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DAKUJEME, ZE NAM POMAHATE ZVYSOVAT POVEDOMIE O VYZNAME
VYSKUMU V DIAGNOSTIKE A LIECBE ZRIEDKAVYCH CHOROB.

Emka, Alexejko, Jozko, Zion, MiSko, Natalka, Natalka, Ninka, Sebastian, Petra, Sibylka, Vladko,
Lucia, Viktoria, Tobi, Vikinka a Viktor.

\/ pripade zaujmu o blizSie informacie sa mozete obratit'na lvanu Dvorakov(
mobil: 0904 409 259, e-mail: dvorakova@alerion-slovakia.sk. Navstivte aj www.sazch.sk a www.zriedkave-choroby.sk



VVSKUM JE KLUCOM, KTORY PRINASA NADEJ MILIONOM PACIENTOV SO ZRIEDKAVOU CHOROBOU A ICH RODINAM NA
GELOM SVETE. VDAKA VYSKUMU SU RIESENIA NEOBMEDZENE.

BRATISLAVA, 20.2.2017 - Posledny februdrovy de je kazdorocne venovany zriedkavym chorobam. Chorobdm, ktoré napriek malym
Gislam v Statistikdch” také zriedkavé vlastne nie su. Ved" len na Slovensku nimi trpi odhadom az 300 000 pacientov! Ustrednou
témou tohtoroéného Medzinarodného diia zriedkavych chordb, ktory si uz po desiaty raz spoloéne pripomenieme 28.
februara 2017, bude vyskum. Vyskum prave preto, Ze ako jediny prind$a nadej miliénom pacientov so zriedkavou chorobou a ich
rodindm na celom svete.

Slovenska aliancia zriedkavych chorb v spolupraci s Ministerstvom zdravotnictva SR pripravila pritejto prileZitosti tlacovu konferenciu,
ktorej cielom je podporit'a zddraznit'vyznam vyskumu v oblasti zriedkavych chordb.

Co vSetko treba zmenit; aby sa aj u nas mohol realizovat’prvotriedny vyskum. Kolko odbornosti, zanietenia, profesionalizmu, extra
Studia, manazérskych schopnosti, ¢i kazdodennej ludskosti si to vyzaduje, aj o tom porozprava profesor MUDr. Jozef Rovensky
DrSc., FRCP.

Zriedkava choroba - alkaptontria, znama ako choroba Ciernych kosti, sa na Slovensku vyskytuje ovela CastejSie ako vo svete. Aj preto

pri planovani klinického vyskumu, bolo najefektivnejSie zoorganizovat klinicku Stidiu priamo na Slovensku. Jedny z najzavaznejsich

symptomov sti prave v pohybovom aparéte. Poniikalo sa rieSenie vykonat Studie v Narodnom tstave reumatickych chordb v Piestanoch

(NURCH). , Bola to pre nds velka vyzva, $anca stat’sa stcastou spickového Medzinarodného timu. Pacienti sk, ¢i neskdr koncili u

nas. Vzhladom na zameranie ustavu, sme mali moznost postavit multidisciplinamy tim odbornikov a zacat profilovat 'svojich kolegov,

wtvorit im priestor na odborny rast aj v suvislosti s diagnostikou a starostlivostou o pacientov s alkaptondriou. A potom to bola uZ
otazka organizacie. Vdaka tomuto rozhodnutiu dnes uZ pacientov s alkaptoniriou hned'na zaciatku smerujii k nam. Vieme poskytnit
starostlivost’podla medzindrodnych Standardov. Cakame na vysledky Klinickych stiidii. na ktorych sme niekolko rokov pracovali

Mozno vdaka nasmu usiliu bude alkaptondria onedlho liecitelnd na celom svete.” povedal profesor MUD. Jozef Rovensky, z NURCH

v Piestanoch.

0 efektivite v organizacii vie svoje aj MUDr. FrantiSek Cisarik, hlavny odbornik Ministerstva zdravotnictva pre lekarsku genetiku
a predseda komisie MZ SR pre zriedkavé choroby. . Viac ako 20 rocna eurdpska snaha o zlepSenie diagnostiky a liechy pacientov so
zriedkavymi chorobami doviedla aj nas na Slovensku k vypracovaniu Narodného programu a k podpore vytvarania Specializovanych
pracovisk. V sucasnosti prebieha na MZ SR dotaznikova evidencia pracovisk zameranych na starostlivost'o pacientov so zriedkavymi
chorobami a je tu snaha o zostavenie registra. Za pouZitia prisnych eurdpskych a domacich kritérii mame okrem toho zaujem
schvalovat’a podporovat tie centra, ktoré maju urcujuci celoslovensky vyznam. Mozem modelovo spomenut’pracu Skriningového
centra novorodencov v Banskej Bystrici. Je potesujtce Ze sa ohlasilo mnozstvo pracovisk, o svedci o zaujme odbornej verejnosti v
problematike zriedkavych chorob.” hovori Cisarik.

\lyskum nekladie vysokeé naroky len na odbornikov, ich vzdelanie profesionalitu a ludskost; ale skusa aj pacientov a ich rodiny.

ZRIEDKAVOST PLNA NEISTOT/ZRIEDKAVOST RUKA V RUKE S NEISTOTOU

Predstavte si, Ze navstivite svojho lekara, nedokaze vam vSak pomdct, ani vas odporucit’k inému odbornikovi. Jednoducho nedokaze
on, ani Ziadny iny lekar zistit aky zdravotny problém vas vlastne trapi. Alebo si predstavte, Ze lekari vasu chorobu sice diagnostikuju,
zaroven vam vSak povedia, ze na fiu zatial nie je liek, a nevedia vam ani odporucit, ¢o dalej robit’ Alebo si predstavte, ze liecha sice
existuje, je vSak nepostacujuca. Zmierni priznaky vasej choroby, ale nevylieci vas, je len najlepSim moznym rieSenim. Predstavte si, ze
Zijete bez odpovedi na zakladné otdzky. Neviete ako choroba zasiahne vas, alebo vami milovand osobu, vase dieta, sestru, i brata, ako
doslova zo diia na defl zmeni vas Zivot, obrati vasu pracu, ¢i Skolské povinnosti naruby. A prave takyto je zivot mnohych pacientov a
ich rodin so zriedkavou chorobou. Chorobou, ktora je zavazna, Zivot ohrozujlica, progresivna, a pre vicsinu z nas nastastie” zriedkava
(postihuje nie viac ako 5z 10 000 obyvatelov Eurépskej tnie). Pre tieto rodiny znamend vyskum ich jedind moznost.
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Vyskum je kliicom, ktory prinaSa nadej milionom ludi so zriedkavou chorobou a ich rodinam na celom svete.

VDAKA VYSKUMU SU RIESENIA NEOBMEDZENE. o ,
DEN ZRIEDKAVYCH CHOROB JE AJ PRILEZITOSTOU, AKO POUKAZAT NA KLUCOVU ULOHU PACIENTOV VO VYSKUME.

Kazda z 8000 zriedkavych chordb ma nielen svoje charakteristiky a stupen poznania, ale aj konkrétne tvare, osudy a pribehy, ktoré
stoja za ¢islami a Statistikami. Az 80 % zriedkavych chordb je genetického pdvodu, viac ako polovica postihuje deti a 30 % pacientov
sa nedoZije piateho roku Zivota. Samotni pacienti, a najma ich rodicia prinaSaju informacie o symptoémoch a obmedzeniach choroby,
hodnotia ich zavaznost, diskutuji o tom, ¢o by ich milovanym najviac pomohlo, podstupuju s nimi vySetrenia a spolupracuju pri
odoberani vzoriek. Jednotlivei a pacientske organizacie ziskavaju tiez financie na podporu vyskumnych projektov. Vsetko toto so
a rozvijaju sa ovela rychlejsie ako sicasny vyskum. Kazda informécia o chorobe je preto ziadica, moze napomdct vytuzenému cielu
- lieche. Vyskum je ich jedinou moznostbu ako nezastat, nepodat’sa, jedinou cestou vpred. O tom hovoria aj nasledujtice
pribehy, ktoré prezentuju skusenosti slovenskych pacientov a ich rodin s vyskumom.

Pribehy o tom, ako milujtici rodicia obetujd svoju kariéru, sny, ambicie, tspory na trnistej ceste za hladanim diagndzy, starostlivosti,
pomoci a liechy pre svoje dieta. Ako necestuju za oddychom, ale poznanim, ako sa vzdelavaju v oblasti, ktord nikdy nestudovali,
aby dokazali rovnocenne diskutovat’s odbornikmi. Pribehy, o vyzname vyskumu. Vyskum je pre nich cestou k poznaniu, nadejou na
_normalny Zivot".

PRIBEH 1

Vyznam vyskumu pre diagnostiku zriedkavych chordb

0 tom, aky dolezity je vyskum pre poznanie diagnozy, kolko vela toho vieme o ludskom gendme, a predsa to ¢asto
nestaci, hovori aj pribeh Sesttocnej Emky a jej rodiny. Pribeh o tom, ¢o vSetko dokaze podstipit'milujiica rodina na
ceste za poznanim zdravotného stavu svojej dcérky.

Emka, ktort jej rodicia laskyplne prezyvaju anjelikom, ktory si lieta vo svojom vlastnom svete, trpi zriedkavym genetickym
ochorenim - mutaciou CDKL5S génu. Ide o atypickt formu Rettovho syndromu (nazyvanu aj tzv. Hanefeldov variant), ktord sposobuje
vaznu neurovyvinovi poruchu a mentalnu retardaciu. Prvykrat bola popisana len nedavno, v roku 2004. Emka sa narodila dva roky
potom a bola diagnostikovana ako prva s tymto ochorenim na Slovensku. Napriek tomu, Ze prvé prejavy sa u nej vyskytli uz v 2. tyzdni
po narodeni, diagndzu jej stanovili az 0 3,5 roka. Pre rodicov, ktor sa denne museli divat'na to, ako sa ich dcérka trapi v dosledku
epileptickych zachvatov, to bola nekonecne dlha doba.

Emkina mama, Ing. Alexandra Mikulec: “Geneticku hadanku sme zacali lustit'v jej 10. mesiaci, kedZe do tej doby sa testovali vsetky
dostupné bezné metabolické testy, a lekdri sa skdr snazili kompenzovat epileptické zachvaty, ktoré na liechu nereagovali Ako rodicia sme
VSak na diagnostike trvali. Vedeli sme, Ze ak budeme vediet, ¢o Emke je, budeme sa vediet o riu lepSie postarat a samozrejme verili sme
v liecbu. Nepripustali sme, Ze by choroba mohla byt neliecitelna. Viyhladali sme klinicku geneticku, ktora uZ vtedy vyslovila podozrenie
na zriedkave geneticke ochorenie - atypicku formu Rettovho syndrdmu, spdsobenu mutaciou COKLS génu. Tomuto ochoreniu sa totiz
od zaciatku Emkin Klinicky stav najviac podobal. AvSak potvrdené nam to bolo az o dalSie 2 roky. ISlo viastne o vysetrenie vzorky DNA,
ktora sa dcérke brala este v jej 10. mesiaci, ale aZ aZ Siesta cielend analyza mutacii CDKL ukdzala pozitivny vysledok! Kym sme sa k
nemu dopatrali, absolvovali sme hospitalizacie a nespocetné vysetrenia aj v Rakusku a Nemecku. Emkine vzorky DNA obleteli svet,
analyzovali ich aj v laboratdriach v USA. Vysledok sa vSak podaril tu doma, slovenskym odbornikom. AZ neskdr sme si uvedomili, Ze
sme vlastne hladali ihlu v kope sena, nastastie tspesne.”

Emka bola na Slovensku s touto diagndzou prva. Dnes presli od zistenia jej diagndzy dalSie 3 roky a v na Slovensku st aktudlne
zname 4 pripady mutacie CDKLS génu u deti vo veku 0-8 rokov. Kym v Emkinom pripade rodicia Cakali na diagndzu roky, Tobiasovi
rodicia ju poznali 2 mesiace, od objavenia prvych priznakov, 10 dni od odobratia vzorky DNA. VSetko vdaka vyskumu, ktory skvalitiiuje
diagnostiku.
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Obdéianske zdruzenie CDKLS Slovakia zdruzuje rodicov takto chorych deti. Vzniklo len nedavno. , Jednym z nasich hlavnych cielov
Je prispievat k financovaniu vyskumu génu COKL5 , ktory prebieha momentalne prioritne v Taliansku, Velkej Britanii a USA. KaZdorocne
sa zucastriujeme konferencie venovanej vyskumu tohoto ochorenia, aby sme v kontakte s odbornikmi, ktori sa danou témou zaoberaju,
a zaroven sme vedeli nasich pacientov informovat, ¢o sa nové na tomto poli deje. Chceme byt priamo pri zdroji.*

hovori Ing. Alexandra Mikulec

PRIBEH 2

Vyznam vyskumu pre kvalitni starostlivost’a liecbu

0 tom, o vSetko musi rodina dietatka s diagndzou spinalna svalova atrofia (SMA) podstupit'na ceste za lepSou
starostlivostou, ako veli im chyba multidisciplinarny tim odbornikov, ktory by im pomoehol v starostlivosti o dieta,
¢o potrebuji od systému a akeé velkeé sii rozdiely v starostlivosti a moznostiach pocitiiji oproti inym krajinam rozprava
Miskov otec, zastupca Klubu Organizacie muskularnych dystrofikov - Rodiny s SMA.

Podobne ako Emka, aj Misko sa narodil ako zdravé dieta. V deviatom mesiaci si vSak rodicia vSimli, Ze sa nevyvija optimalne. Problém
zacali okamzite riesit’ Dostali sa az do Olomouca, kde mohli MiSkovi pomdct; nastalo obdobie cviCenia, stimulacie vyvoja. V 18
mesiacoch sa vSak definitivne potvrdilo, Ze toto stacit'nebude. Pricina Miskovych problémov, bola vaznejSia ako tusili, priamo v géne.
Misko ma nervovosvalovt chorobu, genetického povodu - spinalnu svalovd atrofiu. Pacienti s touto diagndzou v dosledku degeneracie
Sedej hmoty v prednych rohoch miechy a ubytku svalovych buniek budvobec nenadobudnt schopnost ‘sediet; stat’a chodit alebo ak aj
ano, objavenim sa priznakov choroby tuto schopnost postupne stracaju.

Poznanim Miskovej diagndzy zacalo pre nds okrem inych zmien aj obdobie , samostudia“. Hoci nemame medicinske vzdelanie,
mnohé sme si nastudovali. Odpovede, ktoré sme dostavali nam nestacili. Diagndzu sme poznali, vedeli sme ¢o hladat; spojili sme sa
s odbornikmi i rodicmi v zahranici. Potrebovali sme poradit ako sa o Miska spravne starat, ako a kde cvicit, aké zdravotnicke pomdcky
mu treba, ako ich pouzivat, ako bojovat s infektami, i vyluxovanymi bedrovymi klbami. Zo zaciatku sme si mysleli, Ze nam chybaju
Specialista - neuroldg a fyzioterapeut, ktori maju skusenosti s detini ako Misko. Nemali sme ich. Aj preto sme postupovali systémom
.Dokus-omyI". Prijali sme na seba riziko, ze to budi omyly na nasom viastnom dietati. Nemali sme na vyber. Aj preto sme sa rozhodli
pre zahranicie. Podstupili sme vysetrenia v Cechdch, Taliansku, francuzsku i USA. Az vtedy sme pochopili, Ze nam chyba nie jeden,
dvaja, ale cely tim odbornikov. Informdcie pribudali. Hoci bola Miskova choroba neliecitelna, testovali sa viacere lieky. Klinicky vyskum
v nds vzbudil nadej, mali sme jasny ciel’ Misko by sa mohol stat 'sucastou klinického vyskumu. Ziskal by pravidelnu vysokokvalitnu
starostlivost'a moZno by ten liek chorobu aspori spomalil. VySetrenia v zahranici i konzultacie k tomu smerovali. Opét vsak nasledovalo
sklamanie, odbornici v zahranici maju respekt pred pacientami zo zahranicia. Vidia problémy v spolupraci, boja sa, Ze nezvladneme
instrukcie, Ze bude pre nas naroéné spolupracovat; citia tlak domacich pacientov, a mozno i preto sme nikdy neuspeli... Nas nemal kto
odporucit’ Nemame tim ani odbornika, ktory by sa o nas komplexne staral.“hovori Miskov otec

Dnes st ovela dalej, blizko vytuzenej lieche. V USA bol koncom minulého roka schvaleny liek na spindlnu svalovu atrofiu. Kedze tato
diagndza je doposial'neliecitelna je obrovsky tlak, aby sa liek dostal aj do Eurdpy. Ak sa tak stane ched byt'pripraveni.

Aj z vlastnych skusenosti vieme, Ze potrebujeme multidisciplinarny tim odbornikov, ktori sa 0 nase deti budu starat; a ked konecne
pride liecha, budu pripraveni. Potrebujeme presnt diagnostikou, presné informdcie o klinickom stave pacientov. Je pre nds nadovsetko
ddlezité, aby bol Misko pripraveny na potencialnu liechu, aby mal vsetky potrebné vySetrenia, z ktorych mnohé sa u nds ani nerobia.
Ako pacienti chceme byt pripraveni a preto potrebujeme, aby aj v SR vzniklo Specializované pracovisko pre nase deti a sme ochotni
preto spravit vsetko, ¢o bude potrebné. " dodava aj v mene ostatnych rodicov deti s SMA Miskov otec.

Klub OMD Rodiny s SMA, vznikol len prednedavnom v rdmei Organizicie muskularmych dystrofikov v SR. Specificky zdruzuje pacientov
s spinalnou svalovou atrofiou a ich rodiny.  Nasim cielom je vytvorit jednotny hlas pacientov so spindlnou svalovou atrofiou, motivovat’
odbornikov ako aj zakonodarcov k vytvoreniu podmienok pre vznik multidisciplinarneho timu odbornikov. Takéto pracovisko by
ziednodusilo pristup naSich pacientov k starostlivosti a zaroved by umoznilo stat’sa sicastou vyskumu, ¢i novych pristupov k lieche.
Nasa motivacia je velka, ved'polovica pacientov SMA je postihnuta tou najzavaznejSou formou.” hovoria zastupcovia z Klubu OMD
Rodiny s SMA.
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PRIBEH 3

Vdaka vyskumu ma liec¢bu

A to je posledny z troch pribehov. Vdaka vyskumu sa dostal k ui¢innej lieche.

Pan Jozef (66 rokov) mal silné bolesti chrbta. Kto ich v jeho veku nema... Po dvoch rokoch hladania priciny, vySetrenia ukazali necakany
vysledok. Mnohopocetny myelom, zriedkava rakovina krvnych buniek. Postihuje 4 - 9 pacientov na100 000. Na Slovensku sa odhaduije,
ze je 1300 pacientov s touto diagnézou. Postihnuti s najma starsi muzi.

Choroba bola uz v tretom Stadiu. Nasledovala séria dalSich, viac ¢i menej bolestivych vySetreni, narocna liecha ozarovanim ale i
psychicky vycerpavajici fakt, ze ide o rakovinu. Pan Jozef bol zrazu imobilny pacient odkazany na starostlivost’svojich blizkych a
samozrejme odbornikov. Ani mu nenapadlo, Ze by v tejto situdcii mohol mat’Stastie. A predsa mal. Stastie v nestasti. Mnohopocetny
myelom, patri do skupiny mala zriedkavych chordb (cca 100 z 6-8000), ktor€ st liecitelné. Forma, ktort panu Jozefovi diagnostikovali,
bola jednou z tych liecitelhych.

Vlyskum mu zachranil zivot. Uz nikdy nebude taky ako pred tym, choroba Vas i celti rodinu zmeni av$ak kto to s nim a jeho rodinou nezil,
nevie, ¢im si prisli.

Slovenska myeldmova spolocnost’vznikla ako neziskova organizacia v roku 2006 sustreduje sa na zvySovanie informovanosti o
mnohopocetnom myeléme, zabezpecovanie rovnakého pristupu k najvy$Siemu Standardu liecby a starostlivosti ako aj pomoci
pacientom aich blizkych privyrovnani sa s diagndzou. Deli sana Odbornd sekciu, ktora zdruzuje lekarov ainych odbornikov a Pacientskd
sekciu. SMyS je ¢lenom medzinarodnej pacientskej organizacie Myeloma Patients Europe a medzindrodnej siete pacientskych skupin
International Myeloma Foundation - Global Myeloma Alliance. Vedie vzdelavacie aktivity, participuje na mnohych vyskumnych aktivitach
avedie aj anonymny register pacientov s touto diagnozou.

ORGANIZATOR KAMPANE PRI PRILEZITOSTI DNA ZRIEDKAVYCH CHOROB 2017:
Slovenska aliancia zriedkavych chorob (www.sazch.sk, www.zriedkave-choroby.sk)

PARTNERI KAMPANE:

EURORDIS Europska aliancia zriedkavych chorob

Dystrophic epidermolysis bullosa Research Association of Slovak Republic (DebRA SR)
Univerzita Komenského v Bratislave, Farmaceuticka fakulta FaF UK
Kancelaria Svetovej zdravotnickej organizacie na Slovensku
Slovenska spolocnost lekarskej genetiky SSLeG

V§eobecna zdravotna poistovia VSZP

Orphanet Slovensko

Asociacia inovativneho farmaceutického priemyslu AIFP

Detska fakultna nemocnica s poliklinikou Bratislava DFNsP BA
Detska fakultna nemocnica s poliklinikou Banska Bystrica DFNsP BB
Skrinningové centrum novorodencov Banska Bystrica

Narodné centrum zdravotnickych informacii NCZI

Narodny onkologicky tstav NOU ,

Narodny ustav reumatickych chorb NURCH

LSE - Life Star Emergency s.r.0.

Respectapp

Sanofi-aventis Pharma Slovakia s.r.o.

Pfizer Luxembourg SARL, 0.z.

Shire Slovakia s.r.o.

Janssen Johnson and Johnson
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@ CIELE pre ro5ia™"

Zriedkavé choroby st sucastou 7 zo 17 cielov
pre udrzatelny rozvoj spolocnosti.

Ciel 3. Zabezpecit zdravy Zivot
a podporovat blahobyt pre
vietkych a v kazdom veku.

DOBRE ZDRAVIE
A POCIT POHODY

4

Ciel' 5. Dosiahnut rodovu
rovnost a posilnit postavenie
vsetkych Zien a dievcat.

RODOVA_
ROVNOST

Ciel 8. Podporovat trvaly, inkluzivny
a trvalo udrzatelny ekonomicky rast,
pInu a produktivhu zamestnanost

a riadnu pracu pre vsetkych.

PRIMERANA PI!I'\BA
A EKONOMICKY RAST

Ciel 17. Posilnit prostriedky implementacie
a revitalizacie globalneho partnerstva
pre trvalo udrzatelny rozvoj.

1 PARTNERSTUA PRE
DOSIAHNUTIE CIELOV

ooy’
4'94:°

Ciel' 4. Zabezpecit inkluzivne,
spravodlivé a kvalitné vzdelavanie
a podporovat celozivotné
vzdeldvanie pre vsetkych.

KVALITNE @
VZDELAVANIE

Ciel' 10. Znizit rozdiely v rdmci
krajin a medzi krajinami.

1 INIEENIE
NEROVNOSTI

V pripade zaujmu o blizSie informécie sa mozete obratit'na lvanu Dvorakov(
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