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Orszag

Magyarorszag

A Nemzeti Konferencia helye és
id6pontja

Hunguest Hotel Griff*** (1113 Budapest, Bartok Béla u. 152.);
2010. 10 15-16.

Honlap http://sites.rirosz.hu/europlan
e RIROSZ
® 3 Ritka Betegségek Kdzpontja az OSZMK-n belul
Szervez6k o a Ritka Betegségek Nemzeti Koordinald Kutatécsoportja a Pécsi

Tudomanyegyetemen
o a Ritka Betegségek SzakértGi Bizottsaga

A Szervezl Bizottsag tagjai

Dorica Dan (EU tanacsadd)

Prof. Dr. Melegh Béla tanszékvezet§, PTE (szakmai képviselet)

Pogany Gabor Ph.D. Rirosz elndk (civil képviselet)

Sandor Janos Ph.D. tanszékvezet6 DOTE (EUCERD képvisel8)

Szy Ildiko szakért6, NEFMI (kormanyzati képvisel8)

Dr. Valyi-Nagy Istvan, AIPM (Innovativ Gydgyszergyartdk Egyesulete, ipar képviselete)

A szekcidk megnevezése és
felsorolasuk

1.Nap Nyité plendris (ilés Miért legyen a ritka betegekre vonatkozé Nemzeti Terve
Magyarorszagnak is?
Az Eurdpai Bizottsagi kozleménye és az Eurdpai Tanacs
Ajanlasai.
Az EUROPLAN Program és Ajanlasainak bemutatasa.
A hazai helyzet Az EUROTERYV indikatorok fényében.

1, Szekcidilés A ritka betegségek teriiletére vonatkozo tervek és
stratégiak

2, Szekcidllés A ritka betegségek megfelel6 meghatarozasa, kodolasa
és jegyzékbe vétele

3, Szekcidiilés Informacio és képzés Magyarorszdgon

4, Szekcidilés Laboratoriumi diagnosztika, szlirés, korai intervencié

5, Szekcidllés A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

6, Szekcidllés A ritka betegségekkel foglalkozo szakért6i kozpontok és
eurdpai referenciahalézatok

7, Szekcidiilés Az "arva" gyogyszerek és kezelési eljarasok

8, Szekcidiilés A betegképviseleti szervezetek szerepének novelése

2. Nap Zaré plenaris (lés Osszegzés, a szekcidiilések eredményei 10 percekben, a
végss6 Unids beszamold megvitatasa és elfogadasa.

Az els6 nap estéjén POLKA vitaférumokat rendeztiink

A szekcidk elndkei és el6adoi

Yann Le Cam, Pogany Gabor, Mandl Jozsef, Kosztolanyi Gyérgy, Molnar Zsuzsanna,
Sandor Janos, Melegh Béla, Siiliné Vargha Helga, Gulacsi LaszI6, Sz6nyi LaszIo, Bitter
Istvan, Pfliegler Gyorgy, Fekete Gyorgy, Karcagi Veronika, Komldsi Katalin, Oberfrank
Ferenc, Molndr Maria Judit, Turi Sdndor, Boncz Imre, Dank Magdolna, Vittay Pal,
Harmat Gyorgy, Varadiné Csapd Judit, Nagy Istvan, Falus Andras, Szy Ildikd, Radics
Andrds
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Il. Osszegzés

A RIROSZ 2010.10.15-16.-an a budapesti Griff Hotelben rendezte meg a magyar EUROTERV nemzeti
konferenciat. A rendezvénynek 148 résztvevéije volt, betegek és szervezeteik, az egyetemek
kinevezett képvisel6i, és egyéb egészségiigyi szakérték, kormanyzati (Ritka betegség kozpont, OEP,
NEFMI, stb.), és gyogyszeripari képviselSk, valamint a média. A konferencian 2 plendris lés, 8
szekcidllés és 2 kiscsoportos vitaférum (POLKA projekt) keretében vitattuk meg az ,,Europlan
Ajanlasok”-at. Ezt a munkaanyagot az Eurdpai Tandcs (6sszefoglalva a 2009/C 151/02 szamu
okiratban) és az EU szakemberei - koztiik a Ritka Betegségek Kdzpontja (RBK), Ritka betegségek
Orszagos Szovetsége (RIROSZ) magyar szakértGi - két éven keresztil készitették elS. A konferencia
célja a fenti dokumentumok jobb megismerésére, a hazai helyzet feltérképezésére, az erGsségek és
hidnyok meghatarozasara, a kdzos prioritasok kijelolése volt. Mindezekhez hasznos alapot adtak az
EUROPLAN projekt dokumentumai és segédanyagai. A biztos vezérfonalnak kdszonhet6en minden
lényeges kérdés megvalaszolasra kerllhetett mikdzben az egyes szektorok képviselGinek véleményét,
szlikségleteit is megismerhettiik.

A résztvev(k szerint a kozosen kidolgozott javaslatok el6remutatdk és hasznosak a ritka betegségekre
vonatkozd Nemzeti Terv 2013-ig torténd kidolgozasahoz és megvaldsitasahoz az Unid elGirasanak
megfelelGen.

A konferencia résztvevdi elsGdleges célként az alabbi [épéseket hatdroztak meg:

1. Az Orszagos Szakfellgyeleti, Mddszertani Kozpont (OSZMK) jeldlje ki a Nemzeti Terv
szervez6bizottsagat, a meglevs szakértGi bizottsagot kiegészitve a még hidnyzd szektorok
képviselGivel (kormdanyzat, ipar). A Minisztérium nevezze ki a szakértGi bizottsag felelGs,
dontési jogkorrel bird vezetdjét, aki a Nemzeti Terv kidolgozasat irdnyitja.

2. ARitka Betegségek (RB) teriiletén tevékenykedd szakértGi kozpontok, kérhazak,
laboratériumok akkreditacidja és nyilvantartasba vétele az OSZMK altal inditott
kezdeményezés atlathatd mdodon torténd folytatasaval. Az egészségligy és szocidlisligy
jelenleg folyd sziikséges atszervezései soran a ritka betegségek ligyét is illesszék be a
rendszerbe a hazai er6forrasok felmérésével és koncentraldsaval, a padrhuzamossagok
megsziintetésével, a mar meglevé informalis kapcsolatok hivatalossa tételével és a beteg
utak meghatarozasaval.

3. Az akkreditdlt intézmények mindségbiztositdsanak kiilsé felligyeleti szerv altal vald
ellenérzése az EU allasfoglaldsai alapjan (pontos betegregiszterek, kédolas,
multidiszciplinaris ellatas, betegek elégedettsége stb.)

4. Az OSZMK honlapjan taladlhaté RB informacios oldal bévitése (informacié a Nemzeti Terv
készitésérdl, a terapids hozzaférésrél, a beteg utak szervezésérél, az unios egységesitésrél,
harmonizalasrdl, oktatdsrdl, a referencia kozpontok kijelolésérél, a nemzetkozi halézatokhoz
kapcsolodasrdl, a kutatasrodl, a szocialis szolgaltatasokrol).

5. Az orszag stratégiai érdekeinek megfelel6en 6szténdzni kell a részvétellinket minden Eurépai
Unids programban (EUROPLAN, ORPHANET, e-RARE-2, EUROCAT, BORQOL, EUNENBS).

6. A ,nem lathatdé” fogyatékossagok (fajdalom, faradtsag) mérésre alkalmas eurdpai
megoldasok adaptdlasa. A ritka, kronikus betegséggel él6knek is legyen lehetGségiik a
sajatos nevelési igényliek szdmara nyujtott szolgaltatdsok, tamogatasok és kedvezmények
igénybevételére.
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7. Tudatosité kampdny inditasa a szakért6k és a tarsadalom szamara, az oktatds, fejlesztés, a
betegszervezetek megerGsitése targyaban. Sziikséges az eljdrasrendek feltérképezése a ritka
betegek ligyeivel foglalkozé f6hatdsagoknal.

8. Informacids és segélyvonal kezelGszerv létrehozasa (vagy egy meglevs bévitése és képzése),
az informaciok mindségbiztositasat figyelembe véve (képzett szakemberek, megfeleld
informdcid). Csatlakozds az eurdpai ingyenes hivoszam (116) haldzathoz, ill. azok
tapasztalatainak atiltetése. Az elégedettség monitorozdsdanak megvaldsitasa.

9. A fentiekhez hivatalos munkaterv (pontos litemezési terv, szamon kérhet6 felel6sdk) és
folyamatos, konkrét ellenGrzés sziikséges. Rendszeresen szervezzenek szektorkozi férumot
az eredmények, tapasztalatok megosztasa céljabdl.

IV.Részletes jelentés

Minden fejezet elején ismertetjik az Eurdpai Tanacs relevans ajanldsait, valamint a Ritka Betegségek terén a
helyzet felmérésére, és az el6rehaladas kdvetésére kidolgozott indikatorok jelenlegi allapotat.

1. téma — A ritka betegségek teriiletére vonatkozd tervek és stratégidk

1.Szekcio: A ritka betegségek teriiletére vonatkozé tervek és stratégiak
EIn6kok: Melegh Béla, Siliné Vargha Helga
Datum, helyszin, idépont: 2010.10.15. 13:00-14:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tandacs ajanlasa (2009/C 151/02)

1. A megfelel6 szinten hozzanak létre és valdsitsanak meg a ritka betegségekre vonatkozo
terveket vagy stratégidkat, illetve vizsgdljgk meg a ritka betegségekre vonatkozo megfelelé
intézkedések mds kézegészségligyi stratégidkba vald beillesztését abbdl a célbdl, hogy
biztositsdk a ritka betegségekben szenvedék magas szinvonalu elldtdshoz valo hozzdférését,
beleértve a diagnosztikdt, a kezeléseket, a betegséggel él6k habilitdcidjat és — amennyiben
lehetséges — a ritka betegségek kezelésére szolgadlo gydgyszereket, és kiilénésen ajdnlja az
aldbbiakat:

a) olyan terv vagy stratégia mielGbbi kidolgozdsa és elfogaddsa, lehetéleg legkésébb 2013
végéig, melynek célja, hogy egészséqligyi és szocidlis rendszereik keretében a ritka betegségek
terliletére vonatkozo intézkedések tekintetében iranymutatdssal szolgdljon és szerkezetileg
Osszefogja azokat;

b) intézkedések hozatala a helyi, regiondlis és nemzeti szint( jelenlegi és jévébeli
kezdeményezéseknek a tagdllami tervekbe, illetve stratégidkba vald integrdldsdra dtfogo
megkdzelités biztositdsa érdekében;

c) terveikben, illetve stratégidikban kis szamu kiemelt cselekvés célkitiizésekkel és nyomon
kévetési mechanizmusokkal egyiitt térténéd meghatdrozdsa;

d) a 2008-2011-es idészakban a k6zegészségligyre vonatkozo elsé k6zdsségi cselekvési program
( 1) dltali tamogatdsra kivdlasztott, a ritka betegségekre vonatkozo nemzeti tervek
kifejlesztésének jelenleg folyamatban lévé eurdpai projektje (EUROPLAN) keretében a ritka
betegségekkel kapcsolatos nemzeti fellépések meghatdrozdsdt célzo iranymutatdsoknak és
ajdnldsoknak az illetékes hatdsdgok dltal nemzeti szinten folytatott kidolgozdsdnak figyelembe
vétele.
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EUROTERYV Indikatorai:

.. iy Indikator }
Akciok Indikatorok , Valaszok
tipusa
Rendeletek/térvények A létez6 Nem létezd, nem kerilt pontos
készitése rendeletek/térvények, meghatarozasra
1.1. ,/ y Folyamat &
amelyek tdmogatjdk a RB
tervének létrehozasat
Nemzeti/regiondlis (régidk Nem relevans
1.2. . /reg ( &l Folyamat v
szazalékos megosztasa)
Koordinacids Létezik egy szakértdi testilet,
mechanizmusok A koordinacids de nem rendelkezik valés
, , 1.3. . , Folyamat L s ,
|étrehozasa mechanizmusok megléte jogkorrel a koordinaciéhoz és a
Nemzeti Terv elGkészitéséhez.
SzakértGi tandcsadd Létezd, de csak részben
1.4, . , Folyamat o
testlilet megléte m(ikodé
A Terv/Stratégia e g .
L ,/ . g Kilsé felligyeleti,
eljarasok kilsé . o . .
. W , 1.5. | végrehaijtasi testilet Folyamat Nincs
felligyel6 szervének .
. . megléte
|étrehozasa
A széleskordlség A Tervben el6forduld .
) 1.6. e , Folyamat Nem relevans
fokozdsa prioritasi teriiletek szdma
Kilon koltségvetési
alap létrehozasa a A Terv/ Stratégia .
P . 1.7. R ,/ . 8 Folyamat Nincs
Terv/Stratégia koltségvetése
kidolgozdasara

1.1. Feltérképezés a Nemzeti Terv kialakitasa el6tt

1.1.1 Magyarorszagon a ritka betegségek létezésének és a ritka betegséggel é16k helyzetének
tudatossaga a tarsadalomban kdzepes szintlinek mindsitheté — megjegyezve, hogy a mar harom éve
megrendezésre keril6 RB Vildgnapja és az eseményt kdvet6 szinte folyamatossa valé média
nyilvdnossag nagymértékben hozzajarult a korabbi rendkivil alacsony szint( ismertség fokozasahoz.
1.1.2. Az RB-kel kapcsolatos hivatalos eréforrasokrdl, cselekvési programokroél és kutatasokrol a
nemzeti egészségligyi ellatasban és szocialis rendszerekben nyilvantartas készitését kezdték el 2009-
ben az OSZMK-n belil. A regisztracid elkezd6dott, viszont ennek felhasznaldbaratta és mindenki
szamara elérhetGvé tétele, az adatok folyamatos feltdltése és frissitése, az Orpha.net rendszerrel
kompatibilissé tétele nélkiilozhetetlen ahhoz, hogy tervezett funkcidjat ellassa. Az RB-kel foglalkozé
kutaték és klinikusok informalis kapcsolatrendszere |étezik, ahol tajékoztatjak egymast az aktuadlis
programokrol, kutatasokrdl (pl.: a Ritka Betegségek Vildgnapja, illetve a 2009 novemberében az
EUCERD képvisel6jének jelenlétében megrendezett konferencia, amelyen attekintették a RB-vel
kapcsolatos mar meglévé tevékenységeket a diagnosztika, az ellatas, és a kutatas teriletén.

1.1.3. Aritka betegséggel él6k sziikségleteinek vizsgalatat célozta az EurordisCare 3 kutatasban
valo részvétellink és folyamatban van az EurordisCare2 pétlasa valamint a BURQOL-RD program.

1.2. A Nemzeti Terv / Stratégia kialakitasa és struktaraja

Jelenleg Magyarorszagon nincs a ritka betegséggel élGk egészségligyi ellatasanak és szocidlis
szlikségleteinek megoldasat célzé torvényalkotoi keretprogram, mely tartalmaz egy specialis
cselekvési programot a nemzeti terv vagy stratégia kidolgozasa érdekében. 2008-ban az OSZMK-n
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belll megalakult a RB Kézpontja (RBK), melynek feladata az informalisan kijel6lt regionalis referencia
kézpontok koordindlasa. Nem rendelkezik jogkdrrel a Nemzeti Terv megalkotasahoz. Az elsé valodi
|épésnek a RB-ek Nemzeti Tervének megalkotasa felé az Euroterv konferencian valé szektorkozi aktiv
részvétel tekinthet6.

1.3. A Nemzeti Terv irdnyitasa

Jelenleg nincs kijel6lt Szervez6 Bizottsag (SzB), kormanyzati vagy koordindcids iranyité testiilet a Terv
kivitelezésére. A mar emlitett RBK szakértdi testiilete vallalna ezt a feladatot, de ehhez jogkoreinek,
valamint tagsaganak a gydgyszeripar és a kormdanyzat képviselGivel valé bovitése szlikséges.

1.4. A Nemzeti Terv monitorozasa: Nemzeti Terv hidnydban a kérdés nem relevans.

1.5. A Nemzeti Terv fenntarthatésaga:

Nemzeti Terv hidnydban a kérdés nem relevans, de ugyanakkor sziikséges, hogy az egészségiigy és
szocidlisligy jelenleg folyd atszervezése soran szervesen illesszék be a ritka betegségek ligyét is,
hiszen sok probléma megoldhaté a megfelel6 dtszervezések és racionalizaldsok segitségével, kiilon
forras nélkil is (pl.: hazai er6forrasok koncentraldsa, parhuzamossagok megsziintetése, a mar
meglevé informalis kapcsolatok hivatalossa tétele). Tavlatilag azonban elengedhetetlen az
elkllonitett koltségvetési forrasok megteremtése a Terv fenntarthatdsaganak biztositasara.

1.6. Javaslatok

1.6.1 Sziikséges a RB helyzetének tudatossagat ndvelni a nemzeti egészségligyi ellatasban vagy
szocialis rendszerben taldlhatd RB-ekkel kapcsolatos eréforrasokrdl, cselekvési programokrol és
kutatdsokrél sz6ld nyilvantartdsok biztositdsaval pl. 0SZMK honlap kezdeményének valdban
m(ikod6vé, haszndlhatova tételével lehetne. Ehhez elsédleges az Orphanettel kompatibilis RB
nemzeti regiszter |étrehozasa, a mar meglevé magyar adatbazis kiegészitése, az Orphanet
adatbazisba integralasa, valamint a teljes Orphanet adatbazis magyar nyelven térténé
elérhetGségének biztositasa.

1.6.2. Tamogatni és segiteni kell a jelenleg futd, a RB-ek szlikségleteit és életminbségét felmérd
nemzetkozi kutatasi programokat (pl. EurordisCare2, Burqol-RD) a betegek és képviselGik aktiv
bevonasaval.

1.6.3. Meg kell teremteni a ritka betegséggel él6k egészségligyi ellatdsanak és szocialis
sziikségleteinek megoldasat célzé jogszabalyi keretet, és specialis cselekvési programot a Nemzeti
Terv, vagy stratégia kidolgozdsa érdekében.

1.6.4. A Minisztérium jeldlje ki és szlikség esetén bévitse ki a terv kidolgozasaért és kivitelezésért
felelGs szervez6 bizottsagot (SzB). A SZB munkajaban biztositott legyen minden érdekelt fél
részvétele (egészségligyi hatdsag, betegek, egészségligyi szakérték, kutatok, az ipar képviselGi stb.),
akik valéban lefedik az NT-ben érintett teriiletek mindegyikét, pl.: gydgyszeripar, kormanyzat,
klinikai, egészségligyi és szocidlis szolgdltatasok, epidemioldgia, kozigazgatds stb. Sziikséges egy
dontési jogkorrel rendelkezd, felelGs koordinator kijelolése, és egy kiilsé felligyeleti bizottsag
|étrehozdsa is.

1.6.5 A SZB rendszeresen ulésezzen (min. 3-4 alkalom/év). Tevékenységeirdl, a célkitlizések
megvaldsulasardl és azok felelGseirél min. évente egy irdsos, nyilvanos jelentés késziiljon, mely a
Ritka Betegségek Vilagnapjan is ismertetésre keriil, és felkeril az RBK honlapjara.



EUROPLAN

q &
b uropean Project for Rare Diseases National Plans Development

Rare Diseases Europe

1.6.6. A NT kidolgozasa és alkalmazdsa soran az Europlan indikdtorok és a betegek elégedettségét
mér6 kutatas képezze az alapjat a NT-ben foglaltak ellen6rzésének és értékelésének, melyet egy, az
SzB-t6l kiilon allo, kiils ellendrzé testiilet végezzen.

1.6.7. Ajelenleg aktuadlis egészségligyi reform szerves részét képezze a RB-ek ellatasanak eurdpai
mintdra valé megszervezése. Az egyes prioritast élvezd teriiletek cselekvési programjainak
megvaldsitasahoz rendeljenek specialis koltségvetési kereteket (pl. ,,arva” gyégyszerek, szakértGi
kozpontok, diagndzishoz jutds, kutatds, stb.). Mindehhez elkilonitett, transzparens koltségvetés
alljon rendelkezésre, melyet nem plusz pénzek bevondsdval, hanem a jelenlegi kdltségvetés keretein
bellli atrendezéssel, racionalizaldssal, a parhuzamossdgok megsziintetésével lehetne megvaldsitani a
hosszu tavu fenntarthatdsag biztositasa érdekében.

1.6.8. RITKA kartya bevezetése a betegek részére. A plasztik, vonalkddos vagy csipes kartyahoz
késbbb tobb szolgdltatas kapcsolhatd.

A bevezetéssel egy id6ben célszer(i elérhetévé tenni, hogy a beteg vagy sziil6 a kivizsgdlasokra,
kontroll vizsgalatokra torténé utazasok koltségeit az OEP-t6l visszaigényelhesse, illetve a gyakori
egynapos vizsgalatokra is jarjon legalabb 80%-o0os munkabértérités a betegnek vagy a sziil6nek. A
koltség- és id6-hatékonysag érdekében a RB kezeléseket végz6 centrumok lehetSleg tombositsék a
sziikséges vizsgalatokat.

Azokndl a betegségeknél ahol el6re tudhatd, hogy az aktiv kezelési protokoll a 3 hénapot meghaladja
a ritka beteg, vagy gyermek esetében a sziil6, jogosult legyen ideiglenes kezelési segély
igénybevételére, ami a mindenkori minimalbér 6sszegével megegyezne.

A ritka betegséggel él6 gyermek jogdn apoldsi dijon [évé szlil6t, hozzatartozot illessék meg ugyanazok
a kedvezmények, melyek a GYED-en, GYES-en Iévé kisgyermekes sziilGket. Példaul: utazasi
kedvezmény: Kisgyermekes bérletigazolvanyra valo jogosultsag.

Legyen cél, hogy az dpolasi dijon 1év6 sziil6, hozzatartozd tevékenységét ismerjék el munkaként,
mellyel az allamot tehermentesiti a gyermekrdl torténd intézeti gondoskodas aldl, és ezért a
munkaért illesse meg a mindenkori minimalbérrel megegyezd 6sszeg. Természetesen e rendszer csak
ellenérzés mellett miikodhet, vagyis, ellen6rzendd, hogy a gondozd/sziilé a kedvezményt/tamogatast
valdban a gondozott javara haszndlja fel. Az ellen6rzés mddszere kidolgozandd, a személyiségi jogok
és a pénzt ado6 kozosség érdekének egyideji figyelembe vétele mellett. (Hasonléan minden,
kozpénzbdl gazdalkodd intézményhez).

2. téma — A ritka betegségek megfelel6 meghatarozasa, kddolasa és jegyzékbe vétele

2. Szekcio: A ritka betegségek megfelel6 meghatdrozasa, kddoldsa és jegyzékbe vétele

EInokoék: Guldcsi Laszl6, Sz6nyi Laszld
Datum, helyszin, idépont: 2010.10.15. 13:00-14:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

2. A k6zdsségi szintli szakpolitikai munka céljdbdl alkalmazzdk a ritka betegségek azon kéz6s
fogalom-meghatdrozdsat, miszerint e betegségek tizezer személybdl legfeljebb étnél fordulnak elé.

3. Tlizzék ki célul a ritka betegségek megfelelé kédoldsdnak és valamennyi egészségligyi informdcids
rendszerben valé nyomon kévethetéségének a biztositdsdt, 6szténézve ezdltal a betegségek
megfelelé elismerését a nemzeti eqgészségiigyi elldtdsi és visszatéritési rendszerekben a BNO alapjdn,
a nemzeti eljdrdsok tiszteletben tartdsdval.

4. Aktivan jaruljanak hozzd a ritka betegségek kénnyen elérheté és dinamikus, az Orphanet hdlézaton
és mds létezé hdlozatokon alapuld unids nyilvdntartdsdnak a kifejlesztéséhez, a ritka betegségekrél
52016 bizottsdgi k6zleményben emlitettek szerint.
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EUROTERYV Indikatorai:

Akciék Indikatorok Indikator Vélaszok
tipusa
Hivatalosan
elfogadtatni az Eurdpai lgen
Bizottsag RB Az Eurdpai Bizottsag RB
meghatarozasat (nem 2.1 definicidja elfogadott Folyamat
tobb mint 5 eset/10000
lakos
A n,é;,)egészsé'g.quyi 9. Az egé'szségu,gyi re,nds,zerben Folyamat BNO-10
ellatasba keriljon hasznalt osztalyozas tipusa
beépitésre az elérhetd Szakpolitikak kidolgozasa, Nincs, ill. nem igazéan
Ieg’jobb RB osztdlyozasi 53, hogy az el!été§ info'rtnéciés Folyamat rendezett
maddszer rendszerei felismerjék a RB-
et
A betegségek jegyzékén Kilonb6z6 nem
alapuld felligyeleti 2.4. | Jegyzékbevételi tevékenység | Folyamat | standardizalt RB
rendszer felallitasa jegyzékek
2.5. | A bevont betegségek szama Eredmény 26

2.1. Az RB definicidja

Jelenleg az EU hivatalos meghatarozds az elfogadott, miszerint ritka betegségnek az szamit, ha 10 000
ember koziil legfeljebb 5-nél fordul el§, azonban ennek tudatossaga és alkalmazdsa nem mindendtt
megoldott.

2.2. Az RB-ek osztalyozasa és nyomon kovethetdsége a nemzeti egészségiigyi rendszerben

2.2.1. Magyarorszagon a BNO10 osztalyozasi rendszert alkalmazzak.

2.2.2. Az osztalyozasi rendszert a nyilvantartasokhoz és a normativ koltségtéritéshez alkalmazzuk.
2.2.3. Jelenleg még nincsenek célzott intézkedések a 2014-re a WHO altal elkészil6 rendszer
(BNO11) bevezetésére vonatkozdan, melyet a Tandacs Ajanldsa a ritka betegségek teriletén javasol.
Ugyanakkor az OSZMK Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Felligyeleti Osztalya az European
Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) tagjaként, a szervezet kérésének eleget téve mar
tett ajanlast a BNO 11 verzid valtoztatasaira. A BNO 11 majdani alkalmazasat a szakma evidensnek
tekinti.

2.2.4. Nehezen felmérhetG az egészségiigyi szakértSk tudatossaganak és ismeretének szintje a RB-
ek osztalyozasaval és kddolasaval kapcsolatban, hiszen kevesebb, mint 300 RB-nek van BNO kédja.
Ugyanakkor a kddolas az alapja a normativ tdmogatas igénylésének is és az orvosok gyakran
ellenérdekeltek a pontos diagndzishoz tartozé kéd haszndlataban a tiineti kezelések jobb
finanszirozdsa miatt.

2.3. Nyilvantartasok, regiszterek és listak

2.3.1. Létezik a Velesziletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa (VRONY) mely sok
tekintetben atfed egy majdani RB nyilvantartast. Az orvosoknak adatkozlési kotelezettségiik van
minden 1 éves kor alatt diagnosztizalt gyermek esetében az 1997. évi XLVII. Térvény (Népjoléti
Kozlony, 1997. 12. 1722-24) alapjan. Az adatokat hivatalosan ki lehet kérni a személyes adatok
védelmét szem el6tt tartva. A bejelentés rendszere sokaig papiralapu volt, igy az adatok feldolgozasa
nehézkes volt. Azonban 2009 oktéberétdl elektronikusan térténik a velesziletett rendellenességek
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bejelentése. Az European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) minden eurdpai
szervezete szamara mar az online bejelentést ajanlja (Norvégia, Lengyelorszag, Wales mellett
hazankban m(ikodik iddig elektronikus bejelentés). Nemcsak anyagi szempontbdl, de naprakészsége
miatt is kedvez§ véltozasnak itélheté meg az e-VRONY. Emellett a RB-ek esetében tébb évbe is telhet
a helyes diagndzis megtalalasa vagy csak kés6bb jelennek meg a tlinetek, igy ezekre az adatkozlési
kotelezettség nem vonatkozik. A fenti VRONY bejelentésre vonatkozo térvény 10. §-a viszont
lehetdséget teremt az adattovabbitasra: ,,Adatkezelés esetén az egészségligyi ellaté haldzaton belil
az egészségligyi és személyazonosité adatok tovabbithatdk, illetve 6sszekapcsolhatdk (olyan
id6pontig és mértékig, amig feltétlenil szlikség van ra az intézkedések megtételéhez”.

EttSl fuggetlenil szikség van rd, ezért az OSZMK kezdeményezte egy atfogd RB nyilvantartas
|étrehozdsat, de még csak folyamatban van a program.

2.3.2. Jelenleg ezek a regiszterek és programok nem kapnak elkilonilt kormanyzati tdmogatdst.

2.4. Javaslatok

2.4.1. A hivatalos EU RB definicidjat (<5/10000) kotelezé legyen hasznalni, annak érdekében, hogy
megkonnyitsik a nemzetkozi egylttmiikodést és a kbzosségi szintl cselekvést (Pl.: egylittmiikodés a
diagndzis felallitasaban, kezelésben, gondozasban, regisztracidban).

2.4.2. ARBkoz6s EU nyilvantartasanak (Orphanet) hasznalata legyen tdmogatott a nemzeti
egészségligyi ellatdsi rendszerekben és egylittm(ikodve torténjen annak folyamatos frissitése.

2.4.3. Tadmogassak a RB megfelel6 kddolasat a finanszirozdsi mechanizmus atgondolasaval, a 2014-
re varhaté BNO11 és az Orpha kédok hasznalatanak bevezetésével, a szakemberek felkészitésével a
nemzeti egészségligyi elldtérendszeren bellli nyomon kovethet8ségiik biztositasa érdekében.

2.4.4. Az orszagban hasznalt kiilénb6z6 osztalyozd rendszerek kozotti kereszt-hivatkozas legyen
biztositott, hogy biztositsuk az olyan eurdpai kezdeményezésekkel vald 6sszehangolast és
Osszefliggést, mint pl. az Orpha-kdd rendszer.

2.4.5. Legyen biztositott a BNO10 felllvizsgalati folyamataban vald egylttm(ikodés, lehetGvé téve a
BNO11. azonnali alkalmazasat, amint elérheté lesz.

2.4.6. Az egészségligyi rendszernek legyenek megfelel6en felkészitett szakemberei a RB
felismerésére és kddoldsara.

2.4.7. Megfelel§ intézkedésekkel tamogassak nemzeti szinten az adminisztrativ, demografiai és
egészségligyi ellatasi adatforrdsok integralt hasznalatat a RB menedzselésének érdekében. Az
egészséglgyi-informatikus képzésbe keriiljenek beemelésre az egészségligyi nyilvantartasok és
regiszterek EU kompatibilis |étrehozdsa és kezelése, a megfelel6 kddolas ismerete.

2.4.8. Az egészségligyi hatdsagoknak minden hiteles forrdsbdl, beleértve a létesiilé szakértbi
kozpontokat is, 6sztonoznitk kell az adatgy(ijtést és azok megosztdsat, valamint egészségiigyi
célokbdl vald hozzaférésiiket, a nemzeti szabalyozasnak megfelel6en.

Az egészségligyi adatok megosztdsanak legyenek részesei, azaz férhessenek azokhoz hozza a
betegszervezetek, illetve egyénileg betegek is, az OEP betegut ellenGrzési rendszeréhez hasonldan.
Az adatot biztositd egyénnek legyen joga beletekintenie abba a rendszerbe, melynek targya 6 maga,
ezdltal kontrollalni az adatok helyénvaldsagat, illetve legyen lehetdsége adatait ugyanezen
rendszerbdl kivehetd 6sszesitett adatokhoz, statisztikakhoz viszonyitani.
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2.4.9. Minden referencia kozpontban legyen egy szakképzett munkatdrs a nyilvantartasok és
regiszterek adatbazisainak kezelésére a kédolasok alapjan.

2.4.10. Segitsék el a létez6 nemzeti nyilvantartasok eurdpai/nemzetkozi nyilvantartasokban valo
részvételét.

2.4.11. Azonositsak a regiszterek EU-s és nemzeti finanszirozds kombindlasanak eszkozeit.

2.4.12. Kutatasi, gydgyitasi és megel6zési célokra 6sztondzzék és tdmogassak a specidlis RB vagy RB-
csoportok nemzetkozi, nemzeti és regionalis rendszereit, szervezeteit, beleértve a tudomanyos
kutatok altal fenntartottakat is.

3. téma — Informacid és képzés

3. Szekcio: Informacid és képzés Magyarorszagon

EInokok: Bitter Istvan, Pfliegler Gyorgy
Datum, helyszin, id6épont: 2010.10.15. 15:00-16:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

5. Mérlegeljék minden megfelel szinten — a k6z6sségi szintet is beleértve — egyrészt az egyes
betegségekkel foglalkozd informdcios hdlozatok, mdsrészt pedig — jarvanyiigyi célokbdl —
nyilvantartdsok és adatbankok tdmogatdsdt, a fliggetlen iranyitds elvét szem el6tt tartva.

EUROTERYV Indikatorai:

. . - Indikator ,
Tevékenységek Indikatorok , Vilasz
tipusa
. A kormany altal tamogatott, Igen, de még csak

ATerv/Strategla « | 101 vilagosan kidolgozott kezdeti stddiumban
altal szaker,nbe,rek €s ™ | nemzeti/regiondlis ritka Folyamat
b?teg?k szamara betegségségekkel kapcsolatos
F":tos'tf’t_t, elvek informdcids rendszer megléte
:n orEwacllos elye " Ik szak « szAmA | Még nem tettek
etrehozasa 10.2 | Segélyvonalak szakemberek szamdara | Folyamat hivatalos lépést

10.3 | Segélyvonalak betegek szamara Folyamat Nem

10.4 | Klinikai dtmutaték/vezérfonalak Eredmény 17
Tovabbképzés,
figyelemfelhivd
oktatasi kampan A Terv/Stratégia altal biztositott ilyen , .

o s pany 10.5 . / . 8 . ¥ Eredmény Nem relevans

el6segitése a tevékenységek szama
szakemberek és
betegek kérében
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3.1. Az informdacidhoz jutds fejlesztése a RB-ek szamara igénybe vehet6 ellatasokrdl a kiilonb6z6
teriiletek érdekl6dGi szamara

3.1.1. A fennallé informaciéforrasok és mindségiik

3.1.1.1. Hivatalos, allami fenntartasu RB-rél szélé weblap (néhany oldal) van a www.oszmk.hu-n, de
ennek informdcid tartalma nagyon kevés. BGvitése és felhasznaldbaratta alakitasa feltétlendil
szlikséges az aldabbi adatokkal: betegszervezetek linkje, a ritka betegségeket fogadd intézmények,
tudomanyos tarsasagok, folyd kutatdsok, nyilvantartasok, aktualis események és hirek. A
legszélesebb spektrumu honlap, a civil fenntartdsu www.rirosz.hu portdl az alhonlapjaival egyiitt.
Esetlegesen haszndljuk a nagy nemzetkdzi web oldalakat (pl. orpha.net; nord stb.).

Egyes orvosi, gyogyszerészeti honlapokon jelennek meg a ritka betegségekkel is foglalkozé cikkek, de
ezek esetlegesek, a civil érdekérvényesités fliiggvénye: pl. www.webdoki.hu, ww.patikamagazin.hu,
www.medicalonline.hu. Amatdr linkgydjtemény létezik: http://ritkabetegsegek.lap.hu/

3.1.1.2. Nincsenek ritka betegség specifikus segélyvonalak. A betegek zommel az interneten
onmaguktdl ratalalt betegszervezeti honlapokrél és a betegszervezeteket telefonon megkeresve
jutnak szakszer( és a komplex sziikségleteiket kielégité informacidkhoz (pl. beteg utak, szocidlis
ellatasok, életvezetési tanacsok, lelki segély stb.). Ezek viszont a hivé fél szamara nem ingyenesek,
véletlenszer( az, hogy ratalalnak-e az érintett betegek, teljes mértékben civil fenntartasiak és
betegség specifikusak. Nincs a ritka betegségek teriletére kiképzett allami kezel6szerv a 116-0s
eurépai szamhoz vald csatlakozashoz.

3.1.1.3. Jelenleg nincsenek serkenté kezdeményezések, illetve programok a betegek, illetve specidlis
csoportok (tanar, szocidlis munkas, stb.) szdmara készil6 informdcids és oktatdsi anyagok fejlesztése
érdekében.

3.1.1.4. Hasznaljuk az eurdpai szinten mar létez6 informaciéforrasokat (pl. ORPHANET, EURORDIS),
pl.: klinikai tanulmanyok, kutatasi projektek, stb. esetén. A magyarorszagi intézmények, szakért6k
regisztracidéja még nem tortént meg, kivéve néhany esetet (pl.: az E-RARE2-re a pécsi biobankot). A
folyamatban levé kutatdsi projektekben és klinikai probakban valé egytttm(ikodés esetleges, gyakran
a nemzetkozi tevékenységet folytatd betegszervezetek kdzvetitésével valdsul meg. Az EURORDIS-ban
hazankat a RIROSZ képviseli.

3.1.1.5. Vannak kezdeményezések az RB-kel kapcsolatos tudatossag névelésére, de tobbnyire csak
civil kezdeményezésre.

a) A Ritka Betegségek Vilagnapjat 2008 6ta megrendezi a RIROSZ (a tagszervezetekkel és szakmai
partnereinkkel egytttmi{kodésben). Emellett a megalakulasa és csatlakozasa 6ta a tébbi EURORDIS
koordinalta projektekben is részt vesz (pl. POLKA, EUROPLAN, BURQOL, EurordisCare 3). Ezek mellett
a RIROSZ és most mar 35-re nGtt szamu tagszervezetei rendszeresen részt vesznek konferenciakon,
csaladi napokon, rendezvényeken, ahol informacios anyagokkal és személyes konzultacio
lehetGségével élve novelik a tudatossagot.

b) A média érdekl&dése is folyamatosan n6 a RB-kel kapcsolatban, kiilénosen a RB Vilagnapja
kapcsan.

c) Az orvosi alapképzésen, tovabbképzéseken, konferenciakon, kiadvanyokban egyre tobb sz esik a
RB-rél, de ennek hatékonysagat és intenzitasat még fokozni sziikséges. A szocialis-, és
pedagdgusképzésbdl még teljes mértékben hidnyzik.

3.1.1.6. Ezek a programok f6ként a betegszervezetek altal népszerdsitettek és finanszirozottak. Az
allami tamogatas csak palyazati uton, esetlegesen valdsul meg.
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3.2. A RB-rdl sz616 mindségi informacidkhoz valé hozzaférést fejlesztése

3.2.1. Ezeket az informaciéforrasokat és kezdeményezéseket még csak a civil lobbi tevékenység,
média-megjelenések, hirlevelek, tajékoztatd forumok, honlap fenntartas, konferencidk segitségével
hozzak nyilvanossagra.

3.2.2. Civil lobbi tevékenység mellett szlikséges a hivatalos, ellen6rzott informacié eljutdsa a
célcsoporthoz, illetve a szélesebb tarsadalomhoz.

3.3. Az egészségligyi szakemberek RB-ekkel kapcsolatos megfelelS képzésének biztositasa

3.3.1. Az egészségiigyi szakembereknek tartott oktatas az RB teriiletérdl jelenleg az alabbiakat

tartalmazza:

o tajékoztatast az RB-ek létezésérdl és az elldtasukhoz igénybe vehet6 er6forrasokrol: részben

e orvosi tréninget a RB diagnosztizalasaban szerepet jatszé szakterileteken (genetika, onkoldgia,
immunoldgia, neuroldgia, gyermekgyogyaszat): részben

o egészségligyi tovabbképzést a RB-ek teriiletén tevékenykedd fiatal orvosok és tuddsok szamara:
részben

e aszaktudas cseréjét és megosztasat az orszagban miikodé kézpontok kozott: részben

Példak:
a. Ritka Betegségek kurzusok (gradualis, posztgradualis) Debrecen, Ritka Betegségek Tanszéke 2003
6ta, évente, 40-100 résztvevd

b. Debreceni Belgydgydaszati Napok (eddig 7 alkalommal) szakorvosjeldlteknek, ill. szakorvosoknak
szinten tarté tanfolyam keretében évente, a 7 napbdl 2-3 dra. A résztvevGk szama: 100-150 f6.

c. Csaladdorvos képzés: Evente 1 6ra el6adds (Debrecen)

d. Egyéb konferenciak (pl. Pécs, 2007, 2008), Magyar Humangenetikai Tarsasag Konferencija
(Debrecen, 2010.szept.), stb.

3.3.2. Az EU-s kotelezd iranyelvek bevezetésre és alkalmazasra keriilnek a megadott hataridGig (pl.
hatdron ativeld ellatas, genetikai vizsgalatok stb.). Az ellatasi protokollok bevezetése esetleges,
gyakran a betegszervezet tajékoztatja réla a szakembereket.

3.3.3. Az OSZMK-n és az ANTSZ-en keresztiil tdmogatjak az EU-szint(i szakértelem megosztasat és az
adekvat tréningeket, hogy minden egészségligyi szakérté6t elérjen.

3.3.4. Hazank tdmogatja a nemzeti szakemberek részvételét a nemzetkozi iranyelvek fejlesztésében,
melyek az RD diagndzisat és kezelését segitenék nemzeti szinten pl. az EUCERD-ben 2, a BNO11
kidolgozdsaban 1, az Orphanet programban 1 f6 hivatalos kildott vesz részt.

3.4. Javaslatok

3.4.1. Sziikséges az OSZMK ritka betegségek honlapjanak korszer(sitése, relevans informdacidkkal vald
bdvitése, felhaszndldbaratta tétele, népszerdsitése. Ennek részét képezze egy, az Orphanet
strukturajaval, céljaival harmonizald informacids regiszter létrehozdsa magyarul, lehetSleg az eredeti
Orphanet honlapon.

3.4.2. Kivanatos egy informacios és segélyvonal kezel&szerv létrehozdsa (vagy egy meglevé bivitése
és képzése), az informaciok mindségbiztositasat figyelembe véve (képzett szakemberek, megfeleld
informacid). Csatlakozas az eurdpai ingyenes hivdészam (116) halézathoz, ill. azok tapasztalatainak
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atliltetése.

3.4.3. Biztositani kell a betegutak pontos kijelolését a kdrhdzakban, kilonosen a kijelolésre kerilé
szakért8i kozpontokban dolgozé paramedikalis szakemberek és szocidlis munkasok felkészitésével és
bevondsaval, a létez6 betegszervezetek informacids kiadvanyainak az érintettekhez vald
eljuttatasaval!

3.4.4. Elengedhetetlen a ritka betegségek tajékoztatd kiadvanyainak szerkesztésének és
terjesztésének tdmogatdsa — sziikség esetén nevesitett, ,kiilon keret” létesitése az illetékes
szakhatdsag dltal, melynek biztositdsa alaposabb megfontolas targyat kell, hogy képezze a
kormanyzati szervek részérél. Ugyanakkor egy az dllamtél fliggetlen, atlathatd tdmogatasi rendszer
(mint pl.: az NCA) jobban biztositana, hogy a beteg-igény megjelenhessen, szemben egy esetleges,
ismeretlen elvek szerint osztott, kiilon keret, vagy a faji, vallasi-politikai hovatartozastdl vagy
tarsadalmi helyzett6l esetleg nem fliggetlen, gazdasagi szerepl6kon keresztil torténé kozvetlen
tdmogatds helyett. Ezért javasolt a Nemzeti Civil Alap pdlyazatainak ilyen iranyu bévitése, hiszen a
betegszervezet tdjékoztatd kiadvanyait, szocialis tanulmanyait, kilféldi és nemzetkozi
ernyGszervezetekkel torténé kapcsolatépitését és informacid cseréjét, akar szakmai konferenciait
tdmogathatja, kis szervezet szamara is hozzaférheté modon.

3.4.5. Legyenek a kozépiskolakban, egyetemeken figyelemfelhivé el6adasok —a massag iranti
tolerancia, illetve a szolidaritasra nevelés részévé kell valjon a ritka betegségekben szenveddk
életének, lehet6ségeinek, nehézségeinek és alkotd, tarsadalmilag hasznos tevékenységiik
tudatositasanak is.

3.4.6. Kivanatos gyakoribb, kiszamithatébb megjelenés mind a kdz, mind a szakmédidban (pl.
kotelezd rovat, tarsadalmi szolidaritdsi programok)

3.4.7. Biztositsanak a betegszervezetek szamara megjelenési lehetGséget a kotelezé
tovabbképzéseken, relevans konferenciakon stb. (pl. poszter, el6adas, széréanyag)

3.4.8. Osztonozni kell a ritka betegségek civil szervezeteinek erételjesebb tdmogatasat a gazdasagi
szerepl6k altal pl. adéjovairas révén, ezdltal az oktatashoz, informaciéhoz is tobbletforrasok
jelennének meg. Kérjlik visszadllitani az adomanyok adémentességét, és hogy az adomanyozd kapjon
a korabbihoz hasonlé médon addkedvezményt.

3.4.9. Torténjen meg a belgydgyaszaton tulmenden az adott szakmaknak megfelelé ritka betegségek
megjelenitése a kotelezd szinten tartd tanfolyamokon belil.

3.4.10. Létre kell hozni a magyarorszagi labordiagnosztikai lehetGségek kataldgusat (indikacio, minta,
ar, hely, diagndzisig szlikséges id6, és elérhet6vé tenni az OSZMK honlapjardl.

3.4.11. Fontos tudatositani, hogy a ritka betegségek 20%-a nem genetikai betegség, hanem egyéb
koroku (pl. fert6zések).

4. téma — Laboratdriumi diagnosztika, sz(irés, korai intervencié

4.Szekcid: Laboratériumi diagnosztika, sz(irés, korai intervencio

EInokoék: Fekete Gyorgy, Karcagi Veronika
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Datum, helyszin, idépont: 2010.10.15. 15:00-16:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

17. Gylijtsék dssze a ritka betegségekkel kapcsolatos, nemzeti szinten meglévé szakértelmet és
tamogassdk annak az eurdpai partnerekkel valé megosztdsdat az aldbbiak tdmogatdsa érdekében:
a) a ritka betegségek terén a diagnosztikai eszkézokre és orvosi elldtdsra, valamint az oktatdsra és a
szocidlis elldtdsra vonatkozo legjobb gyakorlatok megosztdsa;

b) megfeleld oktatds és képzés biztositdsa valamennyi egészségligyi szakember szamdra annak
érdekében, hogy felhivjdk a figyelmiiket e betegségek és az azokkal kapcsolatos elldtds céljabdl
rendelkezésre dllo eszkbzék létezésére;

c) egészséqligyi képzés kidolgozdsa a ritka betegségek diagnosztikdjdhoz és kezeléséhez kapcsolédo
tertileteken, mint példdul a genetika, immunoldgia, neuroldgia, onkoldgia és a pedidtria);

d) a diagnosztikai vizsgdlatokra vagy a népesség szlirésére vonatkozo eurdpai irdnymutatdsok
kidolgozdsa a nemzeti déntések és hatdskérék tiszteletben tartdsaval;

EUROTERYV Indikatorai:

Tevékenységek Indikatorok Indikator Vilasz
tipus
Az Ujszllottek szlrd
8.1 | programjaban szerepl6 Eredmény | 26
Sz(irési betegségek szdma
eljardsmaod Az olyan betegségek szama,
kialakitasa 8 melyek megfelel6en Eredmény 26

kiértékelt Gjszalott kori sz(iré
programban szerepelnek
Nyilvanos jegyzék(ek)

A ritka 8.3 | megléte a ritka betegségek Folyamat | Targyalasa folyamatban
betegségek genetikai tesztjeirél

diagnosztikai Azon laboratériumok aranya,

laboratériumai- amelyekben legalabb egy,

nak minGségbiz- | 8.4 | kiils6 mindségbiztosité altal Eredmény | 20%

tositasa minGsitett diagnosztikai

tesztet végeznek

4.1. Hozzaférés a megfeleld diagnosztikus vizsgalatokhoz

Jelenleg kijel6lt diagnosztikai centrumokban és genetikai tanacsadénkban van lehet6ség a RB
diagnosztikajara. Az elsé vizitig eltelt id6, atlagosan 4.9 hé, ami tul hosszinak mingsithetd.

Az EuroCare2 felmérés, mely tovabbi adatokkal szolgal majd a kérdésre, mar folyamatban van. Az

Ujszilottek szlréprogramja kotelez6 26 vizsgdlatot tartalmaz, tobbnyire anyagcsere betegség
esetében, melyek vizsgdlatara orszdgosan két centrum keriilt kijelolésre.

4.2. A genetikai diagnosztika és az eredmények kozléseinek feltételei

Erre vonatkozdan az Egészségligyi Minisztérium szakmai protokollja: Genetikai tanacsadas c.
dokumentum az irdnyadd, amelyet a Klinikai Genetikai Szakmai Kollégium készitett 2004-ben. Ez
elGirja: a laboratdériumi hattér, az infrastruktura, a személyi feltételek és a személyi/mikodési
koltségek biztositasanak feltételeit. Atmeneti id6szakot biztosit mindezek el6teremtéséhez. Gondot
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jelent, hogy az orszagban szétszdrtan, szervezettség nélkiil, esetlegesen alakultak ki ilyen kézpontok
és laborok, melyek orszagos regiszterek hianyaban nem lathatdak/ismertek.

4.3. MinGségbiztositas

Az akkreditdlt laboratériumok felllvizsgalatat rendszeres id6k6zonként a kiilféldi akkreditacios
testiletek latjak el.

4.4. Centrumok finanszirozasa és fenntarthatdsag

Jelenleg nem kapnak kilon koltségvetési kerettel tdmogatdst. Ezért mindenképpen szabdlyozast,
intézmény-rendszer fejlesztését és mikodtetését, valamint fejlesztési programokat igényel. Tovabba
fontos, hogy a miikodé kézpontok lathatdakka (kdzponti honlap) igy elérhet6vé valjanak, a beteg
utak hatékonyabb kijel6lése érdekében. A betegek érdeke a mielSbbi diagnodzis, kezelés, fejlesztés,
lehetbleg egy helyen, a lakdhelyhez kozel valésulhasson meg.

4.5. Diagnosztikus regiszterek létrehozasa:

Vannak pozitiv eurdpai példak: pl. EuroGentest, Orphanet, Gentests, melyek kdnnyen hozzaférhetd
adatokat tartalmaznak: betegség leirasok, diagnosztikai laborok jegyzéke, mindségbiztositas,
betegszervezetek, adatbazisok, szakért6k jegyzéke, viszont hazankban nincs megfelel6 regiszter (a
meglévd is elavult adatokat tartalmaz), nincs Orphanet reprezentacio.

4.6. Javaslatok

4.6.1. Az Orphanet regisztracié miel6bbi megoldasa OSZMK szinten. A kilféldi harmonizacié el6tt
azonban a magyar harmonizacié sziikséges.

4.6.2. A hazai genetikai vizsgalatok regiszterének mielGbbi elkészitése

4.6.3. A szakemberek tovabbképzése, az informacidk elérhet6ségének javitasa a diagndzist kovetd
beteg utak pontos kijeldlésének céljabdl (szocialis tdmogatasi lehetGségek, civil szervezetek,
mentalhigiénids tdmogatas - ne a betegeknek kelljen felkutatni a diagnosztikus utakat).

4.6.4. A mar |étez6 diagnosztikai protokollok atvétele és adaptaldsa, betartatdsa, a meglévé hazai
tapasztalatok megosztasa.

4.6.5. A genetikai vizsgalatok elérhet6ségének javitasa a meglévé kapacitdsok racionalizaldsaval,
kiilon koltségvetési keret biztositasaval

4.6.6. A hataron ativel6 egészségiigyi ellatast biztositva, OEP finanszirozassal legyenek
elvégezhetbek a sziikséges vizsgalatok, amennyiben azok hazankban nem elérhet6ek. A tdmogatasi
mechanizmus egyszer(sitése és gyorsitasa segitse el6 mindezt. A szakmai kollégium kompetencidja
legyen, mely laborokba térténhet mintakildés OEP finanszirozassal, valamint keriljon megallapitasra
egy éves kontingens.

4.6.7. Torténjen meg a laboratériumok és tanacsadok akkreditacioja nemzetkozi szabvany szerint,
tdmogatva a nemzetkozi korvizsgalatokban vald részvételt

4.6.8. Legyenek biztositottak a minGségileg ellenérzott molekularis és cytogenetikai eljarasok,
valamint a - laboratdriumokat ellen6rzé szakfeliigyeleti rendszer a kompetencia szintek
meghatarozasaval — Klinikai Genetikai Szakmai Kollégium & MTA Orvosi Osztalya bevonasaval.
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5. téma — A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

4. Szekcio: A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatas

EInékok: Komlési Katalin, Oberfrank Ferenc
Datum, helyszin, idépont: 2010.10.19. 9:00-10:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

6. Azonositsdk a nemzeti és k6zésségi keretekben a ritka betegségekkel kapcsolatban folyamatban
lévé kutatdsokat és a kutatdsi er6forrdsokat a kutatdsok jelenlegi dlldsénak megdllapitdsa és a
kutatdsi szintér felmérése céljabdl, valamint javitsdk a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatdsokra

e ses

7. Azonositsdk a ritka betegségek terén végzett alap-, klinikai, transzldcids és szocidlis kutatds
sziikségleteit és prioritdsait, valamint tdmogatdsuk mddjdt, tovabbad 6szténbzzék az interdiszciplindris
egyiittmikddési megkézelitést, melynek megvaldsitdsa a nemzeti és k6zésségi programokon
keresztiil egymdst kiegészité modon térténne.

8. Tamogassdk tagdllami kutatok részvételét a ritka betegségekkel kapcsolatos, minden megfelelé
szinten — a k6z0sségi szintet is beleértve — finanszirozott kutatdsi projektekben.

9. Terveikbe, illetve stratégidikba illesszenek be a ritka betegségek teriiletén folytatott kutatds
tdmogatdsdt célzo rendelkezéseket.

10. Az Eurdpai Bizottsdggal egyiittesen segitsék eld a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatds terén
aktiv harmadik orszdgokkal valé kutatdsi egylittmiik6dés kialakitdsdt, dltaldban az informdcidcsere
és a szakértelem megosztdsa tekintetében.

EUROTERYV Indikatorai:

. . - Indikator ,
Tevékenységek Indikatorok , Vilasz
tipusa
Az altaldnos kutatasi
Létez6 nemzeti/ regionalis alydzatokban
3.1 . . / reg Folyamat P .y o
kutatasi programok prioritasként
megnevezett
o | étezd,
RB kutatdsi program egyértelmuen
3.2 . . prog Folyamat &Y .
monitorozasa meghatarozva,
részben megvaldsitva
Evente jovahagyott RB kutatasi e Nincs elkiilonitett
rojektek szama (ha lehetséges , ilva 2
RB kutatdsi 3.3 proJ ( oc8 Eredmény nyilvantartas
roeramok kiépitése évente, a terv kezdete el6tti
prog P évtdl kezdve)
34 Kozfinanszirozdssal tdmogatott Eredmén :el:l/:énkc:nmseégvalosntott
‘ Klinikai kisérletek y e
Csatlakozas az E-RARE
35 Folyamat | Folyamatban
programhoz
Kozegészségligyi és szocialis
3.6 kutatdsok bevonasa a ritka Folyamat | Igen, részben
betegségek terlletén
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Kutatdsi platformokat és egyéb
3.7 infrastrukturat is létrehoznak a
kutatasi programok

Folyamat Igen

Nemzeti politika

létrehozasa a fiatal

Pontos szém nincs

tuddsok Specidlisan ritka betegségek nyilvantartva, de
toborzasanak teriletén valé munkara létezik
. . . 3.8 . . . Folyamat
tdmogatasara, toborzott fiatal tuddsok szama
kiilonosen a ritka évente
betegségek

teriiletére

Vannak specialis RB kutatasokra

3.9 , . Fol t N
Pénzligyi alapok elkilonitett kozpénz alapok olyama em
iranyitasa az RB
y , . A terv kezdete 6ta évente
kutatasi programok specialisan RB kutatasok/
felé 3.10 P Eredmény | Nem relevans

tevékenységek/ projektek felé
irdanyitott pénzigyi alapok

5.1. A RB-kel foglalkozé kutatdsi forrasok, létesitmények és programok feltérképezése

5.1.1. A RB kutatasi forrasainak és a kiilonb6z6 hatarteriiletek létesitményeinek feltérképezése
még nem tortént meg igy az ezek fenntartdsahoz sziikséges magan, ill. allami finanszirozasi
lehetdségek értékelése sem.

5.1.2. Jelenleg nem létezik specialis nemzeti RB kutatasi program célzott elkildnitett forrasbdl,
ugyanakkor elvi akaddlyai nincsenek egy ilyen program elinditasanak.

5.1.3. Jelenleg Magyarorszagon a betegek életminGségét és sziikségleteit vizsgalo kutatasok zome
az Eurordis altal inditott projekt, melyhez hazank a RIROSZ segitségével kapcsolddik. Az alap,
transzlacids, klinikai kozegészségligyi kutatasokban tobbnyire az egyetemi klinikak, ill. gydgyszeripar
érdeklédése és kapacitasa a dont6. Ezekben az esetekben a civil szervezetek a betegek toborzasaban,
a vizsgalati protokoll kidolgozasaban, a nemzetkdzi eredmények megosztasaval vesznek részt.

5.2. Sziikségletek és prioritasok felmérése az alap, a klinikai, és a transzlaciés kutatasok esetén,
csakugy, mint a szocidlis kutatasok teriiletén

A szocidlis kutatds teriletén a prioritdsok felmérése f6leg az EURORDIS kutatasi projektjein keresztil
valdsult/valésul meg (EurordisCare2,3, Burqol-RD). Az alap, klinikai és transzlacids kutatasok esetén
az E-RARE2 program egyik munkaértekezlete pont a kutatasi sziikségletek és prioritasok
feltérképezését veszi célba nemzetkozi kérdbivek segitségével 2011 folyaman.

5.3. A nemzeti laboratériumok, kutaték, valamint a betegek és betegszervezetek érdeklédésének
felkeltése a RB kutatdsi programjaiban valé részvétel érdekében.

5.3.1. Az alap és a transzlacios kutatasokat 6sszekapcsolasa a SzakértGi kozpontokkal jelenleg nem
szabadlyozott.

5.3.2. Atfogé, interdiszciplinaris személet elsegitése a kutatasban az adott kutatastdl fiiggen
esetlegesen valésul meg.

5.3.4. A tdrsadalomtudomdnyi kutatdsok soran a RIROSZ tagszervezetei aktivan egyiittmiikodnek,
erds mobilizald hatassal van a szervezetekre.
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5.3.5. Nincsenek specialis programok a RB teriiletén kutato fiatal tudésok tdmogatasara,
toborzasra, de az altalanos lehet6ségek elérhetbek az RB esetében is (pl. 6sztondijak, tanulmanyutak
stb.)

5.4. EU egyiittm(ikodés a RB-ek kutatdasaban

Vannak egylittm(ikodések, de ezek serkentése, bévitése lenne szlikséges az alap, transzldcids, klinikai
kozegészségligyi kutatdsok teriletén kilondsen:

e Pécsi BioBank csatlakozott az E-RARE-hez
e Corvinus Egyetem: BURQOL-RD program
e DEOE: EurordisCare2

e Az OSZMK Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Fellgyeleti Osztalya részérél 2011-2014
kozott ,,Joint Action on EUROCAT” EU tdmogatdssal elnyert projekt keretében ritka
betegségekre vonatkozo - elsGsorban szindromak —epidemiolégiai kutatasi
programcsomagok is szerepelnek.

5.5. Javaslatok

5.5.1. Sziikség van specifikus, ritka betegségekkel kapcsolatos nemzeti kutatasi programokra (alap,
transzlacids, klinikai, kozegészségligyi és tarsadalmi kutatas), ezeket az erre szant alapokbdl
tdmogassak, lehetSleg hosszu idGtavon at. Azonban nem a jelenlegi kutatasfinanszirozasi rendszer
atalakitasaval, hanem a meglévd javitdsdval és fenntarthatdsagaval tudunk e téren elGrelépni (pl.
ETT-n beliil tobb RB palyazat). A ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasi projekteket azonosithatéva
és nyomon kovethet6vé kell tenni a szélesebb nemzeti kutatasi programokon beldl.

5.5.2. A kutatasi prioritasok meghatdrozdsaban, valamint a meglévé kutatasi projektek
atlathatdsagdban a kutatok és betegszervezetek kozotti folyamatos parbeszéd elGsegitése és
fenntartasa szlikséges.

5.5.3. A betegszervezetek szamara folyamatos szakmai tajékoztatast kell nyujtani a folyd kutatasokral
és azok eredményeirdl, pl. a kutatast folytaté kozpontok hivjdk meg a betegszervezeteket a
tudomanyos tanacsukba.

5.5.4. Eurdpai példahoz hasonléan a betegszervezetek részérdl is legyenek kiirt, meghirdetett RB
kutatdsi palyazatok (akar 6nallé nemzeti, akdr nemzetkozi betegszervezet altal kiirt palyazatok terén),
feltéve, hogy ehhez sikeriil megteremtenilik az anyagi alapokat.

5.5.5. A Nemzeti Terv vagy Stratégia tartalmazzon fedezetet a SzakértSi k6zpontok és/vagy mas
egészséglgyi strukturak, valamint az egészségligyi és kutatasi hatésagok megfeleld
egyuttmikodésének biztositasara, annak érdekében, hogy a ritka betegségek kiilénb6z6
aspektusaival kapcsolatos ismeretek béviilhessenek, pl. a szakért6i kozpontok finanszirozasa
palydazati aton torténjen.

5.5.6. A nemzeti halézatokat 6szténozni kell a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasok
elémozditasara. Kilonos figyelmet kivan a klinikai és transzlacids kutatas, hogy megkonnyitse az Uj
ismeretek alkalmazasat a ritka betegségek kezelésében. Osztondzni kell a ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatdsokat végz6 csoportok regiszterének 6sszeallitasat és fejlesztését.
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5.5.7. Ki kell alakitani, és tamogatni kell specifikus, a ritka betegségek kutatasaval foglalkozé technikai
platformokat és infrastrukturat, beleértve a klinikai kutatdsokat, a szocialis kutatasokat és az
egészségipar teriletén végzett kutatasokat is a RB-ek mindennapjait segitd ellatasok javitasara. Meg
kell vizsgalni az allami-magdn egylttmi{kodések kialakitasanak lehet&ségét.

5.5.8. Tdmogatni kell a tdbb kdzpontu nemzeti, és nemzetkdzi kutatasokat, hogy elérjik a klinikai
tesztekhez szilikséges kritikus beteglétszamot, és kihaszndljuk a nemzetkozi szaktudast.

5.5.9. Specifikus programokat kell kezdeményezni a ritka betegségekkel kapcsolatos kutatasokban
dolgozé fiatal tuddsok pénziigyi tdmogatdsdra, illetve Ujak bevonasdra. A szakmai utanpdtlas
(medicinalis és paramedicinalis szakemberek) és a fiatal szakemberek RB felé vald orientalasara,
Osztonzésére kiilon RB-kel foglalkozo 6sztondijpalydzat Iétrehozasa javasolhatd (eurdpai példara,
allami vagy magan szférabol).

5.5.10. Specifikus klinikai kutatasi palydzatok keretében tdmogassak a mar létez6 gydgyszerek Uj
kombinacidinak és Uj célokra vald felhasznaldsdnak felmérését, mivel ez egy koltséghatékony mddija
lehet a ritka betegséggel él6k kezelési fejlesztésének.

5.5.11. Megfelel6 kezdeményezéseket kell kialakitani a ritka betegségekkel kapcsolatos kooperativ
nemzetkozi kutatasi vallalkozasokban vald részvétel el6segitésére, beleértve az EU keretprogramot
és az E-RARE-t. E kezdeményezések nemzeti tdmogatasat kovetkezetesen fokozni kell. Az E-Rare2
projektben mar tagorszag lett Magyarorszag (a pécsi RB SZK révén).

5.5.12. Kulén tdmogatasi forras kialakitdsa/megjelolése sziikséges, mely a betegszervezeteket segiti
az EU-s kutatasok bekapcsolddasaba.

5.5.13. Az EU-s projektek hozzaférhet6ségét, az informacidaramlast biztositani kell a hazai
kutatékdzpontok szamara.

6. téma — A ritka betegségekkel foglalkozé szakértdi kozpontok és eurdpai referenciahalézatok

6. Szekcio: A ritka betegségekkel foglalkozd szakértdi kbzpontok és eurdpai referenciahdldzatok

Elnékok: Molnar Maria Judit, Turi Sandor
Datum, helyszin, id6épont: 2010.10.16. 11:00-12:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

11. Orszdguk teriiletén 2013 végére azonositsak a megfeleld szakértdi k6zpontokat és mérlegeljék
létrehozdsuk tdmogatdsat.

12. Tamogassdk a szakértdi kbzpontok részvételét az eurdpai referenciahdlézatokban, az
engedélyezésiikre, illetve az elismerésiikre vonatkozo nemzeti hatdskérék és szabdlyok tiszteletben
tartdsdval.

13. Biztositsanak kiilonbdzé egészségligyi elldtdsi modokat a ritka betegségekben szenvedbk szamdra
a megfelel6 nemzeti, sziikség esetén pedig kiilfoldi szakértbk kozotti egylittmiikédés és szakemberek
csereltjainak szervezésével, valamint az ismeretek megosztdsdval.
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14. Tdmogassdk az informdcids és kommunikdcios technoldgidk alkalmazdsat, példdul a
tdvgydgydszatot a sziikséges esetekben, a konkrét esetben sziikséges egészségligyi elldtdshoz vald
tavoli hozzdférés biztositdsa érdekében.

15. Terveikbe vagy stratégidikba foglaljdk bele a szakértelem és tudds terjesztésére és a szakérték
mobilitdsdra vonatkozo sziikséges feltételeket annak megkdonnyitése érdekében, hogy a betegek

lakdhelyiik kzelében részesiilhessenek ellatdsban.

16. A ritka betegségek tekintetében Gszténbzzék, hogy a szakértdi kbzpontok munkdja az elldtdsra
vonatkozo multidiszciplindris megkézelitésen alapuljon.

EUROTERYV Indikatorai:

Tevékenységek Indikatorok Inclilkator Valasz
tipusa
Szakértbi
kdzpontok o . .
o , Nem létezd, nincs egyértelmden
4.1. | alapitdsérairanyuld | Folyamat )
. . meghatarozva
politika nemzeti/
regionalis szinten
Az orszag
politikdjaban
4.2. | meghatarozott Eredmény hivatalosan 0, informalisan kb. 8
Az egészségiigyi tudaskozpontok
ellatds minéségének szama
javitasa a megfelel6, a Szakért6i
RB ?s? beteg utak kozpontok"ban , e Az (Osszes vagy) legtdbb ritka
terén is tapasztalattal | 4.3. | nyomon kovetett Eredmény . -
1 . , betegséget lefedi
rendelkezé kézpontok ritka betegséggel
kijelolésével, ami él6k csoportjai
csokkenti a diagnozis A Tandcs ajanlasai
késedelmét és bevezetésének d)
el6mozditja a betegek paragrafusdban
szamdra a legjobb 4.4, | meghatérozott Eredmény 0%
ellatast, illetve standardokat
kezelést. betarto szakértdi
kdzpontok
A nemzeti vagy
regionalis
tuddskodzpontok
4.5. | részvétele az Eredmény kb. 10 %
Eurdpai
Referenciahdléza-
tokban

6.1. Orszagos vagy regionalis SzK-ok kijel6lése szerte az orszagban, 2013-ra

6.1.1. Jelenleg a betegek eljutasa a megfelel6 szakértGi kozpontokhoz esetleges, gyakran informalis
uton, a civil szervezeteken, ill. azok honlapja alapjan jutnak el az altalanosan tapasztalhaté informacid
hidny miatt. Az elmult években azonban a helyzet javuldsa tapasztalhatd a tudatossdg novekedése és
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az OSZMK-n belll mkod6 RBK tevékenységeinek és a kozpontok képzései, konferencidi, a fokozdédo
médiafigyelem miatt.

FGképpen nehézkes a felnSttkori ritka beteg ellatds, még azon szerencsés betegcsoportok esetén is,
ahol mar sikerlt legaldbb gyermek ellaté kézpontot kialakitani, ugyanis feln6tt kézpont alig van! A
legtobb feln6tt a gyermekorvoshoz jar vissza kezelésre informalisan, ami ott tulterheltséget, a
koltségek egy irdnyba billenését eredményezi. Ezért kiilondsen szlikséges a feln6ttek ritka betegsége
ellatasanak, kezelésének, gondozasanak megszervezése. Addig is hivatalossa kellene tenni, hogy
maradhasson ott, ahol eddig rendesen ellattak, de gy, hogy konzultaciot, feln6tt méretekre szabott
miszereket és szakértelmet lehessen igénybe venni, és ezért a megfelel6 OEP pontokat
elszamolhassak. Mindez atmeneti megoldast jelentene addig, amig a hasonld feln6tt centrum ki nem
alakul. Ugyanakkor a gyermekellatas szakembereinek legyen "jogositvanyuk" arra, hogy a megfeleld
"feln6tt szakembert" szlikség esetén egyszerlen bevonhassak. Javasoljuk, hogy az OSZMK kozpontja
segitsen kidolgozni ennek szakmai elemeit.

6.1.2. Az RDTF (RD Task Force= az EU Ritka Betegségek SzakértGi Csoportja) altal meghatarozott
kritériumok, melyeket valdszin(ileg az Eurdpai Bizottsag a hataron ativelS egészségiigyi ellatasrol
sz6l6 rendeletének 15. cikkelyébe, a SzakértGi kozpontok rendeltetését targyald részbe, is
belefoglalnak a szakért6i kozpontok hivatalos kijeldlésével és a tobblet feladatok finanszirozasara
kilon koltségvetési keret biztositasaval valdsulhat meg. Folyamatban van tobb magyar kdzpontnak az
ugynevezett HURO europrogram-tervezete, amely sordn a szegedi és a debreceni egyetemek a
roman hatar tulsé oldaladn Iévé megyékkel palyazatot irtak, a szakért6i kozpontok romaniai
kialakitasara és mindkét oldali fejlesztésére.

6.1.3. Miutan ezek a legnagyobb egyetemi kdzpontok, oktatast, kutatdst és betegellatast egyarant
végeznek, a feladatelosztds alapjan tudaskozpontként végzik az emlitett feladataikat. A
tuddskodzpontok kialakitasakor messzemendgen figyelembe kivanjuk venni a multidiszciplinaritast, a
klinikai tevékenység mellett a kutatdi és oktatdi tevékenységben kifejtett aktivitasokat, kiegészitve a
szocialis ellatas lehet6ségeivel. A lehet6ségekhez mérten igy biztosithatd, hogy a tudaskdzpontok
egyszerre legyenek valdban az adott ritka betegség szakért6i mind klinikai, mind kutatasi
szempontbadl.

6.1.4. A négy egyetemi tudaskodzpont regiondlis feladatokat 1at el, amelyet egymassal 6ssze kell
hangolni. Ehhez folyamatos kommunikacio és az 6sszes kbzpont 6sszehangoldsa sziikséges, melyet az
RBK megfelel6en tudna ellatni. Ehhez sziikséges a tevékenységek és kapacitasok pontos
feltérképezése, nyilvanos jelentés készitése és az RBK rendszeres Ulésezése.

6.2. A Szakért6i Kozpontok fenntarthatdsaga

6.2.1. Aritka betegeket ellatd szakért6i kozpontok kiemelt célzott finanszirozast igényelnek, mely ki
kell, hogy terjedjen mind a diagnosztikara, mind a kezelésre és a gondozasra. A diagnosztikdban az
adott vizsgdlatok koltségeinek megtéritése mellett a miszerek amortizacids koltségeit is figyelembe
kell venni a finanszirozas megallapitdsanal. A SZK-ok teamjeinek minden esetben tartalmaznia kell a
regiszterek és biobankok mikodtetésért felelds diplomdas munkatarsat, szocidlis munkast a
szakorvosok, pszicholégusok, gyogytorndszok és dietetikusok mellett.

A humangenetika pontszamat jelentGs mértékben lecsdkkentették a mikrobioldgiai-genetikai
vizsgalatok javdra, ezért a humangenetikai vizsgdlé mddszerek alkalmazasa ellehetetlenilt. Az
anyagcsere-sz(irGvizsgdlatok pénziigyi ellatasa is csak a vizsgalatok aranak fedezésére elegendd, a
m(iszerek karbantartasara, javitasara, a sziikséges vegyszerek megvasarlasara egyaltalan nem elég,
igy fél6, hogy a meglévé géppark 1-2 éven belll amortizalédik. Témegspektrométer, gadzkromatograf,
lightcycler, szekvenald készilékek vasarlasat az egyetemi kbzpontok sajat er6bél képtelenek
biztositani. Az anyagcsere-kdzpontok ezen kivil foglalkozni szeretnének a 26 sz(irGvizsgalaton kivdil
egyéb vizsgalatokkal, pl. mucopolysaccharidosis, egyéb taroldsi betegségek, az anyagcsere-
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betegségek genetikai hatterének vizsgalataval. Mindez pénzigyi hattér nélkil megoldhatatlan. A
mUszerek amortizacidja a jelenlegi vizsgalatokat is veszélyezteti, igy ennek fenntartasa csak kilon
kerettel lehetséges. Néhany kdrnyez6 orszdgban ezt a laboratériumok privatizacidjaval oldottak meg
(pl. Csehorszag). Addig is, a humangenetikat a mikrobioldgiatdl teljesen szét kell valasztani, illetve
mindkettére megfelel6 feltételrendszert kell biztositani.

6.3. Részvétel az Eurdpai Referencia Halézatokban

6.3.1. A SzK-k részvételének elGsegitése az eurdpai referencia halézatokban

A Szakért6i Kozpont kijelolésének és az ezzel jard tobblet finanszirozds megitélésének feltételét
képezze az E-RARE, az orpha.net és az ellatott betegségek referenciahalézatainak adatbazisaiban valé
regisztracié. Emellett a hazai szakért6i kozpontok optimalis feltételeit, az Orphanet haldzatba kertilés
feltételeinek teljesitését biztositani kell az akkreditdcidos eljarasokkal, nemzetkdzi kutatasi
tevékenységben vald részvétellel. A részvétel feltétele ugyanis a laboratériumok és munkaallomasok
folyamatos akkreditacidja és a nemzetkozi kongresszusokon vald részvétel.

6.3.2. A betegek és szakértGk orszaghatarokon ativel6 mobilitasanak tamogatasa jelenleg azokban
az esetekben mikodik, amikor a kezelés vagy a diagndzis hazankban nem elérhetd. Mindezt az OEP-
hez benyujtott méltanyossagi kérelem elbiradlasa utan valdsulhat meg, aminek azonban atfutasi ideje
tul hosszu.

6.4. A diagndzishoz vezet6 ut lerdviditésének lehetdségei

6.4.1. A szakérték és a szakértelem mobilizalhatosaga (beleértve az informacié aramlasat is az
informacios technoldgia eszkézei altal) elGsegithetd egy, a diagnosztikus kézpontok és a gondozéi
elldtasok kozotti szakértGi hdldzatot kialakitdsaval, ahol barki megtudhatja, hogy melyik betegséggel
hol foglalkoznak.

6.4.2. Az orszagos szinten a mikodé laboratériumok feltérképezésének, halézatba
kapcsolhatdsaganak és tamogathatosaganak feltétele a jelenlegi feltételek, kapacitdsok és
tevékenységek orszagos szintl feltérképezése és az OSZMK honlapjan valé megjelenitése mindenki
szamara elérhet6, folyamatosan frissitett mdodon. A laboratériumok akkreditacidja és rendszeres
fellilvizsgalata is sziikséges a mindségbiztositas szempontjabal.

6.4.3. A DNS-ek és egyéb mintak cseréjét meg lehet szervezni és végezziik is nemzetkozi szinten. Ez a
mindennapi gyakorlatban mar most is megvaldsul. Kilfoldi diagnosztikus genetikai vizsgalatokhoz
egyedi OEP kérelmet lehet benyujtani, és sok esetben megtériti az OEP a vizsgélatot.

6.4.4. Az eurdpai referenciahalézatokba valé bekapcsolédas tdmogatasaval lehet a diagnosztikai-, és
a népesség egészét érint6 szlirGvizsgalatokra vonatkozo eurdpai uUtmutatok kidolgozasat
tamogatni.

6.4.5. A specialis kdzpont orvosi szaktudasa ugy jut el az orvosi elldtdé szférdhoz, hogy helyi
el6adasokat szerveznek, és ott ismertetik az aktualis protokollokat. A SZK munkatdrsai nemzetkozi
irodalmi adatok segitségével a hazai viszonyokra adaptalva alakitjak ki a diagnosztikus és terdpids
protokollokat, melyeket az illetékes szakmai kollégiummal elfogadtatnak és a szakmai férumokon
népszerdsitenek.

6.5. Aritka betegséggel él6 személyek eljutasanak biztositasa az orszagban vagy kiilfoldén m{ikodé
Szakértdi kozpontokhoz, ill., azok kialakitasanak tAmogatasa

Az orszdgban van négy egyetemi szakért6i kozpont, diagnosztikus és terapias feltételekkel: Budapest,
Szeged, Pécs, Debrecen. Ehhez sziikség van még 3 gondozdi kdzpontra: Miskolc, Szombathely és
Gy6r. Ezen kozpontok hivatalos kijelolése objektiv mddszerrel, az OSZMK RBK 3ltal elbiralt
akkreditaciés mechanizmus segitségével sziikséges. A szakért6i, gondozéi kdzpontok, tandcsaddk és
laboratériumok akkreditaciéhoz kotott tevékenyégérdl nyilvanos regiszter feldllitdsat kezdte el az
OSZMK melynek folytatdsa feltétlenil sziikséges. A regiszterben megjelennének a diagnosztikus
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vizsgalatok és a gondozott betegségek. Emellett fontos lenne az eurdpai referencia haldézatok
linkjének megjelenitése is a készil6 informacids honlapon, hogy a beteg utak felépitését konnyitsik.

6.6. A Szakért6i Kozpontokban a multidiszciplinaris megkozelités és az egészségiigyi és szocialis
ellatas integracidjanak biztositasa

Egyes paramedikdlis tevékenységek eddig is m(ikodtek az egyetemi kérhdzakon beliil, ill. azokkal
egyuttmikodésben (pl. kdrhaz pedagdgusok, gydgytornaszok, szocialis munkas, pszicholdgus),
viszont ezekben az intézményekben fokozottan jelennek meg ezek a problémak, igy e
szolgdltatasokra is fokozottan jelentkezik az igény. Fontos lenne tehat a szakértGi kbzpontokban a
paramedikalis teriiletek személyi feltételeinek és kapacitasanak javitasa, az OSZMK készil6 honlapjan
az erre alkalmas, kiegészit6 szocidlis és oktatdsi intézmények, illetékes civil szervezetek feltlintetése,
a kdézpontokban a szérdéanyagok elhelyezése és terjesztése a betegek szamara.

6.6.1. A RB klinikai kezelési protokolljahoz alkalmazkodd rendszer egyéni méltanyossagi kérelem
alapjan makodik a hataron ativeld ellatas esetében, amely fedezi a multidiszciplinaris konzultacidk, a
beteg utazdsdnak koltségeit. A hataron bellli utazas koltségeit tekintve az egészségbiztositas altal az
egészségligyi szolgdltatasok elérhetbsége érdekében igénybe vehet6 utazasi tamogatas. Ezzel
kapcsolatosan az OEP honlapjanak lakossagi oldalan a kozérdek( adatok kdzott taldlhatd részletes
informacid. A hozzatartozok (gyermekek esetén) kdrhazi féréhely vagy a McDonalds hazak
igénybevételével biztositott.

Arra, hogy ne csak a beteg gyermek sziilGje, hanem a felnStt beteg 6nmaga is kapjon pl.
betegszabadsagot, a kezelések napjaira nincs semmilyen szabalyozas. Javasoljuk a foglalkoztatasi
torvény maddositasat ez Gigyben.

6.6.2. Az OSZMK-n és az ANTSZ-en keresztiil juthat el a specialis kozpont orvosi szaktuddsa a helyi
egészségligyi és szociadlis ellato szférahoz.

6.6.3. Az eurdpai referenciahalézatokhoz vald csatlakozassal lehetne jé egylttm(ikodést kialakitani
hazai, vagy kilfoldi szakértSkkel (ha szlikséges az eurdpai referencia haldzatokon keresztiil) annak
érdekében, hogy elfogadasra keriljenek a bizonyitékokon alapulé leghatékonyabb kdz6s
egészséglgyi protokollok. Ez eddig csak részben valdsult meg.

6.7. A SzK-ok értékelésének lehetdségei

6.7.1. A tudaskozpontok értékelésére alkalmas rendszer a klinikai eredményeken és a beteg
elégedettségén is alapulna az aldbbi szempontok szerint:

e Ellatott betegségek tipusai, a betegek szama

* Gondozott betegek regisztereinek szama

* Az orvosi elldtas minGsége
=  Multidiszciplinaris ellatas
= Az,arva” gydgyszerek kovetése
= Technolégiai platform
= Haldzatba szervezddés
= Informacidaramlas

* Azorvosi ellatas eredményessége
* Kutatas
= Kozlemények
= Elnyert klinikai és kutatasi projektek

* Klinikai irdnyelvek alkotasa
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* Epidemiolégiai adatbazis gy(ijtése és egészségindikatorok fejlesztése

* Szervezett képzések szama
=  Orvosok és szakdolgozdk szamara
= Ritka Betegek/ Lakossag egészségnevelése

6.8. Javaslatok

6.8.1. Az orszdgban jelenleg informalisan m(ikodé szakértGi és gondozé kdzpontok, genetikai
tandcsaddk és laboratdériumok feltérképezése és hivatalos akkreditacids eljarasanak kidolgozasa
(palyazat utjan).

6.8.2. Azintézmények kijelolése, és az OSZMK készil6 honlapjan nyilvdnossagra hozatala.

6.8.3. A tobblet feladatokkal jaré szakértGi kozpontta valas segitése elkiilonilt finanszirozasi
mechanizmusok altal.

6.8.4. Az akkreditalt intézmények min&ségbiztositdsdnak kiilsé felligyeleti szerv altal vald
ellenérzése kidolgozott EU kompatibilis szempontok alapjan (pontos betegregiszterek, kédolas,
multidiszciplinaris ellatas, betegek elégedettsége stb.) A betegregiszter (elégedettségi) adatai a
kezel6 kozpontok/szakért6i kozpontok eredményességének mérésében, a mindségbiztositasidban
kertlhetnének felhasznaldsra, tobb szinten megvaldsulé ellenérzési lehet6ségben, azaz tobb szinten -
a beteg hozzaférésében is — megvaldsuld nyilvdnossag biztositasaban.

6.8.5. A medikalis és paramedikdlis szolgaltatasok 6sszekapcsoléddsanak biztositasa a beteg utak
kijelolésekor. A még hianyzé human eréforras biztositasa.

6.8.6. Az eurdpai referencia halézatokhoz és egyéb EU-s programokhoz valé csatlakozas
megvaldsitasa, akar szankcidk alkalmazasaval.

6.8.7. A hatdron ativel6 egészségligyi ellatds biztositasa sziikség esetén a méltanyossagi kérelmek
elbiralasi idejének drasztikus csokkentésével.

6.8.8. A késziil6 honlap és a RB ellatasara kialakuld ellatérendszer szerkezetének és miikodésének
ismertetése és terjesztése orszagosan az OSZMK-n és az ANTSZ-en keresztiil, ill. rendezvények,
széréanyagok, média megjelenések biztositasaval.

6.8.9. A civil szervezetek bevonasa legyen biztositott a rendszerépitési folyamat kiépitésének
minden lépésénél.

6.8.10. A fejlesztést igényl6 ritka betegségek esetén nagy sziikség van a Ritka Betegségek Orszagos,
Habilitacids, Fejleszts és Szolgaltatd Centrumanak Iétrehozasara és mikodtetésére a ritka betegek
habilitacids, preventiv és reedukacids célokat is megvaldsitd, multidiszciplinaris, szocialis ellatd
kozpont lenne, mely skandindv példara a kiilonboz6 fejleszté modszerek és lehetGségek tarhaza
lehetne. Ott a diagndzis kézhezvétele utan az érintett csalad par hétre a kézpontba koltdzve, teljes
kor életvezetési felvildgositasban részestilne. Ez a kozpont szervesen kapcsolddna az egészségligyi
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SzakértGi Kozpontokhoz, hiszen a diagndzis és a gydgydszati kezelések ott folynak. Kiiléndsen fontos
az egylttm(ikodésik a prevencid, tdjékoztatas, felismerés, jelzés, és iranyitas terén. A Rirosz régi
tervének megfelel6en szivesen koordindlja e sok civil szervezet és szakteriilet 6sszefogdsaval, és
Unids tamogatads bevonasaval megvaldsithato projektet.

Az 6nalld kozpont kialakitasaig fel kell mérni, hogy a meglevé rehabilitacids lehetdségek hogyan
alakithatdk at ugy, hogy azok a ritka betegek igényeinek is megfeleljenek legaldbb részben, hiszen az
Eurdpai Unids felmérések szerint, az ilyen szolgaltatasok terén, még az egészségligyi
szolgaltatdsokban tapasztalhaténdl is nagyobb a hiany és ilyen kdzpont egy sincs egész Kozép-
Eurdpaban.

7. téma — ,Arva” (Orphan) gyégyszerek (Agy-ek) és kezelési eljarasok

7. Szekcio: ,Arva” (Orphan) gyogyszerek (Agy-ek) és kezelési eljarasok

EIn6kok: Boncz Imre, Vittay Pal, Dank Magdolna
Datum, helyszin, id6épont: 2010.10.16. 11:00-12:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

19. Rendkiviil fontos annak biztositdsa, hogy a tagdllamok aktivan hozzdjdruljanak a 2008. november
11-i, ,Ritka betegségek: kihivds Eurdpa szamdra” cim( bizottsdgi kézleményben elGiranyzott kézos
eszk6z6k némelyikének kidolgozdsdhoz, kiilénésen a diagnosztika és az orvosi elldtds, valamint a
lakossdgi sziirésre vonatkozo eurdpai irdnymutatdsok megalkotdsa tekintetében. Ez vonatkozhatna a
ritka betegségek gyogyszereinek terdpids tobbletértékérdl késziil6 értékeld jelentésekre is, melyek
hozzdjdrulhatnak a nemzeti szint( drtdrgyaldsok felgyorsitdsdhoz, minek kévetkeztében a betegek
révidebb idé6 alatt tudndnak hozzdjutni a ritka betegségek gydgyszereihez.

EUROTERYV Indikatorai:

Tevékenységek Indikatorok Indikator tipus Vilasz
Az EMA Aéltal kiadott
AGy forgalomba
hozatali engedélyek,
¢és azokbol az adott
orszag piacara hozott
termékek szama
Azon id6, amely az
AGy EMA iltali
Azon mechanizmus biztositasa, forgalomba hozatali
amely az EMA forgalomba 7.2 engedélyének Eredmény 0-10 nap
hozatali engedélyét kdvetden kiadésatol az adott
megkonnyiti az AGy-hez vald orszag piacan vald
hozzajutast, és a betegek megjelenéséig eltelik
részérdl felmeriilt koltségek Azon id6, amely az
megtéritését adott orszagban
torténd forgalomba
hozataltol az allami
7.3 forrasokbol torténd Eredmény
tdmogatasra
vonatkoz6 pozitiv
dontés meghozatalaig
eltelik

7.4 A 100 %-ban Eredmény 33

7.1 Eredmény 70 %

Normal eljaras soran
90 nap, azonban
kiilonleges
szakértelmet igényld
esetben ez
hosszabbodhat.
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tamogatott AGy
szama

Egy kormanyzati
Az AGy-hez valo hozzajutést program megléte a
felgyorsité mechanizmusok 7.5 ritka betegségek Eredmény e Nem
kifejlesztése engedélyezés elotti
kezeléséhez

7.1. Az ,,arva” gyogyszerek jovije

7.1.1. A piacon beszerezhet6 ,,arva” gyogyszerek és az ezekkel kezelt betegek szama
2004-2010. kozott az ESKI-hez 30 arva gyodgyszer TB befogadasi kérelem érkezett, melybdl 19 kerilt
befogadasra.

Jelenleg Magyarorszagon 14 arva gyogyszer, kiilonb6z6 hatdserGssége és kiszerelése részesil
tarsadalombiztositasi tdmogatdsban, 6sszesen 23 orphan termék tamogatott. A legtébb készitmény
0% (korhazi finanszirozasu) és kiemelt, indikdciohoz kétott, 100% (patikai forgalmazasra) tdmogatasi
kategdriaban befogadott. Egyetlen Agy tdmogatasa: 0% és emelt, indikdciéhoz kétott, 90%; ketts
készitményé: 0%.

Jarébeteg-ellatés keretén beliil 2008-ban 1431 beteg, 2009-ben 1732 beteg kapott AGy-t.
FekvGbeteg-ellatasban két , arva” gydgyszerkészitmény kerilt elszdmolasra; 2008-ban 18 beteg,
2009-ben 20 beteg részére.

Egyedi méltanyossagban 2009-ben 289 beteg részeslilt. Hozzdvetbleg 13 ritka betegség gydgyszerei
tdmogatottak egyedi méltanyossag keretében.

7.1.2. Az ,arva” gyogyszerekhez valé hozzaférés akadalyozottsaganak mértéke az EU torvényileg
szabdlyozott idGkeretén beliil (180 nap)

A tarsadalombiztositdsi tdamogatasban mdr részesiilé Agy-hez valé hozzaférés a finanszirozéval
(Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar, OEP) szerz6dott szolgaltatdk altal jogszabalyi keretek kdzott
biztositott. A szolgaltatok lakossagi ellatas esetén a gydgyszertarak, intézeti ellatas keretén beliil
pedig az intézeti gydgyszertarak.

Magyarorszagon a tarsadalombiztositasi tdmogatasba torténé gydgyszer befogadasi (transzparencia)
folyamat az Eurdpai Unio transzparencia direktivajan (89/105/EK) alapul. Az ide vonatkozd magyar
jogszabaly az unids direktivat implementalja, mely szerint a gydgyszer befogaddsi eljaras soran
origindlis/innovativ és generikus készitmények k6zott tesziink kiilonbséget. A forgalomba hozatali
engedéllyel rendelkez6 arva gydgyszerek gyartéi az innovativ gyégyszerek esetében szokasos ‘normdl
eljgrds’ keretében kérelmezhetnek tarsadalombiztositdsi tdmogatast. llyenkor a direktiva altal
meghatarozott id6keret alapjan 90 nap all rendelkezésre az artargyalasra + 90 nap a tdmogatas
mértékének meghatdrozasahoz, tehat 6sszesen 180 nap. Magyarorszagon a kormanyzati szervek a
ytranszparencia” folyamat soran a készitmény tdmogatasanak mértékérgl dontenek, igy az EU
direktivat alapul vevé magyar jogszabaly normdl eljdrds soran 90 napban hatarozza meg a befogadasi
folyamat dontéshozataldnak idGkeretét. Amennyiben a gydgyszerbefogaddshoz jogszabaly mddositas
szlikséges, Ugy az eljarast az egészségbiztositasi szerv az egészségligyért felel6s miniszter dontésének
meghozatalaig (a jogalkotd altal mddositott, a gyogyszerek befogadasardl és tdmogatdasardl
rendelkezé rendelet hatalybalépéséig vagy negativ dontés meghozatalaig), legfeljebb azonban a
kérelem benyujtdsat kovets 90 napig felfliggeszti. Ebbe a kdrbe tartoznak els6sorban az Uj, még nem
tdmogatott hatdanyag befogadasara iranyulé kérelmek, amelyekhez ATC-csoport, ATC-csoporton
bellli tamogatdsi kategoria, illetve mérték vagy a gydgyszerek befogaddsardl és tdmogatasardl
rendelkez6 jogszabalyban nem szerepld Uj betegségcsoport, illetve indikacids teriilet meghatarozasa
szlikséges.
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A generikus készitmények esetében egyszerdsitett eljdrds soran, 60 nap alatt szlletik dontés a
gyobgyszerbefogadasrol.

Egyedi méltanyossag elbirdlasat illetéen szintén jogszabaly irja el6 az Gigyintézési hataridét, mely 22
munkanap. A tarsadalombiztositasi tamogatdsban nem részesiilé készitmények kizardlag ezen eljaras
utjan tdmogathatdak.

Befogadasukkor tehat az arva gydgyszerek jogi szabalyozas szintjén nem esnek eltér6 elbiralas al3,
noha a tdmogatds valamennyi kritériumanak (relativ hatasossag + kasszahatas + koltséghatékonysag)
megitélését nagyban neheziti/mddositja az unids kdzpontositott forgalomba hozatali eljards soran
biztositott specidlis statuszuk.

Onkoldgiai (nem mindig arva) gyogyszerek esetében a magyar id6keret az EU orszagok kozott igen
hosszunak szamit. A limitalt forrdsok miatt a kasszahatassal bird gydgyszerek folyamatosan
hatranyban vannak, ez kiiléndsen igaz az arva gydgyszerekre. a jelen gyakorlat az, hogy csak akkor
van befogadas, ha van a gydgyszerkasszaban megtakaritas, ami kiilonésen nehéz helyzetbe hozza az
arva gyogyszereket. Ezért a hozzaférhet6ségig eltelt id6 |ényegesen hosszabb, akar tobbszorose is
lehet a 180 napnak.

7.2. Aritka betegek hozzaférése az , arva” gyogyszerekhez. Arképzés és térités.

7.2.1. Az ,,arva” gyogyszerek arszabasat és a térités mértékét meghatarozé nemzeti szintii eljarasok
felgyorsitasanak és fejlesztésének lehetGségei:

Nincs specifikus eljardsrend az drva gyégyszerek befogaddsara, kiilondsen hidnyzik az arva
gyogyszerekre vonatkozdan az emelt befogadasi kiiszob (QALY)!

A térités sok esetben méltanyossagi alapon, kérelmezés Utjan vehet6 igénybe. A kérelmek elbiralasa
azonban gyakran nehézkes és elhizédé folyamat, melynek egyszer(sitése és eljarasi id6 roviditése
szlikséges. Az orszag teherbird képessége altal meghatdrozott éves koltségvetés (‘a makrogazdasagi
helyzet’) azonban komoly limitalé tényez6. Jelenleg a jogszabaly 50 betegben maximalja az egyedi
méltanyossag keretében a hozzaférést, amely komoly alkotmanyossagi aggalyokat vet fel.

Az OEP az E. Alap egyedi méltanyossdgi kasszajanak koltségvetési keretein belll gazdalkodhat. Mivel
a készitmények nem tdmogatottak, ezért az drképzés joga — ,,arszabas -”a gyartot/forgalmazot illeti
meg, melyre az OEP-nek nincs kdzvetlen rdhatdsa. Egyedi méltanyossag alapjan a térités mértéke
egyedi eljarasban keriil meghatarozasra a biztositott teherbird képességének megfelelGen.

Az arszabas tekintetében sziikséges az EU-szintl kdzos értékelésre és referencia drra alapozott
dontés, specidlis befogadas-politikai szabalyozas kialakitasa artdmogatotti kérbe keriiléshez,
kockazat-megosztasi modellek kialakitasa, illetve tamogatas kialakitasa csak a betegek jol
definidlhatd csoportjara szlikitve. Engedhetetlen tovdbba a tdmogatas elutasitdsa jelentds
informacidhiany, vagy nagyon magas koltségvetési hatas esetén.

7.2.2. Mechanizmusok, melyek bevezetése sziikséges lenne, annak érdekében, hogy minimalizalni
lehessen a gydgyszerekhez valé hozzajutas varakozasi idejének az EU-s szinten (EMA-European
Medicine Agency, Eurdpai Gyogyszerészeti Hatosag) kidolgozott, az ,,arva” gyogyszerek klinikai
tobbletértékérdl sz616 jelentés értelmében, mely megalapozza a nemzeti szintii déntéseket az
arszabalyozas és térités kérdéseiben:

A klinikai alkalmazas eredmény (outcome) értékelésénél az adathozzaférés konnyitésével, az
adatvédelmi szabalyozas racionalizaldsaval, a dontéshozatal szabalyozdsanak pontositdsaval,
egyszerUsitésével lehetne az eljarast gyorsitani. Az ‘orphan’ és ‘ultra orphan’ készitményeknél

megfontolandd a specidlis eljarasi szabalyok alkalmazasa.
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Az orphan drug-ok mas innovativ gydgyszerekhez képest eltéré feltételekkel (klinikai vizsgalatokban
érthet6en kevesebb betegszam, stb.), gyakran kevésbé kemény evidenciakkal igazoltan keriilnek
torzskonyvezésre illetve tamogatdas-befogadasra. A relativ hatdsossag tekintetében elmondhaté,
hogy az orphan mindsitéssel rendelkez6 gydgyszerek esetében az EMA a forgalomba hozatali
engedély kiaddsa sordn eltekint a legaldbb 2 egybehangzé eredményt adé, j6 mindségd, kettdsvak,
randomizalt kontrollalt vizsgdlat feltételétdl. Az egy fére jutd terapias koltség (a terdpia aktualis
hosszara, illetve hosszabb terapia esetén egy évre vonatkozdan) hasonldan a potencialis
betegszamhoz széles intervallumban szérddik, 2-135 millié Ft koz6tt mozgd terdpias koltséggel birnak
paciensenként, és mintegy 3-442 f6 kezelését érinthetik indikaciénként.

Indokoltnak tlinik egy estlegesen pozitiv befogadasi eljaras esetén a gyartok/forgalmazok részérél
megkivant nagyobb flexibilitas, hajlanddsag kockazat-megosztas (risk sharing) tekintetében.
Fajlagosan az Agy-ek dra magasabb a tdbbi készitményhez képest, elvarhaté a gyartdk/forgalmazdk
jelentGsebb mérték(i 'value/performance based partner’ viszonyulasa.

Lehetségesnek talalunk egy olyan kisegit6 mechanizmust is, mely méltanyossagi alapon
csoportositana at forrasokat olyan gydgyszerkeretrdl, mely olyan betegségek gydgyitasat szolgalja,
amiknek kialakulasardl a beteg sajat maga tehet, hiszen a ritka betegek nem tehetnek a
betegségukrél.

7.2.3. Az EU Gydgyszerészeti Ajanlasaba foglalt ,,arva” gyogyszerekhez valé hozzaférés
el6segitésének elvét elGsegitd intézkedések a méltanyossagi alapu arszabast és téritést érinté
nemzeti politikaban:

Hozzaférés — artamogatas — egyedi méltanyossag alapjan biztositott. A gyartd/forgalmazo joga
eldonteni, hogy a készitmény normdl tdmogatdsba torténd befogadasat kezdeményezi-e vagy sem.
Ugyanakkor az drva gydgyszerek tarsadalombiztositasi tdmogatotti krbe vondsanak id6keretét
célszer( roviditeni. A hazai szakértGi és gondozdi kdzpontok haldzatanak kialakitasa egyszerdUsiti a
finanszirozé (Orszagos Egészségbiztositdsi Pénztar, OEP) és a szakma (gyakorld klinikus szakemberek)
kozotti kapcsolattartast. Erdemes megfontolni az drva gydgyszerek TB tdmogatdsara specialis
metddust kidolgozni.

7.2.4. Az ,arva” gyogyszerekhez vald hozzaférés a SzakértGi k6zpontokon keresztiil.

Az onkoldgiai ellatasban a kijeldlt onkoldgiai centrumokon keresztiil hozzaférhetSek az AGY-ek.
Ennek mintdjara célszer(i lenne létrehozni az ‘orphan drug’ kezelési centrumokat is.

Szilikséges, hogy az egész orszag teriletén minden érintett beteg ugyanugy megkapja a sziikséges
mindségl és mennyiségli gydgyszert, mivel ez sajnos most nem igy van. A beteg ne a kdrhaz pénziigyi
helyzetének, allapotanak figgvényében kapjon gyogyszert, ne kelljen kockaztatnia az életmingségét.
Ez koltséghatékonyabb is, hiszen a megfelel6 életmin&séggel él6 nem fog kiesni a munkaképes
tarsadalombol.

7.2.5. Hazank részvétele tamogatott az ,, arva” gyogyszerek klinikai tobbletértéke felmérésének EU-s
szint(i egylttm(ikodésében, az EMA (European Medicine Agency, Eurdpai Gydgyszerészeti Hatdsag)
keretein belul.

7.3. Az ,,arva” gyogyszerek ideiglenes engedélyezése és méltanyossagi alkalmazasa. Indikacién
kiviili (off label) alkalmazas.

7.3.1. Az ,arva” gyogyszerekhez vald hozzaférés elGsegitése méltanyossagi alapon:
Megfontolando a kisérleti fazisban Iévd gydgyszerek/eljarasok kutatasi szakaszanak allami
(egészségbiztositasi vagy kutatdsi) forrasokkal torténé tdmogatasa a gydgyszerkisérleti

30



EUROPLAN

q &
b uropean Project for Rare Diseases National Plans Development

Rare Diseases Europe

korilményekhez hasonld protokollal és adatgydjtéssel. A gydgyszergyar pedig tdmogathatna az
ehhez sziikséges diagnosztikai hattérvizsgalatokat.

7.3.2. Az indikacion kiviili gyogyszer felirds, és kedvezményes téritésiik lehetséges, ha azok
bizonyitottan hasznalnak a betegeknek. A mai magyar allamigazgatdsi eljarasrendben van rd
lehetdség, de az eljards jelenleg erdsen birokratikus. A jov6ben célszer( az eljardsrend
racionalizalasa, egyszerdsitése.

Az indikacion-tuli gydgyszerrendelés keretei kidolgozottak.

Megjegyzendd, hogy az 'off label use’ nem azonos az orphan drug-ok alkalmazdsdval. Nem minden
esetben kezelnek ritka kérképet orphan drug-nak mindsilé készitménnyel, és nem mindig sziikséges
'off label’ engedély ritka betegség diagndzisara rendelt gyégyszer alkalmazasahoz.

A tarsadalombiztositdsi tdmogatasban részesil6, valamint az ‘off label use’ indikacidban alkalmazott
Agy-ekre vonatkozé informacidkat - a kezelt betegek szdmat, diagndzisat, a készitményeket, a
kidramldé tamogatdst az OEP nyilvantartja, ugyanakkor, pont a kis betegszam miatt ezen adatok
megosztasa kiilsé partnerekkel fokozottan vet fel adatbiztonsagi kérdéseket.

7.3.3. Gydgyaszati termékeken kiviili Iépések, melyek bizonyitottan javitanak a beteg allapotan, igy
tovabbi tanulmanyozasra, alkalmazdasra van sziikség

Korai fejlesztés, gydgytorna, konduktiv nevelés, TSMT, HRG, Dévény.mddszer, gydgypedagogiai
terdpiak, csaladsegités, pszicholégiai megsegités, stb. Specialis koncentralt megvaldsithatdsagukra
adna lehetdséget a Ritka Betegségek Orszagos, Habilitaciods, Fejlesztd és Szolgaltaté Centrumanak
kialakitasa.

7.4. Javaslatok

7.4.1. Javasolt a nemzetkozi gyakorlatban mar fellelhet6 pozitiv példakat figyelembe venni a hazai
befogadasi gyakorlatban.

7.4.2. Az Agy-hez valé hozzaférés el6segitése a méltanyossagi eljaras egyszer(sitésével és
gyorsitasaval. Ennek érdekében az onkoldgiai centrumok mintajara AGY centrumok kialakitdsa.

7.4.3. Az indikdcion kivili gyégyszerekhez vald hozzaférés elGsegitése az eljaras egyszer(sitésével és
gyorsitasaval.

Az indikacion kivili gyogyszerrendeléshez alapvet6en a dontéshozatalt elGsegit6 szakmai informacidk
megadasara van szikség.

7.4.4. Javasoljuk egy orszdgosan egységes koncepcio kialakitasat a daganatos gyermekbetegségekben
és egyéb, tobbszori mltétet igényld ritka betegségekben, a centralis vénas kaniil behelyezéssel
kapcsolatosan. Az adott betegség protokolljatél fliggd, a gyerek életkoranak megfelelé CVC
beliltetését a kemoterapia, vagy egyéb ezt sziikségessé tevs kezelési ciklus el6tt. A sziil6k megfelel6
tdjékoztatdsat és szempontjaik figyelembevételét a CVC kivalasztasakor. Ezzel sok felesleges
szenvedéstSl mentenénk meg a gyermekeket!

7.4.5. Ugyancsak azonnali segitséget jelentene a csalddoknak, ha kézgyodgyellatasi keretre
megallapitott gyogyszerek listdja rugalmasabban, egyszerlbben frissithet6 lenne a szakorvos altal
sziikségesnek itélt gydgyszeratallitas esetén. igy elkeriilhets lenne, hogy a keret nem kertil
felhasznalasra, mikdzben a jogosult csaldd nagy 6sszegeket kolt gyogyszerre.
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8. téma — A betegképviseleti szervezetek szerepének novelése

8. Szekcio: A betegképviseleti szervezetek szerepének novelése

EIn6kok: Harmath Gyorgy, Varadiné Csapd Judit, Nagy Istvan
Datum, helyszin, id6épont: 2010.10.16. 11:00-12:30, Hunguest Hotel Griff***

A Tanacs Ajanlasa (2009/C 151/02)

18. Folytassanak konzultdciot a betegekkel és a betegek képviselbivel a ritka betegségek teriiletét
érintd szakpolitikdkrol, és kénnyitsék meg a betegek hozzdférését a ritka betegségekkel kapcsolatos,
naprakész informdcidkhoz.

19. Tdmogassdk a betegképviseleti szervek olyan tevékenységeit, mint a tdjékoztatds a
kapacitdsépités és a képzés, az informdcidcsere és a legjobb gyakorlatok megosztdsa, a hdldzatépités

és a nagyon elszigetelt helyzetben lévé betegek tadmogatdsa.

EUROPLAN Indikatorok:

. . i Indikator .
Tevékenységek Indikatorok , Vilasz
tipusa
Specidlisan ritka betegségeket e
5.1. ,p . g 8 Folyamat | Egy szervezet létezik
atfogé szervezetek szama
Olyan RB betegszervezetek
tdmogatdasa, amelyek 59 RB. b(?tegsz?rvezeteknek van Folyamat Igen
minden RB egyesiiletet nyilvantartasa
képviselnek. 5 3 | Betegszervezetek szdma Eredmény | 3°
Betegszervezettel lefedett . kb. 100
5.4 8 , , Eredmény
betegségek szama
Igen, egyértelmUen
‘ L megalapozva,
Allandé és hivatalos 8 p
i alapvetéen
betegképviselGk a .
5.5 . s , Folyamat | alkalmazva és a
tervezésben, ellen6rzésben és . s
Ry részvétel megtéritése
értékelésben .
tervbe véve
Az RB-ket érint6 dontésekbe  résavétel Néha konzultalnak
bevont betegszervezetek Betegszervgz?te re'sz‘\'/ete e veliik a végleges
5.6 | az RB kutatasi stratégiak Folyamat
. (. dokumentum
kifejlesztésében o . «
jovahagyasa el6tt
A betegszervezetek részvétele
5.7 | az RB szakért6i kozpontok Folyamat Igen
kijelolésében és értékelésében
A résztvevo A betegszervezetek
bettlegszerv'ezletek 5.8 | tevékenységének Eredmény nincs ilven
tc?vekenylsegenek ] tdmogatdsara szant forrasok ey ,
tdmogatdsa, pl. a tudatossag elkalonitett forras
novelése, kapacitasépités és | 5.9 | Fenntarthatd tevékenységek Eredmény
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tréning, informaciok, jé
gyakorlatok cseréje,

/////

nagyon elszigetelt betegek

tdmogatasa a betegek és
szervezeteik szerepének
novelésére, mint a tudatossag
novelése, kapacitaskiépités és

elérése tréning, informaciodk és jé nincs ilyen
gyakorlatok cseréje, kapcsolati
halo épitése, a nagyon
elszigetelt betegek elérése
S.Z,é|(?slk('jl’l'j s:egélyvc?nal 510 Segélyvon,al ellérhet()'sége RB Folyamat N-i-ncs,hivatalos
kiépitése- tamogatdsa betegek részére dontés

8.1. A betegek és képviselGik bevonasa a RB-ek teriiletére vonatkozé dontéshozatali folyamatba

8.1.1. A betegek bevonasanak és szerepiik megerdsitésének lehet6ségei az alabbi teriileteken:

o anemzeti tervek kidolgozasa: a RIROSZ részvételének biztositdsa a szervezs bizottsag
munkajdban a kidolgozas, a megvaldsitas és a terv értékelésének minden lépésében. A
kormanyzat érintett tarcdin bellil név szerint azonosithatdan legyen meghatarozva a RB-ekért
felelGs, a dontéshozatalban is aktivan résztvevs szakember, akinek tajékoztatasi/beszamolasi
kotelezettsége van a RIROSZ felé.

e azinformdaciodszolgaltatas: a szakértbi kozpontok és genetikai tanacsaddk a diagndzist
kovetSen adjon tajékoztatast a meglévs specifikus civil szervezetrdl (pl. szoréanyag,
elérhetdség), a civil szervezet linkjei, ill. bemutatkozé anyagai jelenhessenek meg a
kézpontok, ill. az OSZMK informdacids honlapjan, rendezvényein.

e a Szakértoi kozpontok és eurdpai referenciahaldzatok létrehozasa és iranyitasa
A SZK-k alljanak folyamatos kapcsolatban a RIROSZ-szal és az ellatott betegcsoportok
képviselGivel tajékozatva és bevonva 6ket az 6ket érints tevékenységekbe, kutatasokba,
programokba. Az eurdpai referencia halézatok eredményeirdl, hireirél értesitsék a
betegeket.

A felllvizsgdlat értékelése tartalmazza a betegek elégedettségének felmérését.

e aritka betegségek kutatdsa iranyelveinek meghatarozasa: a betegszervezetek képviselGi
legyenek bevonva a protokoll kidolgozasaba, a betegek tdjékoztatasaba és toborzasaba. Az
eredményekrél id6kdzonként kapjanak pontos tajékoztatast.

o és egyéb teriileteken pl. a regiszterek létrehozasa és menedzsmentje, klinikai prébak, a
gyogyszerek klinikai hozzaadott értékeinek értékelése, terapias nevelési-oktatasi
programok, orvosi, egyéb egészségligyi és szocialis képzések
Legyenek bevonva az akkreditacios eljaras és kovetelményeinek kidolgozasaba.

8.1.2. Célzott palyazati tamogatassal vagy allami normativ tdmogatas biztositasaval lehetne
elGsegiteni a betegek részvételét a RB-ekhez kapcsolédé dontési folyamatokban.

8.2. A betegszervezetek tevékenységeinek tamogatasa

8.2.1. Jelenleg a RB betegszervezetek és a RIROSZ sem kap normativ allami tdmogatast, ellentétben a
tobbi hasonld erny&szervezettel, mint pl.: az EFOESZ, SINOSZ, MEOSZ, MVGYOS?Z, stb., holott a
RIROSZ altal képviselt 600 000 - 800 000 ember tobbszordse az ezen ernydszervezetek altal
képviselteknek (a halmazaik atfedése ellenére). Ugyanakkor a RIROSZ nagyon hasonld, és magas
szinvonali munkat végez, belfoldon és nemzetkdzi téren egyarant, tobbféle allami funkcidt atvallalva.
Mindezt csak hihetetlen mennyiségl dnkéntes munka segitségével teljesitheti, a régebbi
tagszervezetek infrastrukturdjara tamaszkodva. Azonban ez messze nem fenntarthaté hosszu tavon
mindenféle infrastruktura, és legaldbb részmunkaidds alkalmazott nélkil. Azon programijait, melyek
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zommel az EU-s j6 gyakorlatok hazai adaptdlasat és hazank EU-s standardokhoz valé kozelitését
célozzak, csak esetleges palydzati és szponzordcids forrasok segitségével tudja megvaldsitani.
8.2.2. Az dllami normativ tdmogatds biztositasa mellett a cégek adomanyozo tevékenységre valé
serkentését tovabbi adékedvezményekkel lehetne biztositani.

8.2.3. Aritka betegségek krénikusak, életet veszélyeztet6k, napi felligyeletet és gondozast
igényelnek. Bar tobb esetben fogyatékossaggal is tarsulnak, ez nem mindre jellemzé. A betegségek
okozta hatranyok kompenzaldsara a tarsadalmi szolidaritast és az allami tdmogatast egyarant novelni
kell. Ugyanis a csalddok gyakran ugyanugy egy keresés csalddokka valnak és halmozottan hatranyos
helyzetbe kerilnek. Ezért fontos lenne a ,,nem lathato” fogyatékossagok (fajdalom, faradtsag)
mérésre alkalmas eurdpai megoldasok adaptalasa. a ritka, krénikus betegséggel él6k szamara pedig
biztositani a sajatos nevelési igényliek szamara nyujtott szolgdltatasok, tdmogatdsok és
kedvezmények igénybevételének lehetbségét. A tdmogatasi strukturat az érintett csaladra és
nemcsak a betegre kell kiterjeszteni.

8.2.4. Az addrendszer atalakitdsakor fontos lenne szem el6tt tartani, hogy a sokgyermekesek mellett,
a mashova nem sorolhatd, sérlilt, kronikus ritkabeteg gyermeket nevel6 csaladok is részestilhessenek
addkedvezményben.

8.2.5. Tarsadalmi tudatosité kampanyok pl. tarsadalmi szolidaritasi program inditdsa, ismertetd
anyagok készitése és terjesztése, a szakemberek képzésébe valé beemelésének serkentése (szocidlis,
oktatdsi és egészségligyi szféra stb.) sziikséges.

8.2.6.K6zpontositott er6forrasok, tudasbazis, inkubatorhazak/tamogaté miihelyek, a civil szervezetek
professziondlis miikodését elGsegité képzési kozpontok bévitését, kapacitasanak névelését kellene
kezdeményezni.

8.2.7. Egyéb jellegli tdmogatdsra egyittmikodésre természetesen sok jo példa is van, igy pl.: az
OSZMK Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Felligyeleti Osztalya tobb munkatérsa beteg civil
szervezetekben dolgozik: tiszteletbeli tagként pl. a David Kisemberek Tarsasaga (achondroplaziasok),
Végtaghianyosok Egyesilete, Csupaszivek, Kézenfogva, amely szervezetekben humangenetikus
tanacsaddként, el6adasokat tartva segiti az érintetteket, ill. sziileiket. A telefonon ill. levelezés (postai
+ e-mailen at torténd) révén rendszeresen segitik az érintett ritka betegséggel él6ket.

8.3. Specidlis szocialis szolgdltatasok: atmeneti gondozas, terdpids rekredcids programok, a betegek
mindennapokba t6rténd integraldsat segité programok

8.3.1. Léteznek j6, szinvonalas tdmogatasi programok a korai fejlesztés, atmeneti gondozas és
csaladsegités teriiletén, melyek tamogatjdk a ritka betegséggel vagy fogyatékkal él6 betegeket és
csaladjaikat. Mindezek kapacitdsa azonban nem elegend§ és orszagos lefedettsége nem egyenletes.
Nagy részik civil fenntartdsu.
8.3.2. A ,,K6z0s kincsiink a gyermek” nemzeti stratégia atfogd alapelveket fogalmaz meg a
fogyatékkal él6 gyermekek integracidja és fejlesztési sziikségletei kapcsdn, azonban akciéprogram
nem kapcsolddik hozza. A SNI gyermekek, ill. az ellatas, nevelés/oktatas, integracié, munkavallalas
serkentését célzd torvényi szabdlyozds létezik (kotelezd éraszamok, emelt normativ,
meghosszabbitott gyes, apolasi dij stb.), de ezek nem elérhet6ek minden RB szamara.
8.3.3. Annak érdekében, hogy a betegek szdmdra ezek a szolgaltatdsok hozzaférhet6bbek és
elérhetébbek legyenek, az allami tdmogatasokat is beleértve tobb teenddnk is van.

o A kérelmezési eljarasok egyszer(sitése, racionalizalasa, 6sszehangoldsa, a parhuzamossagok

megsz(intetése.

e Aszocialis szféra és csaladsegitGk felkészitése a RB-ekkel jaro specialis feladatokra.

o Azigényelhet6 tamogatdsok szamara nagyobb nyilvanossag biztositasa.

e A szakért6i kozpontokban legyen lehetGség konzultacidra és tajékoztatasra.
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8.3.4. A specialis szocidlis szolgaltatasok finanszirozasa jelenleg vegyes képet mutat. Vagy az allami
intézmények a koltségvetésbdl fenntartva vagy magdncégek és a betegszervezetek latjak el ezeket a
feladatokat.

8.4. Segélyvonalak

8.4.1. Nincsenek RB specifikus hivatalos segélyvonalak sem a szakért6k, sem pedig a betegek
tdmogatasara. Részben az egyes civil szervezetek Iatjak el ezeket a feladatokat informalis mddon.
8.4.2. A betegszervezeteknek nincs személyi és anyagi kapacitasa a hagyomanyos értelemben vett, a
hivd szamara ingyenesen hivhaté segélyvonal fenntartasara. Kis orszag révén nincs is szlikség az
egyes RB csoportok szdmadra kilon kezel8szerv felallitdsara. Megoldas lehetne egy allami fenntartasu
vagy normativ tdmogatdssal finanszirozott, képzett operatorokbdl allé kezel6szervezet kialakitasa,
vagy mar egy meglevé kib6vitése lenne a megfeleld (pl. Kék-vonal, vagy a Magyar Lelki ElsGsegély
Telefonszolgalatok Szovetsége)

8.4.3. A 116-0s eurdpai szam kialakitasahoz sziikség lenne egy kezelGszerv kijelolésére, kiképzésére,
és finanszirozasanak megolddsara, a munkajukhoz nélkiilézhetetlen informdacids oldal vagy adatbazis

« sz

8.5. Javaslatok

8.5.1. Lasd 8.1.1.

8.5.2. A betegszervezetek képviseldi legyenek bevonva a protokoll kidolgozasdba, a betegek
tdjékoztatdsdba és toborzasaba. Az eredményekrél id6kdzonként kapjanak pontos tajékoztatast.

8.5.3.Lasd 8.2.2.
8.5.4. Lasd: 8.2.3.
8.5.5. Lasd: 8.2.4.
8.5.6. Lasd: 8.2.5.
8.5.7. Lasd: 8.2.6.

8.5.8. Lasd: 8.3.3.
8.5.9. Szlikséges a tarsadalmi beilleszkedést elGsegité lehetGségek (kilonds hangsullyal a tarsadalmi
esélyegyenl|Bség terlletére), az igénybe vehets szocialis gondozasi intézmények és programok

bévitése.

8.5.10. A nemzetkozi 116-os szamhoz hazai segélyvonal kezelGszerv kijelolése, |étrehozasa, képzése,
finanszirozdsanak megoldasa
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V. A Zardjelentés kovetkeztetései

1, Az EUROPLAN ajanlasainak és az EUROPLAN indikatorainak a nemzeti stratégiank elére vitelében
betoltott szerepe:

A kitlin6en strukturalt ajanlasok nagyszerd alapot nyujtottak (az egyéb segédanyagokkal egyiitt),
mind a konferencia professzionalis megrendezéséhez, magas szinvonall megvaldsitdsahoz, és a
zardjelentés megalkotdsdhoz, mind pedig a nemzeti stratégia kidolgozdsa irdnydban tett |épésekhez.
Az indikdtorok objektiv keretet szolgaltattak a jelenlegi helyzet felméréséhez, és az el6rehaladds
monitorozdsahoz egyarant. Tobb esetben kideriilt annak sziikségessége, hogy a megfelel§ valasz
megtalaldasa a meglevé adataink atcsoportositasat, Uj statisztikai elkiilonitések megteremtését
igényli.

2, Az EUROPLAN ajanlasoknak a nemzeti stratégidankba valé atiiltethetdsége:

Az ajanlasok altaldnos elvei és kovetkeztetései hasznos Utmutatéként szolgaltak, és konnyen
kovethetének bizonyultak. Ugyanakkor kevesebb segitséget adtak a konkrét megvaldsitas
kivitelezéséhez. Utébbihoz viszont nagyszer(i tdmogatdst adtak a tobbi orszag konkrét tapasztalatait
tartalmazd bekeretezett példak, melyek viszont természetesen sokkal inkabb az adott orszag
kortilményeihez alkalmazottak voltak, ezért csak kis részik felelt meg a magyar viszonyoknak, de
azok azonban konkrét, megvalésithaté otleteket adtak!
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VII. Mellékletek

1. melléklet: Sz6szedet

Rovidités Jelentés

SzK Szakért6i Kbzpont

ERH Eurdpai Referencia Halozat

AGy ,arva” gyogyszerek

RB Ritka Betegség

OEP Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar

ANTSZ Allami Népegészségiigyi és Tisztiorvosi Szolgélat
SZB Szervezl Bizottsag

NT Nemzeti Terv

RBK Ritka Betegségek Kozpontja

0OSZMK Orszagos Szakfelligyeleti Mddszertani Kézpont
BURQOL-RD Social Economic Burden and Health-Related Quality of Life in
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Rare Diseases Europe

EUROPLAN

European Project for Rare Diseases National Plans Development

Patients with Rare Diseases in Europe

QALY

Quality Adjusted Life Year

ETT

Egészségligyi Tudomanyos Tandacs

EMA

European Medicine Agency

TSMT

Tervezett Szenzomotoros Tréning

HRG

Hidroterapids Rehabilitacids Gimnasztika

CcvC

Centralis Vénas Kanl
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