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Stastny novy rok 2016

Narodny program rozvoja starostlivosti o pacientov
so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike
schvalili v decembri

Text: Aliancia ZCH

December 2016 sme odstartovali dlho olakdva-
nou dobrou sprdvou: Dria 9.12.2016 bol schvd-
leny Ndrodny program rozvoja starostlivosti
o pacientov so zriedkavymi chorobami v Slo-
venskej republike. V novom roku nds éakd ten
najtazsi oriesok, a tym je zaciatok implementdcie.

Vychodiskova situacia vo svete a v SR
Napriek jednotnému eurépskemu pristu-
pu, clenské §taty pristupuji k rieSeniu pro-
blematiky zriedkavych choréb individualne,
primerane situdcii na ndrodnej urovni. Kym
vo Francuzsku prebieha implementdcia druhé-
ho Nérodného planu, v Ceskej republike, Gré-
cku, Portugalsku alebo Spanielsku schvalili
svoje narodné plany a pracuji na ich imple-
mentdcii do narodnych politik, my na Slo-
vensku sme ho schvalili aZ koncom roka 2015
(9.12.2015).

V uzneseni vlady Slovenskej republiky ¢. 578
z 24. oktdbra 2012 schvilila vlada Slovenskej
republiky Narodnu stratégiu rozvoja zdravot-
nej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami na roky 2012 a 2013. S praktic-
kou realizaciou narodného programu sa vak
¢akalo. Dovod bol prosty, nedostatok finan-
¢nych prostriedkov. Vynakladanie finanénych
prostriedkov na realizaciu novych narodnych
programov bolo pozastavené. Potreba podpo-
ry a organizacie zdravotnej starostlivosti pre

pacientov so zriedkavymi chorobami sa vSak
nezmenila.

Pracovna skupina Ministerstva zdravot-
nictva od zacdiatku roku 2015 pracovala na
definitivnej verzii Narodného programu roz-
voja starostlivosti o pacientov so zriedkavy-
mi chorobami. Aliancia ZCH bola aktivhym
partnerom diskusii. Trvanie programu je pla-
nované na najblizsich 5 rokov, t. j. 2016-2020.
K aktualizacii ciastkovych cielov bude do-
chadzat v dvojro¢nych intervaloch, tak aby sa
zohladnila aktualna situdcia a vyvoj v oblasti
zriedkavych chorob na ndrodnej aj medzina-
rodnej urovni ako aj prisun finanénych pro-
striedkov.

Nérodny program starostlivosti o pacientov
so zriedkavymi chorobami

Obsah narodného planu nadvazuje na Na-
rodnu stratégiu. Komplexny pristup k zried-
kavym chorobam je nevyhnutnostou. Cielom
narodného programu je zabezpecit implemen-
taciu zriedkavych chorob do oblasti legislativ-
no-pravnej, vedecko-vyskumnej, vzdelavacej,
zdravotnej a v neposlednom rade socidlne;j.
V eurépskom kontexte méd narodny program
svojimi aktivitami nadviazat na medzindrod-
nu spolupracu, a to najma v oblasti zlepSenia
dostupnosti diagnostiky, liecby a manazmentu
pacientov so zriedkavymi chorobami. Najvac-

$ou, vysoko aktudlnou a potrebnou ambiciou
narodného programu je vytvorenie narod-
nych $pecializovanych expertiznych pracovisk
pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike.
Vdaka tomuto kroku ziska Slovensko moznost

aktivne vyuzivat vyhody eurdpskej referenénej
siete. V sticasnosti existuje v Eurdpe, viac ako
2000 $pecializovanych expertiznych pracovisk,
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ktoré mozno podla svojho zamerania rozdelit
do 133 typov: 76 poskytuje expertiznu ¢innost
jednej chorobe resp. menej ako 10 chorobam,
32 poskytuje expertiznu ¢innost menej ako 100
chorobdm a 25 svojimi aktivitami pokryva $pe-
cializovanu starostlivost o viac ako 100 zriedka-
vych choréb.

Specializované pracoviska

Proces identifikdcie, vyberu a dezigndcie exper-
tiznych $pecializovanych pracovisk v jednotli-
vych ¢lenskych $tatoch sa li$i. Vo Velkej Britd-
nii si zdujemcovia o tento $tatdt podaju Ziadost
na Komisiu pre zriedkavé choroby, ktord fun-
guje popri Ministerstve zdravotnictva. Od roku
1996 uverejniuje vyzvy, do ktorych sa zdujemco-
via mé6Zu prihlasit. Vo Franctzsku podporuju
viac princip sutazivosti. O $tatat expertizneho
centra sa v ro¢nych intervaloch hldsia vsetci za-
ujemcovia. Ziadosti opit schvaluje skupina od-
bornikov, pri Ministerstve zdravotnictva, ktorej
¢lenmi st aj zastupcovia pacientov. Cely proces
je transparentny.

Dévody pre schvalovanie expertiznych Spe-
cializovanych pracovisk v jednotlivych kraji-
ndch sa lisia. Vo v§eobecnosti vsak mozno ho-
vorit o dvoch:

1) Umoznit pacientom optimalny vyber pra-
coviska, ktoré bude spinat ich individudlne po-
treby. Cielom je poskytnut pacientom prehlad
pracovisk, ktory im pomoze pri vybere kvalitnej
zdravotnej starostlivosti na zaklade objektivne
stanovenych kritérii, ktoré st pre vSetky krajiny
rovnaké.

2) Druhym nie menej délezitym dovodom, je
rozdelenie finan¢nych prostriedkov pre zdra-

votnicke zariadenia. Statt $pecializovaného
expertizneho pracoviska by mal umoznit pred-
nostné pridelovanie finan¢nych zdrojov na za-
bezpecenie kvalitnej zdravotnej starostlivosti.
Specializované expertizne pracoviskd musia byt
aktivne v klinickom vyskume, priprave odbor-
nych guidelinov/odporucani, ale aj informac-
nych materidlov pre pacientov.

Prehlad specializovanych expertiznych pra-
covisk ukdzal, Ze:
o Len niektoré krajiny majua oficidlne schvale-
né $pecializované expertizne pracoviska.
« Koncept $pecializovanych expertiznych pra-
covisk, nie je pouzivany v krajinach s regionalne
riadenym zdravotnictvom, kde jednotlivé regio-
ny navzajom nedostato¢ne komunikuju.
o Mnohé $pecializované expertizne pracoviska
tento $tatdt nemaju a to napriek tomu, Ze posky-
tuju kvalitnu Specializovanu starostlivost.
Tieto fakty naznacuju, Ze pri kreovani pristupu
k $pecializovanym expertiznym pracoviskam
je dostatok priestoru na individudlne prispd-
sobenie eurdpsky stanovenych §tandardov.
Na druhej strane nemozno zabudat na ciel ich
vzniku a tym je poskytovanie vysoko kvalitnej
zdravotnej starostlivosti, v sulade so svojim na-
Zvom.

Moznosti vyuZitia zdravotnej

starostlivosti v zahranici

V sucasnosti je mozné pacientom so ZCH po-
skytovat diagnostiku a liecbu aj v zahranici. Im-
plementécia smernice Eurdpskeho parlamentu
a Rady 2011/24/EU z 9. marca 2011 o uplatiio-
vani prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej
starostlivosti umoznuje pacientom so zriedka-

vymi chorobami profitovat z diagnostiky a lie¢-
by aj v zahranici. Aby vSak diagnostika ¢i liecba
boli hradené je potrebné prednostné schvélenie
zdravotnej poistovne, v ktorej je pacient po-
isteny. Blizsie informacie poskytuje Urad pre
dohlad nad zdravotnou starostlivostou, kde
bolo vytvorené Narodné kontaktné miesto pre
cezhrani¢nu zdravotnu starostlivost.

Financovanie Narodného programu
starostlivosti o pacientov

so zriedkavymi chorobami

Nérodny program, spolu s rezortnym akénym
pldnom bude financovany z verejnych zdrojov
$tatneho rozpoctu. Vyska finanénych prostried-
kov na roky 2016-2017 je navrhnuta v celkovej
sume 250.000,00 EUR. Je krytd z finan¢nych
prostriedkov v rdmci schvaleného limitu kapitoly
Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky
na prislu§né rozpoctové roky. Od tejto investi-
cie sa o¢akdva predovietkym pozitivny socidlny
vplyv ako aj prinos k informatizacii spolo¢nosti.

Literatiira

» Narodny program rozvoja starostlivosti o pacien-
tov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike
na obdobie rokov 2015 - 2020 Dostupné na
https://lt.justice.gov.sk/Document/DocumentDetails.
aspx?instEID=56ematEID=8556¢docEID=446823¢-
docFormEID=1é&docTypeEID=1e&langEID=1¢et-
Stamp=20150925112936523

«  Centres of Reference for rare diseases in Europe:
State-of-the-art in 2006 and recommendations of the
Rare Diseases Task Force Dostupné na
http://ec.europa.eu/health/archive/ph_threats/non_
com/docs/contribution_policy.pdf

PLATFORMA RODICOV: Podporte poziadavky deti s tazkym
zdravotnym postihnutim (TZP)!

Text: Platforma rodicov deti s TZP: Maria Tomasko, Alexandra Mikulec, Jana Lowinski, Monika Friéova,
Cudmila Belinova, Tatiana Bednarikova

Rodicia deti s tazkym zdravotnym postihnutim
zalozili Platformu rodicov deti s TZP cez ktori
chetl iniciovat zmeny potrebné na zvysenie kva-
lity Zivota rodin s detmi s tazkym zdravotnym
postihnutim. Problémy a rieSenia rodicia nafor-
mulovali v dokumente ,,Potreby rodin s dietatom
s TZP“ Za vcelom ziskania celoplosnej podpory
tohto dokumentu od 1. decembra 2015 az do 31.
janudra 2016 prebieha podpisovd kampar a nd-
sledne Platforma rodicov planuje predloZit doku-
ment poslancom do NR SR. Kazdy moZe prispiet
svojim hlasom a prispiet k zvySeniu kvality Zivota
deti s TZP prostrednictvom elektronického for-
muldra: https://goo.gl/dQHK93

Aj takto sa rodia napady - zastupcovia Platformy rodicov deti s TzP



Brainstorming

Platforma rodi¢ov je skupina rodicov, ktorej
hlavnym cielom je zabezpelit uznanie priro-
dzenej ddstojnosti defom s TZP a rovnaké ne-
odnatelné Tudské prava a slobody v zdujme ich
plnohodnotného a harmonického rozvoja. Za-
roven chce poukazovat na problémy a potreby
tychto deti a ich rodin a svojou ob¢ianskou an-
gazovanostou si trifa i aktivne navrhovat a ini-
ciovat potrebné legislativne zmeny v zdravotnej,
socidlnej a $kolskej oblasti. Viac o Platfor-
me rodi¢ov a samotnom dokumente najdete
na webstrdnke organizicie Rand starostlivost
http://ranastarostlivost.sk/hlas-rodin

V dokumente ,Potreby rodin s dietatom
s TZP“ sa poukazuje na problémy rodin v zdra-
votnej, socidlnej a $kolskej oblasti. Rodi¢ia zéro-
ven navrhuju rieSenia tychto problémov.

Okrem iného volaju po jednotnom modeli
veasnej intervencie a jej terénnej forme. Upo-
zornuji, ze okrem rodi¢ovského prispevku
neexistuje ziadna ind cielend forma financ¢nej
podpory pre rodinu pri narodeni dietatka s TZP.
Rodi¢ia s diefatom TZP by vsak potrebovali ove-
la viac vzhladom na zvySené ndklady stvisiace
s lie¢bou, terapiami, rehabilitdciami, Specidlny-

mi pomdckami a starostlivostou o takéto dieta.

Rodicia tieZ navrhuju zmenit zékon tak, aby
sa zru$ila podmienenost poskytnutia a vysky
kompenzacif prijmami rodiny. Rie$ia aj otazku
narokovania kompenzécii vzhladom na postih-
nutie, bez ohladu na vys$ku prijmu rodiny. Za-
konom by tiez chceli zaviest povinnost osadzat
Eurokli¢ v novobudovanych bezbariérovych
zariadeniach a priestoroch, vstupoch atd., urce-
nych pre ludi s TZP. Narok na Eurokli¢ by mal
mat kazdy drzitel preukazu TZP.

Platforma sa usiluje aj o ¢o najskorsiu diag-
nostiku ochoreni dietata a o to, aby na v¢asnej
intervencii finan¢ne participoval aj rezort zdra-
votnictva. Rodicia by prijali aj viac $pecialistov
v odboroch ergoterapia (lie¢ba pracou), Snoe-
zelen terapia (stimulacia zmyslov), hydroterapia
(pOsobenie vody na organizmus), tyflopédia
(rozvoj a vzdeldvanie 0sdb so zrakovym postih-
nutim) a dals$ich, kedZe v tychto odboroch ide
u nas niekedy az o uplnu absenciu odbornikov
a rodi¢ia musia cestovat kvoli tymto terapiam
az do zahranicia. Rodi¢om chyba tiez elektro-
nickd zdravotna dokumentdcia a v¢asna inter-
vencia aj v oblasti vychovy a vzdelédvania.

Névrhy Platformy podporuju organizicie
Asociacia Marfanovho syndromu, Asociacia po-
skytovatelov socialnych sluzieb v SR, Baobab o.z.,
Centrum v¢asnej intervencie Bratislava, n.o.,
Centrum vcasnej intervencie Pre§ov,n.o., Cen-
trum v&asnej intervencie Zilina, n.o., CDKL5
Slovakia, 0.z., Denny detsky stacioniar DEDE-
SO, Krajina nepoznana, o.z., Narodna rada ob-
¢anov so zdravotnym postihnutim v SR, Nase
motyliky, 0.z., Nadacia Pomoc jeden druhému,
Nepocujuce dieta, o.z., Organizacia muskular-
nych dystrofikov v SR, Nadacia Pontis, SOCIA
- naddcia na podporu socialnych zmien, Spolo¢-
nost na pomoc osobam s autizmom, Spolo¢nost
Downovho syndrému na Slovensku, Svetiel-
ko - centrd pre hendikepované deti, Zdruzenie
na pomoc ludom s mentdlnym postihnutim
v SR, ZdruZenie rodi¢ov a priatelov hluchosle-
pych deti na Slovensku.

Dodatoc¢ne sa k organizaciam podporujicim

Platformu pripojili aj:
Centrum Liberta, Mali¢ek, o.z., Paulinka, n.f,
Pomocnicek, o.z., Sekcia Specidlnych pedagégov
a Specidlneho skolstva pri SKU, Slovenskd aliancia
zriedkavych chorob, Slovenskd komora ucitelov.



Celoslovenské stretnutie organizacie

muskularnych dystrofikov 2015

Text: OMD v SR

Syyyyyr - skupinova foto z celoslovenského stretnutia OMD v SR

Organizdcia muskuldrnych dystrofikov v SR zor-
ganizovala v drioch 9. - 11. oktdber pravidelné
celoslovenské stretnutie svojich ¢lenov. Uskutoc-
nilo sa v piestanskom hoteli Sliava. ,, Ziicastnilo
sa ho vyse 60 clenov, z coho je drvivd vicsina
odkdzand na pohyb s elektrickym vozikom, plus
ich rodinni prislusnici, pripadne osobni asistenti.
V tom prdve spociva Specifickost tohto stretnu-
tia, “ uviedla predsednicka zdruZenia

Mgr. Andrea Madunovd.

Pre ucastnikov bol pripraveny bohaty program
zamerany na poskytovanie $pecifickych infor-
macii, na kultdru, oddych a posiliiovanie vza-
jomnej svojpomoci.

Uvod stretnutia patril rekapitulacii naj-
dolezitejsich aktivit OMD v SR v roku 2015,
ucastnici si kratkym videofilmom pripomenuli
najdolezitejsie momenty kampane BELASY
MOTYE a prezreli 10 metrovy banner obsa-
hujici 56 ocenenych prac z vytvarnej sutaze
Kridla fantazie 2015, ktora bola sucastou
kampane.

Specidlnym hostom bol 10 ro¢ny ¢&len, Ta-
dea$ Wagner zo Spisského Hrhova so svojou

mamickou Zuzanou, ktori ucastnikom pri-
niesli putovnu vystavu Tadeaskovych kresbi-
ciek, s ktorymi zne uspechy nielen na Sloven-
sku, ale jeho dielka ziskali ocenenia aj vo svete.
Na navodenie prijemnej atmosféry zahral
do tanca aj spevu piestansky folklérny subor
ZITO.

Piatkové doobedie uz tradi¢ne patrilo obli-
benej vystave kompenzaénych pomocok. Bola
urcend pre ucastnikov stretnutia, ale aj pre
inych néavstevnikov. Na vystave sa predstavilo
10 firiem dovazajicich na Slovensko kompen-
zaéné a respiracné pomocky. ,Nasi clenovia si
mozZu na jednom mieste vyskiisat rdzne pomdc-
ky, porovnat ich vlastnosti, spytat sa predajcov
na vsetky potrebné informdcie, ktoré ich o po-
mdcke zaujimajii a potrebujii ich mat zodpo-
vedané“ povedal Mgr. Tibor Kobol, socidlny
poradca OMD v SR, ktory spolu s Mgr. Alenou
Hradnanskou a Mgr. Andreou Madunovou
ucastnikom stretnutia poskytovali aj socialne
poradenstvo.

Piatkové poobedie patrilo Osobnej asis-
tencii, ktora sa sklonovala slovom, textom
aj obrazom. Najprv bola pokrstend informac-

né brozirka o osobnej asistencii OSOBNA
ASISTENCIA - tedria a prax, ktorej autorky
st Mgr. Maria Duracinska, Mgr. Andrea Ma-
dunova a Mgr. Alena Hradnanska.

Jej cielom je pristupnou formou informo-
vat o osobnej asistencii fudi s postihnutim, ale
aj osobnych asistentov. Spaja osobné skisenosti
nielen autoriek, ale aj inych uzivatelov. Organi-
zécia muskularnych dystrofikov v SR prevadz-
kuje Agenturu osobnej asistencie a poskytuje
sprostredkovanie osobnej asistencie viac ako
200 klientom. Druhé, inovované vydanie bro-
zurky ,uviedla do Zivota“ verejna ochrankyna
prav, Jana Dubovcova. Brozurka bola vydana
za finan¢nej podpory Nadécie Volkswagen.

Nasledovala premiéra dokumentarneho fil-
mu o osobnej asistencii Asistujem, teda som.
Film rezirovala Vladimira Sarkény, scenar na-
pisala Katarina Uhrova. Vo filme u¢inkovala
Maria Smolkova a ucastnici letného tvorivého
tabora OMD v SR. Stredometrazny dokument
zobrazuje fenomén osobnej asistencie v sloven-
skej praxi.



Takto sa krstilo. Kym jedni putavo rozpravali,

druhi napato pocuvali...

Koncert Mirky Miskechovej

Zachytava autentické situdcie z beznej reality
¢loveka s diagnézou svalova dystrofia, prina-
$a otvorené vypovede, skima, ako tato $peci-
fickd forma pomoci ovplyviuje jej uZivatelov
a osobnych asistentov. Silné svedectvd,
nezlomna véla zit, bojovat a prekonavat pre-
kazky napriek vietkému, tizba po nezavislom
Zivote a radost z kazdého prezitého dna. Pro-
jekt vznikol v spolupraci s OMD v SR a s fi-
nan¢nou podporou Ministerstva kultiry SR.

Vecer vystupilo zndme spevacke trio LA
GIOIA. Bez niroku na honorar sprijemnilo
vecer véetkym milovnikom krasnych meld-
dif. Uplne neplénovane prigla sobotiiajii vecer
obohatit svojim spevom a hrou na gitaru aj ta-
lentovana Mirka Miskechova, svetielko medzi
slovenskymi pesnickarkami.

Sobota mala $§portovy nadych, véetci mali
moznost zapojit sa do Dystrolympiady a jej

tradi¢nych disciplin: turnaj v boccii, lastenie
krizoviek, sudoku, Zolika, popoludni sa napl-
no rozbehlo OMDécke trhovisko, kde si mi-
lovnici peknych veci mohli prezriet vystavu
vyrobkov ¢lenov organizécie. Nechybalo ani
tradi¢né stretnutie s pracovnikmi centraly
OMD v SR pri kavicke, ¢aji, alebo chutnom
kolaciku.

Rozluc¢kovy sobotnajsi vecer sa ukonil
tombolou, vytazok ktorej dystrofici pravidelne
venuju na charitativne ucely, tentoraz ucast-
nici stretnutia hlasovanim rozhodli, Ze vytaz-
kom podporia talentovaného Jarka, $tudenta
konzervatoéria, ktory potrebuje novy klarinet.
»KedZe aj nase zdruZenie dostdva rozne dary, je
pre nds doleZité tiez niekoho obdarovat a tento
sposob sa ndm zdd origindlny, pretoZe sa zapoja
aj nasi clenovia®, vysvetluje Jozef Blazek,
zOMD v SR.

Folklérny subor Zito

Podakovanie za Celoslovenské stretnutie
¢lenov OMD v SR patri:

DOUBLE B s. r. 0., Copy Office, s. . 0., GLA-
MOUR Slovakia, a. s., Henkel Slovensko, spol.
s.r.0, Biopekdreri, s. 1. 0.,Krajcirovic a Chowa-
niec - Vinne pivnice Svity Jur, spol.s r.o., Albi,
s. 1. 0.,Ribbon galentéria, Vydavatelstvo Slovart,
a.s., Drdac¢ik - Divi s.r.o,dm drogerie markt,
s.r.0., Anton Lauko - COOP Jednota Topolcany,
SD

Vystavujiicim firmdm: Otto Bock, Stella tour -
Jozef Hankocy, Ares, Servis Invo, Letmo, Velcon,
Egamed, Reha, Revomat, Reha Care.

Vedeniu a persondlu hotela Sliiava.

Nepokryté ndklady na pobyt sme uhradili
zo ziskanych 2% z dant fyzickych a pravnickych
0s0b.



Vyroc¢né stretnutie DebRA SR, farebny

Pod zamkom, v Bojniciach

Text: DebRA SR

Aj tento rok sme pripravili pre nasich pacientov
a ich rodiny Vyrocné stretnutie. Zaciatkom
novembra (6. - 8. 11. 2015) sme sa stretli
v krdsnom prostredi Bojnic, v Hoteli Pod
Zdamkom. Byvali sme teda presne pod zdmkom
a tu sme si pripravili bohaty program.

Piatkové poobedie bolo venované aktivitim
DebRA SR. Tych bolo i v tomto roku netre-
kom. Velmi sa te$ime z nového letdku, ktory
stru¢nym a jasnym spésobom prinasa zakladné
informdcie o zdvaznom ochoreni koze, ktorého
désledky postupne postihuji vietky organo-
vé systémy. Podujatie spestrilo aj kratke video
z koncertu Fragile for fragile a pacienti mohli
sami prispiet do diskusie o tom ako prispieva-
ju k zvySovaniu povedomia o EB nielen pocas
Eurépskeho tyidna zvySovania povedomia
o EB. Dokazom toho je aj excelentné umiestne-
nie nasich ¢lenov v $kolskych projektoch, akym
bola aj konferencia Very important problem,
pre nasich ¢lenov je nim prave EB. TieZ sme si
porozpravali o pozitivnych aj tienistych stran-
kach ozdravného pobytu 2015. Nase aktivity su
definitivne porovnatelné s eurdpskym dianim
o ¢om sveddia aj postrehy z EURORDIS mem-
bership meetingu v Madride.

Vrcholom piatkového vecera bolo vyhod-

notenie sutaze EB a ja. Clenovia priamo hla-
sovali za najkraj$ie obrazky, ktoré pripravili

Sikovné ruky “motylikov”

v uplynulych tyzdnoch. Vitazi ziskali hodnotné
ceny.

Sobota bola uz ovela odbornejsia. Program
otvoril hlavny odbornik MZ SR pre derma-
tologiu prof. MUDr. J. Pé¢. Nasledne MUDr.
Martinaskova ukdzala svoje skusenosti s EB
v Presove. Potom sme sa uZ venovali prevencii
a oSetrovaniu ran. Bc Jana Dvordkova pripo-
menula a jasne zrekapitulovala zndme techni-
ky, ale tiez upozornila na novinky.

Prevencii vzniku rdn a ich hojeniu napo-

mahaju aj antidekubitné matrace. To bol jeden

e, Na P

vikend

z dovodov pre¢o sme sa rozhodli, Ze v ramci
skvalitnenia Zivota pacientov s EB im umozni-
me, aby takyto matrac ziskali. Petr Vagulka ndm
porozpraval o zakladnych principoch a tiez
si dohodol s kazdym z pacientov individualne
stretnutie v domdacom prostredi. Prave podla
individudlnych narokov kazdého z pacientov
im pomdze takyto matrac vybrat.

Naésledne sme diskutovali v skupinach,
¢i individudlne. Prekvapujico teply a farebny
vikend ,,pod zdmkom" ubehol ako voda a v ne-
delu sme sa vSetci s mensim ¢i va¢s$im vyletom
v okoli Bojnic vratili domov.

Kreslime pre pana ministra a statnych tajomnikov

Skupinova foto z Vyroéného stretnutia DebRA SR




Aliancia ZCH md nového clena, je nim obcian-
ske zdruzenie CDKL5 Slovakia, o.z. Obcianske
zdruzenie CDKL5 Slovakia vzniklo predovsetkym
za ticelom pomoci rodindm zasiahnutych narode-
nim dietata s tymto zriedkavym genetickym ocho-
renim. DalSim z hlavnych cielov zdruZenia je Sirit
a zvysovat povedomie a informovanost o tomto
ochoreni medzi odbornikmi, ako i Sirokou verej-
nostou a v neposlednom rade i ziskavat financné
prostriedky na vyskum ochorenia.

O aku chorobu vlastne ide?

CDKL5 porucha je geneticky stav, ktory bol
prvykrat identifikovany v roku 2004. Sposobu-
je ho mutacia na géne CDKLS5, ktord sa nacha-
dza na chromozdéme X, a preto postihuje najmé
dievcatd, hoci postihnutie sa moze vyskytnat
aj u chlapcov. Usti do velmi skorého nastupu
tazko kompenzovatelnych zachvatov a vizneho
poskodenia vyvoja centrélnej nervovej sustavy
(CNS).

Napriek tomu, ze denne pribida pocet
diagnostikovanych deti ako i dospelych, muta-
cia CDKL5 génu patri medzi zriedkavé genetic-
ké ochorenia.

Na ¢o je nam CDKLS5 gén?

CDKL5 gén zabezpeluje produkciu CDKL5
proteinu, ktory je nevyhnutny pre normélny,
zdravy vyvoj mozgu. Vieme zatial len mélo
o presnej funkcii tohto proteinu, napriek tomu
sa zistilo, Ze pravdepodobne hra ulohu pri re-
gulovani aktivity aj inych génov, ako napr.
MeCP2 génu, ktorého mutdcia zapri¢inuje
Rettov syndrom. CDKL5 protein sa sprava ako
kindza, ¢o je enzym, ktory meni aktivitu dal$ich
proteinov naviazanim kyslika a atdmov fosfatu
(fosfatova skupina) na $pecifickych poziciach.
Vyskumnikom sa v$ak doteraz este nepodarilo
zistit, ktoré vsetky proteiny st ovplyviiované
CDKLS5 proteinom.

Ako sa chyba na CDKL5 géne prejavi v praxi?
Vacsina deti s mutaciou CDKL5 génu trpi
epileptickymi zachvatmi uz od prvych mesia-
cov zivota. Vic¢sina z nich nevie chodit, rozpra-
vat ani sa samostatne nakimit, mnoZstvo z nich
je pripttanych na vozik a zavislych od pomoci
druhych vo vSetkom. Vela z deti trpi skolidzou,
zrakovym postihnutim, senzorickymi problé-
mami a roznymi gastrointestindlnymi tazkos-
tami. Dnes uZ vieme aj o dal$ich symptémoch
tohto ochorenia, od ktorych moze zavisiet stav
a schopnosti dietata.

Tu je zoznam najobvyklejsich symptémov
sprevadzajucich ochorenie, pricom je déle-

Zité uvedomit si, ze kazdé dieta je iné, a preto

sa vyskytuje Siroké spektrum stupnov zavaz-

nosti ochorenia a jeho prejavov, od mierneho

stupna az po najzavaznejsie:

« Epileptické zachvaty zac¢inajice v prvych
mesiacoch Zivota, zvycajne najneskor
do 8. mesiaca

« Infantilné spazmy (u cca 50% deti)

o Rozne typy epilepsie, zvycajne zahfiajtce
myoklonické zasklby

« Stereotypie ruk prejavujice sa
tlieskanim, tukanim, strkanim si rik do dst

o Vyrazné oneskorenie vo vyvoji

o Velmi obmedzend forma redi, resp.
jej tplna absencia

o Hypersenzitivita na dotyk, napriklad
uplna neznasanlivost Cesania vlasov

o Nedostato¢ny o¢ny kontakt, resp. moze
byt i naopak prili§ intenzivna
zrakova interakcia

o Gastroezofagalny reflux (spatny navrat
zaltdoc¢ného, prip. i dvandstnikového
obsahu do pazerdka) a dalsie zdvazné
gastrointestindlne problémy ako napr.
nizka motilita ¢riev (lenivé ¢reva)

o Zipcha

« Nohy mensieho vzrastu a syndrém
studenych noéh

 Dychacie nezrovnalosti ako napr.
hyperventilacia (prehibené dychanie
alebo zvysena frekvencia dychania)

« Skripanie zubami

o Epizddy smiechu, resp. placu
bez zjavnej priciny

« Nizky svalovy tonus —~hypotdnia

o Velmi limitovana schopnost pouzivat ruky

o Niektoré typické autistické crty

o Zakrivenia chrbtice: skolidza,
lordéza, kiféza

« Kortikalne poskodenie zraku (Cortical
Visual Impairment- CVI),
resp. kortikdlna slepota

o Apraxia (neschopnost vykonavat cielené
pohyby)

o Problémy s jedenim/pitim, ako napr. ich

e

odmietanie, prip. odmietanie
uplne vietkého

o Prerusovany spanok

o Charakteristické znaky, ako napr. boény
pohlad alebo zvyk prehadzovat si nohu
cez nohu

S ¢im mozno poruchu CDKL5 zamenit?

U mnohych deti, o ktorych sa uz momental-
ne vie, Ze maju CDKL5 poruchu, sa predtym
predpokladala varidcia iného genetického sta-
vu, ktory sa nazyva Rettov syndrom (atypicky
Rett), pretoze u nich boli identifikované po-
dobné klinické prejavy. V roku 2012 vsak ,,po-
rucha CDKL5“ bola uznana ako odli$ny stav
od klasického Rettovho syndromu spdsobené-
ho muticiou génu MeCP2.

Epileptické zachvaty sa prejavuji vacsinou
ako tonické kfc¢e s myoklonickymi klastrami
a tonickymi/klonickymi kf¢mi. Na zaciatku
sa zachvaty obvykle objavuji pocas spanku,
ale postupom ¢asu sa mozu objavovat aj po-
¢as bdenia. Pri prvych zachvatoch je beiné, Ze
sa nedetekuju na EEG a u niektorych deti st
na zaciatok diagnostikované ako benigny span-
kovy myoklonus alebo Sandiferov syndrém.
Treba poznamenat, Ze absencia zdchvatovej
aktivity na EEG nemusi nevyhnutne vylu-
¢it pritomnost zachvatovej aktivity suvisiacej
s CDKL5. Nediagnostikované deti ¢asto do-
stavaju elektro-klinicka diagnézu Ohtaharov
syndréom, Lennoxov Gastautov syndrom ale-
bo Westov syndrém, niektoré moézu dostat
ako diagnozu aj Leighovu encefalopatiu alebo
iné mitochondridlne ochorenia. Tieto syndro-
my mozu mat rozne genetické priciny vratane
CDKLS.

Na tuto diagnézu bohuzial neexistuje dopo-
sial ziadna lie¢ba. Medikamentdzna lie¢ba sluzi
pri tomto ochoreni iba na zmiernenie niekto-
rych jej symptémov (najmi epileptickych za-
chvatov).



Pre¢o vzniklo obéianske
zdruzenie?

Vzhladom na to, Ze ochorenim ako je toto
trpi len velmi malé percento populdcie, nie je

primarnym zdujmom spolo¢nosti investovat

do vyskumu zriedkavych ochoreni, a preto si
musime poradif my rodicia a spojit svoje usilie,
aby raz bola néjdena vhodna lie¢ba, pripadne
sposob, ako ochoreniu predchadzat.

Ako matka prvého diagnostikovaného dietata
s mutdciou CDKL5 génu v Slovenskej repub-

like som citila potrebu ulahcit cestu ostatnym
rodindm k uZitoénym informaciam o klinic-
kych priznakoch ochorenia, spésoboch liecby
symptémov ochorenia a pokrokoch vo vysku-
me. Mojou snahou je vytvorit moznost odo-
vzdéavania si skusenosti medzi zasiahnutymi
rodinami navzéjom, ako i prispiet aspon malou
kvapkou za nasu krajinu k financovaniu sveto-
vého vyskumu tohto genetického ochorenia.
Taktiez by som rada prispela k zvySovaniu in-
formovanosti $irokej i odbornej verejnosti, ako
st lekari a terapeuti, ohladne existencie tohto
ochorenia a novych faktoch s nim spojenych.

CDKLS5 Slovakia tiez zorganizovalo uz niekol-
ko kurzov zameranych na vyuku roéznych ma-
saznych postupov a napldnovany je aj seminar
dychacich cviceni loptovou faciliticiou. Po-
stupne sa okruh aktivit, akcif a udalosti organi-
zovanych zdruzenim rozsiruje.

CDKLS5 Slovakia je jednou z asi 13 organizacii
takéhoto typu vo svete. Kazda z tychto organi-
zécii bola zalozena rodinnymi ¢lenmi deti tr-
piacimi ochorenim.

Pelle melle z Organizacie muskularnych dystrofikov v SR

Text: OMD v SR

Nech caro prichadzajiicich Vianoc

vycari aj vo vasich srdciach eSte
viac ldsky R sebe, [udom, svetu...

PF 2016

Pacienti so zriedkavymi
chorobami osobnostami

Pri prilezitosti 25. vyrocia vzniku mestskej ¢as-
ti Bratislava-RuZinov starosta RuZinova Du-
San Pekdr odovzdal ocenenia 17 osobnostiam
Ruzinova. Navrhovali ich samotni RuZinovéa-
nia. Sticastou podujatia bola vernisdz vystavy
fotografii ,,25 rokov Ruzinova“v Dome kultiry
Ruzinov.

Medzi ocenenymi bola Mgr. Alena Hrad-
nanskd, hrdd, sikovnd, vidy usmiata a naj-
mi skvele informovana socialna poradkyna
Organizacie muskularnych dystrofikov, vzdy
pripravena pomoct a poradit. Dalsi z doka-
zov, Ze ludia so zriedkavou chorobou mozu
byt prinosom pre celt spolo¢nost. Gratuluje-
me a dakujeme Alenka :-)
A ¢o na to samotna vitazka, Alenka

Hradnanska: ,,Vsetkym velmi pekne dakujem

za gmtula’cie a priania. Neviem, ¢im som si to
zasliZila, ale je to hlavne kvoli mojim tizas-
nym kolegom, ktori ma nominovali. Myslim,
ze kazdy jeden z nich by si to ocenenie zaslii-
zil. A to najhlavnejsie: to co robime, robime
hlavne pre vds vietkych.“

Zoznam vsetkych ocenenych:

Dr.h.c. mult. Anton Srholec, SDB
Rimskokatolicky knaz, salezidn a spisovatel
ThLic. Augustin Slaninka, CM

Svojou ¢innostou a charizmatickou osob-
nostou sa zasluzil o rozvoj katolickej
komunity v RuZinove.

Mgr. Bedta Mesikovd

Zakladatelka prvého a jediného materského
centra Hojdana v RuZinove

PhDr. Darina Hordkovd

Riaditelka KniZnice Ruzinov

Peter Kurhajec

Predseda Spolo¢nosti Ferdinanda
Martinenga

doc. MUDry. Jan Koller, CSc.

Zakladatel Kliniky popalenin a rekonstruke-
nej chirurgie LF UK a Univerzitnej
nemocnice Bratislava v Ruzinove

RNDr. Olga Pechdtiovd, DrSc.

Riaditelka Ustavu normélnej

a patologickej fyzioldgie SAV

PhDry. Jan Filc

Najuaspesnejsi slovensky hokejovy tréner
Anna Cdpovd

Dlhoro¢na hadzandrka a trénerka mladeze
v Ruzinove.

Ing. arch. Ferdinand Milucky

Architekt, tvorca obytného celku sidliska
Travniky, autor projektu Parku Andreja
Hlinku



Ing. arch. Ilja Skocek

Spoluautor sidliska Strkovec

ako urbanistického konceptu

mesta pre 60 000 obyvatelov v ,,F* obvode
Elena Haniskovd

Predsednicka Zékladnej organizacie
Jednoty déchodcov Slovenska Posen
Zofia Benkovicovd

Vedtica Denného centra Prievoz
RNDr. Miroslav Kapasny

Zakladatel a umelecky veduci
Folklérneho suboru Karpaty

Mgr. Art. Zdenka Variovd Nererovd
Vedtica DFS Travnicek

Silvia Vaculikovd

Fotografka

Mgr. Alena Hradrianskd

Socidlna poradkyna v Organizacii
muskularnych dystrofikov, v rokoch
2001 a 2007 bola majsterkou Slovenska
v paralympijskom $porte boccia

Slovensko Advent 2015
Sona Hornakova a Peter Janku
pre OMD v SR

Slovensko 2015 Advent je unikdtny projekt
Rozhlasu a televizie Slovenska (RTVS), ktory
spdja umenie a kultiru s uslachtilym chari-
tativnym rozmerom. Od 30. novembra do 18.
decembra priniesol v pracovné dni od pondelka
do piatku 15 adventnych koncertov v 15 slo-
venskych mestdch.

V jedine¢nych historickych priesto-
roch a renovovanych priemyselnych pamiat-

)
N

.
Ocenena Mgr. Alena Hradnanska

kach sa predstavilo 15 $pi¢kovych slovenskych
umelcov spolu s desiatkami zaujimavych
hosti a respektovanych osobnosti zo sveta
kultary, Sportu a vzdelavania. Kazdy prenos
bol venovany jednej z patnastich neziskovych
organizacii, ktorej bude odovzdany vytazok
z vynosov zo vstupného. Koncerty boli vysie-
lané aj nazivo kazdy den o 20.00 na Dvojke
a nasledujuci pracovny den v reprize o 21.05
v Radiu Slovensko.

A prave S$tvrtok 17ty december
bol tento koncert venovany Organizacii
muskularnych dystrofikov na Slovensku.
V Kastieli - Art Hotel v Tomasove zahrali
a zaspievali Sona Horndkova a Peter Janki
pre tych, ktori svojou pracou menia svet
k lep$iemu.

Dobry trh bol naozaj dobry

Dobry trh® oZivuje mestsky verejny priestor, ot-
vdra ulice a dvory pre ludi, vytvdra miesto pre
stretnutia a zdZitky. Podporuje malovyrobcov
a kvalitné domdce produkty, ale aj produkty
rozmanitych kultir a etnik, ktoré si sucastou
nasej spolocnosti. Pestuje alternativny Zivotny
Styl.

Dobry trh® vznikol v roku 2011
z iniciativy o.z. Punkt, ktoré ho pravidelne or-
ganizuje niekolkokrat ro¢ne s cielom priniest
pridantd hodnotu do konkrétneho susedstva.
Dobry trh® je uréeny rovnako pre lokélnu ko-
munitu, ktora sa aktivne na trhu spolupodiela,
ako aj pre vsetkych obyvatelov a navstevnikov
mesta. Dobry trh® je zdroven kultdrnym podu-
jatim a ponuka viac nez predaj vyberového

B
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Tadeasko Wagner v akcii

sortimentu. Vytvdra tiez priestor pre neziskové
organizicie, propagaciu ich prace, ale aj pod-
poru. A prave na takomto podujati nemohla
chybat Organizacia muskularnych dystro-
fikov, ktora je po cely rok vdaka svojim akti-
vitdm aktivnou su¢astou verejného, §portového
a kultirneho diania aj v hlavnom meste.

JPoslednu  adventnu  sobotu sme
na Dobrom trhu stretli plno milych ludi, ktori
sa v naSom stdnku zastavili a spolu s nimi
sme mohli preZit prijemny predvianocny cas.
Dakujeme vietkym nasim skvelym dobrovolni-
kom, ktori ndm prisli polas trhov pomdct, aby
sa z nds nestali cenciile.

Tadeasko nakreslil najkrajsi
obrazok v Europe

Tadedsko Wagner (10 rokov), nadany chlapec
so svalovou dystrofiou s uZasnym pozorovacim
talentom, ktorého pozndme ako vZdy usmiate-
ho cloviecika. Napriek tomu, Ze uz odmalicka
sa pasuje so svalovou dystrofiou, nddherne
maluje, najblizsie ma k téme Zeleznic.

Na sutaziach, ktoré organizuje Medzi-
narodna Zelezni¢na dnia so sidlom v Bruseli,
sa mu dostalo mimoriadneho uznania, na ce-
losvetovej sutazi bol treti a eur6psku dokonca
vyhral.

Blahozelame k tymto peknym
uspechom, a te$ime sa spolu s vami, nech je
ich ¢o najviac. Nase viano¢né vydanie ¢asopi-
su Ozvena a diar 2016 sa tiez hrdo pysi jeho
kresbou.




Srdeéné podakovanie

Posledny oktébrovy tyzderi 25.10.-31.10. je
medzindrodnym tyZdiiom povedomia o cho-
robe motylich kridiel (EBAW) - Epidermolysis
bullosa awareness week.

EB patri medzi zriedkavé choroby, aj preto
vicsina ludi o tejto chorobe nikdy nepocula.
Od roku 2007 si posledny oktébrovy tyzZder
tito zdvaznu, Zivot ohrozujiicu chorobu, ge-
netického pévodu pripominajii ludia na celom
svete.

Na Slovensku sa k ndm pridali FRAGILE.
Dna 17. oktébra 2015 vystipila v Zrkadlovom
héji oblubena vokalna skupina. Vynimo¢nost
koncertu spoéivala v tom, Ze priamo podpo-
rili ludi s chorobou motylich kridiel. Koncert
ma podtitulok FRAGILE for fragile. Vytazok
ziskany z predaja vstupeniek pouZije nezisko-
va organizacia DebRA SR pre rodiny, ktorych
aspori jeden ¢len trpi chorobou motylich kri-
diel. Skvela hudba bola doplnend dokumen-
tarnou fotografiou z dielne Zuzany Kmetovej
a Marie Pincikovej: ,,Zachovajme farby na
motylich kridlach.

Organizdtor kampane pri prileZitosti Medzi-
ndrodného tyZdiia EB - EBAW 2015:
DebRA SR - Dystrophic epidermolysis bul-
losa Research Association of Slovak Republic
(DebRA SR) www.debra-slovakia.org

OMDacky

Partneri kampane:

FRAGILE, MediaGroup Slovakia, Molnlycke
Health Care, Slovenska aliancia zriedkavych
choro6b (Aliancia ZCH)

Kazdoroéne usporadiiva Stredoslovenskd ener-
getika a.s. Vianocny koncert SSE a.s., uréeny
pre zamestnancov a pozvanych obchodnych
partnerov. DebRA SR bola toho roku jeho ak-
tivnym ticastnikom.

Dna 9. decembra 2015 vystapil v Hudob-
nom dome mesta Zilina celosvetovo znamy
Zilinsky komorny orchester, ktory dopre-

FRAGILE for fragile

vadzal operné drie zndmych opier v podani
herca, ale predovietkym aj operného spe-
vaka, Filipa Tamu. Okrem prijemného kul-
turneho podujatia mal tento vecer viano¢ny
rozmer dobrocdinnosti. Kazdoro¢ne venuje
SSE a.s. financie neziskovym organizacidm.
V roku 2015 bola jednou z tychto organizécii
aj DebRA SR. Vedenie spolo¢nosti rozdelilo
symbolické Seky v hodnote 24 000 eur, medzi
6 neziskovych organizicii. Na ucet DebRA
SR tak pribudlo 4000 eur. Tieto symbolicky
investujeme v Zilinskej nemocnici, na skva-
litnenie genetickej diagnostiky. DebRA SR
tak touto cestou napliia svoje ciele v skvalit-
neni zivota nielen pacientov s epidermolysis
bullosa, ale so vSetkymi zriedkavymi choro-
bami.




Ministerstvo vnutra podporilo
deti s chorobou motylich kridel:
Viano¢né motivy v sebe

ukryvaju odkaz

Aj deti s nevylieCitelnou chorobou ¢i hendi-
kepom moézu mat velky talent. Preto Minis-
terstvo vniitra v spoluprdci s obcianskym
zdruZenim DebRA SR, ktoré zdruzuje takto
postihnuté deti, vytvorilo origindlne sviatocné
blahozelania PF 2016, ktorych motivy malovali
deti s chorobou motylich kridel.

Za kazdym obrazkom sa skryva redlne
prezity pribeh dietata, ktory sa nachadza
aj s fotkou autora na zadnej strane pohlad-
nice. Pozdravy v sebe spdjaji tému Vianoc,
posolstvo pomoci, spolupatri¢nosti a sucitu
s detmi, ktoré to v Zivote mali a maju ovela
tazie a zlozZitejsie ako deti zdravé. Finan¢né
prostriedky, za ktoré Ministerstvo vnutra SR
odkapilo autorské prava na viano¢né motivy,
pdjdu rovnym dielom priamo detom na zdra-
votnicke materialy, obvézy ¢i rozne krémy,
ktoré dennodenne potrebuju.

Podpredseda vlady a minister vnatra SR
Robert Kalindk svojim tohtoro¢nym vybe-
rom viano¢nych ndmetov na PF uz §tvrty rok
podporuje socidlne slabsie, znevyhodnené,

hendikepované deti ¢i deti choré, ktorych naj-
vad$im Zelanim je zit bez bolesti a moct sa ra-
dovat zo zivota a vystrajat rovnaké $ibalstva,
ako smu deti zdravé. Tohtoro¢nych pét najo-
rigindlnejsich viano¢nych motivov namalova-
li deti z réznych katov Slovenska, ktoré trpia
nevyliec¢itelnou chorobou motylich kridel. Ide
o zriedkava vrodenu genetickd chorobu po-
stihujicu pokozku a sliznice. Frekvencia jej
vyskytu je 1 : 50 000 narodenych.

Ked sa méda
robi velkym srdcom

Presne taky bol dobrocinny utorkovy veler
pod hlavickou Kliniky estetickej mediciny
ENVY. Plny elegancie, krdsy, dobrej ndla-
dy a predovsetkym pomoci. Kosice sa obliekli
do sldvnostného Satu a zvedavo ocakdvali ex-
kluzivau médnu show popredného ndvrhdra
Fera Mikloska - FASHION NIGHT 2015 -
MIKLOSKO FASHION DESIGN, ktord bola
suicastou druhého roénika podpory neziskovej
organizdcie DEBRA SR, pomdhajiicej pacien-
tom s diagnozou choroby motylich kridel.

Vecerom, bohatym na kultirny program,
sprevddzala ako vidy uZasna Adela Ba-
nasova. Cielom akcie vSak nebolo len

Slavnostny veler Stredoslovenskej energetiky v Ziline - podakovanie

uznanlivo kyvat hlavami a obdivne ochkat
nad krasnymi $atami, ale predovsetkym po-
moct tym, ktori to potrebuju. Krasne $aty,
jemné a hebké ako motylie kridla, Sustiace
na mole ako trepot motyla v jemnom vanku.
A k tomu limitovana kolekcia 3 exkluziv-
nych Siat ENVY4DEBRA z dielne uznava-
ného Fera Mikloska. Vytazok z drazby tych-
to troch modelov v hodnote 3000€ putuje
na pomoc pacientom s chorobou ,,motylich
kridiel®

A nielen to! Pocas vedera si udia, ktori pri-
§li na tento vecer, kde sa spojila krasa s chari-
tou, mohli zakupit §pecidlne médne doplnky
- brmbolcovy privesok na kabelku s kozenym
prvkom, samozrejme, z dielne Fera Miklos-
ka. Ten ich navrhol na tato prilezitost. Ma-
kucky brmbolec sa stal symbolom krehkosti
asily zaroven, pretoze neublizi ani tej najjem-
nej$ej rucicke nech ho akokolvek silno stlaca
¢i Zmoli. Zaujem bol velky a za par minut
sa vypredalo vSetkych 100 kusov. Tak
sa neziskovej organizacii DEBRA Slovakia
darovalo krasnych 2500€, za ktoré sa naka-
pia zdravotné pomdcky pacientom s touto
neprijemnou a nevylie¢itelnou diagndzou,
akou je choroba motylich kridiel.




Kolaz dokumentdrnych fotografii z dielne Zuzany Kmetovej a Marie Pinéikovej
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