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(matineja ob svetovnem dnevu redkih bolezni)

Ljubljana, 28. februarja 2024 — »Do leta 2017 smo bolnikom s Stevilnimi redkimi boleznimi lahko zgolj
zdravili simptome, saj nismo imeli zdravil, ki bi spreminjala potek bolezni. Danes pa lahko nekatere bolnike
pravoCasno odkrijemo in zdravimo, zato se lahko usmerimo na preprecevanje zapletov bolezni in
poskrbimo, da je bolezen ¢im blazja,« je nevrolog izr. prof. dr. Damjan Osredkar, predstojnik Klinicnega
oddelka za otrosko, mladostnisko in razvojno nevrologijo Pediatricne klinike UKC Ljubljana, na matineji ob
svetovnem dnevu redkih bolezni povzel poloZaj na podrocju redkih bolezni v Sloveniji.

Dogodek je pripravilo ZdruZenje za redke bolezni Slovenije, ki Ze vrsto let opozarja na pomen zgodnjega
odkrivanja in obvladovanja redkih bolezni, pa tudi na izzive, s katerimi se sreCujejo osebe z redkimi
boleznimi in njihovi najblizji.

Nacionalni register nemalignih redkih bolezni Republike Slovenije

V prvem delu matineje so predstavili sistemsko ureditev redkih bolezni v Sloveniji, ki jo je v zadnjem letu
zaznamovala vzpostavitev Nacionalnega registra nemalignih redkih bolezni Republike Slovenije. »Slovenija
bo s tem imela enoten, centraliziran in dobro voden pregled nad redkimi nemalignimi boleznimi. Register bo
lahko neposredno koristen za osebe z redko boleznijo, saj bo omogocal vpogled v pacientove podatke drugi
ustanovi, ¢e bo to potrebno za potek zdravljenja, na primer v urgentni situaciji. Poleg tega tudi druzinskim
zdravnikom omogoca vpogled, kaj se godi z njihovim pacientom,« je pojasnil prof. dr. Tadej Battelino,
predstojnik Klinicnega oddelka za endokrinologijo, diabetes in presnovne bolezni na Pediatricni kliniki UKC
Ljubljana. Poudaril je neposredno korist registra za posameznika z redko nemaligno boleznijo, pa tudi za
nacrtovalce zdravstvenega varstva na drzavni ravni sistema, ZZZS in ministrstvo za zdravje, ki nacrtujejo
neprestano izboljSevanje oskrbe ljudi z redkimi boleznimi.

Register vsebinsko vodi Pediatri¢na klinika, sicer pa je postavljen na serverjih Nacionalnega instituta za javno
zdravje (NUJZ), kjer so ga razvili v sodelovanju s Pediatri¢no kliniko in ministrstvom za zdravje. Jure Janet iz
NIJZ je pojasnil, da je register nastal v okviru sistema e-zdravje in je del sistema zVem. »Gre za zelo varno
platformo, hkrati pa je zelo preprost za uporabo in vnos podatkov. Uporabniki lahko izkoristijo tudi druge
storitve, ki jih omogoca portal Zvem; recimo vnasalci podatkov lahko vidijo, katera zdravila oseba jemlje,
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omogoca pa tudi vnos genetskih informacij. Ker gre za spletno aplikacijo, omogoca dostop vsem, ki imajo
pravice za to. Zaenkrat ga uporablja samo Pediatri¢na klinika, predvidevamo pa, da se bo krog uporabnikov
Siril,« je dejal Janet in poudaril, da gre za zgodbo o uspehu, kako lahko s sodelovanjem hitro pridemo do
boljSega posredovanja informacij, pomembnih za obravnavo pacienta..

»Ceprav hemofiliki e imamo svoj register, zelo pozdravljamo Siritev registra, saj re$uje naso skrb: ko
hemofilika nezavestnega pripeljejo v urgentni center, nam ne pise na celu, da imamo redko bolezen, zaradi
katere ne smemo biti operirani brez transfuzije,« je dejal Joze Faganel, predsednik ZdruZenja za redke
bolezni Slovenije.

Pediatrinja, subspecialistka za presnovne bolezni doc. dr. Mojca Zerjav Tansek iz Pediatri¢ne klinike UKC
Ljubljana je poudarila, da bo register redkih bolezni zaradi Stevil¢nosti in znacilnosti redkih bolezni vedji
zalogaj kot register, ki obravnava zgolj eno bolezen. »Register je zaenkrat bolj epidemioloski, nadgradili pa
ga bomo v klini¢ni register, kar pomeni, da bo v njem zapisana Zivljenjska zgodba vsakega bolnika: kako je
zdravljen, kdo ga spremlja, dosezki zdravljenja, pa tudi nacrti za obravnavo v prihodnosti,« je dejala.

RazSiritev nabora presejalnih testov pri novorojenckih

Register pa ni edina novost zadnjega obdobja na podrocju redkih bolezni. Slovenija je namrec razsirila nabor
presejalnih testov pri vseh novorojenckih. »S Siritvijo nabora redkih prirojenih bolezni, ki jih odkrivamo s
presejalnimi testi za novorojencke, bo Pediatri¢na klinika UKC Ljubljana ostala med tistimi centri v svetu, ki s
presejanjem odkrivajo najveéje Stevilo prirojenih bolezni pri novorojencih in s tem omogocamo nasim
novorojencem s takojSnjo obravnavokar se da ugoden razvoj,« je poudaril pediater izr. prof. dr. Urh Groselj
s Pediatri¢ne klinike UKC Ljubljana. Poudaril je pomen prepoznavanja potreb oseb z redkimi boleznimi, saj je
vse ve€ ucinkovitih zdravil, ki lahko preprecujejo posledice teh bolezni.

Joze Faganel je poudaril, da je Slovenija ena redkih drzav, ki to ucinkovito izvaja Ze vec desetletij poleg
nekaterih drugih drZav z javnim zdravstvenim sistemom in tako dosega skoraj popolno odkrivanje redkih
bolezni ob rojstvu, mdr. tudi zato, ker prakticno vse matere rojevajo v porodnisSnicah, o cemer v ZDA ne
moremo trditi. Doc. dr. Mojca Zerjav Tansek je dodala, da so bili vsi otroci, ki so bili novo odkriti po zaslugi
programa presejanja novorojenckov, sprejeti na njihov oddelek, ki ga zaradi Siritve programa presejanja
Caka Zivahno leto z novimi kadrovskimi izzivi.

Center za redke bolezni

Na Pediatri¢ni kliniki so v zadnjem letu tudi ustanovili Center za redke bolezni, ki naj bi povezoval vse
aktivnosti, ki se na tem podrocju odvijajo na kliniki, predvsem organizacijo dela interdisciplinarnih timov.
Prof. dr. Groselj je povedal: »Center pomeni celovito infrastrukturo za pomo¢ vsem otrokom z redko
boleznijo, ki so obravnavani na Pediatri¢ni kliniki, to pa je velina primerov pediatricne populacije z redko
boleznijo v Sloveniji. Na centru so zaposleni tudi psihologi, ki bodo lahko pomagali osebam z redko
boleznijo. Center koordinira tudi aktivnosti, povezane s presejanjem novorojencev, z novoustanovljenim
nacionalnim registrom za redke bolezni in z vklju¢evanjem v evropske referen¢ne mreze na podrocju redkih
bolezni.«
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Nacionalna kontaktna tocka za bolnike z redkimi boleznimi

Na Pediatricni kliniki deluje tudi Nacionalna kontaktna tocka za bolnike z redkimi boleznimi, ki je bila po
besedah doc. dr. Zerjav Tansek leta 2016 ustanovljena, da bi bolnike izobraZevala o redkih boleznih. »Za bolj
optimalno delovanje te spletne strani si Zelimo boljSo kadrovske podpore, saj imamo Se veliko nacrtov.
Delovanje Centra in Nacionalne tocke se prepleta in se bosta v bodoce zdruzila. Center naj bi predvsem
zagotavljal multidisciplinarno ekipo strokovnjakov, ki bi bolnikom z redkimi boleznimi pomagala s Stevilnih
vidikov ter sodelovala tako pri diagnosticiranju kot pri planiranju vodenja posameznika z redko boleznijo pri
t.i. tranziciji k strokovnjakom za obravnavo odraslih,« je povedala TanSek. Faganel pa je dodal, da si bolniki
sploh ne Zelijo »tranzicije«, saj poteka v obcutljivi dobi odras¢anja. Zato bodo zagovarjali posnemanje t.i.
»bernilskega modela« za cisti¢no fibrozo, kjer so v center vklju€eni specialisti pulmologi tako za obravnavo
otrok kot za obravnavo odraslih.

Zivljenje osebe z redko boleznijo

V drugem delu matineje pred svetovnim dnevom redkih bolezni 29. fbruarjem so predstavili Zivljenje oseb z
redko boleznijo skozi oci druzbe.

JoZetu Faganelu (roj. Leta 1947 so tezko obliko hemofilije odkrili kmalu po rojstvu, ko so se pojavile
krvavitve v sklepe in miSice. »Rekli so, da bom Zivel po statisti¢ni oceni najve¢ 15 let. Svojo mladost sem
vecinoma prelezal v postelji, po mamini zaslugi sem se ucil doma in dobival pri preverjanju znanja odli¢ne
ocene. Kadar sem bil iziemoma pokonci, sem vedno naredil kako neumnost in je spet prislo do krvavitve.
Vsako leto sem bil vsaj en dan na poti v onostranstvo. A vsakokrat, ko so me sprejeli v bolniSnico, se mi je
stanje zelo izboljsalo Ze zaradi mobiliziranja moci, da bi hitro prisel domov.

Danes imam 76 let in Zivim predvsem po zaslugi napredka medicine. Ni mi treba vec za vsako krvavitev v
bolniSnico, ampak si profilaktiéno zdravljenje vsakih nekaj dni vbrizgavam v Zilo sam doma. Moja dva vnuka
sta oba podedovala hemofilijo, po shemi »od dedka preko njegovih h¢erk na vnuke, po zaslugi takojSne
diagnoze ob rojstvu Ze na osnovi pregleda popkovni¢ne krvi, profilakticnega zdravljenja in skrbi starSev
nimata prav nobene okvare v sklepih.

Po zaslugi nasega imenitnega zdravstvenega sistema so nam t.i. draga zdravila na voljo v neomejeni kolicini,
dolznost nas bolnikov pa je, da jih pravilno jemljemo in poro¢amo v register. Hvalezni moramo biti zdravim
ljludem, ki vsak mesec placujejo zdravstveno zavarovanje, Ceprav ne hodijo k zdravniku. Po njihovi zaslugi,
ker ne porabijo svojega prispevka v zdravstveno »blagajno« so na voljo draga zdravila za redke bolezni.«

Tea Cernigoj Pudnjak zaradi spinalne misi¢ne atrofije (SMA) uporablja invalidski vozi¢ek. Prostodu$no
prizna, da jo to seveda definira. A na vprasanje, ali pogresa hojo, izzivalno odgovarja s protivprasanjem: »Ali
vi pogresate letenje?«



DAN REDKIH BOLEZN

»Nikoli nisem hodila, tekla, plezala, skakala ... Vendar pa Zivim zelo aktivno, ker se trudim Ziveti kot vsi ostali.
Hodila sem v obicajno osnovno Solo in se druzila s soSolci, ki so mi pomagali pri vsem. Danes sem visoko
izobrazena poslovna Zenska in delam s polnim delovnim c¢asom. Seveda ni vedno lahko, a ¢e je okolje
arhitekturno prilagojeno in imas ob sebi ljudi, ki so ti v podporo, ti fizicno pomagajo in te sprejemajo kljub
omejitvam, lahko Zivi§ popolnoma prilagojeno ustvarjalno Zivljenje,« je povedala Tea Cernigoj Pudnjak, ki je
zaposlena na Drustvu distrofikov Slovenije in je sekretarka ZdruZenja za redke bolezni, desna roka
predsednika.

JoZica Preskar Filipci€ je bolnica z redko krvno boleznijo in tudi predsednica Drustva bolnikov s krvnimi
boleznimi. »Zbolela sem pri 39 letih, moji héerki sta bili takrat v obdobju odras¢anja. Taka bolezen zaznamuje
celotno druzino. Skupaj smo $li skozi leto, dve borbe.

Povedali so mi, da je diseminirani plazmocitom neozdravljiva bolezen. Leta 2011 je veljalo, da lahko bolezen
le zazdravijo za 3 do 4 leta ... A potem so priSla nova zdravila in vsi smo zelo hvalezni, da po 13 letih Se vedno
Zivim. Zal se je plazmocitom ponovil in lani so mi drugi¢ presadili kostni mozeg. Biti mora$ psihi¢no zelo
mocan, da se po taki izkusnji vrne$s nazaj v Zivljenje. Tudi sama potrebujem psiholosko podporo, saj je
Zivljenje z boleznijo vedno teZje.

Marsikdo mi rece, da super izgledam. Ugotavljam, da mi ljudje verjamejo, da sem zares bolna samo takrat,
ko izgledam slabo, ko sem bleda in povsem brez las zaradi zdravil.

A trdno verjamem, da bomo tudi za plazmocitom neko¢ dobili zdravilo, ki pozdravi, saj je res tezko vsak
mesec Cakati izvid in trepetati ali bo pozitiven ...«

Danica Kopac¢ Maletic je predsednica in ena od pobudnic za ustanovitev Drustva Kengurujcek, ki zdruzuje
male bolnike s prirojenimi in pridobljenimi okvarami celotnega prebavnega trakta. »Moj 29-letni sin je Ze 27
let na parenteralni prehrani. Starsi bolnikov s podobnimi boleznimi smo se pogovarjali, da je treba nekaj
storiti. Zato smo ustanovili drustvo. Tudi preko medijev smo se borili za priznanje pravic naSih bolnikov.
NovejSa zakonodaja zdaj omogoca, da eden od starSev otroka, ki potrebuje tako skrb, ostane doma in dobi
nadomestilo za izgubljeni dohodek. Vsako no¢ namrec vstajamo in otroku menjamo vrecke s parenteralno
prehrano, da mu omogocimo mirno noc.

Trudimo se podpirati starSe, omogo¢amo jim psihosocialno pomo¢, predvsem pri obvladovanju stresa, zato
jih izobrazujemo s pomocjo razlicnih strokovnjakov. Letos bomo Ze 22. organizirali druzinski tabor,
organiziramo pa tudi predavanja za ucitelje po Solah. Pomembno je, da si delimo medsebojno izkusnjo in si
pomagamo. Caka pa nas $e veliko dela, da bomo omogo¢ili bolj$e Zivljenje nasim bolnikom tudi potem, ko
dopolnijo 18 let,« je povedala Danica Kopa¢ Maletic.

Franc Span po odstranitvi Zelodca zaradi raka zdaj Zivi z redko motnjo, ki se imenuje sindrom kratkega
Crevesja z odpovedjo prebavil. »Bolezen je meni in moji druzini porusila idealno Zivljenje. Ni enostavno, ko ti
povedo tako diagnozo, niti za bolnika niti za njegovo druzino. Skozi kemoterapijo in operacijo smo S§li
optimisticno, ker smo pri¢akovali, da bom potem relativnho normalno Zivel. Pri meni se Zal ni izteklo tako.
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Zivljenje se mi je po odstranitvi Zzelodca popolnoma spremenilo. TeZave mi je delala prehrana. Imam sicer
veliko Zeljo, da bi jedel, ker imam apetit, a ne morem vec uZivati hrane. Zato sem pristal na parenteralni
prehrani, ki si jo vnasam po katetru in me drzi pri Zivljenju. Ce se pregre$im, imam dan ali dva strasne
bolecine, kot da bi imel Zerjavico v trebuhu, zato raje ne poskusim vec¢ hrane. Smem zauzite le manjso
kolic¢ino blage juhice.

Moja bolezen je r es huda stvar, a danes se s tem ne ukvarjam ve¢, ker sem s tem Skodoval sebi in druZini.
Razmislil sem, kaj mi je v Zivljenju pomembno. Imam Zeno, dva sinova, ¢udovita vnuka in vnukinjo, kolege iz
pevskega zbora — vsi so sprejeli mojo bolezen in mi pomagajo. Z Zeno in celotno druZino zadnjega pol leta
zivimo normalno — kar je pa¢ normalno za nas. Zaenkrat mi telo in volja dopusc¢ata, da lahko po¢nem tudi
lepe stvari. Z druzino gremo, kamor hocemo, a povsod nas spremlja parenteralna prehrana, tudi na morje in
v hotel. Treba je paziti na vnos te prehrane, kar nam omogoca miren spanec.«

Ko bolezen ni vidna, je bolniku lahko Se teije

Izr. prof. dr. Nada Rotovnik Kozjek, spec. anesteziologije, vodja enote za klinicno prehrano, ki se na
Onkoloskem institutu posveca skrbi za ustrezno prehranjenost bolnikov, je opozorila, da bolniki s sindrom
kratkega C¢revesja z odpovedjo prebavil nimajo lahkega Zivljenja, ker njihova bolezen ni vidna. »Celo v
zdravstvenem sistemu je veliko nepoznavanja te redke bolezni, ki te lahko v konéni fazi ubije. Vseeno pa se
bolniki pogosto sre¢ajo z vprasanjem sogovornika, zakaj potrebujejo parenteralno prehrano, ko pa tako
dobro zgledajo,« je povedala in dodala, da pravilna prehrana ni nujno tista, ki po smernicah za zdravo
Zivljenje velja za zdravo prehrano, ampak tista, ki jo posamezen bolnik ali ¢lovek potrebuje.

Klinicna psihologinja dr. Bernarda Logar ZakrajSek iz UKC Ljubljana je poudarila, da je s stalis¢a obravnave
bolnikov z redkimi boleznimi idealno, ¢e so profili za podporo Ze na voljo. »Tako lahko z vsakim bolnikom
pois¢emo individualne vire zascite, ki ga lahko podprejo pri Zivljenju z boleznijo. Kroni¢ne bolezni ne
spremenijo le Zivljenja bolnika, ampak Zivljenje celotne druZine in njegovega SirSega okolja. Ker so tudi
podporniki bolnikov zaradi bolezni v druzini izpostavljeni stresu, duSevnim motnjam, prilagoditvenim
tezavam, depresiji ... morajo prav tako imeti na voljo vso podporo,« je dodala.

Druzinski zdravnik potrebuje veliko znanja, da pomisli na redko bolezen

Druzinska zdravnica asist. dr. Milena Blaz Kova¢ iz Zdravstvenega doma Ljubljana, enota Siska, je poudarila
pomen prepoznavanje bolnikov z redko boleznijo na primarni ravni. Redkih bolezni je namre¢ vec kot 6000,
zato so tudi zdravniki pogosto v stiski, ko iS¢ejo prvo diagnozo.

»Zdravnik za to potrebuje veliko znanja, pomembno pa je predvsem prisluhniti bolniku in dobiti dobro
druZinsko anamnezo. Bolnik vedno tezko pri¢akuje diagnozo, a v€asih jo je tezko sprejeti in z njo Ziveti.
Pomembno je, da zdravstveno osebje sploh pomisli na moznost, da ima bolnik redko bolezen, in ne pade v
rutino pogostih bolezenskih stanj,« je dejala.
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»Svet se spreminja na bolje, ostaja pa kompleksen. Veseli me, da je znanja vedno vec in bolnikom z redkimi
boleznimi lahko pomagamo z novimi zdravili in jim tako pomembno izboljSujemo Zivljenje. Ko danes starSem
otroka, ki zgleda zdrav, povemo, da ima resno bolezen, je pogovor veliko lazji. Tudi po zaslugi povezovanja
in sodelovanje Stevilnih deleznikov se mnogim bolnikom namrec obetajo boljsSi ¢asi. Celo za bolezni, kjer
smo Se pred nekaj leti ugotavljali, da jim sploh ne moremo pomagati, se pojavljajo novi upi,« je dejal dr.
Osredkar. »Ljudem pa ne smemo obljubljati stvari, ki so Sele na mizah znanstvenikov in bolnikom $e niso na
voljo. Zbujanje laznih upov je neeti¢no. Bolniku lahko obljubimo samo tisto, kar je resni¢no in mu lahko
neposredno koristi,« je prof. dr. Battelino v zakljucku opozoril na eti¢ne dileme ob hitrem razvoju sodobne
znanosti.
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