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C
elkový počet pacientov 
s asi 8 000 známymi 
zriedkavými chorobami 
je však paradoxne vyso-
ký – trpí na ne 6 – 8 % zo 
460 miliónovej európskej 
populácie, samozrejme, 

počet pacientov s jednotlivými chorobami 
sa môže líšiť. Navyše, tieto zvyčajne ťažké 
stavy výrazne ovplyvňujú aj život celej 
rodiny pacienta. 

Pacienti  ■ so zriedkavými chorobami 
sú postihnutí viacnásobne. Popri svojej zá-
važnej chorobe ich trápia aj ďalšie problémy 
spojené s jej oneskorenou diagnostikou, sla-
bou znalosťou podstaty chorobného stavu 
a nedostatočnou pripravenosťou na jej rie-
šenie v bežnej praxi. Môže ich trápiť aj ne-
dostupnosť špecializovanej zdravotnej sta-
rostlivosti či absencia účinnej liečby.

Preto sa stala otázka ■  zvýšenej sta-
rostlivosti o zriedkavé choroby jednou 
z priorít európskej zdravotníckej legislatívy. 
Odporúčaním Rady Európy číslo 2009/872/
EC sa spustila rozsiahla iniciatíva, ktorá za-
hŕňa tvorbu a sieťovanie špecializovaných 
centier, zlepšenie informovanosti o tých-
to stavoch, zlepšenie diagnostiky i liečby
a podporu vedy a výskumu. 

V rámci iniciatívy vznikla skupina exper-
tov členských štátov – tzv. EUCERD. Jej úlo-
hou je pomáhať Európskej komisii pri for-
mulovaní problémov, príprave legislatívy 
a tiež hodnotiť rozvoj na národnej úrov-
ni. Súčasťou EUCERD-u je aj projekt EURO-
PLAN na urýchlenú tvorbu Národných plá-
nov pre zriedkavé choroby. 

Európsky program ■  ORPHANET bu-
duje a prevádzkuje informačnú databázu 
o možnostiach diagnostiky a liečby zried-
kavých chorôb. Stránka ORPHANET-u 
(www.orpha.net, resp. www.orphanet.
sk) zahŕňa expertmi pripravenú encyklo-
pédiu a tiež adresár kliník a klinických la-
boratórií, ktoré sú expertmi pre jednotlivé 
zriedkavé choroby. 

Nakoniec, tretím kľúčovým ■  člán-
kom pre implementáciu odporúčaní Rady 
Európy je EURORDIS (www.eurordis.org), 
združenie národných pacientskych orga-
nizácií, ktoré bojuje za práva pacientov a za 
ich integráciu v spoločnosti. 

Každá členská krajina ■  Európskej 
únie sa zaviazala prijať Národný plán na 
uspokojenie potrieb pacientov žijúcich so 
zriedkavými chorobami. Aj našou bez-
prostrednou úlohou je príprava a prijatie 
tohto dokumentu, ktorý zahŕňa aj bu-
dovanie expertných 
centier na vyhľadá-
vanie, diagnosti-
ku a liečbu tých-
to stavov. Výzva 
je tu, intenzívna 
práca sa už začala!

„Pacienti 
so zried-
kavými 
choro-
bami 
sú po-
stihnutí 
viacná-
sobne.“

prof. MUDr. László Kovács, DrSc., MPH

národný koordinátor programu ORPHANET

II. detská klinika LF UK a DFNsP

Zriedkavé choroby 
– nová priorita európskej 
legislatívy v zdravotníctve

V Európe sa choroba považuje za zriedkavú, ak postihuje me-
nej ako 5 osôb z každých 10 000. Na Slovensku je približ-
ne 300 000 ľudí, ktorí trpia niektorým zo zried-
kavých ochorení.
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ROZHOVOR

„27 - 36 miliónov 
ľudí v Európe trpí 
niektorým zo zriedka-
vých ochorení“

rozhovor s
MUDr. Annou 
Hlavatou, PhD.

STRANA 4

Pľúcna arteriálna 
hypertenzia str. 8. - 9.
rozhovor s Doc. MUDr. Evou Goncalvesovou

Expertpanel str. 12. - 13.
odborníci sa vyjadrujú k zákonom 
o liekoch na zriedkavé ochorenia

Inzercia ■
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NOVINKY
Len nedávno viedol pokrok v genetike k porozumeniu príčin a mechanizmov atypickej 
formy hemolyticko-uremického syndrómu. Odtiaľ bol už len krok k objavu účinného lieku. 
Vďaka novej cielenej liečbe majú pacienti s týmto ochorením šancu na kvalitný život. 

19-ročnej žene bola šesť dní po 
predčasnom pôrode zistená mikro-
angiopatická hemolytická anémia 
(MAHA) s hraničným porušením funk-
cie obličiek. Nález  svedčil o trombotickej 
trombocytopenickej purpure (TT P). NOVÁ LIEČBA DOKÁŽE  ZVRÁTIŤ

ATYPICKÚ FORMU HUS 
Hemolyticko-uremický syndróm  ■

(HUS) je závažné ochorenie, ktoré je 
charakterizované akútnym zlyhaním 
obličiek, nízkym počtom krvných doš-
tičiek a anémiou. Atypická forma HUS 
patrí k zriedkavým chorobám. Môže sa 
vyskytnúť v ktoromkoľvek veku. Zvy-
čajne má náhly začiatok a prudký prie-
beh s poškodením viacerých orgánov 
v dôsledku trombózy drobných ciev 
v obličkách, mozgu, zažívacom trak-
te, srdci, ale aj v niektorých ďalších 
orgánoch. Až 25 % pacientov zomiera 
pri prvých prejavoch choroby. U väč-
šiny ľudí sa choroba opätovne vracia a 
vedie k trvalému poškodeniu obličiek 
a nezvratnému zániku ich funkcie.

Útočný komplex
Mechanizmus vzniku atypickej formy 
HUS sa podarilo objasniť len nedávno, 
vďaka moderným metódam moleku-
lovej genetiky. Zistilo sa, že ochore-
nie je spojené s poruchou tzv. komple-
mentu, ktorý je dôležitou zložkou imu-
nitného systému organizmu. Doteraz 
sa podarilo dokázať 6 génov, ktorých 
poruchy sú zodpovedné za vznik aty-
pického HUS. Úplný nedostatok či po-
rušené bielkoviny spôsobujú neustálu 
aktiváciu komplementu. Výsledkom je 
nadmerná tvorba tzv. „útočného kom-
plexu,“ ktorý poškodzuje membrány 
buniek vystielajúcich vnútro kapilár. 
Tieto bunky strácajú svoju funkciu 
a v konečnom dôsledku vznikajú počet-
né tromby v malých cievach rôznych 
orgánov tela.

Klasická liečba
Liečba atypického HUS dlho spočí-
vala len v podávaní infúzií zmraze-
nej plazmy alebo v liečbe výmena-
mi plazmy. Výmena plazmy odstráni 
porušené bielkoviny a protilátky na-
mierené proti komplementu a nahra-
dí ich dostatočným množstvom nor-
málnych bielkovín. U niektorých pa-
cientov môže mať dobrý krátkodobý 
efekt, ale organizmus extrémne za-
ťažuje a nie je trvalou liečbou. Mnohí 
pacienti sú na výmenách plazmy zá-
vislí a po skončení terapie sú vystave-
ní riziku, že sa ochorenie vráti. Cho-
roba môže „napadnúť“ aj transplan-
tovanú obličku, preto ani transplan-
tácia nie je optimálnym riešením. 
Novším, mimoriadne náročným po-
stupom je kombinovaná transplan-
tácia obličiek a pečene, keďže v peče-
ni sa tvoria bielkoviny komplemen-
tu. Kombinovaná transplantácia je 
však vyhradená pre prísne indikova-
né prípady. Navyše je veľmi zaťažujú-
ca a riziko komplikácií je vysoké. 

Monoklónová protilátka
Historický prelom v liečbe ochorenia 
priniesol vývoj monoklónovej proti-
látky. Už prvé výsledky vyvolali nad-
šenie, lebo stav pacientov sa touto 
liečbou rýchlo zlepšoval. Monokló-
nová protilátka môže zabrániť vzni-
ku mikrotrombov v obličkách, moz-
gu, srdci, pľúcach, zažívacom trakte 
a ďalších orgánoch. Podáva sa v in-
fúzii raz za 2 týždne. Znižuje vý-

skyt dramatických, život ohrozujú-
cich prudkých relapsov ochorenia 
a priaznivo vplýva na obličky. Dokon-
ca účinne zvrátila atypický HUS aj po 
transplantácii obličky. V súčasnos-
ti ide o jedinú farmakologickú lieč-
bu, ktorá znižuje úmrtnosť chorých 
a zlepšuje kvalitu ich života. Klinic-
ké výsledky potvrdzujú, že táto tera-
pia poskytuje chorým dlhodobú per-
spektívu na život bez výraznejšieho 
obmedzenia. 

Nový liek zachraňuje aj na 
Slovensku
Prvé skúsenosti s novou liečbou 
prostredníctvom monoklónovej pro-
tilátky máme už aj na Slovensku.

Názorne to demonštruje 

kazuistika malej pacientky: 

Prvé klinické príznaky sa začali  ■
u zdravého 9-ročného dievčatka bo-
lesťami hlavy a vracaním. Ťažkosti boli 
akútne a stupňovali sa, preto bolo die-
ťa hospitalizované. Zistila sa závažná 
hemolytická anémia, nízky počet krv-
ných doštičiek a laboratórne známky 
akútneho zlyhania obličiek. Dieťa má-
lo močilo, bolo bledé a malo vysoký 
krvný tlak. Po preložení na naše pra-
covisko sme diagnostikovali atypickú 
formu D-HUS a začali sme podávať 
infúzie zmrazenej plazmy. Napriek to-
mu dieťa prestávalo močiť, prehlbova-
la sa anémia, zlyhávali obličky a pre-
trvával vysoký tlak. Boli nutné dialýzy 
a opakované výmeny plazmy. Tou-

to liečbou sa klinický stav dieťaťa po-
stupne upravil a prepustili sme ho do-
mov. Desať dní po poslednej výmene 
plazmy sa pacientka vrátila na kliniku 
v ohrození života, s relapsom ocho-
renia. Opätovne sme začali výmeny 
plazmy a na zahraničnom univerzit-
nom pracovisku sme zabezpečili ge-
netickú diagnostiku. Výsledky potvrdili 
defekt komplementu a poruchu fak-
tora H s tvorbou protilátok proti tejto 
zmenenej bielkovine.

Išlo o prvý prípad geneticky diagnos-
tikovanej atypickej formy HUS na 
Slovensku. V priebehu ďalších dvoch 
rokov bolo dievčatko závislé na pra-
videlných výmenách plazmy a pre-
konalo ďalšie štyri závažné relapsy 
ochorenia. Po konzultácii s európ-
skymi expertmi a vďaka spolupráci 
s poisťovňou sme začali liečbu novou 
monoklónovou protilátkou. Po me-
siaci terapie sme mohli výmeny plaz-
my prerušiť. Stav dieťaťa je stále vý-
borný a ochorenie sa zastavilo. Aty-
pická forma HUS je modelovým prí-
kladom zriedkavého ochorenia, kto-
ré názorne dokumentuje, ako môžu 
pokroky výskumu a neúnavného ve-
deckého bádania prispieť k život za-
chraňujúcej liečbe.

Liečba kortikoidmi, ■  plazmou 
a výmenami plazmy pacientkin 
stav nezlepšovala. Pacientka mala 
vysoký krvný tlak, ktorý mohol byť 
spôsobený aj liečbou kortikoidmi 
a veľkým objemom plazmy. 

Do 24 hodín  ■ po veľkoobjemovej 
výmene plazmy došlo u nej k nahro-
madeniu epileptických záchvatov. 
Podľa CT mozgu bola možná súvis-
losť so zvýšeným krvným tlakom. 
Bola zistená ťažká porucha pľúc 
a potrebná bola umelá pľúcna venti-
lácia. Postupne sa zhoršovala funk-
cia obličiek. Pri postihnutí mozgu, 
pľúc a obličiek prichádzala do úvahy 
diagnóza TTP aj katastrofi ckého an-
tifosfolipidového syndrómu.

Podanie vysokej dávky ■  imu-
noglobulínov malo len dočasný úči-
nok. Opäť prišlo k zhoršeniu labora-
tórneho nálezu a vzápätí aj ku kli-
nickému zhoršeniu stavu. V  situá-
cii ohrozujúcej život sa zahájila lieč-
ba protilátkou proti štruktúre CD20 
na povrchu bielych krviniek, ktorá 
trvala celkovo tri týždne. Počas tej-
to liečby sa celkový stav pacient-

ky zlepšil. Bolo možné ju odpojiť od 
umelej pľúcnej ventilácie, znovu za-
čala komunikovať a rehabilitovala.
 

Porucha obličiek ■  a zvýšený 
krvný tlak však napriek 6-kombiná-
cii liekov pretrvávali. Diagnózu bolo 
potrebné znovu prehodnotiť. Špeci-
álne laboratórne vyšetrenie v Ústa-
ve hematológie a krvnej transfúzie 
v Prahe defi nitívne vylúčilo TTP 
a potvrdilo atypický hemolyticko-
-uremický syndróm. Následná lieč-
ba špecifi ckou protilátkou, ktorá 
znižuje aktiváciu komplementu, bo-
la účinná. Postupné zlepšovanie pa-
cientkinho stavu zodpovedalo zvy-
čajnému priebehu liečby touto pro-
tilátkou. Po jedenástich týždňoch 
liečby sa zdravotný stav ešte úplne 
neupravil, no funkcia obličiek sa 
stále zlepšuje. Úplne nevymizol ani 
rozpad červených krviniek. V liečbe 
je potrebné pokračovať dlhodobo, 
aby nedošlo k návratu ochorenia.

prof. MUDr. Ľudmila Podracká, CSc.

prednosta Kliniky detí a dorastu LF UJPŠ Košice

Atypický 
hemolyticko
-uremický 
syndróm 

MUDR. ALEXANDER WILD

Hematologické oddelenie a Oddelenie

anesteziológie a intenzívnej medicíny, FNsP

F. D. Roosevelta v Banskej Bystrici

KAZUISTIKA PACIENTA

ĎALŠIA 
PRELOMOVÁ 

LIEČBA

ŽIVOTOHROZUJÚCE OCHORENIE
Atypický hemolyticko-uremický 
syndróm môže viesť k trvalému 
poškodeniu obličiek a nezvratnému 
zániku ich funkcie.

FOTO: ISTOCK
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NOVINKY INŠPIRÁCIE

Kedy vám diagnostikovali 
Pompeho ochorenie? 

V roku 2008 som mala vysoké  ■
hodnoty pečeňových testov. Po 
viacerých vyšetreniach sa pred-
pokladalo, že ide o progresívnu 
svalovú dystrofiu. V júli 2009 však 
svalová biopsia ukázala, že je mož-
né uvažovať o Pompeho chorobe. 
Koncom roka, po vyšetrení tzv. 
„suchou kvapkou krvi“, sa podo-
zrenie potvrdilo.

Aké príznaky sa 
u vás prejavovali? 

Už v detstve sa ma ľudia pýtali,  ■
prečo tak čudne chodím. Neprikla-
dala som tomu význam, lebo ma to 
neobmedzovalo. Na strednej ško-
le mi však niektoré veci začali ro-
biť problém. Pri dlhšej chôdzi som 
sa unavila, ťažko som chodila do 
schodov, pri drepoch som sa mu-
sela odrážať rukami od zeme. „Ne-

šikovnosť“ som spájala so zlým dr-
žaním tela. Netušila som, že ide 
o dedičné ochorenie. 

Dá sa s touto diagnózou 
naučiť žiť? 

Zo začiatku som sa pýtala, pre- ■
čo práve ja musím byť chorá. Mala 
som toľko plánov, a všetko sa skom-
plikovalo. Časom som si na chorobu 
zvykla. Pomohla mi najmä rodina, 
priatelia a lekári. 

Ako prebieha vaša liečba? 
Pravidelne v 14-dňových interva- ■

loch dostávam infúzie, ktoré mi na-
hrádzajú vrodený nedostatok enzýmu 
alfa-glukozidázy. Substitučnú liečbu 
znášam dobre a snažím sa pozitívne 
myslieť. Keďže ide o liečiteľné ochore-
nie, verím, že sa to bude zlepšovať.

Ako hodnotíte informovanosť 
o Pompeho chorobe? 

Keď mi chorobu diagnostikova- ■
li, našla som o nej len pár informácií. 
Dnes sa jej venuje väčšia pozornosť. Je 
to aj vďaka združeniu ZOGO. Pomáha 
zlepšiť život pacientov so vzácnymi 
genetickými ochoreniami. 

Pompeho choroba ■  je vzác-
ne dedičné ochorenie, pri ktorom 
génová porucha zapríčiňuje chý-
banie enzýmu alfa-glukozidázy, 
ktorý je dôležitý 
pre štiepenie gly-
kogénu. V postih-
nutých bunkách 
dochádza k hro-
madeniu glyko-
génu. Pompeho 
choroba vzniká najčastejšie v do-
spelosti (85 %), najťažšia infantil-
ná forma (15 %) sa manifestuje už 
v prvých mesiacoch života. Po-
stihnuté sú najmä svalové vlákna, 
ich deštrukcia vedie k vzniku my-
opatie. Jej typickým príznakom 
je slabosť svalov panvového a ra-
menného pletenca. Pacienti majú 
problém s chôdzou do schodov a do 
kopca, nedokážu vstať z podrepu a 
zo sedu, vzpažiť či predpažiť horné 
končatiny. V rozvinutých štádiách 

je svalstvo atrofické a bývajú po-
stihnuté dýchacie svaly, čo môže 
viesť k úmrtiu. Dojčatá s infantil-
nou formou Pompeho choroby ma-
jú okrem svalstva postihnutú pe-
čeň aj srdce. Bez liečby zomierajú 
do prvého roku života. 

Donedávna nebola  ■ dostup-
ná žiadna účinná liečba. Prelom 
nastal v roku 2006, keď bola schvá-
lená enzymatická liečba. Pre ex-

trémnu zried-
kavosť bý va 
Pompeho cho-
roba často chyb-
ne diagnosti-
kovaná. V roku 
2008 sme preto 

začali na Slovensku realizovať pro-
jekt vyhľadávania pacientov po-
mocou skríningového vyšetrenia. 
Diagnostikovali sme 5 pacientov 
s dospelou a 2 deti s infantilnou 
formou ochorenia, ktorým sme 
naordinovali dlhodobú enzyma-
tickú liečbu. Celosvetovo je dnes 
evidovaných 1 900 pacientov. Sko-
rá diagnostika s následnou enzy-
matickou liečbou výrazne zlep-
šuje stav pacientov s Pompeho 
chorobou. 

Mgr. Jana 
Baranová
pacientka 
s Pompeho 
chorobou

doc. MUDr. Peter 
Špalek, PhD.
vedúci Centra pre 
neuromuskulárne 
ochorenia
Univerzitná 
nemocnica 
Bratislava - Ružinov

Pompe očami 
lekára a pacientky

8 mesiacov
Ušné infekcie

2 roky
Ušné infekcie, zväčšené nosné 
a krčné mandle

5 rokov
Diagnóza Hunterovho syndrómu 
(MPS II)

7 rokov
Začínajú sa objavovať hrubé 
rysy tváre, veľká hlava, široký 
nos, hrubé pery

8 rokov
Zjavné charakteristické 
črty tváre

   Pomôžte nájsť dieťa s Hunterovým syndrómom

Na všetkých obrázkoch je ten istý pacient

CEEC/HG/ELA/13/0002

Inzercia ■Inzercia ■

Ešte donedávna na Pompeho chorobu neexistovala účinná liečba. O príznakoch vzácnej 
neuromuskulárnej poruchy a zmenách v liečbe hovorí špecialista doc. MUDr. Peter Špalek, PhD. 
A o tom, ako sa s chorobou žije, pacientka Jana.

Najnovšia liečba aj 
pre Slovensko

„V roku 2006 bola 
schválená enzyma-
tická liečba.“

MUDr. Anna 
Hlavatá, PhD., MPH
Centrum dedičných metabolických porúch DFNsP, 
II. detská klinika LF UK a DFNsP Bratislava
Centrum
II. detská

Jedným zo slovenských centier, ktoré pomáhajú pa-
cientom so zriedkavými ochoreniami, je Centrum 

dedičných metabolických porúch v Detskej 

fakultnej nemocnici s poliklinikou Bratislava. 
O diagnostike a liečbe zriedkavých ochorení hovoríme 
s MUDr. Annou Hlavatou, PhD. MPH, primárkou 
II. detskej kliniky LF UK a DFNsP Bratislava.

Prečo EÚ venuje takú 
pozornosť zriedkavým 
chorobám?

Sme zvyknutí čítať skôr o inicia- ■
tívach, ktoré zabraňujú epidémiám 
alebo nárastu civilizačných chorôb. 
Keď si však uvedomíme, že zriedka-
vé choroby sú život ohrozujúce alebo 
chronicky invalidizujúce ochorenia  
a postihujú 6 – 8 % európskej populá-
cie, hovoríme o 27 – 36 miliónoch ľudí. 
Podpora diagnostiky a liečby zriedka-
vých chorôb je najmä otázkou solida-
rity spoločnosti voči slabším, znevý-
hodneným, ťažko chorým. Veď hod-
nota spoločnosti sa meria podľa to-
ho, ako sa dokáže postarať o slabých. 
V posledných desaťročiach sú mnohé 
z týchto chorôb liečiteľné. Pacientom 
treba však liečbu aj sprístupniť.

Ako sa staráme o pacientov 
so zriedkavými chorobami 
na Slovensku?

Keďže zriedkavé choroby postihu- ■
jú všetky systémy ľudského tela, špe-
cialisti sú z rozličných medicínskych 
odborov. Diagnostika a terapia sú veľ-
mi zložité. No pacientov by tieto fakty 
nemali znevýhodňovať. Aj u nás pre-
to bola na roky 2012 a 2013 schválená 
Národná stratégia rozvoja zdravotnej 
starostlivosti o pacientov so zriedka-
vými chorobami. 

Ako zabezpečujete starost-
livosť o pacientov vo vašom 
centre?

Ak by som mala hovoriť len za me- ■
dicínsku oblasť, v ktorej pracujem - za 
problematiku dedičných metabolic-

kých porúch (DMP) - tak od roku 1993 
systematicky budujeme laboratórnu 
diagnostiku. Diagnostika je však len 
začiatok celoživotnej starostlivosti 
o pacientov s DMP. Na ňu musí nadvä-
zovať špeciálna klinická a ambulant-
ná starostlivosť. V DFNsP sa nám ju za 
takmer 20 rokov podarilo vybudovať. 
Samozrejme, nezaobídeme sa bez me-
dzinárodnej spolupráce.

Majú pacienti s metabolic-
kým ochorením rovnaký 
prístup k liekom ako v iných 
krajinách Európy?

Samozrejme! Napríklad náhradná  ■
enzýmová liečba (ERT) pre niektoré 
choroby zo skupiny DMP. Je úžasné, 
že vieme identifi kovať chýbajúci en-
zým a môžeme ho pacientovi aj podá-

vať, a tak zlepšiť kvalitu jeho života. 
Takúto liečbu podávame pacientom 
už 10 rokov.

Aké diagnózy liečite 
vo vašom centre?

Sústreďujeme sa na pacientov s ly- ■
zozómovými chorobami. Liečime ce-
lú škálu týchto ochorení – pacientov 
s Gaucherovou, Fabryho, Pompeho 
chorobou a MPS I., II. a VI. typu. Pre 
pacientov s Niemann-Pickovou cho-
robou typu C máme terapiu, ktorá 
zabraňuje tvorbe substrátu, ktorý sa 
v bunke ďalej nevie metabolizovať. Je 
úžasné vidieť, že mnohí pacienti, kto-
rým predtým choroba ničila celé telo, 
môžu žiť plnohodnotný život.

REDAKCIA

redakcia@mediaplanet.com

REDAKCIA

redakcia@mediaplanet.com

DVA 
POHĽADY NA 
CHOROBU
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ROZHOVOR

Inzercia ■

PĽÚCNA
HYPERTENZIA
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Pľúcna arteriálna hyperten-
zia (PAH) je pomerne málo 
známa diagnóza. Aké sú jej 
typické prejavy? 

Najčastejším príznakom PAH je  ■
výrazný pocit nedostatku vzduchu, 
ktorý nezodpovedá námahe, teda dý-
chavica pri fyzickej námahe. Dýcha-
vica sa časom stupňuje a v pokročilej-
ších fázach ochorenia je prítomná aj 
pri minimálnej námahe. Zriedkavej-
šie sa choroba prvýkrát prejaví boles-
ťami na hrudníku pri námahe, prí-
padne krátkym bezvedomím, ktoré 
vyprovokuje fyzická námaha. 

Aký mechanizmus v organiz-
me nefunguje pri PAH? Pre-
čo sa táto choroba zaraďuje 
- pre verejnosť možno pre-
kvapujúco - medzi kardiolo-
gické ochorenia? 

Pri pľúcnej hypertenzii dochádza  ■
k zužovaniu priesvitu tepien v pľú-
cach. Zvyšuje sa v nich tlak, čo pre-
ťažuje pravú komoru, teda časť srdca, 
ktorá prečerpáva krv zo žíl do pľúc. 
Pri dlhotrvajúcom zvýšenom tlaku 
v pľúcnici dochádza k zlyhávaniu 
pravej komory, čo je v konečnom dô-
sledku príčinou smrti. Znamená to, 
že primárne ochorenie pľúcnych te-
pien vedie ku zlyhaniu srdca, a to je 
jeden z dôvodov, prečo chorobu lieči 
kardiológ. Ďalším je ten, že diagnos-
tika sa opiera o metódy, ktoré u nás 
patria do pôsobnosti kardiológa. 

Bolo by možné uviesť kon-
krétny príklad, v čom je život 
pacienta s PAH ťažší? 

Pri rozvinutom ochorení je pre pa- ■
cientov vyčerpávajúca aj malá ná-
maha a musia odpočívať aj po krátkej 
chôdzi po rovine. Zadýchajú sa aj pri 

takých činnostiach, ako sú drobné 
domáce práce či osobná hygiena.

Môže ísť o prejav začínajú-
ceho ochorenia aj vtedy, keď 
sa zadýchame pri šliapaní do 
schodov? Ako rozlíšime dý-
chavičnosť, ktorú spôsobu-
je zlá „kondička“ od prízna-
ku PAH?

Spozorovať, že úroveň vníma- ■
nia nedostatku vzduchu nezodpove-
dá vykonávanej fyzickej námahe, je 
niekedy skutočne ťažké. Preto je dia-
gnostika tohto ochorenia zložitá. Od 
prejavov do vyslovenia podozrenia 
a potvrdenia diagnózy často uplynie 
niekoľko mesiacov a niekedy aj ro-
kov.

Ide pri pľúcnej hypertenzii 
o zriedkavé ochorenie? 

Pľúcna hypertenzia, t. j. zvýšený  ■
tlak v pľúcnici, je sprievodným prí-
znakom viacerých ochorení srdca 
a pľúc a nie je úplne zriedkavá. Pľúc-
na arteriálna hypertenzia, pri kto-
rej choroba začína priamo v pľúc-
nych cievach, je však veľmi zriedka-
vá. Vyskytuje sa asi u 40 pacientov na 
milión obyvateľov. 

Ktoré skupiny patria z hľa-
diska životného štýlu a zdra-
votného stavu, medzi riziko-
vé? Je PAH dedičná?

Choroba postihuje najmä ženy.  ■
Tradovalo sa, že to boli hlavne mlad-
šie ženy, ktoré tomuto ochoreniu ve-
novali zvýšenú pozornosť. V súčas-
noti sa však ukazuje, že nie je výni-
močné, ak sa ochorenie diagnosti-
kuje aj u žien v strednom a vyššom 
veku. Muži sú zastúpení asi v 30 per-
centách. Niekedy je vznik ochore-

nia spojený s chorobami spojivového 
tkaniva (systémová sklerodermia), 
ochoreniami pečene alebo vrodený-
mi chybami srdca. Veľmi zriedkavé, 
ale možné, sú aj familiárne varianty 
choroby, kedy sa zisťujú určité géno-
vé mutácie. 

Akými vyšetreniami sa PAH 
diagnostikuje? S ktorými 
ochoreniami sa najčastejšie 
zamieňa? 

Na potvrdenie diagnózy je potreb- ■
ná celá škála testov. Na začiatku je to 
väčšinou echokardiografi a a funkč-
né vyšetrenie pľúc, na základe kto-
rých vznikne podozrenie na ocho-
renie. Na ďalšiu diagnostiku je po-
trebné CT pľúc, viaceré krvné testy, 
niekedy rádioizotopová diagnostika 
a vždy tzv. pravostranná katetrizá-
cia srdca. Pri nej sa do pravej komory 
a pľúcnice zavádza tenká sonda, kto-
rá umožňuje priame meranie tlaku 
v rôznych úrovniach. Najčastejšie sa 
choroba spočiatku zamieňa za ocho-
renie pľúc, priedušiek alebo ľavej ko-
mory srdca. 

Je PAH vyliečiteľná? 
PAH je nevyliečiteľné ochorenie.  ■

Za liečebný úspech považujeme aj za-
stavenie postupu choroby. Pred ro-
kom 2005 neboli u nás na toto ochore-
nie dostupné žiadne lieky. Dnes má-
me niekoľko liekov, ktoré možno aj 
kombinovať, čo život postihnutých 
pacientov podstatne zlepšuje.

Pacientom v kritickom sta-
ve niekedy pomáha iba trans-
plantácia pľúc. Dospeje do 
takéhoto štádia časom každý 
pacient, alebo je možné po-
stup choroby úplne zastaviť?

Len u menšej časti pacientov sa po- ■
darí chorobu na dlhší čas stabilizovať, 
alebo dokonca zlepšiť. Častejšia je po-
stupná progresia choroby. Transplan-
tácia pľúc je východiskom len pre ma-
lú časť pacientov so zhoršujúcim sa 
ochorením. Najmä preto, že pre väč-
šinu pacientov je transplantácia ne-
vhodná, alebo sa jej nedočkajú pre ne-
dostatok darcov.

Pri mnohých vzácnych ocho-
reniach priniesol výskum 
v posledných rokoch výraz-
ný posun v liečbe. Ako sa 
dnes lieči PAH? 

V súčasnosti máme k dispozícii tri  ■
skupiny liekov a existuje dobre pre-
pracovaná taktika ich použitia. Lie-
ky sa rôznym spôsobom kombinujú, 

podávajú sa vo forme tabliet, sprejov, 
prípadne podkožnou alebo vnútro-
žilovou trvalou infúziou za použitia 
malých púmp. Okrem toho existujú 
postupy a lieky zamerané na podpo-
ru srdcovej činnosti alebo zlepšenie 
okysličenia krvi, napríklad formou 
domáceho podávania kyslíka. 

Nová liečba je pri vzácnych 
ochoreniach často finanč-
ne náročná. Je to aj prípad 
PAH? Ako hodnotíte dostup-
nosť liečby na Slovensku? 

Takmer pre všetky zriedkavé  ■
ochorenia platí, že  liečba je fi nanč-
ne náročná. Nielen u nás, ale aj vša-
de na svete. Vývoj a výroba takýchto 
liekov sú totiž extrémne zložité. Do-
stupnosť liekov na pľúcnu arteriál-
nu hypertenziu je na Slovensku veľ-
mi dobrá. Dá sa porovnať s najvyspe-
lejšími krajinami. V rámci bývalé-
ho Východného bloku je dostupnosť 
liečby určite najlepšia u nás a v Čes-
kej republike. 

Máme v liečbe PAH neja-
ké rezervy? Čo by sa mohlo 
zlepšiť?

Liečba pacientov s PAH je na Slo- ■
vensku na vysokej úrovni. Doteraz bo-
lo u nás rýchle aj zavádzanie nových 
liekov do praxe. Transplantácia pľúc je 
dostupná v špičkovom zahraničnom 
pracovisku vo Viedni. Rezervy a mož-
nosť zlepšenia vidím v psychosociál-
nej podpore pacientov a ich rehabili-

tácii. Namieste by bola aj účinnejšia 
centralizácia diagnostiky a liečby. 

Na akej úrovni je informova-
nosť o PAH?

V oblasti vzácnych chorôb cítiť  ■
v poslednom čase viac aktivity a sna-
hy o informovanie odbornej aj laic-
kej verejnosti. Primeraná a vyváže-
ná informovanosť je však veľmi zlo-
žitá, nesprávne podané informácie 
môžu spôsobiť viac škody ako oso-
hu. Dôležitú úlohu v starostlivosti 
o pacientov, ale aj pre správne infor-
movanie laickej verejnosti, nezain-
teresovaných odborníkov či regu-
látorov zdravotníckej starostlivos-
ti, zohrávajú občianske združenia 
(www.phaslovakia.org). Pacienti, 
ktorí rozumejú svojmu ochoreniu, 
vedia najlepšie formulovať problémy 
a návrhy na zlepšenie ich zložitého 
a často smutného života.

Čo je možné urobiť, aby člo-
vek znížil riziko vzniku PAH? 

Pri pľúcnej arteriálnej hyperten- ■
zii neexistuje prevencia. Rizikové je 
užívanie anorektík a niektorých psy-
chofarmák. U pacientov so systémo-
vou sklerodermiou možno odporučiť 
pravidelné echokardiografi cké vy-
šetrenie s cieľom včasného zachyte-
nia ochorenia. Dôležitý je tiež skrí-
ning a včasné chirurgické riešenie 
vrodených srdcových chýb.

DOC. MUDR.
EVA GONCALVESOVÁ, CSC.
primárka Oddelenia zlyhávania 
a transplantácie srdca, 
Národný ústav srdcových a cievnych chorôb, a.s.

Dýchavica môže signalizovať 
pľúcnu arteriálnu hypertenziu

Pre pacientov s pľúcnou arteriálnou hypertenziou sú takmer nemožné aj bežné úkony, 
akými sú obliekanie či pár metrov chôdze. O príčinách tohto vzácneho ochoreniach 
a nových možnostiach liečby hovorí doc. MUDr. Eva Goncalvesová, CSc.

REDAKCIA 

redakcia@mediaplanet.com

DOC. MUDR.
EVA GONCALVESOVÁ, CSC.
primárka Oddelenia zlyhávania
a transplantácie srdca, 
Národný ústav srdcových a cievnych chorôb, a.s.

Od prejavov
do vyslovenia 

podozrenia 
a potvrdenia 
diagnózy často uply-
nie niekoľko mesia-
cov a niekedy 
aj rokov.

V liečbe 
pacientov 

by pomohla 
účinnejšia
centralizácia 
diagnostiky 
a liečby.
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Pomáhame pacientom 
ochutnať viac zo života

KUV 05/02/13 

MERCK spol. s r.o., Dvořákovo nábrežie 4, 810 06 Bratislava 16.

Inzercia ■

INŠPIRÁCIE

Novorodenec s postihnutím pe- ■
čene môže trpieť tyrozinémiou. Ak sa 
dedičné ochorenie nelieči, ohrozuje 
život, alebo prechádza do chronic-
kej formy. Dnes dokážeme aj u nás 
nebezpečnú tyrozinémiu liečiť. Dôle-
žité je, aby lekári o vzácnom ochorení 
vedeli. Včasná diagnostika môže za-
chrániť život.

Tyrozinémia I. typu ■  je dedič-
ná metabolická porucha s výskytom 
1:100 000. Najčastejšie sa prejavuje 
u novorodencov a dojčiat. Nedosta-
tok enzýmu potrebného na odbúra-
vanie tyrozínu spôsobuje hromade-
nie toxínov, ktoré poškodzujú pečeň. 
Bez liečby choroba rýchlo postupuje 
a dieťa pomerne skoro zomiera. Men-
ší počet prípadov prechádza do chro-
nického štádia s cirhózou pečene. 
Chorobu môže sprevádzať aj postih-
nutie obličiek a nervovej sústavy.

V minulosti bola  ■ pre deti s ty-
rozinémiou jedinou nádejou trans-
plantácia pečene. Tento výkon bol fi -
nančne náročný a nie vždy úspešný. 
V roku 1992 nastal prelom objavom 
novej liečby. Nový preparát doká-
že zablokovať tvorbu toxických me-
tabolitov, vďaka čomu u vysokého 
percenta detí s akútnym zlyhaním 
pečene príznaky ustupujú a u star-
ších detí s chronickým priebehom 
sa zmierňujú prejavy cirhózy. Deti, 
ktoré sa narodia s tyrozinémiou, ne-
musia podstúpiť transplantáciu pe-
čene a majú šancu na kvalitný život. 
Nová liečba je v súčasnosti dostupná 
aj u nás. Dôležité je aj dodržiavanie 
diéty s nízkym obsahom tyrozínu 
a fenylalanínu. 

Na rozdiel od ■  niektorých iných 
krajín na Slovensku zatiaľ neexistu-
je celoplošný novorodenecký skrí-

ning tyrozinémie. Diagnostika je 
možná len na základe príznakov pe-
čeňového poškodenia - porúch zrá-
žanlivosti, častého krvácania, žl-
tačky, tekutiny v brušnej dutine, 
opuchov a zvýšených hodnôt peče-
ňových testov. Ak dieťa nezomiera 
v tomto akútnom štádiu, rýchlo sa 
vyvíja cirhóza. Preto je veľmi dô-
ležité, aby lekári boli ostražití a pri 
známkach pečeňového poškodenia 
mysleli na tyrozinémiu. 

Pri podozrení na ochorenie  ■
by mali kontaktovať Centrum de-
dičných metabolických porúch, Od-
delenia laboratórnej medicíny Det-
skej fakultnej nemocnice v Bratisla-
ve. Tu je možné tyrozinémiu rýchlo 
diagnostikovať.

Nikto nepredpokladal, že Iveta Makovníková bude 
raz odkázaná na transplantáciu pľúc. Lekári ju do-
konca dlhé roky odbíjali tvrdením, že simuluje a pľú-
ca má zdravé. Problémy na seba však upozornili už 
v pätnástich rokoch. Ustavične bola unavená, trpela 
dýchavičnosťou a jej kondícia mala od ideálu ďaleko. 
Myslela si, že je to normálne, veď nikdy pravidelne 
necvičila, len ju hnevalo, že sa zadýchala aj pri ma-
lej námahe. Pred deviatimi rokmi jej telo dalo jasný 
signál, že má problém. Kým jej kolega, ktorý je na dô-
chodku a denne vyfajčí dve škatuľky cigariet, vyšlia-
pal kopec ako srnka a zadýchal sa len minimálne, ona 
stála štyrikrát, oddychovala a lapala po dychu. No ani 
tak sa ešte k lekárovi neodhodlala ísť. Vyšetrenia od-
kladala napriek tomu, že sa jej snívali nočné mory. 
Priznáva: „Dusila som sa v nich. Zakaždým som sa zo-
budila spotená a unavená. A čo by som lekárovi pove-
dala? Že sa zadýchavam?“ Iveta si aspoň zaumienila, 
že prestane fajčiť a dúfala, že jej stav sa zlepší. Nepo-
mohlo. Mesiace ubiehali a ona sa cítila čoraz horšie. 
„Telo ma neposlúchalo. Už som viac nemohla čakať, 
občas som mala pocit, že sa nedokážem nadýchnuť.“ 
Diagnóza: Zdravá! V roku 2004 už na cigarety ani ne-
pomyslela. Snažila sa zdravo žiť a byť čo najviac na 

čerstvom vzduchu. Napriek tomu už nevládala kráčať 
ani po rovine. Bolo načase skonzultovať zlý zdravotný 
stav s lekárom. „Tvrdil, že mi nič nie je a že mi je zle len 
preto, lebo sa mi čistia pľúca po cigaretách.“ Uverila 
mu a upokojila sa. No o dva mesiace sedela opäť v je-
ho ordinácii, slabá ako mucha. „Pre dýchavičnosť som 
už nevládala takmer nič robiť. A lekár zas tvrdil, že sa 
nič nedeje.“ Nepochodila ani o pár týždňov neskôr. Až 
na štvrtýkrát ju konečne poslali k špecialistovi. Spi-
rometrické vyšetrenie poukázalo len na ľahkú ob-
štrukčnú chorobu pľúc. Tá si vraj nevyžadovala ďalšiu 
liečbu, preto sa Iveta ani tentoraz nedovolala skutoč-
nej pravdy. Ivetu čakali ďalšie vyšetrenia. Skontrolo-
vali jej srdce aj pľúca, nasadili lieky. Zázrak sa nekonal 
a lekári boli v úzkych. Na presnú príčinu jej problémov 
sa im stále nedarilo prísť. Až po čase zistili, že za všet-
ky dlhoročné patálie môžu choré pľúca. Neprichádzal 
do nich dostatok kyslíka a hromadil sa v nich oxid 
uhličitý. Problém bol známy, ale lekári sa aj tak ne-
zhodli na konečnom verdikte. Poslali ju do Bratislavy 
na transplantačné oddelenie, kde jej diagnostikovali 
pokročilé štádium pľúcnej hypertenzie. „Bála som sa, 
že zomriem, spýtala som sa, koľko času mi ešte zo-
stáva. Odpoveď lekárov ma zarazila: „Niekto si poži-

je rok, niekto desať rokov.“ – „Preboha, tak málo?“ 
Dnes už je Iveta po transplantácii pľúc vo Viedni, 
na ktorú čakala dva roky. Bola to náročná 
operácia a aj keď bezprostredne po nej 
nastali viaceré komplikácie, dnes už 
Iveta žije „nový“ plnohodnotný ži-
vot. Voľný čas zasvätila ľuďom s tou 
istou diagnózou a šéfuje Združeniu 
pacientov s pľúcnou hypertenziou. 
Prostredníctvom združenia chce zvý-
šiť povedomie odborníkov o tejto choro-
be, aby sa na ňu včas myslelo, 
pretože včasné stanove-
nie diagnózy a začiatok 
liečby znamenajú 
zlepšenie osudu pa-
cientov. 

NOVINKY

VZÁCNA TYROZINÉMIA POŠKODZUJE PEČEŇ 

Inzercia ■

 Bajkalská 5, 831 04 ,Bratislava, SR
Tel.: +421 911 600 525, +421 948 535 857

www.sobi.com

Staráme sa o pacientov 
so zriedkavými ochoreniami

DOC.MUDR.VLADIMÍR BZDÚCH,CSC

I. detská klinika DFNsP a LFUK, Bratislava

Čo je to fenylketonúria?  ■

Ako sa diagnostikuje?

Ide o zriedkavé dedičné ochorenie, 
pri ktorom sa v organizme hromadí 
fenylalanín. Jeho nadmerné množ-
stvo pôsobí toxicky na centrálny 
nervový systém. Dôsledkom toho 
bez liečby dochádza u dieťaťa k men-
tálnej retardácii. Včasná liečba za-
braňuje nenávratnému poškodeniu 
vývoja detí. Porucha sa diagnosti-
kuje metódou „suchej kvapky krvi“ 
a od 90-tych rokov ju vieme liečiť už 
od 10-teho dňa života.

Ako sa fenylketonúria lieči? ■

Základom je prísna diéta s nízkym 
príjmom bielkovín. Je potrebné po-
traviny vážiť a rátať obsah fenyla-
lanínu. Toto množstvo bielkovín 
by však pre vývoj dieťaťa nebolo 
dostatočné. Preto sa dopĺňa umelo 
vyrobenou zmesou aminokyselín 
bez fenylalanínu. Práškové a teku-
té prípravky sú dnes chuťou a kvali-
tou oveľa lepšie ako v minulosti. Na 
trhu je tiež množstvo nízkobielko-
vinových potravín. Ďalšie možnosti 
medikamentóznej liečby musí lekár 
zvážiť individuálne.

O OCHORENÍ

Aké ochorenie je 
fenylketonúria 
vysvetľuje MUDr. 
Katarína Hálová
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y. Bola to náročná
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ľuďom s tou 
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Mgr. Iveta Makovníková
predsedníčka Združenia pacientov

 s pľúcnou hypertenziou, o.z.

Ako ste reagovali, keď ste 
sa dozvedeli, že vaša dcéra 
má fenylketonúriu (PKU)?

Keď nám povedali: „Ihneď choď- ■
te s dieťaťom do nemocnice a rátajte 
s tým, že tam zostanete,“ mali sme 
strach. Neskôr sme dúfali, že to bu-
de iba omyl. Po potvrdení diagnó-
zy prišla bezmocnosť. A keď sme sa 
dozvedeli o reštrikčnej diéte, ktorá 
bude nutná, prepadla nás takmer 
beznádej. Lebo s týmto sa predsa 
nedá žiť. 

Ako diéta vyzerá? Dá sa s 
ňou zvládať škôlka či škola? 

Nesmie sa prekročiť denný prí- ■
jem bielkovín. Preto sú zo stra-
vy vylúčené potraviny ako mäso, 
mliečne výrobky, obilniny a vý-
robky z nich, ale aj strukoviny, ka-
kao atď. Jedlo sa pripravuje s použi-
tím špeciálnych surovín, z ktorých 
boli bielkoviny odstránené. Treba 
presne odvážiť každé sústo jedla 
a prepočítať ho podľa tabuliek obsa-
hu bielkovín a fenylalanínu. Záro-

veň treba dodržať denný energetic-
ký príjem. Preto, keď dcéra išla do 
škôlky, bolo jedlo treba nosiť z do-
mu. Ako päťročná začala chodiť do 
školy pre mimoriadne nadané de-
ti. Prístup učiteliek tam bol doslova 
fantastický. 

Obmedzila choroba kvalitu 
vášho života aj inak? 

Áno. Je nutné osobitné vare- ■
nie, pečenie chleba, váženie prísad 
a objednávanie potravín zo zahra-
ničia, podávanie zmesí aminokyse-
lín a, samozrejme, kontroly u leká-
ra, na to všetko treba čas. Na dovo-
lenku len do apartmánu s kuchyn-
kou, vždy s množstvom špeciálne-
ho chleba, cestovín a liekov. Ale má 
to aj svoje pozitíva. Ovocie a zele-
nina patria medzi povolené potra-
viny, preto je dcérina strava veľmi 
zdravá a vyvážená a aj ostatní do-
ma konzumujeme podstatne viac 
ovocia a zeleniny. Inak platí, že de-
ťom so zdravotným problémom sa 
treba celkovo viac venovať.

Ako vyzerá vaša kuchyňa 
dnes a čo priniesla nová 
liečba? 

Deti s PKU môžu bez obmedze- ■
nia jesť iba olej a cukor. Sortiment 
výrobkov so zníženým obsahom 
bielkovín je dnes už našťastie širší, 
problémom zostáva ich cena, kto-
rá je približne štyrikrát vyššia ako 
u bežných potravín. Najväčšou zme-
nou je však nový liek, ktorý doká-
že podporiť rozklad fenylalanínu
 v organizme. Vďaka nemu ho dcé-
ra môže prijímať viac a nemusí 
si kalórie dopĺňať iba špeciálnymi 
cestovinami. 

Čo by ste odkázali rodičom, 
ktorých dieťaťu zistili PKU? 

Aj sami časom zistia, že tieto de- ■
ti sú možno práve pre túto svoju di-
agnózu už odmalička osobnosti 
s pevnou vôľou. Majú odvahu bojo-
vať s každou prekážkou a ustáť to. 

REDAKCIA

redakcia@mediaplanet.com

Deti s fenylketonúriou sú 
bojovníci s pevnou vôľou

Fenylketonúria je ochorenie, ktoré vyžaduje prísnu diétu. 
Ako sa zmení život rodiny, keď sa narodí dieťa s týmto ochorením, 
a čo prináša nová liečba, rozpráva Ing. Gabaríková, 
matka 16-ročnej dcéry – dievčaťa s fenylketonúriou.
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EXPERT PANEL

OTÁZKA #1

OTÁZKA #2

OTÁZKA #3

Zákon 363/2011 Z. z. upra-
vuje preplácanie liekov 
zdravotnými poisťovňa-
mi. Do zoznamu katego-
rizovaných liekov môžu 
byť podmienečne zarade-
né lieky na ochorenia s vý-
skytom menej ako 1 : 100 
000 obyvateľov. No väč-
šina európskych štátov, 
dokonca aj Národná stra-

tégia rozvoja zdravotnej 
starostlivosti o pacientov 
so zriedkavými choroba-
mi, rešpektujú defi níciu 
zriedkavého ochorenia 
ako takého, ktoré má vý-
skyt menej ako 1 : 2000. 
Aký dopad má znenie 
zákona na pacientov so 
zriedkavými chorobami?

Európska únia odporučila 
Slovensku zvyšovať kva-
litu zdravotnej starostli-
vosti o pacientov so zried-
kavými ochoreniami. Pri 
zriedkavých ochoreniach 
je výskum často finanč-
ne náročný a nová liečba 
väčšinou podstatne drah-
šia ako tá staršia. Na dru-

hej strane, aby boli lieky 
zaradené do zoznamu ka-
tegorizovaných liekov, ne-
smú prekročiť presne sta-
novený finančný strop. 
Neprichádzajú slovenskí 
pacienti so zriedkavými 
ochoreniami o možnosť 
získať kvalitnejšiu novšiu 
starostlivosť?

Kritici kategorizačného 
zákona tvrdia, že jediným 
pevne stanoveným para-
metrom, ktorý rozhoduje 
o preplácaní liečby, je ce-
na. Upozorňujú však nie-
len na to, že dostupnosť 
najmodernejšej liečby je 
u nás v porovnaní s inými 
štátmi nízka, prideľovanie 

výnimiek platených pois-
ťovňami nedynamické, ale 
aj na to, že kategorizač-
ný zákon prehliada spolo-
čenské hodnoty, akými sú 
napríklad solidarita a prí-
nos liečenia ochorenia pre 
spoločnosť. Považujete 
z tohto hľadiska zákon za 
primeraný?

V Európe  je pre zried-
kavé ochorenie  stano -
vená  hranica  menej  ako 
1 : 2000 obyvateľov, v USA 1 : 1500, 
v Japonsku 1 : 2500. Existu-
je však aj termín „ultra“ a „hy-
per“ zriedkavé ochorenia. Vždy 
je teda potrebné vedieť, o aké 
zriedkavé ochorenie ide. Je po-
trebné zdôrazniť, že je veľký 
rozdiel medzi požiadavkami na 
farmakoterapiu z registračné-
ho a kategorizačného pohľa-
du, čo je zohľadnené v zákone č. 
363/2011 Z. z. V Európe sú me-
chanizmy uhrádzania liekov na 
zriedkavé ochorenia rôzne. Vo 
Veľkej Británii sa používa zvýše-
ná hodnota QALY – jeden získa-
ný rok života štandardizovanej 

kvality, v niektorých krajinách sú 
podmienky úhrady rovnaké ako 
pri všetkých ostatných ochore-
niach. Keď je potrebná analýza 
z údajov reálnej klinickej praxe, 
používa sa podmienená úhrada 
z verejného zdravotného pois-
tenia. Zdravotné poisťovne ak-
ceptujú, že u časti zriedkavých 
ochorení je nutná drahá farma-
koterapia. No úhrada liekov mu-
sí byť založená na jasnom tera-
peutickom prínose. Farmaceu-
tický priemysel ho musí zohľad-
niť v cenovej politike. Na Slo-
vensku by sme mali postupovať 
cestou zdieľania nákladov a rizík 
medzi poisťovňami a farmaceu-
tickým priemyslom.

Lieky určené na liečbu vzác-
nych ochorení majú stále význam-
nejší dopad na rozpočet VšZP, bez 
ohľadu na to, či sú uvedené v zo-
zname kategorizovaných liekov, 
alebo nie. Zákon č. 363/2011 Z. z. 
defi nuje podmienky, za ktorých 
môže byť liek zaradený do systému 
úhrad. Súčasne však dáva zdravot-
ným poisťovniam možnosť zabez-
pečiť dostupnosť nekategorizova-
ných liekov prostredníctvom indi-
viduálneho posudzovania úhrady 

lieku. Nakoľko je dostupnosť lieč-
by zabezpečovaná viacerými spô-
sobmi, znenie zákona nevnímame 
ako prekážku v liečbe pacientov so 
zriedkavými chorobami. 

Najdôležitejším parametrom 
je terapeutický prínos pre pa-
cienta. Treba zdôrazniť, že v po-
sledných rokoch prináša výskum 
veľmi málo inovatívnych liekov, 
ktoré majú vplyv na prežívanie 
a kvalitu života pacienta. Jednou 
z podmienok fungovania systé-
mu verejného zdravotného po-
istenia je finančná udržateľnosť. 

Preto je potrebné, aby skutočné 
inovatívne molekuly boli hra-
dené výrazne vyššie ako inová-
cie, ktoré takýto význam nedo-
sahujú. Slovenskí pacienti majú 
z verejného zdravotného poiste-
nia liečbu hradenú v takej miere, 
aká často nie je ani v ekonomic-
ky vyspelejších krajinách.

V medicínsky odôvodnených 
prípadoch zdravotné poisťovne 
schvaľujú individuálne úhrady 
pre nekategorizované lieky. Pa-
cienti so zriedkavými ochore-
niami teda o účinnú liečbu ne-
prichádzajú. Sleduje sa hodnota 
dodatočných nákladov vynalo-
žených z verejného zdravotného 
poistenia za jednotku zlepšenia 
zdravotného stavu pri použití 

posudzovaného lieku ako efek-
tívnejšieho variantu liečby za je-
den získaný rok života štandar-
dizovanej kvality. Táto jednotka 
berie okrem prežívania do úva-
hy aj kvalitu života, reflektuje 
teda oba dôležité rozmery. Pod-
poruje sa tak nákladovo efektív-
ne a spravodlivé rozdeľovanie fi-
nančných zdrojov v celom systé-
me zdravotnej starostlivosti. 

Slovensko patrí medzi krajiny 
s dobrou dostupnosťou liekov na 
vzácne ochorenia. Všetky kate-
gorizované “orphan“ lieky sú pl-
ne hradené zo zdravotného po-
istenia. „Orphan“ lieky, ktoré sú 
na Slovensku mimo kategorizá-
cie, nie sú väčšinou zaradené ani 
v systémoch úhrad iných európ-
skych krajín. Okrem fi nančnej ná-
ročnosti liečby sa pri rozhodova-
ní o zaradení „orphan“ liekov do 
systémov úhrad prihliada na to, 
že tieto lieky sa vzhľadom na ma-
lý počet liečených pacientov uvá-
dzajú na trh s menšou kvalitou 
medicínskej evidencie o účinnosti 

a bezpečnosti, majú vysokú cenu, 
ťažko sa na ne aplikujú metódy ná-
kladovej efektivity, sú zaregistro-
vané len krátku dobu, preto nie je 
dostatok skúseností v reálnej kli-
nickej praxi a nie je možné posúdiť 
ich terapeutický prínos. Ak však „or-
phan“ liek nie je zaradený do systé-
mu úhrad, neznamená to, že sa pre 
pacienta stáva nedostupný. Do-
stupnosť potrebných liekov, ktoré 
nie sú kategorizované, je zabezpe-
čená formou individuálneho posu-
dzovania. Všetky „orphan“ lieky bo-
li v procese individuálneho posu-
dzovania úhrady schválené na plnú 
úhradu zdravotnou poisťovňou. 

S takýmito tvrdeniami nesú-
hlasíme. Cena lieku je len jedným 
z faktorov, ktoré sa pri stanovení 
výšky úhrady musia zohľadňovať. 
Výška úhrady lieku je vždy posu-
dzovaná komplexne. Dostupnosť 
inovatívnych liekov na Slovensku 
je porovnateľná s ostatnými eu-
rópskymi krajinami. Slovenskí pa-
cienti majú prístup k celému radu 

plne hradených fi nančne náklad-
ných liekov na vzácne ochore-
nia, ktoré napríklad vo Veľkej Bri-
tánii nie sú pre bežného pacienta 
z verejných zdrojov uhrádzané. In-
dividuálne posudzovanie žiados-
tí o úhradu „orphan“ lieku umož-
ňuje okrem nákladovej efektivity 
zohľadňovať medicínske, etické 
a spoločenské kritériá. 

Problematika nákladovosti ino-
vatívnej liečby a prípadných úspor-
ných opatrení je mimoriadne citlivá, 
pretože sa týka starostlivosti o čas-
to nevyliečiteľne chorých pacientov 
s extrémne zlou prognózou a krát-
kym prežívaním. Z dlhodobého hľa-
diska je úroveň nákladovosti liečby 
vzácnych ochorení v súčasnom sys-
téme fi nancovania neudržateľná. Sú 
možné dva prístupy: prehodnotí sa 
systém fi nancovania a zdroje na ta-
kúto liečbu sa zásadne navýšia, ale-

bo pôjdeme cestou racionalizácie 
a spomalí sa medziročný rast nákla-
dov na takúto liečbu. Zníženie ná-
kladov v absolútnom meradle je len 
ťažko priechodné bez zásadného 
politického rozhodnutia a otvorenej 
diskusie s pacientmi. Je ale vysoko 
pravdepodobná a nevyhnutná sna-
ha o spomalenie týchto nákladov, 
a to prehodnotením systému vstu-
pu nových liečiv a nových indikácií 
a postupné manažovanie celej liečby 
cez štandardné liečebné postupy.

Nový zákon o úhrade liekov 
z verejného zdravotného poiste-
nia presne defi nuje cenu jedné-
ho získaného roku života štandar-
dizovanej kvality (QALY). Vysvet-
liť teóriu QALY a kvality života je 
možné, no ťažko sa dá očakávať, 
že vážne chorý človek akceptuje, 
že práve on nedostane liek, kto-
rý by mu mohol predĺžiť životné 
očakávanie alebo zlepšiť kvalitu ži-
vota len preto, že náklady na túto 
liečbu prekročia nejakú – pre pa-

cienta imaginárnu – hranicu. Táto 
problematika si vyžaduje skutočne 
vytrvalú a korektnú osvetu, vráta-
ne diskusie o spoločenskej solida-
rite a o hodnote života (nie cene!). 
Výsledkom nášho zákonodarstva 
je v každom prípade nepružnosť 
a obmedzené možnosti politické-
ho riadenia prístupu k najmoder-
nejšej liečbe. Aby bol efekt ten is-
tý, ale politické korekcie pružnejšie, 
mantinely nákladovej efektívnosti 
stačilo zakotviť do vyhlášky. 

Táto spoločnosť je ešte stále 
v oblasti dostupnosti inovatívnych 
liekov štedrá, čo nie je štandardné 
ani vo všetkých západných kraji-
nách. Mnohé z odmietnutých liekov 
sú pacientom dostupné prostred-
níctvom výnimiek zdravotných po-
isťovní. Táto cesta je ale nepružná 
a menej transparentná ako prostred-
níctvom Zoznamu hradených lie-

kov. Som presvedčený, že ani zdra-
votným poisťovniam tento stav ne-
vyhovuje. 

V mnohých krajinách trvá príliš 
dlho, kým sa napríklad onkologickí 
pacienti dostanú k moderným lie-
kom. Je v najlepšom záujme pacien-
tov, aby sa k terapeutickým prelo-
mom v liečbe dostali čo najskôr. 

PHARMDR. DOMINIK 
TOMEK, MHP, PHD.
podpredseda
Výbor Slovenskej spoločnosti 
pre farmakoekonomiku

PHDR. ĽUBICA HLINKOVÁ 
riaditeľka sekcie liekovej politiky 
a centrálnych nákupov VšZP

DOC. PHARMDR. 
TOMÁŠ TESAŘ, PHD., MBA
Union zdravotná poisťovňa, a. s.

ezpečnosti, majú vysokú cenu,

edkavými chorobami. 

EXPERTI 
O SPORNOM 

ZÁKONE
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POHĽAD ODBORNÍKA

Otázka:  ■ Ako sa lieči dedičné 
ochorenie hemofília? 

Odpoveď: ■  V začiatkoch lieč-
by sa pacientom podávala trans-
fúzia celej krvi. Dnes sa injekč-
ne podávajú čisté molekuly fak-
torov zrážanlivosti. Sú izolované 
z krvnej plazmy. 

Hemofília je zriedkavé a za-

tiaľ ešte nevyliečiteľné 

ochorenie. Spôsobuje ju genetic-
ká porucha tvorby bielkovín, kto-
ré zabezpečujú zrážanie krvi. Na 
rozdiel od ostatných krvácavých 
chorôb, ktoré sa objavujú rovna-
ko u mužov aj žien, sa hemofília 
klinicky prejavuje len u mužov. 
Pri hemofílii sa prejavy krvácania 
zvyčajne objavujú pred prvým ro-
kom života. K typickým prejavom 
choroby patrí opakované krváca-
nie do pohybového aparátu, kto-
ré pri neadekvátnej liečbe vedie 
k trvalému poškodeniu kĺbov 
a invalidite. 

Hoci prvé správy o hemofílii 
pochádzajú už z 2. storočia n. l., 
liečba sa stala reálnou až s nástu-
pom transfúzií v 20. storočí. Spo-
číva totiž v doplnení chýbajúcej 
bielkoviny – faktora zrážania - do 
krvi pacienta. 

Za posledných päťdesiat ro-

kov prešiel vývoj liečby pre hemo-

filikov veľkú cestu. Kým na začiat-
ku sa podávala transfúzia celej kr-
vi, dnes sa podávajú čisté moleku-
ly koagulačných faktorov, ktoré sú 
izolované z krvnej plazmy. Na trhu 
sú dnes dostupné aj lieky, ktoré sa 
vyrábajú rekombinantnými tech-
nikami. Pred sto rokmi bola prie-
merná dĺžka života hemofilikov 
desať rokov. Vďaka liekom sa dnes 
pacienti dožívajú takmer takého 
veku ako bežná populácia. Preven-
tívne podávanie faktorov zrážania 
môže obmedziť výskyt krvácania. 
Tento spôsob liečby sa označuje 
ako „profylaxia“ a dnes je zlatým 
štandardom liečby hemofílie de-
tí. Cieľom profylaxie je elimi-
novať spontánne krvácanie 
do kĺbov a zabrániť ich chro-
nickému poškodeniu. 

Na Slovensku poskytujú he-
mofilikom na regionálnej 
úrovni základnú liečbu 
hematológovia. Zloži-
tejšie prípady riešia 
š p e c i a l i z o v a n é 
klinické pra-
coviská. Ná-
rodné hemo-
filické cen-
trum v Brati-
slave okrem hemato-
lógov združuje multidisciplinár-
ny tím špecialistov, ktorí riešia 
komplikácie ochorenia a už viac 

ako štyridsať rokov vedie celoslo-
venský register hemofílie a iných 
vrodených krvácavých ochorení. 
V rámci Európy je tento register 
výnimočný. 

K najväčším pokrokom lieč-

by hemofílie na Slovensku patrí 
za posledné dve desaťročia dobrá 
dostupnosť kvalitných liekov na 
liečbu krvácania, zavedenie domá-
cej liečby hemofílie už pri prvých 
náznakoch krvácania, umožnenie 
náročnej operačnej liečby pacien-
tov s hemofíliou a predovšetkým 
zavedenie profy-

laxie u detí. Tú dnes využíva viac 
ako 80 % detí - pacientov do 18 ro-
kov. V živote našich hemofilikov 
zohráva významnú úlohu aj Slo-
venské hemofilické združenie, 
ktoré pre hemofilikov každoročne 
organizuje rehabilitačné pobyty.

doc. MUDr. Angelika Bátorová, PhD.

Národné hemofi lické centrum, Klinika hematológie 

a transfuziológie, Univerzitná nemocnica, Bratislava
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Choroba u mňa prepukla, keď 
som mal 32 rokov. Začal som poci-
ťovať tŕpnutie prstov, pridružilo sa 
nechutenstvo, únava, slabosť. Po-
stupne som vôbec nemohol pra-
covať. Keďže v našej rodine sa toto 
ochorenie už vyskytlo, vedel som, 
že sa s tým nedá nič robiť. Dva ro-
ky od vypuknutia choroby sa obja-
vila nádej, že by bola možná trans-
plantácia pečene. Najprv som ne-
mal chuť do toho ísť. Presvedčil ma 
až nátlak mojej ženy. 

Čakanie na vhodného dar-

cu bolo psychicky vyčerpávajú-
ce. Bál som sa a bolo ťažké uveriť, 
že by sa to mohlo podariť. Jedného 
dňa zazvonil telefón a ja som musel 
vyraziť do Banskej Bystrice. Bolo to 
tri roky po vypuknutí choroby a už 
som bol v zlom zdravotnom stave. 
Hrobárovi z lopaty som utiekol do-
slova o minútu dvanásť. 

Moja pečeň bola vhodná pre 
iného pacienta, takže som sa stal 
súčasťou unikátnej domino-trans-
plantácie. Transplantácia trvala 
osem hodín. Po narkóze som sa zo-
budil na sále. Všetko okolo mňa bli-
kalo, pípalo a zo mňa trčalo množ-
stvo hadičiek. Napriek tomu som bol 
na seba hrdý a lekárom som bol vďač-
ný. Operácia je však len začiatok, or-
gán sa musí v cudzom tele ujať. Na 
počudovanie všetkých moje zotavo-
vanie trvalo veľmi krátko. Po troch 
týždňoch som mohol ísť z nemocni-
ce domov. So sebou som si niesol ige-
litku plnú liekov. Dnes, dva roky po 
operácii, sa cítim dobre. Choroba sa 
zastavila a zostali len dva lieky, kto-
ré budem pravdepodobne užívať do 
konca života. Chodím na dlhé pre-
chádzky, v lete plávam, bicyklujem. 
Vnímam iné veci ako predtým a som 
šťastný, že žijem.

„Hrobárovi som utiekol 
o minútu dvanásť“  

Milan Lackovič
absolvoval unikátnu 
domino transplantáciuFAP: Nebezpečné 

ochorenie tridsiatnikov

Pokroky v liečbe hemofílie
Otázka: Čo je to familiárna amyloidná 
polyneuropatia? Ako sa lieči?
Odpoveď: FAP je neuromuskulárne ochorenie, ktoré sa 
prejavuje u mladých ľudí. Pre pacienta Milana Lackoviča bo-
la pred dvomi rokmi jedinou nádejou transplantácia pečene. 
Od roku 2011 sú na FAP aj lieky.  

Nový liek pomôže 
v latentnom štádiu
Pacienti s neurologickým ochorením 
familiárna amyloidná polyneuropa-
tia (FAP) nemali v minulosti najlepšie 
vyhliadky. Od prvých prejavov ocho-
renia sa zriedkavo dožívali viac ako 
desať rokov a ich jedinou nádejou bola 
náročná transplantácia pečene. Už vy-
še roka na toto dedičné ochorenie exis-
tuje účinná liečba.

Pri FAP génová porucha spôso-
buje, že inak zdravá pečeň produku-
je abnormálnu bielkovinu transty-
retín. Tá sa transformuje na amylo-
id, ktorý sa ukladá do periférnych 
nervov a spôsobuje ťažké poškode-
nie nervových vlákien. Priemerný 
vek pacientov pri vzniku ochorenia 
je 30 rokov. K prvým príznakom cho-
roby patria bolesti a poruchy citlivos-
ti. Postihnutie motorických nervo-
vých vlákien sa prejavuje svalovou 
slabosťou a ubúdaním svalstva. Po-
škodenie vegetatívnych nervových 
vlákien spôsobuje poruchy rôznych 
orgánov. Diagnóza FAP sa defi nitív-
ne potvrdzuje molekulárno-genetic-
kým vyšetrením. Prognóza FAP bola 

bez liečby doteraz veľmi nepriaznivá, 
úmrtie nastávalo obvykle do 10 rokov 
od prvých príznakov.

V posledných rokoch sa v lieč-
be používala transplantácia peče-
ne. U niektorých pacientov dokáza-
la transplantácia ochorenie zastaviť 
alebo spomaliť. K zásadnému prelo-
mu v liečbe došlo v roku 2011, odkedy 
je k dispozícii účinný liek. Ten zabra-
ňuje transformácii transtyretínu na 
amyloid a jeho ukladaniu do perifér-
nych nervov.

V Centre pre neuromuskulárne 

ochorenia v Univerzitnej nemocni-
ci Bratislava – Ružinov sledujeme prí-
buzenstvo s výskytom FAP. U dvoch 
pacientov bola v minulosti realizo-
vaná transplantácia pečene. Nový 
liek je indikovaný najmä u mladých 
pacientov, ktorí majú FAP defi nitív-
ne potvrdenú molekulárno-genetic-
kým vyšetrením, a ešte sú v latent-
nom štádiu ochorenia.

doc. MUDr. Peter Špalek, PhD.

 vedúci Centra pre neuromuskulárne ochorenia

 Univerzitná nemocnica Bratislava – Ružinov

CHÝBAJÚCA BIELKOVINA V KRVI
Hemofíliu spôsobuje genetická po-
rucha tvorby bielkovín, ktoré zabez-
pečujú zrážanie krvi.

FOTO: ISTOCK



 VRODENÉ METABOLICKÉ CHOROBY

GSK V LIEČBE 
ZRIEDKAVÝCH CHORÔB

V roku 2010 sme otvorili samostatné Centrum pre 
zriedkavé choroby, ktoré sa špecializuje výlučne 
na výskum a vývoj liekov pre zriedkavé ochorenia. 

Prioritne sa zameriavame na viac ako 200 ochorení 
zo štyroch terapeutických oblastí:

GlaxoSmithKline Slovakia s.r.o.
Galvaniho 7/A, 821 04 Bratislava 
tel: 02/4826 1111, fax: 02/4826 1110, recepcia.sk@gsk.com
www.gsk.sk

Pľúcna artériová hypertenzia, idiopatická trombocytopenická 
purpura, Fabryho choroba, Duchennova svalová dystrofi a, 
ťažká imunologická kombinovaná nedostatočnosť (ADA-
-SCID)... Zriedkavé ochorenia, z  ktorých ani jedno nepo-
stihuje viac ako jedného jedinca spomedzi dvoch tisíc. 
Na prvý pohľad, ojedinelý výskyt však vyvažuje celkový 
počet takýchto ochorení, ktorý sa odhaduje približne 
na 7000 a predovšetkým ich závažnosť.

Vo všetkých prípadoch ide o život ohrozujúce stavy, 
ktoré sa mnohokrát začínajú prejavovať už v detstve. 
Až 80 % zriedkavých ochorení má genetický pôvod. 
Pacienti trpiaci zriedkavými ochoreniami bojujú s celým 
komplexom zdravotných komplikácií a  porúch, ktoré 
ovplyvňujú nielen kvalitu ich života, ale aj života ich 
blízkych. Diagnostika ochorení trvá aj niekoľko rokov, 
počas ktorých zažívajú pacienti strach, bezmocnosť a  sú 
vystavení nedôvere okolia. V súčasnosti je liečených menej 
ako 10 % pacientov so zriedkavými ochoreniami.

Zriedkavé ochorenia sú veľmi vzácne, no pritom závažné a vývoj 
účinných liekov na ich liečbu je mimoriadne náročný. Nezáleží na 
tom, či ochorením trpí jeden alebo tisíc obyvateľov, hodnota každého 
jedného ľudského života je nevyčísliteľná.


