E Ministerstvo zdravotnictva SR

HODNOTIACA SPRAVA

o plneni aktivit vyplyvajucich z akéného planu Narodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov
so zriedkavymi chorobami do roku 2030 za kalendarny rok 2021
uloha B.2. uznesenia vlady SR €. 247 zo diia 12. 05. 2021
(informativny charakter)

Akény plan (priloha €. 1) bol koncipovany na baze 9 zakladnych priorit. Vychadza
Z Narodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do
roku 2030.

V roku 2021 sa podarilo vyCerpat z vyclenenych finan¢nych prostriedkov zo Statneho
rozpoctu Ministerstva zdravotnictva SR na plnenie akéného planu:

1. 38 418,00 EUR - na pokrytie ndkladov suvisiacich s plnenim ulohy €. 3.1.2 v zneni:
Verejnd vyzva na predkladanie Ziadosti o poskytnutie dotacie MZ SR na podporu zdravia
pacientov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike

Finan¢na ciastka bola poskytnutd Slovenskej zdravotnickej univerzite na zakupenie
pristrojového vybavenia za Gcelom rozsirenia vcasnej laboratornej diagnostiky prionovych
chorob.

Specifikacia ulohy/projektu, zdovodnenie:

Ide 0 velmi citlivi a véasni diagnosticki metodu, ktora umozni eSte za zivota pacienta
vySetrenim cerebrospindlneho moku diagnostikovat' zriedkavé, no prenosné a smrtelné
choroby.

Zavedenim metddy dojde na Slovensku k skvalitneniu diagnostického procesu nielen
prionovych chordb, ale aj celej skupiny rychloprogredujticich demencii.

2. 100 000,00 EUR - na pokrytie nakladov suvisiacich s plnenim ulohy €. 4.1 v zneni:
Rozsirenie a skvalitnenie selektivneho skriningu u novorodencov v SR - Pilotnd studia
skriningu imunodeficiencie (SCID) a spinalnej muskularnej atrofie (SMA). Skora detekcia
fetalneho alkoholového syndromu stanovenim fosfatidyletanolu v suchej kvapke krvi. Priprava
Studie moznosti  detekcie  galaktozémie.  RozSirenie poctu  skrinovanych  chorob
u novorodencov.

Doslo k realizacii transferu finanénych prostriedkov na zakupenie potrebného pristrojového
vybavenia v ramci realizacie pilotnej Studie skriningu imunodeficiencie (SCID) a spinalnej

muskularnej atrofie (SMA).

Specifikacia ulohy/projektu, zddvodnenie:

Novorodenecky skrining dokéze identifikovat’ genetické ochorenie SMA az u 95% pacientov
a tym ovplyvnit' d’alsiu kvalitu ich Zivota. Ochorenia vhodné na novorodenecky skrining



Newsletter o ZCH pre zvySenie informovanosti a zlepSenie spoluprdce (vnutrorezortnd,
medzirezortnd, s verejnostou) v oblasti ZCH

musia spifat’ viaceré podmienky — priamy benefit novorodenca zo skorej diagnézy, vhodny
test zo suchej kvapky krvi, efektivnu liecbu a sledovanie zachytenych pacientov v
Specializovanych centrach. Zavedenim inovativnej lieCby, incidenciou ochorenia a
laboratérnym testom sa SMA zaradila medzi ochorenia, vhodné na novorodenecky skrining aj
na Slovensku

V sucasnosti existuje laboratorna diagnostika na stanovenie SMNI1 génu zo suchej kvapky
krvi. Je potrebné zvazit’ prinos zavedenia skriningu tychto ochoreni na Slovensku s vyuzitim
vedecko-vyskumnych projektov v pilotnej $tadii a nasledne posudit’ vhodnost’ zavedenia
jednotlivych projektov. Skrining novorodencov na SMA by predstavoval vyznamny pokrok v
oblasti v€asného zachytenia ochorenia a nasadenia adekvatnej lieCby.

3. 10 000,00 EUR — na pokrytie nadkladov suvisiacich s plnenim ulohy ¢&. 5.1 v zneni:
Rezortny vyskum v oblasti ZCH - Nové pristupy k diagnostike poruch metabolizmu
glykokonjugdtov (GlycoRARE), Identifikacné cislo projektu: 2019/7-CHU SAV-4 riesitel
Chemicky ustav SAV

Finan¢na Giastka bola pre potreby Oddelenia laboratornej mediciny NUDCH, ktoré je
integralnou sicastou Centra dediénych metabolickych porich (CDMP) NUDCH, prevedena
Z MZ SR za ucelom zaktpenia poloautomatického pristroja CAMAG LINOMAT 5 s cielom
ziskania novych pristupov k diagnostike porach metabolizmu glykokonjugatov
(GlycoRARE).

Specifikacia ulohy/projektu, zddvodnenie:

Poruchy metabolizmu glykokonjugatov st rychlo expandujucou skupinou zriedkavych
ochoreni a ich hlavné rozdelenie spociva v kategorizacii na poruchy v syntéze a opracovani
glykokonjugatov (kongenitalne poruchy glykozylacie; tzv. CDG) aporuchy vich
katabolizme, ktoré patria medzi lyzozémové poruchy (tzv. LSD).

Vysetrenie oligosacharidov (OLS), sialyloligosacharidov (SOLS) a oligosacharidov so
Specidlnou detekciou na P-manozidézu (B-manoziddéza) v moci su zdkladné skriningoveé
vySetrenia, ktoré CDMP NUDCH realizuje u pacientov s podozrenim na skupinu
lyzozémovych ochoreni.

Splnené aktivity akéného planu bez finanénej podpory za rok 2021 Vv rameci nasledovnych
uloh:

tloha ¢. 1.2: . Informacna platforma o problematike ZCH — online newsletter o aktivitach
Vv oblasti zriedkavych chorob
Priprava podkladov pre vydanie Newslettera o zriedkavych chorobach

tiloha & 2.1.1: Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach 2021

tiloha ¢. 2.2.1: Podpora implementdcie vzdelavania v oblasti ZCH - Vyhodnotenie skusenosti
s vyucbou volitelnych predmetov ,, Patologia ZCH a Farmakologia ZCH* zavedenych do



vwucby v akademickom roku 2020/2021 na Farmaceutickej fakulte UK Bratislava. Analyticka
sprava o vysledkoch vzdeldavania.

Analyticka sprava: Obidva vyucbové predmety boli implementované do curricula vzdelavania
na Farmaceutickej fakulte UK v Bratislave ako povinne voliteI'né predmety, s oznacenim
spajame teodriu s praxou. V akademickom roku 2020/2021 predmet absolvovalo 61 Studentov
farmécie. Studenti ziskali o absolvovani predmetu certifikaty. Sylaby predmetov su prilohou
spravy, v pripade potreby budu poskytnuté. Podmienkou pre absolvovanie predmetu Patologia
ZCH je preklad ¢lanku z anglickej encyklopédie ZCH Orphanet ako aj napisanie ¢lanku pre
verejnost’ o danej zriedkavej chorobe. Prehl'ad ¢lankov je postupne zverejiiovany na stranke
https://sazch.sk/spajame-teoriu-s-praxou/. Clanky Orphanet su posielané slovenskému
zastupcovi v Orphanet MUDr. Gabike Hrckovej. Pre absolvovanie predmetu Farmakoldgia
ZCH studenti publikuja prispevky v casopise slovenskej Lekarnickej komory o vybranych
orphan liekoch. Doposial’ publikované prispevky o liekoch ako aj spokojnosti Studentov s
predmetom su uverejnené v ¢asopise Lekarnické listy , uvadzame ako prilohu tejto spravy. V
obidvoch predmetoch Studenti vypracuvaju aj kratke prezentacie, ¢i uz na tému zriedkavej
choroby (patologie ZCH) alebo orphan lieku (Farmakologia ZCH).

Projekt je podporeny grantom KEGA 089UK - 4/2021 na obdobie 3 rokov (2020 — 2023).

uloha ¢ 3.2.2: Dostupnost’ kvalitnej liecby pre pacientov so ZCH - ZvySovanie dostupnosti
farmakologickej liecby pre pacientov so ZCH v sulade s principmi mediciny zaloZenej na
dokazoch (EBM) a prahom ndkladovej efektivnosti stanovenom v Slovenskej legislative
a aktivneho vyuzivania zmluv o zdielani terapeutického rizika (Managed entry agreement)

Stretnutie (02/21) pracovnej skupiny MZ SR pre orphan drugs v spolupraci s OHTA a SFLP
na legislativnych zmenach Vv oblasti zvySovania dostupnosti liecby vratane programov
skorého pristupu liecby. V rdmci tejto pracovnej skupiny nésledne prebehla aj diskusia k
novele zakona ¢. 363/2011 Z. z., ktora bola komunikovana zo sekciou farmacie a lickovej
politiky MZ SR. Tiez boli poskytnuté podklady o dostupnosti OMP na Slovensku, ktoré st
stcastou Dovodovej spravy. Po schvaleni novely zakona ¢. 363/2011 Z.z. sa bude
nastavovat’ d’al$i rAmec komunikacie a spracovavania dat.

uloha ¢ 6.1. 1. Projekt ,, Virtudalneho registra zriedkavych chorob* ,spolupraca NCZI a
odbornych spolocnosti - analyza situdcie v registroch ZCH u doteraz nezapojenych
poskytovatelov, s cielom hladat moznosti sumovania epidemiologickych udajov o pacientoch

so ZCH v SR

Analyza sposobu vyuzitia vSetkych registrov a Statistickych udajov v prostredi NCZI na
ziskanie kvalitnejSich tidajov o epidemioldgii ZCH v SR, vratane finan¢ne udrZatel'nej
¢innosti analytikov — odbornikov z radov lekarov-Specialistov.

Vzhl'adom na pandemickt situdciu a vytaZenost’ lekdrov neboli v roku 2021 do hldsenia
zriedkavych chorob (ZCH) zapojené expertizne pracoviskd. Napriek tomu prebiehala
komunikacia o dalSej spolupraci medzi NCZI a doposial nezapojenymi expertiznymi
pracoviskami.

Napriek zakonom stanovenej hlasnej povinnosti je jej plnenie zo strany spravodajskych
jednotiek nedostatocné a v tomto smere je snahou NCZI hl'adat’ rieSenia pre zabezpecenie ¢o
najvyssej kvalitativnej ako aj kvantitativnej tirovne zbieranych udajov o ZCH na trovni SR,
ako aj optimalizovat’ sposob dostupnosti Statistickych vystupov a analyz prioritne pre odbornu
verejnost’ a MZ SR.



Analyza sposobu vyuzitia inych/d’alSich zdrojov udajov v NCZI, ako aj dostupnost’ udajov od
doteraz nezapojenych expertiznych pracovisk do NCZI, je predmetom rieSenia aj v roku 2022.

Aktudlne NCZI spolupracuje s MZ SR a americkou obchodnou komorou Amcham na
projekte ,,Datova mapa, kvalitné data v zdravotnictve, ktorého cielom je validovat’ vsetky
zdroje dat a datové toky v zdravotnictve. Jeho jednoznacnym cielom je vypracovat’ navrh na
optimalizaciu procesov zberu dat a datovych tokov. RozSirenie elektronizacie sluzieb
zdravotnictva a minimalizacia administrativnej zat'aze odborne;j ¢i laickej verejnosti je jednou
z top priorit NCZI.

Niektoré¢ pracoviskd zo siete expertiznych pracovisk boli zapojené do zberu udajov
0 pacientoch so zriedkavou chorobou v ramci Projektu ZCH 2019-2020 (financovaného
Vv ramci akéného planu v prislusnych rokoch). Pocas tychto dvoch rokov bolo nahlasenych
3176 pacientov.

Co sa tyka zberu udajov o pacientoch so ZCH so zakonom stanovenou hlasnou povinnostou
bolo v roku 2021 zaznamenanych spolu 3049 pacientov:

- 1572 pacientov z ambulancii lekarskej genetiky zregistra dediénych monogénovych
a zriedkavych chorob (vdcsinou novodiagnostikovani pacienti),

- 1477 pacientov z registra neuromuskularnych chordb, znich vicsSinu tvorili pacienti
S myasthenia gravis (i§lo najmai o retrospektivne hlasenia).

NCZI eviduje pacientov so ZCH vo viacerych ¢iastkovych zdrojoch:

- v ramci Narodného registra vrodenych chyb odosielaju hlasenia ambulancie lekarskej
genetiky a siet’ expertiznych pracovisk, a
- vramci Narodného registra neurologickych chorob sa odosielaji hlasenia o pacientov
s neuromuskularnymi chorobami,
- dalsie informacie, ¢o sa tyka ZCH je mozné Ciastkovo ziskat’ aj z inych Statistickych
zdrojov, napr. z hlasenia Z (MZ SR) 5-12 Sprava o novorodencovi.
Od zaciatku registra ZCH v roku 2014 sa na NCZI eviduje spolu 16 287 pacientov so ZCH
(vratane projektov s retrospektivnym hlasenim pacientov). Zefektivnenim spoluprace
S expertiznymi pracoviskami sa predpokladd, Ze sa bude pocCet nahldsenych pacientov
postupne zvySovat’, ¢im sa ziskaju realnejsie udaje o vyskyte pacientov so ZCH na Slovensku.
Zatial’ su ur€ité rezervy v technickom zabezpeceni sumarizéacie udajov zo znamych zdrojov od
doteraz nespolupracujicich pracovisk.

6.1.2: Analyza prinosu MKCH11 do moznosti identifikacie ZCH v hlaseniach do NCZI

MKCH 11 umoziuje pravdepodobne identifikaciu cca 5400 ZCH, uloha je zamerand na
identifikaciu moZnosti vyuZitia pre sledovanie Statistiky ZCH priamo.

NCZI je garantom na pripravu MKCH-11 s cielom jej zavedenia do klinickej praxe a zaroven
koordinuje preklad MKCH-11 do sloven¢iny. Vac¢sina diagnoz zriedkavych chordb je do
MKCH-11 zakomponovana.

6.1.3: Zapojenie NCZI do European Platform on Rare Diseases Registration - pritomnost
slovenskeého zdastupcu NCZI v European Platform on Rare Diseases Registration

V roku 2021 prebiehala komunikacia medzi predsedom Komisie ZCH pri MZSR a vedenim
NCZI o 2 zastupcoch NCZI v European Platform on Rare Diseases Registration (
PharmDr.Cap a MUDr.Prochotska,PhD.), ktora sa ma finalizovat’ v roku 2022.



iiloha & 8.1.1: Ulohy komisie MZ SR pre ZCH na roky 2021-2022 - 1. Implementdcia zdverov
iniciativy RARE 2030 do Narodného programu starostlivosti o pacientov so ZCH do roku
2030, aktualizdcia Akcného plinu na roky 2021 a 2022 a jeho napliianie, persondlne
doplnenie a obmena persondlu. Vyhodnotenie cinnosti na rocnej baze.

Plnenie akéného planu na rok 2021 prebiehal v zmysle uvedeného vyssie. Doslo k abdikacii
niektorych c¢lenov komisie anasledne k vymenovaniu novych c¢lenov komisie spolu s
vymenovanim nového predsedu aj podpredsedu komisie.



