Ndarodny program rozvoja starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej
republike na obdobie rokov 2016 — 2020 (dalej len ,,narodny program“) bol vypracovany Komisiou
Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases — RD) (dalej
len , komisia“) na zaklade tlohy €. C.1. z uznesenia vlady Slovenskej republiky ¢. 578 z 24. oktdbra
2012, ktorym vlada Slovenskej republiky schvalila Narodnu stratégiu rozvoja zdravotnej

starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami na roky 2012 a 2013.

Narodny program svojim obsahovym zameranim nadvazuje na Ndrodnu stratégiu rozvoja zdravotnej
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami na roky 2012 a 2013. Praktickd realizacia
narodného programu sa predklada na obdobie rokov 2016 — 2020. Sucastou narodného programu je
aj akény plan, rozpracovany na podmienky rezortu zdravotnictva podla 9. zakladnych priorit (vid.
priloha €. 1). Rezortny akény plan bude v dvojro¢nych intervaloch aktualizovany, a to najmé vo vztahu
k aktudlnemu objemu uvolnenych finanénych prostriedkov na praktickd realizaciu narodného
programu v prislusnom dvojro¢nom obdobi. Nasledne bude predlozeny viade Slovenskej republiky na

schvaélenie.
Uvod

DoterajSie eurdpske iniciativy identifikovali niekolko zasadnych problémov v oblasti zriedkavych

choréb (dalej len ,,ZCH”):

e nedostatocna identifikacia rozsahu problematiky velmi heterogénnych choréb,

e nedostatocna identifikacia ZCH v rdmci Medzinarodnej klasifikacie chorob verzia 10 (dalej len
,MKCH-10"),

e zavainé nedostatky v diagnostike a liecbe pre extrémnu zriedkavost, pricom chybné alebo
oneskorené diagnostikovanie vedie ¢asto k nezvratnému poskodeniu zdravia alebo smrti
pacienta,

e nerovnomernost a nedostato¢na kvalita poskytovanych sluzieb (Specifické naroky na
podpornu a oSetrovatelsku starostlivost, ako aj na Specializované socidlne sluzby),

o velmi obmedzeny vyber liekov pre lieCbu ZCH,

e narocnost vyskumu ZCH, a to najmé v oblasti vyskumu liekov pre ZCH,

e nedostatky v zbere Udajov na narodnej a regionalnej Urovni,

o nedostatocné povedomie o ZCH, ako u odbornej, tak aj u laickej verejnosti,

e (Casté nedostatky v oblasti socidlnej starostlivosti a pravnej pomoci z dévodu chronického a

¢asto progresivneho priebehu tychto chorob.



Vypracovanim narodného programu sa ma prispiet k podstatnému skvalitneniu celkovej starostlivosti

0 pacientov so ZCH.

Priorita €. 1

Rozvijat informovanost verejnosti o problematike ZCH:

Povedomie o problematike ZCH, ako u odbornej, tak aj u laickej verejnosti je vSseobecne nedostatocné.
RozSirovanie vedomosti a informdcii o ZCH je zdkladnym predpokladom pre rozvoj starostlivosti o

pacientov so ZCH.

Vyznamnym prinosom pre rozvoj starostlivosti o pacientov so ZCH je aj ¢innost Slovenskej aliancie
zriedkavych chordob (dalej len ,SAZCH”) a spolupraca s odbornymi spolo¢nostami Slovenskej lekarskej
spoloc¢nosti. Praktické kroky podpory spocivaju v celej skdle masmedialnej komunikacie: konferencie,
semindre, workshopy, medidlne kampane, printové materialy, informacné materidly, internetové
stranky, zahrani¢né internetové zdroje (napr.: Orphanet, OMIM, EUCERD, CEGRD, EURORDIS,
EUROPLAN), vyznamné vyrocné aktivity (napr.: Den zriedkavych choréb, Narodna konferencia o

zriedkavych chorobach).

Priorita €. 2

Rozsirovat vzdelavanie odbornej verejnosti o ZCH:

DalSie vzdeldvanie

Dalsie vzdeldvanie zdravotnickych pracovnikov, najma v $pecializaénych odboroch: lekdrska genetika,
pediatria, klinickd onkolégia, neuroldgia, oftalmoldgia, hematoldgia a transfuzioldgia, endokrinoldgia,
klinickd imunoldgia a alergoldgia a reumatoldgia ma vyraznejsie upriamit pozornost na problematiku

ZCH, prinasat dostatoc¢né informacie a motivovat aktivity v prospech pacientov so ZCH.

Konferencie s problematikou ZCH

Konferencie, seminare, workshopy a medzinarodné vzdelavacie materidly su zakladnym nastrojom na
aktualizaciu vedomosti, aktivit a poznania problematiky ZCH. Je vhodné vyuzivat aj rozsiahle
medzinarodné aktivity. Podpora pri usporiadani programovej konferencie celoslovenského rozsahu s

problematikou ZCH.

Priorita €. 3

Rozsirovat a skvalitriovat diagnostiku, lie€bu a starostlivost o pacientov so ZCH:
Rozsirovanie laboratérnej diagnostiky

Podpora uplatiovania najnovsich diagnostickych metdd, vratane najnovsich laboratérnych metéd v

diagnostike ZCH, s rozsirenim mozZnosti informacnych zdrojov o dostupnosti laboratérnej diagnostiky



ZCH v Slovenskej republike. V lekarskej genetike je aktudlne rozSirenie moznosti molekularno-

genetickej diagnostiky genetickych a dedi¢nych choréb.
ZCH v systéme DRG a e-Health

Podpora zakotvenia ZCH do vyvoja a pouZivania systému DRG a do prostredia e-Health tak, aby sa

zohladnovali aj zdmery ndrodného programu.

Centralizacia, hierarchizacia starostlivosti a podpora rozvoja Specializovanych pracovisk pre ZCH
Pre rozvoj zdravotnej starostlivosti pre pacientov so ZCH ma z pohladu efektivity dolezitu ulohu
centralizacia, hierarchizacia a podpora ndrodnych Specializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v
Slovenskej republike (tzv. centra expertizy pre ZCH podla odporucani EUCERD). Pri zriadovani
narodnych Specializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike budu uplatfiované
kvalitativne kritéria, ktoré vychadzaju z eurdpskych kvalitativnych kritérii. Siet narodnych
$pecializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike by mala byt napojena na
eurdpsku referenént siet v stlade so smernicou Eurépskeho parlamentu a Rady 2011/24/EU z 9. marca

2011 o uplatfiovani prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti (dalej len ,Smernica EU*).
Odborné usmernenia ku kvalite zdravotnej starostlivosti

Pre problematiku ZCH su velmi dolezité kritéria kvality v poskytovani zdravotnej starostlivosti. Je
nevyhnutné vypracovat dalSie odborné usmernenia pre oblast ZCH a podporovat systematické

vyuzivanie eurépskych Standardnych diagnosticko-terapeutickych postupov.
Financovanie zdravotnej starostlivosti

V spolupraci so zdravotnymi poistoviiami je potrebné zabezpedit financovanie zdravotnych vykonov,
doleZitych pre diagnostiku a lie€bu pacientov so ZCH, ako aj zdravotnickych pomécok, pri si¢asnom

zohladneni prevalencie ZCH.

Smernica EU a jej dopad na oblast ZCH, diagnostiku a lie¢bu pacientov so ZCH
Uplatnenie smernice EU md za tlohu odstranit bariéry v dostupnosti diagnostiky a lie¢by pacientov so
ZCH. Implementécia smernice EU do slovenskej legislativy a jej praktické vyuzivanie umozni diagnostiku
a liecbu Sirokej palety ZCH, ktord sa poskytuje v 3pecializovanych pracoviskach v EU.
Dostupnost liekov pre ZCH ,,Orphan drugs” je v Slovenskej republike zabezpedovana v sulade s platnou
legislativou (napr.: kategorizacia liekov, mimoriadny dovoz). Od roku 2010 je pozorovany vyrazny
pokles kategorizacie liekov so Statutom orphan (r. 2002 — 2010:26 vs. r. 2011 — 2014:2). Priama
dostupnost liekov je len jeden z eurdpskych indikatorov dostupnosti liekov orphan pre ZCH. Narodny

program by mal vytvorit priestor na zefektivhenie procesu pristupu k orphan liekom. Je potrebné zvazit



vyuzitie alternativnych moznosti farmakoekonomickych analyz, podobne ako je tomu v inych
europskych krajinach (napr.: budget impact analysis, resp. managed entry agreements alebo market
access agreements, teda mozné dohody s platcom na zdielani nakladov a/alebo rizika pri zavedeni
novej farmakologicke] intervencie), prip. aj samostatného rozpoc¢tu zdravotnych poistovni pre tieto

lieky.

Doplnenie  vybavenia pracovisk technikou, financovanie podpory rozvoja  pracovisk
Ide predovsetkym o budovanie narodnych Specializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v
Slovenskej republike a ich prepojenie s eurdpskou referencnou sietou Specializovanych pracovisk pre
ZCH. V ramci finanénych moznosti sa podporuje zavddzanie novych technoldgii a potrebného

pristrojového vybavenia.

Dolezita je aj podpora a rozvoj selektivneho skriningu ZCH v Slovenskej republike, podpora vedy a

vyskumu v oblasti ZCH, rozvoj medzindrodnej spoluprace a pod..
Priorita €. 4

Skrining a prevencia ZCH:

Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike

Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike dosiahlo v neddvnom obdobi taku

kvalitativnu Uroven a efektivitu, ktord je porovnatelnd s najrozvinutejSimi krajinami.
Selektivny skrining dedi¢nych metabolickych poruch

Rozsirenie a skvalitnenie selektivneho skriningu dedicnych metabolickych poruch je jednou z
prioritnych aktivit narodného propgramu. Skrining novorodencov bol rozsireny o 9. metabolickych
chordb, ale dodiagnostikovanie a nasledna zdravotna starostlivost nie je kapacitne, ani pristrojovo
relevantne zabezpecena. K tomu pribudaju dalSie poziadavky na kvalitny selektivny skrining z oblasti:
pediatrie, neuroldgie, klinickej genetiky a dalSich medicinskych odborov. Zarover je tato oblast Uzko
prepojend na indikacie genetického testovania. Z medicinskeho hladiska sa komplex diagnostiky rozvija

extrémne rychlo a treba tomu venovat nalezité kapacity.
Dalsie chyby a choroby skrinované u novorodencov

V Slovenskej republike je rozvinuty novorodenecky skrining portch sluchu, bedrovych kibov, CNS,
obli¢iek a srdca. V rozvoji tejto oblasti skriningu a naslednej zdravotnej starostlivosti je nutné

pokracovat dalej.



Predkoncepcnd a prenatdlna diagnostika (nové genetické metddy, nové diagnostické metddy)
Rychly vyvoj metdd genetického testovania s vysokou rozliSovacou schopnostou (napr.: arrayCGH,
array karyotypovanie, masivne paralelné sekvenovanie, neinvazivna prenatalna geneticka diagnostika,
next generation sequencing) nachadza svoje uplatnenie aj v slovenskej praxi. Nevyhnutné je
podporovat implementaciu tychto metdd, ako aj dalich novych diagnostickych metdd v celej Sirke
problematiky ZCH. Potebné je hladat a vyclenit finanéné zdroje na vyuzivanie tychto metdd v klinickej
praxi. V tomto ohlade je velmi délezita stala komunikacia odbornych spolocnosti s Ministerstvom

zdravotnictva Slovenskej republiky a so zdravotnymi poistoviiami.

Dovybavenie technikou, poziadavky na persondl, financovanie Identifikované boli poziadavky najma
na dovybavenie narodnych Specializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike
adekvatnou technikou a kvalifikovanym personalom (napr.: tandemova hmotnostna spektrometria pre
selektivny skrining na Slovensku, array karyotypovanie v cytogenetike a prenatdlnej genetickej

diagnostike, next generation sequencing v diagnostike monogénovych chorob, atd.).

Vyznamné je aj financovanie organizdcie celého systému zdravotnej starostlivosti, nadvazujicej na
novorodenecky skrining v Slovenskej republike (Specializované pracoviska klinickej diagnostiky ZCH +
pediatria + lekarska genetika + Centra diagnostiky dedi¢nych metabolickych poridch + laboratéria

klinickej genetiky).

Priorita €. 5

Podpora vedy a vyskumu v oblasti ZCH:
Rezortny vyskum

V oblasti ZCH je velky zaujem o podporu zakladného, ale aj aplikovaného vyskumu v rdmci grantovych

schém na rezortnej Urovni.
Mimorezortny vyskum

V oblasti ZCH je velky zaujem o prepojenie zdkladného vyskumu s aplikovanym vyskumom v

problematike ZCH.
Medzinadrodna spolupraca vo vyskume

V rdmci medzinarodnej spoluprace v oblasti vyskumu ZCH sa predpokladd zapojenie Slovenskej
republiky do medzinarodnych projektov, vymena skisenosti, informacii (napr.: ORPHANET, EURORDIS,
ERNDIM, EUROCAT, atd.). Zapojenie Slovenskej republiky do do medzinarodnych projektov by malo
umoznit jednoduchsi pristup k narodnym grantovym projektom a garantovat koncepény pristup k

problematike.



Priorita €. 6
Zber udajov o pacientoch so ZCH a vytvorenie registra ZCH:

Register ZCH, ako zber dat zo vSetkych relevantnych Narodnych zdravotnych registrov a ich prepojenie
do virtudlneho ndrodného registra pre ZCH s naslednym prepojenim na projekt e-Health
V Slovenskej republike neexistuju objektivne epidemiologické Udaje o prevalencii ZCH. Suvisi to najma
s komplikovanou verifikaciou diagnéz ZCH, s dostupnostou diagnostickych postupov pri stanovovani
diagndéz ZCH, ako aj s nizkym zastlipenim diagnéz ZCH v MKCH-10. Navyse, koordindcia aktivit a
spoluprdca prislusnych Specialistov v problematike ZCH na celondrodnej urovni bola limitovana
uprednostiiovanim najma hromadne sa vyskytujucich inych chronickych choréb v neprospech

,marginalizovanych” ZCH.

Narodné centrum zdravotnickych informacii vedie niekolko Narodnych zdravotnych registrov, z
ktorych sa daju identifikovat pacienti so ZCH. V Slovenskej republike existuje aj niekolko
Specializovanych narodnych registrov len pre niektoré ZCH alebo skupiny ZCH, ktoré su vedené na
Specializovanych pracoviskach. Pre poznanie vyskytu ZCH v Slovenskej republike je dolezité vyuzitie
sucasnych i novych hldseni v prislusnych narodnych registroch, ktoré si determinované predovsetkym
uroviiou hldsnej discipliny. Kfi¢ovym zdrojom udajov je Narodny register pacientov s vrodenou
vyvojovou chybou, ktorého sucastou je aj hlasenie dediénych chordb, genetickych chyb a ZCH.
Zaroven je potrebné zosuladit a vélenit poziadavky pre vytvorenie eurépskeho registra ZCH. V tomto
kontexte ma uvedeny register ZCH nezastupitelnd dlohu, a to najma v planovani rozvoja zdravotnej
starostlivosti v problematike ZCH, v ich vyskume, vo vyvoiji liekov pre ZCH , Orphan drugs®, ako aj v
inych aktivitach, zameranych na zlepSenie kvality Zivota pacientov so ZCH (edukacia, socidlne
zaclenenie, atd.). V neposlednom rade pri planovani ndkladov zdravotnych poistovni na ZCH podla

skutocného poctu pacientov.
Priorita €. 7

Starostlivost o kvalitu Zivota a socialne zaélenenie pacientov so ZCH (podpora a posilnenie pacientskych

organizacii pre ZCH v Slovenskej republike):
Medzinarodna klasifikacia funkénych schopnosti, distability a zdravia

V zdravotnych a socialnych sluzbach (z hladiska ich prepojenia a suficientnosti), existuje mnoho oblasti
na vypracovanie koordinovaného postupu. V tejto suvislosti je aktualna otdzka, ako sa uplatniuje
Medzindrodna klasifikacia funkénych schopnosti, distability a zdravia v zdravotnictve. Prinosom je
spoluprdca s Kanceldriou WHO na Slovensku a Ministerstvom prace, socialnych veci a rodiny Slovenske;j

republiky, ktoré su v tejto oblasti aktivne. Medzinarodna klasifikacia funkénych schopnosti, distability



a zdravia napomaha k zlepSeniu posudkovej cinnosti pri klasifikovani dopadov zdravotného
postihnutia, pri urovani miery funkcénej poruchy, pri moznosti posudzovania dalSieho pracovného
uplatnenia, ¢o ma mimoriadne velky vyznam pre zaélefiovanie os6b so zdravotnym postihnutim do

aktivneho spolocenského Zivota.
Podpora usilia pacientskych organizacii v oblasti ZCH

Délezité je podporovat prakticku ¢innost pacientskych organizacii a systémovo vyuZivat a podporovat
potencidl SAZCH, ako eurdpsky dobre etablovand narodnu alianciu do medzirezortnej a
medziodborovej spoluprdce. Zastupca SAZCH je ¢lenom komisie, prostrednictvom tejto osoby sa méze

koordinovat spolupraca v celej Sirke problematiky ZCH.

Osobitne je doleZité najst v ramci grantovych projektov financné zdroje na podporu spoluprace SAZCH,
resp. pacientskych organizacii s odbornymi spolo¢nostami, narodnymi $pecializovanymi expertiznymi

pracoviskami pre ZCH v Slovenskej republike a klinickymi pracoviskami pre ZCH.
Priorita €. 8

Medzirezortna spoluprdaca v problematike ZCH a rezortna komisia:

Ulohy rezortnej komisie

Hlavné ulohy komisie si zamerané na podporu plnenia Narodnej stratégie rozvoja zdravotnej
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami na roky 2012 a2013. Komisia tiez pripravuje

podklady pre aktualizaciu rezortného akéného planu.
Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH

Problematika ZCH sa najviac dotyka rezortu zdravotnictva. Je vSak omnoho S$irSia, preto sa od
Ministerstva prace, socidlnych veci a rodiny Slovenskej republiky a Ministerstva Skolstva, vedy,
vyskumu a Sportu Slovenskej republiky ocakdva participacia na praktickej realizacii narodného
programu.

S problematikou ZCH suvisi financovanie a spdsob Uhrady zdravotnej starostlivosti, socidlneho

zabezpecenia, vyskumu, Statistiky, celospolocenskych aspektov, medzinarodnej spoluprace.



Priorita ¢. 9
Zahranicna spolupraca v oblasti ZCH:
Implementacia smernice EU

Podstatné rozsirenie a zjednodusenie praktického vyuZitia medzinarodnej spoluprace poskytuje
smernica EU, ktora bola transponovana do slovenskej legislativy. Komisia bude pravidelne sledovat

implementaciu smernice EU a jej vyuZitie v praxi.
Realizacia eurépskych odporucani

Zahraniéna spolupraca v problematike ZCH je obzvlast nevyhnutnd pre malé ¢lenské $taty EU.

Realizovana je zdielanim skusenosti, vymenou informdcii a odporidcanych postupov.

EUCERD — v sucasnosti CEGRD (Commission Expert Group on Rare Diseases) vypracoval odporucania
pre tri klicové aktivity rozvoja starostlivosti o pacientov so ZCH a vsetky ich identifikoval s dbleZitostou
medzinarodnej spoluprace. Do praxe budlU postupne implementované kvalitativne kritéria pre
narodné Specializované expertizne pracoviska pre ZCH, odporucania pre eurdpske referenéné siete a

odporucania pre registre ZCH.
Medzinarodna spolupraca pacientskych organizacii

Medzindrodna spoluprdca s pacientskymi organizaciami budeme zastreSena najma prostrednictvom

SAZCH a EURORDIS.
Zapojenie Slovenskej republiky do projektov a programov

Je nevyhnutné podporovat zdujem slovenskych pracovisk zapojit sa do zahrani¢nych programov a
projektov v oblasti ZCH v ramci medzindrodnej spoluprace (napr.: EUROPLAN, EUROCAT, ICBDSR,
Eurogentest, Orphanet, ESHG, ESHRE, ERNDIM, ICBDSR, projekt EK IrDIrC). Zapojenie Slovenskej
republiky do zahrani¢nych programov by malo umoznit jednoduchsi pristup k ndrodnym grantovym

projektom.



