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Akény plan na roky 2023-2024 Narodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030

INarodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030 (NP 2030) nadvézuje obsahom na Narodny program rozvoja zdravotnej
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami v SR na obdobie rokov 2016 — 2020. Ak¢ny plan na roky 2023 — 2024 (AP) vyznamne prispeje k rozvoju
najdolezitejSich zamerov pre zlepsenie situacie v oblasti ZCH. Medzi prioritami pre NP 2030 sa v SR aktualne pozornost’ zameriava najma na dostupnost’ Specializovanej
diagnostiky, lieCby a starostlivosti o pacientov v expertiznych a Specializovanych pracoviskach pre zriedkavé choroby, ktorych kvalita je v pripade expertiznych pracovisk|
potenciovana spolupracou s ERN (Eurdpske referencné siete pre ZCH). Aktivity sa odvijaji aj od eurdpskej iniciativy RARE 2030, ktora poskytuje komplexné odporacanial
pre vyvoj politik do roku 2030.

Akénv plan na roky 2023-2024 sa zameriava na plnenie priorit v NP 2030:

* Rozvijat’ informovanost’ verejnosti o zriedkavych chorobach

* RozSirovat’ vzdelavanie odbornej verejnosti o zriedkavych chorobach

* RozSirovat’ a skvalitiovat’ diagnostiku, lie¢bu a starostlivost’ o pacientov so zriedkavymi chorobami

» Skrining a prevencia zriedkavych chorob

* Podpora vedy a vyskumu v oblasti zriedkavych chorob

» Zber udajov o pacientoch so zriedkavymi chorobami, Specializované registre a vytvorenie ,,Virtualneho registra ZCH*
» Starostlivost’ o kvalitu Zivota a socidlne zaclenenie pacientov so zriedkavou chorobou

* Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH a rezortna komisia

» Zahrani¢na spoluprica v oblasti zriedkavych chorob
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Akeny plan na roky 2023-2024 Narodného programu zdravotne;j starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku

PRIORITA

ULOHA

NAZOV AKTIVITY

GESTOR

SPOLUPRA
CUJUCE
SUBJEKTY

Financie
2023

Financie
2024

IPoznamka

1. Rozvijat’
informovanost’
\verejnosti

0 problematike
ZCH

1.1. Informovanie laickej
a odbornej verejnosti o
ZCH

1. Medzinarodny den
zriedkavych chordb februar

SAZCH,
MZ SR

5000

5000

ZvySovanie povedomia o zriedkavych chorobach,
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami ako aj
inovaciach v zdravotnictve v slovenskych podmienkach st
délezitym motivacnym bodom pre spoloc¢nost’, motivuji k
pozitivnemu vzt'ahu o vlastné zdravie, pomahaju budovat’
pozitivny vztah k institiciam a profesionalom, ktori sa 0
pacientov a ich rodiny staraju a v neposlednom rade
formuju spolupatricnost” v spolocnosti, citlivost’ voci
zranitelnym. Slovensko sa tak zapoji o celosvetovej
kampane Medzinarodny den zriedkavych chor6b, ktory je
prilezitostou pre 300 milionov ludi so zriedkavou
chorobou na celom svete, ich rodiny a opatrovatel'ov.

Finanéné prostriedky sa pouziju na tlacové konferencie,
workshopy resp. medialne vystupy podcasty etc.

2. Informacné kampane,
prispevky v odbornych
a vedeckych ¢asopisoch

SAZCH,
MZ SR

3000

3 000

Pracu Komisie je mozné pretavit do prispevku,
publikovaného v impaktovom Casopise, kde sa zviditel'nia
slovenské skiisenosti a pristupy. Standardnym pristupom
publikovania je v sucasnosti open access, kedy autorsky
kolektiv uhradi prispevok, ktory nasledne umozni volny
pristup k prispevku pre Citatelov.

Finanéné prostriedky budi pouzit¢ na uhradenie
publikaéného prispevku.

3. Newsletter 0 ZCH pre
zvySenie informovanosti
laickej a odbornej verejnosti
0 ZCH a zlepSenie
spoluprace (vnutrorezortna,
medzirezortna, s
verejnost'ou) v oblasti ZCH,
online newsletter o aktivitach
Vv oblasti zriedkavych choréb

SAZCH,
MZ SR

MZ SR

5000

5 000

Komisia MZ SR v spolupraci so Slovenskou alianciou
zriedkavych chordb, expertiznym pracoviskami pripravila
newsletter o zriedkavych chorobach, ktorého cielom je
zdiel'at’ informacie z tejto problematiky v heterogénne;j
skupine institacii, zdravotnickych zariadeni, vyskumny
a vzdelavacich pracovisk ako aj pacientskych zdruzeni,
ktoré¢ v ramci svojho pdsobenia prichadzaju do kontaktu
S pacientami so zriedkavymi chorobami. Vzhladom
na velmi intenzivnu multidisciplindrnu a viacrezortnu
spoluprdcu je doélezité vytvorit ndastroj pravidelného
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zdiel’ania informacii, ktory nasledne umozni efektivne;jsiu
a cielenej$iu spolupracu.

Finan¢né prostriedky bud pouzité na pripravu v zmysle
redakéného, technického a grafického spracovania
prispevkov ako aj ich elektronick distribuciu.

1.2. Podpora Orphanet
Slovensko

1. Rozsirovanie vyuzivania
Orphanetu v prostredi
slovenského zdravotnictva.

Orphanet
Slovensko,
MZ SR

MZ SR

5000

5 000

Informa¢nd databdza Orphanet, je najkomplexnejSim
zdrojom zakladnych informacii o zriedkavych chorobach
predovsetkym pre lekarov prvého kontaktu resp.
$pecialistov, kori sa vSak nevenujii danej problematike,
skor sa potrebuju rychlo zorientovat, spravne nastavit
spolupracu resp. odposlat’ pacienta na Specializované
pracovisko. V tomto kontexte je doleZité jednak rozsirovat’
informacie o tejto databaze ako aj hl'adat’ moznosti jej
prepojenia s existujicimi a zauZivanymi informaénymi
zdrojmi.

Finan¢né prostriedky budu pouzité na posilnenie edukécie
a propagacie S odbornymi spolo¢nostami a pacientskymi
organizaciami.

1.3. Helpline ZCH
pre pacientov —
podla smernice EP
aER 2011

L. Zriadenie linky pomoci
pre pacientov so zriedkavymi
chorobami.

Farmaceutic
ka fakulta
UK

v Bratislave,
MZ SR

Komisia

MZ SR
pre ZCH

10 000

20 000

Linka pomoci, pre pacientov so zriedkavymi chorobami,
ich rodiny a opatrovatelov je zavizkom z minulého
planovacieho obdobia, kedy mnohé eurdpske krajiny
zriadili Linku pomoci v ramci projektu Europlan,
Slovensku sa nepodarilo do tohto projektu zapojit, potreba
tu v8ak nad’alej ostava. Linka pomoci by fungovala
minimalne elektronicky a aspon par hodin tyzdenne.
Zabezpetovala by napliianie individualnych potrieb
volajucich — informacie o moznostiach liecby, klinickych
stadiach, starostlivosti, prognoze ochorenia, poskytovania
odbornej pomoci, nasmerovania na odborné pracoviska
resp. psychologicki pomoc. Realizacia v spolupraci s
akademickym prostredim Farmaceutickej, pripadne aj
Lekarskej fakulty by umoznila Setrenie prostriedkov,
zéarovei postupné vzdelavanie buducich profesionalov aj o
tejto problematike.

Prerokované diia: december 2022
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Finanéné prostriedky by sa pouzili na technické a
personalne zabezpecenie ako aj na edukaciu Specialistov,
pracujucich na linke pomoci.

podpora digitalizacie,
akademického vyskumu,

a spoluprace s pacientskymi
organizaciami.

2. Rozsirovat’ [2.1. Slovenska konferencia o |1. 12 — 13. slovenska Slovenska  |Odborné 10000 (10 000 Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach je uz
vzdelavanie zriedkavych chorobich konferencia o zriedkavych | neurologickd fspolo¢nosti + zazitym a jedinym podujatim, Specificky orientovanym na
odbornej chorobach spolo¢nost’,  [Sponzori problematiku zriedkavych chordb.
verejnosti MZ SR
0 ZCH Finanéné prostriedky budi pouzité na organizaciu
konferencie (materidlne, technické resp. personalne
zabezpecenie konferencie).
2.2. Podpora implementacie (1. Vyucba volitelnych Farmaceutic | Komisia Projekt je podporeny KEGA 089-UK4/2021 a je naviazany
vzdelavania v oblasti predmetov ,,Patologia ka fakulta MZ SR na prax. Studenti spolu s pedagdgmi vypracujii prispevky
ZCH zriedkavych chorob a UK pre ZCH na stranky Orphanet, sazch.sk a do ¢asopisu Slovenskej
,Farmakologia lie¢iv v Bratislave, lekarnickej spolo¢nosti — Lekarnicke listy.
na zriedkavé choroby* MZ SR
na Farmaceutickej fakulte
UK Bratislava.
2. Podpora vzdelavania Odborné Komisia
odbornej verejnosti (lekari, | spolo¢nosti, | MZ SR
sestry, fyzioterapeuti, ini SSLG pre ZCH
zdravotnicki pracovnici)
v oblasti ZCH v spolupraci
s odbornymi spolo¢nost’ami.
3. Roz§irovat’ (3.1 Centralizicia, 1. Zverejnenie zoznamu MZ SR, 500 000 [500 000 | Slovensko aktivne participuje aj riadnym ¢lenstvom v 9/24
a skvalitiiovat’ hierarchizacia pracovisk zapojenych ako Sekcia Eurdpskych referen¢nych sieti. Na dvoch Slovenskych
diagnostiku, starostlivosti a podpora pridruzeny alebo plny ¢len zdravia pracoviskach prebehol audit Eurdpskej komisie, ktory
liecbu a rozvoja Specializovanych | v ERN na stranke MZ SR. potvrdil kvalitu pracovisk na ¢lenstvo v ERN, ale
starostlivost’ pracovisk pre ZCH Riesenie vysledkov a identifikoval viaceré nedostatky a zaviazal pracoviska k
0 pacientov zavizkov z auditu EK a ich odstraneniu. Ide predovSetkym o nedostatky
so ZCH odstranovanie bariér, systémove, ktoré moézu mat za nasledok nedostatocnu

ochranu a bezpecnost’ pacienta. S to nedostatky v kvalite
a prepojenosti informa¢nych systémov v nemocniciach,
spolupraci s pacientskymi organizaciami, resp. zapojeni Sa
do vyskumnych aktivit apodpora akademického
nekomer¢ného vyskumu.

Prerokované diia: december 2022
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Finan¢né prostriedky budi pouzit¢é na materialne,
respektive  persondlne  zabezpeCenie a  postupné
odstranovanie nedostatkov auditu EK, ktoré v koneCnom
dosledku prinesu aj celkové skvalitnenie zdravotnej
starostlivosti. Pokial' nebudeme schopny demonstrovat’
aktivity, ktoré sme vykonali v prospech odstranenia
nedostatkov auditu EK a nebudeme mat’ v tejto oblasti
vysledky hrozi vyradenie slovenskych pracovisk z ERN
a izolacia slovenskych pacientov, ale aj odbornikov v tejto
oblasti. Adekvatne personalne a metodické vybavenie
zariadeni poskytujucich zdravotnl starostlivost’ vytvori
lepS$ie prostredie a moznosti na zapajanie sa do programov
EU a &erpanie prostriedkov z fondov EU, &0 znamend
prisun financii do zdravotnictva, motivaciu odbornikov pre
pracu v zdravotnictve a lepSie podmienky na liecbu
pacientov av kone¢nom dosledku usporu nakladov z
vlastnych zdrojov.

2. Zverejnenie informacie (na
webe MZ SR) o spusteni
vyzvy o zaradenie
poskytovatel'a zdravotnej

starostlivosti do Narodného

zoznamu pracovisk pre
ZCH MZ podTa plnenia
kritérii a postupu na
vyhodnocovanie Ziadosti
0 zaradenie poskytovatel'a
zdravotnej starostlivosti
do Narodného zoznamu
pracovisk pre zriedkavé
choroby v Slovenskej
republike uverejnenych v
Metodickom postupe
(aktualizacia 1. 4. 2018)
Komisie Ministerstva

zdravotnictva Slovenskej

MZ SR,
Sekcia
zdravia

Komisia
MZ SR
pre ZCH

Prerokované diia: december 2022
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republiky pre zriedkavé
choroby (Rare Diseases —
RD) z 18. novembra 2015.

3. Nasledné rozsirenie
zoznamu pracovisk pre ZCH
na zaklade vysledkov vyzvy
o zaradenie poskytovatel'a
zdravotnej starostlivosti do
Narodného zoznamu
pracovisk pre ZCH MZ a
plnenia kritérii postupu na
vyhodnocovanie ziadosti
0 zaradenie poskytovatel'a
zdravotnej starostlivosti do
Nérodného zoznamu
pracovisk pre zriedkavé
choroby v Slovenskej
republike uverejnenych v
Metodickom postupe
(aktualizacia 1. 4. 2018)
Komisie Ministerstva
zdravotnictva Slovenske;j
republiky pre zriedkavé
choroby (Rare Diseases —
RD) z 18. novembra 2015.

MZ SR,
Sekcia
zdravia

Komisia
MZ SR
pre ZCH

4. Verejna vyzva
na predkladanie ziadosti
0 poskytnutie dotacie MZ SR
na podporu zdravia pacientov
so zriedkavymi chorobami
v Slovenskej republike pre
pracoviska zaradené v
Nérodnom zozname
pracovisk pre zriedkavé
choroby.

MZ SR,
Sekcia
zdravia

Komisia
MZ SR pre
ZCH

500 000

500 000

V ramci podpory a skvalitiiovania zdravotnej starostlivosti
pre pacientov so zriedkavymi chorobami, je potrebné
zabezpeCit adresni pomoc pre rozvoj pracovisk
Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby.
Toto vyplyva aj z odporucani EK, ktora odporucila
clenskym S§tatom individuadlne podporovat’ aktivity v
oblasti starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami. Vyvinieme maximalne tsilie pre spolupracu
s Vedeckou radou MZ SR.

Prerokované diia: december 2022
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Finan¢né prostriedky buda pouzité v stilade s pravidlami
predloZenej vyzvy o dotaciu.

5. Definovat’ postavenie MZ SR
pracovisk aktivnych v ERN | Sekcia
V systéme poskytovanej zdravia,
zdravotnej starostlivosti, CKS DRG

ucast’ pracovisk pre ZCH

a expertiznych pracovisk na
OPS MZSR, definujucich
stratifikaciu nemocnic

v zmysle zakona SR

0 reforme nemocnic v SR s
cielom zabezpecit
$pecializovanu starostlivost’
pre pacientov so ZCH.

3.2. Implementacia novych (1. Vypracovanie odborného Slovenska MZ SR —

technologii do klinickej usmernenia pre odbor spolo¢nost’ OSKP
praxe a lekarskej genetiky lekarskej
diagnostiky ZCH k pouzivaniu NGS, genetiky
indikovaniu panelového SLS, MZ
sekvenovania génov, SR
celoexémového a
celogenémového

sekvenovania v klinickej
praxi Standardny
diagnosticko-terapeuticky

postup.

2. Zavedenie pravidelnych MZ SR - GR Sz Mz Uloha bude vykonana za t&asti: 3 zdravotnych poistovni,
konzultacii pre indikovanie | Sekcia SR Slovenskej  spolocnosti  lekarskej  genetiky, HO
a financovanie vykonov v | zdravia a iné pre lekarsku genetiku a MZ SR - Sekcia zdravia.
lekarskej genetike, s cielom| prislusné Kontinualne riesenie problematiky poskytovania spravnej
zabezpetit’ koordinované | sekcie laboratornej genetickej diagnostiky

poskytovanie zdravotnej
starostlivosti v odbore
lekarskej genetiky.
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3. Podpora implementacie MZ SR DRG Realizacia vypracovaného ZZV v klinickej praxi
nového Zoznamu Sekcia Vv Specifickej oblasti klinickej biochémie — biochemicka,
zdravotnych vykonov v zdravia imunologicka a geneticka diagnostika, DMP diagnostika a
oblasti Specidlnych lieéba (a s fiou spojené monitorovanie). DMP patria v
biochemicko-genetickych sG¢asnosti k najdynamickej$im odvetviam mediciny s
zdravotnych vykonov nevyhnutnostou zavadzania modernych progresivnych
pre dedi¢né metabolické metéd a novych spolahlivych biomarkerov. Jedingym
poruchy. vychodiskom z danej situdcie je naozaj len novy katalog,

ktory bude reflektovat sucasné odborné poznanie
a umozni odbornikom starostlivost’ v sulade s Eur6épskymi
odporacaniami.

4. Testovanie chloridov v pote | Komisia MZ | ZdruZenie Testovanie makroduktov v pote je postup vyzadovany
makroduktovou metodou | pre ZCH zdravotnych podla Eurdpskeho S$tandardu prevencie, diagnostiky
pri pozitivnom poistovni/ a lie¢by cystickej fibrozy, okrem stanovenia diagnézy je
novorodeneckom skriningu jednotlivé dolezity pre monitorovanie inovativnych terapii cystickej
na cystick fibrézu alebo ZP, fibrézy. Zaroven je podmienkou pre zaradenie pacientov
pri podozreni na cystick Slovenska do Europskeho registra cystickej fibrozy. Presné data
fibrézu na zaklade spolo¢nost’ o0 pacientoch z registrov st kl'u¢om k efektivnemu
klinickych tazkosti. lekarskej planovaniu zdravotnej starostlivosti ako aj finan¢nych

genetiky prostriedkov a rozvoju problematiky v stilade so si¢asnym
SLS, Hlavny vedeckym poznanim.
odbornik

Spolo¢nost’

klinickej

biochémie

Detska a

dospela

pneumologi

cka

spolo¢nost’,

zastupcovia

centier

cystickej

fibrézy
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so ZCH,
vytvorenie
,, Virtualneho

registra ZCH*“

chordb®, spolupraca
NCZI a odbornych
spolo¢nosti

poskytovatel'ov.

2030
4. Skrining a  4.1. Rozsirenie a skvalitnenie|l. Pilotna $tiidia skriningu SCN SR MZ SR - 100 000 (100000 | Skora detekcia fetalneho alkoholového syndrému
prevencia selektivneho skriningu imunodeficiencie (SCID) a | Banska Sekcia stanovenim fosfatidyletanolu Vv suchej kvapke Kkrvi.
ZCH u novorodencov v SR spindlnej muskularnej Bystrica, zdravia Priprava §tadie moznosti detekcie  galaktozémie.
atrofie (SMA). MZ SR Rozsirenie poc¢tu skrinovanych chor6b u novorodencov.
Finan¢né prostriedky sa pouZziji na pilotnu §tadiu v stlade
S planovanymi aktivitami resp. kipu aminoanalyzatora.
5. Podpora vedy |5.1. Narodna podpora vedy [L. Zapojenie MZ SR (Sekcia MZ SR, Komisia MZ | 100 000 (100 000 | Rozvoj problematiky v oblasti zriedkavych chordb
a vyskumu a vyskumu v oblasti eurdpskych programov a Sekcia SR pre ZCH, prebiecha na zaklade eurdpskych iniciativ. Vyskum v tejto
v oblasti ZCH projektov) do priprav EU europskych | SAV oblasti je neoddelitelnou stcastou rozvoja problematiky
ZCH Partnership on Rare Diseases,| programov a zriedkavych choréb, o Com sved¢ia vysledky za
ako buduceho riadneho projektov, uplynulych 20 rokov svyraznym dopadom na
partnera projektu Institut pre poskytovanie zdravotnej starostlivosti pre vacSinova
reprezentujiiceho SR. vedu a populéaciu (napr. mRNA vakciny). Slovensko sa do tejto
vyskum MZ oblasti zapaja minimalne, nevyuziva moznosti klinickych
SR spoluprac a klinického akademického vyskumu.
2. Identifikacia moZnosti MZ SR, Komisia Finan¢né prostriedky umoznia Slovensku zapojit’ na do
zapojenia do projektu (vecne | Sekcia MZ SR pripravovanych Eurépskych vyziev.
aj kapacitne), zistenie europskych pre ZCH,
prislusnych subjektov, ktoré | programov a | SAV
sa maju zGcastnit’ a aka ma | projektov,
byt konkrétna cast’. Institat
pre vedu
a vyskum
MZ SR
6. Zber udajov [6.1. Projekt ,,Virtualneho 1. Analyza situacie v registroch| NCZI, Odborné 25000 [25000 Register zriedkavych chorob patri k dobre fungujucim
0 pacientoch registra zriedkavych ZCH u doteraz nezapojenych | MZ SR spolo¢nosti registrom, ato najmid vdaka dobrej spoluprici so

Slovenskou spolo¢nostou lekarskej genetiky.  Popri
pravidelnom hldseni genetikov do narodného registra ZCH
vyzyvat' k plneniu zdkonnej povinnosti aj nezapojenych
poskytovatel'ov, najmd zo siete expertnych pracovisk.
Analyza situacie v registroch ZCH u doteraz nezapojenych
poskytovatelov umozni hladat moznosti sumovania
epidemiologickych tdajov o pacientoch so ZCH v SR
atak rozsiri register ZCH o choroby nie genetického
povodu (menej ako 30 % vsetkych ZCH). Ulohu vykona
pracovnd skupina zloZzend zo zastupcov relevantnych

Prerokované
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odbornych spolo¢nosti, NCZI a Komisie MZ SR pre ZCH,
ktora bude zriadena pre tento ucel ako aj d’alSie tlohy
spojené so skvalithovanim zberu dat pre register
zriedkavych chorob.

2. Analyza spdsobu vyuzitia NCZI, Odborné 75000 (75000 Vyuzit’ vSetky registre a Statistické udaje v prostredi NCZI
vSetkych registrov a MZ SR spoloc¢nosti na ziskanie, ¢o najvyssSieho poctu pacientov so ZCH v SR
Statistickych tidajov v s informaciami o vybranych epidemiologickych
prostredi NCZI. ukazovateloch danej ZCH. Pre odborni analyzu

— - dostupnych udajov finanéne zabezpedit’ ¢innost’ analytikov

3. Inform’ovat prlebezn.e , NCZI, Odbogne . — odbornikov z radov lekarov — $pecialistov. Analyza
f)dbornlkov/spravoda] ské MZ SR spoloCnosti spdsobu vyuzitia vSetkych registrov a Statistickych tdajov
J_ednotky ° ’pr_ocese v prostredi NCZI  umozni zmapovanie  zdrojov
1mp1ementa}cvle cea > 4,00 kvalitnejs$ich udajov o epidemiologickych ukazovatel'och
ZCH ako sucastlr novej vo vyskyte ZCH v SR, vratane finan¢ne udrzatelnej
M.KCH 1.1’ ktord sa ¢innosti analytikov — odbornikov z radov lekarov —
p”pra\/y]e do .praxe., $pecialistov, v nadvdznosti na tlohu 6.1.1.

V nadviznosti na redlne
uplatnenie novej MKCH 11
Vv praxi retrospektivne
prehodnotit’ povodné dg.
MKCH 10 na dg. podla
MKCH 11 podl'a OMIM,
ORPHA kédov (zjednotenie
kodov starych a novych
hlaseni v databaze ZCH).

4. Zapojenie NCZI NCZI, Odborné 5000 5 000 Finan¢né prostriedky sa pouzijt na  podporu
do European Platform on MZ SR spoloénosti medzinarodnej spoluprace, stretnutia, workshopy doma a v

Rare Diseases Registration,
Pritomnost’ slovenského
zastupcu NCZI v European
Platform on Rare Diseases
Registration.

zahranici.
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7. Starostlivost’ | 7.1. Medzirezortna 1. Nadviazanie spoluprace MZ SR Komisia MZ V predchadzajucom obdobi NP 2016 — 2020 sa nepodarilo
o kvalitu Zivota spolupraca S Ministerstvom prace, SR pre ZCH, nadviazat’ spolupracu s Ministerstvom prace, socialnych
a socidlne v problematike socialnych veci a rodiny MPSVaR veci a rodiny. Je potrebné nadviazat’ spolupracu a
zaclenenie ZCH v SR ( MPSVaR SR). SR zadefinovat’ spolocné témy, ako je tomu vo vacsSine krajin
pacientov so EU, nakol’ko je potrebné previazat’ zdravotni a socialnu
ZCH starostlivost’ pre pacientov so zriedkavymi chorobami. Ide
o snahu zadefinovat’ spolo¢né témy, ako je tomu vo
vicsine krajin EU. Vi&sina 95 % pacientov so zriedkavymi
chorobami, nema nad’alej lie¢bu.
8. Komisia MZ [8.1. Ulohy komisie MZ SR (1. Implementacia zdverov Komisia Komisia MZ
SR pre ZCH pre ZCH na roky 2023 — iniciativy RARE 2030 MZ SR SR pre ZCH
2024 do Narodného programu pre ZCH, MZ
starostlivosti o pacientov so [SR
ZCH do roku 2030,
aktualizacia Ak¢éného planu
na roky 2023 a 2024 a jeho
napliianie, personalne
doplnenie a obmena
personalu Vyhodnotenie
¢innosti na ro¢nej baze.
2. Podpora ticasti narodnych
zastupcov na ¢innosti
najdolezitejsich organizacii
Vv eurdpskych projektoch
pre zriedkavé choroby,
Zoznam organizacii,
v ktorych ma/sa pozaduje
SR zasttpenie.
9. Zahrani¢na | 9.1. Podpora pracovisk 1. Workshop zastupcov Komisia Zastupcovia | 10 000 10000 | Cielom aktivity je identifikdcia potrieb pre rozvoj
spolupraca v pre ZCH za ticelom pracovisk zapojenych do MZ SR pracovisk pracovisk pre ZCH a pracovisk zapojenych do ERN.
oblasti ZCH podpory ich aktivity ERN a pracovisk pre ZCH | pre ZCH, v ERN Europske referencné siete predstavujii najvyssi Standard
v ramci ERN v SR MZ SR poskytovania zdravotnej starostlivosti  orientovanej

na pacienta, vyuzivajuci metody telemediciny formou
zdielania, vymeny skusenosti a aktivnou konzultacnou
spolupracu v ramci zaélenenych pracovisk v EU. Devit
slovenskych pracovisk je zapojenych v 6 /24 ERN. Ostatné
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z 52 S$pecializovanych pracovisk aj napriek tomu, Ze
nemali doposial moznost’ zapojit' sa do ERN, mézu
prostrednictvom pravidelnych konferencii a vzajomnou
informovanostou a vymenou skusenosti, zdielanim
prikladov dobrej praxe medzi pracoviskami zapojenymi
vERN a ostatnymi Specializovanymi pracoviskami
vyrazne prispiet k zjednoduSeniu spoluprace a pristupu
k zdravotnej starostlivosti.

Finan¢éné prostriedky sa pouziju na pripravu workshopu,
konferencie s prizvanymi zahrani¢nymi prednasajicimi na
pokrytie ich cestovnych nakladov a ubytovania. Na
podujatie budi prizvani zastupcovia AOPP. Edukaény
charakter podujati ma zaciel pripravit dalSich
poskytovatel'ov $pecializovanej zdravotnej starostlivosti
na uchéadzanie sa o ¢lenstvo v ERN a pripravit’ konkrétne
programy na efektivnejSiu spolupracu s pacientskymi
organizaciami.

Vysvetlivky k uvedenvm skratkam:

AOPP
AP

CKS DRG
COMP
DMP
EBM
EMA

EU

Asociacia na ochranu prav pacientov
Akeény plan
Centrum pre klasifika¢ny systém DRG

Committee for orphan medicinal products, Komisia pre lieky na zriedkavé choroby

Dedi¢né metabolické poruchy
Evidence based medicine, Medicina zalozena na dokazoch
European medicine agency, Eurdpska liekova agentiira

Eurépska tnia
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HO
Komisia MZ SR pre ZCH
LC-MS/MS
MKCH
MPSVaR SR
MZ SR
NCZI

NIHO

NGS
OAHTA

oL

OMIM
OMP
ORPHA
ORPHANET
OSKP
RARE 2030
RD

SAV
SAZCH
SCID

SCN SR
SFLP
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Hlavny odbornik

Komisia Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby
Kvapalinova chromatografia s hmotnostnou spektrometriou/hmotnostna spektrometria
Medzinarodna klasifikacia chorob

Ministerstvo prace socialnych veci a rodiny

Ministerstvo zdravotnictva Slovenskej republiky

Narodné centrum zdravotnickych informacii

Narodny institit pre technoldgie a vedu v zdravotnictve

Next generation sequencing, sekvenovanie novej generacie

Odborné agentura pre HTA

Odbor legislativy

Katalog 'udskych génov a genetickych portch a vlastnosti so zvla§tnym zameranim na vzt'ah gen-fenotyp
Orphan medicinal product liek so $tatitom orphan podl'a Nariadenia ES 141/2000
Terminologia a kodovanie ZCH

The reference portal for information on rare diseases and orphan drugs, Eurdpsky informaény portal o zriedkavych chorobach a liekoch pre zriedkavé choroby
Odbor standardnych klinickych postupov

Europska prognosticka stadia v oblasti politiky zriedkavych chordb https://www.rare2030.eu/
Rare diseases, zriedkavé choroby

Slovenska akadémia vied

Slovenska aliancia zriedkavych choréb

Skrining imunodeficiencie

Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike

Sekcia farmacie a liekovej politiky
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SLS
SMA
SSLG
SR
SUKL
UK
ZCH
zZP
EK
ERN
zzv
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Slovenska lekarska spolo¢nost’

Spinalna muskularna atrofia

Slovenska spolo¢nost’ lekarskej genetiky

Slovenska republika

Statny ustav pre kontrolu lie¢iv

Univerzita Komenského

zriedkavé choroby

zdravotné poistovne

Eurdépska komisia

European Reference Networks, Eurdpske referencné siete

Zoznam zdravotnych vykonov
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