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A ritka betegségek ellatasanak
aktualis kérdesei

Pogany Gabor dr.

Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El8k Orszagos Szdvetsége, Budapest

A kozlemény célja a ritka betegségek jelenlegi helyzetének és ezen beliil a magyarorszagi allapotanak a leirdsa. Bemu-
tatjuk a kozelmalt nemzetkozi és hazai fejleményeit, amelyek ismerete elésegitheti a mindennapi orvosi gyakorlatban
a ritka betegek ellatasat. A ritka betegséggel ¢é16k az egészségiigyi ellatorendszer szamara sokszor ,,lathatatlanok”,
mert csak néhany ilyen betegségnek van betegségek nemzetkozi osztilyozisi (BNO-) kédja. A koriilbelil 800 000
ritka beteg a gyakori megbetegedésben szenved$khoz képest is Oridsi hatrinyban van. Fontos nemzeti és nemzetkozi
1épések torténtek az utdbbi id6ben e hatranyok csokkentésére. A magyar Ritha Betegségek Szakértii Kizpontok hiva-
talosan kinevezésre kertiltek, és igy szamos egészségiigyi szolgaltatd csatlakozni tudott a megalakuld enrdpas referen-
cinhilézatokhoz. A Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k Orszdgos Szovetsége létrehozta a ritkabetegség-
specifikus Mentdov Informdicids Kozpont és Segélyvonalat. Ezek a 1épések el6segitik a Ritka Betegségek Nemzeti Terv
végrehajtisit, annak ellenére, hogy annak a formalis elfogadasi folyamata ideiglenesen megakadt az egészségiigy
hittérintézményeinek Gjraszervezése miatt. E fejlemények hozzijarulhatnak a betegutak jobb kialakitisihoz, és igy
lerovidithetik az érintett csalidok bolyongdsit az egészségiigyi, oktatasi és szocidlis ellitdsok labirintusiban. A ritka
betegségekben szenveddk elltasaval kapcesolatos nemzeti stratégia megvalésitdsa sziikséges ahhoz, hogy javitsunk a
ritka betegeket ellatd egészségiigyi szolgaltatisok rendszerének jelenlegi szervezettségén és hatisossigan, hogy felké-
szitstik az egészségiigyi, oktatasi, szocialis szakembereket és magukat a betegeket is a rendszer minél jobb kihaszna-
lasara. A tervszer( ellatas célja, hogy minden ritka beteg a lehetd legrovidebb id6 alatt kapjon diagnézist annak érde-
kében, hogy idében hozzaférhessen a sziikséges ellitishoz és timogatishoz, végeredményben csokkentve a beteg és
csalddja megprobaltatisait és a tarsadalom terheit.
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The actual questions of the care of rare diseases

The aim was to present the actual situation of rare diseases, especially to characterize the circumstances in Hungary.
The most important developments were summarized which could help the care of rare disease patients in the every-
day practice.

There are around 800 000 patients with rare diseases in Hungary. The lack of information leads to ,,invisibility” for
the health and social care system (most of them without ICD code). Therefore, these patients still have a huge dis-
advantage even when compared to the patients of common diseases. Important national and international measures
took place in the last years to decrease these disadvantages. The Hungarian Centres of Expertise were officially ap-
proved, thus several health care providers were able to get membership in the forming European Reference Net-
works. The rare disease specific “Lifebelt” Information Centre and Help Line was established by HUFERDIS. These
steps assist the implementation of the National Rare Disease Plan, although its formal approval process has temporar-
ily stopped because of the reorganization of the health care system.

The summarized developments can contribute to define better patient directions, and thus decrease the family knocks
about the maze of health, social and educational systems. The realization of Rare Disease National Strategy is needed
to improve the current fragmentation of services and enable patients and health, social and educational professionals
to provide and use best practice care. This will ensure that all patients with rare disease cannot only be diagnosed
quickly, but also have timely access to the care and support that they need, resulting in a decreasing burden of fami-
lies and society.
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Roviditések

BNO = betegségek nemzetkozi osztilyozasa; EESzT = Elekt-
ronikus Egészségiigyi Szolgaltatisi Tér; ¢ePAG = (European
Patient Advocacy Group) Eurépai Betegképviseleti Csoport;
ERN = (European reference network) eurdpai referenciahalé-
zat; EU = Eurdpai Unié; EURORDIS = (European Organisa-
tion of Rare Diseases) Ritka Betegségek Eurdpai Szervezete;
ICD = (International Classification of Diseases); RB = (rare
disease) ritka betegség; RIROSZ = (HUFERDIS: Hungarian
Federation of People with Rare and Congenital Diseases) Ritka
és Velesziiletett Rendellenességgel El8k Orszdgos Szovetsége

»Nem mindig lehet megtenni, amit kell,

de mindig meg kell tenni, amit lehet.”
(Bethlen Gabor)

A jelen tanulmany célja 6sszefoglalni azokat a fontos, ko-
zelmultbeli hazai és eurdpai fejleményeket, amelyek is-
mercte megkonnyitheti a mindennapi orvosi gyakorla-
tot, hiszen egy ritka betegséggel szembekeriil6 szakember
sokszor érezheti tigy, hogy a lehetetlenre villalkozik,
amikor segiteni préobal a betegen. A minden oldald er6-
forrashidny szélsGséges esetét példazoé ritka betegségek-
nél az altalanos informAaciéhidny miatt nehéz a betegutak
megtalalasa, kialakitisa. A betegek és szakembereik is
agy érezhetik magukat, mint a régi sarkkutatok, akik ma-
gukra utaltan, hosszt nappalokon ¢és éjszakikon it bo-
lyongtak a nagy fehérségben, szinte segitség ¢és timpont
nélkiil. Szerencsére az utdbbi évtizedekben, a szivos ha-
zai és nemzetkozi egytittmiikodés eredményeként, jelen-
t6s haladas tortént ezen az el6zGekben elhanyagolt terii-
leten is.

A Ritka Betegségek Szakért6i Kozpontok
szerepe a mindennapi orvosi gyakorlatban,
ugy is mint a Ritka Betegségek Nemzeti
Terv pillérei

Ritka betegségnek (RB) Eurdpaban az olyan, életet fe-
nyegetd vagy krénikus rokkantsigot okozd betegséget
nevezziik, amelynek prevalencidja alacsony (<1,/2000),
és specialis, Osszetett feladatot jelent a veliik val6 foglal-
kozis [1]. Bar egy betegség csak néhiny beteget sujt,
mivel tobb mint 6000-8000-féle ritka betegség ismert,
ezért ¢ betegségek akar 800 000 embert is érinthetnek
hazankban (Eurépaban korilbeliil 27-36 milliét) [2, 3].
Osszességiikben a ritka betegségek tehit nem ritkdk,
ezért kezeli az Eurdpai Unié (EU) is népegészségiigyi
prioritdsként a jogaik és esélyegyenlGségiik biztositasat
[3, 4]. Eurdpa-szerte komoly szakmai eréfeszitések tor-
ténnek annak érdekében, hogy e betegcsoportba tarto-
z6k ellatasa, a betegségek korai felismerése, megfeleld
kezelése megtorténjen.

A sulyos, ritka betegséggel é16k 6ridsi hatranyban van-
nak, még a gyakori betegségben szenvedd betegtarsaik-
hoz képest is. Az egyenként keveseket érint6 betegségek
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ismereteinek hidnya miatt kevés a hozzaért§ szakember,
igy sokdig nincs megfelel§ diagnézis, és ezért adekvat
kezelést sem tudnak kapni az érintettek [5, 6]. A sok fe-
lesleges kezelés hatalmas terhet jelent az egészségiigy
szdmdra is [6]. Az érintettek nem taldlnak sorstirsakra, a
szakmai oldalrél kevés a kutatds, a gydgyszer, az ellatasi
tapasztalat [7]. A legtobb esetben a ritka betegség a he-
lyes kezelés megtalaldsa esetén sem gyogyithatd, de a be-
tegek képességei fejleszthetSek, és az dllapotuk a legtobb
esetben lényegesen javithat6.

Mindezen gondok megolddsira az Eurépai Tanics
ajanlasainak is megfelelen [8] sziiletett meg hazankban
a 2020-ig sz0l6 Ritka Betegségek Nemzeti Terve szakpo-
litikai stratégia [9]. E szakmai program kidolgozasa
2009 és 2014 kozott, minden érdekcsoport bevonasaval,
széles kord egyeztetéssel, nemzetkozi egyiittmiikodés-
ben valosult meg, ami végeredményben az érintettek tel-
jes egyetértését titkkrozte. A program elkészitése soran a
Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel El6k Orszagos
Szovetsége (RIROSZ) [10] eddig két nemzeti és két
nemzetkozi konferenciat rendezett (idén oktéber 20-dn
volt az 6todik, mely mar a megvaldsitassal foglalkozott).
A projekt magyar honlapjan [11] minden sziikséges hat-
téranyag, a konferencidk Osszes anyaga, valamint az el-
készitett hivatalos dokumentumok is megtalalhaték.
Hasonl6 szerepet tolt be a RIROSZ altal évente megren-
dezésre keriil6 Ritka Betegségek Vilagnapja is (minden
év februdr utolsé hétvégéjén), amely tevékenyen segiti
el6 a kérdésnek a nagyobb nyilvanossig szamara valé 4j-
bél és tjbdl hozziférhetévé tételét [12]. A stratégia
angol verzidjat, az emberi erGforrasok miniszterének en-
gedélyével, 2013 Gszén kildték ki az Eurdpai Unid szd-
mira, azonban egy sziikséges kozigazgatasi eljards kere-
tén beliil itthon még nem keriilt elfogadasra. A Ritka
Betegségek Nemzeti Terve kitér a szakemberek megfelel§
képzésére, a sziikséges diagnosztikus eszkozokkel, sze-
mélyi és technikai hattérrel rendelkez6 szakértSi koz-
pontok létrehozasara, racionalizalt betegutak kialakitdsa-
ra, valamint a hatirokon ativel6 egészségiligyi ellatas
megszervezésére is. Sajnilatos, hogy koltségvetés nincs
hozzarendelve a terv végrehajtasahoz, igy a finansziro-
zast dltaldnossigban az egészségiigyi kiaddsok részeként
kellene megvaldsitani. Az intézményi atszervezések so-
ran kialakult 4 dllamtitkarsagi struktaraban a Ritka Be-
tegségek Nemzeti Tery végrehajtasa az Orszagos Tiszti
Féorvosi Feladatokért Felel6s Helyettes Allamtitkarsig
Egészségfejlesztési és Szlrési Koordinicids FSosztilya-
hoz kertilt [13].

A nemzeti tervvel Osszhangban, tobbéves szervezd-
munka utdn, 2015 nyardn hivatalosan is kinevezésre ke-
rilltek a Ritka Betegségek Szakértdi Kozpontjai a velik
egytittmikodé kisebb gyodgyitd kozpontokkal egyiitt
(gyakorlatilag a négy orvosi egyetem e betegekkel foglal-
kozé halézatai). Ez a tény azért volt Orvendetes, mert
igy az ellatéhelyek , lathatébbd” valtak, a betegutak szer-
vezése konnyebbé valt, és nem utolsésorban lehetSségiik
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nyilt, a most megalakult europai referenciabilozatokhoz
(ERN) torténd csatlakozasra [14].

A Ritka Betegségek Szakérti Koézpontjai, a tobbi eu-
ropai orszighoz hasonléan, mir eddig is tobb helyen
mikodtek hazinkban, néhol csak egy-egy ritka beteg-
ségre vagy bizonyos csoportjukra szakosodva, mdshol
pedig a ritka betegségek széles spektrumaval foglalkozva.
Azonban ezek az ellaitéhelyek spontan alakultak ki, az ott
dolgozé szakemberek érdeklédésének megtelelGen, 6sz-
szehangolas, szabalyozottsig és hivatalos elismertség
nélkil. A betegek kozott sokszor ,,szajhagyomany” Gtjan
terjedt, hogy ,,hova érdemes menni”, és az egész rend-
szerre az esetlegesség volt jellemzd. Esetleges volt, hogy
egy szakember hajlandé-e ,,hobbiként” beleasni magat
egy-egy specidlis szakteriiletbe, és esetleges volt az is,
hogy az ,,odatartozé” ritka betegnek sikeriil-e és mikor a
megfelel ellaitdhelyre jutnia. Tobbszor csak felndttkor-
ban kiteljesed6 kérképekrdl is sz6 van, amely egészen
specialis szemléletet kovetel, és sokszor lehet magyariza-
ta a késedelmes diagnosztikanak [15]. A fentiek is szere-
pet jatszanak abban, hogy a ritka betegségben szenved6k
hétranyosabb helyzetben érezhetik magukat a gyakori
betegségben szenvedS6khoz képest is [16]. A veliik vald
kielégit6 foglalkozas egyediili titja az eréforrds-koncent-
ricib, vagyis az ellatds kozpontokba szervezése. Csak eb-
ben az esetben koncentrilhaté a sziikséges tudds, hiszen
csak ekkor tud a szakember is elegendd szaimu beteggel
taldlkozni, megfeleld mértékd tapasztalatot szerezni.
Egyes, igen alacsony eléfordulasi gyakorisiggal biro ritka
betegségek esetén csak legalibb kontinensmértékd Osz-
szefogissal lehet kielégitéen ellatni ezeket a betegeket.
Vagyis elég lehet egész Eurdpaban néhany ,,betegségspe-
cifikus” szakért6i kozpont, ahol viszont az osszes ha-
sonl6 beteget el tudjik latni. Ehhez azonban a szakem-
bereknek és a szakértSi kozpontoknak lathatoknak kell
lenniiik és tudniuk kell egymasrél, hogy pontosan hol,
ki, mihez ért. Ezért kell a szakért6i kdozpontokat konti-
nensszintd halézatba szervezni.

A szakért6i kozpontok eurdpai
referenciahal6zatai

A 24 eurdpai referenciahdlézat létrehozasa torténelmi
jelent6ségti 1épés, hiszen az EU ezzel megkezdte a na-
gyon kiilonboz6 tagillami egészségligyi rendszerek
harmonizildsat, annak ellenére, hogy eddig nem finan-
szirozott ilyesmit, mivel az egészségiigy tagillami kom-
petencia. A f6 cél, hogy a kiiléonb6z§ orsziagok kozti ella-
tasbeli kiilonbségek végiil megsziinjenek! Egy-egy hilo-
zat célja egy ritka betegség- vagy egy hasonlé sziikség-
letekkel rendelkez$ betegesoport ellatisi, gondozasi
mindségének javitisa. Ezen egyiittmiikodés tobb eurd-
pai orszag kozpontjainak tudds- és tapasztalati halézata.
Az Osszeurdpai tudis és tapasztalat a nemzeti szinten
meglevd lehetdségek kiegészitésével, timogatisaval éri el
a min&ségbeli javuldst. A kiilonb6z6 halézati aktivitas
alapelve, hogy elsGsorban a tapasztalatot osszak meg,

vagyis inkabb a tudds mozogjon, ne pedig a beteg kény-
szeriiljon utazni, amikor csak lehet. Minden eurdpai be-
teg elényére szolgil majd egy ilyen rendszer, még akkor
is, ha egy adott hilézat szakértSi kdézpontjai nem min-
den orszagban talalhaték majd meg)!

A betegségek rendkiviil nagy szima miatt lehetetlen
lenne mindegyik szaméra egy kiilon halézatot létrehozni
és menedzselni. Ezért a Ritka Betegségek Eurdpai Szakér-
t0i Bizottsaga hossztt munkaval kidolgozta és elfogadta,
hogy milyen betegségcsoportoknak lesz ERN-je. A cso-
portositis tobbféle clv figyelembevételével tortént: diag-
nosztikai moédszertan, klinikai szakteriilet (példaul neu-
rolégia, nefrolégia), klinikai csoportok (példaul genetikai
betegségek, metabolikus betegségek), intervencios terii-
letek (példaul transzplanticidk, génteripidk) tekintetbe-
vételével. Az Eurdpai Bizottsag végiil 24 ERN létesitését
hatdrozta el ez év tavaszin, amelyekben tobb mint 900
egészségligyi szolgiltatd vesz részt, tobb mint 300 kor-
hdzbdl, 26 tagillambdél. Hazankbdl a négy RB szakértdi
kozpont 13 egészségiigyi szolgaltatdja tudott csatlakoz-
ni, ahogy az 1. tdblizat mutatja. A legtobb halézatba a
Pécsi Tudomanyegyetem hirom klinikdja tudott bekap-
csolodni, mig a legtobb klinika a Semmelweis Egyetem-
r6l csatlakozott.

Sajnos tizenkét hal6zatban még nincs magyar partner,
annak ellenére, hogy léteznek nemzetkozi hird tudo-
manyos csoportjaink e teriiletek tobbségén. Fontos
megemliteni, hogy az ERN-ck uniés timogatisban ré-
szesiilnek majd mind az ellatds koordindcidjira, mind
tovabbi kutatdsok finanszirozasara. Célként fogalmazha-
té meg, hogy tovabbi hazai szolgaltatok bekapcsolddasa-
val ne maradjon halézat magyar résztvevd nélkiil.

Az ERN-ek létesitésének és munkdjinak elGsegitésére
az EURORDIS mir 2016-ban elinditotta az eurdpai be-
tegképviseleteket (European patient advocacy groups —
¢PAGs). A képvisel6ket demokratikusan valasztottak
meg, 8k részt vesznek a referenciahdlézatuk gytlésein,
osszegyUjtik a betegeik véleményét, ezeket tovabbitjik a
halézatoknak. Kozel 100 ePAG-képviseld kozott csupan
hdrom magyar van még, a kovetkezd valasztasok 2018-
ban esedékesek.

Az Orphanet szerepe

Az Orphanetet (www.orpha.net) 1997-ben a francidk
alapitottik, amely az Eurépai Bizottsig timogatasival a
BNO-11 kidolgozdsinak fontos miihelyévé vilt. A gon-
dot az okozza, hogy a jelenleg a vilig legtobb orszigi-
ban alkalmazott BNO-10-ben a sokezernyi ritka beteg-
ségbdl csak koriilbeliil 250 rendelkezik BNO-kéddal,
vagyis e betegségek zome lithatatlan a statisztikdink és
finanszirozasi rendszereink szimara, akadilyozva az op-
timalis elltasszervezést. Igy a BNO-11 tervezése sordn
tobb ezer ritka betegséget is kivinatos megfelel§ kdddal
ellatni. A mér 40 orszdg kozremiikodésébdl dllé6 Orpha-
net konzorcium ezért dolgozta ki az ,,Orphanet ritka
betegség némenklatarajat” (Orpha-kodok), amely nél-
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1. tiblazat

| A létrejott eurdpai referenciahdlézatok, a magyar szakértdi kozpontokbdl csatlakozott egészségiigyi szolgdltatokkal

Referenciahil6zat Budapest Debrecen Pécs Szeged
ERN RITA Immunoldégiai és DE KK Bér-
autoinflammiciés gyogyaszati Klinika
betegségek
ERN BOND Csontbetegségek
ERN EURACAN Felndéttkori rikok (szolid ~ Orszdgos Onkologiai
tumorok) Intézet
ERN GUARD- Szivbetegségek
HEART
ERN ReCONNET  Kot8szoveti, izom- és
csontrendszeri betegségek
ERN ITHACA Velesziiletett fejlédési PTE Klinikai
rendellenességek és ritka Koézpont Orvosi
értelmi akaddlyozottsigok Genetikai Intézet
Endo-ERN Endokrin betegségek SE II. Belgyogydszati
Klinika
ERN EYE Szembetegségek
ERN TRANS- Gyermektranszplanticié
PLANT-CHILD
ERN EuroBloodNet Hematoldgiai betegségek
ERN CRANIO Archasadékok és orr-, fiil-, PTE Klinikai
gégerendellenességek Kozpont Orvosi
Genetikai Intézet
ERN RARE-LIVER  Mijbetegségek
MetabERN Oroklédé metabolikus DE KK RBSZK és
rendellenességek Klinikai Genetikai
Tanszék
VASCERN Ritka multiszisztémds SE Viarosmajori Sziv- és
vascularis betegségek Ergyogyaszati Klinika
ERN-RND Neurologiai betegségek SE Genomikai Medicina PTE Klinikai
és Ritka Betegségek Koézpont Orvosi
Intézete Genetikai Intézet
ERN EURO-NMD  Neuromuscularis SE Genomikai Medicina PTE Klinikai
betegségek és Ritka Betegségek Kozpont Orvosi
Intézete és Genetikai Intézet
II. Gyermekgyogyaszati
Klinika
ERN LUNG TiidEbetegségek
ERKNet Vesebetegségek
ERN Skin Bérrendellenességek SE B&r-, Nemikoértani és DE KK Bér- SzTE SZAKK
Béronkoldgiai Klinika gyogydszati Klinika
ERN ¢UROGEN Urogenitalis betegségek
ERN EpiCARE Epilepsziak
ERNICA Oroklott és velesziiletett

rendellenességek

ERN GENTURIS

PTE Klinikai
Koézpont Orvosi
Genetikai Intézet

Genetikai tumorkockdzata
szindrémak

ERN PaedCan

Gyermekrikok SE II. Gyermek-

gyogyaszati Klinika

DE KK RBSZK: Debreceni Egyetem Klinikai Kézpont Ritka Betegségek Szakért6i Kozpont
PTE: Pécsi Tudomanyegyetem

SE: Semmelweis Egyetem, Budapest

SzTE: Szegedi Tudomanyegyetem

SZAKK: SzTE Szent-Gyorgyi Albert Klinikai Kézpont, Szeged
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kiilozhetetlen a ritka betegségek egészségiigyi és kutatasi
informdcids rendszerekben torténd megjelenésének javi-
tisihoz. A BNO-11-ben torténd alkalmazasukig is az
curdpai orszigok zome elhatirozta az Orpha-kédok
hasznalatit a BNO-10 alkalmazdsa mellett, annak kiegé-
szitésére. E folyamat koordindlisit hazinkban is dllam-
titkari megbizott végzi. Az Orphanet egyben egy pdrat-
lan informaciés forrds is a ritka betegségek teriiletén,
amelynek célja, hogy magas szinvonalt informéciot szol-
galtasson a ritka betegségekrdl, és egyenlSé hozzaférést
biztositson a kialakitasra keriilt tudisbazishoz minden
érdekelt fél szamdra.

Ahhoz, hogy mind a szakmai, mind pedig a betegkép-
viselet terén Magyarorszag jobban bekapcsoldédhasson az
eurdpai rendszerekbe, nagyon fontos, hogy a szakértéi
kozpontjaink, szakembereink és civil szervezeteink ldtha-
téva valjanak az Orphanet rendszerben (tehat regisztral-
janak oda), és haszndljak ellitbmunkdjuk sorin az
Orpha-kédokat! Ezen a nagy gondon segit, hogy az
Orpha-kédok bekertiltek a hazai kozponti egészségiigyi
informatikai szolgiltatis (Elektronikus Egészségiigyi
Szolgaltatisi Tér — EESzT) fogalomrendszerébe, a be-
tegprofil adatai kézé. Igy harmonizélva az eurépai eréfe-
szitéssel [17] lehetévé vilik, hogy a ritka betegségek lat-
hatéva valjanak.

A RIROSZ és a Ment66v Informacios
Kozpont és Segélyvonal szerepe

Mivel a ritka betegek hdtranyait és ellitisuk gondjait el-
sGsorban az informdcidk hidnya okozza, ezért hozta létre
és miikodteti a RIROSZ a Mentdov Informdicios Kozpon-
tot és Segélyvonalat, ezen a téren egyediili hazai egészség-
tigyl informacids szolgaltatisként [18]. Célja, hogy a
ritka betegséggel é16k és kornyezetiik idSben juthasson a
szamukra sziikséges, helytallo, szakszer(i informaciéhoz,
és ennek birtokdban megfeleld egészségiigyi, szocidlis,
oktatasi ellatashoz. Felhasznalébarat médon, sok csator-
nan és innovativan, a tajékozdédas mellett a kapott infor-
miécié felhasznaldsat is segiti. A hagyomanyos telefonhi-
vasokat (segélyvonal: 061,/790-4533) webes feliiletek —
mint e-mail, sorstarskeresé kozosségi portal, sajat honlap
(http://mentoov.rirosz.hu), hirlevél — és szamos egyéb
szolgaltatas egésziti ki. Az ellen6rzott és megbizhatéd
forrasbol szarmazé informécidk birtokiban kénnyebbé
és gyorsabbd vilhatnak a gyakran kanyargés betegutak.
Ezzel nemcsak az egyes betegek élete valik konnyebbé,
hanem az egészségiigyi ellaitérendszert is megkiméli a
driga és sziikségtelen vizsgalatok, beavatkozdsok elvég-
2€sét8l. A Mentdov Informicios Kozpont és Segélyvonal
csatlakozott az Eurépai Ritka Betegségek Segélyvonal-
hil6ézathoz. A kbzpont nemcsak a betegeknek tud infor-
miciét és segitséget nytjtani, hanem az érintett szakem-
bereknek és dontéshozoknak is. Ez utébbiak szimdra
az ellatasszervezést megnehezits ,lathatatlansig” okoz-
ta informdaciéhidnyon segit a kozpont adatgydjtése. A ti-
jékoztatast adattarak és adattirakat mdkodtetd szerveze-

tekkel valé egytittmiikodések alapoztik meg (mint pél-
ddul az Orphanet).

A kozpont nem csak a ritka betegségekkel foglalkozd,
szik szakmai kozpontok szamara tud segitséget nyaj-
tani. Kiemelten fontos lenne elérni, hogy egy adott be-
teg kivizsgilasa sordn, mar az alapellitisban, a napi
gyakorlat szintjén is szamoljanak a ritka betegség lehetd-
ségével. Az alap-, illetve a szakellaté intézmények a to-
vabbi ellatds lehetGségeirdl kaphatnak segitséget a Mentd-
0von keresztiil.

A kozpont jovobeli terveiben szerepel minél tobb rit-
kabeteg-csalad elérése, az egészségiigyi dolgozok ritka
betegségekkel kapcsolatos szakmai kompetencidjinak
fejlesztése, a szakmapolitika rendszeres informaildsa.
Ezek osszessége gyorsabb diagndzisokat, hatékonyabb,
esetenként id6ben elkezdett kezeléseket eredményezne
a betegeknél.

Kovetkeztetés

A ritka betegségek tobbsége életet veszélyeztetd, kréni-
kus lefolyasa, korai haldlozdssal vagy nagymértéki élet-
mindség-romlassal jar, mig mas korképek — korai felisme-
rés és kezelés esetén — lehet6vé teszik a normadlis életvitelt.
Hosszt tivon gyakran a fizikai és/vagy mentalis képessé-
gek csokkenéséhez vezetnek, a gyermekek folyamatos
dpolasra szorulhatnak, a felnSttkort megérék szamos
esetben képtelenek munkat vallalni, illetve allandé fel-
igyeletet, gondozast igényelhetnek. A csalidok sokszor
felbomlanak, nehéz gazdasigi helyzetbe sodrdédnak, el-
szigetel6dnek, a tarsadalom periféridjara szorulnak.
Ugyanakkor nekik is joguk van a tobbiekével azonos esé-
lyd gyogyulashoz az igazsigossig, egyenlSség és szolida-
ritds elve alapjan. A ritka betegek nemcsak a tirsadalom
tobbségével, hanem a tobbi beteggel szemben is hat-
ranyos helyzetben vannak, nemcsak a betegség, hanem
az altalanos informdacidhidny és ennek kovetkezményei
miatt.

E bonyolult és 6sszetett probléma megoldasira ha-
zankban is elkésziilt az atfogod, tobb diszciplinit egybe-
foglal6 Ritka Betegségek Nemzeti Terve. E program
célja volt a szakért6i kdzpontok és betegutak kijelolése,
hogy az érintetteknek javuljon a diagnézishoz és a meg-
felel6 mindségi ellatashoz vald hozzaférése.

E nemzeti terv, a realitisokat figyelembe véve, nagy-
részt a forrasok atszervezését, koncentraciéjat, hatéko-
nyabb felhasznaldsit és szervezett miikodését jelenti.
A hatékony betegutak szervezésével és kozpontokban
torténd ellatassal rovidithetS a betegség felismerése és
diagnosztizdlasa kozt eltelt id6, elkeriilhet a félrediag-
nosztizélas, s igy Osszességében és hosszi tivon csok-
kenthetSk az egészségbiztositas és szocidlis ellatds koltsé-
gel.

A fentiek megvaldsitisinak legfontosabb feltételei te-
remtédtek meg a Ritka Betegségek Szakértdi Kozpont-
jainak és az eurdpai referenciahdl6zatoknak a létrehoza-
saval.
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Mindehhez a RIROSZ és tagszervezetei a nemzeti
tervvel Osszhangban létrehozott informaciés szolgdlta-
tassal igyekszik hozzdjirulni. A Mentdov Informdicios
Kozpont és Segélyvonal segitségével az érdekl6d6 betegek
és csaladtagjaik, a szakemberek és a dontéshozok is nap-
rakész és hiteles informacidhoz juthatnak a ritka betegsé-
gekrdl, ellatasuk lehetséges modjairdl, illetve arrdl, hogy
kérdés esetén hova tudnak fordulni. Osszeurdpai felmé-
rés szerint ez a ritka betegek altal leginkabb igényelt szo-
cilis szolgéltatis, amely relativ kis befektetéssel (koril-
beliil évi 1040 millié Ft) fenntarthaté. Ezenfelil a
nemzeti terv kivitelezésének fontos részeként a széles
kord egytttmiikodés kivalo példajat nyajtja, ezért célsze-
rdi kihaszndlni a benne rejl6 lehetéségeket!

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirasa, illetve a kap-
csol6dd kutatébmunka anyagi timogatasban nem része-
stilt.

A cikk végleges valtozatit a szerzG elolvasta és jova-
hagyta.

Erdekeltségek: A szerzének csalidtagja érintettsége révén
személyes érdekeltsége, hogy a ritka betegségek tigye
Magyarorszigon is el6rehaladjon.

Koszonetnyilvanitas

Koszonet illeti a RIROSZ ¢és tagszervezetei képviselSit és vezetdit,
valamint a Ritka Betegségek Szakértdi Bizottsiganak tagjait.
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