Pfliegler Gyorgy

Ritka betegségek fogalma, jelentosége
és ellatasuk néhany kérdése

A ritka betegségek és az ,,arva” gyogyszerek fogalmanak kialakulasa

A ,ritka betegségek” meghatarozdsnak az 6ndll6 entitdsként tortént megjelenés eldtt is
helye volt az orvosi gondolkoddsban. Az évszdzados, de szemléletében ma is kitlind
német belgydgydszati tankonyv meghatdrozdsa: ,hdufige Krankheiten sind haufig,
seltene Krankheiten sind selten” és annak sugallata, hogy legaldbbis a beteggel torténd
kezdeti taldlkozdsaink sordn elsésorban a gyakori betegségekre kell gondolni, ma is igaz.
Egy nem hivatalos definicié szerint azon betegségek tekinthetdk ritkdnak, amelyekbdl
egy 4dtlagos gyakorlatot folytaté (4ltaldnos) orvos évente egy beteggel/esettel taldlkozik.

A ritka betegségek sokszor a tankdnyveknek csak a legbuzgébb medikusok altal ol-
vasott, am még kevesebbek dltal el is sajatitott aprébetiis részeiben vagy a specidlis kur-
zusok sordn jelentek meg, s ez sokakban a 1ényegtelenség érzetét keltette. A megismerés
és elmélyiilés ellen érvként vagy onmagunk felmentéseként szerepelt az is, hogy mivel a
ritka betegségek kozel 80 %-a genetikai eredetti, igy ,.ha meg is van a diagnézis, annak
ugysincs terapids kovetkezménye”. Miért és hogyan valtak mégis napjainkra elfogadot-
tan egyre nagyobb jelentdséglivé a ritka betegségek az orvoslds, s6t a tdrsadalom egyéb
teriiletein is?

A ritka betegségek fogalmanak 6nall6 utja az Egyesiilt Allamokbdl indult az esély-
egyenldség jegyében, el nem vélaszthatéan az ,,drva” (orphan) gydgyszerekétdl. A foga-
lom életre hivasit az motivélta, hogy — a gydgyszerfejlesztés exponencidlisan novekvd
koltségeihez kapcsolédd, érthetdé gazdasdgi megfontoldsok miatt — a gydgyszergydr-
toknak nem allt érdekiikben kis betegszamot (piacot) érintd készitmények kifejlesztése,
hiszen a befektetett 6sszeg megtériilése aligha volt varhaté. Ez silyos héatranyba hozta
azokat a betegeket, akiknek betegsége ,,nem érte meg”, hogy gydgyitdsukra djabb és
Ujabb gyégyszereken torjék a fejiiket az arra hivatottak. A helyzeten segitett az USA-ban
1983 janudr 4-én életbelépett un. ,,Orphan Product Act” (H.R.4014), amely tobbsiki
segitséget nyujtott a varhatéan nem nagyszamu beteget érint6 termékek eldéllitdinak és
forgalmazodinak. A kezdeti meghatdrozds szerint azon termékeket tekintették ,,orphan”-
nek, amelyek eladdsi dra nem fedezte eldallitdsuk koltségeit, egy év miilva azonban mar
ugy moédositottdk a fogalmat, hogy ,,arva” az a gydgyszer, amely esetén kevesebb, mint
200 000 f8s (USA) piaccal kell szdmolni. A jelenleg érvényben levd meghatdrozas
mindkét elemet tartalmazza.

Milyen hatésdgi eszkozokkel sietett a torvényhozds az ,,drva” gydgyszert fejleszték
segitségére? A szabdlyozds hasonl6 az Egyesiilt Allamokban és az Eurépai Uni6ban, bar
kiilonbségek is vannak. Legfontosabb elemei:
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e A készitmény ,,drva” mindsitésének feltételei
— Ritka betegségre alkalmazandd készitmény (Food and Drug Administration;
FDA, illetve European Medicines Agency; EMEA) legyen
— A megtériilés ideje tobb mint 7 év legyen
—  Osztonzés nélkiil nem keriil(ne) fejlesztésre
— Alkalmazasaval szignifikdns eredmény érhetd el
e Az ,drva’ készitmények fajtdi
— Gyogyszerek, bioldgiai termékek, in vivo diagnosztikumok
e Azigénybe veheto, illetve alkalmazott dsztonzési formdk
— Piaci kizarélagossag: 7 (US), 10 (EU) év; mely csokkenthetd, ha az ,,orphan”
feltételek mar nem édllnak fenn
— Tamogatés: eljarasi dij elengedése, mérséklése, centralizalt eljards, klinikai,
kutatési protokoll tdimogatdsa
o Az ,.drva” készitmények/gyogyszerek mindsitd, elbirdlo forumai
— COMP: Committee on Orphan Medicinal Products (EU szinten hangolja 6sz-
sze a ritka készitmények fejlesztését, engedélyezését)
— Hollandia: Independent Orphandrug Steering Committee
— Anglia: ,,funding box” a nagyon ritka betegségek szamara
— Franciaorszag: Temporary Utilization Attribution (35 ,arva gydgyszerbol”
20 kapta meg az id6leges engedélyt, még az eljaras teljes befejezése elott)
— Hivatalos referenciak6zpontok szakvéleményezései

Az eredmény O6nmagéért beszél: mig a fenti torvény életbelépését kovetden az 1983
eldttrél szarmazo készitmények koziil 58-at mindsitettek ,,drvdnak”, addig ma, 39 évvel
késébb szamuk 1500-n4l tobb és folyamatosan nd. A gydgyszercsoportok koziil leggyor-
sabban a daganatellenes készitmények szdma gyarapszik, az 1983 és 2007 kozott mint-
egy 83 gydgyszergydr altal ,,drva” mindsitésre beterjesztettek koziil ardnyuk meghaladta
a 68 %-ot, vagyis kozel minden 6todik ebbe a kategéridba esett. Hazdnkban 2004 és
2010 kozott 19 készitményt az Osszes igény 63 %-a kapta meg az ,drva” gydgyszer
mindsitést. Természetesen a készitmények — mint fentebb is utaltunk rd — tobbnyire igen
koltségesek és a gydgyszerkassza nem kis részét veszik igénybe. Csak egyetlen példa
ennek illusztrdldsaképpen: a krénikus myeloid leukaemia (CML) és a gyomor-
bélrendszer un. stroma daganatdnak (GIST) kezelésében egyarant hatdsos imatinib tab-
letta évi mintegy 5,5 millidrd forintba keriil, mig a betegek szdma nem haladja meg a
néhany szdzat! Ez utébbi kezelési méd és a CML — tehat egy ,.,orphan” gyégyszer és egy
ritka betegség — kapcsoldsa jol jellemzi az Uj tavlatokat, a palliativ, a tiineteket enyhitd
vagy tlinetmentessé tevd és a kurativ, vagyis teljes gydgyuldssal jaré kezelési médok
kozti kiillonbséget.

Ez utébbi megkozelités egyre inkdbb igényli az Un. személyre szabott gyogyitdsban
gondolkod4st, amikor a betegség molekuldris jellemzdinek megismerését felhasznélva
kapunk biztos irdnytiit egy adott gyégyszer hatékonysdgdra vonatkozéan. Ebbe a sorba
és gondolkoddsmddba illeszkedik pl. a 2007-ben utjara indult ,,European Treatment and
Outcome Study for Chronic Myeloid Leukemia” (EUTOS) kezdeményezés, amely a
betegségben fontos fehérjék szintézise molekuldris alapjainak vizsgalatdval és kovetésé-
vel a ,.gyokerekig lejutva” ad reményt a kérkép 1ényegének megismerésére és ezért a
hatékony megel6zésnek/kezelésnek a megtaldldsdra. A program négy pillére (amely



RITKA BETEGSEGEK 299

Iényegében valamennyi ritka betegségre is igaz) a pontos regiszter elkészitése, egységes,
molekuldris monitorozds, az alkalmazott készitményeknek a szervezetben levd szintjé-
nek mérése és az ismeretek lehetd legszélesebb korbe val6 eljuttatdsa, az oktatdsi rend-
szer, amely a kiillonbozd régidk szakembereinek ,,szintre hozdsdval” igyekszik azonos
esélyeket teremteni.

Igen érdekesek voltak és nagy lendiiletet adtak az ,,drva” gydgyszerek kutatdsdnak
azok az esetek, amelyek kozvetlenill is rdvilagitottak és példakkal szolgaltak a ritka
betegségek/arva gydgyszerek €s a gyakori, s6t esetenként népbetegségek kozti atfedések-
re. Ezekben az esetekben éppen a ritka betegségek vagy azok gy6gyszereit érinté kutata-
sok gylimélcseként jutottunk olyan hatdsos készitményekhez, amelyek az eredeti szén-
dékhoz képest sokkal szélesebb betegcsoportndl valtak alkalmazhatéva. Ilyen példa a
gyomor ritka MALT lymphomdja, s annak felismerése, hogy tilnyomé részben
Helicobacter pylori fertdzés talajan alakul ki. Mig ezen lymphoma igen ritka kérkép, a
H.pylori fertézés igen gyakori. Az ellene alkalmazott gydgyszeres kiirtds jelentOsége
akkor mérhetd fel igazdn, ha figyelembe vessziik, hogy a MALT lymphoma, kezdeti
stddiumban az esetek haromnegyed részében a baktérium kiirtdsdval gydgyithato.

Mint a bevezetdben emlitettiik, a ritka betegségek kozott jelentds szami genetikai
eredetli kérképre hivatkozassal olykor az orvosok koziil is tobben szkepticizmusukat
emlegetik. Csattanés vdlaszt jelentettek erre példdul a velesziiletett taroldsi betegségek,
amelyekben a kialakulé enzimhidnyt (pl. Fabry-kérban a galactosidase-t, Gaucher-
kérban a cerebrosidase-t) pdtolva a kordbban végzetesnek szamité defektussal sziiletett
emberek is megkaphattdk a teljes élet lehetdségét.

A ritka betegségek jellemzéi

Az ,orphan” gydgyszerek és ritka betegségek fogalomkorét az USA-hoz képest az Euré-
pai Unié masfél évtizedes késéssel kovette, a meghatdrozds az elsé évezred utolsé évé-
ben sziiletett meg (1295/1999/EC), mely szerint, ritka betegségrdél akkor beszélhetiink,
ha egy adott kérkép:

e azegyénre nézve életveszélyes vagy az életmindséget jelentdsen ronto

e kis prevalencidjii (<2-5:10 000 £6)

® diagnozisa/kezelése tobbnyire kiilonos (anyagi szellemi) erdfeszitést igényel.

A meghatarozasbdl kitlinik az is, hogy onmagédban a gyér el6fordulds nem elégséges
a ,ritka betegség” mindsitéshez, csak a diagnézis és/vagy a kezelés szempontjabdl su-
lyos, jelent6s szellemi és anyagi erdfeszitést igényld kérképek tartoznak ide. Ez ut6bbi
megéllapitds adja a masik sarokpontjat a ritka betegségek 6ndll6 entitdsként valé megje-
lenitésének, ugyanis a helyes diagndzis éppen a ritkasdg miatt sokszor igen késedelmes,
egyes esetekben akdr évtizedeket is késhet. A fentebb emlitett, nagy hdnyadban kimutat-
hat6 genetikai etioldgia ellenére a kérképek mintegy fele felndttkorban jelentkezik, mint
pl. amyotrophids lateral sclerosis, Huntington chorea, Crohn betegség vagy a pajzsmi-
rigy-rak esetében.

A fogalom térben és idében is valtozd, hiszen mig a thalassaemia (,tengervériiség”),
a haemoglobin-képzddés hibdja, a Foldkozi-tenger mellékén korantsem ritka kérkép,
Eszak-Eurépdban viszont alig fordul eld; vagy a familiaris periédusos ldz, amely az
ormények és a szefard zsidok korében gyakori, méds népeknél viszont igen ritka. A mig-
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rdcié miatt szdmolni kell kiilonféle, pl. az észak-amerikai vagy eurdpai régiéban mar
,kihaltnak™ tekinthetd fert6z6 betegségek (pl. lepra, maldria) ismételt felbukkandsdval is.

Az utébbi idében un. ,,nagyon ritka” (,,ultra orphan”) el6forduldsd (< 1:10000 lakos)
korképeket is elkiilonitenek a csoporton beliil. Az egyes orszdgok betegszdmait és a
prevalenciat az I. dbra mutatja.

Orszag Erintett betegszam Prevalencia/10 000 lakos
USA <200 000 7,5
EU <215 000 5,0
Japén < 50000 4,0
Ausztralia < 2000 1,1
UK (,,ultra orphan”) < 1000 0,18

1 .dbra: A ritka betegségek altal érintett betegszdm és prevalencia egyes orszagokban.

A betegségek jelenleg érvényben levd nemzetkozi osztilyozdsa (10. BNO) 4ltal nyil-
véantartott mintegy 60 000 betegség 10-12 %-a tartozik a ritka betegségek kozé. Ez 6-
8000 korképet jelent, ami érthetdvé teszi a paradoxont, nevezetesen hogy a ritka beteg-
ségben szenveddk szdma kordntsem alacsony. Ez az osztdlyozas a betegségeket elsdsor-
ban az érintett szervrendszerek, a kéroktan alapjan kiiloniti el, a jelenleg kidolgozas alatt
allé 11. BNO-ban viszont 6nall6 kategdria lesz a ,,Ritka Betegségek™ csoport.

A szorosan vett orvosi/egészségiigyi feladatokon tilmenden a ritka betegségek ellata-
sdnak a betegségek kréonikus és sulyos volta miatt széleskorti tdrsadalmi, csalddi vonat-
kozésai is vannak. Az érintettek és csalddtagjaik mind gazdasdgilag, mind pszicho-
szocidlisan szdmos esetben hitrdnyban vannak, ami azt is jelenti, hogy egy beteg sorsa
kozvetve és kozvetleniil sokkal tobb embert is érint.

A ritka betegségek ellatasanak jelen helyzete

Az egyes eurdpai mithelyekben, egyetemi kozpontokban természetesen a ritka betegsé-
gek egyes csoportjai irdnti érdekl6dés nem uj kelet(i, s igy volt ez hazdnkban is. A Deb-
receni Egyetemen ugyancsak nagy multra tekinthet vissza és nem egy esetben uttord
jellegli volt pl. a taroldsi betegségek, a ritka immunoldgiai kérképek, vagy a klinikai
genetika irdnti érdeklddés — messze a teljesség igénye nélkill emlitve. A kérdés még
inkdbb homloktérbe allitdsat jelentette ezen dj eurdpai prioritds (a jelenlegi és az azt
megel6zd keretprogramban kiemelt a ritka betegségek elldtdsa) felismerése és nevesité-
se, amely a Debreceni Orvostudomanyi Egyetemen, K6zép-Eurdpa elsé Ritka Betegsé-
gek Tanszékének feldllitdsit eredményezte 2001-ben, Muszbek L4sz16 rektor és Udvardy
Mikl6s rektorhelyettes kezdeményezésére. Az elldtds szervezése orszagonként eltérd, igy
pl. Olaszorszdgban Ritka Betegségek Klinikai Kutaté Kozpont és tovabbképzd intézet is
van, mashol az ellatds dontéen az egyes szakintézeteken beliil torténik. Ez természetesen
a betegek és betegségek szertedgazd volta, a vezetd tiineteknek eltérd orvosi
diszciplindkban valé megjelenése és ezért specidlis ellatdsi igénylik miatt nem is lehet
masképpen, de nem teszi feleslegessé az irdnyadé szemléletet képviseld, koordindld
intézmények 1étesitését. A ritka betegségek, betegségcsoportok hdlézatba tomoriilése
mindeniitt fel is lelhetd, a National Organization of Rare Diseases (NORD) észak-
amerikai szervezetet kovette az eurépai ORPHANET, EURORDIS és masok. Hazank-
ban magas szinvonald munkat végez a RIROSZ (Ritka és Velesziiletett Rendellenessé-
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gekkel E16k Orszdgos Szovetsége), amely Pogdny Gébor vezetése alatt — nevének meg-
felelden — elsdsorban a fenti diagnéziscsoportba tartozok érdekeit képviseli. A szervezet
jelenleg 36 betegség-specifikus tagszervezetet (mint pl. CML és GIST Betegek Egyesii-
lete, Cri-du-Chat Térsasdg, David Kisemberek Tdrsasdga, Klub a Prader-Willi Gyerme-
kekért, Magyar Ataxids Betegek Alapitvanya, Magyar Hemofilia Egyesiilet, Magyar
VHL Tiarsasdg, Retinoblastoma Tarsasdg, Turner Szindréma Klub stb.)

A hazai kutatas és ellatds Osszefogdsat, koordindldsat eldsegitendd alakult meg az
Orszagos Szak- és Moddszertani Kozpontban (OSZMK) a Ritka Betegségek Szakért6i
Csoportja, amelynek a négy egyetem képviseldin kiviill az egészségiigyi hatdsdgok
(Nemzeti Erdforrds Minisztériuma, OSZMK fdigazgatdja), a betegszervezetek képvise-
161, valamint kiilsé szakértok a tagjai.

A tarsadalmi, dontéshozéi figyelem felhivas fontos tényezdje a Ritka Betegségek Vi-
lagnapja (minden év februdr utolsé szombatjdn), a tovabbfejlédés zdloga pedig a jelenleg
elfogadott és 2013-ig tarté Europlan/Euroterv. Ennek f6bb elemei és célkitilizései:

e Nemzeti Terv létrehozdsa az Euroterv ajanldsai alapjan

e A ritka betegségek teriiletén tevékenykedd szakértdi kozpontok, ellatéhelyek stb.

felmérése, nyilvantartisba vétele, az er6forrdsok koncentrdldsa a betegutak rovi-
ditése érdekében

e Az akkreditalt intézmények kiils6 mindségbiztositasa

e Az Eurépai Uniés programokban (pl. EUROPLAN, e-RARE-2, EUROCAT stb.)

val6 minél szélesebb korii részvétel

¢ Informacids és segélyvonalak kiépitése, tudatosité kampany, a betegszervezetek

szerepének erdsitése.

A legfontosabb a négy egyetem, referenciakdzpontként valé elismertetése, miikodé-
se, s ebben a tirsegyetemeken is megalakulds alatt levd, illetve kozelmiltban megalakult
Ritka Betegség Tanszékek/Kozpontok koordindld, segitd szerepének fejlesztése.

A ritka betegségek ,,drva” gydgyszerek fogalmanak koztudatba keriilése és megjele-
nése az orvosi ellatds teriiletén az aldbbi teriileteken fejtheti ki elényét.

o A ritka betegségek sokszor késedelmes diagnozisdhoz vezetd it roviditése.

A ritka betegségek felismerési nehézségei és az azokbdl fakad6 diagnosztikai késedelem
volt az egyik mozgatérugé a fogalom kialakuldsaban. Az alabb bemutatott néhany példa
jOl jelzi ugyanakkor azt is, hogy a ritka betegségek ellatdsa csak multidiszciplindris ala-
pon képzelhetd el, vagyis tobbnyire sok szakember egyfajta ,,virtudlis” klinikdban torté-
n6 egyiittgondolkoddsdnak eredményeképpen. Illusztrdlasképpen, a leirtak aldtdmaszta-
séra 4lljon itt néhdny diagndzis, amely — természetesen széleskorii klinikai és laboratori-
umi egyiittmitkodés eredményeként — ennek a szemléletnek jegyében keriilt feldllitdsra.
Feltiintettiik z4r6jelben a tiinetek kezdetétdl a diagnézis feldllitdsdig eltelt idot is:
sclerotizdl6 lipogranulomatosis (5 év), Wegener granulomatosis (2 hénap), cisztas
fibrosis (12 év), Castleman szindréma (4 év), Ehlers-Danlos szindroma (30 év), Fabry
koér (8 év), Gitelman szindréma (8 év), nesidioblastosis (10 év), vagyis a tiinetek és kor-
képek igen széles skdldja megfordult mar a multiplex exostotikus chondrodysplasiatél a
neuroectodermalis tumoron 4t a progeszteron indukalta autoimmun dermatitisig a Tan-
sz€k tiz éves fenndlldsa alatt, de érdekes, terdpids dilemmak is felbukkantak mint pl.
Hermansky-Pudlak szindrémas ndbetegiink esetében.
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A cél megvaldsitasdnak fontos eszkéze mind a gradudlis, mind a posztgradudlis
képzés, amelynek sordn a mér végzett vagy leendd orvosok megismerkedhetnek a beteg-
ségek valddi eseteivel, megkonnyitve ezdltal a felismerést.

o A személyre szabott orvoslds, terdpia érvényesitése, az ,,evidence based” medicina
korszakdban

Az utébbi évtizedekben ,.egyediil tidvozitoként” elfogadott tin. bizonyitékokon alapuld
orvoslasrél a legutébbi idékben kideriilt, hogy mint minden hasonlé emberi eszme, ez
sem old meg minden problémat és nem érvényesithetd mindig és mindenkinél. Pedig az
elv, amely szerint csak a kettds-vak, multicentrikus, kontrollalt, nagy betegszamot felole-
16 tanulmédnyok alapjan szabad egy gydgyszerrdl eldonteni, hatdsos-e vagy sem, elsd
olvasatra nehezen céfolhatd. A feltétel gyengeségét — csak felsoroldsszertien — az alabbi
felismerések tették nyilvdnvalova. Ilyen a tisztitott betegpopuldcidkra valé torekvés,
azaz a vizsgalatokba torténd bevdlasztdsi feltételrendszer, amelynek kovetkezetes alkal-
mazasaval olykor csak a betegségben szenveddk sziik hdnyada valt , mélté6va”, hogy a
gyogyszer hatdsossdgat lemérjék rajta. Masik, a bizonyitékokon alapul6 orvoslds gerin-
cét képezd, randomizalt kettds vak tanulmanyok értékelésénél jelentkezd hiba az ,,embe-
ri tényezd”, a szubjektivitds: a pozitiv eredményre koncentrdlva a mellékhatdsok, kiilo-
nosen ha azok ritkdk, konnyen bagatellizdlédnak. A szdmszeriisitésre torekvés mellett
elsikkadnak az egyéni kiillonbségek, a személyre szabott gyogyitds. Az Orvendetesen
gyors fejlesztés kovetkeztében nehéz és nem is mindig etikus a tanulmdnyok éveken ét,
véltozatlan feltételek melletti kovetése. Végezetiil az egyes szakteriiletek, szakmai tarsa-
sdgok és szakértdk kozott nincs teljes egyetértés sem a bizonyiték szintek szdmdban, sem
meghatdrozasaban, rdaddsul ezek id6rél-idére véltoznak is.

o Az orvoslds minden teriilete érintett — a (szub)specializdlodds vildgdban — egyiitt-
gondolkodads, a holisztikus szemlélet ,,visszacsempészése”

Kozhely (és ezért igaz), hogy az orvoslds milvészete a specializdlodds, sot, taldn a tilsa-
gos szakosodds irdnydba ,fejlédott”, s ez a folyamat egyre gyorsabb. A belgy6gyaszat
példdjat hozva, ma mar pl. az emésztérendszeren beliil is vannak médj, hasnyalmirigy,
nyeldcso stb. specialistdk, s6t esetenként ,,betegség-specialistak™ is. Az ismeretek robba-
nasszerl novekedése, a mély szakértelmet, technikai jartassdgot kivdnd Uj eszkozok
szakérté kezelésének feltételei miatt nehezen megkeriilhet6, de mégis szem eldtt
kell(ene) azt is tartanunk, hogy ,.steril” gyomor/maj vagy barmi egyéb ,szervbeteg”
aligha van, csak beteg ember 1étezik... A szakmai korlatok szigoru tiszteletben tartdsa
mellett, a ,,virtudlis klinika” elvének szem el6tt tartdsdval, a ritka betegségek szemlélet a
részen tuli egész meglitdsanak lehet egyik eszkoze. ,,...a tudomdnyossdg mai formdja
pedig rendkiviili alkotéereje és gyorsan novekvd tények halmaza ellenére sem fogja
sohasem lefedni azokat a készségeket, képességeket, tuddselemeket, amelyek az orvos-
14s, mint alapvetden mordlis vdllalkozas szdmara elengedhetetlenek” (Bdnfalvi Attila)

o A erdforrdsok koncentrdldsa az optimdlis diagnozis és elldtds érdekében — szoros
egyiittmiikodés egyetemen, orszdgon, EU-n beliil

Taldn folosleges — a fentiek elérebocsatdsa utdn — hangsilyozni, hogy az igen driga

diagnosztikai és terdpids eljardsok csak a megfeleld szakértelem, célzott alkalmazas és

jartassdg birtokdban vélhatnak koltséghatékonnyd, vagy igazolhatévd az azok anyagi
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hétterét megteremtd adéfizetd, tobbi polgar szemében. Ezért nagyon fontos a diagnoszti-
kai, terdpids kozpontokba koncentrdlni az erdket, az dtfedések elkeriilése, a ritka beteg-
ségek kutatdsi programjainak, projektjeinek monitorozasa céljabdl.

o A betegek érdekeinek érvényesitését segiteni a diagnozishoz vezetd iit roviditésével az
egyedi gyogyszerek, kezelési eljdrdsok révén

A ritka betegségben szenveddk elldtdsanak — mint fentebb is utaltunk rd — sarkalatos
pontja a diagnézishoz és a lehet6séghez képest legjobb ellitdshoz valé miel6bbi jutds
lehetdségének a biztositdsa. Jelenleg a betegek nem ritkdn esetleges, informélis uton,
civil szervezetek, ,hallomasok tdtjan” jutnak végiil kezeléshez, kiilonosen a felndttek
esetében. Gondot jelent a felnéttkor elértével a kitlinden miikodo, és a betegek édltal meg-
szeretett, megszokott gyermekelldté kdozpontokbdl az uj, a beteggel/betegséggel szemben
kevésbé nyitott felndtt elldtdsba keriilés okozta megrazkddtatas is.

E rovid cikk keretében csupdn szemelvényeket tudtam bemutatni a ritka betegségek
és az abban szenveddk kordntsem elszigetelt problémadi korébdl, s reményeim szerint
felkelteni az érdekl6dést, kozelebb hozni mindannyiunkhoz ezen érdekes és sziiletdben
levd 4j orvosi diszciplinit, melynek mind kutatdsi, mind gyakorlati gy6gyitdsi kihivasai
koztiink vannak. Magam szdmdra a ritka betegségekkel toltott bd évtized két tanulsdgat
tartom a legfontosabbnak és mint orvos, szem el6tt tartandénak:

A , ritka” fogalma csak statisztikai igazsdg — az egyénnek 100 %-os.
Egy betegség lehet ritka, de a ritka betegségekben szenvedok szdma sok.
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