Narodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030 s akénym planom na roky
2021 -2022

AKkEny plan na roky 2021-2022 Narodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030

Narodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030 (NP 2030) nadvédzuje obsahom na Narodny program rozvoja
zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami v SR na obdobie rokov 2016-2020. Ak¢ny plan na roky 2021-2022 (AP) vyznamne prispeje K|
rozvoju najdolezitejSich zdmerov pre zlepSenie situdcie v oblasti ZCH. Medzi prioritami pre NP 2030 sa v SR aktudlne pozornost’ zameriava najmé 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 (Europske referencné siete pre ZCH). sa odvijaju aj od eurdpskej iniciativy RARE 2030, ktora poskytuje
lkomplexné odporti¢ania pre vyvoj politik do roku 2030.

Akénv plan na roky 2021-2022 sa zameriava na plnenie priorit v NP 2030:

* Rozvijat’ informovanost’ verejnosti o zriedkavych chorobach

* RozSirovat’ vzdelavanie odbornej verejnosti o zriedkavych chorobach

* RozSirovat’ a skvalitiiovat’ diagnostiku, liecbu a starostlivost’ o pacientov so zriedkavymi chorobami

* Skrining a prevencia zriedkavych choréb

* Podpora vedy a vyskumu v oblasti zriedkavych choréb

» 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

* Zahranic¢na spolupraca v oblasti zriedkavych chorob
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PRIORITA  |[ULOHA NAZOV AKTIVITY GESTOR SPOLUPRACUJUCE [Financie Financie 2022
SUBJEKTY 2021
AKCIE / VYSTUPY
1.1. Informovanie laickej aMedzinarodny deti zriedkavych chordb februar 2022 SAZCH, MZ 2000 2 000
1. Rozvijat’odbornej verejnosti 0 ZCH SR
informovanost’ Informac¢né kampane, prispevky v odbornych a vedeckych ¢asopisoch
verejnosti
0 problematike
ZCH 1.2. Informacna platforma oNewsletter o ZCH pre zvySenie informovanosti a zlep$enie spoluprace] SAZCH, MZ | MZ SR 2000 2 000
problematike ZCH (vnutrorezortna, medzirezortna, s verejnost'ou) v oblasti ZCH SR
Online newsletter o aktivitich v oblasti zriedkavych chorob
1.3. Podpora ORPHANETRozSirovanie vyuzivania ORPHANETu v prostredi slovenského| ORPHANET MZ SR 3000 3 000
Slovensko zdravotnictva Slovensko, MZ
SR
Analyza o rozsahu vyuzivania ORPHANETu v klinickej praxi,
propagacia, aktualizicia informacii délezitych pre SR v kontexte s
imedzinarodnym postavenim ORPHANETu
1.4. Helpline ZCH prelAnalyza implementacie Smernice Eurépskeho parlamentu a Rady] MZ SR, Urad | Komisia MZ SR pre | 5000 5 000
pacientov - podlal2011/24/EU z 9. marca 2011 o uplatiiovani prav pacientov pri| pre dohl'ad nad | ZCH
smernice EP a ER 2011 cezhrani¢nej zdravotne;j starostlivosti (d’alej ako ,,Smernica‘) zdravotnou
starostlivostou
, MZ SR

Analytickd sprava o
odporucaniach EU

implementacii Smernice a asociovanych
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a skvalitiiovat’
diagnostiku,
lieCbu a
starostlivost’

0 pacientov
so ZCH

rozvoja pracovisk pre ZCH
a  rozvoja  expertiznych
pracovisk pre ZCH v SR

zoznamu pracovisk pre ZCH MZ za ucelom moznosti zasielanial
Ziadosti o zaradenie pracoviska/-isk do Narodného zoznamu pracovisk
pre ZCH

Rozsirenie zoznamu na zaklade plnenia kritérii a postupu na
vyhodnocovanie Zziadosti 0 zaradenie poskytovatela zdravotnej
starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby,
v Slovenskej republike uverejnenych v Metodickom postupe
(aktualizacia 1. 4. 2018) Komisie Ministerstva zdravotnictval
Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases — RD) z
18. novembra 2015 (d’alej ako ,,kritéria“)

2. Verejna vyzva na predkladanie Ziadosti o poskytnutie dotacie MZ

SR na podporu =zdravia pacientov so zriedkavymi chorobami

Sekcia zdravia

MZ SR, Sekcia

ZCH

Komisia MZ SR pre
ZCH

2.  Rozsirovat’2.1. Slovenska konferencia o|l. 10. slovenska konferencia o zriedkavych chorobach 2021 Slovenska Odborné spolocnosti + | 8 000 8 000
vzdelavanie zriedkavych chorobach neurologickd  [Sponzori
odbornej 2. 11. slovenska konferencia o zriedkavych chorobach 2022 spolocnost,
\verejnosti MZ SR
0 ZCH
2.2. Podpora implementacie[l. Vyhodnotenie skusenosti s vyucbou volitelnych predmetov| Farmaceuticka | Komisia MZ SR pre
vzdelavania v oblasti ZCH|,,Patologia ZCH a Farmakologia ZCH* zavedenych do vyuéby v| fakulta UK | ZCH
akademickom roku 2020/2021 na Farmaceutickej fakulte UK| v Bratislave,
Bratislava MZ SR
Analyticka sprava o vysledkoch vzdelavania o
Komisia MZ
2. Podpora vzdelavania odbornej verejnosti (lekari, sestry, SR pr,e ZCH, ) 1
. C — (s . .| Expertizne Odbor d’alsieho
fyzioterapeuti, ini zdravotnicki pracovnici) v oblasti ZCH v spolupraci o ..
s odbornymi spolocnostami pracoviska, vzdelavania MZ SR
MZ SR Odborné spolo¢nosti
Analyza moznosti zaradenia problematiky ZCH do vyuébovych planov|
niektorych vybranych Specializacii
3. Rozsirovat’3.1. Podpora [I. Zverejnenie informacie (na webe MZ SR) o otvoreni Narodného| MZ SR, | Komisia MZ SR pre

Prerokované dna: april 2021

Strana: 3/10




Narodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030 s akénym planom na roky
2021 -2022

\v Slovenskej republike
Rozsah finan¢nej podpory/dotacii na rozvoj Specifickych pracovisk

3. Definovat postavenie pracovisk aktivnych v ERN v systéme
poskytovanej zdravotnej starostlivosti

zdravia

MZ SR, Sekcia
zdravia

Komisia MZ SR pre
ZCH

100 000

100 000

3.2. Dostupnost’ kvalitnej
liecby pre pacientov so ZCH

1. Systematické monitorovanie novej liecby na ZCH prichadzajucej na
liekovy trh v Eurdpskej Gnii — horizon scanning

Postup: SUKL bude informovat MZ SR, sekciu farmacie a liekovej
politiky o novych orphan lieckoch (OMP) prichadzajucich na trh. MZ
SR bude tieto informacie vyuZzivat' na lepSiu pripravenost’ v ramci
kategorizacného procesu a na zlepSenie starostlivosti o pacientov so
zriedkavymi chorobami

Pritomnost’ existujiceho mechanizmu pravidelnej komunikacie

2. ZvySovanie dostupnosti farmakologickej liecby pre pacientov so
ZCH v sulade s principmi mediciny zaloZenej na dékazoch (EBM)
a prahom nikladovej efektivnosti stanovenom v Slovenskej
legislative a aktivneho vyuZivania zmliv o zdielani terapeutického
rizika (Managed entry agreement)

Cinnost’ pracovnej skupiny MZ SR pre orphan drugs v spolupraci
S OAHTA aSFLP na legislativnych
zvySovania dostupnosti lie¢by, programy skorého pristupu liecby

zmenach v oblasti

nevynimajic, za ucasti:

IA. zastupcov odbornej spolocnosti - lekarov so skusenostami so
starostlivost'ou o danu skupinu pacientov (medicinske posudenie,
definovanie skupiny pacientov, ktora moze z liecby benefitovat,
definovat’ ucinnost’ liecby),

SUKL, MZ SR

MZ SR

Komisia MZ
SR pre ZCH,
oL, SFLP,
MZ SR

Komisia MZ SR pre
ZCH

Komisia MZ SR pre
ZCH, OAHTA, SFLP
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B. zastupcov NCZI (epidemiologické data),
C. zastupcov platcov,

D. zastupcov MZ SR (analyza vplyvu na rozpocet), SUKL zastupca
COMP v EMA

E. zastupcov pacientov

Indikatory kvality: zahranicné EBM odporucania pre dané
technologie, pocet lickov OMP na Slovenskom trhu - ¢as od
registraciec OMP v Eurdpe po vstup na slovensky trh - pocet
schvalenych pacientov na lieCbu neregistrovanym lickom, pocet
lickov, ktoré stratili OMP Statut

technologii  do
praxe
diagnostiky ZCH

3.3. Implementacia novych|l. Vypracovanie odborného usmernenia pre odbor lekarskej genetiky k| Slovenska MZ SR — OSKP
klinickej|pouzivaniu NGS, indikovaniu panelového sekvenovania génov,| spolocnost
alceloexdmového a celogendmového sekvenovania v klinickej praxi lekarske;j
genetiky SLS,
Standardny diagnosticko-terapeuticky postup MZ SR
2. Zavedenie pravidelnych konzultacii pre indikovanie a financovanie ZdruZenie zdravotnych
vykonov v lekarskej genetike, s cielom zabezpecCit koordinovang poistovni/  jednotlivé
poskytovanie zdravotnej starostlivosti v odbore lekarskej genetiky, za) MZ SR — | ZP, Slovenska
ucasti: 3 zdravotnych poistovni, Slovenskej spolo¢nosti lekarskej| sekcia zdravia | spolo¢nost’  lekarskej
genetiky, HO pre lekarsku genetiku a MZ SR - Sekcia zdravia. a iné prislusné | genetiky SLS, Hlavny
sekcie odbornik

Kontinualne rieSenie problematiky poskytovania spravnej laboratornej
genetickej diagnostiky

3. Podpora implementacie nového Zoznamu zdravotnych vykonov v o o
oblasti Specidlnych biochemicko-genetickych zdravotnych vykonov| Spolocnost”  klinickej
MZ SR - biochémie
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pre dedi¢né metabolické poruchy

Realizacia vypracovaného ZZV v klinickej praxi v Specifickej oblasti
klinickej biochémie — biochemickd, imunologickd a genetickd
diagnostika DMP

sekcia zdravia,
tvorba ZZV

prevencia ZCH

4. Skrining afselektivneho

4.1. RozSirenie a skvalitnenie
skriningu  ul

novorodencov Y SR

Pilotnd $tadia skriningu imunodeficiencie (SCID) a spinalnej
muskularnej atrofie (SMA). Skord detekcia fetalneho alkoholového)
syndromu stanovenim fosfatidyletanolu v suchej kvapke krvi. Priprava
Studie moznosti detekcie galaktozémie.

Rozsirenie poctu skrinovanych choréb u novorodencov

SCN
Banska
Bystrica,
SR

SR

MZ

MZ SR -
zdravia

Sekcia

100 000

50 000

v oblasti ZCH

5. Podpora vedyl5.1.
a vyskumujoblasti ZCH

Rezortny vyskum V|

INové pristupy k diagnostike portich metabolizmu glykokpnjugétov
(GlycoRARE), Identifika¢né ¢&islo projektu: 2019/7-CHU SAV-4
rieSitel Chemicky ustav SAV

Projekt prebicha, ukoncenie 12/2022, dotacia z MZSR

Chemicky
ustav SAV
NUDCH, MZ
SR

MZ SR

10 000

10 000

5.2. Narodna podpora vedy a|
vyskumu v oblasti ZCH

Zapojeniec MZ SR (Sekcia eurdpskych programov a projektov) do
priprav. EU Partnership on Rare Diseases, ako buduceho riadneho
partnera projektu reprezentujuceho SR

[dentifikacia moznosti zapojenia do projektu, zistenie prislusnych|
subjektov, ktoré sa maju zacastnit’ a aka ma byt’ konkrétna Gcast’

MZ SR, Sekcia
eurdpskych
programov  a
projektov

Komisia MZ SR pre
ZCH, SAV

2000

2 000

ZCH,
vytvorenie

L, Virtualneho
registra ZCH“

6. Zber udajov(6.1.
0 pacientoch sofregistra zriedkavych chordb®

Projekt ,,Virtualneho

Lspolupraca NCZI a
odbornych spolo¢nosti

1. Analyza situdcie v registroch ZCH u doteraz nezapojenych
poskytovatelov, s cielom  hladat moznosti  sumovania
epidemiologickych tidajov o pacientoch so ZCH v SR.

Analyza spdsobu vyuzitia vSetkych registrov a Statistickych udajov V|
prostredi NCZI na ziskanie kvalitnejSich udajov o epidemiolégii ZCH v
SR, vratane financ¢ne udrzatelnej ¢innosti analytikov — odbornikov Z

NCZI, MZ SR

Odborné spolo¢nosti
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radov lekarov-$pecialistov, v nadvdznosti na ulohu 6.1.1.

doplnenie a obmena personalu

Vyhodnotenie ¢innosti na rocnej baze

2. Podpora ucasti narodnych zastupcov na cinnosti najddlezitejSich

MZ SR
2. Analyza prinosu MKCHI11 do moznosti identifikacie ZCH v, NCZI, Komisia MZ
hlaseniach do NCZI SR pre ZCH
MKCH 11 umoziiuje pravdepodobne identifikaciu cca 5400 ZCH,
iloha je zameranad na identifikdciu moznosti vyuzitia pre sledovanie
Statistiky ZCH priamo MZ SR NCZI
3. Zapojenie NCZI do European Platform on Rare Diseases
Registration
Pritomnost’ slovenského zastupcu NCZI v European Platform on Rare
Diseases Registration
7. Starostlivost]7.1. Medzirezortna(l. Nadviazanie spoluprace s Ministerstvom prace, socidlnych vecil MZ SR Komisia MZ SR pre
o kvalitu Zivotaspolupraca V| arodiny v SR ZCH
a socialnejproblematike
zatlenenie ZCH Obsah: v predchadzajiicom obdobi NP 2016-2020 bola komunikacia o MPSVaR SR
pacientov SO socidlnych aspektoch Zivota pacientov so ZCH zo strany Ministerstva
ZCH socialnych veci odmietnuta, ide o snahu zadefinovat’ spolo¢né témy
8. Komisia MZ[8.1. Ulohy komisie MZ SR|l. Implementicia zaverov iniciativy RARE 2030 do Narodného|[Komisia MZ SR| Komisia MZ SR pre
SR pre ZCH pre ZCH na roky 2021-2022 programu starostlivosti o pacientov so ZCH do roku 2030, aktualizaciajpre ZCH, MZ ZCH
Akéného planu na roky 2021 a 2022 a jeho naplhanie, personalne|SR
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organizacii v europskych projektoch pre zriedkavé choroby

Z0znam organizacii v ktorych ma/pozaduje SR zastipenie

Forma: reserse literatiry (medzinarodnych databaz)
Vystup: odportacanie pre Komisiu pre SDTP

Odévodnenie: je zrejmé, Ze pacienti maju legitimny zaujem na
ziskani pristupu ku sluzbam, o ktorych sa domnievaji, Ze prinasaju
dobrt hodnotu za peniaze a tym by mali mat’ aj vol'nost’ pouZit’ svoje
prostriedky tymto spdsobom. Je vsak otazne, ¢i platca za zdravotnt
starostlivost’ (= tretia strana) ma mat’ povinnost’ platit’ za tieto
sluzby, ak u nich chyba preukazatel'ny dopad na zdravotny stav
0soby a moznost’ jeho d’al§ieho ovplyvnenia.

Priklady zdrojov:
What is the clinical utility of genetic testing?

e Scott D Grosse &

e  Muin J Khoury

9. Zahrani¢na| 9.1. Podpora pracovisk pre [I. .Workshop zastupcov pracovisk zapojenych do ERN a pracovisk | Komisia Zastupcovia pracovisk | 5000 5000
spolupraca v| ZCH za tucelom zapojenia pre ZCH v SR MZ SR pre | v ERN
oblasti ZCH do ERN alebo podpory ZCH, MZ SR
&innosti pracovisk [ldentifikacia potrieb pre rozvoj pracovisk pre ZCH a pracovisk
zapojenych do ERN zapojenych do ERN
9.2 Podpora Definovat’ pojem ,,klinicka uZito¢nost™ (clinical utility) Komisia MZ | Dovera ZP, a.s 1500 1500
medzinarodnej spoluprace | V medzinarodnom kontexte SR pre ZCH,
v oblasti ZCH MZ SR
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https://www.nature.com/articles/qim200677

Genetic Test Evaluation: Information Needs of Clinicians, Policy
Makers, and the Public
Wylie Burke, David Atkins, Marta Gwinn, Alan Guttmacher, James
Haddow, Joseph  Lau, Glenn  Palomaki, Nancy  Press, C.  Sue
Richards, Louise Wideroff ...
https://academic.oup.com/aje/article/156/4/311/112516

Vysvetlivky k uvedenym skratkam:

a.s. akciova apolo¢nost’

AP Akeny plan

COMP Committee for orphan medicinal products, Komisia pre lieky na zriedkavé choroby
CHU SAV Chemicky ustav Slovenskej akadémie vied

DMP Dedi¢né metabolické poruchy

EBM Evidence based medicine, Medicina zaloZena na dokazoch

EMA Europan medical agency, Eurdpska lickova agenttira

HO pre lekarsku genetiku Hlavny odbornik pre lekarsku genetiku

Komisia MZ SR pre ZCH Komisia Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby
LF Lekarske fakulty

MPSVaR SR Ministerstvo prace socialnych veci a rodiny

MZ SR Ministerstvo zdravotnictva Slovenskej republiky

NCZI Narodné centrum zdravotnickych informacii

NUDCH Narodny ustav detskych choréb

NGS Next generation sequencing, sekvenovanie novej generacie

OAHTA Odborna agenttira pre HTA
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OMP Orphan medicinal product liek so $tatitom orphan podl'a Nariadenia ES 141/2000

ORPHANET The reference portal for information on rare diseases and orphan drugs, Eurdopsky informac¢ny portal o zriedkavych
chorobach a lickoch pre zriedkavé choroby

(ON] Odborné spolocnosti Slovenskej lekarskej spolo¢nosti

OSKP Odbor standardnych klinickych postupov

PO Pacientske organizécie

RD Rare diseases, zriedkavé choroby

SMA Spinalna muskularna atrofia

SAV Slovenska akadémia vied

SAZCH Slovenska aliancia zriedkavych chorob

SCID Skrining imunodeficiencie

SCN SR Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike

SFLP Sekcia farmacie a liekovej politiky

SLS Slovenska lekarska spolo¢nost’

SSLG Slovenska spolo¢nost’ lekarskej genetiky

SUKL Statny Gistav pre kontrolu lie¢iv

UDZS Urad pre dohl'ad nad zdravotnou starostlivostou

ZCH zriedkavé choroby

ZP Zdravotné poistovne

EP Eurépsky parlament

EK Eurdpska komisia

ERN European Reference Networks, Eurdpske referencné siete

SCN SR Skriningové centrum novorodencov v SR

ZZN Zoznam zdravotnych vykonov
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