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Kedves Olvasé!

Nagy 6rommel kdszontiink a Fehér Hollé Gjraéledé szamaban, mely most online olvashaté, de
reményeink szerint a 2026. évi Ritka Betegségek Vilagnapjan nyomtatott formaban is kézbe vehetitek.
Ennek szamnak az ad kulonleges jelentéséget, hogy most t6bbszords jubileumot Ginnepliink majd:
2026-ban lesz 20 éves a RIROSZ és 10 éves a Ment66v Informaciés Kézpontunk és Segélyvonalunk.

A Fehér Holl6 célja, hogy kdzds nyelvet teremtsen orvos és beteg, szakmai segité és csaladtag,
doéntéshozo és civil kdzoétt. Hid szeretnénk lenni az informéacio és emberi sorsok kdzott.

Ez a kiadvany azoknak szél, akik érintettek valamilyen ritka betegségben — legyenek betegek,
hozzatartozok, orvosok, terapeutak vagy barki, aki nap mint nap megéli, hogy a ,ritkasag” egy kulénle-
ges élethelyzet.

Szeretnénk emlékeztetni arra, hogy a valasztott neviink - Fehér Holl6 - nem véletlen. Az éjfekete
tarsai kozul kitting fehér hollé ritka, killonleges és sokak szamara ismeretlen. Eppen olyan, mint azok az
emberek, akikrél e lap szdl. Ritkak — de itt vannak. Lathatatlanok — de jelen vannak. Ertékesek —
mert a massag lehet lehetdség is a megértésre, a fejlodésre, az 6sszefogasra.

Szeretnénk Ujsagunkkal lathatobbé tenni mindazt, ami ritka, de fontos. Ami killénleges és nagyon is valos.
Szeretnénk, ha a Fehér Hollé egy olyan forras lenne a szamotokra, ahol:

* hiteles és kdzérthetd informaciokat kaphattok a ritkakat érinté aktualis kérdésekrél;

» sorstarsak, érintettek torténeteibdl, nehézségeibdl és reményeibdl erét merithettek;

» aterlileten dolgozé szakemberek gondolatai segitenek eligazodni altalanos szakmai kérdésekben;
* megismerkedhettek mas orszagok ritka betegekkel foglalkoz6 szervezeteivel;

* és tartalmaink segitenek abban, hogy érezd, nem vagy egyedul.

A Fehér Holl6 nem egy hivatalos kiadvany, nem is egy szakmai Utmutaté — hanem egy k6z6sségi
tér, ahol érteslilhettek minden, a ritkakat érintd hazai és nemzetkdzi valtozasrol, ahol 6szintén lehet
beszélni a nehézségekrdl, kérdésekrdl, de a kiizdelemrél, reményrol és a kis gyézelmeinkrdl is. A kdvet-
kez®d szamokban sorra bemutatkoznak a RIROSZ tagszervezetei és a ritka betegségekkel foglalkozo
szakért6i kozpontok. Tajékoztatunk az Gj kiadvanyokrol és folyamatosan varjuk sorstarsaink torténeteit is.

Koszoénjiik, hogy itt vagy veliink. Ha van térténeted, gondolatod, kérdésed, oszd meg batran —
ez a lap érted van, rélad szél, és Veled egyltt lesz igazan él6!

. . . - .
Ez a lap mindannyiunké — formaljuk egyiitt! a Fehér Holl6 szerkesztésége
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Hogyan segiti a Ritka Szovetség (RIROSZ) a ritka betegséggel éloket,

csaladjaikat és a szervezeteiket

Dr. Pogany Gabor ,
Ritka és Velesztiletett Rendellenességgel EIék Orszagos Szévetsége, elndk

Aritka betegségek paradox modon az egyik legnagyobb betegcsoportot jelentik: hazankban
a becslések szerint mintegy 600-800 ezer embert érintenek. Mivel kb. 70% szazalékban
valamilyen fogyatékossagot is okoznak, ezért 6k az egyik legnagyobb fogyatékos csoport
is. Ezek a korképek altalaban életveszélyesek, kronikus leépiléssel jarnak, diagndzisuk
sokszor évekig késik. A betegek és csaladjaik a diagnosztikai késedelem, a téves diagnézis
vagy az ellatdshoz vald hozzéaférés hianya miatt gyakran reménytelen helyzetbe kerllnek.
ARitka és Velesziiletett Rendellenességgel Elék Orszagos Szévetsége (RIROSZ) 2006-ban
azért jott létre, hogy ebben a zavaros kdrnyezetben iranytit, térképet és tuléléfelszerelést
adjon a ritka betegséggel él6knek. Az aladbbiakban attekintjik, hogyan segiti a szervezet a
betegeket, csaladjaikat és a tagszervezeteket.

Kildetés és érdekvédelem

A RIROSZ mara 60-ndl is tdbb betegszervezetet tomorité ernydszervezet (1). Alapitasa el6tt
Magyarorszagon csupan néhany egyesulet mikddoétt, amelyek egy-egy ritka betegségre
fokuszaltak; ezek 6nallban nem tudtak hatékonyan képviselni a betegek érdekeit.

A szbvetség célja ezért tobbek kozott:

« kritikus tdmeg elérése és egység — minél tobb ritka betegségben érintett beteg képvise-
lete, a forrasok koncentralasa és a betegszervezetek kozotti egyittmikoddés erdsitése;

- érdekvédelmi fellépés — hatarozott lobbitevékenység annak érdekében, hogy a ritka
betegek szamara készuljéon Nemzeti Terv és abban az eurépai ajanlasok hazai viszonyokhoz
igazod6 formaban jelenjenek meg;

+ nemzetkozi kapcsolatok — tagsag az europai ernydszervezetben (EURORDIS), részvé-
tel nemzetkdzi felmérésekben (példaul EurordisCare 2—-3, BURQOL RD), ami segiti a hazai
helyzet feltarasat és a j6 gyakorlatok atvételét.

A szbvetség rendszeresen szervez konferencidkat és létrehozta az els6 Nemzeti Terv Koor-
dinaciojat El6segité Bizottsagot, hogy a ritka betegségre vonatkoz6 szakpolitikai stratégiat
minden érdekelt fél véleménye alapjan formaljak. Az érdekvédelmi tevékenység eredmé-
nyeként a 2024—2030 kozti idészakra sz6l6 masodik RB Nemzeti Terv mar kiegészitve tar-
talmazza a ritka betegek szamara sziikséges intézkedéseket (korai diagnoézis, szakértdi kdz-
pontok, regiszterek stb. lasd a masik cikklinket).

Informacio és tudaskozvetités

Aritka betegségekkel é16k legnagyobb problémaja az informaciéhiany. A RIROSZ feladataul
tlzte ki, hogy lerbviditse azt az akéar évtizedekig tarté folyamatot, amig a betegek eljutnak a
megfeleld diagndzishoz és ellatashoz (2). Ennek érdekében jott Iétre a Ment6dv Informaciés
Kozpont és Segélyvonal. Ez a kbzpont:

- gyors és hiteles informaciét biztosit a betegek, csaladtagok, szakemberek és
déntéshozok szamara egészségugyi, szocidlis és oktatasi kérdésekben;

- forditja és rendszerezi a szakmai anyagokat, megkénnyitve a ritka betegségekkel
kapcsolatos kutatasok és ellatasok hazai alkalmazasat;

- segit az arva gyogyszerekkel kapcsolatos tajékozédasban és kutatasokban, el6re
mozditva ezek hazai elérhetéségét;

+ telefonos segélyvonalat és honlapot miikédtet, ahol barki kérdéseket tehet fel.
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A koézpontnak kdszdnhetben a ritka betegségben él6k és kdrnyezetik gyorsan juthatnak
szakszer( informaciohoz, egyebek mellett a megfelelé egészséglgyi és szocidlis ellatasrol
vagy oktatasrol. Ez a szolgaltatas nagy segitség a diagnoézisig vezet6 Gt lerdviditésében és
a betegek kiszolgaltatottsdganak cstkkentésében.

Szakértoi kozpontok és koordinacio

Az ellatasi rendszer széttéredezettsége miatt a ritka betegségben él6k gyakran évekig bo-
lyonganak az egészségigyben. A RIROSZ a Nemzeti Tervek megalkotasa soran hangsuly-
ozta, hogy szakért6i kbzpontokra, egységes betegutakra és multidiszciplinaris ellatasra van
szlikség. Az erny6szervezet:

- tamogatja 0j szakértoi kozpontok létrehozasat és a mar meglévok fejlesztését; ezek
koncentraljak a ritka betegségek kezeléséhez sziikséges tudast és eréforrasokat;

+ szorgalmazza az ORPHA-kodok bevezetését a korhazi informatikai rendszerekbe és az
Elektronikus Egészséglgyi Szolgaltatasi Térbe (EESZT), hogy a ritka betegségek lathatova
véljanak az egészségulgyi statisztikakban;

- kezdeményezte és részt vesz az életut koordinator képzések szervezésében.

Az ELTE és a Semmelweis Egyetem 2024 ben inditott szakiranyu tovabbképzést a RIROSZ-
szal egyuttmikddve: az életit koordinatorok dsszekapcsoljdk a csalddokat a szlkséges
szolgaltatasokkal, értékelnek, tanacsot adnak, kisérik a betegeket és segitik az eréforra-
sokhoz val6 hozzaférést. A koordinatorok érdekvédelmi, kommunikacios és oktatasi tevé-
kenysége révén javitjak a ritka betegségben érintettek jolétét és onallbsagat (3).
Kozosségépités és sorstars tamogatas

A ritka betegségben éI6k és csaladjaik gyakran elszigetelédnek. A RIROSZ felismerte, hogy
a kdzosség ereje kulcsfontossagu. A szdvetség:

+ kapcsolatot teremt sorstarsak kézétt, segitve 6ket abban, hogy megosszék tapaszta-
lataikat és tAmogassak egymast;

- sajat betegszervezeti tagjain keresztiil csaladi napokat, taborokat, fotépalyazatokat
és a Ritka Betegségek Vilagnapjahoz kapcsol6dé rendezvényeket szervez, hogy a tar-
sadalom figyelmét is felhivja a ritka betegek helyzetére;

- Onkéntes halozatot és adomanygyiijto kampanyokat szervez, illetve 1 %-os adofel-
ajanlasi kampanyt folytat, amely a szervezet mikodésének egyik f6 finanszirozasi forrasa.
Tagszervezetek tamogatasa és kapacitasépités

A betegségek sokfélesége miatt a tagszervezetek el6tt allé kihivasok is valtozatosak.

A RIROSZ szerepe ernydszervezetként, hogy segitse e szervezetek munkajat. A 2014-es
elemzés szerint a betegszervezeteket pénzhiany, szakemberhiany és alacsony szervezett-
ségi szint jellemzi. A RIROSZ az alabbi eszkdzokkel segit:

- tapasztalat- és informaciomegosztas — a tagok kdzott megosztjak a j6 gyakorlatokat,
egyuttmlkodési lehetéségeket és kdzds projektekben vesznek részt;

- képzések és workshopok — szervezetfejlesztési, kommunikacios, adomanyszervezési
tréningeket szerveznek, hogy a tagszervezetek professzionélisabban mikddhessenek;

- jogi és szakmai tanacsadas — segitenek a péalyazati forrasok megszerzésében és az
érdekvédelmi tevékenységben;

+ nemzetkozi képviselet — a RIROSZ részt vesz az eurbpai betegszévetségek munka-
jaban, igy tagjai nemzetkdzi szinten is lathatova véalnak.

Koévetkeztetés

A ritka betegségekben érintettek szamara a legnagyobb kihivas a diagn6zishoz és az
ellatashoz vezetd hosszu és bizonytalan Gt. A Ritka és Velesziletett Rendellenességgel Elék
Orszagos Szoévetsége (RIROSZ) olyan erny8szervezet, amely ezen az Gton iranytiként
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szolgal: képviseli a betegek érdekeit, informaciét nyujt, segiti a szakértéi kdzpontok létre-
hozésat, kdzosséget épit és a tagszervezeteket is tamogatja. A RIROSZ tevékenységei
hozzajarulnak ahhoz, hogy a ritka betegséggel élék esélyei javuljanak, a csaladok ne mar-
adjanak magukra, és a tarsadalom nagyobb figyelmet forditson erre a sokakat érintd, mégis
gyakran lathatatlan problémara.

Hivatkozasok

1. Ritka betegségek: &ssze kell fogniuk, igy méar témeget alkotnak - Rehabportal

2. Ritka betegségek: informaciés kézpont és segélyvonal | Weborvos.hu

3. Nemzeti Eréforras (Uni-Versum) Kézpont « RIROSZ
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A Ritka Betegségek Il. Nemzeti Tervének koncepcidja

Dr. Pogany Gabor !
Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel EIék Orszagos Szévetsége, elndk

A hattér: els6 nemzeti terv és eurdpai 6sztonzés

A 2009 ben elfogadott eurépai tanacsi ajanlas felkérte a tagallamokat, hogy legkésébb 2013
ig készitsenek nemzeti terveket a ritka betegségek kezelésére, mivel e komplex terlleten
csak atfogd megkdzelitéssel a betegek életmindségét javitva, a holisztikus ellatast és a tar-
sadalmi beilleszkedést tamogatva lehet eredményt elérni. Hazank a RIROSZ és a szak-
politikai szerepl6k bevonasaval 2014-re kidolgozta az elsé Nemzeti Tervet, amely 2020-ig
érvényes szakpolitikai stratégiat vazolt. A terv elsésorban medikélis szemléletd volt: az in-
tegrélt ellatast is féként az egészséglgyi szolgaltatdsok 6sszehangolasaként értelmezte.
Mivel a ritka betegséggel él6k donté tébbsége nem gyogyul meg (csupan 6 %-uknak van
jelenleg gyogyulast eredményezd oki terapiaja), idével egyre inkabb el6térbe keriiinek a szo-
cidlis, oktatasi, munkaugyi és csaladiigyi szempontok (1). A2014-2020. kdzébtti terv lejartaval
sziikségessé valt egy atfogobb, a tarsadalom egészét érint6 keretrendszer.

Miért kellett uj koncepci6?

A Covid 19 pandémia alatti tapasztalatok ramutattak arra, hogy a ritka betegségben szen-
vedbk még sérllékenyebb helyzetbe kerlinek, ha a kilénbdzé ellatérendszerek nincsenek
Osszehangolva (2). A hazai és eurdpai civil szervezetek, kutatok és egészséglgyi szakember-
ek ezért kezdeményezték a Nemzeti Terv megujitasat. A cél az volt, hogy egy olyan holiszti-
kus keretstratégia szllessen, amely nemcsak az egészségugyi ellatasra fokuszal, hanem a
diagnozistél a mindennapi életig kiséri a betegeket minden életkorban.

A keretstratégia jellemzéi

Keretstratégia és cselekvési tervek

A méasodik Nemzeti Tervet keretstratégiaként dolgoztak at, amelyhez révid tava cselekvési
tervek kapcsolédnak. Utdbbiak kdzll az elsd is széleskdrli szakmai, valamint civil egytt-
mikddéssel készilt. A keretstratégia igy konkrét intézkedéseket, felelésségi koroket,
hatéariddket, indikatorokat és kéltségvetési keretet hatarozna meg. Ez a szerkezet segitené,
hogy a célkitizések ne maradjanak deklarativ szinten, hanem tényleges intézkedések és
szamonkérhetd hataridék révén valésuljanak meg. Az elsd cselekvési tervnek ez a része
azonban még kidolgozas alatt all.

Holisztikus, agazatk6zi megkozelités

Az egyik legfontosabb valtozas, hogy a méasodik terv holisztikus agazatkdzi integralt ellatast
ir elé az el6zd terv tuinyomorészt medikalis nézépontja helyett. A koncepcio a ritka betegek
ellatasat egységként kezeli: az egészségugyi szolgaltatasok mellett hangsulyt kap a szocia-
lis segitség, az oktatasi tamogatés, a munkaerd piaci integracio és a csaladok segitése. A
cél, hogy a betegek ne kall6djanak el az ellatorendszerek labirintusdban, hanem koordinalt
segitséget kapjanak a diagnoézistél a tarsadalmi beilleszkedésig.

Toébb beavatkozasi teriilet és prioritasok

A keretstratégia a beavatkozasi teriiletek szamanak bévitését irdnyozza eld, ami azt jelenti,
hogy az els6 terv kilenc témajan tal tovabbi terlleteket vizsgalnak. A déntéshozatal meg-
kénnyitése érdekében prioritasokat hataroznak meg. A legfontosabb prioritasok:

1. Korai, pontos diagnézis: cél a minél korabbi és gyorsabb diagnézis felallitasa, mert a
jelenlegi késések komoly kdévetkezményekkel jarnak.
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2. Jobb hozzaférés az ellatasokhoz: biztositani kell a szolgaltatasokhoz valé kénnyebb
hozzaférést és a minéségbiztositast.

3. Integralt ellatas és Eroforras Kdzpont: a betegek ellatasanak koordinalasa és egy Er6-
forrds Kdzpont létrehozasa.

4. Képzés, oktatas és figyelemfelkeltés: a szakemberek és a tarsadalom szamara képzé-
si programok és tajékoztatasi kampéanyok inditasa.

Ezen prioritdsok sora egyértelm(ivé teszi, hogy a stratégia hangsulya az ellatasi utak racio-
nalizalaséan, az informacioés és digitalis eszkdzdk hasznéalatan és a betegek életminéségének
javitasan van.

Harmonizacio és egészség-gazdasagtani elemzés

A masodik Nemzeti Terv részletesen régziti, hogyan kapcsolddik a hazai stratégiakhoz és
a nemzetkozi ajanlasokhoz. Az unios EUROPLAN programok és az Europai Gazdasagi
és Szocidlis Bizottsag 2024. évi ajanlasai ugyanis kozds célokat fogalmaznak meg a ritka
betegségek elleni fellépésre. A keretstratégia ezért egy egészség-gazdasagtani elemzést is
tartalmaz, amely bemutatja a javasolt intézkedések kéltség hatékonysagéat és a tarsadalmi
haszon ,értékajanlatait”.

Az Eroforras Kozpont és az életut koordinatorok szerepe

A keretstratégia egyik kézzelfoghaté célia a Nemzeti Er6forras Kdzpont létrehozasa (3). A
tervezett intézmény egy ,egyablakos Ugyintézési” pont lesz: 2000 m2-es épuletben kozel
husz munkatars segiti majd a diagnosztikai és terapias folyamatok, valamint a szocialis, ok-
tatasi és munkalgyi Ggyek intézését, kibévitve a RIROSZ ,Ment66v Informacioés Kbézpontja
és Segélyvonala” munkajat. A tervek szerint a frissen diagnosztizalt betegek és csaladjuk
akar egy hétig bentlakasos médon vehetik igénybe a kdzpont szolgaltatasait, hogy komplex
tajékoztatast kapjanak a betegségrél, a terapias lehetéségekrél és az életmddbeli alkalmaz-
kodasrol. Sajnos a tervnek ez a része csak késébb lesz megvalésithato.

A kdzpont kulcsszerepli az intenziv esetmenedzserek, mas néven ritka beteg életut koor-
dinatorok. Ok dsszekétik a csaladokat a sziikséges szolgaltatasokkal, segitik az egyiitt-
mikoddést a kilénbdzd szektorok kozott, értékelik a beteg szlkségleteit és tajékoztatast
nyujtanak az ellatasi lehet6ségekrél. Feladatuk kdzé tartozik a tanacsadas, a tervezés, a
szakemberek és dontéshozok informalasa, az ellatasi utak szervezése és a finanszirozasi
lehetéségek ismertetése. A posztgradualis képzésbe kiilénbdzd szakméak képviseldi — szo-
ciadlis munkasok, apoldk, védéndk, pszicholégusok, gyogytornaszok, betegjogi képviseldk,
jogi tanacsadok, pedagogusok — is bekapcsolddhatnak, ami j6I mutatja az interdiszciplinaris
megkozelités szlikségességét. Ez a RIROSZ éaltal kezdeményezett kétéves posztgradudlis
képzés el is indult 2024 szeptemberében az ELTE, a Semmelweis Egyetem és a RIROSZ
egyUttmikodésében. Egyedilallé abban, hogy elészér vesznek részt betegszervezeti kép-
visel6k diplomas egészségligyi szakemberek képzésében!

Tovabbi beavatkozasi teriiletek

A masodik Nemzeti Terv (j utakat is kijeldl. Ezek kézé tartozik az EU-s eszkdzdk és eurdpai
héalézatok teljes kérl hasznalata, a holisztikus ellatast tAmogatd politikai kérnyezet megte-
remtése, valamint a j6 gyakorlatok 6sszegyUjtése és terjesztése. Fontos, hogy specialis esz-
kdézrendszer j0jjon Iétre az integrélt ellatas megvaldsitadsédhoz, az érintettek és szervezeteik
pedig érdemben részt vegyenek a szolgaltatdsok tervezésében és megvaldsitasaban. A
javaslatok kdzétt szerepel az érintettek foglalkoztatési feltételeinek javitasa és a diszkrimi-
naci6 megszintetése is. Fontos, hogy a ritka betegek ellatasdban a pazarlast csdkkentd
innovéciok, példaul a centralizalt szolgaltatasok és az agazatkdzi koordinacio, jelentds tar-
sadalmi megtakaritast eredményezhetnek.
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JelentGség és kilatasok

A Ritka Betegségek Il. Nemzeti Terve (2024-2030) nem csupén egy egészségugyi stratégia
(4) és cselekvési terv (5), hanem széles tarsadalmi viziét fogalmaz meg. A tervezett beavat-
kozéasok célja az, hogy a ritka betegségben éléket ne hagyjak magukra. A korai diagnozis
és a mindségi ellatas nem elegendd; a betegek és csaladjaik szamara életut koordinaciora,
pszicholdgiai tAmogatasra, oktatasi €s munkaulgyi segitségre és k6zdsségi kapcsolddasra is
szikség van. A masodik terv koncepcibja éppen ezt a komplexitast ragadja meg azzal, hogy
a teljes ellatasi utat és a tarsadalmi befogadast helyezi a k6zéppontba.

A stratégianak ugyanakkor csak akkor lesz kézzelfoghaté eredménye, ha megfeleld forrasok
allnak rendelkezésre. A RIROSZ és partnerei ezért hangsulyozzak, hogy a keretstratégia
mellett stabil finanszirozasra és széles korl politikai thamogatésra is szlikség van. A betegek
szervezeteinek érdemi bevonasa, az egészségugyi, szocialis, oktatasi és munkadgyi tarcak
egyuttmikodése, valamint az EU-s haldézatokhoz val6d csatlakozas mind elengedhetetlen
ahhoz, hogy a ritka betegségekben él6k végre ne az ellatérendszerek ,arvai” legyenek.
Osszegzés

A Ritka Betegségek II. Nemzeti Tervének koncepcioja jol tikrdzi azt az elmozdulést, amely a
ritka betegségek kezelésében és tarsadalmi megitélésében vilagszerte zajlik. A keretstraté-
gia integrélt, agazatkdzi megkdzelitéssel, konkrét cselekvési tervekkel dolgozik. A hangsuly
a korai diagnozison, az ellatasokhoz val6 hozzéaférésen, a koordinalt és betegkdzpontu
ellatason, az oktatason és a tarsadalmi szemléletformélason van. Ha sikertl megvalésitani
az Eréforras Kézpontot, kiterjeszteni a képzéseket és Iétrehozni a javasolt szolgéltatasokat,
akkor a ritka betegségben él6k és csaladjaik esélyei jelentésen javulhatnak. A terv végs6
Uzenete az, hogy a ritka betegek nem kevesebbet, hanem masfajta tamogatast igényelnek:
személyre szabott, holisztikus ellatast és egy befogadé tarsadalmat.

Hivatkozasok
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tegralt ellatasban. A Ritka Betegségek Nemzeti Eréforras Kdzpontjanak tervezési folyamata. Orv Hetil. 2021.;
162(45): 1818-1825.

3. Ritka Betegségek Il. Nemzeti Terve 2024-2030. (RBNT), a ritka betegségekre vonatkozé 2030-ig szélo,
egészségugyi szakpolitikai keretstratégia Ritka Betegségek Keretstratégia 2024 _2030.pdf - Google Drive
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Népegészségiigyi céllal gyiijtott ritka betegség adatok

és orszagos regiszteriik hazankban

Csaky-Szunyogh Melinda, VRONY-RBK vezetd epidemiologus

Simé Zita, epidemiolégus

Nemzeti Népegészségligyi és Gyogyszerészeti Kézpont, Budapest

Népegészsegligyi, Stratégiai, Egészségfejlesztési és Egészségmonitorozasi Féosztaly,
Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasa és Ritka Betegségek Kézpont

A ritka betegségek pontos el6éfordulasanak és népegészséglgyi jelentdségének megis-
merése alapvetd feltétele a hatékony ellatas- és egészségpolitikai tervezésnek. Bar egy-egy
betegség el6fordulasa alacsony, de 6sszességében Magyarorszagon — becslések szerint
— mintegy 700 ezer ember él ritka betegséggel. A ritka betegségek ellatasa vilagszerte, igy
hazankban is komoly kihivast jelent az egészséglgyi és a szocialis rendszerek szamara.
Az érintettek gyakran éveket varnak a pontos diagnézisra, a specialis kezelésekhez vald
hozzaférés sokszor korlatozott, és az ellatés is sok esetben széttagolt formaban mikdodik.
Ennek kdvetkeztében a ritka betegségek kézvetlenul befolyasoljak az egészséglgyi és szo-
cialis ellatérendszer miikddését, valamint jelentés tarsadalmi és gazdasagi terheket ronak a
csaladokra és a munkaer@piacra.

A pontos, orszagos szintli adatok hianya hosszu ideig komoly akadalyt jelentett a szakpoliti-
kai dontéshozatal és a célzott beavatkozasok tervezése soran. Az elmult években azonban
érdekében, amely mérféldké a hazai népegészséglgyi stratégia megvalositasaban. A most
létrejovo ritka betegségek orszagos regisztere megalapozza a korszer(, adatalapu ellatas-
tervezést és a nemzetkdzi egylttmikddéseket.

Jogszabalyi hattér és intézményi keretek

A ritka betegségek nyilvantartasanak jogi és intézményi megalapozasa kulcsfontossagu
eléfeltétele volt egy egységes orszagos regiszter létrehozasanak. A Veleszlletett Rendelle-
nességek Orszagos Nyilvantartasa (VRONY) mar tébb mint 50 éve gyljt adatokat a vele-
szlletett fejlédési rendellenességekrdl, melyek kdzil szamos a ritka betegségek korébe is
sorolhatd. A 2020-ban bevezetett tdrvényi eldiras biztositotta, hogy a f6bb diagnosztikus
kdzpontok hivatalos adatszolgaltatasa révén elkezdjik regisztralni a hazai ritka betegséggel
azonositottak térvényben meghatérozott adatainak korét; valamint a 20/2014. EMMI rende-
let 2025-ben végrehajtott médositasa lehetévé teszi, hogy a veleszlletett allapotok mellett
a ritka betegségek teljes korl kotelezé bejelentése is megvaldsuljon orszagos szinten. Ez
a szabalyozas alapot teremtett a Nemzeti Népegészségugyi €s Gyogyszerészeti Kdzpont
(NNGYK) keretében mlikddd Ritka Betegségek Kodzpont (RBK) adatgy(jté és orszagos
koordinal6 tevékenységének megerdsitéséhez, valamint megalapozza az &sszehangolt,
nemzeti szintl stratégia megteremtését, diagnosztizalasuk, gyogykezelésik és terapigjuk
6sszehangolasa érdekében; valamint a korszer( adatgy(jtés megvaldsitasa pontos adatok-
kal tamasztja alé a relevans tervezések folyamatat.

Az orszagos regiszter céljai és jelentésége

A ritka betegséggel érintettekrél kételezéen jelentend®, naprakész, teljes népességet le-
fed6 adatok alapjan, az orszagos és terileti statisztikai és epidemiolégiai szamitasok ered-
ményeként pontos elérejelzés adhatd a hatékony betegellatas és szocidlis utak tervezéséhez,
a kutatasok iranyainak hazai meghatarozasahoz és a politikai déntéshozatal szamara.
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Az orszagos ritkabetegség-regiszter elsédleges célja, hogy biztositsa a teljes lakossagra
kiterjedd, naprakész, megbizhat6 és egységes adatbazis létrejottét. Az igy nyert informaciok
alapjan pontos epidemiologiai és statisztikai elemzések készithet6k, amelyek elésegitik a
hatékony betegellatds, az egészséglgyi és szocialis utak, valamint az oktatasi és rehabi-
litaciés szolgaltatasok tervezését. Az epidemioldgiai adatok biztositasa révén pontos ké-
pet kapunk a ritka betegségek hazai eléfordulasarél, féldrajzi eloszlasarél és a betegszam
alakulaséarél, az egészség-politikai tervezés tamogatasaval lehetévé teszik a célzott
egészséglgyi fejlesztéseket, az ellatasi kapacitdsok optimdlis elosztasat, valamint a finan-
szirozas hatékonyabb tervezését. Hasonldéan a kutatas és innovacio 6szténzéséhez,
kivalé alapot adnak klinikai vizsgalatokhoz, nemzetkdzi egyittmikédésekhez és az esetle-
ges gyogyszerfejlesztési igények felméréséhez és folyamatokhoz. A szocialis és oktatasi
szektor tamogatasat is biztositjak, mivel az adatok felhasznalhatok a betegek és csalad-
tagjaik szamara nyujtott szocidlis és oktatasi szolgaltatasok tervezésében. A VRONY és Rit-
ka Betegségek Regiszter mikddtetésének kiemelt célja, hogy a regiszter hidat képezzen az
egészséglgyi szakemberek, a kutatok és a betegszervezetek kdzétt. A betegszervezetek-
kel valé folyamatos kapcsolattartas révén a VRONY nemcsak az adatok gyUjtését és
feldolgozéasat segiti, hanem a betegek és csaladjaik érdekeinek érvényesitését is tamogat-
ja, elémozditva az érintettek aktiv részvételét az egészségugyi dontéshozatalban és a
betegellatas fejlesztésében.

Nemzetk6zi dimenzio

Az orszagos regiszter nemcsak a hazai egészségpolitikai déntéshozatal szempontjabol
jelentés és értékes, hanem az eurdpai és globalis egyuttmikodésekhez vald csatlakozas
eléfeltétele is. A ritka betegségek kutatasaban és ellatasdban kiemelt szerepet kap a nem-
zetkdzi adatmegosztas, hiszen a betegszam alacsony volta miatt csak 6sszehangolt, tdbb
orszagot érintd vizsgalatok biztositanak megfelel6 statisztikai megbizhatésagot. A magyar
regiszter bekapcsol6dasa az eurdpai adatbazisokba (pl. Orphanet, European Reference
Networks - ERN - orvosi szakért6i kozpontokbol, szolgaltatokbol és laboratériumokbol allo,
hataron atnyul6 halézat a ritka és dsszetett betegségekkel kapcsolatos tudas megosztaséra.)
ezaltal néveli hazank kutatasi potencialjat és hozzajarul a betegek gyorsabb és korszer(ibb
ellatasahoz.

Osszegzés

A ritka betegségek orszagos regiszterének létrejotte jelentds elbrelépés a hazai ritka
betegség és népegészségugyi stratégia megvaldsitdsdban. Az orszdgos ritka betegségek
regiszter létrehozasa lehetévé teszi az eddig kuldn gydijtott szakterlleti adatok integralasat,
a metaadatok egységesitését, valamint a nemzetkdzi adatmozgasokkal parhuzamosan
a hazai egészségpolitikai és szakmai doéntéshozatal megalapozéasat. A regiszter révén
nemcsak a betegellatas minésége javithatd, hanem az ellatasi hianyossagok, a multidisz-
ciplinaris megkodzelités szikségessége, valamint a ritka betegségekhez kapcsoléd6 gaz-
daségi és pszichoszocialis terhek is jobban feltérképezheték. Célunk, hogy a pontos és
naprakész adatgyUjtés révén olyan tudasbazis j6hessen létre, amely tamogatast nyuijt a ritka
betegséggel él6k és ellatdik, tamogatdik részére valamint alapja lehet a hossz( tavi szak-
politikai tervezésnek, a betegellatas fejlesztésének, valamint a nemzetkdzi egylttmikddés
erésitésének.

A regiszter nem pusztan adatbazis, hanem a ritka betegséggel él6k életminéségének
javitasat szolgéal6d stratégiai eszkdz. A ritka betegségek regisztere nem csupan adatokat
gylijt, hanem stratégiai eszkdzként szolgal a betegek életminéségének javitasahoz. Az
Osszegylijtott informacidk alapjan pontosabb képet kaphatunk a betegségek eléfordulasarél,

10 Ko6zos igyek



lefolyaséarél és a kezelések hatékonysagaroél, ami segiti a korai diagnozist és a megfeleld
ellatas kivalasztasat. A regiszter emellett alapot ad a tudomanyos kutatasokhoz és az inno-
vativ terapiék fejlesztéséhez, elésegitve az (j kezelési lehetdségek megjelenését. Fontos
szerepe van abban is, hogy kapcsolatot teremtsen az orvosok, kutatok, betegek és civil
szervezetek kozott, ezaltal erésitve az egyuttmikodést és a tudasmegosztast. Mindezek
révén a regiszter kulcsszerepl6vé valik a ritka betegségek terlletén zajlé hosszu tava, tuda-
tos egészségpolitikai és ellatasfejlesztési tervezésben.
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Kozos sikeriink a Magyar Eindokség alatt ,,EU kotelezettségvallalas a ritka

betegségek elleni kiizdelem mellett” cimmel az EGSZB altal szervezett
nemzetk6zi konferencia Budapesten 2024. november 29-én (1)

Dr. Cser Agnes
Eurdpai Gazdasagi és Szocialis Bizottsag tag

Nagy megtiszteltetés szamomra, hogy 2009-ben az Eurdpai Gazdasagi és Szocialis Bi-
zottsag (EGSZB) tagjaként elséként irtam véleményt SOC/330 ,Ritka betegségek — eurbpai
fellépés”! cimmel a ritka betegségben szenveddk és csaladtagjaik érdekében mar akkor
surgetve az 6sszehangolt eurdpai fellépést.

2024-ben a belga-spanyol-magyar tri6 elndkség alatt az EGSZB vezetésével és az EURORDIS
(European Organisation for Rare Diseases) és mas betegszervezetekkel egyuttmikddve
az EU Bizottsaga tamogatasaval az Eurépai Referenciahal6zat (ERN) megerésitésével, a
hataron atnyulé egészségugyi ellatas igénybevételével, a Horizont Eurépa és mas pénzlgyi
programok bevonasaval olyan SMART (Specifikus, Mérhetd, Elérhetd, Relevans, 1d6héz
kotétt) célok kitlizése, melyekkel elérhetjik az egy éven belili diagnoézist a tiinetek jelent-
kezésétbl. Az Eurbpai Egészséglgyi Adattér, és a BNO (a betegségek nemzetkédzi oszta-
lyozasa) alakitasa a ritka betegségekre figyelemmel az informaciéhoz val6é hozzaférés vala-
mennyi EU hivatalos nyelven alapvetd kdvetelmény a betegek és csaladtagjaik részére.
Javasoltam a ritka betegekre kiterjeszteni a fogyatékos jogallast EU-s szinten a betegek és
csaladjaik életvitelének megkdnnyitése érdekében.

2024-ben a Magyar EIntkség soran sikerilt a Kormany tdmogataséval és annak felkérésére
feltar6 véleményt irnom SOC/806 ,Senkit nem hagyunk hatra: eurdpai kdtelezettségvallalas
a ritka betegségek elleni kiizdelem mellett”2 cimmel, mely a spanyol Bilbao-i EGSZB altal
szervezett sikeres konferenciat kdvetéen megalapozta az ugyancsak EGSZB szervezésé-
ben a budapesti nemzetkdzi konferenciat 235 résztvevével, mely online is kdvetheté volt
32 el6adoval, 30 EGSZB tag kdzremikodésével, hogy a 2022-es Cseh Elndkség javaslatat
egy Eurdpai Cselekvési Terv EU Bizottsag altal valé megvalositasara elbkészithessik. A
feltard vélemény alapjan elkésziilt kozés javaslat’ bekeriilt 2024. december 3-an az EPSCO
Tanéacs (Az Eurdpai Uni6 Foglalkoztatasi, Szocialpolitikai, Egészségugyi és Fogyasz-
tovédelmi Tanacsa) elé. Dr. Varhelyi Olivér biztos Ur és csapata végig segitségunkre volt,
k6ézremikddésemmel beemeltiik a ritka betegségek gyogyszeriigyét a CCMI/240 ,A kritikus
fontossagu gyogyszerekrol szol6 jogszabaly” kotelez felkérésre készild véleménybe. A
budapesti 2024. november 29-i konferencian a magyar eléaddk nagy sikert arattak,
k6sz6ndm személyes kdzremikddésiket. A magyar tudosok, szakemberek az ERH-ban
kiemelkedd k6zrem(koddok, ugyanigy a betegszervezetek, a RIROSZ vezetésével Dr.
Pogany Gabor elndk Grral kimagaslo segitséget nydjtanak.

Az alabbi linkekre kattintva olvashat6é a 2024. november 29-i nemzetkdzi konferencia
Osszefoglaldja és részletes javaslatai az EPSCO Tanacs szamara az Eurdpai Cselekvési
Terv el6készitésére.

Kdsz6n6m, hogy ebben a megtisztel6 munkaban egyiittmiikodhetek az érintettekkel.

1. https://ec.europa.eu/health/archive/ph_threats/non_com/docs/eesc_en.pdf
2. https://www.eesc.europa.eu/en/our-work/opinions-information-reports/opinions/leaving-no-one-behind-
european-commitment-tackling-rare-diseases

3. hitps://www.eesc.europa.eu/sites/default/files/2025-03/QE-01-25-012-HU-N.pdf
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BNO-10 koddal rendelkezo ritka betegségek

Prof. Dr. Sandor Janos
Debreceni Egyetem Altalanos Orvostudomanyi Kar, Népegészség- és Jarvanytani Intézet,
intézetvezetd egyetemi tanar

Végso6 megoldas: ORPHA-kéd

Az adatvezérelt dontéshozatal (AD) jelentésen képes javitani a klinikai és betegiranyitassal
kapcsolatos déntéseket az egyre tdbb rendelkezésre all6 (ellatds soran keletkezd, szen-
zorokbol és genetikai vizsgalatokbol vagy népegészséglgyi rendszerekbdl szarmazo) adat
feldolgozasa révén. Az AD megalapozza a személyre szabott kockazatkezelést és ellatast,
javitja a betegek prognozisat, optimalizalja a kapacitasok felhasznalasat és a betegutakat,
eredményesebbé és koltség-hatékonyabba teszi az ellatast, tamogatja a kutatés-fejlesz-
tést. (1) A Ritka Betegségekrél (RB) nem rendelkeziink olyan részletességil adatokkal, amik
lehetévé tennék ennek a nagyon hatékony eszkdznek a széleskorl alkalmazasat.

Ennek a hianynak a cs6kkentése Eurdpa szerte célkitlizése a RB-ekkel foglalkoz6 klinikai és
ellatasszervezésért felelés kozpontoknak. (2)

2009-ben még ugy tiint, hogy a RB-ek specifikus ORPHA-kddrendszere (azonositd szam me-
lyet az ORPHANET adatbazis rendel hozza az egyes ritka betegségekhez) fogja altalanosan
megoldani ezt a problémat. (3) Erre a (sok orszag, példaul Magyarorszag egészségulgyi
rendszerében rutinszerlen hasznalt) BNO (Betegségek Nemzetkdzi Osztalyozasa melyet
a WHO dolgozott ki) kédok (4) nem adnak tdkéletes megoldast, mert nem minden RB-
nek van ebben a kddrendszerben 6nall6 kodja, sok ritka betegség egyutt kerll kédolas-
ra mas betegségekkel. Az volt az elképzelés, hogy az ORPHA-kédokat be kell vezetni a
hazai egészségugyi informatikai rendszerbe annak érdekében, hogy minden beteg lathatova
valjon az AD eszkdzok szamara, €s mindenki részesilhessen az ellatas fejlesztését szolgald
nemzetkdzi és hazai programok hatasaibdl. (5) Magyarorszagon erre j6 esély mutatkozott,
mert:

+ a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezelé (NEAK) egészséginformatikai rendszere
Iényegében a teljes szakellatast lefedi,

+ amiben jogszabaly altal rdgzitett tartalmi adatkezelés folyik, és amiben a bekuldott
jelentések rutinszer( ellenérzésére szamitégépes algoritmusok segitségével keril sor,

+ a jelentések rekordszerkezete pedig technikailag lehetévé teszi kiegészitd6 adatok
(pl.: ORPHA-kodok) gydjtését is.

Erre nem kertilt sor. Nem csak Magyarorszagon! (6) Erdemes azon elgondolkodni, hogy egy
évtized miért nem volt erre elég, és hogy az ORPHA-kddok bevezetését varva mit lehetett
volna tenni, vagy lehetne ma tenni a probléma legalabb részleges megoldasara?

Végs6 megoldas az ORPHA-kéd ... és addig?

Mivel legalabb 355 RB-nek van ¢nall6 BNO-10 kédja (7), ezekkel kapcsolatban az elmult
évtizedekben mar régzitettek é€s ma is régzitenek informéacidkat egyes hazai, teljes orszagot
lefed6 informatikai rendszerekben. Hol?

1. Minden kérhazi ellatas és jardbeteg szakellatas utan régzitésre keril az ellatott betegség
BNO kédja (a szakellatas teljesitmény-elszamolasi jelentéseiben a NEAK-nal)

2. Minden halalesetet kévetden rogzitésre kerll a halal, BNO szerint kédolt oka (haléloki
statisztikak a Kézponti Statisztikai Hivatalban, KSH)

3. Az Elektronikus Egészségugyi Szolgéltatasi Tér (EESZT) létrehozédsakor (8) deklaralt cél
volt az egyes betegségek regisztereinek a kialakitasa az EESZT-n belul.
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Ebben a rendszerben, elvileg, ha egy beteg egyszer megkapna azt a bejegyzést, hogy RB-
ben szenved, utana regiszterbe kerlilhetnének az adatai, és minden szolgaltatas elérhetévé
valna a beteg és orvosa szamara, amit a regiszter nyujtani tud. Ennek a kulcsa, hogy jog-
szabalyban meg kell jeldIni annak az intézménynek a nevét, amelyik a regisztert mikddteti
(elvégzi a regiszter adatainak feldolgozasat és rendszeresen bemutatja, milyen problémak
vannak adott betegcsoport ellatasa terén). Sajnos, a mai napig nincs kijelélve az EESZT RB
regiszterének felel6s intézménye. Ennek hianydban senkinek nincs joga ezt a jonak tlind
rendszert a ritka betegek érdekében hasznélni. Egyedil a Nemzeti Cisztas Fibrdzis Regisz-
tert (felelés intézménye az Orszagos Koranyi Pulmonolégiai Intézet) hozta létre a jogalkotd
(9), (10). A becsllt hazai esetszam (11) 52%-at latja ez a regiszter, azaz ennek a regisz-
ternek is segitséget jelentene egy olyan informatikai rendszer, ami képes lenne a nemzeti
regiszterbdl kimaradd betegek azonositasara.

4. Nemzeti Népegészségligyi és Gyogyszerészeti Kdzpont Ritka Betegségek Kdzpontja a
klinikai intézetektdl kap betegenkénti adatokat az elmult néhany évben, amik segitségével
RB regisztert épit. A kdzeljovében varhatd, hogy ebbdl a forrasbél is fogunk (BNO és ORPHA
szerint is kddolt) betegcsoportonkénti jelentéseket, értékeléseket olvasni. (12)

Mirol értesiilhettiink volna, ha legalabb a BNO kédokkal azonosithaté és meglevo in-
formaciokat feldolgoztuk volna?

Néhany kutatasi projekt vizsgélta a BNO koéddal azonosithaté RB-ben szenved6k sorsanak
alakulasat Magyarorszagon. Ezek eredményei alapjan:

A KSH megmutathatta volna, hogy (1) a 80-as évek eleje és 2006. kdzott a betegek élet-
tartama 37,3 évrél 57,5 évre ndvekedett, a RB okozta halalozas 20,8 szazezrelékrdl 14,1
szazezrelékre csOkkent, a csecsemdkori haldlozas részaranya pedig 28%-rél 9%-ra esett;
hogy (2) 2006-2017. id6szakban minden évben 0,36 évvel ndvekedett a betegek varhato
élettartama; (3) hogy 6sszességében jelentdsen javult a betegek ellatasanak hatékonysaga.
De azt is meg lehetett volna mutatni, hogy (1) nem minden betegségcsoport esetében ilyen
kedvezbek a trendek; (2) hogy a klinikai kdzpontoktél tavol éléknek magas maradt a tébblet-
kockazata (10 km-enként 0,75 évvel rosszabbak a betegek életkilatasai); (3) hogy a RB-
ek diagnosztikus hatékonysaga a klinikai k6zpontok telepulésén nem javult, attdl tavolabb
viszont igen.

A NEAK megmutathatta volna (1) a BNO-10 alapjan azonosithato6 ritka betegséggel él6k
magyarorszagi korfajat (2011-ben 154641 beteg; 2019-ben 171863 beteg) (1. abra);
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hogy (2) az egy ritka betegre jut6 inflacidkorrigalt egészségbiztositdi kiadasok nem véltoztak
2011-2019. kozti idészakban (353,1 eFt/f6/év; 354,3 eFt/fé/év), de csokkentek a COVID-19
elsd évében (338 eFt/f6/év); hogy (3) ezeknek a betegeknek a varhatd élettartam 2011-ben
12,5 évvel volt révidebb, mint a teljes hazai népességben, ami 2019-re 11,2 évre csdkkent,
és ami a COVID-19 els6 évében 13 évre ndvekedett.

Mi lenne, ha a hazai egészséginformaciés rendszer lehetoségeit ki tudnank hasznalni?
A Ritka Betegségek (Els6) Nemzeti Tervével egy idében dolgozték ki azt az eljarasrendet,
aminek a révén a NEAK-nak kildétt elszamolasi jelentésekben a BNO kéd mellé régziteni le-
het az ORPHA-kodot (amennyiben RB-rél sz6l a jelentés), ami alapjan a NEAK szabalyozott
rendszere rendszeresen tudnd bemutatni a ritka betegségben szenveddk betegutjait, az
ellatasuk minéségét leird indikatorokat, az ellatas elérhetéségével kapcsolatos problémékat,
és mindezek finanszirozasi aspektusait; illetve ami segiteni tudna a ritka betegség regisz-
terek mikodését. (2. abra) Mindez képes lenne megalapozni az AD eszkdz6k hasznélatat
a ritka betegeségek teriletén is, és kulturalt kérnyezetet teremtene a kétségtelenil meg-
levé (sulyos) problémak kezeléséhez, a meglevd (szlkos) eréforrasok hatékonyabb fel-
hasznalasahoz.

2. abra A Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld teljesitmény-elszamolasi
rendszerébe integralt ORPHA-kédolas eljarasrendje.

A szikséges el6relépés tamogatédsa érdekében a Magyar Tudomanyos Akadémia
Megel6z6 Orvostudomanyi Bizottsaga egy szakértdi tanacskozast szervez, aminek az ered-
ménye részben egy 6sszefoglald jelentés lesz arrdl, hogy mi tértént az elmult évtizedben
Magyarorszagon, és milyen Iépéseket kellene megtenni a betegek elldtasanak javitasa
érdekében.
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Az arva gyogyszerek kézfinanszirozasanak kérdései

Prof. Dr. Kalo Zoltan )
Semmelweis Egyetem, Egészségligyi Technologiaértékeld Es Elemzési Kbézpont professzora

Az egészségugyi technolégiak innovacidja par évtizede a nagy népegészséglgyi - példaul
a sziv- és érrendszeri vagy pszichiatriai — betegségekre koncentralt. Ezeken a terulete-
ken a betegek nagy szama miatt egy-egy Uj gyégyszer minimalis arprémiummal és par
szazalékos piaci részesedéssel is milliard dollaros éves eladasokat és hatalmas profitot
eredményezett. Ezzel szemben a ritka betegségek nem voltak a kutatas-fejlesztés vonz6
célteruletei. A betegek kis szama nemcsak az Uj gyogyszerek eladasi potencialjat csdkken-
tette, de jelentésen novelte a klinikai vizsgalatok idejét és koltségeit is (Nestler-Parr, 2018).
Koézpolitikai 6sztonzok

A kozpolitikai szereplék felismerték, hogy a kielégitetlen szlkségletre a piaci szereplék ma-
guktol nem fognak megoldasokat hozni, ezért komoly ,push” és ,pull” 6szténzéket dolgoztak
ki a terulet vonzébba tételére.

A ,told6” (push) O0sztdnzék a kutatés-fejlesztés koltségeit csdkkentették, példaul kdzossé-
gi forrasok nyiltak a ritka betegségek kutatasi projektjeire és betegregiszterek l|étre-
hozasara. A ritka betegségek kezelésére szolgald kisérleti gydgyszerek klinikai vizsgalati
kévetelményrendszerét csOkkentették, amely nemcsak a fejlesztési koltségeket csdkken-
tette, hanem annak val6sziniliségét is, hogy a kisérleti gyogyszerre koltdtt blidzsé a negativ
klinikai vizsgalati eredmények miatt elvész. A gybgyszerregisztracios hivatalok jelentés
asszisztenciat nyujtottak a klinikai vizsgalatok tervezéséhez és csékkentették a regisztracios
dijakat.

A ,huzo” (pull) 6szténzék a kifejlesztett arva gyogyszerek megtérilését ndvelték. Példaul
meghosszabbitottéak az arva gyogyszerek szabadalmi idejét, melynek kévetkeztében generi-
kus gyartok csak késdbb vezethetnek be olcsdbban azonos hatbanyagl gyogyszereket. Az
arva gyogyszerek arat kezdetben nem kontrollaltéak a kézfinanszirozok, és a késébbiekben is
szamos orszag — kdztliik Magyarorszag is — joval magasabb kuszoébértéket hajlandbak fizetni
egy mindségi életév nyereségért.

Kozpolitikai 6sztonzok hatasa

A kozpolitikai 6sztonzék eredményeképpen az arva gyogyszerek profitabilitasa jelentésen
megnétt. Novekedett a kutatas-fejlesztés sikerrataja, és az arva gyogyszerek fejleszté-
si koltsége negyedannyi lett, mint a hagyomanyos gydgyszereké (Berdud, 2018). Az arva
gyogyszerek ara az egekbe szokétt, az éves terapias koltségek mara jelentésen megha-
ladjak a 100 ezer eurds értéket. A kdzfinanszirozas érdekében erés betegszervezetek nyuj-
tanak lobbitevékenységet a gydgyszercégeknek, akiknek a kdzfinanszirozas elérése utan
mar nem is kell orvoslatogatéi halézatot fenntartani, azaz jelentésen csékkentek a forgal-
mazési és marketing kdltségek.

Mivel az arva gyogyszerek fejlesztésének profitabilithsa a hagyomanyos gyogyszerek
tObbszorosére ndvekedett (Hughes, 2016), egyre tébb innovativ gyogyszercég fokuszal
kizarélagosan vagy kiemelten a ritka betegségek kielégitetlen egészséglgyi szikségleteire.
A fokozott eréfeszitések komoly eredményeket hoztak, 30 év alatt 6tszordsére nétt az arva
gyogyszerek kutatas-fejlesztése és regisztracioja (Fermaglich, 2023). Osszegezve, a kéz-
politikai intézkedések bevaltottak a hozzajuk fliz6tt reményeket, amely sok-sok beteg és
csalad életében hozott pozitiv valtozasokat.
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A kézpolitikai 6sztonzok okozta kdzfinanszirozéi problémak

A kdzpolitikai 6sztonzék a kdzvetlen pozitiv hatasokon tul kdzvetett moédon Gj problémakat
is eredményeztek, melyet az egészségpolitikai dontéshozodknak, elsésorban a kozfi-
nanszirozoknak kezelnilk kell a jévében.

Az egyik ilyen probléma abbdl ered, hogy az arva gydgyszereket nagy betegszamua randomi-
zalt kontrollcsoportos vizsgalatok nélkul is regisztralni lehet. A gydgyszerek hatdsossagét
és biztonsagossagat alatdmaszté tudomanyos bizonyitékok gyenge labakon allnak, és
emiatt a k6zfinansziroz6i ddntéshozatalban nehéz megbecsilni az arva gyogyszerek varhatéd
egészségnyereségét, amely fontos eleme az (j technolégiak értékbecslésének. Magyar-
orszagon peéldaul olyan kozfinanszirozasi kritérium van érvényben, amely annal nagyobb
arprémiumot enged az arva gyogyszereknek, minél nagyobb a varhaté egészségnyereség.
De ha az egészségnyereség nagysagat a gyenge bizonyitéd erejl klinikai vizsgalatok miatt
nehéz megbecsiilni, akkor a kézfinanszirozok el is halaszthatjak a befogadasi dontéseket.
A probléménak két lehetséges megoldasa is van. Egyrészt amennyiben nagy a bizonyta-
lansag az egészségnyereség becslésében, a kdzfinanszirozok ugynevezett eredményesség
alapu kockazat megosztast kothetnek. Ha a terapia nem valtja be a hozza flzétt klinikai
javulast, a gydgyszergyartonak vissza kell fizetnie a gyogyszer arat. Masrészt annak érdeké-
ben, hogy az kdzfinanszirozok az egyes orszagokban az egészségnyereséget ne a gyartok
potencialisan elfogult szamitasai szerint becsuljék, 2028-t6l az Eurdpai Unid Ugynevezett
kdzds klinikai értékelésben validalja az arva gyogyszerek varhaté egészségnyereségét.

A masodik probléma abbdl ered, hogy barmennyire is magas ara van az arva gyogyszerek-
nek, egy-egy orszag évente csak par betegre vasarolja meg a gyégyszereket, amely miatt a
koézfinanszirozok targyalasi poziciéja nem tul erds. Emiatt egyre tébben hangoztatjak, hogy
a jovében — hasonléan a COVID vakcinakhoz — az Eurépai Unié minden tagallamra vonat-
kozd unibs kdzbeszerzés keretében vasaroljon arva gyogyszereket, és ily mddon ndvelje a
kézfinanszirozoi targyalasi poziciét a mennyiségi arengedményre. Ertelemszeriien az unios
kdzbeszerzés esetén az EU elddntheti, hogy egy szegényebb tagallam alacsonyabb &ssze-
get fizessen-e az arva gyogyszerekért a gazdagabb orszdgokhoz képest.

A harmadik probléma abbdél ered, hogy a ritka betegségek szédmos U0j génterpias
gyogyszerének egyszeri koltsége tulzott koltségvetés hatdssal bir, meghaladja az egy-
millié eurds lélektani hatart. A helyzet megoldasa a késleltetett fizetés rendszerének beve-
zetése lehet. A gyartok évente 10-20% 6sszeget kapnanak a kdzfinansziroz6tél az egyszeri
génterapias beavatkozasért, és a tovabbi részleteket csak akkor utalnéd a kdzfinanszirozo,
ha a betegnek az egészségi allapotjavuldsa tdretlen, és nincs szikség Ujabb nagyértéki
terapiara.

Osszegzés

A ritka betegségek kutatas-fejlesztésének kdzpolitikai 6sztonzbi jelentds pozitiv valtozast
eredményeztek az arva gyogyszerek fejlesztésében. Azonban az arva gybgyszerek
arndévekedése és a tudomanyos bizonyitékainak hidnyossaga szikségessé teszi a kdz-
finansziroz6i gyakorlat valtozaséat. A valtozasokat azonban csak oly modon szabad végre-
hajtani, hogy ne csdkkenjen az Uj arva gyogyszerek fejlesztésének pozitiv trendje.
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Ritka Betegségek diagnosztikajanak és kezelési lehetoségeinek fejlodése

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

Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete, Semmelweis Egyetem

Az elmult évtizedekben a ritka betegségek diagnosztikdja sokat fejlédétt: mig korabban
gyakran hosszu, sokszor akéar 20 évig is tart6 ,diagnosztikai Odusszeia” jellemezte a betegek
Gtjat, ma mar ez az id6 joval révidebb. Ennek ellenére még mindig atlagosan 3-5 év telik el
az elsé tinetek megjelenése és a pontos diagnozis felallitasa k6zoétt. A betegek és csaladjaik
szamara ez hosszU, bizonytalansaggal és téves diagnozisokkal teli idészakot jelent. Az utébbi
években azonban forradalmi valtozasok indultak el, amelyek egyre tébb esetben teszik lehe-
tévé a gyorsabb és pontosabb korisme felallitasat.

A diagnosztika fejlodésének legfontosabb teriiletei

Genetikai diagnosztika

A ritka betegségek tulnyomd tdbbsége genetikai eredetd, vagyis egy vagy tobb gén hibas
miikddése okozza Oket. Ennek az oknak a felismerése ma mar sokkal gyorsabb, k&szén-
hetben a korszerl genetikai vizsgalatoknak. A hagyomanyos, egy-egy génre iranyul6 vizs-
galatok helyett ma mar lehetdség van a beteg teljes génkészletének atvizsgalasara. A teljes
exom szekvenalas (WES) és a teljes genom szekvenélas (WGS) olyan modszerek, amelyek
egyszerre tobb ezer gént képesek vizsgalni. Ez kiuléndsen fontos a ritka betegségeknél,
hiszen a tlnetek gyakran atfednek mas kérképekkel, igy nehéz elére megmondani, melyik
génben kell keresni az eltérést. A modern genetikai diagnosztika segitségével nemcsak
gyorsabban juthatunk el a végsé diagn6zishoz, hanem a betegséget okozo eltérés pontos
azonositasa is megtorténik, ami a kezelés szempontjabdl is kulcsfontossagu. Az optikai ge-
nom mapping és a teljes genom szekvenalas nem csak az egyes bazisok cseréje kdvetkez-
tében kialakuld betegségeket tudja azonositani, hanem az egyes akar nem kodold régiok
kdpia szamanak valtozasat, strukturdlis valtozasokat is. Ennek kdészénhetden tdbb olyan
betegségre derllt az eimdlt 5 évben fény, melynek okéat eddig nem ismertuk.

Képalkoté diagnosztika

A ritka betegségek sok esetben olyan szerveket érintenek, amelyek vizsgalata csak
modern képalkot6 eljarasokkal lehetséges. Az MRI, a CT vagy a PET vizsgélatok mara
mindennapossa valtak a diagnosztikai folyamatban. Ezek segitségével nemcsak a szervek
szerkezetét, hanem sok esetben a miikddéstiket is vizsgalni lehet. Példaul az idegrendsze-
ri ritka betegségekben a korszerli MRI-technikak lehetévé teszik az agy nagyon részletes
abrazolasat, s6t a kilonféle teriletek kozoétti kapcsolatok feltérképezését is. Ez nemcsak a
diagnozist segiti, hanem a betegség elérehaladasanak kovetését is.

Mesterséges intelligencia — a diagnosztika uj segitotarsa

A mesterséges intelligencia (Al) az egészséglgy egyik legigéretesebb (j eszkdze. Ritka
betegségek esetén kuléndsen hasznos, hiszen képes nagy mennyiségl adatot — genetikai
informaciokat, képalkoto felvételeket vagy klinikai leleteket — gyorsan és pontosan elemezni.
Ez nagyban megkénnyitheti a diagnoézis felallitasat, hiszen a csaknem 8000 ritka betegség
tinetei, differencialdiagnosztikaja igen csak nagy kihivas még a ritka betegség szakértéknek
is. A klinikai déntéstdmogatd rendszerek nagymértékben tamogatjak munkajukat.

Az Al kilénosen izgalmas teriilete a képelemzés. Egyes ritka betegségeknek jellegzetes
arcvonasai vannak, amelyeket a gyakorlott orvosok felismerhetnek, de a mesterséges
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intelligencia ebben sokkal gyorsabb és pontosabb lehet. llyen példaul a Face2Gene nevl
szoftver, amely egy egyszer( arcfot6 alapjan képes javaslatot tenni arra, hogy a paciensnek
milyen genetikai szindromaja lehet. Ez nem helyettesiti a genetikai vizsgalatokat, de nagy
segitséget nyujthat az orvosnak a lehetséges irany kijeldlésében. De képelemzd programok
segitik a radiologusokat is, a képalkoto vizsgalatok értékelésénél.

Uj terapias lehetoségek — attdérés a biolégiai terapiak iranyaban

A diagnosztika fejlédése mellett az elmilt években a terapias lehetéségek is jelentésen
béviltek. Mig kordbban a legtdbb ritka betegség esetén legfeljebb tiineti kezelések alltak ren-
delkezésre, ma mar egyre tobb betegnél van esély valéban oki terapiara. Ezt a lehet6séget
els6sorban a fejlett terapias gyogyszerkészitmények (Advanced Therapeutical Medicinal
Products- ATMPs) teremtették meg. Az aldbbiakban mutatjuk be az ATMP-ket

Génterapiak

1. A hibas gének kijavitasa

A génterapia lényege, hogy a beteg szervezetébe juttatjadk a hibas vagy hianyzd gén
egészséges valtozatat. igy a beteg sejtjei maguk képesek eldallitani a sziikséges fehérjét, ami
hosszl tdvon a betegség tlneteinek enyhlléséhez vagy akér gyogyulashoz vezethet. Mar
tdbb génterapia is elérhetdé példaul velesziletett immunhianyok, bizonyos izombetegségek
és Orokletes latasvesztést okozd koérképek kezelésére.

2. CAR-T kezelések

A génteréapia egyik tipusa, amikor a szervezeten kivll, ex vivo juttajuk be a beteg sajat sejt-
jeibe a terapias gént és a kezelt sejteket juttatjuk vissza a szervezetbe. Ez az un. CAR-T
sejtes terapia. Altalaban onkohaematolégiai betegségekben hasznaljuk, a manipulalt sejtek
képesek felismerni és elpusztitani a kéros sejteket. Bar eredetileg a daganatos betegségek
kezelésére fejlesztették ki, a jdvOben egyre tdbb ritka immunolégiai vagy 6rokletes betegség-
ben is szerephez juthat.

3. RNS-alapu terapiak

Az utobbi évek egyik nagy Ujdonsaga az RNS-alapu terapidk megjelenése. Ezek nem a
géneket magukat moédositjdk, hanem a génmikodés kdztes termékét, az RNS-t célozzak
meg. Igy lehetéség van arra, hogy gatoljak egy hibas fehérje képzédését, vagy éppen
segitsenek a hianyz6 fehérje pétlasaban. llyen készitmények mar elérheték példaul bi-
zonyos izombetegségek, idegrendszeri korképek kezelésére. Az RNS-terapiak gyorsan fej-
I6dnek, és egyre tbb ritka betegség esetében adnak reményt a hatékony, célzott kezelésre.
4. Ossejt terapiak

Az 8ssejtek kuldnleges sejtek, amelyek képesek osztodni és kildnféle szoveti sejtekké ala-
kulni. Ez teszi 6ket kulondsen értékessé a gyogyaszatban. Az ssejtterapiak célja, hogy a
beteg szervezetbe juttatott egészséges bssejtek potoljak a hianyzo6 vagy sérilt sejteket, és
igy elBsegitsék a regeneraciét. Ma mar tobb ritka betegség esetében alkalmaznak 8ssejt-
atultetést — példaul bizonyos velesziletett immunhianyokban vagy anyagcsere-betegségek-
ben —, és folyamatosan zajlanak a kutatasok annak érdekében, hogy még tébb korképben
legyen elérhetd ez a modszer.

Szévetmérnéki megoldasok

Az ATMP-k k6zé tartoznak a szdvetmérndki termékek is, amelyek célja Uj szdvetek létre-
hozasa laboratoriumi kérilmények kozott. Ez féleg olyan ritka betegségekben lehet hasznos,
ahol bizonyos szdvetek hianyoznak vagy sulyosan karosodtak.
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Osszegzés

Aritka betegségek diagnosztikaja és kezelése oériasi valtozasokon ment keresztil az utébbi
évtizedekben. Bar a diagnozis megsziletéséig még mindig évek telnek el, a genetikai
vizsgélatok, a modern képalkot6 eljardsok és a mesterséges intelligencia egyre gyorsabbé
és pontosabba teszik a folyamatot. A terapiék tertletén pedig az ATMP-k, kiléndsen a gén-
és sejtterapiak, korabban elképzelhetetlen lehetéségeket nyitnak meg.

Afejlédés nem csupan tudomanyos attérést jelent, hanem reményt is azoknak a betegeknek
és csaladjaiknak, akik hosszu évek 6ta varnak a valaszt arra a kérdésre: van-e valodi
gyogymaod a ritka betegségukre.
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A RIROSZ Ment6ov Kézpontjanak és a Facebook ,,Ritka betegek sorstars

keres0” csoportjanak miikodésérol és tapasztalatairol

Pogényné Bojtor Zsuzsanna, Eles Andrea
Ritka és Veleszliletett Rendellenességgel él6k Orszagos Szévetsége, a Mentddv csapat tagjai

Miért van sziikség a Ment6ov Informaciés Kézpontra?

Magyarorszagon mintegy 700 000 ember él ritka betegséggel. A diagnézis hianya, az ellatasi
és tdmogatasi rendszerek hianyossagai, valamint a tajékozatlansag miatt a ritka betegséggel
élék gyakran kiszorulnak az egészségugyi és szocialis ellatasbol. A Ritka és Velesziletett
Rendellenességgel Elék Orszagos Szévetsége (RIROSZ) ezért 2015 ben a Norvég Civil
Tamogatasi Alap palyazatabol létrehozta a Mentéov Informéaciés Kdzpontot és segélyvon-
alat. A kdzpont kildetése, hogy a ritka betegséggel él6k és csaladtagjaik idében jussanak
hiteles, szakszer( orvosi, szocidlis, oktatasi és jogi informéaciokhoz, valamint, hogy erdésitsék
az érintettek kdzdsségét és roviditsék az akar évtizedekig tartd ,diagnosztikus odlsszeiat”.
Milyen szolgaltatasokat nyujt a kozpont?

A Ment6ov kdzpont miikddésének egyik alapelve, hogy az informacidhianyt minél szélesebb
kérben csdkkentse. A kdzpont telefonon, e-mailben, a RIROSZ honlapjan keresztll és
személyesen is fogadja a megkereséseket. Az elérhetéségek nyilvanosan megtalalhatok:
telefonszam (06 1 790 4533) és a mentoov@rirosz.hu E-mail cim. A kézpont munkatarsai
— akik maguk is érintett csaladtagok vagy 6nkéntesek — empatikus tamogatast nyujtanak,
illetve kérésre orvosokkal, szocidlis vagy jogi szakemberekkel konzultalnak.

A kdzpont célja tovabba, hogy rendszerezze és forditsa a ritka betegségekkel kapcsolatos
szakmai anyagokat, igy segitve az orvosok, kutatok és déntéshozdk munkajat. A felhasznalok
szamara kdnnyen érthetd adatbazist épit az ellatd intézményekrél, szakértékrol, és részt
vesz a ritka betegségek nemzetkdzi haldzataiban. A kézpont miikddésének meghatarozd
része a k6zdsségépités: kiadvanyok és online kampanyok, szérdlapok és plakatok hivjak fel
a figyelmet a ritka betegségek tgyére.

Kinek és hogyan segit a Ment6ov segélyvonal?

A helpline t6bb csatornan érkezett kérdésekre valaszol. A ,Hova fordulhatunk?” cim( 2016-
os zarGtanulmany szerint a segélyvonal létrejétte 6ta a megkeresések tdbb mint fele mar
elektronikus aton (féként Facebookon) érkezik. A telefon a masodik leggyakoribb csator-
na, de az egyéni tanacsadas személyesen ritkan igényelt, mivel az érintettek orszagszerte
szétszortan élnek, és biztonsagosabbnak érzik a kdzvetett kommunikaciot. A megkeresdk
kdzott betegek, hozzatartozok, gondozok és olykor szakemberek is szerepelnek. A kérdések
jellemzéen a diagndzis megszerzésére, masod diagnozisra, a megfelelé szakember, vagy
sorstars megtalalasara, a gydgyszeres kezelésekre, a jogi és szocidlis juttatasokra, illetve a
betegjogokra vonatkoznak.

Ritkan beteg’?@
Ritka beteg?
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A kdzpont munkatarsai atfog6é adatbéazist hasznalnak, igy gyorsan tudnak megbizhat6 in-
forméacidkat adni. Tapasztalataik szerint az érintettek szaméra nagy kénnyebbség, hogy
nem kell hosszu utat megtennitk a diagnézisig vagy a megfelel6 szakember megtalalasaig;
gyakran mér a sorstarsak tamogatasa is megkdnnyebbulést hoz. A szdvetség honlap-
ja hangsulyozza, hogy a kdzpont hozzajarul a betegek életminéségének javulasahoz, a
szakemberek és dontéshozok felkészlliségének ndvekedéséhez, a betegszervezetek
megerdsitéséhez és a személyre szabott megoldasokhoz.

A ,Ritka betegek sorstars keres6” Facebook csoport

A RIROSZ 2015-ben inditotta a ,Ritka betegek sorstars keres®¢” zart Facebook csopor-
tot, hogy a kdzdsségi média népszerl platformjat kihasznéalva is tAmogassa a kapcsolat-
teremtést. A cél az volt, hogy a ritka betegséggel él6k egymaésra talalhassanak, megoszthas-
sak tapasztalataikat, és sorstarsk6zdsségek alakuljanak ki. A zart csoport sikerét jelzi, hogy
az érintett betegek és csaladtagok itt gyakran talalnak sorstarsat; akinek ez nem sikerul, az
is hasznos tanacsokat, batoritast és tapasztalatcserét kap. 2025-re mar tébb, mint 2000 tag
csatlakozott, és a létszam folyamatosan né.

A csoport moderatorai — a RIROSZ énkéntesei — gondoskodnak arrél, hogy csak ellenérzétt,
megbizhatd informécidk keriljenek fel, és hogy a tagok betartsak az etikai szabalyokat. A
zart kdzosség biztonsagos teret ad a személyes kérdések megbeszélésére; ennek ered-
ményeként sok kapcsolat privat levelezésben folytatddik, igy a kézpont munkatarsai csak
korlatozottan latjak a folyamatokat. Bar ezekbdl a kapcsolatokbol eddig nem alakultak 0
betegszervezetek, a RIROSZ bizik benne, hogy id6vel a sorstarsi kapcsolatok egyesiile-
ti szinten is folytatédhatnak. A csoport tagjai k6zll tébben kilf6ldi szervezetekhez is kap-
csolodtak, f6leg német és angol nyelvterileten miikddé k6zosségekhez.

Statisztikak és tapasztalatok

Az utolso évi statisztika alapjan az évi 6sszes megkeresések 400 kdéril mozognak. A Face-
book csoport inditasa 6ta az Informacios Kdzpontba érkezd segitségkérések nagyobb része
is mar Facebookon érkezik. Az érdekl6ddk 53 %-a modern elektronikus csatornan — féként
a kozosségi médian — keresi meg a kdzpontot, és a Facebook csoport révén sokan gyor-
sabban jutnak informaciéhoz, mint hagyoméanyos telefonos megkeresés esetén. A statisz-
tikék azt is mutatjak, hogy a megkeres6k harmada 15 év alatti gyermek érdekében kéri
a segitséget, és a nok felllreprezentaltak — valoszinlleg azért, mert gyakran 6k viszik a
gondozd szerep terheit.

A beérkezett kérdések célja szerint sokan sorstarsakat keresnek. Ez arra utal, hogy a ritka
betegséggel él6k els6sorban megértésre vagynak, és sokan a szakemberektél vagy a diag-
nézistdl is eltantorodva fordulnak a kbzésséghez, utolsd szalmaszalként bizva a sorstarsak
tapasztalataiban. A kézpont munkatarsai szaméara ugyanakkor fontos visszajelzés, hogy a
személyes tanacsadasok minden esetben pozitiv eredménnyel zarultak; a bizalmi légkér-
ben 6szintén megfogalmazott probléméakra mindig taléltak el6revivé javaslatot. A legtébb
megkeresés azonban komplex, tbb probléma megoldasaért keresik a kbzpontot.
Kihivasok és jovobeni tervek

AMent66v Informéaciés Kézpont legnagyobb kihivasa a fenntarthatéséag. Sajnos az intézmény
rendszeres éallami forrast nem kap, mikodését palyazati timogatasokbol és adomanyokbdl
tartja fenn, illetve pro bono dolgozik. A k6zpont munkatarsai jelentds id6t forditanak palyaza-
tok irdsara és beszamolok készitésére; ugyanakkor a hosszu tavu cél, hogy a szolgaltatas
stabil, figgetlen finanszirozassal mikodjon, mivel az empatikus, civil hattérbdl fakadé
segitséget nem lehet pusztan allami szolgaltatassa tenni.
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A RIROSZ tervei k6zott szerepel az informatikai hattér fejlesztése: adatbazis épités, online
kampanyok, illetve mesterséges intelligenciara épulé chatbotok bevonasa a kérdések keze-
lésébe. Az altaluk kezdeményezett ,RB életut-koordindtorok” (case manager) képzése két
hazai egyetemmel egyuttmikddésben zajlik, hogy a betegek Utjat szakemberek kisérhessék
végig. A szervezet interaktiv térképet szeretne létrehozni a tér-informatika modszereivel,
amely a ritka betegségek hazai ellatérendszerét, szakembereit és mindennem( tamogaté
helyét vizualizalja. Emellett folytatjak a nemzetkézi egyittmikddéseket, amelyek révén
korszerd, hiteles informéaciokhoz és j6 gyakorlatokhoz jutnak.

Osszegzés

A Mentddv Informaciés Kdzpont és a ,Ritka betegek sorstars keres¢” Facebook csoport
egyarant bizonyitja, hogy a ritka betegséggel él6k szaméra létfontossagu a hiteles infor-
macidhoz valé hozzaférés és a kdzdsségi tamogatas. A kdzpont szakszer( tajékoztatast,
szakmai adatbazist és empatikus tdmogatast nyujt, mikézben erésiti a civil szervezeteket és
Osszekoti a betegeket egymassal. A Facebook csoport sikere pedig arra hivja fel a figyelmet,
hogy az online platformok révén a kdzésség gyorsabban és hatékonyabban tud segiteni.
A RIROSZ munkatarsainak és 6nkénteseinek tapasztalatai szerint a legnagyobb 6rém az,
amikor egy érintett csalad diagnoézist, sorstarsat vagy megoldést talal; ez az élmény adja a
motivaciét ahhoz, hogy a Ment&6v program a jévében is miikddjon és fejlédjon.

Elérhetoségeink:
www.rirosz.hu
mentoov@rirosz.hu

SEGELYVONAL
A RITKA BETEGEKERT '-
061 79045 33 "*‘“‘"

fr *
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Mikor forduljon és milyen ligyben a ritka beteg a fogyatékossagiigyi

halézathoz?

Sarkany Krisztina, Gyogypedagogus, fogyatékossagligyi tanacsado - Tatabanya
Dr. Pogany Gabor ,
Ritka és Veleszliletett Rendellenességgel EIék Orszagos Szévetsége, elndk

Bevezetés

A fogyatékossagugyi tanacsado halozat a ritka betegek és csaladjaik elsd, helyi belépépont-

ja. Gyors, ingyenes, személyre szabott eligazitast ad a mindennapi tUgyintézéshez, a szol-

géltatdsok és a jogosultsagok kozotti tajékozddashoz, és segit megtalalni a megfeleld

szakembereket és intézményeket. A hal6zat orszagos lefedettségl, a csalad- és gyerme-

kjoléti kbzpontokhoz kapcsolodik, és hidat képez az egészségugy, az oktatas, a szocidlis

és a civil szféra kdzott. A fogyatékossagligyi tanacsadoi halozat ,altalanos kapuér” és helyi

eligazitd szolgaltatas, a most beindult posztgradualis képzést elvégzé Ritka Betegek Eletut

Koordinatorai ritka-specifikus, hosszmetszeti esetmenedzsmentet végeznek — és idealisan

egymasra épulnek.

Mikor forduljon a hal6zathoz? — Gyakori élethelyzetek

- Diagnéziskeresés és bizonytalansag: eligazitas a beutalasi utakban, varélistakban,

dokumentacidban, informacié kézpontokrol és szakambulanciakrol.

+ Jogosultsagok és ellatasok: addkedvezmény, kozlekedési és segédeszkdz-

tamogatéasok, fogyatékossagi tamogatas, apoléasi dij, kdzgyodgy; szikséges igazolasok és

hataridék attekintése.

+ Oktatasi atmenetek: korai fejlesztés, SNI-eljaras, iskolavaltas, egyéni tanulasi utak

és vizsgakedvezmények; egyuttmikddés a helyi pedagodgiai szakszolgalattal és intézmeé-

nyekkel.

+ Foglalkoztatas és munkahelyi akadalymentesités: rehabilitacios ellatasok, védett/

felkészitd foglalkoztatas, rugalmas munkavégzés, munkaltatoi érzékenyités és kapcsolatte-

remtés.

- Elhelyezési ligyek: nappali ellatas, bentlakasos intézmények, tamogatott lakhatas
megismertetése a jogosultsag alapjan, tUgyintézés tamogatasa

+ Kommunikaciés és hozzaférési akadalyok: AAK (augmentativ és alternativ kommu-

nikacio) lehetdségek ismertetése, eszkdzproba és kdlcsénzés — ahol elérhetd.

+ Kozoésségi és lelki tamasz: kapcsolddas sorstarsi csoportokhoz, civil programokhoz,

orszagos és helyi kdzdsségekhez.

Mit nyujt a tanacsadas? — Szolgaltatascsomag

+ Egyéni esetmegbeszélés: a helyzet tisztazasa, prioritasok és teendélista kijeldlése.

- Ugyintézési segitség: (rlapok és beadvanyok ésszeallitasa, hataridék nyomon kévetése.

+ Kapcsolatépités: dsszekdtés egészséglgyi, szocialis, oktatasi szolgaltatokkal és civil

partnerekkel.

- Erzékenyités: iskolak és munkahelyek tAmogatasa, ha az ismeretlenség okoz akadalyt.

+ Utankodvetés: az ligy folytonossaganak biztositasa a rendszerhatarokon at.

Miért kiilonésen relevans ez a ritka betegeknek?

A ritka betegségek jelentds része valamilyen fogyatékossaggal jar (lathatd vagy lathatatlan

akadalyokkal). Ezért a fogyatékossagugyi halézat nem csupan ,szocialis lgyekben” segit,

hanem a teljes életut tobb pontjan: a diagnoziskereséstdl a korai fejlesztésen at az iskolai és

munkaerépiaci atmenetekig. Szikség esetén ritka-specifikus eréforrasokhoz (pl. RIROSZ,

szakértdi centrumok) iranyit.
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Miben tér el a fogyatékosiigyi tanacsadé és a ritka beteg életut koordinator tevékeny-
sége?

+ A fogyatékossagiigyi tanacsaddék: minden fogyatékossagi terllet érintettjeinek és
csaladjaiknak adnak informaciot és Utbaigazitast (ellatasok, jogosultsagok, helyi szolgal-
tatok, atiranyitas), Budapesten és minden varmegyében a Kkijeldlt Csalad és
Gyermekjoléti Kézpontokban.

+ Az életut-koordinatorok: a ritka betegséggel él6 személyek és csaladjaik és szakem-
bereik komplex, tébb agazaton ativelé tamogatéasa; esetmenedzsment a diagnézistol az ok-
tatdson és szocidlis Ugyeken éat a foglalkoztatasig, kifejezetten a ritkaspecifikus igényekre
szabva.

Egyittmiikddés a civil szervezetekkel és az életut-koordinatorokkal

A fogyatékossagugyi halozat tobb tagja egyuttmikddik a RIROSZ-szal és mas civilekkel: 6k
ritka-specifikus tudast és kdzosséget biztositanak, mig a tanacsadok helyi jelenlétet és tUgyvi-
teli kompetenciat adnak. A posztgradudlis ritka beteg életut koordinator mélyebb, hosszu tavu
esetmenedzsmentet tesz elérhet6vé a ritka betegek szamara. A kivanatos munkamegosztas:
a fogyatékossagligyi tanacsadok a belépdpont és a helyi ,halézatszervezdk”, az életut-koor-
dinatorok pedig a komplex, ritka-specifikus kisérést végzik — szoros informaciocserével az
érintett és a csalad korul.

Eljarasrend diéhéjban — Mire szamithat az érintett?

1) Kapcsolatfelvétel a lakohely szerinti informacios ponttal (telefon, e-mail, személyesen).

2) Helyzetfeltaras és célkitiizés: a legégetdbb elakadas tisztazasa; rendelkezésre allo iga-
zolasok dsszegyUjtése.

3) Ugyuat-terv: révid tava lépések (tamogatasi kérelem, szakértéi vizsgalat), kozéptavi
célok (iskolai/munkavéllalasi &tmenet), és szikség esetén ritka-specifikus iranyitas.

4) Nyomon kovetés: pontositas és Ujra tervezés, hogy az Ugy ne szakadjon meg a rendszer-
hatarokon.

Haszon a ritka betegek szamara

- Ido- és energiasporolas: nem kell minden utat kalén felkutatni.

- Bizonytalansagcsokkentés: [épésrdl Iépésre kdvethetd terv készll.

- Jogérvényesités erositése: nagyobb esély a jogos tAmogatasok tényleges elérésére.

- Kozosség és tamasz: sorstarsak, informacio és lelki er6forrasok.

- Hid szerep: az egészségligy, oktatas és szocialis rendszerek elvarasainak dsszehangolasa.
Osszefoglalas

A fogyatékossagligyi tanacsadd halozat kulcsszerepl6 a ritka betegek mindennapi Gtvona-
lanak rendezésében. Olyan, mint egy megbizhaté helyi iranytii: gyorsan azonositja a ké-
vetkez6 |épést, 0sszekdt a megfeleld emberekkel és intézményekkel, és — ha kell — atvezet
a rendszerhatarokon. Ha ritka betegség felmeriil vagy igazolt, és barmelyik élethelyzetben
elakadas torténik (jogosultsagok, oktatdas, munka, kommunikaeio, ellatashoz jutas), érde-
mes azonnal felvenni a kapcsolatot a lakohely szerinti tanacsadd ponttal— és kérni, hogy

szlikség esetén vonjék be a ritka-specifikus szereplgket i\ x w
& »
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Ritka betegséggel élok és csaladjaik életut koordinatora képzés

Dr. Berencsi Andrea, ELTE Barczi Gusztav Gydgypedagdgiai Kar, Gyogypedagogiai Mod-
szertani és Rehabilitacios Intézet, egyetemi docens

Dr. Markus Eszter, ELTE Barczi Gusztav Gydgypedagdgiai Kar, Gyogypedagogiai Modszer-
tani és Rehabilitacios Intézet, egyetemi docens

Hamarosan megkezdik a ritka betegséggel él6kkel és csaladjaikkal a k6zds munkat az elsd
életut koordinatorok, de kik is Ok és hogyan jutottak el idaig?

Aritka betegséggel él6 személyek és csaladjuk alapvetd szlkséglete, hogy a szamukra biz-
tositott huméan szolgéltatdsok 6sszehangoltak, j6l koordinaltak legyenek az egészséglgyi,
szocialis, kbznevelési és gyermekvédelmi terileten.

Az életut-koordinator feladata, hogy ©6sszekapcsolja a csaladokat a szikséges szolgal-
tatasokkal. Ok a ritka betegségekkel foglalkozo koordinaciés csoportok szakértéiként és
kulcsszerepl6iként biztositjgdk a minéségi és hatékony ellatashoz vald hozzaférést. Felada-
tuk az egylttmlkddés, az értékelés, a tervezés, a tanacsadas, kisérés és az ellatasi le-
hetéségekkel kapcsolatos tajékoztatas, amely kielégiti a kliensek és csaladjaik igényeit azal-
tal, hogy széles korlien és professzionalisan kommunikal, valamint segiti az eréforrashoz
torténd hozzaférést. Az esetmenedzsment eszkdzként szolgal az érintettek jolétének és
autonémiajanak eléréséhez, az érdekképviselet, a kommunikacio, az oktatas, a szolgalta-
tasi eréforrasok azonositasa és a szolgéaltatdsokhoz valé hozzaférés megkdnnyitése révén.
A képzéssel kapcsolatos k6zds gondolkodas 2019-ben indult a RIROSZ és az ELTE Béarczi
Gusztav Gyogypedagogiai Kar (ELTE BGGYK) kdz6tt, majd a Semmelweis Egyetem (SE)
munkatarsaival és a ritka betegségekkel él6 személyekkel és képviselbikkel kiegészilt
kdézds munka kdvette, mely soran workshopokon és konferencidkon talalkozva kdzésen fo-
galmaztuk meg, milyen az idedlis életut koordinator, milyen tudassal, képességekkel és atti-
tliddel bir. Bar a COVID idészak lassitotta a munkat, az alapok letételét kdvetden az ELTE
Karai (BGGYK, PPK, AJK, TOK), a SE Egészségligyi Menedzserképzé Kozpont (EMK) és
a SE Altalanos Orvostudomanyi Kar (AOK), valamint a RIROSZ kézdsen végezte a képzés
kidolgozasat.

A Ritka betegséggel él6 személyek és csaladjaik életut-koor-
dinatora képzés 4 féléves BA alapképzésre épul6 szakiranyu
tovabbképzés, amelybe az egyetemi alapképzésben (BA,
BSc) szerzett oklevelek széles kérével lehet jelentkezni. Az
oktatasban részt vesz az ELTE BGGYK, a SE EMK, a SE
AOK Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete és OKTATAS
Magatartastudomanyi Intézete, valamint a RIROSZ. Gyakor-

lati helyszinekként az egészségugy, a kdznevelés, a szocia-

lis ellatas, és a civil szféra képviselbi segitik a képzést négy

féléven keresztll. A képzést az ELTE BGGYK és a SE felvalt-

va inditja.

A képzés 2024. 6szén indulhatott el a ELTE BGGYK-n és az sZOCIALIS ELLATAS
els6 évfolyam 2026. tavaszan kap majd oklevelet. A képzést

legkdzelebb a SE inditja 2027 tavaszan, keresztféléves

képzésben. EGESZSEGUGV
A felvételi eljarassal és a képzéssel kapcsolatos tovabbi

infor- maciok az ELTE BGGYK honlapjan elérhetdk: https:/

barczi.elte.hu/content/ritka-betegseggel-elo-szemelyek-es-csaladjaik-
eletut-koordinatora.t.3063?m=487
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Variaciok egy témara - valtozatlan célok, valtozé6 megkozelitések

Bencsikné Mayer Monika, Cri Du Chat Barati Tarsasag, elnék

A 2025-ben 17 éves Cri Du Chat Barati Tarsasag kezdeti és jelenlegi céljai eléréséhez
vélasztott sokféle modszer és eszkdz bemutatasa.

Miért pont mi? Mi var ram? Mire szamithatok? — ezek az els6é kérdések, amikre mielébbi
vélaszt keresnek a szll6k, amikor kézhez kapjak gyermekik diagnézisat, egy ritka
betegségrél. Pontos valaszokat nem biztos, hogy kapunk, de tamaszt, viszonyitasi pontokat
adhatunk egymasnak. Ezzel a céllal alakult meg szil6i 6nszervezddésként a Cri Du Chat
Barati Tarsasag 2001-ben. Elsédleges célunk az volt, hogy az érintett csaladokat segitsiik
informaciokkal, személyes talalkozasokkal, ugyanakkor szélesebb kdrben is igyekeztink
megismertetni a Cri du chat szindromét és felhivni a figyelmet Iétezéstinkre. 2008-ban
kdézhasznl egyeslletként bejegyzett szervezetiink céljai alapvetéen azoéta sem valtoztak
eszkdzkészletiink azonban folyamatosan bévil. Mig a kezdeti id6szakban informacios kiad-
vanyok megjelentetésére, csaladi talalkozok szervezésére helyeztik a hangsulyt, a késéb-
biekben folyamatosan igyekeztlink szinesiteni tevékenységeinket. Szembe néztliink azzal,
hogy nem feltétlenil a k6zvetlen ismeretterjesztés modszerei a leghatékonyabbak, idénként
az érdeklédés felkeltése vagy az emociondlis hatas, ha latszélag kerllé Gton is, de nagyobb
eredményt érhet el. A kiilbnbdz6 mivészeti mifajok hatdsmechanizmusat igyekeztiink — és
igyekszink a tovabbiakban is — sajat szerény lehetéségeinkhez képest alkalmazni. A ritka
betegségekkel él6 alkotok munkait bemutaté Ritka Szépségek program 10 éven keresztll
mikodott a RIROSZ égisze alatt, tagszervezetlink szervezésében és lebonyolitdsaban. Ké-
zel 6t éven keresztll mikodott a meseterapiara épilé Mesehid programunk, ami amellett,
hogy Budapestet és az orszag egyik legelmaradottabb térségét kotdtte dssze, megvaldsi-
totta érintett szll6k és segitd szakemberek egylttmikodését, a sajat és egymas érzelmi
mozgatérugdinak jobb megismerését is. Tobb modszertani és ismeretterjesztd kiadvany,
rendezvény, kiéllitas valosult meg mesékre és Onismereti alkotomunkara épllve. Mese-
terapias tematikak alapjan mikddoétt hosszu ideig Ujpesti szil6i klubunk is, ahol jelenleg a
kdzds élményszerzés és az alkotas van fékuszban. Az elmult kbzel két évtized soran fokoza-
tosan nyert teret munkankban az eléadomiivészet, szabadidés szérakoztaté rendezvények
programjaban éppugy, mint elfogadast segitd, specialis eléadasok formajaban. Tapasz-
talataink bizonyitottédk, hogy a valtozatos mivészeti eszkdézdkkel, mifajokkal megsegitett
tapasztalatatadas, informacionyujtas hatasfoka jelentésen nagyobb, mint egy kiallitoi stand-
nal atadott nyomtatvanyé. Természetesen tébb esetben igyekeztiink a kiilbnbdz8, mar meg-
optimalisan ki tudtéak egésziteni egymast a felhasznalt elemek. Kiléndsen az elfogadast
seqgitd eléadasok és a kiadvanyok keretében nétt a sajat tdrténetek jelentésége. Mesehid
programunk soran, a Covid jarvany idején jelent meg els6é szépirodalmi kétetink, egy fej-
lesztépedagdgus irasaibol, és ezt a vonalat az idei évben egy specialis antoldégia megjelen-
tetésével tudtuk Uj szintre emelni. Palyazatunkra sérilt gyermeket nevel® szllék, maguk
az érintettek és segitd szakemberek kildték be személyes ihletés( irasaikat. Mar a majusi
kdnyvbemutatonkhoz kapcsol6dd szinhazi eléadas keretében elhangzott két széveg szin-
padon is, Hay Janos A Gézagyerek cimil dramajanak réviditett szévegkdnyvéhez illesztve.
Ezen az Uton haladva, a j6vében szeretnénk tovabbfejleszteni a ,Rozsdas gondolatok” ira-
sainak és az eléadomiivészetnek az dsszefonddasat.
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Terveink szerint a kdtet megjelenésének egy éves évforduldjat mar egy, az irasok altal inletett
szinpadi m{ vagy révidebb dramatizalt jelenetsorok bemutatasaval fogjuk tnnepelni. Nagy
6réminkre szolgalna, ha régziteni is tudnank révid irasokat filmes eszkozdkkel, valamint
az online tér lehetdségeit is szeretnénk kihasznalni a kévetkezd években az antolégidhoz
kapcsolddo irodalmi projekt életben tartasahoz és fejlesztéséhez. Hiszlink abban, hogy min-
den megval6suld progra-munk kdzvetlen vagy kézvetett médon a specialis élethelyzetben
€l6k mindennapjait segiti. K6szonjik tamogatoéinknak, a Slachta Margit Nemzeti Szocialpoli-
tikai Intézetnek, a Nemzeti EgyittmUikodési Alapnak és Ujpest Onkormanyzatanak az eddigi
segitséget és bizakodva tekintiink a jév6be, tovabbi tAmogatasukban bizva.

Honlapunk: www.criduchat.hu i
E-mail cimink: criduchat2008 @gmail.com Cre Du dmt

Bavdti Tdrsasdq
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A Williams-szindrémaval élo személyek és csaladjaik tamogatasa

— kdozosség és szolgalat - MWSzT

Poganyné Bojtor Zsuzsanna, Magyar Williams Szindroma Tarsasag, elndk

Tobb mint huszonhat éve annak, hogy érintett szlléként és a Magyar Williams Szindréma
Tarsasag (MWSZzT) elndkeként azon dolgozom munkatarsaimmal, hogy a ritka genetikai
rendellenességgel él6 gyermekek, fiatalok és csaladjaik ne maradjanak magukra.

A Williams-szindroma ritkasaga miatt az elsé diagnézis utan sok szild érzi gy: egyedil van
a kérdéseivel, félelmeivel. Szervezetiink éppen ezért j6tt 1étre — hogy vélaszt, kozdsséget és
reményt adjon.

Kik vagyunk?

Az MWSZzT 1999-ben alakult szil6i 6sszefogassal, szakemberek tdmogatésaval. Kézhasznu
szervezetként célunk, hogy a Williams-szindromaval élék életminéségét javitsuk, fejlesztési
lehetéségeiket bévitslk, érdekeiket képviseljik, és biztositsuk szamukra a k6zdsségi élet
6romét. Székhelylink Budapesten taldlhatd, de orszagos lefedettséggel dolgozunk: prog-
ramjainkba évente t6bb szaz érintett és csaladtag kapcsolddik be.

Mit nyajtunk?

Els6ként tamaszt és eligazitast adunk azoknak a csalddoknak, akik friss diagnézissal szem-
beslinek. Sziléi kalauzaink, szakmai anyagaink és el6adasaink segitséget nyujtanak a hét-
kdéznapokban, mikdzben orvosi, gydgypedagodgiai és pszicholdgiai iranymutatast is kinalunk.
Kiemelt tevékenységlnk a fejlesztés: zenei és mozgasos foglalkozasok, uszas, zeneterapia,
fészekhagyd és gyoégypedagogiai programok, segitik a gyerekek és fiatalok fejl6dését.
Fontosnak tartjuk, hogy a testvérek és a szil6k is tdmogatast kapjanak — el6adasok,
tanacsadasok, csaladi napok formajaban.

A kO6z6sség ereje

A Williams-szindrémaval él6k szamara a tarsas kapcsolatok kiléndsen fontosak. Taboraink
2000 ota adnak lehet6séget a kdzds élményekre, intenziv fejlesztésre és kikapcsolddasra.
Ezek a tébbnapos nyari programok az egész csaladnak szélnak, ahol szakemberek, 6nkén-
tesek és sziil6k egyutt dolgoznak a gyerekek fejlédéséért — mikdzben baratsagok, tamogatéd
kapcsolatok sziletnek.

Ev kdzben szabadidés klubokat, konferenciakat, csaladi rendezvényeket, fejlesztéseket és
taborokat szerveziink, ahol a szakmai ismeretek atadasa mellett mindig ott van a k6zdsségi
élmény és a lelki erdsités is.

Onkéntesség és érdekvédelem

Szervezetink mlkddésében nagy szerepet kapnak az dnkéntesek: fiatalok, pedagogu-
sok, segitdk, akik rendezvényeken, tdborokban vagy adminisztrativ feladatokban vesznek
részt. Egyltt dolgozunk azon is, hogy a tarsadalom minél szélesebb kérben megismerje a
Williams-szindromat, és elfogaddbb, befogaddbb kdzeget biztositson az érintetteknek.
El6retekintve

Huszonhat év munkéja bizonyitja: a k6zdsség, a szakmai tudas és a szUl6i 6sszefogas
képes hidakat épiteni a ritka betegség altal okozott elszigeteltség folé. Az elbttiink allé évek
célja, hogy még tdbb csaladot érjlink el, bévitsik szolgaltatasainkat, és tovabb erdsitsik
azokat a k6zosségi tereket, ahol a Williams-szindromaval élék és hozzatartozéik nemcsak
segitséget, hanem otthonra is talélnak.

A Magyar Williams Szindroma Téarsasag kuldetése valtozatlan: egy olyan vilagért dolgozunk,
ahol a ritkasdg nem elszigetel, hanem 8sszekdt, és ahol minden gyermek megkapja az
esélyt a teljesebb, 6romtelibb életre.
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Elérhet6ségeink

Szervezet neve: Magyar Williams Szindroma Tarsasag
Székhelye: 1089 Budapest, Orczy ut 2.

Honlap cime: www.williams.org.hu

Szervezet hivatalos email cime: info@williams.org.hu

Szervezet social media felileteinek elérhetéségei:
https://www.facebook.com/mwszt
https://www.instagram.com/williamsszindroma
https://www.youtube.com/channel/UCjOEIE2ljyoyz7QgOXAc29Q
https://x.com/mwszt

Ko6szonjiik a tamogatéinknak, hogy lehetové teszik a programjaink megvalositasat!
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Kuzdelem a tajékoztatashoz val6é jogunkért

Szaboné Katona Eszter, Kéregtest rendellenesség AgCC Magyarorszagi Alapitvanya, alapito

A kéregtest vagy Corpus Callosum (CC) rendellenesség a két agyféltekét 6sszekotd idegi
halézat valamilyen szintl hianyat vagy keskenységét jelenti. A CC az 5-16. magzati hétben
fejlédik ki. A rendellenesség amennyiben izolaltan jelenik meg az enyhe tinetekkel jar, ha
mas szindréma is jelen van sulyos halmozott fogyatékosséag is lehetséges.

Tunetek: lassabb fejl6dési Utem, lassu reakcioidd, tanulasi nehézségek, ADHD, autizmus,
diszes tlnetek, alexitimia, beszédértés/észlelés zavar, epilepszia, testhdmérséklet szabalyo-
zasi zavar, alvasproblémak, dsszetett feladatoknal nehézség, viszont a magas fajdalom-
kiiszdb, és a multitasking (t6bb tevékenység egyidejli végzése) képessége is jelen van.

A CC rendellenesség korulbelll 25 éve mar magzati korban is kiderul (ultrahang, MR). Ennél
idésebbeknél esetleges elesés, fejfajas miatt készult MR segitségével, igaz, a leletezd orvos
leirja a betegség fennallasat, a neuroldégus egy sz6t sem sz6l réla “protokoll” szerint. Nekem
is csak 12 évvel az MR utan a Semmelweis Egyetem Felnétt ADHD szakambulancian derlt
ki, miutan véletlen megemlitettem. Van egy érintett édesanya, akinek 10 magyar korhazban
nem széltak errél. Ezért alapjogi panaszt nyGjtottunk be, amely ki is mondja: , Tekintettel arra,
hogy a kéregtest rendellenesség oka genetikai eredetl is lehet, igy csaladtervezési szem-
pontbdl sem elhanyagolhaté a rendellenesség ismerete, ismertetése az érintettek szamara.”
2023-ban készitettem egy nem reprezentativ kutatast, mely kézdsségiinkdn belll kimutatta,
hogy amig més orszagokban egyuttvéve 1% azok aranya, akiknek az orvos nem mondta
el a diagnozist, hazankban ez 33%. Harcunkat tovabb folytatjuk, bar a paternalista szem-
léletmdd kdvetkeztében az orvosok és szakpolitikusok elérhetetlenek. Az Eurdpai gazdasagi
és szocidlis bizottsagtol és az ITHACA Europai Referencia halozattol és az EURORDIS-t6l
kértink segitséget.

A Patient View (Brit kutatd cég) 2024-es (Patients in Action) kutatdsa is alatamasztja
térekvésinket, mi szerint mig vilagszerte a betegszervezetek 58% -a érzi magat elfogad-
ottnak az egészségiigy mas szerepldi altal, Kézép-Kelet Eurépaban ez a szam csak 47%.
Példaul Ausztrélidban, Norvégiaban és Portugalidban a betegcsoportok tébb mint 75%-a
ugy gondolja, hogy nélkuldzhetetlen orszaga egészséglgyi rendszeréhez. A Kozép-kelet-
eurOpai betegcsoportok azt nyilatkoztak, hogy a gyogyszergyarak és a média a globalis at-
lagoknal gyakrabban tekintik ket meghatarozénak, de ritkdbban az akadémiai/tudomanyos
testlletek, a helyi dnkormanyzatok egészséglgyi bizottsagai, az orvostechnikai eszkdzoket
gyarto cégek és az egészségugyi technoldgiai értékelés (HTA) hatdsag.

A kozép-kelet-eurdpai betegcsoportok a globdlis atlagnél kevésbé tartjak magukat meg-
hataroz6 egészségugyi szereplének: 1. abra

Megnéztem volt-e paternalizmus témaban kutatas. Egy tucatot talaltam, ,az eredmények arra
utalnak, hogy sok eurdpai beteg 6nallobb szerepet szeretne az egészségugyi déntéshoza-
talban. A déntéshozoknak és a klinikusoknak meg kell fontolniuk, hogyan lehet csékkenteni
a szakadékot a kdzvélemény elvarasai és a betegek tapasztalatai kdzott”. Az egyik kutatas-
ban a vélaszadok tébbsége Svéajcban (87%), Svédorszagban (83%), az Egyesiilt Kiralysag-
ban (81%), Szlovéniaban (77%), Spanyolorszagban (76%), Németorszagban (72%) és
Olaszorszagban (69%) ,jonak” vagy ,nagyon jonak” értékelte az orvosok kommunikacios
készségét, mig Lengyelorszagban a pozitiv értékelést adok aranya mindéssze 53% volt.
Készitettiink egy kérddivet, melyet szeptember kdzepén tartunk a nagykdzonség elé, a
romaniai ritkabeteg ernydszervezet, és a RIROSZ tamogatasaval.
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1. abra Mennyire érzik meghatarozénak magukat a betegszervezetek az Eli. szereplék kozott
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Primer Immunhianyos Betegek Egyesiilete — PIBE

Kiss Zsoltné, Primer Immunhianyos Betegek Egyestilete, elnék

A Primer Immunhianyos Betegek Egyesilete (PIBE) 2006-ban alakult azzal a céllal, hogy
érdekképviseletet és tamogatast nyujtson a primer immunhianyos betegséggel él6k szamara.
Az egyesllet betegszervezetként miikddik, tagjai kdzott betegek, hozzatartozok, orvosok és
egészséglgyi szakdolgozdk egyarant megtalalhatok.

Az alapitas gondolata Dr. Szolnoky Miklés immunolégus szakorvoshoz kéthetd, aki kalféldi
tapasztalatai alapjan vetette fel egy hazai érdekvédelmi szervezet létrehozasanak szlksé-
gességét. Ezt az elképzelést osztotta meg Dr. Krivan Gergellyel, a budapesti Szent L&szI6
Koérhaz féorvosaval, aki hosszl évek 6ta gyermek- és felndttkord immunhianyos betegeket
kezel. A kezdeményezés nyoman megkezdddétt az egyesiilet szervezeti és jogi megalapitasa.
A PIBE 2006. aprilisi alapit6 Glésén utan még ugyanebben az évben csatlakozott a Ritka és
Velesziiletett Rendellenességgel Elék Orszagos Szévetségéhez (RIROSZ), alapit6 tagként.
A PIBE megalakuldsa 6ta kiemelten fontosnak tartja az edukéciot és a tarsadalmi szemlélet-
formalast. Az egyesiilet képvisel6i rendszeresen részt vettek egészségugyi konferenciakon,
ahol ismertették a primer immunhianyos betegségek tliineteit, altipusait és korszer(l kezelési
lehet&ségeit, valamint bemutattak az egyesilet tevékenységét. A szervezet munkajarol tébb
alkalommal jelentek meg cikkek orszagos és szakmai médiumokban is.

A szervezet aktiv tajekoztatd tevékenységet is végez: szérdanyagokat készit és juttat el
haziorvosi rendel6kbe, védéndéi szolgélatokhoz, valamint kilénb6zé egészséglgyi intéz-
ményekbe. Ezek célja, hogy a lakossag minél szélesebb kére megismerhesse a primer immun-
hiany tineteit és kezelési lehetéségeit elésegitve ezzel a korai diagnozist és a megfeleld,
idében torténd ellatast

Evente 2 alkalommal szervez a betegszervezet a tagjainak szakmai forumot. Ezen forumokon
a résztvevOk megismerik a szakemberektdl a betegséghez kapcsoloédéd legljabb kutatasi
eredményeket, életmodbeli tanacsokkal gazdagodnak, és példat mutatnak egymasnak. A
PIBE miikddtet honlapot és levelezd rendszert is. Ezeken keresztil is a legfontosabb fela-
datunk az edukacio, illetve, hogy az érintettek megtalaljak a kezelési lehetéségeket és
szakembereket. A PIBE-nek sikerult komfortos kérilményeket kialakitani a tagjai szamara a
kezel6 centrumban, mivel a kezelések tobb orat vesznek igénybe.

A PIBE tagoknak és a kezel6orvosoknak jelentés szerepe volt a szubkutan immunglobu-
lin-kezelés hazai bevezetésében. Az egyesllet tagjai részt vettek a készitmények klinikai
kiprobalasaban, ezzel segitve az (j terapias lehetéség elfogadasat és elterjesztését.

A PIBE tovébbra is elkbtelezett a primer immunhianyos betegek érdekeinek képviselete, az
érintettek tajékoztatasa, valamint a korszer( betegellatas tamogatasa mellett.
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Huntington Tarsasag — Bemutatkozas

David Violetta, Magyar Huntington Tarsasag, elnék

A Huntington-koér egy ritka, 6rdkletes, idegrendszeri betegség, amely lassan, de folyamatosan
rontja az érintettek mozgasat, gondolkodasat és viselkedését. A betegség elérehaladtaval a
tunetek fokozddhatnak, Ujak akar parhuzamosan is jelentkezhetnek, megnehezitve ezzel
az érintettek és a csalad életét. Bar gyogyitasa ma még nem lehetséges, a megfelelé gon-
dozas, rehabilitacié és lelki tamogatés sokat segithet az életminéség meg&rzésében.

A Huntington Térsasagot azért hoztuk létre, hogy kozdsséget teremtsink az érintettek,
hozzatartozoik, valamint a szakemberek szamara. Célunk, hogy hiteles informaciot nyujt-
sunk a betegségrél, lehetéséget biztositsunk a tapasztalatcserére, edukaciora és erdsitsik
a sorstarsi kapcsolatokat. Fontos kildetésiink tovabbé a betegség tarsadalmi ismertségének
novelése, hiszen a ritka betegségekkel él6k gyakran lathatatlanok maradnak a tarsadalmi
tdbbség szamara.

Programjaink ko6zo6tt szerepelnek betegtalalkozék, online férumok, ismeretterjesztd
el6adasok. Tagjai vagyunk a nemzetkdzi szervezeteknek, aktivan részt veszink kon-
ferenciakon is, hiszen a kdz6s informaciomegosztas és a kutatasok kdvetése értékes tudast
adhat a jovére nézve.

Hiszlnk abban, hogy senkinek sem kell egyedil megkuzdenie a Huntington-kérral jard ne-
hézségekkel. Tarsasagunk minden érintettet, hozzatartozét és érdekl6dét szeretettel var,
hogy egyitt tegylink a ritka betegséggel él6k jobb életminéségéért.

Jovébeni célunk, hogy erésiteni tudjuk az egyuttmikddést az orvosokkal, és az ellatd
rendszerrel, hogy megfeleléen széleskor( tamogatast tudjunk nyuljtani a tagjaiknak. Célunk
még tovabba olyan nemzetkdzi klinikai vizsgalatokban résztvenni, melyekkel hozzajarulha-
tunk a betegség gyogymaodjanak megtalalasahoz.

Tovéabbi informacio:
https://huntington.hu
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Jegyzet egy megiratlan naplébal

Kitzinger Krisztina, Cri Du Chat Barati Tarsasag

Az alabbi novella a Cri Du Chat Barati Tarsaséag altal 2025-ben kiadott Rozsdas gondolatok
- Feljegyzések megiratlan naplokhoz cim( specialis antoldgiaban jelent meg.

Bemutatkozas

64 éves édesanya vagyok, leanyom Cri du chat szindromaval érintett gyermek, O 37 éves.
Szlletésekor megvéltozott a csaladom és magam élete. Nem tehettiink mast, mint éssze-
fogtunk annak az érdekében, hogy a lehetd legtdbbet hozzuk ki a helyzetbdl. Megismertem
a sérllt gyermekeket neveld szilbket és szocialis segitdként a ,kihivassal’ él6 emberek
vilagat.

Tudok nevetni, sirni és feladatom az ,elengedés” gyakorlasa.

Kamaszkorom 6ta nem irok napl6t. Egyszer apam elolvasta, az6ta minden térténet itt van
bennem és csak szbban ,szérakoztatom” vele a kdrnyezetemet.

Jegyzet egy megiratlan naplébol

A kedvenc famrol szeretnék irni, aki (mert van személyisége, miltja, jelene és jovoje
remélem) vigaszom, hallgatosagom és er6t adém, amikor meglatogatom. Martonvéasaron
all a kastélypark kicsiny szigetén. O egy mocsari ciprus, léggyokerei apré manokként veszik
korll a labat. Nagy id6k tandja, Beethoven és mas hirességek alltak mellette, hallhatta a
koncertek csodas dallamait is.

Els6 talalkozasunk napjan koltdztettem leanyomat a tordasi Ertelmi Fogyatékosok Otthonaba.

Abban az idében, par hénapja mar beszéltiink arrél Diaval, hogy elmegy majd itthonrol.
Bekoltdzése utan engem megmdtenek. Tudtam, nem lesz kdnny( feladat, nagyon nehéz
6t levalasztani rolam. Reggel sikeresen elindultunk, de érkezéskor nem akart kiszallni és
kapaszkodott a kocsi ajtajaba. Cibaltam, kénydrégtem és kiabaltam vele. A kapuban mar vart
rank egy kedves bennlakd par, akik belekaroltak és kérbevezették a hazban. Megmutattak
a szobajat, térolgették a kdnnyeit. Nagyon héalas vagyok segitségikért, emberségukért. Ott
kellett hagynom Ot a sajat és a csaladunk érdekében. Elengedtem a kezét, hogy szabadabb
lehessen, mint itthon lenne a lakasban élve.

Feldulva, kdnnyektdl aztatva indultam hazafelé. Megalltam Martonvasaron és besétal-
tam a parkba. A to kdzepén, a szigeten allt egy fa. Atkaroltam, majd nekivetettem a hatam
és sirtam, sirtam. Sajnaltam magam, a gyerekem az egész életem. Ott allt mellettem egy
élélény, aki nem vart t6lem semmit, akinek nem kellett megfelelnem. Hallgatott és tamaszt
nyUjtott. Azéta tobbszor talalkoztunk, minden alkalommal razudithattam panaszaimat s 6
meghallgatott, gyamolitott, ahogy tudott. Mara mar ketten keresstik fel Ot Dia lanyommal.
Neki mar siker(lt beilleszkednie, jol érzi magat a kdzdsségben. Igaz 6 inkabb Beethoven
szobrat 6lelgeti hevesen, magyaraz neki és elmeséli mi minden tortént vele.

Ezek vagyunk mi harman a Fa, Dia és én.
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Az illusztraciot készitette: Doan-Sarvari Marianna
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Segits magadon az Isten is megsegit!

Myasthenia Gravis - merre a kivezeto ut?

Lelkes Zoltan, MEOSZ-Myasthenia Gravis Onsegité Betegcsoport, vezetdségi tag
Nevem Lelkes Zoltan, 1990-ben diagnosztizaltak autoimmun myasthenia gravissal.

Kétségkivil megprobaltatasokkal teli idészakot él at az, akinél gyogyithatatlan betegséget
allapitanak meg. Az illet6 ekkor két dolgot tehet: vagy belenyugszik a diagnozisba és
passzivitasba stipped, vagy kezébe veszi a sorsat. Jomagam az utdbbit valasztottam egy
remélt jobb allapot érdekében.

Az ritka betegségek kbzé tartoz6 myasthenia gravis kliniko-patolégiaja jorészt feltérke-
pezett, de a jelenleg is folyé kutatasok tovabbi érdemleges dolgokat tarnak fel, mar ami
a kllénbdz6 autoantitestek szerepét, valamint adott személy esetében lelki élet, életmaod,
dietetikai, valamint akar az epigenetikai tényez&ket érintheti. A cikk rendelkezésre allé révid
keretein belul magat a betegséget, illetve ennek kezelését nem részletezném, de annyit
megemlitek, hogy a betegség valtoz6 mértékben az akaratlagos izmok részleges és az
adott izomcsoportoknal akar teljes bénulasat eredményezheti. Ez utdbbi miatt a probléma
nagyon sulyossa is valhat (krizis). A beteg szamara a izomgyengeség mértéke, esetleges
bénulasok idébeli valtozasa (relapszus, remisszio) lelkileg megterheld, mert életvitele rovid
és hosszutavon egyarant szinte tervezhetetlen.

Betegségem 1990-ben 22 éves koromban kezd6édétt sulyos szemizom bénulassal, vala-
mint nagyfoku éaltalanos gyengeséggel, mely még abban az évben kulminalt. A diagnézist
kovetéen rendelkezésre allo kezelések valamelyest enyhitettek a tlineteken az elkdvetkezd
évek alatt, de az altalanos gyengeség miatt alig tudtam a napi teendéimet elvégezni. Sajnos
kénytelen voltam elfogadni ezt, de biztam, hogy valamikor jobb lehet az allapotom.

2001-ben az MEOSZ-Myasthenia Gravis Onsegitd Betegcsoportban viszont olyan vallalkozo
sorstarsakkal talalkoztam, akik egyfajta ,életmod kisérletet” kezdtek. Alapelv: a lehet6 legter-
mészetesebben hasznaljuk fel az élelmiszer alapanyagokat, cukrozast és az allati tejet ik-
tassuk ki, kritikusan nézzink a pékaru készitésben hasznélatos adalékanyagokra, illetve
a kenyér élesztés miveleteire, stb. Mindezek mellett még sok méas aprobb javaslatokat is
tettlink egymas szamara.

Nem volt vesztenivaldm, mert 10 éven keresztil sokat szenvediem az altalanos elesettség-
ben. Az elkdvetkez6 néhany év alatt bebizonyosodott, hogy a kiindulasi hipotézis févonalak-
ban nagyon helyes egyes élelmiszerek ,szuper élelmiszerek” lettek, ugymint a hal, a kéles,
a céklalé, melyek nagyon jol javitjak a gyengeségemet, vélhetben az emésztésen keresztill.
Apranként napldzéssal lejegyzett tapasztalatokkal ,feltérképeztem magam”, mert az emész-
tésem soran vélhetéen a bélmikrobiomban is Iényeges folyamatok tdrténnek. Tapasztalataim
alapjan lassan-lassan javulni kezdtem.

Mivel a betegség el6tt versenyszer(ien atlétizaltam, igy kdzel 1 év regeneracié utan nagyon
nagy 6rdmoémre ismét futd lettem, sok félmaratont és egyszer (2003-ban) a maratoni tavot is
teljesitettem. A diéta kezdetét kdvetd 25 évben is meglehetbsen 6 fizikai allapotban vagyok,
a sportolas is kellemes és jol is megy. Lelkileg is hala Isten elég jol rendben tartom magam,
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ebben az aktiv zenélés is sokat segit. Tapasztalataimmal sorstarsaimat - a RIROSZ égisze
alatt is - tamogatom. A témaban cikkeim, radiériportok is megjelentek.

Kossuth radio: Felfedez6 az egészségrdl cimi magazin misor 2024. augusztus, Szerk.:
Veress Agnes. https://mediaklikk.hu/kossuth-radio/cikk/2024/08/09/felfedezo-az-egeszsegrol-myasthenia-
gravis/

Egy korabbi cikk: https://www.hazipatika.com/napi_egeszseg/neurologia/cikkek/
myasthenia_gravis_nem_halalos_itelet

Szeretném kiemelni azt, hogy minden bizonnyal egyes betegségek terhei életmdddal,
taplalkozassal, lelki allapotunk javitasaval csdékkentheték. Ebben fontos szerepe van az én-
megfigyelésnek, a tlneteink és életmddunk monitoringozdsanak. A betegséget tanulnunk
kell, allapotunkra mi lehet rossz vagy j6 hatassal és id6vel a lesz(rt tapasztalatokat hosszu
tavon is beépithetjik a mindennapjainkba.

Kdsz6ndm mindenkinek, aki mellettem allt az elmult 3 évtized alatt!

’ "t‘:g F.,:"EJ__ g
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Koényvajanlé - Hétmérfoldes mesék

Hol volt, hol nem volt, volt egyszer egy Vilagnap. A Ritka Betegségek Vilagnapja. De vajon
milyen vilagnap ez?

Es miféle betegségek ezek, ha még az 6regapam se hallott roluk?

Ezek a kérdések hivték életre a Hétmérfoldes Csodéakat.

Megfoghatova, megnevezhetévé tesszlk a betegségeket a miivészet eszkdzeivel. A latha-
tatlant és nehezen megnevezhetét tesszik érthetébbé. A betegségek leirasa és érintettek
beszamolbi alapjan Szab6 T. Anna, Halasz Margit és Lackfi Janos irtak olyan térténete-
ket, amikben a betegségek nevet kapnak és ,antih6sokként” jelennek meg, mig a beteg a
féhos, aki a torténetekben megkilizd vele. A mesékhez Farkas Fruzsina, Kranicz Dorottya és
Klement Csaba készitettek illusztraciokat, ezzel téve teljessé a varazst.

Ide kattintva lapozhatod a meséket: https://ritkanap.rirosz.hu/
eddigi-ritka-napok/ritka-nap-2025/ritka-mesek%C3%B6nyv

Hetmerfoldes
csoddk

az AstraZeneca
szeretetteljes ajaniasaval
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Németorszag: sokféle segitség a ritka betegséggel éloknek

Polgar Gydrgy, ujsagiro

A németorszagi Kronikus Ritka Betegségek Szovetsége (Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen e.V., réviden ACHSE) nevl erny6szervezet 2004-ben j6tt Iétre Berlinben.
,Célunk, hogy hangot adjunk a ritka betegségekben szenvedé embereknek és hozzatar-
tozoiknak, gondoskodjunk arrél, hogy aggodalmaik és igényeik meghallgatasra talaljanak a
politikdban, a kutatasban, az orvostudoméanyban, akarcsak a tarsadalomban és az dnsegit6é
szervezeteknél” — kezdi magyarazni lapunknak Bianca Paslak-Leptien, az ACHSE sajtdért
és PR-ért felel6s vezet6je, majd folytatja: ,Mi egy szdvetség vagyunk, amelynek tagjai nem
természetes személyek, hanem kllénb6zd betegségspecifikus 6nsegitd szervezetek. Az
orszagban 140 ilyen mikaédik, akik 6sszesen tdbb mint 15.000 ritka betegséggel é16 em-
bert fognak dssze. De a szandékunk az is, hogy az érintettek szakértelme lathatéva valjon
és hogy egyenrangl partnereknek ismerjék el 6ket a kutatasban és az orvostudomanyban.
Hiszen az 6k a sajat betegségik kivalé szakértdi.”

Ezeknek a tagegyesuleteknek egy vagy tébb betegséget kell képviselnitk, és orszagos
szinten kell mikddniuk. Sokan valamely nemzetkdzi vagy eurdpai halézatban is tevékenyek.
A Németorszagban fellelheté mintegy 8.000 ritka betegség kdzil tdbb mint 3.000-et 6lelnek
fel. Itt is sok olyan betegség létezik, amely olyan ritkan fordul el6, hogy az érintetteknek nincs
lehetSsége létrehozniuk egy 6nallé civil szervezetet. Ok inkabb a kézosségi médian keresz-
tul tartanak kapcsolatot, ott igyekeznek informaciokhoz jutni. Természetesen nekik is segit
ACHSE, ha hozz4 fordulnak. A két szakavatott munkatarsbdl all6 segélyvonalukhoz évente
kb. 1.200-szor fordulnak lgyes-bajos dolgaikkal.

A kormany szerepe

Az ACHSE nagy hangsulyt fektet a politikai szereplékkel, f6ként a szovetségi kormannyal
val6 jo viszony apolaséara. Bianca komoly sikernek tartja, hogy a tavasz 6ta mikodo, keresz-
ténydemokratakbol és szocialdemokratakbol allé Uj szévetségi kabinet koalicios szerzédése
konkrétan megnevezi az ACHSE-t, vagyis a ritka betegséggel él6k anyagi és erkdlcsi
tamogatasanak a sulyat.

Rengeteg segitséget kapnak a védnokiktdl, Eva Luise Koéhlertdl, Horst Kéhler volt
szOvetségi elndk (2004-2010) feleségétdl. Még mindig nagyon elkdtelezett, mind a mai napig
Osszekottetésben van kildnb6zé politikusokkal, fontos személyekkel. Sajat alapitva-
nya is van, amely évente egy 50.000 eurdval dotalt dijat adoméanyoz azzal a céllal, hogy
elédmozditsa olyan ritka betegségek kutatasat, amelyek amigy nem kapnanak megfeleld
anyagi tamogatast.

Az ACHSE nem kap kézponti szubvenciét. Kiadasaikat adomanyok és palyazatok ut-
jan, a konferenciak kéltségeit pedig szponzoralasok révén fedezik. ,Folyamatosan azon
kell gondolkodni, honnan fogunk pénzt szerezni? Néha nagyon bonyolult fenntartani a foly-
tonossagot” — ecseteli Bianca, nem panaszképpen, inkabb magyarazatkent.

Az egyesllés egyben egy nemzeti akciészdvetségnek is a tagja. Ennek alapja egy Eu-
ropai Uniés kezdeményezés, amelyet tdbb orszagban is létrehoztak, és amihez egy nemze-
ti cselekvési terveket kellett dsszedllitani. Ebben az ACHSE a Kutatasi Minisztériummal
és az Egészségugyi Minisztériummal egyltt a f6 résztvevé. Rendszeresen talalkoznak,
munkacsoportokat hoztak létre, egyiitt dolgoznak ki ajanlasokat. Osszeallitottak egy rész-
letes allasfoglalast, amely 20 kdvetelést tartalmaz arr6l, hogy mi mindent kell még tenni a
ritka betegségekben szenvedd emberekért. llyen példaul az Gjszil6tt-szirés tovabb-
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fejlesztése: szerintlk a ritka betegségek korai felismerése és kezelése érdekében a vizsgalt
betegségek listajat rendszeresen felll kell vizsgalni, és a legujabb orvosiismeretek és fejlesz-
tések alapjan ki kell egésziteni. Egy mésik elvaras a gyerekek és fiatalok életminéségének
a javitasa pedalul azéltal, hogy minden németorszagi tanintézetben alkalmazzanak iskolai
egészséglgyi szakembereket, akik az érintettek szamara biztositjak a szikséges ellatast és
az oktatasban valé zékkenémentes részvételt.

Szeptember végén egy nagyszabasu konferenciat is szerveztek a ritka betegségekrél, az
ezen a teruleten tevékenykedd egyetemi klinikakkal kdzdsen, ahol a politika, az egészség-
biztositok, az orvostudomany és a kutatas képviseldi is aktivan vettek részt.

Projektek sokasaga

Az ACHSE olyan sok projekten dolgozik, hogy Biancanak némi fejtérést okoz meghatéarozni,
melyek a legfontosabbak. Els6 helyen végil a Német Genom Kezdeményezésben valé rész-
vételt emliti, amelynek célja a genomszekvenalas bevezetése (a szervezet teljes vagy rész-
leges DNS-alloméanyanak pontos bazissorrendjének a meghatérozésa) a ritka betegségek
és a rakos megbetegedések standard ellatdsaba. Célja a modern genetikai és biotechnolé-
giai mbédszerek alkalmazasa a betegségek jobb megértésében, a diagnosztizalasban és ez-
altal egyedi terapias stratégiak kidolgozasaban.

A tédjékozodast két weboldal is segiti. A német Ritka betegségek atlasza egy lista és
interaktiv térkép a németorszagi intézmények és Onsegitdé szervezetek, orvosok, mas
egészséglgyi személyzet szamara. Az Eurdpai referenciahélézatok is szerepelnek rajta.
Egy helyen foglalja 6ssze a ritka betegségekben szenvedd emberek ellatasi lehetéségeit,
és azokat a foldrajzi régiok szerint kereshetévé teszi. Egy masik forrds az Orphanet nevi
nemzetkdzi adatbazis (https://www.orpha.net) ahol a szakemberek és az érintettek
egyarant talalhatnak tébb nyelven fontos, aktualis informaciokat a ritka betegségekrél és a
kapcsolattartokrol.

Kiilfoldi kitekintés



https://www.se-atlas.de/

Sajtoszemle

+ Fogalmuk sincs a magyaroknak, mennyire gyakoriak a genetikai betegségek idehaza.
Egészségkalauz

* Ritka betegség gyogymadiara talaltak ra — ezrek kaphatnak reményt. Maire Claire

- Ritka betegségek gyogyitasa. Egészségvonal

+ Egyedulallé orvosi egyuttmiikddés Debrecenben- a genetika és a lipidologia életet ment.
Weborvos

+ ,Méltanyossagbol tamogatunk, nem kételezéen” — ritkan szélalt meg a BSL Alapitvany az
egyedi gyogyszerkérelmek elbiralasardl. telex

+ ,Konig doki lépett” — intézkedések az egyedi gyogyszerkérelmek gyorsitasara (lgyintézdk
bévitése, 60 napos hataridd). telex

+ Magyar kisfit ultra-ritka 6rokletes kdrban, nincs gyogymaod; kutatas finanszirozasara
gyUjtés. RTL.hu

Koszonetnyilvanitas

A Fehér Holl6 szerkesztésége és a ritka beteg k6zdsség nevében ezuton is szeretnénk kife-
jezni 6szinte kdszonetiinket mindazoknak a szerz6knek, akik irasaikkal idejiket és energia-
jukat nem kimélve, dénzetlenll hozzéajarultak kiadvanyunk tartalmanak gazdagitasahoz.

Koszonjik elkdtelezettséglket és szakértelmiket melyek nélkll ez a jubileumi szam nem
j6hetett volna létre.

Héalasak vagyunk tamogatdinknak is, hogy atérezték a ritka betegséggel él6k komplex gond-
jait és segitették a magazin Uj szamanak létrejottét!

Foszerkeszto

Dr. Lengyel Zsuzsanna

Szerkesztok

Boncz Beata, Eles Andrea

Felelos kiado

Dr. Pogany Gabor, a RIROSZ elndke

Kapcsolat

Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszagos Szévetsége
Cim: 1089 Budapest, Orczy u. 2.

E-mail: info@rirosz.hu

Telefon: 06 1 790 4533

WWWw.rirosz.hu

Amennyiben szeretne értesulni rendszeresen megjelend kiadvanyunkrol, kérjik ezt E-mailben jelezze
felénk az info@rirosz.hu cimen.

Ugyanide varjuk mindazok jelentkezését, akik feliratkoznanak hirleveliinkre.

A kdvetkez6 oldalakon talalhaté képek a Canva fotbanyagab6l szarmaznak (www.canva.com):
cimoldal, 11., 16., 19., 22., 27.
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https://www.egeszsegkalauz.hu/hirek/mennyire-gyakoriak-a-genetikai-betegsegek-magyarorszag/w6b4q57
https://marieclaire.hu/uncategorized/2025/10/13/huntington-kor-uj-kezeles-ad-remenyt/
https://egeszsegvonal.gov.hu/gyogyszerek-a-z/r/ritka-betegsegek-gyogyszeres-kezelese.html
https://weborvos.hu/gyogyulas/egyedulallo-orvosi-egyuttmukodes-debrecenben-a-genetika-es-a-lipidologia-eletet-ment-290945
https://telex.hu/techtud/2025/10/13/batthyany-strattmann-alapitvany-egyedi-gyogyszerkerelmek-elbiralasa-magyar-egeszseg-gazdasagtani-tarsasag-konferencia-putnoki-katalin?utm_source=chatgpt.com
https://telex.hu/belfold/2025/10/01/batthyany-strattman-laszlo-alapitvany-konig-robert-egeszsegugy-ellatas?utm_source=chatgpt.com
https://rtl.hu/hirado/2025/10/14/magyar-kisfiu-eleteert-kuzdenek-svajcban-nincs-gyogymod-a-betegsegere?utm_source=chatgpt.com

Ritkan beteg? @
Ritka beteg”

Kedves Erdekl&dé!

HA
» a masodik kérdésre igennel valaszolt,
* csaladjaban, ismeretsegi korében van olyan, aki ritka betegséggel él

keresse a RIROSZ altal miikodtetett

Mentéov Informacios Kézpontot
a Ritka Betegekért

Forduljon hozzank bizalommal, ha ritka betegséggel kapcsolatban
+ informaciora van sziiksége,

» hosszu ideje nem tud diagnozishoz jutni,
rmegfeleldszaktudassal estapasztalattal rendelkezo

orvosra van szliksege,
* megfeleld oktatdsi vagy szocidlis intézményt keres, %%p.
» szocialis tigyekkel kapcsolatos kérdésevan,
* sorstarsakat keres, %‘

» érdekeit képviseld szervezetet keres|

Eléerhetéségeink:
www.rirosz.hu

6\ent mentoov@rirosz.hu
SEGELYVONAL

A RITKA BETEGEKERT
0617904533





