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.  VEZETOI OSSZEFOGLALO

Ritka betegségnek Eurépaban azon koérképeket mindsitjik, melyek 10000 ember kézul legfeljebb 5-6t
érintenek. Bar egy betegség csak néhany beteget érint, mivel tébb mint 5.000 ritka betegséget
tartanak szamon, ezért ezen betegségek tObb szazezer betegre, csaladjaikra és a tarsadalomra ronak
hatalmas terhet, és az egészségugy fontos feladatat jelenti ezek enyhitése. Eurépa-szerte komoly
szakmai eréfeszitések torténnek annak érdekében, hogy ezen betegcsoportba tartozok ellatasa, a

betegségek korai felismerése, megfelel6 kezelése megtorténjen.

A jelen moddszertani kézikbnyvben a ritka betegségekben szenvedd betegek egészségligyi
ellatasanak kihivasait, problémait, lehetséges megoldasat vizsgaljuk nemzetkézi és hazai jo
gyakorlatok, elfogadott nemzeti tervek alapjan. A hazai helyzet aktualitasait figyelembe véve konkrét
javaslatokat teszliink ezen betegek ellatasanak javitasara, az egészséglgyi rendszerben a ritka

betegek menedzselésének fejlesztésére.

Javaslataink kialakitdsaban a kdvetkez6 viziét tartottuk szem elétt: kb. 20 év mulva a megelézhetd
ritka betegségek prevalenciaja csokken, a szlirévizsgalatai a megfelelé idében megtorténnek, a
diagnozis késlekedés nélkil megsziletik, a betegek ellatasa gordilékenyen zajlik; az ellatérendszer
minden szerepl6je pontosan tisztaban van az ellatas folyamataban elfoglalt helyével, teenddivel,
szerepével; a betegek lakéhelytdl fuggetlenll hozzajutnak a nemzetkdzi ajanlasoknak megfeleld
leghatékonyabb kezeléshez, és a betegek megfeleléen tajékozottak betegségikkel kapcsolatosan.
Mindezek megvaldsitasara javasoljuk a szakemberek megfelel6 képzését; a sziikséges diagnosztikus
eszkdzokkel, személyi és technikai hattérrel rendelkezd szakértdi kdzpontok létrehozasat, racionalizalt
betegutak kialakitdsat, a hatarokon ativel§ egészséglgyi ellatds megszervezését, mely

beavatkozasok mar a Ritka Betegségek Nemzeti Tervében is megfogalmazéasra keriltek.

Javaslatot teszink a jovdbeli betegirdnyitds folyamatara, ebben a betegség felismerésének és
kezelésének fejlesztésére orszagos multidiszciplinaris RB munkacsoportok halézaténak kialakitdsaval,
a diagnosztikat tamogaté informacids és kommunikacios rendszerek fejlesztésével, a betegregiszterek
kialakitasaval. A ritka betegségek kezeléséhez vald hozzaférés és finanszirozasanak fejlesztése
érdekében a racionalis és az etikai szempontokat is figyelembe vevd szakmai és pénzligyi mérlegelés
szlikségességét emeltlik ki. Valaszt kereslink a centralizalt betegellaté helyek és a decentralizalt
tudas és informaciéhoz jutas megfelel6 egyensulyanak kialakitasahoz. Mindkét szempont jelentés

szerepet jatszik a megfelel§ betegiranyitdsban, betegmenedzsmentben.

Az altalanos javaslatok implementalasanak lehet8ségeit, varhaté eredményeit a leggyakoribb ritka

betegcsoport: a cisztas fibrézisos betegek ellatasan keresztll illusztraljuk. Ezen betegcsoport
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esetében konkrétan megfogalmazzuk fejlesztési elképzeléseinket. A mddszertani kézikbnyvben tett
javaslatok izolalt vagy integralt megvaldsitasa egyarant lehetséges, s barmelyik médon konkrét

hatasok varhatéak rovid idén belll az ellatas fejlédésében.
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. BEVEZETES

1. A moédszertan kialakitasanak célja

A mddszertani kézikdnyv elkészitésének altalanos célja az, hogy tdmogassa az Allami Egészségiigyi
Ellatd Koézpont (AEEK) vezetésével a TAMOP-6.2.5-B-13/1-2014-0001 "Szervezeti hatékonysag
fejlesztése az egészséglgyi ellatérendszerben — Terlleti egylttmikddések kialakitasa”
(tovabbiakban: a projekt) cimmel inditott projektet, melynek altalanos céljai az egészséglgy
megujitasa, fenntarthaté alapokra helyezése, a hatékonyan miikddd, mindségorientélt, beteg-, illetve
klienskdézpontu egészseglgyi rendszer létrehozasa érdekében.

A betegiranyitas lefedi azokat az iranyitasi, szervezési és koordinaciés feladatokat, amikor a kialakitott
betegutak nem biztositanak megfeleld hatteret a beteg adekvat ellatasahoz, sziikséges az iranyitoi
beavatkozas.

A betegiranyitas térségi és orszagos szinten beavatkozik és iranyitja a beteget azon esetekben,
amelyek

o kezelésére nem all rendelkezésre iranyelv, mint példaul a ritka betegségek,

e komplex vagy kulondésen nagy kockazatu betegségek, amikor példaul az egyittesen
el6forduld betegségek nem teszik lehetévé a hagyomanyos betegut kovetését,

e kiléndsen nagy ellatasi varianciat mutatd betegségek,

o Kkuldndsen nagy értékl diagnosztikus és/vagy terapias eljarast (beleértve a tételes vagy
méltanyossagi finanszirozasu gyogyszeres kezelést is) igényelnek.

A médszertani kézikdnyv specifikus célja éppen ezért javaslatok megfogalmazasa a betegiranyitas
lehetséges felépitésére a ritka betegségek esetében, segédletek kidolgozasa az egészségligyben
dolgozo legfontosabb szerepl6k és dontéshozok szamara. A modszertani kézikényv a cisztas fibrozis
mint leggyakoribb ritka betegség esetében konkrét javaslatokat fogalmaz meg a betegiranyitas
magyar gyakorlatara vonatkozéan.

2. A médszertannal kapcsolatos elvarasok

A modszertani leirassal kapcsolatosan tobb elvaras is megfogalmazddott. Egyrészt a kézikdnyv
legyen strukturalt és jol kdvethetd, egyszeriien mutassa be a betegiranyitas legfontosabb témakoreit,
masrészt, tamaszkodjon a mar kialakult hazai és nemzetkdzi gyakorlatra, felmérve azok elényeit és a
fejlesztési lehetéségeket, adjon vilagos, egységes és jo6l kovethetd utmutatast a ritka betegségek
kezelését illetéen. Ennek megfeleléen a modszertani kézikonyvben olyan javaslatokat fogalmaztunk
meg, melyek szervesen épulnek a nemzetkdzi és hazai kutatasok legfontosabb eredményeire. Végl
javaslatainkat a projektben mar elkészult relevans eredménytermékekkel is 6sszehangoltuk.
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1. abra: A modszertani kézikényv szakmai kapcsolddasai

Egészségszervezési
Szakmai Iranyelvek
(ESZSZIR)

Magyar és mas e [ - . .
eurépai orszagok ritka Betegiranyitas Paciensviselkedéssel

betegségek nemzeti moédszertani kapcsolatos
tervei kézikonyv eredmények

Praxiskozosség
koncepcio

3. A munkacsoport rovid bemutatasa, a kézikonyv felépitése

A kézikdnyv elkészitésére az Egészségszervezés Munkacsoporton belil kilén almunkacsoport jott
létre, Esetiranyitas és betegiranyitdas névvel, Dr. Horvath Ildikd6 vezetésével. A kézikdnyv
elkészitésében a kdvetkez8 szakértdk vettek részt:

e Prof. Dr. Horvath lidikd, Orszagos Koranyi Intézet, stratégiai igazgaté
e dr. Szijjarté Laszlg, ritka betegség szakértdé

e dr. Szegedi Marta, ritka betegség szakértd

e dr. Kelemen Krisztina, cisztas fibrozis szakértd

e Tisza Judit, egészségpolitikai szakért

e dr. Pako Judit, egészségpolitikai szakeértd

e dr. Szécsényi-Nagy Balazs, egészségpolitikai szakért6

e dr. Helmle Laszld, egészségpolitikai szakértd

o Terplan Zsdfia, operativ iranyité és minéségbiztositd

A munkacsoport rendszeresen talalkozott, egyeztetett, igy a kézikbnyv a szerz8k kozds
egyetértésében késziilt el. A munkacsoport ezen kivll egyeztette és véleményeztette a kézikbnyvben
megfogalmazott javaslatait a projekten bellil és a ritka betegségek hazai szakértbivel is, tdbbek kozott:

e Prof. Dr. Molnar Maria Judit, Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek
Intézete, intézetvezetd

A kézikdnyv a kdvetkezb f8bb fejezeteket tartalmazza a betegiranyitas bemutatasa alatt:

1. Nemzetkdzi kitekintés: Ebben a fejezetben bemutatjuk szamos eurépai orszéag ritka betegségekkel
kapcsolatosan kidolgozott nemzeti terveit, azok legfontosabb javaslatait.

2. Helyzetelemzés: Ebben a fejezetben bemutatjuk a ritka betegségek kezelésében a jelenlegi hazai
helyzetet, a ritka betegeket ellaté intézmeényrendszert, a finanszirozas legfontosabb kérdéseit, a
betegségek felismerésének, kezelésének folyamatat és a kommunikaciéval kapcsolatos
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legfontosabb megallapitasokat.

3. Javaslat a jovébeli irdnyitas folyamatdra: a ritka betegség nemzeti tervvel Gsszhangban
javaslatokat fogalmaztunk meg a ritka betegek betegiranyitasaval kapcsolatosan.

4. Finanszirozdsi és jogszabaly-médositasi javaslatok: a ritka betegség nemzeti tervvel
Osszhangban javaslatokat fogalmaztunk meg a ritka betegségek finanszirozasaval és a
betegiranyitast érint6 jogszabalyokkal kapcsolatosan.

5. Példa bemutatasa: a kézikdnyv a cisztas fibrozis, mint egyik leggyakoribb ritka betegség esetében
fogalmaz meg javaslatokat a betegiranyitas hatékonyabba és hatdsosabba tétele érdekében.
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1. FOGALOMTAR

Cisztas fibrézis (Rovidités: CF)

Gyakori 06rokl6dé betegség, mely a kilsd elvalasztasu mirigyek koéros valadéktermelésével jar.
Els6dlegesen sulyos léguti és emésztészervi rendellenességekhez vezet, de karositja az egész szervezet
mikodését. Gyogyithatatlan, korai halalozassal jaré kronikus korkép, lefolyasa megfelelé kezeléssel
befolyasolhato.

Ritka betegség
Azon korképeket tekintjuk ritka betegségnek, melyek incidenciaja nem haladja meg az 5:10 000 fét.

Off-label
A hivatalos alkalmazasi el6irattol eltérd, indikacion tuli gyogyszerfeliras.

Orphan drug — Arva gyogyszer
A ritka betegségek kezelésére szolgald gyogyszer.

ESZSZIR (egészségszervezési szakmai iranyelv)
e Klinikai szakmai iranyelveken alapul
e meghatarozott egészségérték elérése érdekében szlletik
e az egeészségszervezési folyamaton belll valésul meg
e az egészseégtevékenységekhez szikséges, dontéshozatalt tamogaté ajanlasokat fogalmaz meg
e orszagos szintl szabalyozas
Biztonsag
A beavatkozasi és az ellatdsi kockazat mértékének csOkkentése a beteg és az egészseglgyi ellatd
személyzet részére
Technoloégiaértékelés
Multidiszciplinaris folyamat, amely szisztematikus, transzparens, torzitas nélkili médon dsszefoglalja és
egyesiti az orvosi-biologiai, szocialis, gazdasagi és jogi-etikai informaciokat, amelyek egy technologia
befogadasanak értékeléséhez szikségesek
Ellatasi szintek
Az egészségugyi ellatas egyes progresszivitasi szintjein elvégezhetd tevékenységek mely szintekhez az

ellatashoz szikséges személyi és targyi feltételeket rendelnek.

Multidiszciplinaris
Kulonb6z6 szakteriletek és szolgaltatasok k6z0s megjelenése

Regiszter
Betegekre vagy betegségekre vonatkoz6 adatok nyilvantartéasara szolgald informatikai rendszer

Betegszervezet

Laikus szervez6dés, szervezet, amelyet egy k6zos probléma (betegség) elleni kiizdelem céljabdl hoznak
létre. Tevékenységik: informacidomegosztas és kozvetités, betegek és csaladjaik tamogatasa,
kozosségalkotas, kozvetitd szerep a betegek és az egészségligyi ellatérendszer kozott
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IV. A BETEGIRANYITAS BEMUTATASA

4. Alapvetések, avagy milyen feltételezések mentén késziilt a
modszertan?

Javaslataink harom forrasbdl taplalkoznak: 1) tamogatjuk a Ritka Betegségek Nemzeti Terve és az
ahhoz kapcsol6dé anyagokban megfogalmazottak miel6bbi realizalasat; 2) javasoljuk mas
orszagokban mar sikerrel alkalmazott médszerek, gyakorlatok atvételét; 3) a munkacsoportban részt
vevl hazai szakérték Uj javaslatokat is megfogalmaztak.

A javaslatok megfogalmazasakor figyelembe kell venni, hogy a hazai egészségligy szervezeti,
mindségi, finanszirozasi és humanerdéforras-gondjai oly mértékliek, hogy ezek alapvetéen hatarozzak
meg a ritka betegségben szenved6k ellatasanak szervezését is. Ezért nem vagy nehezen
fogalmazhatéak meg altalanos érvényl javaslatok, melyek az orszag minden teriiletén, minden
intézményében egységesen, eredményesen bevezethetéek lennének. Masrészrél, a fent nevezett
rendszerproblémak megoldasa esetén a ritka betegségek ellatasanak szervezése mar 6nmagaban is
nagymeértékben javulhatna. Ezért a ritka betegségek ellatasszervezésének tervezése soran fokozott
6vatossagot javaslunk az uj struktarak, programok kialakitasa esetében, megel6zendd, hogy a szlikds
anyagi eréforrasok felhasznalasakor irracionalis prioritasok érvényestljenek.

5. Betegiranyitas altalanos moédszertana ritka betegségek esetében

5.1. Bevezetés
5.1.1. Ritka betegségek jelentésége

Eurépaban azon korképeket mindsitjiikk ritka betegségnek, melyek 10000 ember koziil
legfeljebb 5-6t érintenek. El6fordulnak olyan megbetegedések, melyekben az egész kontinensen
minddssze néhany tucatnyian szenvednek, azonban a jelenleg ismert kb. 5-8000 ritka korkép
0sszességében a lakossag 6-8%-at érinti.

A ritka betegségek kdzé tartozik példaul szdmos anyagcsere-betegség, fejlédési rendellenesség,
autoimmun betegség, a gyermekkori tumorok és egyes feln6ttkori daganattipusok, némely toxikus és
fert6z6 megbetegedés, neuroldgiai, illetve mozgasszervi korképek.

A ritka betegségek megnyilvanulasa, sulyossaga széles spektrumon helyezkedhet el. Dontd
tobbséglk életet veszélyeztetd, kronikus lefolyasu, korai halalozassal vagy nagymérték(i életminéség-
romlassal jar, mig mas kérképek — korai felismerés és kezelés esetén — lehetévé teszik a normalis
életvitelt. Hosszu tavon gyakran a fizikai és/vagy mentalis képességek csdkkenéséhez vezetnek, a
gyermekek folyamatos apolasra szorulhatnak, a felnéttkort megérék szamos esetben képtelenek
munkat vallalni, illetve allandé felligyeletet, gondozast igényelhetnek.

A csaladok sokszor felbomlanak, nehéz gazdasagi helyzetbe sodrédnak, elszigetel6dnek, a
tarsadalom periférigjara szorulnak. A kompetens ellatéhely gyakran a lakéhelytél tavol taldlhaté, igy a
rendszeres utazasok, hosszan tartd korhazi kezelések szintén financialis nehézségekhez vezetnek.

A ritka betegségek tobb szazezer betegre, csaladjaikra és a tarsadalomra rétt terheit felismerve az
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egészségugy kiemelt feladata ezek enyhitése.
5.1.2. Ritka betegségek osztalyozasa

Becslések szerint a ritka betegségek mintegy 80%-a 0Oroklédé!, de kornyezeti artalmak, fert6z6
agensek vagy a terhesség soran bekdvetkez6 karos hatasok szintén ritka betegségek kialakulasahoz
vezethetnek. A korképek kb. fele mar Ujszulétt- vagy gyermekkorban manifesztalédik, olyannyira, hogy
a beteg gyermekek 30%-a nem éri meg az 5 éves kort2.

A ritka betegségek lehetnek veleszlletettek vagy szerzettek, vannak kdzottik megelézhetd korképek,
egyes rendellenességek szlirhetéek (azon belll is megkilonbdztethetéek fogamzas elétt, magzati
korban vagy Uujszilétt korban sziirhetd kérképek). Egyes megbetegedések gydgyithatéak, szamos
esetben csak a progresszio lassithatd, és bizonyos koérképek lefolyasa nem befolyasolhaté. Fenti
csoportokba valé tartozas alapvetéen meghatarozza a betegséggel kapcsolatos etikai kérdéseket, a
célszerl valasztand¢ stratégiat és a varhato koltségeket.

5.1.3. Vizié

A maédszertani kézikonyvben leirtak megvalositasat kovetéen a hosszu ut végén a kovetkezo
képet latjuk magunk elétt:

o A megel6zhetd ritka betegségek prevalencidja csdkken a prevencios tevékenységnek
készbnhetben.

o A szlirhetd és kezeléssel befolyasolhatd lefolyasu kérképek szlrévizsgalatai a megfelel
id6ben megtorténnek, a diagnézis késlekedés nélkil megsziletik, a betegek ellatédsa
gordilékenyen zajlik.

o Az ellatérendszer minden szereplbje pontosan tisztaban van az ellatas folyamataban elfoglalt
helyével, teendbivel, szerepével.

e A betegek lakdhelytél flggetlendl hozzdjutnak a nemzetkdzi ajanlasoknak megfelel
leghatékonyabb kezeléshez, mind maga a terapia, mind az ellatas szintere és szervezése
tekintetében.

e A betegek szamara nyilvanvald, hogy kihez fordulhatnak, megfeleléen tajékozottak és
hozzaférnek a betegségiikkel kapcsolatos informacidkhoz.

5.2. Nemzetkozi kitekintés

A ritka betegségek ellatasa komplex és specialis ismereteket integral6 szolgaltatasokat igényel. Ennek
kialakitasa érdekében az Eurépa Tanacs ajanlasa (Council Recommendation of 8 June 2009 on an
action on the field of rare diseaeses (2009/C151/02) alapjan a tagallamoknak dsszehangolt nemzeti
szintl cselekvési programot volt sziikséges kidolgozni 2013-ig. Az EUROPLAN (European Project for
Rare Diseases National Plans Development) egy egységes eurdpai keretet biztosit a nemzeti tervek
kidolgozasahoz. A Tanacs célja az ajanlas kidolgozasaval, hogy egységes ellatasi rendszere legyen a

! Eurordis survey 2005 & Guillem, P et al. Rare diseases in disabled children an epidemiological survey, Archives of diseases in
childhood, februari 2008.

2 Eurordis survey 2007
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ritka betegségeknek Eurépaban, javitsa a hozzaférést, és egyenléséget biztositson a ritka
betegséggel rendelkezé betegek szamara. Az egészségligy terén a Tanacsnak fontos feladata, hogy
elésegitse a tagallamok kozotti egyuttmikodést, amely a ritka betegek orszagonkénti alacsony
betegszamabdl addéddan kiemelkedd fontossagu.

Hazank is csatlakozott ehhez az uniés kezdeményezéshez és vallalta, hogy a Ritka Betegségek
Nemzeti Tervét (RBNT) elkésziti és 2013. év végére atadja az Eurdpai Bizottsagnak. Magyarorszag
2013 év végén az Emberi Eréforrasok Minisztere, Balog Zoltan Ur jovahagyasaval megkiildte az
RBNT angol nyelv(i vazlatat, amely vazlat eddigiekben még nem kerllt elfogadasra kozigazgatasi
eljaras keretében.

2015 szeptemberéig 23 orszag készitette el és fogadta el a nemzeti tervét: Ausztria, Belgium,
Bulgaria, Ciprus, Csehorszag, Dania, Franciaorszag, Finnorszag, Goérdogorszag, Hollandia,
Horvatorszag, Irorszag, Lettorszag, Litvania, Nagy-Britannia, Németorszag, Olaszorszag, Portugalia,
Romania, Spanyolorszag, Svajc, Szlovakia, Szlovénia.

5 orszagban - koztiik hazankban — a nemzeti terv elkészitése elérehaladott fazisaban tart:
Lengyelorszag, Luxemburg, Magyarorszag, Norvégia, Svédorszag.

Az egyes orszagok meglehetésen kilénbdznek a nemzeti terveik megvalodsitasanak szintjeit tekintve.
Némileg annak tulajdonithatd, hogy néhany orszag, mint Nagy-Britannia, Hollandia vagy Belgium csak

elsd nemzeti tervének végrehajtasat és fogadta el a masodik nemzeti stratégiajat.

A legtdbb tagallam nem rendelt koltségvetést a nemzeti terv megvaldsitasahoz. A finanszirozas
altaldnossagban az egészséglgyi kiadasok részeként megvaldsitando, beleértve az egyes projektek
végrehajtasahoz sziikséges alkalmi kiadasokat. Szamos orszag arrél szamolt be, hogy a gazdasagi
valsag eredményeképpen a koltségvetés megszoritas alatt all.

Mindennek kovetkeztében alig egy-két eurdpai orszagban van olyan futé ritka betegség nemzeti terv,
amely mogott sajat koltségvetési forras is rendelkezésre all. Kdvetkezésképpen a strukturalis
alapokban biztositott forrasokat sziikséges erre a célra csoportositani.

5.2.1. A betegség felismerésének és kezelésének fejlesztése

Az alabbiakban bemutatjuk néhany EU tagallam nemzeti tervének fébb iranymutatasait, kiemelt
helyen szerepl§ javaslatait. A vizsgalt orszagok: Ausztria, Csehorszdg, Belgium, Hollandia,
Németorszag, Szlovakia, Szlovénia és Nagy-Britannia.

1. Ritka betegségek szakértdi kozpontok létrehozasa

Az intézkedés célja a betegség felismerése és diagnosztizalasa kozt eltelt idd lerdviditése,
illetve a félrediagnosztizalas elkeriilése és a megfeleld terapiahoz valé hozzaférés javitasa.

A szakértbi kdzpontok f8bb feladatai:

o A meglévé diagnosztikai, orvosi és nem orvosi kezelési iranyelvek fejlesztése, alkalmazasa és
terjesztése;

e Multidiszciplinaris egyuttmikddés koordinalasa;
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o Ellatasszervezd foglalkoztatasa, aki gondoskodik a betegek szocialis (és anyagi) tAmogatasanak
igénylésérdl, megszervezésérdl és ellenbrzésérdél,

o Uj klinikai iranyelvek fejlesztése, amelyek, amennyiben lehetséges, nemzetkdzi ajanlasokon vagy
validalt irdnyelveken / mar bevalt gyakorlati példakon alapulnak;

o A betegek regisztralasa a nemzeti regiszterben;

o Hatarteruleti ellatasok kapcsolati rendszerének kialakitasa (példaul haziorvosok informalasa a
beteg allapotardl, kezelési séma megtervezése a nem centrumként mikoédéd egészseglgyi ellatd
helyek (szakrendel6k, korhazak) részére, otthoni gondozas stb.), egyltimikoédés kialakitasa mar
szakértéi centrumokkal (pl. genetikai centrumok), illetve az eurdpai és mas nemzetkdzi ritka
betegségek szakértdi centrumokkal;

e Az orvosok és mas paramedikalis szakemberek képzése és oktatasa;
o Egyuttmiikddés a ritka betegségek betegszervezeteivel;

o A szakért6i kozpontokat felligyeld és finanszirozoé szervek felé torténd rendszeres adattovabbitas.

2. Genetikai kb6zpontok fejlesztése

A genetikai kozpontok szamos orszagban széleskor( orvosi és egyéb tudomanyos ismeretekkel
rendelkeznek a velesziletett rendellenségekkel kapcsolatban, magas mindségi kritériumoknak
megfeleld genetikai tanacsadast nyujtanak a betegnek és csaladjaiknak, ellatasi tevékenységét
betegkdzpontu szemlélet jellemzi, amelybe az egyes szervekre specializalt szakorvosokat,
haziorvosokat és paramedikalis szakembereket is bevonnak.

Némely orszagban a genetikai kbzpont tervezi meg az adott rendellenesség egészségugyi ellatasanak
modijat, illetve iranymutatast ad arra vonatkozdan, hogy mikor ajanlott genetikai teszt elvégzését
igényelni. Weboldalukon kdzzéteszik a laboratériumok elérhet6ségét, illetve tajékoztatast nyujtanak a
genetikai teszteredmények klinikai felhasznalasardl is.

3. Ujsziilétt kori sziirések hangsulyosabba tétele

Az egyes orszagokban eltérd szadmu betegséget sziirnek Ujszlléttkorban, azonban altalanosan
jellemz6 a folyamatos bévilése ennek a kdrnek. A mellékletben talalhaté tablazatban az egyes
orszagokban elrendelt Ujszilottkori szlréseket lathatjuk. (1. sz. Melléklet)

4. Szakértoi halozat, nemzetké6zi egylittmiikédés fejlesztése

Egyes orszagokban multidiszciplinaris szakértdi halozatot hoztak létre, amely koteles foglalkozni
minden olyan beteggel, akinél fennall a gyanu, hogy ritka betegsége van, vagy a vizsgalati eredménye
alapjan nem beazonosithat6 a betegsége. A halézat dsszekoéttetést és informacié megosztast biztosit
az egyetemi kérhazakban 1évé ritka betegségek szakért6i kozpontok kozott. Feladatuk kdzé tartozik a
folyamatos multidiszciplinaris konzultaciok megszervezése, azon ritka betegek ellatasanak nyomon
kdvetése, akiknél kulfoldi szakértéi centrumok felkeresése sziikséges, ezen betegek nemzeti
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regiszterben vald regisztralasa, egyéb egészséglgyi ellatdé helyekkel valé kapcsolattartas (pl.
haziorvos), illetve egészségligyi szakemberek oktatasa és informaciok kdzlése.

A nemzeti egyuttmikddésen tul szorgalmazzak a hatarokon atnyuld egyuttmikddéseket, nemzetkdzi
kapcsolatokat és informacié megosztast is, amely az alacsony betegszammal biré orszagok szamara
létfontossagu.

5.2.2. Informacié és kommunikacio
1. Nemzeti regiszter létrehozadsa/fejlesztése

A kovetkez6 adatok rogzitésére tettek javaslatot: a beteg egyedi azonositéja (a rendszer
generalja); neme; életkor; a regisztraciot végzé orvos; a szakértdi centrum; a ritka betegség egyedi
azonositdja; a beteg életkora, amikor a tlinetek el6szér jelentkeztek, illetve amikor a diagnozis
elkészilt; a beteg lakhelyének iranyitészama; a diagnozis felallitasahoz sziikséges vizsgalat maédja
(genetikai, szovettani, biokémiai), a beteg részére biztositott szocialis juttatasok; a beteg
foglalkoztatasanak jellege (diak, munkanélkiili, részidés munka, teljes munkaidés munka); illetve halal
esetén annak datuma.

Az adatok rogzitése és tovabbitasa a nemzeti regiszterbe a kézpontok szamara kotelezb.

2. Informdciés weboldal egészségligyi szakemberek és a lakossag szamara

Majdnem az Osszes orszag nemzeti terve foglalkozik a lakossag és a ritka betegséggel érintett
egyeének széleskorl  tdjékoztatasaval, hasznos informacidkkal valé ellatasaval, amelynek
legkézenfekv8bb mddja az online tajékoztatds, vagyis informacidés weboldalak 1étrehozasa. Némely
orszagban ezt az egészseégugyi minisztériumok honlapjaba illesztve hoznak létre, mashol kilon ritka
betegségek nemzeti portalt hoznanak létre, egyes orszagokban pedig a nemzetkdézi Orphanet
szervezet weboldaldhoz kapcsolédé honlapon keresztil tdjékoztatnak a lakossagot. A 1ényeg, hogy az
érdekl6dd betegek és csaladtagjaik naprakész és hiteles informacidhoz jussanak betegségeikrél,
ellatasuk lehetséges madjairdl, illetve arrdl, hogy kérdés esetén hova tudnak fordulni.

Kiemelt fontossagunak tartjdk a kovetkezé informacidk megosztasat: a ritka betegségek
diagnosztikai és terapias lehet6ségei, a szakértdi kdzpontok, betegszervezetek, nemzeti regiszter, egy
azonnali tajékoztatast nyujtdé sirgbsségi telefonszam és az Orphanet és tudomanyos szervezetek
weboldalainak elérhetéségei.

Az egészséglgyi szakemberek szamara lényeges informacid a ritka betegségek szakértéi
kdzpontjainak elérhetésége, hiszen legtdbbszor akkor akad el a beteg, amikor kezeléorvosa szamara
nem all rendelkezésre elegendd informacié arra vonatkozéan, hogy betegét hol tudjdk szakszerlien
ellatni.

3. Lakossagi tajékoztato kampanyok inditasa

A ritka betegségekrél sz616 ismeretek terjesztése céljabol az alabbi feladatokat tiizték ki:
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o Az Egészséglgyi Minisztérium weblapjan informaciok kézzététele, koztik a legfontosabb eurdpai
kezdeményezésekkel és szakmai oldalak elérhetéségével;

o Ritka betegségek betegszervezeteinek tamogatasa a betegeket és csaladjukat tamogato
kampanyokban;

o Egészséglgyi szakemberek egyéni kezdeményezéseinek tamogatasa, amely arra iranyul, hogy
az orvosi kamaraban nagyobb teret kapjanak a ritka betegségek;

e Az Orphanet adaptalasanak és jelenlétének erdsitése, illetve elkdtelez6dés mutatasa a szervezet
iranyaba.

o A Ritka Betegségek Vilagnapjara intenziv média jelenlét biztositasa, illetve azt kdvetéen egy
széles korl média kampany lefolytatasa az ismeretek terjesztése céljabol.

5.2.3. Betegek szerepének tudatositasa
1. Beteg adherencia névelése

Beszamoldk alapjan megallapithaté, hogy a betegek bevonasuk eredményeként aktiv és
meghatarozé szerepet vallalnak ritka betegségiik ellatasaban, kutatasi teriiletek kijelolésében
és az egészségpolitika alakitasaban. Emellett nem elhanyagolhaté, hogy ezaltal konnyebben
menedzselik a napi, betegségukkel kapcsolatos teendbiket és jobban egyuttmikédnek az orvosukkal.
Fontos, hogy az orvos-beteg kapcsolatban mindkét fél egyenlé partnerként kezelje a masikat, hiszen
mindketten kizarélagosan birtokosai bizonyos informacioknak. Az orvosnak nyiltan kell tajékoztatnia a
beteget a terapias lehet8ségekrél, ennek folyamatérdl, elényeir8l és hétranyairdl, illetve a
kockazatokrdl. A betegnek pedig felkésziiltnek kell lennie ahhoz, hogy nyiltan beszéljen a terapiaval
kapcsolatos véleményérdl, félelmeirél, kérdéseket tegyen fel. Mindez csak egy bizalomra épulé orvos-
beteg kapcsolatban johet létre. Ugyancsak fontos, hogy a betegnek lehetésége legyen kérdéseit
feltenni az orvosi konzultacié keretein kiviul is. Ez megoldhatd lenne telefonos vagy elektronikus
segitségnyujtason keresztll is.

2. Betegszervezetek erésitése

A betegszervezetek szerepe kiillonésen fontos egy olyan teriileten, ahol viszonylag kevés
informacio all rendelkezésre a betegségekrdl. A betegszervezetek aktiv szerepet jatszanak a ritka
betegségek betegeinek ellatdsaban. Megfogalmazott célkitlizések a betegszervezetek tovabbi
er@sitéseét, szolgaltatasaik fokozasat és lathatésaguk novelését célozzak. Elérendd cél, hogy a
betegek és csaladjuk tapasztalatat és tudasat az adott ritka betegségrdl elismerjék, és ezt a tudast
felhasznaljak a nemzeti stratégiak megtervezésekor.

Néhany orszagban latvanyos fejl6dést értek el a betegszervezetek. Tevékenységik mar nemcsak az
informaciok megosztasan alapszik, hanem a betegek és csaladjuk komoly partnerévé valtak, és
jelentds kozvetitd szerepet toltenek be a betegek, illetve az orvosok, jogaszok és szocialis munkasok
kozott.

Ugyan az orvosok nagy szaktudassal rendelkeznek a betegségeket illetéen, arrél csak a betegek és
csaladjuk tudnak hiteles informéacidval szolgalni, hogy a betegség hogyan érinti az életiket. El kell
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fogadni, hogy nagy jelent6séggel bir a beteg beszamoldja, véleménye és javaslata a diagnozis
felallitasa, a betegut kijeldlése, a ritka betegségek egészséglgyi ellatasanak megtervezése, a ritka
betegségek megértése teriletén.

3. Vilagosan meghatarozott betegutak kialakitasa

Elsésorban egységes iranyelvek kidolgozasara van sziikség. A betegek egy részének kezelése
tobb orvosi szakvélemény bevonasat igényli, igy a multidiszciplinaris és koordinalt megkdzelités
elengedhetetlen. Koordinalt ellatdsra van szikség abban az esetben, ha az ellatas tdbb szakorvos és
kérhazi osztaly bevonasat igényli.

5.2.4. Egészségligyi szakemberek képzése
1. Graduadlis és posztgradualis képzés

Az egészségiigyi szakemberek képzése fontos eszkoz a ritka betegségek diagnosztizalasanak
és ellatasanak fejlesztése érdekében. A képzés nem csupan a betegségekrél szolé6 tudomanyos
ismeretek oktatasat jelenti, hanem példaul megfelel6 kommunikaciés készségeket is. A cél a ritka
betegségekre vonatkozé ismeretek bdvitése az egészséglgyi tudomanyok barmelyikét tanulé diakok
kérében, mint példaul tudomanyos ismeretek, az elérhetd eszkdézdk (pl. Orphanet), a
betegszervezetek szerepe, az orphan gyégyszerek koére, a ritka betegségek kezelésének képessége
(példaul a beteg bevonasa a dontéshozatalba). Mivel tobb ezer ritka betegség létezik, a képzésnek
nem az egyes betegségek sajatossagaira kell koncentralnia, hanem inkabb a kdzds tulajdonsagokra,
ami a ritka betegségek egész csoportjara altalanosan jellemzé.

Fontos az oktatas egységesitése és kozpontositasa, és foként a haziorvosi képzésben valé
megerdsitése. Ugyancsak fontos, hogy az orvosok felismerjék, ha ritka betegség gyanuja all fenn,
még akkor is, ha nem képesek diagnosztizalni az adott betegséget. Kihangsulyozzak, hogy nem
szllkséges az orvosoknak minden egyes ritka betegséget alaposan ismerniiik, de tudataban kell
lennilk a létezésukkel, hogy rovid idén belll tovabbkuildjék betegiket a megfeleld, adott terlletre
specializalodott ellatéhelyre.

5.2.5. Ritka betegségek kezeléséhez valé hozzaférés és finanszirozasanak fejlesztése
1. Az orphan gyogyszerekhez valé hozzaférés el6segitése

A legtdbb vizsgalt orszagban szamos ritka betegség kezelésére nincs elérhetd terapia, nem ugy, mint
a gyakoribb betegségek esetében. A nehézségeket jol mutatja példaul az orphan gyégyszerekhez
valo igen nehéz hozzaférés: Belgiumban az elmult 10 évben, amidta Iétezik orphan gyogyszerek
befogadaséat szabalyozé térvény, kevesebb, mint 70 orphan gydgyszer valt elérhetévé, ami azt jelenti,
hogy jelenleg 100 ritka betegségbdl csupan 1 betegségre van elérhetd gyégyszeres kezelés. Ugyan a
jelenleg érvényben lévé szabalyozas lehetéséget ad ra, nyilvanossa kell tenni a jévahagyott és
elbiralas alatt [év6 méltanyossagi eljarasokat.

A gyodgyszer kifejlesztése és a piacra kerilése kozott évek telhetnek el, amig a gyégyszer
torzskdnyvezését és tarsadalombiztositasi tamogatasba valé befogadasat a megfelelé hatésag
elbiralja. A ritka betegségek jellegzetességeit figyelembe véve ez az idétartam akar végzetes is lehet
a beteg szamara. A belga nemzeti terv ezért javaslatot tesz a ritka betegségek gyogyszereinek
minél korabbi hozzaférhetéségének megfontolasara. Az Uj rendszert Early Temporary Access
(ETA) és Early Temporary Reimbursement (ETR)-nek hivjak, és lényege, hogy amikor a gyartd
torzskdonyvezési kérelmet nyujt be az Eurdpai Gyodgyszerligyi Hatésagnal (European Medicines
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Agency, EMA), azzal egy id6ben benyujthassa ETA/ETR kérelmét is a belga hatdsagnal is. Az
elbiralas akkor szakithatdé meg, ha az EMA visszautasitja a térzskdnyvezést, vagy az visszavonasra
kerdl, illetve ha a rendes tarsadalombiztositasi tamogatasi kérelem befogadasra vagy elutasitasra
kerll. Az ETA és ETR targyalas soran a biztosité kockazat-megosztdé megallapodast kot a gyartéval.

Szamos nemzeti terv kiemeli a ritka betegségek gyogyszereinek off-label alkalmazasanak
lehetdségét is. A gydgyszerek off-label felirasa egyrészt problémat jelent az orvosnak, hiszen nem
szabalyosan cselekszik, és ezzel kockazatot vallal, illetve korlatozva érezheti magat betege slirgés
ellatasaban, és problémat jelent a hatésagoknak is, hiszen a gyogyszerkiadas nem tervezheté elére,
és betegbiztonsagi kockazatokat jelenthet. A biztositéknak is gondot okozhat annak eldéntése, vajon
finanszirozzanak-e egy gydgyszert olyan indikaciora, aminek hatasossaga nem kell6képpen
bizonyitott.

Néhany orszagban az alabbi kritériumok egylttes megléte esetén javasoljak az off-label hasznalat
engedélyezését:

e amikor tudomanyosan megalapozott és nemzetkozileg elfogadott a gyodgyszer adott
indikaciéban val6 felhasznalasa;

e amikor nem érhetd el a nemzetkdzi klinikai gyakorlatnak megfelel§ terapia adott ritka
betegségre;

e amikor lehet6ség van a beteg klinikai utankovetésére (hatasossag, biztonsag);

¢ ha a felhasznalas bejelentésre keril az illetékes gydgyszerhatdésagnal (pl. nemzeti regiszteren
keresztl).

2. Finanszirozas fejlesztése

Csehorszagban 2012-2014 kozott sok orphan gyogyszer kertlt tarsadalombiztositasi befogadéasra,
ezek felhasznélasa tdbbnyire a szakértdi centrumokhoz kotoétt (ehhez kuldn szerz8dést kell kétni a
biztositoval). Ez nemcsak a hatékonysagot és eredményességet ndveli, hanem az orphan
gyogyszerek legmagasabb foku szakmai tudason alapul6 felhasznalasat teszi lehetévé.

Hollandiaban minden, az Eurdpai Union belil térzskdnyvezett orphan gyogyszer elérhetd, kérhazi
felhasznalasban is. 2014-t6l az orphan gyégyszerek csak korhazi finanszirozas keretében irhatdk fel
(ez nemcsak az orphan gyégyszerekre, hanem egyéb, specialis gyégyszerekre is vonatkozik).

5.2.6. Eurordis vizsgalatok eredményei

1. EurordisCare2

A ritka korképekben szenved8k egészséglgyi ellatasanak sajnalatos jellemzdje a betegség
felismerésének késedelme, amelynek sulyos betegbiztonsagi kévetkezményei vannak. A Ritka
Betegségek Eurépai Szervezete (EURORDIS) altal inditott vizsgalat (EurordisCare2) volt az
elsé, eurdépai tanulmany, amely célja a helyes diagnézisig vezeté6 folyamat feltarasa és a
diagnosztikus késedelem tényezdinek vizsgalata volt 14 eurdpai uniés tagallam, koztiik
Magyarorszag részvételével. Mivel jelenleg még nem miikddnek eurdpai, kiterjedt és jol szervezett
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betegregiszterek, valamit az egyes orszagokban fellelhet6 ritka betegségpaletta is heterogenitast
mutat, az epidemioldgiai tanulmany mintavétele nem volt reprezentativ. Ennek ellenére, mivel a
vizsgalatban résztvevé orszagokban az adatgyd(jtés-, feldolgozas, és értékelés azonos modon tértént,
az egyes orszagok eredményeit kvalitativ médon dssze lehetett hasonlitani.3 4 Ot ritka korkép (cisztas
fibrézis, Duchenne-tipusu izomdystrophia, retinitis pigmentosa, sclerosis tuberosa, Williams-
szindrdma) vonatkozasaban 528 ritka, magyar betegbdl 252 vett részt a vizsgalatban. A teljes
betegség paletta joval szélesebb volt, a vizsgalat tiz indikator betegségei kozott ezen 6t ritka
betegségen kivil még szerepelt a Crohn-betegség, az Ehlers-Danlos-szindroma, a fragilis X-
szindroma, a Marfan-szindroma és a Prader-Willi-szindroma. Az Eurépai Unidban 18.000 ritka
betegt6l 5.528 értékelhetd visszajelzés érkezett. A hazai ritka betegek valaszadasi aranya 47,7% volt,
amely az eurdpai atlaghoz (30,7%) képest jobbnak mutatkozott.

A vizsgalat eredményei:

Diagnosztikus késedelem

Az Ot ritka korképb6l harom betegség vonatkozasaban sikerilt a diagnosztikus késedelem
tekintetében hazai adatokat az eurdpai median értékekkel 6sszehasonlitani. Ennek oka az volt, hogy
az eurdpai unios felmérésben két ritka korkép esetében sikertelen volt az adatgydjtés.

Mindharom ritka betegség tekintetében a diagnosztikus késedelem hazai median értékei magasabbak
voltak az eurdpai median értékeknél. A legnagyobb elmaradas a cisztas fibrézisban mutatkozott (Id.
alabbi tablazat).

1. tablazat: Az EurordisCare 2 vizsgalat eredményei a magyar és eurdpai ritka betegek diagnosztikus késedelme
vonatkozasaban cisztas fibrézis, Duchenne-tipusu izomdystrophia és sclerosis tuberosaban

Diagnosztikus késedelem

Betegség neve
Magyarorszagi mediar] Eurépai median
Cisztas fibrozis 227 nap 45 nap
Duchenne-tipusu izomdystrophia 467 nap 360 nap
Sclerosis tuberosa 155 nap 120 nap

Forras: {Féldvari A, Szy I, Sandor J, Pogany G, Kosztolanyi G., Diagnostic delay of rare diseases in
Europe and in Hungary. [A ritka betegségek diagnosztikdjanak késedelme Eurdpaban és
Magyarorszagon] Orvosi Hetilap, 2012 Jul. 29;153(30):1185-90.} 1. tablazat médositott valtozata}

3 Eurordis: The Voice of 12 000 Patients. Experiences and Expectations of Rare Disease Patients on Diagnosis and Care in
Europe. 2009.

4 Foldvari A, Szy |, Sandor J, Pogany G, Kosztolanyi G., Diagnostic delay of rare diseases in Europe and in Hungary. [A ritka
betegségek diagnosztikajanak késedelme Eurépaban és Magyarorszagon] Orvosi Hetilap, 2012 Jul. 29;153(30):1185-90.
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Téves diagnozis

A hazai ritka betegek 79,8%-4anal nem szlletett meg a diagnézis az elsé harom hoénap alatt. Kézuluk
az els6 alkalommal tévesen diagnosztizaltak aranya 30,8% volt, amely az eurdpai atlaghoz (41%)
képest kedvez6bb adat.

A megfelel6 diagndzis helye és ezt kbvetben lakdhelyet valtoztato ritka betegek aranya

A hazai ritka betegek 33,8%-at a lakohelyén, 27,4%-ukat a lakbhelyének régidjaban, 34,8%-ukat mas
régidban és 3%-ukat mas orszagban diagnosztizaltdk megfeleléen. Az eurdpai orszagokban a

A magyar ritka betegek 12,3%-a dontott ugy, hogy a helyes diagnézist kdvetéen elkoltdzik korabbi
lakohelyérél. Ez a migraciés arany 10% volt az eurodpai ritka betegek korében.

Diagnézis kbzlésének modja és kérilményei

A hazai ritka betegek 35,5%-a elfogadhatonak, mig 27,4%-uk rossznak vagy elfogadhatatlannak itélte
a diagndzis kozlésének modjat; amely adatok az eurdpai értékekhez hasonlitva jobbnak mutatkoznak
— Eurdopa mas orszagaiban a ritka korképekben szenveddk 35%-a mindsitette nem megfelelének a
diagnozis kozlését.

A diagnosztika soran felmertilé betegterhek

A magyar ritka betegek 37,3%-a ugy érezte, hogy a helyes diagnézishoz vezeté folyamat kiadasai
minimalisak voltak szamukra, 40,3%-uk elviselhetének mindsitette, mig a betegek 19,9%-a szamara
jelentés anyagi teherként mindsitette a diagnosztikat. Ezzel szemben az eurdpai ritka kérképekben
szenveddk csak 10%-a szamara bizonyult jelentdsnek a helyes diagnézishoz vezeté folyamat
kiadasai.

Osszefoglalva az eredményeket az EurordisCare2 vizsgalat alapjan a magyar ritka betegeknek a
helyes diagndzisra hosszabb ideig kell varniuk, mint eurdpai ritka betegtérsaiknak, azonban
esetiikben ritkabban kaptak téves diagnozist — amely eredmények mogott a hazai ritka betegek
pontosabb kivizsgalasabol adddo idétobblet valoszinlisitheté. A magyar ritka betegeknek tavolabb kell
utazniuk lakhelyuktél a helyes diagnézisért, megterhel6bbek szamukra a diagnosztika folyamata soran
felmerllé kiadasok; azonban nagyobb aranyban elégedettebbek a diagndzis kdzlésének maddjaval és
kérilményeivel, mint eurépai betegtarsaik. Feltehetéen a hazai, centralizalt ritka beteg egészségugyi
ellatdsért a betegek tdbbet utaznak, tdbb koéltségik generalddik; azonban szakszeriibb ellatasban
részesllnek mar az elsd diagnosztikat kdvetéen. A magyar és eurdpai ritka betegek kbézel azonos
aranyban valtoztatjak meg lakhelyiiket betegséglik diagnosztizalasat kovetéen.

Az EurordisCare?2 vizsgalat alapjan megallapitast nyert, hogy a hazai ritka betegségben szenvedd&k
diagnosztikaja magas szakmai szinvonalon térténik, azonban a betegek szamara a folyamat anyagilag
megterhel6bb, amelynek oka nem elsésorban egészséglgyi aspektusu. Megjegyezendd, hogy
Eurépaban és hazankban is rendkivil fontos a ritka betegek diagndzishoz jutasanak idejét réviditeni.
Ennek feltétele a szakemberek megfelel6 képzése; a szikséges diagnosztikus eszkdzokkel, személyi
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és technikai hattérrel rendelkezd szakértdi kodzpontok I|étrehozdsa, a racionalizdlt betegutak
kialakitasa.®

2. EurordisCare3

Az EurordisCare3 tanulmany ritka betegségekben szenveddk egészségugyi ellatassal kapcsolatos
tapasztalatait, elvarasait vizsgalta. A vizsgalatban 6 ritka koérképben szenvedd (cisztas fibrézis,
epidermolysis bullosa, myasthenia gravis, Prader-Willi-szindréma, sclerosis tuberosa, Williams-
szindroma) 408 magyar ritka beteg vett részt. Atlagéletkoruk 36 év volt. A felmérés eredménye a
kovetkezd lett.

Egészséqligyi szolgaltatasok sziikséglete

A magyar ritka betegeknek atlagosan 9,4 kilénb6z8 egészséguigyi szolgaltatas tipusra volt szlkségik
betegséglikbdl adéddéan, amely arany azonos az eurdpai tanulmany atlagértékével. A konzultaciok és
a vizsgalatok gyakoribbak voltak, mig a konkrét egészségugyi ellatassal kapcsolatos esetek ritkabbak.
A betegek 55%-a kerllt hospitalizaciora atlagosan 25 nap id6tartamig.

Egészséqligyi szolgaltatasok elérhetésége

Valamennyi vizsgalt ritka betegség vonatkozasaban nyolc alapvetd hazai szolgaltatas az esetek 66%-
aban elérhetdnek bizonyult, mig 21%-ban nehézkes, 13%-ban pedig lehetetlen volt. A nehézség
féképpen (44%) a szolgaltatasok elérhetetlenségébdl, az ajanlas — vagyis az informacié — hianybol
(24%), varakozasi id6bdl (18%), személyes kiadasokbdl (17%) és lokalizacios problémabdl adodik —
beleértve a szolgaltatas tavollétét (33%), a személyes kiséret hianyat (36%), vagy az utazas
nehézségét (16%). Az eurdpai adatokat tekintve az eurdpai valaszadok tébb mint fele az ajanlas —
vagyis az informaci6 — hianyat jeldlte meg az alapvetd egészségugyi szolgaltatasok hozzaférésének
akadalyaként és csak masodik helyen szerepel a szolgaltatasok elérhetetlensége, amelyet a
varakozasi id6, a tavolsag és az anyagi kiadasok kovetnek. A magyar ritka betegek 93%-a volt teljes
mértékben és 7%-a kevésbé elégedett az egészséguigyi szolgaltatasokkal. Az eurdpai ritka betegek
pozitiv elégedettségi ardnya hasonlo, hozzavetblegesen 90%.

Szocialis szolgaltatasok

A magyar csaladok 19%-a igényelt valamilyen szocidlis szolgaltatast, amelyhez az igényl6k 20%-a
egyaltalan nem, 23%-uk egyszerliien, 58%-uk nehezen jutott hozza. Az eurdpai atlagértékekhez
képest ezek az aradnyok kedvezétlenebbek, ahol az igényl6k minddsszesen 4%-a nem, 69%-uk
kdénnyen, 27%-uk nehezen jut hozz4 szocidlis segitséghez. A magyar csalddok csupan 22%-a volt
elégedett a szolgaltatassal és 78%-uk elégedetlenségét jelezte. Az eurdpai ritka betegek pozitiv-
negativ elégedettségi aranya korilbelll 50-50%.

5 Rare neurological diseases: a united approach is needed. The Lancet Neurology, Volume 10, Issue 2, Page 109, February

2011.
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Elutasitas az egészségligyi ellaté rendszeren beliil

A magyar betegek 21%-a tapasztalt visszautasitast az egészségligyi szakemberektdl, hasonlo
mértékben eurdpai betegtarsaikhoz, ahol ez az arany 18%. A ritka betegek kezelését tekintve a
szakemberektdl eredd elutasitas Iényegi oka az esetek 80%-aban a betegség komplexitasabol, 8%-a
a kommunikacios nehézségekbdl, 6%-a pszichés vonatkozasbdl adédott.

A ritka betegségbdl adédo kbvetkezmények

A magyar ritka betegek 14%-a lakohelyet valtoztatott — amelybdl 48%-uk a betegsége tekintetében
megfelel6bb hazba, 26%-uk az ellaté szakemberhez kbzelebb, 21%-uk egy rokon kozelébe koltdzott.
Az europai ritka betegek migracios aranya 20% korili, altalaban az egészségiigyi szikségleteiknek
megfelel6bb hazba koltdéztek. A magyar betegek 21%-a volt kénytelen felhagyni addigi foglalkozasat,
vagy mérsékelni szakmai tevékenysége aktivitasi szintjét. Az eurdpai ritka betegek 33%-a kényszertilt
hasonlé életmodvaltozasra. A magyar csaladok 29%-a arra kényszerilt, hogy egy csaladtagnak kellett
felhagynia munkajaval a ritka beteg apolasa érdekében. Az eurdpai csaladok 33%-a jart el hasonlé
maédon.

Osszefoglalva az eredményeket az EurordisCare3 tanulmany alapjan elmondhat6, hogy a hazai
ritka betegek helyzete az egészségligyi szolgaltatasok sziikséglete, gyakorisaga, hozzaférése, a
szolgaltatasokkal kapcsolatos betegelégedettség, valamint az egészségugyon bellli elutasitasok
gyakorisaga tekintetében az eurdpai ritka betegektél nem mutat érdemi eltéréseket. Azonban a hazai
betegek és csaladjaik szocialis segitséget ritkabban kapnak, és ritkabban is elégedettek a szocialis
szolgaltatasokkal. Az EurordisCare3 tanulmany a Ritka Betegségek Szakértéi Kodzpontjai
vonatkozasaban is gyijtétt informaciokat — a ritka betegek rangsoroltdk a kdzpontok tevékenységeit.
Az eurdpai ritka betegek jelentés tObbsége elvarja a Szakért6i Kozpontoktdl, hogy a betegség
menedzselése multidiszciplinaris és koordinalt médon, pontos és helytalld diagnosztizalas Aaltal
torténjen. A szocialis szolgaltatdsokkal kapcsoltan és facilitéltan, megosztva a kutatasi és gyakorlati
tapasztalatokat nemzeti és nemzetkozi szinten.

5.3. Helyzetelemzés
5.3.1. Atfogé kép

A ritka kérképek olyan betegségek, amelyek az atlagos populaciot tekintve relative csekély szamban
fordulnak el8 és kdzds jellemvonasuk, hogy diagnosztikdjuk, kezelésuk, ellatasuk specialis
ismereteket feltételez. A ritka betegségek eurdpai unids definicidja figyelmen kivil hagyja azt a tényt,
hogy ezeknek a korképeknek mindéssze 5-10%-a rendelkezik oki terapiaval. Jelenleg kb. 7000 ritka
betegségrdl tudunk, amely kér az orvostudomany fejlédésének készdnhetben folyamatosan bévl, és
amely korképek prevalenciaja és manifesztacidja a ritka betegségek csoportjan belll is jelent6s
heterogenitast mutat.6: 7 Az eurdpai Osszesitett atlag prevalenciat (5%) tekintve Magyarorszagon 500-

6 Az Europai Bizottsag honlapja, Ritka betegség definicidja:
http://ec.europa.eu/health-eu/health_problems/rare diseases/index_en.htm

7 European Commission: Public Health. Rare diseases - What are they?
http://ec.europa.eu/health-eu/health_problems/rare_diseases/index_en.htm
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600 ezer f6re becsllhetjik a hazai ritka betegségben szenveddk szamat. A ritka betegségek
problémakére az elmult évtizedben az egészségiigyi ellatas egyik prioritasava valt. Altalanossagban
elmondhaté, hogy a ritka betegségben szenved6k egészséglgyi ellatasanak koltségei a
népbetegségben szenveddk koltségeit tobbszorésen meghaladjak. A forgalmazéi profitorientacio
célcsoportja a potenciadlisan kezelendd szik betegkdr. A kis betegszam megneheziti, olykor
lehetetlenné teszi megfelel6 evidenciakon és jo gyakorlaton alapulé terapias eljarasok
ugyanakkor alternativ lehet6ség nem ismert. Mindezekbél adéddan a ritka betegségben szenveddk
ellatdsa vonatkozasaban nemcsak egészség-gazdasagtani, hanem sullyos etikai kérdések is
felmertilnek.®

5.3.2. Intézményrendszer

Hazankban akar tobb mint fél évszazados multra visszatekints, altalaban az egyéni szakmai
érdeklédésnek kdszonhetben szervezddtek a ritka betegek ellatasara fokuszald egészségugyi ellatd
kdzpontok. Altalaban ezek a kdzpontok egyetemi klinikdkhoz kapcsolédnak. Nem ritka azonban az
sem, hogy orszagos intézetek, megyei, vagy varosi kérhazak egyes szakrendelései, osztalyai latnak el
orszagos vonzaskorzettel ritka betegeket.

A hazai kozfinanszirozott egészségligyi ellaté rendszer — kilondsen a nagy koéltségvonzatu ellatasok
vonatkozasaban — centralizalt, un. progresszivitasi szinteken alapul. A 60/2003. (X. 20.) ESZCSM
rendelet (tovabbiakban: Minimumrendelet) altal meghatarozott kritériumok alapjan toérténik az egyes
egészségugyi szolgaltaték besorolasa — minél specializaltabb, nagyobb kdltségvonzatu ellatast nyujt
egy intézmény, annal magasabb progresszivitasi szinttel és ezzel egyltt altalanossagban annal
nagyobb terlleti ellatasi kotelezettséggel bir. A legmagasabb progresszivitasi szintli intézmények az
egyetemi klinikak és egyes orszagos intézetek. Tekintve, hogy a ritka betegségben szenveddk
elldtdsa specializalt ismereteket feltételez, ezért elvarhatd, hogy ellatdsuk, legalabb is annak
koordindlasa kdzpontositott legyen és a szolgaltatok terlleti ellatési kotelezettségének (TEK) jogi
kételme hatalyat veszitse, ez altal orszagos ellatasi terilettel birhassanak. A jelenleg hatalyos
Minimumrendelet 5. § (1) e) szakasza hatarozza meg a magyar Ritka Beteg Szakért6i Kézpont
kritériumait, amely alapjan 2015 tavaszan kerult déntéshozdéi kijeldlésre a jogszabalyi eldirasnak
egyértelmien megfeleltetheté négy hazai orvostudomanyi egyetem. A Debreceni Egyetem deklaralta
elséként 6nallé tanszéknek Magyarorszagon a Ritka Betegségek Tanszékét. Ez a tanszék azonban
nem latott el egyetemen bellli koordinativ feladatokat. Az orszagban az elsé ritka beteg ellatdé halézat
a Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete (tovabbiakban: GRI) altal
koordinalt Ritka Betegségek Halézat, amely most mar, mint Ritka Betegségek Szakért6i Kézpont
funkcional 17 egyetemi klinikat és 4 kils6, orszagos ellaté kézpontokat is magaba foglalva. A GRI
koordinalasaval a Szakért6i Kézpont multidiszciplinaris egyuttmiikddéssel, holisztikus megkdzelitéssel
végez olyan tevékenységet, mint a ritka betegek diagnosztizalasa, kezelése, medikus-,és
szakorvosképzés ill. szakorvosok tovabbképzése, laikusok oktatasa, betegut-szervezés, kulfoldi
vizsgalatok és gydgykezelések szervezése, interszektoriadlis egyuttmikoédés a szocidlis szféraval és
civil szervezetekkel — megfelelve a jogi szabalyozas altal el6irt kritériumrendszernek. (2. sz. Melléklet:
Semmelweis  Egyetem Ritka Betegségek Halézata altal aktudlisan ellatott ritka
betegségek/betegségcsoportok listaja)

8 Szegedi M, Molnar MJ, Boncz |, Kosztolanyi G. Hangsulyeltolodasok a hazai gyogyszerek finanszirozasaban: a ritka
betegségek kezelésére szolgalo arva gyogyszerek tamogatasa. Arva gyodgyszerek finanszirozasa hazankban. Orv Hetil. 2014
Nov 2;155(44):1735-41. doi: 10.1556/0H.2014.30031.Review.
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Elkészilt, de még dontéshozdéi elfogadasra var a Ritka Betegségek Nemzeti Terve, amelynek
kulcseleme a hierarchikus szervezeti felépités. A szolgaltatd (betegellatd) egységek a kijeldlt egyetemi
Ritka Beteg Szakeért6i Kozpontok (RBSZK), amely egységek a dontéshozo altal deklaralt szabalyozasi
keretnek megfeleléen, a végrehajtd funkcidt betdltdé finanszirozdé (OEP) és a nemzeti szintl
koordinaciot megvaldsité kdzigazgatasi szerv — a Ritka Betegség Kézpont (RBK) — altal meghatarozott
kautélak mentén mikodnek.® A kbzelmult szervezeti atalakulasai kévetkeztében a RBK az Orszagos
Tisztiféorvosi Hivatal szervezeti rendszerébe integralodott mikodéséhez sziikséges human és
financialis eréforras nélkul.

5.3.3. Ritka betegségek terapiajahoz valé hozzaférés, finanszirozas

A ritka betegségben szenveddk egészségigyi ellatasanak finanszirozasa a tobbi betegséghez
hasonléan jogszabalyokban rogzitett szakmai koédrendszerek és finanszirozasi paraméterek alapjan
alapellato, jaro-, illetve fekvébeteg intézményekben torténik.

Jarobeteg-szakellatas keretében bizonyos tevékenységek végzése, ill. gyogyszerek felirasa csak
kijelolt intézményekben (indexalt OENO ill. El indikaciés pont) torténhet. Orvosi Eljarasok Nemzetkdzi
Osztalyozasa (OENO) koédrendszer / International Classification of Procedures in Medicine-re (ICPM)
kib6vitve/ a vizsgalati, beavatkozasi, eljarasi kodokat hatarozza meg. Kilon indexszel (un. indexalt
OENO) megjeldlt tételek finanszirozasara a 9/71993. (IV. 2.) NM rendelet 2. sz. mellékletében
megnevezett intézetek jogosultak, finanszirozasi szerz6désben meghatarozott mennyiségi
korlatozassal, un. teljesitmény volumen korlatozassal (TVK). A fekv6beteg-szakellatas beavatkozasi
kédjait az Uun. Besorolasi kézikonyv tartalmazza, amelyet az Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar
(tovabbiakban: OEP) honlapjan tesz kézzé. Gydgyszerfeliras esetében az indikacios terlletekre, a
felirasra jogosultak kdérére (munkahely, szakképesités, jogosultsag) vonatkozé elGirdsokat, illetve a
kijelolt intézmények listdjat a 32/2004.(1IV.26.) ESZCSM rendeletben az uUn. indikaciés pontok
tartalmazzak.

Fekvébeteg-szakellatas keretében bizonyos tevékenységek — kiléndsen a nagy értékli, orszagosan
nem elterjedt matéti eljardsok, beavatkozasok — végzése csak magasabb progresszivitasi szinten
torténhet. Az un. ,csillagos” HBCs - *HBCs /Homogén Betegségcsoport (HBCs) rendszer ~ Diagnosis
Related Groups (DRGs)/ szerinti ellatasok kdzfinanszirozasara a 9/1993. (IV. 2.) NM rendelet 4. sz.
mellékletében megnevezett intézetek jogosultak.

A Magyarorszagon még nem finanszirozott vagy redlis idén belill nem elérhetd, de szakmailag ajanlott
eljarasokat az OEP az Egészségugyi Szakmai Kollégium adott szakterlletének megfelel§ Tagozata
javaslatara finanszirozza.

Az arva gydgyszerek, a ritka betegek hazai gyégyszerellatasa

Az arva gyégyszerek (angolul: Orphan Drugs — ODs) a ritka betegségek kezelésére szolgéalo
gyogyszerkészitmények. Az Eurépai Gyogyszerligyi Hatésag (European Medicines Agency - EMA)
tobb kritérium teljeslilése alapjan hatarozza meg egy gyogyszerkészitményre vonatkozéan az ,arva

9 EUROPLAN Project: The European Project for Rare Diseases National Plans Development. Available from:
http://www.europlanproject.eu/_newsite _986989/project.html
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megjeldlés” jogosultsagat.l® Altalanossagban koéltségvonzatuk nagysagrendekkel meghaladja egyéb
korképek terapiagjara torzskdnyvezett gyodgyszerekét. Egészséggazdasagi értékelésik soran a kis
betegszam, a kemény végpontu klinikai vizsgalatok, a megfelelé evidenciaszintek hianya limitalé
tényez6k. Kovetkezésképpen koltséghatékonysaguk nem értelmezheté az egyéb gydgyszerekre
vonatkoz6 modon, mely megneheziti a transzparens tarsadalombiztositasi befogadasi rendszerbe
vald beillesztésliket.l! 12 13 Az Aarva gyogyszer® statusz tehat Osszetett fogalom — tudomanyos;
forgalomba hozatali engedélyezési; arképzési, finanszirozasi; gyogyszer-hozzaférési aspektuson
alapuld entitas.’* Fontos megjegyezni, hogy a ritka kérképek nem mindig és nem kizarélag arva
készitményekkel kezelhetbéek. A legtdbb esetben az arva gydgyszerek forgalomba hozatali
engedélyezésének elnyerése az Eurdpai Unidban centralizalt. Ez altal az uj, innovativ gyégyszeripari
termékek elérhetévé valhatnak egy idében valamennyi eurdpai uniés — igy magyar — allampolgar
szamara, amint a térzskdnyvezés megtortént. 2013-ban Eurépaban forgalomba hozatali engedéllyel
rendelkezd, hozzavetblegesen 61 ritka betegség kezelésére indikalt készitmény kézil hazankban 37
részesllt tarsadalombiztositasi tamogatasban 5 kilénb6z6 tamogatasi médon és kategériaban.
Egyetlen kivétellel — amely 90%-ban volt tamogatott —, a készitményekhez teljes mértékben, 100%-0s
tamogatasi kulccsal juthattak hozza a ritka betegségben szenveddk. A gyoégyszerek legnagyobb része
(20 termék) un. artamogatas alapu egyedi méltanyossagi tamogatds (méltanyossagi
gyogyszertamogatas) keretében részesilhetett tamogatasban, amely finanszirozasi méd nem a
tarsadalombiztositasi tamogatasi rendszer automatizmusa, hanem egy rendhagyo lehetéség a
tamogatasra. E finanszirozasi lehetéség all fenn az un. indikacion tali (off-label) gyégyszer
alkalmazasanak Orszagos Gyogyszerészeti és Elelmezés-egészségiigyi Intézet (OGYEI) altal térténd
engedélyezés fliggvényében.15

5.3.4 Regiszterek

A ritka koérképek adatbazisainak, regisztereinek jelentésége, hogy a ritka betegségekre specifikus
adatok gy(jtésével, elemzésével felderithetévé valnak egyes korképek, javul a betegség klinikai
megjelenési  formairdl rendelkezésinkre all6 informaciék minésége, mennyisége. Fontos
kdvetkeztetések vonhatdak le esetenként a betegség etioldgiajara, természetére vonatkozéan; ez altal
lehetéség nyilik megfelel diagnosztikus és terapias moddszerek kialakitasara és hatékonysaguk
értékelésére. Esszencialis informaciok gyljteménye nemcsak szakemberek, kutatdk, ipari, hatésagi

10 Eyrépai Gyogyszeriigyi Hatdsag honlapja, ,Arva gyégyszer’ megjeldlés kritériumai:
http://www.emea.europa.eu/emal/index.jsp?curl=pages/requlation/general/general_content_000029.jsp&mid=WC0b01ac058002
40ce

11 Boncz I. Tudomanyos bizonyitékok alkalmazasa és értékelése a ritka betegségek gyogyszeres kezelésében az egészségligyi
dontéshozatal szempontjabdl. Informatika és Menedzsment az Egészségligyben, 2009;8(4):46-52.

12 Boncz I. Ritka betegségek gydgyszeres kezelésének gazdasagtani vonatkozasai. Egészséglgyi Gazdasagi Szemle, 2008;
46(1):29-35.

13 Boncz I. Ritka betegségek gyogyszeres kezelésének (orphan drug) egészség-gazdasagtani és egészségbiztositasi
vonatkozasai. Orvostovabbképz6 Szemle, 2008; 15(2): 13-22.

14 Szegedi M, Molnar MJ, Boncz I, Kosztolanyi G. Hangsulyeltolodasok a hazai gyogyszerek finanszirozasaban: a ritka
betegségek kezelésére szolgalo arva gyogyszerek tamogatasa. Arva gyodgyszerek finanszirozasa hazankban. Orv Hetil. 2014
Nov 2;155(44):1735-41. doi: 10.1556/0H.2014.30031.Review

15 Szegedi M, Molnar MJ, Boncz I, Kosztolanyi G. Hangsulyeltolodasok a hazai gyogyszerek finanszirozasaban: a ritka
betegségek kezelésére szolgalo arva gyogyszerek tAmogatasa. Arva gyodgyszerek finanszirozasa hazankban. Orv Hetil. 2014
Nov 2;155(44):1735-41. doi: 10.1556/0H.2014.30031.Review.
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vagy déntéshozdk szdmara, hanem betegek és hozzatartozdik részére. A regiszterek a tudomanyos
celok mellett a kdzigazgatasi-hatésagi munkafolyamatokat pl. a finanszirozast is tdmogathatjak.

Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartas (VRONY) — tébb mint fél évszazados multtal
rendelkezd kotelezé bejelentési rendszer altal vilagviszonylatban az els6k k6zoétt Magyarorszagon egy
nemzeti nyilvantartas mikédik. Mindennek kdszonhetéen bizonyos ritka betegségek vonatkozasaban
populaciés adatbazissal rendelkezink. A nyilvantartds adatgyijtésen alapuld surveillance rendszert
mikodtet és elemzéseket végez, hazai és nemzetkdzi adatszolgaltatas altal prevencios Iépéseket
kezdeményez és valosit meg.16

Nemzetké6zi ritka betegség specifikus adatbazis - Orphanet: Az Eurdpai Bizottsag Egészségligyi és
Fogyasztovédelmi Fdigazgatésaga (The European Commission's Directorate General for Health and
Consumer Protection - DG SANCO) altal létrehozott, hozzavetSlegesen 40 orszag — kozottuk
Magyarorszag — részvételével megvaldsuld, nemzetkézileg integralt, interaktiv informaciés portal a
ritka betegségekrél és kezelésikre szolgald arva gyégyszerekrél valamennyi érintett vagy érdekl6dé
szamara. Célja, hogy nemzetkdzi szinten szintetizalja és elérhetbvé tegye az ismereteket, ez altal
hozzajaruljon a diagnosztizalas, kezelés és ellatas javulasahoz.'”

5.3.5 Szocidlis ellatérendszer (betegség alapu anyagi juttatasok és kedvezmények)

Megallapitast nyert, hogy a betegek szamara a megfelel§ ellatashoz jutas anyagilag megterhel&bb,
amelynek oka nem els6sorban egészségigyi, hanem sokkal inkabb szocialis aspektusu. Az
EURORDIS tanulmanya alapjan elmondhaté, hogy a hazai betegek és csaladjaik szocialis segitséget
ritkabban kapnak, és ritkabban is elégedettek a szocidlis szolgaltatasokkal. A tanulmany a Ritka
Betegségek Szakértéi Kozpontjai vonatkozasaban is gyijtétt informacidkat — a ritka betegek
rangsoroltak a koézpontok tevékenységeit. Az eurdpai ritka betegek jelentds tdbbsége elvarja a
Szakért6i Kdzpontoktdl, hogy a betegség menedzselése interszektorialis médon térténjen - a szocialis
szolgaltatasokkal kapcsoltan és facilitaltan nemzeti és nemzetkézi szinten.18 1°

5.3.6 Betegek szerepe
RIROSZ - Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel EI6k Orszagos Szdvetsége

2006 6ta miikddik a Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k Orszagos Szovetsége, f6
feladatuk a ritka betegek és csaladjuk segitése, betegszervezetek Osszefogasa, és szoros
egyUuttmikodés. Informacids kézpont és telefonos segélyvonal Uzemeltetését végzik. Céljuk, hogy a
ritka betegek egyenld jogokkal és lehet8ségekkel rendelkezzenek a betegelldtasban, a gyakori
betegségekkel rendelkez6kkel egyenranguak legyenek. Kapcsolatot teremtenek a beteg, a
betegszervezetek, az egészségugyi ellatérendszer és a szocialis ellatérendszer kozott.

16 Nemzeti Egészségfejlesztési Intézet honlapja: http://www.oefi.hu/vrony/vrony.htm

17 Orphanet. www.orpha.net

18 Eurordis: The Voice of 12 000 Patients. Experiences and Expectations of Rare Disease Patients on Diagnosis and Care in
Europe. 2009.

19 Foldvari A, Szy |, Sandor J, Pogany G, Kosztolanyi G., Diagnostic delay of rare diseases in Europe and in Hungary. [A ritka
betegségek diagnosztikajanak késedelme Eurépaban és Magyarorszagon] Orvosi Hetilap, 2012 Jul. 29;153(30):1185-90
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2015. szeptemberben indult a Ment60v segélyvonaluk norvég tamogatasbol: betegek és orvosok fele-
fele aradnyban telefonalnak, kérdéseik valtozatosak, a betegségukrdl, az ellatds lehetbségeirdl,
betegiranyitasrél egyarant. Gydgyszeres terapias lehetéségek, generikus/innovativ készitmények,
gyogyszerkolcsonhatasok, életmédbeli valtoztatasra tanacsok. (3. sz. Melléklet: Ment86v segélyvonal
tajékoztatd és dnkéntes toborzo lap).

A kozeljovében inditanak honlapot, f§ funkcidja az informaciészolgaltatas, példaul Orphanet adatok
kozzététele (féleg skandinav orszagoké).

Célkitlzések: Ismertté valas + Call center sikeres Uzemeltetése + Kommunikacios kampany.

5.3.7. Konkluzié

A ritka betegségek problémakore az elmilt évtizedben szamos fejlett orszag egészségugyi ellaté
rendszerének egyik prioritasava valt. Eurépaban és hazankban is rendkivil fontos a ritka betegek
diagnoézishoz és adekvat terapiahoz jutasanak idejét roviditeni. Ennek feltétele a szakemberek
megfelel6 képzése; a szikséges diagnosztikus eszkdzokkel, személyi és technikai hattérrel
rendelkezd szakért6i kozpontok létrehozasa, a racionalizalt betegutak kialakitasa, a hatarokon ativel6
egészségugyi ellatas megszervezése — mindezen intenciok egyetlen akcidtervben, a Ritka
Betegségek Nemzeti Tervében kerlltek meghirdetésre, amely azonban eddigiekben nem keriilt a
dontéshozé altal elfogadasra. Az akciétervben azonositott beavatkozasok megvalésitasahoz hazai és
unioés kozponti koltségelemek rendelése sziikséges, igy a financidlis és ez altal a strukturalis hattér
sem biztositott jelenleg.?°. Elsédleges cél a ritka betegek érdekeit szem el6tt tartva az ellaté rendszer
racionalizalasa, atlathatobba, tervezhetébbé, fenntarthatova tétele. A rendkivil magas
koltségvonzattal jard arva terapiak hozzaférését megfeleld tdmogatasi formaban szikséges biztositani
azon ritka betegeknek, akik szamara kielégitetlen terapias szikségletet jelent az adott ellatas. A
rendelkezésre allo limitalt er6forrasokbdl célunk maximalizalni a ritka betegségben szenvedék
egészségnyereségét, ezaltal biztositani szamukra az optimalis egészségligyi ellatast.2?

5.4. Javaslat a jovébeli betegiranyitas folyamatara
5.4.1. Betegség felismerésének és kezelésének fejlesztése

1. Felismerés

a, Eszlel6 csoportok

A ritka betegségek rendkivil heterogén betegségcsoportot képeznek, felismerésik nehézségi foka
nagyban kilonbozik. A betegség természetétdl fiiggben a gyanu, mely a diagnosztikus folyamat
beindulasahoz vezet, keletkezhet a betegben (f6leg felnéttkorban kezdéd6 betegségeknél), de joval
gyakrabban a szll6kben, gondozdkban, a gyermekekkel rendszeresen foglalkozdkban, mint védéndk,
pedagogusok, egészségligyi dolgozok. Ezért a betegség mielébbi felismerésének elésegitése céljabdl
fontos ezen célcsoportok figyelembe vétele a diagnosztikus protokollok, iranyelvek készitése soran. A

20 EUROPLAN Project: The European Project for Rare Diseases National Plans Development. Available from:
http://www.europlanproject.eu/ _newsite 986989/project.html

21 Szegedi M, Molnar MJ, Boncz I, Kosztolanyi G. Hangsulyeltolodasok a hazai gyogyszerek finanszirozasaban: a ritka
betegségek kezelésére szolgalo arva gyogyszerek tamogatasa. Arva gyodgyszerek finanszirozasa hazankban. Orv Hetil. 2014
Nov 2;155(44):1735-41. doi: 10.1556/0H.2014.30031.Review.
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képzési modulok megalkotasanal figyelembe kell venni, hogy fent emlitett célcsoportok milyen
szerepet jatszhatnak a betegség korai felismerésében (példaul tovabbképzési modulok koételezd
tovabbképzéskor, tajékoztaté anyagok, figyelemfelhivé weboldalak).

b. Ritka betegségek 1. és 2. vonalbeli specialistai, specialis egyilittmiikodések

A betegellatas alsébb szintjein (alap- és szakellatas) haziorvosi teriileti csoportokban, kérhazi orvosi
csapatokban célszer( lenne legalabb egy ritka betegségekeért felelés személyt kijeldlni, aki az adott
tertleten az atlagosnal magasabb szakismerettel rendelkezik és tamogatja a kollégait, illetve aktivan
szervezi a ritka betegségek korai felismerését.

Szupervizié lehetésége: véddnbk, iskolaorvosok strukturalt, rendszeres talalkozdsa egy RB
specialistaval, ahol a gyanus esetekrél konzultalhatnak Példaul terlletenként egy-egy koérhazhoz,
nagyobb rendel8intézethez kapcsoldddan évente 2-4 alkalommal. Ez lehet egy-egy specidlis esemény
is az egyébként mikodd multidiszciplinaris beteg-megbeszélések keretében szocialis halo, fejlédés
tamogaté teamek tagjaival.

Azon kérhazakban, RB kdzpontokban, ahol tébb RB-gel gyakran talalkozd diszciplina is jelen van,
javasoljuk kozos rendelések kialakitasat. Pl.: Gyermek neurolégus, anyagcsere-betegség specialista,
genetikus. Ezen rendeléseken a beteg ugyanazon napon egymas utan talalkozik a szakorvosokkal, az
indikalt vizsgalatok 6sszehangoltan készilnek (duplikalt vizsgalatok elkerulése).

c. Orszagos multidiszciplinaris RB munkacsoportok hal6zatanak kialakitasa

Ritka betegségekért felelés multidiszciplinaris munkacsoportok halézatanak kialakitasa példaul
kérhdzanként (haziorvos, szakorvos, védénd szocialis munkds, pedagdgus), melyek orszdgosan
egységes rend szerint miikédnek kapcsolatot tartva a centrumokkal, szakambulanciakkal.

d. Sziirés
Egyeztetés javaslattételre az egyes kotelezden szlirend§ ritka betegségeket illetéen.

E folyamat soran célszerl a kulfélddon mar mikodd sziréprogramokat megvizsgalni és modellezni
hazai viszonyokra a dontés el6készités soran. Célszerli a konkrét stratégiai Iépések kialakitasakor
fliggetlen szakértét is bevonni vagy mas mindségbiztositd elemet beépiteni.

A szlrés sziikségességének megitélését célszerli standardizalt, transzparens metodikaval végezni,
mely figyelembe veszi az ismert evidenciakat, etikai dilemmakat, koltséghatékonysagot.

e. Diagnosztikat tamogaté rendszerek

A RB specialistak, RB szakambulanciak, RB centrumok létrehozaséat szinte minden orszag nemzeti
terve javasolja.

A korai és helyes diagndzis feldllitasat, az alul- és tdldiagnosztizalas megel6zését és igy a
diagnosztika soran a koltséghatékonysagot nagyban javithatjak a felismerést segité szakmai
protokollok, algoritmusok, a modern technikat felhasznalé diagnosztikus programok kifejlesztése,
telemedicina egyszer( és kiterjedt alkalmazasa.
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Célszerli lenne minden RB csoportra diagnosztikus protokollokat késziteni. Ezek részben mar
rendelkezésre allnak centrumokban, illetve kulféldi iranyelvekben. Ezek esetleges leforditasat
(szll6knek, idegen nyelvet jelenleg még kevésbé beszéld célcsoportjainknak), de mindenképpen
adaptalasat célszeri lenne kézponti koordinalassal és tamogatassal a RB centrumok egyik elsédleges
feladataul megadni.

Szamitégépes és mobil alkalmazas, mely a tlinetekbdl kiindulva segiti a differencialdiagnosztikat, és
esetleg a végs6 diagndzishoz valé eljutast. llyen tipusu programokat mar évtizedekkel ezelétt is
fejlesztettek féleg genetikai szindromak konnyebb felismerése céljabdl. Ezen jelenleg is meglévd
programok megvasarlasat és a diagnosztikus folyamatban részt vevd célszemélyek szamara
hozzaférhetévé tételét javasoljuk. Szll6k, gondozdk szaméra hasonld programok kialakitasa,
fejlesztése akar nemzetkdzi munkacsoportokban szintén segitené a minéség javulasat.

A telemedicina hasznalatat célszer(i tamogatni a jelenleg is mar meglévé elterjedt eszk6zok (okos
telefonok, kozosségi oldalak, kommunikaciot lehetévé tevé programok) felhasznalasaval. Nagyon
valészinl, hogy ezen eszkdzdk, még ha korlatozottabb szamban is, de a lakossag vagyoni helyzetétdl
fiiggetlenil féleg a fiatalabb korosztalyokban rendelkezésre alinak. Ez lehetéséget teremt a betegek
otthoni, iskolai kdrnyezetében torténd kdvetésére. Ennek el6segitésére érdemes lenne orszagos
munkacsoportot kialakitani, mely maga is készithetne segédanyagokat, programokat, sablonokat,
technikai tamogatast. Ezen tevékenység szamos mas — nem ritka — betegség esetében is
tamogatando.

2. Kezelés, gondozas

A ritka betegségek esetében altalanossagban az ellatas centralizalasara érdemes térekedni. Ez
elésegqiti a szaktudas, a tapasztalat és a specialis eszk6z6k koncentraciojat, ami a mindség javulasat
eredményezi.

Ugyanakkor egy feloldhatatlan ellentmondas feszil a szaktudas és az er&forrasok mindségjavitd
koncentrdlasa és a betegek életmindségét jelentésen befolydsold hozzaférhetbség, elérhetdség
kézott. Ez a kuldnféle RB-ek esetében nagyon eltéré lehet, ezért nem célszeril uniformizalt szabalyok
szerint eljarni. Javasolt betegségcsoportonként meghatarozni a centralizalas mértékét, és ezzel egyutt
a betegségért felel8s centrumokra bizni az ellatasi stratégia és a betegut kialakitasat. E folyamatban a
betegszervezeteknek célszerl aktivan részt vallalni. Példaul a gyermekkori daganatos betegségeket
egyértelmien centrumokhoz célszerl rendelni, mig pl. a Down szindromasok ellatasat, gondozasat
célszerlibb a lakdhelyekhez kdzelebb biztositani, a velesziletett pajzsmirigy-elégtelenség ellatasat
pedig minden szulészettel foglalkoz intézményben ajanlott protokoll szerint elvégezni.

A kezelésben, gondozasban alapvet6 szerepet jatszik az egészségugyi elldtérendszer, az azt segitd
kiegészit§ tamogatdé rendszer, a bentlakdsos intézetek, betegotthonok halézata és a
betegszervezetek. Az egyes ritka betegségekben szenveddk a betegség sajatsagainak megfeleléen
kerllnek kapcsolatba a rendszerekkel.

Ennek koordinalasat alapvetéen a beteg vagy gondozdja maga, a haziorvosa és a lakéterlleten
illetékes szocialis munkas (betegiranyitd személy) végzi. Az egyes betegségekre,
betegségcsoportokra kialakithatéak protokollok, folyamatleirasok, melyek a sziikséges min8ség
garantald elemeket, Iépéseket térben és idében meghatarozzak. llyenre szamos példa van a legtdébb
betegségnél. Ezek bizonyitékokon alapulé kialakitdsat, leforditdsat, kulféldi példakkal vald
Osszevetését javasoljuk. Ezek rendszerezése, naprakészen tartasa, és széles kori konnyi
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hozzaférhetéségének biztositasa vélhetéen jelentés mindségjavitdé és hatékonysagndveld hatassal
birna.

A kezelés, gondozas legfontosabb szerepl6i a haziorvos, a ritka betegséget kezel6 centrum és a
terlletileg illetékes ritka betegség diagnosztikus egység.

Optimalis esetben a betegutakat, a gyermekkort és a felnéttkort egyarant lefedd ellatasi és gondozasi
protokollokat az ellatasért felelés centrumok dolgozzak ki, hasonléan a példankban bemutatott CF-
hez.

Ezek kialakitasakor fontos az ellatasban részt vevd tdbbi szereplé szakmai szervezeteinek és a
betegszervezeteknek a bevonasa, illetve a kezelési iranyelvek konszenzus alapu elkészitése.

E munka soran célszerli mar most a kulénb6zd szerepl6k szamara jol hozzaférheté férumokat
teremteni vagy a meglévéket hasznalni, hogy az iranyelv, illetve protokolltervezeteket minél nagyobb
szamban megismerjék és véleményezhessék. Ez nagyban segiti a létrejott végtermék elfogadasat,
hasznalhatésagat.

A jelen hazai viszonyok sajatossaga az ellatdsi szintek kozotti rendkivil alacsony szintl
kommunikacié és a nagyfoku bizalmatlansag. Ezt feloldand6 célszerii a centrumok szerepének
egyértelml dominanciaja mellett az alapellatas és a masodik vonalbeli szakorvosi ellatas kivanatos
kompetenciainak meghatérozasa. Idealis esetben az ellatas és gondozas teriletén a centrumok
szakmai iranyité szerepe a jelent6s és a beteg kozelében (alapellatas, terileti szakrendelések)
célszeri a lehet6 legtdbb konkrét betegtalalkozassal jard tevékenységet kialakitani.

Amig ehhez az idealis feltételek nem adottak, addig nagyfoku rugalmassagra van sziikség mind a
betegutak, mind az ehhez kapcsolédé finanszirozds meghatarozasakor.

A specidlis ellatast, gondozast, feligyeletet igényld, felndttkorba érd ritka betegek ellatasi rendszere
kiizd talan a legnagyobb hianyossagokkal jelenleg. E terilet attekintése, a szlkséges fejlesztések
felmérése surgdsen javasolt.

3. Informacioé és kommunikacio

a. Regiszterek

Nemzeti regiszter mar létezik tdbb betegségcsoport szaméara is. Ezek egységesitését, a kettbs
regisztraciok kikiiszébdlését és megbizhatésaguk, hasznalhatésaguk javitasat érdemes hosszu tavu
célként kitGzni. (OEP: BNO alapu, gyermek onkoldgia, fert6z6 betegségek kotelezé vagy onkéntes
jelentése ANTSZ vagy méas szervezet felé stb.)

Kdzponti regisztracios fellilet 1étrehozasa javasolt, mely egyszeriien és hatékonyan képes adatokat
gyUjteni a kivant célcsoporttdl, és alkalmas kilénb6z8 célok elérésére. Ez lehetévé tenné évente
valtozo tartalommal feltdltve adatok nyerését mind kutatasi célbdl, mind finanszirozasi vagy kezelési
stratégiak kidolgozasa céljabdl. E-mail vagy mas elektronikus alapu havonta kiildott kérdések, minden
haziorvosnak, gyermekorvosnak, szllésznek stb. célszerli lenne hazankban is. llyen rendszer
Hollandiaban évek 6ta mikddik sikerrel. Pl. a congenitalis hypothyreosis kezelésének monitorozasa
vagy mas ritka betegség (Down szindroma és ALL, gyermekkori alkoholmérgezés stb.) kutatasa
céljabol.
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Nemzetkdzi regiszterekhez a kapcsoldédasi pontokat a ritka betegség szakmai kdzpontok fogjak
megvaldsitani.

Az Orphanet jelenleg is elérhetd, magyar nyelvii forditasanak tovabbfejlesztése allandé feladat. Az
Orphanet rendszergazdajaval a kapcsolatot tartd hazai szakemberhez (OTH Ritka Betegségek
Kdzpont, nemzeti koordinator és szakmai szervez6 — ,information scientist”) kell, hogy befussanak az
Orphanet fejlesztésére iranyuld kérések, informaciok. Ehhez is szikséges, hogy a RB-ekkel foglalkoz6
szervezetek, szakemberek egymassal informacids haldzatot képezzenek és egyszer(, hatékony
kommunikacios rendszer miikédjon koézottik. Ennek felligyelete, szervezése, évenként strukturalt
talalkozésok szervezése szintén az orszagos RB centrum feladata lehet.

b. Kommunikéacié szintjei, formai
Mind a kommunikacios kultura és az eszkdzok tertletén jelentds fejlédésre van szikség.

Sziikséges, hogy a RB ellaté rendszer minden szerepl6je hatékonyan tudjon egymassal és a
betegekkel kommunikalni. A betegekkel valdé kommunikacié oktatasat, gyakorlasat a szakember
képzés Osszes szintjén (orvos, szakdolgozo, szakorvos képzés, tovabbképzés) megujult formaban a
kilfoldi tapasztalatokat felhasznalva a jelenleginél sokkal nagyobb volumenben kell kialakitani, és
kotelezé jelleggel végezni.

E célbdl javasoljuk:

e Az orvos, szakdolgoz6 képzésben a képzésre forditott id6 egy részét kommunikacios tréningre
forditani.

e A szakorvosi, szakdolgozdi tovabbképzések kotelezd részének egy részét mindséggarantalt
kommunikaciés tréningekkel kitdlteni.

o Megfontolanddé és a betegszervezetekkel egyeztetve javasolhaté a hazai egészségnevel6,
egészségkultura fejlesztd program és prevencidé részeként a lakossag strukturalt (iskolai oktatas
része) kommunikaciés képzése, mely javitja a hatékony informacié cserét, az egészségugyi
szolgaltatok és a lakossag kozott, valamint segiti a lakossagot az egészséggel kapcsolatos
informaciok megtalalasaban, kritikus hasznalataban.

o Emellett kdzponti és terileti telefonos és online tanacsadas, koordinator felallitasa is célszer(
mind a betegek mind az ellaté személyzet munkajanak tamogatésara. Ezeket a diagnosztikus és
kezelési centrumokhoz lehetne rendelni.

A szakmai online webkameras konzultaciok lehetéségét célszer(i megteremteni pl. kérhazanként vagy
terlletenként kialakitott multimédias helyiségekkel, melyet esetleg a betegszervezetek is igénybe
vehetnek egymassal vagy kulfoldi szervezetekkel valé kommunikalasra is.

Az iranyelvek, protokollok gyljteményét és hozzaférhetdségét e rendszereken keresztll célszeri
szervezni, nemzetkdzi minéségi kontrollal, térekedve 5 évente frissitett nemzetkdzi iranyelvek
kialakitasara. Amig ez nincs, a széles korben elfogadott kulféldi iranyelvek (NICE, Karolinska,
Cambridge, Harvard) leforditdsa, adaptélasa célszerlibb a hazai viszonyok korlatai miatt, itthoni
protokollok fejlesztése helyett.

Kdnnyen hozzéaférhetd, jol érthetd, tobb célcsoportot is kiszolgald weboldalak Iétrehozasa, gondozasa
magyar és mas nyelveken elengedhetetlen feltétel. Ezek 6szténzése koltséghatékony maddon, mint
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sablonok, honlapkészité egyszerl felhasznalébarat programok tarhelyek biztositasaval illetve
informatikusi szaktanacsadassal, par alkalmat magaban foglalé ingyenes coachinggal:

Honlapok tipusai:

o Diagnosztikus munka segitése: a betegek, a szirést, diagnosztikat végzd szakemberek
szamara informacios adatbazisok, diagnosztikus programok, képek, filmek, oktaté anyagok.

o Kezelés, gondozas segitése: Protokollok, iranyelvek, kezelési metodikak online, betegségek,
betegcsoportok szerint.

o Tamogaté munka segitése: Protokollok, metodikak, tesztek hozzaférhet6sége a RB-ek
ellatasaban gyakran résztvevé gyodgytornaszok, pszicholéogusok, logopédusok, szocialis
munkasok szamara. Elérhetéségeik terlleti és szakértéi megoszlasa.

o Kutatast tamogaté weboldalak: adatbazisok, szakérték, projektek, kutatasi tervek, oOtletek
gylijtése, prezentalasa, keresheté médon. Kutatédi halézatok. ( Orphanet keretében).

o Betegszervezeteknek sajat weboldal, mobil alkalmazas kialakitasa, betegek, csaladtagjaik,
tamogaték, segiték szamara informacioé, kommunikacios lehetéség, nemzetkozi hirek, hirfigyelés.

4. Betegek szerepe

A hazai egészségkultura szinvonala és a jelen ellatérendszerben kialakult szokasok jelentésen
megnehezitik a kalfoldi példak adaptalasat, illetve az egész orszagra érvényes betegutak
megfogalmazasat.

Ennek ellenére feltétlentil térekedni kell a betegek és hozzatartozéik partnerként vald kezelésére és a
RB-ekkel kapcsolatos 6sszes kérdés kezelésénél mielébbi és minél szélesebb kori bevonasara.

Ugyanakkor nem lehet jelen pillanatban a nyugati orszagokhoz hasonlé szinti és mértékil
tamogatasra szamitani a legtdbb betegségcsoport esetében.

A betegek szerepének noévelésére mar tobb javaslatot tettiink az el6zd pontokban. Ezek koziil
kiemelnénk:

o alakossag egészségtudatossagat noveld iskolai oktatoprogramok

e a betegek kommunikacios hatékonysagat, dnszervez6dését segit6 tréningek

e a betegszervezetek miikodését tamogato informatikai eszk6zok, weboldalak

e a RB centrumok munkajaba strukturaltan beépitett betegszervezeti tevékenységek kialakitasa
e abetegszervezetek halozatanak kialakitasa, ennek tamogatasa fontossagat.

E folyamatok motivalasaban, koordinalasaban a szocialis munkasoknak lehetne dént6 szerepe. Erre
felkésziteni 8ket mar a képzésuk soran szikséges lenne.

Javasoljuk emellett betegszervezet alapitdsahoz szikséges jogi, finanszirozasi informacidkat az
interneten kénnyen hozzaférhetévé tenni.

5. Egészségligyi szakemberek képzése

A hazai szakemberképzés minden terlletének korszeriisitése a RB ellatdsban is lényeges javulassal
fog jarni. Emellett az alapképzések tantervébe kotelezéen beépitendd modulok sziikségesek, ahogy
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azt szdmos orszag nemzeti terve a miénkhez hasonléan mar évekkel ezel6tt megfogalmazta. Ez
varhatéan lassabb és bonyolult folyamat. Ezért ideiglenesen hatékony, de gyors megoldasként
javasoljuk egy kozpontilag elkészitett révid online képzési modul elkészitését, mely figyelemfelkeltd,
és a mar rendelkezésre allé és a kdzeljovében hozzaférhetévé valdo segédeszkdzok hasznalatara és a
kommunikacié javitdsara koncentral. Ezt a tovabbképzések kotelezd részévé téve gyors eredményt
lehetne elérni.

A kompetenciak kialakitasa rendkivil fontos min&ségjavitd elem, de féleg a kozeljovében is
fennmaradd komplex hazai helyzet miatt érdemes a rugalmassag megerd@sitése és a tulszabalyozas
elkerulése.

A centrumoknak, amint 1étrejottek, egyik f6 feladatuk az altaluk ellatott betegségcsoporttal kapcsolatos
képzés, tovabbképzés szervezése. Itt a mar jol bevalt online modulok alkalmazasa megfontolandé,
mert ezekre sablonok alkalmazhatdak, melyek az adott betegségcsoport szakmai tartalmaval feltoltve
megkonnyithetik az oktatdanyagok kialakitasat (példaul enzimterapiaval kezelheté betegségek, mint
MPS, tarolasi betegségek).

6. Ritka betegségek kezeléséhez valé hozzaférés és finanszirozasanak fejlesztése

Még a hazanknal nagysagrendekkel nagyobb anyagi lehet6ségekkel rendelkezd orszagok sem
engedhetik meg, hogy minden lehetséges vizsgalatot, kezelést és kutatast finanszirozzanak. Ez
rendkivll nehéz és bonyolult etikai, jogi és szakmai helyzetet hataroz meg jelenleg és valdsziniileg
még hosszu évekig Magyarorszagon, mely folyamatos érdekellentéteket general(hat) a kulénbdzd
betegcsoportok és az el. szolgaltatok kozott is.

Ezért javasoljuk a hozzaférés és finanszirozas megszervezésekor a szubjektiv dontési helyzetek
minimalizalaséra val6 torekvést, az 8szinteséget, nyiltsagot és transzparenciat a lehetd legnagyobb
mértékben érvényesiteni.

Javasoljuk prioritasok megfogalmazasat altaldnossagban és ezek alapjan meghatéarozni az idedlis és
a jelenleg lehetséges legoptimalisabb hozzaférés és finanszirozas kialakitasat.

Altalanossagban javasoljuk, hogy a finanszirozas kdvesse a beteget rugalmasan, ugyanakkor csak a
j6 minGségl elldtds tamogatandd. Ennek koltséghatékony mindséggarantalt megvaldsitdsa nem
egyszer(i. Bonyolult licenc vizsgakhoz kotoétt, a jelen torz viszonyok konzervaldsdhoz vezetd
megoldasok helyett az idealis helyzetet motivald finanszirozas kialakitasat javasoljuk. Az atmeneti
id6szakban a centrumok kaphatnanak minéség kontrollaldé szerepet jelezve az ellatas soran észlelt
visszassagokat az OEP felé.*

Egyes ritka betegségek esetében az eurépai szintli egyuttmikoddés fejlédésével lehetdség fog nyilni
hatarokon ativel6 ellatasra. Ezek maximalis kihasznalasat, protokollalt procedurak mielébbi
kialakitasat az OEP és a centrumok bevonasaval javasoljuk, melyek megkonnyitik és meggyorsitjak a
betegek szamara a kulféldi ellatérendszerbe jutast.

A finanszirozasi rendszerben a nagy koltségvonzatu orphan gydgyszerek kilén kategoriat képeznek,
kildnleges eljarasrendet igényelnek, amelyre specidlis értékelési keretrendszert kell kialakitani.
Javasoljuk egy transzparens és tervezhetd struktura kialakitasat. Tamogatjuk, hogy a finanszirozasi
dontéshozatalt az un. nagy koéltségvonzattal biré gydgyszerkészitmények esetben multidiszciplinaris
orvos-szakmai testileti javaslattétel segitse.
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A jelenlegi szocialis tdAmogatasi rendszer teljes felllvizsgalatat javasoljuk.

7. Kutatas-fejlesztés

Alapvetéen az egyetemekhez kothet§ centrumok feladata e terilet fejlesztése, dsszhangban a
nemzeti tervvel és a nemzetkdzi kezdeményezésekkel.

Ugyanakkor esetleges mas terlletrdl (alapellatas, betegszervezet, szakmai szervezet) érkez§
kezdeményezéseknek is érdemes az ajtét nyitva hagyni tamogatas elnyerésére megfelelé6 minéségi
kutatasi terv megléte esetén.

Javasoljuk RB kutatasi dij létrehozasat, melyet évente vagy 2 évente lehetne elnyerni kilénbdzé
kategdridkban. Ennek kialakitdsa szintén az RB centrumok feladata lehetne. Ez segithetné az RB
problémakoérének ismertebbé tételét és a médiaérdeklédést is serkentené.

Az Orphanet jelenleg is tartalmaz kutatasi regisztert diagnézisonként. Ennek fejlesztése és a hazai
betegségcsoportok kozotti ismertetése szintén fontos feladat.

5.5. Finanszirozasi és jogszabaly-moédositasi javaslatok

5.5.1. Elézmények

A jelenlegi finanszirozasi rendszer a tételes finanszirozason (9/1993. (IV.2.) NM rendelet) keresztiil
tamogatasardl. A rendszer elénye a tételes adatszolgaltatas — és az ebbdl fakadd, a finanszirozénal
létrejové adatbazis — hatranya viszont, hogy az éves ciklusok végére egyes keretek elfogyhatnak,
amely tény érintheti a betegellatast is. A hazai finanszirozasi rendszer ezen tilmenéen az egyedi
méltanyosség, ill. az (engedély alapjan) indikacion tuli gyogyszerrendelés intézményével és
finanszirozasaval is lehetévé teszi ritka betegségekben szenvedd betegek kezelését. Ezek az
ellatasok jellemzéen 6nmagaban a ritka betegséget karban tartd, allapotromlast megel6z6 vagy
mérséklé gydgyszereket biztositjdk a betegeknek, nem terjednek ki az ilyen betegek mas jellegl
egészségi problémainak betegséglkkel 0Osszeflggd specidlis szikségleteire (illetve az ezek
megoldasat, kielégitését jelentd eljarasok tobbletkoliségének az elismerésére).

A ritka betegségek finanszirozasat nehezité tényez6 az ilyen betegségek magas szama, illetve az
egyes betegségekben szenveddk alacsony szama. Mindegyikik szamara kilon ellatd, illetve
finanszirozasi rendszer megteremtése gazdasagi és hatékonysagi okokbdl nem realis, azonban arra
mar van lehetéség, hogy a ritka betegségekkel Osszefiggésben nyilvanvaléan jelentkezd
tobbletkdltségeket az OEP a finanszirozott szolgaltaténak (egészségugyi intézménynek) megtéritése.

5.5.2. Rendszerszintii célmeghatarozas — finanszirozasi kérulmények

A finanszirozasi rendszer fejlesztésének alapja a ritka betegségekben szenved6k pontos
nyilvantartasa az adott betegségre vonatkozé regiszterben. A jelenleg szétszértan elhelyezkedd
adatok 6sszefogasanak alapja egy egyesitett ritka betegség regiszter (RBR) lenne, amelynek alapjat
az egyes betegségek regiszterei jelentenék.

Javaslatunk egy, a VRONY-hoz (Veleszlletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa) hasonld,
ritka betegségek jelentésére szolgald elektronikus rendszer kialakitasa. A veleszuletett
rendellenességekhez hasonldan a ritka betegségek jelentésének kotelezd jellegét tartjuk célszerlinek.
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A ritka betegségek besorolasanak definidlasat kovetden a regiszterbe felvételre kertiinének a betegek
fébb adatai (ennek adatvédelmi jogszabalyi hatterének biztositasa szlikséges), és — masodik
I[épcsében — betegségtorténetiik fébb adatai is. Ez utébbi lehet finanszirozasi rekord is, de az igazi
eredményt az jelentené, ha ide mar a beteg torténetére vonatkozé f6bb orvosi adatok kerililnének
bejegyzésre. Ezzel egy olyan adatallomany jénne létre, amely egyrészt statisztikai adatokat
szolgaltatna rendszerszintl tervezéshez, masrészt olyan kutatasok hatterét is jelentené, amelyek ezen
betegségek gyodgyitasat segitenék el6. Mivel a betegségek egy részében kevés beteg szenved,
célszerli lenne — kolcsbnbsségi alapon — a szomszédos orszagokkal, esetleg tavolabbiakkal is
kdézdsen ilyen adatbazist mikddtetni, hiszen igy jonne létre az a betegszam, amelynek kezelése,
gyogyszerelése koltségvetési és ellatasi tapasztalat, kutatasi eredmény szempontjabdl elérelépést
jelentene a jelenlegi helyzethez képest.

A ritka betegségek epidemioldgiai vizsgalatdhoz, illetve a betegutak hatékonyabb tervezéséhez
fontosnak tartjuk, hogy a Ritka Betegség Kozpont szamara hozzaférhetbek legyenek a
betegszervezetek altal mikédtetett regiszterek adatai.

A regisztraciéoval minden beteg kapna egy virtualis azonositét, amely mintegy a TAJ-hoz
(tarsadalombiztositasi azonositd jeléhez) kapcsolédva biztositana, hogy ellatasakor ez a tény
figyelembe vehetd.

Szamos esetben a ritka betegségben szenvedd mas jellegl ellatasakor is figyelemmel kell lenni ritka
betegségére (és ez specidlis szaktudast, ellatast, koltségndvekedést eredményezhet), ahogyan az is
nyilvanvalé, hogy a beteg ellatasanak szinvonalat emeli, ha olyanok kezelik, akik tudnak ritka
betegségérdl, és az ilyen betegek ellatasaban specialis tapasztalattal birnak. Ennek egyik megoldasi
lehetésége a centralizalt ritka beteg ellatas. Ez azonban nem kizarélagos centralizacié — a kiilénbdzé
egészségugyi szolgaltatok kompetencijukhoz, a tertletikdn é16, adott ritka betegségben szenveddk
létszdmahoz mérten részt vehetnének a ritka betegségben szenveddk ellatasaban, de ilyen esetben is
lenne kozpontositott koordinacié és nyilvantartas, melynek eszkdéze egy erre a célra létrehozott
kdézpont lenne. Ennek szervezeti elhelyezése tulmutat e kézikdnyv terjedelmén, azt azonban
szilkséges megemliteni, hogy az ilyen betegségek kezelésével kapcsolatos ismeretek jelenleg is
rendelkezésre allnak és ezek szervezeti és adatbazis szintli egyesitése mindenképp célszerd.

5.5.3. Finanszirozasi technikak és eszkozok

A finanszirozdsnak egyrészt a rendszer alapjait kell biztositania, azaz az intézményi hatteret (pl.
regiszterek mikodtetése, ritka betegségek ellatasaval dsszefiiggé orszagos kdzpont miikddtetése).
Mivel ezek allami feladatok, ezért a megfelel6 min&ségi kdvetelmények és célok megfogalmazasa
mellett fix finanszirozast igényelnek.

Az ellatasok finanszirozasa soran a ritka betegségben szenved8k kapcsadn a kdvetkezd f6bb
finanszirozasi célteriiletek jelennek meg:

a.) az alapbetegség (ritka betegség) kezelése (pl. gyogyszerekkel)

b.) az alapbetegség jellegétél fuggbéen a beteg allapotdnak folyamatos ellendrzése (id6kozi
felulvizsgalatok)

c.) a betegek mas jellegli egészségligyi problémainak ritka betegséglikkel Osszefiiggd (arra
tekintettel valamilyen okbdl specialis) kezelése

d.) aritka betegségre, annak szév8dmeényeire is visszavezethetd multimorbiditas kezelése
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Az alapbetegség kezelése a legtdbb esetben a mai rendszerben is megoldott, ennek
finanszirozasaban — a magas egyedi koltségekre tekintettel — az egyedi kdvetéstél, tételes jellegtél
nem célszer( eltekinteni.

Az alapbetegséggel Osszefliggé allapotellenérzések esetében j6 megoldast jelenthet az ilyen
vizsgalatok definialasa adott betegségenként, és ezekhez egy finanszirozasi 6sszeg (pontszam)
rendelése. Amennyiben az ilyen vizsgalatokat a ritka betegséghez ért6 specialistak végzik, nyilvanval6
annak tdbbletkdltsége, és ezen tdbbletkdltség elismerésének a szlikségszeriisége.

Azokban az esetekben, amikor a ritka betegségben szenvedéket mas terileten kezelik, nyilvanvaléan
szUkséges, hogy ritka betegséguk ismert legyen. Azokon a teriileteken, ahol a betegségik specialis
kezelést igényel, ott mar az is egyértelmi, hogy a kezelést olyan szakembernek kell végeznie, aki
rendelkezik ezekkel az ismeretekkel. Ez utébbi térténhet kijeldlt centrumokban, hogy legyen elég
szakmai tapasztalat (és esetszam) a betegek biztonsagos kezeléséhez. Ennek viszont nyilvanvalo
tobbletkdltsége van, amely vagy a centrum finanszirozasaval (kvazi rendelkezésre allasi dij) + a
beavatkozas normal finanszirozasaval vagy specialis dijazasu finanszirozassal oldhaté meg. (PI. adott
sulyszam a ritka betegséggel tarsulva valamekkora mértékben vagy valamilyen aranyban emelkedik.)
Ez a gondolatmenet a mai finanszirozasi rendszer logikajat is figyelembe veszi, annak érdekében,
hogy egy ilyen fejlesztés minél realisabban megvaldsithatd legyen. Természetesen arrdl
mindenképpen gondoskodni kell, hogy teljesitményvolumen-korlatba vagy mas hasonlé korlatozasba
ez ne Utk6zzon, vagy legalabb legyen kivételként kiemelve annak hatasa aldl.

A multimorbiditas kérdése a ritka betegségben szenveddknél hatvanyozottan fontos. Nem egy olyan
betegség van, melyben még az orvosilag nyujthatd legjobb kezelés mellett is kialakulnak olyan
szovédmények, amelyek az atlag populacidéban csak magas életkorban vagy massziv dohanyzas,
helytelen életmdd stb. esetén jelentkeznek. A multimorbiditdas — kil6nds tekintettel azokra a
betegségekre, melyek fellépése az adott ritka betegségben szenveddknél gyakori — problémakoérére
megoldast jelenthet az ilyen betegek kdvetése centrumokban, és a tarsult betegségek alap (ritka)
betegséggel 6sszhangban allé legmagasabb szintli kezelése. Ennek azonban finanszirozassal is
tarsulnia kell, melynek megvaldsulasara tébb technikai lehet8ség is kinalkozik, még a jelenlegi
finanszirozasi rendszer figyelembevételével is:

a.) a centrum fix dijazdsa + a beavatkozasok normal dijazasa

b.) a multimorbiditas esetére (meghatarozott betegségkombinaciék megnevezésével!) tobblet
sulyszam/pontszam vagy szorzé alkalmazasa

c.) kilon dijazasok megallapitasa (raforditas felmérés alapjan)

Ezek a dijazasok a betegségre tekintettel az egészségligyi szolgaltatonal jelentkeznek.

Tovabbi megoldast jelenthet egyes specialis ritka beteg ellatasok tekintetében szakmai képvisel6k
bevonasaval Uj finanszirozasi koédok (*HBCS, indexalt OENO) létrehozasa és az altaluk kodolt
beavatkozas elvégzésére az adott ritka betegségben szenveddket ellaté centrum(ok) kijeldlése. A ritka
betegségek esetében — azok alacsony betegszama, sporadikus és ingadozé létszamu megjelenésére
tekintettel volumenkorlat jellegi finanszirozasi korlatozasok rendszerbe épitése nem indokolt.
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5.5.4. Gyégyszerbefogadasi rendszer

A ritka betegségek — féleg a vilagszinten is ritka betegségekben szenveddk relative alacsony létszama
miatt — gyogyszerfejlesztése nagyon koltségigényes, és csak igen magas aron eladott gyégyszerek
esetén rentabilis. Magyarorszag e tekintetben jarulékos piac, azaz nem magyarorszagi értékesitésre
fejlesztették ki e gyodgyszereket. Fontos lenne ezen nagy koltségl, un. ,arva” gyogyszerek
befogadasara egy altalanos eljarasrendet kidolgozni, amely biztositana a szakma részvételét a
dontésben, de ugyanigy a gazdasagossagot, atlathatésagot és tisztességes dontéshozatalt is. Az
ilyen gyégyszerek beszerzése egyébként nemzetkdzi szinten — méretgazdasagossagi szempontbdl —
a kdzép-eurdpai orszagok, vagy akar az Eurdpai Unio szintjén nyilvan elényosebb, és ekkor talan arra
is van lehet8ség, hogy a gyogyszerfejlesztéshez sziikséges populacié rendelkezésre alljon, amely
mérsékelheti a kutatas koltségeit, javithatja eredményességét, hatékonysagat és elésegiti, hogy az
adott ritka betegségben szenveddk mielébb gydgyszeres terapiahoz jussanak.

5.5.5. Ellatasi intézményrendszer

Kiemelten fontos, hogy a ritka betegségek ellatasa szervezett keretek kdzott, jol definialt mikodési
rendszerben torténjen. A magyarorszagi ritka betegségekben szenveddk ellatasa vonatkozasaban a
kézigazgatasi apparatuson belll a felelés szervezeti egységek és szakértdk kijelolése, megfeleld
személyi és targyi feltételek biztositasa sziikséges a szerepek meghatarozasaval egytt.

A dontéshozo, jogszabalyalkotd feladatkér az Emberi Eréforrasok Minisztériumanak Egészséguigyeért
Felels Allamtitkarsaga szervezetén beliil miikddne (Egészségpolitikai Féosztaly).

A masik fontos szerep a hatdsagi ellenérzési, szakhatésagi feladatok ellatasa. Ez a jelenlegi
egészségugyi rendszer sajatossagait figyelembe véve az Orszagos Tisztiféorvosi Hivatal keretén belll
képzelhet6 el.

A finanszirozéi feladatokat az Orszagos Egészségbiztositasi Pénztar latja el, azzal a kiegészitéssel,
hogy az intézményrendszer kialakitasa, a k6zpont és a regiszterek miikdédése allami feladat, mig az
egyes betegek ellatasa utan fizetendd tarsadalombiztositasi tamogatas az OEP feladata.

A szakmai kollégiumi rendszerben Ritka Betegségek Tagozat létrehozasa megfontolandd, azzal a
kiegészitéssel, hogy a tagsagnak le kell fednie a ritka betegségekkel érintett szakmakat.
Természetesen az egyes ritka betegségek esetén csak e grémium szilikebb, az adott betegség
vonatkozasaban kompetens része foglalna allast, mig a ritka betegségeket egylttesen érint6
kérdésekben az egész grémium. Ezzel egy olyan férum is létrejonne, amely keretében a ritka
betegségek betegeit ellatok egyutt tudnanak mikddni a ritka betegségben szenvedék elldtdasanak
kozos fejlesztése érdekében. Ezen utdbbi szervezet akar betdlthetné azt a feladatot is, amely
nemcsak figyelemmel kiséri a nemzetkézi tudomanyos aktualitasokat a ritka betegségek
vonatkozasaban, hanem akcioterveket dolgozna ki és a jogalkoték szamara dontés el6készitd
testiletként is funkcionalna. Az eurdpai unios szintli egyuttmiikodés a ritka betegségekben szenveddk
ellatasanak fejlesztése érdekében kiemelt kérdés, mindenképp szilikséges aktiv szerepvallalas a ritka
betegségekkel kapcsolatos dontések meghozatalaban, az ezeket meghatarozé eurdpai unids
testuletekben.
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5.5.6. Ritka Betegségek Nemzeti Tervének tovabbi gondozasa

A fejezetben felsorolt finanszirozasi valtozasokhoz kapcsolddoé jogszabalyok médositasa, valamint az
intézményrendszer létrehozasat és mikodését biztositd jogszabalyok megalkotdsan tul a Ritka
Betegségek Nemzeti Terve kormanyzati elfogadasa és megvaldsitadsaban torténé tovabbi
elérelépések a ritka betegségekben szenved6k magyarorszagi ellatasanak jelentés javitasat
eredményezhetik.

5.6. Példa: Cisztas fibrézis kezelésének folyamata
5.6.1. Nemzetkozi kitekintés

Az Eurdpai Cisztas Fibrozis Tarsasag Ellatasi Standardjai, a ,Helyes gyakorlat utmutato.?2 és a
,CF kozpont keretei?® c. dokumentumok megfogalmazzak a cisztas fibrézis ellatasanak eurdpai
normait, melyet a nyugat-eurépai orszagok tébbsége jelenleg is kovet. Kiilon kitérnek a kelet-eurépai
orszagok helyzetére, ugyanis ebben a térségben az anyagi és személyi feltételek hianyaban az ellatas
tudvalevé, hogy nem az ajanlasok szerint zajlik. Azonban a sz(kods eréforrasok tudataban is
megfogalmaz kezdeti Iépéseket, atmeneti megoldasokat, melyek ezen orszagokban is bevezethetbek,
és melyektdl az ellatas minéségének, ezaltal a betegek életkilatasainak javulasa varhato.

A dokumentum megfogalmaz ajanlasokat mind a betegutak szervezésével és az ellatas szinterével
diagnosztikaval foglalkozd laboratériumok szamara, Kkijeloli a CF kozpontok személyi és
infrastrukturalis feltételeit, korlatot szab a kezelés megkezdéséig eltel6 maximalisan elfogadhato
idének. Tébbszor érinti a betegek és szilleik megfeleld tdjékoztatasanak szikségesseégét, modszereit,
illetve a gyermekellatdsbdl a felnétt elldtasba torténd atadas gordulékeny lebonyolitasanak
jelentéségét. Ez utobbit a két team kozoétti egylttmikodés, a beteggel és gondozdival folytatott
tobbszori megbeszélések teszik zokkendmentessé. Hangsulyozza tovabba a betegregiszterek
fontossagat.

Tekintettel arra, hogy a mai kezelési lehet6ségekkel a CF-es betegek dontd tébbsége j6 altaldnos
allapotban megéri a felnéttkort, a dokumentum a gyermekkori CF-ellatas legfébb feladatdnak a
prevenciot nevezi, a felnéttek ellatasanak pedig a terapiat és az élet végi gondozast.

Kimondja, hogy az ujsziléttkori szlrévizsgalat szakmailag indokolt, bizonyitékokon alapul. Az
Ujszulottkori szliréssel kiemelt csecsemdket CF megerésitett diagnézisa esetén 35, de legkésébb 58
napos korban latnia kell CF-ellatdé teamnek.

Verejtékvizsgélatot, illetve genetikai vizsgalatot végz6 laboratériumoknak évente min. 150
verejtéktesztet el kell végeznilk, a genetikai vizsgalatra levett mintakat legritkabban hetente fel kell
dolgozniuk, valamint képesnek kell lennilik szaraz vércsepp, teljes vér és szajnyalkahartya-kenet
vizsgalatat elvégezni.

22 Smyth T. et al. European Cystic Fibrosis Society Standards of Care: Best Practice guidelines. Journal of Cystic Fibrosis 13
(2014) S23-S42

2 Conway S. et al. European Cystic Fibrosis Society Standards of Care: Framework for the Cystic Fibrosis Centre. Journal of

Cystic Fibrosis 13 (2014) S3-S22
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A pozitiv diagnosztikus vizsgalat eredményét 24 6ran belll koézolni kell a csaladdal; a szdébeli
tajekoztatast kdvetben el kell 6ket latni irasos anyagokkal és ismertetni kell az elektronikus média
relevans fellleteit.

A dokumentum megallapitja, hogy a CF-es betegek centrumokban térténd kezelése bizonyitottan
hatékonyabb az ettél eltérd ellatasi formaknal.

A megfelelé szinvonall betegellatas érdekében a centrumoknak legalabb 100 beteget el kell latniuk.
Ettél bizonyos esetekben eltérhetnek (példaul tavoli, ritkan lakott régié), de legkevesebb 50 beteg
kezelése vellik szemben is elvaras, és utébbi esetben egy nagyobb centrumhoz kell kapcsolodniuk.

Tovabbi kritériumok a centrumokkal szemben:

o Rutin és slrg6sségi ellatas céljabdl a nap 24 orajaban elérhetdnek kell lennie.
e A Kkeresztfert6zések megel6zése érdekében egyagyas kortermekben kell elhelyeznilk a
betegeket, sajat firdészobaval és WC-vel.
o Gyermek hozzatartozdja szamara is elhelyezést kell biztositaniuk.
e Team Osszetétele:
- gyermekpulmonolégus/pulmonolégus
- Klinikai mikrobiolégus
- orvos gyakornok
- klinikai szakn&vér
- fizioterapeuta
- dietetikus
- szocidlis munkas
- gyoégyszerész
- titkarsag
- adatbazis koordinator
o Elérnek egyéb  szakorvosokat:  gasztroenteroldgus-hepatologust, endokrinolégus-
diabetoldégust, fll-orr-gégészt, mellkas- és altalanos sebészt, anesztezioldgust, reumatolégust,
szllész-n6gyodgyaszt, nefrolégust, pszichiatert, intervencios radiolégust.
e A Kkiulénb6zd betegszadmu (50, 100, 250 f&) centrumokban szikséges munkaiddéaranyokra
ajanlasokat fogalmaz meg.
o Az egyes szakemberek ellatasban betoltétt szerepét, munkakoérét precizen koérdlirja.

A dokumentum a kelet-eurépai orszagok kapcsan tudomasul veszi, hogy az iranyelv azonnali
bevezetése, alkalmazasa a gazdaséagilag kevésbé fejlett eurépai orszagokban, ahol még nincs vagy
nem megfelel§ a CF-ellatas, nehézséget okozhat.

Megfogalmazza, hogy bizonyos kelet-eurépai orszagokban csak nagyon alapszintl vagy nem is
eszrevehetd CF-ellatas zajlik, azonban feltétlenul sziikséges, hogy minden eurdpai orszag ezen
iranyelv gyakorlati alkalmazasara torekedjen, mert nem elfogadhaté, hogy a jelenlegihez hasonlo
varhato élettartambeli kildnbségek legyenek egyes eurdpai orszagok betegei kdzott.

Az elvégzett felmérésekbdl kiderult, hogy jelenleg 50-nél kevesebb beteget latnak el a centrumok, és
szamos CF centrumban nincs szakndvér, dietetikus, mikrobioléogus, pszichologus, szocialis munkas
vagy titkarsag.

A felmérésben megkérdezettek véleménye megegyezett abban, hogy
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gyermekgyogyasz/pulmonologus, fizioterapeuta és CF ndévér esszencidlisak a csapatban, és a
minimalisan 50 f6s betegszam realisnak és elfogadhatdnak tlinik szamukra.

Problémat okoz az is, hogy tébb orszagban nincs egyuttmikédés a gyermek és felnétt centrumok
kozott.

Ezen kelet-eurépai orszagokban a kovetkezd kezdeti Iépéseket latja sziikségesnek az Eurdpai CF
Tarsasag:

e Centralizalni kell a CF ellatast, mind a gyermekek, mind a felnéttek szamara megfeleld szinti
komplex ellatast nyujtani tudd centrumokba.

e A centrumoknak legalabb 100 beteget kell ellatniuk, de ideiglenesen az 50-es létszam is
elfogadhaté.

e Az anyagi és személyi korlatok miatt a kilsé kérhazzal megosztott/oda kihelyezett ellatas nem
kdvetendd stratégia ezekben az orszagokban.

o A forrasokat kozvetlenidl a centrumokba kell iranyitani, melyek nagyobb kérhazakban,
lehetéség szerint egyetemi intézményekben kapjanak helyet.

e A minimum személyi feltételek: szakorvos és szaknéveér (1-1 a gyermekeknek és felnétteknek)
és CF specialista gyégytornasz.

o A cél személyi feltételek: mikrobiolégus, dietetikus, pszicholdgus, szocidlis munkas, klinikai
genetikus, de ezek hianya ne hatraltassa a centrumok felallitasat.

A cisztas fibrozis ellatasara az Egyesiilt Kiralysagban kétféle ellatasi modellt dolgoztak ki:?*

o Full care”: A beteg ellatasa teljes egészében a CF kézpontban torténik (Anglia 53 millié s
lakossagéat 21 centrum latja el)

o ,Shared care”: A beteg ellatdsat megosztja a CF kdzpont és a terilleti, CF-halézathoz tartozé
kérhaz

A felnéttek ellatasa kizarélag ,full care” keretében térténhet (rutin beavatkozasokat, ill. hospice ellatast
terlleti intézményben is végezhetnek, a kdzpont értesitése mellett), a gyermekek ellatasa pedig
barmelyik modell szerint végezhetd, a szulék valaszthatnak a két lehetség kdzul.

Alapvetés, hogy a haldézati kérhazban ugyanolyan szinvonalu ellatast kell nyudjtani, mint centrumban
végzett kezelés soran. Nem fontos, hogy a beteg minden alkalommal ugyanahhoz az orvoshoz
keriljon, de évente min. 2 alkalommal ldssa a sajat orvosa, aki probléma esetén barmikor
rendelkezésre all. A centrum 24 6ras elérést biztosit, barmikor azonnal képes felvenni a beteget.
Kizarélag életveszély esetén vihetik mashova, de amint lehetséges, at kell szallitani a kdzpontba. Ha
ez nem lehetséges (pl. égési osztaly), a centrum ellatja tanacsokkal a kezelést végzd intézményt. A
centrumok rendelkeznek az Ujsziléttkori szlrévizsgalatokhoz, a diagndzis felallitasdhoz, illetve
mikrobiolégiai vizsgalatokhoz szilkséges laboratoriumi hattérrel vagy hozzaféréssel. Fekvd- és

24 Cystic fibrosis Our focus. Standards for the Clinical Care of Children and Adults with cystic fibrosis in the
UK, 2011.
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jarobeteg-ellatasra egyarant felkésziiltek, elegendé aggyal rendelkeznek. Ok készitik el a protokollokat
a halézati kérhazak részére, ahonnan a konzultansok rendszeresen latogatjak a kézpontot.

Barmely ellatasi esemény 5 napon belll jelentendd a kézpontnak, akut exacerbacié 1 napon belll. A
kézpontban beallitott terapia megvaltoztatasat azonnal jelezni kell.

Felkészlltek a specialis gondozast igényld élethelyzetekre, mint a tinédzserkor, a gyermekvallalasi
szandék és a terhesség, a transzplantacio, illetve a palliativ ellatas, hospice nyujtasa. Nem hagyjak
figyelmen kivil az alapbetegséghez tarsuldé problémakat, mint az antibiotikus kezelés
mellékhatasaként esetlegesen fellépé hallasvesztés vagy a férfi infertilitas kérdését sem.

A franciaorszagi ellatas felépitése hasonlé az Egyesiilt Kiralysag gyakorlatahoz. Kiemelendd a
betegek biztonsagat szolgald, francia és angol nyelvi CF ,kartya” (4. sz. Melléklet), melyet mindig
maguknal tartanak. Fel kell mutatniuk siirgésségi ellatas igénybe vételekor, vagy, ha nem a
kezel6orvosuknal részesiiinek ellatasban. Ezen a kartyan szerepelnek az ellatd centrum és a
kezelborvos adatai, illetve révid, betegségspecifikus instrukciok az orvosoknak (pl. mire gondoljanak
faradékonysag, szédilés, hanyinger esetén, mire gondoljanak bélrendszeri panaszok esetén stb.). Ezt
kiegésziti egy informacids ,kartya”’, mely elsésorban a betegek szamara nyujt tajékoztatast, de e mellé
kell tennilk utolsé zardjelentésiiket és utolso leleteiket. Ezt a dokumentumot szintén mindig maguknal
kell tartaniuk.

Ezen kivll kiemelendd, hogy koordinator névért jeldinek ki, aki a beteg centrumban zajlé 6sszes

5.6.2. CF ellatasanak jelenlegi helyzete

A hazai cisztas fibrézis ellatas habéar sok évre visszatekinté szakmai multtal rendelkezik, sokaig nem
rendelkezett 6nmaga pontos bemutatasara és a pillanatnyi betegellatasi helyzet attekintésére
vonatkozd Osszesitett betegadatbazissal. Azonban az id6 elérehaladtaval, a betegek emelkedd
létszadmaval és varhatd életkoraval egyutt folyamatosan alakult ki az igény egy ilyen, a kezel6orvosok
és ellatdhelyek 6sszehangolt munkajanak eredményébdl sziletd betegregiszter létrehozasara. A
hazai CF-regiszter 2008 6ta mikodik, rendszeres 0sszefoglalot készit az elmult év adataibdl.

Az Egészségugyi Vilagszervezet definicidja szerint a betegregiszter dokumentumok olyan
gyljteménye, mely egységes informécio6t tartalmaz az egyénekrdl, amelyet szisztematikus és atfogo
moddon gylijtoéttek elére meghatérozott tudomanyos, klinikai vagy szakmapolitikai célbdl. A Magyar
Cisztas Fibrozis regiszter az emlitett kritériumoknak az alabbi feltételek teljesitésével felel meg:

Adatainkat az orszag 0sszes cisztas fibrézisos betegeket gondozo és ellaté intézmények altal kildott,
egységes — az eurdpai betegregiszterben is definialt — paramétereket tartalmazoé jelentések alapjan
gylijtjuk 6ssze éves frekvenciaval. A gyljtdétt paramatérekkel kapcsolatban nemcsak orszagos
konszenzus alakult ki az elmult évek sordn, de azok az eurdpai regiszternek is megfeleltethet6
definiciok mentén kerlltek kialakitasra, ezaltal pedig biztosithaté nemcsak az orszagos intézmények
adatainak dsszehasonlitasa, de az eurdpai viszonylatok kdzé is elhelyezhetéek az adatok.

Az adatok kiértékelése, a betegség multidiszciplinaris ellatast igénylé volta miatt, tobb sikban is
értelmezhet6. A klinikai adatok képet nyuljtanak az ellatdas minéségérél, a terapiak roévid és hosszu

% Mucoviscidose. Protocole national de diagnostic et de soins pour une maladie rare. Haute Autorité de Santé, 2006.
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tavu hatasairdl. Az epidemiolégiai adatokbdl a betegség terlleti eloszlasa mellett képet kaphatnak a
szakemberek az ellatdhelyek leterheltségérdl valamint azok véarhaté gazdasagi hatdsairdl is.
Osszehasonlithatd a hazai gyakorlatok eredményessége a kérnyezd orszagok gyakorlataival, a
konkrét adatoknak kdszonhetéen pedig pontosan megfogalmazhatd kérdések tehetbek fel az egyes
orszagok tarsszervezeteinek, szakembereinek. A genetikai adatok a betegség eredetérdl és
napjainkban a genetikai alapu terapiak fejlédésével egyre inkabb a gyodgyitas fékuszpontjainak
meghatarozasaban is lényeges szerepet jatszanak.

A regiszter kulcsfontossagu a civil szervezet érdekérvényesité képességének tekintetében is. A
dontéshozdk, szakmapolitikai képvisel6k pontos tajékoztatasaval naprakész és realis képet tudunk
nyujtani a felmerild kérdéseink és igényeink kdvetkezményeit illetéen. A betegszervezet az adatbazis
segitségével olyan elemzéseket is képes elvégezni, amelyek az aktualis témat illetéen kerilnek ad-
hoc jelleggel fokuszba, ezaltal segitve el§ a felel6sségteljes dontéshozatalt és az igények
megvaldsithatésaganak realis felmérését.

Osszefoglalva elmondhat6 tehat, hogy a jol miikddd betegregiszter, a megfelelé technoldgiai és
orvosszakmai hattér nem csak a tudomanyos munkaban és a betegellatas iranyanak
meghatarozasaban jatszik kulcsszerepet, de a szakmapolitikai dontéshozatalban és ezen keresztll a
betegszervezet altalanos érdekérvényesitd képességére is meghatarozé hatassal van.

2. dbra: Betegek létszama ellaté helyek szerint, 2013-ban
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Hazankban 24 intézményben latnak el CF-es betegeket, a betegszam 1-100 f6 koézott alakul.
Tekintettel arra, hogy az eurdpai ajanlasok min. 50 fét, de optimalis esetben min. 100 f6t ellatd
centrumok fenntartasat javasoljak, megallapithatd, hogy Magyarorszagon messze a szakmailag
indokolt alatt maradnak a betegszamok és aranytalanul magas az ellatéhelyek szama.

Orszagos szinten a 600 beteg ellatasat 6-10 CF-kézpont tudna optimalisan ellatni (gyermek és felnétt
kézpontok 6sszesen). Az ellatdhelyek szamanak csokkentése személyi és intézményi ellentétekhez
vezethet. Ennek elkerilésére javasoljuk, hogy rendelet mondja ki a CF centrumokhoz koététt ellatasat.
A centrumok felelienek meg mind betegszamban, mind személyi és targyi adottsagaikban az
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ajanlasoknak. Javasoljuk, hogy nem CF-kdzpontban térténd ellatasért ne jarjon tamogatas az
intézménynek.

Figyelemre mélté, hogy mig az 1,7 millié lakosu Budapesten 66 CF-es beteget tartanak nyilvan
(prevalencia: 0,39:10000), és az 1.235.000 f6s Pest megyében 68-at (0,59:10 000), addig a nem
egészen 700 000 fé6s Borsod-Abauj-Zemplén megyében 67 CF-es beteg él (0,96:10000), az 550 000-
es népességl Szabolcs-Szatmar-Bereg megyében pedig 57 (1,04:10000). Az Eurdpai Unidban és az
Amerikai Egyesiilt Allamokban egyarant 0,74:10 000 kériili a CF prevalenciaja.

Az irredlisan magas el6fordulasi gyakorisag felveti annak lehet6ségét, hogy egyes megyékben
valamilyen okbdl kifolyolag a betegség tulkédolt.

A jelenlegi finanszirozasi rendszerben betegségalapu juttatasokra és kedvezményekre jogosult a
beteg és csaladja.

3. dbra: Betegek létszama lakohelyeik szerint, 2013.
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Atlagéletkor:

Az elmult években j6l nyomonkdvethetd a hazai CF-es betegek atlagéletkoranak emelkedése: 5 év
alatt a férfi és nbObetegek &atlagéletkora Osszességében 2,1 évvel nétt. Eurépai Unids
Osszehasonlitassal 2010-bdl rendelkeziink, ekkor 18 adatszolgaltatd orszag koézul a 13. helyen alltunk
e tekintetben. 11 orszagban mar 2009/10-ben is magasabb volt a betegek atlagéletkora, mint nalunk
2013-ban.
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4. dbra: Eurdpai CF-es betegek atlagéletkora a CF-regiszterek alapjan

Estimated
coverage#
%

Patients

EU28 countries

AT 352 39 13.1 11.9 0.2-55.5
BET 1124 =80 20.4 185 0.0-685
BG* 95 14.2 13.4 0.2-52.3
czl 507 100 17.2 15.8 0.1-55.5
DEN 5048 a0 104 18.5 0.0-715
DKI 451 100 21.8 20.4 0.2-61.3
ES 740 30 17.0 14.9 0.1-57.8
FRT 5640 a0 181 16.5 0.0-796
GR 92 20 16.1 15.9 2.0-41.4
Hum 555 a0 15.8 15.4 0.2-609
IETE 1021 90 18.6 18.1 0.4-58.7
IT 5389 14 24.6 24.6 0.6-60.4
Ly 29 =90 11.8 10.2 1.2-27.0
ML 1244 a7 211 186 01-705
PT 17 42% 14.4 12.4 0.0-49.5
SEN 578 85-90 22.5 20.2 0.2-71.1
sl 6 75 131 1.4 0.3-541
Uk+ 4408 19.9 18.7 0.1-75.7

5. dbra: Betegek atlagéletkoranak alakulasa az elmult években

2008 2009 2010 2011 2012 2013

SZECHENYI @
Eurépai Unié
Europai Szocialis o

5 Alap *

MAGYARORSZAG : =
KORMANYA BEFEKTETES A JOVOBE

43

TAMOP-6.2.5-B-13/1-2014-0001 Szervezeti hatékonysaq fejlesztése
az egészségligyi ellatérendszerben - Terlileti egylittmiik6dés kialakitasa




AEEK

Allami Egészségugyi Ellaté Kézpont

5.6.3. Az ellatasszervezés neuralgikus pontjai ritka betegségekben szenvedd
betegeknél Magyarorszagon

A hazankban leggyakrabban el6forduld ritka betegséggel, a cisztas fibrézissal (CF) kapcsolatban
fogalmazunk meg olyan altaldnos szakmai 6sszefiiggéseket és iranyelveket, amelyek a betegutak
kijelolését célzd egészségszervezési szakértbk szamara fontos informaciokat tartalmazhatnak az
ellatasi tervek meghatarozasa és az eredmények elemzése soran.

A CF vonatkozasaban tett megallapitasokat a ritka betegségekre is altalanosithatjuk azzal, hogy
minden koérképnek megvan a maga szakmai — személyi, targyi és egyéb — kdvetelménye mind
kérleirasban, mind diagnosztikaban, terapiaban, gondozasban és finanszirozasban.

2008 ota folyamatosan betegregiszterrel térténik a paciensek nyilvantartasa, ami civil szervezeti
szinten mikodik és az ellaté helyektél kapott adatokat dolgozza fel. Magyarorszagon kdzel 600 ismert
CF paciens van a nyilvantartasban a 2013-as adatszolgaltatas alapjan.

1. Centrumokban tértéené gondozas

Mind a hazai és nemzetk6zi evidenciak, mind a gyakorlati tapasztalatok azt igazoljak, hogy a CF-es
betegeket centralizaltan indokolt ellatni. Ugy szakmai, mint koltséghatékonysagi szempontbdl ez a
kovetendd ellatasi forma. A betegek specialis sziikségletei igy elégithetéek maximalisan ki. A hazai
prevalencia és incidencia adatok szintén ezt indokoljak.

2. Magasabb ellatasi szintii betegiranyitas

A gyakori kérképekben szenvedd egyénekhez viszonyitva a CF-es paciensek ellatasanak szervezését
és iranyitasat nem az alapellatdsban, hanem magasabb ellatasi szinten, a kijeldlt — egyébként korhazi
ellatast nyujté — centrumok szintjén kell kezdeményezni. Ennek alapveté oka, hogy a betegség
kezeléséhez, gondozasahoz szikséges szakmai kompetenciaval és ismeretekkel jellemz8en ezek a
szolgaltatok rendelkeznek. Megjegyzend6 azonban, hogy ma mar a betegeket — bizonyos feltételek
telieslilése esetén — kuraszeri ellatasban is lehet kezelni, vagyis a két-harom hetes kurakat a paciens
.bejarva”’ is megkaphatja.

3. Folyamatossdg fenntartasa a gondozasban

Mivel a betegség az orvostudomany jelenlegi allasa szerint nem gyodgyithatd, krénikus lefolyasu, ezért
kiemelten fontos a beteg, a szul6 és a kdrnyezet (6voda, iskola, munkahely) oktatasa. A cél az, hogy a
beteg elsajatitsa az otthondban kivitelezhetf, egészségi allapotdt minél tovabb megbrzé
ontevékenységet. Gyermekkorban a szul6k, késébb a betegek altal végzett onmenedzselés
kedvez8en befolydsolja az id8szakos és folyamatos allapotromlasokat.

Kritikus id6pont a gyermek ellatasbdl a felnétt ellatdsba kerllés, hiszen a beteg az addig megszokott
hely, helyzet, szakmai személyzet, attitlid helyett egy Uj egészségugyi kérnyezetbe kertl, ahol mas —
6t felnéttként kezel6 — szemlélettel talalkozik.

4. Multidiszciplinaris szakmai kérnyezet

A betegség Osszetettsége és tdbb szervi érintettsége miatt elldtdsa szdmos egészségugyi szakma és
szakterulet egyuttmikodését igényli.

e Pulmonoldgia (A legsulyosabb tiinetek, elvaltozasok a 1égz&szervrendszerben keletkeznek, amihez
kell6 tapasztalattal és ismeretekkel rendelkez6 tlidégydgyaszokra van szikseég.)
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e Labordiagnosztika, Mikrobiologia (Az allapotromlasokat okozd, a lefolyast befolyasold — olykor
meglehetésen ritka — baktériumok kitenyésztése érzékenység/rezisztencia vonatkozasaban
elengedhetetlen az adekvat kezelés, terapia 6sszeallitasahoz.)

o Képalkoté diagnosztika (Folyamatos rontgen- és CT monitorozas sziikséges a statusz
kdvetéséhez. Ehhez olyan radiolégusokra van szlkség, akik ismerik a CF-re specifikus
elvaltozasokat.)

o Gyogytorna és fizikoterapia(A CF-es betegek allapotaért nagymértékben felelés a tudd
megtisztitasat elésegitd, naponta tobbszor végzett fizikoterapia. Ennek betanitasa, kdvetése olyan
gyogytornasz szakembert igényel, aki sokéves tapasztalattal bir e tertleten.)

o Mellkassebészet (Akut esetben azonnali sebészi beavatkozas valhat szlikségessé.)

e Broncholégia

o Ful-orr-gégészet

e Pszicholégia (A betegség meglétével dsszefiiggésben nagyon gyakran olyan lelki panaszok is
kialakulnak, amelyek leklizdéséhez fontosak a pszicholdgus szakemberek.)

o Dietetika (A CF emészt6-szervrendszeri érintettsége miatt a taplaltsagi allapot szintén jelent6s
tényez6je a korlefolyasnak. A taplalkozasi rend kialakitasahoz, tanacsadashoz dietetikus
szakemberekre van szikség.)

o Intenziv terapias hattér (Sulyos, akut esetben sziikségessé valhat a napi 24 6ras megfigyelés.)

e Apolas (Nagy hangsuly van, féleg a kuraszer(i, vagy kérhazi ellatasok esetében, a szakmailag
kompetens és felkészllt apoldk jelenlétén, tevékenységén.)

e Gasztroenterologia (A CF-ben az emésztd szervrendszer szintén érintett: a hasnyalmirigy, a
gyomor- és bélrendszer, a maj és epe specialis elvaltozasai fordulnak el8)

e Hepatoldgia

o Uroldgia

e Androldgia (Férfi betegek infertilitasa miatt relevans.)

o NO&gyogyaszat, szlilészet (NGi pacienseknél elengedhetetlen.)

o Ful-orr-gégészet (Invaziv beavatkozasok esetén relevans.)

o Diabetoldgia (A CF-ben tipikusan kialakulé cukorbetegségnél indokolt lehet.)

o Transzplantacids sebészet (Jelenleg a betegek tiudéatiltetését még Bécsben végzik, viszont a
Budapesten torténd transzplantacié varhatéan 2015-ben elindul.)

e Transzplantalt betegek gondozasa (A tudéatiltetésen atesett betegeket — ideértve a CF
pacienseket is — a SOTE Pulmonoldgiai Klinikajan gondozzak jelenleg.)

e Orvosi genetika

Ha bizonyos szakmak, szakteruletek nem, vagy nem a kell6 kapacitassal érhetdéek el a centrumban,
szlikség lehet a centrumon Kkivili intézményekbe torténé beutalasra. Ez esetekben viszont rendkivil
fontos, hogy olyan szakemberekhez térténjen az iranyitas, olyan intézményekkel alakuljon ki tartésan
j6 horizontalis szakmai kapcsolat, ahol a CF betegségében jartas és tapasztalt személyzet van jelen.

5. Speciidlis feltételrendszer

Mint az a fentiek alapjan is nyilvanvaldva valt, a szakmai személyzet specialis, tobb éves gyakorlati
tapasztalatokon alapul6 szaktudassal kell, hogy rendelkezzen.

A betegek kezelése — nemzetkdzi trendek alapjan is — izolalt helyiségben toérténik, amihez elkulonitett
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betegszobak és kezel6k szikségesek a legkiemelkeddbb higiéniai feltételek megteremtésével
parhuzamosan.

A kuraszer( ellatasok soran adott gyogyszerek specidlis antibiotikumok és egyéb intravénas szerek,
amelyek tébb hatdanyaggal, viszonylag nagy mennyiségben kell, hogy készleten legyenek a
centrumokban. A CF-es betegek a baktérium rezisztenciatdl fliiggéen kapjak az antibiotikumokat
(egyszerre kettd, vagy tobb hatéanyagut) legaldbb 2-3 héten keresztil napi tobbszéri — 2-3 —
alkalommal. Megjegyzendd, hogy mindehhez jelentés volumeni( egyszer hasznalatos eszkozre is
szUkseég van allandé jelleggel.

A specidlis feltételrendszer mind személyi, mind targyi, mind szakmai, anyagi és gyogyszer
kondicidkban indokolt, ami ujfent aldtamasztja a centrumokban tértén6 gondozas indokoltsagat.

6. Magas finanszirozas, magas koltségek

A korhazi esetek viszonylagos és abszolit értelemben is magas koltségigényességgel vehetbek
szamba. Célszerli lenne — a finanszirozasi atalanydijak revidealasa végett — kontrolling alapon a
korhazi esetek szintjén folyamatosan goércsd alatt tartani a felhasznalt anyagok, eszk6zok valds
koltségeit, valamint a szlkséges szakemberek bérkdltségeit, a rezsikoltségeket, a kért vizsgalatokkal
kapcsolatosan felmerilt raforditdsokat és minden egyéb kozvetlen és kozvetett koltséget a
finanszirozas pénzigyi fedezeti megitéléséhez.

Bevételi oldalrél konstatalhato, hogy az OEP — teljes alapdijat feltételezve (150 eFt/sulyszam) — a
széles spektrumu és kombinalt antibiotikus intravénas kezelésért egy esetre — 3,21923 sulyszam a
relevans HBCs — kdzel 483 eFt-ot fizet a jogszabalyban kiilén nevesitett centrumoknak.

A jogszabalyban a tuddatultetésre (ami érinti a CF-es betegeket is) 20 MFt van régzitve.

Példanak ok&ért a kuldn kijeldlt intézet adott szakorvosa éltal felirhaté specialis CF gydgyszerek kdzul
a Pulmozyme oldat (30 adag/doboz, napi 1, vagy 2 adag sziikséges) dobozanak fogyasztoi ara tébb,
mint 191 eFt, amit 100%-0san megtérit az egészségbiztositd. Szintén specialis CF inhalacios szer a
TOBI/BRAMITOB (60 adag/doboz, kuraban alkalmazva 2 havonta 1 doboz szikséges) dobozanak
fogyasztéi ara kb. 514 eFt, amit szintén teljes mértékben tamogat a TB. Fentieken tul természetesen
még szamos allandé gydgyszerre van szikség, amelyek kilonb6zd koltséggel birnak, eltéré a TB
tamogatasuk mértéke, valamint a felirdsra jogosultak kére.

A szakmai személyzetre vonatkoz6 bérek és a bérkoltség oldalardl feketén-fehéren megallapithato,
hogy a betegség krénikus mivoltara és a betegek t6bbszordsen hatranyos helyzetére tekintettel ebben
az ellatasi szegmensben a szakemberek nem kapnak paraszolvenciat a betegtél, ugyanakkor teljes
munkaiddben kell végezniik munkajukat, masodallasra nincs igazabdl lehet8ség a kapacitashiany
miatt.

Lathatd, hogy ezen adatok alapjan a CF, mint ritka betegség, rendkivil magas kiadassal jar, ezért
indokolt kulonb6z6 egészség-gazdasagtani szamitasokkal és elemzésekkel is kiértékelni az idevago
ellatasokat, a kapott egészségértéket, valamint az ellatasszervezést.

7. Minéségbiztositas specidlis indikatorok mérésével

A CF-ben is nagy jelentésége van a minéség mérésének, azonban mig a gyodgyithaté és
népegészségugyi szempontbdl kiemeltebb jelent8séggel bird betegségek vonatkozasaban mas
mutatészamok alapjan kell megitélni az ellatdsok hatasossagat és hatékonysagat, addig a ritka
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betegségek kezelése soran mas egészségcélok fogalmazédnak meg.

A CF-es betegek kdrére vonatkozoélag orvos-szakmai oldalrdl a varhato élettartam kitolasanak, a minél
kevesebb korhazi kdranak, a minél teljesebb élet megélésének, a minél jobb életminéségben megélt
évek szama ndvelésének van relevanciaja.

A CF-es betegnél olyan tarsadalmi célok kerllnek kijeldlésre, ami mas betegnek természetes és
evidens, igy pl. az iskolai végzettségek, képesitések megszerzése, munkavallalas, felnétté valas,
parkapcsolatok kialakitasa, vagy a csaladalapitas komoly kihivasokat jelentenek.

Akér a szakmai adatokbdl képzett indikatorokat, akar a tédrsadalmi és egyéni — nem kdzvetlenil az
egészségi allapottal 6sszefliggd — célok teljesiulését végezzik, mindséget mérhetiink. Megitélhetjik
az adott centrum szakmai munkajat, vagy akar az egyén (gyermeknél a sziil6 és kornyezete)
ontevékenységének milyenségét.

A min6ségulgyi analiziseknek fontos szerepuk van a visszacsatolasnal mind a centrumokban folytatott
tevékenység és az ott dolgozé szakemberek feladatvégzésének, mind pedig az egyén (gyermek
esetében a szll6 és a kérnyezet) dSnmenedzselésének kiértékelésénél.

5.6.4. Osszefogas egészségiigyi agazaton beliil és agazaton kiviil

A ritka betegségek tébbségében, igy a CF-ben is, kiemelt szerepe van az ellatast végz6 szerepldk és

ismertetése az egészségugyi szolgaltatast nyujté szereplék tudastarat boviti.

Ezek a betegek mas tarsadalmi szegmensekben is hatranyos helyzetbe keriinek, ezért indokolt az
oktatasi és a szocialis szféra bevonasa. EI6bbi az iskolai rendszerben torténé integracio
megteremtése miatt, utdbbi pedig tobb, szocialis jellegl hatrany ellensulyozasa miatt fontos. Relevans
szektor még a foglalkoztatasi szféra.

Lathatd, hogy a fenti feladatok ellatasa, a kapcsolatok kialakitdsa és fenntartdsa, az integraciés
kezdeményezések megtétele csak kdzdsségi szinten képzelhetd el, ezért jellemzben ritka betegségek
esetében civil szervezetek is megalakulnak, akik segitséget nyujtanak a pacienseknek és
csaladjuknak.

5.6.5. Javaslatok a cisztas fibrozis ellatasanak javitasara
Sziirés

A csecsemékori szlirés bevezetésérél évek ota szakmai vita zajlik, melynek kdzéppontjaban az
elvégzend§ szlrévizsgalat all. A kérdésrdl mihamarabbi déntéshozatal szikséges.

Mivel a jelenlegi térvények szigoru szabalyrendszerben korlatozzak a genetikai vizsgalatok elvégzését
és az azzal kapcsolatos tajékoztatast; felmeril az is, hogy jogszabaly-mdédositas segithet az
Ujszulottkori szlrés bevezetésében. Megfontolandd, hogy ne csak Kklinikai genetikus adhasson
informaciot a szlil6k részére, hanem a cisztas fibrézis ellatasban jartas orvos is.

Ellatas centralizalasa

A nemzetkdzi ajanlasokat kovetve javithatunk a betegek ellatasan. Szakértéi kozpontok
létrehozédsaval szamon kérhetd lenne az ellatdas minésége és a szakmai protokollok betartdsa. A
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szakért6i koézpontoknak feladatot kellene vallalni a kutatasban, konferenciak szervezésében, a
nemzetkdzi konferenciakon vald részvételben, oktatasban (orvos, névér, gyogytornasz). Amennyiben
a CF-ellatas nemzetkozi protokollja valtozik, a centrumok vezetdinek figyelmét rairanyitva fel kellene
vetnie a magyar ajanlas esetleges megvaltoztatasat.

Az Eurépai Cisztas Fibrozis Tarsasag ajanlasat betartva sziikséges kialakitani a centrumokat.

A magyarorszagi cisztas fibrozis ellatasra vonatkozé szakmai iranyelvek bevezetésével
ellenérizhetébb ellatasi rendszert lehetne kialakitani.

Egészségiigyi személyzet informalasa

Egyszer(i, kdnnyen érthetd, de a betegségrél atfogd képet ado tajekoztatdé anyagok létrehozasaval a
haziorvosokat és a gyogyszerészeket is informalni lehetne a betegség elldtasaval kapcsolatos
nehézségekrol.

A CF-kartya bevezetése segitené a betegek ellatasa kozben felmeriil6 koénnyebb problémak
megoldasat. Ezen szerepelni kellene a diagnoézisnak, a gydégyszereknek és a centrum
elérhetdségének is.

Gondozas

A diagndzis megsziletése utan, illetve a gyermek ellatasbol a feln6tt ellatasba atkertilve a
haziorvosnak és a beteget gondozd orvosnak javasolt mihamarabb felvenni a kapcsolatot.

A haziorvosnak kérdés esetén legyen lehetésége a centrummal valé azonnali kapcsolatfelvételre.

A gyermek és a feln6tt centrumok kézotti kapcesolatot erésitve kdnnyiteni lehetne az atadas/atvétel
nehézségein a betegek és az orvosok szemszdgébdl is. Megfeleld betegoktatassal ezt az atmenetet
kénnyebbé tehetnénk a betegeknek és csaladjuknak, valamint adherenciajukat is névelnénk.

A cisztas fibrézis ellatasban javasolt a CF-koordinator, illetve névér szerepének erésitése, mivel 6
folyamatos kapcsolatban all a betegekkel, a szil6kkel, a haziorvossal. Fontos a gyors elérhetseég.
Indokolt esetben javasolja az azonnali orvoshoz iranyitast.

A pszichés vezetésre nagyobb hangsulyt kell fektetni, mely nemcsak a betegeket, hanem csaladjukat
is kell, hogy célozza.

Betegek tajékoztatasa

Szikségesnek tartjuk, hogy CF ndvér vagy CF-koordinator betegoktatast végezzen, melynek egyik
koézponti eleme a higiénés szabalyok fontossaga: a betegek egymas kozotti kapcsolattartasa és az
otthoni eszkdzok fertétlenitése.

Sziikség lenne egységes allaspont kialakitasara a palyavalasztassal kapcsolatban. A probléma mar
14 éves kor korul jelentkezik, igy mind a gyerek, mind a felnétt ellatast érinti.

Az ellaté orvos tajékoztassa a beteget a betegszervezetek létezésérél és az ahhoz valé csatlakozas
fontossagaral.
Szocialis segitségnyujtas

A megvaltozott munkaképesség elbiralasanal szikséges lenne a CF-ellatd orvosok bevonasa és a
kritériumok egységesitése. Fontos a CF-ben szenvedd betegek munkavallalasanak tamogatasa és
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munkakdrulmeényeik javitdsa. A CF-eseket foglalkoztatokat fel kell vilagositani a betegek specialis
igényeirdl.

A jelenlegi helyzet javitdsara szamos olyan |épést lehetne tenni, mely nem jelent anyagi terhet a
kézponti finanszirozasra, de a betegellatas minéségén jelentésen tudna emelni.
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V. Mellékletek

1. sz. melléklet: Egyes orszagok kotelezd ujszildttkori szlrbvizsgalatai
2. sz. melléklet: Semmelweis Egyetem Ritka Betegség Halozata altal ellatott betegségek

3. sz. melléklet: Tajékoztatd a Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel Elék Orszagos Szévetsége
segélyvonalardl (3/1) és dnkéntes toborzasrél (3/2)

4. sz. melléklet: Franciaorszagban hasznalatos cisztas fibrézis kartya
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