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1. Vezetoi osszefoglalé

Magyarorszag szamara is a kozepes fejlettségli orszagok csapdahelyzetébdl torténd kilabalasra csak a
human toke erbsitése vezethetl. Az ehhez sziikséges ,befektetés a jovébe” egyik legfontosabb
komponense a j6 minéségi és altalanosan elérhet egészségugyi rendszer kialakitasa és mikddtetése.
Ezért hazank versenyképességének egyik legfontosabb zaloga, eréforrasa a lakossag jo egészségi
allapota, ami alapvetéen hatarozza meg nemzetink sorsat és jovéjének kilatasait. Ezt tikrozi az
Alaptorvényunk XX. cikke is, mely szerint mindenkinek joga van a testi és lelki egészséghez.

Ezért készult el ez az egyik legnagyobb, rendkivili nehézségekkel szembesul6 betegcsoport helyzetét
javito fejlesztési stratégia, illeszkedve az ,Egészséges Magyarorszag 2021-2027" Egészségugyi
Agazati Stratégiahoz.

A rendkiviil heterogén és ezért specialis megkozelitést kivano ritka betegségek (RB-ek) jelentés
népegészségligyi problémat jelentenek, hasonléan a Kormany altal a 1722/2018. (XII. 18.) Korm.
hatarozattal elfogadott 5 Nemzeti Egészségiigyi Program altal érintett terlilethez. Azonban a ritka
betegségek kezelése és gondozasa annyira komplex feladat, hogy csak hangsulyos
interdiszciplinaris megkozelitési moéddal és az érintett human agazatok, valamint az
egészségiigyi rendszer kiilonb6zd szintjei kozti atfogé egyittmiikodéssel valdsithaté meg. A
hatékony agazatkdzi koordinacié elengedhetetlen, kildénds tekintettel az egészségi egyenlétlenségek
csokkentése szempontjabol. Ennek egyik fontos eszkdze az ,Egészséget Minden Szakpolitikdban™?
mikodési elv érvényesitése. Jelen stratégia tervezett intézkedéseivel kiegésziti a mar
megfogalmazott operativ programokat.

Jelenleg a strukturalis nagy atszervezések idészakat éljik, melyeknek az egyik legfontosabb pillére a
nagy progresszivitasu ellatasok tdamogatasa az arra alkalmas intézményekben. Mindehhez kitlind
modellként szolgalhat a RB-ek terllete, ahol jellemz6 a struktura atrendezés, az erdforras
koncentracio, a transzparens tamogataspolitika, a betegkdzpontusag, a szakmai alapu valaszok, melyek
az altalanos egészségligyi atalakitasnak is fontos elemei. igy ez kit(in lehetéség a ritka betegségek
gondjai enyhitésének, és modszereinek rendszerbe illesztésére. Ezen a terlleten atszervezéssel,
forrasatcsoportositassal és informacioé atadassal nagy tomegeket érinté gyors sikerek érhetdk el,
amit szakmai konszenzus és nemzetkozi tamogatas is segit! Egyutt a rehabilitacié és a szocialis
ellatas javitasara tervezett intézkedésekkel jelentds javulas érhet6 el. A ritka betegségek terllete a
széles korili egyiuttmiikodés kivaléo példajat nyujtjak, ezért célszerli kihasznalni a benne rejld
lehetéségeket!

Tamaszkodva az el6z8 Ritka Betegségek Nemzeti Tervének (RBNT) elért eredményeire, lehetséges a
tovabblépés, azonban a RB-ek ellatasanak legfébb problémajat jelentd ,véletlenszeriiség”’ tovabbi
kikiszObdlésére szikséges rendszerszintl intézkedések nem valésulhatnak meg célzott
szakpolitikai beavatkozas nélkiil (anélkul az érdekeltek/érintettek nem tudnak nagy elérelépést tenni),
kiemelten kezelve az innovacié és kutatas teriiletét.

Idéhorizont:

Jelen stratégia a 2024-2030 kozti id6szakot kivanja feldlelni, kapcsolédva az EU Rare 2030 eléretekintd
tanulmanyahoz®, és az EU egyéb makroszinti atfogd és szakpolitikai stratégiaihoz, valamint
forrasteremtési lehet6ségeihez.

A tervezett lépések realizalasaval biztosithatd, hogy a ritka betegségek javulé diagnézisanak és
kezelésének koszonhetbéen e betegek hatranyai csdkkennek a gyakori betegségek betegeihez
képest. Mindez hozzajarul megkdzelitéleg 700 000 magyarorszagi ritka beteg és csaladtagjaik
életminéségének javulasahoz és a ritka betegségek okozta jelentds gazdasagi terhek
csokkentéséhez. Ugyanakkor a stratégia elfogadasa és megvaldsitasa hozzajarul Magyarorszag
gazdasaganak fejlddéséhez és versenyképességének noveléséhez is. A tervezett intézkedések
z6me Kkis anyagi raforditassal megvaldsithat6 szervezési, koordinacids feladat, mégis nagy pozitiv
hatas érhetd el vellik nagy tdmegek esetén.

1 K6z-gazdasdag, 17 (1). pp. 127-159. https://doi.org/10.14267/RETP2022.01.09
2 Nemzeti Egyiittm{ikddés Programja www.parlament.hu 2010. majus 22.
3 https://www.rirosz.hu/kiadvany/



https://doi.org/10.14267/RETP2022.01.09
http://www.parlament.hu/
https://www.rirosz.hu/kiadvany/

2. Helyzetértékelés, a stratégia megalapozasa

Az egészség a nemzeti vagyon része, és az orszagok legfontosabb eréforrasanak, a human tékének
az alapja. A népesseg egeszségi allapota nem pusztan szemeélyes és csaladi Ugy, hanem az egyik
kiemelked&en jelentés nemzetgazdasagi kérdés is, hiszen az egészségi allapot befolyasolja egy orszag
gazdasagi teljesitéképességét és versenyképességét. A tartésan fennallé betegségek csokkentik a
munkaban eltoltétt aktiv id6t, valamint a munkaeré termelékenységét, tovabba a korai halalozas is
jelentds kart okoz a gazdasagnak. Az dsszeségében kb. 700000 ritka betegséggel él6 érintett és
csaladja megsegitését célzé jelen stratégia éppen e karok csdkkentéseére iranyul.

Magyarorszag 2013 végére sok Eurdpai Uniés tagallamhoz hasonldéan elkészitette az elsé Ritka
Betegségek Nemzeti Tervét, mint a ritka betegségekre vonatkozd 2020-ig sz6lo, egészségugyi
szakpolitikai stratégiat. Széleskorli szakmai egyeztetéssel, nemzetkézi egyuttmikodésben, minden
érdekcsoport bevonasaval készult el ez a program, amely az érintettek teljes egyetértését is tukrozte,
egyben jelentette az Eurdpai Unid felé vallalt kotelezettséglnk teljesitését is*. E terv ajanlasai és
javaslatai az elérhetdé szolgaltatasok egységes rendszerbe foglalasat, a magas szinvonalu ellatas
biztositasara lehetéséget nyujtéd feltételek kialakitasat, elérhetéségik javitasat, az Uj diagnosztikus és
kezelési eljarasok kidolgozasat lehetévé tevd kutatasok tamogatasat céloztak. Igyekezett a ritka
betegséggel €lék egészsegugyi ellatasat és szocialis szlkségleteinek megoldasat komplex maodon
el6segiteni biztositva a tertileten az eréforrasok hatékony felhasznalasat. Azonban nem tortént meg a
szUkséges kdzigazgatasi eljaras keretén bellli elfogadasa, ami a maradéktalan teljesitéshez lett volna
elengedhetetlen!

Mivel az els6é Nemzeti Terv megvaldsitasi id6szaka 2020-ban lejart, ezért megkezd6dott annak a jelen
igényeinek megfeleld, tovabbfejlesztett masodik verzidjanak kidolgozasa, ami azonban csak a Covid
pandémia okozta megtorpanas utan fejez6dhetett be. E masodik terv mar tikrozi azt a nemzetkozi
paradigmavaltast, ami az elsé tervek tulsulyos medikalis nézépontjat kiterjeszti a ritka betegséggel élék
mindennapjaiban fontos szerepet jatszé egyéb human agazatok teriletére is (pl.: szocidlis Ugy,
fogyatékos Ugy, csaladigy, oktatastigy, munkalgy stb.).

A ritka betegségek kezelése és gondozasa komplex feladat, amely atfogd egylttmikodést igényel az
erintett human agazatok és az egészségugyi rendszer kilonb6z4 szintjei kdzott. A szakertdi kdzpontok,
O0sszehangolt miikddése, a rendezett jogi hattér, az integralt multidiszciplinaris egyuttmikddés, valamint
a minéségbiztositas és a nemzetkdzi halézatok altal nyujtott tamogatas mind hozzajarulnak a ritka
betegségekkel él6 betegek életminbségének javitasahoz. E rendezlelvek altal szerevezett ellatas
fejlesztése és fenntartasa elengedhetetlen a betegségek hatékony kezelése és a betegek tarsadalmi

Az alabbiakban a teljesség igénye nélkul felsoroljuk, hogy a Ritka Betegségek Elsé Nemzeti Tervében
mely megfogalmazott célkitizések valdsultak meg, és a felmerllt problémak okdn mely terlletek
bizonyultak eredménytelennek. Utdbbiak megvaldsitasa tehat tovabbra is feladat maradt:

Sikerek:

e Mar a ritka betegségek 6%-anak van kurativ terapiaja (t6bb oki terapia is), melyek z6me
hazankban is elérheté.

e A tuneti kezelések is rendkivul gyorsan fejlédtek, aminek kdszénhetéen sok addig halalos
ritka betegség kronikus lefolyasuva valt. Megfelel6 figyelem esetén a betegek teljes életet
élhetnek, tokéletesen beilleszkedhetnek a tarsadalomba. pl.: ritka beteg szuléknek
egészséges gyermekei szulethetnek!

e A Magyar Williams Szindroma Tarsasag (MWSzT) kezdeményezésére a fogyatékkal éldék
jogairdl szolo térvény modositasaval a Fogyatékossagi tdmogatas (FOT) kiterjesztése
megtortént a sulyos vagy kézépsulyos kromoszéma rendellenességgel élék javara.

e Avelesziletett rendellenességek bejelentését elrendeld 1997. évi XLVII. térvény kiegésziilt
a ritka betegségek orszagosan koételezd bejelentésének elrendelésével, valamint a

4 https://health.ec.europa.eu/latest-updates/national-plans-or-strategies-rare-diseases-page-updated-1970-01-01 en
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velesziletett fejlédési rendellenességek bejelentése kiterjesztésre kertlt minden életkorra.
A nyilvantartas rendjérél szolé 21/2014. (lll. 20.) EMMI rendelet szabalyozza az
adatgydijtést és rendelkezik az orpha kddok regisztralasat lehetévé tevé bevezetésérol.
2015-re bevezetésre kerllt a velesziletett rendellenességek és ritka betegségek
kiegészitett Uj, elektronikus bejelentését tamogatd ,e-VRONY” szakrendszer, a TAMOP
6.1.4 kiemelt Koragyermekkori program keretében, az OSZIR (Orszagos Szakmai
Informacioés Rendszer) részeként - amely a BNO kodok mellett hasznalja az orpha kédokat.
Létrejott a Nemzeti Kapcsolattartd Pont, az Eurépai Parlament és Tanacs 2011/24/ EU
szamu iranyelve a hataron atnyulé egészségugyi ellatasrol, hazai jogrendbe illesztése
soran.

2015 nyaran a magyar Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontjai hivatalosan kinevezésre
kerultek.

10 Eurdpai Referencia Haldézathoz csatlakozni tudott 15 magyar egészségugyi szolgaltato
2016-ban.

2015-t8] mikddik a ritka betegeket és szakembereiket segité ,Ment66v” Informacids
Kozpont és Segélyvonal a RIROSZ fenntartasaban, a bolyongé betegek, csaladjaik, és a
szakembereik megsegitésére.

EFOP-1.9.5-VEKOP-16-2016-00001 program. A kora gyermekkori intervencié agazatkozi
fejlesztése program keretében a fejlédésbeli megkésettséggel rendelkezé gyermekek
mihamarabbi kiszlirése céljabdl egységes Mozgasterapias protokoll készilt, amely
jelentdsen tamogatja a ritka betegséggel éléket. (a TAMOP 6.1.4 kiemelt Koragyermekkori
program folytatasa).

Lezajlott a RitBetKut nevl, GINOP-2.3.2-15-2016-00039 szamu kutatéi palyazat, mely
2017-t6l a ,Ritka betegségek patogenézisének (a betegség kifejlédésének) kutatasa, Uj
diagnosztikai és terapias eljarasokat megalapozé fejlesztések” létrehozasat célozta
orszagos szintl 6sszefogassal.

Elindult az Elektronikus Egészségugyi Szolgaltatasi Tér (EESZT, a hozza tartozé mobil
applikacié neve ,Egészségablak”), mely a benne szerepld orpha kddok miatt (az e-profil
részeként) lehetévé teszi majd a sok ezernyi eddig ,lathatatlan” ritka betegség valédi
lathatova tételét — sajnos tkp. csak a helye van meg és hasznalati interface még nincs
hozza, ezért nem tudja hasznalni senki. Ennek megalkotasa és rendszerbe illesztése
stirg6s feladat.

A 2005. évi XCV. térvény modositasaval lehetévé valt hazankban is az Uj gyogyszerek
.egyuttérzé alkalmazasa”, igy a magyar betegek is kaphatnak kisérleti stadiumu, még nem
torzskonyvezett gyogyszereket.

A Debreceni Egyetemen 2001 o6ta mikodé ritka betegek ellatasara létesitett fekvébeteg
részleg utan, 2018-ban az orszagban masodikként a Semmelweis Egyetemen is atadasra
kerult egy Uj, nevesitett fekvébeteg osztaly a ritka betegek részére.

Megoldédott a taplalékot felvenni nem képes betegek otthoni, infuzion keresztili
taplalasanak tarsadalombiztositasi finanszirozasa.

Bovult a kardiolégiai intézetben végezhetd szivatiltetések kore.

Megoldast nyert (kis kapacitassal) a fogyatékkal él6 és specidlis kezelést igényl6 betegek
altatasban torténé fogaszati ellatasa.

Allami tamogatast kapott a nagyobb testsulyd Ujsziiléttek légzészavara esetében
alkalmazott kezelés.

Az intravénas immunglobulin (IVIG) terapia elérhetévé valt a Kawasaki szindrémaban
szenved6 gyermekek szamara.

A Dévény Anna Alapitvany altal kezdemeényezett specialis manualis technika elismerést
nyert.

A csecsemOk és kisgyermekek Dévény-modszerrel torténé kezelése, valamint a szopasi
problémas csecsemdk és beszédproblémas kisgyermekek Dévény- mdodszerrel térténd
nyak-, koponya-, arc-, szgjkezelése is elismert lett.

Létrejott az Irgalmasrendi Korhazban a DOWN Egészségcentrum, mely ritka betegséggel
éléket is fogad.

A 2011 6ta, Térokbalinton mikdédd Tabitha Hazban a sulyos, ritka betegségben szenvedé
gyermekek részére atmeneti szakszer( ellatas biztositasaval segitik a betegek mellett a



csaladjaikat is.

A neuro-immunolégiai betegségben szenvedd gyermekek részére az immunglobulin
terapiaval torténd kezelést kiterjesztettek.

Az Ujszuléttkori magas vérnyomas esetén az inhalacios nitrogén-monoxid gaz terapia
alkalmazhatéva lett.

Megvaldsult a Laboratoriumi Genetika 6nallé szakvizsgaként térténd elismerése és elindult
ezeknek a szakorvosoknak a képzése.

2020-ban elkészllt a genetikai tanacsadasroél sz6l6 szakmai iranyelv.

2021-re a magyar haztartdsoknak mar 91 szazaléka rendelkezett szélessavu internet-
hozzaféréssel, ami fontosabba tette a sorstars kdzosségek és betegszervezetek segitd
szerepét.

2022-ben ujabb 14 magyar egészségugyi szolgaltatdé tudott csatlakozni az Eurdpai
Referencia Hal6zathoz, igy mar 18-ban van teljes jogu magyar képviselet. A maradék
hatban a Nemzeti Koordinaciés Csomopont (a Semmelweis Egyetemen) képviseli
hazankat.

2022-ben a cisztas fibrézis (CF) szlréssel, majd a gerinc eredetli izomsorvadas (spinal
muscular atrophy, SMA) kisérleti szlréprogrammal bdvilt az Ujszilottkori szlirések
palettaja.

2024-ben elindult a ritka betegségek dsszehangolt eurdpai ellatasara létrehozott an.
JARDIN palyazat megvaldsitasa, amelynek soran Magyarorszag 170 000 euro tAmogatast
nyert. A munka koordinalasat a Nemzeti Népegészséglgyi és Gyogyszerészeti Kézpont
(NNGYK) végzi.

2024-ben bevezetésre keriil a Ritka Betegek Eletit Koordinatorainak 4 féléves
posztgradualis szakiranyu tovabbképzése az ELTE, a SE és a Rirosz egylttm{ikodésében.

Felmeriilt problémak:

Az elbre lépések sokszor anélkil valosultak meg, hogy a benne szereplék tudtak volna
egymasrol. Altalaban koordinacié nélkiil, spontan, esetlegesen, ,véletlenszerien”
alakultak.

Az Els6é RBNT-nek a végleges elfogadasa egy hazai kézigazgatasi eljaras keretén bellli
elfogadas hidnya miatt megszakadt, ezért magahoz a tervhez nem volt meg a szikséges
szilard szervezeti és financialis keret.

Nem valosult meg feladatokhoz rendelt, elkuldnitett kdltségkeret, hanem szikség esetén,
vagy a kézponti kdltségvetésbél, vagy egyéb (pl.: kutatasi) keretbél tértént a finanszirozas.
Ezért a legnagyobb koltségtételt jelentd Ritka Betegségek Nemzeti, Informacios,
Habilitacids, Fejlesztd és Szolgaltatd Intézetének Iétrehozasa sem tértént meg.

A fentiek miatt nem toértént rendszeres hivatalos ellenérzés a nemzetkdzi indikatorok
alapjan.

A kronikussa valo (felnétt kort is elérd) ritka betegségek uj ellatasi kihivast jelentenek nem
csak az egészségligyben, hanem minden érintett human agazatban (fogyatékosiigy,
szocidlis ugy, csaladugy, oktatasligy, munkalgy) szikségessé téve a koordinalt,
agazatkozi, integralt ellatas kialakitasat.

Az egyes szakterlletek (egészségugy, szocialis ellatas, foglalkoztatas Ugy, oktatas stb.)
kozott még nem sikerult koz0s nevezét kialakitani, most a centralis igazgatas koraban a
ritkakra vonatkozo6 centrdlis operativ szervezet — RBK — humaneréforras hiannyal kizd,
ezeért feladatainak nem tud maradéktalanul eleget tenni.

Nem kerllt bevezetésre a BNO11 és az Orphakddokat sem hasznaljak rendszerszerien,
ezeért tovabbra is lathatatlan a ritka betegséggel él6k nagy része.

A magyar Orphanet finanszirozasa nem megoldott.

A magyar Ritka Betegségek Regiszter egy valtozata elkészllt az NNGYK gondozasaban,
azonban a moédositasa szuikséges, hogy az EESZT égisze alatt miikédhessen.

Altalaban igaz, hogy a nagy objektiv kielégitetlen igények ellenére, a térvényekben sokszor
meglevd lehetéségek realizalasa is nehézkes a kapacitashianyok miatt.



A részletesebb attekintéshez hasznosak a nemzetkozi egyiittmiikodésben kidolgozott indikator
rendszerek a fejlddés és a valtozasok idébeli kovetésére. Az olvashatosag megkodnnyitésére ezeket
kiilén dokumentum file-ban ismertetjiik, mind az EUROTERYV indikatorokat (2010.-hez képest), mind az
EUCERD (European Union Commitee of Experts on Rare Diseases) indikatorokat (2013. évivel
Osszevetve). A szinkddokkal konnyen értelmezhetévé tett, 6sszesen 64 indikatorbél 2023 végére
22-t mar teljesitettiink, 37 teljesitése folyamatban van és csak 5 nincs még teljesitve.

2.1. Arritka betegség fogalma, jellemzaéi

A ritka betegségek csoportjaba ritkan el6forduld, az életet sulyosan veszélyeztetd, illetve tartds
funkcioveszteséggel jaro betegségek vagy gyakori betegségek ritka kombinacidi tartoznak. Az Eurdpai
Unids orszagokban azokat a megbetegedéseket hivjuk ritkanak, amelyek 10 000 emberbdl 6tnél
kevesebbet érintenek. Az egyes betegségek csekély el6fordulasa azonban nem jelenti azt, hogy a
betegségcsoport altal érintettek szama alacsony, hiszen becslések szerint a 27 tagu Eurdpai Uniéban
jelenleg a lakossag kb. 6 %-a (azaz mintegy 31 milli6 ember) szenved a kb. 6000-8000 kiilénb6z4 ritka
betegség valamelyikében®. Szamos beteg olyan még ritkdbb betegségben szenved, amely 100 000
emberbdl legfeljebb egyet érint (részletezve lasd a 2.2.1 fejezetben).

A ritka betegségek jellemzoi

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

— rontjak a betegek életminéségét, korlatozzak vagy teljesen meg is szlntetik az egyén autondmiajat;

— gyakran jelentés fajdalommal jarnak;

— az érintett csaladok szamara is jelentés terhet jelentenek;

— kezelésuk gyakran egyaltalan nem megoldott;

— ajelenleg ismert ritka betegségek szama legalabb 6000;

— aritka betegségek 50-75 %-a gyermekeket érint;

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

— 80 %-a genetikai eredeti, a tdbbi fert6zd betegség, immunoldgiai, degenerativ jellegl betegség,
kdrnyezeti artalom, vagy ritka (familiaris) daganat;

— Nagy szamu, heterogén, multiszisztémas betegség tartozik e csoportba - hatalmas a
kielégitendd igény, hiszen a betegek és csaladjaik szamara hatalmas kihivast jelentenek az ilyen
betegségek. A kuldonbdzd human agazatok szolgaltatasait is nehéz megfeleltetni a sokféle ritka
betegség specidlis igényeinek. A sokféle betegség miatt szamuk olyannyira jelentés, hogy 6k
jelentik az egyik legnagyobb stlyos betegcsoportot, valamint az egyik legnagyobb fogyatékos
csoportot is®;

— Arritka betegségek csupan néhany szazalékanak van kédja a Betegségek Nemzetkdzi Osztalyozasa
jelenleg alkalmazott 10. verzidjaban (BNO 10 kéd), amely neheziti az orvosi diagndzist és az ellatast.
Ezért ezek a betegek "lathatatlanok™ a rendszerek szamara, ami sulyos akadalyt jelenthet
szamukra a megfeleld kezeléshez, ellatashoz valé hozzaférésben;

— Oriasi a diagnosztikai késedelem (akar tobb évtized is lehet) és csak 6%-uknak van oki terapiaja!
Ezért a tdbbi esetben nagyon fontos, hogy az egyéb human agazatok (pl,: szocialis Ggy, fogyatékos
Ugy, csaladugy, oktatastigy, munkalgy, stb.) is segitsék a ritka betegségekkel él6k ellatasat;

— A kés6n megkapott diagndzis miatt sok a nem megfelelé kezelés, a sok felesleges kezelés pedig
hatalmas terhet jelent a beteg és a tarsadalom szamara;

— Arritka betegek szamottevé hatranyt szenvednek a gyakoribb megbetegedésekhez képest a
ritkasagbdl eredd plusz terhek miatt;

— A ritka betegség diagnézisa sokként hat a beteg és csaladja életére, és az érintettek élete
alapvetéen megvaltozik. Az ilyen betegségek gyakran sulyosak és gyakran vezetnek
fogyatékossaghoz, amely jelentés hatassal van a mindennapi életre és a munkaképességre;

> Nguengang Wakap, S., Lambert, D.M., Olry, A. et al. Estimating cumulative point prevalence of rare diseases: analysis of
the Orphanet database. Eur J Hum Genet 28, 165-173 (2020). https://doi.org/10.1038/s41431-019-0508-0

6 pogany, G., Dupcsik, Cs. (2021) A ritka betegségek szocidlpolitikai jelent&sége, a RIROSZ torekvései. ESELY: TARSADALOM
ES SZOCIALPOLITIKAI FOLYOIRAT, 32 (1). pp. 49-61. https://doi.org/10.48007/esely.2021.1.4

8


https://doi.org/10.1038/s41431-019-0508-0
https://doi.org/10.48007/esely.2021.1.4

— Azoknak, akik RB-gel élnek, gyakran kevés informacido all rendelkezésre betegségukkel
kapcsolatban, és nem ismerik pontosan jogi lehet8ségeiket sem. Ez megneheziti a betegség
kezelését és az élet mindségének javitasat.

— A ritka betegséggel él6knek és csaladjaiknak, magas a pszicholégiai, tarsadalmi és gazdasagi
kiszolgaltatottsaga. Az esetek nagy részében a betegség sulyos, az ellatas pedig rendszerint nehéz,
koltséges és korlatozott, ami a csaladoknak hatalmas terheket jelent. Emellett gyakran
tapasztalhaté a tarsadalmi kirekesztettség és a munkaképesség csdkkenése, amelyek mind
gazdasagi nehézségekhez vezethetnek.

— Jelentds tarsadalmi terhek jelentkeznek minden agazat ellatérendszerében. Mivel a RB-ek
kezelése gyakran magas koltségekkel jar, a tarsadalom és az egészségligyi rendszer anyagi forrasai
terhel6édnek meg, amelyek hatasa a hosszu tavu fenntarthatésagra is kihat.

— Az ellatasi utak rendkivil bonyolultak és széttagoltak a ritka betegségek terlletén, ami neheziti
a betegek hozzaférését az ellatérendszerekhez. Ez a helyzet pedig tovabb sulyosbitjia a ritka
betegségekkel kapcsolatos kihivasokat. Ennek megoldasaban fontos szerepe van a személyre
szabott esetkezelésnek.

Agazatkézi egyiittmiikodéssel megvalésulé integralt ellatasra van sziikség, melynek eléfutara volt

az EFOP-1.9.5-VEKOP-16-2016-00001 azonosité szamu ,A kora gyermekkori intervencio agazatkozi

fejlesztése” kiemelt projekt. Megoldasi mddja pedig egy agazatkdzi informacios és koordinacios
kdzpont, egy un. Eréforras Kozpont létrehozasa, kbvetve a nemzetkozi j6 gyakorlatokat.”

A magyarorszagi ellatasi helyzetre is jellemz6 a heterogenitas és az egyenlétlenségek megléte. Van
olyan RB csoport, aminek az ellatasa vilagszinvonalu (pl.: a hemofilia - HF, cisztas fibrézis - CF, vagy a
spinalis izomatréfia - SMA), ugyanakkor szamos olyan betegcsoport van sokkal kevesebb ellatasban
részesll a lehet6ségekhez képest is (természetesen a terapiaval és/vagy diagnozissal nem
rendelkez8k vannak a legnehezebb helyzetben). Az egyenlétlenségek csdkkentését is segiti a tervezett
Eréforras Kozpont (lasd az 5.3.3 fejezetben).

2.2. Ritka betegségek epidemioldgiaja

A ritka betegségek RB-ek népegészsegugyi jelentésége kevesek altal ismert, amelynek alapvet6 oka,
hogy a ritka betegségekre koncentrald, teljes populaciéra kiterjedé adatbazisok szama alacsony; igy
epidemioldgiai jellegzetességeik is kevésbé irhatoak le. Mivel a RB szakpolitika alapjat is a megbizhat6
adatok és indikatorok altal szamolt egészseégi allapot-monitorozasnak kell biztositani, az adatok teljes
megismerése elengedhetetlen az adott populaciéra jellemzd optimalis fejlesztési programok
kidolgozashoz.

A 2020-tél kotelezden bejelentésre kerlld ritka betegségek nyilvantartdsanak adatai alapjan és a
nemzetkdzi adatokat attekintve a jelenleg elérhetdé mortalitasi, morbiditasi, ellatas-szervezési és
eletmindségi adatok segitségével a RB-ek jelentésége Osszességében mar elég jol behatarolhatd
Magyarorszagon.

A ritka betegségek kotelez6 bejelentésének szakma altali ismertségnek javitasaval, valamint mikodése
tamogatottsaganak novelésével, az adatok naprakész bejelentésével a Ritka Betegségek Orszagos
Regisztere részére, olyan megbizhatd adatbazis hozhato létre, amely a Részletes, vonatkozé programok
megalapozasat és megvaldsitasat érdemben is szolgalja hazankban. Az adatgy(ijtés - adatainak
elemzésével - tajékoztatast nyujt az ellatas hatékonysagol, valamint spektrumarél.

2.2.1 Ritka betegségek prevalenciaja

A legteljesebb RB nyilvantartas, az Orphanet (EU DG SANCO altal kifejlesztett kodrendszer és
tudaskozpont) adatbazisaban 6172 betegség szerepelt 2020-ban?. Az Orphanet honlapon
(www.orpha.net) 2024-ben 6313 ritka betegséget, az Orphadata honlapon (www.orphadata.com) pedig
10892 klinikai entitast tlntettek fel. llyen sok kérkép esetén még a legelemibb epidemioldgiai adatok
meghatarozasa is nehéz. Minddsszesen 662 RB esetén rendelkezink megbizhaté eléfordulasi

7 Pogany. G., et al. Orv Hetil. 2021; 162(45): 1818-1825. https://doi.org/10.1556/650.2021.32244
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gyakorisagi adattal. Ezek a viszonylag gyakori RB-ek, melyeknek Osszesitett prevalenciaja 4,85%, ami
megfelel 485000 magyar (illetve 23 millié eurdpai) betegnek.

A szuletéskori gyakorisaga ismert csak tovabbi 39 RB-nek. Ezeken felul 1345 RB a regisztralt betegek
szama alapjan irhaté le - tébbségik mogott csak néhany ismert eset van. (Prevalence of rare diseases:
Bibliographic data. Orphanet Report Series, 2011/1)

Osszességében, az ismert gyakorisagu korképek 4,85%-os egylttes prevalencigjat kiegészitve a
nagyon ritka betegségek eseteivel, évatosan 500000-re becsilhetjik a ritka betegségben szenveddk
magyarorszagi lélekszamat. Ez az adat az ismert prevalenciaval rendelkezd ritka betegségek 67,6%-
anak adataibdl szarmazik, az 5/10 000 eurdépai meghatarozas hasznalataval, és a ritka rakos
megbetegedések, fert6z6 betegségek és mérgezések kivételével. Ezért mindent beszamitva a
szakemberek kb. 700000 magyar ritka betegrdl szoktak beszélni 6sszességében. Mivel egy ilyen sulyos
betegség a csaladtagok életét is alapjaiban befolyasolja és tekintetbe vesszik, hogy Magyarorszagon a
nem egy f6s haztartasokban atlagosan 3,4 ember él, akkor elmondhatjuk, hogy az érintettek kore
potencialisan 1,1-1,9 milli6 embert is jelenthet. Ezért kell népegészségiigyi problémaként kezelni a
ritka betegségek ugyét. A becslések finomitasara és az ellatasszervezés biztosabba tételéhez sziikség
van tovabbi regiszterek Iétrehozasara azok kutatdsahoz, és a ritka betegségek egységes
kodifikacidjanak bevezetésére az egészséglgyi rendszerekben (pl.: az orphakddok alkalmazasaval).

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

1. tablazat: A gyakoribb ritka betegségek esetszdmai Magyarorszagon az Orphanet altal becsilt
prevalenciak alapjan.

2.2.2 Ritka betegségek okozta halalozas
A Kozponti Statisztikai Hivatal teljes orszagot lefedd 1980-2006 kozti id6szakra vonatkozé halaloki

adatbazisa alapjan készllt felmérés Magyarorszagon a ritka betegségek okozta halalozasrol. A BNO-9,
illetve BNO-10 alapu halaloki diagndzisok kézil azokat a halaleseteket vontak be az elemzésbe, melyek
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megfeleltek a spanyol REpIER (Red des Investigacion en Epidemiologia de las Enfermadades Raras)
altal is alkalmazott definicionak. Osszesen 47 betegségcsoportba sorolhaté 44775 esetet azonositottak
27 év regisztralt halaloki diagndzisai kozt.

A 80-as és 90-es években tapasztalhato folyamatos mortalitdas csdkkenés miatt a vizsgalt periddusban
208/milliorél 142/millidra csokkent a RB okozta (eurépai referencia népességre) standardizalt halalozas.
Az 1996-os BNO valtas nem okozott valtozast a regisztralt RB halalozasban. Viszont a 2005-ben
bevezetett automatikus halaloki kodolas szignifikans mértékben (30%-kal) emelte a regisztralt
halalozast.

A RB halalozas a késdbbi életkorra tolodott az értékelt idészakban. A csecsemékori haldlozas a kezdeti
615/milliordl (a ritka betegségek okozta halalozas 28,3%-a kdvetkezett be 1 éves kor alatt 1980-ban)
147/milliora csokkent (2005-2006-ban az RB halalesetek 9%-at regisztraltdk 1 éves kor alatt). A
halalozas atlagos életkora pedig 37,3 évrél 57,7 évre emelkedett ugyanebben az idészakban. A 80-as
évek elején évente medfigyelt 66120 RB-hez kapcsolddd potencialis életév veszteség 2006-ra 21900-re
csokkent.

A javulo ellatasnak kdszonhetéen hosszabb élettartam miatt a RB, mint tarsadalmi jelenség atalakult,
amire a szocialis ellatas, az oktatas, a munkaiigy, csaladiigy rendszereinek reagalni kell.

2006-2017 kozti idoészakban az Osszhalalozas 3,4%-anak volt RB az oka. Ebben az id6szakban is
folyamatosan javult a betegek varhato élettartama: a betegek altal megélt idé6 évente 0,35 évvel
emelkedett. Viszont jellemzd maradt az, hogy a beteg lakéhelye és az egyetemi kdzpontok kozti tavolsag
rontotta a tulélést: 100 km-enként 1,6 év élettartam rovidilést lehetett detektalni emiatt. A ritka
betegségek kezelésére forditott kérhazi egyedi méltanyossagi tamogatas dsszege a 2015-6s 3,8 Mrd
forintrél 2019-re 11,5 Mrd forintra, azaz mintegy haromszorosara névekedett.

2.2.3 Betegutak a teljesitményelszamolasok

e |intézmények szama
alapjan

sclerosis tuberosa 4
A RB betegutak kovetésére a jelenlegi hazai = |epidermolysis bullosa !
informatikai rendszerekben elvileg azokban az ' |Marfan szindréma 10
esetekben van lehet6ség, amikor a RB 0Onallé = Jvon Recklinghausen kor 11

BNO koddal rendelkezik. Jelenleg 355 RB | [agytumor 18 év alatt
specifikus kod van a BNO10-ben®. Az
Egészséglgyi Vilagszervezet mar kidolgozta a
betegségek nemzetkozi osztalyozasanak
kovetkez6 verzidjat. A BNO11 kdédrendszerben - - -
5500 feletti RB specifikus kod van, illetve minden ~ [lmphoid leukemia 18 ev alatt

1

myasthaenia gravis 3
Down szindroma 4
2

3

cisztas fibrozis

BNO11 betegségcsoport kod mellett lehetdség  [ndikator ritka betegsegek 20
van a ritka betegség kiegészits kod | IEQUL — . —
alkalmazasara. Ennek a valtozasnak kedvezd 2. tablazat: Indikator ritka betegségek ellatasi

epizédjainak 50%-at jelenté legnagyobb hazai

hatasai lesznek a RB-ekkel kapcsolatos ellatasi N . -
intézmények szama Magyarorszagon.

problémak észlelésére. Meg kell azonban
jegyezni, hogy bevezetése varat magara és
szamos kritika érte és éri, tehat valdszin(ibb,
hogy egy Ujabb, Addig a mar most is regisztralt
RB-k indikator jellegi  értékelésére kell
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Egészségbiztositasi  Pénztar (OEP)  Altal
gondozott jar6- és fekvObeteg szakellatas

teljesitmény-elszamolas soran 2004-2006-ban 1. abra: Epizédok szama az indikator ritka
keletkezett adatbazis segitségével kertltek betegségek ellétéséft_ nyujté intézmények és a
értékelésre Magyarorszagon az E70-90, G10-13, betegek lakohelye kozti tavolsag (km)

fuggvényében Magyarorszagon.

8 Aymé, S., Bellet, B. & Rath, A. Rare diseases in ICD11: making rare diseases visible in health information systems through
appropriate coding. Orphanet J Rare Dis 10, 35 (2015). https://doi.org/10.1186/s13023-015-0251-8
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G70-73, QO00-99; és 18 év alatti betegek esetén a CO00-D48 BNO10-es kdédu RB indikator
betegségcsoportok ellatasi specifikumai.

Az indikator RB-ek kozul tobb esetben a regisztralt prevalencia a nemzetkozi referencia értékekhez
képest alacsony volt (pl. sclerosis tuberosa, Marfan-szindroma, von Recklinghausen kér). Ezek a
korképek csak korlatozott megbizhatdésaggal vizsgalhatok a teljesitmény-elszamolas rendszerén
keresztlul. Mas betegségeknél viszont az epidemioldgiai jellemzdk is jél tanulmanyozhatdk ezzel a
modszertani megkozelitéssel, mert a korképek regisztralt prevalencidja a szakirodalom altal
meghatarozott tartomanyban volt (pl. epidermolysis bullosa, cisztas fibrézis, myasthenia gravis, Down-
szindroma, gyerekek agytumora, gyermekkori limfoid leukémiak).

Az indikator RB-ek 50%-a 25 szakellaté kdzpontban kapott ellatast Magyarorszagon, amihez a betegek
80%-anak 50 km-nél nem kellett tobbet utaznia. Az intézményekben alkalmazott beavatkozasok
spektruma, az ellatas igénybevételének gyakorisdga, az egy betegre juté finanszirozas jelentds
valtozékonysagot mutatott. A centrumoktdl tavolabb lakék életkilatasai rosszabbak voltak, mint a
centrumhoz kozel lakdké. (Myasthenia gravis esetén 6 évvel, cisztas fibrozis esetén 19 évvel fiatalabb
korban haltak meg a betegek, ha 100 km-rel tavolabb laktak az ellatd intézménytél.)

A hazai RB ellatas centrumszerien koncentralt médon zajlik, de a centrumokkal szemben nem
érvényesiilnek mindségi kovetelmények még azokban az esetekben sem, amikor a RB ellatasara
vonatkozéan van hazai iranyelv. Nyilvanvald, hogy az akkreditacids rendszer kiépitése szikséges és
az a teljesitmény-elszamolas rendszerén keresztll részben monitorozhaté lenne.

A Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezel6 adatbazisai (jaro- és fekvBbeteg ellatas teljesitmény-
elszamolasi adatbazis; gyégyszerar-tamogatasi adatbazis) lehetéséget adnak mar ma is arra, hogy az
onallo BNO-10 koéddal rendelkezé 355 ritka betegség kdd alapjan kezelt betegek ellatasi specifikumait
vizsgaljuk. Kizarva az 0,05%-nal nagyobb prevalenciaval rendelkezd 44 betegséget, és a betegséget
azokra szikitve, akik az elemzett és az elemzést megel6z8 évben is kaptak ellatast ritka betegség kéddal
az alabbi képet lehetett leirni 2011, 2019 és 2020 években.

Az ilyen médon regisztralt betegek szama 154641, 171863, 200562 volt a harom évben. Atlagos
életkoruk 2011 és 2019 kozott 46, évrél 48,7 évre emelkedett, de 48,3 évre csokkent 2020 soran.

Az ellatérendszert egyre nagyobb gyakorisaggal vették igénybe a ritka betegségben szenveddk mind az
alapellatas, mind a jarébeteg szakellatds, a CT/MR szakvizsgalatok és a kérhazi ellatéds szintjén. A
gyogyszerkiadasok kis mértékben csokkentek 2011-2019 id6szakban, de jelentésen emelkedtek 2020-
ban. Az egy betegre jutd inflacidkorrigalt egészségbiztositéi kiadasok jelentés mértékben csokkentek
2011-2019 kodz6tt, ami csak részben korrigalédott 2020-ban.

Haziorvos-beteg talalkozasok éves esetszama ritka betegséggel él6k esetében, 2011-2020 kozott

Ev Haziorvos- | Ritka Ritka Ritka Gydgyszer | Egészség- | Egy betegre
beteg betegséggel betegségg | betegséggel | ar- biztositoi jutd inflacio-
talalkoza- | sujtottak el sujtottak | sujtottak tamogatas | kiadasok korrigalt
sok éves jarébeteg CT/MR korhazi (MrdFt/év) | (MrdFt/év) | egészségbizto
esetszama | szakellatas vizsgalatai | ellatasa sitoi kiadasok

igénybevétele | (esetszam | (betegszam (eFt/fé/év)
(esetszam/év) | /év) /év)

2011 | 2003806 2003806 8006 39495 31,3 31,3 202

2019 | 2212595 2212595 10940 40592 30,6 30,6 152

2020 | 2449851 2449851 12317 42278 38,8 38,8 160

3. tablazat: Haziorvos-beteg talalkozasok éves esetszama ritka betegséggel él6k esetében, 2011-2020
kozott

A ritka betegségben szenvedbk 3 éves korban varhaté életkilatasa 60,2 évrél 62,6 évre emelkedett 2011-
2019 kdzott. Emiatt csOkkent a ritka betegségben szenveddk és az atlagnépesség kozti eltérés. Viszont
a COVID-19 jarvany els6 évében lényegesen nagyobb volt a ritka betegséggel sujtottak kdrében a
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varhaté élettartam rdvidulése, mint az atlagnépességen belll. A jarvany idején a 2011-es év
kUldnbségénél is nagyobb lett a klildnbség.

A ritka betegségben szenvedoék 3 éves korban varhaté életkilatasa 2011-2020 kozott
3 éves korban 2011 2019 2020
varhato élettartam
Ritka betegséggel 60,2 év 62,6 év 60,1 év
sUjtottak esetében
Magyarorszag 72,8 év 73,9 év 73,1 év
Kiilonbség 12,5 év 11,2 év 13,0 év

4. tablazat: A ritka betegségben szenved6k 3 éves korban varhato életkilatasa 2011-2020 kozott

Az Eurordis altal inditott EurordisCare2 vizsgalat célja a diagnosztikus késedelem és helyes
diagnozishoz vezet6 ut koralményeinek leirasa volt az eurdpai orszagokban. A hazai felmérés 5 indikator
betegség (cisztas fibrozis, sclerosis tuberosa, Williams szindréma, retinitis pigmentosa, Duchenne
muscularis dystrophia) bevonasaval valdsult meg®, amiben 252 beteg vett részt (47,7%-os valaszadasi
arany).

A betegek 50%-anak 490 napot (min:155, max: 1825), mig 75%-uknak mar 1795 napot (406-6205) kellett
varniuk a helyes diagnoézisra. (Eurdpai referencia tartomany, EUR: 45-5040, illetve 450-10080) A valaszt
adok 79,7%-a nem kapott az élete elsé 3 honapjaban diagnozist. Kézullik 62-nek (30,8%) téves volt az
elsé diagnozisa (EUR: 41%). A betegek 19,9%-a érezte ugy, hogy tulterhelte anyagilag a helyes
diagnozis keresése (EUR: 10%), és 34,8%-uknak kellett lakdhelyén kivili régioba utaznia (EUR: 26%.).
A felmérésben résztvevék 27,4%-a talalta 6sszességében nem megfelelének a diagnézis kdzlésének
koralményeit (EUR: 35%.).

A vizsgalat szerint a diagnézishoz vezet6é ut szempontjaboél a magyar ritka betegeknek masok a
problémai, mint eurdpai tarsaiknak, de helyzetiikk 6sszességében hasonlé. (Hosszabb ideig
varnak a diagnoézisra, de ritkdbban kapnak rossz elsé diagnoézist; jobban megterheli dket
anyagilag a diagnézishoz vezet6 ut, de ritkdbban szembesiilnek elfogadhatatlan tajékoztatasi
modszerekkel.) Ennek megfeleléen, Magyarorszagon és Eurépaban egyarant sziikség van a RB-
ek diagnosztizalasanak javitasara, a jol szervezett betegutak kialakitasara.

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

A magyar betegek csaladjaban a legmagasabb iskolai végzettség 8%-nal alap-, 48%-nal kézép-, 43%-
nal felséfoku volt. A betegek/szil6k 44%-a dolgozott, 4% munkanélkdili volt, 2% soha nem dolgozott,
44% nyugdijas, 6% pedig tanuld volt. A betegek/szulék 21%-anak kellett feladnia munkahelyét vagy
foglalkozasat, 14%-anak kellett a betegség miatt koltoznie.

Két év alatt atlagosan 4,2 szakmahoz tartozé szakorvost kerestek fel, 3,3-féle vizsgalatot végeztek el
rajtuk, 1,9 gondozasi programban vettek részt, 55%-uk volt kérhazban (atlagosan 3,2 alkalommal és
Osszesen 24,5 napig). Az egészségugyi ellatas soran 21%-uk tapasztalt valamilyen elutasitast. 19%-nak
lett volna szuksége szocialis munkas segitségére, tobbséguknek (67%) ezt vagy nagyon nehezen, vagy
egyaltalan nem sikerult elérnie.

° Foldvari, A et al. (2012) Orv. Hetil., 153(30): 1185-1190. https://doi.org/10.1556/0H.2012.29418
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A betegek tulnyomé tébbsége szerint a ritka betegségek ellatasara multidiszciplinaris (>95%), a beteg
életét végig kovetd (97%), a nem medicindlis ellatast is szervezd (>95%), a kutatdsi programokat
koordinald (96%), a betegek igényeit/allapotat monitorozé (94%), a szakképzésért is felel6s (98%)
szakértdi kdzpontok volnanak a legmegfelelébbek. A betegek véleménye alapjan sokat javitana az
ellatdas mindségén a szakmak és szektorok kozti koordinacié fejlesztése, egy nem medicinalis
ellatast szervez6 un. Er6forraskozpont létrehozasa.

Az eurdpai atlaghoz hasonlitva a hazai adatok nem mutatnak jelentés eltéréseket az ellatérendszer
igénybevételének gyakorisaga, és az egészséglgyon bellli elutasitasok gyakorisaga szempontjabdl.
Viszont, szocidlis tamogatast a magyar betegek ritkdbban kapnak, és ritkdbban elégedettek a
szolgaltatasokkal.

Az egészségiigyi és szocialis ellatashoz valé hozzaférés jellemz6i Eurépaban és Magyarorszagon

EurordisCare3 | Magyarorszag | HUN/EC3
orvosi ellatas igénybevétele az elmiilt 2 év soran (eset) 9,4 9,2 0,98
nem orvosi ellatas igénybevétele az eimult 2 év soran (eset) | 2,4 1,9 0,81
elutasitast tapasztalt az egészségiigyi ellatas soran (%) 17,8% 15,1% 0,85
elutasitas a betegség 6sszetettsége miatt (%) | 14,7% 12,6% 0,86
elutasitas a betegség fizikai megjelenése miatt (%) | 1,8% 1,3% 0,69
elutasitas a beteg viselkedése miatt (%) | 1,9% 1,1% 0,60
elutasitas kommunikacios nehézség miatt (%) | 2,6% 1,9% 0,72
szocidlis ellatast igénylék aranya (%) 29,0% 21,0% 0,72
a szocidlis ellatas elérése lehetetlen volt (%) | 4,8% 7,5% 1,58
a szocidlis ellatas elérése nehéz volt (%) | 27,4% 34,2% 1,25
a szocialis ellatas elérése konnyi volt (%) | 67,8% 58,2% 0,86
szakmai karriert kellett visszafogni betegként (%) 29,0% 30,1% 1,04
szakmai karriert kellett visszafogni csaladtagként (%) 29,9% 24,8% 0,83
kényszerii koltozés (%) 17,8% 25,1% 1,41
kénnyebb életfeltételeket biztositd lakasba/hazba (%) | 10,8% 18,3% 1,70
bentlakasos intézménybe (%) | 2,3% 3,0% 1,33
specialistahoz kdzelebb keriljén (%) | 2,5% 1,2% 0,47
rokonokhoz kdzelebb keriljon (%) | 2,9% 3,7% 1,27

5. tablazat: Az egészségugyi és szocialis ellatashoz valo hozzaférés jellemzéi Eurdpaban és
Magyarorszagon

2.3 Nemzetkozi és Eurdpai Unids vonatkozasok

2.3.1 Horizontalis kapcsolédasok, illeszkedés a nemzetkoézi stratégiakhoz

Az ENSZ Fenntarthatd Fejl6édési Céljai

Az ENSZ Kozgyilése 2015 szeptemberében fogadta el egyhanguan a fenntarthat6 fejlédési célokat
(Sustainable Development Goals, tovabbiakban: SDG°), amely 17 terlleten fogalmazza meg az
emberiség szamara azokat a feladatokat, amelyek 2030-ra térténd teljesitése révén elérhetd lenne a
szegénység, és a tarsadalmi kirekesztettség jelentdés csOkkentése. Az Uzleti stratégiakba torténé
beépitésiik lehetéségeirdl itt olvashatunk.!!

o Nem kizarélagosan a 3. SDG (Jolét és egészség) kapcsan mertil fel azonban a ritka betegségben
szenved6k és kornyezetuk érintettsége.

e Meg kell emliteni az 1. (szegénység elleni) célt is, hiszen a szegények kozott is kulondsen
sérulékenyek azok, akiket valamilyen ritkan eléforduld, igy nehezen diagnosztizalhaté vagy

10 https://sdgcompass.org
11 https://sdgcompass.org/wp-content/uploads/2016/10/SDG Compass Guide Hungarian.pdf
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kezelhet6 korkép sujt, raadasul az egészségugyi €s oktatasi rendszerbdl, valamint a
munkaerdpiacrol térténd kizaroédas miatt a sériilékenység és szegénység ordogi kére jellemzé a
ritka kliensekre.

o A4 (min&ségioktatas) kapcsan sem lehet elfeledkezni a specialis egészségligyi szlikségletekkel
rendelkezd gyerekek specidlis oktatasi igényeirdl, hiszen a ritka betegségek min. 50%-a
gyermekeket érint.

o Az 5. (nemek kdzétti egyenldségi) cél kiilonos jelentéséggel birhat a csaladtagok szempontjabdl,
ahol sokszor a ndi hozzatartoz6 az, akire az apolassal kapcsolatos feladatok harulnak.

o A 8. cél (tisztességes munka és gazdasagi ndvekedés) azért fontos, mert a ritka betegséggel és
fogyatékossaggal élé6k gyakran kizarddnak a munkaer8piacrol az elérhetetlen lehetéségek, a
rugalmas munkaidd és az adaptalt feladatok hianya miatt.

e A 9. cél (ipar innovacié és infrastruktura) is érinti a ritka betegségek ugyét, hiszen azért is
szlikséges a diagnosztikai eszkdzok, a terapiak és az egészséglgyi technoldgiak terén a
kutatas/fejlesztésbe beruhazni, mert ez a terllet az élettudomanyi kutatasok frontvonala.
Ugyanakkor az infrastruktura elérhetésége a kulcsa a tarsadalmi beilleszkedésnek is.

o Az egyenl6tlenségek csokkentéseére iranyuld 10. céllal a tarsadalom szamara sokszor lathatatlan
ritka betegek kirekesztbédésének, és az egészségugyi, oktatasugyi, szocialisigyi, munkaugyi és
iranyitasi tertleteken tapasztalhato diszkriminacionak lehetne elejét venni.

e Veégul a 17. pont (horizontalis célkitlizés) partnerségre hivja fel valamennyi érintett kormanyzati,
nonprofit és Uzleti szerepl6t.

ENSZ hatarozat a Ritka Betegségekrol

Fontos mérfoldké volt az ENSZ kozgylilés 2021. december 16-an elfogadott hatarozata'? a ritka
betegséggel él6k és csaladjaik kihivasainak kezelésérdl, mely sok mindenben tdmaszkodott az ENSZ
Emberi jogok egyetemes nyilatkozatara®, valamint az Egyetemes Egészséguigyi Ellatasrol szolé ENSZ
nyilatkozatra'*. El6bbiben felsoroljak a ritka betegségekre vonatkozé legfontosabb tényeket és azok
hatasat. Ezek alapjan pedig 6t terlileten javaslatokat tesz:

o Emberi jogok és elfogadas: a ritka betegségben szenveddk és csaladjaik tarsadalmi
részvételének és befogadasanak, valamint emberi jogaik tiszteletben tartdsanak javitasa
szlkséges.

o Megfelelé gondozas: fontos az egészségligyi és szocialis eredmeények javitasa, megfeleld
ellatassal és tamogatassal, a meglevé eréforrasokon belil.

o Nemzeti stratégiak: Iényeges a nemzeti stratégiak/tervek és intézkedések elémozditasa, hogy
senkit se hagyjunk hatra.

o Elismerés az ENSZ rendszerében: szikséges a ritka betegségek Ugyének integralasa és
lathatova tétele az ENSZ hivatalaiban és programjaiban is.

o A végrehajtas és fejlédés nyomon kovetése: sarkalatosak az ENSZ Titkarsaganak rendszeres
jelentései a végrehajtas és a ritka betegségben szenveddk allapotaval kapcsolatos el6rehaladas
nyomon kdvetése érdekében

A Szocialis Jogok Eurdpai Pillére!®

Az Eurdpai Parlament, a Tanacs és a Bizottsag a 2017 novemberében, Géteborgban (Svédorszag) — a
tisztességes munkafeltételek és a ndvekedés témajanak szentelt szocialis csucstalalkozén — kihirdette
a szocialis jogok eurodpai pillérét, majd kés6bb a megvalositasahoz sziikséges cselekvési tervet'®.
A dokumentum jogi koétéerével nem bir, ugyanakkor a benne megfogalmazott elvek a tagallamok
szamara iranytiként szolgalnak.

A 16. elv kimondja, hogy ,mindenkinek joga van ahhoz, hogy kell§ id6ben nyujtott és megfizethet6 —
megelbzési, illetve gyodgyitasi célu — egészségugyi ellatasban részesliljon”. Minthogy a dokumentum

12 https://www.rirosz.hu/wp-content/uploads/2023/01/RB_ENSZ hatarozat.pdf

13 https://www.ohchr.org/en/human-rights/universal-declaration/translations/hungarian
14 https://www.who.int/health-topics/universal-health-coverage#ttab=tab 1

15 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/PDF/?uri=CELEX:52017DC0250

16 https://op.europa.eu/webpub/empl/european-pillar-of-social-rights/hu/index.html
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a jolléti gazdasagrol,

melyekben felkérte a tagallamokat és a Bizottsagot, hogy horizontalis jelleggel épitsék be a jolléti
gazdasag szempontjat a nemzeti és az unids szakpolitikakba, és az embert és az emberi jollétet allitsak
a szakpolitika kialakitdsanak kdzéppontjaba.

Joéllehet, a dokumentum kifejezetten nem nevesiti a ritka betegségek korét, mégis megfogalmaz olyan
horizontalis célokat, amelyek végrehajtasa soran e terulet szempontjait sem lehet szem eldl téveszteni.
igy a dokumentum felszdlitia az Eurdpai Bizottsagot, hogy tdmogassa a tagallamokat a szocidlis és
egészséglgyi szolgaltatasok fenntarthatésaganak és hozzaférhetéségének — tobbek kozott a
gyoégyszerekhez és az orvostechnikai eszk6zdkhdz valé hozzajutasnak — a javitasara iranyuld
er6feszitéseikben. Biztositsak a hozzaférést a tartds apolashoz-gondozashoz, a varandésgondozashoz,
az egészségfejlesztésre és a betegségek megelbézésére iranyuld intézkedésekhez, a szocialis
védelemhez, valamint az oktatashoz, a képzéshez és az egész életen at tarté tanulashoz, emellett
alljanak ki az esélyegyenl6ség, a

nemek kozotti egyenloség €s a 2. abra: A szocidlis jogok eurdpai pillérének 6sszetevdi

tarsadalmi befogadas mellett.

Még harom fontos dokumentum érinti alapjaiban a ritka betegséggel él6k és csaladjaik életét, és ezért
meghatarozok voltak e stratégia megfeleld fejezeteinek irasa soran is. Ezek az Eurépai Parlament és
a Tanacs (EU) Iranyelve a Munka-Maganélet Egyensulyaroll’ és az EU Gj Stratégiaja a
Fogyatékossaggal El6 Személyek Jogainak Ervényre Juttatasaért (2021-2030).2 valamint az
Eurdpai Bizottsag 2023 évi kozleménye a mentalis egészség atfogdé megkozelitésérol.r®

Eurdpai Parlament és a Tanacs (EU) 2021-ben elfogadta a 2021-2027-es id8szakra szol6 unids
egészségligyi cselekvési programot® (az ,EU az egészségért program EU4Health?'”) az egészégiigy
fejlesztése érdekében, és a Covid pandémia tanulsagait levonva. A program végrehajtasa utat nyit az

17 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/PDF/?uri=0J:L:2019:188:FULL

18 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/PDF/?uri=CELEX:52021DC0101

19 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/HTML/?uri=CELEX:52023DC0298

20 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/?uri=uriserv:0J.L .2021.107.01.0001.01.HUN

21 https://health.ec.europa.eu/funding/eu4health-programme-2021-2027-vision-healthier-european-union _hu
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Eurdpai Egészségiigyi Unié?’> létrehozasanak a reziliens egészségligyi rendszereket szolgald
innovativ megoldasok révén és javitva a gyogyszerek és orvostechnikai eszkdzok hozzaférhetéségét és
rendelkezésre allasat. Felkérték a Bizottsagot, hogy az eurdpai gyodgyszerstratégia keretében dolgozzon
ki atfogo, teljeskorien optimalizalt, tényeken alapuld, holisztikus és idétallo javaslatokbol allé
szabalyozasi keretet a gyogyszerek, kildéndsen az antimikrobialis szerek, a személyre szabott, fejlett
terapias gyoégyszerek, a (rendkivil) kicsi betegcsoportoknak szant terapiak és az uUjra pozicionalt
gyégyszerek megfizethet6ségének, rendelkezésre allasanak és hozzaférhetéségének javitasa céljabal,
a tagallamok hataskoérének teljes meérték tiszteletben tartasa mellett.

Szintén 2021-ben indult Utjara rak elleni kiizdelemre iranyulé eurdpai terv?, az erds eurdpai
egészségigyi unid egyik kulcsfontossagu pilléreként, amely érinti természetesen a ritka rakokat is?*.

Lényeges fejlemény volt 2023-ban az Eurdpai Gazdasagi és Szocialis Bizottsag véleménye® —
,Hatarozott eurépai szolidaritas biztositasa a ritka betegségben szenvedd betegek szamara”
cimmel. Ebben csatlakoznak ahhoz a sok érdekelt fél altal tdmogatott javaslathoz, mely szerint
szlkséges a ritka betegségekre vonatkozo atfogd eurdpai cselekvési terv kidolgozasa, harmonizalva a
nemzeti tervekkel. Azt a célt kivanjak kitizni, hogy a betegek egy éven beliil megkapjak a diagnézist a
ritka betegségukrél. Ajanlatukra a 2023-2024-es spanyol-belga—magyar elndkségi trié napirenden tartja
a ritka betegségekkel kapcsolatos politikat a népegészsegugyi politika részeként.

2.3.2 Eurodpai Unié ritka betegségekkel kapcsolatos tevékenységei

Az europai egyiittmiikodés hatalmas hozzaadott értéket jelent a RB-ek teriiletén, mert egyetlen egy
orszag sem annyira gazdag, hogy elegendé kapacitast épitsen ki, tudast halmozzon fel a sokezernyi
ritka betegség mindegyikéhez! Az Eurépai Parlament és a Tanacs 2011/24/EU iranyelve (2011.
marcius 9) a hataron atnyuloé egészségiigyi ellatasra vonatkozo betegjogok érvényesitésérél?® az
az unids jogszabaly, amely els6sorban az Eurdpai Birdsag esetjoganak kodifikacioja érdekében sziiletett
azzal a céllal, hogy régzitse az eurdpai unios polgarok azon jogat, hogy egészséglgyi ellatast egy masik
tagallamban is igénybe vehessenek. Az iranyelv a tagallamokat tobbek kozott kotelezi arra, hogy
tarsadalombiztositas terhére teritést nyujtsanak egy masik tagallamban torténé egészségugyi ellatas
utan, egy masik tagallamban kidllitott recept esetében is tegyék lehetévé a gydgyszerkiadast, vagy
hozzanak létre a betegek lehetdségeirél tajékoztatast ado informacids pontokat.

Az iranyelv azonban nem csak kotelezettségeket iranyoz el6 a tagallamok szamara, hanem megteremti
a lehetdségét a tagallamok kdzotti dnkéntes egylttmikddésre is. Az dnkéntesség azt jelenti, hogy a
tagallam elddntheti, hogy akar-e és milyen mértékben a tobbi tagallammal meghatarozott tertleteken
olyan egyuttmiikddést folytatni, amely tdmogatja sajat egészségugyi rendszerének mikddtetését. Az
Onkéntes egyuttmikddésnek harom f6 tertletét ismeri az iranyelv:

1. Eurodpai referenciahalézatok (European Reference Networks — ERN)
2. Elektronikus egészségligy, Eurépai Egészségligyi Adattér (European Health Data Space)
3. Egészségiigyi technoldgiaértékelés (Health Technology Assessment — HTA)

Eurépai referenciahalézatok (European Reference Networks — ERN): az Eurépai Unié
egészségpolitikajaban egyértelmiien az ERN tekintheté az ritka és komplex betegségekkel szembeni
fellépés zaszldéshajéjanak. Tekintettel az egyuttmikdédés e dokumentum szempontjabdl vett
fontossagara, az ERN-nek lentebb kilon szakaszt szentellink.

Eurdpai adatstratégia®’: az Eurépai Unio egységes adatpiacan szabadon aramolhatnak majd az adatok
agazatokon és tevékenységi terlleteken ativel6en, aminek a vallalkozasok, a kutatok és a kozigazgatasi

22 https://commission.europa.eu/strategy-and-policy/priorities-2019-2024/promoting-our-european-way-life/european-
health-union_hu

2 https://ec.europa.eu/commission/presscorner/detail/hu/ip 21 342

2 https://ec.europa.eu/info/law/better-regulation/have-your-say/initiatives/12154-Europe-s-Beating-Cancer-Plan

% https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/TXT/PDF/?uri=0J:C:2023:075:FULL&from=EN

26 https://eur-lex.europa.eu/LexUriServ/LexUriServ.do?uri=0J:L:2011:088:0045:0065:HU:PDF

27 https://commission.europa.eu/strategy-and-policy/priorities-2019-2024/europe-fit-digital-age/european-data-
strategy hu
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szervek egyarant hasznat latjak. igy megtorténik az elektronikus betegdossziék és az elektronikus
receptek hataron atnyulé megosztasa annak érdekében, hogy az érintett unids polgar kénnyebben és
vizsgalatok felesleges megkett6zése nélkil juthasson ellatasokhoz. E terileteken jelenleg is zajlik a
tagallami rendszerek 6sszekapcsolddasa, €s az Eurdpai Bizottsag 2022-ben rendeletet terjesztett elé az
Eurdpai Egészségiigyi Adattér’® (European Health Data Space) létrehozasarol, amelynek keretén
belll kiemelt figyelmet kap az egészségiigyi adatok masodlagos megosztasa, jellemzéen anonimizalt
maodon, nagy adathalmazok keretében, kutatasi vagy személyre szabott orvoslasi céllal. E célkitlizéshez
kapcsolddik az 2018-ban elinditott ,Egy milli6 genom” egyiittmiikodés, amelynek célja, hogy
létrej6jjon egy olyan mechanizmus, amely az EU-ban fellelheté genomikai adatbazisokat koéti 6ssze,
lehetévé téve a kutatast és a személyre szabott orvoslas elémozditasat. Magyarorszag a folyamatban
az Orszagos Onkoldgiai Intézet és a PTE Genomika és Bioinformatika Core Facility révén vesz részt.

Ezen egylttm(kodések a jovGben jelentds eszkozt jelenthetnek a ritka betegségek kutatasa®® és
gyogyitasa terén.

Egészségligyi technologiaértékelés (health technology assessment — HTA): Az HTA célja az
egészségugyi technoldgiak (gyogyszerek, orvostechnikai eszkdzok, orvosi beavatkozasok stb.)
Osszehasonlitd elemzése annak érdekében, hogy azok eredményessége egy adott egészségugyi
ellatérendszer keretén belll is értékelhetd legyen, igy az ellatas szervezje és finanszirozoja megfontolt
dontést hozhasson a befogadast vagy alkalmazast illetéen. A HTA értékelés fogalmilag tdbb dimenziét
is érint: klinikai adatok, koltséghatékonysag, szervezeés, jogi- és etikai vonatkozasok stb. azonban az
unidés egyuttmikodés érdeklbdésének homlokterében a klinikai adatok értékelése all, hiszen a tagallami
ellatérendszerek egymashoz képest tobb szempontbdl is jelentésen kildnbdznek.

Az iranyelvre alapozva az Eurdpai Parlament és a Tanacs (EU) létrehozta a 2021/2282 szamu
rendeletét az egészségiigyi technologiaértékelésrél és a 2011/24/EU iranyelv moédositasarol®°.
Ezzel 6sztdndzik az unids tagallamok kdzotti egylttmikoddést az egészségugyi technoldgiak értékelése
terén. A nagyobb atlathatésagnak kdszénhetben javulni fog a betegek tajékozottsaga azaltal, hogy
hozzaférhetnek a szamukra hasznos Uj technolégidk jelentette klinikai elénydkre vonatkozo
informacidkhoz. Az 6sszehangolt értékelés eredményeképpen a hatékony és innovativ egészségugyi
eszk6zdk gyorsabban el tudnak jutni a betegekhez. A nemzeti hatésagok szamara ez azt jelenti, hogy
az egészseégugyi rendszereiket érintd szakpolitikaik kidolgozasa soran megbizhatobb bizonyitékokra
tdmaszkodhatnak. Ezenkivil a gyartoknak a jov6ében nem kell eltér6 tagallami eljarasokhoz
alkalmazkodniuk. A rendelet hatalya ala tartoznak az uj gyégyszerek és bizonyos Uj orvostechnikai
eszkozok, és ezaltal a rendelet az ezeket a teruleteket érinté egyuttes klinikai értékelések esetében
alapot teremt az allando és fenntarthatd unids szintl egyuttmikodésre.

A tagallamoknak lehetéségik nyilik arra, hogy a kdvetkezé négy terlleten torténd egylttmiikddés soran
az egészségugyi technologiaértékelés kdzds eszkdzeit, mddszertanat és eljarasait alkalmazzak EU-
szerte:

1) a lehetd legnagyobb hatast kifejtd leginnovativabb egészségligyi technolégidkra 6sszpontosité k6zés
klinikai értékelések, 2) kozos tudomanyos konzultaciok, amelyek keretében a fejleszték tanacsot
kérhetnek az egészséglgyi technoldgiaértékelésért felelés hatésagoktol, 3) a kialakuléban lévé
egészségligyi technolégiak azonositasa az igéretes technoldgiak korai felismerése érdekében,
valamint 4) dnkéntes egyuttmiikodés folytatasa mas terileteken.

Az egészségugyi technoldgiak nem klinikai szempontjainak értékelése, valamint az armegallapitassal és
a tamogatassal kapcsolatos dontéshozatal tovabbra is az egyes unios tagallamok hataskore marad. A
rendelet alapjan az eddigi 6nkéntes tagallamok kdzti egyiuttmiikddést felvaltja annak kotelezé egységes
alkalmazasa: 2025-t6l a rakellenes és az un. fejlett terapias gyogyszerkészitményre, 2028-t6l pedig a
ritka betegségek gyodgyszereire is.

28 https://health.ec.europa.eu/ehealth-digital-health-and-care/european-health-data-space _hu
29 https://www.consilium.europa.eu/hu/policies/horizon-europe/
30 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/?uri=CELEX:32021R2282
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2.3.3 Arritka betegségek gyogyszereirol sz616 unios szabalyozas

A ritka betegségek gyogyszereir6l szolo, tobbszdr mddositott 1999. december 16-ai 141/2000/EK
eurdpai parlamenti és tanacsi rendelet elfogadasara azzal a céllal kerult sor, hogy — az USA-beli
szabalyozasbdl meritve — tamogatast adjon a ritka betegségek terén torténd gydgyszerfejlesztésnek.
Az Eurépai Bizottsag 2020-ban fogadta el a rendeletrél (és a gyermekgydgyaszati rendeletrél) szélo
értékel6 jelentést®, amely leszogezi, hogy ezek elGsegitették a ritka betegségekben szenvedd
betegeknek és gyermekeknek szant gyogyszerek fejlesztéseét és elérhetéségét azzal, hogy a korabban
elhanyagolt teriletre iranyitottdak a magan és kbz beruhazasokat, azonban a rendelkezésre alld
informacidék nem teszik lehetéve, hogy mennyiben jarult a kdzfinanszirozas a megvaldsult gydégyszer
fejlesztésekhez. A rendelet a kivantnal kevesbé tudta a gyogyszerfejlesztést a kielégitetlen sziikségletek
felé orientalni, és 6nmagaban azért sem hozta meg a ritka gyégyszerekhez valé egyenlé hozzaférést az
EU-ban, mert az jorészt a tagallami tamogataspolitikaktdl fliigg. Nyilvanvaléva valt, hogy az EU-ban
engedeélyezett gydgyszerek mindmaig nem jutnak el elég gyorsan a betegekhez, és nem minden
tagallamban egyforman hozzaférheték. Jelentés hianyossagok tapasztalhaték a kielégitetlen
egészségiigyi sziikségletek, a ritka betegségek és az antimikrobialis rezisztencia kezelésében. Az
innovativ kezelések magas ara és a gyégyszerhiany tovabbra is komoly problémat jelent a betegek és
az egészségugyi rendszerek szamara is. Emellett annak érdekében, hogy az EU tovabbra is vonzé
beruhazasi helyszin maradjon, és megdrizze globalis vezetd pozicidjat a gyoégyszerfejlesztésben,
el6irasait a digitalis transzformaciéhoz és az Uj technolégiakhoz kell igazitania, tovabba a blrokracia
csokkentésére és az eljarasok egyszerUsitésére kell torekednie. Végezetll az uj szabalyoknak az
europai zOld megallapodas célkitlizéseivel 6sszhangban foglalkozniuk kell a gydégyszergyartas
kornyezeti hatasaival.

A fentiekre tekintettel is a Bizottsag 2020-ban kézleményt adott ki az Gj Eurdpai gyogyszerstratégiarol®?,
2023-ban pedig uj javaslatot tett az EU gyogyszerészeti jogszabalyainak felllvizsgalatara. Az elmult 20
év legnhagyobb reformjat jelenté csomag célja, hogy a jogi keretet dinamikusabba és rugalmasabba
tegye, igazodva az uniés polgarok és vallalkozasok sziikségleteihez. Ennek révén elérhetébbé,
hozzaférhetdbbé és megfizethetébbé valnak a gydgyszerek. A reform tamogatja az innovaciot, néveli
az uniés gyoégyszeripar versenyképességét és vonzerejét, és egyuttal szigorubb kdrnyezetvédelmi
el6irasokat vezet be. E reform mellett a Bizottsag tanacsi ajanlasra is javaslatot tett az antimikrobialis
rezisztencia elleni klizdelem felgyorsitasara.

Az Uj gyogyszerészeti jogszabaly csomag f6 célkitlizései a kovetkezék:

e a gyogyszerek egységes piacanak létrehozasa, amely biztositja, hogy Unio-szerte minden
beteg idében és méltanyos moédon hozzaférjen biztonsagos, hatékony és megdfizethetd
gyégyszerekhez;

e vonzé és innovaciobarat keretfeltételek fenntartasa a gydgyszerkutatas, -fejlesztés és -gyartas
szamara Eurépaban;

e az adminisztrativ terhek drasztikus csokkentése az eljarasok jelentds felgyorsitasa és a
gyogyszerek engedélyezéséhez szukséges id6 leroviditése révén, hogy a betegek mihamarabb
kezelésben részesulhessenek;

e agyoégyszerek jobb elérhetdsége, és annak garantalasa, hogy mindig a betegek rendelkezésére
alljanak, az Unién beldli lakohelylktdl fuggetlendil;

o az antimikrobialis rezisztencia (AMR) és a gyogyszerek kdrnyezetben valé jelenléte
problémajanak kezelése egy integrativ egészségugyi megkodzelités, az ,Egy az egészség’
koncepci6 révén.

e agyogyszerek kornyezeti fenntarthatésaganak noévelése.

31 https://ec.europa.eu/health/human-use/paediatric-medicines/evaluation_en
32 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/?uri=CELEX:52020DC0761
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2.3.4 Az eurodpai referenciahalézatok

2.3.4.1 A halézat bemutatasa

A ritka és komplex betegségekkel foglalkozo euroépai
EUROPEAN REFERENCE NETWORKS  referenciahalézatok®. (European Reference Networks - ERN)
ormonmr AR T létrehozasardl a  hataron  atnyald  egészségligyi  szolgaltatasok soran
Share.Care.Cure. ¢rvenyesiils betegjogokrdl szl6 2011/24/EU  iranyelv  rendelkezik.
Gondosan elbére tervezett, nemzetkézi szintl, folyamatos, koordinalt,
egyuttmikodésre épitd, kovetkezetes munka nyoman jottek létre 2017-ben.
Torténelmi jelentéségi 1épés volt, hiszen az EU megkezdte ezzel a nagyon
kllénb6zb tagallami egészségugyi rendszerek harmonizalasat annak
ellenére, hogy eddig nem finanszirozott ilyesmit, mivel az egészségligy tagallami kompetencia. A f6 cél,
hogy a kiilonb6z6 orszagok kozti ellatasbeli kiilonbségek végiil megsziinjenek!

Az ERN-ek ritka vagy kis prevalenciaju komplex betegségek terén

kapcsoljak O6ssze a kompetenciaval rendelkezd tagallami kivaldsagi
kozpontokat, amely révén a betegek magasabb szinvonalu ([IIEIEES
egészségiigyi ellatashoz férhetnek hozz3, javitva a diagnézishoz és s

a kezeléshez val6 hozzaférést. Az ERN-eken belll megvaldsulhat pl. az ; e
orvosok kdzétti intézményesitett konzultacio, a diagnosztika terén térténd "A"“C'ASE""ES

jobb egyiittmiikodés, létrehozva az esetek és adatok kritikus
tomegét. Kimondatlanul is az ERN-ek célja, hogy els6sorban a '

szakértelem hatadron atnyuld aramlasa valésulion meg (az Qi EGYENLD HozZAFERES
informaciostechnoldgiai eszk6zdk révén), és a betegek mozgasara csak
akkor keriljon sor, amennyiben az ellatas nyujtdsa az adott orszagban

nem lehetséges (és ez esetben is a nagy értékl ellatasok esetében a

biztositas helye szerinti tagallam elézetes engedélyére van sziikség).

Az eurdpai referenciahalézatok tehat eurdpai egészségugyi ellatokat dsszefogd virtudlis halozatok.®*
Céljuk megkénnyiteni az eszmecserét az olyan 6sszetett vagy ritka betegségek Ugyében, melyeknek
kezeléséhez magas szintli szakosodasra és a szakértelem és eréforrasok 6sszevonasara van szukség.
A betegek diagndzisanak és kezelésének mérlegeléséhez az eurdpai referenciahalézatok koordinatorai
az erre szolgald informatikai alapon (Clinical Patient Management System - CPMS) keresztil és a
telemedicina eszkdzeinek hasznalataval kulénboz6 szakteruletli szakorvosokbdl all6 virtualis
konziliumot hivnak 6ssze. A rendszer a kezdeti nehézkesség utan az uj, un. CPMS 2.0 kidolgozasaval
felhasznalo-baratabba valt. A betegek nem fordulhatnak kézvetlentl az ERN-ekhez.

Az Eurdpai Referenciahalézatok kijeldlésében és lépésrdl 1épésre torténd fejlesztésében az unids
tagallamok jatsszak a vezetd szerepet. Az ERN-statusz eléréséhez a haldzat tagjainak az Eurdpai
Bizottsag altal kdzzétett felhivasra kell jelentkeznilk. Ezt a jelentkezést egy flggetlen értékeld testilet
(Independent Assessment Body; IAB) biralja el, amely jelentéseket készit minden, a felhivasra jelentkezd
félrdl. Ezt kdvetben a tagallamok képviselSibdl all6 testulet (Board of Member States; BoMS) dont arrdl,
hogy jévahagy-e egy ERN-jelentkezést vagy sem.

Jelenleg 24 ERN mikodik, melyek a betegségek egy-egy tematikus csaladjaval foglalkoznak,
komprehenziv ellatast nyujtva és biztositva, hogy minden betegnek legyen egy ,,otthona”.

A paciens-szervezetek integraltan részt vesznek az ERN-ek tervezésében, létrehozasaban és
iranyitasaban, a pacienskoézpontu ellatas, és a felel6s helyzetbe hozas tamogatasara, ami torvényi
kételezettség. (Eurdpai Paciens Képviseletek - European Patient Advocacy Groups, ePAGS). Ez is
hozzajarul ahhoz, hogy az ERN-ek a paciens kdzpontusag uj kulturajat képesek elterjeszteni.

33 https://ec.europa.eu/health/ern_hu
34 ) Community Genet. 2021 Apr; 12(2): 217-229., https://doi.org/10.1007/s12687-021-00521-8
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Az ERN-ek beavatkozasi teriiletei és konkrét céljai:

o Altalanos szervezés és koordinacio
Cél: Annak biztositasa, hogy az ERN-ek mikoddképesek legyenek, és sikeresen végezzék
szervezeti tevékenységeiket.

o Betegellatas
A klinikai tanacsokhoz, diagnézishoz, kezeléshez és a betegek nyomon kdvetéséhez vald
hozzaférés javitasa az ERN-eken belll. Teljes lefedettség mind féldrajzi, mind pedig a
betegségek terén.

o Multidiszciplinaris megkozelités és tudasmegosztas az ERN-en beliil
Cél: A betegellatas eredményességének optimalizalasa az érintett egészségugyi szakemberek
készségeinek és a felhasznalt eréforrasok kombinalasaval.

o Oktatas és képzés
Cél: A szakemberek kapacitasanak novelése a ritka vagy alacsony prevalenciaju komplex
betegségek és allapotok felismerésére és kezelésére az ERN hatdkdorén belll.

e Hozzajarulas a kutatashoz és innovaciéhoz
Cél: A Klinikai kutatas meger@sitése a ritka betegségek és Osszetett allapotok teriletén
adatgylijtéssel és egylttmikodé kutatasi tevékenységekkel.

e Kiinikai iranyelvek (Clinical Guidelines) és Dontésel6segitd Eszkozok (Decision Making
Tools; DMT) kidolgozasa
Cél: Annak biztositasa, hogy minden ERN-be utalt beteg hozzaférjen a magas szinvonalu
egeészseglgyi szolgaltatadsokhoz.

o Kommunikacié és disszeminacié az ERN tevékenységei keretében
Cél: A tudas és a szakértelem ERN-en kivili terjesztésének garantalasa, hogy tobb ember
részesllhessen az ERN tevékenységeibdl.

Mivel az ERN-ek funkcioéi nem korlatozédnak az egészségiigyre, hanem az integralt ellatasra,
kutatasra és oktatasra is kiterjednek, az agazatok kozotti multidiszciplinaris egyuttmiikodés
elengedhetetlen. Ezért szlkséges az agazatkdzi kormanyzas maédjainak kialakitasa az ERN-eknek a
nemzeti egészségugyi rendszerekbe t6rténé integralasarol szolé JARDIN program részeként is.

A koronavirus jarvany soran kitiné példat nyujtottak az oriasi eurépai szintli hozzaadott értékre,
amikor az ERN-en belll Iétrejétt egy gyors reagalast lehetévé tevé kommunikaciés halézat, amely
keretében lehet6ség nyilt a komplex Covid-19 esetekkel kapcsolatos tavkonziliumra.

2021-ben indult az ERN-ek masodik kérds bbvitése, az addig tapasztalhatd tematikus és foldrajzi
egyenlbtlenségek javitdsara. Ehhez kapcsolédva kezdddott az AMEQUIS projekt a jelentkezdk
felmérésének, a mikddés folyamatos monitorozasanak és az o6tévenkénti kiértékelésének
tokéletesitésére. (Integrated Assessment, Monitoring, Evaluation and Quality Improvement System)

Varhatéan az ERN-ek kore uj halozatokkal bévulhet, amelyre j6 esélyt ad, hogy a hal6zatok a 2021-
2027-es unios koltségvetésben megerdsitett tamogatast kapnak:

e ritka vagy alacsony incidenciaju fert6z6 megbetegedések;
e ritka szulészeti és n6gyogyaszati betegségek;
e ritka vagy komplex mentalis betegségek.

A létrejott ERN-ekben a tagsag minimumkovetelményeit és eljarasrendjét a kovetkez6 dokumentumok
tartalmazzak:

e A Bizottsag 2014/286/EU felhatalmazason alapuldé hatarozata az eurdpai referenciahalézatokra
és az azokhoz csatlakozni kivand egészségugyi szolgaltatokra vonatkozé kritériumok és
feltételek meghatarozasarol

e A Bizottsag 2014/287/EU végrehaijtasi hatarozata az eurdpai referenciahalézatok és azok tagjai
létrehozasara és értékelésére vonatkozo feltételek megallapitasardl (és ennek mddositasa a
2019/1269/EU hatarozattal).
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A BoMS folyamatosan figyelemmel kiséri az ERN-tagokat, értékeli a meglévé halézatokhoz csatlakozni
kivanokat, valamint jéovahagyja a jovében létrehozni kivant esetleges tovabbi haldzatokat.

Azon orszagok, amelyek nem rendelkeznek képviselettel egy jovahagyott ERN-ban, szintén részt
vehetnek a tevékenységekben olyan egészségligyi szolgaltaték révén, amelyeket az adott tagallam
JLarsult” és/vagy ,egyuttmikodé” nemzeti kozpontként jeldlt ki.

Az Europai Referenciahalozatokban a részvétel a kovetkez6 format oltheti:

- teljes jogu tagsag (full membership): olyan egészségugyi szolgaltatok kore, amelyek megfelelnek az
ERN tagsag minimalis feltételeinek a fent emlitett eljaras soran. A teljes jogu ERN tag az ERN-ek
munkajaban valo részvételhez (értekezleteken valé részvétel stb.) pénzbeli tamogatast is kap az Eurdpai
Bizottsagtdl. Teljes jogu tagsagra csak arra vonatkozo kiiras esetén lehet palyazni.

- tarsult tagsag (affiliated membership): tarsult tagot vagy tagokat egy tagallam akkor nevezhet ki egy
adott ERN-be, ha abban teljes jogu taggal nem rendelkezik. Amennyiben teljes jogu tag kijelolésére sor
kerdlt, valamennyi tarsult tagsag megszinik. A tarsult tag teljes mértékben részt tud venni az ERN
tevékenységében, hasznalni tudja annak infrastrukturajat (CPMS rendszert pl. ingyen hasznalhatja),
azonban tovabbi pénzigyi tamogatasban nem részesul. A tarsult tagsag kdvetelményei a teljes jogu
tagsaghoz képest kdnnyitettek, és nem is kapcsolddik hozza fliggetlen értékelés, azonban a halézatok
részérdl elvaras, hogy a tarsult tagok is a miikddéshez sziikséges halozati feltételeket teljesiteni tudjak.
A feltételek meglétérél az adott orszagban a jeldltséget engedélyezé hatésagnak kell nyilatkoznia.
Tarsult tagsagra barmikor jelentkezhet/jeldlhetd egy egészségligyi ellatd intézmény.

- egyuttmiikodé partnerség (collaborative partnership): olyan intézmények csoportja, amelyek
kozvetlen betegellatast nem végeznek, de az ERN-ek tevékenységéhez hozza tudnak jarulni (pl.
laboratoériumok).

- koordinaciés kézpont (coordination hub): ennek kijeldlésére akkor kerllhet sor, amikor egy adott
ERN-be sem teljes jogu sem pedig tarsult tagot nem jeldl ki a tagallam. A koordinacios kdzpont 6sszekoté
szerepet lat el egy ERN és a tagallami ellato intézmény kozott. Tehat, amennyiben egy intézményben
felmerul egy adott ERN-en bellli konzultacié szikségessége, az koordinacios kézponton keresztul tudja
ezt kezdeményezni.

2.3.4.2 Az ERN képzési és oktatasi stratégiaja

Az Eurdpai Bizottsag az ERN-eket 2017-ben bizta meg, hogy dsszefogja és k6zos cselekvésre sarkallja
az eurdpai klinikai ellaté és tudomanyos kutatohelyeket, a ritka betegségben szenvedék ellatasanak,
életminéségének javitasara és a tudomanyos haladas elémozditasara. Az ERN Koordinatorok Csoportja
(ERN Coordinators Group), egyuttmikdodve a Tagallami Testulettel (Board of Member States) hozta létre
a Tudas- és Képességfejleszté Munkacsoportot (Working Group of Knowledge Generation and Capacity;
ERN-KGC; Munkacsoport) és bizta meg az ERN-ek szamara a képzés és az oktatas terén kozos
stratégia kidolgozasaval; kiemelve annak fontossagat, hogy a tarsadalomban észlelhet6, a ritka
betegségek iranti fokozddo figyelem az orvosképzés anyagaban is kell sullyal jelenjen meg. Ennek
lényeges eleme az egységes Eurdpai Képzési Terv, amelynek nyilvanos vitara bocsatasa
2020.szeptember 23-an volt.

A fentiek megvaldsitasara akciodterv készilt, amelynek legfontosabb célkitlizései:

e Az ERN-ek szamara altalanos iranytiiként eurépai képzési terv megalkotasa

e Annak figyelembevételével az ERNek egész Eurdpara vonatkoztatva jeldljék ki sajatos
igényeiket, oktatasi célkitizéseiket.

e Ezt kdvetben kerilhet sor egy, az adott ERN-re specifikus posztgradualis képzési tervminta
kidolgozasa. Fontos, hogy a konkrét tervek harmonizaljanak az altalanos, illetve a tobbi ERN
tervével, ugyanakkor teljes mértékben medfeleljenek az adott ERN specialis igényeinek és
elfogadasra talaljanak (“magukénak érezzék”).
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A tanterv(ek)nek a ritka betegségeken vagy diagnosztikai eljarasokon alapulé pontos
tanrendeken (kdvetelményrendszeren) kell alapulnia, amelyeket az ERN-ek oktatasi
munkacsoportjai dolgoznak ki és a halozati testilet fogad el.

e a tantervek hatarozott idejlek, a pontos id6tartamot az ERN-ek jeldlik ki (1-3 év kozott).
Megkovetelt a hallgatok hivatalos regisztracioja.

e A jelentkezés nyitott mind a Teljes Jogu, mind a Tarsult Tagu szakértéi kézpontok orvosai
szamara, ha teljesitették a — részleteiben késdbb kidolgozand6 — minimum feltételeket.

e Aritka betegségek tantervei megfeleld feltételek esetén az ERN-ben dolgozo tébbi egészségugyi
munkatars (névérek, asszisztensek) szamara is nyitottak.

e A tantervekben a gyakorlati képzéseknek és az ERN szervezte online képzéseknek (webinarok,
eset alapu eLearning programok) egyarant helye van.

e A ritka betegségekre dsszpontositdé webinarok és eLearning esetek fokozottan jelenjenek meg
minden képzeési tananyagban, az egész idészakban. Ennek érdekében a Bizottsag feladata egy
biztonsagos, de konnyen hozzaférhet6 kozponti online fellletet létrehozasa és fenntartasa
adattarolasra. Udvozlendd a tagok részérél eLearning esetek bekiildése.

e ROvid- és kdzepes idbtartamu tanulmanyutak (3-6 hd) tdmogatanddok az ERN kézpontokban
kiegészit6 gyakorlat megszerzése végett.

e Akkreditalt orvosi tovabbképzé (CME) kurzusok, az ERN altal validalt képzési mihelyek, nyari/téli
iskolak szintén beépitése a tanrendbe.

e Az objektivitas és érdeklédés fenntartasa érdekében az elfogadott képzési elemek pontozva
lesznek, vagyis egyfajta ,ERN training credit” teljesitése elvart.

e A megszerzett tudas (az oktatas eredményessége) értékelésére kilonféle modszerek
alkalmazasara kerl sor (pl. poszt-Webinar tdbbvalasztasos kérdések, az eLearning tevékenység
kovetése, online zardvizsga). Az ERN képzési program sikeres teljesitése esetén a jelolt
bizonyitvanyt kap, amelyet a szandék szerint az eurépai és a nemzeti szakvizsga bizottsagok
elfogadnak.

e Az ERN-ek kildetésével 6sszhangban az ERN tag Egészségligyi Szolgaltatdék nem kérhetnek
koltségtéritést a helyszini képzésekért, a szervezési koltségeket teljes egészében a kdzponti
koltségvetés allja.

e Minden ERN-nek ki kell dolgoznia egy 6sztondijrendszert a posztgradualis tovabbképzéseken
részt vevOk szamara, az utazds, szallds, a mihelyképzés és a nyari/téli iskola koltségeinek
fedezésére.

e A képzési programokban vald aktiv részvétel (oktatoként és/vagy hallgatéként) valamennyi ERN
kézpont szamara koételezd, aminek teljesitését a kozponti ellenbrzés rendszeresen kovet.

e Az egészségugyi szakemberek mellett fontos a betegoktatas elésegitése is, egyuttmikodve az
ePAG csoportokkal és betegszervezetekkel, mint pl. az EURORDIS. Ennek elsédleges célja a
ritka betegségek, a klinikai tanulmanyok jelentéségének megértése, a gydgyszeriparral torténd
etikus egylttmikddés stb. Fontos vezérelv a tantervben, hogy erésitse a beteg és az
egeszségellato hely kozotti kdlesdnds bizalmat.

e A gyakorlati megvaldsitas valtozatos, tamogatni kell a betegoktatas minden formajat, mint példaul
anyanyelvi kiadvanyok, miihelymegbeszélések, betegklubok stb. A

e A korabbiakhoz képest sokkal jobban kell a digitalis technikara és az online fellletekre

tdmaszkodni, hogy az ERN-ek altal kifejlesztett oktatasi anyagok nyilvanosan és fenntarthatéan

legyenek elérhet6k.

2.3.4.3 Magyar részvétel az ERN-ekben®

Magyar teljes joqu tagsdggal rendelkezé ERN-ek:

e ERN RITA Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune Diseases Network -
Semmelweis Egyetem (SE)

e ERN EURACAN European Reference Network on Rare Adult Cancers (solid tumours) -Orszagos
Onkoldégiai Intézet

352024. prilisi allapot.
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e ERN GUARD-HEART European Reference Network on Uncommon And Rare Diseases of the
HEART - Szegedi Tudomanyegyetem (SZTE)

e ERN ITHACA European Reference Network on Rare Congenital Malformations and Rare
Intellectual Disability — -Debreceni Egyetem (DE), Pécsi Tudomanyegyetem (PTE)

e Endo-ERN European Reference Network on Rare Endocrine Conditions - SE

ERN EuroBloodNet European Reference Network on Rare Haematological Diseases DE

ERN CRANIO European Reference Network on Rare craniofacial anomalies and ENT disorders

— PTE, SZTE

ERN RARE-LIVER European Reference Network on Rare Hepatological Diseases — SE, DE

MetabERN European Reference Network for Rare Hereditary Metabolic Disorders - DE

VASCERN European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases - SE

ERN RND European Reference Network on Rare Neurological Diseases - SE, SZTE, PTE

ERN EURO-NMD European Reference Network for Rare Neuromuscular Diseases - SE, PTE

ERN LUNG European Reference Network on Rare Respiratory Diseases - Orszagos Koranyi

Pulmonolégiai Intézet (OKPI)

ERKNet European Rare Kidney Diseases Reference Network - SE

e ERN Skin European Reference Network on Rare and Undiagnosed Skin Disorders - DE, SE,
SZTE

e ERN EpiCARE European Reference Network on Rare and Complex Epilepsies - Orszagos
Klinikai Idegtudomanyi Intézet (OKII)

e ERN GENTURIS European Reference Network on Genetic Tumour Risk Syndromes - PTE

e ERN PaedCan European Reference Network for Paediatric Cancer (haemato-oncology- SE, Dél-
pesti Centrumkoérhaz — Orszagos Hematolbgiai és Infektoldgiai Intézet

Magyar tdrsult tagsaggal rendelkezé ERN-ek

e ERN EYE European Reference Network on Rare Eye Diseases - SE

ERN-ek, amelyekkel a Semmelweis Egyetem, mint Nemzeti Koordinaciés Csomoépont (National
Coordination Hub) tartja a kapcsolatot

ERN BOND European Reference Network on Rare Bone Disorders

ERN ReCONNET Rare Connective Tissue and Musculoskeletal Diseases Network

ERN TRANSPLANT-CHILD European Reference Network on Transplantation in Children
eUROGEN ERN on urogenital diseases and conditions

ERNICA European Reference Network on Rare inherited and congenital anomalies

2.3.4.4 Az ERN integracidja a nemzeti ellatérendszerbe

Az ERN-ekben rejl6 lehetéségek akkor hasznélhatdak ki legjobban, ha azokhoz a nemzeti ellatérendszer
szervesen kapcsolddik. Ez teszi lehetévé, hogy az ERN-ben fellelhetd szakértelem a beteg javara
megfeleléen hasznosuljon. Léteznilk kell azoknak a betegutaknak, amelyeken at az adott paciens ,ugye”
akkor is eljut az eurdpai kivalosagi kdzpontokhoz, ha kezelésik még legmagasabb progresszivitasi
szinten is olyan kérhazban torténik, amely donmaga nem tagja egy adott ERN-nek. Léteznitk kell azon
nemzeti szintl halézatoknak, amelyek lehetbvé teszik a ritka és komplex betegségekkel kapcsolatos
egyeztetéseket és végsbsoron az ERN-ekkel torténé kapcsolatfelvételt. A fent emlitett tagsagi formakbal
kdvetkezik az is, hogy erre akkor is lehetéség van (a koordinacios kézponton keresztll), ha sem teljes
sem pedig tarsult tagsaggal rendelkezd intézmény nem kapcsolddik az ERN-hez.

Az ERN Iranyitétestlilete 2019-ben fogadta el ajanlasat az ERN-ek nemzeti szint(i integraciojarél. A
dokumentum a tagallamok szamara a kdvetkezd ajanlasokat fogalmazza meg az ERN-ek integracioja
érdekében:

a) értékelni és sziikség esetén frissiteni szilkséges a nemzeti szakpolitikaikat és/vaqy szabalyozasukat,
lehetdvé téve a zokkendmentes kapcsolddast az ERN-ek és az ellatérendszer kozott.
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e Alapvetéen fontos, hogy a tagallamok talaljak fontosnak a kapcsolédast az ERN-hez és
valamennyi haldzat tekintetében valdsuljon meg a kapcsolat teljes vagy tarsult tagsag vagy
koordinacios kézponton keresztil.

e A szakpolitikai tervezésbe indokolt lenne bevonni az ERN napi miikédésében résztvevd
egeszségugyi szolgaltatokat.

e Az ERN tagsagra valo tagallami jeldlésnek vilagos és — ha szlikséges — jogilag meghatarozott
eljarason kell alapulnia.

e Létre kell hozni azokat a vilagos és atlathato eljarasrendeket, amelyek az ERN-nel dsszefliggé
tevékenységekhez kapcsoldédnak (betegutak, nemzeti szintl hal6zatok, a CPMS bevezetése,
ERN-en belll kidolgozott kezelési protokollok nemzeti szintli adaptalasanak rendje -
természetesen figyelembe véve, hogy az ellatasnyljtas szervezése végsdsoron nemzeti
hataskar.

b) j6jjenek Iétre megfeleld (vilagos és j6l meghatarozott) betequtak a komplex vagy ritka betegségben
szenvedd betegek jobb ellatasa érdekében. Ehhez a tagallami szinten létez6 betequtak alapulvételével
javasolt az ERN-ekkel valé kapcsolat megteremtése. Amennyiben a tagallamoknak nincs kilon komplex-
vaqgy ritka-betegséqg specifikus betegutjaik, akkor ajanlott ezek kialakitdsa az egyes ERN-ek altal
kidolgozott betegségspecifikus betegutak kidolgozasa révén.

e A betegutak tegyék lehetéveé a kapcsolodast az ERN-tag egészségugyi szolgaltatohoz, és ezaltal
az ERN-hez (még akkor is, ha a beteg ellatasa azonos progresszivitasi szintli, de nem ERN tag
intézménynél zajlik).

e Az ERN tag intézményben vagy kivalésagi kézpontban az ERN tagsagbol eredd feladatok
ellatasa jelenleg meg a horizontalis mikoddésben is, illetve érvényesiljon a multidiszciplinaritas.

e Biztositani kell a kivalésagi kozpontok és a betegutak allandd kovetését a folyamatos javitas
érdekében.

e Amennyiben az adott orszag tekintetében ez helytallo, el kell mozditani az ellatasi régidk kozotti
egyuttmikodést, kildéndsen a betegellatasi kildnbségek athidalasat.

o At kell tekinteni a nemzeti klinikai iranymutatasokat is annak érdekében, hogy azok minél inkabb
Osszeilleszthet6ek legyenek az ERN-ekkel.

c) jbjjenek létre atlathatd, gordilékeny és hatékony beutaldsi folyamatok — viszonylag kénnyen
megvaldsithatd ez, amennyiben az adott tagallamban vannak teljes vagy tarsult ERN tag szolgaltatok.
Természetesen e tagok és a tobbi ellatd intézmény kozott a tagallamoknak létre kell hozni a megfeleld
kapcsolatot, amely lehet6vé teszi a betegadatok ERN felé csatornazasat, ha erre sziikség van az ellatas
sikere érdekében. Az egyuttmikodés szabalyait a tagallami szolgaltatok kozott érdemes vilagosan

meghatarozni.

e Ehhez sziikség lehet a tagallami beutalasi rendszerek kiigazitasara a tagallami szukségletek
szerint.

e Létre kell hozni azokat az informatikai eszkézoket és eljarasokat, amelyek az adatvédelmi elvek
szigoru betartasaval lehet6vé teszik a betegadatok tovabbitasat az intézmények kozott.

e Létre kell hozni nemzeti (esetleg betegségspecifikus) halézatokat, amely lehetévé teszi az ERN-
ek nyujtotta szolgaltatasokhoz valé hozzaférést a betegek szamara.

e Javasolt kialakitani a tagallami ERN tagintézmények kozotti halozatos egyuttmikodést annak
érdekében, hogy az ERN kapcsolddas kielégitse a tagallami szikségleteket (pl. van olyan ERN,
amelyben egy orszagbol tobb intézmény is részt vesz, kérdéses azonban, hogy ez mennyiben
megkett6z6dés és mennyiben a kompetenciak megfelel6 elosztasa.

d) sziikséges, hogy legyen eqgy vildgos kommunikacios és tajékoztatasi stratégia, amely lehetévé teszi
az ERN-ekr6l vald tajékoztatasat és ismeretterjesztést valamennyi egészséquqgyi szolgaltatdbhoz, illetve
annak érdekében, hogy az ERN-ek altal létrehozott tudasanyaghoz a tagallami szolgaltatok

hozzaférienek.

e Az ERN-ek nyujtotta lehetéségekrél, illetve azok igénybevételi médjardl és kapcsolddd nemzeti
eljarasokrol (pl. téritéshez szikséges eljarasrend) valamennyi egészségugyi szakembert
tajékoztatni kell.

e EI6 kell mozditani a ritka és komplex betegségekkel kapcsolatos orvosi képzést.
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e Novelni javasolt az ERN ismertségét a lakossag kérében.
e Torekedni kell a koordinaciéra és informaciocserére a ritka és komplex betegségek kezelésében
erdekelt valamennyi érdekelt szerepl6 kdzott (korhazak, ipar, betegszervezetek stb.)

e) meg kell vizsgalni, hogyan lehetséges az ERN koordinatorokat, tagokat és tarsult tagok részére
tagallami_tamogatast nyujtani (ez lehet adminisztrativ, pénziigyi, szervezeti, informaciods), annak
érdekében, hogy azok a betegek javara kamatoztatni tudjak az ERN-ben rejl6 lehet6ségeket. E
tekintetben felmeril az ERN-ekért felel6s hatdésagi kapacitas erésitésének sziikségessége is.

e Olyan tamogatasi eszkdzokre van sziikség, amelyek fenntarthaté moédon biztositjak az ERN-
ekben valé részvételt.

e Biztositani kell, hogy az ERN koordinatorok és tagok hozzaférienek a megfelelé unios
tdmogatasokhoz, amelyek az ERN-hez kapcsolédd miikddést hivatottak elésegiteni.

e Torekedni kell a hatékony kezelések elkezdését hatraltatdé szikségtelen idéveszteségek
elkertlésére.

e Fel kell mérni, hogy a tagallami szolgaltatdknak mire van sziukségik ahhoz, hogy ténylegesen
részt vegyenek az ERN-ek mikddésében.

E feladatokra valaszul inditotta el az EU 2024-ben a JARDIN (Joint Action

on Integration of ERNs into National Healthcare Systems) projektet, mely ! PN
az ERN-eknek a nemzeti egészségligyi rendszerekbe torténd
integralasarol szolé egyittes fellépés. A projekt az EU4Health Program J ARDI "\I
(EU4H) keretében valdésul meg. A JARDIN 29 partnerallambdl allo I
konzorciumra épul: 27 EU-tagallam (MS) + Norvégia + Ukrajna. 55 érdekelt

fél vesz részt benne, beleértve az 6sszes egészségligyi minisztériumot, sok egészségligyi szakembert,
kutatasi infrastrukturat stb. A program céljai 6sszecsengenek a fentebb megfogalmazott kivanalmakkal:

o Nemzeti halozatok felépitése, nemzeti referenciapontok kialakitasa

o Kompatibilis adatkezelések létrehozasa (European Health Data Space)

o Monitorozasi és mindségbiztositasi rendszer kifejlesztése (AMEQUIS)

o Betegut ajanlasok megfogalmazasa

o Betegbeutalas: a korszerisitett CPMS rendszert &ssze kell kapcsolni a nemzeti
rendszerekkel

o A Nemzetkozi Tudasfejleszté és Oktatasi Munkacsoport altal kidolgozott oktatasi stratégia
altalanos elfogadtatasa

o A fenntarthatésag biztositasa

2.3.5 Tovabbi uniés egyittmiikodési forumok

e Eurépai ritka betegség nyilvantartasi platform — Orphanet (www.orpha.net)

Az Orphanet honlap a ritka betegségekkel kapcsolatos ismereteket gydijti és tartja naprakészen a ritka
betegségekkel kiizdd betegek diagnézisanak, ellatasanak és kezelésének javitasa érdekében. Az
Orphanet deklaralt célja, hogy magas szinvonalu informacidkat nyujtson a ritka betegségekrdl, és
minden érdekelt szamara egyenld hozzaférést biztositson a tudashoz. Az Orphanet emellett fenntartja
az Orphanet ritka betegségek ndmenklaturajat (ORPHAcode), a ritka betegségek lathatosaganak
javitasa érdekében.

Az Orphanet-et Franciaorszagban az INSERM (Francia Nemzeti Egészségugyi és Orvosi Kutatdintézet)
hozta létre 1997-ben. Az Orphanet fokozatosan 40 orszagbdl alldé konzorciumma nétte ki magat
Eurdpaban és szerte a vilagon.

e Ritka betegségekkel foglalkozé eurdpai kozoés program (https://www.ejprarediseases.org/)3®
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A ritka betegségek terulete régota elismert tertlet, ahol az EU és a nemzetkdzi egyuttmikodés
elengedhetetlennek bizonyul. Az ilyen egylittmikodések lehetévé teszik a kutatdk, orvosok, vallalatok
(ideértve a kkv-kat) és a betegszervezetek szamara, hogy eréforrasokat egyesitsenek a ritka betegségek
megértésének ndvelése érdekében, Uj diagnosztikat és terapiakat dolgozzanak ki a betegek szamara,
és népszerilsitsék a kérhazakban és az egészségugyi rendszerekben alkalmazott bevalt gyakorlatokat.
A ritka betegségekkel foglalkozé eurdpai kozos program (EJP RD) 2019 és 2024 kdzti mikodése fontos
mérfoldkovet jelentett Eurépaban. Az EJP RD atfogo, fenntarthaté 6koszisztémat hozott létre, amely
lehetbvé teszi a kutatas, az ellatas és az orvosi innovacio kézotti virtualis kor l1étrehozasat.

A projekt dsszegyl(jtotte az eréforrasokat nemzeti és eurdpai szinten, ami még soha nem valosult meg
elétte. Osszegy(ijtétte a kutatasi finanszirozokat, az egyetemeket, a kutatsi szervezeteket, az
infrastrukturakat, a kérhazakat és a betegszervezeteket 35 orszagbdl, kdztiik 26 EU orszagbdl.

Az egyuttmikodésben magyar részrél a Nemzeti Kutatasi, Fejlesztési és Innovacios Hivatal vesz részt.
A program 2024 utan Eurdpai Ritka Betegseégek Kutatoi Szévetsége (European Rare Diseases Research
Alliance®” (ERDERA) néven folytatédik, melyet az EU Horizont Eurdpa kutatasi és innovacios
finanszirozasi programja keretében az Eurdpai Bizottsag, az eurdpai tagallamok és vallalatok
tarsfinanszirozasaban valosul meg.

2.3.6 Nemzetkozi stratégiak és j6 gyakorlatok

Aritka betegségek altal a betegeknek, csaladoknak és a tarsadalomnak okozott szamos kihivas kezelése
specifikus nemzeti (és transznacionalis) fokuszt igényel. Térténelmileg a ritka betegségekre vonatkozé
nemzeti tervek és stratégiak kidolgozasa és elfogadasa, az Eurdpai Bizottsag 2009-es kérését kdvetben,
alapvetd eszkdz volt ennek a fokusznak a biztositasara. igy Magyorszag is kidolgozta 2013-ra a sajat
elsé nemzeti tervét. Az azota eltelt tdbb mint egy évtized fejleményei sziikségessé tették e tervek és
Az alabbiakban azon orszag-modellek kerllnek részletesebben bemutatasra, amelyek hasznosithatdéak
lehetnek a magyar szakpolitika tovabbfejlesztésénél.

2.3.6.1 Angol stratégia

Az Egyesiilt Kirdlysagban 2013-ban sziletett meg az els6 Ritka Betegségek Stratégia, mely lépésvaltast
jelentett abban, ahogyan a ritka betegségekrdl gondolkodnak és reagalnak a ritka betegségekben
szenved§ betegek és csaladjaik altal minden nap tapasztalt kihivasokra. A stratégiat széles kdrben
udvozolte a ritka betegségekkel foglalkozéd k6zodsség. Az elsd stratégia kdzzététele 6ta sok elbrelépés
tortént, mikdzben Uj kihivasok és lehetéségek mertltek fel. Kiléndsen a COVID-19 jarvany miatt a ritka
betegségekkel él6 kozdsség altal tapasztalt kihivasok nagyobb hangsulyt kaptak. Egyrészt az amugy is
hatranyos helyzeti ritka betegséggel él6k tarsadalma, — értheté okokbdl ugyan — de még hatranyosabb
helyzetbe kerult. Masrészt akkor az egész tarsadalom szembesult azzal a szituacioval, ami a ritkaknal
sajnos természetes: nincs elég tudas, nincs elégséges kutatas, nincs elég gyégyszer, ellatéhely, kevés
a szakember stb.

Mindezt figyelembe véve a 2021-ben publikalt masodik Ritka Betegségek Keretrendszer kidolgozasat
széleskorl igényfelmérés elbzte meg, melynek soran kilén kérd6iveken megkérdezték a betegek,
csaladtagjaik, klinikusok, kutatok és ritka betegségekkel foglalkoz6 szervezetek véleményét. A felmérés
6 hétig tartott, és egyedulalldo médon 6 293 valaszt kapott a kozossegtdl. A kapott oOtleteket tovabbi
tesztelték betegszervezetek, klinikusok, kutatdk és iparagi képviselék bevonasaval, majd Nagy-Britannia
Ritka Betegségpolitikai Testllete és a Ritka Betegségek Tanacsadd Csoportja vitatta meg. Ezek alapjan
négy kulcs prioritast azonositottak a kdvetkezé 6t éves periddusra:

o A betegek megsegitése a gyorsabb végsé diagndzis elérésében
o A ritka betegségek ismertségének/tudatossaganak ndvelése az egészségugyi
szakemberek kdrében.
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o Az ellatas jobb koordinalasa
e A szakorvosi ellatashoz, kezelésekhez és gyodgyszerekhez valo hozzaférés javitasa.

A négy fokuszterilet alatt tovabbi 6t alapvetd témat is azonositottak, melyek a « Betegek hangja °
Nemzeti és nemzetkozi egyuttmikodés « Forradalmi kutatas ¢ Digitalis, adat és technoldgia « Szélesebb
politikai dsszehangolas.

Ezeknek megfeleléen cselekvési terveket dolgoznak ki, melyek konkrét és mérhetd kotelezettségeket
tartalmaznak minden fokusztertlet alatt, és rendszeresen fellilvizsgaljak éket (1-2 évente).

2.3.6.2 Francia stratégia

Franciaorszag mar a kezdetektél fogva uttéréje volt a ritka betegségek nemzeti tervei készitésének.
Els6ként 6k hoztak létre ilyet 2005-ben és most mar a negyediket tervezik. E tervek jelentds elére
lepésekhez jarultak hozza. Fokoztak sok téren a nemzeti kivalésagukat - mind a kezelésekben, mind a
kutatasban - és segitettek Franciaorszagnak eurdpai vezetéveé valni. A kompetencia kdzpontok, a
referencia kézpontok és a klinikai halézatok most mar egy szervezeti struktura alapjat képezik, amely
biztositja az ellatashoz valoé hozzaférést és a szakértelmet mindenkinek. Ez a struktura lehetévé tette a
kezeléshez, megelbzéshez és kutatashoz nélkulozhetetlen klinikai és bioldgiai adatok koncentralasat is.
A ritka betegségek terulete figyelemre méltd, ahol az ellatés szervezése, a tudas elballitdsa és a
betegeknek nyuijtott elénydk kdzotti kapcsolatok példamutaté kort alkotnak. igy pl. e tervek dsztéondzték
a betegszervezeteket és az egészségigyi szerepl6ket a szorosabb egylttmikodésre.

Mindennek ellenére a betegek egészségugyi ellatasanak szervezése tovabbra is néhany specifikus
problémat vet fel, amelyek egyrészt a diagnézishoz valé hozzaféréshez kapcsolodnak, hiszen a
diagnosztikai késedelem tulsagosan hosszu, masrészt az ellatas is folyamatos eréfeszitéseket igényel a
strukturalads és koordinacio tekintetében. Ezek a betegségek szamos specifikus kutatasi kihivast is
felvetnek. Ritkasaguk miatt szikség van nemzeti adatbazisok |étrehozasara, amelyeknek képeseknek
kell lennitik az eurdpai adatbazisokkal vald interakciora. Ezek az eszkdzok lehetévé teszik a tudas
fejlesztésének és az U] ellatasi stratégiak és Uj kezelések értékelésének felgyorsitasat. Végul a ritka
betegségek kutatasa a genomika ndvekvd szerepének altalanos keretein belul torténik a betegségek
molekularis mechanizmusainak tisztazasa érdekében, és ennek kdovetkeztében a kihivasok tulmutatnak
magukon a betegségeken.

Ezeknek a kihivasoknak a kezelésére a mar befejez6dd 3. terv 55 intézkedésre oszlik, amelyek 11
fokuszba csoportosulnak. A terv kilénésen arra térekedett, hogy:

e Biztositsa, hogy minden beteg gyorsabban kapjon diagnozist, és cstkkentse a diagnosztikai
késedelmet maximum egy évre;

o Er6sitse meg az adatbazisok strukturalasat a kutatasi potencial ndvelése érdekében;

Noévelje a klinikai halézatok szerepét a tobb érintett szerepld tevékenységének koordinalasaban,

és tdmogassa bizonyos kulcsfontossagu fazisokat, mint példaul a diagnézis megallapitasa;

Biztositson attekinthetébb betegutakat a betegek és csaladjaik szamara;

Osztdndzze az innovaciot és tegye azt hozzaférhet6ve;

Kezdeményezzen Uj Ujszilbttkori szlréprogramokat;

Erésitse meg Franciaorszag vezet6 szerepét Eurépaban.

A negyedik francia nemzeti terv jobban kivan dsszpontositani a kutatas-fejlesztésre és az innovacio
Osztdnzésére.

2.3.6.3 Cseh stratégia

A Cseh Koztarsasag is a 2010-es évek elején készitette el a Ritka Betegségek Nemzeti Tervét, mely a
miénkhez hasonléan 2020-ig tartott. Azonban &6k a végrehajtast felosztottak harom akcibtervre,
amelyeknek a teljesitését id6rél idére ellendriztek és a teljesitések fuggvényében hataroztak meg a
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kdvetkezd id6szak Iépéseit. Sajnos ezt hazankban minden érintett érdekcsoport akarata ellenére sem
sikerult elérni a politikai hajlandésag hianya miatt.

A kisebb GDP-vel rendelkez6 orszagok kozos problémaja a Cseh Nemzeti Tervben is okozott
anomaliakat, ugyanis naluk sem volt elkilonitett kdltségvetése a terv finanszirozasahoz, de lehetséges
volt palyazni célzott tamogatasra / 6sztondijra a Cseh Egészségugyi Minisztérium éves tamogatasi
programjaban, amely tamogatta azokat a projekteket, amelyek lehetévé teszik a kilénb6z8 nemzeti
tervek végrehajtasat. A Cseh Terv is foglalkozott a ritka betegségek kdédolasanak problémajaval. Az
Egészségligyi Informaciok és Statisztikak Intézete a Cseh Egészségugyi Minisztérium keretében
beépitette a ritka betegségek kddolasat a cseh egészségugyi informacios rendszerekbe, befejezve az
O0sszes Orpha.net kifejezés cseh forditasat. Ez lehetévé teszi a Orphakdédok hasznalatat a cseh
egészséguligyi rendszerben a ritka betegségek monitorozasahoz. Ez szamunkra még a jelen terv kit(izott
feladata.

Tovabbi gondot szamukra is a terv megvaldsulasat és hatasat hivatalosan kiértékeld testilet hianya
okozta, mert annak ellenére, hogy az akcidtervek egy ilyen attekintés utan fogalmazoédtak meg, azt csak
egy tanacsadasi és nem beavatkozasi/végrehajtasi jogkdrrel rendelkez6 tanacsadoé testilet végezte,
mely hasonlé a magyar Ritka Betegségek Szekért6i Bizottsaghoz.

Mindennek ellenére hozzank hasonléan az elsé nemzeti tervik 11 tertleten fontos sikereket ért el: a
figyelem felhivas, az oktatas, a prevenciét megvaldsitd Ujszildttkori szlirés, az ellatds minésége, a
kutatas, a betegszervezetek megerésitése, az dgazatkdzi és a nemzetkozi egyuttmiikodés terlletén.

A 2010-es évek elején Magyarorszag tobb tekintetben elényben volt a ritka betegségek terén a Cseh
Koztarsasaghoz képest. Ez az elénylnk id6kdézben megfogyatkozott, mert 6k kdvetkezetesebben és
koordinaltabban hajtottak végre a stratégigjukat. Ezen a helyzeten is kivan a jelen stratégia valtoztatni.

2.3.6.4 Lengyel stratégia

Lengyelorszag a tobbi EU tagorszaghoz képest Iényegesen késébb, csak 2021-ben készitette el a sajat
2023 végéig tartd Ritka Betegségek Nemzeti Tervét. Ez a késlekedés azonban lehetdvé tette szamukra,
hogy beépitsék a legljabb trendeknek megfelelé intézkedéseket is a stratégiaba. igy példaul az
egeészség technoldgiai értékelés (health technology assessment, HTA) folyaman mar alkalmazzak a
tobbkritériumos dontési analizist (multicriteria decision analysis, MCDA), vagy a lengyel terv mar
hangsulyozza a human agazatok kozti egyuttmikodés fontossagat a korabbi inkabb medikalis
nézéponttal szemben.

A stratégia technikailag nem egy jogilag kotelezé érvényi térvény, hanem egy mikddési dokumentum.
Azonban fontos iranymutatast ad a ritka betegségekkel kiizdd betegek ellatasara, gondozasara. Hat 6
terlletet hataroz meg, valamint egy cselekvési tervet, amelyet a végrehajtashoz sziikséges eljarasok és
idézités, valamint finanszirozasi modell kisér.

A hat f6 terllet a kdvetkez6:

e A ritka betegségekkel foglalkozé szakért6i kdzpontok létrehozasanak és mikddésének
kritériumai,

¢ Iranyelvek meghatarozasa a ritka betegségek diagnosztizalasanak javitasa érdekében, beleértve
az innovativ genomika diagnosztikai modszerekhez val6 hozzaférést,

e Javaslatok a gyégyszerekhez, orvosi eszk6zokhoz és kulonleges taplalkozasi igényeket kielégitd
élelmiszerekhez vald hozzaférés javitasara,

o A ritka betegségek monitorozd rendszerének feldllitasa a Lengyel Ritka Betegségek
Regiszterének létrehozasaval,

e Az Ugynevezett “Ritka Betegségek Betegeinek Utlevele” létrehozasa, mely a klinikai adatokat
tartalmazo egyéni orvosi dokumentum,

o A Ritka Betegségek Informacios Platformjanak létrehozasa, amely klinikai, tudomanyos és
szervezeti informaciokat tartalmaz a ritka betegségekrol.
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Lathatd, hogy a végrehajtani kivant feladatok kdzott tobb olyan is van, amit Magyarorszag mar
sikerrel teljesitett, ugyanakkor masok még szamunkra is elérendé célok, sét olyan terilet is van, ahol
mar hatranyba kertltink, pl.: az utdbbi években tamogatasba befogadott arva gyodgyszerek szama
(lasd a 5.2.5 fejezetben).

A nemzetkdzi stratégiak 6sszehasonlitasaval a kdvetkez6 f6bb megallapitasokat tehetjik, amelyek
iranymutatast adhatnak a hazai stratégia jovébeli fejlesztéséhez:
o A stratégiak nagyon hasonlé célokat szolgalnak, melyek zéme megegyezik jelen stratégia
céljaival.
e A kormanyzatok (és az EU) napirendjén egyre kiemeltebb helyen szerepelnek.
e Fontos fokuszterulet az agazatkozi koordinacio és egyuttmikodés.
o A kutatas-fejlesztés és innovacio alapveté a jové jobb diagnosztikajanak és ellatasanak
kialakitdsa szempontjabdl.
o AKkulénbdz6 nemzeti és EU politikak a jovébe torténé befektetésként és a versenyképesség
alapjakent kivanja a ritka betegeket és csaladjaikat jobb helyzetbe hozni.
A fenntarthatdsag feltétele a szilard szervezeti keret és megfelel6 finanszirozas
Fontos az intézkedési javaslatok rendszeres ellendrzése, indikatorok alapjan
El6ny6s a stabil informatikai hattér, ellenérzott adatbazis
Lényeges a partnerség a szakemberek, betegszervezetek és dontéshozok kdzott

A betegellatas terén kihivasként az Europai Referenciahalézatokban valo részvételt lehet megjeldini.
Magyarorszag teljes jogu tagokon, tarsult tagokon és a Nemzeti Koordinacios Csoméponton keresztul
valamennyi ERN-nel kapcsolatban van. Azonban kérdés, hogy ez mennyiben jelenik, meg a betegellatas
terén. A kormanyzatnak stratégiai dontést kell hoznia abban a tekintetben, hogy ki akarjuk-e jobban
hasznalni az ERN-ben rejl6 lehet6ségeket, javitani akarjuk-e az ERN-ek illeszkedését a magyar
ellatérendszerbe. Amennyiben ez a szandék fennall, akkor a kdvetkez6 intézkedések megtételére van
szukség:

e fel kell mérni, hogy az ERN tagintézmények részérdl milyen akadalyok vagy nehézségek
hatraltatjak azt, hogy az ERN-t napi szinten igénybe vegyek a betegellatas soran;

e az intézmények szadmara szlkség esetén célzott tamogatast szlikséges adni az ERN munkaval
jar6 adminisztrativ feladatok ellatasahoz (pl. human er6forras biztositasa a klinikai
betegmenedzsment informatikai alkalmazas — CPMS hasznalatahoz). Ezt a pontot, ismerve és
figyelembevéve az egészséglgyi ellatorendszer szakembereinek leterheltségét, csak a fenti
maodon lehet megvalositani;

e ki kell alakitani azokat a nemzeti szintl betegségspecifikus halézatokat, amely lehetévé teszi,
hogy az ERN-ek felé a nem ERN tag intézményekben kezelt betegek is eljussanak;

e ki kell alakitani az ERN igénybevételi modozataihoz kapcsolodo egészségbiztositasi
finanszirozasi eljarasrendeket, amennyiben az altalanos (kulféldi egészséglgyi ellatas-
igénybevételi eljarasrend nem alkalmazhatd). A kulféldon torténd gydgykezelések részletes
szabalyairdl szolé 340/2013. (IX. 25.) Korm. rendelet, megfelel6 mddon szabalyozza a betegek
mas orszagban torténé ellatadsanak engedélyezési és biztositasi feltételeit, illetve ismeri a kulfoldi
szakember meghivasos kozremuikodésével tortend ellatas lehet6ségét is. Kérdés azonban, hogy
amennyiben az ERN keretében torténd, kivaldsagi koézpontok kozotti hataron atnyuld
konzultacidhoz kapcsolédhat-e az el6bb emlitett két ellatdsi mdédozathoz hasonlé finanszirozas;

e meg kell vizsgalni, hogy az ERN-ben felgydilt tuddshalmaz, hogyan hasznosithaté a képzés és
tovabbképzés terén.
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Minderre lehetdséget nyujt, hogy hazank is részt vesz az EU JARDIN nevi egytuttes fellépésében,
melynek célja az ERN-ek nemzeti egészségligyi rendszerekbe toérténd integralasa. (lasd a 2.3.4.4
fejezetnél)

Szintén kihivas, hogy a jév8ben Magyarorszag, hogyan tud idében és a hazai ellatas szempontjabdl
hasznos médon kapcsolédni az EU-ban zajl6 digitalizaciés folyamatokhoz. igy kiildnésen fokozni
szukséges a magyar részvételt az Eurdpai Digitalis Adattér kialakitasaban, illetve az ,Egy milli6 genom”
folyamatban annak érdekében, hogy ezaltal a személyre szabott orvoslasban rejlé lehetéségeket jobban
kihasznaljuk és erésitsik az orvostudomanyi kutatashoz kapcsol6dé hazai infrastruktarat.

2.4 llleszkedés a hazai stratégiakhoz

2.4.1 Hazai stratégiakhoz kapcsolodas
Az alabbiakban részletezzilk hogyan illeszkedik az RBNT a kdvetkezd stratégiakhoz, koncepciokhoz.

Orszagos Fogyatékossagiigyi Program

Magyarorszag Kutatasi, Fejlesztési és Innovaciés Stratégiaja (2021-2030)
Magyar Nemzeti Tarsadalmi Felzarkézasi Stratégia 2030

Orszagos Fejlesztési és Terliletfejlesztés Koncepcio

Egészséges Magyarorszag 2021-2027 - Egészségiigyi Agazati Stratégia
Tartés apolas-gondozasra vonatkozé stratégia 2030

Magyarorszag versenyképességi stratégiaja, 2024-2030

Orszagos Fogyatékossagligyi Program

Az Orszagos Fogyatékossaglgyi Program (OFP) és végrehajtasanak Intézkedési Tervéhez kapcsolédas
féként azokban a célokban és intézkedésekben mutatkozik meg, amelyek a fogyatékos emberek
tarsadalmi befogadasat, esélyegyenlfségét, egészséglgyi ellatasat és életmindségének javitasat
célozzak.

Az OFP és az ahhoz kapcsolodo Intézkedési Terv célja a fogyatékos emberek tarsadalmi befogadasanak
elésegitése, esélyegyenléségik megteremtése és életmindségik javitasa. Ezt tdbbek kézott az
intézmeényi féréhely-kivaltas folytatasaval, a kozdsségi alapu szolgaltatasok erésitésével és a tdmogatott
lakhatasi fér6helyek szamanak ndvelésével lehet elérni. A stratégia a fogyatékos emberek életének
szamos terilletét érint6 intézkedéseket foglalja magaban, mint példaul a tarsadalmi befogadas, 6nallé
életvitel, egészségugy, oktatas, foglalkoztatds és a szocidlis ellatas. Ezek az intézkedések atfogdan és
részletesen foglalkoznak a fogyatékos személyek tarsadalmi befogadasaval, egészséglgyi ellatasuk
javitasaval, valamint a pszichoszocialis fogyatékossag fogalmanak meghatarozasaval és kezelésével. A
terv egyik kulcsfontossagu eleme a fogyatékos személyek szamara elérhet6 szolgaltatasok és
tamogatasok széles korének biztositasa, amely magaban foglalja példaul a képzési és tovabbképzési
programok kidolgozasat az egészségugyben dolgoz6 szakemberek szamara, hogy javuljon a
fogyatékossag-specifikus ellatas minésége. A fogyatékossagugyi intézkedési terv rendszeresen frissuil
dokumentum, fontos szerepet jatszva abban, hogy a fogyatékos emberek életkérilményei és
esélyegyenléséguk folyamatosan javuljanak Magyarorszagon. Az érintett érdekképviseleti szervezetek
aktiv bevonasa és az egyeztetési folyamatok biztositdsa kulcsfontossagu az intézkedési tervek
sikeréhez. A folyamatos egylttmiikddés és a konkrét, mérhetd célok megfogalmazasa biztositja, hogy
mind a Ritka Betegségek Nemzeti Terve, mind az Orszagos Fogyatékossagugyi Program és annak
intézkedési tervei valddi valtozast hozzanak a célcsoportok életében, elésegitve a tarsadalmi
befogadast, az esélyegyenléséget és az életminéség javulasat.

A ritka betegségek és a fogyatékossagok kapcsolatardl részletesebben olvashatunk az 5.3.2 fejezetben.
A "Ritka Betegségek Nemzeti Terve 2024-2030" és az "OFP" kozott toébb kapcsolddasi pont is
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medfigyelhetd, melyek elsésorban a fogyatékkal €él6 személyek tarsadalmi befogadasat,
esélyegyenl6ségét, egészségugyi ellatasanak javitasat és életmindségik noévelését célozzak meg,
annak ellenére, hogy a fogyatékosligy sok szakembere még nehezen fogadja be a ,ritka kliens” fogalmat.
Ezek a kapcsolédasi pontok a kdvetkezdk lehetnek:

o Egészséglgyi ellatas javitasa: Mindkét terv hangsulyozza a fogyatékos és ritka betegségekkel
el6 személyek egészségugyi ellatasanak javitdsat. Ez magaban foglalhatja a diagnosztikai és
terapias szolgaltatdsokhoz valo6 jobb hozzaférést, valamint a szakemberek, példaul orvosok és
apolok képzésének fejlesztését, hogy jobban megértsék és kezeljék a ritka betegségeket és a
fogyatékossagokat.

o Tarsadalmi befogadas és esélyegyenlfség el6segitése: A tarsadalmi befogadas és az
esélyegyenlbség elbsegitése kdzds cél mindkét programban. Ez magaban foglalja az oktatasi és
munkahelyi integraciot, valamint a tarsadalmi aktivitasokhoz és szolgaltatasokhoz valo
hozzaférést. A fogyatékossaglgyi program kilonds figyelmet fordit a fogyatékos emberek
jogainak védelmére és az akadalymentes kornyezet megteremtésére, amely a ritka
betegségekkel él6 személyek szamara is elényos lehet.

o Oktatas és tudatossag novelése: Mind a RBNT, mind az OFP hangsulyozza az oktatasi és
tudatossagnodvel6 programok fontossagat, amelyek célja a tarsadalom szemléletének formalasa
és a ritka betegségekkel, illetve fogyatékossaggal kapcsolatos ismeretek terjesztése. Ezek a
programok el6segithetik a stigmatizacid csokkenését és a fogyatékos emberekkel szembeni
megeértés novekedéseét.

o Kutatas és fejlesztés tdmogatasa: A ritka betegségek kezelésében és a fogyatékossagokkal
kapcsolatos szolgaltatasok fejlesztésében a kutatas kulcsfontossagu szerepet jatszik. Mindkét
program hangsulyozza a kutatas és innovacio sziukségességét ezen a teruleten, beleértve a jobb
diagnosztikai eszkdzok kifejlesztését és Uj terapias megkozelitések kutatasat.

o Egylttmikddés és érdekképviselet: Az érdekképviseleti szervezetekkel vald egyuttmikoddés
fontossaga mindkét tervben megjelenik, az érintett csoportok a tervezési és dontéshozatali
folyamatokba torténé bevonasa biztositja, hogy a programok és intézkedések valéban tikrozzék
az érintettek igényeit és prioritasait.

Ezek az 5.3.2. fejezetben is kiemelt kapcsolddasi pontok ramutatnak arra, hogy a ritka betegségek és a
fogyatékossaglgyi kérdések kezelése soran szamos kdzds kihivas és cél all fenn. Az 6sszehangolt
er6feszitések és programok lehetévé teszik a hatékonyabb tdmogatas nyujtasat és hozzajarulnak az
érintettek életminéségének javitasahoz.

Osszességében, a "Ritka Betegségek Nemzeti Terve 2023-2030" jelentés hozzaadott értéket képvisel a
ritka betegségekkel él6k tamogatasaban, kuléndésen azaltal, hogy szélesebb korben veszi figyelembe az
ilyen betegségek specifikus kihivasait és szlkségleteit, amelyek tulmutatnak a hagyomanyos
fogyatékossagugyi kereteken.

Magyarorszag Kutatasi, Fejlesztési és Innovacidés Stratégiaja (2021-2030)

A "Kutatés, Fejlesztés és Innovacié (KFI) Stratégia 2021-2030" és a "Ritka Betegségek Nemzeti Terve
2023-2030" kdzotti kapesolddasi pontok az alabbi terlileteken mutatkoznak meg:

Innovacio és Tudomanyos Kivalésag: Mindkét dokumentum az innovaciés okoszisztéma erdsitését,
valamint a tudomanyos és technoldgiai kivalosag elérését hangsulyozza. A KFI stratégia az innovacios
teljesitmény javitasat tlzi ki célul atfogdan, mig a RBNT specifikusan a ritka betegségek kutatasara és
innovacidjara koncentral, ami jelenleg az orvostudomanyi kutatasok élvonalat jelenti, beleértve az uj
diagnosztikai és terapias médszerek fejlesztését.

Tudasaramlas és Technoldgiai Transzfer: A KFI stratégia az innovaciés okoszisztéma szerepl6i kdzotti
aktiv tudas- és technoldgiatranszfer 6sztonzését emeli ki, ami a RBNT-ben is kulcsfontossagu, kulonés
tekintettel a kutatdintézetek és az egészségligyi szolgaltatdk kézotti egyuttmikodésekre.

Nemzetk6zi Egyittmikodések: A nemzetkdzi kutatdi és oktatdéi mobilitas, valamint a nemzetkdzi KFI
egyuttmikodések 6sztonzése mindkét dokumentumban megjelenik. A RBNT kulénds hangsulyt fektet a
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nemzetkdzi halézatokba vald integraciéra, amely elésegiti a ritka betegségek terlletén szerzett
nemzetkdzi ismeretek és legjobb gyakorlatok hazai adaptalasat.

Oktatas és Képzés: A KFI stratégia a kutatoi utanpotlas biztositasat és a gyakorlatorientalt képzéseket
tartja fontosnak, ami 6sszhangban van a RBNT-nek oktatasi és képzési célkitlizéseivel. Ez utdbbi terv a
ritka betegségekkel kapcsolatos szakértelem fejlesztését célozza meg az egészségligyi szakemberek
és a tudomanyos kdzosseég korében.

Tudasfelhasznalas: Mindkét stratégia kiemeli a tudas gazdasagi és tarsadalmi hasznositasanak
fontossagat. A RBNT-ben a kutatasi eredmények gyakorlati alkalmazasara és a betegek ellatasanak
javitasara iranyul6 intézkedések megfogalmazasa 6sszhangban van a KFI stratégia tudasfelhasznalasi
céljaival.

Osszességében, az RBNT specifikus teriileti fokuszaval kiegésziti a KF| Stratégia altalanosabb keretét,
kiillénos tekintettel a tudomanyos kutatas, az innovacié és a nemzetkdzi egyuttmikodések terén. Az
oktatas és képzés, valamint a tudasfelhasznalas teriletein mutatkozo szinergiak elésegithetik a ritka
betegségek terén elért haladast, mikézben hozzajarulnak Magyarorszag szélesebb koérl innovacids
célkitizéseinek megvalositasahoz.

Magyar Nemzeti Tarsadalmi Felzarké6zasi Stratégia 2030

Az RBNT és a "Magyar Nemzeti Tarsadalmi Felzarkézasi Stratégia 2030" (MNTFS) valamint annak
intézkedési terve kdzotti kapcsolddasi pontok tobb terlleten is felfedezhetéek. Ezek kdzott kiemelkedden
fontosak azok az intézkedések, amelyek kdzvetlendl vagy kdzvetve hozzajarulnak a ritka betegségekkel
el személyek tarsadalmi beilleszkedéséhez, egészséglgyi ellatasahoz, valamint az életminéségik
javitasahoz.

o [Egészséglgyi ellatashoz valé hozzaférés: A MNTFS intézkedési terve az egészséglgyi
alapellatas fejlesztését tlzi ki célul, ami dsszhangban van az RBNT, amely kulénésen a
diagnosztika és a kezelés hozzaférhetdségének javitasara Osszpontosit. A terlleti
egyenlétlenségek csOkkentése, valamint a hatranyos helyzetl csoportok egészséglgyi
ellatashoz valé hozzaférése kulcsfontossagu mindkét terv szamara.

e Oktatas és tudatossag novelése: Mind az RBNT, mind a MNTFS intézkedési terve hangsulyozza
az oktatas és a képzés fontossagat. Az egészségtudatossag ndvelése és a hatranyos helyzeti
csoportok, kildndsen a gyermekek, oktatashoz valé hozzaférése fontos eleme a tarsadalmi
felzarkdzasnak. A ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek terjesztése az oktatasi rendszeren
keresztul hozzajarulhat a tarsadalmi tudatossag noveléséhez.

e Tarsadalmi integracio: A tarsadalmi felzark6zas elémozditasa és a hatranyos helyzetl csoportok
integracidja kdzponti téma mindkét stratégiaban, az RBNT 6sszhangban van az MNTFS
intézkedési tervének szocialis integraciot célzoé torekvéseivel, amely magaban foglalja a
megfeleld szocialis és egészségugyi tamogatasi rendszerek kialakitasat, amelyek el6segitik az
érintettek teljes értéki részvételét a tarsadalomban.

Az RBNT elsGsorban a ritka betegségekkel él6k egészségugyi ellatasanak javitasara és az ezzel
kapcsolatos tarsadalmi kihivasokra. Ezaltal a terv kiegészitheti az MNTFS intézkedéseit azaltal, hogy
specifikus célokat és intézkedéseket hataroz meg a ritka betegségekkel él6k egészségugyi ellatashoz
valé hozzaférésének javitasa, a diagnozisuk és kezelésuk minéségének fejlesztése, valamint az érintett
csaladok tarsadalmi tdmogatdsanak novelése érdekében. Ezek az intézkedések hozzajarulnak az
egészségugyi egyenldtlenségek csokkentéséhez és a tarsadalmi kohézid erésitéséhez.

Orszagos Fejlesztési és Teriiletfejlesztési Koncepcio

A "Ritka Betegségek Nemzeti Terve 2030" kapcsolodik a Magyar Orszagos Fejlesztési és
Terlletfejlesztési Koncepcidhoz, kiléndsen az egészségugyi ellatas, oktatas és a tarsadalmi integracio
terlletein. A terv konkrét intézkedései, mint a ritka betegségekre specializalt egészséglgyi kézpontok
létrehozasa, az egészségligyi szakemberek ritka betegségekkel kapcsolatos képzése és a tarsadalmi
tudatossag novelése, Osszhangban allnak a koncepcio altalanos céljaival és hozzajarulnak az
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egeszségugyi és tarsadalmi kihivasok kezeléséhez. Ezek az intézkedések el6segithetik a ritka
betegségekkel él6k jobb ellatasat és integracidjat, valamint az orszagos fejlesztési célok megvalositasat.

Egészséges Magyarorszag 2021-2027 - Egészségiigyi Agazati Stratégia

Az RBNT a "Egészséges Magyarorszag 2021-2027" Egészségiigyi Agazati Stratégiat specializalva
konkrét intézkedéseket és programokat kinal a ritka betegségekkel kapcsolatos egészségtigyi kihivasok
kezelésére, ezzel kiegészitve az atfogo egészségugyi stratégiat olyan teruleteken, mint az alapellatas
megerdsitése, a szakellatas fejlesztése, az egészségugyi szakemberek képzése, a népegészségugyi
programok, valamint az egészségugyi infrastruktara és digitalis egészségligyi szolgaltatasok fejlesztése.
Ezek az intézkedések hozzajarulnak az egészségugyi rendszer hatékonysaganak, hozzaférhetéségének
és mindéségének javitasahoz, kulonds tekintettel a ritka betegségek kezelésére és gondozasara.

Tartés apolas-gondozasra vonatkozé stratégia 2030

Az RBNT és a Tartds Apolasi Stratégia 2030 kdzotti parhuzamok féként az egészségiigyi ellatashoz valé
hozzaférés, az egészségligyi és szocialis ellatas integracidojanak szikségessége, a szakapolas
fejlesztése (személyre szabott ellatas), a multidiszciplinaris megkdzelités terlletén mutatkoznak.
Mindkét dokumentum kiemeli az egészségugyi ellatas minéségének javitasat, a betegek és csaladjaik
tamogatasat, valamint az ellatérendszerek kozotti koordinacié és egyuttmikodés fontossagat. A ritka
betegségek tervének hianypétld jellege abban rejlik, hogy konkrétan a ritka betegségek
diagnosztizalasara, kezelésére, és apolasara 6sszpontosit, specifikus csoportok sziikségleteire szabva
az intézkedéseket.

Az RBNT és a "Tartdés Apolas-Gondozasra Vonatkozé Stratégia 2030" kozotti egybecsengé célok és
intézkedések a kdvetkez6 terlleteken azonosithaték:

o Az egészsegugyi és szociadlis ellatas integracidja: Mindkét dokumentum hangsulyozza az
egészséglgyi és szociadlis ellatasrendszer integraciéjanak fontossagat. Az RBNT kuilénds
figyelmet fordit a ritka betegségek kezelésének komplexitasara, ami magaban foglalja a szocialis
tdmogatast és az apolasi szolgaltatdsokat. Az agazatok koézti koordinacié és integracio 6
letéteményese a ritka betegségek terlletén a megvaldsitandd Nemzeti RB Eréforras Kézpont
(ldsd az 5.3 fejezetet). A Tartds Apolas-Gondozasra Vonatkozd Stratégia fokuszal az
intézményrendszerek 0Osszehangolasara és a csaladban maradas tamogatasara, amely
kozvetlenll kapcsolddik a ritka betegségekkel €16 személyek apolasi és gondozasi igényeihez.

¢ Humaneréforras fejlesztése: A két stratégia egyarant kiemeli a szakemberek képzésének és
tudasanak fejlesztését. Ez magaban foglalja az apoldk, orvosok és mas egészségugyi
szakemberek ritka betegségek diagnosztizalasaban és kezelésében valé jartassaganak
novelését, valamint a tartés apolasban és gondozasban kdzremikodé személyzet szakmai
felkésziltségének fejlesztését.

e Szolgaltatasok fejlesztése: Mindkét terv hangsulyozza a szolgaltatasok hozzaférhetéségének és
minéségének javitasat. A ritka betegségek tertiletén ez kildndsen fontos, tekintettel a sziikséges
specializalt kezelések és tAmogatasok elérhetdségére. A Tartés Apolas-Gondozésra Vonatkozd
Stratégia célja az intézményrendszer fejlesztése, ami magaban foglalja a krénikus ellatasok
atalakitasat és a hospice ellatas fejlesztését, amelyek szintén relevansak a ritka betegségekkel
él6 személyek szamara.

o Kommunikacié és tajékoztatas fejlesztése: A tajékoztatas és a tudatossag novelése
kulcsfontossagu mindkét stratégiaban. A ritka betegségek esetében kulondésen fontos a
tarsadalmi tudatossag és az érintettek tajékoztatdasa a rendelkezésre allé szolgaltatasokrol,
valamint az egészségugyi és szocidlis szakemberek kdzotti informacidaramlas javitasa.

Fenti a kapcsolddasi pontok alapjat képezhetik annak, hogy a ritka betegségekkel él6 emberek komplex
szlkségleteit hatékonyan kezeljék és tamogassak, az RBNT kiegészitd jellege az alabbiakban
mutatkozik:
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e Specializalt ellatasi utak fejlesztése: Az RBNT kifejezetten hangsulyozza a specializalt ellatasi
utak fejlesztését, amely magaban foglalja az egészségugyi ellatohelyek ,ERN tikorhalozatta”
szervezését. Ez a megkozelités lehetévé teszi, hogy az eurdpai referenciahaldzatokkal
0sszehangolt ellatas javitsa a ritka betegségek kezelésének hatékonysagat Magyarorszagon.

e Innovacio és kutatas: Az RBNT kiemelt figyelmet fordit az innovaciora és a kutatasra a ritka
betegségek terlletén. Ez magaban foglalia az (j terapias modszerek fejlesztését, a
gyogyszerellatas javitasat, valamint az orvostechnikai eszk6zok tamogatasi rendszerének
rugalmas felulvizsgalatat.

e FEurdpai és nemzetkozi kapcsolodas: A RBNT figyelembe veszi a nemzetkdzi és unids
folyamatokban valé magyar részvétel elésegitésének szikségességét, kulonds tekintettel az
Europai Referencia Halézatokba valé integraciora és az EU digitalis egészségugyi
kezdeményezéseiben valo aktiv részvételre.

Ezek a hianypétlo jellemzék nemcsak, hogy egy szlikebb csoportra fokuszalnak, de emellett strukturalt
és célzott megkdzelitést kinalnak a ritka betegségek kezelésére és az érintettek tamogatasara. Az
integralt ellatasi utak, az innovaciora és kutatasra valé 6sszpontositas, valamint a nemzetkozi
egyuttmikodés és a betegkdzpontusag érvényesitése kiemelkedd példai ennek a hianypaotld
megkozelitésnek.

Magyarorszag versenyképességi stratégiaja, 2024-2030

E stratégia egészségipari fejezete kiemeli az adatvezérelt egészségligy fejlesztésének
szlkségességét, ezen belll a BNO-11-re val6 atallas fontossagat, ami rendkivil jelentéségi a ritka
betegségek lathatova tétele, és a vellk kapcsolatos pontosabb adatok gylijtése szempontjabdl. Az
innovacio és K+F potencial kiaknazasa tertletén célul tizi ki a klinikai vizsgalatok szerz6déskatési
folyamatanak egyszerisitését, gyorsitasat, standardizalasat, ami alapvetd a RB-ek klinikai kutatasa
terén is. Hangsulyozza a soft protekcionizmus fontossagat és a patriéta szempontokat figyelembe vevd
kdzbeszerzési-elbiralas kialakitasat, amivel harmonizal az RBNT hazai Uj generacios szekvenalasi
(NGS) kapacitas kihasznalasat célzé torekvése.

2.4.2 Hozzajarulas az unids tagsagbol eredo6 elvarasrendszerbdl eredé célkitiizésekhez

Jelen stratégia kapcsolédik Magyarorszag 2023. évi Nemzeti Reform Programjahoz és hozzajarul a
(2023. évi) orszagspecifikus ajanlasok® teljesitéséhez, kapcsolhatok a 2021-2027-es unids
fejlesztéspolitikai ciklus dokumentumaihoz (Patnerségi Megallapodas; TOP Plusz, GINOP Plusz és
EFOP Plusz), Magyarorszag Helyreallitasi és Ellenalloképességi Terve reformintézkedéseihez.

Az RBNT kiegésziti az ellatasszervezeési, iranyitasi és szervezeti integraciés modellvaltast, a valés
szlUkséglet alapu, szervezett, integralt betegutak kialakitasat, javitva az egészségligyi szolgaltatadsokhoz
torténé egyenlétlen hozzaférést. A szakmai protokollok kovetése kikliszoboli az indokolatlan
vizsgalatokat, az dsszehangolt betegiranyitas és betegkdvetés a diagndzis gyorsabb felallitasat és a
definitiv ellatas idéveszteség nélkili megkezdését eredményezi.

2023. évi orszagspecifikus ajanlasok végrehajtasahoz kapcsolédas

A 2023. évi unios orszagspecifikus ajanlasok széles korli gazdasagi és tarsadalmi reformokat surgetnek,
amelyek célja a gazdasag fenntarthatdé ndvekedésének eldmozditasa, az allamhaztartas megerésitése,
valamint a tarsadalmi és egészségligyi rendszerek modernizalasa és inkluzivabba tétele. Az alabbiakban
néhany kulcsfontossagu tertlet, ahol az RBNT hozzajarulhat az uniés ajanlasok végrehajtasahoz:

e Gazdasagi és Szocidlis Reziliencia Noévelése: Az unidés ajanlasok kiemelik a gazdasagi és
szocidlis reziliencia ndvelésének fontossagat, kulénds tekintettel a pandémia és mas kihivasok
altal okozott sokkok kezelésére. A RBNT, amely a ritka betegségekkel él6k diagnosztizalasat,

38 https://www.consilium.europa.eu/hu/press/press-releases/2023/06/16/european-semester-2023-country-specific-
recommendations-agreed/
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kezelését és gondozasat hivatott javitani, kdzvetlenul hozzajarul az egészségigyi rendszer
rezilienciadjanak és az egészséguigyi ellatas minéségének javitasahoz.

e Humaneréforras Fejlesztése és Munkaerépiaci Integracio: Az ajanlasok felhivjak a figyelmet a
készségfejlesztés és az oktatds fontossagara, valamint a munkaerépiaci integracio
elésegitésére. A RBNT altal tamogatott képzési programok és a tudatossagnévelé kampanyok
elésegithetik a ritka betegségekkel kapcsolatos ismeretek boviulését az egészséglgyi
szakemberek és a nagykdzonség korében, ezzel hozzajarulva az egészségugyi ellatas
szinvonalanak emeléséhez és az érintettek tarsadalmi integraciojanak elésegitéséhez.

e Digitalis Atallas és Innovacio: Az EU ajanlasai kiemelik a digitalis atallas és az innovacio
elémozditasanak fontossagat. A ritka betegségek kezelésében és diagnosztizalasaban az U
technoldégiak, mint példaul a tdvgyogyaszat és az adatbazisok fejlesztése, jelentds elbrelépést
hozhatnak, amely 6sszhangban van az unids prioritasokkal.

e Z0ld Atallas és Fenntarthatésag: Bar a RBNT elsésorban az egészségligyi ellatassal foglalkozik,
a benne foglalt intézkedések, mint példaul az egészségugyi intézmények infrastrukturalis
fejlesztései, hozzajarulhatnak a kornyezeti fenntarthatosaghoz és a zéld atallashoz is, amely
szintén fontos elemét képezi az uniés ajanlasoknak.

A tarsadalmi és gazdasagi kihivasokra ramutaté (34) és (35) ajanlasok kulondsen érintik a hatranyos
helyzetll csoportokat, beleértve az alacsony jovedelm( haztartdsokat, a gyermekeket, a
fogyatékossaggal él6 személyeket, a romakat és a tavoli vidéki teleplléseken éléket. Az RBNT az ilyen
tipusu kihivasokra kinalhat megoldasokat:

e (34) Ajanlas: az ajanlas a szocialis tAmogatasokhoz, oktatashoz, egészséglgyi ellatashoz és
allaskeresési szolgaltatdsokhoz valé hozzaférés nehézségeire &sszpontosit. Az RBNT
kozvetlenil hozzajarulhat az egészségugyi ellatashoz vald hozzaférés javitasahoz, kiléndsen a
ritka betegségekkel €l6k szamara. A tervezett intézkedések, mint példaul a ritka betegsegekkel
foglalkozé Szakeértdi és az Eréforras Kdzpontok fejlesztése, a szakemberek képzése és a
betegségtudatossag nodvelése, segithetik az érintettek jobb ellatasat és a diagnézishoz valo
gyorsabb hozzaférést.

e (35) Ajanlas: az ajanlas a hatranyos helyzetli csoportok, koéztik a fogyatékossaggal élé
személyek munkaerdpiacra valé belépésének nehézségeire koncentral. Az RBNT kozvetett
maodon, az egészséglgyi ellatas javitasaval és a kezelési lehetéségek bévitésével hozzajarulhat
az érintettek életminéségének és munkaerdpiaci esélyeinek javitdsahoz. A jobb egészségi allapot
ndvelheti az érintett csoportok foglalkoztathatésagat és részvételét a nyilt munkaerépiacon.

Az RBNT tovabba hozzajarulhat az alacsony alapkészségekkel rendelkezd allaskeresdk tAmogatasahoz
is, azdltal, hogy az egészségugyi képzések és informaciés kampanyok révén javitia az
egészségtudatossagot és az Onmenedzselési képességeket, ami ndvelheti az 6nallésagot és a
tarsadalmi részvételt, tehat kulcsfontossagu szerepet jatszhat a fent emlitett unids ajanlasok
végrehajtasaban, kuléndsen az egészségugyi ellatashoz valé hozzaférés, az oktatas és a munkaerdpiaci
integracio teruletein, amelyek kozvetlenll és kozvetetten is javithatjak a hatranyos helyzetl csoportok
helyzetét.

Osszességében, az RBNT kdzvetlentil és kézvetve is hozzajarulhat az unids orszagspecifikus ajanlasok
végrehajtasahoz, kuléndésen az egészségligyi rendszer megerfsitése, a tarsadalmi inkluzid
elémozditasa, a munkaerépiaci integracio, a digitalis atallas és az innovacio, valamint a fenntarthatésag
terén.

2023. évi Nemzeti Reform Program céljaihoz kapcsolédas

Magyarorszag 2023-as Nemzeti Reform Programja (NRP) széles korl gazdasagi és tarsadalmi
reformokat irdnyoz el6, amelyek a gazdasagi ndvekedést, tarsadalmi integraciét és az allamhaztartas
stabilitasat célozzak. Az RBNT egészségugyi és tarsadalmi kihivasokra dsszpontositd intézkedései
szorosan kapcsoldédnak az NRP altalanos célkitlizéseihez.

o Egészségligyi agazat fejlesztése: Az NRP kiemelt figyelmet fordit az egészségigyi agazat
fejlesztésére, amely létfontossagu a ritka betegségek kezelésének és az érintettek
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életminéségeének javitasahoz. A "Ritka Betegségek Nemzeti Terve" konkrét intézkedéseket és
beruhazasokat iranyoz el az egészségligyi ellatorendszer modernizalasa, a diagnosztikai és
terapias maédszerek fejlesztése, valamint a szakemberképzés terliletén, amelyek hozzajarulnak
az NRP egészségugyi célkitizéseinek megvalositasahoz.

e Tarsadalmi integracié és hatranyos helyzetli csoportok tdmogatasa: Az NRP hangsulyozza a
tarsadalmi integraciét és a hatranyos helyzetli csoportok, tdbbek kézott a fogyatékossaggal él6
személyek tamogatasat. Az RBNT kulonos figyelmet fordit a sokszor fogyatékossaggal jaro ritka
betegségekkel él6k tarsadalmi befogadasara, az oktatasi és munkaer6-piaci integracio
elésegitésére, amely dsszhangban van az NRP tarsadalmi kohéziét és esélyegyenléséget célzé
intézkedéseivel.

o Kutatas, fejlesztés és innovacio dsztonzése: Az NRP kiemeli a kutatas-fejlesztés és innovacio
(KF1) szerepét a gazdasagi novekedés és a tarsadalmi jolét elémozditasaban. Az RBNT altal
tamogatott kutatasi projektek és innovativ kezelési médszerek fejlesztése hozzajarulhatnak a
magyar KFI-szektor er6sitéséhez és a nemzetkozi egyuttmikodések bbvitéséhez.

o Digitalis atallas: Az NRP hangsulyozza a digitalis atallas jelent6ségét az egészseégligyben is. A
RBNT-ben szerepl6 digitalis egészségugyi projektek, mint példaul az elektronikus egészségugyi
nyilvantartasok és a tavgyogyaszati szolgaltatasok fejlesztése, dsszhangban vannak az NRP
digitalis transzformaciot célzo térekvéseivel.

A RBNT szamos ponton illeszkedik az NRP altalanos célkitlizéseibe, konkrét Iépéseket kinal a tarsadalmi
€s egészsegugyi kihivasok kezelésére, amelyek hozzajarulnak Magyarorszag gazdasagi és tarsadalmi
fejlédéséhez.

A 2021-2027-es unioés programozasi ciklushoz kapcsolédas
K6z6s rendelkezésekrél szolo rendelet (CPR)*° — feljogosito feltételek

Az Eurdpai Unid 2021-2027-es id6szakra vonatkozo jogszabalytervezetének, a Kozos Rendelkezésekrél
sz6l6 Rendeletnek (Common Provisions Regulation — CPR) fontos elemei azon feljogosito feltételek,
amelyek folyamatos teljesitése elengedhetetlen feltétele az unios forrasok lehivasanak. Ezek kozul tébb
is olyan terlletre vonatkozik, amelyek teljesiléséhez az RBNT hozzajarul: egészségligyi rendszerek
megerdsitése, az egészségugyi ellatdshoz valé hozzaférés javitdsa, a tarsadalmi befogadas és
integracié eldmozditasa, az esélyegyenl6ség novelése, valamint az oktatas és képzés tamogatasa.

Az RBNT a 2021-2027-es id6szakban iranyadd feljogositd feltételek kozil a fogyatékossaggal €16
személyek jogairdl irt ENSZ-egyezmény EU megkdtésérél szoldo 2010/48/EK tanacsi hatarozatnak
megdfeleléen torténd végrehajtasa és alkalmazasa horizontélis feljogositd feltétel mellett az alabbi
tematikus feljogosito feltételek teljesiléséhez jarulhat hozza:

o 4.3 Az oktatasi és képzési rendszer minden szintjét feldlelé stratégiai szakpolitikai keret;

o 4.4 A tarsadalmi befogadasra és a szegénység csOkkentésére iranyuld nemzeti stratégiai
szakpolitikai keret;

o 4.6 Az egészségugyre és a tartds apolas-gondozasra vonatkozé stratégiai szakpolitikai keret.

3% Az Eurdpai Parlament és a Tanacs 2021. junius 24-i (EU) 2021/1060 rendelete az Eurépai Regionalis Fejlesztési Alapra, az
Eurdpai Szocialis Alap Pluszra, a Kohéziés Alapra, az Igazsagos Atmenet Alapra és az Eurdpai Tengeriigyi, Halaszati és
Akvakultira-alapra vonatkozé kézos rendelkezések, valamint az elébbiekre és a Menekiiltigyi, Migraciés és Integracios
Alapra, a Belsé Biztonsagi Alapra és a hatarigazgatas és a vizumpolitika pénziigyi tamogatasara szolgalé eszkozre vonatkozé
pénziigyi szabalyok megallapitasardl, valamint az Eurépai Parlament és a Tanacs (EU) 2021/1059 rendelete (2021.

junius 24.) az Eurdpai Regionalis Fejlesztési Alap és kiilsé finanszirozasi eszkdzok altal tamogatott eurdpai terileti
egyuttmiikddési célkitlizésre (Interreg) vonatkozé egyedi rendelkezésekrdl. (https://eur-lex.europa.eu/legal-
content/HU/TXT/HTML/?uri=CELEX:02021R1060-20240301)
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A 2021-2027-es unidés fejlesztéspolitikai programozasi ciklusban iranyadé tervezési
dokumentumokhoz kapcsolodas

Az RBNT szervesen kapcsolhaté a 2021-2027-es unios fejlesztéspolitikai programozasi ciklusban
iranyado tervezési dokumentumokhoz, igy Magyarorszag Partnerségi Megallapodasahoz (2021-2027),
illetve az alabbi operativ programokhoz:

e Az Emberi Eréforras Fejlesztési Operativ Program Plusz (EFOP Plusz) az Eurdpai Unié altal a
2021-2027 kozotti idészakra meghatarozott szakpolitikai célkitlizések kozll a szocialisabb és
befogaddbb Eurépa megteremtéséhez jarul hozza;

o A Terllet- és Telepllésfejlesztési Operativ Program Plusz (TOP Plusz) Célja az uniés szintl és
az orszagon bellli terlleti kohézid javitasa, ennek érdekében a régiok és varmegyék
fejlettségének javitasa az EU atlag viszonylataban, tovabba az orszagon bellli egyenlétlenségek
csOkkentése, kiemelten a négy legkevésbé fejlett régid és a komplex programmal fejlesztendé
36 jaras fejlesztése. Budapest esetében a nagyvaros-specifikus kihivasok kezelése a cél.

e A Gazdasagdfejlesztési és Innovacios Operativ Program Plusz (GINOP Plusz) a gazdasagi
novekedést, a hazai vallalkozasok versenyképességének fokozasat és a teljes foglalkoztatas
elérését tamogatja, a célok elérése érdekében Ot prioritast tartalmaz: Vallalkozasfejlesztés,
Kutatas, fejlesztés és innovacié, Fenntarthatdé munkaerépiac, Ifjusagi garancia és Felsboktatas,
szakképzeés.

RBNT-EFOP plusz kapcsolddasi pontok:

szocialis integracio,

egészségugyi rendszerek fejlesztése, egészségugyi ellatashoz valé hozzaférés,
az oktatashoz és képzéshez vald hozzaférés elésegitése,

a tarsadalmi befogadas és esélyegyenlség,

szocialis szolgaltatasok fejlesztése.

RBNT-TOP plusz kapcsolédasi pontok:

e egészségugyi ellatashoz valo egyenld hozzaférés és a rendszerek reziliencigjanak névelése;

e oktatashoz és képzéshez vald hozzaférés javitasa kuldondsen a hatranyos helyzetli csoportok
szamara;

o tarsadalmi és gazdasdgi integracio elémozditasa;

¢ infrastruktura és hozzaférhetéség fejlesztése.

RBNT-GINOP plusz kapcsolédasi pontok:

e kutatas, fejlesztés és innovacio,
e oOktatas és Képzés,
e munkaerépiaci fejlesztések.

3 Jovokeép és specifikus célok

E Nemzeti Terv jévOképe és célrendszere egyfelél a korabbi fejezetben feltart értékek, potencialok
kiaknazasat, illetve a hidnyossagok, korlatozd tényez6k felszamolasat szem el6tt tartva kerult
kidolgozasra. Masrészt az Osszes érdekelt féllel valé kdzbs munka eredményeként az altaluk
megfogalmazott és kdzdésen meghatarozott javaslatok alapjan készilt.

Mindehhez kulondsképpen hozzgjarult a Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga munkaja és az a
nemzetkozi kétéves eréfeszités a Rare 2030 Unids program? soran, amelyben sok hazai szakértd is
nagy mértékben részt vett.

A célokat ugy alakitottuk ki, hogy azok 6sszhangban legyenek a gyogyszerfejlesztés®?, az adatok?, a
szocidlis jogok®®, a kutatas®®, a népegészségligy’® !, a rak* és egy Osszességében rugalmasabb
Europai Egészségligyi Unio?? terliletén folyamatban 1évé eurdpai stratégiakkal és programokkal.
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A célok meghatarozasanal figyelembe vettik a Rare 2030 projekt altal a 2030-ig terjedd id&szakra
jellemzd 12 olyan tendenciat, amelyek a ritka betegségekkel kapcsolatos politika jovéjének alakitasa
szempontjabdl meghatarozok és amiket a kdvetkez6 tablazat foglal 6ssze:

AZ EGESZSEGUGY ES AZ
ATFOGO TENDENCIAK A RITKA EGESZSEGUGYI ELLATAS A TREND TiPUSA

BETEGSEGEK TEREN SZELESEBB KORU TENDENCIAI
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Ugyancsak figyelembe vettik az azonositott hat tipusi megkdzelitési modot, melyeket a célok kijeldlése
€s megvaldsitasa soran alkalmaznunk kell:

o Emberi jogi megkozelités: Az egyetemesség, a j6 mindségl ellatashoz valdé hozzaférés, a
méltanyossag és a szolidaritds elveire és atfogd értékeire tamaszkodva, az eurdpai és
nemzetkdzi szerz8désekben foglaltaknak megfeleléen, a ritka betegséggel él6 emberek szamara
is biztositani kell ugyanazokat az egyetemes emberi jogokat.

o A tobb érdekelt felet érinté megkozelités: Az Gsszes szereplé bevonasa a ritka betegségek
hatékony és agilis 6koszisztémajanak kialakitasa érdekében.

o Partnerségi megkozelités: Partnerség a betegekkel, az allami és a maganszektor kdzott,
valamint az orszagok kozo6tt a tudas megosztasa érdekében.
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¢ Integralt megkozelités a regionalis, nemzeti és eurdpai szintek k6z6tt: Annak biztositasa,
hogy minden szereplé mérhet6é eredmények felé haladjon.

o Technolégiai megkozelités: Az innovativ technolégia hasznositasa az 6sszes utvonalon,
példaul a teljes genom szekvenalas a diagnosztikaban, a digitalis eszkdzok, példaul a
telemedicina és a mesterséges intelligencia, a klinikai vizsgalatok tervezésében, valamint a sejt-
és génterapiakban.

o Az ellatas és a kutatds holisztikus megkozelitése: A paciensre és az ellatasi pontra
Osszpontositva, digitalis technolégian és adatelemzésen alapul, amely szabvanyokat,
interoperabilitast és adaptalt képességeket kdvetel meg az egészséglgyi szolgaltatoktol.

A stratégia vizidja, a 2030-ra elérend6 jovokép:

A helyzetértékelésben feltart er6sségek, gyengeségek, lehetéségek és kockazatok elemzése, illetve az
érintett érdekcsoportok javaslatainak feldolgozasa alapjan Magyarorszag Ritka Betegségek Nemzeti
Tervének jovbképe az alabbiakban foglalhatd 6ssze:

Egy olyan Magyarorszag, ahol a ritka betegek:

o Koraibb diagnézisban részesiilnek: A ritka betegségekre jellemzé tineteket koran felismerik,
és a diagnosztikai folyamat gyors és hatékony.

e Jobban hozzaférnek a sziikséges terapiakhoz és gyogyszerekhez: A ritka betegek szamara
elérhetd valamennyi szilkséges terapia és gyégyszer, és a finanszirozas biztositott.

e Mindségibb ellatasban részesiilnek: A ritka betegek ellatdsa multidiszciplinaris
szakemberekbdl allé csapatok altal torténik, a legmagasabb szakmai standardok alapjan.

o Teljes és aktiv életet élhetnek: A ritka betegeknek ugyanazok a lehetéségeik vannak az
oktatasban, a munkavallalasban, a csaladalapitasban és a tarsadalmi életben legalabb, mint a
gyakori kronikus betegséggel éléknek, jobb esetben, mint a nem érintett embereknek.

Ehhez javitandé:

A ritka betegségekkel kapcsolatos szakmai, tudomanyos és népegészségugyi feladatok

koordinacidja és iranyitasa,

— Pénzugyi eszkdzok biztositasa a koltségvetés egészségugyi fejezetébdl,

— Aritka betegségekkel foglalkozé centrumok és decentrumok kialakitasa,

— A hianyzo jogszabalyi feltételek megteremtése,

— Nemzetkdzi kapcsolatok apolasa, informacio csere biztositasa,

— Multidiszciplinaris egyuttmikodés koordinalasa a hazai egészségugyi ellatd rendszer minden
szintjén, mikodé betegutakkal,

— Az agazatkoézi egyuttmikddés erdsitése, Uj modjainak kialakitasa,

— Alehet6ségek szerinti legmagasabb szocialis ellatas biztositasa,

— Egyuttmikodés az egészségugyi és szocialis hatosagokkal, civil szervezetekkel, médiaval,

— Széleskorl egyuttmikodés a betegszervezetekkel (konzultacid, déntéshozatal, kommunikacio stb.).

A stratégia célrendszere:

A stratégia jovBképével 6sszhangban a stratégia atfogd célja, hogy egy hatékonyabb egészségiparral
hozzajarulunk hazank jobb versenyképességéhez, és emellett természetesen célunk egy
egészségesebb tarsadalom a jobb és hatékonyabb ritka beteg ellatasnak koszonhetéen. Ehhez a Ritka
Betegségek SzakértSi Bizottsaga elemezve a hazai helyzetet, négy f6 prioritast / kiemelt célt fogalmazott
meg, melyek a kdvetkezé abran lathatok. Ezek ala soroltuk be az elsé Nemzeti Terv beavatkozasi
teruleteit, melyekhez az EU EUROTERYV programja, majd az EUCERD bizottsaga kidolgozta a megfelel6
indikatorokat, ezért a fejlédés kdvetéséhez alkalmaznunk kell 6ket. Ennek megfeleléen tortént az 5.
Beavatkozasok fejezet felosztasa is.
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Nemzetgazdasagi
cél Kiemelt cél Szakpolitikai cél Horizontalis cél

Kutatas, innovacio tamogatasa, Uj

technolégiak alkalmazasa

Minél korabbi,
gyorsabb és
pontosabb diagnozis.

UjszUIijttkor szlrések fejlesztése,
a csaladszUrés kiterjesztése.

Digitalizacio, tavgyogyaszat, e-
egészségugy erbsitése.

Szakértdi Kozpontok fejlesztése,
ERN-ek integracioja.

A min&ségbiztositas javitasa.

Jobb hozzaférés az | A kodolas, regiszterek fejlesztése.

egészsegugyi
o ellatasokhoz, Egyenlétlenségek csokkentése.
Hazank jobb megfelel6
versenyképesseége, min&ségbiztositassal. | Gyogyszer és gyogyaszati termék | A szabalyozasi
hatékonyabb hozzaférés javitasa. kornyezet
egészseégiparral; e . tamogassa a ritka
Egészségesebb Egyuttmuk?(ief a C'V'.I.bb. beteg ellatas
tarsadalom, jobb és S,Zer‘i’(ezete ol esa tobbi miikddését,
kéltséghatékonyabb érdekesoporttal. fejlédését.
ritka beteg ellatassal. Az agazatkozi egyittmiikodés
javitasa.

Az agazatkozi
integralt ellatas jobb
koordinacioja.

Nemzeti Er6forras Koézpont
létesitése.

A ritka betegek mentalis
egészségének jobb tamogatasa.

Jobb gradualis és psztgradualis
képzés.

A tarsagazatok szakembereinek
jobb képzés (pl.: életut
koordinatorok).

Figyelem felkeltés a tarsadalom

és a kdznevelés, szakképzés
terén.

Jobb képzés,
oktatas, figyelem
felkeltés.

7. tablazat: A Nemzeti Terv célrendszere

A ritka és diagnosztizaltalan betegségek koérében a jovOképet a kdvetkezd tényezbk alapvetden
befolyasoljak: mdédszertani bévilések, azok gyakorlati bevezetése; tudasanyag gyarapodasa, beleértve
a bovulé ismertanyagot a genomika, a képalkoto eljarasok és a mesterséges intelligencia terén; a
nemzetkdzi trendek, kapcsolatok interakcidjanak hazai implementaciéja. A genomikai medicina az
orvoslast teljességgel atjarja mar jelen pillanatban is.

1. Kilén kiemelést talan nem igényel annak elemzése, hogy megfeleld finanszirozasi keret
elkilonitése elengedhetetlen. Sokkal inkabb ra kell mutatni, hogy a tudasanyag bdvilése
hatalmas kihivast fog jelenteni a szakemberek felé a genomikai medicina terjedésével, melynek
forradalma szinte folyamatos immar, csaknem minden diszciplinat érint, szinte minden orvosi
specialitas folyamatosan, exponencialisan fejlédik. Elég csak a sebészeti eljarasok profiljanak
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bévilésére utalni. Ugyanakkor, a ritka betegségek multidiszciplinaris jellegébe nem csak az
orvosi specialitasok tartoznak, a hazai genetikai szakasszisztens, tanacsadé képzés bevezetése
is kikerulhetetlen latszik, ahogy a licenszvizsgak kialakitasa is.

2. Valtozatlanul prioritds marad az Eurépai Referencia Hal6zatok (ERN) kérdéskdre, amelyik a
koézelmdultban esett at az 5 éves auditokon. Megallapithatd, hogy a progressziv elemek mellett,
sok minden még mindig gyerekcip8ben jar, igy a specifikus célok magukba kell foglaljak ennek a
rendszernek a tokéletesitését is.

3. Ugy tiinik, hogy a hazai szakember garda csaknem minden teriiletnek megfelelen béviil, jelentés
vivmanynak konyvelhetjik el a Laboratériumi Genetika 6nalld szakvizsgaként torténé
megjelenését. Ugyanakkor, ahogy korabban emlitettik, hogy a technika bévilése, az Uyj
modszerek térhoditasa nagy kihivast fog jelenteni, olyannyira, hogy a bioinformatika tovabbi
bevonasa, atalakitasa kikerlilhetetlennek latszik.

4. Erdemes kiildon megemlékezni a ,diagnosztizalatlan” betegcsoportrél. Noha ritka betegségekrd|
sz0l ez az alcsoport is, ugy tinik, a hal6zatokon belll kulon szervezédések jelennek meg
konkrétan a diagnézist még el nem nyert betegek vizsgalatara. Ezek lehetnek az ERN-eken belll,
itt a CPMS hasznalata nagy segitség, ugyanakkor ezzel kapcsolatban is szamos problémat meg
kell oldani.

5. Mindezek egyutt a kulonb6zé nemzetkdzi képzési lehetdségek sulyat rendkivali modon
megnovelik. Ebbe beleérthet6 a kiulonb6zé nemzetkdzi szakvizsgak megjelenése is (UEMS EU
Board szakvizsgak), cél kell legyen az EU akkreditalt rendezvényeken térténd részvételek
aranyanak ndvelése.

6. A kutatas mindig is kiemelt prioritas volt, a ritka betegségek vilagaban valtozatlanul
elvalaszthatatlan dsszefonddas jelenik meg a diagnosztika és a kutatas terén. Cél kell legyen a
halézatban torténd, palyazati alapu nemzetkézi kutatasi projectekben torténd részvétel, ami jelen
pillanatban eléggé szerény. A hazai kutatasfinanszirozasnak mérlegelnie kell specifikus kiirasok
bevezetéseét.

3.1 A ritka betegségek gazdasagi, tarsadalmi jelentésége

Gazdasagi téren a ritka betegségek szertedgazo teriilete egyrészt hatalmas fejlédési lehetéségeket
jelent a kutatas-fejlesztés és innovacio terén, melyek elésegitése fontos feladata e stratégianak.
Ugyanakkor hatalmas terheket is jelent, amik csdkkentése szintén lényeges torekvésunk, ezzel is
segitve a gazdasagi és tarsadalmi fejlédést. A célok beagyazottsaganak megértéséhez érdemes
attekintenlnk ezt a teruletet is.

Példak a gazdasag élénkités lehetéségeire:

Ezek a javaslatok nemcsak a ritka betegségekkel kapcsolatos nemzeti terv sikerességét ndvelhetik,
hanem el6segithetik a gazdasagi névekedést is az egészseégugyi innovacié és a szoros nemzetkozi
egyuttmikodés révén. Mindez szorosan harmonizal Magyarorszag 2021-2030 kozoétti Kutatasi,
Fejlesztési és Innovacios stratégiajaval®® és a megujulé Nemzeti Fenntarthaté Fejlédési
Keretstratégiankkal.*

1. Stratégiai 6sszhang erdsitése: Az EU altal tamogatott Orphanet projekt sikere azt mutatja, hogy
az online adatbazisok létrehozéasa jelentdsen hozzajarulhat az informaciécseréhez és az
egészségugyi ellatds minéségének javitasahoz. A projekt modellje alapjan kialakitott nemzeti
adatbazis el6segitheti a hazai egészséguigyi innovaciot, pozitivan hatva a GDP ndvekedésére.

2. Részletes finanszirozasi terv: A francia Nemzeti Tervek példaja ravilagit arra, hogy a kutatési
projektek és a KKV-k innovacioja jelentés gazdasagi ndvekedést generalhat. Ennek megfeleléen,
e stratégia finanszirozasi terve kell, hogy célozza a transznacionalis kutatasi projektek és a KKV-
k tdmogatasat, melyek kézvetlenll hozzajarulnak a GDP bdéviléséhez.

3. Egyiittmiikodés kiemelése: Az 'Eurdpai Referencia Hal6zatok (ERNSs) sikeres hal6ozati modellje
azt mutatja, hogy az orszagok kozotti szakértdi egylttmiikédés jelentésen javithatja az

40 https://nkfih.gov.hu/hivatalrol/strategia-alkotas/kutatasi-fejlesztesi-innovacios-strategia
41 https://www.nfft.hu/
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egeszségugyi ellatas minéségét, ami kodzvetett modon eléseqiti a gazdasagi névekedést. Az
ERN-hez hasonlé hazai ,tikoér’ halézatok kiépitése eldmozdithatja a tudasalapu gazdasagi
fejlédést. Ehhez hasznosithatjuk részvételiinket az EU JARDIN projektjében (lasd a 2.3.4.4
fejezetben).

4. Innovacié és kutatds: Az EU-ban létrehozott Innovativ Gydgyszerek Kezdeményezés
(Innovative Medicines Initiative, IMI) és az Innovativ Egészségligyi Kezdeményezés (Innovative
Health Initiative, 1HI) altal tdmogatott projektek ravilagitanak az egészségugyi innovacio és a
magan-allami partnerségek gazdasagi elényeire. Az IMI sikerére épitve, a tervink is 6sztondzni
kivanja az egészségugyi innovacié elésegitését és a magan-allami szektor kozott
egyuttmikodés erdsitését, ami kdzvetlenil hozzajarul a GDP névekedéséhez.

5. A humanerodforras fejlesztése: Fontos a ritka betegségek kezelésében jartas szakemberek
képzése és tovabbképzése, ami hozzajarul a magasabb értékli egészségligyi szolgaltatasok
nyujtasahoz és az egészségugyi turizmus ndévekedéséhez.

6. Technolégiai transzfer és spin-off vallalkozasok: Alapveté a kutatasi eredmények
kereskedelmi hasznositasanak 6sztdnzése, Uj technoldgiai vallalkozasok létrehozasaval, ami
serkenti a technoldgiai innovaciot és a gazdasagi novekedést.

7. Nemzetk6zi egyiittmiikodések és export: Lényeges a nemzeti kutatasi és fejlesztési
eredmények nemzetkdzi piacokra térténd bevezetése, ami ndveli az exportot és a GDP-t. Ebben
az uj KKV-k mellett dontd szerepe lehet a hazai gyogyszeriparnak.

A RBNT sikeressége szorosan 0sszefligg azzal, hogy milyen mértékben tud integralni és egylttmakodni
a magyarorszagi technoldgiai és tudomanyos cégekkel. Az alabbi cégek csak néhany példat jelentenek
azok kézul, amelyek potenciadlisan hozzajarulhatnak a terv céljainak eléréséhez, és elésegithetik a hazai
a kozos projektek kidolgozasa lehetéve teszi a szinergiak maximalis kihasznalasat, és hozzajarul
Magyarorszag GDP-jének ndvekedésehez a ritka betegseégek kezelésében elért elérelépések réveén:

Potencialis szinergiak és teriletek:

1. Innovativ diagnosztikai eszk6zok fejlesztése: Cégek, mint a Solvo Biotechnoldgiai Zrt., vagy
Omisys, amelyek a biotechnoldgiai és orvosi képalkoto technologiak fejlesztésével foglalkoznak,
kulcsszerepet jatszhatnak az uj diagnosztikai modszerek kifejlesztésében a ritka betegségek
azonositasara.

2. Személyre szabott terapiak és preciziés orvoslas: Olyan cégek, mint az Oncompass
Medicine, amelyek személyre szabott orvoslassal foglalkoznak, fontos szerepet tolthetnek be az
egyedi betegprofilok alapjan torténd terapias megoldasok kidolgozasaban.

3. Kutatasi és fejlesztési egyiittmiikodések: A tudomanyos kutatasban és a technoldgiai
innovacidéban élen jard vallalkozasokkal, mint a Chemaxon vagy a Turbine Al, valo
egyuttmikodés el6segitheti az Uj gydgyszerek és kezelési mddszerek fejlesztését.

4. Technoldgiai transzfer és tudasalapu gazdasag fejlesztése: Az egyetemekkel és
kutatéintézetekkel vald szoros egyuttmiikddés révén a vallalkozasok hozzajarulhatnak a kutatasi
eredmények kereskedelmi hasznositasahoz, Uj spin-off vallalkozasok I|étrehozasahoz, ami
serkenti a gazdasagi névekedést és a GDP ndvelését.

Tekintettel a ritka betegségekkel él6 emberek és kornyezetlk szikségleteire, tobb teruletet azonosithato,
ahol magyarorszagi cégek és szervezetek hozzajarulhatnak a megoldasokhoz. Ezek kdzé tartozik a
diagnosztikai eljarasok fejlesztése (pl.: iBioScience kit., Biocomputing Kft.), az egészségugyi ellatashoz
valo hozzaférés javitasa (pl.: Mediso Kft.), a beteg regisztracido és nyomon kovetés fejlesztése (pl.: E-
Group ICT Software Zrt.), valamint az oktatasi és tajékoztatasi programok.

A ritka betegségek okozta gazdasagi terhek:

A ritka betegségek esetén errél hallani talan a legtobbet és nem teljesen ok nélkil. Pontosan ezért e
tervnek is az egyik legfontosabb célkitlizése ezeknek a terheknek a csdkkentése. Gazdasagi oldalrdl e
problémaknak a kdvetkez6 komponensei lehetnek:
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e Magas egészségiigyi koltségek:

o A ritka betegségek diagnosztizalasa és kezelése draga lehet, mivel a szikséges
technolégiak és gyogyszerek fejlesztése magas koltségekkel jar.

o Az akar évtizedekig tartd6 diagnosztikai odlisszeia folyaman a rengeteg késébb
feleslegesnek bizonyulo teszt és kezelés oriasi plusz koltséget jelent.*?

o A betegek gyakran hosszabb ideig tarté kérhazi kezelésre szorulnak.

o A ritka betegségek kezelésére hasznalt gyogyszerek gyakran rendkivul dragak. Ennek
megoldasara is készil az EU gydgyszerészeti jogszabalyainak Uj csomagja (lasd a 2.3.3
fejezetet).

¢ Munkaerépiaci hatasok:

o A betegek munkaképtelenné valhatnak, igy csokken a munkaerépiaci részvételuk, ami
elvesztett jovedelmet és termelékenységet eredményez és alapjaiban érinti az egész
csaladot.®

o A kutatas és fejlesztés gondijai:

o Arritka betegségek jelentds befektetést igényld kutatasa és fejlesztése kevésbé vonzo volt
a gyogyszeripari vallalatok szamara a kis piaci méret miatt.

o Ez a kutatasi és fejlesztési befektetések hianyahoz vezethet, ami szerencsére a
Gyogyszerugyndkseégek kildnbdzé 6sztdonzbinek kdszénhetben valtozdban van.

o A ritka betegségekben szenvedd betegek szamara azonban tovabbra is I1ényegesen
kevesebb terapias lehetdség all rendelkezésre.

Osszességében elmondhatd, hogy a ritka betegségek gazdasagi terhe a kozvetlen, kozvetett és
halalozassal kapcsolatos koltségek alapjan tizszer nagyobb, mint a gyakori kronikus betegségek*,
példaul a cukorbetegség és a sziv- és érrendszeri betegségek terhe, és ez a teher ndvekszik, ha nem
all rendelkezésre kezelés!

A ritka betegségek tarsadalmi terhei:

A ritka betegségekkel valo egyuttélés kovetkezményei messze tulmutatnak az egészségugyi
problémakon, és hatassal vannak a jéllétre, a tarsadalmi-gazdasagi helyzetre, a csaladra, az oktatasra,
a foglalkoztatasra és a tarsadalmi befogadas egyéb terlleteire. A gyakoribb kronikus betegséggel
Osszehasonlitva, a ritka betegségben szenvedb6knek rosszabb az életminésége és 6k nagyobb
nehézségeket és veszteségeket tapasztalnak az egészségugyi ellatas, szocialis- és gazdasagi élet
terén. Mivel 6sszességlikben emellé nagy tomegeket érintenek, ezért jelentenek népegészséglgyi és
szocidlpolitikai problémat.> Emiatt e Nemzeti Terv egyik elsédleges célja, hogy tervszer( ellatas
biztositasaval minden ritka beteg a lehetd legrovidebb id6 alatt kapjon diagnozist annak érdekében, hogy
idében hozzaférhessen a szukséges ellatashoz és tdmogatashoz, végeredményben csokkentve a beteg
és csaladja megprobaltatasait és a tarsadalom érintett agazatainak terheit.

Mivel oki terapidjuk 94 %-uknal még nem létezik, ezért esetiikben az egészséglgy csak egy bizonyos
pontig tud segiteni, azutan mar csak a tobbi agazat (szocialis, csaladlgyi, oktatasi, fogyatékossaglgyi,
munkaulgyi) képes az érintett csaladok életmindségén javitani. Sajnos a szocialis Ugy terén a fentiek
ellenére még sokszor ismeretlen a ritka betegséggel él6 kliens fogalom. A szocialis ellaté rendszer a
klasszikus fogyatékos kategodriakkal foglalkozik, igy a ritka betegséggel él6 kliensek okozta kihivasokra
nem mindig ad valaszt. A szocialis ellatasok tébbsége is BNO10-hez kotott (az Ugyvitel gyorsitasara),
ezeért a sok ezernyi ritka betegséggel él6 ,lathatatlan” és els6 korben automatikusan elesik a lehetséges
juttatasoktol. Sok esetben onellatasra képtelenek, folyamatos felligyeletet és apolast igényelnek, a
feln6ttkort megérék szamos esetben képtelenek munkat vallalni. Mindezekért sziikség van egy
agazatkozi informacios és koordinacios kézpontra, hogy betegek és csaladjaik, valamint szakembereik
és a dontéshozok eligazodhassanak az egészségligyi és szocialis stb. szolgaltatasok labirintusaiban, és
a betegek megkaphassak a szlikséges személyre szabott ellatast.

42 https://everylifefoundation.org/delayed-diagnosis-study/
43 https://www.ajmc.com/view/report-economic-burden-of-rare-diseases-is-10-times-higher-than-mass-market-diseases
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A ritka betegek lathatatlansaganak masik oka, hogy a nem-érintettek tulnyomoé tdbbsége szamara,
éppugy, mint az érintettek (ideértve csaladtagjaikat és szakembereiket is) jelentés része szamara, nem
egyértelmiiek vagy nem ismertek a csoportba tartozas kritériumai, a csoportba tartozas jelentésége, akar
a csoport léte sem. Ezek a betegek sokszor maganyt, bizonytalansagot és elszigeteltséget érezhetnek?**,
mivel nehéz megtalalni azokat az embereket, akik hasonlé kihivasokkal kiizdenek, sokszor ugy érzik,
hogy nem értik meg 6ket vagy nem hisznek nekik. Az elbitéletek és a tarsadalmi kirekesztés, valamint a
megértés és az empatia hianya pedig megnehezitheti a ritka betegséggel él6k mindennapi életét, az
egeészségugyi ellatdshoz, az oktatdashoz, az informacidhoz, mas alapveté szolgaltatdsokhoz és
tarsadalmi tamogatashoz valé hozzaférésiket. Ezért is fontos a figyelemfelhivas és az informacio
terjesztése, ami segit megsziintetni az elitéleteket és a tarsadalmi elutasitast, és noveli a tarsadalom
tudatossagat és empatiajat a ritka betegségek irant.

A ritka betegségek ugyan orvosi szempontbdl rendkivul heterogének, azonban a ritkasagukhoz
kapcsoldédodan, a fentiek miatt stresszt kivaltd hasonld kézés okokkal néznek szembe a betegek és
csaladjaik, ami fokozott pszichés hatassal lehet az egész csaladra. E sok kockazati tényezének az az
eredménye, hogy a ritka betegek vagy gondozaéik kdzil haromszor annyian boldogtalanok Eurépaban és
a ritka betegségekhez gyakran mentdlis betegségek tarsulhatnak, lényegesen megnehezitve a
kezelésuket. Ezért ezek kialakulasanak megel6zése a prevencio Iényeges eleme, csokkentve a betegek
és a tarsadalom terheit.

3.2 A magyarorszagi fejlédést korlatozé tényezdk és a javitasi lehetoségek

A korabbi fejezetekben bemutatasra kerilt a ritka betegségek magyarorszagi helyzete, a terilet értékei
és lehet6ségei, amelyek kiaknazasa jelentds fejléddési lehetdségeket rejt magaban. Jelen fejezetben
osszefoglaljuk az organikus tovabblépést akadalyozo problémakat és azok megoldasi maédjait:

1. Pénzigyi korlatok:
e A ritka betegségek ellatasa rendkivil koltséges, a diagnosztikai és terapias eszkozok, a
gyogyszerek ara gyakran megterheld a betegek és a tarsadalombiztositas szamara.
e A kutatas és fejlesztés alulfinanszirozottsaga akadalyozza a hatékonyabb diagnosztikai és
terapias modszerek kidolgozasat.
e Megoldasi javaslatok:

o A ritka betegségek ellatdsanak tarsadalombiztositasi finanszirozasi modelljének
felllvizsgalata, a forrasok hatékonyabb felhasznalasahoz, kéltséghatékonyabb ellatasi
modell bevezetése.

o A sulyosabb betegek tarsadalombiztositasi hozzajarulasanak csokkentése.

o A ritka betegségek ellatasara fordithaté forrdsok ndvelése a tarsadalombiztositasi
finanszirozas  bdvitésével, adomanygyljtési akcidk szervezésével, és a
gyogyszergyartokkal valo targyalasok révén.

o A betegek és csaladjaik szamara elérhet6 szocialis tamogatasi programok bdvitése.

o Céltamogatasok és palyazatok biztositasa a ritka betegségek kutatasara és ellatasuk
fejlesztésére.

o Betegtamogaté programok kidolgozasa a betegek és csaladjaik anyagi terheinek
enyhitésére.

2. Humaneroéforras-hiany:
o Kevés aritka betegségekkel foglalkozé szakember, mind a diagnosztika, mind a terapia tertletén.
o Hianyos a ritka betegek ellatasaban jartas apolok, pszichologusok, szocialis munkasok és mas
szakemberek képzése.
e Megoldasi javaslatok:
o Ritka betegségekre specializalodd szakorvosképzés és tovabbképzési programok
bévitése.
o A ritka betegségekkel foglalkozd szakemberek képzésének dsztdnzése dsztdndijakkal,
tovabbképzési programokkal, és a ritka betegségek kutatdcsoportjainak tamogatasaval.

44 Bojtor Zs., et al. Egészségfejlesztés (2023) 64/3., 32-39. https://doi.org/10.24365/ef.12043
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o A ritka betegek ellatasaban jartas apolok, pszicholégusok, szocialis munkasok és mas
szakemberek képzésének bevezetése, bévitése (pl.: az életut koordinatorok).

o Kiulfoldi szakemberek bevonasa a ritka betegek ellatasaba az ERN halozataiba torténé
fokozott bekapcsolodas révén is.

o Oszténdijprogramok bevezetése a ritka betegségek teriiletén kutaté fiatalok szamara.

3. Koordinaciés hiany:

Hianyzik a ritka betegek ellatasaban részt vevé szakemberek, intézmények és szervezetek
kozotti koordinacio.

Nem alakult ki egységes betegut, ami megneheziti a betegek szamara a szikséges ellatashoz
valo hozzaférést.

Megoldasi javaslatok:

o Nemzeti Ritka Betegségek Eréforras Kdzpontjanak létrehozasa, mely részt vesz az
agazatkozi koordinacioban.

o Arritka betegek ellatasaban részt vevé szakemberek, intézmények és szervezetek kozotti
egyuttmikodés erbsitése a koztik levd koordinaciot javitd informatikai rendszerek
fejlesztése.

o Egységes betegut kidolgozasa és bevezetése a ritka betegek diagnosztizalasara és
kezelésére.

o Nemzeti tikdér ERN halozat létrehozasa, amely 6sszefogja a ritka betegek ellatasaban
részt vevd valamennyi szerepl6t.

4. Tudatossag hianya:

A ritka betegségekkel kapcsolatos tudatossag alacsony a lakossag korében, a dontéshozok
korében, és az egészségugyi szakemberek kérében is.
Ez a probléma akadalyozza a betegek stigmatizalasanak csokkentését, a korai diagndzist és a
szUkséges szocialis tamogatas biztositasat.
Megoldasi javaslatok:
o A ritka betegségekrdl szolé edukacios programok bevezetése az iskoldkban és az
egeszségugyi szakképzeésben.
o Tajékoztatdé kampanyok szervezése a ritka betegségekrdl a lakossag, a dontéshozok és
az egészseéglgyi szakemberek korében.
o Arritka betegségekkel foglalkozo beteg- és civil szervezetek tamogatasa.
o A ritka betegségekkel kapcsolatos oktatasi anyagok és programoknak a jelenleginél
szélesebb korl kidolgozasa
o A ritka betegek és csaladjaik szamara nyujtott pszicholdgiai és szocialis tamogatas
bévitése.

5. Adatgyiijtési és -elemzési hianyossagok:

Hianyos a ritka betegségekkel kapcsolatos epidemiologiai és egyéb adatok gylijtése és
rendszeres elemzése.

Ez a probléma megneheziti a ritka betegek ellatasanak tervezését és a szikséges forrasok
vannak, hol, és mik a problémaik.

Megoldasi javaslatok:

o A ritka betegek ellatdsahoz kapcsolodd adatok gydjtésének és elemzésének
egységesitése az Orpha kodok, majd a BNO-11 bevezetésével. Enhez az NNGYK Ritka
Betegségek Kdzpontja munkatarsi gardajanak bévitése.

o Nemzeti Ritka Betegség Regiszter fejlesztése.

o Arritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok tamogatasa.

o A ritka betegségekkel kapcsolatos adatok elemzésére és publikdlasara szakosodott
kutatocsoport Iétrehozasa.

6. Jogi és etikai kihivasok:

A ritka betegek ellatasaval kapcsolatban szamos jogi és etikai kihivas merll fel, amelyek
megoldasa tovabbi kutatasokat és tarsadalmi diskurzust igényel.
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o Megoldasi javaslatok:
o Jogi és etikai szakért6ék bevonasa a ritka betegek ellatasaval kapcsolatos jogi és etikai
kihivasok megoldasaba, munkacsoport létrehozasa.
o Tarsadalmi diskurzus 06sztdnzése a ritka betegségekkel kapcsolatos jogi és etikai
kérdésekrol.
o A ritka betegekre vonatkozé jogszabalyok és iranyelvek fellilvizsgalata és aktualizalasa,
szlkség esetén bovitésik.

A fenti akadalyok leklizdéséhez dsszefogasra van szikség a ritka betegek ellatasaban részt vevd
valamennyi szerepl6 részérél. A kormanyzatnak, a beteg- és civil szervezeteknek, az egészsegugyi
szakembereknek és a kutatoknak kézosen kell dolgozniuk a ritka betegek ellatasanak javitasa
érdekében, ehhez a mikodési modellhez Magyarorszagon minden el6feltétel adott. A kormanyzatnak
biztositania kell a szlkséges finanszirozast, a szakemberképzést és a koordinaciot. A beteg- és civil
szervezeteknek aktivan részt kell vennitk a tudatossagnodvelésben és a betegek érdekvédelmében. Az
egészsegugyi szakembereknek naprakész tudast kell szerezniuk a ritka betegsegekrél, és nyitottnak kell
lennitik a multidiszciplinaris egyuttmikddésre.

A ritka betegségek terén a fejl6dés lassu, de nem lehetetlen. A fenti akadalyok lekizdésével javithato a
ritka betegek ellatasa és életminésége Magyarorszagon. A fenti megoldasi javaslatok csak kiindulépontot
jelentenek, a tovabbi fejlédéshez allandd parbeszédre és egyuttmikddésre van szikség. Bar a
résztvevOk széttagoltan és sokszor parhuzamosan mikddnek, a kulcs szerepl6k mar felismerték az
egyuttmikodésben rejld lehetbségeket és nemzetgazdasagi szinten is értéknek tartjak azt.

3.3 A stratégia egészség-gazdasagtani vonatkozasai — a Nemzeti Terv értékajanlatai

Ebben az elemzésben azt kivanjuk bemutatni, hogy a Nemzeti Terv megvalésitasa milyen nagy
hozzaadott értéket nyijt a tarsadalom szinte minden rétege szamara, ahhoz viszonyitva, ha nem
hajtanank végre a benne tervezett beavatkozasokat. A stratégiaban targyalt négy f6 cél kézil (3. fejezet)
féként a gyorsabb diagnozis megszerzésére Osszpontositunk a diagnézisig eltelt id6 mérésével.
Szakirodalmi attekintést végeztink, és az eredményeket ebben a részben foglaljuk 6ssze. A ritka
betegségek kutatasa kiemelt prioritast élvez az Eurdpai Bizottsag szamara, és 2020-ig tobb mint 1,4
milliard eurdt fektettek be 200 vagy tobb kutatasi és innovacios projektbe.*® Az idében torténé diagndzis
kritikus l1épés a betegek szamara a szakeértéi klinikai kezeléshez valé megfelel6 hozzaférés biztositasa
érdekében. A ritka betegségek diagnosztizalasa azonban komoly kihivast jelent, nem csak rendkivil
nagy szamuk, hanem rendkivul valtozatos megjelenésuk és okuk miatt is. Ez hosszu varakozasi id6t
eredményez az elsd tlinetek megjelenése és a diagnézis kdzott, amit sok esetben elfogadhatatlanul
hosszunak tartanak, és csokkentése szikséges.

A Ritka Betegségek Kutatasaval foglalkozé Nemzetk6ézi Konzorcium (IRDIRC) céljai kdzott szerepel,
hogy egy ismert ritka betegség diagndzisat egy éven belll fel kell allitani, azonban a legujabb, a terlleten
végzett rendszerez6 attekintés*® szerint a diagnozisig eltelt idét méré tudomanyos irodalom még mindig
ritka, és egyetlen tanulmany sem foglalkozik az &sszes ritka betegség populacidjaval egyszerre. A
legtobb esetben tobb mint egy évre van szukség egy ritka betegség diagndzisanak megallapitasahoz,
igy az IRDIRC altal kitlzott célhoz képest a késés nyilvanvald. A kialakuldban évé digitélis technoldgiak
Uj lehet8ségeket kinalnak a diagndzis és az ellatas javitasara ebben a sirgés, kielégitetlen
szlikségletekkel kizd6é agazatban. A diagnozisig eltelt id6t a betegszervezetek*’ is megoldandd
kulcsproblémaként azonositottak, mivel az id6ében torténd diagnozis kritikus l1épés a szakertd klinikai
kezeléshez torténd megfelel6 hozzaférés biztositasa érdekében. A ritka betegségekben szenvedd
betegek jelentds késéseket tapasztalnak a pontos diagnozis felallitasaban, és ezek a késések negativ

4 Somanadhan, Suja, et al. "Rare Disease Research Partnership (RAinDRoP): a collaborative approach to identify research
priorities for rare diseases in Ireland." HRB Open Research 3 (2020).

46 Berrocal-Acedo, Minerva, et al. "Diagnostic delay in rare diseases: systematic review." Revista Espanola de Salud Publica
96 (2022): €202201001-202201001

47 https://www.eurordis.org/IMG/pdf/voice 12000 patients/EURORDISCARE FULLBOOKr.pdf
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egeszségugyi kdvetkezményekkel jarnak. Ezek a késések mind a betegekkel kapcsolatos, mind az
egészséguigyi ellatassal kapcsolatos tényezdknek tulajdonithaték.

A ritka betegségekben szenved6 betegek diagnosztizalasanak késése szamos dimenzidban jelent6s
egészség-gazdasagtani hatassal jar. A tlinetek megjelenése és a diagnézis kozott elhizodo idékdzok
gyakran sulyosbitjak a betegség sulyossagat, ami a diagnozis idejére elérehaladottabb stadiumokhoz
vezet. Ez viszont intenzivebb és koltségesebb kezeléseket tesz szlikségessé, beleértve a mitéteket, a
ritka vagy ultra-ritka betegségek gyodgyszereit, valamint a specialis terapiakat, ami noéveli az
egészséguligyi kiadasokat. A diagnosztikai késések elhuzodo sziikségtelen egészségugyi igénybevételt
eredményezhetnek, amelyet gyakori klinikai latogatasok, ismételt diagnosztikai/genetikai vizsgalatok és
korhazi felvételek jellemeznek. Az ilyen hatékonysagi hianyossagok nemcsak az egészségugyi
er6forrasokat terhelik, hanem jelent8s anyagi terheket is rénak a betegekre és az egészségugyi
rendszerekre egyarant. Ezek a késések akadalyozzak a betegek azon képességét is, hogy részt
vegyenek a munkaerdpiacon, ami a termelékenység csOkkenéséhez és a kereseti potencial
csOkkenéséhez vezet. Ez nem csak az egyén gazdasagi jolétét érinti, hanem szélesebb tarsadalmi
koltségeket is jelent az addbevételek csOkkenése és a szocialis joléti programoktdl valé fokozott
fuggbseég formajaban. Ezek az immateridlis koltségek, bar nehéz bket szamszerUsiteni, jelentds részét
képezik a ritka betegségek késleltetett diagndzisaval kapcsolatos altalanos gazdasagi tehernek.

Egy nemrégiben kozzétett francia tanulmanyban®® az érdekelt felek egylttmikodtek a diagnosztikai
késések csOkkentésére szolgald digitalis alapu megoldasok azonositasaban és javaslataban. Egy
szigoru folyamat soran dsszeallitottak 251, a késleltetett diagndzisra érzékeny ritka betegség végsé
listajat, amelyeket a gyogyszerektdl, a klinikai iranyelvektél vagy mindkettétdl fliggéen kategorizaltak,
amelyek jelentés része genetikai eredetl és a gyermekpopulaciokat érinti.

Egy nemrégiben Spanyolorszagban végzett tanulmanyban“® a ritka betegségekben szenvedé betegek
diagnosztizalasanak késését vizsgaltak. A ritka betegség diagnosztizalasanak atlagos ideje
Spanyolorszagban 6,18 év volt (median = 2; IQR 0,2-7,5). Az 6sszes ritka betegségekben szenvedd
beteg tdbb mint fele késést tapasztalt betegségének diagnosztizalasaban. A betegek 56,4%-a tébb mint
egy évig, 19,0%-uk 1-3 évig, 16,7%-uk 4-9 évig, 20,9%-uk pedig tdbb mint 10 évig vart a diagndzisra.
Hollandidaban az MPS I-ben és MPS lll-ban (I. és Ill. tipusu mukopoliszacharidézis) szenvedd betegek
diagnosztizalasanak ideje nem valtozott 1988 és 2017 kozott, és tovabbra is jelentés késedelem
tapasztalhaté a betegséggel kapcsolatos tlinetek miatti elsé orvosi latogatas és a végsé diagndzis kdzott.
Az Egyesiilt Allamokban a ritka betegségek diagnosztizalasanak késésével kapcsolatos koltségekrol
sz0l6 tanulmany szerint a ritka betegségekben szenvedé betegek tébb mint 6 évet téltenek a diagndzis
keresésével®. A tanulmany szerint az egyes betegek teljes elkerillhetd kiadasa a késedelmes diagnodzis
miatti évek soran, beleértve az orvosi koltségeket és a diagnosztika el6tti években elveszitett
termelékenységet, 86 000 és 517 000 dollar kdézétt mozog. Ez magaban foglalja a
termelékenységvesztés konzervativ becslését az egészséglgyi latogatasok alapjan, és nem veszi
figyelembe az utazasi id6t, amely jelentds lehet a ritka betegségben szenvedd betegek és csaladjaik
szamara.

A magyar ritka betegségekben szenvedd betegek populacidirdl eurdpai kollégainkhoz hasonlé adatokat
kell gydijteni, és elemezni kell e stratégia pozitiv (a szukségtelen kezelések elkertlése miatt), illetve
negativ (az ujabb terapiak bevezetésével) koltségvetési hatasat és kdltséghatékonysagat, hogy teljes
képet kapjunk.

A stratégia értékajanlata pénziigyi szempontbol:
Az értékajanlatot 6t f6 kategdriaba soroltuk, amelyek kézvetlentl kapcsolédnak a stratégia négy kiemelt

céljahoz, amiket a 7. tablazat foglal 6ssze. E prioritdsokhoz kapcsolddd beavatkozasok végrehajtasa az
alabbi értékajanlatok megvalosulasat eredményezik:

48 Chazal, Pierre Etienne, and Ségoléne Aymé. "An objective approach to identify priority rare diseases for the development
of solutions reducing the diagnostic delay based on French data." Frontiers in Pharmacology 12 (2021): 734601.

49 Benito-Lozano, Juan, et al. "Diagnostic delay in rare diseases: data from the Spanish rare diseases patient registry."
Orphanet Journal of Rare Diseases 17.1 (2022): 418.

0 Hendriksz, 2013; Benito-Lozano, Lopez-Villalba, AriasMerino, Posada de le Paz, & Alonso-Ferreira, 2022; Yang, Cintina, &
Pariser, 2022
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Koltségcsokkentés korai felismerés és beavatkozas révén
Optimalizalt er6forras-elosztas

Noévekvd orvosi szakértelem és értékalapu ellatas
Megndvekedett termelékenység és gazdasagi hozzajarulas
Jobb népegészségligyi eredmények.

S N

Ezeknek a jelentds pénzigyi elbnydknek az eléréséhez kinal e Nemzeti Terv atfogo keretet!

El6szor is, a korai felismerés és beavatkozas kulcsfontossagu szerepet jatszik a ritka betegségek
altaldanos gazdasagi terheinek csOkkentésében. A betegségek korai szakaszaban torténé
diagnosztizalasaval az egészséguligyi rendszerek cstkkenthetik a betegség progressziojaval 6sszefiiggd
koltséges kezelések sziikségességét, ami hosszu tavon jelentds koltségmegtakaritast eredményez. A
ritka betegségben szenved6 betegek lathatova tételét szolgald kédolas és nyilvantartasok (regiszterek)
integralasaval és fejlesztésével a rendszer javithatja a ritka betegségben szenved6 betegek ellatashoz
valé hozzaférését megfelel6 minéségbiztositassal. A stratégia korabbi beavatkozashoz és kezeléshez
vezethet. Ez csbkkentheti a betegség elérehaladott stadiumaihoz és szovédményeihez kapcsolddd
hosszu tavu egészségligyi koltségeket. Raadasul a korai beavatkozassal megelézheték a
szOvédmények és a tarsbetegségek, tovabb csdkkentve az egészséglgyi kiadasokat, és javitva a
betegek életmindségét. A ritka betegeket felismerd, koddold regiszterek fejlesztése nemcsak a valds
ritkabeteg-populaciét mutatna be, hanem értékes adatokkal szolgalna a magyar egészséguigyi rendszer
szamara. A ritka betegségekben szenved6 betegek kddolasi regisztereinek javitasa, amint azt az RD-
CODE projekt ajanlasai®® korvonalaztak, jelentés hatassal vannak a betegek kezelésének
eredményességére és az egészségugyi rendszerre. Ami az azonositast és a lathatdsagot illeti, a
kifejezetten ritka betegségekre kifejlesztett ORPHA-kdédok bevezetése révén, beleértve a nem
diagnosztizalt ritka betegseégek kdédjat is, az egészséglgyi rendszerek pontosan azonosithatjak és
nyomon kovethetik a ritka betegségben szenvedéket, még azokat is, akiknek nincs pontos diagnozisa.
Ezzel egyitt a BNO-11 mielébbi bevezetése® is javitia ezeknek a betegeknek az egészséglgyi
adatbazisokban valo lathatosagat, lehetévé téve prevalenciajuk és szikségleteik jobb megértését. A
pontos kodolas lehetévé teszi a kulcsfontossagu epidemioldgiai adatok eléallitasat. Ezek az adatok
elengedhetetlenek a ritka betegségek el6fordulasanak, eloszlasanak és hatasanak megértéséhez,
beleértve a nem diagnosztizalt eseteket is. Az ilyen adatok a ritka betegségekkel kapcsolatos
egészségugyi politikak kidolgozasat, az eréforrasok elosztasat és a kutatasi prioritdsok kidolgozasat
szolgalhatjak. A nem diagnosztizalt ritka betegségben szenvedé betegek kddolasi regiszterekben valé
rogzitésének képessége megkodnnyiti diagnosztikai Utjukat. Lehetbvé teszi az egészséglgyi szolgaltatok
szamara, hogy felismerijek a nem diagnosztizalt esetek mintait, trendjeit és kdzds jellemzdit, ami
potencialisan jobb diagnosztikai stratégiakat eredményezhet, és csokkenti a diagnézishoz szikséges
id6t. A ritka betegségek statuszanak fel- és elismerése, még pontos diagndzis nélkul is, tarsadalmilag és
pszicholdgiailag megerésitheti a betegeket. Bar a korai felismerés nem feltétlenul jarna kifejezett
koltségcsokkentéssel, minden bizonnyal megndvekedett egészségugyi hasznossagot eredmeényezne.

Masodszor, a stratégia el6segiti az optimalizalt eréforras-allokaciot azaltal, hogy biztositja, a korlatozott
egészségugyi eréforrasok leghatasosabb beavatkozasok felé iranyitdsat. Az olyan kezdeményezések
révén, mint a kdzpontositott diagnosztikai létesitmények, a Szakértéi Kézpontok és a Nemzeti Eréforras
Kdzpont létrehozasa, a magyar egészségugyi rendszerek maximalizalhatjak az eréforras-felhasznalas
hatékonysagat, mikézben minimalizaljak a pazarlast és az hatékonysag hianyat. Az eréforrasok ilyen
stratégiai elosztdsa nemcsak a kezelések eredményességét javitja, hanem az egészseégugyi rendszer
fenntarthatosagat és ellenalld képességét is javitja az eréforras-korlatok és a koltségvetési nyomasok
kbozepette. A Szakértéi Kozpontok és a Nemzeti Eréforras Kozpont létrehozasa a szaktudas
koncentralasaval, a felesleges er6feszitések csokkentésével és a szolgaltatdsok szikségtelen
megkettézésének elkerllésével racionalizalhatja az egészségligyi és egyéb ellatérendszerbeli
erbforrasokat. Ez az optimalizalas az eréforrasok megtakaritasa révén koltségmegtakaritast

51 Angin, Céline, et al. "Coding undiagnosed rare disease patients in health information systems: recommendations from the
RD-CODE project." Orphanet Journal of Rare Diseases 19.1 (2024): 28.

2 Magyarorszag versenyképességi stratégidja, 2024-2030
https://cdn.kormany.hu/uploads/document/9/92/92a/92a4fab01312d48d0390441f4389c44dc7699620.pdf

49


https://cdn.kormany.hu/uploads/document/9/92/92a/92a4fab01312d48d0390441f4389c44dc7699620.pdf

eredményezhet minden agazat ellato rendszerében. Egy integralt stratégia, amelyben az orvosi szakértdi
kézpontok egyuttmikddnek a betegek ellatasaval kapcsolatos eredmények érdekében, szintén
jelentésen hozzajarulna az eréforrasok optimalis elosztasahoz.

Harmadszor, a stratégia noveli az orvosi szakértelmet olyan kezdeményezésekkel, amelyek célja a
figyelem felkeltése, képzések biztositasa és az egészséglgyi szakemberek kozotti egylttmikodés
elémozditasa. A folyamatos oktatasba, kutatasba és innovacioba valo befektetéssel az egészségugyi
rendszerek magasan képzett munkaerét tudnak kinevelni, amely képes specialis ellatast nyujtani a ritka
betegségekben szenvedd betegek szamara. Ezen tilmenéen az interdiszciplinaris egyuttmikodés és
tudasmegosztas el6segitésével a stratégia el6segiti a legjobb gyakorlatok terjesztését és a
bizonyitékokon alapuld megkdzelitések elfogadasat, ezaltal javitva a diagnosztikai pontossagot, a
kezelési eredményeket és a betegek elégedetiségét.

Negyedszer, a megndvekedett termelékenység és gazdasagi hozzajarulas elémozditasaval a stratégia
nemcsak az egyes betegek szamara elényds, hanem a szélesebb kor(i gazdasagi névekedéshez és
fenntarthatésaghoz is hozzajarul. A jobb magyarorszagi alap és posztgradualis képzés, valamint az
egyesuletek szakmai tovabbképzése javithatja az egészségligyi szakemberek és gondozok készségeit
és képességeit. Ez magasabb termelékenyseéget, kevesebb hidanyzast és nagyobb gazdasagi
hozzajarulast eredményezhet a ritka betegségekkel él6 egyének és gondozodik részérél. Azaltal, hogy
csOkkenti a ritka betegségek altal az egyénekre, csaladokra és kdzdsségekre nehezedd gazdasagi
terheket, a stratégia lehetéve teszi a forrasok mas prioritast élvezé terlletek, példaul az oktatas, az
infrastruktira és a szocialis joléti programok felé torténd atiranyitasat, ezaltal 6szténézve a gazdasagi
fejlédést és javitva a tarsadalmi jollétet.

Végezetll, a ritka betegségekre vonatkozé megfontolasok beépitése az dsszes szakpolitikaba és az
agazatkozi egyittmikodés fokozasa szélesebb korl népegészségugyi elénydkhdz vezethet a ritka
betegségeken tul. Ez magaban foglalhatja az egészségugyi rendszerre nehezedd terhek csokkentését,
a lakossag altalanos egészségi allapotanak javulasat és a nagyobb tarsadalmi jollétet, amelyek
mindegyike hozzgjarul a hosszu tavu gazdasagi joléthez.

Tovabba, azzal, hogy kezeli az egészség alapvetd tarsadalmi meghatarozoit, mint példaul a szegénység,
az egyenlétlenség és az egészséglgyi ellatashoz valé hozzaférés hianya, a stratégia elbsegiti az
egeszségugyi egyenléséget és a tarsadalmi igazsagossagot, ami egészségesebb és ellenallébb
népességhez vezet 6sszességeében.

Osszefoglalva, a ritka betegségekre vonatkozo stratégia sokrétli megkdzelitést kinal a jelentds pénzugyi
elényok realizalasara, a koltségcsokkentéstdl és az eréforras-optimalizalastol kezdve, a termelékenység
noveléséén, a szakértelem ndvelésén at a népegészségligyi eredmények javitdsaig. A ritka
betegségekkel kapcsolatos Osszetett kihivasok kezelésével az egészségugyi rendszerek értéket
teremthetnek az egyének, a koz0sségek és a tarsadalom szamara, mikdzben el6segitik a gazdasagi
ndvekedést, a tarsadalmi befogadast és a fenntarthato fejlédést.

4 A célok megvalésitasat szolgalé szakpolitikai intézkedések

A Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga 4 prioritast fogalmazott meg, melyek kiemelt kihivast jelentenek
a 2030-ig terjed6 idészakra. Ezeknek megfeleléen csoportositottuk az aldbbiakban a szakpolitikai
intézkedéseket:

i.  Minél korabbi, gyorsabb és pontosabb diagnézis

A. Aritka betegségek diagnosztikajanak fejlodését célzé intézkedések bevezetése
a. Az Uj generacios szekvenalas (NGS) hazai lehetéségeinek kihasznalasa és a komparativ
genomialis hibridizaciéval (aCGH) egyutt rugalmasabb finanszirozasi rendszer
megteremtése. A teljes exom (WES) és genom szekvenalas (WGS) lehet6ségeinek,
engedélyezéseinek - indokolt esetekben - bdvitése.

50



oo

f.

Az Ujszildttkori szlrés és csaladszirések rendszerének bdévitése, finanszirozasuk
egyszerisitése.

A ritka betegségek kutatéi halézatanak feltérképezése, létrehozasa.

Szorosabb bekapcsolédas az Eurdpai Unids és egyéb nemzetkdzi kutatdi palyazatokba,
az ehhez szikséges feltételek megteremtése.

Tobb hazai kutatasi palyazat kiirasa, tamogatva az orvosi alapkutatast, a Klinikai
vizsgalatokat, a betegellatas és betegelégedettség dimenzidit méré kutatasokat, a ritka
betegségek hatterét, megelbézését vizsgald epidemioldgiai kutatasokat, valamint a
szocialis, szociologiai targyu kutatasokat.

Digitalizacio, tavgyogyaszat, e-egészségugy erdsitése.

ii. Jobb hozzaférés az egészségiigyi ellatasokhoz, megfelelé6 minéségbiztositassal

B. Aritka betegségek egészségiigyi ellaté rendszerének fejlesztése

a.

e.

f.

g.

A meglevé Szakértdi Kézpontok fejlesztése, Ujak létrehozasa a nyugati orszagrészben,
muikddési rendjuk szabalyozasa, a multidiszciplinaris betegellatashoz szikséges
feltételek megteremtése, megfelel6 human eréforras biztositasa.

A megfeleld infrastruktara (rendelék, tornaterem, fekv® beteg osztaly, kura ellatas,
informatikai rendszer stb.) megteremtése.

A ritka betegutak kialakitasa, megerdsitése az ellaté rendszeren belll.

A ritka betegségek egészséglgyi ellatdhelyeinek ,ERN tikorhalézatta” szervezése,
szerves kapcsolddasuk el6segitése az Eurdpai Referenia Halézatokba, az ERN-ek
integracidja az egészségugyi rendszerinkbe, a JARDIN programban valé részvétel
tdmogatasaval.

Az ellatdhelyek mindségbiztositasi/minéségiranyitasi rendszerének kidolgozasa,
harmonizalva az ERN-ek el6irasaival.

A ritka betegség kezelések specidlis finanszirozasanak létrehozasa.

A genetikai tanacsadas volumenkorlat mentesitése.

C. Nemazeti ritka betegségek regiszter létrehozasa

a.

b.
C.

d.

Az Orpha kodok rutinszerli bevezetése a BNO10 alkalmazasa mellett a ritka betegek
lathatova tételéhez.

A jelenlegi Ritka betegségek regiszterek feltérképezése.

A nemzeti regiszter mikddésének, adatvédelmének meghatarozasa, jogszabalyi
hatterének megteremtése, interoperabilitdsanak biztositasa az ERN regiszterekkel és az
intézményi medikai szoftverrel, az Eurdpai Egészségugyi Adattérrel.

A minGségbiztositasi és validitasi kdvetelmények, valamint az adatgydjtés,
adatszolgaltatas meghatarozasa

D. Aritka betegségek gyogyszer és eszkoz ellatasanak javitasa

a.

Az arva gyoégyszerek egységes, rugalmasabb tarsadalombiztositasi tdmogatasanak
bevezetése, a hazai és nemzetk6zi szakmai iranyelveken alapuld finanszirozasi
eljarasrendek alkalmazasaval.

Az akut, életment6 kezelésekhez jutas priorizalasa, elbiralasi hataridejének
minimalizalasa, ahol lehetséges automatizmuson alapuld folyamatok kialakitasa.

A lehet6 legtobb teruleten a szakmai testlleti javaslattétel a terapia elkezdése,
nyomonkodvetése, terminacidja vonatkozasaban.

Egységes orphan HTA keretrendszer megalkotasa, megfelelve a 2021/2282 szamu EU
rendeletnek.

Az orvostechnikai eszk6z6k tamogatasi rendszerének javitasa rugalmas felllvizsgalati
rendszer alkalmazasaval, megfelelve a 2023/607 szamu EU rendeletnek.

Az eHealth, mHealth és mas digitdlis eszkdzok bevezetése az ellatas
koltséghatékonysaganak javitdsa és az ellatasi egyenlbtlenségek csokkentése
erdekében.

E. Egyittmiikodés civil szervezetekkel, egyhazakkal
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f.

g.

Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsaga kibdvitése az érintett tarcak képviselGivel,
tagjainak honoralasa, beleértve a betegszervezeti képviseldket.

A megfelel6 betegszervezet bevonasa dontéshozo testliletekbe (NEAK szakmai
testuletei, agazatkozi egyeztetd bizottsagok stb.)

A nemzetkdzi és hazai kutatasi palyazatokba torténd betegszervezeti részvétel segitése
és Osztdnzése.

A 2024. évi kbzhasznu betegszervezeti pilot palyazati rendszer folytatasa.

A RIROSZ Ment6ov Informacidos Kdzpontjanak és Segélyvonalanak fenntartasat segit6
rendszeres tamogatas kidolgozasa.

A betegszervezetek laikus képzéseinek rendszeres tamogatasa.

A ritka betegek ellatasaban részt vallalo kulonbo6zé felekezetek bevonasa

iii. Agazatkozi integralt ellatas jobb koordinaciéval, Eréforras Kézpont létesitése

F. Az agazatkozi integralt ellatas javitasa
a. Az egészségugyi kormanyzat altal Iétrehozott, ritka betegségekkel foglalkozé agazatkozi

b.

C.

d.

egyeztetd bizottsag munkajanak rendszeressé tétele, bevonva a betegképvisel6ket.

A ritka betegek/kliensek Ugyét minden szakpolitikaba integralni kell, a mindennapi élet
Osszes aspektusat tekintve (mentalis egészség, szocialis tgy, fogyatékosugy, csaladugy,
munkalgy, nevelésugy stb.).

A létrejové ,RB életut koordinatori” (esetmenedzser) szakmat el kell ismertetni a
Foglalkozasok nemzeti Egységes Osztalyozasi Rendszerében (FEOR).

A Ritka Betegségek Nemzeti Eréforras Kézpontjanak (Uni-Versum Kdzpont) létrehozasa.

iv. Jobb képzés, oktatas, figyelem felkeltés

G. Arritka betegséggel kapcsolatos képzés, oktatas fejlesztése, segitése
a. Agazatkdzi egylttmikodeés keretében sziikséges megvizsgalni, hogy

i. melyek lehetnek azok a jellemzden el6forduld ritka betegségek, amelyek sajatos
nevelési igénnyel, fogyatékossaggal jarnak egytt.

ii. a sajatos nevelési igénnyel, fogyatékossaggal egyutt jaro ritka betegséggel é16
tanulok esetében a nevelésnek-oktatasnak van-e vagy lehet-e olyan
résztevékenysége, amely tulmutat a koznevelés, a pedagdgus, illetve a
gyoégypedagogus kompetenciakdrén.

iii. a ritka betegséggel kizd6 és egyben tartés gyogykezelést is igényld tanuldk
esetében ,A tartos gyogykezelés alatt allo gyermekek, tanulok kodznevelési
elldtdsanak iranyelve” rendelkezéseitdl eltéré ellatasi formak is szukségesek
lehetnek-e.

Agazatkdzi egyiittmiikodés keretében tajékoztatd anyagot szilkséges késziteni a
pedagodgiai szakszolgalatok és a szakképzd intézmények szamara a ritka betegségekrdl,
illetve a ritka betegségek szakszolgalti tevékenységek — jellemz&en a korai fejlesztés és
a szakeértdi bizottsagi tevékenység - végrehajtasara gyakorolt esetleges hatasarol.
Tanacsos a szakmai konferenciakon biztositani a témahoz kapcsolddo, ritka betegség
szervezeteinek megjelenését, népbetegség témakdrben tartott rendezvényen a
témakorbe tartozo, de ritka szindrémak megjelenitésével.

Tamogatni kell a betegek és hozzatartozoik képzését, képzési programok kidolgozasat,
valamint egyéb képzési lehetéségek kialakitasat.

Szikséges a gradualis orvosképzésben és posztgradudlis képzésben részt vevék
ismereteinek bdvitése, képzési programok szamanak ndvelése.

Kivanatos a Ritka Betegek Eletut Koordinatora képzés tamogatasa, a foglalkoztatasi
kérnyezetuk kialakitasa.

Javasolt az Egészségtudomanyi Karokon Genetikai Tanacsadé (MSc) képzés inditasa.
Az ,Egészséget Minden Szakpolitikdban” elv alapjan térekedni kell, hogy a nem
egészségligyi egyetemeken, féiskolakon a ritka betegségekkel él6k specialis problémait
targyalo el6adas/szeminarium bevezetésére.

52



i. Szlkséges tavoktatasi tovabbképzd programok szervezése haziorvosoknak, egyeéb
alapellatasban résztvevd szakembereknek esettanulmanyokon keresztul.

5 Beavatkozasok

A fentebb megfogalmazott prioritasi terlleteken az el6relépés létfontossagu lesz ahhoz, hogy eleget
tegyunk azon kotelezettségvallalasunknak, hogy javitsuk a ritka betegségekben él6k életét.

5.1 Minél korabbi, gyorsabb és pontosabb diagnoézis

A ritka betegségben szenved6k szamara a megfelelé diagndzis felallitasa kulcsfontossagu az allapotuk
megfeleld kezeléséhez. Az ebben a fejezetben leirtak alapozzak meg az 6sszes tdbbit, hiszen ezek
teszik lehetévé a kezelések szélesebb valasztékat és a reproduktiv dontéshozatalt. Raadasul
ellathatjak az egyéneket a létfontossagu informaciokkal, valamint elérhetévé teszik a
betegszervezeteken keresztuli tamogatast.

5.1.1 Arritka betegségek diagnosztikajanak és a betegutaknak javitasa
Hattér:

Az idében torténé és pontos diagndzis felallitasa emberi jog, fiiggetlendl attdl, hogy van-e rendelkezésre
allé orvosi kezelés vagy sem. Ennek ellenére a pontos diagndzis felkutatasa gyakran diagnosztikai
"odlsszeia" marad, aminek szamos oka van, példaul a "ritka betegségek" cimsz6 ala tartozé allapotok
szama; az egyes betegségekben szenvedd betegek (definicido szerint) csekély szadma és az egyes
betegségeket ismerd szakemberek ennek megfelel hianya; a ritka betegségek tendenciaja, hogy
komplex, multiszisztémas allapotokkeént jelentkeznek; az a tény, hogy a meglévé technoldgiakat nem
hasznaljak ki vagy alkalmazzak teljes mértékben. Ugyanakkor a diagndzis (vagy esetleg a pontos
diagnozis) hianya messzemend kovetkezményekkel jarhat a betegek és csaladjaik szamara. igy
legnehezebb helyzetben a ritka betegek kb. felét kitevé diagndzis nélkili betegek vannak.

A ritka betegségekre (RB) vonatkozé atfogo stratégia kulcsa a betegségek felismerése, mely alapjan sor
kerlilhet minden tovabbi tevékenységre. Altalanosan elfogadott, hogy a RB-k 80%-a genetikai eredet,
igy a RB-k diagnosztikgjanak és kezelésének javitasat célz6 nemzeti program megvalositasa ezért
nagyban a genetikai ellatorendszer fuggvénye. Ez azonban elsésorban finanszirozasi anomaliak miatt,
nem kelléen szervezett, ezért e kérdés megoldasa elsérend(i fontossagu a stratégia eredményessége
szempontjabdl.

A genetika utdbbi évtizedekben mutatott fejlédése nyoman az Eurdpai Bizottsag (EB) toébb
dokumentumban is felhivta a tagorszagok figyelmét az allamilag ellen6rzott és dsszefogott ellatd és
diagnosztikai szolgaltatasi halézat kialakitasara. Ezért alakult meg az Eurdpai Referenciahal6zatok
(ERN-ek) rendszere (lasd: 2.3.4 fejezet).

A sokezernyi ritka betegség diagnosztizalasat és ellatasat csak centrumokba szervezve lehet hatasosan
és koltséghatékonyan elvégezni. Alapvetd cél a kovetkezé oldal abrajan lathaté ,diagnosztikai
odusszeia” leroviditése!

Id6kozonként sok vargabetiivel jutnak el az 6rokletes ritka betegségekben érintettek a genetikai
diagnozisig.

Sok esetben a Betegszervezetek segitenek a betegnek nem csak specialistahoz / Ujabb szakellatéhoz,
hanem szakértdi kdzpontba tovabb jutni. Egy RB Szakért6i Kézpontba eljutva mar altalaban gyorsan
megsziletik az els® genetikai vizsgalat, amely azonban az esetek 30-40%-ban juttat pontos
diagnézishoz. Ezen esetekben a Ritka betegség specifikus Betegszervezetek tudnak segiteni.
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A maradék 60% esetében a Diagnoézis nélkuliek ritka betegszervezetéhez vagy a Ritka betegek hazai
erny6szervezethez (RIROSZ) kapcsolddik a paciens és a betegség hosszmetszeti kdvetése torténik, a
kapott eredmények id6kdzonkénti ujra elemzésével, Ujragondolasaval.
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3.. abra: A ritka betegek dlagnosztlkal odlszeiaja

5.1.1.1 A hazai RB diagnosztika és betegutak SWOT analizise
Erésségek

e Jogi és szakmai szabalyozottsag (2008/XXI. térvény, aktualizalt iranyelvek)

o Kijelolt RB Szakértéi Koézpontok (jaro- és fekvébeteg részlegekkel) multidiszciplinaris
megkozelitést biztositva

Az egyetemek és orszagos intézetek biztositotta magas szinvonalu laboratoriumi, képalkoto és
patolégiai diagnosztika.

Nemzetkodzi feltételeknek részben megfeleld genetikai laboratériumok

Klinikai genetika és klinikai laboratériumi genetika alapszakvizsga

Nemzetkozi integracio - kiterjedt ERN tagsag

Jol centralizalt genetikai diagnosztikai struktura (egyetemek, orszagos intézetek)

Gyengeségek

2008/XXI térvény végrehajtasi hatarozatok hianya

Szakértdi Kdzpontok felépitése, munkaszervezése nem egységes

Szakértdi Kozpontok lathatésaga és koordinaciojuk nem megfeleld

Nincsenek kijeldlt betegutak

A fiatal szakemberek kdzott erdsiteni kell a RB ellatas iranti érdeklédést, elkdtelezettséget
Kevés genetikus szakember (klinikai genetikus, genetikai tanacsadd, klinikai laboratoriumi
genetikus, szakasszisztens)

Nem genetikus egészségugyi szakemberek esetében kevés tudas a RB-kel kapcsolatban
Klinikai genetika elszamolhatésaga, finanszirozas nem megfeleld

e |aboratdriumi vizsgalatok finanszirozasi nehézsége, beleértve a teljesitmény volumen korlatot
és az azon kivul es6 egyedi finanszirozast (teljes exom szekvenalas, array komparativ genomialis
hibridizacio)
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Lehetdségek

e Szakeértdi Kdézpontok fejlesztése: SzMSz kidolgozasa, ennek részeként a betegutak
meghatarozasa

e Genetikai tanacsadd MSc képzés

Szakasszisztens képzés Ujrainditasa

e A RB-eket, azok ellatasanak szemléletmddjat a gradudlis és posztgradudlis képzésbe (a
haziorvosok és szakorvosok) folyamatos tovabbképzésébe beépiteni

e Genetikai tanacsadas finanszirozas rendezése, az allami kézbe kerilt IVF kdzpontok ndévekvd
szerepe

e Genetikai laboratorium vizsgalatok finanszirozasanak rendezése

e A Ritka Betegek Eletut Koordinatorainak képzése és az Eréforras Kézpont létrehozasa

Fenyegetettségek

e Orvosok/szakemberek optimalistol elmaradott képzettsége
e Kritikus a terulet irant elkdtelezett orvos és szakdolgozo hiany
e Bizonytalan finanszirozas - kiléndsen a specialis diagnosztikai és terapias eljarasoké

Az uj generaciés szekvenaldas (NGS) technolégidja forradalmasitotta a ritka betegségek
diagnosztizalasat, lehetévé téve a genetikai eltérések gyors és hatékony azonositasat. A becslések
szerint a ritka betegségek nagy részét, tébb mint 6000 ritka betegséget csak ezzel a technikaval tudtak
csak azonositani. Szerencsére mara mar szinte minden hazai Ritka Betegségek Szakért6i Kézpontban
rendelkezésre all ez a technoldgia is, bar zommel kutatasi és oktatasi céllal. A hagyomanyos
technolégiakhoz képest nagy elénye, hogy egy non-invaziv mintavétel utan gyorsabb, pontosabb, egyre
olcsobb, magas hatékonysagu. Mivel a vizsgalat kdltsége nagyban fugg az egyszerre vizsgalt mintak
szamatol (minél tdbb minta egyideji vizsgalata drasztikusan csdkkenti az egy mintara juté koéltséget),
ezért érdemes a mintakat egy erre dedikalt genomikai kdzpontba kildeni és a szekvenalast ott elvégezni.
A mérethatékonysag figgvényében egy analizis ara kétmillio és néhany szazezer forint kozé eshet. A
vildg szamos orszagaban ezért centralizaljak ezeket a vizsgalatokat nagy hatékonysagu és ateresztd
képességl kézpontokba.

A genetikai diagnosztika allami felelésségvallalasi problémai miatt a keletkezett vakuumba a
magancégek (gyogyszergyarak és az altaluk finanszirozott gyakran kuilfoldi magan diagnosztikai
laboratériumok) bevonulnak, egy rendkivul kartékony tendenciat megvaldsitva. E tendencia jeleit
tapasztalhatjuk a neurolégia (epilepszia), a primer immunhiany (autoinflammacio) és egyéb terlleteken
(ahol van terapias beavatkozasi lehetéség), holott ezekre a terlletekre az egyetemi centrumokban a
megfelel6 metodoldgiai hattér és szaktudas rendelkezésre all. Az ily médon kiszervezett (vizsgalatok
aztan torvényellenesen, genetikai tanacsadas nélkul, ismeretlen mindségbiztositassal kerulnek
kivitelezésre, viszont az eredmények (leletek) értelmezése mar a klinikai genetikusra terhelédik.

Raadasul mar hazankban is létezik ilyen nagy atereszt6 képességl, hatékony kozpont, amelyet az
iBioScience kft. és a Pécsi Tudomanyegyetem Szentagothai Janos Kutatékdzpontja kézdsen hozott
létre. A létrejott Magyar Genomika és Bioinformatika Kézpontot® az NKFIH 2021-ban mar Kivalo Kutatasi
Infrastruktdra cimmel ismerte el. A kdzpont az orszag minden pontjardl kapott mintakat 6t munkanapos
lelet-atfordulasi idével tudja vallalni, beleértve a sokszor rendkivil bonyolult bioinformatikai elemzést és
genetikai kiértékelést is. Jelen pillanatban azonban az analizisek hazai finanszirozasa még eléggé
ellentmondasos. Ezeknek a teljes exom, teljes genom vagy célzott genetikai panel alapu molekularis
vizsgalatoknak az engedélyezését két kulon szakértdi bizottsag veégzi Magyarorszagon, két kulon,
egymas felé nem atjarhaté pénzigyi keretbdl. Kildn keret van a magyarorszagi, kilon a kualféldi
vizsgalatokra és tdbbszor eléfordul, hogy a magyar keret kilrulése esetén az itthon Iényegesen
olcsébban és gyorsabban elvégezhetd vizsgalatokat kilfoldre kell kildeni, annak ellenére, hogy itthon is
elérheté azonos minéségben. Ezért nagyon fontos a hazai lehet8ség ismertté tétele, a szakembereink
itthon tartasanak, a magyar egészségipar fejlédésének és a gyorsabb diagnosztika elérhetévé tételének

53 https://szkk.pte.hu/hu/core facilities/magyar genomika es bioinformatika kozpont
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szempontjabdl is. Ehhez sziikséges egységesiteni a finanszirozasi kérelmek elbiralasat és biztositani a
pénzugyi keretek rugalmas atjarhatosagat.

A diagnézis nélkiili betegek igényeinek kielégitésére is torekedni kell:

Ennek érdekében végre kell hajtanunk a Nem Diagnosztizalt Ritka Betegségben Szenvedd Betegek
Kilonleges Sziikségleteinek Kezelésére Vonatkozo Nemzetkozi Kézos Ajanlasokat.>

Intézkedési javaslatok:

Az egyetemi (orszagos intézeti) kdzpontok esetében véget kell vetni a jelenlegi gyakorlatnak, mely a két
legfontosabb vizsgalat, a teljes exom szekvenalas (WES) és a komparativ genomialis hibridizacio
(aCGH) esetén egyedi NEAK engedélyhez koéti a finanszirozast. Az egyedi engedélyek elbiralasa
atlathatatlan, a visszautasitas visszatéré érve a 'terapias konzekvenciaval nem jar' szodsszetétel, mely
a ritka betegségek nem ismeretérdl tanuskodik és fenntarthatatlan, hiszen ezek a vizsgalatok a
nemzetkozi ajanlasok szerint szamos esetben elsé vonalbeli analitikai eszkdzdk. A megoldas szamos
formaban elképzelhetd, akar évi kontingensek kiosztasa, akar uj kddok kialakitasa (befogadas) és TVK
emelés vagy TVK mentesités. Az els6 lépés a szakmapolitikai-finanszirozéi egyeztetés, melyben a
szakma mellett a betegszervezetnek szerepet kell vallalnia.

Tovabbi javaslatok:
e Az ellatashoz valé hozzaférés javitasa: a meglevé Szakért6i Kdzpontok fejlesztése, ujak
létrehozasa
o akdzpontok SzMSz-einek kidolgozasa, az orszagban egységesitése
o A 2008/XXI torvény végrehajtasi rendeleteinek megalkotasa
e A Sziirési rendszerek fejlesztése: a ritka betegségek korai felismerésének javitasa érdekében
a szlrési programok bdvitése és fejlesztése.
e Az oktatas, képzés erdsitése: a megfelelé képzések elinditasa, folytatasa az ehhez sziikséges
finanszirozas biztositasa
o Genetikai tanacsadd MSc képzés
o Szakasszisztens
o Gradudlis és posztgradualis (haziorvosok, szakorvosok) rendszeres, intézményesitett
képzése
o Alakossag tajékoztatasa
e A Finanszirozas rendezése:
o Genetikai tanacsadas: elszamolhatdsag és pontérték
o Laboratériumi vizsgalatok — a hazai versenyképes analizisek elényben részesitése
e A tavgyodgyaszat és e-egészségligy fejlesztése
e A kutatas és innovacié tamogatasa

Varhato hatas:

A tapasztalt szakembereket, specialis felszereltséget kdzpontokba tomoritd ellaté szerkezet lerdviditi a
pontos diagnozis eléréseéig terjed6 id6t. A rendszerint tobb szervrendszer tlneteit mutatd genetikai
betegségek centralizalt, multidiszciplinaris ellatasa csokkenti a téves diagnozisok aranyat. Az ellatas
halézatba foglalasa kedvezé a hazai és kilféldi kollaboraciéban rejlé elénydk kihasznalasara, a
progresszivitason alapuld ésszehangoltsag csokkenti a parhuzamossagokat.

5.1.2 Ujsziilottkori szlirések fejlesztése, csaladsziirés kiterjesztése

54 https://www.udninternational.org/documenti/schede/international joint recommendations.PDF
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Hattér:

A korai felismerésnek alapvet6 eszkdze az ujszulottkori szlrés, hiszen valddi prevencioként, alkalmas a
betegségteher mérséklésére hosszu tavon, a karosodasok kialakulasanak megelézésével. Ezzel ériasi
meértékben mérsékelhetdk a csaladok, a kiilénb6zd érintett agazatok, és a tarsadalom terhei is, mikdzben
altalaban véve is javul az egészségugyi ellatds és hosszu tavon annak koltséghatékonysaga is.
Szerencsére Magyarorszag el6kell helyen all ezen a téren a vildg orszagai kozoétt, alkalmazva az
Eurdpai Unié Ritka Betegségekkel Foglalkozé Szakértéi Bizottsaga (EUCERD) ujszldttkori sz(irésrdl
sz0l6 véleményében® leirtak zomét.

Kapcsolodas

,Egészséges Magyarorszag 2021-2027” Egészségiigyi Agazati Stratégia
1.1. alprogram: Gyermeket varé és kisgyermekes csaladok
Indokoltsag:

Nemcsak a hazai demografiai folyamatok miatt kiemelten fontos a gyermekek egészsége, hanem mert
a boldog gyermekkort biztosito testi-lelki fejlédés megalapozza a felnéttkori egészséget, joliétet.

Emiatt a gyermeket tervezb és a mar gyermeket nevel6 szlléknek az egészséges és biztonsagos csaladi
életre vald felkészitése dontd jelentbségli a gyermekek egészségének védelme és fejlesztése
szempontjabal.

2.3. alprogram: Szlirévizsgalati rendszer korszertisitése
Indokoltsag:

Az orvostudomany mai allasa szerint a halalozas mérséklésére kdzép- és rovidtavon a szlrévizsgalat a
legigéretesebb stratégia.

Mindez harmonizal a European Joint Programme on Rare Diseases (EJP RD) megfelel fejezeteivel,
vagy az id6kézben megjelentetett, még 2018-ban elfogadott masik 6t népegészséglgyi programmal.

El6zmények

A csecsemok kotelez§ ujszuldttkori szlrését dtven éve vezették be Magyarorszagon, ezzel most 27 féle
sulyos, ritka, de kezelhetd betegségre utald eltéréseket vizsgalnak, hogy idében, még a tunetek lathatd
megjelenése el6tt diagnosztizalhassak és kezelhessék azokat. Az Ujszuldttek kotelezd
anyagcsereszirését a sarokbol vett vérmintabdl készuilt elemzésekkel végzik. Az idében kiszlrt kéros
allapotokkal és azok azonnali kezelésével évente mintegy 50-60 beteg ujszul6tt életét mentik meg.

A magyarorszagi kotelez6 ujszuldttkori szlirés a 2007-ben bevezetett tandem-tdmegspektrometrian
alapulé modszerrel eurdpai Iéptékkel mérve is kiemelten sikeres program. Két kdzpont végzi a szirést:

e A SE Gyermekklinika Bdékay utcai részlegén 2010-2022 koézott 711 033 ujszuldttkori mintat
vizsgaltak és 537 esetben igazolddott betegseég.

e Az SZTE Gyermekklinikan 2010-2022 koz6tt 564 205 Gjszildttkori mintat vizsgaltak és 604
esetben igazolddott betegség.

KSH szerint ez alatt a 12 év alatt 1 177 959 élve szul6ttrdl tudunk, a két centrum altal 6sszesen vizsgalt
1 275 238 minta tartalmazza az ismételt vizsgalatokat is.

Probléma-felvetés

55 https://isns-neoscreening.org/wp-content/uploads/2016/06/Expert-opinion-document-on-NBS-FINAL.pdf
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Az Uj szabalyozast kdvetéen nem valdsult meg az ujszuléttkori szlrés finanszirozasanak korrekcioja,
amely a sz(ir6kézpontok beszamoléja szerint jelentésen akadalyozza a minéségbiztositas szinvonalanak
fenntartasat és tovabbi fejlesztését (miszerbeszerzések és mobdszerfejlesztések cslUszasa vagy
elmaradasa, javitasok cslszasa, reagensek és fogydéanyagok beszerzésének nehézkessége).

Ujonnan bevezetett beavatkozasok

Az el6z6 Nemzeti Tervben javasolt Uj sz(irés, a cisztas fibrozis (CF) szlirése a 2017. és 2020. évi el6zetes
un. pilot vizsgalatok pozitiv tapasztalatait kovetéen 2022 évben széleskoérll kotelezd vizsgalatként
elindult.

Magyarorszagon a sziirés és a diagnosztizalas metédusa haromlépcsds: biokémiai tesztbél all (IRT és
PAP mennyiségi meghatarozasa a Perkin Elmer altal gyartott DELFIA Neonatal IRT kit, illetve a Dynabio
MucoPAP-F kit segitségével torténik), majd a verejték kloridion-koncentraciojanak meghatarozasabdl
(tertletileg illetékes koérhaz feladata). A vizsgalat eredményétél figgéen genetikai tanacsadassal
egybekotott genetikai vizsgalat koveti, mely utdbbit a Debreceni Egyetem végzi orszagosan. A genetikai
vizsgalat az ECFS-ajanlasnak megfeleléen, a CF-populacié >96%-aban legalabb 1 abnormalis allélt
kimutaté mutaciopanellel torténik.

A masodik leggyakoribb autoszomalis recessziven 6rokl6dé monogénes betegség, a spinalis izomatrofia
(SMA) genetikai szlrévizsgalatat 2022. november 1-t6l vezette be a szaktarca un. pilot, azaz
mintaprogramként. A szlrdvizsgalat ingyenes és onkéntesen igénybevehetd a korhazak szilészeti
osztalyain, megfelel§ beleegyezd nyilatkozat birtokaban. probaperiddus 9 honapja alatt 9 csecsemét
tudtak kiszlrni, akik még teljesen tlinetmentes &llapotban kaptak meg a génterapias kezelést a
Magyarorszagi Reformatus Egyhaz Bethesda Gyermekkoérhazaban.

kittel (real-time PCR) valositja meg a két szlrékdzpont. A genetikai megerésitd vizsgalat a SE Ritka
Betegségek Intézetében torténik.

Kdszdnhetden a pilot program kiértékelésekor megallapitott hatasossaganak és kdltséghatékonysagnak,
a programot meghosszabbitottak 2024 végéig.

Intézkedési javaslatok:

A jelenlegi eredmények, valamint a kedvez6 nemzetkozi tapasztalatok alapjan indokoltnak tartjuk az
SMA szlirés végleges szilréprogramba bevezetését, a megfeleld finanszirozas biztositasaval.

Varhaté hatasok:

e Az specidlis kezelések idében térténé megkezdésével hosszabb egészségben eltdltétt életév,
jobb életmin&ség varhatd. A genotipustdl fuggd terapiak hasznalata hazankban is elindulhat, ami
az érintett betegeknek életminéség-javulast és megndvekedett elérhetd életkort fog jelenteni.

e Csaladtervezéshez idében megszileté és pontos genetikai diagnézis varhatd, ami a prenatalis
vizsgalatot, ill. indokolt esetben PGD-t is lehetdévé tesz, igy a masodlagos prevencié biztositott
lesz.

e Kisebb kezelési kdltség varhatdé a betegség progresszidjanak lassitédsa, a korhazi felvételek
szamanak csdkkenése miatt.

e Az 6t év alatti CF-es betegek halalozasa 25%-kal csdkkent egy holland felmérés szerint a nem-
szlrt betegekéhez képest, és a legtdbb publikalt adat szerint az uUjszll6ttkori szlirések
egyertelmien koltséghatékonyak.

e Az SMA betegség esetében a preszimptomatikusan megkezdett kezelés az érintett csecsemdnek
az egészségesével gyakorlatilag megegyez6 mozgasfejlédését biztositja.

e Kevesebb Utvesztd lesz az egészségligyben, a csaladokat megkiméljik a diagnézishoz vezetd
uttol.

e A szlirések elmaradasa esetén a pszichés teher ndvekedése varhatdé a gyermek és a csalad
szamara, amihez jelenleg keves tamogaté rendszer all rendelkezéstiinkre.
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e Nagyobb tajékozottsag nyerhetd a sziirt betegségekrél szakmai kdrokben, de laikus szinten is.

A sziiréprogramok esetén nagyon fontos a lakossag megfeleld tajékoztatasa. JO példa a paciensek,
csaladok tajékoztatasara az SE sziir6kdzpontjanak oldalan talalhaté szil6i tajékoztato
(https://semmelweis.hu/bokayklinika//files/2020/06/szuloi_tajekoztato nbs.pdf), vagy az amerikai
Cisztas Fibrozis Alapitvany ujszildttkori szlirésekrdl sz616 oldala. (https://www.cff.org/intro-cf/newborn-
screening-cf

Az ujszulottkori sziiroprogram tovabbi kiterjesztésére tett javaslatok:

Barmilyen Uj korkép bevezetését kizardlagosan pilot projekt kivitelezése utan és a megfelelé
finanszirozas biztositasa mellett tartjuk lehetségesnek.
Ezek a kovetkezbk lehetnének:

. SCID:
Indok: potencialis életveszéllyel jaro, az életminéséget jelentésen befolyasold kérkép; szamos orszagban
régoéta a szlirépanel része
Bevezetéshez szikséges: SMA-val kdzos kitben elérhetd, igy az SMA-sziirés varhaté bevezetését
kovetben azzal egytt, kéltséghatékonyan végezhetd

. CAH:
Indok: potencialis életveszéllyel jaro, az életminéséget jelentésen befolyasold korkép; magas
prevalencia; szamos orszagban régota a szlirépanel része; kis koltsegigényl kezelés
Bevezetéshez szukséges: eszkdz- és infrastruktura beruhazas révén megvalosithato

. B12 hiany mérése 2nd tier vizsgalattal az ujszilottkori mintabdl
Indok: magas prevalencia; az életminéséget befolyasolé allapot; kis koltségigényli kezelés
bevezetéshez sziikséges: gyartéi kit vagy laboratériumi médszer kidolgozasa

. GAMT:
Indok: az életmindséget jelentésen befolyasold korkép; kis koltségigényil szlirés és kezelés; innovativ
sz(irés europai szinten
Bevezetéshez szikséges: a mar mikodd rendszerbe kdnnyen beépithetd

. AADC:
Indok: az életmindséget jelentésen befolyasold korkép; a terapia nemrég kerllt bevezetésre, kis
koltségigényl szlrés; innovativ szlrés eurdpai szinten
Bevezetéshez szikséges: a mar mikodd rendszerbe kdnnyen beépithetd

Az ujszulottkori szlrés jelenlegi infrastrukturgja sok tekintetben alkalmas a bdévitésre, azonban a
minisztériumi rendeletek alapjan kotelezéen végzett Ujszildttkori szlirés finanszirozasanak korrekcioja
nem valosult meg 2007. 6ta. Ennek a rendezése eldnyt élvez Ujabb szilrések bevezetésével szemben.

Egy populaciés szintl tinetmentes genetikai hordozdsagi teszt bevezetése szamos el6nnyel jarhat,
azonban ennek megvaldsitasara finanszirozasi és kapacitashianyi okokbdl a kbzeljovében még nem
latszik megoldas. Emellett figyelembe kell venni egy kis penetranciaju genetikai eltérésnek az egyén és
kdrnyezete életére gyakorolt nem feltétlentl elényds hatésait is.

A genetikai csaladsziirések sok ritka betegség esetén indokoltak, ha betegség csaladi halmozédast
mutat a felmenék kozott, illetve, ha valaki etnikum alapjan magasabb kockazatu csoportba tartozik.
llyenkor a gyermekvallalast megel6z6en, a kockazat becslést és a genetikai tanacsadast kdvetden,
kerulhet sor a szlirésre, ha a kapott informacidkat részletesen atbeszélték a pacienssel. Mindez segithet
a csaladoknak felkészilni a ritka betegséggel jard kihivasokra, és hozzéaférést biztosithatnak a
szukséges forrasokhoz és tamogatashoz. Természetesen a csaladsziiréseknek etikai és pszicholégiai
vonatkozasai is vannak, amelyeket alaposan mérlegelni kell a vizsgalat bevezetésekor. Ugyanakkor a
csaladszirések egyuttal hozzajarulnak a ritka betegségekrdl szolé tudasbazis bovitéséhez. Jelenleg
Magyarorszagon korlatozott szamban elérhet6 a ritka betegségek oOnkéntes csaladszirése és a
finanszirozasa is a legtdbbszdr nem megoldott.

5.1.3 Ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas, fejlesztés
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Hattér:

A kutatas a diagnosztikai késedelem megsziintetésének is a motorja. Ezért a Ritka Betegségekkel
Foglalkozo Bizottsagi Szakeért6i Csoport mar 2015-ben 6sztondzte a hatarokon atnyuld genetikai
vizsgalatokat®®, egyitt a diagnosztikai és sz(rési technoldgiak hatarokon atnyulo egészséggazdasagi
értékelésének elvégzésével, dsszehasonlitva a koltségeket és az elénydket a jelenleg a diagnosztikai
"odusszeia" soran felmeruld koltségekhez képest.

Hazankban szétszortan és széttagozottan eddig is folytak preklinikai/klinikai kutatasok ritka
betegségekkel. Ezek dontéen egyetemi klinikakhoz vagy orszagos intézetekhez kototten zajlanak.
Nincs igazabdl definialt specializacio, kooperacid ill. révid vagy kdzéptavu kutatasi stratégia. A kutatasi
iranyt nagyban befolyasoljak az elérhetd palyazati forrasok célkitliizései. A kozlemények egy része
izolalt eset kdzlés vagy kohorsz tanulmany.

a, A ritka betegségek orvostudomanyi kutatasa:

A ritka betegségek (RB) patogenezisének kutatasa, diagnosztikai és terapias fejlesztései az
orvosbiolégiai kutatasok kiemelt figyelemmel kévetett és finanszirozott terilete.

Megvalositando célok:

e Harmonizalva Magyarorszag 2021-2030 kozotti Kutatasi, Fejlesztési és Innovacios
kutatohelyet, amely az adott korképpel foglalkozik. Javaslandd, ugy dsszeallitani, hogy ahol a
specializalt betegellatas folyik, ott térténjen a betegség kutatasa is.

o Szikséges a hazai és nemzetkdzi kapcsolddasi pontok azonositasa

o Azonositani kell, hogy melyek azok a kutatasi/fejlesztési célok, amelyeket realisan fel tud
vallalni a hazai kutatéi kozésség, amely a ritka betegségek kutatasaval foglalkozik

A hazai RB kutatas el6zményei, kezdete

Magyarorszagon a szamos RB-ek kutatasaval fokuszalé sporadikus munkacsoport mellett, az elsé RB-
ek kutatasara iranyulé jelentds hazai 6sszefogas, a Szegedi Tudomanyegyetem (SZTE) vezetése mellett
a Debreceni Egyetem (DE), Pécsi Tudomanyegyetem (PTE), Szegedi Bioldgiai Kutatokézpont (SZBK)
Osszefogasaval indult el a "RitKutBet” GINOP palyazattal (GINOP-2.3.2-15-2016-00039). Ennek a
sikeres hazai dsszefogasnak az eredményeként, az International Rare Disease konzorcium (IRDIRC)
céljaihoz csatlakozva, egyre szélesebb ismeretekkel rendelkeziink az RB-k patogenezisérél és az RB-
ben szenvedd paciensek szamara szamos Uj diagnosztikai és terapias modszerek keriltek kifejlesztésre.
Tovabba kialakitasra kerult egy magyar klinikai exom adatbank, amely nélkilozhetetlen az egyénre
szabott diagnosztika és gyogyitas, valamint a genetikai alapokon nyugvé modern alap
gyogyszerkutatasok megtervezéséhez. A hazai RB kutatasi 6sszefogas, nemzetkdzi hozadéka, hogy a
témaban dolgozé nemzetkdzi munkacsoporttal kerult kialakitasra, illetve er6sodott meg tudomanyos
egyuttmikodés, mint példaul a CYLD kutan szindroma esetében az Szegedi Tudomanyegyetem SZAOK
Orvosi Genetikai Intézet és a Newcastle Egyetem, Transzlacios és Klinikai Kutatas Intézete kozott.

A hazai RB kutatoi halbzat kialakulasa

A 2015 6ta miikdédd 6 hazai "Ritka Betegség Szakértdi Kézpont” kialakitasa az Semmelweis Egyetemen
(SE), DE-n, SZTE-n, PTE-n, az Orszagos Onkoldgiai Intézetben (OOI) és a Koranyi Pulmonolégiai
Intézetben (KPI) megteremtette az RB kutatas célzott finanszirozasanak alapjait. Ugyanakkor az RB
kutatas hazankban a sporadikus témaval foglalkozo kutatécsoportokra tekintettel, jelenleg nemcsak a
Ritka Betegség Szakérti Kdzpontban zajlik, hanem azokon kivill is. A jov6ben ezen sporadikus
kutatocsoportok és a Ritka Betegség Szakértdi Kézpontok kozotti kutatasi haldzat kialakitdsa lenne
célszer(, mely révén e munkacsoportoknak er6sddne az RB betegek ellatasaval valoé kapcsolata is.

56 https://health.ec.europa.eu/document/download/7a51e21b-c727-4a4f-9b6e-f51653bed4cl en
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A RB-ek kutatasaban vesz részt az E6tvOs Lorand Kutatasi Halézat (ELKH) két kutatécsoportja is az
ELKH-SZTE Funkcionalis Klinikai Genetika Kutatécsoport, illetve az ELKH-SE Multi-Omikai
Neurodegeneracié Kutatécsoport, melyek rendkivil hasznos genetikai, genomikai és funkcionalis
vizsgalatokkal bévitik a RB-kel kapcsolatos ismereteket. Késébbiekben varhatéan ezek az eredmények
jol integralhatdak lesznek a betegellatasba is és tovabbi jelentés fejlédést hoznak a vizsgalt RB-k
esetében.

Az RB-k kutatasat tekintve kiemelend6, hogy az elmult években, a hazai RB-ek kutatasaval foglalkozé
munkacsoportok koézll szamos sikerrel kapcsolddott be RB-ek kutatasaval is foglalkozé nemzetkozi
referenciahalézatokba (ERN-ekbe). Az ERN-ekben to6rténd reészvétel révén magas szinvonall
diagnosztikai és kutatdmunka valosul meg az érintett RB-ekben, illetve a lehet6séget nyujt a magyar RB-
ben szenvedd betegek szamara is az eurdpai szinvonalu ellatas és a legujabb kezelési modalitasok
elérésére.

A hazai RB kutatas finanszirozasa

Mindezek alapjan egy mar jelenleg is komplex hazai RB kutatasi hal6zat formalddott az elmult években.
E RB kutatasi halézat célzott és fokuszalt finanszirozast igényel, mivel példaul a RB-ekhez kapcsol6dé
ERN-ek magyar partnerei csak nemzetk6zi szinvonalu kutatdbmunka mellett tudnak bekapcsolodni, illetve
tagjai maradni az ERN-eknek. Célzott, magas szint( kilén RB kutatas finanszirozas esetén lehetne
ezeket a kutatasi projekteket levalasztani a nagy populaciét érinté multifaktorialis betegségek, fert6zé
betegségek, daganatos betegségek kutatasi témardl. Nemzetk6zi példaként a brit RB kutatasi
finanszirozasi modell szolgalhatna a hazai RB finanszirozasi modell alapjaként, melyben 2012-ben a brit
kormany 100 millié fontot kuldnitett el a brit RB-ek teljes genom szekvenalasara vagy példaul célzott
finanszirozast allitott fel a nem diagnosztizalt velesziletett fejlédési rendellenességek kutatasa céljabdl
(forras: Brit Nemzeti Terv 6.13.).

Az egységes RB genetikai adatbazis

A célzott és magas szinvonalu finanszirozas mellett, a RB-ek kutatasat jelentésen elére lenditené, ha a
jovBben egy egységes, genetikai adatokat a legmagasabb szintli adatvédelmi el&irasokkal
harmonizacidban tartalmazé adatbazis kialakitasa. E genetikai adatokkal feltoltott adatbazis az elére
meghatarozott és megfelel§ jogosultsaggal rendelkezd személyek szamara, mint példaul a hazai RB
kutatéi haldzat tagjai, kereshetd lenne, a kutatas szamara értékes adatokat szolgaltatna. Az adatbazis
tovabbi jelent6sége lenne, hogy az adatok bevitele egységes sémat kdvetne, harmonizalva ezzel a hazai
RB kutatéi halozat esetében az RB betegekre vonatkozé adatszolgaltatast is.

A RB nemzeti laboratériumi halézat

A RB-ek hazai kutatasanak tovabbi fejlesztését eredményezné az egységes genetikai adatbazis mellett
egy RB nemzeti laboratériumi haldzat kialakitasa, mely révén erdforrasokat optimalisan lehetne
kihasznalni, 6sszehangolni a mikddést mind az RB kutatast, mind az RB betegellatast célzo fejlesztések
tertletén. Az RB nemzeti laboratérium halézat kutatasi terllete els6dlegesen orvosbioldgiai jellegl. A
kutatasok alapfelvetései szinte minden esetben klinikai eredettel birnak és valamely diagnézist, valamint
terapias intervenciot igényl6é RB-hez kapcsolodnak. Ebben a betegségkorben mind a diagnosztikai, mind
a terapias modalitdsok napjaink legmagasabb technikai/technolégiai szinvonalat képviselik. A RB-kel
kapcsolatos kutatasi eredmények olyan fejlesztéseket alapoznak meg, amelyek eredményei ezt
kovetéen ,visszakanyarodnak® a betegagyhoz és transzlacion keresztil hasznosulnak a
betegellatasban.

A mesterséges intelligencia (Al) integralasa az RB kutatasba

A RB-ek esetében a mesterséges intelligencia (Al) alkalmazasa mind diagnosztikai, mind kutatasi
szempontbdl rendkivil hasznos. Hatékonyan segiteni a fenotipus-genotipus korrelaciok felallitasat, a
fenotipus modositd markerek integralasat a prognozisba, genetikai és epigenetikai interakciok feltarasa
révén az RB-k mechanizmusanak jobb megértését is el6segiti. A RB kutatas, illetve a klinikai genetikai
alkalmazasi lehet6ségek az Al egészségugyi integralasnak az egyik legigéretesebb terilete.

Intézkedési javaslatok:
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1. Egy ritka betegség kutatdi/betegellatdi lista 6sszedllitasa és ehhez dedikalt intézmények/egységek
hozzarendelése

2. Erdemes lenne kutatéi egyiittmikddéseket ill. halézatokat is definilni
3. Egyeztetni kellene a prospektiv egységes betegség/adatgyjtésrél — klinikai regiszterek felallitasarol
4. El6 kellene segiteni a biobankok fejlesztését, minta és adatfeltoltését.

5. Ehhez szlikséges a forrasok felkutatasa és biztositasa (hazai és EU) — érdekérvényesitd
tevékenység a forraskezelbk iranyaba (civil szervezetek bevonasaval')

Varhato hatasok:

Betegekre vonatkozo hatas: a kutatasok soran egyre tobb ritka betegség hattere kertil felismerésre, igy
a pontos diagnozis felallitasahoz egyre tobb adat all rendelkezésre, ezaltal a diagndzis felallitasahoz
kevesebb idbre és vizsgalatra lehet szikség.

A kutatasok eredményeként elkertlhetdk a felesleges beavatkozasok, valamint a kutatasok soran nyert
adatok alapjan lehetdség nyilhat a specidlis terapias beavatkozasok kidolgozasara, gyégyszerek
fejlesztésére. Az epidemioldgiai kutatasok eredmeényei segithetik az ellatas minéségének
meghatarozasat és monitorozasat, ami altal lehetéség nyilik a ritka betegségben szenveddék ellatasnak
javitasara.

Szakemberekre vonatkoztatott hatas: lehetéség nyilik széles korli nemzetkodzi kapcsolatok
kialakitasara, egy-egy betegség részletesebb tanuimanyozasara. A nemzetkdzi szakemberek altal
kidolgozott iranyelvek segitséget nyujthatnak a hazai szakembereknek a ritka betegséggel él6k
diagnosztizalasaban és kezelésében.

Finanszirozéra vonatkozatott hatas: a nemzetk6zi kutatasi palyazatokba pénzigyileg bekapcsolddva a
hazai kutatok szamara Iényegesen magasabb 6sszegi tamogatasok elnyerésére nyilhat lehetdség.

A végrehajtas utemezésére vonatkozé javaslat:

A kutatéi haldzat és érdeklédési korok megallapitasa 2024 els6 félév
A beteggydjtés/adatgyljtés egységesitése 2024 masodik félév
Biobanki fejlesztés 2021-t6l folyamatosan.

Forras biztositasa folyamatosan

Felelosok

A Ritka Betegség Szakeértéi Kézpontok (RBSZK) 1-1 nevesitett, a ritka betegségek kutatasaban részt
vev szenior munkatarsa.

b, A ritka betegségekkel kapcsolatos egyéb kutatasok:

Az orvostudomanyi kutatdsok mellett fontos figyelmet forditani és eréforrast biztositani a ritka
betegségekkel foglalkozé tarsadalomtudomanyi epidemioldgiai és egészség gazdasagtani kutatasokra
is. Prioritasként kell kezelni az Uj diagnosztikus és terapias eljarasok bevezetését, melyet elbsegit a
szakért6i kdzpontok léte, és eurdpai haldzatba torténd bekapcsolasa. Ma mar szamos ritka betegségben
szenvedd gyermek éli meg a felnéttkort, éppen ezért minden életszakaszban biztositani kell a
folyamatos, ha szlikséges hataron atnyulo, ellatashoz valé hozzaférést.

Palyazati rendszeren keresztiil a betegellatas és betegelégedettség dimenzioit mérd kutatasok

. A ritka betegségek idében térténd diagnosztizalasahoz, a megfelel§ ellatasahoz,
gondozasahoz tudomanyosan megalapozott bizonyitékok kellenek, melyeknek sok esetben gatat

62



jelentenek a ritkasagbol fakadd problémak. Eppen ezért a ritka betegség kutatasok a gyakori
népbetegségektdl eltérd palyazati rendszerrel tamogathatok. Szikséges az életminéségre,
betegelégedettségre, illetve egészségligyi és szocialis ellatasra vonatkozé kutatasok indukalasa,
az ellatas hozzaférhetéségének felmérését célzé vizsgalatok tamogatasa.

. Erdemi kutatas csak erds hazai belsd halézat kialakitasaval, valamint annak nemzetkdzi
bekapcsolasaval végezhet6. A ritka betegségek EU mindségi kritériumoknak megfelel6
centrumszer( szakért6i kdzpontok utjan torténd ellatasanak fejlesztési modellje, illetve a hazai
centrumok részvétele az eurdpai halézatokban esélyt teremt az orszag szamara az egyre
sokasodé EU7 és EUS kiirasokhoz torténd csatlakozasra.

A ritka betegségek hatterét, megel6zését vizsgald epidemioldgiai vizsgéalatok

. Hangsulyt kell fektetni a ritka betegségekkel kapcsolatos epidemioldgiai vizsgalatok
kezdeményezésére és tamogatasara, mivel szamos terlleten nem rendelkeziink elég
tudomanyos bizonyitékkal. Elengedhetetlen a ritka betegségek etioldgiai €s nosoldgiai hatterének
folyamatos kutatasa, analitikus, illetve leiré epidemioldgiai vizsgalatok segitségével. Vizsgalni kell
a ritka betegségek megel6zéseinek lehetéségeit a prevencié kulonbozé szintjein. Szikséges
olyan vizsgalatok inditasa, melyek feltarjak a primer prevencios eszkdzok alkalmazasi
gyakorisagat, illetve azon tényez6k Osszességét, melyek hatraltatidk a primer prevencio
megvalosulasat. A szekunder prevencid keretében a tudomanyos eredmények felhasznalasaval
meg kell vizsgalni az uj szlrések bevezetésének lehetbségeit, egészséghatas vizsgalatokon
keresztul.

A diagnézis kbzlését tamogaté protokollok fejlesztése

. Szamos betegség esetében rendelkezésre alinak megmondasi protokollok, azonban ezek
fejlesztése és a hianyzo betegségekre torténd elkészitése elengedhetetlen. Fontos, a mar
elérhet6 protokollok alkalmazasa, mint példaul a RIROSZ betegség tajékoztatasi (megmondasi)
protokolljaé (https://www.rirosz.hu/projekt/betegseg-tajekoztatasi-megmondasi-protokoll/). Az
intézményekben ki kell jeldlni egy személyt, aki ezt a feladatot végzi, vagy szakember
(pszicholégus) segitségét kell kérni. A ,megmondast” kdvetden irasos anyagot kell a betegek és
/vagy csaladjuk szamara biztositani.

Az egészségligyben keletkezd adatvagyon epidemiologiai célu felhasznalasa

. Jelenleg a ritka betegségek kdédolasa nem megfelelé (BNO 10. verzidjaban csupan 355
betegség rendelkezik 6nallé kéddal). A BNO 11. verzidjaban varhatéan 5500 koérllire bévul a
kodok szama. A kodok szamanak bévitésével javitani kell a kodolasi gyakorlatot, illetve meg kell
vizsgalni az ORPHA koédok hasznalatanak lehet6ségét és az A&ltaluk nyerheté (tdbblet)
informaciok korét. A kbédolasi gyakorlat fejlédésével az elérheté adatbazisok megbizhatésaga
javul, ezaltal felhasznalasi lehetéségik bdvil. Az adatbazisok hasznalhatésaganak vizsgalatat
kovetéen olyan epidemioldgiai jellemzdk meghatarozdsara van lehetéség, mint incidencia,
prevalencia, mortalitas, letalitas. Ezeken tul szamos ellatassal kapcsolatos indikator szamitasara
is lehet6ség nyilik.

A ritka betegségek gyogykezelését el6seqitd klinikai vizsgalatok

. A ritka betegségek gyogykezelését el6segité klinikai vizsgalatok tamogatasa
nélkilézhetetlen a ritka betegségek természetébdl fakaddéan. Fontos a betegségek
kialakulasanak, progresszidjanak felderitésére iranyuld vizsgdlatok tamogatédsa annak
érdekében, hogy a meglévl ismereteket kiegészitve uj kezelési eljarasok valjanak tudomanyosan
megalapozottd. A klinikai vizsgalatokon belll elengedhetetlen a meglévé fiziopatoldgiai
vizsgalatok folytatasa, valamint Uj vizsgalatok inditédsa. A klinikai vizsgalatok eszkdzrendszerét
felhasznalva Uj diagnosztikus tesztek, a gén és sejtterapia kutatdsokon keresztul pedig Uj terapias
modszerek kerllhetnek kifejlesztésre és bevezetésre a ritka betegségekben szenveddk
gyogykezelésének fejlesztésével Osszefliggésben. Szikséges tovabba palyazati lehetéségek
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biztositasa a kutatok altal kezdeményezett vizsgalatok finanszirozasara, valamint a biobankolas
tovabbi fejlesztésére.

Klinikai kutatasokban valo részvétel

. Az E-Rare (ritka betegségekre kidolgozott ERA-Net) programok eurdpai orszagok
partnereinek halozatai, akik a ritka betegségekkel kapcsolatos egyittes nemzeti/regionalis
kutatasok fejlesztéséért és finanszirozasaért felelések. A halézat nemzetkdzi ritka betegség
kutatasokat finansziroz és célja nemzetkozi ritka betegség kutatasi program felépitése is. A jobb
betegellatas érdekében 2010-t8l sikerilt csatlakozni az E-Rare 2, majd E-Rare 3 halézathoz.

. Szikséges kapcsolodni az IRDIRC (International Rare Disease Research Consortium)
Nemzetkozi Ritka Betegség Kutatasi Konzorciumhoz, mely 2011 aprilisaban jott 1étre, azzal a céllal, hogy
elémozditsa a ritka betegség kutatasok nemzetkozi egyuttmikodését. Az Eurdpai Tanacs és a Kanadai
Egészségligyi Kutatasi Intézet altal inditott kezdeményezéshez azdta szamos eurdpai intézet
kapcsolédott. 2012 januarjaban az E-Rare 2 és az IRDIRC kozott a kapcsolatfelvétel létrejott. Hazai
intézmény tarsult partner az EU FP7 altal 2013-2018. kdz6tt tdAmogatott RD-Connect, a ritka betegségek
globalis infrastruktira projektjében. Az IRDIRC Aaltal is tamogatott projekt célja volt a ritka betegségek
kutatasaban hasznalt adatbazisok, biobankok és klinikai bioinformatikai adatok dsszekapcsolasa egy
globalis kézponti adatforrasba.

Természetesen a sikeres és jobb diagnosztikai lehetéségeket 6ssze kell kapcsolni a megfelelé ellatasi
utakkal, amirél a kovetkez6 fejezetek szdlnak.

Varhato hatas:

Betegekre vonatkozé hatas: a kutatasok soran egyre tébb ritka betegség hattere kerll felismerésre, igy
a pontos diagnézis felallitasahoz egyre tobb adat all rendelkezésre, ezaltal a diagndzis felallitdsahoz
kevesebb idbre és vizsgalatra lehet szlkség.

A kutatasok eredményeként elkerllheték a felesleges beavatkozasok, valamint a kutatdsok soran nyert
adatok alapjan lehet6ség nyilhat a specidlis terapias beavatkozasok kidolgozasara, gyogyszerek
fejlesztésére. Az epidemioldgiai kutatasok eredményei segithetik az ellatds minéségének
meghatarozasat és monitorozasat, ami altal lehetéség nyilik a ritka betegségben szenveddk ellatasnak
javitasara.

Szakemberekre vonatkoztatott hatas: lehet6ség nyilik széles korli nemzetkdzi kapcsolatok kialakitasara,
egy-egy betegség részletesebb tanulmanyozasara. A nemzetkdzi szakemberek altal kidolgozott
irdnyelvek segitséget nyujthatnak a hazai szakembereknek a ritka betegséggel él6k diagnosztizalasaban
és kezelésében.

Finanszirozéra vonatkozatott hatas: a nemzetkézi kutatasi palyazatokba pénziigyileg bekapcsolodva a
hazai kutatok szamara Iényegesen magasabb 6sszegii tdamogatasok elnyerésére nyilhat lehetdség.

5.2 Jobb hozzaférés az egészségugyi ellatasokhoz, megfeleld
mindéségbiztositassal

A ritka betegségek természetébdl adoddan a biztonsagos, magas szinvonalu szakellatashoz és
kezelésekhez valo hozzaférés biztositasa kihivasokat jelent. Ezt a problémat és megoldasi lehetdségeit
jarjuk kdrbe sok oldalrél a masodik megfogalmazott prioritas kdvetkezb fejezetében.
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5.2.1 Ellatas hozzaférése, egyenlétlenségek
Hattér:

Magyarorszagon az egészsegugyi ellatérendszer résmentes, azaz minden magyar allampolgar szamara
biztositott a féként terlleti ellatasi kotelezettség elvén mikoédé alapellatas és szakellatas. Az
egészséguligyi szolgaltatok a Nemzeti Népegészséguligyi és Gyogyszerészeti Kozpont (NNGYK) és az
Orszagos Korhazi Féigazgatdsag (OKFO) altal kijeldlt teriilet lakosainak ellatasat kdtelesek elvégezni,
de szabad kapacitasaik terhére teruleten kivuli lakosokat is ellathatnak. Egyeduli kivételt a ritka betegek
nagy csoportja jelenti, ahol nincs terlleti ellatasi korlat, mert az alapellatdé halézattél nem lehet elvarni,
hogy a sokezernyi ritka betegség diagnozisahoz, ellatasahoz értsen. Diagnosztizalasukat és ellatasukat
csak centrumokba szervezve lehet hatdsosan és koltséghatékonyan elvégezni. Ezért volt sziikséges a
Ritka Betegségek Szakért6i kdzpontjainak megszervezése, és ezért Iényeges, hogy javitsunk e magas
progresszivitasi szintli szakellatas elérhetéségén és e kapacitasok eloszlasanak egyenl6tlenségén.
Mivel ezek a kbézpontok, Pécs kivételével mind a keleti orszagrészben talalhatok, ezért kivanatos az
észak-nyugat magyarorszagi orszagrész bekapcsolasa, ha a diagnosztizalasba nem is, de az ellatasba
mindenképpen. Ez azt jelenti, hogy az Orszagos Koérhazi Féigazgatésag (OKFO) altal lizemeltetett
koérhazi rendszer is valahogy kapcsoldodjon be, legyenek télik is definialt betegutak a szakértdi
kézpontokba. Mindez szervesen illeszkedjen az Uj varmegyei iranyitasi, ellatasszervezési rendszerbe.
Utobbi témakar részletesebb kifejtését lasd az 5.2.3 fejezetben.

Tehat az egészségugyi ellatorendszer idealis esetben minden érintett szamara konnyen és gyorsan
elérhet6, egyenl® hozzaférést biztosit a sziikséges cellatashoz. Gyakorlatban azonban az elv
megvaldsulasanak szamos kilénb6z6 gatja van altalanossagban is, és ez fokozottan érvényes a ritka
betegségekkel élékre. Magyarorszagon a ritka betegek hozzaférése az egészségugyi ellatashoz az
utodbbi évtizedekben sokat fejl6dott. Az ellatas hozzaférésének javulasaban a leglényeges szerepet a
kdvetkez6 elemek jatszottak:

1. Ritka betegségek kbézpontjainak bévilése, multidiszciplinaris szakértdi kbézpontok létrejotte: Az
orszagban egyre tobb ritka betegségek kdzpontja jott I1étre, amely specifikusan az adott ritka
betegség diagnosztizalasaval és kezelésével foglalkozik. Mind a négy egyetemen és két
orszagos intézetben pedig létrejottek a multidiszciplinaris szakért6i kézpontok, amelyekben
specializalt orvosok, szakdolgozok és szakért6k dolgoznak, akik a ritka betegek ellatasat
biztositjak és koordinaljak a kulonb6z6 szakteruletek szikség szerinti bevonasat.

2. Az ERN-ben val6 részvétel: Magyarorszag részt vesz a ritka betegségek kutatasanak,
oktatasanak és kezelésének nemzetkozi hal6zataiban, a ritka betegségekkel kapcsolatos eurdpai
projektjeikben és egyuttmiikddésekben, ami lehetéséget nyujt a magyar betegek szamara a
nemzetkdzi szakértbkkel vald konzultaciéra és kezelésre. Az ERN-ek munkajaban szinte
valamennyi tertileten van akkreditalt magyar kdzpont.

3. Infrastruktdra fejl6dés: Az ellatdhelyek infrastrukturaja és eszkézparkja az elmult 2 évtizedben
jelentdsen fejlédott (képalkotdk, laboratoriumi vizsgald eszkézok stb.).

4. A szakemberképzés és a laikus oktatasban tobb elérelépés tortént:

a) Az egészségugyi képzésben a ritka betegségekkel kapcsolatos oktatas er6sodése
hazai és nemzetkdzi szinten. Az Eurdpai Szakorvosok Unidjaban (UEMS) ritka
betegséggel foglalkozo albizottsag jott Iétre, melynek jelenleg magyar elnéke van. Ez
erdsiti a ritka betegségek tertletén folyd szakorvos képzést, iranyelv alkotast.

b) Létrejott az NNGYK-ban az Egészségvonal, amin ritka betegségekre vonatkozo laikus
tajékoztatd anyag is szerepel.

c) Mikddik a RIROSZ gondozasaban a ,Ment66v Segélyvonal és Informacidos Kézpont”
és folyamatosan kerilnek ki a betegségspecifikus tajékoztatdé anyagok a RIROSZ
honlapjaira.
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5. Az ellatasok finanszirozasanak javulasa: a NEAK kuilénb6z6 tamogatasokat nyujt a ritka betegek

szamara. Ez magaban foglalhatja a specialis gyogyszerek és kezelések finanszirozasat,
amelyekre a ritka betegségben szenveddknek szuiikséguk lehet.

Erés, jol szervezett a betegszervezeti képviselet: A RIROSZ, a Ritka és Velesziletett
Rendellenességgel él6k Orszagos SzoOvetsége ernybszervezet, mely a ritka betegekkel
foglalkozo6 civil szervezeteket fogja 6ssze. A ritka betegeket hazai és nemzetkdzi szinten is
képviseli és részt vesz a problémaik megoldasanak kidolgozasaban. A szervezet célja, hogy
segitse a ritka betegeket életének javulasat, kdbnnyebbé valasat.

Fontos megallapitani azonban, hogy bar Magyarorszagon az egészségugyi ellatashoz valé hozzaférés
a ritka betegek szamara fejl6dott az elmult években, még mindig szamos probléma, nehézség és kihivas
all fenn. Magyarorszagon a ritka betegek szamara tovabbra is fennallé egészséguigyi egyenlétlenségek
és problémak f6 tertletei a kdvetkezbk:

1.

Hozzaférési egyenlétlenség, késlekedd diagnédzis: A ritka betegek szamara nehézséget jelenthet
az egészségugyi ellatashoz valé hozzaférés. Ezek a problémak a tavolsag, a szallitas
nehézségei, a késlekedd diagndzis, a szakmai ismeretek hianya és a specialis kezelések hianya
miatt jelentkezhetnek. A ritka betegek sokszor hosszu ideig varnak a helyes diagnézisra, mivel a
ritka betegségek gyakran ésszetettebbek és kevésbé ismertek a gyakori betegségekhez képest.
Ez késlekedést és bizonytalansagot eredményezhet a megfelel6 kezelés meghatarozasaban és
megkezdésében. Szlrés csak limitalt szamu ritka betegség esetében érheté el. PI.: észak-nyugat
Magyarorszagon sajnos meég nincs Szakért6i Kézpont a ritka betegséggel élék szamara. Az itt
elé szazezernyi ritka betegnek ezért sokszor az orszag mas részeibe kell utaznia diagnozisért,
ellatasért. Fontos ndvelni az ismertséget és a tudatossagot ebben az orszagrészben is, mivel sok
szempontbdl ez a tertilet nem tud bekapcsolddni a ritka betegségekkel kapcsolatos orszagos és
nemzetkozi fejleményekbe.

Finanszirozasi kildnbségek, specialis ellatashoz vald hozzaférés: A ritka betegségek genetikai
diagnosztikajahoz, csaladtagok szilréséhez, kezeléséhez gyakran specialis ellatasra,
gyoégyszerekre, terapiakra vagy miszerekre van szikség, amelyek nem mindig allnak
rendelkezésre széles kdrben vagy megfizethetd aron és a beteg altal kdnnyen, jol elérhetd
modon, ami miatt a ritka betegeknek nehézségeik lehetnek a szikséges kezelésekhez valo
hozzaféréssel.

Ritka betegséggel kuzddk egyéb okok miatti egészségugyi ellatdsanak kérdései: A ritka
betegségek vagy az alkalmazott gyodgyszereik miatt szamos nyitott kérdés merilhet fel az
alapellatas, surgbsségi ellatas szintjén, aminek ismerete a beteg megfeleld ellatasanak fontos
feltétele lehet. Az ellatok szamara konnyen, j6l hozzaférhet6 informaciok, telemedeicinalis
tamogatasok jelenleg limitaltan érheték csak el.

Informacids aszimmetria, kommunikacié és tajékoztatas: A ritka betegségekkel kapcsolatos
informacidokhoz és forrasokhoz valé hozzaférés aszimmetrikus lehet a betegek és csaladtagjaik
szamara. A ritka betegségek szamos ismeretlen tényezével jarhatnak, amivel kapcsolatosan nem
megoldott vagy nehézkes a betegek és a csaladok szamara a megfelel6 informacidkhoz és
segitséghez valé hozzaférés. A kommunikacié és a tgjékoztatas hidnyossagai megnehezithetik
a betegek szamara a kezelési lehetéségek, tamogatasi rendszerek és eréforrasok megtalalasat.

A betegekre, csaladjaikra haruld koltségek: A ritka betegségek kezelése, a beteg allapotanak
javitdsahoz (&llapotromlasanak megakadalyozésahoz) szikséges kiegészitd tevékenységek,
eszk6zok, kezelések magas koéltségekkel jarhatnak, ami a beteg vagy csaladja szamara jelentés
anyagi terhet r6 a tamogatasok ellenére is, amit sokan csak nehézségekkel tudnak kifizetni. Ezt
tovabb sulyosbitja, ha sulyos allapotu a ritka beteg és allando felugyeletre szorul, ami jelentSs
kihivast jelent a csaladok anyagi biztonsaganak és jolétének biztositasa, meg6rzése
szempontjabol.

Tarsadalmi tamogatas és mentalis egészség: A ritka betegek gyakran kiizdenek a tarsadalmi
tamogatas hianyaval és az elszigeteltséggel. Ezek a tényez6k negativ hatassal lehetnek a
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mentalis egészségre és a betegek életmindségére. A ritka betegek megértésre és empatikus
megkozelitésre szorulnak, ennek biztositasa kiemelt tarsadalmi és k6zdsségi erbfeszitéseket
igényel.

Kutatasi egyenl6tlenségek: Korlatozott adatmegosztas és egylttmikodés a kutatdk és az
egeszségugyi szolgaltatok kozott. Az egészséglgyi adatok elemzésén alapuld kutatasok fontos
visszajelzést képesek adni az ellatas szinvonalarél, azonban csak néhany ritka betegség
kapcsan ismert par tudomanyos munka. Hianyzik tovabba a hazai kutatasfinanszirozasban a ritka
betegségek prioritasként torténd megjelenitése, amire nemzetkdzi példak mar vannak. Ennek
hianyaban a magyar kutatokozosségnek a nemzetkdzi egyuttmikodésekbe torténd
becsatlakozashoz is csak limitalt lehet6sége van.

Ezeknek a kihivasoknak a kezelése feltétlen szilkséges annak érdekében, hogy a ritka betegek teljes
kor( és megfeleld egészségugyi ellatashoz jussanak Magyarorszagon. Az egészséglgyi rendszer
fejlesztése, az eréforrasok biztositasa, az oktatas és a tajékoztatas javitasa, valamint a tarsadalmi
tudatossag ndvelése mind segithet ebben a folyamatban.

Intézkedési javaslatok:

1.

Ellatashoz valé hozzaférés javitasa, diagnosztikus idd roviditése: Tovabbi ritka kdzpontok
kialakitdsa egyes ritka betegség teruletén, illetve a mar meglevék mellett tovabbi kdzpont
kialakitasa az orszagban a jelenleg mikodd kézponttol tavoli terileteken kdnnyebben elérhetéve
teheti az ellatast (pl.: a Dunantulon fokozottabb ellatas a hianyos terileten). A fejlesztésben
figyelembe kell venni a minimalisan szikséges esetszamot a megfelel6 minéségl ellatas
biztositasahoz.

Sziirési rendszer bodvitése, fejlesztése: Az ujszuldttkori szlirések rendszeres attekintése,
szUkség szerinti bévitése szlikséges. Emellett azon betegségek esetén, ahol bizonyos genetikai
eltérés, mutacié egy adott szervrendszeri megbetegedés atlagosnal gyakoribb megjelenésért
felelGs, célzott vizsgalatok bevezetése és pozitivitas esetén a csalad tébbi tagjanak sziirése
szukséges (pl. COPD-sek alfa-1-antitripszin szilrése, korai méh leiomyomak esetén fumarat
hidrataz szilrés, stb).

Oktatas: A diagndzis késlekedésének egyik oka az orvosi ismeretek hianyossaga is lehet, ezért
az orvos és szakdolgozé képzésben gradualis és postgradualis szinten egyarant szikséges a
ritka betegségek oktatasanak, a veluk kapcsolatos tudatossaganak a novelése, fejlesztése.
Oktatasi programokat szikséges létrehozni az egészségugyi szolgaltatoknak a ritka
betegségekkel kapcsolatos tudatossag ndvelése érdekében. Fejleszteni és népszerisiteni kell a
ritka betegségekkel kapcsolatos irdnyelveket a korai diagndzis és szlirés elésegitése érdekében.

Tavgyogyaszat és tavoli hozzaférés: A technoldgiai fejlédés lehetdvé teszi a tavkapcsolatok
és a virtualis egészségugyi modszerek szélesebb korl hasznalatat, ami segithet a ritka betegek
hozzaférésében és intézményi kapcsolattartasaban. AZ EESZT bdvitése telemedicinalis,
telekonzultacios szolgaltatasokkal a ritka betegséggel élék esetében kiemelt jelentéségl. Ezek
segitségeével a ritka kozpontok a megyei korhazakkal, alapellatassal egyarant a jelenleginél
szorosabb egyuttmikodésben tudjak a ritka betegségben szenveddk ellatasat biztositani. Az e-
platformok biztositasan tul sziikséges ennek a telekonzultacios tevékenységnek a megfeleld
finanszirozasa is.

Az arva gyogyszerek finanszirozasa, specialis finanszirozasi tamogatas: Az egészségugyi
biztositads forrésainak bdvitése, a ritka gydgyszerek beszerzésében a NEAK eredmény alapu
kockazatmegosztasi modelljének tovabbi teriletekre vald kiterjesztése, fejlesztése, valamint a
ritka betegek szamara specialis finanszirozasi tamogatasok, tAmogatasi programok bevezetése
segithet a sziikséges kezelések és gydgyszerek megszerzésében.
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6. A ritka betegutak kialakitdsa, megerésitése az ellaté rendszeren beliil: Az egészséglgyi
minéségmutatok, ellatas jellemz6 indikatorok kozott ritka betegségek ellatasaval kapcsolatos
indikatorok kidolgozasa, érvényesitése.

7. Genetikai tanacsadas, a betegek, hozzatartozék szamara az informacié hozzaférés
javitasa: A genetikai tanacsadas rendszerének tovabb fejlesztése, megerésitése,
finanszirozasa. Az NNGYK egészségvonalan a ritka betegségekkel kapcsolatos terilet tovabbi
fejlesztése, kibOvitése; a Nemzeti Er6forras Kozpont kialakitasa, fejlesztése egyarant
hozzajarulhat az ellatasi egyenlétlenségek csdkkentéséhez.

8. Pszichoszocialis tamogatas: Szikséges a mentalis egészséglgyi szolgaltatasok beépitése a
ritka betegségekkel kapcsolatos ellatasba és a tamogaté csoportok, tanacsadasi szolgaltatasok
kialakitasa, ami enyhitheti a pszichoszocialis nehézségeket.

9. A kutatasfinanszirozas erdsitése, célzott programok meghirdetése segithet a hazai ritka
kutatas megerésitésében és a nemzetkdzi kutatbmunkaba valé intenzivebb bekapcsolédashoz.
A ritka betegekre vonatkozé klinikai vizsgalatokban valod részvétel szélesitésére célzott
informacios oldalak létrehozasa, a kdzpontok és a betegek szamara val6é konny( hozzaférés
biztositasa szlkséges.

10. Adatmegosztas és hozzaférés: Tamogatni szilkséges az adatmegosztasi kezdeményezéseket
és platformokat a kutatdk, klinikusok és gyogyszeripari vallalatok kdzotti egyattmikodeésre.
Tamogatni sziikséges a tudas és legjobb gyakorlatokkal kapcsolatos informaciécserét a ritka
betegségek kutatasanak és innovacionak felgyorsitasa érdekében.

11. Betegfelhatalmazas: A betegképviseleti csoportok aktiv részvétele az egészségpolitikai
vitdkban szikséges ahhoz, hogy az igényeikhez, szikségleteikhez jobban igazodd dontések
sziilessenek. Oszténdzni szilkséges a péaciensek, az egészségligyi szakemberek és a
dontéshozok kdzotti egyuttmikodést.

Varhaté hatasok:

1. Ellatashoz valé hozzaférés javitasa, diagnosztikus id6 roviditése:

o Az yj ritka kdzpontok kialakitasa és a mar meglévok bévitése lehetbve teszi az ellatas
kdnnyebb elérését, kulondsen a kevésbé szervizalt terlleteken.

o Az esetszamok emelése a mindsegi ellatas biztositasa érdekében.

2. Sziirési rendszer bovitése, fejlesztése:

o Az Ujszuldttkori szlirések és célzott vizsgalatok kiterjesztése gyorsabb diagnozist

eredményez, ami kulcsfontossagu a megfelel6 kezelés megkezdéséhez.
3. Oktatas:

o Az orvosok és egészségugyi szakdolgozok oktatasa és tudatossaganak ndvelése a ritka
betegségek terén javitja a diagnosztikat és a kezelést.

o Laikus tajékoztatasok és oktatasi programok segitik az érintettek megfelel tajékozodasat
és kezelésik megértését.

4. Tavgyodgyaszat és tavoli hozzaférés:

o A tavkapcsolatok és virtudlis egészségligyi modszerek széles koérli hasznalata
megkonnyiti a betegek szamara az orvosi konzultaciokat és az intézmeényi
kapcsolattartast, kilondsen a tavoli terlileteken él6k szamara.

5. Arva gyégyszerek finanszirozasa, specialis tamogatas:

o A finanszirozasi tdmogatasok bdvitése segiti a ritka betegek szamara szikséges
kezelések és gyogyszerek megszerzéseét.

6. Ritka betegutak kialakitasa és megerésitése az ellaté rendszeren beliil:

o Az ellatasi utvonalak kidolgozasa és a min6ségmutatok bevezetése biztositja a hatékony
és minGségi ellatast.

7. Genetikai tanacsadas és informaciéhoz valé hozzaférés javitasa:
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o A genetikai tanacsadas rendszerének megerfsitése és a betegek, csaladjaik szamara
torténé konnyebb informacidhoz vald hozzaférés segiti az érintetteket a megfelelé
dontések meghozatalaban.

8. Pszichoszocialis tamogatas:

o A mentalis egészségligyi szolgaltatasok beépitése és a tamogaté csoportok létrehozasa

enyhiti a pszichoszocialis nehézségeket.
9. Kutatasfinanszirozas erésitése:

o A kutatasfinanszirozas bévitése és célzott programok meghirdetése segiti a ritka

betegségekkel kapcsolatos kutatast és a nemzetkdzi egytttmikodést.
10. Adatmegosztas és hozzaférés:

o Az adatmegosztasi kezdeményezések tamogatasa segiti a tudas és legjobb gyakorlatok

kozotti informaciocserét a ritka betegségek kutatasanak felgyorsitasa érdekében.
11. Betegfelhatalmazas:

o Az aktiv betegképviseleti csoportok részvétele az egészségpolitikai vitakban biztositja,

hogy az igényekhez és sziikségletekhez jobban igazodd déntések szlilessenek.

5.2.2 Mindségbiztositas

Hattér:

A magas szinvonall és biztonsagos betegellatas egyik nélkilézhetetlen alappillére a megfeleléen
minéségbiztositott kdrnyezetben térténd betegellatas.

Fontos, hogy az RB Nemzeti tervben alkalmazott mindségiranyitasi elemek illeszkedjenek az
egészségpolitikai iranyelvekhez, utmutatasokhoz és az Orszagos Kérhazi Féigazgatésag (OKFO) altal
jelenleg kidolgozas alatt allo, minden szakmara kiterjedd minésegi kritériumokhoz.

Kiindulasi pont lehet, hogy a betegek szempontjabdl meghatarozo jelent6ségl lenne az egyes
centrumokban elért minéség rendszeres értékelése és az ilyen értékelések hasznalata.

Mar az el6z6 Nemzeti Tervben is tobb ponton szerepelt a minéségbiztositas kiépitésének és
alkalmazasanak fontossaga, mind a genetikai diagnosztikai kézpontok, mind a ritka betegség szakértdi
kézpontok mikddése szempontjabdl, de megjelent tovabba a betegregiszterek, ill. az oktatas teriletén
is. Azonban ezekbdl nagyon kevés valdsult meg, ezért a 2. Nemzeti Tervben hangsulyosan kell a
mindseégbiztositasnak szerepelnie.

Az RB kozpontok mindségbiztositasanak SWOT analizise

Erésségek

e 1997. évi CLIV. torvény az egészségugyr6l 119.-124. §-a rendelkezik az egészségugyi
szolgaltatasok minéségeének biztositasarol

e 60/2003. (X.20.) ESZCSM rendelet rogziti az ellatok személyi és targyi minimumfeltételeit, ami a
min6ségi betegellatas alapvetd kévetelménye

e Az OKFO elkételezett a mindségbiztositas irant az egészségligyben

e A Kijelolt Ritka Betegségek Szakért6i Kézpontokban kiépitésre kerlltek a minéségbiztositasi
rendszerek

e Az ERN tagsaggal rendelkez6 egészségugyi szolgaltatbknak meg kell felelni az ERN Aaltal
meghatarozott minéséguigyi kdvetelményeknek is

o A ritka betegségek elldtasanak bizonyos teruletein rendelkezésre &llnak szakmai irdnyelvek
(genetikai tanacsadas, Down szindréma)

e Néhany orvosi diagnosztikai laboratorium rendelkezik a legmagasabb  szintl
minéségbiztositassal (ISO 15189:2022-es, az orvosi laboratériumokra vonatkozd szabvany
szerinti NAH akkreditacio)

o Akkreditalt képzés az orvosi egyetemeken

e Fels6foku min6ségligyi szakemberképzés
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Gyengeségek

e Az OKFOQ iranymutatasa, az alkalmazott szabvanyok kijeldlése nem tértént meg
o Az Uj bevezetend§ szabvanyok oktatasa nem tortént meg a szakemberek részére
o Arritka betegségek ellatasanak csak bizonyos terlletein allnak rendelkezésre szakmai iranyelvek
e Csak néhany orvosi diagnosztikai laboratérium rendelkezik a legmagasabb szintd
minéségbiztositassal (NAH akkreditacio)
e Hianyoznak a miikddést méré szakmaspecifikus indikatorok
o Az RB szakért6i kdzpontoknak nincs Szervezeti és Mikodési Szabalyzata
e A multidiszciplinaris betegellatas megvalosulasa hianyzik
e A betegutak nincsenek meghatarozva
Lehetéségek
o Az RB szakért6i kdzpontok egységes mikddési rendjének kidolgozasa
o RB szakért6i kbzponton beldli és kézpontok kdzotti betegutak kidolgozasa
o Szakmaspecifikus minéségi indikatorok kidolgozasa
o Diagnosztikai vizsgalatokat végz6 laboratériumok akkreditalasa az ISO 15189:2022-es szabvany
szerint
Fenyegetettségek

Finanszirozasi hattér biztositasa nélkiil csak részfeladatok valésulnak meg
Tulzott szabalyozas esetén az elkdtelezettség a megvaldsitas iranyaban kérdéses
Laborakkreditacio bevezetése és fenntartasa meglehetésen koéltséges

Intézkedési javaslatok:

A min6ségbiztositasnak/minéségiranyitasnak az alabbi elemekre kellene kiterjednie:

az RB kdzpontok mikodési rendjének a kidolgozasa, mely kiterjedjen legalabb az alabbi
elemekre:

o diagnosztikai és terapias ellatas

o RB kézponton bellli betegutak kidolgozasa (jelenjenek meg az 1., Il. ill lll. progresszivitasi
szinteken elvarhatd és ellenérizhetd kompetenciak, valamint a haziorvosi feladatok és
elvarasok is)
multidiszciplinaris betegellatas kialakitasa
ritka betegek regisztracidja betegségspecifikus adatbazisokba
oktatas, kutatas
a mindségi indikatorok szakterlletenkénti megallapitasa (pl. nemzetkdzi publikaciok,
egyuttmikodések, palyazatok)
az RB kozpontok kozotti betegutak kidolgozasa
RB kézpontok minimalis mikddési feltételeinek meghatarozasa (személyzet, infrastruktura)
dsszhangban a 60/2003. (X.20.) ESzCsM rendelet az egészségugyi szolgaltatasok nyujtasahoz
szukséges szakmai minimumfeltételekrél jogszabalyban megfogalmazottakkal
a betegellatas minéségét célzé megfeleld mindségindikatorok kidolgozésa

o pl. hany beteg jelent meg ill. kerllt ellatasra, hany beteg kapott diagnézist, milyen az

atlagos diagnézishoz jutas ideje stb.

betegelégedettség mérése
diagnosztikai vizsgalatokat végzé laboratériumok (genetikai és nem genetikai vizsgalatok)
min6éségbiztositasara, jartassagi vizsgalatokban vald részvételre, az 1ISO 15189:2022-es, az
orvosi laboratériumokra vonatkozo szabvany szerinti akkreditalasra.

O O O O

Varhato hatasok:

1. RB kozpontok miikédési rendjének kidolgozasa:

o Hatékonyabb diagnosztikai és terapias ellatas.
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o Atlathatdbb és koordinaltabb betegutak.
o Jobb hozzaférés és minéség a multidiszciplinaris betegellatasban.
o Pontosabb és teljesebb betegregisztracio, ami elésegitheti a kutatast és az oktatast.
o Medgfelel6 minéségindikatorok meghatarozasa a teljesitmény értékeléséhez.
RB kozpontok kozotti betegutak kidolgozasa:
o Jobb a betegellatas koordinacioja és kdnnyebb az atmenet a kézpontok kdzott.
o Csokkennek a varakozasi id6k és a dupla diagnézisok lehetésége.
RB kézpontok minimalis miikodési feltételeinek meghatarozasa:
o Biztositja a megfelel6 személyzet és infrastruktura meglétét a hatékony betegellatashoz.
Megfelel6 minéségindikatorok kidolgozasa:
o Segiti a betegellatas minéségének és hatékonysaganak meérését és javitasat.
Betegelégedettség mérése:
o Jobb visszajelzést ad a betegek elégedettségérdl és segithet a betegkdzpontu ellatas
javitasaban.
Diagnosztikai vizsgalatokat végzé laboratériumok mindségbiztositasa:
o Biztositja a diagnosztikai vizsgalatok megbizhatésagat és a betegek szamara nyujtott
szolgaltatas minéségeét.

5.2.3 Szakértdéi kozpontok rendszerének miikodése, bovitése

Hattér:

A hazai Ritka Betegségek Szakértdi Kézpontok —amelyeket az elsé Ritka Betegségek Nemzeti Tervében
lefektetett célnak megfeleléen 2015-ben az EMMI minisztere nevezett ki, a 4 orvosképzést végzo
egyetemeken talalhatdak, kiegészitve az Orszagos Onkoldgiai Intézettel, igy garantalva a magas szint(
szakmai hatteret és megkisérelve az orszagos lefedettséget:

Debreceni Tudomanyegyetem AOK,
Pécsi Tudomanyegyetem AOK,
Semmelweis Egyetem AOK,
Szegedi Tudoméanyegyetem AOK
Orszéagos Onkoldgiai Intézet

A hazai Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontok miikodtetése

Belugyminisztérium Egészségugyl Allamtitkarsa
felgyeli
Nemzeti Népegésiségugyi és Gyogyszerészeti Kozpont (NNGYK)
mukodteti
Ritka Betegségek Kozpontja (RBK az NNGYK-n belul)
koordindlja

Nemzeti Ritka Betegségek Szakértdi Kozpontok (RBSZK)
az egyuttmkodo/tarsult egészségiigyi szolgaltatokkal

4. abra: A RB Szakért§ Kdézpontok viszony rendszere

A Dunantul ellatasa azonban Iényegesen nehézkesebb a keleti orszagrészhez képest, ahol a Szakértdi
Kdzpontok tébbsége talalhato. Ezért szlkséges az Uj varmegyei iranyitasi, ellatasszervezési rendszert
ugy alakitani, hogy a nyugati orszagrészben is legyen Szakért6i Koézpont, és/vagy olyan a valos
szlkséglet alapu, szervezett, integralt betegutakat kialakitani, amelyek javitjak az egészségugyi
szolgaltatasokhoz torténd egyenlStlen hozzaférést. Célszerli mindezt Osszekétni az ellatohelyek
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profiltisztitasaval, a parhuzamossagok csdkkentésével, de vigyazva arra, hogy minden ritka betegnek
legyen ellatasi lehet6sége. Egyéb részleteket lasd az 5.1.1 és 5.2.1 fejezetekben.

A Ritka Betegség Szakértdi Kozpontok miikodésének hazai jogi szabalyozasa

Az egészséglgyi szolgaltatasok nyujtasahoz szikséges szakmai minimumfeltételekrdl sz6l6 60/2003.
(X. 20.) ESZCSM rendelet 5. § (1) bekezdés e) pontja rendelkezik, melyet a 73/2013 (XII. 2.) EMMI
rendelet 2. §-a iktatott be, és aminek a szovegét a 47/2018. (XIl. 31.) EMMI rendelet 1. § (2) bekezdése
modositott az alabbiak szerint:

"5. § (1) Az egészséguigyi szolgaltato ...

“e) amennyiben a ritka betegségben szenvedd betegek diagnosztikai és terapias ellatasat végzé mas,
ritka betegségeket ellatdé jaré- és fekvBbeteg-szakellatast nyujtdo egészséglgyi szolgaltatokkal
egylttmiikodik, a betegutak megszervezését biztositja, specialis, multidiszciplinaris szolgéltatast nyujt,
a betegellatasi tevékenységen tul kutatasi és oktatasi tevékenységet végez, valamint a ritka
felel6s miniszter (a tovabbiakban: miniszter) kijelblése alapjan a Ritka Betegségek Szakértéi Kézpont
elnevezés hasznéalatara jogosult.”

AZONBAN: ehelyiitt a nem-egészségiigyi agazatokkal folytatott/folytatandé egyiittmiikddés nem
deklaralt (pl. szocialis-, oktatasi-, csaladugyi-, munkalgyi- kdzpontok és intézmények) > ennek
megvaltoztatasa fontos lenne!

A betegutak megszervezése

A ritka betegségek diagnézisa és kezelése gyakran nehézségekbe Utkdzik, mivel a betegek és az
egeészségugyi szakemberek szamara egyarant kihivast jelenthet az ilyen tipusu betegségek felismerése
és kezelése. A komplex kihivasnak csak centrumokba szervezve lehet megfelelni.

e Hogyan jut el Szakértdi K6zpontjainkba a beteg?
A beteg esetenként maga talalja meg a sajat maga szamara a legszakmaibb szolgaltatast nyujté RB
szakértdi kézpontot, a leggyakoribb azonban az, hogy vagy a A) haziorvostdl, vagy B) jarébeteg
szakellatotol kapott beutaldval érkezik, illetve C) Fekvébeteg szakellatas, vagy megyei-/varosi
korhaz- és rendelbintézet iranyitja a kbzpontba a beteget. E kdzpontok szamara hatarokon ativel6
szakmai tamogatast/konzultacios lehetéséget az ERN hal6zata biztosit.

e Integralt multidiszciplinaris egyuttmiikodés

Az integralt multidiszciplinaris egyuttmiikodés a kulénb6z8 progresszivitasi szintl egészségugyi
szolgaltatok kozott optimalis esetben megvaldsul. Ez harmas munkamegosztast jelent:

e aritka betegségben szenvedd otthoni alapellatojaval
e a lakohelyéhez minél kézelebbi szakellatéval
e és a koordinaciot nyujtd Ritka Betegségek Szakeértdi Kozponttal (RBSZK)

Legszebb példa a lizoszomalis tarolasi betegségben szenvedbk enzimpotld kezelésének
menedzsmentje. Az § esetikben ez a harmas egyuttmikodés mar évek 6ta megvalosul.

e Terapias kihivasok

A ritka betegségek kezelésére hasznalt un. ,arva gyodgyszerek” nagyon dragak, ezért koltség-haszon
elemzést kell késziteni, megallapitva, hogy tényleges segitség-e az adott betegség, adott stadiumaban.
A betegkdzpontu kimeneti mutatdkat (Patient Centered Outcome Measures (PCOM) folyamatosan
gyujteni kell a készitmény hatékonysaganak és a beteg allapotanak monitorozasa soran, amely az orvos
és a beteg egylittes feladata.

Hosszutavon ez segit kivalasztani, hogy melyik az a kezelés, amelyik egy érintett beteg életminéségét a
legnagyobb mértékben javitja, illetve képes-e javitani, igy indokolt-e ennek kifizetése.
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A betegkozpontu kimeneti mérészamok (PCOM) segitségével®’:

- Meérjik a betegek szamara fontos eredményeket

- Javitjuk a kezelésrdl a betegek és csaladjaik szamara nyujtott kommunikaciot
- Segitjuk a kezelési dontéseket

- Lathatéva tessziik a klinikai hatékonysagot

- Hozz3ajarulunk a betegség természetes lefolyasanak megértéséhez

Alkalmazasuk segitségével gybztes-gydztes helyzetet teremthetlink a betegek, az orvosok, a kutatok
és a finanszirozok szamara, kiaknazva a kdvetkezé elényeit:

Ertékesebb betekintést nyujt a betegek szamara a kezelés folyamataba

- Javitja a betegek és csaladjaik bevonasat

Hatékonyabb kezelési dontéseket eredményez
Tamogatja a klinikai fejlesztést és annak finanszirozasat

e Informacids és tamogatasi rendszerek

Az ORPHANET, mint nemzetkdzi ritka betegségek informacios portalja, kulcsfontossagu szerepet tolt
be a betegek, egészségligyi szakemberek és kutatok szamara nyujtott informaciok terén:

— Nemzetkoézileg integralt, interaktiv RB informacios portal

- Hozzavetblegesen 40 orszag részvételével

- Valamennyi érintett vagy érdekl6d6 — betegek, betegszervezetek, egészségligyi szakemberek,
kutatok, ipari szerepldk, kbzigazgatasi és dontéshozo képviseldk, illetve intézetik/szervezetiik —
szamara (pl: jelenleg futé klinikai vizsgalatokrol is itt gydlik informacio)

- Célja: nemzetkdzi szinten szintetizdlja és elérhetévé tegye az ismereteket a RB-ek
diagnosztizalasanak, kezelésének és ellatasanak fejlesztéséhez, javulasahoz.

s

- A hazai RBSZK-ok szamara jogszabalyi elbiras: részt kell venni a ritka betegek és az elérhetd
szolgaltatasok regisztraciéjaban.

Az Eurodpai Unio egészsegugyi rendszerei j0 mindsegl, koltséghatékony ellatast hivatottak nyujtani. Ez
a ritka, illetve a kis eléfordulasi aranyu komplex betegségek esetében kilénésen nehéz, pedig ezek a
betegségek mintegy 30 millid uniés polgar mindennapjait nehezitik meg. Ezért hoztak létre az Eurdpai
Unié egészségugyi rendszereinek integracidjat elésegité Eurdpai Referencia hal6zatokat a tudas és
terapias lehetéségek megosztasara (lasd: 2.4 fejezet).

Az ERN-eken belili Szakértéi Kozpontok és egyéb egészségiigyi szolgaltatok adatszolgaltatasi
kotelezettsége

Kotelez6en riportalandé szamadatok:

Betegek, esetek szama: betegségcsoportonként, éves bontasban (U] / latott betegek szama)
Elldtasban résztvevé szakemberek adatai (évenkénti betegszam/esetszam, hany és milyen
szakteruleten dolgoz6 szakember dolgozik az adott Szakértdi Kézpontban)

Diagnosztikat és kezelést szolgaldé miszerpark, informaciés technoldgia, infrastruktura
részletes bemutatasa

Betegcentrikus stratégia bemutatasa

Kiemelkedd publikaciok, klinikai vizsgalatok, elnyert kutatasi tamogatasok

Evente bemutatandé eredmények bemutatasa konkrét szamadatokban:
e hany beteg szamara sikerUlt diagnézist felallitani betegségenként, évenkénti bontasban,
e hany beteg részeslult sikeres kezelésben betegségenként, évenkénti bontasban,
e diagndzis felallitasanak id6tartama betegségenként

57 Orphanet J Rare Dis 12, 171 (2017). https://doi.org/10.1186/5s13023-017-0718-x
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5.2.3.1 A hazai ritka betegség management SWOT analizise

Erésségek

Magyarorszagon az EMMI 2015-ben kinevezte a Szakért6i Kézpontokat

A Szakeért6éi Kézpontok toébb évtizedes multra és nemzetkdzi elismertségre tekintenek vissza.
Tdbb egyetemen megalakultak a sajat RB haldézatok

Kis koéltséggel jelentés szervezetfejlesztés hajthatd végre, mely jelentés hatékonysag javulast
hozhat.

Az orszagban vannak RB biobankok.

Az RB ellatast és kutatast tamogatd jogszabalyok megléte.

Az Egyetemek nyitottak a RB ellatassal kapcsolatos ismereteket kurrikulumaikba integralni (Uj
kurzusok formajaban).

A RB-nek van betegszervezete (RIROSZ).

Tdbb ERN tagjai a magyar RB Szakeértdi Kbézpontok

Gyengesegek

Tul sok a RB paciens, a kapacitasok szikdsek: ~700.000 ritka beteget kéne ellatnia a
rendszernek).

Az Uj technolégiak bevezetése, finanszirozasa nehézkes.

Nem minden diagnosztikai laboratérium minéségbiztositott, nemzetkdzi kdrkontrollos vizsgalatok
hianya sok esetben.

Nincsenek orszagos RB regiszterek.

Az interszektoralis egyuttmikddések gyengék.

Sziikds K+F forrasok.

Egyenlétlenul képzett és motivalt egészségugyi szakemberek.

A laikusok egészségugyi és digitalis ismeretei nagyon hianyosak.

Nem elég szoros a betegszervezetek és a RB Szakért6i Kbézpontok egyuttmikodése

Lehetéségek

ERN-en belll egységes iranyelvek, protokollok — a hazai RB Szakértdi Kézpontok ezeket atveszik
A hataron ativel6 betegellatas EU szinten sikerrel optimalizalhato.

A RB ellatas-kutatas partnerek képviselbi nyitottak az egyuttmikodések erbsitésére.

A finanszirozasi rendszer moédositasaval (kulféldi profit-orientalt laborok helyett a hazai
laborokban végzett genetikai diagnosztika preferencigja) az ellatas koltséghatékonysaga
novelhet6 lenne a kuldnb6z6 diagnosztikai tertleteken.

Az EJP RD és hasonld kutatas-fejlesztési tamogatasok uj lehetéséget nyitnak meg hazank
szamara (eurdpai szinten).

Fenyegetettsegek

Hianyzo orszagos RB szakmapolitikai stratégia.

A stake-holderek érdekei nincsenek dsszhangban.

A finanszirozasi rendszer rugalmatlansaga miatt nem optimalis a hazai genetikai diagnosztika.
Tual sok kulfoldi szolgaltatas vasarlasa esetén technoldgiai és tudasbéli lemaradas a Nyugat —
Eurdpai infrastrukturaktél (> erésebb kiszolgaltatottsagot eredményez).

Az orvosok/betegek optimalistdl elmarado képzettsége (jo szakember hiany, kevés yj fiatal orvos
a teruleten).

A ritka betegek tarsadalmi tamogatottsaga fejlesztendd.

A szocialis ellatasok er6sen elégtelenek (ezek javitdsa az interszektorialis egyuttmikddések
elmozditasaval valésulhatna meg legeredményesebben).

Az ERN-ek stratégiajat megvaldsité hazai szakértéi kozpontok feladatai

Nyujtson koordinalt, mindenki szamara elérheté ellatast

Biztositson folyamatos jo min6ségi szolgaltatast, ami ne egy klinikustdl fliggjon
Biztositsa a megfelel tranziciot (gyerekkorbdl felnéttkorba)

Legyen elkdtelezett a kutatas iranyaban
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* Legyen kapcsolatban mas szakeért6i kbzpontokkal
* Oktasson
* Folytasson ismeretterjesztdi tevékenységet

A megvalésitas feltételei

Azonositandoé elemek

* Vannak —e Szakértéi Kdzponton kivili RB ellatéhelyek?

+ Milyen szakertdi kdzpontok, specialis kezelbhelyek vannak az orszagban, ezek mind
kapcsolédnak-e egymassal és az ERN-el?

* Mik ajelenlegi standardjai a RB Szakért6i Kézpontoknak?

* Milyen hianyossagok vannak az orszagon belll (foldrajzi, szakérték hianya, egyéb)?

+ Kik a referal6 orvosok, kialakult-e a referalé halézat és alakulnak-e a betegutak a RB Szakértdi
Kdzpontok kozott?

A sziikséges human eréforras igény

+ RB szakért6 klinikusok, névérek, multidiszciplinaris team tagok (fizioterapeuta, logopédus,
nyelésterapeuta, beszédterapeuta, pszichologus, gydgypedagogus stb.)

* RB diagnosztikai laborok

* Genetikai tanacsadok (megfeleld szamban)

* Megfeleléen képzett és elkotelezett szakemberek valamennyi szakértéi kozpontban (orvosok
mellett, specialis névérek pl. ERT ndévér (enzimpétlas), SMA nbévér (Spinraza beadasa),
pszicholdégusok, specialis gydgytornaszok, logopédusok, beszédterapeutak, szocialis munkasok)
jelentésége kiemelendd — 6k ismerik a ritka betegek igényeit

+ Intézetenként egy eset-menedzser, aki felel6s a kbdolasért, regiszterek épitéséért, az
indikatorok gyujtésért, az indikatorok szolgaltatasaért a kozpontokban. A ritka betegségek életut
koordinatorai ezt a feladatot (s6t egyebekkel kiegészitve is) képesek ellatni

+ Betegszervezeti képvisel6k (sok esetben a gyakoribb ritka betegségeknek sem léteznek hazai
betegszervezetei)

+  Kutatok

A Ritka betegség Szakért6i Kozpontok minéségbiztositasi indikatorai

e Kilinikai tevékenység

- Ellatott ritka betegségben szenved6k szama (Uj betegek szama évenkénti bontasban)

- Avalés diagnézishoz jutas ideje

- Adekvat kezeléshez jutas ideje

- Arritka beteg életmin6ségének valtozasa a diagnézist ill. az adekvat terapiat kovetéen
(életminéség kérddivek)

- Multidiszciplinaris egészségugyi ellatas biztositasa a betegellatas valamennyi
divizidjaban: diagnosztika, jard- és fekvébeteg-ellatas, rehabilitacio és kronikus ellatas

- A minéségbiztositott RB diagnosztikai laborok szama

- Hataron ativeld betegellatasi aktivitas névelése

e Regiszterek
- Sajat regiszter Uzemeltetése — az intézményi medikai software csatlakoztatasa a
regiszterhez
- A hazai NNGYK altal Uzemeltetett regiszterhez csatlakozas
- ERN és betegség specifikus nemzetkdzi regiszterekben részvétel

e Multidiszciplinaritas, interszektorialitas és nemzetkozi kapcsolodas
- A nem egészséglgyi agazatokkal (szocialis-, oktatas-, csalad-, munkaugy) térténé
integralt egyuttmikodés

e Tagsag Eurdpai Referencia Haldézatokban
- Fennall / nem all fenn?
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o Kutatas
- Kilinikai vizsgalatokban valo részvétel és elnyert kutatasi tamogatasok szama
- Aklinikai vizsgalatokba bevont betegek szama
- A RB-hez kapcsolédé elnyert kutatasi tAmogatasok szama
- A RB-kel kapcsolatos kdzlemények szama

e Oktatas
- Oktatasi aktivitas (RB-kel kapcsolatos gradualis és postgradualis kurzusok szama)
- Az egyes diszciplinakon belll a szakértéi kdzpontokba utanpétlas nevelése hogyan
torténik
- A RB-kel kapcsolatos PhD, TDK hallgaték szama
- A RB-kel kapcsolatos szakdolgozatok, rektori palyamunkak szama az egyes
egyetemeken

e Tarsadalmi felel6sségvallalas
- Beteg-, és hozzatartozok edukacidja, surveillance
- Betegszervezetekkel szoros egyuttmiikodés

e Szakmapolitikai aktivitas
- A Beliigyminisztérium (Egészségiigyi- és Gondoskodaspolitikai Allamtitkarsag), a
Kulturalis és Innovacios Minisztérium, NNGYK, NEAK tamogatasa szakvéleményekkel
- A fenti szervezetekkel szoros egyltimiikbdés és kapcsolat > megalapozott dontések a
ritka betegek sorsat illetéen

Intézkedési javaslatok (az indikatorok megvaldsitashoz sziikséges feltételek):

e Szakmapolitikai tamogatas

e Optimalizalt betegutak

e Megfelel6 nemzeti regiszter, mely interoperabilis az ERN regiszterekkel és az intézményi
medikai szoftverrel

e RB kezelésért specialis finanszirozas (mely sok eurdpai orszagban megvaldsul) pl.
specialis szorzé VAGY évenkeénti fix tdmogatas, mely 6sszege az ellatott esetszamtol fugg

e Genetikai tanacsadas volumenkorlat mentesitése, a beavatkozas finanszirozasanak
optimalizalasa

e Kulturdlis és Innovaciés Minisztériumtol elvart: hazai RB kutatasi grantok szamanak
novelése

e Medgfeleld infrastruktura (rendel6k, tornaterem, fekvdé beteg osztaly, kura ellatas,
informatikai rendszer stb.) biztositasa

Varhato hatasok:

A Szakért6i Kdzpontok jobb mikddésétdl a betegutak harmonizacidja, a diagndzishoz jutas idejének
redukcioja, a RB —ek életmindségének javulasa, a hazai RB-ek esélyeinek javulasa, a hazai RB ellato
helyek ORPHANET-be val6 kanalizalasa varhaté. A koraibb diagnézis felesleges vizsgalatok elvégzését
elézi meg, az egyes tunetek korai kezelése sok esetben kivédheti a maradandd egészségkarosodast.

5.2.4 Ritka betegségekre specializalt beteg regiszterek fejlesztése

Hattér:

A ritka betegségben szenved6 betegek ellatasanak menedzselésére jelenleg a kulonboz6 ellato helyek,
a lokalis betegellatasi célokat ugyan tdmogaté, de egymassal nem kompatibilis €s nem kommunikal6
informatikai rendszereket alkalmaznak.

Ezekben a rendszerekben tobbnyire strukturalt (de eltéré célokhoz igazodd) és strukturalatlan adattdmeg
all rendelkezésre, mely a munkacsoportok kézotti adatcserét, orszagos regiszterek készitését, valamint
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kutatasi célok megvalositasat lehetetlenné teszi. Ezek a rendszerek a nemzetkdzi regiszterekkel valo
egyuttmikdodésre szintén kevéssé alkalmasak.

A fenti problémak elkerllésére a ritka betegségben szenvedd betegek regisztereinek az elsé Ritka
Betegségek Nemzeti Tervben régzitett feltételrendszer alapjan kell mikodnitk, ami 6sszhangban van a
European Reference Network protokollokkal. A mar létezd regisztereknek az elsé Ritka Betegségek
Nemzeti Tervében lefektetett szempontok szerint kell megujitani mikodéslket.

Alapelv, hogy minden lehetséges adatforrast hasznositani kell a regiszterekben, és toérekedni kell az
elektronikus adatbazisok minél intenzivebb hasznositasara; illetve, hogy a szakért6i kdzpontoknak
rendelkezni kell regiszterrel, s6t lehet6ség szerint a nem altaluk ellatott betegek regisztralasaban is kozre
kell mékodnitk.

Vilagos célokat kell definialnia minden regiszternek és a teljes adatgydijtést és feldolgozast ezeknek a
céloknak az elérése érdekében kell kialakitani. A regiszterek adatait mind kutatasi, mind
népegészsegugyi célbdl hasznositani kell, ennek érdekében a regisztereknek tdmogatniuk kell:

e A regionalis, orszagos vagy europai szakpolitika-fejlesztést,
e A Kklinikai és epidemiolégiai kutatasokat,
o Az ellatas minéségeének monitorozasat.

Olyan regisztervezetési gyakorlatot kell kialakitani, ami lehetévé teszi a sajat regiszter adatainak mas
regiszterek adataival valé 6sszekapcsolasat annak érdekében, hogy megfelelé nagysagu minta j6jjon
létre egy-egy kutatasi, monitorozasi vagy szakpolitika-fejlesztési feladat megoldasahoz, és hogy a
regiszterek alkalmasak legyenek nemzetkdzi szintli egyuttmiikddésre, adataik hasznosithatéak legyenek
Klinikai és népegészségugyi kutatasok kelléen nagy nemzetkdzi mintajanak kialakitasara. Ennek
eérdekeében:

e Nemzetkdzi kédolasi rendszert (ICD11/BNO11, OMIM és ORPHA kodokat) is alkalmazni kell a
betegségek regisztralasara.

e El kell fogadni egy kotelez6 adatsort, aminek a gyljtése minden ritka betegség esetén kotelezé.

e FEhhez kapcsoldddan szikség van a ritka betegségekre specialisan ajanlott adatokra is, kulonos
tekintettel a beteg klinikai allapotara, valamint szocialis ellatasra,

e A betegségekre specifikusan meghatarozott minimalis adatszikségletet el kell fogadniuk és
alkalmazniuk kell a regisztereknek.

e Egy orszagokon belul mikodé tobb regiszter esetén a betegek azonositasara egységes rendszert
kell alkalmazni, amivel a tdbb helyen regisztralt beteg adatai dsszekapcsolhaték lesznek.

e Az eurdpai szinten is hasznosithatd betegazonosité kialakitasara és alkalmazasara kell térekedni a
pszeudonimizalt regiszterekben.

o Nemzetkdzileg érvényes, a hazai és az Eurdpai Unié hatdlyos etikai el6irdsainak megfelelé
adatkezelés szukséges.

A regisztereknek a rajuk vonatkozo iranyelvek alapjan kell mikodniuk. Az érintett betegeknek,
szakpolitikusoknak, kutatoknak, Kklinikusoknak (esetleg az ipari partnereknek) egylttesen kell
kialakitaniuk a mikddési gyakorlatot (adatgyUjtés és feldolgozas rendszerét, a regiszter vezetésének
modszertanat). Az érintettek egylUttmikodési keretét szabalyozott rendben miikodd testiilet formajaban
kell kialakitani.

A Ritka Betegség Regiszter célja olyan egységes informatikai rendszer létrehozésa, mely:

e regiszterként tartalmazza a magyarorszagi ritka betegekkel és azok ellatasaval kapcsolatos elérhetd
adatok jegyzékét (magukat az adatokat nem!), valamint fenntartja azokat strukturakat, amelyek révén
elérhetéek a szabalyozé altal kijeldlt, jogosultsaggal rendelkezd felhasznaldk szamara maguk a
betegekre vonatkozo adatok is;

e megfeleld kapcsolodasi fellleten keresztlil adatokat és informaciét szolgaltat a finanszirozé
szamara;
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a rutin betegellatast segitd dontéstamogatd rendszer, mely az egészségligyi szakemberek

szamara biztositja a sziikséges informaciokat (pl. genetikai adatok), valamint hidat képez a betegek

ellatasaban szerepet jatszé szakemberek kozott

o kutatasi eszkoz, aminek adattartalma és funkcionalitdsa lehet6évé teszi kutatasi kérdések
definialasat, valamint azok megvalaszolasat;

e adat és informacidtartalma segiti a szakemberképzést;

e adat- és informacittartalmaval a ritka betegségben szenvedd betegek egészséglgyi ellatasanak
javitasahoz nyujt tAmogatast a dontéshozék szamara.

e adat és informacittartalmaval segiti a klinikai vizsgalatok gyors szervezését.

5.2.4.1 Informatikai infrastruktura koveteImények meghatarozasa és megteremtése

Ezen bellil kiemelt teriletek:

e Mindségbiztositasi és validitasi kovetelmények meghatarozasa
e Adatvédelem meghatarozasa

o A regiszter mikodésének meghatarozasa

e Jogszabalyi hattér megteremtése

e az ORPHA kdédok beépitése a jelenlegi magyarorszagi elektronikus adatgydijtési rendszerekbe
Vizsgalni kell annak lehet6ségét, hogy a jelenlegi hazai viszonyok kozt az Egységes Elektronikus
Szolgaltatasi Tér (EESZT) integralt regisztereként, vagy a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld,
esetleg a Nemzeti Népegészségligyi és Gyogyszerészeti Kdézpont meglevd infrastruktirajara épitett
regiszterként alakithatd, vagy a két lehet6séget egyarant hasznositdé rendszerként alakithatd ki a
foderativ adatmegosztason alapul6 ritka betegségek regisztere.

TREAT-NMD globalis adatbazis

J6 példa a dedikalt betegregiszterek mikodésére a Newcastle Egyetem mellett mikdédé TREAT-NMD
Szovetség altal kezdeményezett és azédta is mikddtetett globalis szintli neuromuscularis
betegregiszterek. Ezeknél a kezdeti DMD/BMD és SMA adatbazisok mellett ma mar egyéb
izomdystrophiak (CMD, COL6, LGMD) ill. DM és CMT regiszterek is mikddnek nemzetkozileg koordinalt
szinten. A hazai SMA és DMD/BMD regiszter 2007. 6ta miikddik orszagosan és aktivan szolgaltat
pszeudomizalt beteg adatokat a TREAT-NMD globalis adatbazisaba. A nemzeti adatbazisokbdl
aggregalt adatokat készit és kuld tovabb a kulonb6zd gydgyszerfejleszté cégek felkérésére a Szdvetség
felé.

E regiszter altalanos célkitizései a kdvetkezdk:

- Azonositani a klinikailag és genetikailag alkalmas beteg jeldlteket a klinikai vizsgalatokhoz.

- Segitséget nyujtani a gondozasi standardok kidolgozasaban, a betegek ellatasanak javitdsahoz.

- Tamogatni a konkrét kutatasi témakat az adott betegség teriiletén, informaciot szolgaltatni az
orvosok és a tudosok szamara,

- Kapcsolatot teremteni a ritka betegek és a kutatokézosség kdzott, lehetéséget biztositva az
emberek szamara, hogy kozvetlenll az allapotukkal kapcsolatos informaciokat kapjanak (példaul
hirleveleken keresztul).

- Kovetni a terapias eljarasok hatékonysagat a rendszeresen frissitett klinikai adatok segitségével.

Lehet6ség van arra is a TREAT-NMD regiszterek esetében, hogy a betegek ismert adataikat sajat maguk
is bevihetik a kifejlesztett Universal Registry Platform (URP) szoftver un. Beteg Portal applikaciéjan
keresztul, amelyet a kezel6orvosuk klinikai adatokkal egészit ki. Amennyiben az adott betegségben
terapias lehet6ség kerult alkalmazasra, ugy annak hatékonysaga folyamatosan kdvethetd a terapias
kezelés elbtti és annak alkalmazasat kdvet6 rendszeres allapotfelvétel adataival kiegészitve. A beteg
altal bevitt adatokat a regiszter kuratora ellenérzi ill. validalja. Az 6n-regisztracié-nagyban megkonnyiti a
klinikusok ill. a kurator munkajat és hatékonyabba teszi a regiszter mikodeését.
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Intézkedési javaslatok:

Az uj Nemzeti Tervben fel kell mérni, hogy jelenleg milyen ritka betegség regiszterek mikodnek lokalisan
az orszagban, elsésorban a Ritka Betegségek Kozpontjaiban és hol és milyen betegségekben van
szUkség egységes betegregiszterek kialakitasara.

Varhato hatasok:

— A betegekre vonatkozé hatasok: a megfelelé adatgyijtés seqiti az ellatasi igény felmérését, ezaltal
a betegek szamara megfelel6 szamu és szakmai szinvonalu ellatoé hely biztosithatd, ezzel javul az
ellatas mindsége, gyorsasaga és elérhetbsége.

— A szakemberek kozotti kommunikacio javulasaval konnyebb a centralizalt vagy egyedi diagnosztikus
vizsgalatok elérése, a konzultacio a kollégakkal, a multidiszciplinaris kezelés el6segitése.

— A doéntéshozok szamara a pontos statisztika az alapja a késébbi stratégia kidolgozasahoz, vagy a
valtoztatasok eredményének méréséhez.

— A finanszirozasi rendszer szamara nyujtott valid adatok a ritka betegségek kivizsgalasi, kezelési
sajatossagairdl és ezek koltségeirél elengedhetetlenek az ellaté rendszer tervezéséhez.

— Avregiszter hasznal6i szamara nagy jelentéségi lehet, ha tudomassal birnak az egyes ritka betegség
biobankok, biolégiai minta és adattartalmarol.

— A klinikai kiprébalasok szamara a betegtoborzas segitése a regiszter megbizhaté adatainak
felhasznalasaval.

5.2.5 A hazai ritka betegek gyoégyszerellatasanak, gyogyaszati termékekhez, kezelési
eljarasokhoz valé hozzaférésének javitasa

Hattér:

A ritka betegségekre jellemz6 nagy kielégitetlen szikséglet megfelel§ ellatasanak tervezése soran
egymassal tobbszor konfliktusban levd alapelveknek kell megfelelnink: legyen tudomanyosan
megalapozott, transzparens és kiszamithatd, finanszirozhato, kéltséghatékony és méltanyos, biztositva
az egyenld hozzaférést. Az ezen elvek kdzti kompromisszumot keresve a Nemzeti Egészségbiztositasi
Alapkezel6®® (NEAK) igyekszik a finanszirozast az igényekhez és a kockazathoz igazitani az alabbi
abranak megfeleléen:

Komplex (ritka)
betegséggel él6 betegek,

kiugréan magas
igénybevétel

A populacié nagysaga
0,3 %

Magas kockazatu,
multimorbid betegek,
magas igénybevétel

19,7 %

Krénikus betegséggel él6,
alacsony kockazatu

20 % emberek

L aradaac &latmmd A Egészséges emberek,
60% A ~ Egészsegeséletmod, \ csekély vagy hianyzé
: betegségmegeldzés 6sztonzése 3 igénybevétel

5. dbra: A finanszirozast befolyasold tényezdk

58 www.neak.gov.hu
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Az egészsegugyi kiadasokat érinté dontések megalapozasara lényeges az egészseg-gazdasagtan és a
technolégiai értékelés tudomanyos alapu alkalmazasa, mely lehetévé teszi a korlatlan igények
korlatozott er6forrasokhoz valé igazitasat.

Gyogyszerellatas:

Magyarorszag a ritka betegségek kezelésében mara a kézépmezdénybe kerllt a régiéban, mivel az
Europai Gydgyszeriigynokség (EMA) altal engedélyezett™ legujabb terapiak ~41 %-a hazai
finanszirozasban is elérhetd. A korabbi regionalis szereplink visszaszerzése fontos cél lehet. 2022-ben
mar a forgalomba hozatalra engedélyezett 131 arva gyégyszer (AGy, angolul: orphan drug) kéziil 55 volt
elérhetd kozfinanszirozas keretében (10 db rendszerszinti tamogatassal, 45 egyedi méltanyossagi
eljarassal). A 10 darab tamogatasba befogadott arva gydgyszer kézul 5 patikai forgalomban, 4 tételes
finanszirozas keretében 1 pedig kulon keretben volt elérhetd.

Bizonyos kulcs teliesitménymutatékkal mérhets az AGY-k elérhetésége Magyarorszagon
O0sszehasonlitva a tobbi kelet-k6zép-eurdpai/eurdpai orszaggal. Ezek az eurépai hozzaférésre vonatkozo
kulcs indikatorok nyomon kovetik a rendelkezésre allast és a helyi engedélyezéshez sziikséges
id6tartamot. A legujabb 2022 évi IQVIA jelentés® (Waiting to Access Innovative Therapies, W.A.L.T.)

alapjan a 2018 és 2022 kdzott Eurépaban jovahagyott 61 AGY koziil 13 lett elérhetd hazankban, ami
21 % szemben az unids atlag 30 %-al:
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6. abra: A feltlintetett évek folyaman elérhetévé valt arva gydgyszerek

Tovabbi gondot jelent, hogy az elérhetévé valt AGY-k 85 %-a egyedi méltanyossagi eljarassal, azaz
korlatozott és nem a rendszerszintl tamogatassal lett elérhet6, ami hosszadalmas, nagy human
erbéforras igény(, tehat dragabb megoldast jelent tébb orszagban. Ezért Iényeges, hogy 2024 elején két
év utan 38 terapias terlleten 52 készitményt, kdztik néhany arva gyogyszert, fogadott be a NEAK az
egyedi méltanyossagi eljaras korébdl a rendszerszintli tamogatasi korbe.

%9 https://www.ema.europa.eu/en/human-regulatory-overview/orphan-designation-overview
60 https://www.efpia.eu/media/s4qfleqo/efpia patient wait_indicator final report.pdf
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7. abra: Az elérhetdvé valt arva gyogyszerek megoszlasa

Az elérhetéség azonban nem jelent automatikusan hozzaférhetéséget is. Ezért Iényeges adat, hogy
mennyi id6 telik el az EMA forgalomba hozatali engedélyezés idépontjatol a betegek rendelkezésére
bocsatasanak idejéig. Ez 2022-ben hazankban 595 nap volt, ami sokkal tébb, mint a Németorszagi 89
nap, de lényegesen kevesebb, mint a Csehorszagi 622, a Horvatorszagi 633, a Szlovéniai 704, vagy a
Lengyelorszagi 916 nap. A magyarorszagi elérhetéség median ideje 379 nap, ami sokkal gyorsabb, mint
az 548 napos unids atlag.

5.25.1 A hazai ritka betegek gyoégyszerellatasanak SWOT analizise, helyzetelemzés

Erésségek

Magyarorszagon a NEAK altal centralizalt, védett, pszeudonimizalt betegadattarhaz all
rendelkezésre, amely altal biztositott a transzparencia, nyomon kdvethet6ség és tervezhetfség
a gyoégyszerkassza kiaramlasa vonatkozasaban, illetve a ritka betegek esélyegyenl6sége a
folyamatos gyogyszerellatast illetéen.

A nagy koltségvonzatu kezelések elkezdése, nyomon kdvetése és terminacidja flggetlen
szakmai testuleti javaslattételen alapul.

Hazai és nemzetkdzi szakmai iranyelveken alapuldé finanszirozasi eljarasrendek jottek létre
betegségspecifikusan.

A hazai egészsegugyi ellaté rendszer eltéré progresszivitasi szintl szolgaltatéi hatékonyan
tudnak kooperalni a ritka betegek optimalis ellatasa céljabdl (alapellatdé —regionalis szakellaté —
Ritka Betegségek Szakértdi Kdzpontjai).

A Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontjaiban sajat RB Haldézat &ltal biztositigk a
multidiszciplinaritast.

A Szakértéi Koézpontok - ERN tagjaiként - pedig ritka betegeik szamara a leginnovativabb
gyoégyszerkészitményeket és diagnosztikus lehetbségeket tudjak biztositani, szakmai tudasuk
naprakeész.

A RBSZK-okban betegellatas mellett kutatdmunka, nemzetkézi gydgyszervizsgalati klinikai
kutatdsok is zajlanak, igy els6kézbdl szereznek tapasztatlatot a hazai kezel6orvosok és
szakemberek az Uj gydgyszerkészitmeényekrdl.

Gyengeségek

Uj terapiak bevezetése, tarsadalombiztositasi tAmogatéasi rendszerbe térténé befogadasuk, vagy
nem rendszerszint(i kdzfinanszirozasuk kialakitdsa nehézkes®:.

61 Mestre-Ferrandiz, J. et al. An analysis of orphan medicine expenditure in Europe: is it sustainable? Orphanet J Rare Dis
14, 287 (2019). https://doi.org/10.1186/s13023-019-1246-7
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Hagyomanyos egészség-technoldgiai értékelési folyamat®® (angolul: Health Technology
Assessment - HTA) és koltséghatékonysagi klszobértékek nem alkalmazhatéak arva
gyégyszerekre, nincsen az AGy-ekre szabott HTA értékelési keretrendszer.

Humaneréforras hiany miatt tul sok adminisztraciés teherrel jar egy Uj terapia elérése és egyes
méltanyossagi kérelmek esetében még mindig hosszu elbiralasi hataridék.

A ritka betegek diagnozisa életre szol6, a szamukra indikalt gyogyszerkészitmények jelentés
része is élethossziglan javasolt — ezen esetekben nem lenne szikség tamogatasi kérelem
meghosszabbitasara.

Sziikés K+F+| forrasok, amelyek nem 6sztdénzik a szakma képviselbit a klinikai kutatasokba
torténd involvaciéra és elkotelezettségre.

Lehetéségek

Szakmai iranyelveken alapuld U finanszirozasi eljarasrendek kialakitdsa, a mar meglévé
protokollok frissitése

Tarsadalombiztositasi tamogatasi rendszerbe t6rténé befogadas facilitalasa: nagy
koltségvonzatu arva gydgyszerkészitmények esetén koézds eurdpai egészség-technoldgiai
ertékelési folyamat kialakitasa és ahhoz t6rténé csatlakozas

Kozbs unids beszerzési és hozzajarulasi modellek létrehozasa, fair arképzési stratégiak
kialakitasa: Eur6pai méltanyos gyogyszerar-kalkulator (AIM) — ez altal a kisebb koltségvetéssel
rendelkezd tagallamok ritka betegei szamara a terapiahoz valé jutds esélyegyenléségének
biztositasa

Az arva gyogyszerekre forditott évenkénti teljes tamogatasi 6sszegek termel6i aron szamitott
(tehat a visszafizetéseket nem tartalmazd) aranya a teljes gydgyszerkasszat illetéen ingadozo,
de hosszabb tavon emelkedd tendenciat mutatnak (forras: IQVIA)

Orphan vs. teljes tamogatas IQVIA adatok alapjan (2021-2023)

26 702 36 202
millio Ft millio Ft

42098
millio Ft

3,8%

Orphan
készitmények
aranya a teljes
tamogatashoz

4,9%

Orphan
készitmények
aranya a teljes
tamogatashoz

5,3%

Orphan
készitmények
aranya a teljes
tamogatashoz

672 699
millio Ft

703 753
millio Ft

758 656
millio Ft

Orphan vs. Orphan nélkiili Orphan vs. Orphan nélkiili Orphan vs. Orphan nélkiili
teljes tamogatas teljes tamogatas teljes tamogatas
-1QVIA 2021 -1QVIA 2022 -1QVIA 2023

8. abra: Az orphan készitmények forgalma a teljes tamogatotti piac szazalékaban (termeldi aron
szamitott kérhazi és patikai forgalom)

A kdzds unids koltségvetésbdl kozds EU Orphan gydgyszerkassza létrehozasanak tamogatasa
E.Alap-ban kildén sor dedikalasa a ritka betegségek kezelésére szolgald, nem kbzds EU forrasbdl
finanszirozott arva gyogyszerek szamara — a transzparencia és a koltségvetési hatas
tervezhet6sége céljabol

Az arva gyogyszerek indikalasahoz, nyomon kdveteséhez specifikus diagnosztikai, kontroll
vizsgalatok nemzeti/regiondlis finanszirozasa® uniés szolidaritdsi alap létrehozasanak
tdmogatasa: a nemzeti tarsadalombiztositasi és egészségbiztositasi rendszerek kiegészitésére,
amely fedezi az EU-n bellli, hatarokon atnyuld ellatassal kapcsolatos és elkerilhetetlen
koltségeket

K+F+1 6sztonz6ék alap, klinikai, transzlacios és szocialis kutatasok terlletén uniés és nemzeti
jogalkoté és hatdsagi szinten (forrasok novelése, szabadalomvédettség, hosszabb marketing

62 EMMI szakmai irdnyelvaz egészségiigyi technoldgia értékelés mddszertanarél
http://www.kozlonyok.hu/kozlonyok/index.php?m=0&p=kozltart&ev=2017&szam=3&k=6

63 Zelei, T. et al. Systematic review on the evaluation criteria of orphan medicines in Central and Eastern European
countries. Orphanet J Rare Dis 11, 72 (2016). https://doi.org/10.1186/s13023-016-0455-6
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exkluzivitas, gyermekindikaciok és akut/életmentd kielégitetlen terapias szikségletek /urgent
unmet needs/ esetén rdvidebb ideji forgalomba hozatali engedélyezés, real world adatokra
tamaszkodas)

Korai hozzaférési programok (early access programs) jogszabalyi és hatdésagi szinten
keretrendszerbe torténé implementalasa — COMP pozitiv allasfoglalasa esetén®

Indikacién tuli alkalmazasra (off label use) vonatkozoé rendelkezések

Adatbazisokhoz, regiszterekhez vald kapcsolodas és fejlesztés: ORPHANET, VRONY

Fenyegetettségek

Ritka betegek arva gydgyszerei tOobb tamogatasi mdd altal kozfinanszirozottak / lehetnek
kozfinanszirozottak, ezért a tarsadalombiztositasi tamogatasi struktira uniformizalasa lenne
szlikséges ezen a téren®®

A finanszirozasi rendszer rugalmatlansaga miatt nem mindig optimalis az elbiralas hatarideje,
egyes vonatkozasban (semi)automatizalt, rendszerszintli tamogatasi struktura kialakitasa lenne
szUkséges.

A ritka betegek gyogyszerellatdsanak zavartalan biztositasa a tranziciés folyamat soran

Az orvosok/szakemberek leterheltségik miatt optimalistol elmaradé képzettsége

A kezel6orvosok munkajat segité kompetens szakdolgozéi tamogatd munka kritikus hianya
(kezelborvosra harulnak sulyos logisztikai, adminisztrativ terhek)

A ritka betegek edukacioja a terapia compliance noévelése érdekében

Intézkedési javaslatok:

Multidiszciplinaris, interszektoralis kooperacio a hazai ritka betegek kérképspecifikus gyégyszerellatasa
céljabdél: Szakmai, dontéshozoi, hatdésagi, ipari, betegszervezeti képvisel6k orphan team munkaja a
Nemzeti Ritka Betegségek Szakért6i Bizottsagon belll.

Az arva gyégyszerek tarsadalombiztositasi tamogatasanak uniformizalasa:

egységes orphan HTA keretrendszer alkalmazasa, megfelelve a 2021/2282 szamu EU
rendeletnek.

uniformizalt tarsadalombiztositasi tamogatasi mod(ok)

akut, életmentd kezelésekhez jutas priorizalasa, elbiralasi hataridejének minimalizalasa

a terapia indikalasahoz, effektivitas nyomonkdvetéséhez szikséges diagnosztikus eljarasok
elérhet6ségének biztositasa, finanszirozasa

orphan gyogyszerkassza

hazai és nemzetkdzi szakmai iranyelveken alapul6 finanszirozasi eljarasrendek

szakmai testuleti javaslattétel a terapia elkezdése, nyomonkovetése, terminacioja
vonatkozasaban

ahol lehetséges automatizmuson alapul6 folyamatok kialakitdsa (diagnézis és ahol a terapia
éltere sz610)

Varhato Hatasok:

Hazai tarsadalombiztositasi tAmogatasban részesulé/részesulhet arva gydgyszerek szamanak
emelkedése
Az adekvat terapiaban részesuld ritka betegek szamanak emelkedése

64 Cavaller-Bellaubi, M. et al. Patients, payers and developers of Orphan Medicinal Products: lessons learned from 10 years’
multi-stakeholder dialogue on improving access in Europe via MoCA. Orphanet J Rare Dis 18, 144 (2023).
https://doi.org/10.1186/s13023-023-02774-7

85 Szegedi, M. et al. The European challenges of funding orphan medicinal products. Orphanet J Rare Dis 13, 184 (2018).
https://doi.org/10.1186/s13023-018-0927-y
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* Adminisztracio egyszerisitése, ezzel kapcsolatos terhek minimalizalasa

» Aterapidhoz jutas idejének csdkkenése

* A terapia indikalasahoz, nyomon koévetéséhez sziikséges kozfinanszirozott diagnosztikus
eljarasok szamanak emelkedése (eddig kulféldéon vagy nem TB tamogatas keretében elvégzett
genetikai vizsgalatok, laborvizsgalatok, egyéb specifikus technolégiak kézfinanszirozasa)

+ A teljes gyogyszerkasszat illetéen az orphan gyogyszerekre forditott teljes tamogatasi 6sszeg
aranyanak évenkenti emelkedd tendenciaja

5.2.5.2 Gyogyaszati termékekkel torténd ellatas

A ritka betegségek esetében a kutatas és a termekfejlesztés felgyorsitasara iranyuld eréfeszitések
egyértelmiien a gydgyszerekre és a bioldgiai termékekre ésszpontositanak. Az orvosi eszkdzokrdl és az
eszk6zdk sziksegességérél sokkal ritkdbban esik sz6. Ezzel ellentétben az orvosi eszkdzok
kulcsfontossaguak, és gyakran létfontossaguak a ritka betegségben szenvedd betegek szamara. A
legtobb esetben ezek jelentés mértékben hozzajarulnak paciensek varhatd élettartamahoz és
életminéségéhez, mind a felnéttek, mind a gyermekek esetén. Példaul egyetlen gyégyszerészeti vagy
biologiai termék sem tudija biztositani egy titan implantatum altal biztositott mechanikai tamaszt.

Orvostechnikai eszk6z minden olyan termék, amelyet orvosi célokra hasznalnak, beleértve a diagnézist,
a megelbzést, a kezelést, a vizsgalatot vagy az anatéomiai valtoztatast, valamint a fogamzasgatlé
eszkozoket és az orvostechnikai eszkdzok sterilizalasat. Az egyes ritka betegségek diagnosztizalasahoz
és kezeléséhez sziikséges genetikai vizsgalatok bizonyos esetekben orvostechnikai eszk6zoknek
minésilinek. Ezen tulmenden a ritka betegségekben szenveddk nagyszamu olyan orvostechnikai eszkdzt
hasznalhatnak, amelyeket altalaban komplex mitétekhez, érzéstelenitéshez, légzéstamogatashoz, nem
sebészeti szivbeavatkozasokhoz, bizonyos gyogyszerek adagolasahoz, kilonféle diagnosztikai és
terapias képalkotasokhoz, laboratériumi vizsgalatokhoz és egyéb szolgaltatasokhoz hasznalnak. Széles
értelembe véve ide vehetjuk a tavgyogyaszat, az elektronikus egészségugy(eHealth), vagy a mobil
egészséglgy (mHealth) eszkozeit, szoftvereit €s a mesterséges intelligencia alkalmazasokat is.

Ezért alapvet6 fontossagu, hogy szem el6tt tartsuk a ritka betegségben szenvedé betegek specialis
igényeit az orvostechnikai eszkdzok kapcsan: a legtdbbjik szamara nem létezik terapias gyogyméd, és
az egyetlen médja annak, hogy enyhitsik szenvedéseiket és segitsunk nekik egy mélto életet élni, a
nagyon specializalt orvosi eszkdzok hosszu tavu, €s gyakran élethosszig tarté hasznalata.

Az orvostechnikai és in vitro diagnosztikai eszk6zok forgalomba hozatalara és a kapcsolédd klinikai
vizsgalatokra vonatkozé szabalyokat az (orvostechnikai eszk6zokrél szolo) (EU) 2017/745% (MDR)
rendelet, illetve az (EU) 2017/746°%" IVDR) rendelet hatarozza meg. E rendeletek 2021 majuséaban, illetve
2022 majusaban léptek hatalyba®®. A szabalyok az eszkozoket kockazati kategoriak szerint
csoportositjak, és minden kategoriara egyedi rendelkezések vonatkoznak. Az eszk6zok megtalalhatok
az Orvostechnikai Eszk6zok Eurodpai Adatbazisaban (EUDAMED):
https://ec.europa.eu/tools/eudamed/#/screen/home. Ezek a rendeletek szigorubb eljarasokat vezetnek
be a megfeleléségértékelésre és a forgalomba hozatal utani feltigyeletre vonatkozéan, el6irjak a gyartok
szamara klinikai biztonsagi adatok eléallitasat, egyedi eszkbzazonositd rendszert hoznak létre az
eszkd6zok nyomon kovethet6sége érdekében, valamint elbirjak az orvostechnikai eszkd6zdk eurdpai
adatbazisanak létrehozasat. A 2023. marcius 15-i (EU) 2023/607 eurdpai parlamenti és tanacsi
rendelet®® modositja a fenti rendeleteket az egyes orvostechnikai eszkozokre és in vitro diagnosztikai
orvostechnikai eszkdzdkre vonatkozé atmeneti rendelkezések tekintetében. Ez az Uj rendelet bizonyos
feltételek mellett fokozatosan meghosszabbitja az orvostechnikai eszk6zokrél szo6l6 rendeletben eldirt
atmeneti idészakot. Torli tovabba mind az orvostechnikai eszk6zokrdl szol6 rendeletben, mind az in vitro
diagnosztikai orvostechnikai eszkdzokrél sz6l6 rendeletben szerepld ,kiarusitasi” hataridét, amely utan
az atmeneti id6szakok el6tt vagy alatt forgalomba hozott, még az ellatasi lancban Iév8 eszkbzdket vissza
kell vonni.

8 https://eur-lex.europa.eu/eli/reg/2017/745/0j

57 https://eur-lex.europa.eu/eli/reg/2017/746/0j

68 https://www.ema.europa.eu/en/human-regulatory/overview/medical-devices

%9 https://eur-lex.europa.eu/legal-content/HU/TXT/?uri=uriserv:0J.L .2023.080.01.0024.01.HUN
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A ritka betegek és csaladjaik szamara a legnagyobb gondot ezeknek az eszk6zdknek az ara jelenti, amit
sok esetben a nemzeti egészségugyi rendszerek visszatéritési rendszere nem tamogat. Ez a helyzet
gyakran jelent6s anyagi terhet r6 a betegekre és csaladjaikra, ami tovabb sulyosbitja a mar amugy is
nehéz helyzetlket.

A tarsadalombiztositas altal tamogatott gyogyaszati segédeszkdzoket tartalmazo hazai katalogus neve
Online Segédeszkoz Jegyzék (SEJK)™°, mlikodtetdje pedig a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezel6
(NEAK).

A SEJK a tamogatott gydgyaszati segédeszkozok teljes korére vonatkozoan tartalmazza az alabbi
adatokat:

o termékinformaciok (leiras, hasznalati utmutato, kép, video),

e tamogatasi adatok (tamogatas Osszege, kihordasi idd, kihordasi id6re felirhatdé mennyiség,
rendelhetdségi feltételek [indikacio, felirasi jogok]),

e a forgalomba hozéra vonatkozé adatok (forgalomba hozé neve, cime, elérhetéségei, a gyartd
megnevezése),

o az eszkdzzel kapcsolatosan beérkezett felhasznaldi vélemények, és

e Kkeretszamlalo kalkulator (a késébbiekben bevezetendd HTL-alapu keretosszeghez).

Annak megallapitasakor, hogy mikor mi keruljon fel ebbe az adatbazisba, a dontéshozoknak fel
kell ismernilk a fennalld6 népegészséglgyi szikségletet, mérlegelve a szolidaritasi és a
népegeszségugyi dimenziot is, az egységes piacra vonatkozé aruk szabad forgalmanak
gazdasagi sziikséglete mellett. igy lehetévé valna a ritka betegségekben szenvedd betegek
szamara szukséges specializalt orvosi eszk6zok hozzaférhetéveé tétele mindenki szamara,
fluggetlenll a gazdasagi helyzetétél vagy a lakohelyétol.

Szamos esetben az eHealth, mHealth és egyéb digitalis eszkd6zok mielébbi bevezetése lenne
az ellatdas koltségcsOkkentésének legjobb utja, mikdzben lehetévé tennék az ellatasi
egyenldtlenségek csokkentéseét is.

Intézkedési javaslatok:

1. A megfelelé orvostechnikai eszk6zék tamogatasanak javitasa:

o Kibdvitett tdmogatas vagy visszatéritési rendszer kidolgozasa az orvostechnikai
eszkdzOk szamara (ahol lehet kdlcsdnzési rendszer), hogy megkdonnyitsék a ritka
betegek hozzaférését ezekhez az eszk6zokhdz megfelelve a 2023/607 szamu EU
rendeletnek.

2. Az orvostechnikai eszk6zok aranak csokkentése:

o Piaci szabalyozas vagy tamogatasi rendszer bevezetése az orvostechnikai eszk6zdk

arainak csokkentése érdekében.
3. Digitalis eszk6zok bevezetése:

o Az eHealth, mHealth és mas digitdlis eszkdzOk bevezetése az ellatas
koltséghatékonysaganak javitdsa és az ellatasi egyenlbtlenségek csokkentése
erdekeében.

Varhato Hatasok:

1. Jobb hozzaférés az orvostechnikai eszk6zokhoz:
o A Kkibdvitett tamogatasi rendszernek kdszdnhetéen a ritka betegek kdnnyebben
hozzaférhetnek a szamukra létfontossagu orvostechnikai eszk6zdkhoz.
2. Anyagi terhek csokkenése:

70 https://sejk.neak.gov.hu/
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o Az arak csokkentése vagy a tamogatasok bevezetése révén a betegek és csaladjaik
anyagi terhei csékkennek.

3. Ellatasi egyenlétlenségek csokkentése:

o A digitalis eszk6zok bevezetése révén az ellatas koltséghatékonyabba valik, és lehetévé
teszi az ellatasi egyenlétlenségek csokkentését, mivel az eszk6zok szélesebb korben
elérhetévé valnak.

4. Nagyobb tarsadalmi inkluzié:

o Atamogatasi rendszer és az eszk6zok aranak csokkentése lehetdvé teszi a ritka betegek

szamara, hogy teljes életet éljenek, és jobban integralédjanak a tarsadalomba.

5.2.6 Egyiuttmikodés civil szervezetekkel, betegképviselet

Hattér:

A betegek, csaladjaik és gondozoik, valamint az 6ket képvisel6 szervezetek nap mint nap egy ritka
betegség valésagaval élnek. Rengeteg tudast és megélt tapasztalatot tudnak megosztani, amelyek
rendkivil értékesek lehetnek a politikai dontéshozok és a szolgaltatok szamara a ritka betegségekben
szenvedl betegek szamara nyujtott szolgaltatasok tervezése soran.

Betegszervezetek bevonasa a dontéshozatalba, SWOT analizis

Erésségek Lehet6ségek
- Er6s beagyazottsagu - Szervezett véleményalkotas a
erny6szervezet mikodik betegek részére — hatékony
- Hatékony parbeszéd a dontéshozé igényfelmérés
allami szervekkel - Dedikalt ritka beteg regiszterek
- Tudomanyos megalapozottsag a felallitasa
szakérték bevonasaval - Az ERN-ek hatékonyabb
- Eurdpai Referencia Halozatok (ERN) kihasznalasa a jobb betegellatasért
megkezdték a mikddést - AIPM szervez8dés elbnyei
Gyengeségek Fenyegetettségek
- Gyenge érdekérvényesitd képesség - Kis eréforras: kis hatékonysag
sok betegszervezetnél - Nincs sok, a kormanyzati ciklusokon
- Nehezen miikédé keretrendszer a athidalé megoldas
szakérték 6sszefogasara - Arosszul menedzselt
- Kevés betegszervezeti képviseld betegszervezet kimarad a
csatlakozott az ERN-ekhez tudomanyos kutatasokbol

- Azok a betegek, akiknek nincs
betegszervezete, kimaradnak az
elényokbdl

A ritka betegségben szenveddk szamara nyujtott allami gondoskodas komplex megkozelitésben
nemcsak egészségugyi ellatas formajaban mikdodik, hanem ebben tovabbi meghatarozé szaktertletek
— a szocidlis ellatas, az oktatas, a csaladtamogatas, a munka- és foglalkoztatas — is szerepet kell. hogy
vallaljanak. Mivel a ritka betegségben szenveddk jelentds hanyadanak (94%) nincs oki terapiaja, csupan
egy-egy orvosi szakterulet tineti kezelése az életminéség szinten tartadsahoz, igy sok gondot a tobbi
allami ellatasi agazat tud csak orvosolni. Jelen helyzetben a betegszervezetek képviselete elérte, hogy
az Emberi Er6forrasok Minisztériuma elfogadta a komplex ellatasi modellt, és kijeldlte a tarcan bellili
agazatok képviseletét.
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A RIROSZ szerepe a dontéshozatalban

Az allami ellatasok teriletén a betegek képviselete jobbara azokon a szervezeteken keresztil torténik,
amelyek (i) erny6szervezetek (RIROSZ, BEMOSZ), illetve (ii) nagy érdekérvényesitd képesséql
betegszervezetek (pl. rakbetegek szervezetei, nagy népbetegségek szervezetei). Tekintettel arra, hogy
a ritka betegségek egy-egy betegszervezete csupan néhany tiz-néhany szaz beteget képviselnek, ezért
hatékony részvételre a dontéshozatalba az ernydszervezetek képesek. JO esély ebben az, hogy az
Eurdpai Unié a ritka betegségeket az érdekl6dése homlokterébe helyezte, és nagy lehetéségek adodnak
ilyen témaju tamogatasok megszerzésére.

A RIROSZ, mint a ritka betegségek specifikus ernyészervezete kihasznal minden lehetéséget arra, hogy
a ritka betegek megfelel6 figyelmet kapjanak, tekintettel arra, hogy 6sszességikben a tarsadalom 6-7
szazalékat teszik ki. A jelen nemzeti terv kidolgozasaban, a kdvetkez6 pontban részletezett szakértéi
bizottsagban meghataroz6é szerepet vallal. A betegekhez mindezen eréfeszités eredménye a
tagszervezeteken keresztil jut el. Jelentdés stratégiat dolgozott ki a betegek koncentralt és komplex
tdmogatasara, amely a Ritka betegségek Eréforras Kozpontjaban valdésul majd meg. Ezt a koncepciét
az allami vezetés is elfogadta. A kdzpontban sokféle szolgaltatast kapnak a ritka betegek, szervezeteik,
de a jelenleg is m(ikddé Mentédv segélyvonal jelentés technoldgiai és technikai b8vitésre szamithat az
Uj Eréforras Kozpont részekeént.

A RIROSZ média jelenléte sem elhanyagolhatd, részt vesz tobb csatorna mdisoraiban, interjuk,
beszélgetések keretében ismerteti a ritka betegségekrél megszerzendd tarsadalmi ismereteket. A média
jelenlét kihat a dontéshozatali mechanizmusra, hiszen, ha a tarsadalom megfelel informacié birtokaba
kerdl a ritka betegségekkel él6k mindennapi gondjairdl, azt a politikai dontéshozok nem hagyhatjak
figyelmen kivil, €s nem is hagyjak figyelmen kivdl.

Az évente megrendezésre keril6 Ritka Betegségek Vilagnapja rendezvényt nemcsak Budapesten, de a
nagyobb varosokba is eljuttatja. A rendezvény allandé meghivott vendégei az érinett tarcak képviseldi,
akik beszamolnak a tevékenységukrdl, ami szintén alkalom a déntéshozatalban valo részvételre.

Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsaga (RBSzB)

Az egészségugyi agazat 2009-ben létrehozta a Ritka Betegségek Szakértéi Bizottsagat, amely
Osszetételében hiven tukrozi a terllet relevans szerepl6it: a négy nagy egyetem (Semmelweis Egyetem,
Debreceni Egyetem, Szegedi Tudomanyegyetem, Pécsi Tudomanyegyetem), a RIROSZ, a Nemzeti
Népegészségugy e€s Gyogyszerészeti Kbézpont szervezeteit.

A szakeértdi bizottsag idérdl idére megtargyalja az idészer( témakat, indulasa 6ta a RIROSZ iniciativajara
a Ritka Betegségek Nemzeti Tervének meguijitasat, valamint az Eurépai Referencia Halézathoz (ERN)
val6 szélesebb kor(i csatlakozast, valamint a ritka betegségek regiszterének kialakitasat, a Veleszlletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasaval (VRONY) térténé harmonizalasat targyalta. Az RBSzB
javaslatot tett a nemzeti terv meguijitast kidolgozé munkacsoportok dsszetételére.

A RBSzB tevékenységét a z NNGYK szervezi
Tudomanyos kutatas és betegszervezet

A betegszervezetek — bar laikus szervezetek — mégis jelentds szerepet jatszhatnanak a tudomanyos
kutatasokban. A tudomanyos kutatasok pedig arra iranyulnak, hogy hatékonyabb és jobb kezelési
alternativak szllessenek, amelyek allami dontések keretében beépllhessenek a terapiak k6zé. Jelenleg
ritka az ilyen részvétel, pedig a betegszervezetekben jelentds informacié halmozddik fel egyes
betegségekrél, amely sok esetben segitené a kutatast. A csekély mértékl részvételre magyarazatot ad
a betegszervezetek kronikus eréforras hianya, amely nem teszi lehetévé egy kutatasban valo szervezett,
sok esetben idegen nyelvi kdrnyezetben vald tevékenységet.

Idehaza a betegszervezetek képviselbi és az AIPM (Innovativ Gydégyszergyartok Egyesilete) Iétrehoztak
az ABEP-et (AIPM és Betegszervezetek Egyuttm(ikddési Platformja), amely a gydgyszerkutatasokban
val6 betegrészvételt segiti, és erre teszi a hangsulyt.
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Civil szervezetek tAmogatasa betegek részére, SWOT analizis

Er6ssegek Lehet&ségek
- Er6s motivaltsag a betegek részérdl - Betegszervezeti bels6 képzések a
a betegszervezetek létesitésére hatékony mikddés elbsegitésére
- Hatékony tdmogatas az - Betegszervezetek egymas kozotti
ernyGszervezet részérdl kommunikaciojanak lehetésége
- Univerzum Kézpont lehetésége - Hatékonyabb kiadvanyok, média
- Nemzetko6zi tapasztalatok megjelenés, kdzdsségi-média
megosztasa hasznalata
Gyengeségek Fenyegetettségek
- Anyagi eréforrasok hianya - Eréforras hianyaban elhal a
- Bels6 human eréforras hianya lelkesedés, nem mikodik a
- Alacsony részvétel a nemzetkozi szervezet
szakmai-szocialis tevékenységben - Esetenkénti széthuzas a
betegcsoportok kozott

Az allami és magan ellatékon kivil, szervezett formaban, a civil szervezetek nyujthatnak tamogatast a
betegek szamara. A civil szervezetek a szakmai terlileten (egészségugy, szocialis ellatas stb.) valamint
az életvitel tertletén tudnak segitséget nyujtani a betegek szamara. A ritka betegségekben szenvedék
csaladjai a célterulet, amely segitségre szorul

Szakmai civil szervezetek

A szakmai civil szervezetek azokat az informacids hiatusokat tudjak pétolni, amelyeket az allami ellaté
szervezetek id6hianybdl vagy szabalyozatlansag okan nem biztositanak a betegeknek. Az informacion
tal 6k azok, akik a terapia nem kotelezd, hanem ajanlott tartalmat is tudnak biztositani (terapias
segédanyagok, felszerelések stb.) Az orvostarsadalom leterheltsége — kiléndsen most, a COVID-19
id6szaka utan — ennek a betegtamogat6 rendszernek a hianyat eredmeényezi.

Betegszervezetek

Az egyetlen szervezett formatum, amelyt6él a beteg tamogatast remélhet — a sorstarsakon kivil — a
betegszervezet. A betegszervezetek kbzdsséget épitenek a sorstarsakbdl, megfelel6 informacidval latjak
el a betegtarsakat, valamint Osszegyljtve az életvitelt hatranyosan befolyasold tényezdket,
szolgaltatasokat nyujt azok csokkentésére. Persze jelentés a jo gyakorlatok elterjesztése is, amely
megint a kdzésségben felhalmozott ismeretekbdl szarmazik.

A betegszervezetek feladata az adott betegségekrdl tarsadalmi méretl informacio terjesztése, amelyet
honlapon keresztll, rendezvényeken, széréanyagokon keresztil torténik.

A betegszervezetek kapcsot képeznek az ellatd szervezetek (egészségligyi és szocialis) és terapiat
biztosité egészségipari szereplék és a betegek kozott. Szektorsemlegesen ismertetik a terapias
lehetéségeket — mar amennyiben vannak ilyenek — és a betegséget ellaté orvosok szakmai
visszacsatolasat is el6segitik. Ezen keresztul hatékony beteg-edukacio johet létre.

Az egyes ritka betegségeknek léteznek vilagméretli szervezeteik. Ezekkel valéo egyuttmikodés a
betegszervezetek dolga. Mivel orszagosan kis szamu betegcsoportot latnak a betegszervezetek, a
nagyobb szam — és az ebbdl fakadd elényok — a nemzetkdzi kapcsolatok révén érhetdk el. Jelen
pillanatban ez a kapcsolati forma gyermekcipékben jar Magyarorszagon, szintén a kronikus
eréforrashiany és a nyelvi problémak miatt.

Allami tamogatasok betegek, képviseletiik részére

Er6ssegek Lehet&ségek
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- Aktiv parbeszéd a déntéshozokkal - A kivant tamogatas megszerzésére

- Artikulalhato projektek, amelyek irdnyul6 aktiv kommunikacio
tdmogatasra érdemesek - Az erny8szervezet befolyasanak
hasznalata az érdekérvényesitéshez
Gyengeségek Fenyegetettségek
- Nehéz a jogszabaly alkotas - Kevés a megszerezhetd allami
folyamata koltségvetési forras

- Nincs a betegszervezeteknek elég
sulyuk a jogszabaly alkotasban valé
részvételhez

- Nincs megfelel jogi tudasuk

Magyarorszagon az egészségbiztositasi jogviszonnyal rendelkezd szamara ingyenes az ellatas. Ezen
az ingyenes ellatason kivll a ritka betegek tobblet gondoskodasra szorulnak, amelyet az ket képvisel6
betegszervezeteken keresztil kaphatjak meg. A betegszervezetek elsésorban informacioéval, az altaluk
gylijtott tapasztalatokkal segithetnek. Ehhez az altaluk gydijtott tamogatasokbdl és adomanyokbal
finanszirozzak a muikodésiket és a betegeknek nyujtott szolgaltatasokat. A tovabbiakban ezeket
vesszuk goéresoé ala.

a. Jogszabaly alapu tamogatasok

Az ellatasokon belul vannak un. trividlis ellatasok, amelyek meglétét nem kell kilondsen propagalni a
betegek szdmara, mert természetesen jarnak. llyen az egészséglgyi ellatas legtdbb vallfaja, de a
specialis ritka betegeknek megfelelé ellatasokrél mar kevés az informacié. Ezen kivil vannak olyan
tdmogatasok, amelyek nem trivialisak, jogszabaly alapjan jarnak, de nem koztudottak! Ezek lehetnek
ellatasi formak, természetbeni juttatasok, adokedvezmények stb., melyek a kulonb6zé agazatokhoz
tartoznak, és gyakran valtozhatnak, ami miatt még a szakemberek szamara is nehéz az eligazodas. A
betegek széles tdomegei nem jartasak a jogszabalyok utvesztdiben, ezek az ellatasok — bar megilletnék
O6ket — de kihasznalatlanul maradnak. A betegszervezetek és a betegekkel kapcsolatba kerulé allami
szervek feladata az ilyen értelma felvilagositas. Ebben jelen helyzetben a betegszervezeteken kivil mas
érdemben nem hatékony. Bar igaz, ha a beteg kérdez, altalaban megkapja a valaszt, és az Internet
térnéditasaval egyre konnyebben juthat hozza a valaszokhoz, de még mindig sok az id8s beteg, aki ettdl
a lehetbségtél tavol van. A vazolt helyzeten I1ényegesen javitani képesek lesznek majd a képzett Ritka
Beteg Eletut Koordinatorok, akiknek a f6 feladata lesz az agazati labirintusokban térténd eligazitas és
részvétel azok tevékenységének koordinalasaban.

b. A jogszabaly alkotasban formalodé tamogatasok

A betegszervezetekben felgylilt tapasztalatok, valamint a megfelelé érdekérvényesités lehetéséget ad
arra, hogy a betegek javat szolgald Uj jogszabaly megalkotasaban részt lehet venni. llyenre példa a
jelenkorban van néhany, de nem elegendé. Tapasztalatnak nincsenek hijan a betegszervezetek, de az
érdekérvényesités nehéz feladat!

c. Betegszervezetek allami tamogatasa

Sokszor hivatkoztunk a betegszervezetek korlatjai kdzott a kronikus er6forrashianyra. Ez a hiany
kizarélag forrashianyra vezethet6 vissza, mert elkdtelezett tarsadalmi munkas, aki érintett is az adott
betegségeben akadna, de forras, amellyel az idd és lehetéség finanszirozhatd, mar annal kevesebb!

Létezik normativ- miikddési- és szakmai allami tamogatasi forma, amelyet a betegszervezet
megpalyazhat, de a nyerési rata alacsony, a rendszer igen burokratikus és az elnyerhet6 tamogatas csak
igen kis mértékben fedezi a valés kiadasokat. Ez a tamogatas akkor még inkabb indokolt, amikor a
szervezet allami feladatot vallal at. Célszer( a specialis feladatokat vallaloé betegszervezetek szamara a
szocialis szervezetekéhez hasonldé modon felallitott, elkildnitett palyazati rendszert béviteni.
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Intézkedési javaslatok:

1.

Betegszervezetek bevonasa a déntéshozatalba

A RIROSZ tényleges bevonasa a ritkakat érinté jogszabalyalkotasba

A RIROSZ ellenbrzési jogkérének megteremtése, gyakorlasa, kereteinek megalkotasa

A Ritka Betegségek Eréforras Kdzpontjanak létrehozasara koltségvetési tétel allokalasa

Az RBSzB mikodési kereteinek szabalyozasa, meghatarozott iléseinek rogzitése

Az RBSzB tagjainak honoralasa

Az RBSzB kibdvitése az érintett tarcak képviselbivel

Kutatasi témak tamogatasa, a ritka betegségek betegszervezeteinek segitése és motivacioja a
részvételre

Civil szervezetek tamogatasa betegek részére

Kommunikacios lehetéségek kiterjesztése a betegszervezet és beteg kozott (portal, transzfer
stb.)

Jogszabaly keresés tamogatasa

Betegprofil kitdltésének kotelezévé tétele az EESZT-ben a haziorvos ill. a kezelborvos szamara,
megfeleld interface biztositasaval.

Elé kapcsolat kialakitasa a NEAK és a betegszervezet kozott az ellatdsok megismerésére
Idegennyelvi tdmogatas a nemzetkdzi kapcsolatok bonyolitdsahoz

Allami tdmogatasok betegek, képviseletiik részére

Ritka betegségekkel él6k szamara jogszabaly gyljtemény megjelentetése a Magyarorszag.hu-n

Koézhasznu betegszervezetek allami tamogatasanak 0j, korrekt, a mérethez igazodd
rendszerének kialakitasa és jogszabalyi mikddtetése

Varhato hatasok:

1

Betegekre vonatkozd hatasok

nd a betegek biztonsag érzete

nd a betegek tajékozottsaga

gazdagodik a betegek altal igénybe vett allami szolgaltatasok kore

az ellatdkkal egyenrangu partnerré valik a beteg

a kutatasok gyarapitjak a terapiaval rendelkez6 ritkak szamat

az allami tamogatas szélesiti a civil szervezetek lehet6ségeit a beteg javara
nd a betegek altalanos ismerete a betegséggel, ellatassal kapcsolatosan

a betegutak optimalisabba valnak

az életut hosszan tartd segitség altal a betegek ellatasa teljesebbé valik
kevesebb lesz a ,félrekezelés”

Egyeéb érintettre (szakemberek, egészségpolitika, finanszirozas stb.) vonatkozé hatasok

a betegszervezettél kapott visszacsatolas pozitiv hatast gyakorol az ellatasban résztvevd
szakemberek munkajara

megalapozottabb dontést hozhat a szakpolitika a ritka betegek ellatasat tekintve

jogszabalyi keretek kozott folyhat az ellatas, a terapia biztositasa

csokken a felesleges ellatas koltsége, viszont né az adekvat ellatasok szama és igy azok koltsége (!)

Végrehajtas utemezésére vonatkozé javaslat, koltségigény:

Prioritas Koltségigény

A betegképviseletet gyakorl6 civil szervezetek differencialt allami | 2-2,5 Mrd Ft/év
tamogatasanak megoldasa. Differencialt, mivel az egyes

90



szervezetek nem azonos eséllyel tudnak tamogatast, illetve
adomanyokat gydjteni.

A Ritka betegségek Szakértdi Bizottsaganak hataskorét ki kell kb. 10 mFt/év
terjeszteni a betegek-betegszervezetek kutatasi projektekbe
valod involvalasara. Ezt a tevékenységet intézményes keretek
kozott — megfelel6 finanszirozassal — kell végezni, a tarsadalmi
munka nem szamonkérhetd, bizonytalan eredményre vezet.

Szélesiteni kell a betegek képzését biztositd lehetbségeket, be kb. 200 mFt/év
kell vonni ebbe a ritka betegek kezel6helyeinek szakembereit.
Lehet6séget kell teremteni a gradualis- és postgradualis képzés
keretében a ritka betegségek ,beteg-sztorijai” ismertetésére,
kulénos tekintettel az indokolatlan kezelésekre és fals-diagnozis
felallitasanak veszélyeire.

Egyéb, a megvaldsulast segité javaslat:

A kidolgozott 2. Ritka Betegségek Nemzeti Tervet hataridére ratifikalni kell, majd a Miniszterelndkséget
vezetd miniszter ala rendelt kormanybiztost célszeri kinevezni a terv végrehajtasara. Ezzel biztosithatd
az, hogy az 6sszes érintett agazat érdekelt és motivalt legyen a végrehajtasban.

5.3 Agazatkozi ntegralt ellatas jobb koordinaciéval, Eréforras Kézpont létesitése

A harmadik prioritast az indokolja, hogy sok ritka betegség kronikus és tobb szervrendszert érint, igy
azok, akik ritka betegséggel élnek, legyenek azok diagnosztizaltak vagy sem, szamos korhazi vizsgalatot
és bonyolult allapotkezelést igényelnek. Ellatasuk tobb kulonb6z6 szakember szakértelmét igényelheti,
akik kulénb6z6 korhazakban, sét kilonb6z6 agazatokban (az egészséglgy mellett pl.: a
fogyatékosiigyben, az oktatasban, vagy a munkaligyben) dolgozhatnak, mikézben a betegnek és
csaladjanak rendszeresen kapcsolatot kell tartani mas szolgaltatasokkal is, mint példaul a haziorvosok
és a szocialis ellatas. A ritka betegségekben szenvedd gyermekek szllei gyakran jelentds gondozasi
terhet viselnek, szabadidére van sziikséglk, hogy gondoskodjanak gyermekeikrél és elvigyék Oket a
vizsgalatokra, és kihivast jelenthet a gondozas folyamatossaganak biztositdsa a gyermek- és felnétt
szolgaltatasok kozotti atmenet soran is. Ezért a tobb agazatot integrald ellatas koordinacioja
elengedhetetlen a hatékony kezelés biztositasa, a betegek és gondozéik terheinek minimalizalasa,
valamint a kilénbdz6 szakemberek egylttmikodése, a lehetd legjobb, Gsszehangolt és magas
szinvonalu ellatas biztositdsa érdekében.

A gazdasagi tarsadalmi és kornyezeti hattér rovid bemutatasa:

A ritka betegek sujté rengeteg plusz teherrél és a sok kielégitetlen szukségletrdl olvashattunk az el6z6
fejezetekben (pl.: a 2.1 és 3.1 fejezetekben). Megallapithattuk, hogy az életminéség legnagyobb javulasa
szamottevd tObbség szamara a tarsadalmi tényez6k eredményeképpen varhato, féleg, ahol a klinikai
tényezdk hatasa kisebb mértéki lehet. Olyan komplex allapotokkal élnek egyltt ezek az emberek, amik
nem kezelhetéek kalon informaciés sildkban, csak tébb agazatot atfogd, holisztikus szemlélettel,
nemzetkdzi egyuttmikddéssel, mivel egyetlen orszag sem képes az 6sszes ritka betegséggel egyforman
foglalkozni. A problémak ilyen sokasagara esetlikben csak a tobb agazatra kiterjed6 integralt ellatas,
azaz a teljes korl megkozelités és multidiszciplinaris, koordindlt (egészségugyi, szocialis, oktatasi,
foglalkoztatasi, csaladlgyi stb.) ellatasi mod hozhat eredményt!
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A ritka betegségek mindennapi hatasairdl szolé elsé eurdpai felmérés eredményei (amelyet az
EURORDIS Ritka Barométer Programja segitségével végeztek) a ritka betegségekkel valoé egyttélés
sulyos hatasait mutatjak be’:

o A felmérésben résztvevék 85%-a ugy nyilatkozott, hogy a ritka betegség egészségik eés
mindennapi életlk tébb aspektusara is hatassal van;

o 65%-anak révid idén belll kilonb6zd egészségligyi, szocialis és helyi szolgaltatasokat kell
felkeresnie, 67%-uk pedig ugy taldlja, hogy ezek a szolgaltatdsok rosszul kommunikalnak
egymassal;

o 10-bél 7 ugy érzi, hogy az ellatas megszervezése iddigényes, és 10-bél 6-an nehezen kezelhetd;

e Fontos, hogy 10-bél 7 ritka betegséggel él6 ember és csaladgondozd kénytelen csokkenteni vagy
abbahagyni szakmai tevékenyseégét, és 69%-uk jovedelemcsdkkenéssel néz szembe;

o 54%-uk nyilatkozott ugy, hogy ritka betegséguk a baratoktél és a csaladtél valo elszigeteltséget
okozta vagy feler8sitette;

e A valaszadok 37%-a szamolt be arrdl, hogy gyakran (19%) vagy nagyon gyakran (18%)
boldogtalannak és depresszidsnak érzi magat, szemben a teljes lakossag 11%-aval;

A ritka betegségek komolyan befolyasoljak a mindennapi életet

Vilaszolé betegnek, vagy
gondozoénak kellett
csokkenteni, vagy abbahagyni
a szakmai tevékenységét a
ritka betegsége vagy a
csalddtagja ritka betegsége

—
8/10 :

10 beteg, vagy gondozé koziil '
8-nak okoz nehézséget a napi i
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9. abra: A ritka betegségek hatasa a mindennapi életre

Ezért kell csokkenteni a ritka betegséggel él6k és csaladjaik pszicholdgiai, tarsadalmi és gazdasagi
kiszolgaltatottsagat integralt, holisztikus gondozas biztositasaval, amely a ritka betegséggel él6 emberek
és csaladjaik egészségulgyi, szocialis €és mindennapi szukségleteinek 360°-os spektrumat dleli fel.

A ritka betegségben szenvedb6knek utdégondozasra és tamogatasra van szikségik kilénb6zé
egészségligyi szakemberektdl, gyakran tébb kiiléonbdzé szakorvostdl, valamint szocialis munkasoktol és
mas szocialis és helyi szolgaltatoktol. Ezek k6zé tartozhat a rehabilitacié, a nappali ellatas, az otthoni
apolas, a személyi asszisztensek, a szabadidés szolgaltatasok, az adaptalt iskolak és munkahelyek, a
pszicholdgiai tamogatas és egyéb szocialis ellatas is. A RIROSZ, mint a betegszervezetek képviselete
elérte, hogy az Emberi Eréforrasok Minisztériuma elfogadta a komplex ellatasi modellt, és kijeldlte a
tarcan bellli agazatok képviseletét. A Covid pandémia azonban megakasztotta ezt a folyamatot. A
masodik Ritka Betegségek Nemzeti tervének fontos feladata, hogy a szélesen értelmezett
integralt ellatds rendszerszinten megvalésuljon, hogy el lehessen keriilni az eddig jellemzé
esetlegességet, véletlenszeriiséget!

1 https://www.rirosz.hu/wp-content/uploads/2022/12/2019 zsonglorkodes.pdf
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5.3.1 Arritka betegségek hatasa a mentalis egészségre
Hattér:

A mentalis egészség nagyon fontos komponense a mindennapok jéllétének! A fizikai és mentalis
egeszség kozotti kapcsolat jol ismert, bizonyitva, hogy a két egészségi allapot 6sszefligg egymassal.
Egy fizikai egészségi allapot sulyossaganak és 6sszetettségének ndvekedése negativan befolyasolhatja
a mentalis egészséget és jollétet, depressziot, fesziltséget és szorongast okozva. Ugyanakkor a rossz
mentalis egészség hatassal lehet a fizikai egészségre, az Onellatas képességére, ellenalléképességre,
példaul fejfajast, fajdalmakat, izomfeszlltséget, alvasproblémakat és immunrendszer-gyengulést
okozva. Ezért fontos a kett6 egyittes kezelése.

A ritka és/vagy nem diagnosztizalt allapottal él6 emberek fokozottan sebezhetbek és tdbb kockazati
tényezével kell szembestilnilik. Mindez halmozottan veszélyezteti a mentalis jollétliket, ami visszahatva
sulyosbithatja az eredeti betegséguket. Ezt az 6rdogi kért mindenképpen meg kell szakitani!

EImondhatd, hogy egyéni szinten sok ritka betegség tarsbetegsége lehet valamilyen mentalis érintettség.
Populaciés szinten lathatjuk, hogy a ritka betegségekhez az életit minden szakaszaban fokozott
pszicholdgiai teher kapcsolédik. Mindennek eredményeként tébb terlletet érinté pszichoszocialis hatas
tapasztalhatd, amikor a ritka betegséggel él6k, és csaladjaik nagyobb mértékben vannak kitéve a
tarsadalmi egyenlétlenségeknek és diszkriminacionak, amelyek uUjabb kockazati tényezéként rosszabb
mentalis helyzetet eredményeznek.

A ritka betegségek orvosi szempontbél heterogének, azonban k6zos stressztényezdket okoznak
a betegek és csaladjaik szamara, amelyek a ritkasagukhoz kapcsolédnak, és fokozott
pszicholdgiai hatast gyakorolhatnak az egész csaladra.

A ritka allapotban él6 emberekkel kapcsolatos kdzos stressztényez6k kozé tartoznak a hosszu
diagnosztikai utak, a kezelési lehetéségek korlatozott hozzaférhetbsége és elérhetésége, az
O0sszehangolatlan ellatasi utak, a fogyatékossaggal élés, a korlatozott munkalehetéségek, a hosszu
id8szakokra torténd oktatas/munka lehetéségeink csdkkenése/megsziinése, és a tarsadalmi stigma. A
ritka allapotok tdbbsége gyermekkorban jelentkezik, és a mentalis jollétre gyakorolt negativ hatasa az
eérintett gyerekekre, valamint testvéreikre és szuleikre, sulyos hatasu lehet.

Mindennek a kdvetkezménye a Rare Barométer 2017 évi felmérésnek az az eredménye, mely szerint a
ritka betegséggel él6k 85%-a allitja, hogy a ritka betegség hatassal van fizikai és mentalis egészségik,
valamint mindennapi életliik szamos aspektusara, és haromszor boldogtalanabbak és depresszidésabbak,
mint az altalanos népesség (ami az el6z6 fejezet abrajan is lathato).

A ritka betegséggel él6 emberek csdkkent mentalis egészsége és jblléte a megbélyegzés és a
megkulonboztetés miatt rejtve és elhanyagolva marad, valamint gyakran elhomalyositjak a ritka
betegségekhez kapcsolédd egyéb orvosi komplexitasok. A kielégitetlen mentalis egészségugyi
szlkségleteik elismerésének hianya az egészségligyi, szocialis, oktatasi és foglalkoztataspolitikaban
tovabb marginalizalja és kizarja ezt a sebezhetd csoportot, mivel sokszor nem allnak rendelkezésre a
megfelel6 szakpolitikai intézkedések és megfelel§ tamogatas. Ezért szerepel az EU Rare 2030
programja® ajanlasai kozott, hogy a ritka betegségek fiziologiai tlinetein tul kell tekinteni, és konkrét
Iépéseket kell tenni az ezen &sszetett allapotokhoz kapcsoldédd pszicholdgiai hatasok kezelése
érdekében.

A ritka betegségek komplex, agazatkdzi kielégitetlen igényei miatt a ritka betegséggel él6 emberekre
aranytalanul nagy mértékben hatnak azok a felhalmoz6dé kockazati tényez6k, amelyek tobbszdrésen
kiszolgaltatott helyzetikbdl adodnak: sok ritka betegség minden korosztalyt érint a gyermektél, a
fiataloktdl egészen a felnéttkorig, a csaladi gondozék tébbsége né; sokan élnek fogyatékossaggal és
tarsadalmilag kirekesztettek. Az atfedd igények fokozott pszichoszocialis kockazatokat eredményeznek
az oktatasban és a munkahelyen, az elszigeteltségben, a diszkriminacidban és a tarsadalmi stigmaban.
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Intézkedési javaslatok:

Ezért csatlakozva az Eurdpai Bizottsdg 2023 évi kdzleményéhez a mentdlis egészség atfogo
megkozelitésérdl® a kdvetkezd intézkedések javasoltak:

o A mentalis egészség ligyét minden szakpolitikaba integralni kell.

Szikséges a rossz mentalis egészség kialakulasanak megel6zése az egészségfejlesztéshez
val6é hozzaférésen, a megel6z8 beavatkozasokon, a korai felismerésen keresztil.

o Az ellatas folyamatossagat javitani kell a holisztikus ellatashoz valé jobb hozzaférés és
koordinacioé, valamint a magas szinvonalu pszicholégiai tdmogatd szolgaltatasokhoz és
kezelésekhez valé hozzaférés révén.

o Erésitslik az EU és a nemzeti rendszerek kapacitasait, valamint a szolgaltatasokat és a szakmai
kompetenciat, hogy megértsiik a ritka betegségek és a mentalis egészség kozotti agazatkozi
igényeket, hogy optimalizaljuk a szakpolitikakat, a gyakorlatot és a beavatkozasokat.

o Szlkséges tovabbi bizonyitékok, j6 gyakorlatok gyljtése, megosztasa megfeleld
kommunikacioval és figyelem felhivassal.

¢ Mindebben fontos szerepet jatszik a megvalésitandd Nemzeti Eréforras Kézpont, és a benne
dolgozé életut koordinatorok

5.3.2 Arritka betegségek és a fogyatékossagok kapcsolata
Hattér:

A ritka betegségek koézul soknak sulyos kdvetkezménye, hogy valamilyen fogyatékossagot okoz,
alapjaiban megvaltoztatva a velik él6k mindennapjait. Az Egészséglgyi Vilagszervezet (WHO)
értelmezésében a fogyatékossag egy gyljtéfogalom, amely magaban foglalja, hogy a testi funkciok
karosodhatnak, a tevékenység akadalyozotta valhat, a tarsadalmi életében vald részvétel pedig
korlatozotta. A fogyatékossagra, mint élettapasztalatra tekint, amire barki barmikor szert tehet, ha
valamilyen probléma adodik a funkcioképességben, kulonb6zé tényezdk kdzotti kdlcsdnhatasok
eredményeképpen.

Azt tudjuk, hogy a ritka betegek zéme valamilyen fogyatékossaggal él, de a ritka betegségek és a
fogyatékossagok viszonyanak tisztazasa a ritka betegségek rendkivil nagy heterogenitdsa, de
ugyanakkor a mindannyiukra jellemzd ,lathatatlan” volta (BNO10 kéd hidanyaban) és a sziikséges
adatok hianya miatt nagyon nehéz.

1, Kénnyebben megvalaszolhaté az a kérdés, hogy a ,lathaté” fogyatékosok k6z6tt mennyi a ritka
beteg:

Egy tanulmanyban’? a 7 éves sullyos fogyatékos gyermekek (FNO besorolas szerint mentalis,
idegrendszeri, érzékelési és ideg-, csont, izomrendszeri, mozgashoz kapcsolédd fogyatékossaggal
rendelkez6k - MSN1) korében mérték fel, hogy mennyi koztuk a ritka beteg. Lathatd, hogy
Osszességében 26 %-uk ritka beteg, de ez az arany nagymértékben valtozik a fogyatékossag tipusa
szerint:

Fogyatékossag tipusa A fogyatekc;/sook kozti RB
Mozgaskorlatozott 41,2
Latassérult 81,1
Ertelmi fogyatékos 16,0
Hallassérult 37,2
Sulyos pszichiatriai
. 3,3
rendellenesseg
Halmozottan fogyatékos 26

72 Guillem P. et. al., Rare diseases in disabled children: an epidemiological survey. Arch Dis Child (2008) 93:115-118.
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[ Osszesen vizsgalt (n=459/1739) 26,4
ismeretlen eredet(i (ami késébb Nem RB fogyatékos
diagnosztizalasra kertilhet esetleg csoportban
RB-ként) 36

2, Szerencsére mar arra nézve is tobb tanulmany van, hogy a ritka betegek hany szazaléka lehet vagy
valik fogyatékossa:

o 516 olasz csalad vizsgalata azt mutatta, hogy a ritka betegséggel él6 gyermekek 70%-anak volt
mozgas-, és/vagy értelmi fogyatékossaga’®.

e 46 osztrak csalad felmérése feltarta, hogy ritka betegséggel él6k 63%-a volt valamilyen mérvi
fogyatékos, amiknek a 13%-a sulyos volt’.

e Aritka betegségek szocialis kdvetkezményeit vizsgal6 eurdpai felmérés 2689 valaszaddja 72%-
anak volt mozgas- és/vagy érzékszervi (latas, hallas stb.) fogyatékossaga’™.

Ezért szoktak a ritka betegek kozti fogyatékkal él6k aranyat 6sszességében 70%-ra becsulni. Ez azt
jelenti, hogy a hazankban él6 kb. 700000 ritka betegséggel él6 kozul kb. 490000 f6 lehet fogyatékos.
Ebbdl kdvetkezik, hogy az egyik legnagyobb fogyatékos csoportot jelentik a ritka betegek, tehat az
6 életik megkénnyitésére tett erbfeszitések jelentés mértékben szamitanak fogyatékos Ugynek is,
komoly pozitiv tarsadalmi hatast eredményezve! Ezért fontos, hogy a tobbi human agazat is elfogadja
a ,ritka kliens” fogalmat. Bar a fogyatékossaggal jaro ritka betegek zome a ,klasszikus” fogyatékossagi
kategodriak valamelyikébe esik, de azért nem csekély azok szama, akik valamilyen ok miatt nem kerultek
a szocialis ellatasok korébe, melyek zome meglevé BNO10 kodhoz kotétt. Ennek a kdvetkezé okai
lehetnek:

o Hiaba sok fogyatékos ritka beteg is egyben, az adott csalad, ha sikerll legalabb valamilyen
tulélést biztositd juttatashoz jutnia, rendszerint teljesen belefarad ebbe a kizdelembe, az
allanddan valtozé szabalyzék kévetésébe, és nem marad energidja a fogyatékossag valédi okat
feltard diagnozis ,vadaszatara”.

e Fogyatékosnak valamilyen ,klasszikus” funkcio kiesése miatt tekintjik az egyént. Tébb olyan ritka
betegség van, akiknél egy-egy funkcié sériilése nem éri el a térvényi hatart, ugyanakkor a
tobbszords érintettség miatt mégsem képes az egyén az 6nallé életvitelre. A jelenlegi rendszer
telijesen ,egészségesnek” tekinti 6ket mindennek ellenére (ezért sziletett meg a FOT mddositasa
(141/2000. (VIII. 9.) Korm. rendelet) a Williams szindrbmasok esete miatt, kiegészulve a
kromoszdma rendellenességre vonatkozo résszel).

e Sokszor a fogyatékos allapot nem tart ,elég hosszu” ideig a ritka betegek esetén. A
gyogyithatatlan betegek olyan sulyos harcot folytatnak az életiikért, hogy nem tudjak kézben
folderiteni, hogy milyen fogyatékossaguk is lett, és ahhoz milyen juttatas jarna. igy meghalhatnak
még azelbtt, hogy a szocialis rendszer ,észrevenné” 6ket.

o Bar léteznek a fogyatékossagnak ,nem lathaté” formai (fajdalom, oxigén hiany, faradsag. stb.) is,
melyek ugyanugy megnehezitik a tarsadalmi beilleszkedést, mint a ,lathaté” formak, ezek
rendszerint csak hosszu, burokratikus ut bejarasa utan kaphatnak valamilyen juttatast.

Mindez alatdmasztja, hogy a ritka betegeknek juttatott barmilyen segitség nagymértékben javitja
altalaban a fogyatékosok helyzetét is!

A szocialis Ugy terén a fentiek ellenére még sokszor ismeretlen a ritka betegséggel €16 kliens fogalom.
A szocialis ellaté rendszer a klasszikus fogyatékos kategoriakkal foglalkozik, igy a ritka betegséggel él6
kliensek okozta kihivasokra nem mindig ad valaszt. Mindezekért is szlikség van az Eréforras Kézpontra,

3 Tozzi AE, et al., Orphanet Journal of Rare Diseases. (2013); 8:76. https://doi.org/10.1186/1750-1172-8-76
74 Anderson M, et al,. Orphanet Journal of Rare Diseases. 2013. 8:22. https://doi.org/10.1186/1750-1172-8-22
7> http://download?.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017 05 09 Social%20survey%20leaflet%20final.pdf
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mely agazatkdzi informacios és koordinacidos kodzpontként segiti, hogy betegek, csaladjaik és
szakembereik eligazodhassanak az egészséglgyi és szocialis stb. szolgaltatasok labirintusaiban, és a
betegek megkaphassak a szilkséges személyre szabott ellatast.

5.3.3 Nemzeti Er6forras Kozpont létrehozasa

A nemzet érdeke, hogy noveljiik a Karpat-medencében é16 ritka betegségben szenvedé magyarok
esélyét a koraibb diagnozisra és megfeleld ellatasra, ezaltal jelentésen javitva mind ezen egyének
és csaladjaik helyzetén, mind pedig a tarsadalom egészségugyi, szocialis és fogyatékossaglgyi forrasai
felhasznalasanak hatékonysagan.

A sziikséges integralt holisztikus ellatas egyik kulcs eleme a Ritka Betegek Nemzeti Eréforras
Kozpontja, ezért 6sztonozziik ennek létrehozasat hazankban is.

Megalapozé nemzetko6zi tendenciak, dokumentumok: Ahogy a 2.3 fejezetben is sz6 volt rola, sok
dokumentum is alatdmasztja egy Er6forras Kdzpont létesitését.

e Az ENSZ Emberi jogok egyetemes nyilatkozata

Az altalanos kozgyllésének hatarozata 1948-ban, amely az emberi jogokat és alapvet6
szabadsagokat az egész vilagon elérhetbve teszi.

e ENSZ altal meghatarozott fenntarthaté fejlédési célok

Az ENSZ Aaltal 2015-ben elfogadott 17 célkitlizés, amelyek a fenntarthatd fejlédés iranyelveit
tartalmazzak, és tébbek kozott az egészségre és jollétre, a szegénység felszamolasara, a megfeleld
oktatasra, az egyenlbtlenégek felszamolasara fokuszalnak. Globalis fellépést kdvetelnek annak
biztositasara, hogy senkit se hagyjunk az ut szélén.

e Egyetemes Egészséqgugyi Ellatasrdl sz6l6 ENSZ nyilatkozat

Az ENSZ altal 2019-ben elfogadott nyilatkozat, amely arra hivja fel a figyelmet, hogy mindenki
szamara elérhetd legyen az alapvetd egészségugyi ellatas, és hogy az egészsegugyi rendszereknek
biztositaniuk kell az egyenlé hozzaférést és a minéséqi ellatast.

e ENSZ hatarozat a ,Ritka betegséggel €Ik és csaladjaik kihivasainak kezelésérdl”

Az ENSZ A&ltal 2021-ben elfogadott hatarozat, amely arra hivja fel a figyelmet, hogy a ritka
betegségekkel él6k szamara elérhetévé kell tenni a megfelel integralt egészségugyi ellatast és
szocialis tamogatast.

e A Szocidlis jogok europai pillére

Az Eurdpai Unié altal elfogadott dokumentum, amely az unids polgarok szamara biztositani kivant
szocialis jogokat foglalja 6ssze, tdbbek kdzott a méltdé munkakoriiményeket, az egyenlé banasmaodot
€s az egészségulgyi ellatashoz vald hozzaférést.

e Az EU Iranyelve a Munka-Maganélet Egyensulyardl

A munkavallalok életmin8ségének javitdsat célozza meg azaltal, hogy biztositia a munka és a
maganélet kozotti egyensulyt. A direktiva hatalya kiterjed minden munkavallalora, beleértve azokat
a dolgozokat is, akik rugalmas munkavégzést, tavmunkat vagy az otthoni munkavégzést valasztjak.
e Az EU uj Fogyatékossagugyi Stratégidja

Célja, hogy az érintettek életkdrilményei javuljanak, részvételik er6s6djon 2021-2030 kozott. 8
prioritast hataroz meg, amelyek kozé tartozik példaul az egyenléség elémozditasa, az 6nallo élet
tdmogatasa, az oktatas és a foglalkoztatas javitasa, valamint az akadalymentesités elémozditasa.

e Az EU Rare 2030 programja

A ritka betegségekkel kapcsolatos eurdpai stratégiai terv, amely 2020 és 2030 kozétt zajlik. Célja a
ritka betegségek terén tapasztalhato kihivasok és hianyossagok kezelése, a ritka betegségekkel él6
emberek életminéségének javitdsa és az egyenl6 hozzaférés biztositasa a ritka betegségekkel
kapcsolatos ellatasokhoz.

Eurépai példak az Eré6forras Kozpont megvalésitasara

A skandinav orszagokban mar évtizedek 6ta mikodnek a szamunkra is példat nyujté Eréforras
Kbézpontok. Az egyik legelsé volt a norvégiai Frambu Koézpont (https://frambu.no), aminek a
szakembereivel évtizedes kapcsolatot dpol a RIROSZ. Hasonlé kdzpont a svédorszagi Agrenska
Kdézpont (https://www.agrenska.se). Azonban sokkal kézelebb is talalunk kévetendd példat, mint a
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horvatorszagi Debra Kozpont (https://www.debra.hr/en/homepage), vagy a romaniai NoRo Kdzpont
(https://www.centrulnoro.ro/).

Példaként a NoRo Kozpont rovid bemutatasa, fébb szolgaltatasai:

Informacios Kdzpont és segélyvonal a ritka betegségekkel kapcsolatos tajékoztatas
javitasara  (betegeknek, csaladoknak, szakembereknek, dontéshozdknak)
betegségekrél, diagnosztikai, kezelési lehet6ségekrél, szakemberekrdl, ellaté
helyekrél, betegszervezetekrdl, egyéb hazai és nemzetkdzi szolgaltatasokrél. Az
érintett agazatok kozti informaciocsere elésegitése, szakmai tanfolyamok, képzések,
eléadasok, konferenciak (online médon is), kiadvanyok, filmek készitése, specifikus
radidallomas mikodtetése

Nappali ellatdé kdzpont — a ritka betegek nappali ellatasahoz felligyelet, gondozas,
etkeztetés, pedagdgiai, gyogypedagdgiai segitségnyujtas, fejleszté szolgaltatasok,
terapiak (pl.: logopédia, mozgasfejlesztés, hidro-, miivészet-, zene-, tanc-,
dramaterapia)

Lako-, szolgaltatd kdézpont — a ritka betegek életminéségének, és tarsadalmi
beilleszkedésének javitasahoz. Betegcsoportoknak bentlakasos oktatas, fejlesztés,
terapiak. (a betegség kezelése, 6nall6 életvitel, rehabilitacié megtanulasa)

A ritka betegségekkel kapcsolatos hazai és nemzetkdzi kutatasok tdmogatasa (alap,
transzlacios és klinikai szinteken)

Egyuttmikddés szakmai szervezetekkel, hatésagokkal, civil csoportokkal

Rekreacios, szabadidds tevékenységek szervezése — rendezvények, kiallitasok,
kirandulasok, sport, specialis taborok, kalandterapia

Genetikai tanacsadas, szlikséglet felmérés, egyéni fejlesztési terv készités

Ritka betegségek szakeértdi kdzpontjaként tagja az ITHACA Eurdpai Referencia
halézatnak, Eréforras Kozpontként pedig tagja a Ritka Betegségek Eréforras
Kdzpontok Eurépai Hal6zatanak (RareResourceNet).

E a kdézpontok miikddési modelljeinek, és azok hazankba toérténd atiltethetéségének vizsgalatara a
RIROSZ bekapcsolodott az EU SELFIE H2020 programjaba. A SELFIE konzorcium a krénikus
multimorbid betegek tobb szolgaltatdé egyuttmikodésével megvaldsulod integralt ellatasi modelljeit és
azok fenntarthatéosagat vizsgalta Eurdpa nyolc orszagaban széles szakértéi garda bevonasaval
(https://www.selfie2020.eu). A program soran célunk olyan javaslatok megtalalasa volt, amely a Ritka

Betegségek Nemzeti Eréforras Kozpontjanak megvalésitasat tamogatja® az alabbi szempontok szerint:

e Az integralt ellatas tartalmi szempontjai

o Az egészségugyi, szocialis és egyéb szektorok kozotti integracid megvaldsitasa az
ellatasban

o A szolgaltatok hozzaadott értékének mérése, minéségbiztositas / finanszirozas céljabdl
* Az alkalmazott technol6giak szempontjai
Betegek altal hasznalt E-health technolégiak integracidja az ellatasi folyamatba
e Human er6forras szempontjai
Elegendd szakdolgozé az integralt ellatas megvaldsitasahoz
Elegend6 orvos és egyéb szakember az integralt ellatas megvalositasahoz
Az Uj szakmai szerepek és felelésségek kolcsdnds elfogadasa
Vezetés és szervezés szempontjai
Egyuttmikodés és kommunikacio kulturaja az egészségugyi és egyéb agazati ellatok
kozott
e Finanszirozas szempontjai

o Az integralt ellatds hosszu tavu finanszirozésa (kezdeti finanszirozast kdvetéen)

o Az integralt ellatds nemzeti, vagy regionalis szint(i finanszirozasa (egészséglgyi és
szocialis stb. szektorok)
o Ertékelési és kutatasi szempontok
Megfelel§ kutatdi kapacitas és tudas az integralt ellatas teljesitményének rendszeres
értékelésére

O

O

O O O O

O
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Osszefoglaléan elmondhatjuk, hogy a hatalmas igény kielégitésére |éteznek g
szolgaltatasok, de azok nem koordinaltak és kapacitasuk nem elegendé. Ezért van L‘
komplementer szolgaltataskent szikseg az Er6forras Kozpontra. UNI-VERSUM

Intézkedési javaslatok:

Részletezett javaslatok

Az elérni kivant cél: j6jjon létre egy integralt, holisztikus ellatast nyujté rendszer, mely elérhetd a ritka
betegséggel él6 emberek és csaladjaik szamara. Ehhez tamaszkodnunk kell a ritka betegségekben
érintettek szocialis és holisztikus szikségleteivel kapcsolatos meglévé konszenzusos ajanlasokra és
forrasokra:

Az EU Ritka Betegségekkel Foglalkozd Szakértdi Csoportjanak Ajanlasai a Ritka Betegségek
Szocidlis Szolgaltatasokba és Szakpolitikdkba Valé Beépitésének Tamogatasara.

Az INNOVCare projekt ajanlasai

Az EURORDIS "Utmutaté a holisztikus, személykdzpontu ellatas Iétrehozasahoz, hogy senkit se
hagyjunk hatra" cim( allasfoglalasaban megfogalmazott ajanlasok (amelyek korabbi eurdpai
projektekre épultek, beleértve az EUCERD k6zds fellépést és a RD-ACTION programokat)

Az intézkedések célcsoportjai és hatasteriilete

Mivel a Ritka Betegségek masodik Nemzeti Terve tobb human agazatot érinté tevékenységet
igényel, az értékelés, végrehajtas vagy meguijitas céljabdl az érintett szerveknek — be kell vonniuk
az egeészségugyi, szocialis, csaladlgyi, munkalgyi €s oktatasi tarcakat a multidiszciplinaris
megkozelités érdekeben.

Szukséges a ritka betegséggel él6k érdekérvényesitésének elésegitése, partneri egytttmiikddés
velluk a valtozas érdekében, és a szikséges tamogatashoz valé hozzaférésuk lehetdve tétele;
Szukségleteik figyelemmel kisérése és ezeknek az igényeknek megfeleld idében torténé,
minéségi személyre szabott ellatas hatékony biztositasa;

Az ellatashoz, kezeléshez, jolléthez, oktatashoz, foglalkoztatashoz, ©6nallo életvitelhez,
szabadid6ho6z, pszicholégiai tdmogatashoz és a tarsadalmi befogadas minden aspektusahoz
valé hozzaférés akadalyainak lebontdasa. Nem szabad megfosztani a szocialis jogokhoz és a
szocialis védelemhez valo hozzaféréstél azokat, akiknek az allapota olyan komplex, hogy nem
all rendelkezésre szamukra megfelel§ diagndzis és/vagy a fogyatékossaguk mértéke nem volt
felmérve;

Lehetévé kell tenni szamukra, hogy a tobbi allampolgarral azonos feltételek mellett teljes
mértékben élhessenek alapveté emberi jogaikkal.

Az elérendd célokhoz sziikséges tevékenységek bemutatasa

Az integralt ellatas tartalmi szempontjainak ismertté tétele a meglevé emberi eréforrasok
Bellgyminisztériumhoz tartozé (egészséglgyi, szocialis, fogyatékossagugyi, csaladugyi,
oktatasi, foglalkoztatasi stb.) agazatokban. A RB fogalom terjesztése minden szakteruleten.
Kulon forrasok biztositasa az egészségugyi és szocidlis ellatdas 6sszekapcsolasara és a
holisztikus jollét lehetévé tételére (beleértve az oktatasi - az atmeneti — és foglalkoztatasi
lehet6ségeket is), valamint egyéb 6sztonzdket kell biztositani az agazatkozi 6sszehangolt ellatas
Osztdnzésére az Erdéforras Kozpont létesitésével. Mindehhez a minisztériumok kozotti
munkacsoportokat és kdzds kdltségvetést kell Iétrehozni.

A ritka betegségeket és a nem diagnosztizalt komplex egészségugyi allapotok figyelembevétele
az egészségugyi rendszerek altal alkalmazott kockazatelemzés soran az integralt ellatas
biztositasara vonatkozé dontések meghozatalahoz, a bevezetett kodifikacidos rendszerek
alkalmazasaval.

A ritka betegségek diagnosztikajara és kezelésére specializalédott Szakértéi Kdzpontok
bévitése.
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https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://ec.europa.eu/health/sites/health/files/rare_diseases/docs/recommendations_socialservices_policies_en.pdf
https://innovcare.eu/recommendations/
https://www.rirosz.hu/wp-content/uploads/2022/09/Position-Paper-Holistic-Care-for-Rare-Diseases_Final_HU.pdf
https://www.rirosz.hu/wp-content/uploads/2022/09/Position-Paper-Holistic-Care-for-Rare-Diseases_Final_HU.pdf

Az Eréforras Kozpont megvaldsitasa — ,egyablakos”, komplex ellatéhely a meglevd
szolgaltatasok kiegészitésére, koordinalasara, ahol az életut koordinatorok vezetik végig az
érintetteket és csaladjaikat a betegséggel kapcsolatos nehézségeken, egészséglgyi
koordinacioval, team munkaval, rehabilitacioval, szocialis, neveléslgyi, munkalgyi, csaladugyi
ismeretekkel. Tudaskézpontként is mikodik és kiegésziti és 6sszekdti a kildonbdzé agazatokban
dolgoz6 szakembereket és a mar meglévé (EFI, Védénéi, Nevelési tanacsadaoi stb.) haldzatokat,
melyeknek miikddése, pont a ritka betegséggel élékkel kapcsolatban nagyon hianyos.

Az Eréforras Kézpont munkajanak segitésére a koordinacié és az interoperabilitas elésegitése
az ellatasban részt vevd valamennyi fél kdzott, beleértve a ritka betegségben szenvedéket és az
érintett egyéneket/gondozokat képviseld szervezeteket. Erre a célra koordinacids protokollok,
eljarasok, informatikai és e-egészségugyi eszkdzok hasznalhatok. Ki kell dolgozni a ritka
betegségek és a nem diagnosztizalt allapotok nemzeti ellatasi utvonalainak leirasat, feltiintetve
a folyamatot és a kovetendd ellatasi lépéseket, azonositva a meglévd koordinacios
mechanizmusokat és a kiilénb6z6 ellatast végzék felelésségi korét.

Az esetkezelés, mint hatékony koordinacios mechanizmus bevezetése, hogy tdmogassa a ritka
betegséggel kizdbket, gondozdikat és a mas, komplex betegségtél, fogyatékossagtol
szenvedbket. A ritka betegségekkel kapcsolatos esetkezelés oktatasat ki kell dolgozni és az
Leletut koordinatori” (esetmenedzser) szakmat el kell ismertetni a Foglalkozasok nemzeti
Egységes Osztalyozasi Rendszerében (FEOR).

Annak biztositdsa, hogy a ritka betegségekkel foglalkozé valamennyi szakérti kdzpont
(beleértve az ERN tagokat is) betegellatasi koordinatori vagy esetmenedzseri (ritka beteg életut
koordinatori) feladatokat is ellasson - ezeket a feladatokat hivatalos karrier Utvonalnak kell
kisérnie a képesités, a (folyamatos) képzés és a fizetés tekintetében.

A betegutak javitdsa, az orvosi vizsgalatok és kezelések koordinalasa az egészsegugyi
intézmények kozott, az orvosok kozotti és a Szakertéi Kozpontok, valamint a 1étrejové Erdforras
Kozpont kozti szorosabb egyuttmikodés biztositasa.

A ritka betegségekkel kapcsolatos adatbazisok és regiszterek Iétrehozasa, 6sszekapcsolasa,
orszagos ritka betegség regiszterré, és az EESZT-vel t6rténd integralasa, hogy a diagndzis és
kezelés soran minden orvos rendelkezzen az aktualis informaciokkal.

Az Ujszuldttkori szlr6programok bdvitése és fejlesztése, hogy minél tébb ritka betegséget
lehessen id6ben diagnosztizalni és kezelni.

A ritka komplex betegségektél/fogyatékossagtdl szenvedbk és gondozodik jogainak biztositas
mindazon specifikus feltételek eléréséhez, amelyek tamogatjdk munkahoz jutasukat és
munkaban maradasukat (pl.: rugalmassag, indokolt tavollétek, személyre szabott segitség).

A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas és innovaciéo tamogatasa, hogy Uj diagnosztikai és
terapias lehetéségeket lehessen kifejleszteni.

A holisztikus ellatas fontossagat és javitasat célzé kutatas jelentéségének elismerése és névekvé
tamogatasa. A ritka betegséggel él6ket be kell vonni a prioritasok legjobb kezelése érdekében
végzett szocialis kutatasok tervezésébe.

A ritka betegségekkel él6 betegek és csaladjaik szamara a specialis kezelések és gyogyszerek
elérhetébbé tétele, valamint az egészségligyi szolgaltatasokhoz és tamogatasokhoz valé
hozzaférést javitasa.

Az egészsegugyi és az egyéb agazatokban dolgozd szakemberek és a betegek kozotti
kommunikacio javitasa, a betegoktatas és a betegtajékoztatas fontossaganak hangsulyozasa. A
ritka betegségek segélyvonalanak tamogatasa.

A betegek és csaladjaik tAmogatasa a betegséggel vald egyittélésben, az életmindség javitasa,
valamint a pszichoszocialis és szocidlis tdmogatas biztositasa. Ebben is fontos az Eréforras
Kdzpont szerepe.

Az integralt, holisztikus ellatast nyujté rendszer fenntarthatésaganak biztositasa hosszu tavon,
az egészsegugyi rendszer és a betegszervezetek kozotti szorosabb egyuttmikodéssel és
finanszirozasi forrdsok biztositasaval. A finanszirozasi mechanizmusokat atlathatébba és
egyszerlibbé kell tenni a betegek és a szolgaltatdk szamara. A fenntarthatésag érdekében
szlkséges a szakemberhiany orvoslasa, a betegutak optimalizélasa és a prevenciora valo
nagyobb hangsuly helyezése.
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A Kozpont elékészitéséhez és a megvaldsitasahoz kapcsolodé feladatok:

1.

Stratégiai tervezés: Az Eréforras Kézpont megvaldsitasa elétt meg kell hatarozni a stratégiat és
a célkitlizéseket, figyelembe véve a ritka betegségek terén varhat6 fejleményeket és a lakossag
igényeit. Ezt foglalja 6ssze a majdnem elkészllt megvalodsithatdésagi tanulmany.

Utébbi része is a szervezeti felépités leirasa: Létre kell hozni az Eréforras Koézpont szervezeti
strukturajat, melynek célja az integralt, holisztikus ellatast biztositd rendszer Iétrehozasa a ritka
betegséggel él6knek. Ennek részeként ki kell dolgozni a miikddési rendszerét, valamint meg kell
teremteni az ehhez kapcsolddo térvényi és finanszirozasi hattereket.

Infrastruktara: Az Eréforras Kozpont infrastruktarajat ki kell épiteni, mely magaban foglalja a
megfeleld technoldgiai és human erdforrasokat, szakmai és kutatasi eszkdzoket, valamint a
betegeknek és csaladjaiknak nyujtott szolgaltatasokat. Biztositani kell a személyzeti és anyagi
feltételeit, valamint az egylttm(kddési és szakmai kapcsolatai erésitését. Meg kell hatarozni a
feladatait és hataskoreit, illetve a specifikus tevékenységi terlleteit.

Finanszirozas: Az Eréforras Kézpont miikddésének és fejlesztésének finanszirozasat biztositani
kell a megfelel6 forrasok el6teremtésével, ideértve az allami finanszirozast, a palyazati
lehet6ségeket és a maganbefektetéseket.

Kommunikacié és koordinacio: Az Eréforras Kdézpont szoros egylttmikédése és kommunikacioja
szUkséges a betegekkel, csaladjaikkal, az egészségugyi szakemberekkel és a civil
szervezetekkel, hogy biztositsa az integralt, holisztikus ellatast.

Képzés és kutatas: Az Eréforras Kdézpontnak képzeési és kutatasi feladatokat kell ellatnia, hogy
fejlessze a ritka betegségek diagnosztizalasat és kezelését, valamint el6segitse a betegek
integralt ellatasat.

Min&ségbiztositas: Az Eréforras Kézpont mikddésének minéségét folyamatosan ellenérizni kell,
hogy biztositsa az integralt, holisztikus ellatas minéségét és hatékonysagat a ritka betegséggel
elék szamara.

Az Eréforras Kdzpont funkcidinak meghatarozasa:

e Helyszin meghatarozasa

e Nappali ellaté kdzpont — fejlesztd terapiak, (re)habilitacios mddszerek

e Informaciés feladatok — betegeknek (betegségrél) + szakembereknek (edukacid)

dontéshozdknak (adatszolgaltatas)

+

e Lako-, szolgaltatd kdézpont — betegcsoportoknak bentlakasos oktatas, fejlesztés, terapiak. (a

betegség kezelése, dnall6 életvitel, rehabilitacié megtanulasa)

e Human eréforras képzések

e A ritka betegségekkel kapcsolatos hazai és nemzetkdzi kutatdsok tdmogatasa (alap,
transzlacios és klinikai szinteken)

e Rekreacidos, szabadid6s tevékenységek szervezése — rendezvények, kidllitasok,
kirandulasok, sport, specialis taborok, kalandterapia

e Koordinacié — agazati tevékenységek koordinacioja

e Piaci alapu tevékenységek a fenntartashoz

e Belépés a Ritka Betegségek Erdéforras Koézpontok Eurdpai Halézataba (RareResourceNet) a

tapasztalatok és j6 gyakorlatok megosztasahoz és terjesztéséhez

Varhato hatasok:

e Betegekre vonatkozo6 hatasok

Az Intézkedési javaslatokban szerepld jogok és szolgaltatasok biztositasa hatékonyan jarulhat hozza
a sokszor halmozott hatranyokkal kiizdd ritka betegek 6nallo életvitelének kialakitasahoz, az ilyen
gyermekeket nevel6 csaladok szakmai tamogatasahoz és lelki egészséguk tovabbi
megerlsitéséhez. A ritka betegségben szenvedd személlyel él6 csaladok élethelyzetének,
életminéségének hosszu tavu javulasa el8segitheti e hatranyos helyzetli csoport tarsadalmi
beilleszkedését.

e [Eqgyéb érintettekre (szakemberek, egészségpolitika, finanszirozas stb.) vonatkoz6 hatasok
o A kdzpont létrejotte csokkenti az egészseglgyben dolgozd szakemberek leterheltségét.
A kilbénb6zé agazatokban dolgozd szakembereknek lesz hova fordulni, ha a masik
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agazathoz tartozé informaciéra van szikséguk, mivel a Koézpont egy agazatkdzi
informacios és koordinaciés csomopont

A betegutak lerdviditésével redukalja a diagnosztikai késedelmet.

CsoOkkenti a hatastalan, vagy nem megfelel§ kezelések szamat.

Mérsékli a tdbbszoros, ismételt, sziikségtelen kezelések gyakorisagat.

Mindezzel jelent6sen néveli a kdltséghatékonysagot és javitja a kliensut szervezést.
Részt vesz az iranyelvek, jo gyakorlatok, képzések, oktatasi lehetéségek kidolgozasaban.
Tudaskezelési csomopontként tréningeket és oktatd kurzusokat szervez, lebonyolit.

A j6 gyakorlatokat gydijti, alkalmazza, megosztja, valamint részt vesz a harmadlagos
megel6zésben iranymutatasok révén.

O O O O O O O

e Tarsadalmi haszon

A habilitaciés és rehabilitaciés feladatokat is ellatd Eréforras Kézpont fontos szintere lenne a
tarsadalmi tudatossag novelésének, és az ismeretterjesztésnek is. Hozzajarulna a nemzetek kozti
fenntarthato egyuttmikodés fejlesztéséhez, és az eurdpai civil halézatokban vald részvételhez is.
El6segiti a ndvekvé szocialis és munkaerépiaci részvételt.

A szocialis és oktatasi rendszer fejlesztése lehet6séget nyujt hazank és a kérnyezd régiok
halmozottan hatranyos helyzetli ritka betegségekben szenvedd polgarainak életminéségik
javitasara, szocialis hatranyaik kompenzalasara. igy az egészségiigy kiemelt teriileten belil
szorosan kapcsolddik a betegség megeldz6 és egészségfejlesztd tevékenységek dszténzéséhez, a
mentalhigiéniai gondozas javitasahoz, valamint az egészséguggyel foglalkozé civil szervezetek
kapacitasanak fejlesztéséhez. Ugyanakkor mindezzel elésegiti a halmozottan hatranyos helyzetd,
sok esetben tdbbszordsen fogyatékos gyermekek és felnbttek integraciojat. A ritka betegséggel
klzdok ellatasi modelljei mintaul szolgalhatnak a gyakoribb mas, egyéb komplex, krénikus allapotok
és képesség vesztések ellatdsanal. A ritka betegségekre kidolgozott ellatasi modellek igy
rugalmasabb és hatékonyabb egészsegugyi s szocialis rendszerek kiépitéséhez jarulhatnak hozza.
Mindez tarsadalmi hasznot is hoz, megdvva allampolgarok millidit attél, hogy tovabbi egészségugyi
és szocialis kiszolgaltatottsaggal nézzenek szembe, s mindemellett névekvd szocialis részvételt és
foglalkoztatottsagot eredményez.

Végrehajtas utemezésére vonatkozé javaslat:

e A Kdzpont megvaldsithatdsagi tanulmany elkészitése 2025 elejéig

e A szukséges szakemberek (Ritka betegek életut koordinatorai) képzésének inditasa 2024-ben
(az ELTE BGGYK, TATK az SE EMK, GRI és RIROSZ k6z6s egyiittmiikddésében egy diplomara
épuld, négy féléves szakiranyu tovabbképzés)

e A Kdzpont tervezés, engedélyeztetés folyamata 2025 végéig

e A beruhazas kivitelezése 2027 végéig — az egyes lépések koltségigénye, finanszirozasi
lehetéségei

e A mikddés koltségei és azok potencialis finanszirozasa

Koltségigény:

A Ritka Betegségek Er6forras Kdézpontjanak megalapitasa, kb. 5 Mrd Ft egyszeri,
mikodésének kereteinek biztositasa. Meg kell teremteni a ritka | és kb. 100 mFt/év
betegekkel kapcsolatba kerll6 ellaté agazatok tevoleges mikddési koltség

hozzajarulasat a kbzpont mikddéséhez, biztositani kell a
mikodés egyéb személyi-targyi feltételeit.

Egyéb, a megvaldsulast segité javaslat:
A kommunikacié és a nyilvanossag biztositasa érdekében a kdvetkez6 1épések szikségesek:

e Hatékony kommunikacioés stratégia kidolgozasa: A masodik RBNT munkajanak bemutatasa és
az eredmények terjesztése érdekében fontos, hogy egy hatékony kommunikaciés stratégiat
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dolgozzunk ki, amelynek része a megfelelé csatornak és platformok kivalasztasa (példaul
koz6sségi média, sajtokdzlemények, rendezvények stb.) és a célkézonség megfeleld
meghatarozasa.

o Szemléletformalas és tudatformalas: Az emberek tObbsége nem tudja, hogy mi is az a ritka
betegség, igy fontos a szemléletformalas és tudatformalas, hogy ndveljik a tudatossagot és az
érdeklédést a ritka betegségekkel kapcsolatos témak irant. Enhez kampanyok, oktatasi anyagok
és egyéb kommunikacios eszkdzok hasznalata sziikséges.

e Nyilvanossag biztositasa: A masodik RBNT munkajanak nyilvanossagra hozasa és az
érintettekkel valé kommunikacio fontos eleme a sikeres munkanak. Fontos, hogy az érintettek
részt vegyenek a folyamatokban és visszajelzéseket kapjanak a RBNT eredményeirél és
erb6feszitéseir6l. Ehhez célszerli informacios pontok és forrasok létrehozasa és a meglevok
bévitése a ritka betegségekkel kapcsolatosan, valamint a média szerepének megerdsitése a ritka
betegségekkel kapcsolatos informaciok terjesztésében.

e Kapcsolattartas az érintett felekkel: Az érintett felekkel (példaul betegek, csaladtagok,
betegszervezetek, szakemberek stb.) valé folyamatos kapcsolattartas és kommunikacio
elengedhetetlen a RBNT munkajanak eredményessége szempontjabol. Ehhez fontos a
megfelelé kommunikacids csatornak és platformok kialakitasa.

A rendszer hatékonysagat és eredményességét rendszeresen értékelni kell a betegek, a szakemberek
és az intézmények visszajelzése alapjan. Az értékelések alapjan szikség szerint médositani kell a
rendszert a jobb eredményesség érdekében.

Az Eréforras Kozpont kulcs-szerepldi az Eletut koordinatorok:

A Ritka Betegek Eletut Koordinatorai segitik, hogy:

A biztositott szolgaltatasok O6sszehangoltak legyenek (egészségligyi, szocialis, kdznevelési,

gyermekvédelmi stb.), dsszekapcsolva a klienseket/csaladjaikat/szakembereiket a szikséges

szolgaltatasokkal.

e Megvaldsuljon az esetmenedzsment — koordinaciés csoportok szakértéiként eés
kulcsszerepl6iként segitve a mindségi és hatékony ellatashoz valé hozzaférést.

o Az ellatasi lehet6ségekkel kapcsolatos tajékoztatas eljuthasson az érdekeltekhez, ehhez
egyuttmikodnek, értékelnek, terveznek és tanacsot adnak.

e A kliensek egyenl6 eséllyel juthassanak az er6forrasokhoz, amihez széleskorien

kommunikalnak.

Az esetmenedzsment az érintettek jollétének és autonomidja elérésének eszkozeként szolgal, az
érdekképviselet, a kommunikacié, az oktatds, a szolgaltatasi er6forrasok azonositasa és a
szolgaltatasokhoz valé hozzaférés megkdnnyitése révén. Ehhez az interszektoridlis, multidiszciplinaris
specialis tudast igényl6 feladathoz a képzés 2024-ben megindul az ELTE, a Semmelweis egyetem és a
RIROSZ egylttmikddésében: négy féléves, 120 kredites, meglevdé diplomara épuld szakiranyu
tovabbképzésként!

Az ELTE gyakorlatdban mar meglevé un. participativ oktatas kiterjesztéseként elészér vesznek részt
betegképviseldk is egészségligyi szakemberek képzésében!

5.4 Jobb képzés, oktatas, figyelem felkeltés

Negyedik prioritasként az oktatasnak az az oka, hogy mindenutt a vilagon, igy Magyarorszagon is,
kevés az ismeret, a tudas a ritka betegségekrdl, a vellk kapcsolatos problémakrol és megoldasi
lehetéségekrdl. Nem tudjak az emberek, hogy nincs olyan csalad az orszagban, ahol a kézelmultban,
vagy most, vagy a kdzeljovében ne lenne ritka beteg. Nem értik a téma fontossagat, mert a
fontossagardl sincs informaciojuk. Ezért [ényeges, hogy az oktatas és ismeretterjesztés minden
szintjén cselekedjunk.
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5.4.1 Koznevelési feladatok, laikus oktatas, graudalis- és posztgradualis képzés
Hattér:
A koznevelésre és szakképzésre harulé feladatok

Mind a jelenleg a Belligyminisztériumhoz tartozé kdéznevelési, mind pedig az Innovacios és Technoldgiai
Minisztériumhoz tartozé szakképzési terleten is alapvetd, hogy a ritka betegségben szenvedd tanuldk
szamara is biztositani kell a magas szinvonalu oktatast és a szakképzeési lehetbségeket.

A kdznevelési intézmények és ellatasok vonatkozasaban a ritka betegségek kérdéskore elsésorban a
- sajatos nevelési igényl tanuldk ellatasaval,
- apedagogiai szakszolgalati tevékenységekkel, illetve a
- tartés gyogykezelés alatt allé tanulodk ellatasaval

kerllhet kapcsolatba.

A sajatos nevelési igényi tanulok ellatasa.

A nemzeti kdznevelésrél szold 2011. évi CXC. térvény (a tovabbiakban: Nkt.) értelmében, sajatos
nevelési igényl gyermek, tanuld: az a kuldnleges banasmaodot igényld gyermek, tanuld, aki a szakértbi
bizottsag szakértéi véleménye alapjan mozgasszervi, érzékszervi (latasi, hallasi), értelmi vagy
beszédfogyatékos, tdbb fogyatékossag egyittes eléfordulasa esetén halmozottan fogyatékos, autizmus
spektrum zavarral vagy egyéb pszichés fejlédési zavarral (sulyos tanulasi, figyelem- vagy
magatartasszabalyozasi zavarral) kiizd. Itt is meg kellene emliteni a ,ritka kliensek” specialis helyzetét!
Sajatos nevelési igényt a varmegyei (févarosi) pedagogiai szakszolgalati intézmények erre feljogositott
szakeért6i bizottsagai allapitanak meg, komplex pedagdgiai-gydégypedagogiai — pszicholdgiai — orvosi
vizsgalatuk alapjan. A tanulét ellaté intézményt a szakértdi bizottsag altal javasolt intézmények kozil (a
tovabbiakban: intézményjegyzék) a szll6 valasztja ki, majd a szakért6i bizottsag jeldli ki az intézményt
szakeértbi véleményében. A szakértéi bizottsag kizarolag olyan intézményt javasolhat és jeldlhet ki, amely
a sajatos nevelési igényl tanuld ellatdsahoz sziikséges jogositvanyokkal és feltételekkel rendelkezik és
olyan mddon (egydttt nevel6 vagy kulon neveld), amely a szakértdi vélemény tartalmahoz igazodik. Az
iskola alapité okiratanak tartalmaznia kell, hogy sajatos nevelési igényl tanuldkat lat el (és milyen
modon), ezen tulmenden az Nkt. értelmében a sajatos nevelési igényl gyermek, tanulé neveléséhez és
oktatasahoz a kdvetkezd feltételek szikségesek:

- a gyermek, tanuld kildn neveléséhez és oktatasahoz, a fejleszté nevelés-oktatashoz, a
sajatos nevelési igény tipusanak és sulyossaganak megfeleld gyogypedagdgus,
konduktor foglalkoztatdsa, a neveléshez és oktatdshoz szikséges specialis tanterv,
tankényv és egyéb segédlet;

- egyéni elérehaladasu neveléshez és oktatashoz, integralt dvodai neveléshez, iskolai
nevelés-oktatashoz, az illetékes szakeért6i bizottsag altal meghatarozottak szerinti
foglalkozashoz a sajatos nevelési igény tipusanak és sulyossaganak megfeleld
gyogypedagogus, konduktor foglalkoztatasa, a foglalkozasokhoz specidlis tanterv,
tankonyv, valamint specialis gyogyaszati és technikai eszkozok;

- afejlesztési terlletek szakérti bizottsag altal torténd meghatarozasa.

A jogszabaly azt is kimondja, hogy a sajatos nevelési igényl gyermek, tanulé neveléséhez, oktatasahoz
szlkséges specialis szakképzettséggel rendelkezé szakember utazé gydgypedagogusi, utazd
konduktori halézat utjan is biztosithatd. A sajatos nevelési igényli gyermekeket, tanuldkat ellaté
gyogypedagogusok fejleszté tevékenysége fbéként, de nem kizardlagosan az egészséglgyi és
pedagodgiai célu habilitacio, rehabilitacios foglalkozéasokon keresztul valésul meg. Egészségugyi és
pedagogiai célu habilitacio, rehabilitacio: a szakértbi bizottsag szakertéi véleményében meghatarozott
fejlesztési terlletekre és a fejlesztéshez szikséges szakemberre vonatkozo javaslat figyelembevételével
a sajatos nevelési igényl gyermek, tanuld egyéni szikségleteinek tamogatasara, az akadalyok
leklizdésére, uj funkciok kialakitasara és a kornyezeti feltételek optimalizalasara iranyulé kételezé
foglalkozas. Az 6vodas gyermekek nevelését az ,6vodai nevelés alapprogramja”, az iskolas tanulok
nevelését-oktatasat a ,Nemzeti alaptanterv” és az az alapjan készitett kerettantervek hatarozzak meg.
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Sajatos nevelési igény terlletre specializalt kerettantervek csak az enyhe és kdzépsulyos értelmi
fogyatékossag esetében késziltek, a tébbi sajatos nevelési igény terilet esetében a Nemzeti
alaptantervtél és a ,t0bbségi” kerettantervekidl valé eltéréseket, moddszertani uUtmutatokat és
segédleteket a (sajatos nevelési igeny tertletekre bontott) specifikus iranyelvek — ,A sajatos nevelési
igényl gyermekek évodai nevelésének iranyelve” és az ,Iranyelvek a sajatos nevelési igény( tanuldk
oktatasahoz” — tartalmazzak.

A pedagégiai szakszolgalati tevékenységek

A pedagogiai szakszolgalati intézmények a kdznevelés egyik legjelentdsebb tamogatd szolgaltatasait
nyujtiak. A pedagodgiai szakszolgalati intézmények varmegyei szinten szervezdédnek, a
székhelyintézményen tul minden jarasban (févarosi kerlletben) rendelkeznek tagintézménnyel. A
hatalyos rendelkezések értelmében a szakszolgalati tevékenységek kdzil varmegyei szintl feladat:

- a szakertdi bizottsagi tevékenység egy része, valamint

- atovabbtanulasi, palyavalasztasi tanacsadas
melyet a székhelyintézmény, nagyobb varmegyék esetén a székhelyintézmény és varmegyei
illetékességl tagintézmény(ek) egytt latnak el.
Jarasi szintl feladat:

- a szakértdi bizottsagi tevékenység egy része, tovabba

- a gyogypedagogiai tanacsadas, korai fejlesztés, oktatas és gondozas (a tovabbiakban: korai

fejlesztés),

- anevelési tanacsadas,

- alogopédiai ellatas,

- akonduktiv pedagdgiai ellatas,

- agyogytestnevelés,

- az iskolapszicholégiai, 6vodapszicholdgiai ellatas (koordinacidja),

- akiemelten tehetséges gyermekek, tanuldk gondozasa,
melyet valamennyi varmegyében a jarasi tagintézmények latnak el. A feladatok koziul — ritka
betegségekkel kapcsolatos esetleges kapcsolat miatt kiemelendd a szakért6i bizottsagi tevékenység és
a korai fejlesztés.

SzakértSi bizottsagi tevékenység:. A pedagodgiai szakszolgalati intézmény szakértéi bizottsaga a
gyermek, a tanulé komplex pszicholdgiai, pedagdgiai-gyogypedagdgiai, tovabba szikseég szerint orvosi,
sajatos nevelési igény gyanuja esetén komplex pszicholdgiai, pedagdgiai-gyégypedagdgiai, orvosi
vizsgalat alapjan szakért6i véleményt készit
a) a korai fejlesztésre és gondozasra valé jogosultsag megallapitdsa vagy kizarasa,
b) a beilleszkedési, a tanulasi, a magatartasi nehézség megallapitasa vagy kizarasa,
C) a sajatos nevelési igény — a mozgasszervi, az érzékszervi (a latasi, a hallasi), az értelmi, a
beszédfogyatékossag, tobb fogyatékossag egyuttes eléfordulasa esetén a halmozott fogyatékossag, az
autizmus spektrum zavar vagy az egyéb pszichés fejl6dési zavar: sulyos tanulasi, figyelem- vagy
magatartasszabalyozasi zavar — megallapitasa vagy kizarasa. Fontos lenne felhivni a figyelmet a ,ritka
kliensek” specialis helyzetére.
d) sajatos nevelési igényi tanul6 esetében
da) az érettségi bizonyitvany kiadasanak feltételeként meghatarozott kodzdsségi szolgalat
teljesitésére vonatkozé kotelezettség aldli mentesités,
db) a tankotelezettség meghosszabbitasanak
céljabol, és a vizsgalatok eredményei alapjan javaslatot tesz a beilleszkedési, a tanulasi, a magatartasi
nehézséggel kizdd, a sajatos nevelési igényl gyermekek, tanuldk kildnleges banasmodd keretében
torténd ellatasara, az ellatas maodjara, formajara és helyére.

Korai fejlesztés: A korai fejlesztés korai fejlesztés feladata a komplex koragyermekkori prevencio,
tanacsadas és fejlesztés, az ellatasra vald jogosultsdg megallapitasanak idépontjatdl kezdédben a
gyermek fejlédésének elbsegitése, a csalad kompetenciainak erdsitése, a gyermek és a csalad
tarsadalmi inkluziéjanak tamogatasa érdekében. A korai fejlesztés és gondozas tevékenységei a
komplex gyogypedagdgiai, konduktiv pedagdgiai tanacsadas, a kognitiv, a szocialis, a kommunikacios
és a nyelvi készségek fejlesztése, a mozgasfejlesztés és a pszicholdgiai segitségnyujtas.
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A tartés gyogykezelés alatt allo tanuldk ellatasa.

Az Nkt. értelmében, tartés gyogykezelés alatt allé gyermek, tanulé: az a gyermek, tanuld, akinek
egeszségugyi ellatasa az egészségugyrdl szold 1997. évi CLIV. térvény (a tovabbiakban: Eltv.) 89. §-a
szerinti altalanos jarébeteg-szakellatasban vagy az Eutv. 91. §-a szerinti altalanos fekvébeteg-
szakellatasban részt vevd szakorvos véleménye alapjan az adott nevelési évben, tanévben a harminchat
nevelési napot, tanitasi napot varhatéan meghaladja, és emiatt az 6vodai nevelésben a 8. § (2)
bekezdése szerinti formaban (azaz mindennapos oOvodaba jarassal) nem tud részt venni, illetve
tankotelezettségét iskolaba jarassal nem tudja teljesiteni. Ezen tanulok ellatasahoz az ,A tartés
gyégykezelés alatt allé gyermekek, tanuldk kdznevelési ellatdsanak iranyelve” nyujt hathatds segitséget
a pedagdégusoknak. Ez az iranyelv meghatarozza a f6 szakmai iranyvonalakat, valamint tartalmazza az
ellatas teljes folyamatat, protokolljat, részletes gyakorlati Utmutatét nydjt a pedagodgusok, az
egészségligyi alkalmazottak és az egyéb érintettek szamara munkajuk megkoénnyitése érdekében.

e Az iskolai nevelés-oktatas soran szikséges a ritka betegségekkel és a ritka betegekkel
kapcsolatos szemléletformalé oktatas, hogy a szll6k, pedagdgusok, tanuldk megfeleld
ismeretekkel rendelkezzenek az ilyen betegseégekkel kapcsolatos kihivasokrol és a betegek
helyzetérdl.

e Az iskolai nevelés-oktatas soran egyuttmiikodést kell kiépiteni a ritka betegséggel él6 tanulok,
pedagdgusok és a betegségben jartas szakemberek kozoétt, a tanuldk sziikségleteinek jobb
megértése és az ezekhez sziikséges tdmogatasok biztositasa érdekében.

e Szikséges a ritka betegséggel él6 tanuldk tanulasi és fejlédési szlikségleteinek jobb megértése,
a nevelés-oktatas személyre szabasa, hogy a tanulok sikeresen vegyenek részt a kdznevelési
folyamatban és a szakképzési programokban.

e Biztositani kell a ritka betegségekkel kapcsolatos informacidk, eréforrasok és tamogatasok
elérését az iskolai nevelésben-oktatdsban részt vevd tanuldk, pedagogusok, valamint a
pedagogiai szakszolgalati intézmények szamara. Utdbbiak is kodznevelési intézménynek
szamitanak, bar nem vesznek rész a nevelésben-oktatasban, viszont fontos specialis tamogaté
funkcidkat latnak el, melyek soran fontos, hogy megfelelé ismeretekkel rendelkezzenek a ritka
betegségekrél.

e Fejleszteni kell a kbznevelési, szakképzd és egészségugyi intézmények kdzoétti kapcsolatokat a
ritka betegségekkel él6 gyermekek, tanuldk ellatasahoz szikséges tamogatasok biztositasa
erdekében.

e A ritka betegségben szenvedd tanuldknak is biztositani kell a szakképzési lehetdéségeket is,
hiszen a szakképzési rendszer 2020-t0l bevezetett atalakitasanak a célja a munkaerdpiac
igényeihez az eddigieknél sokkal rugalmasabban alkalmazkoddé és magas szinvonalu
szakképzési rendszer kialakitdsa. Ez magaban foglalhatja a szakképzési programokhoz valé
hozzaférés biztositasat, a szakképzési programokban vald részvétel tamogatasat, és a
szakképzési programokban valo sikeres részvétel elésegitését.

E feladatoknak a tanuldk egyedi igényeit és a helyi kérulményeket figyelembe vevdé megvaldsitasa
hozzajarulhat a ritka betegséggel él6 tanuldk teljesitményének javitasahoz, életminéségik javitasahoz
és a betegséggel kapcsolatos sztereotipiak csokkentéséhez a tarsadalomban. Mindez javithatja az
esélyegyenl6ségiiket és a munkaerépiacra torténd sikeres integracidjukat.

Intézkedési javaslatok:

e A Nemzeti Szakképzési és Felnéttképzési Hivatal hozzon létre egy munkacsoportot a ritka
betegségben szenvedbk szakképzésének fejlesztésére.

o A szakképz6 intézmények vegyék fel a kapcsolatot a helyi civil szervezetekkel és egészségugyi
szolgaltatokkal, hogy tajékozodjanak a ritka betegségben szenveddk igényeirdl.

o A szakképz6é programokba eépitsenek be mentori programokat, hogy a ritka betegségben
szenved§ tanulok tamogatast kapjanak a munkaerépiacra l1épéshez.

o A munkaaddk szamara tartsanak érzékenyit6 tréningeket a ritka betegségekkel kapcsolatban.

o Szilkséges a valddi inkluzid, integracié feltételeinek megteremtése.
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Laikus képzés betegeknek és ellatéiknak

Er6ssegek Lehet&ségek
- Jelentd hazai j6-gyakorlat allomany - A hazai j6-gyakorlatokat felmutaté
- Bovllb képzések a szervezetek bevonasa a
betegszervezetek részére képzésekbe
(mentoralas, szervezet-épités stb.) - Az Univerzum Kézpont ilyen iranyu
- Az ellatok egyluttmikodési készsége fejlesztése
erés - A szakemberek megnyerése a

tudomanyos ismeretek szervezett
formaju atadasara

- A Ritka Beteg Eletut Koordinator
képzés allomanyanak tamogatasa

Gyengeségek Fenyegetettségek
- Nehéz a tagsag aktivalasa egy - Tarsadalmi ellenallas a ,tulzott
szervezett tanfolyamra érzékenyitésre”
- Nincs forras a megvaldsitasra - Adminisztrativ terhek ndvekedése
miatti elutasitas a betegszervezetek
részerél

A betegeknek nyujtott laikus képzés azt a célt szolgalja, hogy a beteg az ellatasok rengetegében
eligazodjon, 6ntudatos fogyasztdja legyen az allami ellatasoknak, ismerje jogait és lehetéségeit, valamint
a kotelezettségeit is!

Ugyanez vonatkozna az ellatokra, és minden olyan allami intézményre, amely ritka betegségben élével
foglalkozik. 1d6rél idére szerveznek tanfolyamokat ilyen targyban, de a lehet6ségek messze
kihasznalatlanok!

A laikus képzés azt a lehet6séget is hordozza, hogy a ritka betegek adjak tovabb tudasukat. llyenre példa
az oktatasi intézmények un. érzékenyitési eléadasai, amelyek az ott dolgozé pedagdgusokat készitik fel
az adott betegségben szenvedd gyermek kezelésére, a kbzdsség érzékenyitésre az adott betegséggel
szemben.

Intézkedési javaslatok:

e Tanfolyami tematikak kidolgozasa

e Tanfolyamok szervezése és a részvételre motivalas. Pl.: egy-egy betegségre dsszpontositva un.
“ask-the expert” kerekasztalok szervezése, 3-4 szakember és az érintett betegek, illetve
hozzatartozéi részére.

e Szakmai konferencidkon biztositani a témahoz kapcsol6dd, ritka betegség szervezeteinek
megjelenését, népbetegség témakodrben tartott rendezvényen a témakdrbe tartozo, de ritka
szindrémak megjelenitésevel.

Egyetemi szintii képzések, a fels6oktatas feladatai

Ahhoz, hogy megdfelel6 képzettségl és elegend6 szamu szakemberlnk legyen a korai diagnozis és
megfeleld terapia biztositasahoz, a betegek életmindségének javitasahoz és a ritka betegségekkel
kapcsolatos tudatossag ndveléséhez, a nemzetkdzi kutatasokban torténd eredményes részvételhez
fokoznunk kell a ritka betegségekkel kapcsolatos gradualis- €s postgradualis képzés eredményességét.
A magas szinvonalu oktatas fontos célja a ritka betegségek okozta egyéni és kdzdsségi gondoknak a
tarsadalom minél szélesebb rétegeivel valé megismertetése révén az elfogadottsag, a nem szorosan
vett orvosi ellatas min6ségének ndvelése. Az oktatas aranyainal — nem hattérbe szoritva egyéb, ritkabb
okok megismertetését, hiszen éppen a ritka betegségek elleni kiizdelem lényege csorbulna ezaltal —
kiemelten kell megjelennie a genetikanak, lévén a kérképek négyétdde genetikai eredetli. Emellett fontos
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szem el6tt tartani a genomika és a bioinformatika utébbi években tértént robbanasszeri fejlédését, a
gyégyitas szamos Uj tertleten tortént megjelenését.

Hazankban ehhez az orvosegyetemek, kardltve az egészségigyi szakemberképzésben részt vevd és
mas oktatasi intézményekkel, betegszervezetekkel, esetenként tarsadalmi, ipari tamogatokkal megfelel6
hatteret biztositanak, amit az alabbi példak fémjeleznek:

A Klinikai Genetika oktatas hazankban elész6r a Debreceni Egyetemen indult el, még Papp Zoltan
professzor (szulész-n6gydgyasz) alatt, aki ilyen néven kotelezé tantargyat inditott és oktatott 1973-1990
kozott, majd folytatta azt Budapestre kerulése utan 1990-t6l, a Semmelweis Egyetemen. Ritka
Betegségek kurzusok pedig 2001-t6l vannak (gradualis és posztgradualis) a Debreceni Egyetemen.
Utébbiak igyekeznek a ritka betegséggel él6k tarsadalmi el- és befogadottsaganak névelését célozni,
minél szélesebb hallgatoéi korre kiterjedve.

A SE-en 2018 ota kotelezd tantargy a Kklinikai genetika. A transzdiszciplinaris tantargy az
orvostanhallgatokat a human genetikai variaciok klinikai jelentéségével ismerteti meg, illetve a genetikai
betegségek diagnosztikajanak és kezelési lehetéségeinek alapjait rakja le elsésorban esetek, klinikai
szituaciok ismertetése, bemutatasa segitségével. A kurrikulum kiterjed a genetikai tanacsadas soran a
kommunikacios készségfejlesztésre, ismerteti a ritka betegségekben kilondsen fontos betegcentrikus
gydgyitas alapelveit is. A hallgatok csoportos vetélkedé formajaban kapnak olyan feladatokat, amelyben
gyakori betegségek tlineteit mutatd esetek hatterében kell egy-egy ritka betegséget diagnosztizalni és
kezelési tervet felallitani. 2024 6szétdl ,A ritka betegségek terapias lehetéségei a preciziés medicina
korszakaban” cim( kételezéen valaszthatd kurzust vezetik be.

A Pécsi Tudomanyegyetemen az orvoskaron oktatnak V. évfolyamon klinikai genetikat, kitérve a ritka
betegségekre, emellett van két kreditpontos kurzus is, egyik a Ritka Neurogenetikai betegségek (I1V-V.
évfolyamon angol,magyar és német nyelven is), a masik a Ritka betegség terapia (V. évfolyam, angol,
magyar). Ezen kivil az Egészségtudomanyi Karon védéndknek és szilészndknek oktatnak a ritka
betegségekrél. Posztgradualis képzésben az évente megrendezésre kerild Méhes Karoly Genetikai
Tovabbképzd Napok soran mindig valamelyik ritka betegség csoport kertl megtargyalasra.

A Szegedi Tudomanyegyetemen a Szent-Gyorgyi Albert Orvostudomanyi Karon (SZTE SZAOK)
gradualis képzés keretében a "Klinikai genetika és genomika" kurzus részeként oktatjak a ritka
betegségeket angol és magyar nyelven, amit IV. éves orvostanhallgatok egy szemeszteren keresztil
hetente 1x45 perces el6adas keretében kotelezd targyként hallgatnak. Az eléadasok fele kapcsolodik
ritka betegségekhez. Az Egészségtudomanyi és Szocialis Képzési Karon (ETSZK) szintén gradualis
képzés keretében torténik informacié atadas ritka betegségekrél.

Posztgradualis képzés keretében az Interdiszciplinaris Orvostudomanyi Doktori Iskolaban évé "Klinikai
genetika, genomika" alprogram keretében két kotelezd targyban torténik ritka betegségek oktatasa - a
"Klinikai Genetika 2"-ben és az "Aktualitasok a klinikai genetika"-ban - évente kb. 7-8 f6 PhD hallgato
részére.

Ritka betegségek témakorben az elmult években 6sszesen 16 PhD dolgozat sziletett és jelenleg 10 PhD
hallgaté végez ilyen témaban tudomanyos munkat a Szegedi Tudomanyegyetemen.

Kétévente Down szimpdzium keretében is torténik tudastranszfer ritka betegségekkel kapcsolatban, ez
2022-ben és 2023-ban is megrendezésre kerult. Az elmult 10 évben szamos GINOP, TAMOP és RO-
HU palyazat keretében tortént ritka betegségekkel kapcsolatos alapinformacio atadas, elsésorban
védénbk szamara.

A jovBbeni tervek szerint fontos a ritka betegségek gradualis oktatasanak atalakitasa interaktiv,
gyakorlatorientalt oktatasi formava, mely még jobban lehetévé tenné e betegségekkel kapcsolatos
ismeretanyagok elsajatitasat.

Fontos elére haladas, hogy 2024 szeptemberétél, a RIROSZ, a Semmelweis Egyetem (AOK, EMK,
SZVK) és az Eétvds Lérand Tudomanyegyetem (BGGYK, PPK, TATK) egyiittmiikddésében elindul a
Ritka Beteg Eletut Koordinator egyetemi postgradudlis szakiranyu tovabbképzés. A négy féléves oktatas
utan az elsé végz6és hallgatok 2026-ban kerllnek ki az egyetemrél. Addig kidolgozasra kerul a
foglalkoztatasuk keretrendszere, amely lehetévé teszi a foglalkoztatdsukat mind az ellatd
intézményekben, mind a létesitend6 Eréforras Kézpontban. Alapvet6 feladatuk koordinacios csoportok
szakértdiként a ritka betegek és az 8ket ellatdok és szolgaltatasok kézotti koordinacio és segitségnyuijtas,
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valamint olyan tamogatd szolgaltatasok tervezése és felkutatasa, amelyek az egyes betegségekben
szenved6k életminéségét javitani tudjak, kiegészitve az alkalmazott terapiakat. Ezzel biztositjak a
min&ségi és hatékony ellatashoz valé hozzaférést. Ez az esetmenedzsment az érintettek jéllétének és
autonomigjanak elérésének eszkbdzeként szolgal, az érdekképviselet, a kommunikacio, az oktatas, a
szolgaltatasi eréforrasok azonositasa és a szolgaltatasokhoz valé hozzaférés megkoénnyitése révén. E
képzés soran el6szor vesznek részt betegképviselbk egészségligyi szakemberek képzésében! A
RIROSZ ezzel is hozza kivan jarulni az orvosi, szocialis és tamogatd szolgaltatasok kdzotti koordinacio
hianyossagainak pétlasahoz, hogy a ritka betegséggel él6k és csaladjaik megbirk6zhassanak azon
kihivasokkal, amelyekkel vilagszerte szembesulnek nap mint nap.

Egyéb képzési lehetéségek

Az egyéb, felsd, illetve kozépfoku oktatasi intézményekben is vannak kezdeményezések: testileg
és/vagy szellemileg sérult gyermekeket képzd iskolak és kdzépiskolak testvérosztaly mozgalma, kdzds
programok szervezése (pl. Debrecen, Svetits Intézet- ELTE Barczy Gusztav Gydgypedagogiai Kar, évek
Ota, rendszeresen), tagszervezetek altali érzékenyité programok.

A fenti célok mind teljesebb elérése érdekében kiemelten fontos a tovabbképzések, gradudlis és
posztgradudlis oktatasi események dsszehangolasa, akkreditalasa, egységes szinvonal biztositasa.

Intézkedési javaslatok:
e A Ritka Betegek Eletit Koordinatora képzés tamogatasa, foglalkoztatasi kdrnyezet kialakitasa
e Az ,[Egészséget Minden Szakpolitikaban” elv alapjan térekedni kell, hogy a nem egészséguigyi,
hanem tanarképzé egyetemeken, féiskolakon a ritka betegségekkel él6k specialis problémait
targyalo eldadas/szeminarium (2 éra) induljon, aminek célja a ritka betegségek Iétezésére felhivni
a figyelmet és segitséget adni a jovendd tanaroknak a relevans informaciokhoz jutashoz.
o “Ritka betegségek” témakoérben diplomamunka kiirasa.
Tudomanyos diakkdri konferenciakon “ritka betegségek” szekcid szervezése.
o Az egyetemek kozti vendégoktatdi rendszer szervezetté tétele, kiterjesztve a Karpat-medence
magyar anyanyelvi oktatasi intézmeényeire is.
e Valamennyi orvosegyetemen a ritka betegségek PhD kurzusként illetve témaként torténd
megjelenitése.
e Valamennyi orvosegyetemen gyakorlati id6 eltdltése belgydgyaszati, csaladorvosi szakvizsgak
el6tt (1-3 hét), a diagnosztikai készség, szemlélet fejlesztésére a ritka betegségek terén.
e Tavoktatasi tovabbképz8 programok szervezése haziorvosoknak, esettanulmanyokon keresztul.
e Javasolt az Egészségtudomanyi Karokon Genetikai Tanacsado (MSc) képzés inditasa.

Varhato hatasok:

— Az egészségugyi szakellatok, illetve leendd kuldnbdzé szakemberek kdrében a ritka betegségekkel
kapcsolatos ismeretek bovulése révén az ellatas hatékonysaga javul.

— A helyes diagnézis felallitdsanak ideje csokken.

— Az ellatas racionalisabba valik, minésége javul, az ellatasi variaciok szama csdkken.

— Arritka betegeket ellatd kézpontok jobban megismerik egymas specialitasait.

— Az ellaték, a Ritka Betegségek Kdzpontja és a betegek kézotti kapcsolat személyesebb jelleget kap.
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6 Mellékletek

6.1 A munkaanyag osszeallitasaban résztvevo szakemberek
A Ritka Betegségek Szakértéi Bizottsaga tagjai:

Prof Dr Balogh Istvan (tanszékvezetd egyetemi tanar, Debreceni Egyetem)
Csaky-Szunyogh Melinda (Msc., VRONY-RBK vezet6, orszagos koordinator, NNGYK)
Fogarassy Karoly (Msc., alelndk, RIROSZ)

Dr Hadzsiev Kinga (tanszékvezet6 egyetemi docens, Pécsi Tudomanyegyetem)

Prof Dr Horvath lldiké (tudomanyos- és oktatasi igazgatd, OKPI)

Dr Karcagi Veronika (IGD)

Prof Dr Klivényi Péter (tanszékvezetd egyetemi tanar, Szegedi Tudomanyegyetem)
Prof Dr Melegh Béla (egyetemi tanar, Pécsi Tudomanyegyetem)

Prof Dr Molnar Maria Judit (intézetvezetd egyetemi tanar, Semmelweis Egyetem)
Prof Dr Pfliegler Gyorgy (tanszékvezet6 egyetemi tanar, Debreceni Egyetem; ERN-ek Tagallami
Testllet, magyar képvisel)

Dr Pogany Gabor (elndk, RIROSZ)

Prof Dr Sandor Janos (tanszékvezetd egyetemi tanar, Debreceni Egyetem)

Prof Dr Szabo Attila (intézetvezet6 egyetemi tanar, Semmelweis Egyetem)

Prof Dr Széll Marta (tanszékvezet6 egyetemi tanar, Szegedi Tudomanyegyetem)

A program osszeallitasaban szakértoként résztvevok:

Dr Berenténé Bene Judit (docens, Pécsi Tudomanyegyetem)

Bojtor Zsuzsanna (Msc., Ugyvezetd, RIROSZ)

Dr Klujber Valéria (Heim Pal Orszagos Gyermekgyogyaszati Intézet)

Dr Kontor Csaba (Brusszeli egészségugyi attasé)

Dr Surjan Gyorgy (Igazgatd, Prevencios és Epidemioldgiai Igazgatdésag, NNGYK)
Dr Szegedi Marta (egyetemi adjunktus, Semmelweis Egyetem)

Csizmadia Péter (Msc., NNGYK)

Varona Puerta Liliana (Msc., RIROSZ, London School of Economics)
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6.2 Fogalomtar

Adatkezelés
Az alkalmazott eljarastol fuggetlenll a személyes adatok felvétele és tarolasa, feldolgozasa, hasznositasa
(ideértve a tovabbitast és a nyilvanossagra hozatalt is), az adatok megvaltoztatasa és tovabbi felhasznalasuk
megakadalyozasa.
Adatok elemzése
Az egészségligyi szolgaltatd szervezet altal meghatarozott adatok arra alkalmas forrasokbdl valé gyijtését kvetd
értékelése, mely soran az adatok olyan informaciova valhatnak, amelyek alkalmasak a mindségiranyitasi
rendszer megfelel6ségének és eredményességének bizonyitasara és annak értékelésére, hogy hol lehetséges a
rendszer eredményességének folyamatos fejlesztése- Elemzés el6tt az adatokat nyers adatoknak is nevezik.
Akkreditalas
Annak hivatalos elismerése, hogy valamely egészségligyi szolgaltaté szervezet vagy intézmény felkészilt
bizonyos tevékenységek (vizsgalat, tanusitas, ellenérzés) meghatarozott feltételek szerinti végzésére.
Audit
Az alkalmazhaté standardok teljesitésének értékelése. A kérhazi standardok auditja kiterjed:
a teljesitésre vonatkozd, az egészségligyi szolgaltatdé szervezet altal atadott dokumentumok
értékeléseére,

— az elvart medfigyeléses (monitorozo) adatok értékelésére,

— szobeli informacidkra a meghatarozott teljesitést lehetévé tevé standardok megvaldsulasaral,

— afelllvizsgaldk helyszini megfigyelésére
Bels6 audit
Az egészséglgyi szolgaltatd szervezet, 6nmaga, mint els6é fél altal végzett illetve az & megbizasabdl arra
feljogositott és képzett személyek altal tervezett idészakonként, a szervezet dokumentalt eljarasa szerint
végrehajtott felllvizsgalat annak megallapitasara, hogy a belsé minéségugyi rendszer mikoédése megfelel-e a
tervezett intézkedéseknek, a felllvizsgalati kovetelményeknek, illetve a szervezet altal meghatarozott
kovetelményeknek és céloknak; valamint bevezetése és fenntartdsa eredményes-e.
Bels6 auditor
Az egészsegugyi szolgaltatd szervezet fels6 vezetésége altal a belsé audit programban meghatarozott id6ben és
terlleten a belsé minéségligyi rendszer belsd auditjanak végrehajtasaval megbizott, az altala auditalt terilettél
figgetlen (nem auditalja sajat munkajat, illetve munkateruletét), megfelelé6 szakmai és auditori képzettséggel
illetve jartassaggal rendelkez6 személy, aki alkalmas a bels§ audit ra vonatkozd folyamatanak objektiv és
partatlan végrehajtasara.
Bels6 minéségiigyi rendszer
Az egészségugyi intézmény belsd mindségugyi rendszere biztositja

— a szolgaltatasok minéségének folyamatos fejlesztését,

— a szolgaltatas folyamatainak megismerését és részletes tervezését, ideértve a lehetséges hibak

megel6zésének tervezését is,

— a szolgaltatas soran felmerld hianyossagok idében torténd felismerését,

— amegszintetéshez szikséges intézkedések megtételét és ezek ellenbrzését,

— a hidnyossagok okainak feltarasat, az azokbdl fakadd koéltségek, karok csokkentését,

— a szakmai és mindséglgyi kovetelményeknek vald megfelelést és a sajat kovetelményrendszer

fejlesztését

Betegjogok
A betegek alapvetd egészség jogai, melyek az apolashoz és szolgéltatdsokhoz valé hozzajutast jelentik,
egyenl8séget a kezelésben és apolas minéségében
A kezelBorvos altal a beteg programozott irdnyitdsa egy masik szakorvoshoz és/vagy masik egészséglgyi
szolgaltaté magasabb progresszivitasi szintjére, definitiv szakellatas és/vagy specialis kezelés céljabdl.
Biztonsag
Annak a mértéke, amennyire a beavatkozas kockazatat és az ellatasi kornyezet kockazatat csdkkentik a betegek
és masok szamara, ideértve az egészségugyi ellatast adot is.
Betegellatas biztonsaga (betegbiztonsag)
A szolgaltatas-nyujtas soran a betegek testi-lelki sértetlenségének, személyes targyainak védelme a
kockazatoktdl és artalmaktol.
Dokumentéacié
Dokumentumok valamilyen kdvetelmény szerint 6sszerendezett készlete, mely el6ir6 és/vagy igazold jellegl
dokumentumokat egyarant tartalmazhat.
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Az el6ir6 jellegli dokumentumok (el6irasok) kovetelményeket (pl feladat, felelésség, hataskoér, ellenérzési
szempontok, célok, iranyelvek, politikdk) hataroznak meg, illetve szabalyoznak adott tevékenységet vagy
folyamatot. Szarmazhatnak kulsé forrasbdl (pl. jogszabalyok, szabvanyok, szakmai iranyelvek) vagy lehetnek
bels6 készitésliek (pl. Szervezeti és Mikodési Szabalyzat, Adatvédelmi szabalyzat, Kalibralasi utasitas,
Min&ségterv).
Az el8ird jellegli dokumentumokhoz soroljuk adott eljaras (folyamat, tevékenység).
Egészségiigyi dokumentacié (betegdokumentacio)
Az egészségugyi szolgaltatas soran az egészségugyi dolgozé tudomasara juto, a beteg kezelésével kapcsolatos
egészségugyi és személyazonositdé adatokat tartalmazo feljegyzés, nyilvantartas vagy barmilyen mas modon
rogzitett adat, fliggetlenill annak hordozéjatél vagy formajatol.
Megjegyzés: A haziorvosi praxisban minden beteg dokumentacidja elegendé informaciét biztosit ahhoz, hogy
alatamassza és tamogassa a praxisban végzett prevencios, diagnosztikus és terapias tevékenységeket és
dokumentalja a vizsgalati és terapias eredményeket. A dokumentacié standardizalt formai és tartalmi
kévetelményei segitik az ellatas szinvonalanak azonos szinten tartasat.
Egészségiigyi adat
Az érintett testi, értelmi és lelki allapotara, kéros szenvedélyére, valamint a megbetegedés, illetve az elhalalozas
kérilményeire, a halal okara vonatkozo, altala vagy réla mas személy altal k6zolt, illetve az egészséglgyi ellatéd
halozat altal észlelt, vizsgalt, mért, leképzett vagy szarmaztatott adat; tovabba az el6z8ekkel kapcsolatba
hozhato, az azokat befolyasolé6 mindennemii adat (pl. magatartas, kdrnyezet, foglalkozas).
Egészségiigyi dolgozé
Az orvos, a fogorvos, a gyogyszerész, az egyéb felséfoku egészségligyi szakképesitéssel rendelkez8 személy,
az egeészségugyi szakképesitéssel rendelkezé személy, tovabba az egészségligyi szolgaltatas nyujtasaban
kézrem(ikodd egészségligyi szakképesitéssel nem rendelkezd személy.
Egészségiigyi ellatas
A beteg adott egészségi allapotahoz kapcsolodd egészségligyi szolgaltatasok dsszessége.
Egészségiigyi koltségek
Egy betegség vagy kérkép altal okozott kdltségek tobb kategdriaba sorolhatdok. Megkilldnbdztethetiink direkt
egészseégugyi (pl. szakszemélyzet idéraforditasa, gyogyszerkoltségek, stb.) és nem egészséguigyi (pl. utazasi
koltségek egészségugyi intézménybe, otthoni informalis gondozas vagy segitség, stb.), indirekt egészséglgyi
(pl. az ellatas eredményeképpen meghosszabbodott élettartam soran a jovében felmertld plusz egészségugyi
raforditdsok) és nem egészségugyi (pl. munkaképesség cstkkenés veszteségei, tappénz, stb ), valamint an
intangibilis (hem megfoghatd, eszmei) kdltségeket is. A ritka betegségekben szenvedd személyek esetében
nyilvanvalé médon még hangsulyosabban vetédnek fel a kdzvetlen egészséguigyi koltségeken tulmend terhek is
(pl. amennyiben az ilyen beteget otthon hozzatartozéja apolja, az 6 foglalkoztatasi nehézségeibdl adoédo
jovedelem kiesés, mig ugyanakkor e tevékenység tehermentesithet fekvdbeteg-ellatd intézményt). Ezért
mindenképpen szikséges volna, hogy a ritka betegségek ellatdsara szolgalé egészségugyi technoldgiak (arva
gyogyszerek, orphan eszktzok, ritka betegségek ellatasat célzé eljarasok) értékelése soran az egészség-
gazdasagi elemzésben a sziikebb finanszirozéi perspektiva helyett els6sorban a tarsadalmi perspektiva
kapjon helyet, tovabba ennek kovetkeztében a befogadassal kapcsolatos dontéshozatal folyaman se legyenek
figyelmen kivil hagyhatdk akar ezek, illetéleg akar az egyéb etikai és méltanyossagi szempontok sem!
Egészségiigyi szakhatosag
A torvényileg, azzal a hatdsagi (engedélyezési és felugyeleti) jogkdrrel felruhdzott szervezet, amely illetékes
szerve altal, meghatarozott jogszabalyi kbvetelmények alapjan az egészségugyi szolgaltatas nyujtasara jogositd
engedélyezési eljarast lefolytatia és a mikddési engedélyt kiadja az egészséglgyi szolgaltaté szamara a
tevékenységének megkezdése, illetve annak folytatasa céljabdl, illetve amely hatdsag jogosult rendszeresen
ellendrizni az egészségugyi szolgaltatonal a miikddéshez szikséges feltételek meglétét.
Egészségiigyi szolgaltaté (fekvébeteg ellatd, jardbeteg ellatd, haziorvos/praxis, védénd)
Tulajdonosi formatdl és a fenntartétdl fliggetlendl minden, egészséguigyi szolgaltatas nyujtasara az egészséglgyi
hatésag altal kiadott mikodési engedély alapjan jogosult jogi személy, jogi személyiség nélkili szervezet és
minden olyan természetes személy, aki a szolgaltatast sajat nevében nydjtja.
Egészségiigyi technolégiai értékelés (HTA; health technology assessment)
Olyan multidiszciplinaris folyamat, amely adott egészséguigyi technoldgia (gyogyszer, biologikum, terapias vagy
diagnosztikai eszkdz, eljaras, tamogato, szervezeti vagy iranyitasi rendszer) alkalmazasaval kapcsolatos orvos-
biolégiai, klinikai, szocidlis, gazdasagi és etiko-legalis informacidkat szisztematikus, transzparens, torzitatlan és
robusztus médon Osszegzi és szintetizalja. A HTA elsddleges célja: a ddntéshozok informalasa az adott
egészseégugyi technolégia hasznalataval kapcsolatos allaspontjuk kialakitasanak elsegitése érdekében.
Az elemzett technologiat jellemzd tulajdonsagok és kdévetkezmények magukban foglalhatnak technikai
sajatossagokat, a biztonsagossagra, hatdsossagra, a mindennapos gyakorlat soran mutatott eredményességre,
a betegbeszamolén alapulé kimenetelekre (PRO), koliségekre és koltség-hatékonysagra vonatkozo
bizonyitékokat csakugy, mint az alkalmazas kovetkeztében varhaté szocidlis, jogi, etikai, valamint
(szakma)politikai jellegi kihatasokat. llyen moédon a HTA jéval szélesebb terlletet dlel fel, mint egy egészségligyi
technoldgia orvosi és gazdasagi kimeneteleinek kutatasat.
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Egészségligyi technologiai értékelés (HTA) lépései
1 az egészséglgyi technoldgia leirasa, 2 a klinikai evidenciak kiértékelése (klinikai kimenetel elemzés), 3 a
koltségek értékelése (gazdasagi elemzés), 4 az egészségugyi és gazdasagi kimenetelek 6sszevetése (koltség-
hatékonysagi elemzés), 5 az etikai megfontolas és mérlegelés
Széles korl szakmai konszenzus alapjan hagyomanyosan ugy tartjak, hogy a HTA egyes Osszetevi kdzil
mintegy 40%-kal részesedik az orvos-szakmai, illetve 20-20-20 szazalékkal a gazdasdgi, az etikai és a
méltanyossagi komponens A jelenlegi hazai gyakorlat azonban azt mutatja, hogy az elemzések soran
tulnyomoérészt csak a klinikai és gazdasagi elemzésre kertl sor, mig az egyéb emberi szempontok alarendelt
szerepet jatszanak.
Az egészség-gazdasagtani elemzések végrehajtasa soran alkalmazhaté moédszerek kozll kotelezben elbirt a
finanszirozoi perspektiva alkalmazasa, bar kifejezetten nem tiltja emellett még egyéb nézépontok (pl. beteg, beteg
hozzatartozo6i, munkaltatdi, egészségugyi szolgaltatoi, intézményi és szektoridlis, illetve az emlitettek
valamennyiét magaban foglalé tarsadalmi perspektiva) alkalmazasat sem. Ez a koriilmény ugyanakkor azt vonja
maga utan, hogy az elemzés folyaman kizarélag az un. kdzvetlen (direkt) egészséglgyi koltségekkel lehet
szamolni.
Ellatasi szintek
Az adott progressziv ellatasi szinteken ellathaté tevékenységeket, illetve a tevékenység végzésére alkalmas,
megfeleld személyi és targyi feltételekkel rendelkezé szolgaltatokat a Szakmai Kollégiumok és az Orszagos
Intézetek hatarozzak meg, illetve jeldlik ki.
Eredmény, kimenet (outcome)
A beteg jelenlegi és/vagy jovobeli egészségi allapotaban bekdvetkezd valtozas, amely az egészségugyi
beavatkozasoknak, vagy megel6z8 egészséglgyi szolgaltatasoknak tulajdonithato, illetve azok kdvetkezménye.
Eredményesség
A napi rutin kériilmények kozott elért eredmény a lehetséges célok fliggvényében altalaban a betegek egészségi
allapotaban elért eredmények értékelésére alkalmazzak szazalékos formaban.
Ertékelés
Valamely egészségligyi szolgaltatas, program elemzése a célok (hatékonysag, eredményesség, megfeleléség,
hozzaférhet6ség) szempontjabdl, valamint az elemzésbdl szarmazoé eredményekre tdmaszkodo kdvetkeztetések
megfogalmazasa.
Etikai normak
Az intézmény munkatéarsai, valamint a betegek kozti kommunikaciéval, a betegek tdjékoztatasaval kapcsolatos
magatartasforma.
Fogyatékos személy:
Az a személy, aki tartésan vagy véglegesen olyan érzékszervi, kommunikacids, fizikai, értelmi, pszihoszocialis
karosodassal - illetve ezek barmilyen halmozédasaval — él, amely a kdérnyezeti, tarsadalmi és egyéb jelentés
akadalyokkal kdlcsdnhatédsban a hatékony és mésokkal egyenld tarsadalami részvételt korlatozza, vagy gatolja.
Folyamatos mindségfejlesztés
Olyan min&ségfejlesztési tevékenység, melynek soran a teljes rendszer fejlesztése a cél, kiemelten a minéségi
problémak megel6zése, a problémas, vagy a potencialisan problémas folyamatok azonositasa, tokéletesitése és
Uj minéségelemek bevezetése.
Gondozas
Ismert krénikus betegség okozta csdkkent egészségi éllapotu beteg folyamatos szakorvosi felligyelete,
ellendrzése, kezelése, az allapot rosszabbodas megel6zése és a beteg panaszainak csdkkentése érdekében.
Hatasossag
Idealis (laboratdriumi) kdrilmények kozott elért hatas az egészségi allapotban.
Hatékonysag
A kimenet (szolgaltatasi termék) és a bemenet (a szolgaltatas nyujtdsahoz felhasznalt forrasok) viszonya.
Novekvé hatékonysag ugyanazon kimenet mellett kevesebb forrast jelent, vagy tdbb kimenetet ugyanannyi forras
mellett.
Helyi eljarasrend
Szakmai iranyelven, szakmai protokollon, illetve ezek hianyaban az adott egészségligyi szolgaltaté gyakorlatan
alapuld, a betegség vagy allapot ellatasara vonatkozo, az adott egészségigyi szolgaltatonal és ellatasi szinten
alkalmazott helyi gyakorlat leirasa.
Hozzaférhetéség
Az aktudlis egészségi allapot szerint szikséges egészségugyi szolgaltatdsokat az érintett anyagi-pénzigyi
helyzetétél és lakdhelye foldrajzi elhelyezkedésétdl fliggetlenll a sziikséges idépontban veheti igénybe.
Igény
A beteg/péaciens azon készsége és/vagy képessége, hogy keresi, hasznalja és bizonyos kérilmények kézo6tt fizeti
az egészségugyi szolgaltatast. Az igény fiigg a tarsadalmi/anyagi helyzettél, iskolai végzettségtdl, kulturalis
kornyezettdl, stb. A szolgaltatas iranti igény jogos, amennyiben szikseglet tamasztja ala.
Indikator
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Viszonyszam, amely az id6 figgvényében jelzi egy folyamat teljesitményének vagy egy kimenet elérésének
helyzetét vagy iranyat.
Egy mérhetd valtozé (vagy jellemz6), amit arra hasznalnak, hogy meghatarozzdk, mennyire sikerll kielégiteni
egy standardot vagy minéségi célt.
Az ellatas soran el6forduld események mennyiségi mér6szama, amely felhasznalhaté a min6ség mérésére,
ertékelésére és javitasara. Az indikator nem kozvetlenil méri a minéséget, hanem felhivja a figyelmet azon
részteruletekre, ahol a tapasztalt eltérések okainak feltdrasara tovabbi részletes elemzések elvégzése valik
szlkseégesseé.
Informacio
Minden olyan értelemmel biré adat, amely a betegellatas soran vagy a betegellatassal kapcsolatban
tudomasunkra jutott.
Jovokép
Az intézmény hosszabb tavu helye és szerepe a valtozé kdrnyezetben az érintettek szempontjabdl.
Kedvezétlen események
A szolgaltatas-nyujtds soran a beteget, a hozzatartozét, vagy a térvényes képvisel6t érintd negativ hatasok
egylttese.
Kompetencia
Munkaismeretek és készségek. Az ismeret, a tények és eljarasok megértését jelenti. A készség specialis
tevékenységek végrehajtasi képessége. Példaul egy kompetens kardiolégus ismeri a sziv fiziologiajat és
patologiajat, és hogy hogyan fedezhet fel ritmuszavart elektrokardiogrammal. A magatartast, mint pl. teamben
val6 dolgozas képessége, gyakran a kompetencia részeként tekintik.
Kritérium
A termék vagy szolgaltatas elvart, vagy megkivant minéségét kifejez6é, mérheté megnyilvanulas, amely kifejezi,
hogy egy tevékenység hogyan valésul meg.
Kildetési nyilatkozat, misszié
irott megnyilvanulas, amelyben koézzéteszik az egészségligyi szolgaltaté szervezet céljait vagy annak egyik
Osszetevojét Kildetési nyilatkozat 1étrehozasat rendszerint megelézi a célok és feladatok kialakitasa.
Kulcsfolyamatok
Folyamatok, melyek hosszutdvon meghatarozzak a szervezet eredményes, illetve sikeres mikodését, illetve
kdzvetlen hatasuk van a gyogyito-megel6z6 tevékenységre.
Kulcsfontossagu mutaték (lasd még Adat, Indikatorok)
Amelyek képesek a kulcsfontossagu eredmények varhaté alakuldsanak el6rejelzésére, un. intermedier
indikatorok, melyek alkalmasak a folyamatos kdvetésre.
Megfelel6ség
Az egészséglgyi ellatas megfelel, ha az egészségi allapotban az ellatads kdvetkezményeként varhato javulas
olyan mértékben meghaladja a varhaté negativ kdvetkezményeket (pl. halalozas, mtéti komplikacidk), hogy a
beavatkozast érdemes elvégezni szemben azzal, hogy nem végzik, vagy mas beavatkozast végeznek.
Mindség
Az egészség megbrzéseben, helyreallitdsaban és fenntartasaban résztvevék altal kinyilvanitott olyan értékitélet,
amely az elvarhatd igények megvaldsulasanak mértékeét fejezi ki A megvaldsulas mértéke minden egyes
komponens tekintetében az arra jellemz8 mutatéval irhato le.
Mindségiranyitas
Az altalanos vezetési tevékenységnek az a része, amely a minéségpolitikat meghatarozza és megvaldsitja.
Minéségjavitas
A standardok magasabb szintre emelése és e magasabb szinten torténd teljesitésik. A minéség javitasa ebben
az esetben is a mindségbiztositas logikaja szerint térténik: hibakeresés, visszacsatolas és korrekcio.
Multidiszciplinaris
Kulonbozb képzettségli szakemberek, szakteriiletek vagy szolgaltatasi teriiletek egyuttese.
Politika
A vezetés altal megfogalmazott, az egészséglgyi szolgaltaté szervezet egészében érvényes, valamely
tevékenység végzésével kapcsolatos szabaly, allasfoglalas. Az ellatd egységek mikodésére vonatkozd
eljarasleirasok, folyamatok, szakmai protokollok ezen szabalyokon, politikan alapulnak. Pl. egészségugyi
szolgaltatéi szervezeti politika hatarozhatia meg valamely gydgyszer beadasanak kompetencia szintjét, a
tényleges végrehajtds modszere osztalyos szintli eljaras leirasban vagy szakmai protokollban kertl
megfogalmazasra. A szervezet felépitésében és miikddésében kdvetett irdnyvonal.
Progressziv ellatas
A munkamegosztas és a fokozatossag elvén alapuldé egészséglgyi intézményrendszerre éplls, a betegek
egészsegi allapotédnak dsszes jellemzdje altal meghatarozott szinten nydujtott ellatas.
Rehabilitacio
Mindazon szolgaltatasok 6sszehangolt, egyénre adaptalt rendszere, melyek lehetéséget nyujtanak ahhoz, hogy
a fogyatékos ember sikerrel foglalhassa el a helyét a tarsadalomban. Az atfogé rehabilitaciét olyan folyamatnak
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tekinthetjik, mely a fogyatékos ember teljesitményét és a tarsadalom elvarasait harmonizalja. A sikeres
rehabilitacié tehat mind az egyén, mind a kdz6sség aktivitasat feltételezi.
Olyan szervezett segitség, amit a tarsadalom nyujt az egészségében, testi, vagy szellemi épséglikben tartésan
vagy veéglegesen karosodott fogyatékos embereknek, hogy helyreallitott vagy megmaradt képességeik
felhasznalasaval ismét elfoglalhassak helylket a tarsadalomban.
Rehabilitacios szolgaltatasok
Orvosi, szocialis, illetve a képzettségre és végzettségre vonatkoz6 egyuttes felmérések a betegség vagy sérilés
miatt karosodott egyének kezelésére, tréningjére, képzésére vagy Ujraképzésére. A cél az, hogy képessé tegyek
a raszoruldkat funkcionalis képességuk lehetséges legmagasabb szintjének elérésére.
Standard
Altalanos, de egyben szabatos megfogalmazasa az elére lefektetett elvarasoknak, amely az egészségiigyi
szolgaltaté valamennyi funkcidjanak, tevékenységének és mikddési feltételének leirasara iranyul.
Standard-alapu értékelés
Ertékelési folyamat, amely meghatarozza egy egészségligyi szolgaltaté szervezet vagy ellaté megfeleléségét az
elére lefektetett elvarasokhoz képest.
Standard-rendszer
Elvaras-rendszer, amelyet el6zetesen hataroz meg egy kompetens hatésag (minisztérium). A standardok egy
egészseégugyi szolgaltatd szervezet vagy az egyén teljesitményének elfogadhaté szintjét irjak le, kapcsolédva a
helyi struktarahoz, valamely folyamat végrehajtasahoz, vagy mérhetd kimenetek teljesitéséhez.
Stratégia
Szolgaltatoi vezetési funkcio, amelyhez a stratégiai célokat a szolgaltatd kildetéséhez, jovéképéhez igazodva
hatarozza meg, és a célok Kkijeldlésével a szolgaltatd hosszu tava sikertényezdinek meghatarozasa és
Ujragondolasa torténik.
Stratégiai terv
A szervezet belsd erOsségeit és gyengeségeit, a kulsé kérnyezet tamogatottsagat és fenyegetettségeit
figyelembe veve, hosszabb tavra sz6l6 menedzseri tervezés valamely jovékép elérése érdekében.
Szakmai feliigyelet
Az egészségligyi szolgaltatok és szolgaltatasok feletti az egészséglgyi hatésag altal gyakorolt szakmai
feligyelet.
Szakmai iranyelv
Az elérhet6 tudomanyos bizonyitékokkal alatdmasztott, szisztematikusan kifejlesztett dontési ajanlasok sorozata,
adott betegségcsoport kilonbdzé ellatasi mddozatainak meghatarozasa, melynek célja, hogy javitsa az
egészségugyi ellatas mindségét, hatékonyagat, eredményességét, valamint segitse az orvost és a beteget a
legmegfelelSbb ellatas kivalasztasaban.
Szakmai protokoll
Meghatarozott betegségcsoportban és ellatasi szinten, egy betegség vagy allapot — az elérhet6 tudomanyos
bizonyitékokkal alatamasztott preventiv, diagnosztikai, terapias, apolasi, gondozasi és rehabilitaciés — ellatasi
folyamataval kapcsolatos tevékenységek rendszerezett listaja, amely alapjat képezi az egészségugyi
szolgaltatasok szakmai ellenérzésének és finanszirozasanak, tovabba melynek célja az ellatas biztonsaganak és
egyenletes szinvonalanak biztositasa.
Személyes adat:
Az érintettel kapcsolatba hozhatd adat — kllldndsen az érintett neve, azonosité jele, valamint egy vagy tébb fizikai,
fiziologiai, mentalis, gazdasagi, kulturalis vagy szocialis azonossagara jellemzd ismeret —, valamint az adatbdl
levonhato, az érintettre vonatkozé kdvetkeztetés.
Sziikségletek
Az egészségi allapotbdl eredd, egészségugyi beavatkozast igényl6, illetve egészséglgyi beavatkozassal pozitiv
irdnyba befolyasolhaté problémak. A szlikséglet felismert, ha az egészségugyi ellatds szdmara ismert, nem
felismert, rejtett, ha ellatasra szorulna, de az érintett nem fordul orvoshoz vagy mert nem akar, vagy mert nem
ismeri problémajat.
Tanusitas
A szervezet altal felkért, kils6, fliggetlen szervezet (tanusité szervezet) altal végzett ,harmadik fél” altali audit,
melynek soran a tanusitd szervezet értékeli és kinyilvanitja, hogy a tanusitott szervezet megfelel a tanusitasi
eljaras alapjat képez6 el6irt kovetelményeknek (pl.: ISO 9001:2000, KES), kielégit bizonyos elvarasokat.
Onkéntes program, amelyben az egészségiigyi intézményeknek meg kell felelniiik bizonyos standardoknak.
Tovabbutalas
A beteg szikségleteinek megfelel6en egy masik egészséguigyi szolgaltatbhoz valé irdnyitdsa (athelyezése), ahol
ellatasa folytatodik.
Tudomanyos bizonyitékokon alapulé orvoslas (evidence-based medicine)
A gyogyité tevékenységnek az a mddja, amely a dontéseket a legujabb, megbizhaté tudomanyos eredményekre,
az évek alatt megszerzett szakmai tapasztalatra és a betegek preferenciaira épiti. Olyan a gyoégyitd
tevékenységhez, illetve a szakmai dontéshozatalhoz hasznalt modszertan, amely a rendelkezésre allé legjobb
tudomanyos bizonyitékok (eredmények) gy(jtése és kritikus értékelése - az evidencia minésége és eréssége -
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alapjan hoz dontéseket az egyes diagnosztikus beavatkozasok, terapiak, apolasi modszerek, illetve egyéb
egészseégugyi szolgaltatasok vonatkozasaban.
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