Ojedinelé choroby - novd vyzva aj pre pediatriu

Nailustrdciu frekvencie vyskytu choréb uvddza novd anglickd ucebnica
odhad, ako dlho by mal lekdr primdrneho kontaktu pracovat, aby sa stretol
s jednotlivymi diagnézami. Podla toho sa s novodiagnostikovanou astmou
¢iinfekciou mocovych ciest méZe stretnut uz po mesacnej a s diabetom po
6-rocnej praxi. Ale na to, aby diagnostikoval nového pacienta s akdtnou

lymfoblastickou leukémiou ¢i fenylketondriou by mal vykondvat prax 20
respektive 300 rokov...

Takéto modelovanie ndzorne ilustruje problémy s ojedinelymi chorobami. Kazdy chory
je postihnuty, ale urcite nie je prehnané povedat, Ze pacienti s ojedinelymi chorobami su a?
viacndsobne. Nestaci, Ze trpia na zdvaznu chorobu, ich postihuju aj dalsie problémy stvisiace
s oneskorenou diagndézou choroby, nedostatoc¢nou znalostou podstaty tychto zriedkavych
stavov a nedostatocnou pripravenostou na ich riesenie v kazdodennej praxi. Postihuje ich aj
nedostupnost zdravotnej starostlivosti zodpovedajticej trovne a asto aj chybanie tcinnej
terapie (Ciastocne pre nedostatocnu motivdciu priemyslu na pripravu specifickych liekov pre
choroby, ktoré vzhladom na maly pocet pacientov neslubuji ocakdvany zisk...).

Choroba sa povazuje za zriedkavu, ak postihuje menej ako 5 0s6b z kazdych 10 000 (teda
pdtsto 0s6b na jeden milién) obyvatelov. Osemdesiat percent zriedkavych ochoreni md zrejmé
genetické priciny, zahfria jeden alebo viacero génov alebo chromozémovych abnormalit a az
75 % z nich sa prejavuje uz v detskom veku. Paradoxne vsak celkovy pocet pacientov s viac
ako 7000 zndmymi ojedinelymi chorobami je vysoky! V460 milidnovej eurépskej populdcii sa
kazdé ojedinelé ochorenie méze vyskytovat v priemere az u 230 000 ludi (samozrejme pocet
pacientov s jednotlivymi chorobami sa méze znacne IiSit), teda az 30 miliénov ludi (asi 7 percent
obyvatelov EU) trpi ojedinelou chorobou! Ani pre ostatnych nie je nezvycajné byt zasiahnu-
tym’, kedZe tieto stavy vo svojom désledku ovplyvriuju celd rodinu pacienta. V tejto suvislosti
je,,zriedkavé” ndjst rodinu, v ktorej by nikto (ani z predkov) nemal zriedkavé alebo ,nezndme”,
,nevysvetlitelné”,mimoriadne” ochorenia. Takéto zriedkavé choroby maju za ndsledok velku
izoldciu pacientov, oni aj ich rodiny si voci okolitému svetu pripadaji zranitelni.

Preto je doleZité, Ze téma zriedkavych ochoreni, ich diagnostiky a liecby je v poslednej
dobe jednou z priorit eurdpskej legislativy v oblasti zdravotnictva. Vedenie presnych zéznamov
o ludoch so zriedkavym ochorenim na ndrodnej Urovni je velmi tazké. Velki pomoc v tejto
prdci poskytuje Orphanet — databdza informdcii o ojedinelych chorobdch a liekoch pre laickt
a odbornd verejnost (www.orpha.net). Orphanet zahrria expertmi pripravend recenzovanu
encyklopédiu pre odbornikov, informdcie pre pacientov a adresdr odbornych sluzieb. Tento
adresdr obsahuje informdcie o prislusnych klinikdch, klinickych laboratéridch, vyskumnej
¢innosti a tiez o pacientskych organizdcidch. Nasa aktivna ucast na aktivitdch Orphanetu
vrdtane grantovych Uloh EU s urcitostou prispeje k zlepseniu diagnostiky, starostlivosti a liecby
pacientov s ojedinelymi chorobami aj na Slovensku.
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