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Végre létrejott Magyarorszagon a Ment66v Informaciés Kozpont!

Az informaciohiany miatt 800.000 hazai ritka beteg szembesiil a diagndzis, az ellatds és a tamogatas
hidnyaval. Korrekt informacio nélkiil a betegek kirekesztddnek, holott orvosi, szocidlis és pszichologiai
segitségre lenne sziikségiik.

A Ment6ov Informacios Kozpont és a hozza kapcsolodd segély-
vonal miikddése eldsegitheti az érintett csaladok életminGségének és
tajékozottsaganak javulasat, a szakemberek és a dontéshozok jobb
felkésziiltségét, az erdsebb betegszervezetek kialakulasat, valamint az
dsszehangolt és személyre szabott problémamegoldast.
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A Mentgov Informacios Kozpont felallitasaval az izoldltan, a tarsadalomtdl elzartan él6 ritka betegeknek
megnd az esélyiik arra, hogy az altalunk biztositott aktiv érdekképviselet segitségével megfeleld ellatasban
részesiiljenek és érintett tarsaikkal sorskdzdsséget alkothassanak.

Szeretnénk elérni, hogy a ritka betegséggel kiizdd emberek, lehetdségeikhez mérten ugyanolyan teljes
életet élhessenek, mint ép tarsaik. Hasonld esélyiik és lehetdségiik legyen a magas szintii ellatasra, mint
a gyakoribb betegségekben szenvedd embertarsaiknak.

Europai partnereinkkel torténd szoros egyiittmiikdésben az is célunk, hogy a szakmai anyagok
rendszerezésével, forditasaval képesek legyiink timogatni és segiteni a ritka betegségekkel foglalkozo
szakemberek munkajat a korszerii, szinvonalas orvosi ellatas és a tudomanyos kutatdsok terén, és ezaltal
is eldsegiteni a megfeleld terapias gyogyszerek megtalalasat, ill. orphan drug-ok (‘arva gydgyszerek’)
kifejlesztését, klinikai vizsgdlatait vagy hatasuk monitorozasat.

A Mentdov Informacids Kozpontot a Norvég Civil Tamogatasi Alap palyazati finanszirozasaval a Ritka és
Velesziiletett Rendellenességgel Elok Orszagos Szovetsége (RIROST) hozta létre és miikodteti.

Az informaciéhoz vald hozzaférés alapvetd jog, fiiggetlenil attdl, hogy a betegség gyakori vagy ritka.
A ritka betegségekkel kapcsolatos informacio egyike a legfontosabb dolgoknak, amit a betegszervezetek
tudnak nydjtani. Ez foként azért van igy, mert a ritka betegségekben szenvedd emberek elszigeteltnek
érezhetik magukat az dket vagy csaladjukat érintd allapot ismeretlensége miatt. Gyakran szembesiilhetnek
értetlenséggel vagy elutasitassal. Emellett a megbizhatd és érthetd informaciohoz vald hozzaférés a ritka
betegségek esetében sokszor gatakba iitkdzik. Liirzavar van, hiszen sok ritka betegség komplex szindroma,
sokféle definicidval és szinonimaval, ami csak még jobban neheziti a korrekt informaciok aramlasat, s
ezzel noveli a betegek elszigeteltségét.

Ennek a helyzetnek a megvaltoztatasaért dolgozunk a MentGov Informacids Kozpontban.

Kérjiik, latogasson el honlapunkra: mentoov.rirosz.hu! Keressen minket a Facebookon is, lépjen be a
Ritka betegek sorstars keresé csoportjaba!
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A Mentdov Informaciés Kozpont munkatarsai

Ozorai Dora vagyok, a RIROSZ ,Mentdov” Informacios Kozpont a ritka betegekért palyazat
szakmai koordinatora. Bolcsészként végeztem, projektvezetési, kulturalis szervezdi, valamint gy6gyped-
agogiai tapasztalattal rendelkezem. Ugy gondolom, hogy a kizepes norvég tamogatas segitségével
az informacios kozpont létrehozdsa lehetdséget ad arra, hogy az érintettek és csaladjaik teljes korii
és adekvat informaciokhoz jussanak, ezzel is megkonnyitve a mindennapi életiiket. Igazan nagy
orommel tolt el, hogy ennek a fontos folyamatnak részese és aktiv tagja lehetek.

Ori Istvan vagyok, az ELTE pedagbgia és pszicholégia karan végeztem egészségfejlesztés és
rekreacio-szervezés szakon. A RIROSZ Mentdv Informacios Kozpont projektjének operativ koor-
dinatoraként veszek részt a munkaban. Tobbek kozt a Vakok Allami Intézeténél teljesitettem
szakmai gyakorlatot, eddig fként marketing és rendezvényszervezés teriileten dolgoztam. A szervezet
életében mérfoldk az elnyert norvég palyazat, mely megalapozhatja a RIROSI tovabbi miikddését.
Foként a rendezvényszervezés, palyazatiras, tamogatok felkutatasa, marketing és kommunikacio
tartozik hozzam.

Forras Krisztina vagyok, két gyermekes édesanya. Fiam révén, aki egy ritka kromoszoma
rendellenességgel sziiletett megtapasztalhattam, hogy milyen nehéz, sokszor kilatastalannak  tiing
lehet egy csalad élete, azért mert nincs elég informacio, megfeleld segitség. Sokszor nem tudja a
csalad, milyen lehet6ségei vannak, hova forduljon segitségért, mi lenne a legjobb, amit a gyerme-
kének adhatna.

Nagy orom szamomra, hogy a RIROSZ Mentddv Informacios Kozpont projektjének létrehozasaban
részt vehetek és a korabbi banki tapasztalataimat, gyakorlati ismereteimet, tudasomat felhasznalva
a csapat hasznos tagja lehetek. Feladataim kdzt szerepel tobbek kozt a pénziigyi folyamatok
koordinalasa, monitorozasa, a koltségvetés figyelemmel kisérése, segitségnydjtas telefonon, e-mailben,
személyes tanacsadas keretében.

Csiznier-Kovacs Andrea vagyok. A Mentdov Informacios Kozpont létrejottét koordinalo
RIROSZ-csapat tagjaként dolgozom a projektben.

(saladi érintettségem okan volt alkalmam megtapasztalni, hogy sokszor nehéz és kanyargos utat
kel bejarnia annak a sziilinek, aki szeretné optimalis orvosi, gydgypedagdgiai, mozgasfejlesztési
lehetdségekhez juttatni ritka betegséggel él6 gyermekét. A sajat bdromdn tapasztaltam, hogy ez a
terillet fajdalmasan fehér folt az ellatorendszerben.

Ebben a helyzetben dridsi segitséget jelenthet egy olyan kdzpont, ahol mindenki megbizhatd, rész-
letes tajékoztatast kaphat lehetdségekrdl, terapiakrol, ellatasokrdl, segitd szervezetekrdl, csoportokrdl,
intézményekrdl és minden felmerild egyéb kérdésrdl.

Sok éve foglalkoztat az eltérd fejlodésii gyermeket neveld csaladok segitésének gondolata, igy
nagyon Oriilok, hogy- hat gyermek édesanyjaként - az évek alatt Osszegyiijtott tapasztalatomat,
gyakorlati ismereteimet és elméleti tudasomat egy olyan cél érdekében hasznalhatom, amelyet teljes
meggy6zodéssel és elhivatottsaggal tudok képviselni.



ezt a ritka j0 lehetOséget!

Varunk onkéntesnek
a Ment66v Informacios Kozpontba!

Végre Magyarorszagon is létrejon egy olyan kdzpont,
amely célul tizte ki, hogy:

- a ritka betegséggel él6k s kornyezetuk szamara konnyebben
hozzaférhet6vé és elérhetévé valjanak az informaciok (betegséggel,
orvosokkal, kérhazakkal, terapiadkkal, szocialis és oktatasi kérdésekkel
stb. kapcsolatban),

- 3 sorstarsak egymasra talaljanak,
- segitse az aktiv és hatékony érdekképviseletet.

Segits a Ment66vnek,
hogy a Mentéov segithessen!

Megtalalsz minket itt: ) o
i Legy a Mentoov-csapat
mentoov@rirosz.hu tagja!

061790 4533
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Dr. Pogany Gabor
Az Gj Eurépai Referencia Hal6zatok és a beteg szervezetek
veliik kapcsolatos lehetséges szerepe

LElibb csindld azt, ami szikséges, utina aze, ami lehetseges,
és maris azt fogod csindln; ami lehetetlen”
Assisi Szent Ferenc

Tobb éves szervezdmunka utan 2015 nyaran hivatalosan is kinevezésre keriltek a Ritka Betegségek
Szakertdi Kozpontjai (SzK) a veliik egyiittmiikadd kisebb gyogyitd kdzpontokkal egyiitt. Ez a tény
azért drvendetes, mert igy az ellato helyeink ,lathatobba” valnak, a betegutak szervezése konnyebb
lesz és nem utols sorban igy lehetdségiik nyilik a most alakulo Eurdpai Referencia Halozatokhoz
(ERH) torténd csatlakozasra.

Jelen tanulmanyban rovid attekintést nydjtunk a jelenlegi helyzetrdl, és arrol, hogy mindez mit jelent
a ritka betegek és szervezeteik szempontjabol.

I. SzakértSi Kozpontok és Eurépai Halézataik

A ritka betegségek nemzeti Szakértdi Kozpontjai, a tobbi europai orszaghoz ha-
sonloan, mar eddig is tobb helyen miikodtek hazankban, néhol csak egy-egy ritka
betegségre, vagy bizonyos csoportjukra szakosodva, mashol pedig a ritka betegségek
széles spektrumaval foglalkozva. Azonban ezek az ellatd helyek spontan alakultak
ki, az ott dolgozd szakemberek érdeklgdésének megfelelden, dsszehangolas, szabaly-
- ozottsag és hivatalos elismertség nélkiil. A betegek kozott sokszor ,szajhagyomany”
utjan terjedt, hogy ,hova érdemes menni”, és az egész rendszerre az esetlegesség
volt jellemzd. Esetleges volt, hogy egy szakember hajlandd-e ,hobbiként” beleasni magat egy-egy
specidlis szakteriiletbe, és esetleges volt az, is, hogy az ,oda tartozd” ritka betegnek sikeriil-e, és
mikor a megfeleld ellato helyre jutnia. Mindennek eredményekeént tapasztalhatd a ritka betegek
hatranyos helyzete a gyakori betegségben szenveddkhoz keépest is.
Ritka betegségnek Europaban az olyan életet fenyegetd vagy kronikus rokkantsagot okozo betegséget
nevezziik, melynek eldfordulasi gyakorisaga (prevalenciaja) olyan alacsony (<1/2000), hogy specilis,
dsszetett feladatot jelent a veliik valo foglalkozas. A tobb mint 6000-8000 féle ritka betegség kb.
700.000 embert érint hazankban (Eurdpaban kb. 27-36 milli6t). Osszességiikben a ritka betegségek
tehat nem ritkak, ezért kezeli az Eurdpai Unio is kiemelt prioritasként a jogaik és esélyegyenldségiik
biztositasat. A ritka betegek allapotuk és az informaciohiany miatt hatranyos helyzetben vannak,
gyakran negativ megkiilonboztetésben részesiilnek szinte az élet minden teriiletén. Esetiikben csak a
teljes korii, holisztikus megkdzelités és multidiszciplinaris, koordinalt (egészségiigyi, szocialis, foglalkoz-
tatasi stb.) ellatasi mod hozhat eredményt, tehat gondozasi rendszeriik kialakitasa egyben modellként
is szolgdl a pacienskdzponti, személyre szabott egészségiigy kialakitasahoz is!

A veliik valo kielégitd foglalkozas egyedili utja az erdforras koncentracio, vagyis az ellatas kozpon-
tokba szervezése. Csak ebben az esetben koncentralhatd a sziikséges tudas, hiszen csak ekkor tud a
szakember is elegendd szamu beteggel taldlkozni, vagyis tapasztalatot szerezni. Sok esetben annyira



kevés paciens tartozik egy betegcsoportba, hogy legalabb kontinens mértékii dsszefogssal lehet csak kielégitGen ellatni
Oket. Vagyis elég egész Europaban néhany szakértdi kdzpont, ahol viszont az dsszes hasonlo beteget el tudjak latni.
Ehhez azonban a szakembereknek és a szakértdi kozpontoknak lathatoknak kell lenniiik, és tudniuk kell egymasrol,
hogy pontosan hol, ki, mihez ért. Ezért kell a szakeértdi kozpontokat kontinens szintii halozatba szervezni. igy nagyon
fontos, hogy a Szakértdi Kozpontjaink, szakembereink és civil szervezeteink lathatova valjanak az Eurdpai Orphanet
rendszerben (tehat regisztraljanak oda) és hasznaljak ellatd munkdjuk soran az orpha-kddokat (hogy kideriljdn,
mely betegségekkel foglalkoznak). Ugyanis a tdbb ezernyi ritka betegégh6l csak kb. 250 rendelkezik BNO koddal (a
betegségek nemzetkozi osztalyozasa szerinti kod, amit a hazai egészségiigyi szervezetiink haszndl azonositasra), vagyis e
betegségek zome lathatatlan a statisztikaink és finanszirozasi rendszeriink szamara! Az Orpha-kodok bevezetésére tobb
pilot folyamat is zajlik mind az ANTSZ, mind pedig az OEP keretein beli.

A Szakértsi Kozpontok Europai Referencia Halozatai tehat tobb eurdpai orszag kozpontjainak tudds és tapasztalati
halézata, mely lehet fizikai vagy virtudlis is. Egy ERH célja egy-egy ritka betegség, vagy egy hasonld sziikségletekkel ren-
delkez6 mas csoport gondozasanak altalanos mindség-emelése. Mindezt a nemzeti szinten meglevd tudas és lehet6ségek
kiegészitésével, tamogatasaval, vagyis az Osszeurdpai tudas és tapasztalat hozzaadott értékével érik el. A kiilonbozs
halézati aktivitds alapelve, hogy elsdsorban a tapasztalatot osszak meg, vagyis inkabb a tudds mozogjon, nem pedig
a beteg kényszeriiljon utazni, amikor csak lehet. Minden eurdpai beteg eldnyére szolgal majd egy ilyen rendszer, még
akkor is, ha egy adott halozat szakértdi kozpontjai nem minden orszagban talalhatok majd meg!

Az Europai Bizottsag 2016 tavaszan fogja meghirdetni az els6 palyazati felhivasokat, amire a Szakértdi Kozpontjainknak
addigra fel kel késziilniiik. A Hal6zatok nem fognak tobblet koltséget jelenteni a tagorszagok koltségvetéseinek, hanem
éppen ellenkezdleg: Unios pénzek allnak majd a rendelkezésiikre. Egy ERH megalakitasahoz legalabb 8 tagorszag 10
egészségiigyi szolgaltatojanak osszefogasa sziikséges. (sak a tagallam dltal hivatalosan is elismert, ill. kinevezett kozpont
csatlakozhat! A létrehozas és miikddés részletes kritériumai elolvashatk az Eurdpai Bizottsag megfeleld honlapjan:
http://ec.europa.eu/health/ern/policy/index_en.htm.

Nagyon fontos, hogy mindezen folyamatokrdl az alapellatsban tevékenykeddk is értesiiljenek, hiszen legel6szor ott
bukkannak fel a ritka betegek is!

2. A betegségek csoportositasa

A betegségek rendkiviil nagy szama miatt lehetetlen mindegyikiik szamara egy kiilon halozatot Iétrehozni és menedzsel-
ni. Ezért a Ritka Betegségek Eurdpai Szakértdi Bizottsaga hosszd munkaval kidolgozta és elfogadta, hogy milyen
betegségcsoportoknak lesz ERH-ja. A csoportositas tobbféle elv figyelembevételével tortént: diagnosztikai modszertan,
klinikai teriilet (pl.: neuroldgia, nefroldgia stb.), klinikai csoportok (pl.: genetikai betegségek, metabolikus betegségek
stb.), intervencids teriiletek (pl.: transzplantaciok, gén terapiak stb.) tekintetbe vételével. Az Eurdpai Bizottsag végil a
kovetkezd 22 ERH létesitését hatarozta el:

Ritka immunoldgiai és autoinflammacids betegségek

Ritka csont betegségek

Ritka rakok™ és tumorok

Ritka kardioldgiai betegségek

Ritka kotdszoveti, izom- és csontrendszeri betegségek

Ritka deformitasok, fejlddési rendellenességek és ritka értelmi akadalyozottsagok
Ritka endokrin betegségek
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8. Ritka szembetegségek

9. Ritka gasztrointesztinalis betegségek

0. Ritka ndgyogyaszati és sziilészeti betegségek
. Rak Kontroll Csoport

12. Ritka hematologiai betegségek

3. Ritka archasadékok és orr-, fiil-, gége-rendellenességek
14. Ritka majbetegségek

5. Ritka oroklédd metabolikus rendellenességek
l6. Ritka multi-szisztémas vaszkularis betegségek
7. Ritka neuroldgiai betegségek

8. Ritka neuromuszkuldris betegségek

9. Ritka tiidobetegségek

20. Ritka vesebetegségek

21. Ritka bér rendellenességek

2. Ritka urogenitalis betegségek

* a ritka rakok osztalyozasa és halézatba sorolasuk megtrgyalisa még folyamatban van.

Lathato, hogy a legtobb multiszisztémas, poligénes ritka betegség tobb betegségcsoportba is sorolhato, ezért valosziniileg
egy hosszabb folyamat lesz, mig kikristalyosodik, hogy melyik betegség hova sorolodik. A betegek szempontjabdl a
legfontosabb, hogy senki se maradjon ki, vagyis ,minden ritka betegnek legyen egy otthona”

3. A betegszervezetek szerepe

Bar egyre novekvd a betegszervezetek érdeklodése az ERH-k irant, még a jol informalt szervezeteknek sincs elég
ismeretiik, nem is beszélve a szervezet nélkiili betegcsoportokrol és a széles tarsadalom tajékozottsagarol.

Ezért a Ritka Betegségek Magyarorszagi Szdvetsége (RIROSZ) minden lehetdséget kihaszndl, hogy terjessze az ismereteket,
melyek eldsegitik a megfeleld ellato rendszer létrehozasat.

Az elfogadott eurdpai jogszabalyok kotelezdvé teszik a betegek és szervezeteik bevondsat a szakért6i kozpontok és az
ERH-k [étesitése, milkodtetése és ellendrzése dsszes folyamataba! Ehhez azonban kompetens, jol informalt partnerek
szilkségesek. Ezért a betegszervezetek a kovetkezdket tehetik:

* Folyamatosan informalodjon a szakértdi kozpontok és ERH-k létesitése, milkodtetése teljes folyamatardl!

* Hivja fel a betegek figyelmét, segitse Gket a helyes informacio megtalalasaban, hogy tudatosan ddnthessenek!

* Helyezzen silyt arra, hogy a teljes folyamat soran a betegszervezeteket valéban értelmes mddon, rendszeresen
partnerként vonjak be!

* Ajanljon konkrét, a betegek érdekeinek megfeleld intézkedéseket!

* Készitsen a betegeket informal vezérfonalakat, ismertetdket!

* A tapasztalatokrol értesitse a dontéshozokat, mind nemzeti, mind eurdpai szinten!

A hazai egészségiigyi rendszer - az utobbi évek jelentds erdfeszitései ellenére - esetlegesen, teriiletileg szdrvanyosan
és tobbnyire egyoldalian latja el a ritka betegeket. A ritka beteget gondozo csaladok ezrei szembesiilnek silyos
nehézségekkel az orvosi, oktatasi és szocilis segitséghez, timogatashoz valo hozzaférés terén, aminek kovetkeztében



a ritka beteget apold csaladok marginalizdlodnak. Csak egy atfogé és hosszi tavi stratégia biztosithatja, hogy a
rendelkezésre allo erdforrasok célorientalt szervezésével, fejlesztésével olyan rendszer alakuljon ki, amely a korai di-
agnézishoz valo hozzajutast biztositja, a betegek allapotat multidiszciplindris ellatassal javitja, az élethez vald jogukat
biztositja, mikdzben az érintett csaladok és a tarsadalom terheit racionalizalja. Ezért tiizte ki célul az Eurdpai Unio,
hogy 2013 végéig minden tagallamnak létre kellett hoznia egy ritka betegségekre vonatkozd Nemzeti Tervet / stratégiat.
E folyamat fontos része, hogy a megsziind OEFI-t6l atkeriilt a Ritka Betegségek (Koordincids) Kozpontja az Orszagos
Tisztiorvosi Hivatal Népegészségiigyi, Stratégiai és Szakmai Elemzési Foosztalydhoz. Itt megfeleld infrastruktiraval a
Kozpont legels tevékenysége a Ritka Betegségek hazai Szakértdi Bizottsaganak (jra aktivilasa volt a Nemzeti Terv
megvaldsitasahoz, és azon beliil is a Szakértdi Kozpontok ERH-khoz vald csatlakozasanak megszervezésére.

A RIROSZ az OTH-val kardltve egy kerekasztal-beszélgetést rendezett 2015.10.12-én, ahova el6adoként meghivtuk a
Norwegian National Advisory Unit on Rare Disorders igazgatdjat, Stein Are Aksnes-t és munkatarsat, Elisabeth Holme-ot.
A rendezvény aktualitasat az adta, hogy a RIROSL dj szolgdltatdsa, a MentGov Informacids Kozpont és segélyvonal a
ritka betegekért - kozel fél éves eldkészilet utan - szeptemberben megkezdte miikodését. Az iilés az ezt timogatd
palyazat (NCTA-2015-10918-F) keretében valosulhatott meg.

Ez a Kozpont alapvetd szerepet jatszhat mind a betegek, mind pedig a szakmak képviselSinek napra kész in-
formalasaban, igy a Szakért6i Kozpontokkal és Eurdpai Referencia Halozataikkal kapcsolatos informaciok kozreadasaban.

Kovetkeztetés

Az egészségiigy sziikséges atalakitasat az ezt eldsegitd eurdpai iranyvonalak figyelembevételével kell elvégezniink. Ennek
a folyamatnak minden szakaszaban alapvetd a betegek és szervezeteik egyenrangl partnerként torténd bevonasa, amit
a megfeleld felkészitd, oktatdsi, informacios programokkal kell eldsegiteni.

Kilon figyelmet igényelnek a sokszor gydgyithatatlan és sok szenvedéssel jard ritka betegséggel élok, akik nemcsak a
tarsadalom tobbségével, hanem a tobbi beteggel szemben is hatranyos helyzetben vannak az altalanos informéaciohiany
és kovetkezményei miatt. Ugyanakkor nekik is joguk van a tdbbiekével azonos esélyii gyogyuldshoz az igazsagossag,
egyenldség és szolidaritas elve alapjan. Az egészségiigy allapotfelmérése és atalakitasa a Semmelweis-terv szerint halad,
ami nagy lehetdséget ad a hazai ritka betegeknek, hogy a rendszer részeseivé valhassanak, a betegutak és a szakértdi
kozpontok kijellésre keriiljenek és javuljon a diagndzishoz és megfeleld mindségii ellatashoz valo hozzaférésiik a hazank
altal is létrehozott atfogd Nemzeti Terv vagy Stratégia keretein belil. Csak az ilyen globalis, atfogd, tobb diszciplinat
egybefoglalo megkozelitési mod vezethet e bonyolult és Osszetett probléma megoldasahoz! Ennek fontos része a
szakértdi kozpontok létesitése, miikddtetése és bekapcsolasuk az Eurdpai Referencia Haldzatokba!

A terv - a realitisokat figyelembe véve - nagyrészt a forrasok atszervezését, koncentracidjat és szervezett felhasznalasat
célozza, ami a helyes ellatdssal egyiitt hossziitavon csokkentheti az egészségbiztositasi és szocidlis koltségeket. A forrasok
sokkal hatékonyabb felhasznalasaval a kormanyzat minimdlis raforditassal, a rendszerben meglévd forrasok raciona-
lizdlasaval maximalis hasznosulast érhet el, kozelitve a rendszert a pacienskozponti egészségiigyi modell iranyaba.

K6szonetnyilvanitas

Kdszonetet illeti az EURORDIS, a RIROSL és a tagszervezetei képviseldit és vezetSit, kiilonds tekintettel a Nemzeti
Terv Koordinaciojat Elgsegitd Bizottsaga tagjait!



Dr. Szegedi Marta - Prof. Dr. Molnar Maria Judit

Ritka Betegség Szakértoi Kozpont lett a Semmelweis Egyetem

A ritka korképek olyan betegségek, amelyek az atlagos populaciot tekintve relative csekély szamban
fordulnak elé és kozos jellemvonasuk, hogy diagnosztikajuk, kezelésiik, ellatasuk specialis ismereteket
feltételez. A ritka korképek eléfordulasi gyakorisaga és megjelenési formaja a betegségek csoportjan
beliil is jelentds heterogenitast mutat az egyes orszagokban, illetve egyes populaciok tekintetében is.
Mivel egyes ritka betegségek orszagonként is csak néhany esetben fordulnak el8, igy nem minden tagal-
lam rendelkezik megfelelé személyi-targyi feltételekkel, hanem az Eurdpai Unién beliil is csak bizon-
yos intézményekben lehetséges egyes diagnosztikus vizsgalatok elvégzése, modern terapias eljarasok
alkalmazasa.

Mindezek alapjan — elsdsorban a ritka betegek érdekében — nyilvanvalé fontossaggal bir a betegek
nemzeti szinten centralizalt, koordinalt és az Eurépai Unié tagallamain ativelS ellatasanak megszervezése.

Balog Zoltan miniszter Ur 2015 nyaran kinevezte a magyar Ritka Betegség Szakértdi Kozpontokat. A Semmelweis Egyetem Ritka
Betegség Halozata az orszag egyik legnagyobb szakértd kdzpontja, 14 klinikaval és 4 kiilsd tarsulo intézettel. A Semmelweis Egyetem
mellett a Debreceni, a Pécsi és a Szegedi Tudomanyegyetemek kaptak meg a kitiintetd cimet.

Az orszaghan az elsd ritka beteg ellatd halozat a Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete (vezeti
Dr. Molnar Maria Judit) altal koordinalt Ritka Betegségek Halozat, amely most mar, mint Ritka Betegségek Szakértdi Kozpont funk-
cional 14 egyetemi klinikat és 4 kiils, orszagos ellatd kozpontokat is magaba foglalva. A Genomikai Medicina és Ritka Betegségek
Intézetének koordinalasaval a Szakért6i Kozpont multidiszciplinaris egyiittmiikddéssel, holisztikus megkozelitéssel végez olyan tevéke-
nységet, mint a ritka betegségek diagnosztikaja, kezelése, orvos- és szakorvosképzés, ill. szakorvos tovabbképzés, laikusok oktatasa,
betegut-szervezés, kilfoldi vizsgalatok és gyogykezelések szervezése, interszektorialis egyiittmilkddés a szocialis szféraval és civil
szervezetekkel — megfelelve a jogi szabalyozas altal eldirt kritériumrendszernek.

A betegellatas, kutatds és fejlesztés, valamint oktatds integralt modon valosul meg, amely a biomedicinlis kutatasokban és a
betegellatashan kiemelt hatékonysagot biztosit. Mindezen feladatok szinvonalas ellatasahoz a Semmelweis Egyetem nemzetkozi
kapcsolatokat tart fenn.

Az Egyetemen 2011 ota miikodik a Semmelweis Biobank haldzat, melynek szerves részét képezi a ritka betegek biologiai mintdinak
és adatainak gyiijtése és tarolasa is a hazai és nemzetkdzi jogszabalyok maximalis tiszteletben tartasaval. A biobank épités tapasz-
talatait jol alkalmazhatta a Semmelweis Egyetem a regiszter épités teriiletén, ezért az Eurdpai Unio Ritka Betegségek Szakertdi
Bizottsaga (EUCERD) altal koordinalt Ritka Betegségek Nemzeti Terv dsszedllitasaban az Egyetem allitotta fel a ritka korképek hazai
regisztereinek kialakitasara vonatkozo koncepciot, amely alapjat képezheti egy egységes, nemzeti ritka beteg-regiszter kialakitasanak.
A Semmelweis Egyetem 2015 juniusatol magyar szakmai partnerként vesz részt a magyar Orphanet felépitésében az Eurdpai Unio
3. Egészségiigyi Keretprogram kovetkezd harom éves periddusra szolo, Kozds Akciotervének (Joint Action) munkacsoportjaban. A
Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka Betegségek Intézete az Orszagos Tisztifdorvosi Hivatal Ritka Beteg Kozpontjanak
koordindlasaban feladatul tiizte ki a négy hazai orvosi egyetem és azok teriiletén ellatasra keriild ritka korképek és a ritka betegség-
ben szenveddk és ellatasukban résztvevik orszagos feltérképezését és rogzitését az Orphanet elnevezésii nemzetkdzi regiszterben.
Az unids szinten harmonizalt é egységes software altal tamogatott adatbazis fontos alapjaul szolgalhat a hazai ritka betegségben
szenveddk diagnozishoz, megfelel terapiahoz jutasahoz, tovabba segitheti a kutatasi, dontéshozoi, szakeértdi folyamatokat. Az egységes
eurdpai informacios platformhoz - az Orphanethez - valo csatlakozds a ritka korképekben szenveddk szamara a legmagasabb
szakmai szinvonalt egészségiigyi ellatas elérhetdségét biztositja, amely koncepcio a Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek Szakertdi
Kozpontjanak misszidja.



A Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontjanak tagjai

Egyetemi klinikak
Anesztezioldgiai és Intenziv Terapias Klinika

Kiils intézetek
Magyar Reformatus Egyhaz
Bethesda Gyermekkérhaza

B&r-, Nemikortani és Béronkolégiai Klinika

Magyar Honvédség Egészségiigyi Kézpont
Orszagos Porphyria Kézpont

. sz. Belgyogyaszati Klinika

Magyar Honvédség Egészségiigyi Kozpont
Trophoblaszt Centrum

II. sz. Belgyogyaszati Klinika

Szent Janos Kérhaz és Eszak-budai
Egyesitett Kérhazak
Gyermekgydgyaszati Rehabilitacios Osztaly

1. Belgyogyaszati Klinika

Fil - Orr - Gégészeti és Fej -
Nyaksebészeti Klinika

Genomikai Medicina és
Ritka Betegségek Intézete

. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

II. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

Orvosi Vegytani, Molekularis Biologiai
és Patobiokémiai Intézet

Pulmonolégiai Klinika

Radiolégiai és Onkoterapias Klinika

Szemészeti Klinika

. sz. Sziilészeti és NSgyogyaszati Klinika

(A szerzok a Semmelweis Egyetem Genomikar Medlicina és Ritka Betegségek Intézetének munkatirsai,)




10. oldal

Almasi Zsuzsa
NoRo Ko6zpont - a romaniai ritka
betegségek referenciakézpontja

A Romaniai Prader Willi Egyesiilet 2003 6ta a ritka betegségekben szenveddknek, csaladjaiknak és a
veliik foglalkozo szakembereknek nyujt segitséget annak érdekeében, hogy javuljon a betegek életmingsége.
Ezt a tevékenységet 2011 o6ta a NoRo Kozpontban végzi, amelyet Zilahon hozott létre egy, a Norvég
Alapnal nyertes projekt keretén beliil.

Mit szeretnénk?

Egy vilagot, ahol a ritka betegségben szenveddknek redlis esélyeik vannak a helyes diagnozis felallitasara,
a megfeleld kezelésre, és ezdltal a kozosségbe valo integraciora.

A NoRo Kozpont szolgaltatasai:

* NoRo Help Line — informalas és tanacsadas

* Bentlakasos kozpont — ugyanabban a ritka betegségben
szenveddk szamdra a betegség

menedzsmentjérdl szolo oktatasi program és fiataloknak dnallo
életre nevelési program

* Napkozi kdzpont — személyre szabott beavatkozds ritka
betegségben szenvedd vagy autisztikus gyerekek szamara

* Orvosi rendeld - neuroldgia, gyerek-pszichiatria, genetika

NoRo Help Line - ritka betegségek segélyvonala

A ritka betegséggel él6k szamara a legnagyobb kihivas az informdcio és a tamogatas megszerzése. A
diagnézis utan (vagy ennek gyandjakor), a betegeknek sziikségiik van orvosi és szocidlis szolgaltatasokrdl
sz0l0 informaciokra (sajat kozosségiikben, de akar az orszag hatarain kiviil is), pszichologiai tamogatasra
és genetikai tanacsadasra. Az informaciohoz juts alapja egy tamogato rendszer kialakitasa a betegek
és a szakemberek kozott.

A Prader Willi Egyesiilet 2006 ota miikddteti az informacids kdzpontot, aminek a Help Line része
2009 ota az Eurdpai Ritka Betegségek Segélyvonalainak Halézatahoz is csatlakozott (European Net-
work of Rare Disease Help Lines). Telefonon, postan, elektronikusan (e-mailben, facebookon) fogadjuk
a megkereséseket és a kérések fiiggvényében valaszolunk a lehetd legrovidebb idon belil, kiilonbdzd
szakemberek segitségével (orvos, szocialis munkas, pszicholdgus, gyogypedagogus, gyogytornisz vagy
betegszervezetek képviseldje). Sok megkeresés érkezik betegektdl, de gyakori a csaladtagok, szakemberek
altal kezdeményezett hivas is.

Bentlakasos k6zpont

Ennek a programnak a célja, hogy a ritka betegséggel élok megtanuljak, hogyan éljenek egyiitt a
betegséggel, hogyan menedzseljék a lehet6 leghatékonyabban a mindennapokban. Uj informaciokat



kapnak, tapasztalatokat osztanak meg & tamogatd
csoport alakul ki. A NoRo Kdzpontban toltott 5 nap
alatt, betegségre szabottan alakituk ki a csoportnak
sziikséges oktatasi programot. Egyéni interdiszciplinaris
felméréssel/vizsgalattal kezd6dik a hét, majd egyéni
és csoportos terapiakkal, tanacsadassal és informacio
atadassal folytatodik. A betegeknek és bizonyos esetekben
a hozzatartozéknak lehetdségiik van kétetlenil beszélni
olyan szakemberekkel, akiknek a tapasztalata relevans az
6 betegségiik menedzsmentjében. Amennyiben sziikséges,
videokonferenciat szerveziink azokkal a szakemberekkel,
akik nem tudnak eljonni a NoRo Kdzpontba, de tapaszta-
latunk és véleményiik nagyon fontos a betegek szamara.
A keépzési programokba az egész orszagol fogadunk
betegeket, akik igy informaciokat kapnak a betegségrél, a mindennapi nehézségekkel valo megkiizdés lehet6ségeird.

Onall6 életre nevelés

Fogyatékkal él6 fiatalok szamara havi rendszerességgel szerveziink foglalkozasokat, amelyek soran mindennapi készségeket
fejlesztd tevékenységeket tartunk a kvetkezd témakdrdkben: étkezés, tisztalkodas, bevasarlds, lakds tisztan tartasa, személy-
iségfejlesztés, kommunikacio, kapcsolatok, szabadidd, tomegkozlekedés, pénz, tanulas és munka.

Napké6zi kozpont

45 zilahi gyerek vesz részt a személyre szabott fejlesztési programban. Egy multidiszciplinaris felmérés és beavatkozasi terv
alapjan, kiilonbdz6 egyéni vagy csoportos terapidk szolgaljak a gyerekek fejlddését: viselkedésterapia, logopédia, szenzorialis
terdpia, gyogytorna, hidroterapia, masszazs, foglalkozasterapia.

Annak érdekében, hogy a beavatkozds minél hatékonyabb legyen, a szolgaltatasokat kiegészitettiik sziilok szamara szervezett
képzésekkel, terapias hétvégék szervezésével, csaladlatogatassal. Ezek segitségével vonjuk be és erdsitjiik a csaladokat, csalad-
tagokat. Fontosnak tartjuk, hogy egyiittmiikddjiink minden szakemberrel, aki a hozzank jaro gyerekekkel foglalkozik (mas
szolgaltatasokban, oktatasi rendszerben stb.), ezért rendszeresen szerveziink esetmegbeszéld talalkozokat veliik.

Orvosi rendel6

A NoRo Kézpont orvosi rendel6jében neurolgus, gyerekpszichiater és genetikus szakorvosi vizsgalatot lehet kérni. Az ambu-
lancia szerz6déses viszonyban van a Nemzeti Biztosito Hazzal.

Részletesebb informaciokért, kérjiik, latogasson el a honlapra www.apwromania.ro!
A kozpontot a Facebookon is megtaldlja: https://www.facebook.com/NoRoZalau

(A szerzd pszicholigus, a Romaniar Prader Wil Egyesilet fimunkatirsa,)



12. oldal

Gimes Doéra
Fészekhagy6 program az értelmi
sériilt fiatalok onallésodasaért

A Magyar Williams Szindroma Tarsasag 2014 év végétsl djabb
programba kezdett bele a Tarsasighoz tartozd — mar ndvekvd
és igy Uj igényekkel rendelkezd — fiatalok egy csoportjaval. A
program a 2013-ban megrendezett tgynevezett ,Szarnyproba”
taborok dsszetettebb folytatasanak tekinthetd, melyeket a sz-
abadszallasi Strazsa Tanyan, a tanyat miikodtetd tarsasag segitd
részvételével szerveztiink meg, hosszas szakmai elokészités utan. A
tanyan a fiatalok onallo életre felkészitd taborokban vettek részt
szilleik nélkiil, ahol mikozben kiilonbozg - terapias hatassal is
biro - tanyasi munkatevékenységeket probaltak ki, ndtt az onbi-
zalmuk, sikerélményekkel gazdagodtak, mindekdzben pedig szileik
is megbizonyosodhattak arrdl, hogy mennyi mindenre képes gyer-
mekiik nélkiiliik, amiket a hétkoznapokban sokszor Gk végeznek
el helyettiik.

A 2014-t61 indulo 18 honapos Fészekhagyo program keretében hosszabb tavii célokat is kitiiztiink; valamen-
nyit az értelmi sériilt fiatalok onallosodasa alapjainak megteremtése érdekében — értve ez alatt nemcsak a
fiatalok kiilonbozd képességszintjéhez illeszkedd fejlesztd foglalkozasok megtartasat, illetve a hétkdznapokban
elsfordulo onalloan végezhetd tevékenységek végzésének elsajatitasaban valo segitséget, hanem mindezzel
parhuzamosan sziileik pszichologiai felkészitését is a lehetdségek szerinti elengedés sziikségszerii folyamatara.
Célul tiiztiik ki tovabba az elszakadashoz feltétleniil sziikséges, de jelenleg rendszerszinten hianyosan megoldott
tamogatott lakhatas és foglalkoztatas lehetdségeinek felkutatasat is, illetve egy fenntarthatoan miikodd ren-
dezvényszervezd tevékenység alapjainak lefektetését. A Fészekhagyos csapatba tartozo tdbb fiatal is kifejezetten
jo érzékkel rendelkezik hostess jellegii tevékenységek végzéséhez, amelyet tobbek kozt a Fészekhagyos csapat
kozremiikodésével rendezett és lebonyolitott gyereknapi rendezvényen kamatoztattak.

Nemrég tértiink vissza idei 6nallo életvitel taborunkbol, amit megint a Strazsa Tanyara szervez-
tiink é idén sem maradtunk kalandok nélkil. A tanyasi munkak végzése mellett kiildn-
boz6 beszélgetds, dramas, jatékos foglalkozasok keretében késziiltiink az Gnallo életre, voltunk
vasarolni, fiirddzni, mozizni, varost nézni és jatszani egy altalanos iskolaban. Ja és buliztunk
is! A tabori élményeinkrdl minden nap blogot vezettiink (szarnyprobasokjelentik.blogspot.hu),
ahonnan alljon most itt néhany idézet a hangulat teljes korii atadasa érdekében:

LA Kirdlyok és kiralynk ma gereblyéztek, sepertek, konyhat takaritottak, kint is sdportek.

Isolti és P. Kriszti elkezdett mosogatni, Zsolti annyit mosogatott, hogy tgy nézett ki a keze, mint
egy selldnek, ekozben Kriszti tordlgetett. Margit néni bekapcsolta a zenét és diszkoztak. Délutan
szedtek egy csomo gazt az Gzeknek, nyulaknak, kecskéknek, aztan didszedésbe torkollott a dolog,
aztan a haz koriili munkdban benne volt a gereblyézés is. Meg is kostoltak a diot, nem volt
olyan, mint Budapesten, ott irto keserii.”
»-.-8s hogy is mondjam szépen, a lotragyat férfiasan és dszintén megcsinaltam. Utana a
Renataval az ajtokilincseket pucoltuk meg, aztan a lanyok itt bent csinaltak a szalvétakat, amig
én kint sertepertéltem. Utana ebéd, aztan volt egy kis civakodds, aztan tobozt szedtiink és jott
egy masik csapat segiteni.”




JKozben az egyik csoport felment Pankdval a pénzrdl és
a vasarlasrol beszélgetni. Aztan az egyes csoport elment
boltba és voltak konfliktusok, amiket meg kellett oldani
(kifejezetten lanyos téma volt, de végiilis el lehet mon-
dani, a betéten és az Ujsagon vesztiink Ossze). A pizzahoz
vettiink lisztet, sonkdt és paradicsomszoszt. Meg vettiink
lilakaposztat, tortillat, majonézt meg fokhagymdat a ke-
babhoz. Volt egy vicces része a vasarlasnak, elfelejtettiik,
hogy joghurtot kel venni, Andrés visszament a boltha,
véletleniil megkeriilte a pénztarat, siman eljohettink volna
tgy, hogy nem fizetjilk ki a joghurtot, de aztan visszament.”

Természetesen a tabor ota sem vagyunk tétlenek. Egyik fészekhagyosunk anyukdja norvégiai tanulmanyditon jart a Norvég Civil
Tamogatasi Alap jovoltabol, ahol a témaban miikodd norvég szervezeteket és intézményeket ltogatott meg kapcsolatépités céljabol,
illetve hogy a sziildkdzdsség megvitathassa a Tarsasagra vonatkoztathato tapasztalatokat.

A Fészekhagyo csapat pedig mind ekdzben a gyogypedagdgus segitdk kozremiikodésével mar egy wjabb nyilvanos rendezvény
szervezésén tori a fejét az év végére, melynek részletei egyeldre maradjanak titokban, emiatt érdemes kovetni a csapat Facebook
oldalat:

https://www.facebook.com/feszekhagyok

Tovabbi informaciokat a programrol a sajt holnapjan lehet talalni: https://sites.google.com/a/williams.org.hu/feszekhagyo-program/
A Magyar Williams Szindroma Tarsasag egyéb programjairdl szintén a Tarsasag holnapjan vagy Facebook oldalan érdemes érdekldni:
https://www.facebook.com/mwszt, http://williams.org.hu/

Ha kapcsolatba szeretne veliink lépni, kozvetleniil a Fészekhagyd Program szakmai vezetdjével a feszekhagyo @ williams.org.hu,
a Tarsasaggal pedig az info@ williams.org.hu e-mail cimen tudja felvenni a kapcsolatot.

Barmilyen dtletet, észrevételt, egyiittmiikodési szandékot nagyon szivesen vesziink!

4 )

Konyvajanlo
Bartos Erika: Orangyal

A sériilt, fogyatékkal élG emberek és csaladtagjaik nem varnak mast a
kornyezetiiktdl, mint természetes elfogadast, Gszinte kapcsolatokat, méltosagot
és helyet a kozosségben. A mindennapokban azonban lathatatlan falak zarjak el
Gket a tobbségi tarsadalomban. Nem lehet elég koran elkezdeni az érzékenyitést
és az elfogadas gyakorlasat! Sajnos nincs til sok gyermekeknek irt konyv
ebben a témaban a jelenlegi piacon. Bartos Erika mar 15 éve ir és illusztral
mesekonyveket (Anna, Peti, Gergd; Bogyo és Baboca), verseskoteteket (Zsak-
bamacska; Zakatolo; Szazlabi), amelyek méltan népszeriiek a kisgyerekes csaladok
korében. Az Orangyal cimii mesektnyvben négy mese olvashato fogyatékkal
élo, specidlis igényii gyerekek mindennapjairdl. Az & torténetiikon keresztiil
olvashatunk az egyiittérzésrdl, az dszinte kapcsolatokrol, egymas elfogadasarol
és segitéserdl. A gyerekeknek ez sokkal természetesebben megy, mint a felnGtteknek — az empatia és tolerancia meséi
igy nekiink, meseld felntteknek is szolnak. A Magyar Maltai Szeretetszolgalat gondozasiban jelent meg 2014-ben.
fForrs Krisztina/
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Tunyogi Erzsébet
Hallott-e mar a Tunyogi Gyodgyité Jatékterapiarol?

A budapesti Tunyogi Pedagogiai Szakszolgalat munkatarsai (gyogypedagogus, konduktor, gydgytorndsz) a korai fejlesztés,
oktatas és gondozas, valamint a fejlesztd nevelés soran alkalmazzak a Tunyogi Gyogyitd Jatékterapiat (TGY)). (A modszert
Szellemi Tulajdon Nemzeti Hivatala Védjegyokirat 213 629 és 213 632 szamon lajstromozta.) A komplex terapia eredményes
a kozponti idegrendszeri sériilést szenvedett és/vagy genetikai karosodott csecsemdk, kisdedek és gyermekek fejlesztésében.
Az egészségesen sziletett korasziildtt gyermekek részére is dsszedllitottunk egy olyan komplex programot, amely megel6zi az
iskolai kudarcokat. Felmérések igazoltak, hogy a korasziilott gyermekek ép intelligencia mellett sok esetben tanulasi zavarral
kiizdenek. Ennek kivédésére szakemberek dltal iranyitott és kidolgozott jatékprogramokat allitottunk Gssze a hozzank jard
gyermekek részére. Ezt kdvetden életkoruknak megfelelden tobbségi dvodakba és iskolakba keriiltek és a  visszajelzések
alapjan a gyermekek feliilmaltak az atlag képességeket is.

A Tunyogi Pedagdgiai Szakszolgalatban az altalunk kidolgozott felvételi adatlapok alapjan kezdddik a terdpia, ennek elemei
a kovetkezok:

. gyermek pontos neuroldgiai statuszanak megallapitasa, (neuroldgus szakorvossal egyiittmiikodve)
. a lats, hallas érzékszervek diagnosztikus és funkciondlis feltérképezése,

. a gyermek pszichés allapota,

. a gyermek intellektualis és kommunikacids tevékenysége.

A TGYJ-nak kettds célja van: mind a sensomotoros, mind a tanuldsi
képességek fejlesztése soran a gyermek altal elérhetd maximumra
torekedni.

Az anamnézis felvétele utan a funkciok kialakitasa, a sériilések
korrekcidja, az izomtonus szabalyozasa a funkciondlis terapia esz-
kozeivel és egyes modszereinek alkalmazasaval torténik, dramatikus
— (szerepjaték) jatékhelyzetekben.

A TGY] soran szdmos olyan eszkozt alkalmazunk, amely-
ek az egyensilyt, a szabalyos mozdulatok létrehozasat, a ne-
hezitett mozgasokat fejlesztik, vagy az izomtonust szabalyozzak.
Az érzékszervek differencialt miikddtetéséhez szamos jatékprogramot dolgoztunk ki amely a tanulds alapjait biztositja. Az
alapvetd tanulasi formak: az elemi utanzas, az észlelés képessége, a felismerés, azonositas, figyelem tartossaga, az egyiitt-
miikddés, a szabalytudat, valamint mindkét kézzel a sokrétii manipulcio. A kilanféle fény- és hangterapids (zenei) programok,
kiilonféle manipulacios eszkozok, tarsas és kartyajatékok jarulnak hozza a gyermekektanulsi képességeinek fejlodéséhez. A
TGY) terapia kiemelten fontos része a kommunikacio fejlesztése is. A specidlis fényterapiaval nagymértékben hozzajarulunk a
latasélesség és latasfigyelem fejlesztéséhez is. A hallasterapiankkal hozzajarulunk a gyermek hallasfejlesztéséhez.

A TGY) hatékonysaga nagymértékben fiigg a kovetkezd tényezdktd:

. a hosszil iddkeret biztositdsa a funkciok kialakitasahoz, vagyis mindennap fejlesztd foglalkozasok ismétlése,

. a sziild a gyermek otthonaban is megismétli a programot, ezzel a jatékon keresztiil hozzajarul a gyermek
megismeréséhez és a szeretetteljes sziil6-gyermek kapcsolat kialakitasahoz.

A lelkileg diszharmonikus gyermek nehezen fejleszthetd, ezért a lelki folyamatok harmonizdlasa a TGY)-nak kiemelten fontos
része. A Gyogyito Jatékterapia a sziilsknek is folyamatos lelki segitséget nydjt, a gyermekiikkel egyiitt végzett mindennapi
terapids tevékenység soran. Az Intézmény biztositia a sziilsk részére kilon is a csaladgondozast. Az intézmény szamos
szabadidds programrdl és iinnepi eseményrdl gondoskodik a csaladok részére.



A TGY)-t alkalmazo szakember legfontosabb célja, hogy egyforma mértékben gydgyitsa csakigy a sériilt lelket, mint a sériilt
testet a jatékhelyzetekben.

Ha még tobb informaciot szeretne a Tunyogi Pedagogiai Szakszolgalatrol vagy a TGYJ-vel kapcsolatban, kérjiik, keresse fel
honlapunkat: www.tunyogi.hu.

BETEGTORTENET
Ebreszté — de nemcsak nekem!

Ejiel fél egykor csrdg a telefon. Almosan hallézok bele, mire egy férfihang (bemutatkozva) azt mondja, az interneten olvasta,
hogy hivja ezt a szamot. ,Mindjart megkérdem” - valaszolom, és megyek a mdsik szobaba, ahol F rosszulléttel kiiszkodve,
alig hallhatoan suttogja: ,,Engedj le!” Mi tortént, na, mi tortént? Vacsora utdn elfelejtettem az agykapcsolot odatenni neki,
de ezzel egyiitt a szobacsengd jelzGgombjat is, majd a masik szobaban tévénézés cimsz alatt azonnal elnyomott az alom.
Szegény F, egy darabig gyanitlanul elszdrakozott a laptoppal, majd amikor megfajdult a hata, le akart fekiidni. Csakhogy
nem volt mivel vezérelni az agyat. Elsbb kiabalt nekem, mar amennyire azt 6 tud, kb. a normalis, kissé emelt hangnak felel
meg, azutan a laptop maximalis hangerejét vetette be, az se sok, tehat eredmény semmi. Nekem bizony agyit siithetnek el
a fiilem mellett a mostani allapotomban, annyira kimeriilt vagyok. Akkor kiilddtt egy e-mailt a mentoknek, de persze semmi,
azutan jott az isteni szikra: élet volt még az altala gyakran latogatott lovas forumon, oda irta be, hogy hivja fel valaki ezt
és ezt a szamot, sos, nem tréfa, segitség! Es csodak csodaja akadt egy ember, aki komolyan vette és telefonalt. A dolgok
normalissa valta utan - mintegy haromnegyed draig vart a segitségre a férjem, jaj, ne haragudj, F! - ment egy kdszdnet a
telefonalonak, majd ment egy e-mail a ment6knek, hogy targytalan az el6z iizenet, de azért megkérdeztiik, hogy lehet-e tdlik
e-mailben segitséget kérni? Valaszt is kaptunk: e-mailben nem, de sms-ben igen, tekintettel a siketnémakra. J6 tudni. (...)
Nem tudom, hogy az FSHD vagy a mozgashiany okozza, miszerint F nem birja behajlitani az ujjait a tenyeréig, illetve kinydjtani
egyenesre. Az FSHD szakirodalomban létezik ilyen dgymond miogenetikus kontraktira, am fogalmam sincs, hogy ez a tiinet
az-e vagy a masik. Az aranykezii gydgytornasz minden alkalommal lazéra mozgatja ezeket a merevvé valt ujjakat is, de sajnos
nem tartds az allapot. Err6l jut eszembe, mar a gyogytornasz is fizetds, mert a kozelmiltban letelt a 28 alkalom, jov6 januarig
csak pénzért lazulunk, csond legyen! Lehet mondani, hogy mit akarok, legyek halas azért a “ingyér” huszonnyolc alkalomért is,
de ezzel szemben all a nagyon vart felfekvés elleni matrac, ami végre jo a férjem magassagahoz (vagy inkabb hosszisagahoz),
és amiért mégis csak nekem kell majd kifizetnem szazezer forintot... Hogy pedig a minap észrevettem, miszerint bedzik a
garazs, nem is mondom, bar fogalmam sincs, hogy hol és hogyan. (Istenem, de jo lenne taldini egy megbizhatd, haz koriili
ezermestert, valahogy csak kiszoritanam, dsszedolgozndm a ravalot.)

(--)

Nem tudok belenyugodni - gondolom, mas sem -, hogy az FSHD gydgyithatatlan. Ezért dllanddan az internetet bijom, mi djat
talalok még, ami segithetne vagy reményt adna. Nemrég egy spanyol nyelvii honlapra tévedtem, elsdre afféle fiiben-faban az
orvossag, aztan kideriil, ennél azért tobb. Szerepel rajta az FSHD is, amirdl rogton tudatjak, hogy gydgyithatatlan. A honlap az
alabbi ételeket javasolja azért: sz61, fenymag, ananasz, kukorica, sparga, hal, tojas, rizs, his vagy a gyiimdlcs hisa, ezt nem
sikeriilt elddntenem. De persze eldbb azt javasolja, hogy konzultalj az orvosoddal és azutan 6k is Gsszedllitanak egy komplett
taplalkozasi csomagot neked (valamennyi eurdért persze). Biztosan van valami az eldbbi ételekben, nem kétlem, miért is, de
részletesen nincs iddm utdnanézni, oriilok, hogy a majdnem elfeledett spanyolt fel birtam éleszteni egy kicsit. Mindegy, ez is
informacio, lehet, késgbb hasznat veszem.

(Részlet az igy néz ki kozelrél az FSHD cimii internetes naplobol; 2013. szeptember |4-ei bejegyzés. A férjét apolo feleség
blogjat kovethetik az interneten, a lapocka.blog.hu oldalon.)
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Ha a sziilonek kell segitség ...
- Csiznier-Kovdcs Andrea interjuja Kapocsi Pécsi Anndval -

Eddig ugy tudtuk, hogy egy fecske nem csinal nyarat, de létezik egy szolgalat Magyarorszagon, amely ennek
éppen az ellenkezdjét allitja: egy Fecske is hozhat nyarat egy csalad életébe! § igazukrol személyesen is volt
alkalmam meggy6zddni.

- Mivel foglaliozik a fecske Szolgdlat?

A FECSKE Szolgdlat egy rendkivil rugalmas, éjjel-nappal igénybe vehetd ,babysitter”
szolgdltatas, ahol a joI képzett segitd, azaz ,Fecske” gyermekfeliigyeletet és kisérést
vallal fogyatékos gyermeket neveld csaladoknal ezzel kicsit megkdnnyitve életiiket.
A FECSKE egy mozaikszd, amelynek jelentése: Fogyatékos Embereket neveld Csaladok
otthondban nyujtott idszakos Kisérés és Ellatas. Ez egy hidnypdtld szolgaltatas, amely
(rugalmas és személyre szabott) valaszt ad olyan valds igényekre, amelyek jelentdsen
befolyasoljak a fogyatékossaggal él6 gyermekeket, ill. felndtteket neveld csaladok
életét, munkavallalasi lehet6ségeit, vagy esetenként ,,csak” kikapcsolddasra, feltdltGdés-
re adnak alkalmat a folyamatos ellatast nyijto csaladtagok szamara. Elsdsorban a
csaladok tehermentesitését tiizte ki célul.

- Mista mikodnek?

2007 szeptemberében indult a FECSKE Szolgalat, amelynek koordinald és szakmai irnyito szerepét a KézenFog-
va Mlapitvany tolti be, a kozvetlen szolgaltatasnydjtds és a csaladokkal valo kapcsolattartds partnerszervezete-
ken keresztiil valosul meg.

Jelenleg 6 szervezet nydjt FECSKE Szolgalatot az orszagban. Ezek a kdvetkezok:

* Szervezetiink, az EFOESI (Budapesten és Pest megyében)

« Ertelmi Sériltek Gyongyhaz Egyesilete (Pest megyében, a godallgi és aszodi kistérségben)

* Debrecen Nagytemplomi Reformétus Egyhazkdzdsség Immanuel Otthon és Iskola

* Es6emberekért Egyesiilet (Komarom-Esztergom megyében)

* Székesfehérvari Csemete Alapitvany (Fejér megyében)

« EFOESI Szabolcs-Szatmar-Bereg Megyei Egyesiilete (Szabolcs-Szatmér-Bereg kistérségben)

- Hogyan meriilt fel az igény egy ilyen valdban hidnypotls segitségnydjtdsra’

A fogyatékossaggal él6 gyermekeket neveld-gondozo csaladok 24 oras feladatot latnak el, amellyel hatalmas
felelosség nehezedik az egész csaladra. Az allando készenlét kiszoritja a sziildket a mindennapi tevékenységek-
bdl, kapsolataik besziikiilnek, testi-mentalis egészségiik gyakran veszélybe keriil, tarsadalmi jelenlétiik csdkken.
Hatalmas nehézség a munkaerdpiacon valo megjelenés, illetve az ottani elvrasoknak valo megfelelés is.
Szervezetiink a tagsag és az egyéb szocialis szolgaltatasai révén is szembesilt azzal a problémaval, hogy mit
tehet a sziild a 8-16 oras iddintervallumon kivil, ha segitségre van sziiksége. . .

- Kik és hogyan igényelhetik a szolgiltatdst!

A szolgaltatast azon csaladok igényelhetik, akik fogyatékossaggal él6 gyermeket, felnGttet; sajatos nevelési
igényii (SNI) gyermeket; tartosan beteg gyermeket (14 éves korig) nevelnek, gondoznak.

A csaladnak eldszor idopontot kel egyeztetni a FECSKE Szolgdlat munkatarsaval, aki megallapitja, hogy
jogosultak-e a szolgalat igénybevételére. Diszpécseriink elérhetd mobil és vezetékes telefonon (0620/247-3992,
061/374-0304, 061/411-1356) vagy e-mailen (fecskeszolgalat @ gmail.com), illetve személyesen munkaiddben
az irodankban (cime: 1093 Budapest, Lonyay u. 7. I/1. I1-es kapucsengd).

Ezutan a munkatarsunk a csalad otthonaban egy rovid interjit (adatfelvételt) készit a gondviseldkkel, megis-
meri a fogyatékossaggal él6 személyt és a csalad igényeit. Ez kb. [,5-2 orat vesz igénybe.Ezt kivetden keresiink
segitdt, vagyis Fecskét, aki majd megismerkedik a csaladdal, és azutan barmikor hivhato.



- 7 azt jelents, hogy a ritka betegséggel éli gyermeket neveld csalidok is [gényellhetik?
Igen, a gyermek [4 éves kordig. A fent emlitett jogosultsagot megfeleld dokumentumokkal sziikséges a csaladoknak igazolniuk a
szolgaltatas igénybevétele elgtt az emlitett ,Els6 interjin”.

- Mennyibe feril a csalidoknak a szolgaltatds?
A szolgaltatas oradija: 100 — 500 Ft kozott van a csalad jovedelmétdl fiiggden, amely jovedelemrdl az igénybevev csalad nyilatkozik.
Az igénybe vehetd maximalis draszam sajnos korlatozott, 20 ora havonta.

- Felmeril a kérdeés: ha ennyire kedvezd' dijakeért nydjgik a szolgaltatdss, mibdl finanszirozzik a szolgdlat mikidését!
Az Emberi Erdforrasok Minisztériuma a kezdetektdl fogva finanszirozza a FECSKE szolgaltatast, melyet 2010-t6l a Velux Alapitvany
is tamogat.

- Kik a munkatarsaik?
Fecskékkel dolgozunk... a Fecskék olyan megbizhato, ratermett, jo szemléletii szakemberei a FECSKE Szolgdlatnak, akik kozépfokd
és/vagy felsdfoki szocialis és/vagy egészségiigyi végzettséggel rendelkeznek.

- Miben tudnak segitens, ill. miben lehet szimitani a Fecskeék segitségere?

Amit vallalunk, az elsdsorban a feliigyelet a fogyatékossaggal él6 ember otthonaban, ezen beliil is a személye korili teenddk ellatasa,
segités a hely- é helyzetvaltoztatashan, higiénés feladatokat is ellatunk természetesen (fiirdetés, mosdats, tisztaba tétel, dltoztetés).
Ha sziikséges — az orvosi el6irasoknak megfelelden és a sziildi utasitas alapjan - beadjuk a gyogyszereket, de nagyon fontos, hogy
a FECSKE Szolgdlat szakdpolasi feladatokat nem vallal.

A masik fontos terilet, ahol segiteni tudunk a csaladoknak, az a kisérés. Ovoda, iskola vagy barmilyen egyéb intézmény és az
otthonuk kozott akar reggel, akar délutan.

- Nem konnyii belecsippenni egy specidlis helyzetben levd csalid életébe. Hogyan készitik fel erre, ill. hogyan segitik ebben a
munkatarsaikat!

Minden Fecske kotelezben elvégez egy 50 kreditpontos képzést, amely felkésziti 6t erre a feladatra, illetve folyamatos esetmeg-
beszélésekkel és szupervizidval segitjilk a szakembereink min6ségi munkajat.

- Kapnak-e, és ha [gen, milyen visszajelzést (akdr a Fecskéktd] akar a csalddoktdl)?
Rengeteg visszajelzést kapunk a szolgaltatas létfontossagara és valodi hianypétlasara vonatkozéan mind a sziildktdl, mind pedig a
szakemberektdl. Nagyon fontos, hogy a sziiloket és a szakembereket egyarant — az els6 pillanattdl kezdve — abban erdsitjiik, hogy
minden informaciot, észrevételt, érzést kozvetitsenek felénk, hogy folyamatosan tudjuk javitani a szolgaltatds mindségét.

A FECSKE Szolgdlat jelen pillanatban is modellkisérleti fazishan van, igy még nagyobb hangsilyt kap a folyamatos fejlesztés, igy a
visszajelzések is. Fokuszcsoportokkal, elégedettségi kérddivekkel is kutatjuk a szolgaltatasra vonatkozo észrevételeket, javaslatokat.A
valaszaikban a sziilok korrekt, szolgalatkész, gyerekszeretd, kedves és felkészilt szakembernek nevezik a munkatarsainkat. Azt tapasz-
taltuk, hogy a Fecskéket szinte csaladtagként kezelik.

A kérddiveken visszaérkezett vélemények kozil tudnék idézni néhanyat: ,Nagyon fontos, hogy ez a szolgdlat teljesen megérti, mit
jelent egy fogyatékkal él6 gyermeket gondozni, nevelni”. Vagy egy masik: ,Megnoveli a mozgasteriinket, mert nyugodtan tudom
végerni a dolgaimat (hivatali iigyek, posta stb.) dgy, hogy megfeleli szakember vigydz a gyerekre”. Es itt van egy harmadik:
,Gyermekem kisérését semmilyen mas modon nem tudnam kielégitden megoldani, tdl komplex
feladat lenne, és a szakképzettség szamomra nagyon megnyugtato. Ez eddig Magyarorszagon a
legprofesszionalisabb szervezet! Nagyon halds vagyok!”

: FECSKE

- Végezetiil az érdeklodsk hol olvashatnak a szolgalatrd/ bévebben? = STOLCALAY
Tobb internetes elérhetdségiink is van, az online megkereséseket is orommel fogadjuk. o \
http://fecske.kezenfogva.hu/, http://www.kezenfogva.hu/fecske_szolgalat, Y
http://www.efoesz.hu/index.php?m=text&id=90&p=88
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Laszl6 Timea
Evési helyzetek értelmezése
a gyo6gypedagégus munkajaban
(szemléleti kérdések, célok, feladatok)

Gyogypedagogusként nagyon sokszor szembesiilink a kovetkezd mondatokkal, amikor el6szor
taldlkozunk a csaladdal: ...Nem tudom megetetni! Nem eszik eleget, sz6 szerint meg kell tomnom,
hogy el ne fogyjon, ...az egész napunk masbol sem all szinte, csak esziink és esziink, ... kinszen-
vedés az egész, ... nincs id6m semmi masra! Nagyon fesziilt és frusztralt vagyok, ha csak arra
gondolok, hogy mindjart enni kell. ..

2007 ota dolgozom a Budapesti Korai Fejlesztd Kozpontban a silyosan és/vagy
halmozottan fogyatékos gyermekeket ellatd iskolai, majd dvodai csoportban
gyogypedagdgusként. Napi szinten éljik meg kollégdinkkal, hogy valdban mit
is jelent, ha egy étkezési probléma tartésan van jelen egy csalad életében,
mit élnek at a sziilok, a napi négy vagy otszori étkeztetések soran, amig
gyermekiiket a lehetd legodaadobban szeretnék taplalni.

Ez a terilet nagyon gyakran komoly problémat okoz a sziilsknek, gon-
dozdknak, segitéknek, hiszen aggodalommal tdlti el Gket, hogy nem képesek
gyermekiiket megetetni, megfelelen taplalni. Ez a probléma az egész csalad
életmindségére kihat. A gyogypedagogiaban - mar a kora gyermekkori in-
tervencids munkaban is - hangsilyos teriiletként kell kezelni az étkezési
problémakat és nehézségeket. Az evés és az ivas mint az elemi létfenn-
tartas sziikségletei, nem csupan taplalékfelvétel, hanem komplexen kezelendd
teriilet. A problémak hatterében Iévd okok (orvosi, bioldgiai, pszichés, szocialis)
felderitését elsodleges feladatunknak kell tekinteniink, hiszen ezek hatassal
vannak tobb fejlddési teriilet alakulasara.

Az okok felderitésében, illetve az étkezési helyzetekben rejlc fejlesztési helyzetek felismerésé-
ben torekedniink kell a gyermekkel foglalkozd Osszes szakemberrel (orvosok, mozgasterapeutak,
gyogypedagogusok, gondozok) valo egyiittmiikodésre, hiszen csak és kizarolag egyitt tudjuk a
gyermek étkezési nehézségének okat a lehetd legpontosabban felismerni és kezelni, tehat a team
munka szerepe ebben a helyzetben is kiemelkedd jelentdséggel bir.

Gyogypedagogusként latnunk kell, hogy a gyermekkel kapcsolatos fejlesztendd teriiletek kozil mi
élvez prioritast, melyik az a teriilet, amellyel elsddlegesen foglalkoznunk kell a csaladdal folytatott
kozos egyiittmiikodésiink soran. Az étkezési helyzetek koriili problémak megoldasaban csak akkor
lehetiink sikeresek, ha a szil§ is felismeri a probléma silyossagat, és pont annyira jelentsnek
tartja a kezelést, mint a gyermekkel foglalkozé szakemberek. Gyogypedagogusként feladataink kozé
tartozik a csalad életmindségének javitasa is. Ennek tiikrében kolléginkkal és a csaladdal egyiitt
azon dolgozunk, hogy a gyermek egész napjat ativelve, kommunikacids helyzetekbe dgyazottan
teremtsiik meg a fejlesztés, fejlddés lehetdségét. fgy példaul megsegitiik, hogy a gyermek aktiv
részese lehessen az étkezési folyamatoknak.
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Fontos tehat

% az evés fizikai kivitelezésének megtmogatasa, majd élménnyé tétele,

% a kozos étkezési szokasok kialakitasa,

% az ondllosagi torekvések megerdsitése, ezek feltételeinek megteremtése,

% a késGbbiekben pedig az ételek elkészitésében valo részvétel biztositasa természetesen figyelem-
be véve a gyermek képességeit és adottsagait, illetve a csalad életkorilményeit.

Ezen teriiletek fejlesztését a tobbi funkcidterilet fejlesztésébe beépitve, azok részeként kezeljik,
kiemelt figyelmet forditva az egyénre szabott tervezésre.

Az elmilt évek alatt Intézményiink kiilonbozd teriiletein dolgozd munkatarsai igyekeztek az etetési
nehézségekkel kapcsolatos tapasztalatait egymassal és mas intézményben dolgozo kollégakkal
megosztani, hiszen nagyon sok szakember, aki szembesiil ezzel a problémaval,sokszor tandcstalanul
all eldtte, hiszen a gydgypedagdgus alapképzés nem készit fel minket az ilyen irdnyd gondok
kezelésére, ill. a segitségadasra.

A Norvég Civil Tamogatasi Alapnal nyert palyazat keretébena Budapesti Korai Fejlesztd Kozpont
munkatarsainaklehetdségiik nyilt egy tovabbképzésen részt venni, melynek egyik hozadéka, hogy
tobb civil-, ill. sziildszervezettel egyiittmiikddve szil6i forumokat szerveziink az evés kériili prob-
[émak kérdéskorében, amelyeken tapasztalatainkkal igyeksziink segiteni az érdeklddd csaladokat.

(A szerzd gydgypedagdgus, a Budapesti Korar Feflesztd Kozpont munkatirsa.)
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Dr. Radvanyi Katalin
Az elfogadast befolyasol6 tényezék és a sziilGi
elfogadas szintjei sériilt gyermek sziiletése esetén
(részlet a szerzé Legbelsd kor: a csaldd c. konyvébél)

A sziilsk mar gyermekik megsziletése el6tt hordoznak maguk-

ban egy képet az idedlis gyermekrdl, ehhez mérik gyermekiik

minden megnyilvanulasat (Bagdy 1999). Aszerint itélik 6t meg,

hogy magatartasa milyen mértékben tér el a belsd képtdl.

A gyermek elfogadasat, ezen keresztiil szocializaciojat és fejladését

mar a megsziiletéstdl kezdve befolyasoljak (Radvanyi 2006b):

* A gyermek fizikai massaga: kiilondsen azoknal a korképeknél,

ahol a gyermek jellegzetesen eltérd, tipusos kiilsd jegyekkel bir

(példaul Down-szindroma), aminek kovetkeztében akadalyozott a
~ hasonlitas” a csaladtagokhoz, a gyermek ilyen formaban torténg
befogadasa a csaladba nem torténik meg.
* Temperamentum-jellemzdk: az eltérd fejlodésii gyermekek néha irritabilisabbak, nehezebben nyug-
tathatok meg, igy a sziilok kompetenciaérzése zavart szenvedhet. Maskor viszont til csendesek, nem
igénylik, hogy interakcioba lépjenek veliik, a szil6i kozeledésre nem reagalnak pozitivan, illetve nem
provokalnak gondozoi viselkedést a kdrnyezet személyeinél. llyenkor azt gondolhatjak a sziilék, hogy
a gyermek nem igényli a kozeledést, igy ,békén hagyjak” 6t. Konnyen kialakulhat ez a helyzet, és a
problémak kifejezett silyosbodasahoz vezethet kognitiv zavarokkal sziiletett gyermekek esetén, ha a
sziilok nem kapnak iddben pszicholdgiai és a gyermekkel kapcsolatosan gydgypedagogiai segitséget.
* A sziiletés koriili problémak (kis silyd djsziilott, hipoxia stb.) miatt az elsd iddszakot (eset-
leg heteket) az anya és csecsemdje egymastdl elszakitva élik at, igy a korai egyiittlétek szoros
kotddeéshelyzete nem alakulhat ki (privacio). (...)
* Gyakori betegségek miatt a kisgyermekeknek sokat kell korhazban tartozkodnia (deprivacio).
* Sok fiigg attal, mikor és hogyan kazlik a sziilskkel a gyermek fogyatékossaganak tényét. 2009-ben
az EURORDIS (Rare Disease Europe) kiadvanya (EURORDIS 2009) [8-féle ritka betegségben érintett
személyek és csaladjaik helyzetérdl készilt EurordisCare2 és EurordisCare3 elnevezésii atfogo eu-
ropai, az Eurdpa Bizottsag felkérésére végzett kutatas eredményeit kozli. Az atfogd felmérés kiterjed
a diagnoziskozlés korilmeényeire is. Annak ellenére, hogy a vizsgalt helyzetek gyakran jarnak egyiitt
fizikai jellemzokkel, orszagonkent igen eltérd, hogy a sziilok a gyermek milyen idds koraban jutnak
konkrét diagnozishoz. Ebben nyilvan az is szerepet jatszik, hogy ritka betegségek esetén mind a
felismerés, mind a konkrét vizsgalatokon alapuld diagnozis nehezebb. Magyarorszagon 2011-ben a
Ritka Betegségek Orszagos Szdvetsége (RIROSI) gondozasaban eldszor jelent meg olyan kiadvany,
amelyben konkrét javaslatokat fogalmaznak meg a rossz diagnozis kozlésével kapcsolatosan, a
kiilfoldon régebben hasznalatos javaslatokhoz hasonléan felhivjak a figyelmet példaul arra, hogy
a kozlés alkalmaval mindkét sziild legyen jelen egy szobaban (ne masok eldtt torténjen a korte-
remben, esetleg a folyoson) és az egyikiik lehetdség szerint tartsa a karjaban a gyermeket. (lasd
mentoov.rirosz.hu/szakembereknek/protokoll)




* A kozlés nyoman sokkos allapotba keriil-
hetnek a sziilok, amivel egyiitt jarhat, hogy
az elhangzottak a fogyatékossag tényén kivil
ignoralodnak, ezért alkalmat kell teremteni
arra, hogy tobb alkalommal talalkozzanak
szakemberrel, aki elismétli szamukra a leg-
fontosabb tudnivalokat, illetve valaszol a
kérdéseikre. Az dn. ,halogaté megmondas”
a szillskben kiilonosen nagy elbizonyta-
lanodast okoz, nem tudjak, kihez fordul-
janak, illetve mit tegyenek a gyermekkel
(Gunn-Berry 1987).

() Egy gyermek fogyatékossaga, kronikus

betegsége esetén kiilonosen nagy szilkség van a sziilok pozitiv hozzaallasara. Nem véletlen, hogy tdbb nyugat-eurdpai
orszaghan mar a patoldgias terhességet is régota figyelemmel kisérik, és sziiletés utan (...) a legkisebb gyant esetén
is a sziilok szamara mentalhigiénés segitséget nydjtanak, a gyermek korai fejlesztése ugyanis csak a pszichésen relative
rendezett statuszd sziilsk esetén lehet hatékony. (...)

A veszteség és gyasz specidlis formaja, amikor fogyatékos gyermek szilletik, amikor kideriil az eltérd fejlddés. A gyermek
fejlesztése sériil, amennyiben a sziilsk nem tudnak tdljutni a gyaszmunkan, esetleg patologias gyasz alakul ki.

A helyzet néhany specifikuma:

e Nem sziletett meg a gyermek, akit vartak és élni véltek, de megsziletett valaki, akire nem szamitottak. Nincsenek
felkésziilve a megsziletett gyermekkel kapcsolatos teenddkre.

* Amennyiben rogton sziletés utan kideriil a fogyatékossag, az anyanak a terhesség alatt kialakulhatott a kot6dése a
gyermekhez, az apanak kevésbé. (...)

* Nincs lathato targyi vagy személyi veszteség, ,nem illik” sirni — hiszen él a gyermek. A kdrnyezet gyakran mondja
az anyanak ,ne sirj, hiszen él a gyermeked”- ezzel gatolva a természetes gyaszfolyamatot.

* Mig haldlesetnél az adott kultdrara jellemzd, kialakult ritusok segitenek a gyaszfolyamatban, itt nincsenek ilyenek.
* Hianyzik a szocidlis dimenzid, a kozosség timogatasa, a kozos emlékezés lelki tamaszt nydjtd funkcioja. Egy gyermek
elvesztése atélhetd fajdalom a kornyezet szamara, ez itt nem lehetséges.

* A csaladban az djsziilott megérkezése sok esetben krizishelyzetet okozhat, ez fogyatékos gyermek esetén kulturalisan
hagyomanyozodo médszerekkel nem oldhato.

* A kérnyezet tagjai nem tudnak igazn empatikusak lenni a sziildkkel, hiszen nehéz szamukra egy hasonlé helyzetet
elképzelni, tudat alatt annyira tiltakoznak ellene. ,Veliink ilyen nem fordulhat el6”.

* Hianyoznak a tarsadalmi intézményformak, amelyek elgirasokkal timogatjak a gyaszolot, segitenek a veszteségélmény
feldolgozasaban azzal, hogy kidolgozott médszereket nydjtanak.

* A gyermek jelen van, foglalkozni kell vele, ez Gnmagaban sok energiat vesz igénybe (pszichés energidk lekotddnek),
sajat mentalhigiénés problémaikra kevesebb idejilk és energidjuk jut a sziilsknek.

* A helyzet nem lezarhatd (problémakozponti megkiizdési stratégiak kevéssé alkalmazhatoak.

/Radvinyr Katalin (2013): Legbelsé' kor: a csaldd - Flterd falddesii vagy kronikus beteg gyermek a csalddban.
ELTF Fotvos Kiadd, Budapest, 67-70./
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Elhunyt Dr. Czeizel Endre

Az alabbi interji-részlettel emlékeziink a nem-
régiben elhunyt ~orvos-genetikus professzorra,
(zeizel Endrére. Az orszag els6sorban televizids
ismeretterjesztd miisorai dltal ismerte meg. A
humangenetika, a tudatos csaladtervezés neki
koszdnhet6en valt érdekes, érthetd, sét, népszerii
témava. Tudomanyos munkassaga, humanitasa és
karizmatikus személyisége tobb generaciora is
nagy hatassal volt.

1970-t6l vezetdje volt a Velesziiletett Rendelle-
nességek Orszagos Nyilvantartasanak (25 éves
miikodését tanulmanyban foglalta Gssze), majd
1973-ban létrehozta a Velesziletett Rendelle-
nességek Koroki Monitorjat. Az 6 nevéhez fiizddik
a csaladtervezési és genetikai tandcsadds meg-
honositasa Magyarorszagon.

oA VRONY életem egyik meghatrozd eseménye lett, amelyre nagyon biiszkék lehetiink, mert a
vilagon elsdként Magyarorszagon alakult meg a Velesziiletett Rendellenességek Orszagos Nyilvan-
tartasa.(...) 1962-ben, a vilagon eldszor, Magyarorszagon tették kotelezové az orvosok szamara
a fejlodési rendellenességgel sziiletett gyermekek bejelentését. A Hitler utani NSIK-ban késébb sem
volt ilyen bejelentési kotelezettség, képtelenségnek tiint, hogy embereket sziiletési korilményeik
miatt tartsanak nyilvan. Az NDK-ban viszont lehetett ilyen. S6t, a létrehozasiban késdbb az én
segitségemet is kérték.

Mi egy szocialista orszagban éltiink, ahol az emberi szabadsagjogokat, finoman szélva, nem tiloztak
el. Nem okozott gondot, hogy név és cim szerint nyilvantartsak a rendellenességgel sziiletetteket.
(--.) 1967-68 tajan meriilt fel, hogy Czeizel vegye at ezt az egészet. Ez tulajdonképpen logikus
elképzelés volt a vezetSk részérdl, hiszen én a magzati artalmakbdl irtam és védtem meg a
kandidatusi disszertaciomat. (...)Nem voltam tehat boldog attol, hogy egy biirokratikusnak tiind
statisztikai feladattal akartak megbizni. (...) Aztdn atnéztem a WHO vonatkozd ajanlasait is, és
igy némi szaktudassal felvértezve végiil is még abban az évben elfogadtam a kinevezésemet. Ez
lett az elsd hivatalos minisztériumi megbizatdsom, és a feladat mellé kaptam municiot is, hogy az
addigi céltalan adatgyiijtogetés helyett létrehozzam és miikodtessem az OKI-n beliil a Velesziiletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasat.

Visszamendleg kezdtiik feldolgozni a bejelentett eseteket, majd 1970-tdl a legmodernebb és nemz-
etkozileg elfogadott elvek szerint minden évben kozzé is tettik az adatokat. Ennek kdszdnhetden
az Egészségiigyi Vilagszervezet (WHO) is megismerte a munkdnkat, és onnantdl kezdve engem
szakértoként hasznositottak. (...) Megnyilt elttem a vilag, gyakorta hivtak kiilfoldre, és az addig
joszerivel ismeretlen kozegészségiigyi genetika egyik megalapitdja lettem. (...) Hasonlé nyilvan-
tartasok késébb sok orszagban jottek létre, de az 1990-es évek elejéig a magyar volt a legjobb,
a legmegbizhatobb. Ebben persze az is kozrejatszott, hogy a nyugati orszagokban nagyon nehezen
tudtak |étrehozni kotelezd jellegli nyilvantartasokat. 1980-tol minden esetben kértik mi is az



édesanya hozzajarulast rendellenes gyermekiik adatainak nyilvantartasahoz, és 98 szazalékban ezt meg is kaptuk. (...)
Amikor a VRONY-nal elkezdtiik a munkakat, akkor elfogadott adat volt, hogy itthon minden 1000. gyerek sziletik
szivrendellenességgel. Aztan az orszagos nyilvantartas alapjan kideriilt, hogy ez hatalmas tévedés! A valddi arany nem
1000-bl egy, hanem 100-bol egy! Hazankban a gyerekszivmiitétek kapacitasat is az ezerbdl egy szamhoz méretezték.
Sokan vartak a miitétre, és nem kevesen a varakozasi idd alatt meghaltak. De a VRONY adataival be tudtuk bizonyitani,
hogy valdjaban tizszer tobb a szivrendellenességgel sziletett gyerek, és az illetékesek tizszeresére emelték a szivmiitéti
kapacitast. Rengeteg gyermek kdszonheti ennek az életét. (...)

Szamitogépes elemzéseink azt jelezték, hogy az 1989-ben é 1990-ben sziletettek kozdtt egy telepiilésen hihetetlen
mértékii rendellenesség-halmozodas tortént. Az egyik kis somogyi faluban, Rinyaszentkiralyon ez alatt a két év alatt 15
gyerek sziiletett, és a [5-bél [1 volt rendellenes! (...) Elmentiink Rinyaszentkiralyra, minden gyermeket megvizsgaltunk, és
minden gyermek rendellenességét megerdsitettiik. (...) Gondoltunk virusra, gyogyszerre, sugarzasra, mert a kdzelben volt
egy radarallomas. De semmi kapcsolatot nem talaltuk. Meglatogattam és beszéltem minden csaladdal a faluban. Akkor mar
ismert voltam a televiziobol, nagy drommel fogadtak. Biztak bennem. A beszélgetéseink soran megkérdeztem az asszonyokat,
hogy mit gondolnak, mitdl van a rendellenesség. Tobben azt mondtak, hogy a halastotdl. (...)

Rinyaszentkiralyon egy haldszati szovetkezet miikodott. (...)A halgazdasag gazdasagi sikere az eladott halak kiloban kife-
jezett mennyiségén malott. (...) Az ] vezetd elhatdrozta a termelési eredmények javitasat. Elképzelése szerint a halakon,
a pikkely alatt, olyan parazitak vannak, amelyek nem engedik a megfeleld novekedésiiket. Ezért marciusban és aprilisban
kifogatta az dsszes halat, és egy hordoban kémiai gyorsfiirdetésben részesitették oket. A fiirdetéshez egy parazitikat irto
anyagot, a Flibolt hasznaltak. Ennek a kémiai hatoanyaga a trichlorfon. Ez egy méreg, ra is volt irva, csak 0,01 szazalékos
oldatban lett volna szabad hasznalni. Ezzel szemben az ] igazgatd utasitasara 1,00 szazalékos, azaz szazszoros toménység-
ben hasznaltak. Utdna kidoboltak, hogy nem szabad pecazni. De amikor visszadobtak a halakat, egyharmaduk mar doglott
volt, a masik kétharmad még élt, viszont eszméletleniil lebegett a viz felszinén még vagy egy napig. Az embereknek ugyan
megtiltottak a pecazast, de persze hogy odamentek a tavakhoz, és kdnnyiiszerrel kapkodtak dssze a halakat. Kosarszdmra
vitték haza a zsakmanyt.(...) Igazolni lehetett, hogy minden olyan asszony, aki rendellenes gyereket sziilt, evett ebbdl
a mérgezett halbdl. (...) Végil az orszagos tiszti foorvos betiltotta a halfiirdetésnek ezt a modszerét. Tiz évig kovettiik
nyomon a rinyaszentkiralyi djszillotteket. A betiltds utan egy sem sziletett rendellenességgel. (...)

Ez az eset is igazolta, hogy egy profi fejlddésirendellenesség-nyilvantartas azonnal kimutatja a valtozasokat, olyan érzékeny,
mint a foldrengésjelzd készilék.”

(Részlet M. Kiss Csaba: Czeizel Endre - két életem, egy haldlom — orvoslasrol, vadakrdl, szerelemrdl, hallrdl, életrél
¢. interjukotetébdl. 2015, Budapest, XXI. Szazad Kiado)
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Ritkan beteg?@
Ritka beteg”

Kedves Erdekl6dé!

Kitiin hiriink van az On szamara, ha
- a3 masodik kérdésre igennel valaszolt,
- csaladjaban, ismeretségi korében van olyan, aki ritka betegséggel él.

L étrejott Magyarorszagon a
Mentdov Informacios Kézpont a Ritka Betegekert

Forduljon hozzank bizalommal, ha ritka betegséggel kapcsolatban
- informacidra van szUksége,
- hosszU ideje nem tud diagnozishoz jutni,
- megfelel6 szaktudassal és tapasztalattal rendelkezd
orvosra van szuksége,
- megfelel6 oktatasi vagy szocialis intézményt keres,
- szocialis ugyekkel kapcsolatos kérdése van,
- sorstarsakat keres,
- érdekeit képvisel® szervezetet keres,
- barmilyen egyéb problémaja, észrevétele van!
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