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A ritka betegségek teriilete,

mint a sziikséges egészségligyi atalakitasok modellje

Dr. Pogany Gabor

Ritka és Veleszilletett Rendellenességgel El6k Orszagos Szdvetsége

A 6000-8000 féle ritka betegségség 6sszességében
mar népegészségiigyi problémat jelent. Ugyanakkor a
minden oldalu erdforrashiany szélsoséges példajat is
szolgaltatjak, s igy az azok megoldasara alkalmazott
modszerek hasznosithatok a teljes egészségiigyiink,
hasonlé célu atalakitasa soran. Esetiikben is sziikség
van a lakossagi raforditasok atstrukturalasara, ami még
a globalis gazdasagi valsag idején is lehetségessé teszi
a fejlesztést a pacienskézponti egészségiigyi modell
iranyaba. Mindehhez a 21. szazadi orvoslas Gj paradig-
majanak f6 alapelvei nyjtjak a keretet: személyre sza-
bott, részvételen alapuld, preventiv és proaktiv ellatas,
mely intervencidk sora helyett folyamatos kapcsolatot
tart a paciensekkel. A személyre szabott orvoslas felé
vezetd Uton is Uttéroknek szamitanak a ritka betegsé-
gek, melyek un. ,,arva” gyogyszerei a személyre szabott
orvoslas elofutarainak tekinthetok. A sziikséges szem-
lIéletmod-valtozashoz fontos a betegszervezetek szere-
pe, amire szintén j6 példat szolgaltathat a ritka betegsé-
gek terilete.

The field of rare diseases as a model for the neces-
sary health care reforms. Affiliation: Hungarian Federa-
tion of People with Rare and Congenital Diseases.

The 6000-8000 different rare diseases represent al-
ready a public health priority on the whole. They are an
extreme example of the complete range lack of resour-
ces at the same time. Therefore, the same methods app-
lied for the solution of rare disease’s specific problems
may be well used during the necessary transformation
of health care system for similar goals. It is also neces-
sary in their case to change the structure of health ex-
penditure which makes possible an evolution towards a
patient-centred health care model, even during the time
of global financial crisis. The main principles of the new
paradigm in the 21st century medicine are giving the
frame for these changes: personalized, participatory,
preventive, predictive and proactive. The new medicine
is continuously associated with the patients, instead of
separated interventions. The rare diseases, together
with their orphan drugs, are also the precursors to per-
sonalized medicine, paving the path to this direction.
The role of patient organizations is vital for the neces-
sary change in the attitude, and the field of rare
diseases represents a good example for this change,
too.

BEVEZETES

A ritka betegségnek (RB) Eurdpaban az olyan életet fe-
nyegetd vagy kronikus rokkantsagot okozé betegséget ne-
vezzik, melynek prevalenciaja olyan alacsony (<1/2000),
hogy specialis, 6sszetett feladatot jelent a vellk vald foglal-
kozas [1]. A t6ébb mint 6000-8000 féle ritka betegség kb. 800
000 embert érint hazankban (Eurépaban kb. 27-36 milli6t)
[2, 3]. Osszességiikben a ritka betegségek tehat nem ritkak,
ezért kezeli az Eur6pai Unid is népegészséguligyi probléma-
ként és kiemelt prioritasként a jogaik és esélyegyenl6ségik
biztositasat [3, 4].

A ritka betegségek nehezen diagnosztizélhatéak (néha
30 év a diagnosztikai késedelem), a betegek &llapota a rossz
diagnoézis és nem megfeleld kezelés esetén romlik, ami sok-
szor fogyatékossagot, sulyos szenvedéseket okoz a beteg
szamara [5, 6]. A betegek diagndzis nélkili kezelése pedig
csokkenti az allapotuk javitasanak, és a korai fejlesztésik-
nek esélyeit. Mindez jelentds tobblet terhet és koltséget okoz
mind a csaldd, mind a tarsadalom szamara [6]. A legtébb
esetben a ritka betegség a helyes kezelés megtalalasa ese-
tén sem gyogyithatd, de a képességek javithatdak, és a
beteg allapota a legtébb esetben Iényegesen javithatd. Ezért
elmondhatjuk, hogy a ritka betegségben szenvedd egyén
gyakran az egészséglgyi és szocialis rendszerek arvéja,
sokszor diagnézis nélkul, kezelés nélkul, kutatas nélkul, és
ezért szinte minden remény nélkll kiizd a betegséggel.

A hazai egészségulgyi rendszer, az utébbi évek jelents
er6feszitései ellenére, esetlegesen, terlletileg szoérvanyo-
san és tébbnyire egyoldaluan latja el a ritka betegeket. A
ritka beteget gondoz6 csalddok ezrei szembesulnek sulyos
nehézségekkel az orvosi, oktatési és szocialis segitséghez,
tamogatashoz val6 hozzaférés terén, aminek kévetkeztében
a ritka beteget kezel6 csalddok marginalizalédnak.
Nyilvanvald, hogy csak a teljes kor(, holisztikus megkdzeli-
tés és a multidiszciplinaris, koordinalt (egészséglgyi, szoci-
alis, foglalkoztatasi stb.) ellatdsi moéd hozhat eredményt.
Ennek leghatékonyabb megvalésitasi modja, az EU Tanacsi
ajanlasainak is megfeleléen [7] egy atfogd Nemzeti Terv,
vagy Stratégia létrehozésa.

A MEGOLDAS: HASZNALJUNK MODELLT
ES VALTSUNK PARADIGMAT

A minden oldall eréforrashiany szélséséges példajat adja
a ritka betegségek terilete, ezért az itt alkalmazhat6 megol-
dasi modok és modszerek kitiing példat és egyben modellt
szolgéltatnak az egészségligylnk atalakitasanak, és raciona-
lizédlasanak amugy sem halogathat6 végrehajtasahoz.
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A nemzetkdzi tapasztalatok bizonyitjak, hogy a Ritka
Betegségek Nemzeti Terve soran bevezetett (és adaptalha-
téan a rendelkezésiinkre bocsatott) szervezési modszerek,
rendszerépitési know-how-k, eszk6zdk, megoldasmodok és
taktikdk az egész tarsadalom szamara, a teljes egészség-
Ugyi rendszer részére elénydsek. Ennek gerincét az e kihi-
vasokra adott szigoruan szakmai alapu valaszok adjak.
Olyan struktira atrendezés, mely biztositja az er6forrasok
koncentralasat, transzparens tamogataspolitikaval, hogy a
rendszer Ugyfélkdézpontava alakuljon intézmény kdzpontu-
sag helyett. Mindehhez a hatteret az egészségugy terlletén
globalisan tapasztalhaté paradigmavaltas szolgéltatja [8]. A
jelenlegi jol ismert orvoslas reaktiv modon, vizitekre alapoz-
va kezel, de csak akkor, ha a tlinetek mar megjelentek és a
normal funkci6 elvész, vagyis a rendszer csak a szlkségle-
tekre valaszol. A kezelést a professzionalis autonomia vezér-
li, amikor csak szakemberek ellendrzik a gondozast. A don-
tések tapasztalatra és tréningre alapozva szlletnek, és a ti-
toktartas kotelezd. Az egyik legnagyobb gond, hogy a beteg-
séghez vezetd molekularis és sejt szintl események leg-
tobbszér még nem ismertek. A masik pedig, hogy finansziro-
zasi szempontbdl a kéltségcsdkkentés az els6dleges igény,
ami Osszességében sulyos pénzligyi gondokat, és a rend-
szer fenntarthatatlansagat eredményezi, tetézve ndvekvd
rokkantsagi kdltségekkel is, meghaladva a lehet6ségeket.

Ezeket a mindendtt a vilagon megtalalhaté gondokat te-
tézi itthon még a régobta tapasztalhato financialis krizis és bi-
zonytalansag, egyitt a human eréforras krizissel. A nem ki-
elégitd, nem megfeleld, és nem elegendd egészségligyi
struktara és funkcio, a jelenlegi formajaban fenntarthatatlan
egészségligyi rendszert eredményez. Ezért abban teljes az
egyetértés, hogy ez a rendszer atalakitasra szorul, amihez
konzekvens, koherens, empatikus gondolkodas és cselek-
vés sziikséges.

Ezzel szemben, mar e szazad elején, vezetd kutatok
megfogalmazték az orvoslas Uj paradigmajanak alapelveit
[9, 10]. Eszerint az Gjabb megkdzelitési méd egyedi ellatasi
események sora helyett folyamatos gyogyito viszonyt jelent,
mely proaktiv médon mar a tinetek megjelenése elétt bea-
vatkozik, megérizve a normal funkcio6t, mivel elére latja a ké-
s6bb felmerul6 szilkségleteket. A gondozéast a beteg szik-
ségletei, értékei iranyitjak, amikor a betegek az elsédleges
kontrollalok. Ebben az esetben a betegbiztonsag a rendszer
egyik f6 alaptulajdonsaga. A déntések f6leg bizonyitékokon
alapulnak és az atlathatésag a fontos. Mindezt az teszi le-
hetévé, hogy ebben a posztgenomikus korszakban mar is-
mertek a preklinikai molekularis események [11], azaz a be-
tegség kockazata. Els6dleges a gyogyité team-ek kozti ko-
operacio, aminek is készdnhetden a rendszer sokkal haté-
konyabb, és elkerlli a felesleges pazarlast.

Ennek a medicinanak tehat a legfébb jellemzdje a sze-
mélyre szabottsag, a betegkdzpontisag [12, 13], ezért sok-
kal szorosabb, és mas min6ségli kapcsolatot tételez fel a pa-
cienssel, figyelembe véve annak kognitiv, pszicholdgiai és
szocialis er6forrasait, adherencigjat, kérnyezeti dimenzibit, a
tudat és a test kozétti kapcsolatot. Ennek j6 példait lathatjuk

a ritka betegségek esetén, melyek un. ,arva” gyogyszerei a
személyre szabott orvoslas el6futarainak tekinthetdk [14].
Ezt nem csak a szakembereknek, hanem a (leendd) bete-
geknek is tanulniuk kell, és egyebek mellett, ebben is sokat
segithetnek a betegszervezetek [15]. A ritka beteg nemzeti
tervek modszereinek szélesebb korli alkalmazasaval létre-
hozhaté egy eredményes, gyors, nagyobb életnyereséget
nyujtd, felhasznélébarat, méretgazdasagos rendszer.

A Magyar Egészségkommunikacios Egyesllet szerint az
egészségligy specifikus problémai visszavezethetdek a tar-
sadalom attitlidjére, aminek a megvaltoztatasaban fontos
szerepet kell jatszaniuk a betegszervezeteknek! Nem sza-
badna, hogy a tarsadalom szlkségszeriiségként fogadja el
az egészséglgy problémait. Ugyanakkor az embereknek
egészségtudatosabbnak kellene lennitk, 6nalléan téve a
sajat egészségik meglbrzése érdekében és nem csak az
orvos utasitasaira varva. Kiléndsen, nem szabadna az or-
vosi utasitasokat oly gyakran figyelmen kivil hagyni. Sajnos
az egészséglnket nem értékeljik olyan eréforrasként, amit
folyamatosan és tudatosan fejleszteni kell. Az kellene, hogy
tudatos fogyasztoi legylink az egészségligyi szolgaltatasok-
nak, aktivan befolyasolnunk kellene a gyogyulasunkkal kap-
csolatos folyamatot, allandéan és tudatosan fejleszteni kel-
lene az egészségulinket, és bdviteni a tudasunkat az egész-
ségmeg0brzésrél. Tarsadalmi és nemzetgazdasagi szem-
pontbdl is eldnyds, ha a paciensbdl az egészségszektor fe-
lel6s, kompetens és cselekvd alanya (lUgyfele) lesz, ahe-
lyett, hogy az egészségugy passziv, felkészlletlen, ,nemto-
rédém” targya maradna [16].

A lakosségi raforditasok atstrukturalasaval még a globa-
lis gazdasagi valsag idején is lehetséges a fejlesztés a pa-
cienskdzpontu egészségugyi modell iranyaba, amihez ismét
a tarsadalommal térténé szorosabb egylttmiikddés sziksé-
ges. Friss adatok mutatjak, hogy a magyarok is egyre tébbet
kéltenek az egészséglkre, még a mostani valsag idején is
[17], azonban ezek zéme az ,alternativ’ modszerek vilaga-
ban kerll elkéltésre, melyek rendszerint nem kontrollalt és
mindségbiztositott szolgaltatast nyljtanak, sét szamos kife-
jezetten karos példarol is tudunk.

OSSZEGZES

Ateljes egészségugy szlikséges atalakitasa soran kiilén
figyelmet igényelnek a sokszor gyégyithatatlan, és sok
szenvedéssel jaro ritka betegségek, ugy is, mint lehetséges
megoldasi modell, de ugy is, mint olyan betegek, akik nem-
csak a tarsadalom tébbségével, hanem a tébbi beteggel
szemben is hatranyos helyzetben vannak, az &ltalanos in-
forméciohiany és kévetkezményei miatt. Ugyanakkor nekik
is joguk van a tdbbiekével azonos esélyli gyogyulashoz az
igazsagossag, egyenléség és szolidaritas elve alapjan. Az
egészséglgy allapotfelmérése nagy lehetéséget ad a hazai
ritka betegeknek, hogy a rendszer részeseivé valhassanak,
a betegutak és a szakért6i kbzpontok kijelélésre kerlljenek
és javuljon a diagno6zishoz és megfelel6 minéségl ellatas-
hoz val6 hozzaférésiuk egy atfogd Nemzeti Terv keretein
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belul. A 2013 végére elfogadott ritka betegségekre vonatko-
z06 egészségugyi szakpolitikai stratégia igyekszik globalisan,
tébb diszciplinat egybefoglalé megkdzelitési médon kezelni
e bonyolult és &sszetett problémat.

A realitasokat figyelembe véve a kivitelezés a forrasok
igényli, a helyes ellatassal 6sszességében és hosszutavon
csbOkkentve az egészségbiztositas és szocialis ellatas kolt-
ségeit. A forrasok sokkal hatékonyabb felhasznélasaval a
kormanyzat minimalis raforditassal, a rendszerben meglévd
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delkezik hazankban, Eurépaban és az USA-ban a tumorok, a
genetikai és a ritka betegségek teruletén. A RIROSZ elndke-
ként aktivan részt vesz az Eurdpai Bizottsag altal tamogatott
projektekben és a Magyar Ritka Beteg Nemzeti Stratégia ki-
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sagaban, majd a megalakul6 NBF vezetdjének valasztottak.
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