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Szervusz, kedves Napsugar!
Oriilink, hogy itt a nyar.
Kérlek, sliss jo melegen,
pihenhetsz a réteken.

BEVEZETES - FOSZERKESZTOT GONDOLATOK

lombositsd a sok szép fat,
langyositsd a vizeket,
melegitsd a sziveket!

K.Laszl6 Szilvia: Nyarkoszonto

HosszU hallgatasba burkoldzott a Fehér Holld, a 2015 novemberi lapszamot kdvetden ezt a negyedik
szamot 2017 nyar végén vehetik a kezlikbe az olvaséink. Kiilonosebb magyarazattal senkinek sem
tartozunk, mert a 2013-as indulaskor sem terveztiink havi vagy negyedéves megjelenést. Annyi volt
csupan a célunk, hogy legyen a ritkaknak is egy olyan folydirata, amit sajatjuknak érezhetnek, nekik szol,
roluk szol, veliik irjuk. A ritka betegek kommunikacids éhsége oriasi, ezért a RIROSZ az elmult két évben
szamos olyan Uj kommunikacios csatornat inditott Utjara, amiknek mind a megjelenési formaja és
gyakorisaga, mind a tartalma kapcsan a tagsag igényeit is figyelembe vette. Orvendetes, hogy egyre
tobben latogatjak a RIROSZ honlapjait, az elmult kozel két évben nétt a levelez6csoportba feliratozok
szama, ahol havonta olvashatunk Hirlevelet, a Menté6v Informacids Kézpont honlapjan legalabb
havonta frisslilnek a tartalmak, a Sorstarskeres6 zart kozosségi oldalon (Facebook) sok hasznos
informaciot osztunk meg egymassal. Nem hanyagolhatoé el az egyes tagszervezetek sajat hircsatornaja
sem, sokaknak van szépen karbantartott honlapja és Facebook csoportja, blogja.

A Fehér Hollo Ritka lappal blog jellegnél valamivel magasabb szint(i tajékoztatasi igényt szeretnénk
kiszolgalni: az itt megjelend irdsok alaposabban atgondoltak, lektoralason esnek at. Bar a tudomanyos
jellegtél még tavol vagyunk, és nem is toreksziink az orvosi szaklapokkal versenybe szallni, de ez nem
jelenti azt, hogy az itt kbzzétett cikkek ne lennének meghivatkozhatdak vagy ne vehetnék a ritkak
orvosai vagy mas szakemberek is a keziikbe.

A 2017. 4. lapszam Uj rovatokkal jelentkezik, melyeknek életre hivasat a nyari évszak jellegzetességei
ihlették: ilyenkor jut id6 a megpihésre, visszatekinteni a kdzelmult fontosabb eseményeire, sikerekre,
reményt latni az elveszettnek hit Gigyek Gjraéledésében, er6t meriteni és feltolteni a testet-lelket szivet
melengetd és batoritd sorstarstorténetekkel és a RitkaKonyha ételajanlataival, az elmét is pallérozni
némi Uj tudassal, hogy a jovében Uj utakra is raleljiink, az UtvesztGket pedig felismerjlk.

A Fehér Hollo Ritka Lap szinvonala olyan lesz, amilyenné kdzosen tessziik mi a szerz6k és szerkesztok, és
te, kedves Olvasdnk! Ez egy olyan kozosségi médium, amit 6nkéntességbdl csindlunk mindannyian a
fészerkeszt6tdl kezdve, a szerkeszt6kon és a cikkek irdin at a technikai kivitelezékig. Ezért a jelen lap
megbizott fészerkesztéjeként batoritok minden olvasénkat arra,
- 0ssza meg a lapot minél tobb ismerdsével és szakemberrel,
- mondja el véleményét a laprol a feherhollo@rirosz.hu drétposta cimre kiildve,
- irja meg mirdl olvasna szivesen a kdvetkezé lapszamokban,
- ne habozzon megosztani a gondolatait, ha azok mar 6sszeallhatnak egy Fehér Hollé cikké, mi 6rommel
megjelentetjuk!

Becskehazi-Tar Judit, megbizott fGszerkesztd
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MIERT FONTOS A RITKA BETEGSEGEK KUTATASAT

DR. POGANY GABOR

Alapveté erkolcsi, tudomanyos, gazdasagi és politikai érvek szélnak a ritka betegségek kutatasa mellett.
Ezért 2017 utan, a 2018. évi Ritka Betegségek Vilagnapja kozponti témaja ismét a kutatas lesz. Az
alabbiakban 6sszefoglalom a 2017. évi Ritka Betegségek Vilagnapja ezzel foglalkozé eléadas fobb
gondolatait.

1. Aritka betegségek kutatasanak népegészségiigyi hatasa

Az Eurdpai Unid allaspontja szerint egy betegség akkor tekinthetd ritka betegségnek, ha 2000 ember kozil
legfeljebb egyet érint (1). Ennek alapjan 5000-8000 ritka betegségrol beszélhetlink, melyek
Osszességiikben, hazankban legalabb 600000 embert, és a csaladjukat érintenek, népegészségligyi
feladatot jelentve.

A ritka betegek nemcsak a tarsadalom tébbségével, hanem a tobbi beteggel szemben is hatranyos
helyzetben vannak, az altalanos informacidhiany és kovetkezményei miatt. Az egyik ilyen gond, hogy az (j
kezelések kifejlesztése nem éri meg a normal piaci koriilmények kozott, hiszen egy-egy betegséget tekintve
kevés a ,fogyaszto”. Ezért is nevezik Gket ,,arva” (orphan) gydgyszereknek és ezért jelentds a kielégitetlen
egészségligyi sziikséglet ezen a teriileten, megnovekedett morbiditast és mortalitast okozva. Mindez 6riasi
terhet jelent az érintett egyén, a csaladja, és altalaban a kozosségei és az allam szamara is! (1) Aritka
betegségek jellemz6i (alacsony betegszam egy-egy betegség esetén, diverzitas, teriileti szétszortsag,
korlatozott ismeretek és forrdsok, stb.) miatt a kutatas terén is minimum kontinens szint(i 6sszefogas
sziikséges. Az egylittm(ikodés az eurdpai forrasok, ismeretek, infrastruktirak és technoldgiai platformok
megosztasa, optimalizalasa terén valoban potolhatatlan unids tobbletértéket jelent.

Az is megfigyelhetd, hogy szamos népbetegségként, sok embert érinté betegségrol kideriilt, hogy
valojaban sokféle egyedi okra vezethetd vissza a kialakulasuk. Ezért nem beszélhetlink mar pl. ,,a rakrol”,
vagy ,a szivbetegségrdl”, mivel ezek is szinte egyedi alcsoportokra oszthatok a korok és természetes
lefolyasuk tekintetében, melyek sok esetben ritka betegségnek szamitanak.




Osszességiikben, az egyik legnagyobb betegcsoportot (és fogyatékos csoportot) jelentd ritka betegségek
ellatasa tehat jelentds népegészségligyi feladat. Ezért kutatasuk, és a kutatas révén felfedezett Uj terapiak
komoly mértékben csdkkenthetik a tarsadalmi terheket. Fontos, hogy a tovabbiakban is tarsadalmilag
tamogassuk ezért az ilyen kutatasokat, természetesen, ha azok értéket képeznek, mérheté és kimutathato
modon. Ehhez megfelel6 id6t is biztositani kell az adatgy(ijtéshez. Ha mindezt nemzeti szinten nem tessziik
meg, akkor azzal nem csak a hazai, de az eurdpai, és globalis lendiiletet is korlatozzuk ezen a teriileten.

2. Tudomanyos érték

A Ritka betegségek kutatasa Uj felfedezéseket eredményez (multidiszciplinaris és innovativ megkozelitést
kivanva), ami elvezethet gyakoribb betegségek terapiajanak fejlodéséhez. A ritka betegségek koziil sok un.
monogénes betegség, melyet egy gén mutaciodja, hibaja okoz. Ezzel szemben a legtobb gyakori betegség un.
komplex betegség, multifaktorialis kdrokokkal, sokféle, a betegség kialakulasat befolyasold genetikai
varianssal és kornyezeti faktorral.

« Aritka genetikai betegségek kutatdsa biokémiai utakat tar fel

Egy monogénes betegség modellként szolgalhat egy adott gén fenotipust (megjelenési sajatossagok
Osszességét) befolyasold képességének megallapitasahoz, leegyszerisitve a komplex betegségek sokféle
genetikai hatasait. Ezen kiviil azt is megmutathatja, hogy a kérdéses genetikai varians elég fontos-e ahhoz,
hogy elegendd élettani (fizioldgiai) karosodast okozva egy klinikai betegséget okozzon. Ugyanakkor e
valtozas az élettel 6sszeegyeztethetd, tehat alapvetden 6nszelektald génekrél van szd, melyeket érdemes
tanulmanyozni. Az érintett egyén és az egészséges populacid kozott megfigyelhet6 kiilonbségek alapjan
feltételezhetd hogyan tud a kérdéses gén és fehérje terméke hozzajarulni a biokémiai folyamatokhoz. Az
érintett allapot bioldgiai paramétereinek tovabbi vizsgalata tisztazhatja a biokémiai utakat, ami javithatja a
patoldgias és a normal élettani folyamatok megértését.

Egy ilyen allapot gyakran fenotipusosan ugy tlnik fel, mint egy komplex betegség sulyos formaja, és gyakran
hasonldak a megalapozé kdrélettani mechanizmusok. Ezért foghatd fel a komplex betegség
patofizioldgiajanak egyszerusitett koroki modelljeként. Sok példa van arra, hogy egy ritka betegség kutatasa
olyan specifikus gyogyszer tamadaspont megtalalasahoz vezetett, ami nagyon hatékonynak bizonyult a
teljes népesség szamara is. (pl.: a magas koleszterin szintet csokkent6 sztatinok)

igy egy monogénes ritka betegség allatokban térténé reprodukalésa, egy komplex betegség hasznos allati
modelljét is jelenti. Ezzel lehet6vé valik olyan mddszerekkel torténd szorosabb bioldgiai vizsgalata, melyek
helytelenek lennének human alany esetén.

Az energia egyensuly szabalyozasa egy jellegzetes példa, amikor a ritka betegség kutatasa jelentGsen
el8segitette az emberi szervezet miikodésérél meglevé tuddsunk novekedését. igy Uj hatékony kezelési
modokat talaltak a cukorbetegség és az elhizas esetén, melyek klasszikus népegészségligyi problémak,
kilonosen hazankban. Az igy kifejlesztett Uj mddszereket, eszk6zoket vagy termékeket tehat gyakran
alkalmazni lehet a gyakoribb betegségeknél is, tehat a tagabb tarsadalom szamara is hasznosithato,
megtérilo befektetés lehet a kutatasuk. (1. tablazat)



Kutatott betegség: Potencialis tagabb elény:

+ Narkolepszia + Az alvas szerepének,
mechanizmusanak megértése

+ Progeria + Az dregedés folyamatanak
megértése, lassitdsa
+ FOP (fibrodysplasia + Aregeneracios csontformalédas
ossificans progressiva megértése, iranyitasa
+ Altaldban a ritka + Az egyes g’ének szereeénelf,
genetikai betegségek harmonizalt egyittmikodésik-

nek tisztazasa

1. tablazat. Példak a ritka betegségek kutatasanak éssztarsadalmi hasznosulasara.

« Aritka betegségek kutatdsa hozzdajarul a genetika alapelveinek megértéséhez

A monogénes ritka betegség kutatasa nagyban elGsegiti a genetika fejlodését a komplex genetikai kép
leegyszertisitésével. igy megérthetjiik, hogy a genetikai kddot, vagy a génkifejez6dés nem kédold
kontrolljat érinté mutaciok hogyan okozhatnak betegségeket, elésegitve dltalaban a bioldgiai tudasunk
gyarapodasat.

Példaul az egyik felvet6dd kulcskérdés, hogyan alakulhatnak ki kiilonb6z6 fenotipusos variaciok
ugyanolyan sériilt gén, vagy akar ugyanolyan mutacio esetén. A Cisztas fibrozis ikreken torténd kutatasa
soran allapitottak meg, hogy egy monogénes betegség kialakulasat is |ényegesen befolyasolhatjak a
genom mas részei (2). Mivel az egy petéjli ikrek azonos genommal rendelkeznek életiik kezdetén, ezért a
csak egyikiikben el6forduld betegség komponens (pl.: diabetes) mutatja a késébbi genetikai, vagy nem
genetikai valtozasok hatasat.

Azilyen és hasonlo, genetikai mechanizmusokat tisztazé kutatas meg is kérd6jelezte a monogénes és
poligénes betegségek klasszikus felosztasat. Ma inkabb azt tartjuk, hogy egy genetikai betegség az
egyszeru és komplex betegség kozti folytonossagként értelmezhetd. Ezek a felfedezések alapvetd
fontossaguak, ahogy a személyre szabott (vagy precizids) orvoslas egyre inkabb a klinikai gyakorlat
részévé valik, hiszen ahhoz sziikséges hogy tudjuk, a genetikai variaciék hogyan fejezédnek ki
(expresszalddnak), a végsé fenotipust kialakitva.

« Aritka betegségek kutatdsa hozzdjarult a gydgyszerkutatds paradigmavaltdsdhoz

Régebben a gydgyszerkutatas kozéppontjaban olyan gydgyszerek felfedezése allt, melyek minél tobb
emberen tudnak segiteni. Ez azonban nem vette figyelembe a betegségek egyéni valtozékonysagat,
ezért ezek a gyogyszerek sok mellékhatast okozhatnak, és legtobbjik a kezelt betegek 60%-aban (4) nem
vagy csak korlatozottan hatasos. (1. abra)
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1. abra. A betegek mely szdzalékaban hatdsos a gydgyszer betegcsoportonként. (Vegyiik figyelembe, hogy a hatastalansag oka lehet nem
megfeleld dozirozas, vagy beteg egyiittm(ikodés is.)

A valtozo gyakorlat szerint célszer(ibb a legjobban reagalé beteg populdcié meghatarozasa. A betegség
kialakulasi okainak jobb megértésével célzottan lehet adni a megfelel6 gyogyszert a megfelelé
betegnek, a megfelelé idében. Az igy személyre szabott gydgyszer hatékonyabb, kevesebb
mellékhatassal. Mivel a gydgyszerkutatas koltségei egyre emelkednek, ezért célszerlibb egy hatasosabb
gyogyszert fejleszteni, bar szlikebb kornek, hiszen itt nagyobb az esélye az attérésnek az el6z6
pontokban leirtak alapjan. Ezért a gydgyszerkutatasok egyre inkabb fokuszalnak a ritka betegségekre
(még a gyakori népbetegségek esetén is azok ritka alcsoportjaira). Ezeket a kutatasokat kiilonb6zé piaci
és tudomanyos segitséget adva igyekszik 6szton6zni az Eurdpai gyogyszeriigynokség (EMA) is, hogy a
kevés fogyaszté miatti alacsony megtériilést ellensulyozza (lasd a keretes irast).

3. Gazdasagi indokok

A fent emlitett kutatasi 6sztonzoket elészor az USA vezette be 1983-ban, melyet 2000-ben kovetett az
eurdpai torvényhozas. Ezek az “arva” gyogyszerek fejlesztését elésegitd szabalyozasok a KKV-k (kis és
kozepes vallalkozasok) oriasi fejlédését inditotta be a biotechnoldgiai agazatban. Eurépaban 30%-al
megemelkedett az Uj biotechnoldgiai vallalkozasok szama, és sok meglevé nagyvallalat is egyre jobban
atallt a ritka betegségek kutatasara. Igy ezen a teriileten tobb munkahely teremt8détt, mint az ipar
egyéb részein, és a befektetések szama és mennyisége is kiemelked6en né mais.

4, Erkolcsi indokok

A kutatés sziikségszer(iségének erkdlcsi oka, hogy az extra sériilékenység extra figyelmet kivan! igy a
tarsadalmiigazsagossagon, és etikan alapulva szlikség van e betegek hatranyainak csokkentésére.
Hiszen a ritka betegséggel él6knek a tobbi beteghez hasonléan ugyanolyan joguk van az egészséges
élethez és az (j kezelések redlis reményéhez.



A betegeknek sziikségiik van a kutatasra, mivel a kutatas jelenti a reményt azon millidnyi ritka
betegnek, akik szamara még nincs terapia. Ugyanakkor a kutatok szamara is nélkilozhetetlenek a
betegek, hiszen a legjobb partnerek lehetnek, akiket a kutatdk kivanhatnak. Szorosan egylittm(ikodé
kozOsség, sajat betegségének magas foku ismeretével! Ezért a ritka betegek szervezetei a kutatasi
projektek értékes partnerei. (pl.: részvételilk a most megalakult Eurdpai Referencia Haldzatokban (5) -
ERN-ePAG, melyek iranyitasaban is, a betegszervezetek torvényi kotelezettségként, integraltan részt
vesznek, a paciens-kozpontu ellatas, és a felelds helyzetbe hozas tAmogatasara.). E betegek gyakran,
katalizatorokként segitik eld a kutatdk, klinikusok, az ipar és a betegek egylittm(ikodését.

5. Szakpolitikai okok

Pontosan ezekre az okokra vezethetd vissza, hogy a ritka betegségek kutatasanak ligye egyre nagyobb
hangsulyt kap a globalis, az eurdpai és a hazai szakpolitikaban is. ElGbbire j6 példa a Ritka Betegségek
Nemzetkozi Kutatdi Konzorciumanak (6 - IRDIRC, 2011), a Nemzetkozi Ritka Betegségek Szovetségének
(7 - RDI, 2015), és az ENSZ Ritka Betegségekkel Foglalkozé Civil Bizottsaganak (8 - 2016) a megalakulasa
és munkaja. Utdbbinak pedig példaja a RitBetKut nevii, GINOP-2.3.2-15-2016-00039 szamu kutatoi
palyazat (9), mely 2017-t6l a ,Ritka betegségek patogenézisének kutatasa, Uj diagnosztikai és terapias
eljarasokat megalapozo fejlesztések” [étrehozasat célozza orszagos szintl 6sszefogassal.

Térséglinkben az Eurdpai Unid altal koordinalt események jelentették a fejlédés f6 hajtomotorjat:
«2007-ben sikeresen lezajlott a ritka betegségekrdl szervezett eurépai Tarsadalmi Konzultacio.
+2008-ban megjelent az Eurdpai Bizottsag Kozleménye Ritka betegségekre vonatkozdan.

+2009-ben az Europai Tanacs publikalta az ajanlasait a ritka betegségek ellatasat szabalyozo
iranyelvekkel.

+ 2013 végére a tagallamok megalkottak RB nemzeti terveiket, beleértve hazankat is.

+ 2016 végére létrejottek az Eurdpai Referencia Haldzatok (10). A betegek képvisel6i nagyobb részvételt
kapnak a ritka betegségekre vonatkozé stratégiak kialakitasban.

Tennivalok, tovabbi feladatok

Aritka betegségek kutatasa mind a bioldgiai alapkutatasok, mind a gyogyszerkutatasok, mind pedig a
transzlacios kutatasok és klinikai vizsgalatok egyik legfontosabb iranyzatava valt, beleértve a
tarsadalomtudomanyokat is. A hazai Ritka Beteg Nemzeti Terviink is kiemelten foglalkozik ezzel a
teriilettel. Azonban az egészségligyi hattérintézményeink ebben az évben befejez6do legutdbbi
atalakitasa miatt e Nemzeti Stratégia megvaldsitasa akadozik, sziikséges a megvaltozott
korlilményekhez torténd adaptalasa. Ezért, e tevékenység koordinalasra szervezi meg a RIROSZ 2017.
oktdber 20-an az 6todik EUROPLAN (Euroterv) Konferenciat, mely ismét az Eurdpai Unids irdanyvonalak
mentén, minden érintett érdekcsoport képviseletével torekszik a hazai kb. 800.000 ritka betegségben
szenvedo jobb ellatasanak el6segitésére.

Ezen a konferencian, a kutatas terén megtargyalasra kertiil, hogy:

- aritka betegségek tertiiletén folyd kutatasok hosszitavon miikodo hatterének megteremtéséhez (mint
pl. biobankok. adatbazisok és regiszterek fenntartasa), elérhet6 allami tAmogatasok biztositasara van
sziikség.



« mindez szoros kapcsolatban all a “Szakért6i Kézpontok Eurdpai Referenciahalozatainak és az Eurdpai
Kutatdi Halozatok” fenntarthatdsaganak szlikségességével, kiilonos tekintettel az alkalmazott
kutatasok erdsitésére.

« az eurodpai szinten koordinalt kutatasok feltétlendl szlikségesek, hiszen ez az egyetlen mddja, hogy
noveljlik a kutatasba bevonhaté betegek szamat egy adott tanulmanyhoz és 6sszefogjuk a szétszértan
él6 szakértdket, igy biztositva a multidiszciplinaris egylttm(ikodés lehetéségét és a jo gyakorlatok
megosztasat az adott kutatasi témaban.

Koészonetnyilvanitas
Koszonet illeti az EURORDIS, a RIROSZ és a tagszervezetei képviselGit és vezetdit!
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0SSZEFOGLALO A BUDAPESTEN RENDEZETT
[UROPAT RITKA BETEG KONFERENCTAROL

POGANYNE BOJTOR 150754

Nagy 6romiinkre szolgalt, hogy ebben az évben a
Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k
Orszagos Szovetsége (RIROSZ) az Eurdpai Ritka
Betegségek Szovetségével (EURORDIS) kozosen
szervezte az Eurdpai Ritka Betegségek idei harom
napos konferenciajat a budapesti Hotel Héliaban.
Nem csak 6rommel adtunk helyet e fontos
Osszejovetelnek, de az kiilon megtiszteltetés volt,
hogy Budapesten unnepelhettiik az EURORDIS
|étrejottének 20. évforduldjat!

A szélesen értelmezett Europa orszagaibdl érkezo kozel 300 résztvevo nem csak a betegszervezeteket, de
az érintett szakmakat, tudomanyos kutatdkat, az egészségipart és a dontéshozdkat is képviselte. A
Konferenciat masok mellett, az EMMI képviseletében Dr. Szentes Tamas, az orszagos tisztiféorvosi
feladatokért felel6s helyettes allamtitkar nyitotta meg. A képvisel6k megtargyaltak az egészségpolitika
jelenlegi forré témait, mint a most megalakult Eurdpai Referencia Haldzatok, az alternativ terapiak, vagy
a szocialis politika aktualis kérdéseit.

A Ritka Betegségek ez évi eurdpai seregszemléje egyben az EURORDIS 20 éves fennallasanak jubileuma is
volt! Ennek megiinneplésére kiilon szekcidk foglalkoztak az eddig elért sikerekkel és a tovabbi
teenddkkel. Sikertilt hattér megbeszélést is folytatni az Egészségligyért, valamint a Szocialis és
Csaladiigyért Felelds Allamtitkarsagok képviselGivel is.

A workshop-okon megyvitattuk, hogyan lehet tobb elhivatott és megfelel6 tudassal rendelkez6
betegképviseld, hogyan erdsithetjik meg a betegszervezeteket és azok nemzeti, eurdpai és globalis
egylttmikodését. Milyen ,talélé csomagot” biztosithatunk a kis betegszervezetek és az érintett csaladok
szamara.

Sokunk szamara nagyon hasznos volt a konferencia minden része. E cikk keretein belil csak roviden
tekintlink at néhany fontos témat, mert a Fehér Holld jelenlegi szamaban tobb terliletrél részletesebb
ismertetot is kozllink.

1. Néhany szo az Eurdpai Referencia Halozatokrol (ERH)
Ahogy a Fehér Holl6 harmadik szamaban mar jeleztiik, id6kozben meg is alakult az elsé 24 haldzat.

Lezajlott az els6 koros akkreditacid, igy tobb hazai egészségligyi szolgaltatd is csatlakozni tudott a
megalakulo halézatokhoz.



Ezek létrehozasa torténelmi jelentéségli [épés, hiszen az EU megkezdte ezzel a nagyon kiilonb6z6
tagallami egészségiigyi rendszerek harmonizalasat annak ellenére, hogy eddig nem finanszirozott
ilyesmit, mivel az egészségiigy tagallami kompetencia. A f6 cél, hogy a kiilonb6z6 orszagok kozti
ellatasbeli kiilonbségek végiil megsziinjenek! Egy-egy haldzat célja egy ritka betegség-, vagy egy
hasonlé szlikségletekkel rendelkezé betegcsoport ellatasi, gondozasi minéségének javitasa. Ezen
egylittmikodés tobb eurdpai orszag kdzpontjainak tudas és tapasztalati haldzata. Az 6ssz-eurdpai
tudas és tapasztalat a nemzeti szinten meglevo lehetéségek kiegészitésével, tamogatasaval éri el a
min6ségbeli javulast. A kiilonb6z6 haldzati aktivitas alapelve, hogy elsésorban a tapasztalatot
osszak meg, vagyis inkabb a tudas mozogjon, ne pedig a beteg kényszeriiljon utazni, amikor csak
lehet. Minden eurdpai beteg elényére szolgal majd egy ilyen rendszer, még akkor is, ha egy adott
halozat szakért6i kozpontjai nem minden orszagban talalhatok majd meg!

A 24 ERH-ban tobb mint 900 egészségiigyi szolgaltatd vesz részt, tobb mint 300 kérhazbdl, 26
tagallambol. Hazankbodl a négy RB Szakért6i Kozpont 13 egészségligyi szolgaltatodja tudott
csatlakozni. A legtobb halézatba a Pécsi Tudomanyegyetem harom klinikaja tudott bekapcsolddni,
mig a legtobb klinika a Semmelweis Egyetemrdl csatlakozott. Sajnos, az alabbi tizenharom
halézatban még nincs magyar partner, annak ellenére, hogy léteznek nemzetkdézi hirli tudomanyos
csoportjaink e teriiletek tobbségén:

« Csont betegségek (ERN BOND)

« Szivbetegségek (ERN GUARD-HART)

« KOtGszoveti, izom és csontrendszeri betegségek (ERN ReCONNET)
« Velesziiletett fejlédési rendellenességek és ritka értelmi akadalyozottsag (ERN ITHACA)
« Szembetegségek (ERN EYE)

« Gyermek transzplantacio (ERN TRANSZPLANT-CHILD)

« Hematoldgiai betegségek (ERN EuroBloodNet)

» Majbetegségek (ERN RARE-LIVER)

« Tid6betegségek (ERN LUNG)

« Vese betegségek (ERNNet)

« Urogenitalis betegségek (ERN eUROGEN)

« Epilepsziak (ERN EpiCARE)

« Oroklott és velesziiletett rendellenességek (ERNICA)

Fontos megemliteni, hogy az ERH-k unidés tdmogatasban részesiilnek majd mind az ellatas
koordinaciojara, mind tovabbi kutatasok finanszirozasara. Célként fogalmazhaté meg, hogy tovabbi
hazai szolgaltatok bekapcsolédasaval ne maradjon halézat magyar résztvevo nélkil! Erre mar
decembertdl ismét lehetéség nyilik, mert Gjabb akkreditacids folyamat indul, ezért minden
betegcsoportnak elemi sziikséglete és érdeke, hogy a sajat ellatd helyeit 6sztondzze a bekeriilésre,
ha még nem jelentkeztek.

Az ERH-k létesitésének és munkajanak elésegitésére az EURORDIS mar 2016-ban elinditotta az
Eurdpai Beteg Képviseleteket (European Patient Advocacy Group, ePAGs). A képvisel6ket
demokratikusan valasztottak meg, 6k részt vesznek a referenciahalozatuk gytilésein, 0sszegy(jtik a
betegeik véleményét, ezeket tovabbitjak a halézatoknak.



Kozel 100 ePAG képviseld kozott csupan harom magyar van még, a kdvetkezo valasztasok 2018-ban
esedékesek! Pillanatnyilag van képvisel6nk az ERN ITHACA-ban (Pogany Gabor, RIROSZ), ERN EURO-NMD-
ben (Varadiné Csapé Judit, Angyalszarnyak), ERN LUNG-ban (Mészaros Gergely, Tiidéér Egylet). Ugyhogy
ide is sziikséges a betegszervezeti képviseldk jelentkezése!

2. Fejlemények a szocialis teriileten

Az Eurdpai Bizottsag az idén hozta nyilvanossagra a Szocialis Jogok Eurdpai Pillérét, hosszu egyeztetés
utan. Sajnos a ritka betegségek okozta kihivasokra nem mindig ad valaszt a jelenlegi szocialis ellatd
rendszer. Sziikségilink van e Szocialis Pillérre, hogy segitse az integralt egészségligyi - szocialis ellatas
kialakitasat, és az adaptalt munkavallalasi lehet6ségek létrehozasat a ritka betegek szamara is.

Ezért is szervezte meg az EURORDIS az elso teljes Eurdpara kiterjedd felmérést, mely a ritka betegségek
szocialis kovetkezményeire kérdezett ra. Tobb mint 3000 ritka betegségben érintett beteg, vagy gondviseld,
42 orszaghdl, 23 nyelven valaszolt erre a ,,Zsonglérkodés az ellatas és a napi élet kozott” cim( felmérés
kérdéseire, melyeket a ,Ritka Barométer Hangok” program résztvevoi, az EU altal finanszirozott INNOVCare
projekt, keretében tettek meg, ami a ritka betegségek beteg kozpontu ellatasara fokuszal.

Sok-sok koszonet annak a 147 magyar ritka beteg valaszadénak, akik részvétellikkel gazdagitottak az
adatbazist és az alabbi betegcsoportoknak, akiknek a legtobb résztvevét sikerilt toboroznia:

Betegcsoport Letszam

Fabry betegség 12
. PKU 13
ol o A . Angelman szindroma 11
° e Valtozd immundeficiencia (CVID) 11
j‘ Cisztas fibrozis 11
Williams szindroma 9

RARE DISEASES EURIPE
IMagas toddvérnyomas (PAH) 4
VACTERL betegség 4
Koszonetnyilvanitas Sclerosis Tuberosa 3

minden RIROSZ tagnak, akik kozrem(ikddtek a nagyszerten sikerllt konferencia megszervezésében és
lebonyolitasaban! Reméljiik, hogy mindez megint lendiletet adhat az tigylinknek!




LONDOZAST STUKSEGLETEK ES A MINDENNAPOK KIHIVASAT - EUROPAT
KUTATAS EREDMENYET A RTTIA BETEGSEGGEL ELOK SZOCTALTS HELYZETEROL

BONCI BEATA

Az Eurdpai Bizottsag nemrégiben fogadta el az Eurdpai Szocialis Pillér elnevezés(i dokumentumot,
aminek a célja egy befogadobb és becsiiletesebb Eurdpai Unid kialakitasa. A Pillér kiilonésen nagy
hangsulyt helyez a munkaerépiaci esélyegyenléség és hozzaférhetdség, az igazsagos munkaviszonyok
javitasara. Kiemelt cél a szocialis védelem biztositasa valamint az egyenl6 esélyek megvaldsitasa
érdekében a valédi befogado (inkluziv) kdrnyezet megteremtése.

Az EURORDIS keretein beliil miikod6 Szocialis Szakért6i Munkacsoport (SPAG) folyamatosan részt vett a
konzultacids folyamatban, észrevételeivel a ritka betegek specialis helyzetére és a komplex, integralt
ellatasok biztositasanak sziikségletére, az unios szintl koordinacié jelentéségére hivja fel a figyelmet.

A szocialis teriiletre valo figyelemfelhivas, azért is kiemelten fontos jelenleg a nemzetkozi ritka beteg
érdekvédelemben, mert az eddigi EU-s prioritast élvezé népegészségligyi teriilet egyre inkabb hattérbe
szorul. A tendencia kedvez6tlendl érintené a ritka beteg mozgalom eddig elért eredményeit. Ezért is volt
hianypdtlé az EURORDIS és az INNOVCare project altal koordinalt ,,Zsongl6rkodés az ellatas és a napi élet
kozott” (,Juggling care and daily life”) elnevezési Ritka Barométer Hangok (Rare Barometer) kutatas,
ami a ritka betegek szocidlis teriileten jelentkez6 sziikségleteit tarta fel.

Az online kérd6iv 23 nyelven volt elérheté és 6sszesen 802 betegségcsoportbdl, 42 orszaghdl kozel 3000
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megoszlast az alabbi abra szemlélteti:

B == 200
B 100 - 200
I 50- 100
I Z0-50
=20




A kutatas fébb megallapitasai:

« Aritka betegségeknek sulyos kovetkezményei vannak a mindennapi életvitelre

« Jelentds idGveszteséget és gondozasi terhet jelent a betegek és gondozdik szamara

« Hatassal van a munkavallalasra: hianyzasok a munkabdl, szakmai tevékenységek megszakitasa vagy
csokkenése, bevétel kiesés

« A betegek és gondozdik rosszul informaltak a jogaik tekintetében

« Akiilonboz6 szolgaltatok kozott egyértelmlen megmutatkozik az egyeztetés hianya

« A szocidlis szolgaltatasok nem elég felkésziiltek a ritka betegek tAmogatasara

A kutatas teljes anyaga ebben a kiadvanyban
(http://download.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%?20leaflet%20final.
pdf) - amit 2017 majusaban adott ki a EURORDIS - tanulmanyozhat6 angol nyelven. Ebben az irdsban csak
a fontosabb eredményeket foglalom 6ssze.

Ritka betegségek hatasa a mindennapi életvitelre

Aritka betegségeket kiilonb6zd, valtozatosan el6forduld tiinetek jellemzik. Ezek betegcsoportonként és
egy adott betegcsoporton beliil is eltéré mintazatot és megterhelést jelentenek a beteg és csaladja
szamara. A betegségek nagy része genetikai eredetd, kronikus és az egész élethosszra kiterjedo, életet is
veszélyezteto allapot. Anélkiil, hogy kiilonbségeket tennénk az egyes betegségek kozott, az dsszesitett
eredmények is azt mutatjak, hogy komoly kovetkezményei vannak a beteg mindennapi életvezetésére.

- Avalaszaddk tobb, mint 70%-nak nehézséget okoznak napi tevékenységek és feladatok a betegségiik
kovetkezményeként jelentkezé motoros és szenzoros funkcidk zavara miatt.

- Tébb, mint 50%-uk jelezte, hogy a tarsadalmi életiikben, az ellatasi, gondozasi feladatokban, és a
viselkedésszabalyozas soran nehézségeket tapasztal.

- Tébb, mint 40%-uknak problémat jelent az anyagiakrdl vald gondoskodas, a megértés, tanulas és a
masokkal valé kommunikacio.

- 85%-uk jelezte, hogy a betegségiik a komplexitasabdl adédodan az egészségligyi kovetkezmények mellett
a mindennapi életvezetésiikre is hatast gyakorol.

Aritka betegek ellatasa, a gondozasi és egyéb teenddk iddigényesebbek mas kronikus betegek ellatasanal
is:

- AKitoltok 42%-a tobb mint napi 2 6rat tolt a betegségébdl adddo gondozasi tevékenységekkel.

- Azok szamara, akiknél ez az id6 kevesebb, mint 1 6ra (23%), ez még megoldhatdé feladatnak szamit,
viszont azoknal, akiknél ez tobb idét igényel, mar komoly nehézségekrol szamoltak be.

- Az érintett betegek 30%-anal a gondozasi feladatok a napi 6 érat is meghaladjak, ami gyakorlatilag az
aktivan toltott idejlik nagy részét kiteszi.

Aritka betegek életében az egészségligyi, gondozasi teend6k mellett a masik legnagyobb kihivast azok a
szervezési feladatok, koordinacioval jaro id6toltés jelentik, ami ahhoz sziikséges, hogy a megfeleld
megtalaljak a betegségiikkel kapcsolatos legfontosabb informacidkat, a megfelel6


http://download.eurordis.org.s3.amazonaws.com/rbv/2017_05_09_Social%20survey%20leaflet%20final.pdf

szakembereket, 6sszeszervezni az id6pontokat, a kiséroket, az utazasi koriilményeket megszervezni
(pl. a kiilonbo6z6 egészségligyi vagy szocialis szolgaltatast nydjtd intézményeknél idépontot foglalni,
oda idoben el-illetve haza utazni):

- Avalaszaddk 75%-a szerint a szervezés idGigényes feladatnak bizonyul.

- Avalaszaddk 36%-a szamara ez megoldhato, de 64%-uk szamara ez igen nehézségekbe (itkozik.

- Azon betegségek esetében, ahol sulyos, halmozott fogyatékossaggal jar a betegség, ez a koordinacio
88%-ban jelent idéterhet és az 6 esetiikben 81%-ban tartjak nehéznek az ellatasi, gondozasi teenddk
megszervezését.

- Az id6beli leterheltség els6 sorban a beteget gondozo anyakra harul (64%) és csak 25%-ban magara a
betegre, illetve 6%-ban az apara. Ebbdl az is kiderlil, hogy a beteget gondozé nék, mennyivel
hatranyosabb helyzetbe is keriilnek a betegség kovetkeztében.

A magyar adatok is 0sszhangban vannak az 6sszesitett eredményekkel. A legnagyobb kihivasokat a
hétkoznapi tevékenységek ellatasa, a pénziigyek szervezése és az 6nellatassal kapcsolatos feladatok
ellatasa okozza.

Milyen fokil nehézségei vannak a ritka betegséggel él6 személynek a kovetkezo teriileteken?

Mincs nehezség  Kis nehezeég r.li:hasnlﬂsi Egy;ﬁ::;n&nmn

Mo et N %t N %ot N Sheit

Masokkal vald kemmunikdcid (beszélgatésben vald részvétel. a-mailek kildése) 56 [60% 15 16% 1wl 1% 12 1%
Altalanos viselkedéskontroll 54 8a% 23 [ 25% 13 14% il 3w
Megértés s tanulds 52 6% 20 [ 22% 190 20% 2| 2%
Pénziigyek Intézése és mindennapi adminisztrativ feladatok elvégzése 52 8% 1M 12% 12 13% 18 19%
Téarsas érintkezés &5 emberi kaposolatok a5 e 28 [ 30% 1Tl 18% 3]
Onelidtassal kapesolatos levékenysdgek (tsztalkodas, fulblibzésiovatkdzes, dlkezés sth ) 43 e 23 [ 25% 1700 18% 10 1%
Motoros es szenzoros funkciok (1atas, hallés, testhelyzetek megtartasaval kapesolaios nehézsegek stn) 38 1% 31 [l 33% 24 26% o] o%
Hetkiznapi tevekenységek és feladalak (hazimunka, étalak eldkasz/idse. bevasarlas stb.) 32 [ 345 20 22% 250 27% w6l 17%

Kihivasok a gondozas koordinacidjanak teriiletén

A szocialis munkasok, tanarok és gondozok betegség specifikus ismeretei a ritka betegségek alacsony
eléfordulasi gyakorisaga, komplexitasa, egyedisége folytan gyakran nem elegendé:

- Avalaszaddk 75%-a jelezte, hogy hidanyosnak érezte a szakemberek ismereteit és 71%-uk érezte,
hogy nem kaptak meg a sziikséges tamogatast toliik.

- Ez abbdl a szempontbdl is érdekes informacid, hogy a valaszaddk 74%-a elég idGigényesnek tartotta,
hogy telefonon és a talalkozasok alkalmaval nekik kellett megosztani a betegségiikkel kapcsolatos
ismereteket a kiilonb6z6 szolgaltatokkal és ellatdkkal.

A kérdéivet kitoltok szerint a kiilonb6z6 szolgaltatok kozotti koordinacid és kommunikacié nem elég
fejlett. A sokszor bonyolult jogszabalyi kérnyezetben nem kapnak elég informaciét a szolgaltatoktdl
annak érdekében, hogy a betegek megismerjék, megfeleléen alkalmazzak, illetve igénybe vegyék a
kiilonb6z6 szolgaltatasokat:

- Avalaszaddk 67%-a a betegséggel kapcsolatos ismeretek kommunikalasat rossznak, szegényesnek
minositette, 33%-uk nagyon rossznak.



- A kutatasban résztvevdk 70%-a panaszkodott arrél, hogy hianyosnak érzik a maguk jogi
ismereteit, amik segithetnének csokkenteni a betegséguk kovetkezmeényeit.

- A betegek 74%-a a betegséggel kapcsolatos jogszabalyok, 73%-a az igényelhet6 anyagi
tamogatasok, 71%-a a tAmogatast nyujtd szolgaltatdsok ismerete terén érzett hianyossagot.

A magyar eredmények is azt mutatjak, hogy a betegséggel kapcsolatos informacidoaramlas tobb
ponton is segitségre szorul.

Mennyire érzi magat jol tajékozottnak a kiivetkezd témakban?

Kilejezattan joi Jol ta]ékozott MNarm 1l ol Egyaltalan nam

tajakozoll léjekozol Ejdkozott

N %eit, N %ol N %t N %t
A belegséghez &6 eqészséqiigyi szakemberek &s a betegséagel kaposolatos szolgaltatésak 26l 23% 56 0% zoll 18% al 8w
A belegséghez kaposolodd szoclalis szolgaltalok, amelyek segitséget nydjthatnak ol &% 36 [ 33% 52 a7 13 12%
A ritka betegsén kivetkezmanyeinez kaposolada jogok 7] &% 23l 21% 58 3% 220 20%
Parzigyl segilséa, amaelyre jogosull lehat 3| 3% 35 [ 32% 51 e 21 19%

Munkaerépiaci hatasok

A betegek és gondozdik 70%-nak kellett abbahagyni vagy csokkenteni a szakmai karrierjét a betegség
kovetkeztében, 58%-uk hidnyzott 15 napnal tobbet a munkahelyérél évente, 21%-uk 90 napnal is
tobbet, 41%-uknak pedig ugy kellett otthagynia a munkahelyét, hogy nem talalt masikat.

Aritka betegeknek vagy csaladtagjainak a munkabol torténo kiesése vagy korlatozott
munkalehetésége nehéz anyagi helyzetbe hozzak a csaladokat:

- Avalaszaddk 69%-anal jelentkezett bevételcsokkenés

- Avalaszaddk 73%-a a betegségbdl adddé kiadasokat is magasnak tartja, ami 63%-uknal komoly
gondokat okoz.

A munka vilagaval kapcsolatos problémak gyakran mar a palyavalasztaskor jelentkeznek:

- Aritka beteg gyermeket nevel6 sziil6k 23%-anak a gyermeke kés6bb kezdhette meg az iskolat, mint
a beiskolazasi korhatar.

- Aritka betegséggel kiizd6 fiatalok 19%-anak mddositani kellett a tovabbtanulasi tervein, mert nem
valaszthattak azt a szakmat, amelyet szerettek volna.

- Avalaszaddk 76%-ajelolte meg a ritka betegségét korlatozo tényezéként a szakmai karrierjik
tekintetében.

Ezen adatok alapjan az sem meg meglepd, hogy a valaszaddk 41%-a arrdl is panaszkodott, hogy a
munkaltatok nem elég rugalmasak a ritka betegek specialis igényeivel kapcsolatban, holott a
nehezebb anyagi helyzetiik miatt, nagyon is raszorulnanak.

A magyar valaszaddk adatai is azt mutatjak, hogy a ritka betegséghdl adodé tobblet koltségek igen
megterhel6k a csaladok szamara.



Osszességében hogyan itéli meg a ritka betegséggel kapcsolatos

koltségeket? Es mit jelent ez a kéltség az On szamara?
MNb b
Nagyon alacsonyak 2 l2% Egyditalan nem jefent nehézséget 14 13%
Alacsonyak 18 7% Kis nehézsaget jelent 24 22%
Magasak 50 46% Yiszonylagos nehézséget jelent 43 39%
Nagyon magasak 39 6% Komaly nehézségat jelant 28 26%
Titad - S : e

Specialis szolgaltatasok iranti igény

A fiatalkord ritka betegek szamara a minél nagyobb 6nallésag és onrendelkezés elérése
[étfontossagu. Ehhez nélkiilozhetetlenek az 6ket segit6 specialis szocialis szolgaltatasok jelenléte
illetve ezeknek a szolgaltatasoknak a hatékony megszervezése a mindennapok soran. A
megkérdezettek 73%-a nyilatkozta azt, hogy meglehetGsen koltségesek a specialis szolgaltatasok,
ugyanakkor a betegek kozel 30%-a nem is jut hozza semmilyen anyagi tamogatashoz.

A kutatas tapasztalatai szerint nagy szlikség mutatkozik még a rehabilitacids szolgaltatasokra és
terapiakra (48%), pszicholdgiai tamogatasra (47%), adaptalt lakhatdasi formak biztositasara (30%),
orvosi eszkézokre (30%), akadalymentes kozlekedésre (23%).

Mit tehetiink ezen adatok ismeretében?

- Hasznaljuk fel a kutatast a hazai érdekvédelmi munkank soran! Enhez a EURORDIS altal koordinalt
Ujabb nemzeti konferenciak (EUROPLAN folytatasa), Ujabb lehetéséget fognak biztositani 2017-2018
év soran.

- Vegyiink részt az ehhez hasonld nemzetkozi felmérésekben, hogy minél tobb adattal tudjuk
alatamasztani a ritka betegek specialis sziikségleteit.

- Legyiink kreativak! ime, példaként és jé gyakorlatként egy kisfilm, amelyet az EURORDIS
Kozgyllésén (Budapest, 2017.05.18-20.) tekinthettiink meg: https://www.youtube.com/watch?v=Ju-
g40nBtNU,

- Csatlakozzunk a EURORDIS Szocialis Szakértéi Munkacsoportjahoz (SPAG) lehet6ségeinkhez
mérten!



https://www.youtube.com/watch?v=Ju-q4OnBtNU
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TULELOCSOMAG KICSINY BETEGSZERVEZETEK RESZERE AVAGY HOGYAN KESZUL A
J0V0KEr!
ABELE MARTA, HECZET MONTKA

A betegszervezetekben az egyik legfontosabb érték a tudasmegosztas képessége, amihez igyeksziink a
lehetd legkoszer(ibb, de egyben mindenki altal konnyen hasznalhaté format megtalalni. Legtobben a
levelezGcsoportokat hasznaljuk, a ritka betegeknek biztos, hogy van e-mail cime, drétposta fidkja. "Mi az
imél cimed?" - manapsag mar csak ennyit kérdeziink, ha valakivel kapcsolatba akarunk [épni. "Dobj ram
egy mélt! - ha kozdsen elvégzendd dolgunk van valakivel. "Korbeirod, ugye?!" - ha egy csoporton beliil
akarunk megosztani fontos dolgokat. Ebben az irasban a levélirok engedélyével betekintést engediink a
RIROSZ egyik "Tuddsmegosztd rendszerébe": a levelezécsoportban Abele Méaria és Héczei M6nika a
EURORDIS majus 19-20-i nemzetkozi konferencidjat kovet6é néhany napon belil magyarra leforditva adta
tovabb a szekcidliléseken tanultakat. Koszonjlik nekik a tudasatadast, amit lapunk hasabjain mi is tanitd
szandékkal adunk tovabb.

Kedves ErdeklSdék!

Az EURORDIS 2017. majus 19-20-an Budapesten szervezett konferencidjan az egyik téma "tulél6é csomag a
kis méretl betegszervezetek szamara" volt. Az itt hallottakat szeretném veletek didhéjban megosztani.

Sok betegszervezet, kiilondsen az Gjonnan létrehozott és kis szervezetek kiizdenek ugyanazon
kérdésekkel: a pénzeszkdzok felhalmozasa, az emberi er6forrasok optimalizalasa, a tarsadalmi tudatossag
novelése, a kutatasok inditasa és mas betegszervezetekkel torténd, akar hatarokon atnyulé
egylttmukodés. A workshopon négy betegszervezet képvisel6jétél hallhattunk négy sajat

tapasztalatokon alapuld példat kiilonboz6 témakorokben.

CLAUDIA CROCIONE, HHT EUROPE: egy betegszervezet "miikodési ondiagndzissal" inditotta a
beszélgetést. A kovetkezo kérdéseket tette fel a jelenlévéknek:

A kiildetés vilagos? Vannak felallitott és elért célok? A célok megfelelnek a betegek igényeinek?
Befektetések megtériilése ellendrizve van-e? Tiszta a cél mindenki szdmara? A szervezet kiildetése
egyértelmd, emlékezetes és tomor? Van-e éves projekt és stratégiai terv?

Es még par hasznos gondolat az el6adasbdl: A terveket rész feladatokra kell bontani, igy kdnnyebb a
célokat elérni. A terveket érdemes csoportositani révid, kozép és hosszutavu tervekre. Vizionald a sikert, és
hogy hogyan fogod azt elérni. A beruhazas megtériilést mérni kell, hogy mit érilink el az eréfeszitéseinkért
cserébe, pl. pénz, onkéntesek, lelkesedés, terapia, jogok, életmindség és még sok mas. A
betegkozpontusag is kulcsfontossagu, betegkdzpontl a szervezet, ha: a tervek felallitasakor kikérik a
betegek véleményét, az vezetéséghben betegek vannak, ha a betegek kapnak segitséget, nem az orvosok
muszereket.



LARA CHAPPELL, EURORDIS: A betegszervezet kommunikacidja soran a pozitiv kép és hatas létrehozasardl
beszélt. Par gondolatot ebbdl is kiemelnék: Fontos, hogy éreztessiik partnereinkkel, hogy figyeliink rajuk,
meghallgatjuk 6ket. Mindig kdszonjiik, meg ha barmit is kapunk. Mindemellett maradjunk 6nmagunk, ne
tulozzunk. E-mailekre, telefonhivasokra reagaljunk 24 6ran beliil, akkor is ha éppen nem ériink ra, kiildjlink
egy sablon valaszt, hogy amint lesz id6nk valaszolunk. Ez vonatkozik a kbzésségi médiaban vald
megjelenésre is, ezt kiemelten kell kezelni. A kozelgé szervezeti eseményekrél minden érdekeltet
értesitslink. A szervezet identitasat is ki kell alakitani, fontos tényezé itt a megjelenés a bettitipus, logo és a
szinek hasznalata, ezeket tudatosan kell megvalasztani, mert pl. minden szinnek, bet(tipusnak van
mogottes tartalma.

OLIVER TIMMIS, AKU SOCIETY, UK: Egy nagyon részletes szervezeti stratégiat mutatott be. Kifejtette,
hogyan néz ki a belsé felépitése és miikodése egy sikeres betegszervezetnek, hogy kezelik

az onkénteseket és az alkalmazottakat. Példaul évente workshopot szerveznek a betegeknek.
Meghallgatjak a betegeket, hogy mire lenne sziikségiik. Az 6nkéntesek felkutatasarol, bevonzasardl,
rugalmassag és nem legutolsé sorban az hogy a jol érezzék magukat a szervezet tagjai nagyon fontos
alappillérei a sikeres miikodésnek.

Kifejtette, hogy fizetett munkaerdre azért van sziikség, mert igy sokkal hatékonyabban tud névekedni a
szervezet, sokkal tobb pacienst ér el és igy sokkal kevesebb feladat/nyomas harul az 6nkéntesekre. Fontos
hogy a megfelelé embert valasszuk ki munkatarsnak, mert 6 lesz a szervezetiink arca.

Szervezeti felépitést is ki kell dolgozni, illetve munkakori leirasokat megadni, hogy mindenki tudja, hogy
kinek mi a feladata. Részletesen elmondta, hogy hogyan érdemes meghirdetni a betdltendd pozicidkat és
kivalasztani a jelentkez6k koziil a legmegfelelébb embert. Idével érdemes a mar meglévd kollégak
fejlesztésének tamogatasat megfontolni, pl. hogy szerezzenek valamilyen plusz képesitést, ami

segitheti 6ket a hatékonyabb munkavégzésben. Rendszeres csapatépitéssel elé lehet segiteni, hogy a
kollégak jobb hangulatban hatékonyabban tudjanak egyiittm(ikddni (pl. rajz verseny, sliti verseny).

Ehhez az el6adashoz annyi megjegyzésem lenne, hogy Anglidban az adomanygydijtésnek régmultra
visszanyulé hagyomanya, kultdraja van, mi ettl még messze vagyunk itthon. De j6 lenne ha id6vel
sikeriilne itt is a kultdra részévé tenni az adomanyozast/adomanygyjtést, akkor mi is fel tudunk

épiteni hasonldan jol mUikodé beteg szervezeteket.

CLAAS ROHL, NF KINDER, AUSZTRIA: Az adomanygy(ijtés alapjai kis szervezetek szamara, projektalapu
adomanygyjtés, rendezvények, szponzorok, természetbeni és a kzosségi adomanygydijtés.

A szervezeteknek vannak almai, céljai ezek tobbségéhez pénzre van sziikség. Pénzt meg kell tanulni
gyljteni, nem kéregetni vagy konyorogni érte, hanem az adomanyozénak cserébe biztositani, hogy
érdekelt legyen abban, hogy tamogassa a szervezetet, ha ide eljutottunk, fenntartani a j6 viszonyt, hogy ezt
a jovoben is megtegye. Fel kell épiteni egy adomanyozdi adatbazist, amiben nyomon tudjuk kovetni, hogy
kik az adomanyozoink, igy tudunk nekik informaciot szolgaltatni pozitiv ténykedésiinkrél és kbszonetet
mondani nekik, akar e-mailben, akar egy karacsonyi képeslap formajaban. Csoportositani érdemes ezt az
adatbazist, kis és nagy adomanyozdk, rendszeres és alkalmi adomanyozdk kozt kiilonbséget tudunk tenni,
igy a megfelel6 modon tudunk egylittm(ikodni veliik. Van egy in. adomanyozoi kor, a kor kozepétél kifele
haladva: Te-csalad-baratok-szélesebb ismeretségi kor-nyilvanossag. El kell érned, hogy Te azt



mondhasd, hogy Te szivesen adomanyozol a sajat szervezetednek, utana jon a csalad, ha 6k is
adomanyoznak utana a baratok...stb. és a legutolso a nyilvanossag. Ha Te Ugy érzed, hogy még te se
szivesen adomanyoznal a szervezetnek, akkor ott valami gond van, amit meg kell vizsgalni kozelebbrdl

és kijavitani. Ha ez megvan el lehet kezdeni adomanyokat gydjteni, pl. akar online is, de ehhez is el6sz6r a
tarsadalmat kell tudatni a betegség |étezésérol és arrdl, hogy van egy szervezet, aki ezeknek a betegeknek
a problémajat szeretné orvosolni, ebben nagyon fontos szerepe van a médiaban valé megjelenésnek és
annak, hogy egy egységes atgondolt profilja legyen a szervezetnek.

A el6adason résztvevok visszajelzésébdl lehet arra kdvetkeztetni, hogy a jovoben ezeknek a fajta mihely
munkaknak lesz még folytatasa, mert nem csak Magyarorszagon, de egész Eurdpaban is sok szervezetnek
problémat jelent a megfelel6 miikodéshez eszkdzoket biztositani. Koszonom, hogy részt vehettem ezen a
gondolat ébreszt6 konferencian.

Udvozlettel, Héczei Mdnika (Orszagos Cisztas Fibrdzis Egyesiilet)
Kedves Sorstarsak!
KOszonjiik Héczei Mdnika beszamoldjat!

Enisa "Tulélécsomag kicsiny betegszervezetek részére" csoportot valasztottam, én is nekilattam a
beszamold megirasanak, Monika megel6zott. Mégis feltoltom a magam beszamoldjat is, ugyanis én
annyira élveztem Claudia Corcione eléadasat, hogy azt nagyon részletesen kifejtettem. Ezért a szervezet
Ujjaszervezésének lépéseit teljes részletességgel leirtam, ez azért j6, mert sok triikk elhangzott, amit akar
utdlag sem art bevezetni...

Claudia egy zsenialis, j0l kdvethetd, érthetd, valdban egy kis szervezet felépitésének lépéseit magyarazd
el6adast tartott; nagyon tisztan, érthet6en beszélt, egyszertien szuper élmény volt 6t hallgatni. Kezdeti
allapotban (2011-ben) az egyesiilete a nulldn allt. Egyetlen onkéntessel (O maga), alig par taggal, akik a
tagdijat sem akartak fizetni. Az egyesiilet nem csinalt semmit. Orvos- és egészségiigy-kdzpontu volt,
kildetés nem fogalmazodott meg, akcidterv: ahogy és ami sikerdil, a befektetés megtériilése ismeretlen.
Osszeszedte sziilési szabadsag kozben magat és a tudasat, és nekiallt megszervezni az egyesiiletet. Es
megosztotta veliink a |épéseket. Fontos kérdések:

Betegkdzpontusag:

- a klildetés a betegekrdl szol?

- a vezetGség betegekbdl all ?

- az akcidterv betegekrdl szol?

- betegek hoztak létre?

- betegekért dolgozol?

a szervezet erésitéséért dolgozol?

A szervezet alapvet6 hozzavaloi:
- kiildetés
- menedzsment




- kommunikacid
- adatbazis
- csapat

A megfelel6 célok megfogalmazasa segit a dolgok kézben tartasaban, a tervezésben, kommunikacidban, és
masok bevondsaban is. A szervezet legelsé és legfontosabb dolga: a KULDETES, a szervezet céljdnak
megfogalmazasa. Ez nem lehet hosszi, nem lehet til bonyolult. Altaldban 2-30 széban, egy-két mondatban
meg kell fogalmazni, mi a szervezet kiildetése. Nagyon fontos! Egyszer(, érthetd, megjegyezhetd legyen.
Pl: HEMOKROMATOZISOS BETEGEK EGYESULETE: Célunk a betegség ismertté tétele, hogy minél tobb
érintett felismerhesse betegsége okat, és megel6zhesse a betegség tiineteinek tovabbromlasat. Ez a
betegség idejében kezelve kivédhetd! (24 szd)

A j6 kiildetés megfogalmazas segit a munka tovabbi részében is, a kommunikacidban is, a tervek
megfogalmazasaban, mindenben!!

KIINDULASI KESZLET: Markaépités els6 |épése:véalasszunk. Ezekkel mar van képe - arculata- a szervezetnek
- egy jo logot
- betltipust

- szineket

- j6 képeket.

Csaladok bevonasa fontos, valamint az eredmények
kézzel foghatd mérése. Kérdbivek, kozvélemény-kutatas
kikiildése a tagok felé: ettdl sokkal inkabb kozosnek
érzik a tagok a szervezetet.

ADATBAZIS: fontos a beleegyezés kérése az adatok taroldsahoz, valamint ki kell jelenteni, hogy ezeket az
adatokat tovabb nem adjuk. Késébb kdnnyl valogatni az adatbazisban, megtalalni a kivant tulajdonsagu
embereket benne; érdemes beruhazni egy hasznalhat6 adatbazisba.

Konkrét példa tovabbra is Claudia sajat szervezete:

- ajol tervezett, j6l megfogalmazott feladatok,

- ajé végrehajtas,

- az 6nkéntesek elismerése meghozta a vart eredményt.

- aj6 kommunikacié hatasara megjelenik a lelkesedés,

- a vezet6ség munkajat elismerik,

- a tarsasag ismertté és érdekessé valik.

Kell egy éves akcioterv, meg kell fogalmazni, mit tekintlink sikernek, és mit kell tenniink, hogy elérjiik a
sikert. Az akcidtervet személyekre lebontva ki kell dolgozni, rendszerint tovabbi teendékre tovabbosztva.
Ne hagyjuk, hogy a por belepje a terveket: legyenek rovid (néhany hetes), kozéptavu (tobb hdnapos) és
hosszabb terveink: egy-masfél évre.

AZ EREDMENYEKET MERNI KELL. KERDOIVVEL, vezetéségi értékeléssel, a feladatok végrehajtdival. A
befektetés megtériilését magunk és a tagok el6tt is be kell mutatni. Ennek egyértelmiien pozitiv hatasa
van: inkabb felel6sségnek, mint kotelezettségnek érzik a szervezetet.




KOMMUNIKACIO:

Kihez, kir6l kommunikalunk (betegek, csaladtagok, eii. személyzet, kutatdk)?

Mit kommunikalunk (események, linnepek, sziikségletek, torténetek, informacio)?

Hol kommunikalunk (Gjsag, hirlevél, honlap, Facebook, blog, kiadvany, tomegtajékoztatas, segélyvonal,
kapcsolat honalprél, email)?

HA MINDEZT JOL VEGZED, MUKODNI KEZD A SZERVEZET:

KULDETES: a megcélzott emberekkel keriilsz kapcsolatba

ARCULAT: felismernek

MANAGEMENT: az emberek munkajat megszervezed

ADATBAZIS: emlékszel a tagokra

KOMMUNIKACIO: érdekessé és ismertté teszed a szervezetet és megiinnepled az 6nkénteseket

MINDEZ ABBAN MERHETO, HOGY EGYRE TOBB DIAGNOZIS SZULETIK, A BETEGEK LAKHELYUKHOZ KOZEL
ALKALMAS ELLATASBAN RESZESULNEK,MEGSZUNIK A MAGANYOSSAG, GYOGYULAST, DE LEGALABBIS
TAMASZT TALALNAK.

Udvozlettel: Abele Méria

Tovabbi részleteket a EURORDIS honlapjan lehet olvasni, ahonnan az el6adasok anyaga is letolthetd:
http://www.eurordis.org/content/presentations-eurordis-membership-meeting-2017-budapest



http://www.eurordis.org/content/presentations-eurordis-membership-meeting-2017-budapest
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Az el6z6 lapszamunkban a Semelweis Egyetem Ritka betegségek szakért6i kbzpontjat mutattuk be.
Most kovetkezzék a Pécsi Egyetem Klinikai Kozpontjaban m(ikodo Ritka betegségek Szakértéi
Kozpontjanak rovid, képes bemutatkozasa dr. Hadzsiev Kinga tollabol.

Aritka betegek szervezett ellatasaban a Pécsi Tudomanyegyetem az egyik legrégebb dta jelen 1évo
intézmény, nevezetesen az AOK Kari Tandcsa és a Szenatus jévahagyasat kdvetben 2009. februar 27-én
az Allami Népegészségiigyi és Tisztiorvosi Szolgélat Orszagos Szakfeliigyeleti és Médszertani Kézpontja,
valamint a Pécsi Tudomanyegyetem Altaldnos Orvostudomanyi Kar Orvosi Genetikai Intézete kdzott
megallapodas sziiletett arrdl, hogy az ANTSZ OSZMK &ltal miikodtetett Ritka Betegségek Kzpontja a
nem hatdsagi feladatok ellatasaban, els6sorban kutatas soran a Pécsi Tudomanyegyetemmel
egylttmukodik. A Megallapodas céljanak és a meghatarozott kotelezettségek teljesitése érdekében az
Egyetem létrehozta az AOK Orvosi Genetikai Intézeten beliil a Ritka Betegségek Nemzeti Koordinalé
Kutatocsoportjat. Ezt kovetéen a PTE Klinikai Kozpontjaban megalakult a Ritka Betegeket ellatd
halozat, az 0sszes betegellato egység részvételével. Ebben az idészakban - mindennapi gyakorlati
tapasztalatik segitségével —az intézet munkatarsai aktiv részt vallaltak az Eurdpai Unid Ritka
Betegségek Szakértdi Bizottsaga altal koordinalt Ritka Betegség Nemzeti Terv megfogalmazasaban.
Ennek mintegy eredményeképpen, hosszas el6készité munka utan, 2015. nyaran Balog Zoltan az
emberi eréforrasok minisztere a Semmelweis Egyetem, a Debreceni Egyetem és a Szegedi Egyetem
mellett a Pécsi Egyetemet is mint Ritka Betegség Szakért6i Kozpont nevesitette. A kinevezést kovetéen
az addigis jol mUikodé haldzat jelentds atalakitast nem igényelt, a Klinikai Kozpont az Orvosi Genetikai
Intézetet kérte fel a feladatok koordinalasara és egy f6 orvos allast biztositott a munkahoz.

Amellett, hogy a ritka betegséggel él6k ellatasat egyetemi szinten koordinalja, az intézet tevékenysége
magaban foglalja a szakemberek gradualis és postgradualis oktatasat; a hazai és nemzetkozi
kapcsolatokon keresztiil tudomanyos egyiittmiikodések bonyolitasa. Az intézetnek sajatos jelleget ad,
hogy a genetikai rendellenességek korai felismerése, diagnosztizalasa, ill. a rendellenességgel stjtottak
korai és célzott rehabilitalasa ugyanazon szervezeti egységben torténik.

Az intézet jelentGs biobankot tart fenn, ebben a ritka betegségek csoportjaba tartozé betegektdl
gyUjtott DNS mintak szama meghaladja a tizezret. Az intézetben aktiv tudomanyos tevékenység zajlik,
hazai és nemzetkozi kollaboracidkkal és kutatastamogatasokkal rendelkeziink; az intézet
munkatarsainak publikacios aktivitasa a karon jelentds. A PhD képzésiink az egyetemen frissen végzett
orvosok és biologusok mellett mas intézetek munkatarsait is készséggel fogadja 6nallé felkésziiloként.

Az elmdlt id6szak talan legjelentésebb el6relépését az jelenti, hogy a PTE tobb intézettel veszt részt az
Eurépai Referencia Kozpontok (ERN) munkajaban, ezzel is tovabb szélesitve a ritka betegséggel élék
diagnosztikai és egyre tobb esetben terapias lehetdségeit.
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FTALLRAVEN POLAR = 300 KM AZ ESZAKT SARKKURON A
RITKA BETEGEKERT!

ORY TSTVAN

A Fjallraven Polar egy 300 km hosszU északi sarkkori kaland, mely 1 hétig tart és kutyaszannal teszik meg az
utat a résztvevok. Az Ut alatt a résztvevok satrakban alszanak, vagy sator nélkil halézsakban a szabad ég
alatt -25 Celsius fokban. Idén én is részese voltam ennek a kalandnak és teljesitettem a megmérettetést!

Az utvonal és a kutyak

A tlra az Eszaki Sarkkortél még tobb szaz kilométerre északon indult Signaldalen-bdl (Eszak-Norvégia). Az
uti cél pedig Jukkasjarvi (Svédorszag) volt. A két telepiilés kozott 300 km-t tettiink meg kutyaszannal és
satrakban aludtunk éjszakanként. Minden szant 6 alaszkai husky huzott, és egy hétre elegend6 élelmiszert,
a satrat, ruhakat, szerszamokat, kutyakajat, stb. vittlink magunkkal az Gt soran.

Azt tudni kell, hogy a legnagyobb munkat a kutyak végzik, hiszen végig cipeltek benniinket és a
felszerelést az egész Ut soran, és féleg az Ut elején elég nagy emelkeddket kellett megmaszniuk. Széval ez
az egész valdjaban a kutyakrdl szolt, a természetrdl, én pedig csak vendég voltam és igyekeztem
tiszteletben tartani a helyi eréviszonyokat.

Extrém koriilmények

Nem tudnam 6sszehasonlitani, hogy milyen terheléssel ér fel egy ilyen nap. Nem tudnam azt mondani,
hogy felér egy maraton lefutasaval, mert teljesen mas terhelés, mas ingerek érik a szervezetet. Inkabb
hasonlitanam egy Spartan Race versenyhez, a durvabb fajtabol.

Tovabb fokozta a fizikai megterhelést, hogy minden éjszaka satorban aludtunk a szabad ég alatt, a
kutyakrél is gondoskodni kellett, vizet kellett forralni (tehat tiizet kellett csiholni) ivoviznek és az ételnek, a
satorallitas eléfordult, hogy 3 6ras performanssza fajult. Es igy is élveztem minden pillanatét.

Utolso éjszaka sator nélkiil aludtunk a szabad ég alatt, tehat egyetlen haldézsakban a hoban. A hémérséklet
-24 Celsius fokig slllyedt. Soha nem gondoltam volna, hogy valaha erre képes leszek.

Szerettem volna, ha ezzel a kalanddal nem csak a sajat élménytaram béviilne, hanem segiteni is tudnék
masoknak, ha mar egyszer ilyen nagy szerencse ért. Ezért egy adomanygyijté kampanyt épitettiink fel erre
a kalandra, mellyel 1 millié forintot szerettiink volna 6sszegydjteni a ritka betegséggel é16 csaladok
szamara. Az adomanygyljtésben részt vett Szigetvari Eszter is, a masik magyar résztvevd, akinek nagyon
sokat koszonhetilink. A tarardl és adomanyozasrol részletes informacidkat talal a
http://kalandorok.rirosz.hu honlapunkon.


http://kalandorok.rirosz.hu/

Jelképesen orokbe lehetett fogadni a turank 1-1 kilométerét, amivel kb. 300.000
forint gylilt 6ssze. Nagyon halasak vagyunk azoknak, akik segitették a
kampanyunkat és adomanyaikkal tamogattak a ritka betegségben éléket. Az
adomanygyiijté kampany honlapja itt érheté el:
kalandorok.rirosz.hu



http://kalandorok.rirosz.hu/

CSATLAKOZZ0N ON TS A KALANDOROKHO!!

Tamogassa a RIROSZ munkajat!
Adomanyozassal és onkéntes munkaval kapcsolatos informacidkkal varunk a
honlapunkon!
WWW.rirosz.hu

A logokra kattintva rendszeresen megszervezett programjainkrol is

érdeklodhet!
E v I y : | ‘ SEGELYVONAL
v A RITKA BETEGEKERT
P LAN __ 06 179045 33

European Project for Rare Diseases

National Plans Development RITEA BETEGSEGEK
VILAGNAPTA



http://rirosz.hu/adomanyozas/miert_epp_a_rirosz
http://kalandorok.rirosz.hu/
http://europlan.riosz.hu/
http://ritkanap.rirosz.hu/
http://mentoov.rirosz.hu/

DIGITALTS TRASKESZSEG — DIGITALIS EGESZSEGUGY

A7 ELEKTRONTKUS EGESZSEGUGYT SZOLGALTATAST TER — AMI NEKUNK KESZULT

FOGARASSY KARDLY

Torténelem

2002-ben - az akkori Népjdléti Minisztérium kezdeményezésére — az unids csatlakozast megel6zéen, de
kozosségi forrasbol, kezd6dott a magyar egészségiligy informacids forradalma. Nyilvanvalova valt, hogy
addigra az egyes intézmények falain belil kialakult informatikai rendszerek fejlettsége lehetévé teszi az
egylttmUkodést, vagyis a helyi megoldasbdl az orszagos megoldassa valast. Az elsé fejlesztés — amit HEFOP
4.4-nek neveztek a megvalosito projekt azonositoja utan - csak a borsodi, szabolcsi és baranyai régidkban
valosult meg, és a szamos elhibazott dontés és érdekellentét miatt nem valt orszagos megoldassa. A betegek
a rendszert6l kdzvetlen szolgaltatast nem kaptak. A sikertelenség a rendszert hasznald intézményeket is
ellenallasra késztette, a fenntartas bonyolult és koltséges volt, a szolgaltatasok szegényesek voltak, és
mindenki megelégedett a projekt keretében kapott helyi beruhazasokkal. Ezért majd egy évtizedig ezen a
téren nem tortént semmi!

Az egészségligy szakmai fejl6dése, a hasznalt orvosi berendezések - féképp a képalkotd diagnosztikai
eszkozok (CT, MR, PET stb.) - térnyerése, ugyanakkor az ezeket kezeld, diagnosztikai teriileten dolgozé
orvosok hianya ismét el6térbe hozta a szakmai egylittmiikodést, kommunikacidt. Ezt az igényt az is erGsitette,
hogy a tarsadalom mas teriiletein - f6ként a bankszféraban - az emberek hasznalni kezdték az Internet adta
lehetéségeket, igy az egészségiigy teriiletén is szivesen hasznaltak volna az elektronikus eljegyzést, a leletek
és mas orvosi dokumentumok elektronikus elérését és mas szolgaltatasokat, amelyeket egy kbzponti
kommunikacios szolgaltatas nélkiil nem lehetett kialakitani.

2012-ben, az alkalmazhato info-kommunikacios technologia fejlédése tette lehet6vé egy olyan kdzponti
informatikai szolgaltatas tervezését, amely a szakmai igények mellett a széles tarsadalmi igényeket is ki
kivanta elégiteni. A koncepcié alapvetd célkitlizése volt, hogy az addigra kilonféle gyartdk és fejlesztdk altal
kialakitott intézményi rendszereket ne kelljen jelent6sen atalakitani az egytittmiikodés miatt, hanem
minimalis fejlesztéssel tudjanak a kdzponti rendszerhez csatlakozni. Egy masik célkitlizés a szolgaltatasok
fokozatos fejlesztése mellett az egészségligyi ellatok azonnali csatlakoztatasa volt. Mivel a korhazak,
haziorvosok, rendeldintézetek az ellatast a sajat rendszereik segitségével folytattak, a fokozatossag nem
akadalyozta a mindennapi munkat. Az EESzT rendszere 2016 év végére elkésziilt, az els6 korhazi, haziorvosi és
patikai rendszerek 2017 év elsé felében csatlakoztak, a rendszer tizemszertien 2018 év elejétdl miikodik majd.

Mit nyujt az EESzT nekiink, allampolgaroknak?

Habar az EESzT egészségligyi szakmai szolgaltatas, amely els6sorban a minket ellaté intézményeket segiti,
mégis a benne kezelt adatok rélunk szdlnak. Ezért [ényeges az, hogy szamunkra atlathatéva valjon az
egészségligy miikodése, vagyis képet kaphassunk a rélunk eléallitott adatok kezelésérol.



Masrészt, fokozatosan szlinjenek meg azok a hagyomanyos papiralapd folyamatok, amelyek immar az
informatika segitségével konnyebb elektronikus folyamatokka valhatnak. Ilyen pl. a beutalasi folyamat,
gyogyszerellatas, vagy a leletezés, leletkezelés.

Kinek mit nyujt a rendszer? Az orvosoknak alapvetden a rélunk késziilt egészségi informacio elérését
nyUjtja, barhol keletkezett. Ez az ellatas mindségét, hatékonysagat eredményezi azzal, hogy kiszl(iri a
felesleges parhuzamossagokat. Nem szlikséges bizonyos vizsgalatokat tobbszor elvégezni, ha
rendelkezésre allilyen eredmény. Lehetévé valik a tav-diagnozis azokban a szakmakban, ahol fajdalmas
a szakemberhiany, mivel pl. a CT kép diagnosztikaja barhol elvégezhetd, ahova a kép tovabbithaté és
megjelenithetd. Konziliumokat lehet szervezni a kollégakkal, a beteget azonnal be lehet utalni
szakvizsgalatra stb. Az egészségi életit adatai megalapozottabb dontéseket eredményeznek a terapia
kivalasztasaban.

Onrendelkezés

A tudatos egészségligyi fogyasztoi magatartas formalddasa annak a fliggvénye, hogy milyen mértékben
valunk mi a rendszer aktiv részeseivé. Az elsé ilyen részvétel az adataink feletti rendelkezés joganak
érvényesitése. Rendelkezhetlink a rendeletben kivalasztott szakteriileten rélunk késziilt adatok
megosztasardl. A kiilonosen érzékeny adatok védelmét a rendszer indulaskor biztositja. Ez azt jelenti,
hogy az érzékeny adatainkat csak az ahhoz a szakteriilethez tartozé ellaté/orvos lathatja.
Arendelkezést vagy a sajat szamitdgéptinkkel, vagy egy kormanyablak tigyintéz6 kozremikodésével
tehetjiik meg. Azok léphetnek be a sajat gépiikkel, akik rendelkeznek Ugyfélkapuval. Az induld képernyé
(https://www.eeszt.gov.hu):

‘ FOOLDAL ONRENDELKEZES NYILVANOS KODTORZSEK

UDVOZOLJUK A LAKOSSAGI PORTALON!

On belépett az Elektronikus Egészségiigyi Szolgaltatasi Ter felhasznaloi feliletere.

Egyszerien megismerheti, és barmikor elérheti, vagy letdltheti az Onnel kapcsolatos, EESZT-be kertil
egeszsegtigyi dokumentumokat és adatokat.

Az ONRENDELKEZES fiil alatt kérhet értesitést, ha Onnel kapcsolates adat vagy dokumentum keriil
maijd a rendszerbe. Nyomon kovetheti, ki és mikor, milyen adatanak, dokumentumanak megtekintését
kérte a rendszertdl. Madjaban all rendelkezni is az EESZT-be keriild adatainak és dokumentumainak

hozzaférhetdségérdl. A felilet hasznalatahoz kérjlik, hasznalja a Mi ez?-re kattintva olvashato sigot.

A NYILVANOS KODTORZSEK fiil alatt a jelenleg hasznalatban levé nyilvanos kodtorzseket érheti el. Az

egeszséoligyi ellatasban szamos adatot hasznalnak, melyeket kézhiteles, illetve kbzcéll kodtdrzsekbe rendeznek. Nehezséget okoz, hogy sokszor a kizzététel
modja nem egységes, lekérdezésiik torzsenkent eltéré szamitastechnikai megoldast, gyakran kézi adatkezelést igényel, az eltérd kizzétételi formatumok miatt
a feldolgozas és az igenybevevs alkalmazasokon belil a reprezentacio egyedi. Ugyanarra a fogalomra gyakran eltérd formatumd és értekkeszletl térzsadatot
hasznalnak. A torzsvaltozatok érvényességi tartomanyanak megadasa sem egyezményes formaban térténik, és azok hatalyossaga nehezen nyomon kévetheté.
Ezert az EESZT-ben egysegesen tesszuk elérhetove a tobb egeszseglgyi szereplo altal is hasznalt kodtablakat, kodtorzseket es nyilvantartasokat, amik
iddsorosan jelennek meg, és akar hitelesitési dokumentummal egyiitt tolthetéek le.

Tovabbi informacioért keresse fel EESZT Informacios Portalunkat az e-egeszsegugy.gov.hu oldalon.


https://www.eeszt.gov.hu/

A bejelentkezés képernydije a ,Bejelentkezés” gombra kattintva érheté el az Ugyfélkapun keresztiil. A
rendszer automatikusan atiranyit az Ugyfélkapura az alsé gomb segitségével:

.t’JGYFEL_I_{AP \--}““?5

Lépjen be az Ugyfélkapun!

Felhasznilonév:

Jelszd:

| Belépés | | Megse |

Még nem regisziralt? | Elfelejtette a jelszavat?

Allampolgari bejelentkezés

@ Bejelentkezés @ TAJ autorizci6 @ Sikeres bejelentkezés )

Az Ugyfélkapu bejelentkezési ikon megnyomasakor atkeriil az Ugyfélkapura, ahol az ligyfélkapus azonositéival kell belépnie. Amennyiben néhany percen beliil méar volt
sikeres Ggyfélkapus belépése, eléfordulhat, hogy nem kell megismételni a belépést, hanem automatikusan beléptetésre keriil az Ggyfélkapun és a 2.

folyamatképernydre kerlil atiranyitasral

UGYFELKAPU BEJELENTKEZES ()

A sikeres tigyfélkapus belépés utan visszakertiiliink az oldalra.

AlL \eiri beielentkezé

@ TAl autoriracit @ Sikeres bejelentkezés

TAJ szam

BEJELENTKEZES ‘ KILEPES A FOLYAMATBOL ‘

A TAJ autorizacio lépése az, amikor az ligyfélkapun belép6 személyt a TAJ szamaval ellenérzi a rendszer.
Ez akadalyozza meg az illetéktelen hozzaférést. Sikeres TAJ ellen6rzés utan beléptiink a lakossagi
oldalra:




‘ FOOLDAL ONRENDELKEZES NYILVANOS KODTORZSEK

UDVOZOLIUK A LAKOSSAGI PORTALON!

on épett az Elektronikus Egé: igyi Szolgaltatasi Tér felh il6i feliletére.

Egyszerilen megismerheti, és barmikor elérheti, vagy letéltheti az Onnel kapcsolatos, EESZT-be keriils
egészségligyi dokumentumokat és adatokat.

Az ONRENDELKEZES fiil zlatt kérhet értesitést, ha Onnel kapcsolates adat vagy dokumentum keriil
majd a rendszerbe. Nyomon kovetheti, ki és mikor, milyen adatanak, dokumentumanak megtekintését
kérte a rendszertdl. Modjaban all rendelkezni is az EESZT-be ker(il adatainak és dokumentumainak
hozzaférhetGségérdl. A felilet hasznalatadhoz kérjiik, hasznalja a Mi ez?-re kattintva olvashato sigot.

A NYILVANOS KODTORZSEK fiil alatt a jelenleg hasznalatban levé nyilvanos kédtorzseket érheti el. Az

egészségligyi ellatasban szamos adatot hasznalnak, melyeket kozhiteles, illetve kozcéll kodtdrzsekbe rendeznek. Nehézséget okoz, hogy sokszor a kozzététel
mbdja nem egységes, lekérdezésiik torzsenként eltéré szamitastechnikai megoldast, gyakran kézi adatkezelést igényel, az eltérd kozzétételi formatumok miatt
a feldolgozas és az igénybevevd alkalmazasokon belil a reprezentacio egyedi. Ugyanaria a fogalomra gyakran eltérd formatumd és értékkészletl torzsadatot
hasznélnak. A torzsvaltozatok érvényességi tartomanyanak megaddsa sem egyezményes formaban térténik, és azok hatalyossaga nehezen nyomon kovethets.
Ezért az EESZT-ben egységesen tessziik elérhetové a tobb egészségiigyi szerepld altal is hasznalt kodtablakat, kodtdrzseket és nyilvantartasokat, amik
idésorosan jelennek meg, és akar hitelesitési dokumentummal egylitt tolthetéek le.

Tovabbi informaci6ért keresse fel EESZT Informécios Portalunkat az e-egeszsegugy.gov.hu oldalon.

Az oldalon folyamatosan informdalnak benniinket a lehetdségekrdl. Ilyen az Onrendelkezés. Ezen beliil
lehet a rendelkezés kezelésére, a személyes értesitési informaciok kezelésére, az adatkezelési napld
megtekintésére valamint az értesités kérésének beallitasara. A digitalis onrendelkezés képernydje:

—

Digittis borendatberés e S I

Adatkezzlesi naplo Ertesitesek beallitasa

Szemely=s informacick

Adja meg rendelkezéseit, igy a jiviben eszerint kezeljik adatai. Miez?

r"'j"'.ll Alapallapot m

== /' Ebben a rendelkezasi allapotban a legérzekenyebb egeszségugyi
adataihoz valo hozzaferesre meghatarozott korlatozasok
ervenyesilnek,

MEGTEKINTES

> Tajékaztatas hozzaférés korldtozdsardl
Alekérdezé nem ismerheti meg o
korlstozasokat.

= Nyamtatis

Egyszer(sitett rendelkezéssel szabilyozott dllapot BEALLITAS |
@ = . ok I ; Aktiv rendelkezessim nyomiatasa.
Elére meghatirozott kategoridkba rendezett egésaségiipyi
b A TErh At eAears] rendalliash =
dokumentumainak rdl NYOMTATAS
Dsszetett rendelkezéssel szabalyozott allapot BEALLITAS |
@ SRR @ Modulonkent: adatkeszslesi tiltas
Rendell ket tehet lekérdezore, dokumentum tartalmara és
dokumentum forrasarz vonatkozoan. Tiltasokat tehet d dulol
vonathozoan
REALLITAS | | MODULONKENTI KEZELES

é Hozzilérést teljesen tiltd Sllapot
A& jogszabalyi kivéreltdl eltekintve egyetlen ellatdoldali felhasnalé

szamara sem engedélyezi az EESIT-be keriilt egészeégligyi
adataihoz vald hozzaférést.

&4 Ezyedi engedély

Adjon egyszeri, egy napra 5206 hozzaférést
orvosanak az On 4ltal meghatarozott
adatokhoz.

| EGYEDI ENGEDELY HEZELES |

A képernyo6 bal oldalan a rendelkezési modok jelennek meg, a jobb oldalon a kiegészit6 informacidk és

funkcidk érheték el.

Az Alapallapot kezdetben ,,aktiv”. Akkor a korabban emlitett négy szakteriilet korlatozasa él. Rendelkezni
egyszerUsitett és 0sszetett mddon lehetséges. Egyszer(sitett rendelkezéssel az alapallapot



beallitasait lehet mddositani, de csak az adott szakteriiletekre. A mddositas lehet (i) tiltas; (ii)
engedélyezés; (iii) kizarolag szakmai egyezés esetére vonatkozd engedélyezés. Az Gsszetett
rendelkezéssel finomabb beallitas lehetséges. Ekkor a hozzafér6 intézmény/orvos adhaté meg, vagy az
adat tartalma (szakteriilete, fajtaja), vagy az adat forrasa adhaté meg engedély vagy tiltas formajaban.
Vagyis beallithatom, hogy az adott korhaz, adott osztalya annak ellenére hozzaférhet az urologiai
eseményeimhez, amelyek egy masik intézményben keletkeztek, hogy nem urolégiai szakteriilethez
tartozik. Ezzel feloldhatom az alapbeallitas rendelkezését. Ellen6rzésképpen a megadott rendelkezés
szovegesen is megjelenik. A rendelkezést ki is nyomtathatjuk.

A ,Hozzaférést teljesen tilto allapot” tiltja a rélunk rogzitett informacidhoz valé hozzaférést, a
jogszabalyi kivételektdl eltekintve. Modulonkénti kezelés a betegek profil-adatainak feltoltési-, vagy
feltoltési és visszakeresési tiltasat teszi lehetévé. A profil adat az un. lassan valtozd betegadat, vagyis a
vércsoport, kronikus betegség, ritka betegség, fontosabb muitétek stb. lehet, amelyet a haziorvos vagy
kezel6orvos tolt fel.

Az Onrendelkezés masik fontos funkcidja az Adatkezelési napld lekérdezése. Ez egy listat ad vissza -
szlirési lehet6ségek mellett - amely az adatainkhoz valo 6sszes hozzaférést illetve hozzaférési kisérletet
tartalmazza, a fébb adataival, és a ,,Részletek”-re kattintva a hozzaférés részleteit adja vissza.

Lehetéséglink van tovabba értesitést kapni az altalunk beallitott eseményekrdl, amennyiben az
értesitési beallitast hasznaljuk.

e-Recept

Az EESzT masik minket érintd szolgaltatasa az elektronikus recept intézménye. Ez azt jelenti, hogy az
orvos altal felirt gyogyszer kivaltasanal a papir recept fokozatosan atadja a helyét az elektronikus
megfelel6jének. Az orvos altal felirt gyogyszer felkeriil egy olyan tarold helyre, amit az 6sszes
kozforgalmu gydgyszertar elér, és onnan egy vonalkod leolvasasaval tudja expedialni a gydgyszert. A
kivaltaskor csak a TAJ szamunkat kell bemutatnunk a patikaban, és a szamunkra felirt 6sszes gyogyszer
megjelenik a patikus rendszerében. Amit nem visziink el (mert nincs, vagy nem akarjuk), az visszakeriil a
taroldba késobbi felhasznalasra.

Zaro gondolatok

Az EESZT ablakot nyit az egészségligyi ellatas nyitottsagara, a gyogyulas folyamatanak atlathatésagara
és a szolgaltatasok okos eszkozokkel torténd elérésére. A vilag nalunk fejlettebb teriiletein az emberek
az egészségliggyel az okos telefonjukkal tartanak kapcsolatot, de a korhazi orvosok is a betegagy
mellett az okos telefonjukkal nézik meg a beteg leleteit, a korabbi eseményeket, és a telefonjuk
segitségével rendelkeznek terapiarol, vizsgalatokrdl. Ugyanigy az dpold személyzet az okos telefonjukon
kapjak meg a betegre vonatkoz6 terapias utasitasokat, a betartandé diétat stb.

Nekiink is lehetéséglink lesz erre, amennyiben az EESzT orszagosan mikodni kezd, és ki-ki a maga
eszkozeivel hasznalni kezdi a szolgaltatasait. A ma még fiatal generacio, amely az okos eszk6zoket
foként a kedvtelési teriileten hasznalja, az id6 elérehaladtaval gond nélkiil fogja birtokba venni az
egészségligyi alkalmazasokat. De ez csak akkor lehetséges, ha létezik egy adatmegosztd,
kommunikaciot biztosité szolgaltatas, ami az EESzT.

Javaslom, tanuljuk meg kezelni!



NE FULDOKOLJUNK, LEGYEN , MENTOOVUNK”!

MIRE 70 A RTROSZ MENTOOY SZ0LGALTATASA!

FOGARASSY ESZTER

2015-ben egy, a Norvég Civil Tamogatasi Alapbdl tamogatott palyazati forras segitségével megalakult a
Ment66v Informacios Kozpont és Segélyvonal (mentoov.rirosz.hu) a ritka betegekért. Létrejottek az
adatbazisok, a tajékoztatasban segitséget nyljté egylittmikodések, és kiépiiltek a kommunikacios
csatornak a palyazati id6szak alatt (pl facebookos sorstarskeresé szolgaltatasunk ezen a linken
elérhetd). Ebben az irdsban azt szeretnénk bemutatni mi torténik a Kézpontban jelenleg, a palyazat
lezarasa utan.

Miért is volt sziikség Ment6ovre? Mi az alapvetd probléma?

Az informaciohiany miatt Magyarorszagon mintegy 700 000, de mégis az ellaté rendszereink szamara
slathatatlan” (zomiiknek nincs a Betegségek Nemzetkozi Osztalyozasa szerinti BNO kddja) sulyos ritka
beteg 6riasi hatranyban van, még a gyakoribb betegségekben szenvedékhoz képest is.

Az egyenként keveseket érinté betegségek ismereteinek hianya miatt kevés a hozzaért6 szakember, igy
az érintettek sokaig nem kapnak diagndzist, igy megfelel6 kezelést sem. A betegek nem talalnak
sorstarsakra, kevés a kutatas, a gyogyszer, tovabba az egészségligy, a szocialis ligy, valamint az
oktatastigy teriiletén elérhetd ellatas sem kielégit6. Sok esetben még diagnozissal is a s6tétben
tapogatoznak a csaladok. A szakirodalom minimalis - gyakran csak idegen nyelven talalhatéak meg a
betegségleirasok. Nem atlathatd és atjarhatod az egészségligyi- pedagogiai-szocialis ellatasok rendszere,
ezért minden beteg Ujabb és Ujabb kihivas elétt all a kivizsgalas és gyogyitas (n. betegutjanak
felderitésében. Mivel e betegségek zome élethosszig tarto, sokféle egészségligyi problémaval jar, ezért
nélkilozhetetlen a kiilonb6z6 egészségligyi teriiletek szakértGinek egylittmiikodése. Mindezen
problémak alapja legtobbszor a tajékozatlansag, a megfeleld informaciok és ehhez tarsuld
egészségértés (health literacy) hianya.

Milyen funkciot lat el a Ment6ov Kézpont?

A fenti problémak megsziintetése érdekében hozta létre a RIROSZ a Ment66v Informacios Kézpontot és
Segélyvonalat. A Kézpont kialakitasaval segitséget adunk a ritka betegeknek, csaladjaiknak, az e
teriileten mozgd szakembereknek és a dontéshozdknak a legfontosabb kérdésekben, de példaul a
média, az Ujsagirok is hiteles forrasként tudnak ra tdmaszkodni. Célul tlztiik ki, hogy a ritka betegséggel
élok és kornyezetiik idében juthassanak a szamukra nélkiilozhetetlen helytalld, szakszerti
informacidkhoz, és ennek birtokaban megfelel6 egészségiigyi, szocialis, oktatasi szolgaltatashoz.
Sokféle csatornan és innovativ mdédon segitjiik a tajékozodas mellett a kapott tudas felhasznalasat is.
Mindez a segitség az érintett egyén vagy csalad életében azonnali életmindség valtozast jelenthet!


https://www.facebook.com/groups/1489138214709626/?fref=ts

Mi a jelenlegi helyzet?

A palyazat lezarasaval finanszirozasi nehézségek miatt a Kézpont kezdeti [étszamat sajnos
csokkententlink kellett, a régi csapat helyére Gj munkatarsak és féleg 6nkéntesek érkeztek. Az j
csapat is épp annyira elhivatott, mint a régi volt, féleg mivel minden tagjanak valamilyen kétédése
van egy-egy ritka betegséghez. igy amikor felvessziik a telefont, elolvasunk egy segélykérd levelet, e-
mailt, sorstarsakat, vagy informacidkat gyUjtlink, azt mély empatiaval ugy tessziik, mintha a sajat
hozzatartozdinkért kiizdenénk! Mindannyian atéltiik ezt a végelathatatlanul hosszu Gtkeresést, igy at
tudjuk érezni a segélykérdék problémait, a sajat tapasztalatainkbdl, kapcsolatainkbdl meritve.
Rengeteg tréningen vettiink részt, igy rendelkeziink azzal a tudassal, ami sziikséges ennek a
munkanak az elvégzéséhez. Hazankban ez az egyetlen olyan segélyvonal, mely a ritka betegekért jott
létre, ezért munkankat most és mindenkor ennek a felel6sségnek megfelel6en végezziik!

Miért érezziik azt, hogy sziikség van a folytatasra?

Ennek a szolgaltatasnak a sziikségességét talan legjobban az elmult 2 év statisztikai adatai tudjak
bemutatni. Ezen id6szak alatt kozel 600 segélykérd fordult hozzank, a Facebookon (FB) miikddtetett
zart sorstars keresé csoportunk pedig mara 400 6 folé duzzadt. A legtobb esetlen az érintettek
telefonon és a FB csoportban keresnek minket, de el6fordul az email-es, valamint a személyes
talalkozé is irodankban. Mivel rengeteg betegséggel kapcsolatban johet megkeresés, igy nincsenek
egyforma hivasok és valaszok sem. Ha a hasonlésagokat tekintjiik a legtobb esetben a sorstarkeresés
a jellemz6, de az orvoskeresés, valamint az elmult id6ben a szocialis ellatasokkal kapcsolatos
informaciokérések is megszaporodtak.

Kommunikacios Csatornak
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Mi varhaté a jovében?

A Kozpont napi feladatai mellett allandé forrasteremtési munkat végziink. Palyazatokat nydjtunk be,
adomanykéré kampanyokat szerveziink (lasd: http://kalandorok.rirosz.hu). Szeptembertdl ismét
nagy hangsulyt szeretnénk forditani Gjabb 6nkéntesek beszervezésére, valamint Uj bazisokat kiépitve
informalni a széles korl kozonséget is a ritka betegek problémairdl és a munkankrol. Ennek része az
Uj ’Honap Ritkai’ kampanyunk, ahol mindenki szamara koézérthetéen, azonban a szakmai alapossagot
sem mell6zve mutatjuk be a ritka betegségeket. Tovabba a jovében is kozosen dolgozunk a
nemzetkozi segélyvonal-haldzattal.



Zarasként egy-két gondolat azoktdl, akiken a Kozpont segitett az utobbi idében;

JKideriilt, hogy a kislanyunk Beckwith-Wiedemann szindromds. Eqyrészrél megkénnyebbiilés volt tudni,
hogy mivel is allunk szemben, mdsrészt rémiszté volt az, hogy nincs senki mas ebben a cipében,
EGYEDUL VAGYUNK. Mdr majdnem feladtam, amikor a Mentdév Informdcids Kézpont oldaldra
bukkantam (professzorunk javaslatara), ahol par napon beliil valaszt is kaptam, és hihetetlen modon
régtén olyat, hogy pdr perc alatt sorstdrsra leltiink. Mar tudom, hogy nem vagyunk egyediil!”

LVéletlen taldltam a Mentéov oldalara és onnan a Facebook csoportba bejelentkeztem, de semmi.
Aztdan egyszer csak jelentkezett a Ment66v munkatdrsa, hogy van sorstdrsunk! Madarat lehetett volna
fogatni velem! Tudtam beszélni vele, majd & is adott egy nevet és tjabb 2 emberrel vettem fel a
kapcsolatot. Teljesen mdsként lattam mindent, nyiltan tudtam beszélni olyanokkal, akik atérzik, pont
azt, mint én. Persze a nehezén tul voltunk mar, de mégis jo volt, hogy van mds is ebben a cipében, akitdl
tandacsot tudok kérni. A kisfiam jol van, fejlodiink lassan és tovabb kiizdiink érte! K6sz6ném Nektek!”

EZEKEN ANEMZETKOZI HONLAPOKON TOVABBI INFORMACIOT TALALHAT BETEGSEGEROL, A
SZAKERTOKROL, ELLATOHELYEKROL ES SORSTARSKOZOSSEGEKROL:

RareConnects

A EURORDIS INITIATIVE

orphanet

w XNy

h A
EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE



https://www.rareconnect.org/en
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
http://www.eurordis.org/

A HONAPRITKAL” KAMPANY

FOGARASSY ISTER

Tavaly 6sszel kezdtem el gondolkozni azon, hogyan tudnank jobban megismertetni tagszervezeteinket
az orszaggal és egymassal. A ,Honap Ritkai” név a tervezési szakaszban elészor a "Hét Betegsége’, majd
a’Hdnap Betegsége’ névre hallgatott. Végil kreativ csapatunk segitségével megtortént a tokéletes
névvalasztas, hisz mi ritka betegek valamennyien kiilonlegesek, egyediek vagyunk. Ezt sugallja a
kampany cime is.

Mir6l is sz6l ez a kampany?

Minden hdnapban kivalasztunk a tobb mint 8000 féle ritka betegség koziil egyet, amelyet az
érdekképviseletre jogosult tagszervezettel, szakért6 orvosokkal, betegekkel jarunk korbe. Ezt a
rengeteg informaciot cikkek formajaban kozoljiik a Ment66v Kézpont honlapjan
(http://mentoov.rirosz.hu/a-honap-ritkai/ ), mindenki szamara emészthet6 formaban.

Elsé cikklink juniusban jelent meg, amikor a Hemokromatdzisos Betegekért Egyesiilet munkatarsaival
kdzbsen mutattuk be a Hemokromatozist. Juliusban a Cisztas Fibrézist mutattuk be, az Orszagos
Cisztas Fibrozis Egyesiilettel kozremUkodve.

A kampany épp csak elindult, de maris halas vagyok a sok tudasért, melyre a tagszervezetekkel,
betegekkel és orvosokkal folytatott kozos munkam soran tehettem szert. Megismertiik egymas
mUikodését, életét, betegségét, a problémakat, egyiitt nevettem, vagy éppen szomorkodtam veliik az
interjuk alatt. Remek mddja ez az allandé tanulasnak és a RIROSZ fejlédésének. Ebben szamitok a
jovoben is tagszervezeteinkre!

Mivel a Fehér Hollé idészaki kiadvany, ezért itt nem kozoljiik a Honap Ritkai sorozatot, hanem arra
buzditjuk az olvasodinkat, latogassak meg rendszeresen a Ment66v Kozpont honlapjat, ahol a ,Honap
Ritkai” mellett sok egyéb hasznos tartalmat is talalhatnak.

JUNIUS, AKKOR HEMOKROMATOZIS - VASTULTELITODES: EGY OSI, KELTA BETEGSEG

Sokféle 6rokséget hagytak rank a keltak. Ekszereket, harcaszati Utvonalakat, a zenéjiiket, de a legtjabb
Arthur Kkiralyrdl szolo filmet se élvezhetnénk a mozikban, e bator nép nélkiil.

Azonban nem csak ebbdl a szempontbdl érdemes beszélniink errél a meseszer(i népcsoportrol. Van
ugyanis egy betegség, ami szintén téliik ered, a hemokromatdzis, amit irorszdgban kelta dtoknak
neveznek.

Mir6l is van sz6?
,Gyermekkoromban nagyon ritkan voltam beteg, majd hajhullds, gyengeség miatt mentem el vérvételre,

az orvosom vashidnyra gyanakodott, nézetett vasat is. Meglepddve tapasztalta, hogy a vas szintem nem
hogy alacsony, inkabb magas volt...”


http://mentoov.rirosz.hu/a-honap-ritkai

A hétkdznapokban legtobbszor csak a vashianyrol lehet hallani, azonban a vastultelitédés is okozhat
problémakat. A fent emlitett betegnél a vérvétel utani majbiopszia kimutatta, hogy a vas mar elkezdett
felhalmozddni a majaban. Ez utan a genetikai vizsgalat megallapitotta, hogy klasszikus tipusu
hemokromatézisa van (a majbiopsziat ma mar nem hasznaljak diagnozis felallitasahoz).

A hemokromatdzis olyan vastarolasi betegség, ahol kérosan sok vas szivodik fel és raktarozédik az
érintettek szervezetében. A hemokromatdzis egy autoszomalis recessziv mddon 6roklédo betegség, ahol
egy C282Y nev(i mutacio van a HFE génen. Ez az allapot igen gyakori az angolszasz teriileteken:
irorszagban minden 83. ember érintett a betegségben. A tbbi orszagban - kdztiik hazdnkban is - ez egy
ritka betegség, csupan néhany szaz diagnosztizalt, hemokromatdzisban érintett betegrél beszélhetlink.
Vannak a hemokromatozisnak ritka, ill. ,nagyon ritka” valtozatai is, ezeket mas gének okozzak; az 1-es
tipust hemokromatozis a klasszikus forma. Az Gjabb kutatasok keresik annak az okat is, hogy a két hibas
gént hordozok kozott miért csak kb. 10%-ban alakul ki a vastultelitédés. Vélhetéen az életmddon és a HFE
génen kiviil tovabbi gének is befolyasoljak a vasfelszivddast.

Milyen tlinetekkel fordulnak a potencialis betegek az orvosokhoz?

Jellemzé lehet a szokatlan, kronikus gyengeség, faradékonysag, az érthetetlen hasi fajdalmak, az iziletek
fajdalma, a cukorbetegség, szivritmuszavar, majm(ikodés problémai, hormonzavarok, a bor szlrkés
elszinez6dése, de néha még a libido csokkenése is: ezek koziil eleinte csak 1-2 jelenik meg. A felsorolasban
latszik, hogy a betegségnek nagyon hétkoznapi tiinetei is lehetnek, ezek megjelenésénél, ha a kézenfekvo
okok kizarhatdk, érdemes gondolnunk a hemokromatdzisra is.

A betegség a férfiaknal atlagosan 23 éves kor folott, a néknél valtozo korban jelentkezik (a havi vérzés, a
terhesség, szoptatas sok vasat vesz el a néi szervezettdl), természetesen vannak fiatalabb néi és joval
idGsebb férfi betegek is.

»A betegcsoportban sok fiatal nébetegiink van, de van férfi, akinek 72 évesen volt csak panasza.” -
nyilatkozta a Hemokromatdzisos Betegek Egyesiiletének elnoke.

Mint minden ritka betegség esetében, itt is hosszas keresgélés utan jutnak el a betegek a diagndzishoz.
Vagy egy reumatologus, vagy gasztroenterologus, esetleg hepatoldogus, endokrinologus rakja 6ssze a
képet, bar mar egy egyszer( vérképi ellendrzés (ferritin, transzferrin szaturacio) is jelezheti, ha kérosan sok
vasat tarol a szervezet. Ezért szeretnénk elérni, hogy minden 23. életévét betoltott férfinak nézzék meg a
transzferrin szaturacidjat is (Fészerkeszt6i megjegyzés: t.i. a kiilonbozd laboratériumi vizsgalati médszerek
a test kiilonb6z6 vaskészleteinek allapotardl tajékoztatnak, a hemoglobin a teljes test vaskészletérél ad
informaciot, mig a szérum ferritin szint a vasraktarakrdl, a transzferrin szaturacio a keringésbe levé
vaskészletekrdl informal . A szervezet a transzferrint a vasigénytdl fliggéen termeli; amikor a vasraktarak
kimertilnek, a transzferrinszint emelkedik, és forditva. Egészséges egyénekben a transzferrin
kotéhelyeinek kb. egyharmada szallit vasat, vagyis ennyi a transzferrinszaturacio.) egy sztirévizsgalat
jelleggel, ugyanis ezzel koran elébe lehetne menni a vastultelitédés kialakulasanak, és a haziorvosok ki
tudnak szlirni a veszélyeztetetteket.

Mikor van baj?

Normal esetben atlagosan naponta 1-2 mg vas szivodik fel, a hemokromatozis esetén ez kb 4-5 mg. A
szervezetiinkben [év6 hepcidin nevi anyag szabalyozza a vas felszivodasat, ha ez kevés, vagy nem



mUkodik rendesen, akkor sok vas szivddik fel; a transzferrin —a vérben a vas szallitasat végz6 fehérje-
telitodik, a szabadon keringd vas pedig lerakodik a szovetekben. Akkor van baj, ha a beteg szervezetében
mar szoveti karosodasokat okozd mennyiségli vas raktarozodott el: sajnos, innen nem lehet
visszaforditani a betegséget, de a tovabbi romlast kezeléssel meg lehet allitani.

Miért fontos hamar gondolnunk a Hemokromatozisra?

Az idében észlelt vastultengés kezelhetd, idoben kezdve a kezelést az érintett az egészségesekkel azonos
életkilatasokkal rendelkezik; kezelés nélkiil azonban komoly, akar korai halalozashoz vezetd
megbetegedéseket vonhat maga utan. Nem ritka, hogy a betegséget 6sszetévesztik a reumaval,
szivbetegséggel, majcirdzissal, de el6fordulhat, hogy a faradékony beteget vashiannyal kezelik, igy még
tobb vas keriil a szervezetébe.

A mar kérosan magas vasszint kezelésére hetente/kéthetente vérlecsapolas a segitség, ilyenkor
korilbeldl 300-450 ml vért vesznek le a betegektdl. A kezelést addig kell folytatni, mig a szervezet
vasraktaraiban levé vas mennyisége (ezt mutatja a ferritin) nem keriil a normalis értékhatar ala
(altalaban kb. 2 évig).

Azonban a vasszegény, vegetarianus-jellegl diéta is segitségére lehet a betegeknek. A teljes
alkoholtilalom, valamint a dohanyzas, a tul sok z6ldtea, olajos magvak, voros hisok és belséségek
fogyasztasanak keriilése ajanlott, de példaul az érintetteknek arra is figyelnilik kell, hogy ne hasznaljanak
ontottvas edényeket a siitéshez, f6zéshez. Keriilni kell a C-vitamin, coenzim Q10 fogyasztasat, valamint
szamukra minden, vassal dusitott élelmiszer (pl. gabonapelyhek, kenyérfélék) tiltolistan van.

Alegljabb kutatasok szerint a kurkuma hatéanyagai is elésegitik a vas Uiritését, de természetesen csak
orvosi ajanlasra szabad ilyen hatéanyagot tartalmazé gydgyhatasu vagy étrend kiegészito
készitményeket fogyasztaniuk.

“VASBOL IS MEGART A SOK!” - INTERJU A HEMOKROMATOZISOS BETEGEK EGYESULETEVEL

Nem is lehetne aktualisabb, mint juniusban beszélgetniink a hemokromatozisrdl, ugyanis junius 7-e a
Hemakromatdzis Vildagnapja, ezért a vastarolasi betegségek figyelemfelkelté kampanya is ebben a
honapban kerlil megrendezésre. Ezen apropdbol sikerdiilt interjut készitenlink a Hemokromatdzisos
Betegek Egyesiiletének (HBE) vezetéségével, az altaluk képviselt betegségrol, és betegegyesiiletiikrol.
,Nehéz helyzetben vagyunk, kis betegcsoportként nehezen talaljuk meg a betegeket; a hemokromatozis
tineteit konnyd kiilon-kilon kezelni, ezért nem sokan gondolnak ra, hogy a vastultengés allhat a
hattérben.” - mondja Abele Méria, a HBE elnéke.

A betegség gyakorisagi szamaként 1 eset/200 f6 - 1 eset/300 f6 van feltiintetve a szakirodalomban,
azonban hazankban kevesebb az el6fordulasi gyakorisag. A Hemokromatozisos Betegek Egyesiiletében
most kozel 30 regisztralt beteg van. Ennek nem csak az informacio- vagy tudatossag hianya az ok, hanem
azis, hogy egy olyan betegséggel élnek egyiitt, amit, ha id6ben észrevesznek, kezelni lehet. Ezért az
érintettek nem érzik sziikségességét egy betegcsoportba valé tartozasnak.

A HBE a Hemokromatdzis Napjan kiviil még két betegtalalkozot szervez minden évben, hasznos
eléadasokkal a betegségrdl, az aktualis kutatasokrdl, tarsbetegségekrol és dietetikusuk segitségével a
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A Hemokromatdzis Vildgnapjan késziilt csoportkép (Budapest, 2017.06.07.)

legUjabb diétas tanacsokkal. Valamint a szervezet honlapjan lehetéséglik van az érintetteknek dr.
Varkonyi Judit hematoldgustdl, a hemokromatozis szakért6jétdl kérdezni. A doktorné volt régebben a
betegcsoport vezetbje, most a betegek vették at téle ezt a megtisztel6 feladatot.

Par érdekes kérdés a hemokromatdzisban érintettekrdél, amire a HBE vezet6sége valaszol:
Hogy érzitek, mik a legnagyobb kihivasok a betegek életében?

Elsésorban nehéz megkapniuk a diagndzist: van olyan beteg, akinél tobb évig nem deriil ki, hogy
hemokromatdzisa van, igy nem kezelik, nem koveti a diétas tanacsokat, az id6 soran stlyosabb tiinetek
jelentkezhetnek (majcirrdzis, szivbetegségek, cukorbetegség, stb.). Akiknél sziikséges a vérlebocsatas,
azok sokkal faradékonyabbak, a kérhazba jaras id6t vesz el a munkajuktdl, igy a nem megért6
munkaaddk esetében is akadhatnak problémak. Tovabba nem mindenki szereti, ha megmondjak nekik,
hogy mit ehetnek, ihatnak, egyes esetekben ez is nagy lemondassal jarhat.

Milyen célokat tlizott ki maga elé a szervezet?

Szeretnénk felhivni az alapellatasban dolgozd szakemberek (haziorvosok) figyelmét, hogy vérvételnél
fontos figyelniiik a vasszintet, a ferritint és transzferrin szaturaciot is. Ha egy betegnek magasabb a
vasszintje a megengedettnél, ne legyintsenek ra, hogy az csak jo, ha egy kicsit tébb van... Tovabba
betegeink felé tudatositjuk, hogy a pozitiv genetikai eredménytél nem kell kétségbe esni, ez egy élhetd
allapot, de fontos a korai diagndzis, és a megfeleld kezelés! Mivel ez egy 6rokletes betegség, ezért fontos
a csaladtagok szlirése is, a pozitiv diagnozis esetében is csak 10% az esélye annak, hogy beteggé valik az
ember.



Nagy fajdalmunk tovabba, hogy a kezelésre (vérlecsapolasra)
jaré betegtdl levett 300-400 ml/2 hét vér nem kertil
felhasznalasra, pedig az eritrocyta ferézissel mindenféle
veszély nélkil hasznosithato lenne. Anglidban, Ausztraliaban,
Amerikdban(USA+Kanada), Franciaorszagban, irorszagban,
Németorszagban, Portugaliaban és Svajcban ez a vér s
felhasznalasra kerdil. Itthon kidobjak. Szeretnénk, ha a
Vérellato fellilvizsgalna ezt a gyakorlatot.

Milyen nagyobb, nemzetkozi szervezettel van kapcsolatotok?

Két nagy nemzetkozi szervezetnek, az eurdpai EFAPH (European Federation of Patients with
Haemochromatosis), valamint a Hl-nek (Haemochromatosis International) is tagjai vagyunk. Eljarunk a
talalkozdkra, igen jo kapcsolatokat apolunk a tagallamokban 1évé kis szervezetekkel is.

Az angoloktol, irektdl és az ausztraloktol sok jo Gtletet kapunk, tapasztalatokat cseréliink, segitségiikkel a
legtjabb informaciok eljuttatjuk a betegeink felé. AHemo News nev hirlevél évente jelenik meg, nagy
megtiszteltetés, hogy ez évben Magyarorszag volt a fokuszban, és a HBE. A tovabbiakban is tervezziik a j6
kapcsolatot és a kdzos gondolkozast!

Végiil, milyen pozitiv gondolattal zarnatok a beszélgetést?

Nagyon sokat ad szamunkra ez a csoport, nagy megtiszteltetés volt szamunkra, hogy pl. egy genetikus
felajanlotta, hogy minden hemokromatozis- pozitiv genetikai vizsgalati eredményhez mellékeli a
tajékoztato anyagunkat. Kiemelkedden jé a kapcsolatunk a teriileten dolgozd szakemberekkel, ha
megtalalnak minket az érintettek, sokat tudunk segiteni. Fontos azt elmondani, hogy egy kezelhetd,
megel6zhet6 betegségrol beszéliink, de ehez nagyon fontos a korai diagndzis megszerzése!

A Hemokromatdzisos Betegek Egyesiiletének vezetosége tobb éve, onkéntesként vesz részt a programok
megszervezésében, a betegtajékoztatasban. A HBE a RIROSZ tagszervezete, munkajukkal nem csak
betegeiket, a hazai ritka betegeket is segitik. Koszonjik nekik!

“MI A MANO?” - ERDEKESSEGEK A
HEMOKROMATOZISROL

Hemingway és a ’bronzdiabétesz’

Ernest Hemingway, hires amerikai ird, az altalanos
iskolai olvasonaplo-listabol jol ismert Az 6reg halasz és
a tenger cimU novella szerzdje sok
szenvedélybetegséggel élt egyiitt. Azonban egy
vizsgalat soran kidertilt, hogy 6rokletes ’bronz
diabétesze’, vagyis hemokromatozisa is volt, szervezete
tul sok vasat szivott fel és ez tovabb roncsolta szerveit,
szoveteit. A csaladbdl nem csak az ird, hanem testvérei
is érintettek voltak a betegségben.




Ernest és lanytestvérei, Ursula és Leicester is 6rokolték a betegséget, apjuk, Clarence Hemingway
szintén érintett volt (mivel ez a betegség recessziven 6roklodik, igy az anyjuknak is kellett hogy legyen
hibas génje).

Nem Hemingway az egyetlen ird, aki érintett a hemokromatdzisban; John Steinbeck, irodalmi Nobel-
dijas, amerikai regény-, novella- és szindarabird is hemokromatézisos volt.

Avas, mint ,,doppingszer”

Az EFAPH (European Federation of Associations of Patients with Haemochromatosis) eurépai
ernyOszervezet a legljabb hirlevelében egy igen érdekes kutatas eredményét tarja elénk. A kutatasban a
francia és a spanyol élsportolok kozott vizsgaltak a vastultengéses allapotot és kideriilt, hogy a spanyol
élsportoldk kozott nagyobb a HFE valamely génmutacidja, mint a teljes népességben.

Afranciak még meglepdbb eredményt kaptak: az olimpikonok és vilagbajnokok (elsé 3 helyezett) 80%-
aban megtalaltak a HFE génmutaciot . Ezek alapjan megallapithatjuk, hogy a sok vas fiatalkorban a
sportoloknal jotékony hatasu lehet, viszont ez az elény az érintetteknél id6sebb korban problémakat
okozhat.

irorszagban legjellemzSbben az evezds sportokban érdekelt versenyzéknél mutathaté ki ez a betegség.

Egy hemokromatozisos diétdja

Sokat hallani arrél, hogy a valogatott, mindségi élelmiszerek, az egészséges taplalkozas, a helyesen
kivalasztott diéta milyen sokat segithet egészségiink megorzésében. Ez nincs masképp a
hemokromatozisban érintetteknél sem, hiszen az er6sen vegetarianus jellegli, vashianyos diéta is a
betegek segitségére lehet abban, hogy vasszintjiik normalis értéken maradjon.

Egy-két érdekesség a hemokromatdzisos diétardl:

« A nyers kagyld és rak fogyasztasa TILOS, mivel az ezekben lévé vibrio vulnificus nevl baktérium a
hemokromatozisban érintett betegek szamara halalos mérgezést okozhat!

« A C-vitamin és a koenzim Q,, szedése csak kifejezett orvosi javaslat esetén ajanlott!

« A kakad fogyasztasa nem ajanlott!

« Hasznos alapanyagok lehetnek: paraj, sdska, gabonafélék, tejtermékek, kavé, mariatovis

KURKUMA - kis mennyiségben fliszer, nagy mennyiségben orvossag

A kurkumat az ’élet fliszereként’ is nevezik. Sokaig a jomdduak kivaltsaga volt a hasznalata, amivel az
egész test megtisztitasat probaltak elérni. Ha ezt nem is varhatjuk el téle, a vasfelesleget biztosan segit
eltavolitani a szervezetbdl.

Kutatasok bizonyitjak, hogy, a kurkuma fogyasztasa segiti a vas kelatta vald atalakulasat a
szervezetben, amely igy mar kivalasztodhat és tavozhat a szervezetbdl; ezért a hemokromatézisban
érintett betegeknek er6sen ajanlott vele fliszerezni az ételeiket!

Tovabbi tartalmakért latogassa meg az alabbi honlapot;
http://mentoov.rirosz.hu/a-honap-ritkai/

F6szerk.megj.: HFE gén vizsgélat - A hemokromatézis hatterében legtobbszor egy jellegzetes gén, a HFE gén 6rokletes elvaltozasa all, ez a gén szabélyozza a
belekben felszivodd vas mennyiségét. Azokban a betegekben, akiknek a kéros génbél 2 példanyuk van, tdl sok vas szivddik fel, és a felesleg lerakddik a
szervekben, azokat karosithatja vagy akar elégtelenségiiket is okozhatja. A HFE gén vizsgalatdhoz a kar vénajabdl vett vérminta sziikséges, amelyb6l
kimutatjak, hogy jelen van-e betegséget okozé mutacié (a leggyakoribbat C282Y-nal jel6lik).


http://mentoov.rirosz.hu/a-honap-ritkai/

NTHA BETEGEK BOLDOG PILLANATAL 2007, KIALLLTAS FOT0I
ALIDELRITKA BETEGSEGEK VILAGNAPTAN DEBRECENBEN
AESTLETER: RLTKANAPATROSTHU



http://ritkanap.rirosz.hu/
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SORSTARS-TORTENETEK MASKENT
~ AVAGY MIRE TANTTEGY "SPECKO/SPECT” GYERMEK

STELET HAZASPAR, REKA £S MTKLOS

Szabi (Phelan McDermid szindroma) szuletése elészor sok
aggddast, félelmet és a sok miért?-el haragot is hozott. A
gyasz elmulasa azonban a dolgok elfogadasat
eredményezte. Nem akarjuk iranyitani, ami nem iranyithato.
Mindenki életében van kihivas. Egy sériilt gyermek nevelése
mindkettonk szamara ismeretlen terep volt, de igyeksziink
helytallni a mindennapokban és megismerni, kiismerni ezt a
masik kiilonleges, egyben varazslatos részét a vilagnak.

Orulunk, hogy tagabb csalddunk és barataink is tiirelemmel
vannak fiiink felé és nyitottak megismerni Szabit ésaz 6
életét. Sokat jelent ez nekiink. Volt, aki félve kozelitett felé,
de miutan megismerte, 6rommel fogadta Szabi kedves
odabujasat is.

Néla a legaprébb dolgok is nagy |épések. Oridsi boldogsag
volt nekiink és a kortlottiink éléknek megélni, amikor
hosszu, kitarté munka utan 2 évesen elkezdett jarni... Most -
Szabi mar 3,5 éves -éppen az az driasi boldogsag, amikor gy
tudunk egyiitt vacsorazni, hogy nem kell egyikiinknek 6t
etetni, mert szinte 6nalldéan tud enni. Ezek, a masok szamara
természetes dolgok nalunk bizony felértékelddtek.

Bliszkék vagyunk a kitartasara és bizunk benne, hogy
szeretetiinkkel, odafigyelésiinkkel és tiirelmuinkkel
hozzasegitjlik 6t a boldog élethez.




SORSTARS-TORTENETEK — AVAGY MIRE TANTT A KUDARC

MAGYAR EVA

Magyar Evi vagyok, Ritka beteg. Pécshez kdzel, a Tenkes aljan egy kis faluban lakom. Dietetikusként
dolgozom Pécsen. Elsédleges diagndzisom Mitokondridlis betegség. Ez annyit jelent, hogy a
sejtekben a mitokondriumok mikodése elégtelen és nem termelnek elegendé energiat, igy a sejtek,
szervek miikodése karosodik. Altalaban a nagy energiaigény(i szervek az érintettek (agy, izmok, tiidé,

sziv, stb). Azért mondom, hogy els6dleges, mert ez a betegség szamtalan egyéb betegséget okoz
azaltal, hogy milyen szervet érint (ezek masodlagosak).

Ezt a diagndzist 2011-ben kaptam. 1975-ben sziilettem. Néhany év eltelt a diagnozisig. 1975-ben nem
volt még fejlett géndiagnosztika, nem volt igazan ismert a Mitokondrialis betegség sem.
Visszagondolva a sziiletésemtdl kezdve a gyerekkoromon at a feln6ttkoromig, tobb helyen siklott
félre a diagndzis, pedig jelen voltak a tiinetek. De legalabb az egyes szervek karosodasara gyorsan
fény derilt és kaptam mar gyerekként kezeléseket. Pl.: gyerekkori aszthma, velesziiletett szivzorej,
szemészeti problémak, IgA hidnyi allandoé fertézések, stb. Valamint az ligyetlen mozgasom miatt par

évesen kezdtem a sportot és egyetem végéig verseny szinten sportoltam, valamint gyogytornara
jartam évekig.
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Aztan felno6ttként, 27 évesen hirtelen nagyon durva tiinetek jelentkeztek. Labfej bénulas, 20 kg
fogyas, gyomor-bélizom bénulas, mindent6l hanytam, fajt a hasam, bélgyulladas, 1égz6 izom
bénulas, egyensulyzavar, izomsorvadas, izomgyengeség - mely a légz6 izmokat is érintette -,
érzéskiesések, izomgorcsok, sulyos foku latotér kiesés, vérszegénység, iziileti gyulladasok. 2002-2009
kozott mindenféle diagndzisom volt, mikor mi keriilt elé a BNO listabdl. De az okot senki nem talalta
meg. Annyit tudtunk biztosan, barmi is a bajom, nagy adag szteroidra reagal. Etkezésre, fizikai
aktivitasra, valamint ha melegbe keriil6k, azonnal rosszabbul leszek. 2009-ben egy EMG-bdl deriilt ki
hogy myasthenia gravisra emlékezteté tiineteim is vannak (err6l azoéta kiderilt, hogy alapbetegség
okozza). Kaptam 13 plazmaferezist, szteroid-kezelést, stb. és lass csodat, sokkal jobban lettem. Egy
része a tlineteimnek helyrejott. De a szemem nem javult. A neurolégusom akkor kozolte velem, hogy
»erje be egy ritka betegséggel, ne akarjak mindent meggydgyitani, boven elég lesz kezelni ezt is”.
Nem értette miért fontos nekem a l[atasom. Blcsut vettem ett6l a neuroldgustdl. Megtanultam, hogy
az az orvos, aki nem segit6kész egyszer, kétszer, az a harmadik alkalommal sem lesz az. Jobb még az
elején elkoszonni egymastdl és nem rabolni egymas idejét. Ismerds segitségével Budapestre
keriiltem szemészhez, itt Pécsett senki nem latta értelmét annak, hogy foglalkozzon a szememmel.
Felajanlottak, ha majd nem latok, kapok egy fehér botot!!! Budapesten kaptam egy specialis prizma
lencsés szemiiveget, igy nem farad el annyira a szemem, és latok, kicsi résen ugyan, de latok. Es igy
mar barmire képes voltam. Képes arra, hogy az internet segitségével, keressek egy orvost, aki
kitalalja végre mi a bajom! Kire talaltam ra? A Semmelweis Egyetem Genomikai Medicina és Ritka
Betegségek Intézetére, ott is Molnar Maria Judit professzor asszonyra. Amikor megtalaltam a
honlapot, atolvastam, mar akkor tudtam, éreztem, hogy ez lesz az, itt a helyem. Els6 alkalommal
teljes dossziém attanulmanyozasa, vérvételek sora, EMG, ENG és mar kaptam is a diagndzist. Mar
csak arra kellett varni, hogy mi lesz a pontos genetika, illetve az anyukam vizsgalatai, hiszen ez egy
6rokl6dé betegség. Egy nagy dobbenet és teljes sokk volt az elsé felismerés, hogy megvan a
diagnozis. De jo értelemben débbenet. Végre van neve a gyereknek. Igaz fogalmam se volt réla hogy
ez mi is, hogy lesz tovabb, mivel allok szemben, mar megéltem vele par évet bar tudatlanul, de
mostantol Ugy lesz kozos vele az élet, hogy ismerve, hogy tudva, elfogadva, és a nevét kimondva
mindenhol tudni fogjak, ahova csak megyek, hogy mi 6sszetartozunk: a ritka, mitokondrialis
betegség és én.

Ez nehéz volt, el6szor féltem téle. Volt olyan orvos, akinek mikor elmondtam, megkoszonte, és
kozolte, hogy ilyen maceras betegre nincs sziiksége. Bevallom, akkor haragudtam ra. Most mar
becsiilom érte, az szinteségéért. Rosszabb lett volna, ha azt mondja, hogy oké persze vallal
tovabbra is, de csak ny(iglédés van, mert fél télem. Volt olyan, akinek mikor mondtam, hogy
mitokondrialis beteg vagyok, ram nézett, és mondta, hogy ,huhhhh”. Hallott réla, nem nagyon
ismeri, tudja, hogy nem ,,j0” betegség, de miattam megtanulja. Azéta harom ilyen orvosom is van,
plusz a gydgytornaszom. Akik csak miattam, de megtanultak, hogy miis az a mitokondrialis
betegség.

De az, hogy az ember diagnozist kap, még csak az Ut eleje. Mindennek a kezdete. Akkor teszi fel az
ember a legfontosabb kérdést: terapia? Majd jon is a valasz: jelenleg ez a betegség nem gyogyithato,
de kezelhetd, és a tlinetei is kezelheték. Ez mar pozitivum, ha kezelhetd! Mire én idaig eljutottam
2011-ben, mar a jarasom, a latasom, a légzésem volt a tét és 44 kg voltam (170 cm vagyok).



Nagyon sok akarat, hit, kitartas és kemény munka van az elmdlt 6 évben. De azt mondhatom, hogy minden
egyes perce megérte. A kiizdés rogton gy kezdédott, hogy 2012-ben egy fertézés miatt a bal szememre a
latasom elvesztettem, csak fényérzékelés maradt, a jobbon meg ugye az csak maradvany latas. Kovetkez6
évben kideriilt, hogy coliakiam van - megtanultam tehat a lisztérzékeny életmddot. Nem sokkal utana
sikeriilt végére jarni a fehérje anyagcsere zavaromnak, a kalcium anyagcsere zavaromnak és az amiatti
tetaniaknak. 2016-ban volt egy korrekcids ortopédiai mitétem, aminek kdszonhetdn visszakaptam teljesen
a jarasomat, amit a sok tetania tonkretett. Ezek voltak azok a mérfoldkovek, amiket meg kellett ugranom,
mert ezek nagyon sokat jelentettek a betegség tekintetében. Nagyon jé és nagyon kedves szakorvosokat
sikerllt talalnom és sikeres egyiittm(ikodést alakitottunk ki. Bevallom, hogy a tobbsége nem Pécsen van,
ami azért nehézséget jelent. Szerencsére az internet vilagaban azért konnyebb.

Kitartdéan jartam/ha kell jarok folyamatosan munka mellett gydgytornara, vizitornara. Mikor mar szedtem a
gyogyszereket, helyre tettem az étrendem, erésddtem, elkezdtem gydgytorna mellett biciklizni, itthon
aerobicozni, balettozni. Majd tlrazasra cseréltem a gyogytornat. Azutan mar jott a korus, és idén elkezdtem
futni is. Nagyon bliszke voltam, amikor az els6 versenyt a Pécsi ViviCittat végigfutottam. Azéta 2 versenyen
voltam mar.

Nem gy6zni megyek, hanem futni, hogy képes vagyok ra, meg tudom csinalni. Olvastam valahol: ,Az élet a
komfortzénan tal kezd6dik” - ez teljesen igaz. Mig valaki ezt 4t nem [épi, addig csak a kényelmi zonaban
ténfereg, biztonsagos berkekben. Az igazi élet ezen tul van. De ezért nagyon sokat kell tenni, és akarni is
kell tenni érte.

Megtanultam a hosszu évek alatt mas szemmel is nézni a vilagot
és mas szemlélettel élni. Az emberek zéme csak rohan, dolgozik,
hajt, pénzt keres és nem él. Az emberek elfelejtettek élni,
orommel élni. Nem tudjak értékelni az életet, nem tudnak orilni
aprosagoknak.

Hobby szinten kezdtem par éve fotdzni. Tobbnyire
természetfotdkat egy nagyon egyszerti fényképezo géppel.
TObbszoros 6romet is okoz. Szeretek fotdzni, kinn vagyok a
természetben, iszonyl koncentracid, és azt, amit a latasommal
kihozok ezekbdl a fotokbdl, ez nagy 6rommel tolt el. Mig mas a
TV elé heveredik, inkdbb bringara pattanok és kimegyek az
erdére nézelddni. Emellett a faluban Onkéntes segit6ként veszek
részt a rendezvényeken.

Pécsen dolgozom, naponta utazok be, 1 km-re lakom az
allomastdl. Reggel-délutan gyaloglas. Munka, bevasarlas, f6zés,
kenyérsiités, hazimunka, kutyasétaltatas, jaték. Mokka kutyam
naponta gondoskodik a mozgasomrol. Flinyiras? Miért ne?! Nem
hizom ki magam semmilyen munka alél. Minden, barmi, amit
csak meg kell csinalni. Emellett sport és kérus. Valamint szinte
minden hétvégére valami programot szerveziink.




Azt mondhatom, gy élek, mint barki mas, csak figyelembe kell vennem a korlataimat és kicsit el6re kell
terveznem a mindennapjaimat, tudnom kell beosztani 1 napra az energiamat. Most, ami leginkabb
korlatokat szab a mindennapjaimnak az az idei nyari kanikula és a meleg miatti agyodémak. Szamomra
az mar nagyon veszélyes, ha a kiils6 hdmérséklet 26-28 Celsius fok felett van, mert nem tudom
szabalyozni a testhomérsékletem, tilmelegszem, ami az agyamra veszélyes. De megtanultam a
védekezést: mindennel fel vagyok szerelkezve a megel6zésére, kezelésére. Ha mégsem sikeriil valami,
akkor kérek hozza segitséget.

A Ritkak....

2012-ben ott voltam a Ritka napon. Ez nagyon sokat segitett nekem. Lattam, hogy nem vagyok egyedill,
sok Ritka van rajtam kiviil is, és ha mar egy ilyen ritka betegséggel hozott 6ssze a sors, akkor ki kell beléle
hozni a lehetd legjobbat. Osszefogtunk sorstarsakkal és még abban az évben megalakitottuk a
Mitokondrialis Betegek Barati Kore ritka betegszervezetet, mert egyiitt konnyebb. RIROSZ
tagszervezetként miikodiink. Minden évben részt veszek a Ritka betegségek Vilagnapi rendezvényen,
ahol otthon érzem magam. Mint egy csalad, olyanok vagyunk mi, a Ritkak egymasnak. Emellett idén 2
nemzetkozi konferencian is részt vehettem. Ezek életre sz6l6 élményt jelentettek. Egyik az EURORDIS
konferencia volt Budapesten. A masik pedig az EUROMIT konferencia idén, Kélnben
(https://euromit2017.org/ ). Ez utobbi kicsit kozelebb all a szivemhez, mert ez 2 napos Eurdpai
Mitokondrialis beteg talalkozo és konferencia, ahol nagyon jé volt talalkozni az eurdpai betegekkel, és
olyan nemzetkdzi eléadasokat hallgatni, amelyek megerdsitik tenniakarast és Gjabb baratsagok
szulethetnek.

Mitokondrialis betegséggel meg kell tanulni egylitt élni, ez a betegség egy életre szol. Kitartassal,
egylttmukodve lehet jol élni vele. Most, ennyi év utan, ha valaki rdm néz, annyit lat, hogy kicsit vézna
(48kg/170cm), kicsit néha idétlen, mert az ajtoknak nekimegy, és finnyas, mert csak kilonleges dolgokat
eszik. De kiils6leg nem lat rajtam semmi kiilonlegeset, ami miatt mas lennék, mint egy atlagember. Pedig
mas vagyok, mert Ritka vagyok. De ezt nem kudarcként élem meg, hanem Ugy, hogy egyedi vagyok,
kilonleges adottsagokkal. Jora hasznalom a ,ritkasagom”. A Mitokondrialis betegség nem egy itélet,
hanem a diagndzis ismeretében mar egy (j élet kezdete.
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RITKAKONYHA ROVAT LABOVSZKY-ERDELYT ISANETTEL

Kedves 'Ritkaim!'l

Egy c’«Hago«; ké+3yerekee anyuka vaﬁyok, ket aHagon Feldli oromet okozo Kieearkannyal,
atlagos munk.aval, mindennapokkal, atlagélettel \/agyok, vagy inkabb voltam. A ritkak kozé
kerdlést nem tervezi az ember, nem szamit ra, és addiﬂ nem is latja és értékeli mea?elel'o’en
atlag életét, amig nem kerdl ebbe a kézésséﬁbe. Bar oz érintettsegem nem kozvetlen csaladi,
megis hagyoh kozeli a sbgorném, a 13 és 16 éves keresztfiaim éolec;anyja oz, akinél éppen a
vélasa utan, dlig 38 évesen elkezdtek jelentkezni azok a tunetek, amelyekrél par hohap alatt
Kiderdlt, hogy nem Pamcﬁsag miatti malo széddlés, hanem Huntington kor. A kezdeti dobbenet
utan belevetettem magom a témabo, magyar és ideﬂen nyelt cikkek milliot olvasva, minden
letezo inFormaciot Felkutatva probaltam talaini. Mit is? Mego\dd;i gyéﬁyméclot remenyt?
Orvos, klinka keresés, remilet, doh és Félelem kozepette talatam ratok, sorstarsakra és
seﬂﬂ'o'ihkre. Ratok, akikre mir\dia szamithatok, akar |6 tanacs, tapasztalatcsere vagy csak
par meghyugtatd szo6 kel

Egy messze a+lag Feletti szivvel rendelkezo kbzésséz_:] vaaerok, oszintén koszonom, hoay
veletek. lehetek.

A RitkaKonyha rovatunk inditasaként most az én RitkaKonyhamba tekinthettek be. Miert?
Azért mert valamennyit megpr'éloo'\lok visszaadni nektek, azért amiket toletek kapok:
PoaadJaJrok ezeket az eételeket 4gy, mint egy kicsit a szivem-lelkem, némi izen, ilaton,
?inomsaaon keresztdl.

Nyar levén, a rovatunkat maris egy konnyed nyari vacsoraval inditom. Minden étel annyit er,
amennyi sziv van benne, ezért a receptek elott rovid rahangolo aondola+aima+ osztom meg
veletek. Ahol tudok, etelkészites kozben FazisFotozok is (hezzetek el nekem ha nem

tok életes minéséga keépek keészilnek.). Elsédleges szempont volt az ételek
éeszevalogaJro'\sakor, hogy ne igényelien Kdlénlege«s szoktudast az elkészitésik, mert magom is
csok autodidakta modon raktom le az alapokat, tehat konnyen elkészitheto POﬂagoka+
mutatok. Elarulom a gyengéimet is: oz éalef—:»ségek és oz idéhio'\ny. Minden, amit most lattok,
tényleg elkeészitettem, tehat kipr‘ébo’\l’r Piﬂomsa@okr‘cbl von szo. Torekedtem az egyszeruseégre
is, mert én alando idéhiannyal kiszkodok, igy hidba a nyugadlom szigete szamomra a konyha, ha
nem tudok ott annyi idot tolteni, amennyit csak szeretnék.

Lgdvsekug-Erdilipl Usmett



A konyha lelke - rahangolo

Legyen a konyha semleges hely. Ahol egy kicsit egyediil lehetsz, ahol levetk6zheted a sallangjaidat. Ahol
nem kell sem a hétk6znapi monotonitassal, sem munkaval, sem betegséggel foglalkoznod. Ahol j6 leiilni,
miutan hazaérsz a munkabol, miel6tt megkezdenéd a ,,kovetkezé miszakot”. Ahova bemész egy vita utan,
amikor belefaradsz, hogy folytasd a mondatot. Vilagos, békés, napos hely, még éjszaka is. A hité halk,
finom zimmdogése adja az alaphangot. Ha nem zavarod meg senki almat vele, kapcsolj zenét, a régi
kedvencedet, nem is hinnéd milyen jo igy Ujrahallgatni. A konyhaban csak te vagy, tényleg te. Egy pillanatig
nem szamit mas, csak az alapanyagok, illatok, izek, kell egy terv, csak gondold végig, elkezded, észre sem
veszed, az alkotas elkezdddik. Lehet, hogy akiknek f6z6l, majd ugy latjak, hogy ,,0sszelitott egy kis vacsit”,
de te l4sd a valét. izletes alapanyagokbdl, kicsit cinkosan banva az iratlan szabalyokkal, amikor mar kiiitést
kapsz a sz6tdl, hogy ,egészséges”, ,bio”, mégis tapanyagokban gazdag, és ami a legfontosabb, FINOM
étket raksz az asztalra. Kézben kicsit fel is toltédsz. Magadbdl, a csendbdl, a zenébdl, abbdl a kis
»aligmunka”-bol, aminek az eredménye besopri a tobbiek dicséretét, elégedett tekintetek, harmadszori
repetak, a telt pocak mosolya kisér nyugovora.

Baconben siilt csirkemell

El6keriilt az 6zgerincformam, amit rég hasznaltam mar, gondoltam felavatom Ujra, csak most nem siitivel.
Konnyed, finom, egyszer féétel lett beldle, amelyhez koretként parolt rizst féztem, de nyar lévén akar egy
salata is tokéletesen megfelel mellé. Fogyaszthato langyosan, de akar hidegen is.

Hozzavaldk:

- 40 dkg csirkemell filé
- 12 szelet bacon

- 15 dkg flstolt sajt

-3 db tojas

- 2 ev6kanal finomliszt (gluténérzékenyeknek
a sajat lisztje)

- sé izlés szerint

- bors izlés szerint

-2 ek olivaolaj

- 250 ml tejfol

2

1. Az 6zgerincformat kibéleljiik a baconnel Ggy, hogy a szeleteket keresztben fektetjlik félig takarasban
egymas mellé, és a két végiik béven kilog a formabol.

2. Elkészitjiik a szdszt: a tojasokat kézi habverével 6sszekeverjiik a tejfollel, olajjal, liszttel és fliszerekkel.
3. A csirkemellet aprobb kockakra vagjuk, ezt is sézzuk, borsozzuk (egy kis kakukkflivel megbolondithatd).
4. A szdszba belekeverjiik a csirkemellet és a reszelt flistolt sajt egy részét, és az egészet beledntjiik a
baconnel kibélelt 6zgerincformaba.

5. A tetejére mehet a maradék reszelt sajt, majd behajtogatjuk a jobbra-balra kildgd bacont, és mehet a
sitébe. 180 fokon - legjobb légkeverésen - kb. 40 percen at sitjik.

6. Amikor megslilt, egyszer(ien kiboritjuk a formabdl. Kicsit hilni hagyjuk, langyosan szeletelhetd is.



Parnacskak

Hoztam egy igazan egyszerlen elkészithet6 gyors finomsagot is, amely nemcsak vacsoranak, de akar
tizérainak, uzsonnanak is kivalo, vagy készithet6 barmikor, amikor hirtelen rank tor az éhség, vagy egy-
egy hivatlan vendég.

Ez a kis finomsag [ényegében toltott leveles tészta. Azzal toltjik, ami éppen a hltében van. A toltés
médja sem 6rdongdsség. En az interneten lattam valami hasonlé ételt, most, hogy megcsinaltam, batran
allitom: nagyon konnyd.

Hozzavaldk:

- egy csomag bolti leveles tészta

- tolteléknek barmi: szaldmi, bacon, krumpli, sajt izlés szerint
- 50, esetleg olivaolaj

- tojas a lekenéséhez

A parnak osszeallitasa:

,El0sz0r is két nappal a tervezett vacsora elétt nekilatunk elkésziteni a leveles tésztat...”

Allt a dédanyaink hajdani szakacskonyveiben. Felejtsétek el! Ebben az ételben bolti, hivatalosan félkész
leveles tésztat hasznaljunk az elUszott vagy tul forrd napok esetére. S6t, még egy konnyités: az el6re
kinyUjtott-feltekert valtozatat vettem. igy most csak elévettem a hiitébél, kitekertem, hat nagyjabél
egyforma téglalapra vagtam, és feltétek utan néztem. Most éppen didkcsemege kerlil bele, marhaparizsi,
lilahagymas kecskesaijttal - ez volt a hiitében. Apanak csipds kolbaszos, Trappistaval.

A parizsis és a kolbaszos parnaba kerlilt vékonyra szeletet krumpli, amit finoman megkentem
olivaolajjal, a végén séztam. A feltéteket mindig a téglalap egyik felére pakoljuk, majd a masik felével
‘betakarjuk’, a szélek mentén villaval ranyomunk, igy zarjuk a parnakat. A tetejét késsel bevagjuk még
kinydjtva, hogy a g6zok tavozni tudjanak. Megkenjiik tojassal, mehet a slitébe. Legszebben akkor siil, ha
alsé-felsé siitésmddot hasznaljuk, 190 fokon, kb 20 perc. ime - Voila!




Fagyi

Vacsora utan johet egy kis tipikus nyari nyalanksag: fagyizzunk! A jelszé itt is az egyszertiség. A recept
igazabol nagyon egyszert. Alap hozzavald egy 500 ml-s habtejszin (nem novényi), géppel felverjiik

kemény habba, ha megvan, mehet bele 3 tubus (175 ml-s) sUritett tej, azzal még picit tovabb habositjuk.
Ennyil

Tetsz6legesen izesithetd! Amit a képen lattok, ahhoz adtam kb. 15 dkg apréra vagott epret és
belemorzsoltam 2 db zabkekszet. A s(r(i krém allagt végeredmény mehet a fagyasztoba par drara. Nem
kevergettem h(ités kdzben, de ha valaki megteszi, az csak jot tesz az allaganak. Ebbdl az adagbdl 6
feln6tt lakmarozott - fejenként repetazva - és még maradt kb. 3 gombaocnyi.




Nagymama szilvalekvarja

Végezetiil hoztam egy kis hagyomanyosat, egy kis
»Nagyicsinalta igy” érzést. Itt a szilvaszezon, csinaljunk
szilvalekvart! Ez sem nehéz, csak id6igényes, de nem nekiink,
hanem a siiténknek. Igen, ugyanis slitében készitjlik, nem
f6zziik, hanem sitjuk. Szinte semmit nem adunk hozza, ez a
szilvalekvar onmagatol lesz isteni finom. A titok allitélag az
ecetben van, igy véletleniil sem mell6zom.

Vegyiink el6 egy mélyebb tipusu tepsit, amit miel&tt
belerétegezziik a szilvat, vékonyan kenjiik ki ecettel. Ez azért
kell, hogy ne ragadjon le. Milyen ecet? Amilyen otthon van. En
10%-o0s haztartasi ecetet hasznaltam.

Arecept is egyszerl, a kimagozott tetsz6leges mennyiségli felezett szilvakat szépen egymasra szintezziik,
szintenként megszérhatjuk egy kis fahéjas cukorral, vagy akar meglocsolhatjuk egy kis rummal (de ez el is
hagyhatd). Mehet is a siitébe, nagyon lassu t(izon, sokaig hagyjuk bent.

Menet kbzben néha megkevertem, de finoman, a fakanal nem ért hozza a tepsihez. Tavaly 5 6rat
hagytam siilni, idén kicsit tovabb, az izének csak jot tett. Csinos kis livegekbe toltottem, 5 perce fejjel
lefelé forditottam, majd szaraz dunsztban hagytam kihtilni (plédek kdzott egy nagy miianyag kosarban -
lassu htilés=tartositas). Kdstolot kapott a csalad is. Komolyan mondom, a nyar ize livegekbe toltve...egy
kis ‘nagyinal-nyaraltam-gyerekkoromban’ emlékkel fliszerezve. J6 étvagyat mindenhez!

A Fehér Hollb kovetkezd lapszamaibon szeretnenk a fi Konyha’&okba is belesni, varjuk téletek
is a kedves ételeket - akar a kdlonbozéd specidlis, ritkabeteq dietakat -, hozzajuk egy-eqy
kedves torténetet, @ondo|a+o+, osszatok meg velink a receptieiteket. Ha még nem
vallalk.oznatok. erre, akkor batran irjatok meg azt, milyen etkek érdekelnek benneteket,
amivel mojd Zsonett "Coﬂ megpirk ozni, orommel  elkésziti, begyakorolia, hogy aztan bevalt
receptként bemutathassa nektek. sOrsmrskézé«;«;égbél igy lehetank egy virtudlis
AGZJl'a\KéZE)GGéﬂ!
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KERDEZZE A RTTKAK ORVOSAT VAGY GYOGYSIERESZET ..

MIT ERDEMES TUDNI A RITKAKNAK A GYOGYSZEREKROL, AZOK
HATASAIROL ES MELLEKHATASAIROL ES A GYOGYSZERESZEK
SZEREPEROL?

AKI KERDEZ: A RITKA BETEG (FEHER HOLLO RITKALAP FOSZERKESZTOJE
ALTAL)
AKI VALASZOL: A RITKAK GYOGYSZERESZE - DR. BECSKEHAZI-TAR ANDRAS,
GYOGYSZERBIZTONSAGI VEZETO, A DEBRECENI EGYETEM KLINIKAI
KOZPONT SZAKGYOGYSZERESZE

Minden ritka beteg alma, hogy szamdra is rendelkezésre dlljon a megfeleld gyogyszer, kedvezé dron,
lehetdleg tarsadalombiztositds dltal tamogatva, gyorsan elérhetéen és megbizhaté minéségben - ahogy
az eqgy gyakori korkép esetében alkalmazott gyogyszernél mdr természetes. Melyek a [ényeges
kiilonbségek a gyakori és a ritka betegségek gyogyszerellatasi kérdéseiben?

A gyakori betegségben szenved6 emberek kezelése sem csak egyszeriien beszedhetd gyogyszerekbdl
all, hanem folyamatos orvosi vizsgalatokra, egyéb beavatkozasokra, kiilonleges terapiakra vagy
éppenséggel a terapia korrekcidjara van sziikség. A gyakori betegek gyogyszerei azért konnyebben
hozzaférhetéek és kevéshé koltségesek a betegek szamara, mert a betegség lefolyasa, a diagnosztikus
paraméterek hasonldak, mar elég jol sztenderdizaltak és ezért hasonld gyogyszerterapias kezelést lehet
alkalmazni az esetilikben. Nyilvanvalo, hogy a hasonlo kezelések miatt kozel azonos gyogyszerekre van
szilkség, tomeggyartasban el6allithatdak, a gydgyszerar-tamogatas kiszamithato algoritmusokat tud
alkalmazni, maga a gydgyszer pedig koltséghatékonyan alkalmazhatd, a beteg olcsébban jut hozza. A
finanszirozék - hazankban a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld (volt Orszagos Egészségbiztositasi
Pénztar) - a fokozodd egészségligyi kiadasokra reagalva a gydgyszerkoltségek racionalizalasara
torekszenek, mivel a rendelkezésre allo, limitalt er6forrasokbdl a tarsadalom egészség-tékéjének
maximalizalasat tartjak szem el6tt. Ez nem meglepd, hiszen a legfejlettebb eurdpai allamok
egészségligyi rendszerének is ez a koltségracionalizalas a f6 jellemzdje.

A gyakori betegségek esetében a klinikai vizsgalatok szervezése is egyszerlibb és hatékonyabb, mivel
sok hasonlé allapotl beteget lehet 6sszegydjteni az Ggynevezett human gyogyszerkiprébalasokhoz,
annak ellenére, hogy ezeknél a gydgyszereknél is eléggé bonyolult hatdsmechanizmusokkal,
egyénenként valtozé mellékhatasokkal, vagy a klinikai kutatas soran még fel nem ismert hatasokkal
(beleértve a mellékhatasokat is) kell szamolni.

Az Gj technoldgiak koltség/haszon aranya is ndvekszik, az egyre komplexebb molekulak létrehozasara
iranyuld kutatasi-fejlesztési koltség meredeken emelkedik, ugyanakkor a termékkel kezelhetd
potencialis betegek szama csokken. Napjainkban a gydgyszeripar [ényegében egy folyamatos
innovacids kényszerben van, amire a gyogyszeripari vallalatok altaldban kétféle stratégiaval reagalnak:
1. a nagy gyakorisagu ,,népbetegségek” alcsoportokra torténd tagolasa (individualizalt medicina),

2. kielégitetlen egészségiigyi sziikségletek (,,unmet medical needs”) feltérképezése.



A két trend a ritka betegségek kezelése tekintetében nem all messze egymastol. A ,,népbetegségekbol”
egy-egy ritka korkép lehasitasa terapias hézagok létrejottét eredményezi, igy egymastdl elkiilonilten Gj
sziikségletek jelennek meg.

Az orvosi kutatasoknak készonhetGen folyamatosan béviil a leirt ritka betegségek szama. Amikor 2012-
ben a magyar Orphanet bevezetését koordinaltam, még hozzavetdlegesen 5-6000 ritka betegségrol
tudtunk, az idei budapesti EURORDIS konferencian mar 8000-t is meghaladé ritka betegségrol tettek
emlitést a kiilfoldi szakért6k. Ebbdl a tendencidbdl arra kdvetkeztetek, hogy az elkdvetkez6 években a
rohamosan fejl6dé diagnosztikai, kiilondsen a molekularis bioldgiai, genetikai vizsgalati eljarasoknak és
a nemzetkozi szakértdi 6sszefogasoknak készonhetéen egyre tobb ritka korkép azonositasara
szamithatunk. Ebbdl pedig az is kdvetkezik, hogy a terapias elvarasok megjelenése is er6soédni fog mind
az orvosok, mind a betegek részérol. A ritka betegek terapias igénye tehat korantsem utépisztikus, a
megfelel6 gydgyszerekkel - biztonsagos, hatasos és koltséghatékony - torténd ellatasuk megvaldsulasa
azonban rendkiviil bonyolult kérdés.

Bonyolitja a megoldast, hogy magaban a ritka betegségek meghatarozasaban valamint a kiilonb6z6
gyogyszer engedélyezési hatosagok szabalyrendszerében is talalunk vitathatdo megkozelitést, amit a
hazai szakmai konferenciakon - [asd Ritka betegségek vilagnapi tudomanyos konferenciak, Debreceni
Egészségligyi Napok (DEMIN) Ritka betegségek szekcioi, Europlan konferenciak - és publikaciokban sem
rejtettiink a téma szakértGivel k6zosen egyetértve véka ala. Hogyan befolyasolja ez a probléma a
megfeleld és biztonsagos gydgyszeralkalmazast a ritka betegségek esetében?

Aritka betegségek meghatdarozasa az Eurdpai Bizottsag értelmezésében ugyanis epidemiologiai
adatokra éplil - olyan betegség, amelynek el6fordulasi gyakorisaga (prevalenciaja) nem tobb mint 5
eset/10 000 lakos - amely figyelmen kiviil hagyja az adott kdrkép sllyossagat, kezelhet6ségét. A
1295/1999. Eurdpai direktiva szerint, ritka betegségrol akkor beszélhetiink, ha egy adott korkép:

1. az egyénre nézve életveszélyes vagy az életmindséget jelentGsen rontd,

2. a mar emlitett el6fordulasi gyakorisaga tehat kis prevalenciajunak mondhato (t.i. <2-5:10 000 f6),
3. diagndzisa/kezelése tobbnyire kiilonos (anyagi, szellemi) er6feszitést igényel.

Azonban ebbdl a harom kritériumbdl az Eurdpai Gydgyszeriigyi Hatdsag (EMA) az ,arva gyogyszer
megjelolés” jogosultsaganak megszerzéséhez elsésorban az el6fordulasi gyakorisagra épit: ,,az orphan
olyan gyogyszer, ami életet veszélyeztet vagy tartos fogyatékossaggal jaro olyan betegség kezelésére,
megel6zésére vagy diagndzisara szolgal, amelynek az Eurdpai Unidn beliil el6fordulasi gyakorisaga nem
tobb mint 5/10 000 f6”.

Holott a gydgyszeres kezelések szempontjabol a sulyos, jelents szellemi és anyagi eréfeszitést igényld
korképek valamint az életveszélyes, vagy életmindséget jelentésen befolyasold, féleg rontd allapotok
jelent6sen kockaztatjak a biztonsagos gyogyszerelést, az eléirasoknak megfelelé gydgyszeralkalmazas
betartasat a beteg részérdl (adherencia), az eredményes kezelés érdekében a betegnek a
kezelGorvosaval egyéb terapias szakemberekkel - beleértve a gyogyszerészekkel, de akar a szakmai
szervezetekkel, gyogyszerészeti hatésagokkal, gyartokkal, fejlesztokkel - vald egyuttmiikodését.



A gyogyszeralkalmazassal kapcsolatos orvosi és gydgyszerészi utasitasok beteg altali elfogadasa, az dn.
terapias hliség és a betegoktatas hatékony megvaldsulasa kapcsan a gyakori betegségek gyogyszeres
kezeléséhez hasonld problémaval szembesiiliink azokban az esetekben, amikor felnéttkorban tudja
meg valaki, hogy ,,gydgyithatatlan kiilonleges betegsége” van. Ugyanis a nagy hanyadban kimutathaté
genetikai etioldgia ellenére a kdrképek mintegy fele feln6ttkorban jelentkezik, mint pl. amyotrophias
lateral sclerosis, Huntington kor, Crohn betegség vagy a pajzsmirigy-rak esetében. Ilyenkor gyakran
talalkozunk olyan viselkedési, magatartasi problémakkal, amelyek akar végzetes kimenetellek is
lehetnek (félelmek, terapia elutasitasa vagy tuladagolas, abususok).

A jelentds szellemi erdfeszitést igényld ritka kdrképek esetében joval nagyobb kihivas azt is elfogadtatni
a beteggel és kornyezetével, ha egyelére nem all a szakemberek rendelkezésére a megfeleld gydgyszer.
Az ismert ritka korképek pedig jarhatnak olyan, az életmindséget jelentésen rontd, sokszor
kiszamithatatlan idében vagy helyen jelentkezé allapotokkal, rosszullétekkel, faradékonysaggal,
aluszékonysaggal, hipermozgasokkal, amelyek nem csak a tarsadalmi érintkezéseket vagy
munkavégzés esélyeit gyengitik, de adott esetben a beteg klinikai vizsgalatba, gyogyszeres vagy egyéb
innovativ terapia kiprobalasaba torténo bevalasztas lehetdségeit is jelentGsen leronthatjak.

Véleményem szerint mind a gyogyszerészeti hatdsagok (gyogyszerek klinikai vizsgalatat, gyartasat,
engedélyezését, kereskedelmét és biztonsagos gyogyszeralkalmazas feliigyeletét ellatd nemzetkozi
illetve az egyes nemzeti gydgyszerészeti hatdsagok), mind a biztonsagos és elégséges
gyogyszerellatasért felelés gyartok és forgalmazok szamara vélhet6en egyre nagyobb kihivast fog
jelenteni a ritka betegségek megjelenésének térben és id6ben torténé valtozatossaga, a betegségek
megjelenésének foldrajzi kiszamithatatlansaga, annal, ahogyan a jelenlegi rakésziiltségiiket latni ezzel a
potencialis kockazattal kapcsolatban.

A Debreceni Egyetem Klinikai Kozpont Ritka betegségek tanszékvezetdije (dr. Pfliegler Gyorgy) minden
szakmai férumon megragadja az alkalmat a résztvevék kazuisztikai, esettanulmanyokon keresztiil
torténo érzékenyitésére. Az 6 néhany jolismert példajat felhasznalva szandékozom belathatéva tenni a
hatdsagok és szakmapolitika gondolkodasmaodjanak és adott esetben a ritka betegségek
készitményeinek engedélyezési, torzskdnyvezési és forgalmazasi kritériumai megvaltoztatasanak
sziilkségességét: mig a thalassaemia (,tengervérliség”), a haemoglobin-képzédés hibaja, a Foldkozi-
tenger mellékén korantsem ritka kérkép, Eszak-Eurdpaban viszont alig fordul el8, a familiaris
periddusos laz, amely az 6rmények és a szefard zsidok korében gyakori, mas népeknél viszont igen ritka,
a migracié miatt pedig szamolni kell kiilonféle, pl. az észak-amerikai vagy europai régidban mar
skihaltnak” tekinthet6 fert6z6 betegségek (pl. lepra, malaria) ismételt felbukkanasaval.

A diagndzishoz eljutasi id6 a gyogyszerbiztonsag szempontjabol is kritikus lehet, hiszen addig vaktaban
[6voldoziink, a célzott terapia eshetésége nem all fenn, gondoljunk az esetleg tévesen megvalasztott
vagy nem megfelel6 adagolasban alkalmazott gydgyszerek karos hatasaira, fel nem ismert
mellékhatasaira. Ilyen esetben nagy aldozatot kivan a klinikustol visszanyerni a beteg elvesztett
bizalmat, helyreallitani egy korabban alkalmazott gyogyszer okozta karos hatas vagy csupan a beteg
altal attol feltételezett a téves mellékhatas képzeteit. A debreceni ritka betegségek tanszék fennallasa
alatt érdekes, terapias dilemmak is felbukkantak mint pl. Hermansky-Pudlak szindrémas nobetegiik



esetében. Belegondolni sem jo, vajon hanyféle orvosnal, intézményben jart, hanyféle nem megfeleld
kezelést és gydgyszert kapott az az Ehlers-Danlos szindromaban szenvedé beteg, akinek a betegségét a
tiinetek megjelenését kovet6 30 év elteltével sikerilt diagnosztizalni?

A korszer( orvosi, gyogyszerészi ismeretekb6l kiindulva a ,,megfelel6 terapia” meghatarozasa tehat
rendkiviil 6sszetett. Az egyén (azaz a beteg) és annak szlkebb, illetve tagabb szocialis és foldrajzi
terének (csalad, tarsadalom, lakhely) tényezdire is tekintettel kell lenni. Egy terapia esetében nem
,pusztan” az elérhet6ségen, a lehetéségen van a hangsuly, hanem a terapias alkalmazasnak,
indikacionak az ésszerliség hatarain bellil kell lennie. Mivel az orvosi/egészségligyi feladatokon
tulmenden a ritka betegségek ellatasanak a betegségek kronikus és sulyos volta miatt széleskort
tarsadalmi, csaladi vonatkozasai is vannak, az érintettek és csaladtagjaik mind gazdasagilag, mind
pszicho-szocidlisan szamos esetben hatranyban vannak. Ami azt is jelenti, hogy egy beteg sorsa
kozvetve és kozvetlenil sokkal tobb embert is érinthet: a gyakori betegségektdl eltéréen a ritkak
esetében nem varhato el, hogy a beteg maga viselje a specialis terapiakkal, az arva készitményekkel jaré
kezelés terheit. Fontos megjegyezni, hogy hazankban az egyedi méltanyossag nem a
tarsadalombiztositasi tamogatasi rendszer egy eleme - mint a fekvo-, vagy jarobeteg-ellatas keretében
finanszirozott tAmogatasi kategoriak -, hanem egy kiilonallo, ,,rendhagyd” lehetéség a tamogatasra.
Ebbol a keretbdl finanszirozhatd egyebek kozott a TB-tamogatassal nem rendelhet6
gyogyszerkészitmény vagy az indikacion tuli gyogyszerrendelés (off label terapiak). A kérelem pedig
minden esetben egyedi elbiralashoz kotott: a tdmogathatdsag az orvosszakmai allasfoglalastol és a

biztositott jovedelmi helyzetétdl fligg. odernizat;
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Aritka betegségek fogalma ugy tlinik 6sszefonddott ezen betegségek
kezelésére szolgalo arva gyogyszerek - orphan drug - fogalmaval.

Mit tudhatnak a ritka betegek az arva gydgyszerek kutatasaval,
gyartasaval és finanszirozasaval kapcsolatban?

Ha a torténeti elézményekbdl indulunk ki, akkor valéban mondhatjuk, hogy 6sszeforrt a két fogalom,
azonban félreértéseket is kelthet. Ezért hangsulyosan kiemelek két dolgot:

1. az arva gyogyszerek ritka betegség kezelésére szolgald készitmények, de a ritka korképek nem mindig
és nem kizarélag orphan készitményekkel kezelhet6ek,

2. az arva gyogyszer fogalom helyett célszer(ibb az ,,arva készitmény vagy arva termék (orphan product”
kifejezést hasznalni, ugyanis ,,orphan” mindsitést nem csak gyogyszerek, hanem bioldgiai termékek, in
vivo diagnosztikumok (az él6 szervezeten beliil, az é16 test teremtette kdrnyezetben lezajlé folyamatok,
illetoleg az ezekkel kapcsolatos vizsgalatok) is kaphatnak.

Az orphan termék fogalma az Amerikai Egyesiilt Allamokbél indult Gtjéra az 1980-as években: a
gyogyszerfejlesztés exponencialisan névekvo koltségeihez kapcsolddo, érthetd gazdasagi
megfontolasok miatt a gydgyszergyartoknak nem allt érdekiikben kis betegszamot (piacot) érint6
készitmények kifejlesztése, hiszen a befektetett 6sszeg megtériilése aligha volt varhaté. Ez sulyos
hatranyba hozta azokat a betegeket, akiknek betegsége ,,nem érte meg” sem az iparnak, sem az
orvoslasnak, hogy gyogyitasukra Ujabb és Gjabb készitményeken torjék a fejiket. A helyzeten segitett az
1983-t6l bevezetett Un. ,,Orphan Product Act” rendelkezés, amely tobbsiki segitséget nydjtott a
varhatéan nem nagyszamu beteget érint6 gyogyszerek és diagnosztikumok eléallitoinak,
forgalmazdinak. A kezdeti meghatarozas szerint az USA-ban azon termékeket tekintették ,orphan”-nak,




amelyek eladasi ara nem fedezte az eléallitasuk koltségeit, egy évre ra mar igy mddositottak a
fogalmat, hogy ,,arva” az a gyogyszer, amely esetén kevesebb, mint 200 000 f6s piaccal lehet csak
szamolni. Az USA-ban jelenleg érvényben levé meghatéarozas egyébként mindkét elemet tartalmazza. Az
»orphan” gyogyszerek és ritka betegségek fogalomkorét az USA-hoz képest az Eurdpai Unié masfél
évtizedes késéssel kovette. Az Eurdpai Unidban a fent emlitett nem tobb, mint 5 eset /10 000 fos
prevalencia mellett masik két kritérium: nem valdszinUsithetd, hogy a gyogyszer értékesitése elegendd
téritésil szolgal a kifejlesztéséhez sziikséges befektetés fedezetére; eddig még nincs az allapot
kezelésére, megelézésére, diagnozisara kielégito, az érintettek szamara engedélyezhetd eljaras, vagy ha
mar létezik modszer, akkor az arvanak mindsitendé gyogyszer dontd jelentéséggel bird (szignifikans)
haszonnal jar a betegségben szenved6k szamara. Az arva készitmények fejlesztoi, gyartdi szamos
tamogatasi formaban, torvényileg meghatarozott 6sztonzésben részesiilhetnek: piaci kizarélagossag 7
év az USA-ban, 10 év az EU-ban - ez a piaci exkluzivitas csokkenthetd, ha az ,orphan” feltételek mar
nem allnak fenn; a kijelolt gyogyszerészeti hatdsagok — USA: Food and Drug Administration (FDA), EU:
European Medicines Agency (EMA) csokkentett dijtételei mellett zajlo torzskonyvezés; a vizsgalati
protokollok szakmai tdmogatasa; az EU-ban gyorsabb hozzaférés az EMA centralizalt torzskdnyvezési
eljarasaihoz. Az ,,arva” készitmények/gyogyszerek mindsito, elbiralo férumaiban - pl. az EMA-ban a
Committee on Orphan Medicinal Products (COMP), ami teljes EU szinten hangolja 0ssze a ritka
készitmények fejlesztését, engedélyezését) - egyre nagyobb hangsulyt fektetnek a betegek
szempontjaira és a betegek bevonasara, kiterjesztik az egyiittmikodést a nemzetkozi
egészségtechnoldgiat értékelo testiiletekre (health-technology-assessment, HTA bodies).

Napjainkban a globalis szintl hatdsagi egylittm(ikodés tapasztalhatd: az EMA 6t éve egylittmiikodik az
FDA-val, amely a két hatosag parallel arva gyogyszer-bevezetésére iranyult, mara egyben az arva
gyogyszerek és készitmények innovaciojat, fejlesztését is racionalisabba igyekszenek tenni. AEURORDIS
2016-o0s Edinburghban megtartott Ritka betegségek és arva gyogyszerek nemzetkozi konferenciajan
(ECRD) pedig Onnel egyiitt a RIROSZ delegacidban tanui voltunk az EMA és a japan egylittm(ikodés
elinditasanak, valamint a kanadai gyogyszerhatdsagokkal vald hasonlo értelmi egylittmiikodés
bejelentésének. Az EMA COMP bizottsag mlikodésébe, és arrdl, hogyan erésiti a kapcsolatait a specifikus
betegegyesiiletekkel, els6sorban a EURORDIS-al, az idei Debreceni Egyetemen megtartott Ritka
betegségek vilagnapi tudomanyos konferencian a hazankat évtizedeken at képviselé nemzeti EMA
COMP delegalt gyogyszerértékelési szakért6jé (Dr. Eggenhofer Judit) altal kaphattunk egy igen
szuggesztiv betekintést. llyenkor felmeriil a ritkak kérdése: az orphan szabalyozas bevezetése, majd
késObbi nemzetkozi 6sszehangolasa meghozta a vart hatast?

Meglatasom szerint fontosak és valdban hasznosak voltak ezek a szabalyozok, szamszer( példakon is
bemutathaté: amig az USA-ban életbe |épett torvényt kovetben az 1983 el6ttrél szarmazo készitmények
kozil 58 lett ,,arvanak” mindsitve, addig ma szamuk 1500-nal tobb és folyamatosan n6. A
gyogyszercsoportok koziil leggyorsabban a daganatellenes készitmények szama gyarapszik, az 1983 és
2007 kozott vilagszinten mintegy 83 gyogyszergyar altal ,arva” mindsitésre beterjesztettek koziil
aranyuk meghaladta a 68 %-ot, vagyis kdzel minden 6todik ebbe a kategdriaba esett.



Az arva készitmények finanszirozasi kérdései is megoldodni latszanak?

Nem megnyugtatdan, annak ellenére, hogy bizonyos készitmények esetében egészen szép sikereket
tudunk felmutatni. Itt is hivatkoznék a DEMIN konferenciakon tobb éven at felsorakoztatott
nehézségekre, vagy a Ritka betegségek szakértdi kozpontok szakértdinek tanulmanyaira. Hazankban és
nemzetkozileg is kiemelt aktualitassal bir az arva készitmények finanszirozasa. Koltségvonzatuk
altalanossagban nagysagrendekkel meghaladja az egyéb, gyakori betegségek terapiajara szolgalo
készitményekét. Koltséghatékonysaguk nem értelmezhetd az egyéb gydgyszerekre vonatkozé modon,
ami jelentds akadalya az atlathato és méltanyos elveket képvisel6 tarsadalombiztositasi tamogatasi
rendszerbe vald beillesztésnek szerte a vilaghban. Hazankban egyel6re hianyoznak a részletes ritka
betegségenkénti terapias protokollok, igy nagy feladat, kihivas harul elsésorban a klinikusokra,
egészséggazdasagi szakemberekre, tarsadalomegészségligyi, biostatisztikaval és
gyogyszerbiztonsaggal foglalkozé szakemberekre.

Aritka betegségek szakértoi kozpontjainak létrehozasaval éppen az a tudaskozponti jelleg valdsulhatna
meg, hiszen koncentraltan fognak rendelkezésre allni olyan informacidk a betegségekkel és terapiakkal
kapcsolatban, amelyeknek a szisztematikus elemzése visszacsatolhaté az innovacidba, kutatasba,
gyogyszerbiztonsagi kérdések megoldas-keresésébe. Tudunk biztatd valtozast vagy jo gyakorlatot e
téren mar megemliteni?

Jo példaként emliteném a négy orvosi egyetemiink (ma szakért6i kozpont) 6sszefogasaval, Szegedi
Marta és munkatarsai altal az Orphanet segitségével készitett tanulmanyt és ennek eredményeként egy
finanszirozasi irdnyelv javaslat megfogalmazasat: a szakérték a 2012. év finanszirozasi adatait
felllvizsgalva 2013-t6l mddositasokat javasoltak a nagy értékl enzimpotld kezelések finanszirozasanak
rendszerén egy Ot pontos kritériumrendszer kidolgozasaval. Ezzel elindult egy olyan, a gyakorlatban is
mukodoképes, fenntarthato, atlathato és tervezhet6 finanszirozasi rendszer kiépitése, amely
optimalizalja az emberi és anyagi raforditasok, befektetések megtériilését, és adminisztrativ, financialis
és logisztikai feladatok koordinalasaval garantalja a gyogyszeres kezelések megbizhatdsagat és az
egészségligyi ellatas mindségét is a ritka betegségek esetében.

A kritériumrendszer olyan betegségspecifikus és életkorhoz igazitott paraméterekbdl all, amelyek jelzik
a javulast, allapotromlast, vagy éppenséggel a stagnalast. A kritériumrendszer két elemére hivom itt fel
minden ritka beteg figyelmét:

1. A kezelés sikeressége vagy hatastalansaga bizonyos id6kozonként végrehajtott, a paraméterek
szerinti allapotfelmérés soran allapitandd meg, s ennek alapjan nem a kezeléorvos, hanem egy olyan
multidiszciplinaris szakembercsoport dont a kezelés folytatasarol vagy ledllitasardl, aminek a klinikai
gyogyszerész is aktiv szereplGje lehet.

2. Ha a dontés a kezelés leallitasat jelenti, kiilonos koriiltekintéssel kell eljarni. A kezelés leallitasarol
nem csak a beteget vagy hozzatartozdjat (sziilét, csaladot) tajékoztatja a kezel6orvos, hanem az
iranyelv-javaslat a pszichologus illetve betegszervezeti képviselé bevonasat is elvarja. A javaslat szerint
a terapia leallitasa szakaszosan kell, hogy torténjen (példaul a kezelések ritkitasa, adagcsokkentés), és
lehetbleg alternativ kezelés felkinalasaval kell egyiittjarjon.



Minden konferencian, igy a fennallasanak 20. évforduldjat éppen Budapesten linneplé EURORDIS
legutobbi konferenciajan is szoba keriilt, hogy nemcsak hazankban, hanem nemzetkézileg is kiemelt
aktualitas az arva gyogyszerek finanszirozasanak problémakare. A szakemberek feltételezése szerint a
kdzeljovoben a fejlett orszagok tarsadalombiztositasi tamogatasi rendszerének prognosztizalhatdéan
egyik legdinamikusabban valtoz6 szegmense lesz a ritka betegségek kezelésére szolgald nagy érték
terapiak finanszirozasa.

Ez valoban érzékelhetd a napi gyogyszerészeti tevékenységeinkben is minden szintéren. A folyamat az
EMA intézkedéseiben érheto tetten leginkabb. A COMP azért kezdeményezett a korabbinal szorosabb
egyuttmikodést a European Network for Health Technology Assessment (EUnetHTA) szervezettel -
Eurdpaban ez a szervezet felel6s az egészségtechnoldgia tudomanyos koordinalasaért -, hogyeza
testiilet adjon megalapozott technoldgiai, egészséggazdasagtani, farmako-epidemioldgiai
tanulmanyokon, adatelemzéseken nyugvo javaslatokat, mely gydgyszerek keriiljenek tamogatott
statuszba egy-egy EU tagallamban. Az arva gydgyszerek tekintetében a két szervezet torekvése az arva
gyogyszer statusz jobb megértetése, és a rugalmasabb, gyorsabb forgalomba hozatali eljarasok
kezdeményezése. Figyelembe kell venni a ritka betegségek és az arva gyogyszerek specialis vonasait,
megvizsgalni hogyan kommunikaljanak minderrdl a betegekkel, és hogyan lehet e készitmények
finanszirozasat megoldani az egyes orszagok egészségligyi rendszerében.

Térjlink vissza a ritka betegek szempontjaira. Milyen szerepet tolthetiink be az innovacioban, a terapiak
fejlesztésében és egyaltalan a biztonsagos gydgyszerelésben?

A betegek szempontjainak jobb megértése és figyelembe vétele céljabol példaul a COMP proaktiv
modon kéri a "szakért6" betegek véleményét, egylittm(ikodését egyes kérdésekben: az dpolas,
gondozas, az életminGség, a szignifikans hatékonysag értékelése, gydgyszerfejlesztés specialis
indikacios terlileteken. A bizottsag ndvelni kivanja a betegszervezetek bevonasat a kezelési modalitasok
és Uj gydgyszerformak terén is, ugyanakkor hangsulyossa tették a betegek egylittmiikodé partnerré
tételét a gyogyszerek alkalmazasa soran nem vart mellékhatasok és egyéb kiilonleges események,
észlelések bejelentése, a gyogyszerbiztonsagi incidensek megel6zésével kapcsolatos tudatossag elérése
érdekében.

Mindez azonban nem zarja ki azt, hogy ne kellene a gyakori betegségek gyogyszereit is kell6
6vatossaggal alkalmazni a mellékhatasokra, gyogyszerszedési szokasokra, esetleges arté
korilményekre tekintettel. A ritka betegeknek azonban még fokozottabb koriiltekintéssel és tudassal
kell e téren rendelkeznie.

Ha mar széba kerlilt a hatdsmechanizmus és mellékhatasok, mi az a tudasszint, amit elvarhato egy ritka
betegtdl vagy kornyezetétdl e targyban?

A nemzeti gydgyszerészeti hatdsagok (hazankban az OGYEI) jelenleg a mellékhatasokra tud fékuszalni,
mert azokat az adatokat tudja csak elemezni, amelyek az egyébként jogszabalyilag kotelezé bejelentési
rendszeren beliil rendelkezésére allnak. A gydgyszerekkel kapcsolatos mellékhatasokat vagy az adott
gyogyszer terapias javaslataban nem szerepl6 hatasokat mindenkinek - aki észleli, akar beteg,
hozzatartozd, kezel6orvos, gydgyszerész, stb. - be kell jelentenie.



Miért fontos a bejelentés? Hogyan értelmezziik ezeket a nem vart mellékhatasokat?

Ennek a kérdésnek a megvalaszolasahoz el6szor is vizsgaljuk meg a bejelentés kapcsan a legfontosabb
szerepléket:

- A beteg illetve hozzatartozdja a gydgyszer mellékhatasait
szubjektiven éli meg. Az informaciok leggyorsabb tovabbitasi
csatornaja legtobb esetben a betegtars (lasd akar a kbzosségi
oldalakon a sorstar-csoportokat, betegszervezeteket, kiilonb6zé
segitévonalakat).

- A betegség objektiv szakértdje az orvos.

- A gyogyitd anyagok fizikai, kémiai, bioldgiai tulajdonsagainak
ismerdje a gydgyszerész.

Ahhoz hogy a beteg pontosan le tudja irni, valdjaban mi torténik a gyogyszerének az alkalmazasa soran,
mit érez, mit tapasztal 6 vagy adott esetben a kdrnyezete, ahhoz megfelel6 tudatossagra, targyszert
leird képességre, egyfajta edukaltsagra, kioktatottsagra, vagy ahogy Ujabban nevezik, egészségértésre is
sziilkség van. Ugyanakkor a ritka betegek esetében a kezel6orvosnak is rendelkeznie kell egy kiilonleges,
a betegélmények, hasonlé esettanulmanyokon nyugvé latasmoddal és a megszokottol is erésebb
kildetéstudattal az ismeretlen korkép felismerése és a hatasos gydgymod felkutatasa céljabol. Ezért
emelném ki mind a betegoktatas, mind az orvosok, gyogyszerészek kazuisztikai, a betegekkel kozos
esettanulmany-feldolgozason alapuld képzésének a fontossagat.

Ennek a célnak egyik legfontosabb megvaldsitasi eszkdze mind a gradualis, mind a posztgradualis
képzés, amelynek soran a mar végzett vagy leend6 orvosok megismerkedhetnek a betegségek valodi
eseteivel, megkonnyitve ezaltal a felismerést. Az idei Ritka betegségek vilagnapjan elinditottunk egy Uj
kezdeményezést ,,Genetikai beszélget6szoba” cimmel, ahol a betegek, klinikusok, genetikusok,
orvostanhallgatok, gydgyszerészek, pszichologusok, képzett betegoktatdk, szocialis segitok, teraputak
és mindségbiztositasi szakemberek iranyitott kérdések segitségével kozosen dolgoztuk fel a betegek
Oszinte torténeteit. Itt is elkeriltek a diagndzishoz jutas, a sikeres és sikertelen gyogyszeres terapiak, a
kudarcok és erét ado j6 példak, a téves hiedelmek, a terapiakkal kapcsolatos megfelel6 vagy
éppenséggel karos magatartas. A zarszokor mindenki egyetértett abban, hogy hasonlé modszerek
beépitése elengedhetetlen lenne a ritka betegségekkel foglalkozok képzésében.

Ezzel én egyetértettem a konferencian is, most sem l[atom masként! Annyival azonban kiegésziteném,
hogy a gyogyszeres terapiak alkalmazasaval kapcsolatos bévebb informacidkhoz valé hozzajutas igen
fontos nemcsak a gyogyito személyzet szamara, hanem a hatosag, a kutatas és a gyartok részére is.
Gyakran mondjuk, hogy a ,,negativ informacié is informaci6”, azaz fontos azt is tudnunk, ha az adott
probléma megoldasara nem bizonyul hatasosnak egy adott készitmény, ugyanis ez a tovabbi kutatas
szempontjabdl alapvet6 fontossagu.

A gyogyszerkutatas és a klinikai igények kozotti oll6 is folyamatosan nyilik - egyre ,,fokuszaltabba” valik
a beteg, azaz egyre tobbet tudunk az allapotardl, akar genetikai elvaltozasairdl is. Ez a tény ugyan
segithetne egy részére személyesen kidolgozandd gyogyszer elGallitasara, ezzel szemben jelenleg még
igen koltségesek a kutatasok. A ritka beteg szamara felirhat6 készitmények - mint elébb is utaltunk ra -
tobbnyire igen koltségesek és a gydgyszerkassza nem kis részét veszik igénybe.



Szemléltetésként kaphatnak az olvasdink szintén egy példat, esettanulmanyt?

Akkor itt megint csak egy debreceni példat tudok emliteni, amelyet 2015. évi DEMIN Ritka betegségek
kihelyezett szekcidjaban, a Laboratériumi Medicina Intézet Genetikai laboratériumaban Pfliegler tanar
urral, a Genetikai laboratérium vezetdjével, Balogh Istvannal egy kotetlen miihelybeszélgetés soran
elemeztiink ki a személyre szabottsag és finanszirozasi lehetéségek anomaliainak illusztralasaképpen: a
krénikus myeloid leukaemia (CML) és a gyomor-bélrendszer Un. stroma daganatanak (GIST)
kezelésében egyarant hatasos imatinib tabletta évi mintegy 5,5 millidrd forintba kerdil, mig a betegek
szama nem haladja meg a néhany szazat! Ez utobbi kezelési mod és a CML - tehat egy ,,orphan”
gyogyszer és egy ritka betegség - kapcsolasa jol jellemzi az G tavlatokat, a palliativ, a tlineteket enyhito
vagy tiinetmentessé tevo és a kurativ, vagyis teljes gyogyulassal jaré kezelési modok kozti kiilonbséget.
Ez utdbbi megkozelités egyre inkabb igényli az in. személyre szabott gydgyitasban gondolkodast,
amikor a betegség molekularis jellemzbinek megismerését felhasznalva kapunk biztos iranyt(it egy
adott gydgyszer hatékonysagara vonatkozoéan.

Ezen a mUlhelybeszélgetésen keriilt szoba egy olyan program, aminek a gondolkodasmaddija ebbe a
személyre szabott terapias modellbe illeszkedik. 2007-ben indult ,,European Treatment and Outcome
Study for Chronic Myeloid Leukemia” (EUTOS) kezdeményezés, amely a betegségben fontos fehérjék
szintézise molekularis alapjainak vizsgalataval és kovetésével a ,gyokerekig lejutva” ad reményt a
korkép lényegének megismerésére és ezért a hatékony megel6zésnek/kezelésnek a megtalalasara.

Mi valtozhat a gydgyszerészi tevékenységben a ritkak terapiaja szempontjabol?

Az imént emlitett EUTOS rendszer modellje j6 példa lehet a gydgyszerészi szerepek megvaltozasara is: a
program négy pillére (amely lényegében valamennyi ritka betegségre is igaz) a pontos regiszter
elkészitése, egységes, molekuldris monitorozas, az alkalmazott készitményeknek a szervezetben levé
szintjének mérése és az ismeretek lehetd legszélesebb korbe valo eljuttatasa, az oktatasi rendszer,
amely a kiilonbozo régiok illetve klinikai ellatasi szintek szakembereinek ,,szintre hozasaval” igyekszik
azonos esélyeket teremteni. A gyogyszerészeknek valamennyi pillérben fontos szerepe lehet, azonban a
gyogyszerterapias szint mérése kapcsan a szlikséges beavatkozasok, vagy korrekciok megtervezését az
innovativ, fejlett terapias gydgyszeralkalmazas esetén klinikai gyogyszerész nélkil szakmailag
megalapozatlannak, igy elképzelhetetlennek tartom. Az oktatasban - legyen az betegoktatas,
diagnosztikai szakemberek és klinikusok tovabbképzése, szakgydgyszerészek képzése - szintén fontos
lancszem lesz a klinikai gyogyszerész.

Egyre szorosabb lehet tehat a beteg és a gydgyszerész kozotti kapesolat a kutatastdl kezdve a betegnek
torténo kiadasig illetve a gydgyszerhatas értékeléséig. A betegek bevonddnak a kutatasba és
innovacidba, de a gyogyszeriparral, engedélyezéssel, gydgyszerkereskedelemmel, elosztassal,
gyogyszerészi terapias tanacsadassal, mellékhatas bejelentéssel is ,szakért6i”, partneri kapcsolatba
keriilnek a gyogyszerészekkel. A ritka betegségek esetében a gydgyszerészek szerepkore féleg a klinikai
gyogyszerészet terén alakulhat at, mivel a gyogyszerek atvétele-betegnek torténd elosztasa-a személyre
szabott terapiak hatastani adatgydjtései, de akar a finanszirozashoz, gy6gyszerar-tamogatashoz
szilkséges adatok feldolgozasaban, specialis adatbazisokban vald jartassaguk jol hasznosithaté a
klinikak, korhazak menedzsmentje és az egészségpolitika szamara is. Ugyanakkor mindez Gjfajta tudast



és a klinikai gyogyszerészek képzésének is a megujitasat hivja eld. A ritka betegek esetében a személyre
szabottsag és a gyogyszergyartok kozelsége, valamint a szoros kontroll miatt attevodik a hangsuly a
ritka betegségek szakértdi kozpontjaira, ahol a klinikai gydgyszerészek hid szerepet tolthetnek be a
diagnosztikai szakemberek, a kezeléorvosok, rehabilitacids szakemberek, egyéb ellatok és a beteg
kozott.

Ki és hogyan segitheti el6 a ritka betegek és gyogyszerészek partnerré valasat?

Sokszor hangoztatott, de a gyakorlatban nem mindig teljesild elvaras, hogy a beteg megfelel6en
tajékozott legyen, hiszen ez sokat segithet gydgyulasaban. Az egészségligyi ellatok mellett a
betegszervezetek is sokat segithetnek a betegek eligazodasaban, tdmogatasaban, innovativ
terapiakhoz juttatasban a klinikai vizsgalatokon keresztiil. Hazankban az innovativ gyartokat tomorité
szovetség, az AIPM példaul az Egészségértés Dij meghirdetésével valamint a Betegszervezetek
Akadémiajanak (Beta) a létrehozasaval igyekszik segiteni a betegszervezeteken keresztiil a betegeket.
Az Eurdpai Unio és az eurdpai innovativ gyogyszergyartdk altal életre hivott EUPATI (Terapias Innovacio
Eurdpai Betegakadémiaja) Ot éve szintén azért jott létre, hogy olyan tudast adjon at az eurdpai
betegszervezeteknek, és ezaltal a pacienseknek, amellyel egyenrangl partnerként vehetnek részt a
kutatasokban, s6t akar a gyogyszerhatdsagi munkat is segithetik tapasztalataikkal. Mint azt mar az
eléz6ekben megbeszéltiik, az Eurdpai Gyogyszeriigyi Szervezet (EMA) és a EURORDIS is szorosan
egylttmikodik, ami a ritka betegekségek és arva gyogyszerek szakmai bizottsagaiban, betegakadémiak
és kozos kutatasok szervezésében is realizalodik.

Az EUPATI 6t éves mUikodése alatt driasi, a laikusok szamara is befogadhat6 tudas-, és
tapasztalatanyagot gy(ijtott 6ssze, amelyet tobb mint fél tucat nyelvre leforditottak mar, és a szervezet
internetes konyvtarabol barki szamara hozzaférhetd. A nemzetkozi betegakadémia szamos tanfolyamot
is szervezett, amelyekbdl "szakértd paciensek" keriilnek ki.

Ugy latom én is, hogy az EMA-hoz hasonldan a magyar gydgyszerhatdsag gy tlinik hasonlé nézeteket
vall, hiszen az Orszagos Gyogyszerészeti és Elelmezés-egészségiigyi Intézet is kinyitotta a kapuit
nemcsak a gydgyszerészek, klinikusok, hanem a laikusnak szamité betegek el6tt is: szamos olyan
szakmai forumot és tovabbképzést szervezett az utdbbi 1-1,5 évben, ahol a gydgyszerészek és
klinikusok mellett a betegek bevonasara, oktatasara is lehetéséget biztositottak. A legutobbi
farmakovigilancia témajd tovabbképzésen - ahol egy olyan EMA altal inditott nemzetkozi
farmakovigilancia programot (SCOPE) mutattak be, amelybe szintén szorosan bevontdk a
betegképviseleteket is - a RIROSZ elndke mellett az EUPATI ritka beteg képvisel6k, a Betegszervezetek
Magyarorszagi Szovetsége, a Nemzeti Betegforum, valamint az Innovativ Gyogyszergyartdk Egyesiilete
illetve altaluk létrehivott Beta is jelen volt.

Itt ragadjuk meg az alkalmat, hogy a Fehér Holl6 olvaséi is megismerkedhessenek a
farmakovigilanciaval. Mit jelent maga a fogalom és mi a jelent6sége szamunkra?

A sz6 etimoldgiai értelmezését mellGzve, egyszerlien a gyogyszerek folotti 6rkodést jelenti. A
farmakovigilancia elsésorban a gyogyszerbiztonsagot célozza. Mire hasznaljuk?



- Mellékhatasok bejelentése.

- Hatasossag értékelése.

- Off-label (indikacion tali) alkalmazas. E szénak értelme, hogy egy gyogyszert nem arra a célra
hasznaljuk, amire eredetileg kitalaltak, de valamilyen pozitiv hatast varunk téle. Ilyen alkalmazas esetén
minden hatast be kell jelentenie a kezel6orvosnak az engedélyez6 hatdsag felé, mert a jelenlegi hazai
szabalyozok szerint az off-label alkalmazasa engedélyeztetéshez kotott. Megfelel6en kihasznalva, még
béven tartogathat pozitiveredményeket a gyogyszerelésben és kivald adatgylijtési lehetdség lehet.

Ajelenlegi farmakovigilancia bejelentési helyzetrdl szinte minden szakmai forumon elhangzik, hogy a
gyogyszerészi hatosag szakemberei elégedetlenek azzal a hazai ,helytelen gyakorlat”-al, hogy kevés a
bejelentés, a betegellatok és klinikai gyogyszerészek féleg a stlyos mellékhatasokat gydjtik.
Véleményem szerint a szervezett adatgydijtés a klinikailag hatékony eljarasokkal kapcsolatos
lehetéségek kiterjesztését jelentenék, javulhatna a betegbiztonsag, tobb és megbizhatd gydgyszerelési
adat, mindségi indikator, magabiztosabb gyogyitast eredményezne a ritka betegségek gydgyitasa terén
is. Az is egyre tobb kockazatot okoz, hogy egyre nagyobb szamban kerlilnek forgalomba az Ggynevezett
~fokozott felligyelet alatt all6 gyogyszerek”, ami egy Uj gyakorlati Utmutatast hozott a kéztudatba.

Mit kell tudnunk a fokozott felligyelet alatt allo gyogyszerekrol?

Az Eurdpai Unidban bevezetésre keriild Uj eljaras eredményeként fekete haromszoggel jelélik azokat a
gyogyszereket, amelyek a gydgyszerhatdsagok fokozott feliigyelete alatt allnak.

A fokozott felligyelet alatt all6 gyogyszerek betegtajékoztatdjaban, és az egészségiigyi szakembereknek
sz0616 alkalmazasi elirdsban 2013 6szét6l kezdve egy fekete szind, forditott haromszog szerepel, a
haromszog jelentését megmagyarazo rovid mondattal:

W Ezagydgyszer fokozott feliigyelet alatt 3ll.

A fekete haromszoget minden EU-tagorszagban hasznalni kell a fokozott felligyelet alatt allo
gyogyszerek azonositasara. A jelolés a gyogyszerek kiilsé csomagolasan és cimkeszévegén viszont nincs
feltlintetve. Mit lizen ez a fekete haromsz6g? Minden gyogyszer megfigyelés alatt all, amint forgalomba
keriil. Azokat a gyogyszereket, amelyeket fekete haromszoggel jelolnek, az egyéb készitményekhez
képest még intenzivebben monitoroznak. Ez altalaban azért van igy, mert ezekrél a gyogyszerekrol
kevesebb informacio all rendelkezésre, mint mas gydgyszerekrdl. Példaul azért, mert a készitmény még
Uj a piacon vagy azért, mert korlatozott adat all rendelkezésre a hosszu tavd hasznalatara vonatkozéan.
Fontosnak tartom kiemelni, hogy a fekete haromszog nem azt jelenti, hogy a gydgyszer alkalmazasa
nem biztonsagos. Az alabbi esetekben kap egy gydgyszer fokozott felligyelet alatt allo statuszt:

- Ha olyan Uj hatdéanyagot tartalmaz, amelyet 2011. januar 1. utan engedélyeztek.

- Ha bioldgiai készitmény, példaul vakcina vagy plazmabdl (vérbdl) kinyert gydgyszer, amely
hasznalataval kapcsolatban korlatozott tapasztalat all rendelkezésre.

- Ha engedélyezését valamilyen feltételhez kototték (a forgalmazonak tovabbi adatokat kell
szolgaltatnia a gyogyszerrdl) vagy kiilonleges korlilmények kozott engedélyezték (amikor a forgalomba
hozatali engedély jogosultja valamilyen kivételes ok miatt nem tud atfogo adatokat szolgaltatni, példaul
éppen a ritka betegségek kezelésére szolgald készitmény esetén).



- Ha a gydgyszert forgalmazo cégnek kiegészitd vizsgalatokat kell végeznie, példaul azért, hogy tovabbi
adatokat szolgaltasson a gyogyszer hosszuU tavu alkalmazasarol vagy a klinikai vizsgalatok soran
tapasztalt nagyon ritka mellékhatasrol.

Az Eurdpai Gyogyszeriigynokséghez tartozé farmakovigilancia kockazatértékeld bizottsag
(Pharmacovigilance Risk Assessment Committee, PRAC) dontése alapjan mas gyogyszerek is fokozott
felligyelet ala vonhatok.

Nyilvanosan is elérhet6 a fokozott felligyelet alatt allé gyogyszerek listaja?

Az Eurdpai Gydgyszeriigynokség 2013.04.25-én kozzétette a fokozott felligyelet alatt allo gydgyszerek
listajat, melyet a PRAC minden hdnapban fellilvizsgal. Egy gyogyszer engedélyezésekor vagy az
életciklusa alatt barmikor felkertilhet a listara. A listan a gyogyszerek legalabb 5 éven keresztiil
maradnak, illetve addig, amig a PRAC Ugy dont, hogy torli 6ket a listardl. Bizonyos idé eltelhet, egy
gyogyszer listahoz adasara vagy eltavolitasara vonatkozo6 dontés, és a frissitett betegtajékoztatod
forgalomba keriilése kozott. Ennek oka, hogy beletelik valamennyi idébe, amig a frissitett
betegtajékoztato fokozatosan levaltja a mar az EU piacon lévé régebbi készletet. Ezért el6fordulhat,
hogy a listan mar megtalalhato6 egy hatdanyag, de a betegtajékoztaté még nem tartalmazza a fekete
haromszdget. A legfrissebb lista letdlthetd az Eurépai Gydgyszeriigynokség, illetve a OGYEI honlapjardl:
Fokozott feliigyelet alatt allé készitmények listaja (2013. 04.25.)

Nagyon fontos, hogy a jelentés mddszerét és modjat minden a ritka betegséggel él6 beteg, és 6ket
segitd szakértd ismerje! Az Eurdpai Gydgyszeriigyi Hatdsag (EMA) és a nemzeti hatdsagok szoros
szakmai kapcsolatot alakitottak ki a betegszervezetekkel illetve altaluk létrehozott betegakadémiakkal
- mint példaul a mar emlitett Beta és az OGYEI).

Melyek azok a gyogyszerszedéssel, gydgyszerek hatasaival kapcsolatos adatok, amelyeket fontos lehet
bejelenteni annak érdekében, hogy a kutatdkat, gyartdkat, hatosagokat egyarant segitsiik?

Minden olyan kiilonleges informacid, aminek az ismerete azért kiilonésen fontos, mert normal
kortilmények kozott nem feltétleniil fordul eld indikacid, avagy normal koriilmények kozott a gyogyitd
személyzetet is varatlanul érhetik:

- Terhesség, vagy szoptatas alatti szedés (alkalmazas)

- Gyermeknek adott gyogyszer esetén mindenkor fontos lenne, hiszen a gyermekeken végzett igen
kisszamu vizsgalat miatt nagyon kevés a rendelkezésre allé adatunk.

- Addikci6 - szokatlan hozzaszokas, megvonasi tiinetek, vagy rebound hatas (a gyogyszer megvonasat
kovetden az allapot stlyosabb, mint a kezelés el6tt)

- Hatastalansag

- Interakcidk - furcsa hatasok mas gyogyszerek, vagy élelem egylittes magahoz vétele

- Gyogyszerelési hibak - kihagyas, tuladagolas, tulfogyasztas (abuzus)

- Varatlan kedvezé hatas



Hogyan tudjak feliigyelni a gydgyszerhatosagok a gydgyszereket engedélyezésiik utan?

A gyogyszerhatdsagok akkor engedélyeznek egy gyogyszert, ha a klinikai vizsgalatok eredményei azt
mutatjak, hogy az alkalmazasabdl szarmazo elény meghaladja a kockazatokat. A klinikai vizsgalatokban
viszonylag kevés beteg és csak korlatozott ideig vesz részt. A vizsgalatokban részt vevo betegeket alapos
koriltekintéssel valasztjak ki és szorosan szabalyozott koriilmények kozott ellendrzik allapotukat. A
valds életben azonban a klinikai vizsgalatokban részt vevé betegeknél sokkal nagyobb szamu csoport
alkalmazza a gydgyszereket, akik egyéb betegségben is szenvedhetnek, illetve mas gydgyszereket is
szedhetnek. El6fordulhat, hogy néhany kevésbé gyakori mellékhatas csak gydgyszer hosszabb tavu és
tobb betegnél valé alkalmazas soran jelentkezik. A fent emlitett okok miatt rendkiviil fontos a
gyogyszerek monitorozasa az utan is, hogy forgalomba keriiltek. A forgalmazdk (nagy- és
kiskereskeddk) és a hatésagok rendszeresen gylijtik a forgalomban lévé gydgyszerekkel kapcsolatos
informaciokat annak érdekében, hogy valos életbeli alkalmazasarol tapasztalatokat szerezzenek. Ezen
informacidkat az eurdpai szabalyozé hatdsagok szorosan figyelemmel kisérik, hogy
megbizonyosodjanak arrol, hogy a gydgyszerek alkalmazasabdl szarmazd elényok tovabbra is
meghaladjak a kockazatokat.

Az Eurdpai Unidban ugyanazokat a modszereket alkalmazzak a gydgyszerek monitorozasara annak
érdekében, hogy az egyes tagallamokban gyUjtott informaciot a tobbi gydgyszerhatdsag is
felhasznalhassa. Ez az eljaras lehet6vé teszi a hatdsag szamara, hogy széleskori ismeretekre
tamaszkodva hozzon dontéseket, valamint, hogy a betegek biztonsaga érdekében sziikség esetén
gyorsan intézkedjen, példaul figyelmeztesse a betegeket és az egészségligyi szakembereket, vagy
korlatozza a gyogyszer alkalmazasat.

Miben kilonboznek a ritka betegek gydgyszerei a gyakori betegségek gydgyszereitdl a gyogyszerészet
szempontjabdl?

Ez a kérdés nem valaszolhaté meg egyszerlen. Itt tobb szempontot, kérdést kell megvizsgalnunk.

- Amennyiben mar ismerjiik a diagndzist és a korlefolyast, van-e lehetdségiink kiviilrél bevitt anyaggal
beavatkozni?

-Van-e annyi ritka beteg, akiken a gydgyszeres terapiat, Uj technoldgiat kiprébalhatjuk?

- Ha mar van megfelel6 szamu beteg, akkor milyen kéltségekkel kell szamolnia a gydgyszer-hatéanyag
kutatdinak, majd a gyogyszer eléallitoinak, a finanszirozonak? Szamolhaté-e egyaltalan megtériilés,
azaz a bevételek fedezik-e a raforditasokat?

- Afinanszirozo képes-e néhany beteg érdekében nagyobb Gsszeget elkiiloniteni a tarsadalmi javakbdl,
az allamhaztartas szamara torténo befizetésekbdl?

- A kevés betegszam miatt klasszikus human klinikai vizsgalatokra nem minden esetben van lehetdség,
ezért kiemelten fontos kérdés, hogyan mérhetd, értékelhetd a gydgyszer hatasossaga, illetve a terapia
eredményessége?

Sok ritka betegség hatterében valamilyen genetikai eredet( elvaltozas talalhatd. Hogyan tud ezzel a
jelenséggel megbirkozni a gyogyszerészet?

A gyogyszerészet is egyre fokozddo fejlodésen megy at. Amig az elmult 100 évben a kémiai alapu,
els6sorban a megfelelé hatdanyag kifejlesztésén illetve orvosok, gydgyszerészek altali alkalmazasan




(gydgyszerelésen) volt a hangsuly, igy az utdbbi évtizedekre a gyakori betegségek kezelésére mar
sikeriilt megnyugtatd megoldast adni. A jelen kor a biotechnoldgiardl szél, amely sokrétlibb
megoldasokat kinal mind a kutatdsi, mind az el6allitasi oldalon, bar ezek joval koltségesebb eljarasok.
Szazadunk masodik negyede varhatéan mar a géntechnoldgiai kora lesz. A géntechnoldgia biztosabb
valaszt fog adni a genetikai betegségekre. Az ezt kovet6 korszak a nanotechnoldgiai korszaka lesz, de
ezeknek a gyogyszereknek a varhatd hatasa a jelen korban alig josolhaté meg, egyel6re csak hipotézisek
léteznek.

Egyvalamit mar most leszogezhetiink: a mai klasszikus gyogyszerészet jelents valtozason fog atmenni,
ha 6nall6é szakmaként fenn akar maradni. Redlisabbnak latom egy genetikai, technoldgiai és
gyogyszerészi komplex tudomany kifejlodését.

Meg lehet-e oldani egy ritka beteg gyogyitasat pusztan gyogyszerekkel?

Avalaszomat a beszélgetésiink elején mar megadtam, csak ott az arva készitmények esetében
beszélgettiink err6l. Hatarozottan allitom: nem lehet. Egyiitt kell gondolkodni az orvosnak, a
genetikusnak, a gyogyszerésznek, a dietetikusnak, a gydgytornasznak, a védénonek és még
sorolhatnank sok egyéb szakértét, akiknek lényegében holisztikus megkozelitést és szoros szakmai
egyuttm(ikodést kell tudni kialakitani a valdban hatasos terapia érdekében. A ritka betegségek szakértéi
kozpontjainak létrehozasaval ez az elvaras reményeink szerint teljesiilni fog.

Talan folosleges - a fentiek elérebocsatasa utan - hangsulyozni, hogy az igen draga diagnosztikai és
terapias eljarasok csak a megfelel6 szakértelem, célzott alkalmazas és jartassag birtokaban valhatnak
koltséghatékonnya, vagy igazolhatdva az azok anyagi hatterét megteremtd adéfizetd tobbi polgar
szemében. Ezért nagyon fontos a diagnosztikai, terapias kozpontokba koncentralni az eréket, az
atfedések elkeriilése, a ritka betegségek kutatasi programjainak monitorozasa céljabdl is.

Ismert tény a ritka betegek korében, hogy ugyanazon ritka korkép esetében is nagyon kiilonb6zé lehet a
betegek allapota, kiilonb6z6 kiséré betegségek, tarsult kronikus elvaltozasok miatti tiinet egylittesek
sokszor szinte felismerhetetlenné teszik a mar enciklopédikusan egyébként leirt ritka diagnézis
felismerhet6ségét. Hogyan lehet akkor ilyen bonyolult egylitthatok mellett, tulajdonképpen személyre
szabni a gyogyszeres terapiat?

A kérdés bonyolult, a valaszt prébalom egyszeribben megvilagitani. Egy komplex tlinetcsoportra, vagy
korképre nem lehet olyan komplex gyogyszert elvarni, mint egy multivitamin. Ami farmakolégiailag
(gydgyszeresen) befolyasolhato, ott gydgyszert fognak alkalmazni, ahol ez nem lehetséges, ott mas
szakteriilet ismerGi avatkoznak be. Mindezek 0sszefogasanak szintén a Szakért6i Kozpontok lehetnek az
osszefogdi.

Ha ennyire bonyolult és sok évet igénybe vevé egy ritka betegségre hatéanyagot eléallitani,
elképzelhetd az az eset, hogy amikor a Szakértdi kozpontban a klinikusok megkérdezik a
gyogyszerésziiket, akkor & a gyakori betegségekre kifejlesztett gyogyszert javasolhatja?

Bizonyos esetekben igen, azonban ezeknek a lehetéségeknek szama igen csekély. Ha masképp lenne,
most nem beszélgetnénk errél. A problémat fokozza, hogy a megtériilés még mindig az egyik



legfontosabb szempont a gyartok szamara. Napjainkban vilagszerte vonnak ki forgalombol egy
egyébként biztonsagos és hatasos készitményt, pusztan mert tul kicsi a betegszam. Koltéinek tlinhet a
klinikai gyogyszerész részérél is a kérdés: mi lesz azokkal a készitményekkel, ahol még kevesebb a
varhato betegszam? Hiszen éppen a tavalyi edinburghi konferencian hallottuk a brit el6addktél, hogy
utdbbi idében elkezdték alkalmazni az Gn. ,nagyon ritka” (,,ultra orphan”) kategdriat, ahol olyan
korképeket is elkilonitenek a csoporton beldl, ahol az el6fordulasi gyakorisag < 1:10000 lakos.

Hogyan képzelhet6 el az individualis, személyre szabott gydgyszerkészités? Lehet, hogy nemis
gyogyszerészek, gyogyszervegyészek fogjak a jovo gyogyszereit eldallitani?

A jové nagy kérdése lesz még, hogy ki is késziti majd el ezeket a készitményeket. Az egyetemi (gradualis)
oktatas még a maban gondolkodik. A kbzforgalmu gydgyszertar sajnos a kereskedelmi szinten maradt
meg, amig a személyre szabott gydgyszerek eléallitasa nagy technoldgiai eszkozigényt, és komoly
személyi felkésziiltséget igényel majd. A genetikai laboratériumok megfejtik a kddot, de a
gyartolizemek java része még nincs felkésziilve a fejlett terapias készitmények el6allitasara. A jové
kérdése, hogy a komoly megtériilésre dolgozd gyarak fel tudnak-e késziilni darabos eléallitasra vagy a
néhany éve futurisztikusnak tliné, ma mar valos gyakorlatként latott 3D-s gydgyszernyomtatasra?
Mindez a jové nagy kihivasa, de mar ma kell Gjragondolni a folyamatokat.

Napjainkban alapvetd elvaras a betegszervezetek részérdl, hogy aktiv szereploi legyenek a
gyogyszerfejlesztéseknek is és még szorosabb legyen a kapcsolatuk a gyogyszerészekkel, kiilonosen a
klinikai gyogyszerészettel. Ha valdban komolyan vessziik ezt az elvarast, milyen szerepet télthet be
valéjaban egy ritka beteg a gydgyszer innovacidban illetve a gydgyszerbiztonsagbhan a
gyogyszerbiztonsagi vezetd gydgyszerész szemével nézve?

Sziikségiink van minden adatra, ami a lehetséges betegszamot, illetve a hatasok és mellékhatasok
megélésével, a finanszirozhatdsaggal és a hozzajutashoz vald lehetdségekkel kapcsolatos. Fontos
viszont, hogy a betegszervezetek is szervezettek legyenek, tudjanak (legalabb paran) megfelel6en
kommunikalni. Fontos, hogy a betegszervezetek tudatosan és adatvédelmi szempontbdl is biztonsagos
kommunikacios csatornakat, féleg internetes kozosségi médiumokat hasznaljanak. A fejlesztésekbe,
kutatasokba pedig célszerti olyan tagokat, betegképvisel6ket bevonni, akik erre megfeleléen
felkésziiltek. Tehat Gjra a mar emlitett képzés, betegoktatas fontossagat tudom csak kihangsulyozni.




Annak ellenére, hogy az OGYEI mar tartott oktatast a betegszervezeteknek, a Beta férumai is
rendszeresek, én mégis hasznosnak tartanam, ha legalabb a Ritka betegségek szakért6i kozpontjaiban
is, a maguk betegségeire fokuszaltan olyan betegoktatasokat szervezhetnének, amelybe a klinikusok és
a klinikai gyogyszerészek mellett a genetikusokat, diagnosztikai szakembereket, az orvos- és
gyogyszerész hallgatokat valamint a betegek egyéb segitGit (pl. rehabilitacios és életmdd terapeutak,
dietetikusok, apoldk, gondozdk) is bevonnak. Ugyanis az in vivo készitmények, diagnosztikumok,
gyogyszerek, egyéb terapias készitmények mindaddig amig az ember tapcsatornajatdl kezdve a
vérkeringésén at a neurohumoralis rendszerén keresztiil fejtik ki a hatasukat, szamos egyéb vagy
hasznos vagy zavaré mar oda bejuttatott anyaggal (étel, ital, nikotin, drogok, stb.) vagy mas terapias
hatasok eredményével (pl. sugarkezelések, magneses rezonancia, lézersugarak, meditacios technikak,
stb.) talalkoznak, azokkal vagy hasznos vagy karos kapcsolatot alkotva. Miért ne lenne fontos tehat
ezeknek az egyéb, sok esetben komplementer terapiaknak a képviselGivel is szoros szakmai
kapcsolatba kertilnilik, akar kozos képzésekben részt venniiik a gydgyszerészeknek?

Célszer(inek latszik az is, hogy ezek az oktatasok id6vel akkreditaltak legyenek, valamint az oktatasokat
szinten tartas végett megismételjék mind a betegszervezetek, mind a szakértdi kzpontok.

Koszonjlik a hasznos gydgyszerészi tanacsokat!
En is kdszondm a lehetdséget!
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BONGESZ0 FETEZET A RTTKAK KONYVESPOLCARA

Garzuly Ferenc, Toth Csaba, Kalman Bernadette:
Ritka betegségek, kiilonleges korformak a szimultan
terhességtél a foltos lazig

A konyv alcime szerint ,,Esettanulmanyok orvosoknak és
orvostanhallgatéknak”. En azonban ajanlom mindenkinek a
konyvespolcara, aki csak kozelébe keriil a ritka vagy diagnozis
nélkil él6 betegeknek vagy betegségeknek, legyen az a
gyogyszereket kutatdja, az érintett beteg dpoldja, gondozdja,
szocialis segit6je, a betegszervezet, de akar az Ujsagiro.
A szerzok jelenlegi és el6zd konyvei ritkan eléforduld vagy
kulonleges format 6lt6 betegségeket mutatnak be, a
szombathelyi Markusovszky Egyetemi Oktatokdorhaz kazuisztikai
(esetismertetési) konferencidin megbeszélt koreseteket, a
masodikként megjelent konyvben a Debreceni Egyetem Ritka
Betegségek Tanszékének hasonlé eseteivel egyitt. A kiadvany
hidnyt p6tlé mi az orvosok és orvostanhallgatok képzésében,
mert az esetorientalt tovabbképzést szolgalja: a betegségek itt
nem egyes orvosi szakteriiletekbe zartan és nem szimpla
felsorolasban szerepelnek, hanem komplex egységiikben,
hétkoznapi megjelenésiikben, a betegek panaszaival, korjeleivel,
vizsgalati leletekkel, radiologiai és egyéb képalkoto diagnosztikus
felvételekkel, szovettani, molekularis biologiai és patoldgiai
eltérésekkel egyiitt. Az orvosi adatok sok olyan emberi sorsot
tiikroznek, olyan betegeket mutatnak be kiszolgaltatott
helyzetiikben, esetleg halalos fenyegetettségiikben, amelyekben
lehet, hogy a mienkéhez hasonlé térténésekre ismeriink.
Szamunkra, ritka betegséggel él6k szamara biztat6 a konyv azon
szandéka, miszerint a beteg torténetek - és kiilonosen fontos ez a
ritka betegségek szempontjabol - élményszerliek legyenek,
érzelmeket ébresszenek, és ezért tartdsan rogziiljenek, hogy az
orvosi tevékenységek ezekben a kiilonleges helyzetekben is
betegkozpontlak, ugyanakkor eredményesek lehessenek.
A konyv barki szamara megvasarolhatd, a RIROSZ konyvtaraba
egy internetes konyvértékesiténol (webaruhaz) szereztiik be
kedvezményes aron




Ritkan beteg’?@
Ritka beteg”

Kedves Erdeklédé!

Kiting hirlink van az On széméra, ha
- a masodik kerdésre igennel valaszolt,
- csaladjaban, ismeretségi korében van olyan, aki ritka betegséggel él.

Létrejott Magyarorszagon a
Mentdov Informacios Kozpont a Ritka Betegekert

Forduljon hozzank bizalommal, ha ritka betegséaggel kapcsolatban
- informaciora van szUksége,
- hosszl ideje nem tud diagnézishoz jutni,
- megfeleld szaktudassal és tapasztalattal rendelkezd
orvosra van szuksége,
- megfelelt oktatasi vagy szocialis intezmenyt keres,
- szocidlis Ugyekkel kapcsaolatos kérdése van,
- sorstarsakat keres,
- erdekeit kepviseld szervezetet keres,
- barmilyen eguéb problemaja, észrevétele van!

SEGELYVONAL

Elerhetdsegeink:

www.mentoov.rirosz.hu
mentoov@rirosz.hu

ARITKA BETEGEKERT
06179045 33
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