavatkozast igényld, illetve egészségligyi
beavatkozdssal pozitiv irdnyba befolydasolhaté problémdk. A sziikséglet felismert, ha az
egészséglgyi elldtas szamara ismert, nem felismert, rejtett, ha ellatasra szorulna, de az érintett
nem fordul orvoshoz vagy mert nem akar, vagy mert nem ismeri problémajat

Tandusitas

A szervezet altal felkért, kiilsg, fliggetlen szervezet (tanusité szervezet) dltal végzett ,harmadik fél”
altali audit, melynek soran a tanusitod szervezet értékeli és kinyilvanitja, hogy a tanusitott szervezet
megfelel a tanusitasi eljaras alapjat képez6 elGirt kovetelményeknek (pl 1SO 9001:2000, KES),
kielégit bizonyos elvarasokat

Onkéntes program, amelyben az egészségiigyi intézményeknek meg kell felelniiik bizonyos
standardoknak
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Tovabbutalas

A beteg szikségleteinek megfelel6en egy masik egészségligyi szolgaltatdhoz valdé iranyitasa
(athelyezése), ahol ellatasa folytatodik

Tudomanyos bizonyitékokon alapulé orvoslas (evidence-based medicine)

A gyogyitd tevékenységnek az a mddja, amely a dontéseket a legujabb, megbizhaté tudomanyos
eredményekre, az évek alatt megszerzett szakmai tapasztalatra és a betegek preferencidira épiti.
Olyan a gyogyito tevékenységhez, illetve a szakmai dontéshozatalhoz hasznalt médszertan, amely
a rendelkezésre allé legjobb tudomdnyos bizonyitékok (eredmények) gy(jtése és kritikus
értékelése - az evidencia minGsége és eréssége - alapjan hoz dontéseket az egyes diagnosztikus
beavatkozdsok, terapiak, dapoldasi moddszerek, illetve egyéb egészségligyi szolgdltatasok
vonatkozasaban
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7.

sz. melléklet: Cél eszk6z matrix

Az azonos banasmad és a szolidaritas elvének megfelel6en a ritka betegségek diagnosztikajanak és kezelésének fejlesztése, a r:
javitasa valamint a kapcsolddo oktatas és kutatas tamogatdsa az eurdpai egyiittmiik

Regiszterek

. ) . . L. SzakértGi kozpontok kialakitasa Az oktatas és képzés Az Uj!
Ritka betegségek diagnosztikajanak javitasa L . . i . . .
halézatanak kialakitasa és fejlesztése szlirése
miikoédtetése
Cél-eszk6z matrix ] T 1 .
egyen ana egyen a ritka
o oeyen Janai Megfelel6 | Szakértéi . Ritka syen
minGségbiztositott | rendelkezésre| |, ) . A hataskor ) betegségekkel | Betegek )
o | tdjékoztatdsa | kozpontok . betegségek L Javuljana
genetikai a megfelel6 . és ] kapcsolatos | képzésére o
) o L betegeknek mUikodési és betegek o ) a szdrési
diagnosztikai személyi és , , . feladata . i gradualisés |[is legyenek ,
b o és/vagy feltételeinek o regiszterének feltételek
koézpontok targyi , . . o definialasa i o posztgrad [programok
o ) i csaladtagjaiknak | kialakitasa kialakitasa o
halézatai feltételek képzés
Genetikai diagnosztikai
. ) X X X X
= | kozpontok szervezése
(%)
gy Kialakitott egységek
Q| ., ., T
E mindségiranyitasi X
£ [rendszerének kialakitasa
*Q | Aszukséges szakember
o , . (. X X X
3 allomany képzése
)
:g A progressziv szintnek
0 megfeleld y y
) m(iszerezettség
biztositasa
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betegtajékoztatas,
informacié rendjének
kialakitasa

Akkreditacioval rendelkezo

Szakért6i Kozpontok
célfeladatainak
kijelolése

Szakérté6i kozpontok
hataskorének
meghatarozasa

77

Specifikus feladatok
meghatarozasa

szakértdi kznontok kiieldlése

Eu-s koveteményeknek
valo megfeleltetés

feltételek

éges

hoz sziiksé

7

itasa

z,

kialak

MinGségbiztositasi és
validitasi
kovetelmények
meghatarozasa

A regiszter
meghatdrozasa,
jogszabalyi hatterének
megteremtése

Adatgylijtés,
adatszolgaltatas
meghatdrozasa
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-
ése

fspe_Segol

7

feileszt

Aritka betegséggel kapcsolatos
énzés_oktatis

7

k

Gradualis és
posztgradualis
orvosképzésben részt
vevok ismereteinek

e

bévitése

Betegek és
hozzatartozoéik
képzésének biztositasa
programok kidolgozasa,
egyéb képzési
lehet&ségek kialakitasa

[=Yef=1N

7

hez sziiks

A CF sz(rés céljainak
definidlasa és a
szlikséges eszkdzok
megteremtése

7

7

Ujszulottkori szurések
aséd

hevezet

A CF ujszulottkori
szliréssel elérhetd
életmindség-javulas
definialasa

ko6z

Bizonyitékon alapulé
arképzési stratégia
kidolgozasa

7

7

gyogyszer és esz

Arva gyogyszer
befogadas specifikus
eljarasendjének
kialakitasa
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A nagy értékd
készitmények és
egészség gazdasagtani
vizsgalatok tdmogatasa

E A betegellatast és
S R Dbetegelégedettséget
c 2f2 2
= 2 mérd kutatasok
< A Bl (LA
3 palyazati kiirasa
§, E Diagnozis kozlését
o % segit6 és egyéb
€ & epidemiolégiaikutatésok
T W - - ik
g Gyogykezelést el6segitd
v & L p
E klinikai kutatasok
" Szocialis fejlesztési célok
% g meghatarozasa
o § Ritka betegek RB
(%]
= g oktatasa
g g T
S Specidlis intézet

létrehozasa
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