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OZADIJE

3.7.2009 SL Uradni list Evropske unije C 151)7

PRIPOROCILO SVETA
z dne 8. junija 2009
o evropskem ukrepanju na podrocju redkih bolezni

(2009/C 151/02)

SVET EVROPSKE UNIJE — ) Uredba (ES) st. 141/2000 Evropskega parlamenta in
Sveta z dne 16. decembra 1999 o zdravilih sirotah (%)
doleéa, da se zdravilo doloéi kot ,zdravilo sirota®, kadar
Je namenjeno za diagnosticiranje, preprecevanje ali zdra-
vljenje Zivljenjsko nevarne ali kroniéno izérpavajoce bole-
zni, ki prizadene najveé¢ pet od 10 000 oseb v Skupnosti,
ko se vlo7i vloga.

ob upoitevanju Pogodbe o ustanovitvi Evropske skupnosti in
zlasti drugega pododstavka ¢lena 152(4) Pogodbe,

ob upostevanju predloga Komisije,

(5) Po ocenah danes obstaja med 5 000 in 8 000 razliénih
ob upostevanju mnenja Evropskega parlamenta ('), redkih bolezni, ki prizadenejo med 6 % in 8 % prebival-
stva v casu njihovega Zivljenja. Drugace refeno: ceprav je
za vsako redko bolezen znacilna nizka prevalenca, je
skupno stevilo prizadetih z redko boleznijo v EU med
27 in 36 miljoni. Veéina trpi za bolj redko pojavlja-
jocimi se boleznimi, ki prizadenejo eno na 100 000
oseb ali manj. Ti bolniki so 3e posebej osamljeni in

ob upostevanju mnenja Evropskega ekonomsko-socialnega
odbora (3),

ranljivi.
ob upostevanju naslednjega:
(1) Redke bolezni ogrozajo zdravje driavljanov EU, ¢e so (6)  Redke bolezni zaradi svoje nizke prevalence, specificnosti
smrtno nevarne ali kroniéno izérpavajoée bolezni z in visokega skupnega itevila prizadetih ljudi zahtevajo

PriporoCilo Sveta EU (8.6.2009) je RB prepoznalo kot pomemben izziv na podrocju zdravstva.
Zaradi skupnih znacilnosti te velike skupine bolezni, izzivov s katerimi se sreCujejo bolniki,

njihove druzine, zdravstveno osebje, farmacija, zavarovalnice in ostali delezniki, je bilo v okviru
priporoCila predvideno ukrepanje na nivoju celotne EU.
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(1)

Redke bolezni ogrozajo zdravje driavljanov EU, e so
smrino nevarne ali kroniéno izérpavajote bolezni z
nizko stopnjo prevalence in visoko ravnijo_==='-*>10sti
Kljub redkosti pa obstaja toliko razli¢nih vrst bole-
zni, da prizadenejo milijone ljudi.

KRONICNE

Za bolnike z redkimi boleznimi so kljuénega pomi KAKOVOSTNA

naela in poglavitne vrednote univerzalnosti, doste
do kakovostne oskrbe, pravicnosti in solidarnosti, kakor

OSKRBA

jih je potrdil Svet v sklepih o skupnih vrednotah in
nacelih zdravstvenih sistemov EU z dne 2. junija 20

(5)

6-8%,

5000-6000
Po ocenah danes obstaja med 5 000 in 8 OVO
redkih bolezni, ki prizadenejo med 6 % in 8 % p
stva v ¢asu njihovega Zivljenja. Drugaée receno: ¢
za vsako redko bolezen znaéilna nizka prevalenc.,
skupno stevilo prizadetih z redko beleznijo v EU med
27 in 36 milijoni. Veéina trpi za bolj redko pojavlja-
jocimi se boleznimi, ki prizadenejo eno na 100 000
oseb ali manj. Ti bolniki so 3e posebe] osamljeni in
ranljivi.

OZADIJE

{22) Razvoj raziskav in infrastrukture zdravstvene oskrbe na
podrodju redkih bolezni zahtevajo dolgoroéne projekte in
s tem tudi ustrezna finanéna sredstva za zagotavljanje

niihpr—-~-?

Redke bolezni zaradi s
in visokega skupneg

globalen pristop, ki
meznih podrocjih ter skupnih prizadevanjih za prepre-
gitev znatne obolevnosti ali prezgodnje umrljivosti, ki se
ji je mogoce izogniti, in za izboljianje kakovosti Zivljenja

Jergljo

nlrana

R&D

ERN

REDKE —
GLOBALNI
PRISTOP

izke pr‘evalence, speciﬁfnc:sn
prizadetih ljudi zahtevajo
na prizadevanjih na posa-

ter socialno-ekonomskih moznosti prizadetih oseb.
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ZDRUZENJA

KODIRANJE

~oro¢~~ “i=nsti. Ta prizadevanja bi ob&utno

skti, razvitimi v okviru Drugega
mnacti na nadeafin vdreawia

7ave clanice bi si morale prizadevati za vkljuevanje
Inikov in predstavnikov bolnikov v proces oblikovanja

politik in spodbujati dejavnosti skupin bolnikov.

sredotoca n;’ evropske referenéne mreze (European Rqﬁ:—
nce Networks — ERN) za redke bolezni. Razvitih je bilo
nekaj meril in nacel za ERN, vkljuéno z njthovo vlogo pri
snopadanju z redkimi boleznimi. ERN bi lahke sluzile
di kot raziskovalni in znanstveni centri, ki zdravijo
slnike iz drugih drzav €lanic in po potrebi zagotavljajo
107Znostl za nadaljnje zdravljenje.

¥OURVILU SRUPMIT 1l VISWUAL ldvill o

kladu z zbirko podatkov Orphanet ima od tisocih
.aanih redkih bolezni, ki jih je mogoce klini¢no oprede-
liti, samo 250 izmed teh redkih bolezni kodo v sedanji
mednarodni klasifikaciji bolezni (International Classification
of Diseases — ICD) (10. razlicica). Ustrezna klasifikacija in
kodifikacija vseh redkih bolezni je potrebna za njihove
ustrezno prepoznavnost in priznavanje v nacionalnih

zdravstvenih sistemih.
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EUROPLAN TeE

European Project for Rare Diseases National Plans Development

THEPROJECT CAPACITY BUILDING | NATIONAL PLANS DOCUMENTS

National Plans

NACRT DELA NA PODROCJU
REDKIH BOLEZNI
V REPUBLIKI SLOVENIJI

EUROPLAN 2012-2015. All rights reserved | Legal Notice | Credits

europlan(@iss.it

Moz e Repuike Sovenie European Project for Rare Diseases National Plans
Development
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NACRT DELA NA PODROCJU RB V
SLOVENIJI

- osnova akcijskega nacrta dela na podroCju RB

- pripravljen leta 2011 ter potrjen s strani Zdravstvenega Sveta 2012
- oblikovan pod okriljem Ministrstva za zdravje, ob sodelovanju
predstavnikov kljucnih deleznikov na podrocCju RB ter predviden za

casovno obdobje do leta 2020

- vsebinsko pokriva vsa kljuCna podrocja, ki so bila izpostavljena v
PriporocCilu Sveta EU in je primerljiv z ostalimi nacionalnimi nacrti
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CILJI

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. lIzboljSati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lzboljSati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter splosno javnost.

-5
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CILJI

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. lzboljSati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lIzboljsati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter splosSno javnost.
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Opredelitev = definicija: RB - 5 obolelih na 10.000

Spremljanje 2> ?
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Spremljanje bolnikov z RB je posebej tezavno:

- kroniCna, dozivljenjska stanja, ki prizadenejo razlicne organske
sisteme;

- bolniki so vodeni pri razlicnih specialistih;

- potrebna je specifiCna terapija in individualno spremljanje;

-5
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Spremljanje bolnikov z RB omogoca boljSo oskrbo, ustreznejSo obravnavo
in zahteva uskljenost vseh vpletenih izvajalcev zdravstvene dejavnosti.

Spremljanje je osnova za objektivne in dostopne epidemioloSke podatke —
osnova za nacionalno planiranje.

1. Kodiranje — mednarodne kode

2. Nacionalni register za redke bolezni
3. Epidemiologija

-5
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lzvedene aktivnosti:
-V okviru Ciljnega raziskovalnega programa »CRP
2015« je bil financiran projekt Analiza in razvoj

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

h_):j ( :.
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CILJI

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. lzboljSati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lIzboljsati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter splosSno javnost.
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2. Izboljsati moznosti zgodnje diagnostike in
dostopnosti do primerne medicinske obravnave
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Aktivnost na podrocju izboljSanja moznosti zgodnje diagnostike so
vecplastne:

1. Ze leta 2010 in nato 2014 smo vpeljali najbolj napredna genetska
testiranja, komparativho genomsko hibridizacijo ter analizo klinicnega in
kasneje celotnega eksoma. Slovenija je bila ena prvih drzav, kjer smo ta
najnovejsSa testiranja vpeljali v okviru javne zdravstvene mreze.

2. DolocCeni so bili kriteriji za nacionalne referenCne centre, kar je
omogocilo vkljuCevanje v ERM (vkljuCeni v 7 od 24 ERM).

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

-5
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2. Izboljsati moznosti zgodnje diagnostike in
dostopnosti do primerne medicinske obravnave
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Skrajna heterogenost genetskih bolezni v klini¢ni praksi.
V vecini primerov so prizadeti geni edinstveni.
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2. Izboljsati moznosti zgodnje diagnostike in
dostopnosti do primerne medicinske obravnave

Erancoski bolnik Nasibolnik

. Italijanski bolnik
Spanski bolnik

Genss with mutation
identified in a cingle patient

Mednarodno povezovanje pri odkrivanju novega gena
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CILJI

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. Izboljsati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lIzboljsati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter splosSno javnost.
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Zaradi kompleksnosti redkih bolezni, njihove raznolikosti, kroniCnosti ter
prizadetosti razlicnih organskih sistemov, so potrebe bolnikov z RB
pogosto podobne, hkrati posebne in drugacne od bolnikov s pogostimi
KliniCnimi tezavami.

Potreben je celostni pristop, poznavanje podrocja in pravic, informacij in
moznosti.

Pomembno mesto imajo nevladne organizacije, zdruzenja 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
omogocale socialno vkljuCevanje.

-
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3. Izboljsati mehanizme celostnega
pristopa k redkim boleznim
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3. Izboljsati mehanizme celostnega
pristopa k redkim boleznim
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CILJI

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. lzboljSati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lIzboljsati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter sploSno javnost.
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Zaradi redkosti posameznih RB so strokovne in aktualne informacije o
diagnosticnih postopkih, nacinih zdravljenja, usposobljenih izvajalcih in
nekaterih drugih povezanih podatkih, pogosto tezko dostopne tako
bolnikom kot tudi zdravstvenemu osebju in drugim deleznikom.

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

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

- organizirano izobrazevanje za zdravstvene in druge strokovne delavce,
bolnike, njihove druzine in splosno javnost.
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|lzvedenih je bilo nekaj aktivnhosti na tem podrocCju, nekatere pa so v teku

ze veC kot 10 let.

Slovenija je polnopravna Clanica
mednarnodno priznanega in
prepoznanega najpomembnejSega
referenCnega portala za redke bolezni,
portala ORPHANET.

= 1mmis Clinical Institute of Medical Genetics 32

orphanet

The international rare disease and orphan drug database

bridging healthcare & research

i atient associations &
ORDO pemy]opaed‘ﬁa .
classifications g8 3
- =
BeNesontology & = & 3
L wv
5 -Orphanet: 3
: database 3

guidelines

: rare diseases 3
biobanks "-’5 '

. nomenclature =

expert centres Qrphadata 3

epidemiology _
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|lzvedenih je bilo nekaj aktivnhosti na tem podrocCju, nekatere pa so v teku

ze veC kot 10 let.

Na podlagi akcijskega nacrta je
MZ izvedlo in zakljucCilo
sofinanciranje za nacionalno
kontaktno toCko za RB za leti 2015 spLOSNO
in 2016. ToCka je Se aktivna in
zdruZuje nekatere informacije R
iz podroCja RB v slovenskem e et
jeziku.
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redkebnlezNi o

KONTAKTNA TOCKA

Nacionalna kontaktna tocka za redke bolezni

Redke bolezni so kronicne, napredujoce, povzrocajo okvare in so pogosto Zivljenjsko ogrozujoce.
Vecinoma so neozdravljive in doZivljenjske.

Spletna stran Nacionalne kontaktne tocke za redke bolezni je projekt Ministrstva za zdravje
Slovenije, njen cilj pa je povezati med seboj institucije, strokovnjake, bolnike z redkimi boleznimi in
njihove svojce ter obenem bolnikom in strokovnjakom omogociti dostop do kakovostnih informacij o
obravnavi redkih bolezni v Sloveniji. Uporabnikom zagotovlja moZnost telefonskega ali
elektronskega stika z informatorjem v ¢asu uradnih ur, dostop do aktualnih, zanesljivih in razumljivih
informacij o redkih boleznih, nacinih zdravljenja, izvajalcih, registrih in drustvih.

~
/% \ 75% ' ' 80% ’

prebivalstva prizadenejo bolnikov z redkimi redkih bolezni je
redke bolezni (po ocenah) boleznimi sa otroci genetskega izvora
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PRIHODNOST

1. Opredelitev in spremljanje redkih bolezni.

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

3. lIzboljSati mehanizme celostnega pristopa k redkim boleznim.

4. lzboljSati dostop do informacij za bolnike, zdravstvene in druge
strokovne delavce ter splosno javnost.
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