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Akcijski načrt ukrepanja na 
področju redkih bolezni 
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Priporočilo Sveta EU (8.6.2009) je RB prepoznalo kot pomemben izziv na področju zdravstva.

Zaradi skupnih značilnosti te velike skupine bolezni, izzivov s katerimi se srečujejo bolniki, 
njihove družine, zdravstveno osebje, farmacija, zavarovalnice in ostali deležniki, je bilo v okviru 

priporočila predvideno ukrepanje na nivoju celotne EU.
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European Project for Rare Diseases National Plans 
Development
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- osnova akcijskega načrta dela na področju RB

- pripravljen leta 2011 ter potrjen s strani Zdravstvenega Sveta 2012

- oblikovan pod okriljem Ministrstva za zdravje, ob sodelovanju 
predstavnikov ključnih deležnikov na področju RB ter predviden za 
časovno obdobje do leta 2020 

- vsebinsko pokriva vsa ključna področja, ki so bila izpostavljena v 
Priporočilu Sveta EU in je primerljiv z ostalimi nacionalnimi načrti

NAČRT DELA NA PODROČJU RB V 
SLOVENIJI
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1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in dostopnosti do primerne 
medicinske obravnave (zdravila sirote, rehabilitacija).

3. Izboljšati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. Izboljšati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge 
strokovne delavce ter splošno javnost.

CILJI 
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Opredelitev à definicija: RB - 5 obolelih na 10.000 

Spremljanje à ?

1. Opredelitev in spremljanje redkih 
bolezni



10Clinical Institute of Medical Genetics                              18                                              University Medical Center Ljubljana

Opredelitev à definicija: RB - 5 obolelih na 10.000 

Spremljanje à ?

Spremljanje bolnikov z RB je posebej težavno:
- kronična, doživljenjska stanja, ki prizadenejo različne organske 
sisteme;
- bolniki so vodeni pri različnih specialistih;
- potrebna je specifična terapija in individualno spremljanje; 

1. Opredelitev in spremljanje redkih 
bolezni
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Opredelitev à definicija: RB - 5 obolelih na 10.000 

Spremljanje à ?

Spremljanje bolnikov z RB omogoča boljšo oskrbo, ustreznejšo obravnavo 
in zahteva uskljenost vseh vpletenih izvajalcev zdravstvene dejavnosti.

Spremljanje je osnova za objektivne in dostopne epidemiološke podatke –
osnova za nacionalno planiranje. 

1. Kodiranje – mednarodne kode
2. Nacionalni register za redke bolezni
3. Epidemiologija

1. Opredelitev in spremljanje redkih 
bolezni
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1. Kodiranje – mednarodne kode
2. Nacionalni register za redke bolezni
3. Epidemiologija

1. Opredelitev in spremljanje redkih 
bolezni

Izvedene aktivnosti: 
- V okviru Ciljnega raziskovalnega programa »CRP 

2015« je bil financiran projekt Analiza in razvoj 
redkih bolezni v Sloveniji. 

- Multidisciplinarna skupina soizvajalcev je pripravila 
osnutek in osnovni nabor potrebnih podatkov za 

vzpostavitev Nacionalnega registra za RB (sedež na 
NIJZ). 
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1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in dostopnosti do 
primerne medicinske obravnave (zdravila sirote, rehabilitacija).

3. Izboljšati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. Izboljšati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge 
strokovne delavce ter splošno javnost.

CILJI 
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Za zgodnjo diagnostiko je 
pomemben učinkovit sistem 

presejanja za izbrane RB. 

RB so številne in raznolike - ni možno dosegati 
odličnost na vseh področjih. Na nacionalnem 

nivoju je potrebno vzpostaviti nacionalne 
referenčne centre, ter sposbujati povezovanje v 
mednarodne mreže referenčnih centrov (ERN).

Po postavitvi diagnoze je  
pomembna učinkovita, 

pravočasna usmerjena terapija, v 
kolikor obstaja – rehabilitacija in 

zdravila sirote.

V približno 80% RB je vzrok  
genskega izvora, zato ima genetsko 

testiranje in informiranje 
pomembno mesto. Potrebno je 
zagotoviti učinkovit dostop do 

slednjega vsem bolnikom in 
družinam.

Čimprejšnje prepoznavanje 
pravilne diagnoze je ključno 

za zgodnji začetek 
zdravljenja in  izboljšanje 

kakovosti življenja. 

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in 
dostopnosti do primerne medicinske obravnave
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Aktivnost na področju izboljšanja možnosti zgodnje diagnostike so 
večplastne: 

1. Že leta 2010 in nato 2014 smo vpeljali najbolj napredna genetska 
testiranja, komparativno genomsko hibridizacijo ter analizo kliničnega in 
kasneje celotnega eksoma. Slovenija je bila ena prvih držav, kjer smo ta 
najnovejša testiranja vpeljali v okviru javne zdravstvene mreže. 

2. Določeni so bili kriteriji za nacionalne referenčne centre, kar je 
omogočilo vključevanje v ERM (vključeni v 7 od 24 ERM). 

3. Z mesecem septembrom 2018 je bil tudi razširjen nabor RB, za 
katere poteka presejanje vseh novorojenčkov. 

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in 
dostopnosti do primerne medicinske obravnave



Skrajna heterogenost genetskih bolezni v klinični praksi.
V večini primerov so prizadeti geni edinstveni.

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in 
dostopnosti do primerne medicinske obravnave
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2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in 
dostopnosti do primerne medicinske obravnave
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Skrajna heterogenost genetskih bolezni v klinični praksi.
V večini primerov so prizadeti geni edinstveni.
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1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.
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CILJI 
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Zaradi kompleksnosti redkih bolezni, njihove raznolikosti, kroničnosti ter 
prizadetosti različnih organskih sistemov, so potrebe bolnikov z RB 
pogosto podobne, hkrati posebne in drugačne od bolnikov s pogostimi 
kliničnimi težavami. 

Potreben je celostni pristop, poznavanje področja in pravic, informacij in 
možnosti. 

Pomembno mesto imajo nevladne organizacije, združenja bolnikov z 
RB, ter njihovo sodelovanje, saj imajo pogosto skupne izzive. 
Pomembna je krepitev vloge organizacij bolnikov. 

Zagotoviti je treba tudi dostopnost ustreznih socialnih storitev, ki bodo 
omogočale socialno vključevanje.

3. Izboljšati mehanizme celostnega 
pristopa k redkim boleznim
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Podpreti  ustanavljanje 
in razvoj združenj 

bolnikov  kot glavnih 
partnerjev.

Preučiti  možnosti 
zmanjševanja  upravnih  ovir 

za zagotavljanje  pravic 
bolnikov. 

Spodbujanje  kvalificiranja  v smislu 
poklicnega  izobraževanja in 

zaposljivosti  bolnikov. 

Predlagati  ukrepe  za 
podporo  družinam z osebami 
z RB, vključno s pomočjo na 

domu.

Prepoznati  posebne 
potrebe  bolnikov z 

redkimi  bolezni.

3. Izboljšati mehanizme celostnega 
pristopa k redkim boleznim
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Podpreti  ustanavljanje 
in razvoj združenj 

bolnikov  kot glavnih 
partnerjev.

Preučiti  možnosti 
zmanjševanja  upravnih  ovir 

za zagotavljanje  pravic 
bolnikov. 

Spodbujanje  kvalificiranja  v smislu 
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Predlagati  ukrepe  za 
podporo  družinam z osebami 
z RB, vključno s pomočjo na 

domu.

Prepoznati  posebne 
potrebe  bolnikov z 

redkimi  bolezni.

3. Izboljšati mehanizme celostnega 
pristopa k redkim boleznim

Izvedene aktivnosti: 
- na predlog Ministrstva za 

zdravje leta 2015 
ustanovljeno Združenje za 

redke bolezni Slovenije.
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3. Izboljšati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.
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CILJI 
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Zaradi redkosti posameznih RB so strokovne in aktualne informacije o 
diagnostičnih postopkih, načinih zdravljenja, usposobljenih izvajalcih in 
nekaterih drugih povezanih podatkih, pogosto težko dostopne tako 
bolnikom kot tudi zdravstvenemu osebju in drugim deležnikom. 

Predlogi:
- razvoj centra za RB (zbiranje koristnih informacij za vse vpletene),

- krepitev vloge nevladnih organizacij (bolniki izmenjujejo izkušnje, 
pridobivajo informacije, oblikujejo predloge za izboljšanje oskrbe),

- organizirano izobraževanje za zdravstvene in druge strokovne delavce, 
bolnike, njihove družine in splošno javnost. 

4. Izboljšati dostop do informacij za
bolnike, zdravstvene in druge strokovne delavce ter splošno javnost
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Izvedenih je bilo nekaj aktivnosti na tem področju, nekatere pa so v teku 
že več kot 10 let. 

Slovenija je polnopravna članica 
mednarnodno priznanega in 
prepoznanega najpomembnejšega 
referenčnega portala za redke bolezni, 
portala ORPHANET. 

4. Izboljšati dostop do informacij za
bolnike, zdravstvene in druge strokovne delavce ter splošno javnost
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Izvedenih je bilo nekaj aktivnosti na tem področju, nekatere pa so v teku 
že več kot 10 let. 

Na podlagi akcijskega načrta je 
MZ izvedlo in zaključilo 
sofinanciranje za nacionalno 
kontaktno točko za RB za leti 2015
in 2016. Točka je še aktivna in 
združuje nekatere informacije 
iz področja RB v slovenskem
jeziku. 

4. Izboljšati dostop do informacij za
bolnike, zdravstvene in druge strokovne delavce ter splošno javnost
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1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

2. Izboljšati možnosti zgodnje diagnostike in dostopnosti do primerne 
medicinske obravnave (zdravila sirote, rehabilitacija).

3. Izboljšati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. Izboljšati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge 
strokovne delavce ter splošno javnost.

PRIHODNOST


