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Odborné sympo6zium novorodeneckého skriningu

v Saint Louis v USA

Text: RNDr. Maria Knapkova, PhD.

Na prelome februdra a marca 2016 som
sa aj vdaka podpore Slovenskej aliancie zried-
kavych chordb ziilastnila podujatia, ktoré orga-
nizguje Asocidcia laboratdrii verejného zdravot-
nictva — APHL v Spojenych stdtoch americkjch
s medzindrodnou spolocnostou pre novorode-
necky skrining (NS) — ISNS. Logo skrinin-
gu je oblik — Gateway Arch — symbol mesta
St. Louis na rieke Missisipi v Stdte Missouri
a v logu bolo umiestnené hlavné heslo podujatia:
»Novorodenecky  skrining  je
ku zdravym detom.”

brdanou

Podujatie bolo medzindrodné, na ziklade
prijatych abstraktov z celého sveta bolo umozne-
né odbornikom na novorodenecky skrining (NS)
prezentovat svoje prednd$ky a posterové prezenta-
cie. Hlavné témy zahriiovali laboratérne poznatky
v oblasti ochoreni NS, molekuldrnu genetiku pri
NS, ochorenia, ktoré budu kandidédtmi na zarade-
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nie do NS, klinické skusenosti s NS a sledovanie
pacientov so zachytenymi ochoreniami ako aj kon-
trolu kvality. Pracovny program bol trval od pon-
delka, 29.2.2016 az do $tvrtka, 3.3.2016.

Novorodenecky skrining (NS) je plosny pre-
ventivny program, akceptovany odbornikmi aj pa-
cientami na celom svete. Principy NS boli prevzaté
zo Svetovej zdravotnickej organizacie z publikicie
Principles and Practice of Screening for Disease
autorov Wilson, JM.G., Jungner, G,. v roku 1968.

S
\
APHI—"

2016 APHL Newborn Screening
and Genetic Testing Symposium

sprava z podujatia.

vedlca laboratéria SCN SR pri DFNsP Banska Bytrica

V nasledujucich 10-tich bodoch su tieto pravidla
stru¢ne zhrnuté podla origindlu:

Principy skorej detekcie ochoreni — Wilson

a Jungner, 1968

1. Ochorenie predstavuje zdvazny medicinsky
problém. (Pre jedinca a / alebo spolo¢nost). Fenyl-
ketonuria je velmi zriedkavé ochorenie, ale ak nie
je odhalené a lie¢ené v skorom veku, md zdvazné
désledky. Je typickym prikladom ochorenia, ktoré
sa moze vyhladévat a kontrolovat v celej populdcii.

#nbsgts

Newborn
Screening:
Gateway to

Healthy Babies

February 29 - March 3, 2016 « St Louis, MO - St Louis Union Station Hotel
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MARIA KNAPKOVA | SVETOZAR DLUHOLUCKY

NEWBORN SCREENING IN SLOVAKIA AFTER STARTING TANDEM MASS SPECTROMETRY:
NEW EPIDEMIOLOGICAL DATA IN SLOVAK NEWBORNS POPULATION

;
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2. Pre pacientov s ochorenim, vyhladanym
v skriningu, musi existovat lie¢ba.

Tento bod vyvolava dve dalsie otdzky:

a) Moze lie¢ba v presymptomatickom,
hrani¢nom $tddiu ochorenia ovplyvnit
jej prognozu?

b) Méze lic¢ba rozvinutej kliniky ochorenia
v skorom $tddiu ovplyvnit jej prognézu?

3. Musia byt dostupné moznosti pre
diagnostiku a lie¢bu.

4. Musi byt rozpoznatelné latentné (skoré)
$tddium ochorenia.

5. Musi existovat vhodny test, alebo skuska.
Skriningovy test — jednoduchy a lahko uskuto¢ni-
telny — modze byt zatazeny vi¢Sou chybou a méze
byt menej validny ako diagnosticky test. Vyssi
pocet falo$ne pozitivnych pripadov je akceptova-
telny, ale falosne negativne pripady by mali byt
velmi nizke, pretoZe nezachytené pripady mozu
viest ku véznym nésledkom pre jedinca.

6. Test musi byt akceptovany populdciou (ktord
je testovana).
vratane

7. Anamnéza ochorenia,

vyvoja
od latentnej do rozvinutej fazy ochorenia, musi

byt dobre zndma.

8. Musia byt jednotné zdsady postupu liecby
pacienta.

9. Finan¢né naklady zachytenych pripadov -
vratane diagndzy a liecby pacientov — musia byt
ekonomicky vyvazené oproti moznym vydajom
na zdravotnd starostlivost ako celok.

2
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10. Zachytené ochorenie by malo byt kontinual-
nym procesom a nie len jednoduchym nélezom
projektu.

Vizia konferencie bola zabezpetit zdravii svet cez
kvalitny laboratérny systém a misia bola defino-
vand ako vyprofilovanie nirodnych a svetovych
programov v oblasti NS s dérazom na hodnoty
a podiel verejnych zdravotnickych laboratérii.
Slovenskd republika participovala na konfe-
rencidch APHL a ISNS aktivne aj v predchadzaju-
cich rokoch.V roku 2016 rok prezentovali poster,
autori prof, MUDr. Svetozir Dluholucky, CSc.
a RNDr. Méria Knapkov4, PhD., nazov postera:
Newborn Screening in Slovakia after Starting
Tandem Mass Spectrometry: New Epidemiolo-
gical Data in Slovak Newborns Population.

V NS na Slovensku sa rozsiril pocet zachytva-
nych ochorent zo $tyroch na trinast v roku 2013.
Principom merania skriningovych parametrov
novo zaradenych ochoreni dedi¢nych metabolic-
kych poruch je metédda tandemovej hmotnostnej
spektrometrie. Prvykrat bola pre NS aplikovand
v USA v 90. tich rokoch minulého storodia.
Na meranie parametrov aminokyselin a acylkar-
nitinov je pouzitd zostava kvapalinovej chroma-
tografic (LC) bez poutitia kolény a trojit¢ho
kvadrupolu QQQ na principe separécie iénov po-
mocou QQQ. Funguje ako jedno z mala moznych
prepojeni medzi kvapalinou a plynom. Poldrne
molekuly — akymi aminokyseliny a acylkarnitiny
po spracovani derivatizaénym kitom st — je po-
tom mozné sledovat pomocou MS/MS systému.
Celkom 72 analytov — primdrnych aj sekundar-
nych - umoZni v jednej vzorke odhalit okolo 30
ochoreni. Patria sem aminoacidopatie, poruchy
oxiddcie mastnych kyselin aj organické acidurie,

& vybrané poruchy mocovinového cyklu.

Inovativna metéda nebola jedind zmena v roku
2013 v NS na Slovensku. RozliSovanie etnici-
ty popluldcie novorodencov na Slovensku bolo
druhym prvkom, ktory ndm umoznil spracovanie
poctu ochoreni populcie s epidemiologickym vy-
hodnotenim podla etnika. Kaukazskd a rémska
populécia na Slovensku ma odli$né typy ochore-
ni, ako aj rozdielnu skriningovi prevalenciu jed-
notlivych typov ochoreni. Tieto Statistické para-
metre, prisne viazané len ku $tatistike celkového
epidemilogického vykazovania, boli prezentované
na Posteri v St. Louis. V kaukazskom etniku domi-
nuje fenylketontria (FKU), v rémskom etniku st
to poruchy oxid4cie mastnych kyselin - MCADD
a SCADD. Tieto ochorenia boli zistené na pocte
165 648 novorodencov, skriningovd prevalencia
1 : 867. Pre minoritnt populdciu je prevalencia
1:1670, pre rémsku populdciu 1 : 237.

Prvé vysledky takto prezentované si vyzaduju dal-
Sie sledovanie, vzhladom na popula¢ny skrining st
potrebné vicsie subory novorodencov.

Newborn Screening: Gateway to healthy babies
- novorodenecky skrining je branou ku zdravym
detom je paralelou ku Gateway Arch, architekto-
nickému symbolu - brane - v St. Louis. V USA
je tento pamitnik symbolom osidlovania krajiny
smerom na zdpad. V diloch 29. februdra — 3. mar-
ca sa stal symbolom odbornikov celého sveta, aby
diskutovali a odovzd4vali svoje poznatky v takej
prospesnej preventivnej aktivite, akii novorode-
necky skrining predstavuje.

003:
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Ked hudba lieci

Text: Slovenskd myeldmova spolocnost

Aliancia zriedkavych choréb sa

V stredu  30. marca 2016 o 18:00 hod. sa
v evanjelickom kostole v Ziline konal Bene-
ficny koncert v prospech pacientov s nidoro-
vym ochorenim kostnej drene — dg. Myel6m.
Zorganizovali ho dve $armantné damy pani
Milada Hriankova z klubu pacientov Sloven-
skd myelémovd spolo¢nost a pani Ludmila
Fratiovd z konzervatéria v Ziline. Lubivé
melédie klasikov si prisli vypocut mnohi
Zilin¢ania. Lékadla boli velké: Dalibor Kar-
vay (husle), Ivan Gajan (klavir), Jozef Gluch
(organ), Anna Dubovcovi (recitdcia). Ume-
lecky z4zitok zvyraznili $tudenti a profesori
Zilinského konzervatéria.

Stravili sme tak prijemny vecer v objati
klasickej hudby. Veler, ktory pomahal. Kaz-
dy mohol prispiet darcovskou SMS spravou
pacientom s nddorovym ochorenim kostnej
drene.

Dakujeme.

rozrasta

Mame nového c¢lena - zdruzenie Prader Willi syndroém

Text: Maria Benedekova, Zdruzenie Prader-Willyho syndroému

Dovolte, aby sme Vim predstavili nase
zdruzenie Praderovho - Williho Syndyému
(PWS). Sme organizdcia, ktord oficidlne
vznikla v septembri roku 2006, hoci nefor-
mdlne sme vyvijali aktivity uz dlhsie ako rok
predtym. Mézeme sa tak pochvilit 10-rolny-
mi skiisenostami s PWS.

Nasim zékladnym cielom je viacej zdru-
zovat rodiny s detmi s PWS syndrémom,
organizovat stretnutia, vymiefat si navzi-
jom informdcie a tak ulahcovat Zivot na$im
detom a rodindm. Za tymto u¢elom organi-
zujeme spolo¢né stretnutia, publikujeme in-
formédcie na webovych strdnkach, vyddvame
informa¢né letdky a spolupracujeme s ostat-
nymi ndrodnymi zdruzeniami podobného

formdtu, ako aj s nadndrodnou organizéci-
ou IPWSO, ktorej riadnym ¢lenom sme sa
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stali v oktébri 2006. Uzko spolupracujeme
hlavne s ¢eskym ndrodnym zdruzenim,
s ktorym planujeme aj spolo¢né aktivity
v budticnosti.

Zdruzenie Praderovho - Williho Syn-
drému tvoria rodiny, ktoré maji dieta
s PWS. Zakladatelmi st rodi¢ia dnes uz
14 ro¢ného Tomasa. Diagnostikovali ho
v Prahe vo veku 15 mesiacov. Takmer dalsie
3 roky ndm trvalo presadit lie¢bu rastovym
horménom, Tomas sa stal prvym pacientom
na Slovensku s PWS, ktorému bola schvile-
na lie¢ba rastovym horménom.

Pretoze PWS je znaéne zriedkavé ocho-
renie, je medzi laickou verejnostou nedosta-
tok informdcii ¢ uz o samotnom syndréme,

jeho diagnostikovani, ako aj moZnostiach
lie¢by. Touto formou chceme preto syn-
drém priblizit nielen rodindm, pedagogic-
kym pracovnikom, fyzioterapeutom a zdra-
votnickym pracovnikom, ktori prichddzaju
do dennodenného kontaktu s nagimi detmi,
ale aj irSej verejnosti. Mnohokrdt sa ndm
v Zivote stane, Ze stretneme niekoho, koho
sprévanie a prejav sa ndm zdaju ¢udné, pre-
kvapia nds a nickedy aj poburia. A pritom
ten ¢lovek zato ani nemoéze, pretoze svoj
»syndrom® a jeho $pecifikd dostal do vienka
pri narodent..

Zoznamte sa s nami viacej na nasej

strinke betp://www.pwsyndrom.sk/.
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Leto s OMD v SR!

Text: Organizacia muskularnych dystrofikov v SR

Organizdcia muskuldrnych dystrofikov v SR
(OMD v SR) aj tento rok pocas letnych dni
gorganizovala pre svojich clenov a priaznivcov
Sest tematicky zameranych taborov.

Letny tabor pre deti, mlideZ a aj dospelych
s tymto vaznym ochorenim je jedinou moz-
nostou, ako moézu stravit leto aktivne pri
roznych hrich v spolo¢enstve rovesnikov
s rovnakym postihnutim v bezpe¢nom a pri-
sposobenom prostredi. Na detskych tdboroch
ma kazdé dieta prideleného svojho osobného
asistenta/asistentku, ktord mu poméha po-
¢as animovanych aktivit. Bezny detsky tdbor
tieto deti z dovodu ochorenia absolvovat ne-
mozu. Detom cheeme dat moZznost po roku
sa znovu stretndt s kamardtmi, s ich roves-
nikmi s rovnakym postihnutim a prostred-
nictvom anima¢éného programu, ktory je
prispdsobeny ich fyzickym limitom. Rodi-
¢om chceme pomoct s prijatim fakeu, Ze ich
dieta m4a toto tazké ochorenie, chceme im
sprostredkovat ¢o najviac informdcif a vzde-
lavat rodi¢ov (o socidlnej pomoci, o domicej
fyzioterapii a o zdravotnej starostlivosti),
ponuknut psychologickt podporu. Na tébo-
roch si rodi¢ia sami vytvéraji svojpomocné
skupiny, utuzuju vztahy, aby si boli navza-
jom oporou, mohli si odovzdavat a vymieriat
skusenosti a kontaktovali sa aj pocas roka,
po ukonceni tébora. Tieto letné stretnutia
su tiez jednou z mala prileZitosti na rozvija-
nie socidlnych a komunika¢nych zru¢nosti
ucastnikov. Popri zamestnancoch centraly,
keori sa podielaju na tvorbe programu, sa
tieto pobyty konajt aj zésluhou entuziazmu
dobrovolnikov, ktori vymyslaju a poméihajt
zrealizovat atraktivny program.

Pre deti so svalovou dystrofiou vo veku 8 - 15
rokov, ich rodi¢ov, surodencov a osobnych
asistentovboluréeny tébor ,,Superhrdinovia®
v ¢arovnej dedinke Ci¢many. Pri aktivitich
a tréveni volného ¢asu poméhali detom
osobni asistenti a program pripravili animd-
tori. Vdaka tomu mali rodi¢ia deti priestor
si oddychnut a navzdjom si odovzdavat
a vymiertiat skasenosti. Pre deti bolo pripra-
venych mnozstvo outdoorovych aktivit, spo-
lo¢enskych hier, sutazi, medzi nimi napriklad
celodenny arteterapeuticky happening pre
vetkych tcastnikov tdbora s pouzitim mu-
zikoterapie, ¢i dramatoterapie. Deti zazili
velké prekvapenie, pripravil ho slovensky
herec Luka$ Latinak, a mohlo sa zrealizovat
vdaka vytazku z viano¢ného Bazéru chala-
fiov — celodenny vylet autobusom na letisko

4

2016_3_Minorit PRINT.indd 4

do Prievidze, kde absolvovali vyhliadkové
lety. OMD v SR zabezpetila tieZ pritomnost
fyzioterapeuta, ktory zautil deti a rodi¢ov

pouzivat respira¢né pomocky, ktoré rodiny
dostali darom a ktoré organizécia zabezpetila

20 zdrojov verejnej zbierky BELASY MOTYL.

V prostredi rekreacnej oblasti Duchonka
sa konal letny tébor s tvorivymi aktivitami
s tematickou myslienkou spdjania nirodov.
Tato téma predovietkym rezonovala v dvoj-
diiovom workshope tane¢no-pohybovovej
terapie s prvkami arteterapie, ktory viedli
skiisené tane¢né terapeutky z integrovaného

divadla LenTakTak, ale odoznela aj v réznych
sutaziach a kvizoch. Tébor mal neobmedze-
nu vekovt hranicu a bol rozdeleny do via-
cerych tematickych okruhov. Pripravili sme
mnozstvo tvorivych aktivit ako napriklad
pletenie kosikov z papiera, vyfarbovanie
manddl, vytvorenej drevenej dosticky techni-
kou dekupdze, plstenie. Na t¢astnikov ¢akalo
aj cestovatelské okienko, cez ktoré sa dozve-
deli informécie o zaujimavych bezbariéro-
vych destindcidch. Nechybal ani $achovy tur-
naj pod holym nebom zndmy ako Memorial
Jozka Krala, no¢nd hra a mnozstvo inych pu-
tavych akeivit. Pobytu sa zticastnilo 55 Iudi.
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Dal{ letny tibor bol uréeny pre mlidez
vo veku 15 - 19 rokov, ich rodi¢ov, stroden-
cov a osobnych asistentov, ktorych zabez-
pecil OMD v SR. Bezbariérovy penzién sa
nachddza v malebnom prostredi tradi¢nych
drevenic v Strazovskych vrchoch. Tito zo-
hratd partia sa stretdva uz skoro desat rokov.
Organizatorom aanimdtorom téboravjednej
osobe bol dlhoro¢ny dobrovolnik Juraj Cvik,
ketory spolu so svojim veselym asistentskym
timom vytvoril program plny prekvapeni.
Tabor zacal viest, ked jeho t¢astnici boli este
malymi detmi. Za ten ¢as vyréstli, vytvorili
si cenné priatelstvd, navzdjom si pomdhaji
a podporuju sa nielen pocas tohto letn¢ho

pobytu. Tébora sa zi¢astnilo 34 0sob.

Letny tébor bol uréeny pre najmladsie deti
so svalovou dystrofiou vo veku 5- 9 rokov.
Pre deti bol pripraveny zaujimavy program
na tému ,Detekeivna akadémia®, na ktory
budt spominat cely rok. Riesilo sa vela zdhad,
zorganizovali sme vylet na lod do Piestan, na
mini farmu do Lubiny a detom prisli zahrat
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predstavenie potulné divadlo NAtraKY. Re-
laxa¢ny program sme pripravili aj pre mami¢-
ky, mohli si vysksat techniku drétikovania,
¢i malbu na sviecky.

Tradi¢né letné sustredenie privrzencov ob-

lubeného paraolympijského $portu boccia
sa konalo uz po $tvreykrat. Ulastnikov Caka-
li trojfdzové tréningy pod taktovkou trénera
Mgr. Ondreja Bastak Durina, regeneraéné
masdze a vela spolo¢enskych aktivit. Sustre-
denie organiza¢ne zabezpedil zilinsky Klub
OMD v SR Farfalletta. Zti¢astnilo sa ho 16
boccistov z klubov Organizécie muskuldr-

nych dystrofikov v SR.

Letny oddychovy pobyt pre ¢lenov OMD
v SR bez rozdielu veku, spojeny s re-

habiliticiou sa uskuto¢nil v krds-
nom prostredi Zemplinskej  Siravy.
Hotel md nickolko  bezbariérovych

izieb, ¢o umoznilo bezproblémové byva-
nie na vozikoch. K dispozicii sme mali
aj bazén s bezbariérovym vstupom.

=

Potrebné financie na zrealizovanie vset-

kych pobytov sa podarilo zabezpetit
z projektov, ale aj vdaka prijatym 2%
z dane z prijmu. Utastnici pobytov hra-
dili len symbolické poplatky. Organizicia
vyrazne dotovala vietky pobyty. Cenami
do sutazi prispeli rozne firmy a individu-
lni darcovia. ,Aj touto cestou chceme
podakovat  vSetkym darcom, sponzo-
rom, dobrovolnikom za ich vklad na re-
alizéciu letnych tdborov organizovanych

OMD v SR, povedala podpredsednitka
Mgr. Méria Duracinska.

2.12.16

17:08



— gyndromU

Cim Zije Asociacia Marfanovho syndrému?

Text: Alzbeta Lukovicova

o Asocidcia pacientov s Marfanovym
syndrémom ma novy informaciny
materidl
Za pomoci Aliancie zriedkavych chorob
(SAZCH) a Ing. Herdu a spolo¢nosti
SEPS a.s. vydala tri informa¢né materialy:
1. Odborny materidl pre lekdrov
»Diagnostika Marfanovho syndrému®
2. Informa¢ny material pre laikov
»Diagnostika Marfanovho syndrému®
3. Kompletny informa¢ny material
o Marfanovom syndréme a asocidcii
»Asocidcia Marfanovho syndrému*.
Informa¢né odborné materidly budt dis-
tribuované hlavne na pracoviska lekdrov
prvého kontaktu a internistom, ktorl maji
vi&inou s diagnostikovanim  ochorenia,
z dovodu zriedkavého vyskytu, problémy. Pri-
poment im toto zriedkavé ochorenie a pomdzu
sprévne nasmerovat dal$f manaZment pacientov.

KLINICKE PRIZNAKY PRI MARFANOVOM
SYNDROME

o Marfanov syndrém na XXI. Kongrese
Slovenskej kardiologickej spolocnosti

A. Lukovi¢ové sa ztcastnila XXI. Kongre-
su Slovenskej kardiologickej spolo¢nosti,
konanej 6.-8.0kt. 2016 v Bratislave. Vietci
tcastnici (cca 1000 lekdrov) dostali novy
informacny leték ,,Diagnostika Marfanov-
ho syndrému".

o Asocidcia pacientov s Marfanovym
syndrémom ma novit WEB strinku mar-
Jan.sk.

Doba ide dopredu a my naprick na§mu
ochoreniu alebo préve preto chceme a po-
trebujeme s fiou drzat krok. Aj preto sme
vytvorilinovawebovskt strdnku. Je moder-
nejsia, prehladnejsia a jednoduchsia. Pred-
stavili sme na nej aj nae nové motto ,Len
informovany pacient je na spravnej ceste
k lie¢be a zdchrane svojho Zivota®.

o Marfan artist project
Spanielska $tudentka, Fabiana Perez, $tu-
dujica v Bratislave na Vysokej $kole vy-
tvarnych umeni pracuje na umeleckom
projekte — Marfanov syndrém a umenie.
Fabiana sa zt¢astnila nasho stretnutia, aby
fotograficky a umelecky zachytila $pecifi-
k4 vysokej, $tihlej postavy osob s Marfa-
novym syndrémom, gestikuldciu dlhych,
Stihlych prstov, pohyblivost a ohybnost
kibov.

Fotovystava bude uverejnend na Vyso-
kej kole vytvarnych ument.

'l Asociacia
Marfanovho
syndromu

M1 nsociscia
Marfanovho
syndromu

Birdoloa 2/0, 83101 Bratistava 37

Napriek tornu, Ze MFS je deditné ochorenie, priblizne 25%
pripadov vznika na zaklade novej ~ spantannej mutacie.
Ak jeden z rodifov ma MFS, je 50% pravdepodobnast, Ze
dieta bude mat' MFS.

B 9210 pacientov s MFS majd dilataciu aorty

M 7z 10 pacientov s MFS maji dislokaciu (ektopiu)
So30vky (2 toho piati abojstranni)

4210 pacientov s MFS maj odlGpenie sietnice

2z 10 pacientov s MFS majd glaukém

5 - B2 10 pacientov s MFS majl deformacie chrbtice
(ieyféizu, skoliszu alebo ich kombinaciu)

6z 10 pacientov s MFS maji duralnu ektaziu/rozsi-
renie obalu miechy/

9710 deti s MFS ma hypermobilitu kibov

7210 deti s MFS ma bolesti kibov, chrbta, poranenie
kolenného alebo ramenného kibu, ploché nohy

¥ 1210 pacientov s MFS ma pneumotorax

5

preumotarax

dural ectasia

Q 87.4 Marfanov syndrém v Medzinarodnej
klasifikacii chorab
(verzia 10)

Q87.40 nespecifikovany
087.41 Marfanov syndrém s kardiovaskularnymi

manifestaciami
E Q87.410 Marfanov syndrém s dilataciou aorty
Q87.418 Marfanov syndrém s infmi
kardiovask. manifestaciami
Q87.42 Marfanov syndrém s ofnymi manifestaciami
0Q87.43 Marfanov syndrém s kostrovymi manifestaciami

it sk, webcentrum eu’

dilatacia korena aorty Q

www.marfan.sk

Diagnostika Marfanovho
syndromu (Q 87.4)

Postihnuté organy

wsunutie Sosovky
gotické podnebie
.~

hrudnik veaei

deformity chodidla

TR

skoloza  kyféza

Tento letdk vznikol VDAKA

et
financnej podpore SEPS, a. s. -ﬁ
Ty
VA

//! nsocizcia

Marfanovho

lekdra fe infc
priznakoch a manazmente ochorenia
Pacient je vacsinou komisiou posudzovany za esobu tazko

'pacienta o

zdravotne postihnutii (T2P)

www.marfan.sk
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MARFANOV SYNDROM (MFS) sa diagnostikuje, ak
sa U pacienta zistl kombindcia klinickijich priznakov podia
‘tzv. Gentskich kritérii z r. 2010, publikovanych v Journal
of Medical Genetics (Loeys a kol. 2010).

Podra tjchto kritérif st pre diagnostiku MFS rozhodujice
dva kl'GEové znaky:

I dilatacia korena aorty, alebo disekcia aorty
W ectopia lentis (ektopia SoSoviek - vych{lenie
SoZovky z optickej osi v oku)

Dilatdcia aorty je pritomnd, ked kardioldg na zdklade ECHO vySet-
renia zist] Ze hodnota wypocitand z priemeru koreria aorty, veky,
visky a hmotnosti tj. Z-skire = 2, alebo = 3 u 0s6b do 20 rokov.

SOCASNY VYSKYT 0BOCH KLOCOVYCH
ZNAKOV JE DOSTATOCNY NA JEDNOZNACNO
DG. MARFANOV SYNDROM

Znaky sa posudzujii odliSne podl‘a toho,

1. €i sa MFS uz vyskytol v rodine,
2. alebo je to prv{ pripad, €iZe nova mutacia

1. Ak sa v rodine MFS uZ poturdil, pre stanovenie
diagndzy MFS postacuje pritomnost’len jedného z
2 kl'Géovyjch znakov (3, b), alebo kombinacia systé-
movych znakov z tabul'ky = marfanoidny habitus:

=l rodinnd histéria MFS a ektopia Sooviek = MFS

4! rodinnd histéria MFS a dilatacia karefa aorty, alebo
disekcia aorty = MFS*

rodinna histaria MFS a systémové skére = 7 bodou

Slovakia

2. Pri nepoturdenom v{skyte MFS v rodine, t.j. pri
novej mutacii sa diagndza uréi v & pripadoch:

] dilaticia aorty a ektopia SoSoviek = MFS*

= dilaticia aorty a systémové skére = 7 bodow = MF5*
dilatécia aorty a mutdcia FBN1 = MFS

(geneticka analjza DNA)

%) ektopia SoSoviek a muticia FBN1 postihujica aortu
= MFS (geneticka anal{jza DNA)

"

SAMOTNA ANALYZA DNA NEPOSTACUJE PRE URCENIE DG
MARFANOV SYNDROM, ALE JE UZITOENA, AK JE K DISPOZICIL

*treba

azy. £
sy, vaskuldma forma Ehlersovho-Danlasouho sy!

Tabutka systémovyjich znakov s priraden: nou

hodnotou. Siicet bodov ddva systémové skare:

Systémouy znak Body
priznak palea + zdpdstia (1 znak) 301)
hrudnik vtaci (lievikovity, asymetricky) 2(1)
deformity zadnej casti chodidla
pneumotorax

ektdzia dura mater

protrusio acetabuli

rozpiitie rik/viska (>1,05) a US/LS (<0,85)
skolidza alebo kyfoza

zniZend extenzia v lakti

3 z 5 znakov na lebke

kozné strie

krdtkozrakost' > 3 dioptrie

prolaps mitrdinej chlopne

P b b L L

Pritnak palca: Palec Pritnak zdpdstia:

v -

vycnieva za zovrete Spicka palca prekrjva necht ma-
dlane \i = ﬂ et ool zipeistis druhe roy:

2.12.16 17:08



DIAGNOSTIKA

Pre diagnastiku je potrebné kompletné lekarske vy3et-
renie na ziklade h kritéril (www.marfan.sk).
Absencia dilatacie aorty na poiatocnom klinickom vy-
Setreni newyluuje diagnézu MFS, dokonca ani u dospe-
lych. Symptémy MFS nemusia byt' pozorovatefné od
narodenia, ale s vekom sa stavaji viditelhé a zdravotné
problémy sa zharsuji.

Zakladna diagnostika:

¥ rodinna anamnéza

W genetické vysetrenie

 kardiologické wyetrenie, najma ECHO

W oEné vysetrenie, najma na wysunutie SoSovky

¥ ortopedické vySetrenie

LIEEBA A PREVENCIA KOMPLIKACIT

Ludia s MFS patria £asto do kategdrie taZko zdravotne
postihnutjch osdb. Priemerna dizka Fivota pacientoy
5 MFS méZe byt' kratdia. Pacient zat'azeny neprimera-
nou pracovnou a fyzickou aktivitou je wystaveny riziku
ohrozenia Zivota. Opodstatnené je Setrenie organizmu,
DbleZita je Oprava sposobu Zivota, vyber vhodného za-
mestnania, obmedzenie Sportovijch aktivit, ktoré vedi
k prudkym pohybom hlawy, skokom, napinaniu, tlageniu
aleba dvihaniu tazkych predmetav.

PRAVIDELNE PREHLIADKY!!!

Doposial' neexistuje kauzalna liecha MFS. O to dale-
Zitejsie je pravidelné (minimalne 1x roéne) lekarske
sledovanie rozvoja ochorenia zamerané na:

» kardiologické wySetrenie ECHO (meranie Sitky aorty,
prolaps chlopni, regurgitacia)

¥ oftalmologické vySetrenie (uréenie pozicie Soovky,
moZné zmrazenie sietnice prevencia od|dpeniu sietnice
aleba wymena ofnej So5avky)

W ortopedické vysetrenie (pozicia chrbtice, hrudnika,
hypermabilita kibov, zvazit' potrebu karzetu)

® pneumologické vySetrenie (rtg pliic)

Asociacia Marfanovho syndrému
bola zaloZena v roku 1993,

Nasim poslanim je:

zvysovat kvalitu Zivota pacientow

zdruZovat' pacientov a pribuznych pre vzdjomnd
podporu, vymenu skisenosti a skvalitnenie
lekarskej starostlivosti

poskytovat presné a aktudlne informacie o MFS
zabezpetovat' odbornii poradenskii sluibu

pre pacientov a ich pribuznijch

organizovat' seminare, konferencie, Skolenia
organizovat terapeutické rekreaéné pobyty

aka obéianske zdruZenie

vydavat' a publikovat'informacne materialy
zabezpetovat' lekarske vySetrenia

Prednaska
z genetiky

Doc.MUDr,
Michal Ondrejéak

5!! Asociacia

Marfanovho
syndromu

Asociacia Marfanovho syndrému je Elenom:
¥ Marfan Europe Network

W Slovenskej aliancie zriedkavych chorb

W Narodnej rady obtanov so zdravetnym postihnutim SR
W Asociacie organizacii zdravotne postihnutgch ob&anov SR
W Slovenskej humanitnej rady

W International Federation of Marfan sy

M Eurordis

PORADENSTVQ / KONTAKT
Asociacia Marfanovho syndrému
Alzbeta Lukovitova, prezidentka
Vajnorska 54, 831 04 Bratislava

tel: +421 2 44 257 904
mobil: +421903 747 424

@-mail: marfan.sk@mail.t-com.sk

www.marfan sk

Dakujeme, ze nam pomézete pomahat’
Asaciacia je prijimatelom 2% dane
& Gétu IBAN: SK26 0200 0000 0036 10348112
1C0: 30812607
DIC: 2022301919

Tento letdk vznikol VDAKA W%%‘v
finanénej podpore SEPS, a.s. ol

i s

www.marfan.sk

Znamy alebo neznamy
Marfanov syndrom?

ccol Paganini

Co je Marfanov syndrom?
Priznaky ~ diagnostika ~ liecba

.Len informovany pacient je na spravnej
ceste k liecbe a zdchrane svojho Zivota”

!!E ;! Asociacia

Marfanovho
syndromu

www.marfan.sk  EEE—

MARFANOV SYNDROM (MFS) je autozomélne domi-
nantné, dedicné ochorenie spojivového tkaniva s varia-
bilngm prejavom priznakov. MFS pa prvy krat popisal
francizsky pediater Antoine Marfan (1986). Pricinou je
mutacia génu na 15 chromozéme — FBN1 pre fibrilii
Fibrilin je bielkovina, zodpovedna za pevnost'a elastici-
tu spojivového tkaniva.

Trpeli nim mnohé slavne osobnosti:

Americky prezident

Abraham Lincaln

Bivaly americkj
basketbalista NBI
Isaiah Austin

Taliansky huslista

Niceolé Paganini

Paganiniho lekar Dr. Francesco Bennati poznamenal:

Ze naprikiad bez zmer
ky ohnit'na favey ormeé kiby s
najvicsou fahkostbu a richlostou”

ny polohy
m nabok 5

MARFANOU SYNDROM je systémové acharenie. Po-
stihuje hlavne kostru, kiby, srdcovo-cievny systém, ofi
a plica. Patri do skupiny zriedkawych chorab. Vyskytuje
sau 1 tlovekaz 3000 - 5000. Je dedicng, aj ked' tymto
ochorenim trpf len jeden z rodicov. V priblizne 25 %
pripadov je MFS spasobeny novou mutaciou, pricormn
obaja roditia s0 zdravi. Postihnutie je
trvalé s tendenciou zhorsenia.

Dg.QB7.4

PRIZNAKY

Typicky marfanoidny vzhlad:

M napadne vysoka, chuda postava

m nepomerne dihé a tenké koncatiny

W (izka tvar, ndpadne pretiahnuta
hlava v predozadnom smere
(dolichocefalia)

m wyrazne deformovany hrudnilk
(kuraci alebo vpaceny)

W paviltie prsty

Jednim zo znakov MFS sii dihé — pavicie prsty.

Clovek s MFS dokaze obopnit’ zapastie palcom

a malickom druhej ruky alebo mu palec vyénieva
zo zovretej dlane.

ZDRAVOTNE PROBLEMY

Vagsina ludi s MFS nema vietlky priznaky a zdravotné
problémy spojené s tymta syndrémom. Zivot ohrozujd-
e é @ je prave srdc ny systém.

Srdcovo-cievny systém:

w prolaps mitralnej chlopne (nedovieravost prepazky
medzi favou predsiefiou a lavou komorou)

W regurgitacia (spatné pradenie) krvi

® porucha srdcového rytmu

= dilatacia (roz3irenie) aorty — zhor3uje sa s vekom

® aneuryzmy (vydute) aorty — hrudnikova a brusna

 Fivet riziko disekcie (roz3 )
alebo prasknutia steny aorty

wysunutie Eotouky

goticke podnebie
%,

dilatacia korefia aorty

hrudnik ievikovity

samuryma
a’

preumotarax

hrudnik vtagi

L y 'I

I )

" L . ,

dural ectasia deformity chodidla skoloza  kyfoza

Zrakovy systém:

W oslabeny zavesny aparat Sosovky
W ektopia (wysunutie) Sosovky
W kratkozrakost' (> 3 dioptrie)
 vznik glaukému alebo katarakty v mladom veku
W riziko straty zraku
(odtrhnutie So5cvky alebo odlGpenie sietnice)

Kostrowy systém:

w deformity chrbtice (skoligza, kyféza, lordaza)

m deformity hrudnika (nasledne funkéné problémy
srdca a plic)

w deformity chodidla, ploché nohy

m dihé, paviie prsty

= hypermabilita (zvj3ena valnost] kibov
aich bolestivost

W protrusio acetabulae
(posunutie hlavice stehennej kosti)

W osteopordza

 nedostatocne vyvinuty svalowy a kostrowy systém

u velmi vjrazny dnavovy syndrom

w natlafenie zubov (pri extrakeii je nutna profylaxia
endakarditidy)

m ektazia dura mater (roz&irenie abalov miechy)
(priblizne 60% pacientow)

Dychaci systém:

spontanny pneumotharax
(kolaps plic, > 30% pacientov}

TEHOTENSTVO
 pripade tehotenstva, ide vzdy o rizikové tehotenstvo
s indikaciou porodu cisarskym rezom.

www.marfan.sk
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Ozdravny pobyt debrakov, Bulharsko

Text: Karolina Ficeriova, 17 rokov

V disoch od 3. do 10. augusta sa uskutolnil u
storty ozdravmy pobyt organizovany DebRA
SR pre jej clenov v hoteli Paradise Beach, Sveti
Vias, Bulbarsko.

Styri rodiny 3. augusta rino nasttpili do lie-
tadla. Plni nad$enia a nedoc¢kavosti, kedy uz
uvidime more. Ako nim pomdze morskd
klima, aké blahodérne t¢inky bude mat pre
deti s EB. AvSak nie vSetky rodiny leteli tym
istym letom. Pavli¢kovei, Varkovci a dieveata
Studenikove odchddzali z Bratislavy a nasa
rodinka z Kosic. Bratislavsky let privitali
mraky a letnd burka, no ked dorazili Kosice
(s men$im meskanim letu), vietkych uz nasli
na plazi, kdpajucich sa v mori, objimanych
slne¢nymi laé¢mi.

A tak to ostalo cely tyzden. Prebudzali
sme sa do horucich letnych dni s vyhladom
na more, ktoré nds likalo, aby sme uz isli
k nemu a trochu sa schladili. Volalo nds nie
len pohladom, ale aj zvukom, pri ktorom sme
zaspdvali ako bdbitkd. Hned po rariajkach
sme sa vybrali k moru, poriadne sa vykdpat
a preliecit si rany — ¢ uz novsie alebo staré.
Sland voda predsa lie¢i. Trochu si zaplavat
a poriadne sa vy$antit, poleriosit a uzit slnie¢-
ka pod sIne¢nikom na pieso¢natej plazi.

Ukazalo sa, Ze nase diev¢atd nespdja len
spolo¢nd choroba, ale aj spolo¢né témy a po-
vahy. Aj ked uz predtym boli kamardtkami,
tento pobyt zbliZil nie len ich, ale aj rodi¢ov
a dospelakov. Po obede sme si dali mensiu
siestu a zase sme sa pondhlali ¢ uz k moru
alebo k bazénu s animéciami a pool barom.
Mensie deti si velmi oblubili bazén, pretoze
mal hladké dno, viade dosiahli na zem, mohli
sa tam bezpe¢ne vybldznit s hddzanim lop-
ticky. Stellku sme zase mali problém dostat
von, pretoze sa stéle potdpala a vobec sa jej
nechcelo z vody von. Po vederi sme sa s ko¢ik-
mi a vozikmi alebo autobusom vybrali do ne-
dalekého centra mesta, pokochat sa bulhar-
skou kultirou a noénym Zivotom, ochutnat
miestnu zmrzlinu a dokladne prezriet suveni-
ry a nakoniec aj nejaké pokupit na pamiatku.

V jeden deii sme sa vybrali lodou z méla
pri hoteli do starobylého mestecka zapisané-
ho v UNESCO rozprestierajuceho sa na na
poloostrove — Nessebaru. Cesta trvala pri-
blizne 45 minut, bohuzial, nie vietci majt
zalidok na prudké vlny mora, ale nakoniec
vietko bolo v poriadku. Nasledovala pre-
chddzka, ¢i povozenie sa po meste a nesmelo
chybat ochutnanie vybornej zmrzliny. Pocas
neskorych vecerov sme vysedédvali na recep-

2016_3_Minorit PRINT.indd 8

cii pripojeni na wi-fi — internetové spojenie
s okolitym svetom je dolezité.

Hoci na dovolenke by ste mali vypnut
a nevnimat ni¢ iné len pokoj a oddych, ko-
munikovat treba. Dospeli si pochutndvali
na miestnych mieSanych drinkoch a deti
sa spolu $antili alebo hrali hry.

Ked nadisiel ¢as ist domov, nikomu sa
nechcelo odist z teplucka, a to sme este neve-
deli, Ze na Slovensku nés privita 16°C, stude-
ny vietor a dazd. Vietci sme sa spolu rozludili
a ozdraveni, plni novych skdsenosti, zdZitkov
a priatelstiev sme odchadzali domov.

Tesime sa na dalsie spolo¢né stretnutia
a dakujeme DebRE SR, Ze ndm umoznila
lie¢it sa spolo¢ne na vlndch mora. :-)

2016
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Ozdravny pobyt v Kupeloch

Text: Anna Dvoroznakova, Bc.Lucia Ramljakova

2016_3_Minorit PRINT.indd 9

Tento rok sme sa ako ob¢ianske zdruZenie
rozhodli popri uz kazdoro¢nom ozdravnom
pobyte pri mori, ktoré vdaka na$im podpo-
rovateJom méZeme pre nafich pacientov za-
bezpecovat, vytvorit alternativu pre pacien-
tov, pre ktorych je cestovanie az k dalekému
moru ¢asto nepredstavitelné.

V roku 2016 DebRA SR vytvorila pre
pacientov moznost zicastnit sa ozdravného
pobytu na Slovensku, v prostredi pohoria
Pieniny, kde mohli zrelaxovat a vyskusat roz-
ne procediry v kipeloch Cerveny kl4stor-
SmerdZonka. Postrehy Ani¢ky Dvorozidko-
vej priamo z pobytu si mdZzete pre¢itat nizZsie.

»Mali sme moznost si vybrat z pitnastich
procedur. Vyuzivali sme vanové kiapele, oxy-
genoterapiu a ¢o sa tyka miia a variovych ku-
pelov, voda bola fajn a na rany to malo dobry
efekt. Nedostavili sa Ziadne vedlajsie t¢inky
a malé ranky sa dplne zahojili. Na tie ostat-
né vicsie by bola efekenejsia dlhsia kapelnd
lie¢ba

. jedlo bolo velmi dobré a dokonca mi per-

sondl vysiel v ustrety, kedze mam problém
s prehltavanim, jedlo mi ochotne mixovali*

»Vyuzivala som aj pitné kury a kolko krét som
i$la okolo pramena, ktory bol hned pred ku-
pelami:

»Stéle po procedurach sme si spravili pre-
chddzku po okoli Dunajca, dokonca aj po
polskej strane. Absolvovali sme aj pesiu tiru

k trom korunam:*

Dakujeme krésne za tizasny pobyt!

2.12.16
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Vyrocné stretnutie DEBRA SR ocCami rodin a pacientov

DONOVALY 30.9. -

Text: Eva Pavlickova

Na stretnutie sme sa velmi tesili, ze sa opit

zvitame s na$imi priatelmi. Prialo ndm aj po-
¢asie, bolo krdsne, teplo, ako v lete. Ubytovali
nas v hoteli Galileo, kde bolo vietko velmi
pekne zariadené a perfekene tam varili. V pia-
tok sme si pospominali na zdzitky z leta, na
ozdravny pobyt v Buharsku, poukazovali fot-
ky, videa. Rany sa ndm veru aj vdaka ozdrav-
nému pobytu hojili fahsie, esteze sme si to
zdokumentovali. Potom nasledovala volna
debata, deti mali k dispozicii hotelovt herriu,
ktort okamzite ,,okupovali®.

Druhy defi po ranajkich a rozhovoroch
o zdravotnickych poméckach sme privitali
v nafich radoch novych ¢lenov, sympaticka

2.10.2016

rodinku z Tren¢ina. Nasledovalo spolo¢né
fotenie na terase hotela, obed a po nom sme

savybrali do nedalekej Fun arény, kde sme za-
zili kopec zabavy na bobovej dréhe, lanovke
na Novt holu, deti sa vybl4znili ma trampoli-
nach a lezeckej stene a este ovela viac. Vietky
atrakcie len na heslo ,Debra® Po ndvrate na
hotel a troche oddychu po adrenalinovych
zézitkoch, nasledovala vedera a opitovné roz-
hovory o témach, ktoré nds zaujimaju, kroré
mdme spolo¢né.

V nedelu rdno, po ranajkdch, sme sa spolu
rozltéili a vybrali sa domov, do vsetkych ku-
tov Slovenska. Bol to krdsny vikend stréveny
v kruhu priatelov, dakujeme DebRA SR!!!

Ako to videla Stelka

»Prisli sme v piatok o $tvrtej. Bolo krdsne
pocasie. Chodili sme v kratkych rukavoch.
Ubytovali sme sa a iSli sa zvitat s ostatnymi
debrakmi. Rozpravali sme sa o tom ako sa
médme alebo spominali sme na dovolenku.
Vecera bola vynikajtca. Boli sme aj vo Fun
aréne. Stra$ne sme sa vybldznili az ma zadali
boliet nohy. Nedelu po ranajkéch sme sa roz-
lu¢ili a vybrali na cestu domov. Uz teraz sa
te$ime na dalSie stretnutie!

Nezahalame - robime osvetu, organizujeme akcie
a kurzy, pomdhame a mame z toho radost!

Text: CDKL5 Slovakia

Tesime sa, Ze sa moéZeme touto ceston podelit
s aktivitami a projektami ndsho oblianskeho
zdruzenia CDKLS Slovakia. Pocas roku 2016
sme sa snazili nezahdilat a rozsirovat okrub
nasich ¢innosti v oblastiach, ktoré povazujeme
za délezité z hladiska nasich cielov.

Jun je mesiacom informovanosti ohladne
ochorenia CDKLS a preto sa v tomto mesia-
ci organizovali viaceré akcie zamerané prave
na tento ucel.

Zaciatkom jina sme mali td Cest byt st-
dastou 3. Medzinarodnej CDKLS konferen-

cie venovanej vyskumu v anglickom Birmin-

10
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ghame. Mali sme tu priestor odprezentovat
v krétkosti nase zdruZenie a pracu. Nacerpali
sme nové informécie predovietkym ohladne
vyskumu, aktudlnej lie¢by tlmenia prizna-
kov ochorenia a terapeutickych pristupoch.
Ziskali sme nové kontakty na vyskumnikov,
lekérov, terapeutov a rodi¢ov po celom svete.
Nechali sme sa in3pirovat ndpadmi a ¢innos-
tou ostatnych narodnych CDKLS organizé-
cii, ¢oho vysledkom bola nésledne aj facebo-
okové kampari ohladne $irenia povedomia
o existencii ochorenia CDKLS5, do ktorej
sa zapojili viaceré CDKLS organizicie po
celom svete vritane nds. V kampani nds

podporili aj zndme osobnosti ako napri-
klad europoslankynia Jana Zitfianska, basnik
Daniel Hevier, poslankyiia Lucia Stasselovi,
¢ redaktor Peter Petrus.

K 17. junu - Medzinérodnému diiu ohladne
informovanosti a $irenia osvety o ochoreni
CDKL5 sme pripravili pre naje CDKLS5
rodiny, ako i pre Siroka verejnost, akciu
s ndzvom “CDKLS5 opekacka’, kde sa nielen
opekalo, jedlo, zabévalo, hralo na rdéznych
netradi¢nych hudobnych ndstrojoch a $por-
tovalo, ale aj nendsilne vzdeldvalo ohladne

genetického ochorenia CDKLS.
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Aj vdaka webstranke ndsho zdruZenia sa roz-
$iril rad nasich ¢lenov o dalSie diagnostikova-
né pripady deti s poruchou CDKLS nielen
v SR, ale aj CR. Snazime sa preto o pomoc,
zdruZovanie a prepojenie rodin zasiahnutych
narodenim dietata s CDKLS5 poruchou a to
prave organizovanim spolo¢nych stretnuti
aakcif. Zadiatkom novembra sa ndm podarilo
zrealizovat canisterapeuticky vikend v krés-
nom prostredi Terchovej. Deti mali vyplneny
program cvi¢enim a polohovanim na psikoch
a rodidia zase skupinovym posedenim s psy-
cholégom.

Okrem financovania vyskumu ochorenia
CDKLS, citime potrebu pomahat aj indivi-
dudlnou finan¢nou pomocou, preto nepre-
meskdme Ziadnu prileZitost za¢astnit sa, prip.
zorganizovat akikolvek charitativnu, ¢ bene-
ficnu akeiu, vytazok z ktorej je venovany na
individualne potreby konkrétneho dietata, ¢
dospelej osoby s tazkym zdravotnym problé-
mom. Boli sme stcastou Svitojurskych ho-
dov, festivalu Umenie a vino v Sv. Jure a ¢a-
kaji nds vianoéné trhy a predviano¢ny predaj
kola¢ikov vo viacerych velkych firmach.

Okrem osvety verejnosti a odbornikov,
ohladne zriedkavého genetického ochorenia
CDKLS5 a podchytenia a pomoci rodindm
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s osobou trpiacou tymto, alebo inym zdvaz-

nym ochorenim, sme sa venovali aj dal$im
aktivitam. Ilo napriklad o organiziciu uZi-
to¢nych vzdeldvacich semindrov a kurzov pre
terapeutov, ale aj rodic¢ov deti so $pecidlnymi
potrebami. V spolupraci s dal$imi partnersky-
mi organizdciami sa ndm podarilo zrealizovat
kurzy Bazalnej stimuldcie v spoluprici s In-
stitutom Bazaln{ stimulace, kurz Kinestetic-
kej mobilizdcie, semindr s ndzvom Podpor-
né dychacie cvi¢enia pre deti so $pecidlnymi
potrebami pomocou mickovej facilitcie,
semindr Zaklady stimuldcie zraku, kurzy
Handle pristupu, ergoterapucticky semindr

CDKL25|

s ndzvom Rozvoj sebestatnosti u deti
so zdravotnym znevyhodnenim a kurz pre
ubolené chrbty rodi¢ov imobilnych deti
— SM systém. Ceski, slovenski a ostatni za-
hrani¢ni lektori ndm prostrednictvom vyme-
novanych kurzov sprostredkovali svoje skuse-
nosti a vedomosti.

Poméhat mézeme len ak sa ndjdu dobrovol-
nici a ochotni, dobri ludia, ktori pomahaju
ndm a preto im nesmierne dakujeme, Ze neza-
budaju aj na tych najslabsich a najzranitelnej-
$ich v nasej spolo¢nosti.
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Tretie spolo¢né stretnutie Astusdkov v Castej
4 rokoch od zaloZenia organizacie

- bilancovanie po

Text: Bc. Barbora Zajackova, ASTUS

Tohtoro¢né leto prinieslo ¢lenom  Asoci-
4cie tuberéznej sklerézy (ASTUS) dalsiu
moznost pozhovérat sa o plénoch a viziach
do budtcnosti, prehodnotit uplynulé ob-
dobia od zaloZenia pacientskej organizicie
v roku 2012, nahlas hovorit o potrebéch, ale
aj dozvediet sa najnovsie odborné poznatky
z oblasti mediciny. Zakladatelia a ¢lenovia
predstavestva ASTUS mali moznost prehod-
notit uskutoénené projekty, ako aj tie, ktoré
nenasli svoje naplnenie v predoslych obdo-
biach. Pre organizdciu, ktord m4 len niekol-
ko desiatok ¢lenov je velmi déleZité poznat

svoju ¢lenskd zdkladniu, aby mohla plnit
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svoje poslania a ciele. Azda najvi¢Sou vyzvou
poslednych rokov bolo spristupnit nasim
pacientom moznost bliz§ich informdcii
o lie¢be facidlnych angiofibrémov (kozné
prejavy Tuberdznej sklerézy na tvari). Vdaka
PharmDr. Tatiane Foltanovej PhD., ktord si
pripravila putava prednasku o lie¢ive evero-
limus. V podobe masti méze mat toto lie¢ivo
prospe$né ulinky a skuto¢ne pomdha riesit
tento kozny problém pacientov s tuberéznou
sklerézou. A hoci na Slovensku je dostupnost
licku stélym a tazko rieSitelnym problémom,
2d4 sa, ze v Ceskej republike tento problém
skupina rodin s TSC, minimédlne dolasne,
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vyrieSila. V poslednom obdobif sa stala redl-
nou aj pre nasich pacientov, a to prve vda-
ka spojeniu sa s rodinami v susednej CR.
Vedenie Aliancie zriedkavych chordb v za-
stipeni oboch dam Ing. Bedty Ramljakovej
a PharmDr. Tatiany Foltdnovej PhD. neskor
v priatelskom kruhu diskutovalo s pritomny-
mi zdstupcami ASTUSu o uskaliach pacient-
skych organizcii, ale aj o moznostiach, ktoré
Aliancia zriedkavych chordb na Slovensku
rozvija a snazi sa presadit najmai v legislativ-
nej oblasti. A hoci je to beh na dlhsie trate,
pomalymi krokmi sa deju uspechy, na kroré
slovenski pacienti mézu byt pravom hrdi!
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