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levads

Retas slimibas ir dzivibu apdraudosSas vai hroniski novajinosas slimibas, kam
raksturiga zema izplatiba un augsta komplicétibas pakape. Terminu ,,retas slimibas”
mediciniskaja literatiira saka lietot 20.gadsimta 70-ajos gados, kad vairaki autori,
aprakstot iedzimtas vielmainas saslimSanas, uzsvéra, ka, neskatoties uz $o slimibu
daudzveidibu, tam ir ari daudzas vienojo$as pazimes. Turpmako gadu izpétes,
informacijas apkoposSanas un analizes procesa tika konstatéts, ka reto slimibu grupa
icklaujamas ne tikai iedzimtas vielmainas saslim$anas, bet ari vairums citu genétiski
noteiktu slimibu, ka ari ievérojams skaits hematologisku, onkologisku, infekcijas un
reti sastopamu plausu slimibu.

Ar Eiropas Parlamenta un Padomes 1999.gada 29.aprila 1&émumu
Nr.1295/1999/EK tika noteikta Kopienas valstu ricibas programma reto slimibu, tai
skaita genétisko slimibu joma. Saja programma definéts, ka reta slimiba skar ne
vairak ka 5 no 10 000 cilveku Eiropas Savieniba (turpmak — ES). Sobrid atklato reto
slimibu skaits ir pieci lidz astoni tiksto$i, un dzives laika saslimst 6 lidz 8%
iedzivotaju. Lai gan Katrai atseviSkai retajai slimibai ir maza izplatiba, ar tam kopuma
slimo 27 lidz 36 miljoni ES iedzivotaju. Jauzsver, ka vairakums no viniem slimo ar
tadam retajam slimibam, kuras skar vienu no 100 000 cilvéku vai pat mazak. Lidz ar
to Sie cilveki ir 1pasi izol€ti un neaizsargati.

Retas slimibas nepiecieSams skatit gan veselibas, gan socialas apripes
konteksta, jo saslimSana ar tam bitiski izmaina pacientu dzives kvalitati, vairakuma
gadjjumu radot smagus un hroniskus veselibas traucg&jumus. Saslim$anas pirmie
simptomi var paradities jebkura cilvéka dzives posma no dzims$anas lidz sirmam

vecumam.

1. Pamatojums plana izveidei
apstiprinatos ieteikumus dalibvalstim par ricibu reto slimibu joma (2009/C 151/02),
tai skaita reto slimibu definiciju.
Pasaulg reto slimibu diagnozu skaits ir robezas no 5000 — 8000. Aptuveni 75%
no tam skar bérnus, no kuriem aptuveni 30% mirst nesasniedzot 5 gadu vecumu. 65%
no retajam saslimSanam ir raksturojamas ka loti smagas, hroniskas, savukart 80% reto
slimibu ir genétiskas izcelsmes. Pargjas retas slimibas (ap 20%) ir reti sastopami

laundabigo audzgju veidi, autoimiinas slimibas, iedzimtas malformacijas, toksiskas un
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infekcijas slimibas. Dazas no retajam slimibam var tikt sekmigi arstétas, ievérojot
konkré&tu dietu bez 1pasu zalu papildus lietosanas.

ES Padomes ieteikumos tiek noradita nepiecieSamiba nacionala [imena plana
vai strat€gijas izveidei reto slimibu joma, kas uzlabotu koordinaciju un sadarbibu
starp nacionaliem, regionaliem un lokaliem izpétes centriem. Sadi plani vai stratégijas
lautu apzinat un meérktiecigi nodroSinat reto slimibu pacientu apriipi, tai skaita
diagnostiku, arstéSanu, habilitaciju. Atbilstosi ieteikumiem, katrai dalibvalstij pec
iesp&jas atrak, velams Iidz 2013.gada beigam, nepiecieSams izstradat un pienemt
planu vai stratégiju reto slimibu joma, kas klutu par veselibas un socialas apriipes
sisttmas sastavdalu. Visu 27 ES valstu veselibas apriipes organizatori ir paudusi
atbalstu minétajam dokumentam. Saskapa ar Eiropas projekta EUROPLAN
(European Project for rare Diseases National Plan Development) nosléguma
dokumentu, nacionalo planu vai stratégiju meérkis ir visiem ES dzivojosajiem,
pacientiem ar retajam slimibam nodroSinat vienadu pieeju augsta limena apripei,
ieskaitot diagnostiku, arst€Sanu un rehabilitaciju.

Nacionalais plans vai stratégija ir noteikts pasakumu kopums veselibas un
socialas apripes joma, kur§ tiek Tstenots nacionala jeb valsts limeni, un ta
neatpemama sastavdala ir skaidri definéti merki un to sasniegSanas termini. Svarigi ir
noteikt atbilstoSas mérka sasniegSanas metodes un resursus (cilvékresursi, finanses,
infrastruktiira u.c.) plana attisttbai un ievieSanai, ka arT sasniegto rezultatu
novertésanai.

Saskana ar ES Padomes ieteikumiem, Nacionalo planu un stratégiju galvenas
darbibas jomas ir:

- Reto slimibu 1pasa statusa atziSana;

- Informacija pacientiem un sabiedribai;

- Uzlabota piekluve mediciniskai apriipei (Ekspertizes centri);

- Savlaiciga un preciza diagnostika;

- Uzlabotas arst€Sanas iesp€jas un pieeja nepiecieSamajiem arstéSanas
lidzekliem, tai skaita orfanzalem,;

- Reto slimibu izpéte;

- Veselibas apriipes specialistu apmaciba;

- Atbalsts pacientu organizacijam;

- Uzlabota veselibas un specializéta sociala apriipe.
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Nacionalo planu vai stratégiju galvenas darbibas jomas saistitas ar ES
Padomes ieteikumiem, paredzot planu ictvaros izstradat ricibas planu ar noteiktam
prioritatém, mérkiem un izpildes kontroles mehanismiem.

Veidojot plana prioritasu sarakstu, janem véra pasreizgja veselibas apriipes un
sociali ekonomiska situacija. Tomér jaatzime, ka plana mérki ir balstiti uz vispargji
atzitam vertibam, tai skaita tiesibam uz kvalitativu veselibas apriipes pieejamibu,
vienlidzibu un solidaritati.

Lai planu integrétu veselibas un socialas apriipes sisttma un nodro$inatu ta
ilgtsp&ju, ricibas plana noteikto uzdevumu izpilde jauztic eso$ajam valsts veselibas un
socialas apriipes institlicijam, atbilsto$i kompetencei. Jaunu institiiciju izveidé
nepiecieSams rupigi izvertet to sastavu, pilnvaras un turpmako sadarbibu ar pargjam
nozares institlicijam.

EUROPLAN projekta nobeiguma zinojuma noradits, ka valstis ar salidzinosi
nelielu iedzivotaju skaitu raksturiga ir neatbilstiba starp reto slimibu daudzveidibu, to
sastopamibas biezumu un proporcionali tam atvél&tajiem veselibas apripes resursiem.
Lidz ar to butiska nozime ir dazadiem sadarbibas projektiem ar citu Eiropas valstu
ekspertizes centriem reto slimibu joma, necensoties nodroSinat katra valsti pilnigi visu

reto slimibu pacientu apriipi saviem spekiem.

2. Esosas situacijas raksturojums

Retas slimibas vairakuma gadijumu ir nopietnas un hroniskas, ka rezultata
nereti nepiecieSama ilgstoSa un specifiska arstéSana un rehabilitacija. Daudzas no
retajam slimibam ir nearstéjamas, tadel pacientiem un vinu tuviniekiem nepiecieSams
atbalsts un atbilstoSa vispusiga apripe. Papildus tam, S§is slimibas parasti izraisa
invaliditati, nereti loti smaga forma. Biezi retas slimibas ietekme uz gimeni ir loti
nopietna un kompleksa, prasot pilnigu mobilizaciju no tuvinieku puses. Retas
infekcijas slimibas rada apdraudéjumu sabiedribas veselibai ar1 tadgl, ka ir sp&jigas
izplatities iedzivotaju vidi.

Veselibas apriipes sistemas specialistu informétibas Itmenis par retajam
slimibam ir veért§jams ka nepietickams. Tas rada risku nov€lotai, vai kliidainai
diagnozei, radot papildu cieSanas pacientiem un vinu gimenes locekliem un bieZi
nosakot nelabvéligu iznakumu. Gadijumos, kad socialie vai veselibas apriipes
darbinieki kludaini interpreté slimibas izpausmes un to dazados aspektus, adekvata

apripe tiek novélota un pacienti nesanem nepiecieSamo palidzibu.
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Dalgji c€lonis iepriek§ min€tajam ir nepietickama reto slimibu izpé&te. Slimibu,
kuras konstaté Latvija vienu reizi 2 - 5 gados vai pat retak, izpéte tiek atzita ka
izmaksu neefektiva.

Agrinas diagnostikas un kvalitativas apriipes nodro$inasanai, reto slimibu
pacientu apripé jaiesaista multidisciplinara komanda, kas, apvienojot jaunakos
zinatnes sasniegumus ar specialistu pieredzi un prasmém, nodroSinatu iesp&jami
atbilstosako palidzibu katram konkrétajam pacientam. Sadam specializétam,
multidisciplinaram komandam jabut pieejamam gan pacientiem, gan veselibas
apriipes specialistiem.

Lai retas slimibas pacientam sniegtu atbilstoSu palidzibu, arstam jaiegulda
lielaks darba apjoms, iedzilinoties konkrétaja probléma, ka ari, lai izprastu to un atzitu
ka iznémumu, vienlaicigi turpinot meklét atbildes uz neskaidrajiem jautajumiem,
daloties pieredze ar citiem specialistiem.

Ne mazak svariga ir izpratne par reto slimibu prevencijas iesp&jam un valsts
atbalsts sijajosas diagnostikas nodro§inasanai.

Nemot véra to, ka paSlaik Latvija netiek veikta vispusiga un korekta reto
slimibu pacientu uzskaite, nav iesp&jams pilnvertigi apkopot informaciju par retajam
slimibam. Sada informacija lautu planot nepiecieSamo valsts atbalstu reto slimibu
pacientu diagnostikai, arstéSanai, apriipei un rehabilitacijai. Uzskaites triikums ne tikali
trauc€ uzsakt un virzit mérktiecigas un planotas darbibas, bet arT kavé esoSo problému
apzinasanu un risinaSanu, nelaujot objektivi novertét to apjomu un smaguma pakapi.
Vienlaikus jaatzist, ka vienotas uzskaites trikums reto slimibu joma nav tikai Latvijas
problema. Visa pasaulé joprojam nav izdevies izveidot klasifikaciju, kura péc
vienotiem principiem lautu kod€t visas zinamas retas slimibas. Eiropa, piedaloties ar1
Latvijas parstavjiem, Sobrid tiek Istenoti vairaki projekti, kuru rezultata tiks izveidota
vienota platforma reto slimibu uzskaitei. Tas laus apvienot ES valstu datus, izveidojot
iesp€jami pilnigu informacijas sistemu.

Sobrid ar noteiktam slimibam slimojo$u pacientu registru papildinasanas un
uzturéSanas kartibu nosaka 2008.gada 15.septembra Ministru kabineta noteikumi
Nr.746 ,,Ar noteiktam slimibam slimojosu pacientu registra izveides, paplasinasanas
un uzturéSanas kartiba”. Registru parzinis un turétajs ir Slimibu profilakses un
kontroles centrs, kas nodroSina registru darbibu un slédz ligumus ar personas datu

operatoriem par personas datu apstradi un aizsardzibu.
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Pacientu intereSu parstaviba butiska loma ir sabiedriskajam organizacijam,
kuras parstav pacientus ar retajam slimibam, un tam biitu jasanem nepiecieSamais
atbalsts no valsts.

Pagaidam Latvijas Reto slimibu biedriba ,,Caladrius” ir iesaistijusies 20 biedri.
To skaits varétu but daudz lielaks, jo saskana ar vidgjiem statistikas indikatoriem ES
lidz pat 8% no kopgja iedzivotaju skaita slimo ar kadu no retajam slimibam. Nemot
vera minéto jasecina, ka Latvija varétu but aptuveni 160 000 iedzivotaju, kas slimo ar
kadu no retajam slimibam. Piem&ram, Latvijas Hemofilijas biedriba ir apzinajusi 250
cilveku ar iedzimtiem asins rec€Sanas trauc€jumiem. P&c Pulmonalas hipertensijas
biedribas datiem valsti ir apzinati 51 pulmonalas arterialas hipertensijas slimnieks.

Jasecina, ka paSreiz&ja situacija reto slimibu diagnostika un apriipé prasa
uzlabojumus, jo nav vienkopus pieejamas reto slimibu pacientu uzskaites, nav
izveidota sisteéma iesp&jami savlaicigai reto slimibu diagnostikai, ka ar lielai dalai
veselibas apriipes specialistu zinasanas par reto slimibu diagnostikas, arstéSanas,
rehabilitacijas un apriipes iesp&jam ir nepietieckamas. Ta rezultata pareiza diagnoze
netiek noteikta savlaicigi un pacients nereti uzsak sanemt atbilstoSu apriipi jau
slimibas vélinas stadijas, radot nepiecieSamibu péc salidzino$i lielakiem resursiem
neka tad, ja slimibas tiktu diagnostic€tas agrini un nepiecieSama palidziba sniegta
iesp&jami savlaicigi.

Reto slimibu apriipe pacientiem Iidz 18 gadu vecumam Sobrid atzistama ka
apmierino$a. P&€dgjo divu gadu laika izveidota un sekmigi darbojas programma ,,Reto
slimibu medikamentoza arst€Sana bérniem”, kuras ietvaros valsts pieskir finans€jumu
to pacientu medikamentozai arsteéSanai, kuru saslimSanas atzitas ka retas slimibas.
Programmas koordinaciju un realizaciju veic VSIA Bérnu kliniska universitates
slimnica (turpmak- BKUS), kura veic nepiecieSamo zalu iepirkumus un nodrosSina
pacientu apripi.

Savukart reto slimibu pacientu apripe pieaugusajiem ir neapmierinosa.
Pacientam sasniedzot 18 gadu vecumu un parejot pieauguso pacientu grupa, lielaka
dala pacientu zaudé Iidz tam sanemto valsts atbalstu medikamentu iegadei un
rehabilitacijas pakalpojumu apmaksai, ka rezultata nereti tieck mainits arstgjosais arsts
un arstniecibas iestade turpmakas palidzibas sanemsanai.

Valsts apmaksatas diagnostikas un arstniecibas iespgjas Sobrid nosaka
Ministru kabineta 2006.gada 19.decembra noteikumi Nr.1046 ,,Veselibas apriipes

organizeé$anas un finans€sanas kartiba”. Savukart, valsts atbalsts Kompensg€jamo zalu
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saraksta neieklauto medikamentu iegadei - individuala kompensacija - noteikts
robezas lidz 10 000 LVL gada. Kvotu sistéma, kas joprojam pastav Latvijas
normativajos aktos, darbojas kompens€jamo zalu sisttmas C saraksta ietvaros un
individualas kompensacijas gadijuma, un ta liedz iesp&ju cilvékiem ar retam
saslimSanam, kuru diagnozém nav specifiskas terapijas (Ministru Kabineta 2006.gada
31.oktobra noteikumu Nr.899 , Ambulatorajai arst€Sanai paredz&to zalu un
medicinisko ieri¢u iegades izdevumu kompensacijas kartiba" 1.pielikums) pretendét
uz zalu kompensaciju vispar.

Galvenie trikumu un nepilnibu iemesli reto slimibu pacientu diagnostika ar
tam sekojoSu arstéSanas, apripes un rehabilitacijas planu izstradi ir saistiti ar
arstniecibas personu nepietickamam zinaSanam par retajam slimibam un pasreizgjo
reto slimibu pacientu apriipes organizaciju, kas nenodro$ina multidisciplinaras
komandas palidzibu apriipes plana izstradé konkrétam pacientam. Pasaulé vairaku
specialistu  vienota darbiba atzita ka vienS no bitiskakajiem panakumu
priekSnoteikumiem reto slimibu pacientu apriipé. Latvija ka pozitivs piemérs $adai
pieejai jaatzimé mukoviscedozes pacientu apripe, kura iesaistiti pediatri, genétiki,
pulmonologi, psihologi un socialie darbinieki. Sads komandas darbs lauj vispusigi
analiz&t, apspriest un nodro§inat pacientu arstéSanas un apriipes procesu.

No veselibas apripes viedokla, savlaiciga diagnostika atzistama ka lielaka
probléma reto slimibu joma, jo kad tiek uzsakta arstnieciba un apriipe, tad ta klast ari
par finansialu problemu.

Latvija Sobrid ar masveida jaundzimuSo sijajosas diagnostikas jeb skrininga
palidzibu nosaka tikai divas retas slimibas - iedzimtu hipotireozi un fenilketoniriju.
Bez grutniecu un jaundzimuso genétiskas testé$anas ar specifisku diagnostikas metozu
palidzibu iesp&jams novertét un samazinat iedzimtu saslimsanu risku, izmeklgjot abus
toposos vecakus, veicot preimplantacijas diagnostiku arpus Latvijas.

Latvija BKUS klinikas (Mediciniskas genétikas, Bérnu slimibu, Bérnu
psihiatrijas, B&rnu neirologijas un neirokirurgijas, B&mu kardiologijas un
kardiokirurgijas, Acu slimibu, Bérnu kirurgijas); sabiedribas ar ierobezotu atbildibu
,»Rigas Austrumu kliniskaja universitates slimnica” (turpmak — RAKUS) Onkologijas
centra un Valsts Hematologijas centra, ka arT valsts sabiedribas ar ierobezotu atbildibu
»Paula Stradina kliniska universitates slimnica” (turpmak — PSKUS) Reimatologijas
centra, Endokrinologijas centra, Onkologijas klinika u.c. reto slimibu pacientiem tiek

sniegti terciaras apripes pakalpojumi.
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BKUS Mediciniskas genétikas klinika (turpmak - MGK) ir vieniga
arstniecibas iestade Latvija, kas sniedz genétiskas konsultacijas un veic genétisko
test€Sanu visu vecumu pacientiem ar esosu, iesp&jamu iedzimtu vai parmantotu
genétisku saslim$anu un to gimeném. MGK veic genétisko slimibu prenatalo un
postnatalo diagnostiku, jaundzimuSo un griitnieCu testéSanu genétiskas patologijas
savlaicigai atklaSanai, ka arT nodroSina gené&tiskas izmekl&Sanas procesa péctecibu no
augla un jaundzimusa sijajoSas diagnostikas lidz galigas diagnozes noteikSanai un
rekomendaciju sniegSanai pacientiem, gimenei un arstiem, ka ari nodro$ina arstésanu.
Pedgjo gadu laika, pateicoties jaunam izmekleSanas metodem MGK laboratorijas, ka
ar1 diagnostikas iesp&jam, ko piedava Rigas Stradina universitates (turpmak — RSU)
Molekularas genétikas zinatniskaja laboratorija, pirmreizgji atklato genétisko slimibu
skaits palielingjies par aptuveni par 25%. Bez tam, pateicoties labakai sadarbibai ar
praktiz&joSiem specialistiem, ievérojami palielinajusies genétisko pacientu plisma.

Toméer, neskatoties uz genétisko slimibu diagnostika sasniegto, palielinas
pacientu skaits ar neprecizétu genétisko patologiju, kuriem nepiecieSama papildus
izmeklSana arvalstis. Atkariba no patologijas veida, uz konsultacijam arvalstu
klinikas un laboratorijas tiek nosiititi vai nu paSi pacienti, vai arl tikai vinu
biologiskais materials. Lidz ar to arvien aktualaka kliist nepiecieSamiba slégt
ilgtermina sadarbibas ligumus ar arvalstu laboratorijam un klinikam, ka art izstradat
kartibu nepiecieSamo analiZzu un konsultaciju veikSanai. PieauguSajiem pacientiem
Sadas iesp&jas nav. Izmainas pieauguSo diagnostika, konsultéSana un/vai arstéSana
iesp&jams sagaidamas lidz ar Eiropas Parlamenta un Padomes direktivas 2011/24/ES
par pacientu tiesibu pieméroSanu parrobezu veselibas apriipé stasanos spéka no
2013.gada 25.0ktobra.

Pacientiem lidz 18 gadu vecumam, pamatojoties uz arstu konsilija lémumu,
pastav iespgja veikt diagnostiku, sanemt konsultaciju un/vai arstésanu kada no ES
klinikam. Tomér, analiz&jot pédéjo gadu darba rezultatus, jasecina, ka potencialais
pacientu skaits, kam butu nepiecieSams nosiitljums diagnozes preciz€Sanai un
arstéSanai arzemes, ir salidzinosi liels un ar tendenci pieaugt. Ar mérki iesp&ami
racionali izmantot pieejamos resursus, tai skaita zinasanas, infrastrukttiru un finansu
lidzeklus, ES valstis uzsakts veidot regionalus, tai skaita starpvalstu ekspertizes jeb
kompetences centrus. Organizacija EUCERD (European Union Committee of Experts
on Rare Diseases) 2011.gada izstradajusi rekomendacijas nacionalo ekspertizes centru

izveidei, nosakot to izveides kriterijus, izveides mehanismus un noveértgjuma
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principus. Koordinéta riciba $aja virziena lautu attistit zinaSanas un apripes iespéjas
reto slimibu joma daudz efektivak neka tad, ja katra valsts censtos attistit kompetenci
diagnostika un arstéSana visas retajas slimibas. Ne tikai salidzino$i mazajam
(iedzivotaju skaita zina) ES dalibvalstim, bet arT tadam valstim ka Francija vai Vacija
nav pa spékam izveidot kompetences centrus visu reto slimibu variantiem, jo to
dazadiba ir parak liela. Ka risinajums Sai problémai ir savstarp€ji saskanota riciba
Eiropas valstu vidd, kas lautu izvairities no dublg&josam vai nepilnigdm funkcijam,
tadgjadi sekmgjot iesp&jami plasu un kvalitativu aptveri loti daudzveidigaja reto
slimibu joma, sniedzot nepiecieSamo palidzibu ikvienam ES pilsonim iesp€jami 1sa
laika.

Vienlaikus ar savlaicigu un precizu diagnostiku, reto slimibu pacientu apripg,
nepiecieSama atbilstoSas rehabilitacijas pakalpojumu un apripes pakalpojumu
nodrosinasana. Sobrid reto slimibu rehabilitacijas pakalpojumu pieejamiba valsti nav
pietieckoSa. Mediciniskas rehabilitacijas kopg€jais finans€jums un pakalpojumu apjoms,
tai skaita finans€jums paligtehnologiju (tehnisko paliglidzeklu) nodroSinasanai valsti,
pedgjo divu gadu laika ir biitiski samazinajies. Kop&ja rehabilitacijas pakalpojumu
apjoma nepietickamibas d&] veidojas garas pakalpojuma gaidiSanas rindas, Kkas
apgritina pacientu atlases planoSanu. Rehabilitacijas dienestu attistiba lielakajas
universitates slimnicas, ka ar1 to sadarbiba ar valsts sabiedribu ar ierobezotu atbildibu
»Nacionalais rehabilitacijas centrs ,,Vaivari”” (turpmak - Naciondlo rehabilitacijas
centru ,,Vaivari”) ir nepietiekama. Rehabilitacijas pakalpojumu ierobezota pieejamiba
reto slimibu pacientiem (gan bérniem, gan pieauguSajiem) rada butiskus vinu
funkciongSanas - attistibas un integracijas, traucgjumus. Lai gan proporcionali lielai
dalai reto slimibu pacientu, paraléli medikamentozai arst€Sanai, vai pat tas vieta, biitu
nepiecieSamas Tpasas rehabilitacijas programmas, tas praktiski nav pieejamas.
Joprojam nav rasti piem&roti risingjumi attieciba uz paligtehnologijam, piemé&ram,
muskulu distrofijas pacientiem ir nepiecieSamas Ipasas parvietoSanas ierices, smaga
stavokli esoSajiem pulmonalas hipertensijas pacientiem ir nepiecieSami skabekla
koncentratori vai generatori u.tml. ST probléma Ipasi aktuala ir arpus Rigas, kur
rehabilitacijas pakalpojumi ir pieejami ierobeZoti. Vienlaikus javeér§ uzmaniba uz
bérnu vecaku un gimenu nepietieckamo informé&tibu par iesp&jam Latvija sanemt
nepiecieSsamos rehabilitacijas pakalpojumus, tai skaita noveértét un prognozét
iesp&jamos funkcionéSanas traucgjumus un savlaicigi izstradat bérnam atbilstosu

rehabilitacijas planu, péc tam laujot gimenei, atbilsto§i Pacientu tiesibu likumam
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izlemt, izmantot So planu vai arT meklét alternativus slimibas un to seku mazinasanas
risinajumus.

Latvija paliativas apriipes pakalpojumu pieejamiba reto slimibu pacientiem
nav pietickami nodrosinata, Tpasi primaraja veselibas apriipes limeni. Apgriitinata ir
ar1 pacientu nositiSana pie specialistiem, pieméram, onkologiem, paliativas apriipes
specialistiem. Sadarbiba ar socialajiem dienestiem nav pietiekami attistita. Regionos
paliativas apriipes nodroSinasana ietilpst pasvaldibas kompetencé un tiek sniegta
sociala darba ietvaros. Lidz ar to paliativas apripes darba efektivitate atkariga ari no
pasvaldibas riciba esoSajiem finansu lidzekliem un gimenes arstu icinteresétibas
risinat socialas problémas vai sniegt So pakalpojumu. Nereti paliativa apriipe paliek
pacienta tuvinieku parzina, kas ierobezo sniedzamas apriipes kvalitati un butiski
ietekm@ tuvinieku ekonomisko kapacitati apriipes sniegSanas laika.

Picaugusajiem pacientiem stacionarie paliativas apriipes pakalpojumi tiek

nodro$inati RAKUS paliativas apripes nodala. Savukart paliativas apripes
pakalpojumi majas ir primaras veselibas apriipes specialistu kompetence.
Bérniem paliativas apripes pakalpojumus pamata nodro$ina multidisciplinara
paliativas apriipes komanda, kura izveidota BKUS un kas veic ari zinatnisko darbu
Saja joma, ka arT nodroSina arstu, masu, socialo darbinieku, psihologu un kapelanu
apmacibu. Multidisciplinara bérnu paliativas apriipes specialistu komanda sniedz
stacionaru un ambulatoru konsultativu palidzibu gimeném un nodroSina b&rnu
paliativas apriipes pakalpojumus majas Riga. Bérnu multidisciplinaras paliativas
aprupes specialistu komandas paliativas apriipes pakalpojumi citas Latvijas pilsétas
(iznemot Liepaju) un novados nav pieejami.

Reto slimibu pacientu kvalitativa arstéSana un aprup€ bitiska loma ir
arstniecibas personu, IpasSi - arstu zinasanam un izglitibai. Atsaucoties uz arvalstu
pieredzi, jaatzimé€ vielmainas slimibu specialistu nepiecieSamiba. Ta ir pediatra
apaksSspecialitate, taCu paslaik Latvija neapmaca $adus specialistus. Vielmainas
slimibu specialista daliba multidisciplinaro komandu darba lautu veiksmigak
koordin&t atbilstosas arstniecibas un apriipes izveéli katra konkréta retds slimibas
gadfjuma. Paslaik Saja darba iesaistas dazadu specialitaSu arsti savas kompetences
ietvaros: genétiki, neirologi, gastroenterologi, onkohematologi u.c. specialisti, kuri ir
Ipasi apmaciti atpazit §is slimibas.

Nozimiga probléma, ar ko saskaras reto slimibu pacienti, saistita ar specialo

partikas produktu, tai skaita iekskigi lietojamo maisijumu, iegadi. Ne visu saslimSanu
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gadijumos tie ir klasificéti ka zales. Jauzsver, ka dazi ickSkigi lietojamie maisijumi
reto slimibu pacientiem ir vitali svarigi. Nereti tie ir ne tikai galvenais, bet ari
vienigais veids, kada tiek uznemta partika, un to lietoSanas partraukums var biit
dzivibai bistams. Valsti lidz Sim nav ieviesta vienota kartiba $adu maistjumu
registracijai, 1idz ar to raZotajs var izvéléties vinpam piemérotako registréSanas veidu,
visbiezak nemot véra izmaksu efektivitati. Dalgji 1 situacija skaidrojama ar termina
»medical food” neprecizu tulkojumu no ES dokumentiem. Ta rezultata nav iesp&jams
piemérot Siem lidzekliem tadu paSu apmaksas kartibu, ka zalem, tadejadi praktiski
izsleédzot iesp€jas tos apmaksat lidzigi ka arstniecibas Iidzeklus, kas ieklauti
Kompens€jamo zalu saraksta.

Latvija lidz 2011. gadam ir Tstenoti, un Sobrid tiek turpinati vairaki zinatniski
projekti reto slimibu izpétei. Ir izveidoti sadarbibas tikli ar vadosajiem attiecigo jomu
specialistiem Latvija, Baltija un citas pasaules valstis.

Paslaik Latvija tiek veikti pétijumi dazadas reto slimibu jomas, pieméram:

- RSU par parmantotam aknu, plau$u un mitohondrialajam slimibam (RSU
Cilveka Genétikas molekulara laboratorija);

- par parmantoto vézu genétiku (RSU Parmantota véza instittita);

- par nesindromalas vajdzirdibas izpéti (BKUS Mediciniskas genétikas
klinika);

- par nesindromalajam orofacialajam skeltn€m, parmantoto melanomu, MODY
tipa cukura diab&tu, parmantotam muskulu distrofijam un gimenes
hiperholesterineémiju, ka ar1 terapeitiskiem preparatiem iedarbiba uz to
(Biomedicinas pétijumu un studiju centrs);

- sadarbiba ar PSKUS, Latvijas biomedicinas pétijumu un studiju centru un
Zviedriju tiek veikts pétijums par akromegalijas genétiku un terapijas
efektivitati;

- sadarbiba ar Tartu Universitati tiek istenoti projekti par genoma analizi
retam parmantotam acu slimibam un vielmainas patologiju;

- veiksmigi noslédzies zinatniskas sadarbibas projekts par orofacialo skeltnu
genétiku sadarbiba ar ASV, Lietuvu un Igauniju.

Jau vairakus gadus sekmigi darbojas Baltijas Metabolisma grupa, kas apvieno
specialistus metabolisma slimibu joma. Reizi gada notiek konferences par zinatniski
aktualiem tematiem, ka ar1 praktiskas sesijas. Baltijas Metabolisma grupas ietvaros

tiek 1stenoti projekti saistiba ar parmantoto vielmainas slimibu izp&ti Baltijas regiona.
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Sadarbiba ar Valsts ledzivotaju genoma datubazi ir izveidota un tiek uzturéta
monogéno slimibu dezoksiribonukleinskabes (turpmak — DNS) un datu kolekcija,
kura satur vairak neka 800 pacientu paraugus (retas slimibas vairak ka 500).

Reto slimibu pacientu apripé svarigi ir veicinat komunikaciju un informacijas
apmainu ne tikai attiecibas arsts - pacients, bet arT pacientiem savstarp€ji, ka ari,
inform&jot citus veselibas aprupé iesaistitos specialistus par retajam slimibam, to
diagnostikas un arstéSanas iespgjam. Sobrid informacija par retajam slimibam un
komunikacijas iesp&ja pacientiem ir pieejama reto slimibu biedribas ,,Caladrius”
majaslapa  www.caladrius.lv.  Latvijas  Hemofilijas  biedribas  majaslapa
www.hemofilija.lv pieejama informacija par visiem retajiem, iedzimtajiem asins
recéSanas traucjumiem un - ta regulari tiek papildinata. Pulmonalas hipertensijas
biedribas majas lapa www.phlatvia.lv ir apkopota informacija par pulmonalo
hipertensiju.

Latvijas Hemofilijas biedriba ir izveidojusi hemofilijas pacienta identifikacijas
karti, kura satur noteiktu informaciju: pacienta vards, uzvards, diagnoze, saslim$anas
smaguma pakape, kontaktpersona ar ko sazinaties, ja pacientam radusas veselibas
problémas.

Reto slimibu gaita parasti ir smaga, nereti radot smagas degenerativas
1zmainas organisma un progresgjoSu invaliditati. Janem véra, ka slimiba skar ne tikai
pacientus, bet arT gimeni, tuviniekus un citas pacienta veselibas un socialaja apripé
iesaistitas personas. Si situdcija ir Tpa§i smaga, ja saslimSana skar mazgadigus
pacientus. Papildus riipes, ko prasa bérna, kas slimo ar reto slimibu, apriipe, bieZi vien
ierobezo iespeju kadam no vecakiem stradat algotu darbu, ka ari ietekmé sp€ju
pilnvertigi ieklauties sabiedriba, Jaatzist, ka Sobrid valsts socialie pakalpojumi §adam
gimen&m ir nepietickama. Un §T aktuala jautajuma risinasana biitu jaiesaista visas
ieinteres€tas puses uUn sadarbibas partneri, organiz&jot ipaSu darba grupu esosas
situacijas izp€tei un iesp&jami labako problémas risindjumu izstradei. Savukart
pieauguso saslimSanas ar retu slimibu sekas ir darba zaudesSana, nesp€ja atgiit darba
sp&jas, sociala un psihologiska atstumtiba. Lidzekli, kas atgrieztu pacientu darba tirgt
un palidz&tu integréties sabiedriba, jo 1pasi kombinétas zalu terapijas sanemsSana,

socialais un psihologiskais atbalsts, ir ierobezZots.
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3. Plana galvenie (stratégiskie) virzieni
3.1.Informacija par retajam slimibam
3.1.1. Reto slimibu interneta majaslapas izveide

NepiecieSams izveidot centralizétu, informativu, retajam slimibam veltitu
majaslapu interneta. Tas uzturéSana un satura atjaunoSana jauztic valsts veselibas
apripes institicijai. Lapas satura lictoSanai jabiit bez maksas, nodroSinot saites ar
citam sabiedriskajam pacientu un radinieku atbalsta majas lapam, ka arl

starptautiskam organizacijam, kuras darbojas reto slimibu joma.

3.1.2. Pacientu ar retajam slimibam registra izveide

Viena no galvenajam problémam reto slimibu pacientu apriipes planosana un
organizacija ir vienotas klasifikacijas trikums. Ta rezultata liela dala So pacientu
paliek ,,neredzama” veselibas un socialas apriipes planotajiem. ST iemesla dg] reto
slimibu kod&$ana p&c vienotiem principiem ir centralais jautdjums Eiropas reto
slimibu iniciativas grupa (RDTF: Rare Disease Task Force). P&dgjo gadu laika,
sadarbojoties ar Pasaules Veselibas organizaciju (turpmak — PVO) ir uzsakts darbs pie
izmainam Starptautiskaja Slimibu klasifikatora SSK-10, izveidojot jaunu Klasifikatoru
SSK-11, kura paredzets ieklaut ar retas slimibas. Lidz tam speka ir organizacijas
Orphanet piedavata klasifikacija Orpha Code, kas piedava klasificét slimibas péc
lidzigiem principiem, ka tie tiks ieklauti jaunaja klasifikatora SSK-11.

ES vienotas ricibas (Joint action) projekta ,,Orphanet Europe-Development of
the European portal of rare diseases and orphan drugs” ietvaros 2014.gada jabit
izstradatam pilnveidotajam reto slimibu sarakstam. Latvija Reto slimibu pacientu
registri ir veidojami pie attiecigajiem ekspertu centriem. Registrus, kuri ietver
noteiktas retas slimibas nepiecieSams pilnveidot, uzlabojot datu ievadi (risinami
jautajumi par kvalitativu datu ievadi, kas ir arstniecibas iestazu kompetence, paredzot
attiecigu reguléjumu normativos aktos, vienlaicigi risinot jautajumu par finans€juma
nodro§inajumu $im mérkim), iesp&ju veikt audz&ju analitisko informaciju (par audz&ju
histologisko tipu, izmantojot ES pieredzi reto audz&ju uzskait€), ka ari nodrosinot datu

apmainu starp esosajiem registriem vai sist€mam.

3.1.3. Reto slimibu saraksts
Reto slimibu kodésana tiek lietots SSK-10 klasifikators, kas ietver tikai nelielu

dalu no reto slimibu diagnozém. Nepietiekamas zinasanas par to, kuras slimibas
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klasificEjamas ka retas, ir viens no iemesliem, kap€c jautdgjumam par retajam
slimibam netiek pievérsta pietieckama uzmaniba. So situaciju ES ir noradijusi ka
problému, planojot aktivitates reto slimibu saraksta izveide. ES programmas
,»Veseliba” vienotas ricibas (Joint Action) projekts: ,,Orphanet Europe— Development
of the European portal of rare diseases and orphan drugs” uzsaka savu darbibu no
2011.gada 4.aprila un ta ilgums ir 36 ménesi. Viens no galvenajiem projekta mérkiem
ir pilnveidot Reto slimibu sarakstu. Latviju Saja projekta parstav Slimibu profilakses
un kontroles centrs.

Nemot veéra, ka reto slimibu identific€Sanai un saraksta izveidei Latvija paslaik
nav pieejami pietiekami finansialie un cilvéku resursi, pagaidam Iidz minéta projekta
termina beigam reto slimibu kodéSana tiks izmantots spéka esosais SSK- 10
Klasifikators. Jaatzimé, ka no 2014. gada tiks uzsakta e-veselibas projekta ievieSana
un realizacija, ka rezultata centralizeti tiks uzkrati dati par pacienta veselibu un
sanemtajiem veselibas apriipes pakalpojumiem.

Jau Sobrid Nacionala veselibas dienesta Tstenotaja elektroniskas veselibas
kartes informacijas sist€mas izstrades projekta ir paredz€ts uzkrat pilnu informaciju
par pacienta veselibu un sniegtajiem veselibas apripes pakalpojumiem. Lai
nodroSinatu reto slimibu identifikaciju e-veselibas sistema, jaapsver iesp€ja e-
veselibas sistémas mediciniskajos dokumentos izmantot Orphanet reto slimibu
saraksta kodus, paredzot slimibu kodéSanai lietot gan SSK-10 kodus, gan Orpha
slimibu kodus (Orpha number). Tas Jautu, izmantojot e-veselibas sist€émas ieklauto
informaciju, ieglt datus par reto slimibu sastopamibu, diagnostiku, arstéSanu u.c.
informaciju. Istenojot iepriek$ minéto, jauna Reto slimibu pacientu registra veidosana
nebiitu nepiecieSama.

Papildus, lai nodrosinatu reto infekcijas slimibu epidemiologisko uzraudzibu, ir
nepiecieSams paplaSinat obligati registréjamo infekcijas slimibu sarakstu (Ministru
kabineta 1999.gada 5.janvara noteikumi Nr.7 ,Infekcijas slimibu registracijas
kartiba”), atbilstosi Orphanet slimibu sarakstam, izstradat gadijumu definicijas
zinoSanas nolikam un nodroSinat informacijas apmainu par retam infekcijas slimibam
starp Valsts Infekcijas slimibu uzraudzibas un monitoringa sistemu (VISUMS) un reto
slimibu registru.

Gandriz pusmiljons eiropieSu sirgst ar retu audz&ju. Neskatoties uz katra
individuala audzgja tipa reto sastopamibu, kopuma retie audzgji aptver aptuveni 20%

no visiem laundabigajiem audzgjiem, ietverot vairakus audz€u veidus bé&rniem,
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pusaudziem un jaunieSiem. Visaptverosas definicijas retiem audz&jiem nav.
Starptautiska ekspertu grupa ir vienojusies, ka piemérotakais indikators reto audz&ju
raksturoSanai ir saslimstibas biezums. Saslimstiba ar dazadiem retiem audzg&jiem un
mirstiba ir loti atSkiriga. Iev@rojama diference ve€rojama ari vienadu audzg€ju
dzivildzes raditajos dazadas ES valstis, kas izskaidrojams ar atSkiritbam savlaicigas
diagnostikas un arstéSanas iesp&jas. Pacienti ar retiem audzgjiem Iidzigi ka citu reto
slimibu pacienti saskaras ar tadam problémam ka: informacijas trikums, diagnostikas
grutibas un kluidas, atbilstoSas arstéSanas ierobezojumi un dardziba. Tomér jauzsver,
ka lielaka dala orfanzalu ir tieSi onkologisko slimibu arstéSanai, piemé&ram,
mazmolekularie savienojumi un monoklonalas antivielas.

Eiropas Savieniba nav vienotas reto audzg&ju datu bazes, tad€] nav iespgjama
atbilstosa epidemiologisko datu, arst€Sanas kvalitates un dzivildzes raditaju analize.
Atsaucoties uz ,,Rarecare” sniegtajiem datiem, Eiropa reto audz€ju nosaukumam
atbilst 40 dazada tipa audzgji, kas atSkiras ne tikai péc to lokalizacijas, bet ar1 péc
audz€ja histologiska varianta un citiem faktoriem, piem&ram, parmantotibas. Nemot
vera, ka Latvija ar noteiktam slimibam slimojoSu pacientu registra par pacientiem,
kuri slimo ar onkologiskam slimibam, ir pieejama informaciju par audz&ja diagnozi
péc ta lokalizacijas principa, bet nav pieejama analitiska informacija par audzgja
histologisko tipu, nav zinams, cik daudzi no sastopamajiem audzg€jiem ir uzskatami
par retiem audzgjiem. Visbiezak pie retiem audz€jiem pieder nevis visi kadas
lokalizacijas audzgji, bet gan tikai kads konkréts S§is lokalizacijas audzgja
histologiskais tips. Vienlaikus jaatzimé, ka ne visa registra pieejama informacija tiek

izmantota.

3.2. Prevencija un agrina atklasana

Sijajosa diagnostika ir loti efektivs mehanisms reto slimibu noteikSanai
gadijumos, kad iesp&jama So slimibu arsteéSana vai savlaiciga noveérSana. Ar sijajoso
diagnostiku ir iesp&jams noteikt patologiju vél pirms klinisko simptomu paradiSanas
un iesp&ama arst€Sana, lai noverstu to sakumu. Pateicoties tehnologiju un
masspektrometrijas metodes attistibai, pastavigi palielinas to slimibu skaits, kuru
gadijumos iesp&jams Veikt sijajoso diagnostiku. Vienlaikus jaatzist, ka plasas
populacijas sijajosas diagnostikas programmas ierobezo &tiski un ekonomiski
apsverumi. Saskana ar EUROPLAN projekta grupas ieteikumiem, ievieSot sijajosas

diagnostikas programmas, janodro$ina cie$a un efektiva sadarbiba starp iesaistito
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slimnicu struktiirvientbam un laboratorijam, nodroSinot saskanotu darbibu un
kvalitates kontroli.

Planojot aktivitates Reto slimibu ricibas plana ietvaros, svarigi biitu ieviest vai
paplaSinat sijajoSo diagnostiku un DNS diagnostiku arst§jamam vai nov&rSamam
slimibam, iepriek$ izvertejot iesp&jamos ieguvumus un izmaksu efektivitati, ka ari
nodroSinat diagnostikas piecjamibu, tai skaita arvalstis, pacientiem ar retajam
slimibam neatkarigi no pacientu vecuma.
riska grupu selektivo sijajoso diagnostiku péc noteiktam indikacijam, kuras
izstradajusas arstniecibas personu profesionalas asociacijas normativajos aktos
noteiktaja karttba un kuru ievieSanu atbalstitu Veselibas ministrija.

Noteiktu riska grupu sijajosa diagnostika ir izmaksu efektivaka un aptver tikai
mérka grupu, palielinot identific§jamo patologiju procentu. Tadgjadi tiek samazinatas
izmaksas un laiks Iidz diagnozes apstiprinasanai. Riska grupu sijajosas diagnostikas
izmantoSana samazinas iesp&jamo arstu kludu skaitu informacijas truikuma dgél, un
pacienti visos Latvijas novados, ne tikai Riga, sanemtu atbilstoSu apriipi, ieverojot
noteiktas vadlinijas.

Paslaik Latvija ar masveida jaundzimuSo sijajoSas diagnostikas (skrininga)
palidzibu nosaka divas retas slimibas- iedzimto vielmainas slimibu— fenilketontiriju
(kops 1987.gada) un iedzimtu endokrino patologiju- iedzimtu hipotireozi (kops
1996.gada). Sads skrinings dod iespgju diagnosticét iedzimto hipotireozi un
fenilketoniiriju visiem jaundzimusajiem, kuriem ir $ada iedzimta patologija. Latvija ik
gadu tada veida tiek agrini atklati videji Cetri jaundzimusie ar iedzimtu hipotireozi un
tris- ar fenilketoniiriju. PaplaSinot diagnostikas iesp€jas (jaundzimusSo skriningu,
gritnieCu skriningu augla iedzimtdm anomalijam) var€tu uzlabot reto slimibu
prevenciju, tai skaitd izveértgjot griitniecibas partraukSanu izteikta riska gadijumos.
Jaatzist, ka Sobrid Latvija dzimst bérni ar slimibam, kuras iesp€ams noteikt
griitniecibas laika, teor&tiski dodot vecakiem iesp€ju reproduktivai izvélei. Jaatzimé,
ka plasaka skriningu iesp&amiba neaprobezojas tikai ar gritniecu un jaundzimuS$o
gengtisko testéSanu, jo ar specifisku diagnostikas metozu palidzibu iesp&jams novertet
un samazinat iedzimtu saslimsSanu risku, izmeklI€jot abus topoSos vecakus, veicot
preimplantacijas diagnostiku.

Pedgja laika aktualiz&jies jautajums par jaundzimuSo skrininga paplasinaSanu,

izmantojot §im mérkim masspektrometrijas metodi (MS/MS). Latvijas Partikas un
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veterinara dienesta (turpmak- PVD) un Latvijas organiskas sintézes instittita riciba ir
Sadas ierices, kas gan netiek lietotas mediciniskiem mérkiem. Saskana ar darba grupas
rciba esoso informaciju, PVD varétu veikt iepriek§ minétas analizes, atbilsto$i PVD
cenradim. Tacu piedavata izmeklgjuma cena aptuveni 10 reizes parsniedz vidgjo
cenas ltmeni, kas noteikts par [idzvertigu izmekl€jumu vairakas Eiropas valstis.
Sobrid, ja reto slimibu izraisa genétiskas izmainas, ir iespgja veikt §adus
valsts apmaksatus prenatalos un postnatalos izmeklgjumus:
- citogenétisko analizi (hromosomu analizi ar standarta metodi un molekularas
citogenétikas jeb FISH metodi);
- genétisko biokimisko analizi: paaugstinata genétiska riska griitnieCu biokimisko
skriningu augla genétiskai patologijai, jaundzimuSo masveida sijajoso diagnostiku
(skriningu) fenilketoniirijai un iedzimtai hipotireozei, iedzimto metabolo slimibu
selektivo skriningu (aminoskabju spektra, organisko skabju spektra, oligosaharidu,
mukopolisaharidu un kvalitativo oglhidratu analizi).
- DNS diagnostiku spinalai muskulu atrofijai, hereditarai sensori motorai
polineiropatijai, garo un vid€ji garo taukskabju k&zu oksidacijas trauc€jumiem,
Hantingtona horejai, fragilas X hromosomas sindromam.

Papildus Latvija zinatniski pétniecisko projektu ietvaros vai zinatnisko institiiciju
laboratorijas var veikt diagnostiku testiem- cistiskai fibrozei (biezums 1: 3500),
hereditarai hemohromatozei (biezums 1: 600), Vilsona slimibai (biezums 1: 40 000),
Zilbéra sindromam (biezums 1: 10), alfa 1 antitripsina nepietickamiba, daziem no
parmantoto audzgju veidiem, trombofilijam.

Tacu paslaik, pieméram, izmekl&jums, lai noteiktu amonjaka Iimeni asinis visiem
tiem jaundzimus$ajiem, kuriem novéro apatiju, krampjus, progres€joSus centralas
nervu sist€émas traucgjumus, letargiju un komu ir pieejams tikai Riga. Nenosakot
amonjaka ltmeni Sai riska grupai, netiek savlaicigi atklati pacienti ar urinvielas cikla
trauc€jumiem, kuriem iesp€jama arst€Sana. Amonjaka noteikSanai jabit pieejamai
visos prenatalajos centros Latvija, Rigas dzemdibu nama un BKUS visu diennakti.

Lai veicinatu kvalitativu reto slimibu diagnostiku, biitu nepiecieSsams veikt
DNS diagnostiku Latvija biezak sastopamajam patologijam, papildinot valsts
apmaksato diagnosticéjamo patologiju sarakstu ar Ziemeleiropas un Austrumeiropas
populacijas biezak sastopamajam slimibam, kuru DNS diagnostika ietekmé arstéSanu,
prognozi vai attistibas gaitu. Sadu patologiju grupai pieder, pieméram, cistiska

fibroze, metiléSanas analize Pradera Villija un Eindzelmana sindromiem, hemofilija A
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un B, von Vilebranda saslim$ana, hereditara hemohromatoze, Retta sindroms, Vilsona
sindroms, Alfa 1 antitripsina nepietiekamiba, galaktozémija un Zilbéra sindroms.
Pastavot atbilstoSam finansgjumam, Latvija ir iesp&jama DNS diagnostika art
retiem audzgjiem, pamatojoties uz starptautiskajam vadlinijam vai ieteikumiem. Ja
slimibas biezums populacija ir mazaks par 1: 500 000, vai ar precizu diagnozi Latvija
nav iesp&jams noteikt, pamatojoties uz multidisciplinara arstu konsilija slédzienu,
blitu nepiecieSsams nodrosinat E112 vai S2 veidlapas pieskirSanu retas slimibas
diagnostikai kada no ES references laboratorijam. Svarigi $o iesp&ju nodroSinat, ne
tikai bérniem, bet arT pieaugusajiem pacientiem, kuriem ir smagi veselibas traucgjumi.
S2 vai E112 veidlapas pieskirSanas indikacijam ir jabit skaidri noteiktam, pieméram:
- reta slimiba izraisa dzivibai bistamas komplikacijas,
- reta slimiba ir arst€§jama un/ vai noverSama,
- no DNS diagnostikas ir atkariga uz mutaciju veidu balstita arsteéSana,
- prenatalai diagnostikai.
Biitu nepiecieSams izstradat konkrétus ieteikumus par prevencijas
pasakumiem, kas javeic gimeném, ar iedzimtu saslimsanu risku. Btiska ir ne tikai
gimenes arstu, bet ari ginekologu, pediatru, endokrinologu, internistu, kardiologu,

pulmonologu un citu specialistu izglitoSana Sajos jautajumos.

3.3. ArsteSana

Reto slimibu pacientiem ir nepiecie§ama speciala apriipe un uzmaniba, kas
prasa veselibas apriipes specialistiem ieguldit lielaku darbu un atbildibu.

Sobrid reto slimibu pacienti veselibas apriipes pakalpojumus sanem noteiktaja
kartiba, kas neparedz pacientiem veselibas apriipes pakalpojumus saistiba ar reto
slimibu sanemt prioritari.

Reto audz&ju arstéSana, pieméram, ir izaicinajums kliniskaja prakse. Pat
specializ€tajos centros Rietumeiropa, kur tiek nosiititi pacienti, arst€Sanas pieredze
nav pietickama. Jaunas arst€Sanas metodes nav iesp€jams izstradat, jo salidzinosi
neliela pacientu skaita d€l ir griiti veikt nopietnus kliniskos pétijumus, demonstrét
arstéSanas efektivitati un ieviest kliniskaja praks€ uz pieradijumiem balstitu terapiju.

Diemzel Latvija pacientiem nereti ilgstoSi netiek noteikta pareiza diagnoze un,
lidz ar to netiek nodroSinata atbilstoSa palidziba, jo atseviskiem audzg€ja veidiem nav
iesp&jams preciza diagnostika. Ar1 arstéSanas izmaksas, kas $ajos gadijumos nereti ir

loti augstas parsniedzot 10 000 LVL, kas pacientiem bieZi nav pieejama. ES So reto
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slimibu arstéSana tick veikta references jeb regionalajos ekspertizes centros, kuros ir
apkopota vislieclaka pieredze un jaunakas tehnologijas, laujot iesp&jami precizi
diagnosticét un arstét konkrétas patologijas.

Sobrid Latvijas onkologi sadarbiba ar kolegiem Baltijas un Skandinavijas
valstis, kopigi risina jautajumus saistiba ar retajiem audz&jiem. Uzsakts kopigs
projekts, izveidojot konsultativu dienestu, kas paredz iesp&ju konsultéties ar arvalstu
kolégiem reto audz&ju joma, nepiecieSamibas gadijuma nosiitot pacientus uz
noteiktam klinikam. Savstarpgji sadarbojoties katra valsts varétu specializéties kadu
atseviSku reto audzEju arst€Sana, attistit diagnostikas un terapijas kompetences
konkretajos virzienos un koncentrét tam atbilstoSos resursus. Pieméram, ja Latvija
butu tikai 1- 2 pacienti ar kadu konkr&tu reta veida audzg&ju, tad Baltijas valstis kopa
tie varétu but 5- 6 gadijumi gada. lesp&ams, ka vartu racionali pamatot tadu
sadarbibas modeli, kas paredzétu konkréto pacientu arstéSanu regionalajos
kompetences centros, kas lautu ietaupit resursus katra valsti atseviski un uzlabot
rezultatus kopuma.

Lai nodroSinatu esoSo veselibas apriipes specialistu zinasanu mobilizaciju un
uzlabotu pakalpojumu pieejamibu reto slimibu pacientiem, nepiecieSams veikt $adus
organizatoriskus uzlabojumus:

1. Reto slimibu pacientiem nodroSinat prioritaru pieejamibu ambulatoras
veselibas apriipes pakalpojumiem un individualu pieeju, nosakot:

a.  atseviSkas piepemsSanas stundas pie specialistiem ar 1saku gaidiSanas
rindu un pagarinatu vizites laiku, ka ari augstaku pakalpojuma
apmaksas tarifu;

b. iespju sapemt visu nepiecieSamo specialistu konsultacijas viena
arstniecibas iestades apmeklejuma laika;

c. atseviskas rindas uz funkcionalas diagnostikas, laboratorijas un
citiem izmekl&jumiem, kas nepiecieSami retas slimibas pacienta
veselibas stavok]a kontrolei.

2. Pamatojoties uz arst§josa arsta nositijumu, nodroSinat pieejamibu
multidisciplinarai specialistu komandai, kura:

a. nosaka galigo diagnozi, atbilstoSa pamatojuma gadijuma atzistot

konkr&to slimibu ka retu;
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b. izveido individualu arstéSanas, aprupes un rehabilitacijas planu, tai
skaita izverté nepiecieSsamibu inovativu medikamentu un orfano zalu
sanemsanai,

c. veic periodiskas parbaudes, ja nepiecieSams veicot izmainas
arstéSanas un apripes plana;

d. paredz kartibu, kada pacientu apriipé tick iesaistiti nepiecieSamie
specialisti no dazadam arstniecibas iestadeém.

3. Lai noverstu dzivibas funkciju traucgjumus vai neatgriezeniskus veselibas
traucgjumus, neatkarigi no So uzturlidzeklu statusa (zales, mediciniskais
uztursvai cits), izveidot mediciniska uztura kompensacijas sistému pacientiem,
kuriem tas nepiecieSams neatkarigi no $o uzturlidzeklu statusa (zales,
mediciniskais uzturs, skabekla terapija, tehniskie paliglidzekli).

Nemot véra, ka multidisciplinarajai specialistu komandai, nepiecie$ams izvertét
katra pacienta specifisko gadijumu individuali un noteikt tam piemérotakas turpmakas
diagnostikas un arstéSanas iesp&jas, biitu janosaka manipulaciju tarifs pakalpojumam,
atbilstosi iegulditajam darbam.

Multidisciplinaras komandas vajadz&tu veidot Latvijas slimnicas - PSKUS,
RAKUS, BKUS - kur tiek diagnosticéti, registréti, arstéti reto slimibu pacienti.
Veidojot pacientam draudzigu, individualu apripes vidi, janem veéra pacientu
funkcionalas sp&jas. Paredzams, ka pilnvertigas apriipes nodroSinaSanai bitu
nepiecieSams izstradat ricibas planu, kas ietvertu ne tikai Veselibas ministrijas
parraudziba esoSos resursus un procesus, bet noteiktu ari sadarbibu ar citam
ministrijam, pieméram, Labklajibas ministriju, nodroSinot valsts finansialu
nepiecieSamo atbalstu ricibas plana izpildei.

Nepieciesams noteikt arT skaidras indikacijas, atbilstosi kuram, pacientiem
biitu pieejami misdienigi un efektivi medikamenti, vienlaikus izvairoties no
nepardomatas resursu izmantoSanas. Ne mazak svarigi biitu iesp&jami skaidri noteikt,
kados gadijumos arstnieciskie lidzekli, tai skaita zales, tiek pilniba vai dalgji finanséti
no valsts puses.

Saskana ar EUROPLAN darba grupas atzinumu, janem veéra, ka pamata darbu
orfanzalu kliniskas pievienotas vertibas izvertésana jau veikusi Eiropas Zalu Agentira
(European Medicines Agency, EMA). Lai orfanzales sanemtu oficialu izplatiSanas
atlauju §ada statusa, to razotajam japierada, ka:

- tas arsté retu, nopietnu, dzivibu apdraudosu vai novajinosu slimibu;
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- nav pieejama cita, alternativa arstésana;
- minétas zales piedava butiskus uzlabojumus pacientam.
Lidz ar to EMA izsniegta izplatiSanas atlauja pati par sevi var tikt uzskatita ka

pamatojums konkrétas orfanzales kliniski pievienotai vertibai.

3.4.Integreta sociala un veselibas apriuipe
3.4.1. Atpazistamiba

Lai veicinatu reto slimibu pacientu atpazistamibu un vajadzibas gadijuma
sniegtu iesp&jami atbilsto$ako palidzibu, nepiecieSams izveidot ,,atpazistamibas lapu”.
Mingéta lapa atrastos pie retas slimibas pacienta un taja tiktu noradita preciza diagnoze
(diagnozes kods), sniegti noradijumi par ricibu veselibas stavokla pasliktinasanas
gadijuma, ka ari lietoto zalu saraksts un individualas devas. Reto slimibu pacientu
atpazistamibas lapas merkis ir sniegt pilnigu informaciju par saslimSanas veidu un
noziméto pamatsaslim$anas arstéSanu, ne tikai akutas situacijas, bet ari ieprieks
planotas arsta apmekl&jumu reiz€s, tadgjadi laujot vienkarSas veselibas problémas
risinat iesp&jami tuvak pacienta dzivesvietai nevis kada no valsts nozimes ekspertizes

centriem.

3.4.2.Rehabilitacija un sociala adaptacija

Lielam skaitam pacientu, kuriem retas slimibas izraisijuSas dazadus veselibas
trauc&jumus, nepiecieSams nodroSinat rehabilitacijas pakalpojumus ar mérki sasniegt
un uzturét iesp&jami augstako fiziskas, sensoras, intelektualas, psihologiskas un
socialas funkcionéSanas Itmeni. EUROPLAN rekomendacijas noteikts, ka papildus
aktivitates, kas tiek veiktas reto slimibu pacientu apriip€, biitu nepiecieSams atbilstosi
kompensét. Pieméram, $ada speciala kompensacija paredzéta Francijas Nacionalaja
plana Reto slimibu joma. Tapat valsts veselibas apriipes apmaksas sisteéma jeb tarifos
japaredz speciala kodesana, lai atpazitu un atbilstoSi novertétu papildu aktivitates reto
slimibu gadijumos. Pretgja gadijuma veselibas apriipes specialisti var izvairities N0
Sadiem pacientiem, nesniedzot visu nepieciesamo palidzibu.

Latvija ir pieejami Starptautisko funkcionéSanas klasifikaciju (SFK) parzinosi
rehabilitacijas arsti un funkcionalie specialisti. SFK izmantoSana multiplu un
sarezgitu  funkcionéSanas trauc€jumu gadijuma lauj sekmigak prognozét

funkcionéSanas traucgjumu dinamiku medicinas un dazados socialajos aspektos, ka
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arl labak planot nepiecieSamos rehabilitacijas pakalpojumus un to TistenoSanai
vajadzigos resursus.

Proporcionali lielai dalai reto slimibu pacientu vienlaikus ar medikamentozo
arst€Sanu, vai pat tas vieta, nepiecieSamas Ipasas rehabilitacijas programmas. Svariga
loma ir regulariem rehabilitacijas pakalpojumiem dinamiskas novéro$anas
programmas ietvaros, rehabilitacijai socialaja vidé, tai skaita majas - CBR
(Community Based Rehabilitation) veida, izmantojot paligtehnologijas (Assitive
Technologies) utt.. Attieciba uz paligtehnologijam, piem&ram, muskulu distrofijas
pacientiem ir vajadzigas ipaSas parvietoSanas ierices, elpoSanas paligierices, ka ari
slimibas gaitai atbilstoSa programma to secigai nomainai un papildinaSanai.

Reto slimibu rehabilitacijas protokols ir viens no Sobrid veidojamas
rehabilitacijas programmu piedavajuma sistémas uzdevumiem. Sistému ir ieceréts
veidot, izmantojot pieejamos resursus no tadam struktarvienibam ka NRC ,,Vaivari”
Bérnu rehabilitacijas klinika, Ambulatoras Universitates rehabilitacijas klinika un
citas minéta Centra struktiirvienibas, kopa ar regionalam rehabilitacijas iestadém, kas
sadarbojas arT ar pasvaldibu Socialajiem dienestiem vai ietilpst to struktira. Iesp&jama
plasaka sadarbibas attistiba ar universitates Itmena slimnicam.

Rehabilitacijas programmu izstradé gan pieauguSajiem, gan bérniem var
izmantot NVO un valsts sektora sadarbibas modeli, jo Latvijas NVO reto slimibu
joma ir jau uzkrajusas pieredzi citas valstis, taja skaita, kaiminvalstis par reto slimibu
pacientu rehabilitacijas programmam katra diagnoZzu grupa, gan ari NVO ir
izveidojusies sadarbiba ar citu valstu rehabilitacijas specialistiem un klinikam.

Ir nepiecieSama rehabilitacija un islaiciga apriipe majas gan b&rniem, gan
pieaguSajiem ar retajam saslim$anam, kuru stavoklis ir 1paSi smags. Tas atvieglotu
gimenes loceklu ikdienu, ka arT sekmétu profesionalu saslimuso cilvéku aprtpi. Dazos
gadijumos ir jaskata iesp€jas par asistenta pieskirSanu reto slimibu pacientiem. Lai
attistitu So apriipes veidu, nepiecieSama sadarbiba ar paSvaldibam un Labklajibas
ministriju.

Rehabilitacijas uzdevums ir panakt, lai bérni, kas slimo ar retajam slimibam,
maksimali iesp&jama veida spetu ieklauties sabiedriba- apmeklét pirmsskolas
izglitibas iestadi un visparizglitojoSo skolu, iesaistities briva laika aktivitateés un,
sasniedzot picaugu$a vecumu- biitu ar iesp&jami augstaku neatkaribas pakapi. Bérnu
rehabilitacijas vai habilitacijas pakalpojumu organizéSana un nodroSinasana janem

vera sadi priekSnosactjumi:
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- rehabilitacijas process ir orientéts uz visu gimeni (bérnu, vecakiem, braliem,
masam, vecvecakiem), tai skaita arl ar mérki saglabat gimeni, ja taja ir bérns
ar smagam, hroniskam, invalidiz§josam slimibam. Lai to paveiktu
nepiecieSama, be&rnu rehabilitacija  specializ€jusas multidisciplinaras
rehabilitacijas  komandas  piesaiste.  NepiecieSams  izstradat  Siem
pakalpojumiem atbilstoSus tarifus, lai veicinatu iesaistito specialistu stradat
bérnu rehabilitacijas joma. Sis darbs prasa lielaku resursu ieguldijumu, jo
jastrada ar visu gimeni, ne tikai pacientu, pieméram, gimenes locek]u
apmaciba ikdienas rehabilitacijas uzdevumu veikSanai majas, nodarbibas
attiecibu saglabasanai gimeng.

- rehabilitacijas dienestam jasp€ prognozeét bérna attisttbu un noteikt
rehabilitacijas mérkus ilgam laika periodam, piem&ram, skolas gaitu uzsaksana
kopa ar vienaudziem, pusaudza gadu parvaréSana, ieieSana ,,picauguso karta”,
profesijas izvéle un darba iesp&jas, dzive samazinoties vecaku atbalstam, tiem
novecojot u.c.;

- janodroSina laba sadarbiba starp pediatrijas (diagnostika, arst€Sanas plani)
un rehabilitacijas (visaptverosi rehabilitacijas pakalpojumi) dienestiem, tai
skaita pasvaldibu socialajiem dienestiem;

- janem ve&ra be€rna attistiba, atbilsto§i vecumam, un iesp&a So aspektus
meérktiecigi izmantot rehabilitacijas laika funkcion€Sanas attistiSana, ka ari
paredzg€t izmainas nepiecieSama vides atbalsta nodro§inasana;

- nepiecieSama sadarbiba ar visparjas izglitibas sist€mas specialistiem,
vienojoties par dazadiem atlases krit€rijiem apmacibas Ilimena un
profesionalas piemérotibas noteikSana;

- janodrosina rehabilitacijas pecteciba bérnam kliistot pieaugusajiem.

Ministru kabineta 2006.gada 19.decembra noteikumi Nr.1046 , Veselibas
apriipes organizéSanas un finans€Sanas kartiba” ir pamats $adas sist€mas darbibai.
Tacu ir nepiecieSams atsevisks normativais regulé§jums attieciba uz nepiecieSamo
pakalpojumu nodroSinaSanu reto slimibu pacientiem, kas nodroSinatu savlaicigu,
mérktiecigu (planotu gan Tistermina, gan ilgtermind) un apjoma atbilstoSu
rehabilitacijas pakalpojumu sanpemsanu, lai nodroSinatu reto slimibu diagnostika un
arst€Sana izmantoto finansu lidzeklu un citu resursu efektivu izmantoSanu maksimali

iesp&jama pacienta funkcionésanas Itmena sasniegSanai.
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Biitiski ir uzsakt risinat jautajumu par reto slimibu pacientu, tai skaita bérnu,
nodroSinagjumu ar nepiecieSamajam paligtechnologijam. Visu vecumu reto slimibu
pacientu apriipes sistéma biitu javeido, balstoties uz SFK pabalstu sistémas attistiSanu,
nemot vera realos gimenes izdevumus.

Rehabilitacijas pasakumu klasta ieklaujama islaiciga jeb partraukta apriipe
(Respite Care). Ta tiek nodroSinata Tslaicigi tiem cilvékiem, kas parasti dzivo majas,
l1dz ar to arpusmajas apripe tiek sniegta ar partraukumiem. Viens no svarigiem $adas
apripes mé&rkiem ir sniegt gimenes locekliem Tislaicigu atplitu no stresa, kuru vini
izjut, nodro$inot Tpasu apripi gimenes loceklim slimojoS$am ar reto slimibu.

Retas slimibas pacientam Tslaiciga apriipe nodroSina iesp&ju nodarboties ar
veselibu uzlabojosam aktivitatém tam piemérota vide, bez vinu vecakiem un citam
ikdienas apriip¢ iesaistitajam personam. Pastav vairakas pieejas $adas apriipes
organizeésanai:

- Specializéti centri: dienas apriipes centra, atbilstoSi aprikota islaicigas
aprupes vieta,
- Islaiciga apriipe cita majvieta: pacientam - cita majvieta, kura tiek sniegta

palidziba ,,islaicigas apriipes gimenes” (respite care family) ietvaros; .

- Islaiciga apriipe sava majvieta: apriipes persona ierodas pie pacienta majas
uz zinamu laika periodu.

Rehabilitacijas procesa ietilpst ari dazadas rekreacijas programmas, kas
veidotas saskapa ar b&rnu un jaunieSu vajadzibam, piem€ram, vasaras nometnes,
speciali pargajieni un citi organizeti pasakumi, kas sniedz prieku, izklaidi un atpiitu.

Ir nepiecieSama reto pacientu un vigu tuvinieku psihoterapeitiska atbalsta
programma, 1paSi dzivibai bistamu saslim$anu gadijuma, jo pastavigs stress un
hroniska saslimSana veicina depresijas attistibu, rada pargurumu un izdegSanas
sindromu, veicina blakus slimibu rasanos. Svarigi biitu ar shiegt atbalstu reto slimibu

pacientu nevalstisko organizaciju pasatbalsta grupu izveidei un attistibai Latvija.

3.4.3.Paliativa apripe

Paliativas apriipes pakalpojuma nepieciesamibu un apjomu nosaka pacienta
veselibas stavoklis. Paliativas apriipes pakalpojumus janodroSina multidisciplinarai
komandai, kuru veido paliativas apriipes arsts, masa, psihologs, psihoterapeits,
socialais darbinieks un kapelans. Sis komandas darbibas mérkis ir sniegt kompleksu,

visaptverosu paliativo apriipi, kas orient€ta uz pacientu ar ierobezotu dzivildzi un vina
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gimeni, nodro$inot paliativo apripi tik ilgi, cik tas ir nepiecieSams, pamatojoties uz
klinisko izveértéjumu un gimenes izveli.

Saskana ar PVO rekomendacijam, paliativas apriipes pakalpojumiem ir jabut
pieejamiem visos veselibas apriipes limenos:

- Primaraja veselibas apriipes Iimeni paliativas apriipes pakalpojumus sniedz
multidisciplinaras komandas profesionali, nodroSinot majas apriipes
pakalpojumus;

- Sekundaraja veselibas apriipes Iimeni paliativas apriipes pakalpojumu
snieg$anai var tikt pieaicinati citi specialisti (piem&ram, kirurgi, kardiologi,
u.c.). Indikaciju gadijuma arstnieciskos pakalpojumus nodroSina regionalajas
daudzprofila un lokalajas daudzprofila slimnicas, dienas stacionaros un
specializ&tas slimnicas;

- Terciaraja veselibas apriipes limeni paliativas apripes pakalpojumus
nodroSina specializ€tos centros (paliativas apriipes profils) multidisciplinaras
komandas specialisti.

Paliativaja apripé iesaistami pacienta gimenes locekli un brivpratigie apripes
pakalpojumu sniedzgji, kuri ieguvusi zinaSanas un prasmes darbam ar Siem
pacientiem.

Lai Tstenotu stratégiju reto slimibu pacientu paliativas apriipes joma,

nepiecieSams:

- Nodrosinat pieejamibu paliativas apriipes pakalpojumiem majas neatkarigi
no pacienta dzivesvietas un vecuma;

- Veicinat starpnozaru sadarbibu paliativas apriipes pakalpojumu pieejamibas
un péctecibas nodrosindjumam;

- Uzlabot veselibas apriipes pakalpojumu sniedz&ju zinaSanas un prasmes
paliativas apriipes pakalpojumu sniegSana reto slimibu gadijumos, ka ari
paaugstinat sabiedribas informé&tibas Itmeni;

- Nodrosinat reto slimibu pacientus pietieckama apjoma ar enteralas baroSanas
lidzekliem un kopsSanas Iidzekliem, ka ari nodroSinat majas apripei
nepiecieSamo medicinisko aprikojumu (maksligas plausu ventilacijas aparats,
skabekla koncentrators u.c.).

Organiz€jot un nodroSinot bérnu paliativas apriipes pakalpojumu janem veéra

bitiskas atskiribas no pieauguso paliativas apripes:
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Bérnu vecuma paliativas apriipes pacientu skaits ir salidzinosi neliels — $is
aspekts kopa ar geografisko izkliedi rada organizatoras, profesionalas
apmacibas un izmaksu problémas.

- Plass patologisko stavoklu spektrs— neirologiskas, hromosomalas,
vielmainas, kardiologiskas, respiratoras un infekcijas slimibas, laundabigie
audz€ji, perinatali izveidojuSies sarezgiljumi, traumas, ka ari slimibu norises
ierobezota prognozgjamiba.

- Speciali bérniem paredz&to zalu ierobezota pieejamiba— vairums medicinas
tehnologiju, tai skaita zales, ir izpétitas un attistitas pieaugusajiem, to ievades
formas biezi nav adapt€tas b&rniem, nav izvertétas to blaknes, nav precizétas
to indikacijas un devas b&rnu vecuma.

- Attistibas faktori— b&rni ir pastaviga fiziska, emocionala un kognitiva
attistiba, kas iespaido ikkatru arst€Sanas un apripes aspektu.

- Gimenes loma — vecaki (bérna likumiskie parstavji) ir atbildigi par visu —
kltnisko, arstniecibas, &tisko un socialo 1@émumu iznakumu un tadgjadi ir
butiski iesaistiti IEmumu pienemsSana un apriipes nodro§inasana.

- Salidzinosi jauns virziens medicina— bérnu paliativa apripe ir veidojusies
no pieauguSo paliativas apripes ka mediciniski tehnologiskas attistibas
konsekvence, jo ir pagarindjusies dzivildze un palielinajusies izdzivoSana
bérniem kompleksu patologiju gadijumos, kas ieprieks€jos periodos noveda
pie strauja veselibas stavokla pasliktinaSanas un b&rna naves. Tas no vienas
puses aizvien paaugstina sabiedribas prasibas pret veselibas apriipi, bet no
otras puses sabiedribas kultiras dimensija triikkst stabilas izpratnes par
visparpienemto ricibu un atticksmi Sajos arkartigi sarezgitajos gadijumos.

- Emocionalais aspekts— kad mirst bérns, gan gimenei, gan veselibas apriipes
sniedzgjiem ir Jloti griiti pienemt arst€Sanas neizdoSanos, slimibas
neatgriezenisko dabu un navi.

- Séras— seroSanas periods péc beérna naves biezi ir smags, ilgstoSs un bieZi
loti sarezgits.

- Juridiskie un &tiskie aspekti - vecaki (bérna likumiskie parstavji) parstav

bérnu. Bérna tiesibas, vélmes un piedaliSanas [émumu pienemsana ne vienmer

tiek respektéta. Visos jautajumos, Kkuros iesaistits bérns, pastav augsts
konflikta risks starp kultiiras, @&tiskajiem, profesionalas darbibas un

juridiskajiem aspektiem;
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- Sociala ietekme— gimenei un bérnam ir praktiski neiesp&jami saglabat
ieprieks€jo socialo Itmeni bérna slimibas laika (skola, darbs, ienakumi,

izdevumi u.tml.).

3.5. Apmaciba

Veselibas apriipes profesionalu apmacibai un talakizglitibai ir nozimiga loma
reto slimibu diagnostikas un apripes uzlabosana. Pie tam apmacibas nepiecieSamiba
neaprobezojas tikai ar klinisko zinasanu un prasmju apguvi. Saskana ar EUROPLAN
datiem, pacientu organizacijas norada uz problémam komunikacija starp apriipes
specialistiem un pacientiem, tai skaitd diagnozes pazinoSanas bridi, arkartas
gadijumos, sanemot palidzibu slimibas gaita, pasliktinasanas gadijuma un pie letala
iznakuma. V&l vairak, noskaidrots, ka vairumam veselibas apripes profesionalu nav
adekvatas informacijas par kliniskiem un organizatoriem aspektiem (piem.
diagnostikas stratégija, pacientu talaknosttiSsana diagnozes precizé$anai, u.c.), kas
nereti ir iemesls bistamam kav&jumam adekvatas apriupes uzsakSanai. Ka atslégas
elements reto slimibu diagnostikas un apripes uzlabosanai EUROPLAN piedava
precizas informacijas apkopojumu profesionaliem piemérota formata. ST iemesla dél
1998.gada Eiropas Komisija, sadarbojoties ar citam organizacijam no visam Eiropas
Savienibas dalibvalstim, izveidoja interneta portalu Orphanet (www.orpha.net)
retajam slimibam un orfanzalem. No 2000.gada Saja portala pieejama informacija par
vairak ka 5000 retajam slimibam 6 dazadas valodas.

Visiem veselibas apripes specialistiem vajadzetu but informétiem par retajam
slimibam, to diagnostikas probléemam un specialo kartibu nepiecieSamas apriipes
nodrosinasanai pacientiem. Saja joma bitu nepiecieSamas sekojosas aktivitates:

- Uzlabot esosas informacijas apriti un resursu izmantoSanu, piedavajot
sabiedribai un specialistiem aktualu izzinas avotu apkopojumu (interneta
vietpu adreses nacionalam/ regionalam datu bazém, Orphanet, vadlinijam,
ekspertizes centriem, nevalstiskam organizacijam, likumdo$anas aktiem u.c.);

- Veicinat medicinas studentu un veselibas apriipes specialistu izglitibu reto
slimibu joma :

1. Izvertet veselibas apriipes specialistu studiju programmu saturu reto
slimibu joma un veikt to secigu un harmoniz€tu papildinasanu

lidzdiploma, pecdiploma specializacijas un muzilgas izglitibas etapos.
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2. lIzveidot specifiskas meérkprogrammas praktiz€joSiem arstiem reto
slimibu pacientu ikdienas vajadzibu izzinaSanai, diagnostikas,
arst€Sanas un ar talako apriipi saistitas jomas :

- atbalsttt jaunu profesiju izveidi, kas palidz&tu uzlabot reto
slimibu pacientu un vinu gimenu apripi, izstradat rezidentiiras
programmu un uzsakt valsts finans€tu specialistu sagatavoSanu
rezidentlira metabolas slimibas, ka ari aktualizét reto slimibu
sadalas visas akredit€tajas rezidentiiras programmas;

- izstradat talakizglitibas programmas reto slimibu jautajumos
primaras apriipes arstiem un arstiem- specialistiem (ginekologiem
dzemdibu specialistiem, pediatriem neonatologiem, neirologiem,
endokrinologiem, psihiatriem u.c.) ka ari citiem veselibas apripes
darbiniekiem, pedagogiem un socialajiem darbiniekiem;

- specializ€tos  centros  sagatavot apmacibas programmas

pacientiem, vinu vecakiem un gimenes locekliem.

Izstradat ricibas algoritmus primaras apripes arstiem un specialistiem reto
slimibu agrinai diagnostikai, arst€Sanai un aktivai dinamiskai novéroSanai,
koordingjot dazadu specialistu un veselibas apriipes atbalsta personala
darbibu.

- Veicinat pieredzes apmainu starp ekspertizes centriem valsti un arpus
robezam;

- Attistit un pielietot uz pieradijumiem balstitas un starptautiski atzitas
vadlinijas un labo praksi reto slimibu pacientu apriipé;

- Sagatavot izdales materialu elektroniskas versijas biezak sastopamo reto
slimibu gadijumos pacientiem, pacientu vecakiem un gimenes locekliem,
pedagogiem un socialajiem darbiniekiem specifiskas b&rnu apriipes un
veselibas veicinasanas jautajumos.

- Veselibas ministrijai (VM), specializétiem centriem sadarbiba ar

Labklajibas ministriju un masu médijiem veidot pacientiem draudzigu

sabiedribas informé&Sanas sistému par retajam slimibam un VM strat€giju reto

slimibu jautajumos.
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4. Plana izpildes indikatori, prioritarie uzdevumi un monitorings
4.1. Indikatori
EUROPLAN projekta ietvaros ir izstradati vairaki indikatori, ar kuru palidzibu

p&c vienotiem kritérijiem iesp&jams novertét dalibvalstis reto slimibu joma sasniegto,
lai:

- monitorétu reto slimibu plana vai stratégijas ievieSanas gaitu;

- izvertetu reto slimibu plana vai stratégijas ietekmi;

- noteiktu §1s publiskas informacijas sistémas uzturéSanas izmaksas.

Saskana ar ES Padomes ieteikumiem par ricibu reto slimibu joma tiek piedavati
sadi indikatori:
Plani un stratégijas reto slimibu joma;
Reto slimibu atbilstoSa definéSana, kodéSana un uzskaite;
Reto slimibu izpéte;
Ekspertizes centri un Eiropas references tikli reto slimibu joma;
Specialo zinasanu par retajam slimibam apkoposana Eiropas liment;

Valsts atbalsts pacientu organizacijam;

N o a A w D oe

Ilgtspéjiba.

4.1.1. Plani un stratégijas reto slimibu joma

Situdcijas apraksts: ES Komisijas darba reto slimibu joma dalibvalstu Reto
slimibu plani vai sStratégijas Sobrid tiek uzskatiti par vienu no prioritariem
jautajumiem. Retas slimibas ES valstu Itmen ir atzitas par jomu, kura nepiecieSami
butiski uzlabojumi visu darbibu koordinacijai. Pacienti un vigpu gimenes ikdiena
saskaras ne tikai ar problemam, kuras rada saslimSana ar reto slimibu, bet ar ar
problémam, kas saistitas ar pieejamo apriipi Un vinu riciba esosajiem resursiem.

lespéjamie risinajumi: Saskana ar ES Komisijas komunikacijas dokumentiem,
dalibvalstim biitu svarigi attistit koordin€tu darbibu reto slimibu joma, izstradajot uz

vienotiem principiem balstitus planus vai stratégijas.

4.1.2.Reto slimibu atbilstoSa definéSana, kodeéSana un uzskaite

Situdcijas apraksts: Viena no lielakajam problémam reto slimibu joma ir
vienotas, unikalas kodéSanas trikums, neparedzot iesp&ju §is slimibas registrét péc
vienotiem principiem. PVO starptautiska slimibu klasifikacija un citas sisteémas, kas

lauj veidot slimibu katalogus vai registrus, nav pielagotas un/vai pietickamas vairaku
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tukstoSu reto slimibu pilnvértigai uzskaitei. Reto slimibu plana izveidei ir butiska
nozime, lai izveidotu atbilstoSus mehanismus reto slimibu definicijas izstradei,
kodeésanai un uzskaitei, ka arT raditu struktiiru jeb pamatu reto slimibu atpaziSanai,
sekmgjot zinasanu un pieredzes apmainu.

lespéjamie risinajumi: Strat€giski svarigi ir izmantot visjaunako, pilnveértigako un

pieejamo reto slimibu klasifikaciju.

4.1.3. Reto slimibu izpé&te

Situdacijas apraksts: Retas slimibas ir cieSi saistitas ar nepietiekamu jauno
medikamentu izpéti, 1pasi to slimibu jomas, kuru prevalence ir zema un aprakstosas
informacijas praktiski nav. Veicot pétijjumus var ieglit jaunas zinaSanas un tiek
nodros$inata informacija, lai planotu vajadzigos resursus, veidojot atbilstosu veselibas
un socialas apriipes modeli.

lespéjamie risindjumi: lzp€tes prioritates nepiecieSams definét, orientgjoties uz
reto slimibu etiologiju, attisttbas mehanismiem, arstéSanu un prevenciju. Maksimali
iesaistities jau esoSajos vai topoSajos izp€tes projektos, ka piemeram, Reto slimibu

pétniecibas starptautiska konsorcija (RSPSK) darba.

4.1.4. Ekspertizes centri un Eiropas references tikli retajam slimibam

Situdcijas apraksts: Viena no problémam reto slimibu joma ir novélota
diagnostika, kas saistita ne tikai ar ierobezotam zinaSanam konkrétaja joma, bet arf ar
koordinacijas starp primaro veselibas apriipi un specializ€tiem slimnicu centriem
trikumu. Reto slimibu pacientiem un vinu gimeném pieejama apripe un palidziba
vairakuma ES valstu ir nepietiekami koordinéta un fragmentara. Ekspertizes centru
izveide ir atbilsto$s risindjums pacientu un vinu gimenu apriipei, nodrosinot iesp&jami
savlaicigu diagnostiku, piem@rotu arst€Sanu, ka ar1 turpmako uzraudzibu un kontroli.

lespejamie risinajumi: Augstas kvalitates veselibas apriipes pieejamibas
nodro§inasanai apzinat atbilstoSus nacionala un regionala Iimena ekspertizes centrus

un sekmét So centru dalibu Eiropas references tiklos (European Reference Networks).

4.1.5. Specialo zinasanu par retajam slimibam apkopoSana
Situdcijas  apraksts:  Viens no galvenajiem EUROPLAN projekta
izaicinagjumiem ir profesionalu zinaSanu trikuma novérSana reto slimibu joma.

IzglitojoSas kampanas un reto slimibu atpazistamibas veicinasana, ka ar1 informacijas
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vietnes veselibas apriipes specialistiem varétu butiski uzlabot sniegtas palidzibas
kvalitati un paaugstinat pacientu apmierinatibas Iimeni. Vienlaikus jaatzist, ka svariga
ir iespgjami agrina diagnostika un savlaiciga pieeja atbilstoSai arst€Sanai, Ipasi
progres€josu saslims$anu gadijumos. V&lini noteikta diagnoze ir viena no biezakajam
stidzibam, kuras tiek sanemtas no pacientiem un vinu gimeném. Jaunakas tehnologijas
piedava arvien savlaicigakas reto slimibu diagnostikas iesp€jas, paplasinot iesp&jamo
analizu klastu, par salidzino$i zemam izmaksam, ipasi vielmainas un genétiski
noteiktu traucgjumu gadijumos. Viens no galvenajiem reto slimibu planu uzdevumiem
ir veicinat $o tehnologiju izmantoSanu, lai samazinatu vélinu diagnozu ipatsvaru un
uzlabotu diagnozu precizitati. Papildus savlaicigai diagnostikai un diagnozes
precizitatei biitiska loma reto slimibu apriipé ir orfanzalu (orphan drugs) pieejamibai.
Saistiba ar nepiecieSamo orfanzalu cenu un valsts noteikto iegades kompensacijas
Iimeni, pastav problémas to pieejamibas nodroSinasana. Javeicina sadarbiba Eiropas
Iimeni, zinatniski pamatojot orfanzalu (Orphan Medical Products) pievienoto
terapeitisko veértibu.

lespéjamie risinajumi: Informacijas vietnes profesionaliem varétu uzlabot vinu
sniegtas palidzibas kvalitati. Jasamazina novélotas diagnostikas bieZums reto slimibu
gadijumos, ievieSot jaunakas tehnologijas kliniskaja praks€, nemot véra to nozimibu
un pielietojamibu. Bitiski aspekti reto slimibu diagnostikas precizitates
nodroS§inaSanai ir veikto diagnostikas testu validacija un reto slimibu laboratorijas.
Pieejamiba arstéSanai ar orfanzalém ir viens no reto slimibu plana efektivitates

Kritérijiem.

4.1.6.Valsts atbalsts pacientu organizacijam

Situdcijas apraksts: Daudzas reto slimibu pacientu problémas un vajadzibas ir
saistitas ar nepiecieSamas informacijas trikumu. Informacijas pieejamiba veicinatu
izpratni par konkrétajam saslimSanam, ka ari atvieglotu pieeju izklied€tajiem
resursiem. Tada veida bitu iesp&jams pacientus informét par sabiedribas atbalstu un
atvéletajiem resursiem. lzglitojosu materialu izstradasana pacientu un vigu gimenu
atbalstam ir nozimigs reto slimibu pacientu organizaciju un reto slimibu plana vai
stratégijas darbibas rezultats. Visbiezak reto slimibu atbalsta grupas darbojas vairaku
gadu garuma, tacCu tas ir izveidotas tikai dazam retajam slimibam. Nemot véra to, ka
reto slimibu prevalence ir zema, vairakums So pacientu to maza skaita dé| neveido

savas asociacijas. Pedgja laika tiek veidotas lielakas organizacijas un federacijas,
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parstavot dazadu reto slimibu pacientu intereses. Janem ar1 véra, ka lielai dalai reto
slimibu pacientu un vinu gimenu vieniga iesp&jama palidziba lidz §im sanemta no
socialajiem dienestiem. Nevalstisko organizaciju atbalsts no valsts puses sekmétu to
profesionalitati un iesp&jas sniegt kvalitativu ekspertizi reto slimibu joma.

lespéjamie risinajumi: NepiecieSams nodroSinat atbilstoSu  konsultaciju
pieejamibu reto slimibu pacientiem un vinu gimeném visos lémumu piepemsanas
limenos. Pagaidam, kamér tiek attistita un uzkrata zinatniski pamatota informacija,
socialajiem dienestiem jaturpina sniegt atbalsts pacientiem un vigu gimeném.
AtbilstoSas informacijas vietnes varétu butiski uzlabot pacientu informétibas limeni.
NepiecieSams nodro§inat precizas informacijas pieejamibu tada formata, kas
pienemams pacientiem un sniedz atbildes uz visiem jautajumiem par slimibas
izpausmém, apripes iesp&jam, ekspertizes centriem u.c. Papildus nacionala limena
informacijai, pacientiem janodroSina pieeja tadiem interneta portaliem ka EU Public
Health, EMA, EURORDIS un ORPHANET. VE€lams nodroSinat interaktiva
informacijas un atbalsta dienesta palidzibu, pieme@ram, bezmaksas telefona Iiniju.
Svarigi biitu izveidot Veselibas ministrijas, Labklajibas ministrijas un reto slimibu
pacientu organizaciju sadarbibas platformu atras un regularas informacijas apmaina,

jaunu normativu izskatiSana, esoSo grozisana un citam aktivitateém.

4.1.7. llgtspéjiba

Situdcijas apraksts: Darbibas efektivitate reto slimibu joma atkariga no ta, cik
meérktiecigi un pardomati tiks mobiliz€ti un integréti ierobezotie un izkliedetie resursi,
tai skaita Eiropas valstu Iiment.

lespéjamie risinajumi: Nodro§inat reto slimibu plana vai stratégija noteikto

aktivitaSu veikSanai un ilgtsp&jai nepiecieSamos resursus.
4.2. Prioritari veicamo uzdevumu saraksts

Izstradata plana ietvaros prioritari veicamo uzdevumu saraksts ieklauts 1.tabula

,Plana paredzetie pasakumi” un pielikuma ,,P1ana paredzeto pasakumu izpilde”.
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Plana paredzetie pasakumi

1.tabula

Plana noteiktais mérkis

Eiropas Padomes 2009.gada 8 jiinija ieteikumu par ricibu reto slimibu joma (2009/C 151/02) ieklauto prasibu

izpilde

Ricibas virziens mérka
sasniegSanai

1. Ricibas virziens —- INFORMACIJAS SISTEMAS PAR RETAJAM SLIMIBAM IZVEIDOSANA UN

UZLABOSANA

Uzdevums mérka
sasniegSanai

1.1.Sabiedribas informésanas pasakumi

Pasakumi izvirzita Izpildes Atbildiga Iesaistitas Tiesie darbibas rezultati Paredzétais finanséjums un ta
mérka sasniegSanai termin$ institiicija institiicijas avoti
1.1.1.Uzlabot sabiedribas | 2013.g. SPKC VM 1.0rphanet Joint Action (2011- Pasakums tiks nodro$inats valsts
un profesionalu 2013) projekta ietvaros izveidota budZeta paredz&to finansu
inform&tibu par iesp&jam interneta majaslapa latviesu valoda | lidzeklu ietvaros.
pieklit informacijai par reto slimibu joma, kura ieklauta
retam slimibam Eiropas informacija par aktualitatém Latvija
Savieniba, diagnostikas reto slimibu joma.
un arstéSanas metodém, 2014.g. SPKC VM 2. NodroSinata informacijas par Pasakums tiks nodroSinats valsts
vadlinijam. retajam slimibam uztur&$ana un budzeta paredz&to finansu
papildinasana p&c Orphanet Joint lidzek]u ietvaros.
Action projekta nosléguma.
1.1.2.Informét sabiedribu | 2015.g. VM, SPKC, 1.Izveidota informativa sadala VM, | Pasakums tiks nodrosinats valsts
un veselibas apriipes NVD SPKC, NVD interneta majaslapas budzeta paredzeto finansu
specialistus par par retajam slimibam, tai skaita lidzek]u ietvaros.
aktivitateém reto slimibu informacija par pieejamiem
joma gan Latvija, gan kliniskajiem pétijjumiem reto
Eiropa. slimibu joma.
2015.g. Kliniskas VM 2. Klinisko universitasu slimnicu Pasakums tiks nodrosinats valsts
universitates interneta majaslapa pieejama budzeta paredzeto finansu
slimnicas informacija par veselibas apripes lidzek]u ietvaros.

pakalpojumiem reto slimibu
pacientiem.
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Uzdevums mérka
sasniegSanai

1.2. Reto slimibu un reto slimibu pacientu uzskaites sistémas izveide

1.2.1. Izvertét ieklauto
informaciju ar noteiktam
slimibam slimojosu
pacientu registra saistiba
ar retajam slimibam.

2013.g.

SPKC

VM
Profesionalas
asociacijas

1. Izanalizeti faktori, kuri nosaka
registros ieklautas informacijas
kvalitati, izvertéta kada papildus
informacija ieklaujama Sobrid
funkciongjosa iedzimto anomaliju
registra un citos registros, kas
nodro$inatu informaciju par retajam
slimibam.

Pasakums tiks nodrosinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.

2014.g.

NVD

VM

2. Izvertéta  iespgja,  veikt
grozijumus normativajos aktos un/
vai ligumos starp NVD un
veselibas apripes pakalpojuma
sniedzgjiem,  kuri noteiktu
artsniecibas personu pienakumus
un  atbildibu  par  precizas
informacijas ievadi €s08ajos
registros  (iesniegti  priekslikumi
VM).

Pasakums tiks nodrosinats valsts
budzeta paredzgto finansu
lidzeklu ietvaros.

2014.g.

VM

SPKC

3. Izvertéta nepiecieSamiba veikt
grozijumus MK 2008.gada
15.septembra noteikumos Nr.746
,»Ar noteiktam slimibam slimojoSu
pacientu registra izveides,
papildinaSanas un  uzturéSanas
kartiba” ar mérki precizét registros
esoSo informaciju.

Pasakums tiks nodrosinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.

1.2.2. Izvertet iespeju
sasaistit VIS sisteéma
esoSo slimibas diagnozes
kodu (SSK- 10) ar
ORPHANET esoso

2013.g.

SPKC

VM

1.0rphanet Joint Action projekta
ietvaros izvertéta iesp€ja veikt
ledzimto anomaliju registra eso$a
SSK-10 koda piesaiste "orfanajam"
kodam.

Pasakums tiks nodroSinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.
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"orfano" kodu, tadejadi 2014.9. SPKC VM 2. lzstradati un iesniegti VM | Pasakums tiks nodroSinats valsts
apkopojot informaciju priekslikumi, lai ievieSot e-veselibu | budzeta paredzeto finansu
par retam slimibam butu iespgja pievienot "orfano” | lidzeklu ietvaros.
Latvija. kodu visiem VIS sistema esosajiem
SSK-10 slimibu diagnozu kodiem.
1.2.3. Izveidot reto 2014.9. Kliskas SPKC 1.Uzsakta reto slimibu pacientu | Pasakums tiks nodroSinats valsts
slimibu pacientu uzskaiti universitates uzskaite  Klinisko  universitasu | budzeta paredzéto finansu
slimnicu reto slimnicu reto slimibu ekspertizu | lidzeklu ietvaros.
slimibu centros, atbilstosi diagnozém.
ekspertizes
centri
2015.g. SPKC 2.Noteikta un apstiprinata kartiba | Pasakums tiks nodrosinats valsts

par centralizétu datu apkoposanu
par reto slimibu pacientiem un
informacijas ievietoSanu
ORPHANET interneta majaslapa.

budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.

Ricibas virziens merka
sasniegSanai

2. Ricibas virziens —- RETO SLIMIBU PROFILAKSES PASAKUMI, AGRINA UN SAVLAICIGA

DIAGNOSTIKA

Uzdevums mérka
sasniegSanai

2.1. Noteikti reto slimibu profilakses pasakumi

2.1.1. Izvertéet faktorus,
kuri var samazinat reto
slimibu (iedzimto
anomaliju) attistibu.

2013.g.

VM

SPKC,
Profesioalas
asociacijas

Sagatavota informacija sabiedribai
un veselibas apriipes specialistiem
par pasakumiem (uzturs,
diagnostika), kuri var samazinat
reto slimibu attistibu.

Pasakums tiks nodroSinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzek]u ietvaros.

Uzdevums merka
sasniegSanai

2.2.Noteikt kartibu savlaicigai reto slimibu diagnostikai, tai skaita savlaicigai pacienta nositiSanai uz

konsultacijam

2.2.1.1zvertet
jaundzimuso skrininga
paplasinasanas iesp&ju.

2013.g.

VM

Profesionalas
asociacijas

1.Apkopota informacija par reto
slimibu diagnostikas iesp&jam, tai
skaita genétiskajiem
izmekl&jumiem.

Pasakums tiks nodrosinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.
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2014.9. VM, Profesionalas | 2. Sagatavots zinojums, kura Pasakums tiks nodrosinats valsts
NVD asociacijas | izanaliz&ta jaundzimusSo skrininga | budZeta paredz&to finansu
paplaSinasanas iesp&ja un izvirzitas | lidzeklu ietvaros.
prioritates jaundzimuso skrininga
paplaSinasanai ar detaliz&tu
pamatojumu ta nepiecieSamibai(tai
skaita ar finanSu aprékinu un jauno
izvirzito aktivitaSu ietekmi uz
budzetu).
2014.9. | VSIA BKUS, VM 3. Iesniegts zinojums VM par Pasakums tiks nodroS$inats valsts
Profesionalas jaundzimoso skrininga budzeta paredzeto finansu
asociacijas paplasinasanu, izmantojot lidzeklu ietvaros.
tandemmasspektrometriju, kura
noradits kads biis nepiecieSams
papildfinans&jums ilgtermina,
ievieSot So diagnostikas metodi un
palielinoties diagnosticéto metabolu
slimibu pacientu skaitam.
2014.9. | VSIA BKUS, VM 4. Izverteta nepiecieSamiba Pasakums tiks nodrosinats valsts
Profesionalas iegadaties tandémmasspektrometru. | budzeta paredzeto finansu
asociacijas lidzeklu ietvaros.
2.2.2. Izstradat 2015.9. NVD VM 1.Izverteta esosa situacija un Pasakums tiks nodroSinats valsts
metodiskos ieteikumus, Profesionalas iesniegti VM priekslikumi, lai budzeta paredzeto finansu
kas veicinatu saicigu reto asociacijas uzlabotu reto slimibu pacientu lidzek]u ietvaros.
slimibu diagnostiku piekluvi veselibas apriipes
pakalpojumiem.
2015.9. NVD VM 2.1zstradati multidisciplinaras Pasakums tiks nodroS$inats valsts

komandas veidoSanas principi un
tas darbibas kartiba reto slimibu
pacientiem.

budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.

VMrik_16.05.13._RSpl




38

2015.g.

Profesionalas
asociacijas

NVD

3. Izstradati metodiskie ietekumi
arstniecibas personam, tai skaita
gimenes arstiem, kuros noteikti
pamatprincipi, ka savlaicigi atpazit
retas slimibas un pacients tiktu
nositits pie specialista.

Pasakums tiks nodrosinats valsts
budzeta paredzeto finansu
lidzeklu ietvaros.

Ricibas virziens merka
sasniegSanai

3. Ricibas virziens —- RETO SLIMIBU PACIENTU SAVLAICIGAS ARSTESANAS NODROSINASANA

Uzdevums mérka
sasniegSanai

3.1. Identificét nacionala limena ekspertizes centrus reto slimibu joma

3.1.1.Noteikt atbilstibas 2013.g. VM SPKC, NVD, | 1. Izverteti EUCERD Pasakums tiks nodroSinats valsts
kriterijus Nacionalajiem VI, rekomendacijas ieklautie kriteriji budzeta paredzeto finansu
ekspertizes centriem reto Profesionalas | reto slimibu ekspertizes centriem lidzeklu ietvaros.
slimibu joma, ka ar1 asociacijas | un izstradati priekslikumi
kontroles mehanismus to iespe€jamajiem kririt€rijiem reto
darbibas novértésanai. slimibu ekspertizes centriem
Latvija
2015.9. VM SPKC, NVD | 2. Izvértéta nepieciesamiba veikt Pasakums tiks nodroSinats valsts
grozijumus normativajos aktos budZeta paredzeto finansu
nosakot atbilstibas krit€rijus lidzek]u ietvaros.
ekspertizes centriem reto slimibu
joma
Uzdevqmi mél:lsa 3.2.Reto slimibu pacientu veselibas apriipes pakalpojumu pieejamibas nodroSinasana
sasniegSanai
3.2.1. Informét reto 2015.9. Kliskas Interneta majaslapa ir pieejama Pasakums tiks nodroS$inats valsts
slimibu pacientus par universitates informacija par veselibas apriipes budzeta paredzeto finansu
veselibas apriipes slimnicu reto pakalpojumu pieejamibu reto lidzeklu ietvaros.
pakalpojumu pieejamibu slimibu slimibu pacientiem.
ekspertizes
centri
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3.2.2. Izveidot reto 2014.9. | SPKC, NVD, VM 1. Apkopota informacija, kada butu | Pasakums tiks nodroSinats valsts
slimibu pacientu Profesionalas jaieklauj reto slimibu pacientu budzeta paredzeto finansu
identifikacijas karti. asociacijas identifikacijas karte. lidzek]u ietvaros.

2015.9. VM 2. Izstradati priekslikumi Pasakums tiks nodrosinats valsts
grozijumiem MK 2006.gada budzeta paredz&to finansu
4.aprila noteikumos Nr.265 lidzeklu ietvaros.

"Arstniecibas iestazu medictniskas

un uzskaites dokumentacijas

lietvedibas kartiba".
3.2.3.1zvértét normativos | 2014.g. VM NVD, Noteiktas diagnozes, pie kuram Pasakums tiks nodrosinats valsts
aktus par Ipasiem VSIA BKUS, | pamaterapija tick nodroSinata ar budzeta paredzg&to finansu
mediciniskiem nolukiem Profesionalas | medicinisko uzturu. lidzeklu ietvaros.
paredzeto partiku asociacijas
berniem.

Uzdevums mérka
sasniegSanai

3.3. Uzsakt zalu kompensacijas sistémas veidoSanu reto slimibu arstéSanai atbilstoSu diagnoZu grupam.

3.3.1.Strukturizet retas 2013.9. VM Profesionalas | Izveidota darba grupa reto slimibu | Pasakums tiks nodroSinats valsts
slimibas péc diagnozu asociacijas | strukturéSanai atbilstosi diagnozu budZeta paredzeto finansu
grupam, arstnieciba grupam, ka arT to norises smaguma | Iidzeklu ietvaros.

pielietojamam metodeém, pakapei, prognozém

medikamentu (neatgriezeniskums un invaliditates

pieejamibu, ka art to risks).

norises Smaguma

pakapei, prognozém

(neatgriezeniskums un

invaliditates risks).

3.3.2. Izstradat kartibu 2014.g. VM SPKC, NVD, | Izveidota darba grupa ar mérki Pasakums tiks nodrosinats valsts
kada iesp&jams Profesionalas | parskatitu medikamentu budzeta paredzeto finansu
kompensét asociacijas, | kompensacijas iespgjas reto slimibu | lidzeklu ietvaros.

medikamentus reto NVO pacientiem, tai skaita, izskatit

slimibu arstésana péc 18
gadu vecuma.

iespéjas uzlabot medikamentu
pieejamibu un to kompensaciju péc
18 gadu vecuma
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Ricibas virziens mérka
sasniegSanai

4. Ricibas virziens - REHABILITACIJA UN SOCIALA ADAPTACIJA

Uzdevums mérka
sasniegSanai

4.1.Paliativas aprupes attistiba

4.1.1.Nodrosinat
pieejamibu paliativas
aprupes pakalpojumiem
majas neatkarigi no
pacienta dzives vietas un
vecuma

2014.9. NVD VM, 1. Izstradati un iesniegti Pasakums tiks nodroS$inats valsts
Profesionalas | priekslikumi, kas noteiktu budzeta paredzeto finansu
asociacijas, | paliativas apriipes nepartrauktibu lidzeklu ietvaros.
NVO neatkarigi no reto slimibu pacienta
vecuma.
2014.9. NVD VM, 2. lIzvertéta nepiecieSamiba veikt | Pasakums tiks nodroSinats valsts
Profesionalas | grozijumus  Ministru  kabineta | budzeta paredz€to finansu
asociacijas, | 2006.gada 19.decembra noteikumos | lidzeklu ietvaros.
NVO Nr.1046 ., Veselibas aprupes
organizéSanas un  finans€Sanas

kartiba” un Onkologisko slimibu
kontroles programmalzstradati un
iesniegti priekSlikumi, kas noteiktu
paliativas apriipes nepartrauktibu
neatkarigi no pacienta vecuma

Ricibas virziens mérka
sasniegSanai

5. Ricibas virziens —- ARSTNIECIBAS PERSONU, PACIENTU UN VINU TUVINIEKU APMACIBA

Uzdevums merka

5.1.Paplasinat arstniecibas personu apmacibu ielaujot gan augstskolu macibu programmas, gan

sasniegSanai talakizglitibas kursos apmacibu par retam slimibam
5.1.1. leviest 2014.9. | Profesionalas VM Organizeti talakizglitibas apmacibu | Pasakums tiks nodroSinats valsts
talakizglitibas asociacijas, kursi genétika ginekologiem, budzeta paredzeto finansu

programmas apmacibu
par retajam slimibam.

dzemdibu specialistiem, gimenes
arstiem.

lidzeklu ietvaros (piesaistot ES
finansu lidzeklus).

Uzdevums merka
sasniegSanai

5.2.Pediatra- vielmainas slimibu specialista apmaciba
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5.2.1. Izvertét metabola 2014.9. VSIA VM Izverteta pediatra - metabola Pasakums tiks nodrosinats valsts
specialista BKUS specialista nepiecieSamiba un budzeta paredzeto finansu
nepiecieSamibu iesp&jas izskatitas ta apmacibaS lidzek]u ietvaros.
vina apmacibai iesp&jas(zinojums VM).
augstskola, kur ir $ada
apmacibu programma
(arpus LV)
Ricibas virziens mérka 6. Ricibas virziens — ILGTSPEJA UN MONITORINGS
sasniegSanai
Uzdevums mérka 6.1.Plana izpildes uzraudziba un kontrole
sasniegSanai
6.1.1. Sekot plana 01.2014., VM SPKC, NVD, | 1. Sagatavots informativais zinojums | Pasakums tiks nodroSinats valsts
ietverto aktivitaSu 01.2015., Profesionalas | par iepriek$gja gada planoto budzeta paredzeto finansu
savlaicigai izpildei. 01.2016. asociacijas, | aktivitasu izpildi. lidzeklu ietvaros.
NVO
2015.9. VM SPKC, NVD, | 2. Izveidota darba grupa planareto | Pasakums tiks nodroSinats valsts
Profesionalas | slimibu joma izstradei laika budzeta paredzeto finansu
asociacijas, | periodam no 2016.gada. lidzek]u ietvaros.
NVO
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4.3.Monitorings
EUROPLAN projekta ietvaros izstradatas rekomendacijas reto slimibu planu un
strat€giju monitoringam:

- NepiecieSams radit mehanismu jeb kartibu, kas nodrosinatu plana noteikto
mérku sasniegS8anas un uzdevumu izpildes uzraudzibu jeb monitoringu
regularos intervalos, paredzot konkrétus terminus;

- Janosaka minimalais komisijas, kuras sastava ietilptu dazadu disciplinu
vadosie veselibas un socialas apriipes specialisti un organizatori, sanaksmju
skaits.

Nemot veéra augstak min€to, plana izpildes uzraudziba jeb monitorings bitu
javeic speciali izveidotai komisijai, kura darbotos Veselibas ministrijas parraudziba,
sadarbojoties ar socialas sadarbibas partneriem, tai skaita pacientu organizacijam. Sai
komisijai jabut atbildigai par plana rekomendaciju ietekmes novert§jumu, ka ari
vismaz divas reizes gada jaorganizé sanaksmes, kuru laika jasagatavo jauni
priekslikumi. Tacu nemot vera, ka Plana ietvertas aktivitates lidz 2015.gadam planots
realizét valsts budzetd paredz€to finansu lidzeklu ietvaros, Sobrid $adas komisijas
veidoSana nav lietderiga. Veselibas ministrija sadarbiba ar Plana izpildé iesaistitajam
iestadém, organizés Plana izpildes novértéSanu. Plana noteikto ricibas virzienu
izpildes novértésanas zinojumi tiks ievietoti Veselibas ministrijas timekla vietné
(www.vm.gov.lv). Planojot aktivitates péc 2015.gada un organizgjot darba grupu

prioritari veicamo pasakumu noteikSanai reto slimibu joma, tiks izverteti 2.tabula
,» Lurpmakas aktivitates” fiksetie darbibas virzieni.

2.tabula

Turpmakas aktivitates

Ricibas virziens mérka

sasniegSanai un uzlabosana

1. Informacijas sistemas par retajam slimibam izveido§ana

Uzdevums merku
sasniegSanai

Pasakumi izvirzita merka

TieSie darbibas rezultati

1.1.Sabiedribas
informé&Sanas pasakumi

sasniegSanai
1. Nodrosinat interaktivu Izveidota bezmaksas
informacijas un atbalsta telefonlinija.
dienesta palidzibu
2.Izveidot  atseviSku  reto | Izveidota majaslapa

slimibu majaslapu

1.2.Atseviska reto
slimibu registra izveide

1. Izstradat
nosacijumus/krit€rijus jauna
reto slimibu registra
veidoSanai;

Grozijumi MK 2008.gada
15.septembra noteikumos Nr.
746 ,,Ar noteiktam slimibam
slimojosu pacientu registra
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2.Noteikt registra uzturé$anas
kartibu,

3.Noteikt registra icklaujamo
informaciju

izveides, papildinaSanas un
uzturéSanas kartiba”

4.1zstradat nosactjumus/
krit€rijus registra sasaistei ar e-
veselibas projektu

Jauna registra izveides sasaiste
ar e-veselibas attistibu

Ricibas virziens merka
sasniegSanai

2. Reto slimibu profilakses pasakumi, agrina un savlaiciga

diagnostika

Uzdevums mérku
sasnieg§anai

Pasakumi izvirzita merka
sasniegSanai

TieSie darbibas rezultati

2.1. Paplasinat
skriningu metozu
izmantoSanu (DNS,
genétiskas biokimijas
un citas diagnostikas
metodes)
jaundzimusajiem,
gritniecém,
paaugstinata genétiska
riska grupas personam

Izstradati priekslikumi
grozijumiem normativajos
aktos

Grozijumi MK 2009.gada
19.decembra noteikumos Nr.
1046 ,,Veselibas apripes
organizé$anas un finanséSanas
kartiba”;

Grozijumi MK 2006.gada
25.julija noteikumos Nr.611
,Dzemdibu palidzibas
nodro$inasanas kartiba”

2.2. NodroSinat
izmekl&jumus ar
tand€émmasspektrometru

Noteikt prasibas diagnostikas
laboratorijam veicot genétiskos
izmeklgjumus, tai skaita uz
diagnostiskajai aparatiirai un
specialistu kompetencei

Izmeklesanas metodes
registrétas tehnologiju datu
baze, izmeklgjumiem noteikts
tarifs;

Izstradatas vadlinijas,
metodiskie ieteikumi

Ricibas virziens mérka
sasniegSanai

3. Reto slimibu pacientu savlaicigas arstéSanas nodroSinasana

Uzdevums mérku
sasniegSanai

Pasakumi izvirzita merka
sasniegSanai

TieSie darbibas rezultati

3.1. lzveidot
mediciniska uztura
kompensacijas sistemu

Noteikt mediciniska uztura
apmaksas kartibu reto slimibu
pacientiem

Grozijumi attiecigos
normativajos aktos

3.2. Izveidot zalu
kompensacijas sistemu
reto slimibu arstéSanai
atbilstoSu diagnozu
grupam.

1. Noteikt 100% apmera zalu
kompensacijas kartibu dzivibu
apdraudoSu RS gadijuma, tai
skaita nodroSinot zalu un
medicinisko iericu
kompensaciju personam ar
retam slimibam, kuriem
medikamentu lietoSana uzsakta
pirms 18 gadu vecuma.

1. Grozijumi MK 2006.gada
31.oktobra noteikumos Nr. 899
»Ambulatorajai arst€Sanai
paredz€to zalu un medicinisko
ieri¢u iegades izdevumu
kompensacijas kartiba".

2. Grozijumi Ministru kabineta
2006.gada 19.decembra
noteikumos Nr.1046

» Veselibas apriipes
organiz€$anas un finanséSanas
kartiba” izstradajot tajos
atsevisku sadalu — reto slimibu
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arsté$anas kartibu.

2. Noteikt finansésanas kartibu
smagu, neatgriezenisku un
invaliditati izraiso$u slimibu
gadijuma paredzot pacientu
maksimalo Iidzmaksajuma
limeni

Noteikts pacientu maksimalais
lidzmaksajums proporcionali
pacienta ienakumu ITmenim

3. Nodrosinat ar tehniskiem
paliglidzekliem, 1pasi pacientus
bernu vecuma

Grozijumi attiecigos
normativajos aktos

4. Saglabat 100% zalu izmaksu
kompensaciju bérniem ar
retajam slimibam lidz 18 gadu
vecumam

Saglabata programma ,,Reto
slimibu medikamentoza
arstéSana bérniem”

Ricibas virziens meérka
sasniegSanai

4. Rehabilitacija un sociala adaptacija- integracija socialaja

un veselibas apriupée

Uzdevums mérku
sasniegSanai

Pasakumi izvirzita merka
sasniegSanai

TieSie darbibas rezultati

4.1. Socialo dienestu
atbalsts reto slimibu
pacientu un vinu
gimenu apripei

1. Noteikt kartibu, Tslaicigas
apriipes pieejamibu reto
slimibu pacientiem un vinu
gimenes locekliem

2. Dienas apriipes centru
izveide, 1slaicigai apriipei,
dodot atslodzi tuviniekiem,
vienlaicigi dodot iesp&ju reto
slimibu pacientiem integréties
ikdienas aktivitates

Grozijumi attiecigos
normativajos aktos

Ricibas virziens mérka
sasniegSanai

5. Arstniecibas personu un vinu tuvinieku apmaciba

Uzdevums merku
sasniegSanai

Pasakumi izvirzita merka
sasniegSanai

TieSie darbibas rezultati

5.1. Macibu programmu
sasaiste ar reto slimibu
programmu
mediciniskas izglitibas
iestades peécdiploma
izglitibas etapa

Izstradat macibu programmas

Palielinajies apmacito
arstniecibas personu skaits.

Ricibas virziens mérka

6. Ilgtspéja un monitorings

sasniegSanai
Uzdevums mérku Pasakumi izvirzita merka TieSie darbibas rezultati
sasniegSanai sasniegSanai
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6.1. Izveidot kopigu
izpétes sadarbibu
turpmakiem reto
slimibu pétijumiem

P&tniekiem sadarbiba ar
industrijas parstavjiem
(diagnostisko testu izstrade,
medikamentu razoSana,
biomateriali utml.), izveidot
kopigu konferenci ar arstiem un
reto slimibu pacientu
organizaciju parstavjiem, lai
vienotos par kopigiem izpétes
un sadarbibas mérkiem

Konference

6.2. Turpinat reto
slimibu pacientu
biobankas uzturéSanu
Latvija

Reto slimibu pacientu DNS
paraugu un veselibas datu
glabasanu un izpeti sadarbiba
ar Valsts ledzivotaju Genoma
datubazi

Iesp&ja atjaunot veselibas datu
informaciju no elektroniski
pieejamam datubazém

5. Plana istenoSanas finansé$ana

Plana izvirzito mérku sasnieg$anai paredzéto pasakumu (1.tabula) finansé$anu

veic no valsts institlicijam pieskirtajiem tieSo funkciju veikSanai paredzetajiem valsts

budZeta Iidzekliem saskana ar likumu par valsts budZetu kartejam gadam.

Valsts sekretars

A.Valdmane 67876097
Antra.valdmane@vm.gov.lv
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Plana reto slimibu joma
2013.-2015.gadam
pielikums

Plana paredzeto pasakumu izpilde

N.p.k.

Pasakums

Atbildiga institucija

2013.gads

Orphanet Joint Action (2011-2013) projekta
ietvaros izveidotas interneta majaslapa
latvieSu valoda reto slimibu joma, ieklautas
informacijas aktualizacija.

SPKC

Orphanet Joint Action projekta ietvaros
izverteta iesp&ja veikt ledzimto anomaliju
registra eso$a SSK-10 koda piesaisti
"orfanajam" kodam.

SPKC

Izanalizéti faktori, kuri nosaka registros
ieklautas informacijas kvalitati, izvertets kada
papildus informacija ieklaujama Sobrid
funkciongjosa iedzimto anomaliju registra un
citos registros, kas nodro$inatu informaciju
par retajam slimibam.

VM,
SPKC,
NVD

Izverteti EUCERD rekomendacijas ieklautie
kritériji reto slimibu ekspertizes centriem un
izstradati priekSlikumi iesp&jamajiem
kriterijiem reto slimibu ekspertizes centriem
Latvija.

VM,
SPKC,
NVD

Izveidota darba grupa reto slimibu
strukturéSanai atbilstosi diagnozu grupam, ka
ar1 to norises smaguma pakapei, prognozém
(neatgriezeniskums un invaliditates risks).

VM

Apkopota informacija par reto slimibu
diagnostikas iesp&jam, tai skaita
genétiskajiem izmeklgjumiem.

VM

Sagatavota informacija sabiedribai un
veselibas apriipes specialistiem par
pasakumiem (uzturs, diagnostika), kuri var
samazinat reto slimibu attistibu.

VM

Sagatavots informativais zinojums par 2013.
gada planoto aktivitasu izpildi.

VM

2014.gads

NodroSinata informacijas par retajam
slimibam uzturéSana un papildinSana péc
Orphanet Joint Action projekta nosléguma.

SPKC
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Izverteta iespgja, veikt grozijumus
normativajos aktos un/ vai ligumos starp
NVD un veselibas apriipes pakalpojuma
sniedz&jiem, kuri noteiktu arstniecibas
personu pienakumus un atbildibu par precizas
informacijas ievadi eso$ajos registros
(iesniegti priekslikumi VM).

NVD

Izverteta nepieciesamiba veikt grozijumus
MK 2008.gada 15.septembra noteikumos
Nr.746 ,,Ar noteiktam slimibam slimojosu
pacientu registra izveides, papildinasanas un
uzturéSanas kartiba” ar mérki precizét
registros eso$o informaciju.

VM,
SPKC,

Apkopota informacija, kada biitu jaieklauj
reto slimibu pacientu identifikacijas karte un
izstradati priekSlikumi grozijumiem MK
2006.gada 4.aprila noteikumos Nr.265
"Arstniecibas iestazu mediciniskas un
uzskaites dokumentacijas lietvedibas kartiba".

VM,
Profesionalas asociacijas

Izstradati un iesniegti VM priekslikumi, lai
ieviesot e-veselibu biitu iespgja pievienot
"orfano" kodu visiem VIS sistéma esosajiem
SSK-10 slimibu diagnozu kodiem.

SPKC

Uzsakta reto slimibu pacientu uzskaite
Klinisko universitasu slimnicu reto slimibu
ekspertizu centros, atbilstoSi diagnozeém.

Kliniskas universitates
slimnicu reto slimibu
ekspertizes centri

Sagatavots zinojums, kura izanalizeta
jaundzimusSo skrininga paplaSinaSanas iesp€ja
un izvirzitas prioritates jaundzimuso skrininga
paplaSinasanai ar detaliz€tu pamatojumu ta
nepiecieSamibai(tai skaita ar finansu aprékinu
un jauno izvirzito aktivitasu ietekmi uz
budzetu).

VM,
NVD

Iesniegts zinojums VM par jaundzimuso
skrininga paplaSinasanu, izmantojot
tandemmasspektrometriju, kura noradits kads
biis nepiecieSams papildfinans&jums
ilgtermina, ieviesot So diagnostikas metodi un
palielinoties diagnosticéto metabolu slimibu
pacientu skaitam.

VSIA BKUS, Profesionalas
asociacijas

Izverteta nepiecieSamiba iegadaties
tand€émmasspektrometru.

VSIA BKUS, Profesionalas
asociacijas

10.

Izverteta pediatra - metabola specialista
nepiecieSamiba un izskatitas ta apmacibas
iesp&jas(zinojums VM).

VSIA BKUS

11

Izverteta nepiecieSsamiba veikt grozijumus
normativajos aktos nosakot atbilstibas

VM,
SPKC,
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kriterijus ekspertizes centriem reto slimibu NVD
joma.

12 | Noteiktas diagnozes, pie kuram pamatterapija VM,
tiek nodro$inata ar medicinisko uzturu. NVD,

VSIA BKUS,
Profesionalas asociacijas

13 | Izveidota darba grupa ar mérki parskatitu VM,
medikamentu kompensacijas iesp€jas reto NVD ,
slimibu pacientiem, tai skaita, izskatit iesp&jas | Profesionalas asociacijas
uzlabot medikamentu pieejamibu un to
kompensaciju péc 18 gadu vecuma.

14 | Izstradati un iesniegti priekslikumi, kas NVD
noteiktu paliativas apriipes nepartrauktibu
neatkarigi no reto slimibu pacienta vecuma un
izverteta nepiecieSamiba veikt grozijumus
Ministru kabineta 2006.gada 19.decembra
noteikumos Nr.1046 ,,Veselibas apriipes
organiz€Sanas un finans€Sanas kartiba” un
Onkologisko slimibu kontroles programma.

15. | Organizeti talakizglitibas apmacibu kursi Profesionalas asociacijas
genétika ginekologiem, dzemdibu
specialistiem, gimenes arstiem.

16. | Sagatavots informativais zinojums par VM
2014.gada planoto aktivitasu izpildi.

2015.gads

1. | Noteikta un apstiprinata kartiba par SPKC
centralizetu datu apkoposanu par reto slimibu
pacientiem un informacijas ievietoSanu
ORPHANET interneta majaslapa.

2. Izverteta esosa situacija un iesniegti VM NVD,
priekslikumi, lai uzlabotu reto slimibu Profesionalas asociacijas
pacientu piek]uvi veselibas apripes
pakalpojumiem.

3. Izstradati multidisciplinaras komandas NVD,
veidoSanas principi un tas darbibas kartiba Profesionalas asociacijas
reto slimibu pacientiem.

4, Izstradati metodiskie ietekumi arstniecibas Profesionalas asociacijas
personam, tai skaita gimenes arstiem, kuros
noteikti pamatprincipi, ka savlaicigi atpazit
retas slimibas un pacients tiktu savlaicigi
nositits pie specialista.

5. Izveidota informativa sadala VM, SPKC, VM,

NVD interneta majaslapas par retajam SPKC,
slimibam, tai skaita informacija par NVD

pieejamiem kliniskajiem petijumiem reto
slimibu joma.
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6. Klinisko universitasu slimnicu interneta Kliniskas universitates
majaslapa pieejama informacija par veselibas slimnicas
aprupes pakalpojumiem reto slimibu
pacientiem.

7. Sagatavots informativais zinojums par VM

2015.gada planoto aktivitasu izpildi.

8. Izveidota darba grupa Nacionala plana reto VM

slimibu joma izstradei laika periodam no
2016.gada.

Valsts sekretars R.Mucins

A.Valdmane 67876097
Antra.valdmane@vm.gov.lv

VMrik 16.05.13. RSpl


mailto:Antra.valdmane@vm.gov.lv

