Zriedkavé choroby

V'stcasnosti uZz pozndme vyse 8 000 zriedkavych choréb, teda choréb
s vyskytom menej ako jeden pripad na 2 000 obyvatelov. Vécsinou ide
o choroby so signifikantnym podielom genetickych faktorov priich vzniku.
Statistické vypocty pritom ukazuju, Ze kym vseobecny lekdr diagnostikuje

Cerstvé pripady takych beZnych choréb ako napriklad infekcia mocovych
ciest alebo diabetes mellitus uz do niekolkych mesiacov po ndstupe do svojej praxe, na to, aby
mohol diagnostikovat aj novy pripad zriedkavej choroby, napriklad fenylketondrie (s frekvenciou
vyskytu jeden na 10 000 obyvatelov) by mal pracovat vyse 60 rokov. Je potom vébec potrebné
venovat tolko pozornosti zriedkavym chorobdm?

Podla ndsho presvedcenia je odpoved jednoznacne dno, a to z viacerych dévodov!

Po prvé, uvedeny statisticky vypocet plati pre jednotlivé zriedkavé choroby, ale tieto choro-
by vzhladom na ich velky pocet podla odhadov spolu postihuji aspor 6 % obyvatelov krajin
Eurdpskej tinie (teda kaZdého 15. obyvatela, vrdtane 300 000 chorych na Slovensku). Je preto viac
nez isté, Ze aspon s niektorymi z nich sa kazdy vseobecny lekdr vo svojej praxi stretne a mozno
aj opakovane.

Po druhé, zriedkavé choroby sa svojimi prejavmi zvycajne podobaji réznym chorobnym
stavom s castejsim vyskytom a bez pricinenia diagnosticky pripraveného lekdra ich odlisenie
nie je myslitelné. DoleZitost tohto faktu sa zndsobi aj zvysujucim sa poctom novych a tcinnych
liecebnych postupov cielene vyvinutych na terapiu doteraz neliecitelnych zriedkavych stavov.

Aj ked'sa tieto stavy zvycajne liecia a dispenzarizuji na vysokospecializovanych pracoviskdch
(aj vzhladom na vysoké ndklady terapie), dosiahnuté uspechy by neboli mozné bez primdrneho
vyslovenia podozrenia na diagndzu, poukdzania pacienta na vysetrenie na specializovanom
pracovisku a spolutcasti vseobecnych lekdrov na ich priebeZnom sledovani. Tieto Gvahy nds
viedli k tomu, aby sme uz po tretikrdt zorganizovali konferenciu podporovant programom
Eurdpskej unie ,Orphanet”. Jednotlivé zriedkavé choroby sa prezentovaliv podobe kazuistickych
pripadov. Tdto forma umoZnuje lekdrom, aby ziskali ndhlad na diagnosticky proces a nadobudli
tzv. Siesty zmysel” (Casto oznacovany aj ako ,klinicky nos”) na odhalenie podobnych pripadov.
Konecnym ciefom je, aby sa zvysila diagnostickd ,ostraZitost” lekdrov primdrneho kontaktu aj
Specialistov v zdujme odhalovania doteraz nediagnostikovanych pripadov a zlepSenia celkovej
starostlivosti o tuto déleZitu skupinu chorych.
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