e Ministerstvo zdravotnictva SR

HODNOTIACA SPRAVA

o plneni aktivit vyplyvajucich z akéného planu Niarodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov
so zriedkavymi chorobami do roku 2030 za kalendarny rok 2023
uloha B.2. uznesenia vlady SR €. 247 zo diia 12. 05. 2021
(informativny charakter)

Ak¢ény pléan (priloha €. 1) bol koncipovany na baze 9 zakladnych priorit. Vychadza z Narodného
programu zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030.

Realizované aktivity Akéného planu s Cerpanim finanénych prostriedkov za rok 2023:

1. 84 000,00 Eur — na pokrytie ndkladov v suvislosti s kiipou nového aminoanalyzatora na
vySetrovanie dedi¢nych metabolickych poruch, nakol'’ko povodny pristroj sa pokazil. Finan¢né
prostriedky boli poskytnuté v roku 2022 a nasledne boli presunuté na erpanie do roku 2023.

Za rok 2023 bolo na novom aminoanalyzétore zakiipenom vo februéri 2023 vysetrenych 1000
vzoriek.

Realizované aktivity Akéného planu bez finan¢nej podpory za rok 2023

tiloha & 1.1.3.: . Informacna platforma o problematike ZCH — online newsletter o aktivitach
V oblasti zriedkavych chorob.

V roku 2023 stdle neboli upravené/aktualizované vsetky adresy (843) a tak nie je mozné
newsletter zasielat' na aktualizdcii adries sa pracuje.

tiloha ¢ 2.2.1: Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach 2023

V diloch 15.-16.11.2023 sa pod zastitou Slovenskej lekarskej komory konala 12. Slovenska
konferencia o zriedkavych chorobach. Organiza¢ne konferenciu zabezpecila spolo¢nost’
SOLEN, s.r.o. za podpory partnerov konferencie (hlavny partneri Alexion a Takeda
Pharmaceuticals Slovakia s.r.0.). Odbornym garantom programu bola MUDr. Anna Hlavata,
PhD., MPH a programovy vybor (z Detskej kliniky LF UK a NUDCH, Orphanet Slovensko,
Ustavu lekarskej biologie, genetiky a klinickej genetiky LF UK a UNB a Komisie MZ SR pre
zriedkavé choroby) zostavil 10 prednaSkovych blokov, v ktorych spolu odznelo 44 prezentacii
(z toho 7 vo forme posterov).

Jednotlivé prednaskové bloky sa venovali zriedkavym vrodenym vyvojovym chybam,
zriedkavym geneticky podmienenym ochoreniam, novej a dostupnej farmakologickej liecbe na
zriedkavé choroby ¢i unikatnym operacidm. Skuto¢nost’, Ze zriedkavé choroby sa vyskytuju
naprie¢ vSetkymi medicinskymi odbornost'ami sa odzrkadlilo v tématickom rozdeleni blokov



na Kardiologiu, Vrodené metabolické ochorenia, Klinickt a molekularnu genetiku, Onkologiu,
Endokrinologiu, Zriedkavé ochorenia skeletu, Neuroldgiu a neurogenetiku, Génovu terapiu a
tématicky roznorodu posterova sekciu.

Navrat k povodnej myslienke kongresu, aby boli do rozhovoru o zriedkavych chorobach
privolané aj pacientske organizacie, legislativne zlozky a zdravotné poistovne sa Ciastocne
splnil vytvorenim bloku “Zriedkavé choroby st problematikou celej spolo¢nosti”, v ktorom sa
publiku prihovorili zastupcovia Spolo¢nosti pre pomoc pri Huntingtonovej chorobe, Slovenskej
aliancie zriedkavych chordb, Komisie MZ SR pre zriedkavé choroby, ¢ Statneho ustavu na
kontrolu liec¢iv. Najvypuklejsim nedostatkom v starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami je na zaklade diskusie, ktorej sa zGcastnili aj zastupcovia zdravotnych poistovni,
nedostato¢nd podpora pre vstup liekov na zriedkavé choroby na slovensky trh a nedostatocné
financné krytie nakladov spojenych s liecbou orphan liekmi. Medzi nedostatky na poli
zriedkavych chordb sa oznacila aj rigidita v katalégoch vykonov pre laboratéorne diagnostické
pracoviska, mald podpora vyskumu na Slovensku, nedostatocné vedenie registrov a ohromna
administrativna zataz v odbornej praxi lekarov.

Podujatie sa konalo v hybridnej forme, prezen¢ne v Bratislave v hoteli Saffron a zaroven bolo
vysielané online. Konferenciu celkovo sledovalo 210 posluchacov. Zadznam z konferencie je
mozné si pozriet’ na e-learningovom portali spolo¢nosti SOLEN, s.r.0. mudr.online v sekcii
zaznam: https://www.mudr.online/podujatia/12-slovenska-konferencia-o-zriedkavych-
chorobach

Podmienkou pre pristup k zdznamu je aktivny pouZzivatel'sky ticet na stranke www.solen.sk.

tiloha ¢. 2.2.2: Podpora implementdcie vzdelavania v oblasti ZCH - Vyhodnotenie skusenosti
s vyucbou volitelnych predmetov ,, Patologia ZCH a Farmakoldgia ZCH* zavedenych do
vyucby v akademickom roku 2020/2021 na Farmaceutickej fakulte UK Bratislava. Analyticka
sprava o vysledkoch vzdeldavania.

Oba vyuc¢bové predmety boli implementované do curricula vzdelavania na Farmaceuticke;j
fakulte UK v Bratislave ako povinne voliteI'né predmety, s oznacenim spajame tedriu s praxou.
Vzhl'adom na personalne obmedzenia kazdy z predmetov si kazdoro¢ne moze zapisat’ iba 20
studentov — buducich farmaceutov, tak tomu bolo aj v roku 2023. Studenti ziskali o absolvovani
predmetu certifikaty. Sylaby predmetov st prilohou spravy, v pripade potreby budil poskytnuté.
Podmienkou pre absolvovanie predmetu Patoldégia ZCH je preklad c¢lanku z anglickej
encyklopédie ZCH Orphanet ako aj napisanie ¢lanku pre verejnost’ o danej zriedkavej chorobe.
Prehl'ad ¢lankov je postupne zverejiovany na stranke https://sazch.sk/spajame-teoriu-s-
praxou/. Clanky Orphanet st posielané slovenskému zastupcovi v Orphanet MUDr. Gabike
Hr¢kovej. Pre absolvovanie predmetu Farmakologia ZCH Studenti publikuji prispevky v
casopise slovenskej Lekarnickej komory o vybranych orphan liekoch.

Projekt je podporeny grantom KEGA 089UK - 4/2021 na obdobie 3 rokov (2020 — 2023). Toto
financovanie v decembri 2023 skoncilo. Predmety sa stali integralnou si¢ast'ou vzdelavania
slovenskych Studentov farmacie na FaF UK.

uloha ¢ 3.1.1: Zverejnenie zoznamu pracovisk zapojenych ako pridruzeny alebo plny clen v
ERN na stranke MZ SR. RieSenie vysledkov a zavizkov z auditu EK a odstranovanie barier,
podpora digitalizacie, akademického vyskumu, a spoluprace s pacientskymi organizdciami.
Na stranke MZ SR pribudol link ohl'adom ERN, kde si nasledne v Casti overview zadujemcovia
mozu stiahnut’ detailnejSie informécie o zapojeni do jednotlivych ERN, podl'a zamerania siete
resp. podl'a krajiny https://health.gov.sk/?zriedkave-choroby-ern



uloha ¢ 3.1.2: Zverejnenie informdcie (na webe MZ SR) o spusteni vyzvy o zaradenie
poskytovatela zdravotnej starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre ZCH MZ podla
plnenia kritérii a postupu na vyhodnocovanie Ziadosti o zaradenie poskytovatela zdravotnej
starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike
uverejnenych v Metodickom postupe (aktualizacia 1. 4. 2018) Komisie Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases —RD) z 18. novembra
2015.

Informacia nebola zverejnend, nakol’ko vyzva sa nepripravovala, neboli na fiu pridelené
finanéné prostriedky.

uloha ¢. 3.1.3:Nasledné rozsirenie zoznamu pracovisk pre ZCH na zaklade vysledkov vyzvy o
zaradenie poskytovatela zdravotnej starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre ZCH
MZ a plnenia kritérii postupu na vyhodnocovanie Ziadosti o zaradenie poskytovatela zdravotnej
starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike
uverejnenych v Metodickom postupe (aktualizacia 1. 4. 2018) Komisie Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases —RD) z 18. novembra
2015.

Zoznam pracovisk pre zriedkavé choroby sa nerozsiroval, nakol’ko neboli podporované ani tie
ktoré aktualne st jeho su¢astou. Podobne v EU sa aktudlne nepripravuje rozsirenie ERN o nové
pracoviska.

tiloha ¢ 3.1.4: . Verejnd vyzva na predkladanie Ziadosti o poskytnutie doticie MZ SR na
podporu zdravia pacientov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike pre pracoviska
zaradené v Narodnom zozname pracovisk pre zriedkavé choroby.

Vyzva nebola zverejnend, nakol’ko na fiu neboli pridelené finan¢né prostriedky.

tiloha ¢ 3.1.5: Definovat’ postavenie pracovisk aktivnych v ERN v systéme poskytovanej
zdravotnej starostlivosti, ucast pracovisk pre ZCH a expertiznych pracovisk na OPS MZSR,
definujucich stratifikaciu nemocnic v zmysle zakona SR o reforme nemocnic v SR s cielom
zabezpecit specializovanu starostlivost pre pacientov so ZCH.

Vzhl'adom na personalne fluktudcie a politické zmeny nebolo mozné pracovat’ na rieSeni tlohy.

Uloha ¢islo 3.2.1: Vypracovanie odborného usmernenia pre odbor lekdrskej genetiky k
pouzivaniu NGS, indikovaniu panelového sekvenovania génov, celoexomového a
celogenémového sekvenovania v klinickej praxi Standardny diagnosticko-terapeuticky postup.
Vznikol nasledovny Standardny diagnosticko-terapeuticky postup Odpora¢ania Slovenskej
spoloc¢nosti lekarskej genetiky (SSLG) Slovenskej lekarskej spolo¢nosti (SLS) pre
implementaciu masivneho paralelného sekvenovania do molekularno-diagnostickej praxe v
ramci identifikacie zarodo¢nych DNA variantov autorského kolektivu Radvanszky J., Minarik
G., Lohajova Behulova R., Hikkel I., Hikkelova M., Duranova M., Petrovié R., Giertlova M.,
Konecny M.

Odporacania Slovenskej spolo¢nosti lekarskej genetiky (SSLG) Slovenskej lekarske;
spolo¢nosti (SLS) pre implementiciu masivneho paralelného sekvenovania (MPS) do
molekularno-diagnostickej praxe charakterizuju postupy pouzivania MPS v ramci
poskytovania zdravotnej starostlivosti v zdravotnickych zariadeniach. Odporacania boli
vytvorené na zdklade odbornych skusenosti pracovnej skupiny SSLG tvorenej autorskym
kolektivom, boli prispdsobené podmienkam pouzivania MPS v SR, pricom vychadzaju z
medzinarodnych odporacani odbornych spolo¢nosti, napr. European Society of Human
Genetics (ESHG), Eurogentest, Association for Clinical Genomic Science (ACGS) a American
College of Medical Genetics and Genomics (ACMG).



uloha Cislo 3.2.2:Zavedenie pravidelnych konzultacii pre indikovanie a financovanie vykonov
v lekarskej genetike, s cielom zabezpecit' koordinované poskytovanie zdravotnej starostlivosti
v odbore lekdarskej genetiky.

Prebiehaju konzulticia a vyjednavania so zdravotnymi poistoviiami jednotlivo, av§ak zamer
tohoto bodu o koordinovanom poskytovani zdravotnej starostlivosti a financovani v oblasti
lekarskej genetiky za GCasti MZ SR, poistovni a vyboru Slovenskej spolo¢nosti lekérske;
genetiky sa doteraz nepodaril , ¢o je na Skodu samotného problému tejto zdravotnej
starostlivosti.

uloha cislo 3.2.3. Podpora implementdcie nového Zoznamu zdravotnych vykonov v oblasti
Specidlnych biochemicko-genetickych zdravotnych vykonov pre dedicné metabolické poruchy.
Diagnostika a liecba (a s nou spojené monitorovanie) dedi¢nych metabolickych porach (DMP)
patri v sucasnosti k najdynamickejSim odvetviam mediciny s nevyhnutnostou zavadzania
modernych progresivnych metdd a novych spolahlivych biomarkerov. Kritickym bodom v
zlozitom procese laboratornej biochemicko-genetickej diagnostiky je stary, ale stale platny
zoznam zdravotnych vykonov (ZZV), ktory nezohladfiuje uplatnenie novych technologii
(napr.LC-MS/MS) a vicsinu $pecialnych biochemickych DMP vykonov neobsahuje.

V tychto podmienkach je mnohé z nich mozné vykazat len pod ,,vS§eobecnymi* kddmi
(najcastejSie 4239), kde je zas prekazkou povolena periodicita v rdmci Pravidiel uhradzania
laboratérnych vykonov zo strany zdravotnych poistovni (zvdésa 1 den, pricom pacient moze
mat’ v rdmci jedného vySetrenia pozadované viaceré z tychto parametrov, takze ZP zrealizované
vykony ¢asto neuznd). O bodovych hodnotach, ktoré absolitne nezodpovedaju realite ani
nehovoriac. Podotykame, Ze v tychto podmienkach a finanénom kryti CDMP NUDCH
poskytuje $pecidlne DMP vysetrenia pre celt SR. Napriek snahdm odbornikov z NUDCH tento
stav zmenit' situacia je nad’alej rovnaka. V roku 2023 sme so ziadostou o sucinnost
kontaktovali MZ SR (Sekcia zdravia, Sekcia financovania, v zastipeni MUDr. Kafkova),
navrhnutym ciastocnym rieSenim situadcie malo byt schvélenie vybranych laboratérnych
vykonov Komisiou pre zdravotné vykony. Ku koncu roku 2023 bola situacia bez zmeny,
S prislubom kreovania novej pracovnej skupiny k aktualizacii Zoznamu zdravotnickych
vykonov ako aj systému jej prace.

uloha Cislo 3.2.4. Testovanie chloridov v pote makroduktovou metodou pri pozitivnom
novorodeneckom skriningu na cysticku fibrozu alebo pri podozreni na cysticku fibrozu na
zaklade klinickych tazkosti.

Podobne ako v pripade S$pecialnych biochemicko-genetickych zdravotnych vykonov pre
dedicné metabolické poruchy aj testovanie chloridov v pote makroduktovou metdédou pri
pozitivnom novorodeneckom skriningu na cysticku fibrozu alebo podozreni na cysticku fibrézu
na zaklade klinickych taZkosti viazne na nezaradeni tohto vykonu do ZZV. Dokumenty boli
odposlané na MZ SR. VSetky pracoviskd maji potrebné pristrojové vybavenie, ktoré bolo
zakupené z eurdpskej organizacie CF Europe, resp. vd’aka grantu, ktory poskytla pacientskej
organizacii Asociacia cystickej fibrézy. Pokial’ sa vSak nedostane tento vykon do zoznamu,
nebude sa vykonavat’ resp. ostane nedostupny pre pacientov.

tiloha ¢ 4.1 Rozsirenie a skvalitnenie selektivneho skriningu u novorodencov v SR - Pilotna
Studia skriningu zdvaznej imunodeficiencie (SCID) a spinalnej muskuldrnej atrofie (SMA).
Skora detekcia fetalneho alkoholového syndromu stanovenim fosfatidyletanolu v suchej kvapke
krvi. Priprava Studie moznosti detekcie galaktozémie. Rozsirenie poctu skrinovanych chorob u
novorodencov.



Od 1.1.2024 bude novorodenecky skrining rozSireny o SMA a SCID. Vysetrenie PETh a
metdda bola vyvinuta pre potreby novorodeneckého skriningu. Rovnako pripravend moznost’
vySetrenia galaktozémie v novorodeneckej populdcii.

Doslo k realizécii transferu finanénych prostriedkov na zakapenie potrebného pristrojového
vybavenia v ramci realizacie pilotnej Studie skriningu imunodeficiencie (SCID) a spinalnej
muskuldrnej atrofie (SMA). Financovanie pilotnej Stidie bolo viaczdrojové. SCN v BB sa
podarilo na tento ucel celkovo ziskat’ 360 000 euro. Pilotna Studia trvala od 12.10. 2022 do 13.
4. 2023. Pocas pilotnej studie bolo vySetrenych 24 816 vzoriek suchej kvapky novorodencov
(vSetci novorodenci narodeni v tomto obdobi) a zachytili 2x SMA a 7 x SCID.

Specifikacia tlohy/projektu, zdévodnenie:

Novorodenecky skrining dokaze identifikovat’ genetické ochorenie SMA az u 95% pacientov a
tym ovplyvnit' d’al$iu kvalitu ich Zivota skorym zaciatkom liecby. Ochorenia vhodné na
novorodenecky skrining musia spiiat’ viaceré podmienky — priamy benefit novorodenca zo
skorej diagn6zy, vhodny test zo suchej kvapky krvi, efektivnu liecbu a sledovanie zachytenych
pacientov v Specializovanych centrach. Zavedenim inovativnej liecby, incidenciou ochorenia a
laboratornym testom sa SMA zaradila medzi ochorenia, vhodné na novorodenecky skrining aj
na Slovensku. Novorodenecky skrining SMA a SCID sa postupne zavadza do Standardu
skrinovanych chordb pri narodeni vo svete. Zaroven sa diagnostikuje a dodiagnostikuje jedna
zévazna skupina chorob , ktord v sti€asnosti zamestnava pediatrov, detskych neurolégov a
genetikov v diferencialnej diagnostike a zasadne sa skrati obdobie neistej diagnostiky. V tom
spociva najvac¢si zdravotnicky prinos.

V sucasnosti existuje laboratorna diagnostika na stanovenie SMN1 génu zo suchej kvapky krvi.
Je potrebné zvazit prinos zavedenia skriningu tychto ochoreni na Slovensku s vyuzitim
vedecko-vyskumnych projektov v pilotnej Stadii 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.

uloha ¢ 5.1.1 Narodna podpora vedy a vyskumu v oblasti ZCH.

Vdaka spolupraci s Kanceldriou generdlneho tajomnika sluzobného uradu MZ SR sa
ministerstvo zapojilo do medzinarodnej vyzvy ,,HS-g-22-16.02 Direct grants to Member States’
authorities: support ERNs integration to the national healthcare systems of Member States “,
EU4H-2022-JA2-IBA. Nazov projektu je JARDIN. Projekt bol EK schvaleny v roku 2023 na
36 mesiacov. Aktualne sa pracuje na vytvoreni pracovnych timov a nastaveni systému
komunikacie

Celkovy rozpocet pre projekt je 18.750.000 Euro, pricom spolufinancovanie ¢lenskych Statov
je planované na trovni 20 %. Pre Slovensku republiku je vo vyzve ziadanych od EK 184.869,08
Euro — 52.360,29 pre prijimatel'a MZ SR a 132.508,79 pre partnersku organizaciu ministerstva
NUDCH.

Vlastné zdroje vyzadovane v ramci vyzvy su 13.090,08 Euro od MZ SR a 33.127,21 Euro od
NUDCH.

Potenciondlne zapojenie MZ SR v spolupraci s NUDCH prispeje k lepsej integracii ERN do
narodnych systémov zdravotnej starostlivosti, vratane dobre definovanych ciest pre pacientov,
postupov pri odosielani pacientov, rozvoja narodnych sieti pre zriedkavé choroby a usmerneni
pre vyvoj vnutroStatnych nastrojov pre telekonzultacie interoperabilnych s ERN (CPMS).



Zamerom projektu je vytvarat’ prostredie a podporu pre vyvoj mechanizmov pre kazdy z
uvedenych vyvinutych nastrojov by vyzva mala tiez vyvinut’ mechanizmus na monitorovanie
pokroku a vykonavania tychto navrhov, usmerneni, modelov a odporacani. Na projekte
spolupracuje MZ SR s Narodnym ustavom detskych chordb ako pridruzenou organizéciou.

Slovensko sa aktivne zapoji do tychto pracovnych balikov (Work packages):
e WHP1-4 baliky stvisiace s projektovym riadenim- povinné zapojenie vSetkych krajin
e WHP5 National governance and quality assurance models
e WHP6 National care pathways and ERN referral systems
e WHP9 National support options for ERN — HCP

tiloha ¢ 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.

V roku 2023 bola v NCZI vykonana vyznamnd zmena v organizacnej Struktire a persondlnom
obsadeni o sa tyka vedenia NZR v zmysle zaradenia oddelenia Nérodnych zdravotnych
registrov pod Sekciu spravy zdravotnickych dat (d’alej ako ,,SZD*). Cielom bolo zabezpecenie
nastavenia jednotnej metodiky pre procesy zberu a spracovania udajov do Narodnych
zdravotnych registrov (d’alej ako ,,NZR*). Pocas roku boli pripravené metodické postupy a
procesy spracovanie udajov pre zabezpecenie ich kvality a kvantity, nastavenie pravidelnej a
cielenej komunikacie so spravodajskymi jednotkami, zrevidovanie poZziadaviek MZ SR a
odbornej obce €o sa tyka Struktury dajov v kontexte pozadovanych vystupnych ukazovatel'ov
z jednotlivych NZR vratane Narodného registra vrodenych chyb, sii€ast’ou je aj Hldsenie osoby
s dedi¢nou, genetickou a zriedkavou chorobou a Hlasenie o pacientovi so zriedkavou chorobou.

Pod novym vedenim NZR na SZD vedenej Ing. Martinou Nagyovou bol vypracovany
Strategicko-koncepény rozvoj NZR. Vypracovanim a postupnym realizovanim Strategicko-
koncepéného rozvoja NZR naplni NCZI poZziadavky na rozvoj, poziadavky MZ SR, z
pracovnych skupin projektu ,,Datova mapa, kvalitné data v zdravotnictve®, ako aj zrealizuje
napravné kroky v zmysle zisteni NajvysSieho kontrolného uradu ¢o sa tyka predchadzajuceho
vedenia NZR. Zaroven prispeje k zlepSeniu stavu jednotlivych NZR, ¢o sa tyka kvality
spracovania dat a efektivneho vyuZivania NZR v rdmci zdravotnej politiky MZ SR.

Material presiel internym schvalovanim na NCZI, nésledne bol zaslany na pripomienkovanie
na MZ SR (GR SDI, GTSU, riaditel' IZA) a na platnych &lenov Dozorného organu NCZI.
Material bol zaroven predlozeny Poradnému vyboru projektu ,,Datova mapa, kvalitné data v
zdravotnictve® a zaslany cez projektového manazéra (p. Maria Hlasna) na vSetkych ¢lenov
Poradného vyboru projektu.

Stav vSetkych NZR bol na SZD detailne analyzovany a vysledky boli zaslané a komunikovane
na Sekciu zdravia MZ SR s generalnym riaditelom Ing. Petrom Cvapekom, MBA a tato
komunikacia stale pretrvava.

V stvislosti s uvedenymi zmenami na NCZI a reviziou doterajSich vysledkov spoluprace NCZI
a jednotlivych pracovisk, ktoré hlasili pacientov do Narodného registra zriedkavych chorob
(vedeného v kapitole Narodného registra vrodenych chyb) bola z iniciativy Komisie pre ZCH
MZSR a Vyboru slovenskej spolo¢nosti lekarskej genetiky vedena konzultacia ako pokracovat’
v d’alSom obdobi v prevadzke Registra ZCH.



Na zaklade revizie stavu a potreby odbornej analyzy dostupnych udajov sa NCZI rozhodlo
pokracovat’ v spolupraci s MUDr. FrantiSkom Cisarikom, CSc. na "Zanalyzovani
individualnych epidemiologickych udajov o zriedkavych chorobach z pohladu klinickej
genetiky pre vybrané zdravotné registre za roky 2019-2023". Této uloha sa v roku 2023
pripravila a dohodla a je realizovana aj v roku 2024. Analyza sa dotyka len odboru lekarska
genetika a budi do nej zahrnuté aj prace ¢iastoéne vykonané spitne aj za roky 2019-2021. Na
zéklade vystupov od MUDr. Cisarika budu na NCZI pripravené Statistické vystupy za dant
oblast’.

NCZI zéaroven od roku 2023 vykonava aktivne oslovenie vSetkych spravodajskych jednotiek
(SJ), a teda aj expertiznych pracovisk, ktoré maju povinnost zasielat’ hlasenie v zmysle
legislativy. Zaroven okrem oslovenia NCZI zacalo vykonavat aj pravidelné Stvrtro¢né
oslovenia a urgovania SJ, ktoré si svoju zdkonnt povinnost’ nesplnili.

Zaroven sa podla konzultacii s NCZI ukazuje potrebna diskusia o spolupraci NCZI s
pracoviskami siete expertiznych pracovisk ohl'adne ich Registrov ZCH a pretoze odborne je to
tematika roznoroda je predpoklad, Ze sa vysledky zo Statistiky lekarskej genetiky modelovo
vyuziju aj v pristupe ku idajom zbieranym v ramci lekarskej genetiky.

Do tejto Statistiky lekarskej genetiky za roky 2019-2023 je predbezne nahlasenych 8246
kazuistik.

Hlasenia do registra genetickych ZCH boli zapocaté v roku 2014 a podla publikacie NCZI sme
do 31.12.2018 nahlasili 6071 kazuistik . Ak ku tomu pridame po upravach, opravach a revizii
Statistiky za roky 2019-2023 tak to spolu bude viac ako 14 200 dobre laboratorne a klinicky
definovanych genetickych zriedkavych kazuistik.

tiloha ¢. 6.1.2: Analyza sposobu vyuzitia vietkych registrov a Statistickych udajov v prostredi
NCZI.

NCZI, v kontexte vypracovaného a schvéalené¢ho Strategicko-koncepcného rozvoja NZR, kde
sa v postupnych krokoch rata s doplnenim atributov a informacii, ktoré napomdzu k zjednoteniu
a vzajomnému vyuzivaniu dat k naplneniu registrov.

Odchodom povodného zastupcu za NCZI, MUDr. Anny Bardkovej z Komisie MZ SR pre ZCH
zastupca NCZI v komisii chyba, a z toho dévodu je potrebné smerom na NCZI zaslat’ oficidlnu
poZiadavku na nominaciu nového zastupcu.

Prebehli vSak komunikéicie s Ing. Martinou Nagyovou (riaditel’kou Sekcia spravy
zdravotnickych dat), s Ing. Martinou Rafajovou PhD. (riaditel’kou odboru registrov a zberu
udajov), ako aj s Ing. Martinou Vrbikovou (riaditel’kou odboru reportingu a analyz), ktoré
priamo deklarovali pokracujici a vyznamny zdujem na spolupraci a zabezpeceni rozvoja
vSetkych registrov a Statistickych udajov v prostredi NCZI, ktory umoZzni zmapovanie zdrojov
kvalitnejSich udajov o epidemiologickych ukazovateloch vo vyskyte ZCH v SR, vratane
finan¢ne udrzatelnej Cinnosti analytikov — odbornikov z radov lekarov — S$pecialistov, v
nadvédznosti na ulohu 6.1.1.

Situdciu by mohli pomdct’ riesit’ zmeny v stvislosti s plnenim grantovej Glohy e European
partnership on Rare diseas, bod 8.1.1, kedy bude potrebné vytvorit’ tzv. National Mirror group.
tiloha ¢ 6.1.3: Informovat priebezne odbornikov/spravodajské jednotky o procese
implementdcie cca 5 400 ZCH ako sucasti novejf MKCH 11, ktord sa pripravuje do praxe. V
nadvdznosti na realne uplatnenie novej MKCH 11 v praxi retrospektivne prehodnotit povodné
dg. MKCH 10 na dg. podla MKCH 11 podla OMIM, ORPHA kédov (zjednotenie kodov starych
a novych hlaseni v databaze ZCH).



6.1.4 Zapojenie NCZI do European Platform on Rare Diseases Registration, Pritomnost
slovenského zastupcu NCZI v European Platform on Rare Diseases Registration.

tiloha ¢ 7.1.1. Starostlivost' o kvalitu Zivota a socidlne zaclenenie pacientov so ZCH
Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH Nadviazanie spoluprace s Ministerstvom prdce,
socialnych veci a rodiny v SR ( MPSVaR SR).

tloha ¢& 8.1.1: Ulohy komisie MZ SR pre ZCH na roky 2023-2024 - 1. Implementdcia zdverov
iniciativy RARE 2030 do Narodného programu starostlivosti o pacientov so ZCH do roku 2030,
aktualizacia Akcéného planu na roky 2021 a 2022 a jeho napliianie, persondlne doplnenie
a obmena persondlu. Vyhodnotenie ¢innosti na rocnej baze.

V ramci implementécie zaverov iniciativy RARE 2030 Komisia MZ SR pre zriedkavé choroby
spolupracuje s Institatom pre vedu vyskum a vyvoj na projekte European partnership on Rare
diseases, v ramci programu Horizon Europe, kde je moznost’ podporit’ ¢innost’ Komisie MZ SR
pre zriedkavé choroby ako aj pracu na Akénych planoch, Narodnych programoch a stratégiach.
V roku 2023 sa Slovensko ztcastnilo viacerych online stretnuti, na dvoch z nich aktivne
prezentovalo aktualnu situaciu v oblasti zriedkavych chorob v SR. Prednasky predniesla
predsednicka Komisie MZ SR pre zriedkavé choroby doc. PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.
Projekt odborne zastreSuje Komisia MZ SR pre zriedkavé choroby a administrativne ho
podporuje Institat pre vedu a vyskum a vyvoj - Mgr. Iveta Hermanovska a za projektové
oddelenie Mgr. Maria Hldsna. V roku 2023 bol projekt schvaleny EK a v jeseni 2024 je
naplanovany zaciatok projektu. Slovensko na zéklade Letter of Intent vstupuje do projektu so
spolufinancovanim MZ SR 50 000 euro na rok. Prvym krokom by malo byt zostavenie
,National Mirror group for rare diseases*. Predpokladané aktivity, do ktorych by sme sa mali
zapojit, su nasledovné: (Inter)National Capacity alignemet
Rare disese Funding
o Rare disease Clinical research Network
e Rare Diseases support infrastructure

uloha ¢ 9.1.1. Podpora pracovisk pre ZCH za ucelom zapojenia do ERN alebo podpory
cinnosti pracovisk zapojenych do ERN

V roku 2023 prebehlo viacero stretnuti medzi zastupcami Komisie MZ SR pre zriedkaveé
choroby resp. pracovisk zapojenych do Eurdpskych referenénych sieti (ERN RITA, PAED
CAN aNCZI resp. oddelenim pre informatizdciu, najmid ohladom poskytnutia dat
o0 slovenskych pacientoch s vybranym zriedkavymi diagnézami do registrov predmetnych
ERN. Dokonca v pripade ERN RITA bola ochota poskytnut’ aj finan¢né prostriedky NCZI aby
sa uloha do 082023 naplnila. NCZI sa tejto finan¢nej podpory vzdalo a dodnes na rieSeni tlohy
pracuje. Komisia MZ SR pre ZCH neziskala finanéné prostriedky na pripravu workshopu z MZ
SR, tieZ vzhl'adom k réznym persondlnym zmendm na MZ SR sa workshop pre pracoviska
zapojené v ERN nerealizoval.

Plnenie ak¢ného planu na rok 2023 prebiehal v zmysle uvedeného vyssie. Doslo k abdikacii
niektorych ¢lenov komisie a ndsledne k vymenovaniu novych ¢lenov komisie.



