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RITKA BETEGSEGEK

gyakorisag <1:2000

tobbsege genetikai eredetd
sulyosak, nehezen / alig kezelhetok
sokrétu specialis ellatast igenyelnek
gyakran fogyatékossaghoz vezetnek
killonb6z6 szakmakhoz sorolhatok
tobb ezer féle entitas




Ritka Betegségek Kozpont
feladatai kapcsolodas europai
projektekhez I.

—~ A ritka betegségek felismerésenek és
ismertségenek javitasa (ellatasi protokollok
kialakitasa)

— A ritka betegségekre vonatkozo6 politikak
tamogatasa a tagallamokban (egylttmukodesi
megallapodas az olasz ritka betegsegek
kozponttal)

— A ritka betegségekre vonatkozo eurdpai
egylttmukodeés, koordinacio és szabalyozas
kialakitasa (kiserleti projektek inditasa: cisztas
fibrozis, ritka vérzekenyseg stb..)




Ritka Betegségek Kozpont
feladatai kapcsolodas europai
projektekhez I11.

— A ritka betegsegek osztalyozasa (meglevo
adatbazisok tesztelése: KSH, Gyogyinfok, VRONY,
Klinikai regiszterek civil regiszterek)

— A ritka betegségekre vonatkozo ismeretek és

informaciok terjesztése (DG SANCO Task Force,
Orphanet Hungary)

— A betegségekkel kapcsolatos informacios halézatok
kialakitasa (Orphanet, Eurocat)




Ritka Betegségek Kozpont
feladatai kapcsolodas europai
projektekhez I11.

A magas szinvonalu egészsegligyi ellatashoz valo altalanos
hozzaférés javitasa, kiilondsen a nemzeti/regionalis szakértoi
kdézpontok fejlesztése unids referenciahaldézatok réeven. (nehany
elv mar kidolgozasra kerilt: specialis szerep az orszagon beliili
betegellatasban, mas tagallamok betegeit ellatjak, kutatasi és
tudashalozat részei)

A specialis szocialis szolgaltatasokhoz valo hozzaférés
(Eurordis)

A ritka betegségek gyogyszereihez vald hozzaférés (Orphan
Drug: 40 forgalomba hozatali engedély, 740 orphandrug

IIIIII

Elsodleges megel6zés (félsav szupplementacid, intrauterin
diagnosztika, genetikai kutatasok)

Kutatas és fejlesztés(nemzetkozi projektekhez kapcsolddas
segitése)




Egészségpolitikai eszkozok hasznalata Eurépaban
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kozpont
Nemzeti halozat, regiszter X X X X X
Kozﬁn,anszmozott ritka X X X X X X X X X
betegség szervezet
Referencia kozpontok X X X X X X
vannak
Minisztériumi szintii X X
iranyito testiilet
Orp”hanDrug iranyito X ¢ X X
testiilet
Ritka betegség adatbazis X X X X X X
OrphanDrug adatbazis X X X X X
Kutataskoordinacio X X X X X
Kutatasi prioritas a ritka
betegségeknek X X X X
Koltségvetési tamogatas X X X X X X X

betegszervezeteknek




Ritka Betegségek Kozpontja
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Ritka Betegseégek Kozpontja (2008 november,
Alapitoé okirat mdédositas)
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Prevencio: Prenatalis szureések
mohnitorizalasa

Prenatalisan felismert Down szindroma
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Prevencio: ujsziilottkori szirések
- EU tender a népegészségiigyi
eredményesség értékelésére

arginosuccinic aciduria (arginosuccinate lyase deficiency, ASL)

beta-ketothiolase (oxothiolase) deficiency LCHAD
biotinidase deficiency MCAD

Carnitin transport deficiency (CT) MCC
Carnitin-palmytoil transferase deficiency (CPT-I) MMA
Carnitin-palmytoil transferase deficiency (CPT-II) MSUD
citrullinaemia | (argininosuccinat synthase deficiency, ASS) multiplex carboxylase deficiency
GA ll PA

GA | phenylketonuria
galactosaemia SCAD
homocystinuria tyrosinaemia |
hypothyreosis tyrosinaemia |l

IVA VLCAD



Centralizalt ellatas
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tavolsag (lakéhely — szakellatd kézpont; km)

Hierarchikus szerkezet, de nincsenek deklaralt kozpontok
Eseti dontések az egyedi/draga ellatasokrol
(OEP: sok szakert6i kozpontokkal kapcsolatos kovetelményt nem érvényesit)



Ritka Betegségek Kozpontja

Orszagos Szakfelugyeleti
Modszertani
Kozpont
b 4

Ritka Betegségek
Kozpontja

Tanacsado Testulet (egyetemek,
hatdsagok, betegek szervezetei)

Kutataskoordinacios Kozpont, Pécsi
Tudomanyegyetem

Informatikai Kozpont:

fekvl- és jarobeteg-szakellatas
teljesitmény-elszamolasi rekordok
ellaték, laboratoriumok, kutatasi
programok, betegszervezetek
regisztralasa

Egyetemek koordinacios
kozpontjai

Rendszeres konzultacid az
Egészségugyi
Minisztériummal

Rendszeres konzultacio a
Klinikai Genetikai Szakmai
Kollégiummal

Eseti egyuttmikodés
szociologiai csoportokkal,
Kozponti Statisztikai
Hivatallal




Orphanet

P
& Molnar Maria Judit
Koordinator S_E

Pfliegler Gyorgy
Koordinator DE

Tari Sandor
Koordinator SZTE

Melegh Béla

Koordinator PTE



Betegszervezetek tamogatasa

Normativ finanszirozas o
koltségvetésbol 3,5%
Nem normativ finanszirozas
' ' 5 koltségvetésbol 9:9%
— Tanacsado Testlletben Oltscgvetesbo
jelen vannak a 1% SZJA 0,7%
ke pVviseE l0ik Nemzeti alapitvanyok 3,0%
- Indirekt ta moga_ta_S| AFA visszaigénylés 0,5%
rendszerek (a civilek , o
koltséavetésének V. Normativ finanszirozas 0.4%
O ,g - =i= onkormanyzati koltségvetesbdl ’
kormanyzati forrasbol N N
7 - em normativ finanszirozas o
SZarmadi k) onkormanyzati koltségvetésbol 4,2%
Kormanyzati intézmények
vt s . 1,4%
koltségvetése
Kormanyzati forrasok egyiitt 23,6%




Ajanlasok

1. Szakmai kollegiumokban nevesitett felelos
2. Protokollok (Egészségiigyi Minisztérium)

n Autizmus spektrum

Cisztas fibroézis

Oroklott anyagcserezavarok diagnosztikaja
Genetikai tanacsadas

Hemofilia

Rendellenességek csaladi halmozdédasanak vizsgalata
Tobbszoros fejlédési rendellenességek vizsgalata
Legg-Calve-Perthes betegség

Sclerosis multiplex

Myasthenia gravis

Osgood-Schlatter betegség

Prenatalis Down szindroma szlirés

Scheuermann betegség

Szisztémas lupus erythematosus

Dongalab

3. Orszagos Szakfeliigyeleti Modszertani Kézpont audit




Hozzaférées a megfelelo diagnosztikus,
genetikai teszteléshez

Jelenleg:

Sok laboratérium
kicsi kapacitasokkal, nem megfelel6 minosegbiztositassal
sok hianyzo szolgaltatas - sok atfedés
draga m(kodés - korlatozott megbizhatdsag

Genetikai tanacsadas nem ritkan nehezen érheto el
alulmértezett kapacitasok - hozzaférés nem megfelel6

Orvosi Genetikai Halozat koncepcio
az Egészségiigyi Tudomanyos Tanacs tamogatasaval
6 minoségi laboratorium
slriibb genetikai tanacsadoi halozat




Lényeges eredmények
d
Megoldatlan strukturalis problemak

U

Kimerultek a korabbi keretek,
és az elkotelezett szakemberek ,,kiaknazasa”

U

Uj fejlesztési kornyezetre van sziikség




Munkaterv 2010

Epidemiologia
halalozas, szakellatas teljesitmény-elszamolas, primeér adatgydijteés, klinikai
adatbazisok regisztere

Kutataskoordinacio

Biobankok, prioritas meghatarozas, IVF kovetes, iker regiszter
Szakért6i kozpont

ajanlas, kriteriumok kidolgozasa, betegtajekoztatas monitoring

Onsegité civil szervezetek

Szociologiai felmeérés, EurordisCare2, betegszervezetek dontés
elékészitésben, rendszeres tamogatas

Képzésfejlesztés

Kurrikulum elemzés, orvostanhallgatok szamara tantargy, haziorovosok
kepzése

Prevencio

Folsav szupplementacio, prenatalis és neonatalis szlirés monitorozasa

Tarsadalmi percepcié
Ritka Betegsegek Napja, MTA regionalis kozpontjaiban el6adasok



Koszonom a figyelmet!
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