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Na uvod

Mili priatelia, spolupracovnici a podporovatelia,

Rok 2010 bol druhym rokom cinnosti DebRA SR, organizacie, ktora vznikla
na podporu dospelych a deti na Slovensku, ktori trpia zatial
nevylieCitelnym zriedkavym genetickym ochorenim Epidermolysis bullosa
(EB).

DebRA SR - Ci ju uz nazveme obcianskym zdruZzenim, neziskovou
organizaciou alebo pacientskou organizdciou, poslanie, vizia a ciel zostava
stdle rovnaky. Na Slovensku je jedinou organizaciou, ktora sa venuje
podpore EB pacientov a vela poznatkov, noviniek a skisenosti prinasa zo
zahranicia. Pre zriedkavé ochorenia hranice neexistuju. Prave pre jej
zriedkavost je EB postavena na okraj verejného aj odborného zaujmu

a pacienti musia so zdravotnym systémom bojovat doslova o vsetko.

O kaZdy obvéz aj naplast. Casto je to boj s veternymi mlynmi... V nadej
krajine nie je koncepcia zriedkavych ochoreni zatial rozpracovana

a najblizsi EB odbornici su v Cechach v EB Centre v Brne.

Tato vyrocna sprava obsahuje nase aktivity , projekty a formy podpory
zamerané na pomoc a osvetu o Epidermolysis bullosa, ktoré sa ndm
podarilo tento rok nastartovat a realizovat.

Je nam ctou pomahat tymto lud'om, ktori hrdo celia vlastnému osudu
a prave ich sila je ndm motivaciou pokracovat a riesit dalsie vyzvy.

Aj na pohlad jednoduché veci su castokrat v praxi komplikované, ale
pozitivny vysledok potom stoji za to.
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Dakujeme vam vietkym za podporu. Aj vdaka vdm mozeme dalej
pomahat.

Beata Ramljakova
predsednicka DebRA SR
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O DebRA SR

Nazov nasej organizacie DebRA SR je skratkou pre Dystrophic
epidermolysis bullosa Research Association of Slovak Republic.
Dystrophic predstavuje jednu z foriem ochorenia, epidermolysis bullosa
je odborny nazov pre ochorenie (epidermolyza), Research znamena v
preklade vyskum a Association je organizacia. Tento nazov (Debra) je
zhodny pre vSetky narodné organizacie na svete, ktoré pomahaju
pacientom s ochorenim motylich kridel a ich rodindm a snazia sa zmiernit
dopady tejto choroby v ich kazdodennom Zivote.

DebRA Slovakia vznikla v roku 2009 na podnet rodicov deti s
epidermolyzou a po prvom stretnuti rodicov a priatelov aj s odbornikmi a
zastupcami Ministerstva zdravotnictva v DFNsP Bratislava.

Pre zriedkavost ochorenia a nedostatok odbornikov a poznatkov o
ochoreni sa diagnostika a Specidlna zdravotna starostlivost sustreduje v
najblizSom EB Centre v Brne.

Sme ¢lenom medzinarodnych organizacii DEBRA International so sidlom
vo Viedni, ktora zdruzuje priblizne 40 narodnych organizacii Debra na
celom svete. Od novembra 2010 sme ¢lenom asocidcie EURORDIS so
sidlom v PariZi, ktord zdruzuje vySe 400 organizacii z 45 krajin. EURORDIS
podporuje pacientov, ktori trpia niektorym zo ziedkavych ochoreni.

Na Slovensku sme zdruzeni v Asocidcii na ochranu prav pacienta v SR
(AOPP)
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Nasa praca v Spravnej rade a vo vykonnych orgdnoch organizacie je
vykondvand v prospech o.z. DebRA SR a EB pacientov dobrovolne,
svojpomocne a bez naroku na odmenu.

Pocet Clenov organizacie DebRA SR : 42

Z toho deti s EB 9
Dospeli EB pacienti 5
Spolu EB pacienti 14
Ostatni ¢lenovia 28

Nasa vizia

Nasou viziou do budicnosti je taka zdravotna starostlivost na Slovensku,
ktora by zabezpecovala rovnaké prava a pristup k starostlivosti pre
vsetkych pacientov, bez ohladu na to, akym znevyhodnenim trpia .
Pozdvihnutie zaujmu odbornej aj laickej verejnosti o zriedkavé
ochorenia, ku ktorym patri aj epidermolyza a vytvorenie referen¢nych
centier alebo siete odbornikov , ktori by sa venovali tymto ochoreniam.
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Nase poslanie

Nasim poslanim je pomoc a podpora dospelym, detom a rodinam, kde
niektory Clen trpi zriedkavym genetickym ochorenim epidermolysis
bullosa.

Nase ciele

Jednym z cielov je aj

rozSirovanie
vSeobecného
povedomia o tejto chorobe medzi Sirokou odbornou aj laickou
verejnostou. Zvysenie kvality beZného Zivota a eliminovanie negativnych
dopadov ochorenia na rodinu a Zivot, presadzovanie a hajenie zaujmov
pacientov. Sprostredkovanie zdravotnej starostlivosti a konzultacii

s odbornikmi. Sprostredkovanie kontaktu s inymi pacientmi a rodinami
za Ucelom vymeny skusenosti. Organizovanie neformalnych stretnuti
rodin s EB aj s odbornikmi. Ziskavanie finan¢nych prostriedkov a
vypracovanie a realizacia projektov, ktoré pomahaju zvysovat kvalitu
Zivota ludom s EB. Spolupraca s d'alSimi organizaciami Debra vo

svete, ziskavanie novych poznatkov a skusenosti na kongresoch

a konferencidch a nasledné informovanie rodin o svetovych novinkach

v tejto oblasti.......
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Prax v DebRA SR v roku 2010 absolvovali

V nasej organizacii sme tento rok poskytli moznost absolvovat povinnu
prax pre Studentov Vysokej Skoly zdravotnickej a socidlnej prace sv.
Alzbety v Bratislave, kde je sucastou Studijného programu povinna prax.

V roku 2010 u nas absolvovali prax tito Studenti: Veronika Kalmarova,
Alexandra Hluskova, Kristina Tomova.

Nasi podporovatelia a spolupracovnici

Doc. MUDr. D. Chovancova CSc.

Ing. Anna Steffekova

p. Roman Ivanov

Ing. Jana Kovarovicova

AT consult spol. s r.o

DebRA CR

DEBRA International

DFNsP Bratislava

Sekcia sestier pracujucich v neonatoldgii
rod. Macejkova

p. Anna Durinova

Ing. Rastislav Kopec a adver-x spol.s r.o
Axon Pro spol.sr.o

p. Bianka Stuppacherova

p. Elena Petrasova

p. Patricia Jezekova

p. J.Skdcal-Kytkova
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EB Centrum Brno

Prim. MUDr. H. Buckova
portal Infopacient.sk
Medmedia s.r.o

0.z. Nedonosené dieta
Kros a.s

Casopis Dieta

Nadacia VUB

EURORDIS
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Choroba motylich kridel
(Epidermolysis bullosa)

Epidermolysis bullosa (EB) — epidermolyza je vzacne genetické
pluzgiernaté ochorenie, ktorym trpi len nepatrna Ciastka fudi na celom
svete. Pri¢inou je mutacia 11 génov a prejavuje sa predovsetkym na koZi
pacienta. KoZa je extrémne zranitelna uz pri nepatrnom tlaku alebo
mechanickom treni a tymto vznikaju pluzgiere a otvorené rany. V kozZi
chyba urcity druh proteinu. Buducou nadejou na vylieenie tohto

ochorenia je génova terapia.

V sl¢asnosti nie je moznd Uspesna lieCba tohto genetického ochorenia,
preto je dblezZita prevencia a kvalitna zdravotna starostlivost. Vhodna
oSetrovatel'ska technika a doporuéeny rezim mozu oddialit alebo zabranit
komplikaciam u tazsich foriem.

vyroénd sprdva DebRA SR 2010 11




Choroba sa prejavuje u 2-4 os6b na 100 000 obyvatelov, rovnakym
dielom u vsetkych ras, etnik a pohlavi. Nemusi sa prejavit hned po
narodeni dietata, prvé priznaky mozu byt viditelné ked sa dieta zacne
batolit alebo zacina chodit. Inokedy aZ v adolescentnom veku, pri zvysenej
fyzickej aktivite.

-

Oficidlne nie je na Slovensku
vytvoreny register [udi s EB.
Nasa organizacia ich pozna
do 20, ale Statistiky hovoria,
Ze by vyskyt na Slovensku
mal byt od 60 — 200
pacientov. Tym, Ze patri
medzi zriedkavé ochorenia je
jej venované len malé

mnozstvo priestoru a je na
okraji zaujmu spoloc¢nosti.

Na jeho zvladnutie je
potrebny multidisciplindrny tim odbornikov so skidsenostami. Jednotlivé
formy choroby totiz postihuju nielen kozu, ale aj dalSie organy : sliznice,
nechty, vlasy, zuby, obmedzuje sa pohyblivost kibov, vyskyt
spinoceluldrneho karcindmu je mnohondsobne vyssi, ako u zdravého
Cloveka...Progndza u vacsiny typov je nevypocitatelna a u tazsich foriem
nie je dobra.
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Pacientom zavaznych foriem
Casto zrastaju prsty a ruka
alebo noha sa napokon moze
premenit na akusi nefunkénd
loptu. Pohyblivost kibov je
tym obmedzena. Mnohym
pacientom sa pri tychto
tazkostiach zle chodi, a preto
je vychodiskom mechanicky
vozik. Tuto destrukciu je
mozné spomalit tym, Ze sa

prsty vyvazuju, zrastené
miesta sa aj opakovane chirurgicky oddeluju.

Strava by mala byt kasovitd a lahko stravitelna, pretoZe uz pri oby¢ajnom
prehitani si mozu poranit sliznicu pazeraka, ¢o vedie k dramatickym
opuchom a naslednym problémom pri prijimani potravy. To postupne
moze viest k nedostatocnej vyzive az podvyzive a dalsim tazkostiam. Pri
tychto problémoch v Ustnej dutine a bolestiach je stazena Ustna hygiena
chrupu a nasledne tym dochadza k vacsej kazivosti zubov.

Tri zakladné formy epidermolyzy

Podla toho ako hlboko v strukture koZe dochadza k epidermolyze,
mozeme podla zdvaznosti klasifikovat toto ochorenie na 3 zakladné formy.

» Simplex
» Junkéna
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> Dystroficka

EB simplex (EBS) je najbeZznejsou formou, pri ktorej ma pacient vacsinou
pluzgiere a rany na rukach a nohach. Je popisovana ako najlahsia, pretoze
koZa po ranach nejazvi. Urcite ale netreba podcenovat kazdodenné
oSetrovanie a bolest. Prejavuje sa v niekolkych variantach. Tie najlahsie
varianty EBS casto unikaju pozornosti, pretoze pacienti obvykle
nevyhladavaju dermatologicku starostlivost, a preto Statistické Udaje

o vyskyte EBS m6zu byt skreslené.

‘ ,/; Zvy$ena tvorba pluzgierov je
S v letnych mesiacoch .

e -
L ’: _""mr - Podmienena je vysokymi

5
' % « | teplotamia potenim sa. Aj u tejto
formy sa vyskytuju postihnutia

< \-&) nechtov a tvorba pluzgierov na
S slizniciach.

Junkéna forma EB ma tiez niekolko variant, kde mézeme hovorit na jedne;j
strane o 'ahkych prejavoch a na strane druhej o fatalnych klinickych
priznakoch, ktoré vedu k smrti pacienta uz v kojeneckom veku. Typické su
rozsiahle nehojace sa loZiskd a rany po celom tele. Hojenie prebieha
atrofiou a jazvenim koZe. Su tu rozsiahle postihnutia sliznic, Ustnej dutiny
a systémové postihnutia vnutornych organov, prejavujuce sa pri urcitych
variantach junkcnej formy EB.
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Dystroficka forma EB. Pacienti, ktori trpia dystrofickou formou sa
klasifikuju aj podla spésobu dedic¢nosti, na dominantnu a recesivnu
variantu. VSeobecne plati, Ze dominantné formy su prognosticky
priaznivejSie ako recesivne. Tato forma patri medzi najzavaznejsie, ale
prejavy mozu byt rozne. Tvorba pluzgierov je aj na slizniciach

a v zazivacom a dychacom ustrojenstve. Prsty na rukach a nohach maju
tendenciu zrastat. Rehabilitaciou a vyvazovanim sa déd tomu predist alebo

aspon oddialit operaciu. Je tu aj velka pravdepodobnost vzniku

spinocelularneho karcinému pri tazko a dlhodobo hojacich sa ranach.
Liecbou je potom iba amputdcia ¢asti koncatiny.

Kazda z tychto foriem sa deli na dalSie podtypy aj podla klinického obrazu
a morfologickych zmien. Podla klasifikacie z roku 2008 je znamych 25 — 30
podtypov a vedci na zaklade klinickych prejavov objavuju stale novsie

a novsie. Dokonca su niektoré formy zname iba v urcitych geografickych
oblastiach.
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Prejavy EB

VVVVYVYVVYVVYYVYYVYYVY

Tvorba pluzgierov a ran po celom tele

Tazkosti s prehitanim, poranenia v dstnej dutine
ZI3a kvalita zubnej skloviny, vypadavanie zubov, tvorba kazov
Absencia nechtov

Vypadavanie vlasov

Komplikacie s vylu¢ovanim

MoZnost Umrtia uZ v rannom detstve
Spinocelularny karciném(rakovina koze)
Zrastanie prstov na koncatinach

Mala alebo obmedzena ohybnost kibov
Malokrvnost, poruchy vo vyZive

Novinky v oblasti vyskumu
a moznosti d'alsej liecby vr. 2010

Sprava Dr. C. Robinson o vysledkoch transplantacie

kostnej drene u pacientov s RDEB.

Dlho o¢akavana sprava Dr. Clare Robinson — DEBRA International Research

Manager (12.8.2010)
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Klinické skasky transplantacie kostnej drene v Minesote ( publikované
New England Journal of Medicine 12. August, 2010) Volny preklad:

Dlho o¢akavané vysledky prvych klinickych skusok transplantacie kostnej
drene ( robené na Univerzite v Minesote detom s recesivnou formou
epidermolysis bullosa RDEB )boli publikované v novinach. Tu su vysledky
prvych 7 deti. Je eSte velmi skoro, aby sme hovorili o definitivnych
vysledkoch s dlhotrvajicim vyznamom. Pre tieto deti a ich rodiny to méze
trvat aj roky, kym sa ukaze, alebo prejavi dlhotrvajuci efekt. Aj napriek
potencialnemu prinosu transplantdcie, predstavuje tato terapia vysoké
riziko.

V prvom stupni klinickej skusky bolo lie¢enych 7 deti vo veku od 15
mesiacov do 14 rokov. Jedno dieta zomrelo pred transplantaciou, zrejme
nasledkom zakladnych pred-transplantaénych vysetreni a odberov. Dalsie
dieta zomrelo po 6 mesiacoch po transplantacii. Jeho telo neprijalo
transplantat. Dal§im dévodom bola infekcia.

U 6 pacientov po transplantacii sa ukazalo zlepSenie hojenia ran a
redukovalo sa mnozstvo novovzniknutych pluzgierov. Aspon v najblizSom
Case po transplantacii. Tato klinicka skuska ukdazala, Ze transplantacia
kostnej drene je tazka medicinska procedura, ktora nemdoze byt
uskutocnena bez dokladného zvazenia vsetkych moznych nasledkov, ktoré
sa mozu vyskytndt. V principe ale poskytnu zjavné benefity pacientom s
RDEB. Je viak potrebna dalSia praca a Studium v tejto oblasti na zjemnenie
a zuslachtenie procedury, aby priniesla dlhotrvajuci vysledok a ¢o
najmenej Skodlivych vedlajsich Gcinkov.

Jedinou mozZnou liecbou dostupnou v stcasnosti pre pacientov s RDEB je
starostlivost o rany, tiSenie a lieenie bolesti a zdokonalenie starostlivosti
o komplikacie, ktoré prichadzaju v suvislosti s chronickymi a nehojacimi sa
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ranami, otvorenymi ranami, poSkodenim sliznic a systémovych organov.
Véacsina dalsich terapii vo vyvoji (terapia, ktora pracuje s vazivovymi
bunkami, génova terapia — zaklad transplantacia, proteinova terapia ) je v
sucasnosti zaloZzena na lokdlnom oSetreni, alebo na aplikacii transplantatu
na urcitej ¢asti koze. Avsak vo vyvoji su aj iné typy terapie, hlavne terapia
kmeriovych buniek, ktora lieci telo ako celok (nie len urcitu ¢ast koze na
tele). Transplantacia kostnej drene je prave tym typom terapie
kmenovych buniek.

Zaklad a princip transplantacie kostnej drene: Cielom transplantacie
kostnej drene ako druhu terapie kmenovych buniek je systémova oprava
génu, v ktorom chyba protein. Tzn. vyliecenie celého tela, nie jeho Casti.
Kostna dren je zdrojom kmerovych buniek, ktoré maju schopnost
reprodukovat sa v tele natrvalo a stavaju sa jeho sucastou. Takze kostna
dreni darcu by mala byt schopna poskytnut nevycerpatelnt nahradu
kmenovych buniek, ktoré sa prostrednictvom cirkulacie krvi dostanu aj do
koZe. Pupocnikova krv je dalsim zdrojom podobnych kmenovych buniek.
Niektori pacienti v tejto klinickej skiske dostdvaju oboje. Aj kostnu dren aj
pupocnikovu krv od zdravého jedinca. Klinické skisky na mysiach ukazali,
Ze kostna drefi mbze opravit génovy defekt v koZi a vysledkom je
pevnejsia koZa a bezproblémové hojenie ran.

TakZe aké boli aktualne vysledKky a ¢o to znamena?

> Zvysenie produkcie kolagénu VII, ale kotvenie vlakien v urcitej
vrstve koZe sa nespevnilo ani neznormalizovalo:

Hoci u 5 zo 6 pacientov sa prejavilo zvySenie tvorby kolagénu VIl v kozi,
tento kolagén nebol usporiadany do spravnej struktury-tzv. kotvenie
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vldkien medzi vnutornou a vonkajSou vrstvou koze, ktoré maju na starosti
drzat obidve vrstvy spolu, bolo nespravne.

» Bunky kostnej drene darcu putuji do kozZe:

5 zo 6 pacientov, ktori podstupili transplantaciu mali pritomnu v kozi
vyznamnu ¢ast darcovych buniek, ¢o naznacuje, Zze darcove bunky migruju
do obehového systému a usidluju sa tam. Hladina darcovych buniek sa lisi
od pacienta k pacientovi a od ¢asti tela, ale v priemere je to 1/5 v kozi. Co
momentalne nie je zndme je to, ako dlho su schopné vytrvat darcove
bunky v kozi, typ buniek, ktorymi sa stanu a ¢i zostanu na tej Urovni, ktord
je potrebna na to, aby sa prejavili Zelané ucinky.

» Lieceni pacienti nereaguju zle na novy kolagén:

Napriek tomu, Ze par pacientov malo velmi mald, alebo Ziadnu hladinu
kolagénu v koZi pred transplantaciou, u Ziadneho z nich sa nezistila
produkcia protildtok na novo vzniknuty kolagén. To potvrdzuje, Ze ich teld
nevytvaraju protilatky proti novému kolagénu. Hoci jeden pacient zomrel
pri tejto terapii, nebola to reakcia na novy kolagén. Pri¢inou bolo
pravdepodobne nezladenie tkaniv od darcu a pacienta. Tieto vysledky su
slubné, hoci nie je este jasné, ¢i liecba bude vhodna pre tych pacientov s
RDEB, u ktorych je produkcia kolagénu typu VIl nulova.

> Aké je riziko tejto procedury samotnej?

Transplantacia kostnej drene je sama o sebe velmi tazka procedura,
pretoze pacientova vlastna kostna drefi musi byt zni¢ena za pomaoci
chemoterapie predtym, ako prijme darcovu. Prostriedky, ktoré sa pouZziju
na tento Ucel su velmi toxické pre telo pacienta a nesu vysoké riziko
systémového zlyhania a smrti: Vacsina pacientov ma problémy, z ktorych
sa postupne zotavia. RDEB pacienti maju ¢asto problémy v stvislosti s
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ranami, ktoré sa mézu obnovit po chemoterapii: 2 pacienti, ktorych
obli¢ky nepracovali spravne, museli podstupit dialyzu, zatial ¢o sa
zotavovali a vSetci mali znacné problémy so zapdlenymi a podrazdenymi
sliznicami. Okrem toho, pacientov vlastny imunitny systém je rozhadzany
kvoli kostnej dreni a je otvoreny vsetkym druhom infekcii, azZ do chvile,
ked' sa darcova kostna dren neuchyti a novy imunitny systém je
nastartovany. Niekolko pacientov dostalo infekcie, alebo sa im zhorsili
problémy spojené s infekciou ran, alebo sa aktivovala latentna alebo
doteraz necinna virusova infekcia.

SU moZné aj doteraz nezndme vedlajsie ucinky. Podla vedeckych
vyskumov, nie je zname riziko vzniku spinocelularneho karcinému,
priznaéného pre RDEB pacientov. Nie je zname, Ci je to procedurou
samotnou, alebo vysledkom zdkladného EB poskodenia.

> Bude zlepSenie koZe trvalé?

To momentalne nie je zndme a zostava zodpovedat kopu otdzok. Ako
predlzit efekt zvysenia tvorby kolagénu a benefity, ktoré boli
transplantaciou ziskané? V niektorych pripadoch liecenych pacientov bolo
¢asom zaznamenané zvysenie hladiny kolagénu aj darcovskych buniek. U
iného pacienta bola zase hladina kolagénu a darcovskych buniek ¢asom
znizend. U dalSieho pacienta bolo zaznamenané klinické zlepsenie stavu aj
napriek tomu, Ze produkcia kolagénu VIl sa nezvysila — funguje tu este
nejaky iny mechanizmus, ktory sposobuje zvysenie pevnosti koze???

> Codalej?

V nezavislych komentaroch prebiehajucich popri klinickych skidskach,
zastupkyna zdravotného a vyskumného poradenského vyboru poukazala
okrem iného aj na to, Ze je velmi tazké rozoznat mozné benefity
transplantacie behom terapie. Dalej je d6leZité, aby sa buduica praca
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zamerala na dlhotrvajuci efekt transplantacie. Podotkla, Ze je dblezité
lie¢it deti tak malé ako je mozné, aby sa dalo vyhnut naakumulovaniu
velkych poskodeni, ktoré su typické pre RDEB a taktieZ treba ratat s
terapiou u deti, ktoré su na tom este relativne dobre. Koli vysokému riziku
terapie. Napriek tomu, ako podotkla " Studia Dr. Wagnera a jeho kolegov
dava nadej, Ze jedného dia bude vyvinuta Ucinna terapia v boji proti
RDEB".

Dalej je dblezité pochopit, ¢o sa deje v tele pacienta s RDEB po
transplantdcii kostnej drene a ¢o je potrebné k tomu, aby sa procedura
zjemnila a stala sa bezpecnejsou z dlhodobého hladiska. Vratane tychto
otazok:

- Ktoré su délezité kmeriové bunky v kostnej dreni?

- Kde darcovské bunky po transplantdcii v tele putuju a aky typ buniek sa
Z nich neskér stane?

* Hraju darcovské bunky vyznamnu ulohu pri viditelnom zlepseni?
- Budu sa poddielat aj na dlhodobom efekte?

- Je novy kolagén produkovany len z darcovskych buniek, z buniek
pacienta, alebo je to kombindcia obidvoch?

- Su tu este nejaké iné faktory, okrem zvysenia produkcie kolagénu, ktoré
prindsaju Zelany efekt a zlepsenie?

- Méze byt transplantdcia kostnej drene pre pacientov EB este
bezpecnejsia ako je teraz?

- Méze transplantdcia kostnej drene zvysit riziko vzniku rakoviny?
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Dalsie klinické skusky, ktoré budi uskutoénené v New Yorku sa budi
snazit zdokonalit tento proces a zredukovat ¢o najviac ved|ajsich
nezelanych efektov, urobit ho menej bolestivym.

Vyskumné projekty financované DEBROU pracuju na rieSeni podstaty
problémov, ktoré si momentdlne pritomné pri transplantdcii kostnej
drene a identifikacii, ktoré bunky, alebo iné faktory v kostnej dreni
prindsaju pozitivum a aky je cely ten mechanizmus. Ziskanim zdokonalenia
zakladného vyskumu sa otvori cesta pre zjemnenie a zefektivnenie terapie
pre EB pacientov.
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c¢innost DebRA SR v roku 2010

7
Januar - medialna a informac¢na kampari na rozsirenie

povedomia o EB pokracovala v novinach a ¢asopisoch:

e PRAVDA - ,Detom s EB mdze poranit kozu uz stisk ruky, ¢i
objatie”

"Prosim, len ju nedvihajte v mieste pod pazuchami!" zvola Andrea na
dievéinu preoblecenu za anjela, ktora sa chysta zobrat na ruky jej trojrocnu
dcéru Margarétku. Zodvihnut malé dievcatko beznym spésobom by
znamenalo nové pluzgiere a rany na jej tele.

“Na prvy pohlad mozno vyzeraju akoby ich niekto tyral — rany, chrasty

a pluzgiere na r6znych castiach tela. Aka mylnd domnienka, o to trpkejsia
pre utrdpenych rodicov! Rucky v obvazoch a sprevadzajuci starostlivy
pohlad mamy, aby sa neudreli, nezosuchali si lozenim po zemi kolena,
nevloZzili do ust tvrdy kudsok potravy...”

e DIETA —,Detis kozou zranitelnou ako kridlo motyla“
e ZIVOT - ,Ubolend princezna“

Dvojro¢na Stella si na rozdiel od rovesnicok, nemoze
pobehat po zdhrade. Jej malé chodidla su vlastne dva
pluzgiere. Diev¢atko je jednym zo zdokumentovanych
pripadov choroby motylich kridel na Slovensku.
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On line ¢lanky v dennych periodikach (Pravda) na internete a dokument
v TV Markiza v relacii Reflex.

TV Markiza odvysielala v relacii Reflex dria 20.1.2010 reportaz o rodine
Pavlickovcov a malej Stellke Pavlickovej, ktora je jednou z mala, ktora trpi
vzacnou vrodenou chorobou Epidermolysis bullosa.

http://video.markiza.sk/archiv-tv-markiza/reflex/37568

Februar

e Natacanie dokumentu o o0.z. DebRA SR s moderatorkou P.
Jariabkovou. Relacia CESTY NADEJE,

ktora sa venuje organizaciam, podporujucich ludi, ktori st nejakym
spésobom znevyhodneni, ¢i uz zdravotne alebo socialne. Jednou z tém
publicistickej reldcie CESTY NADEJE, ktort odvysielala STV2 dia 13.2.2010
0 11:10h. v premiére a dalsi den v reprize, bola aj problematika
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Epidermolysis bullosa (EB) a neziskova organizacia DebRA SR, ktord vznikla
na podporu a zdruZovanie pacientov a rodin, kde niektory z ¢lenov trpi
touto chorobou. Priniesla do radov DebRA SR novych pacientov

a priatelov.

e 14.2.2010 sa zastupkyne DebRA SR aktivne zucastnili dobro€innej
akcie pre DebRA CR.

Bolo to zahajenie vystavy, venovanej chorobe motylich kridel v jednom
z ndkupnych centier V Brne. Sucastou bola aj aukcia fotografii znameho
horolezca R. Jarosa.

e Den 28.2.2010 bol Medzinarodnym diiom zriedkavych ochoreni.

O aktivitach a akcidch na podporu sme informovali aj na nasej web
stranke. Zriedkavé ochorenia st podla EU definované ako Zivotohrozujice
alebo chronicky invalidizujuce ochorenia, ktoré postihuju menej ako 5 z 10
000 obyvatelov v EU.
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V stcasnosti je zndmych 6.000 az 8.000 zriedkavych ochoreni, ktoré pocas
Zivota postihuju 6 aZ 8 % populdcie, ¢o v EU predstavuje 27 - 36 miliénov
[udi. V SR bolo v roku 2005 zaznamenanych 2.700 chorych na zriedkavé
ochorenia z 5,4 milibna obyvatelov. Epidermolyza je jednou z nich. T4
postihuje 2-4 chorych na 100 000 obyvatelov.

EU osobitne podporuje vyskum a vyvoj v oblasti zriedkavych ochoreni a
ich terapie.

N ;
%e\ 2. Rare Disease Day._
Dy

28 Februany 2010

www.rarediseaseday.org

Zriedkavé ochorenia nemaju geografické hranice. LiecCenie a diagnostika
prebieha v Speciadlnych centrach, v ktorych su na slovo vzati odbornici

a vacsSinou multidisciplinarny tim lekarov. Organizuju sa Skolenia

a seminare, kde sa Skolia lekari a Specialisti bez ohladu na krajinu. V tomto
pripade su velmi dblezité sklsenosti a prax a ta sa ziskava pri ¢o
najvacsom pocte pacientov. Pri zriedkavych ochoreniach su tieto centra
najlepsou a overenou moznostou. A efektivnou cestou. Na Slovensku je
koncepcia zriedkavych ochoreni v plienkach, respektive tu nie je vébec.
Treba posudit moznost zriadenia takychto centier a ked' to nie je
efektivne, zostavit siet expertov, ktori by sa venovali ZO a rozvijali

a podporovali medzinarodnu spoluprdcu v centrach v réznych krajinach.
Funguje to vSade vo vyspelom svete.
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Marec

eV marci sa zacala spoluprdca s internetovym portalom
www.infopacient.sk. Rozvijat sa zacala vo forme

1. pravnej, socialnej a zdravotnej poradne, ktora je poskytovana cez
tento komunikacny kanal

2. prezentdcie aktivit DebRA SR, pozvanok na konkrétne akcie,
¢lankov

3. moznosti registracie a priame /
spojenie lekdra s pacientom za /

- Do RA SR

\W

Gcelom konzultacie <l
4. DERMATO magazinu pre . . .

pacientov a odbornd a laicku M”””OV,”y

verejnost. Je distribuovany do marec 20]0/]

dermatologickych ambulancif

v celej SR, na chirurgické kliniky, “Mili Debréci a priaznivci

do kupelov, lekarni a pacientskym DebRA SR

organizaciam. Je volne , . . .
Tak sa ndm konecne vycasilo

nepredajny. a s peknym pocasim sa aj my
hldsime s novinkami, ktoré by
e Vychdadza prvé ¢islo mininovin Vés mohli zaujimat".
DebRA SR,

Cinnost’ DebRA SR sa rozbehla

.. .. . L. na plné obrdtky, o aktivitdch sa
kde su najnovsie informacie ) Ax ) i
pravidelne moZzete informovat'

o prebiehajucich a pripravovanych )
P J prip Y na www.debra-slovakia.org ..."

aktivitach. Zatial nepravidelne, podla
potreby. Mininoviny boli zaslané mailom
vSetkym ¢lenom a spolupracovnikom
DebRA SR.

e Vytvorenie vlastnej fb stranky s nazvom DebRA SR
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a pravidelna komunikacia na socialnych sietach. Medzindrodné kontakty,
novinky, komentare a zdielanie prospesnych veci.

April

e 30.4.- 2.5.2010 EXPO Dieta a rodina.
Na 3. ro¢niku medzinarodného veltrhu potrieb pre dieta a rodinu, EXPO
DIETA A RODINA, ktory sa konal v priestoroch Incheba Expo Bratislava,
sme mali moZnost aj my prezentovat nasu organizaciu DebRA SR a
problematiku vzacnej choroby motylich kridel. Vdaka vystavovatelom
v stanku Dieta sme mohli informovat o nasom poslani a aktivitach
prostrednictvom prednasok na tému osetrovania novorodencov (Mgr.
Lubica Kaiserova) a letdakmi, ktoré si mohli navstevnici vystavy a veltrhu
pozriet a ziskat tak informacie o vzacnej chorobe EB( Epidermolysis
bullosa) a asociacii DebRA SR. Dakujeme za tito moznost.
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Maj

e 12.5.2010 Televizia RuZinov, relacia ERGO
Sirenie osvety o "chorobe motylich kridel" v regiondlnej televizii Ruzinov
dna 12.5.2010 o 17.00h. Diskusnu relaciu so zastupkyriami DebRA SR

viedla Sandra Vychlopenova. Pozrite si video z tejto relacie, ktoré je
rozdelené do 6. Casti.

http://www.youtube.com/watch?v=z5itwm0U7n4

e Den deti v DebRA SR a stretnutie ¢lenov a rodin v Horskom parku
23.5.2010

Organizacia DebRA SR spolu s Obcianskym zdruzenim Nedonosené

dieta zorganizovali pre deti oslavu, ktora sa konala v Horskom parku, v
Hordrni a Lesnej $kole. U¢astnici sa zi$li na mieste o 10h. Po obéerstveni sa
chvilu deti hrali v herni s hrackami a baldnmi a dospeli sa pustili

do neformalnej debaty na rozne témy... Pre deti bol pripraveny bohaty
program. Ukazali aké maju Sikovné ruky pri vyrobe menoviek, babok,
0zdbb, malovani svietnikov a postaviciek. Na to mali Specidlne farby na
sklo. Po takomto rozcviceni si niektori nechali malovat na tvar. Po
mensom oddychu na nich ¢akal ponik, ktory ich povozil v doprovode
rodiCov po kradsnom prostredi Horského parku. Nasledovalo hladanie
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pokladu, divadlo a potom sladka odmena. Prekvapenim pre vsetky deti
boli makké hracky, ruéne $ité pre tato prilezitost, v tvare konikov,
motylikov a anjelikov z dielne pani lvany Vajdikovej, ktora sa tomu s
laskou venuje. Stretnutia sa zucastnila aj garantka obidvoch zduZeni, doc.
MUDr. D. Chovancova a osetrovatelky z Novorodeneckej kliniky z
Nemocnice sv. Cyrila a Metoda.
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4

Jun

e Ucast slovenskych pacientov a zastupcov DebRA SR na Vyroénej
konferencii DebRA CR 18.- 20.6.2010.

KedZe $peciadlna zdravotna starostlivost a v pripade potreby aj
hospitalizacia pri operdciach alebo inych vySetreniach nasich pacientov
prebieha v Brne v EB Centre, bola to okrem iného aj prileZitost pre
pacientov osobne konzultovat jednotlivé potreby so Specialistami EB
centra v Brne. Program pre dospelych prebiehal v dvoch klinickych
blokoch vo forme prednasok a naslednej diskusie s odbornikmi.

Témy:

EB Centrum mytus alebo realita? Prim. MUDr. H. Buckova Ph.D.
Rehabilitacia u EB trochu inak, alebo ako to vietko mame stihnut? Prim.
MUDr. Radek Brauner

Kvalita Zivota u pacientov s EB MUDr. Jana Valickova

Plasticka chirurgia MUDr. Jitka Vokurkova

August
e Sponzorsky hradend Vyroc¢na sprava DebRA SR za rok 2009
(50kusov)
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e Balicky (4 ks) terapeutického pradla DERMASILK zaslané
pacientom EB. (PyZamo, rukavicky, ponozky, spodné pradlo) v
hodnote 322eur

Dermasilk terapeutické oblecenie znamena prelom v lieCbe pacientov

s ekzémami, dermatitidami a inymi koZznymi problémami. Bol testovany
v mnohych nemocniciach po celej Eurépe a v tychto centrach potvrdili
jeho ucinnost, ako aj rychlost pésobenia v liecbe mnohych koznych
ochoreni.

September

e 23.-24.9.2010 Celoslovenska neonatologicka konferencia

V Nitre sa pocas dvoch dni stretli na konferencii sestry takmer zo vSetkych
novorodeneckych pracovisk Slovenska. KoSické novorodenecké oddelenie
referovalo vo svojom prispevku o skisenostiach s osetrovanim dietatka s

ochorenim EB.

Nasa web stranka poskytla UZitocné informacie o ochoreni a oSetrovani
profesiondlom. Kontakt na zdruzenie DebRA odovzdali rodicom chorého
dietata. Sestry mali pre svoje pracoviska k dispozicii propagacné materialy
a vyrocnu spravu. Tesi nds, Ze nase OZ DebRA pomaha profesionalom pri
praci s tak zriedkavym ochorenim. Materidly uverejnené na nasej stranke
maju zmysel ...
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Oktober

e Projekt zriedkavych ochoreni a ¢lenstvo v medzinarodne;j
organizacii EURORDIS

Nasa organizdcia sa stala clenom EURORDIS, Co je eurdpske zdruzenie
pacientskych organizacii www.eurordis.org , ktoré je v sucasnosti

rovnocennym partnerom EMA Eurdpskej liekovej agentury. Zdruzuje viac
ako 469 pacientskych organizacii z viac ako 45 krajin a jednotlivcov, ktori
trpia zriedkavym ochorenim. DéleZitou tlohu je budovat silnd komunitu
pacientskych organizacii a [udi, ktori Ziju so zriedkavym ochorenim, byt
ich silnym hlasom na eurdpskej Grovni a priamo alebo nepriamo bojovat
proti dosledkom zriedkavého ochorenia v ich Zivote.

J V ramci tejto organizécie sme ziskali
aj moznost komunikovat s

pacientskymi organizaciami v
‘ ostatnych $tatoch EU, ktoré
Member of zdruZuju pacientov s tym istym
ochorenim ako nasa. Vzdjomna
E U RO R D I S vymena informacii tak méze

Rare Diseases Europe napomOct rieeniu problémov.

Orphanet www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php je portal, ktory sa

komplexne venuje zriedkavym ochoreniam. Aj pacienti zo SR sa mozu
zapojit do Studie, pokial splfiaju potrebné zaradovacie kritéria a
samozrejme maju zaujem.

e Dermato magazin prvé Cislo ( DebRA SR ako jedna z pac.
organizdcii, najnovsie akcie na stranke infopacient.sk )
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November
e DEBRA International congress 16.-18.11.2010 Santiago, Chile

Tentokrat sa medzinarodny | B
kongres konal daleko za '
velkou mlakou, v Chile v jeho
hlavhom meste Santiago, v
ktorom zije 7mil. ludi.
Samotné Chile je zaujimavé uz
svojim tvarom — je to dlhy,
velmi Uzky pas prechadzajuci
v dizke skoro 4000km pozdiz
tichomorského pobreZia
vacSou Castou
juhoamerického kontinentu.
Svojim navstevnikom ponuka
velmi pestrua prirodnu
scenériu. Pohorie Andy,
najsuchsiu pust sveta

Atacama, vyhasnuté sopky,

vodopady, jazerd, ladovce a samozrejme Pacifik a Ohfiovud zem. V
sucasnosti je Chile jednou z najvyspelejSich a najrozvinutesich krajin
Juznej Ameriky s po¢tom obyvatelov 17mil. a mbZe sa pochvalit aj
najstabilnejsim rastom hrubého domaceho produktu v celej
latinskoamerickej oblasti. Dokonca, ¢o vas mozno prekvapi, vykazuje
mensiu mieru Uplatkov ako niektoré podstatne bohatsie krajiny Eurdpy.
Napriek velmi zndmemu Pinochetovmu reZzimu v sedemdesiatych a
osemdesiatych rokoch minulého storocia ma v stcasnosti dlhd tradiciu
parlamentnej demokracie.
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Na zaklade tychto informécii o krajine si mbzete aj sami rychlo vytvorit
celkovu predstavu o tejto nadhernej krajine, pretoze to velmi suvisi aj s
urovinou poskytovania zdravotnej starostlivosti vSeobecne a samozrejme
aj pacientom EB.

Jednou zo zaujimavosti kongresu bola aj moznost navstivit EB House, kde
si dermatoldg objedndva jednotlivych pacientov na pravidelné kontroly.
Tam sa potom rieSia pripadné problémy, alebo komplikacie. Podla potreby
su pacienti nasledne objednani na kliniku ( ak je treba vykonat chirurgicky
zakrok, alebo invazivnu operaciu).

Pocet EB pacientov v Chile je priblizne 200. Najviac ich je sustredenych v
okoli hlavného mesta — Santiaga. Cim dalej od tohto centra, tym menej
pripadov je znamych. Cim dalej od hlavného mesta a velkych miest, tym
viac sa prehlbuju rozdiely medzi socidlnymi vrstvami. Debra Chile bola
zaloZzena v roku 1999 a EB House bol otvoreny v roku 2008. Debra Chile
zabezpecuje vsetky oSetrovacie materialy a prostriedky na to, aby mohli
byt pacienti vySetreni a bola im zabezpecena kvalitna zdravotna
starostlivost po dohode s klinikou. Z verejného zdravotného systému im
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nie je poskytovana Ziadna pomoc. Velkym plusom je, Ze do tejto préace su
zaangazovani lekari a $pecialisti z rdznych medicinskych odborov. Dalsi
lekari pracuju pre Debru Chile aj ako dobrovolnici.

Po otvoreni
kongresu sa
prezentovali
jednotlivé narodné
org. Debra a
nasledne v dalSom
programe svoje
skusenosti v
oblasti dentalnej

starostlivosti a
oftalmoldgie s EB
pacientmi prezentovali Specialisti z Chile. Velmi dobré vysledky dosiahli

v transplantdcii rohovky alebo zubnych implantacii. Zubné implantaty su
vhodné a aj Uspesné pre vsetky typy EB. VSetko bolo nazorne ukazané a
prezentované videom. Vysledok bol neporovnatelny a zvysil kvalitu Zivota
EB pacienta, nehovoriac o estetickej stranke titanovych implantatov v
ustnej dutine.
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O fungovani EB Centier
hovorili Debra Austria,
Chile a Chorvatsko.
Dalie témy: terapia pri
bolesti, sp6soby
rehabilitacie, EB bez
hranic, fundraising
féorum, dermatologické a

osetrovatelské férum,
novinky vo vyskume,
prezentované telekonferencious Dr. Clare Robinson — DEBRA
International research manager, vymena skdsenosti pri rozSirovani
povedomia o EB...

Celkovo dali prinos pre nasu Debru. Dal3ie skiisenosti a pohlad o¢ami
iného $tatu a ich potreby a priority.

December

e Platné clenstvo DebRA SR v nadnarodnej asociacii EURORDIS

e Prvykrat sme mali mozZnost zapisat sa do zoznamu prijimatelov
2% zo zaplatenej dane

e Darcek k Vianociam pre rodiny a pacientov s EB od DebRA SR
v hodnote 80eur na pacienta

vyroénd sprdva DebRA SR 2010 37




“V socidlnom systéme je priliS vela byrokracie a vybavovanie
jednotlivych Ziadosti je dlhé, alebo pri tomto type choroby je
zvy€ajne zamietnuté — choroba nie je dostato¢ne znama ani

odbornikom pri posudzovani.

Chyba zaradenie a klasifikacia EB do tabuliek, alebo nejaka

metodika, podla ktorej by hned’ Uradnikom a reviznym lekdrom
v poistovniach a instittciach bolo jasné o aky typ choroby ide a na

aké pomocky a prostriedky ma pacient narok.“

Odborna prax — Vysoka Skola zdravotnictva a socidlnej prace sv.

AlZbety

e Konzultacie k Bakalarskej praci studentky Vysokej Skoly
zdravotnictva a sociadlnej prace sv. Alzbety, Palackého 1,
Bratislava. Téma: Socidlne sluzby a vyznam dobrovolnictva so
zameranim na potreby a ¢innost DebRA SR.

e Rozhodnutie o udeleni grantu z Nadacie VUB

Nadéacia VUB podporila na$u organizaciu DebRA SR prostrednictvom
zamestnaneckych projektov. Zo 169 projektov bol nds jednym z 36
uspesnych a nasledne bol schvdleny grant v hodnote 1880 Eur. Tato
suma bude pouzitad na kdpu zdravotnickeho pristroja BIOPTRON2 -
svetelna terapia, ktora pomaha pri lie€eni ran.

e Viano¢nym Darcekom pre DebRA SR bol finan¢ny dar od firmy
KROS a.s v hodnote 600 Eur.
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Cast tejto sumy bude pouZita na kipu $pecidlnych osetrovacich materialov
pri hospitalizacii nasich EB pacientov v EB Centre v Brne a Cast na
zorganizovanie Il. stretnutia EB pacientov a rodin, rozhovory

a individudlne konzultacie s odbornikmi.
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Sprava o hospodareni za rok 2010

Prijmy

Dotacie -

Dary 670 €

(anonymni darcovia, firmy, individualni darcovia)

Prijmy spolu 670 €

Niklady

DFNsP ndjomné 10,00 €

Clenské prispevky 50,00 €

(DEBRA International)

Poplatky 20,65 €

Darceky pre EB pacientov 560,00 €

Specialne terapeutické pradlo 171,00 €

(Dermasilk)pre EB pacientov

Naklady spolu 811,65 €
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Sponzorované aktivity a dary nefinan¢ného

charakteru

Specialne terapeutické pradlo 151,00 €

(Dermasilk) pre EB pacientov

Tlac Vyrocnej spravy za rok 2009 (50ks) 100,00 €

Preklad Stanov DebRA SR do Anglického

jazyka pre plné ¢lenstvo a registraciu do EURORDIS 77,00 €

Hracky pre deti na Den deti 125,00 €

Notarska zapisnica k registracii do zoznamu 65,31 €

prijimatelov pre 2 % zo zaplatenej dane

Spolu 518,31 €
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Organizacna Struktura DebRA SR

Valné zhromazdenie:

¢lenovia DebRA SR

Spravna Rada:
Predsednicka:

Podpredsednicka:

Clenovia:

Statutarny zastupca:
Ing. Bedta Ramljakova

Odborni garanti:

Ing. Bedta Ramljakova
Ing. Andrea Varkova
Mgr. Lubica Kaiserova
Eva Pavli¢kovd

MUDr. Zuzana Laluhova-Striezencova

Doc.MUDr. D. Chovancova, CSc.

Doc.MUDr. T. Danilla, PhD
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//

DebRA SR

//

organizacia zdruzujuca lI'udi s koZzou jemnou ako
motylie kridla

DFNsP Limbova 1, 833 40 Bratislava
www.debra-slovakia.org

info@debra-slovakia.org

tel. +421 903 420 977
Cislo G¢tu: 262 986 1333/1100

ICO: 42 169 895
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