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A ritkasag paradoxona: egyénileg kevesen,
kollektiven tomegek

* Oriasi a diagnosztikai késedelem (akar tobb évtized is lehet);



A ritka betegség mozgalom

Létrejottét a kovetkezo6 tényezok tették lehetové:

* Az informatika fejl6dése — lehetdvé tette a szétszort ritka
betegek és szakértdik egymassal torténd kapcsolat tartasat

* A genetikai forradalom — lehet6vé tette az addig ismeretlen
betegségek pontos leirasat, megnevezését

Célja:
 Avéletlenszerlség, esetlegesség megszlintetése, rendszerszintli megoldasokkal
* Nem csak a tarsadalom tobbségével, hanem a tobbi beteggel 6sszehasonlitva is
tapasztalhato hatranyos helyzetik enyhitése, hiszen nekik is joguk van a

tobbiekével azonos esélyl gyogyulashoz az igazsagossag, egyenlGség és
szolidaritas elve alapjan.






A diagnosztizalas évtizedes kalvaria lehet



A dilemma: pattogunk a kliléonb6z6 agazati ellato
rendszerek kozott és bennuk

?

Ritka betegek és csaladjaik

Szocialis & helyi
gondozas és
tamogatas

Egészségligy



A ritka betegek és a fogyatékosok

viszonya
1. A ,lathato” fogyatékosok kozott mennyi a ritka beteg:

, ., A fogyatékosok kozti
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Hazai adatbecslés

Fogyatékosok szdma A becslilt 6sszes

szam az irodalom

Fogyatékossag tipusa 2011 évi népszamlalas % aranyban . % aranyban
adatai szerint A

Mozgaskorlatozott 232 206 39,0 300 000 36
Latassérilt 82484 13,9 80 000 10
Ertelmi fogyatékos 42 779 7,2 300 000 36
Hallassértlt, beszédhibas 100 288 16,8 61 000 7
Autizmus spektrum

5120 0,9 100 000 12
betegek
Egyéb 132 310 22,2 - -
Osszesen 595 187 100 841 000 100

Ritka betegek koztik ? 600 000



A ritka betegek és a fogyatékosok
viszonya

2. Aritka betegek hany szazaléka lehet vagy valik fogyatékossa:

A RB-ek rendkiviil nagy heterogenitasa, de ugyanakkor a
mindannyiukra jellemz6 ,lathatatlan” volta és a szukséges
adatok hianya miatt nehéz a valasz!

“A ritka betegségek az esetek tobb mint 65 %-aban
eredményeznek a mindennapi életet jelentésen megnehezité
fogyatékossagot. 9 %-ban az 6nalldsag teljes elvesztéseét
okozzak. 80%-uk megroviditi a varhato élettartamot”

(lasd: http://www.sante.gouv.fr/les-maladies-rares-qu-est-ce-que-c-est.html)
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Elsb europai szint( felmérés a RB mindennapi életre
gyakorolt hatasarol

A ritka betegségek sulyos hatassal vannak a mindennapi életre;

6/10 szamara a gondozas nehéz és (7/10) a raforditott idG jelentds terhet jelent, megnehezitve a
napi tevékenységek elvégzését;

A ritka betegségek er6sen befolyasoljak a munka és a maganélet kozotti egyensulyt: hianyzas a
munkahelyrél, a szakmai tevékenység akadalyozasa (1/2), gazdasagi terhek;

A betegek és a gondozok dsszetett és nehezen kezelhet6 ellatasi utvonalakkal szembestiltek,
amelyek magukban foglaljak a kiilonb6z6 szolgaltatasok rovid idon beliili igénybevételét (65%) és a
szolgaltatok kozotti kommunikacio hianyat (67%)

A betegek és a gondozok ugy érzik (7/10), hogy nem elég tajékozottak jogaikkal kapcsolatban és ugy
érzik, hogy a szocialis szolgaltatasok nem elég felkésziltek, hogy tamogassak 6ket;

A ritka betegségek jelentds hatast gyakorolnak a betegek és gondozok mentalis egészségre (3 x
annyian boldogtalanok és/vagy depresszidsak).

Az integralt egészségugyi és szocialis, oktatasi ellatas alapvetben
fontos a csaladoknak!

Az ehhez vezet6 uton a legfontosabb segitség a Ritka Betegsegek
Nemzeti Er6forras Kézpontjanak létrehozasa!



A ritka betegséeggel él6k mindennapi tevékenységeik
soran komoly korlatokkal szembesulnek

Napi tevékenységek

és feladatok Személyes gondozasi

\ tevékenységek

Tobb mint \
10-bol 5-nek

N\ Pénziigyek intézése
Tébb mint és a mindennapi

2 dminisztracios
10-bél 7-nek a acl P
J feladatok ellatasa nehézségei
Tarsadalmi élet nehézségei i

/kapcsolatok vannak ...
A viselkedés

szabalyozasa

Tobb mint

Motoros/érzékeld 10-bdl 4-nek
miikodés (72%) fcAooi
nehézségei

'@' d vannak ... Kommunikacié
i masokkal
Megértés és tanulas

Impact of Rare Diseases on Activities of Daily Living (ADLs).
Survey “Juggling care and daily life: The balancing act of the rare disease community”, 2017.
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A ritka betegek 70%-a egyutt él valamilyen
fogyatékossaggal

Euro P aban https://health.ec.europa.eu/rare-diseases-and-
11 A european-reference-networks/rare-diseases hu
100 ’m'“'O, N - 27-36 millié
fogyatékkal élé 21 millio
RB-gel és
Al iy fogyaték- 30 millio ritka
https://ec.europa.eu/social/main % z |
.jsp?catld=1137&langld=hu kal E|O Pe}egsegge
ember é16 ember

* Aritka betegek kozossége hazank egyik legnagyobb mégis legkevésbé megértett fogyatékos
csoportjat alkotja.
* A fogyatekosugyi és szocialis szakemberek szamara is sokszor ismeretlen a ,ritka kliens”

fogalma, mig az egészségligy gyakran csak az alapbetegséget latja, a komplex szocialis
szukségletet nem. 12
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Halmozott fogyatékossag a ritka betegek
korében

* Az el6bb emlitett tanulmany szerint a 7 éves sulyos fogyatékos gyermekek 26,4%-a ritka
beteg;

* Aritka betegsegek multiszisztémas jelleglik miatt gyakran egyszerre okoznak mozgas-,
ertelmi- és érzekszervi sérulést;

* Ez acsoport a legsérulékenyebb: az ,atlagos betegre” kalibralt ellatorendszerben a
komplex igényeik a radar alatt maradnak;



Miért , kétszeresen lathatatlanok”? A rendszer vakfoltjai

* Az Uj tineteket a meglévo allapotnak tulajdonitjak!

14



1. és 2. akadaly: Kommunikacios gatak és Diagnosztikus
elhomalyositas
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3. és 4. akadaly: Széttagoltsag és Fizikai korlatok



A ,lathatatlansag” pszichoszocialis és gazdasagi ara

17



A véletlenszerilség felszamolasa: II. RBNT 2024-2030



A 2. RBNT 4j Gtjai

A benne létrehozando legfontosabb valtoztatasok

0 Priorizalas a dontéshozék munkajanak megkonnyitésére
 Minél korabbi, gyorsabb és pontosabb diagnozis
* Jobb hozzaferes az ellatasokhoz, megfelel6 minGségbiztositassal
«  Agazatkdzi integralt ellatas jobb koordinacioval, Er6forras Kézpont
|étesitése
« Jobb képzés, oktatas, figyelem felkeltés
0 A 9 beavatkozasi terllet szamanak bdvitése a korilmények ismeretében

0 A hazai és nemzetkozi stratégiakhoz valo illeszkedés részletes leirasa

0 A stratégia egészségugyi-gazdasagi elemzése —a 2. RB Nemzeti Terv
értékajanlatai

0 A keretstratégia mellett rovid tavu cselekvési terv kidolgozasa konkrét
akciokkal, felel6sokkel, hatarid6kkel, mutatokkal és koltségvetéssel

Megtekinthetd itt: https://europlan.rirosz.hu/, vagy itt: https://www.eurordis.org/rare-disease-
policy/national-policy/national-plan-for-rare-diseases-hungary/
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Agazatkozi integracio: , Egészséget minden szakpolitikaba”
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A betegek és
csaladjaik

sziikségletei

Gazdasagi
hatas &

Szocialis hatas

Kliensutak a
tagorszagban

A modell
kiterjeszté-

Integralt RB ellatas
rendszere

Fontos Osszetevl a Ritka Betegségek
Nemzeti Er6forras Kézpontja!

koltség-haszon _ sének
elemzés litemterve
A képviselet

J6 gyakorlatok

v

és tamogatas

kulcs-
személyei


http://ritkanap.rirosz.hu/az-uni-versum-koezpont/logokiskek.jpg?attredirects=0

A RIROSZ Mentoov Informacios
Kbzpontja segiti

A helytalld, szakszerd, naprakész informaciok eljuttatasat a betegekhez és
kornyezetiikhoz,

Egészségligyi, szocialis és oktatasi ellatasokhoz valé ut megkdnnyitését,

a sorstarsak egymasra talalasat - uj betegszervezetek megalakulasat,
kbzossegepités

a mar léetezd szolgaltatasok javitasat,

a betegszervezetek egyuttmiikodeését,

a szakmai anyagok forditasaval és rendszerezésével a szakemberek és az
érdekl6dok tajékozodasat,

A betegek allapotuk 6nmenedzselésében segitségadas.

A RIBETER adatgy(jtéshez és a betegut-elemzésekhez inputot szolgaltat.

Erre alapozva sziikséges a 2. RBNT-ben is megfogalmazott Ritka Betegsegek
Nemzeti Er6forras K6zpontjanak |étrehozasa, intenziv esetmenedzsereket —
életut koordinatorokat alkalmazva és a betegszervezetekkel egylttmkodésben.



A megoldas kdozpontja: Nemzeti Er6forras Kozpont
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Az Eroforras Kozpont valasz a ritka betegek
legfontosabb problémaira

Az agazatkozi informacio és koordinacio javitasaval a Kozpont elGsegiti az integralt ellatas
megvalosulasat, hiszen a tlineti kezelések gyors fejlédése ellenére sajnos napjainkban a ritka
betegsegek csupan 6 %-a gyogyithato véglegesen, és ezekben az esetekben mar csak az
egeszsegligyon kivili tobbi agazat képes az érintett csaladok életmindségén javitani, melyek szamara
sokszor uj a ritka kliens fogalom.

A Kozpont a betegek kovetésével, az adatbazisuk épitésével segit a ritka betegségek , |lathatatlansaga”
gondjan. Ugyanis az Europaban alkalmazott BNO-10 rendszerben csupan kb. 500 kilonb6z6 ritka
betegségnek van egyedi kodja, ezért a tobbi sok ezer a statisztikaink és finanszirozasi rendszereink
szamara lathatatlan, akadalyozva az optimalis ellatasszervezést és dontéshozatalt.

Az Er6forras Kozpont képes az agazati forrasok felhasznalasanak hatékonysagat novelni a kliensutak
racionalizalasaval, lecsokkentve a sokszor évtizedes diagnosztikai késedelmet és ezaltal a felesleges,
duplikalt kezelések mennyiséget. Ugyanis a sok felesleges kezelés hatalmas terhet jelent a tarsadalom
szamara, mikozben a ritka betegséggel kiizdbk életét is rendkivil megneheziti.

Jelent6s a csaladok mindennapi terheit csokkentd hatas is, roviditve az ellato
rendszerek labirintusaiban torténd bolyongast, tudaskezelési csomdpontként
novelve a szukséges informaciot, javitva az agazatok kozotti koordinaciot és

biztositva a betegeknek a megfelel6 belépési pontok, kliensutak kivalasztasat.



Az Utveszt6k mesterei: az Eletut koordinatorok
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Az életut koordinatorok képzése

Posztgradualis szakiranyu képzés az ELTE, a SE tobb kara és a RIROSZ egytttmikodésében
megvalositva, Europaban egyedilalld

Széles korbél jelentkezhetnek szakemberek, pl.: szocialis munkas, névér, konduktor,
védond, pszicholdgus, gyogytornasz, betegjogi képviseld, jogi tanacsado, genetikai
tanacsado, pedagogus, gyogypedagodgus stb.

4 felév, 120 kredit, hibrid-oktatas, levelez6 képzés

Gyakorlat-orientalt, modul-rendszer, korszerUl oktatasi mdédszerek (interaktiv,
csoportmunka, learning-by-doing, esettanulmany, projektek)

Agazatkézi, inter- és multidiszciplinaris, participativ oktatd-csapat,

tudasmegosztas a hallgatok kozott

El6zetes tudas beszamitasa, kreditelismereés

A képzést legkozelebb a SE inditja 2027. tavaszan, keresztféléves képzésben.



Az alapok ujraépitése: Diagnosztika es Adatvezérelt Ellatas

1.

Ujsziilottkori sziirés bovitése
(Korai felismeres)

A szlrOpanelek kiterjesztése
innovativ és koltseghatékony
tesztekkel, hogy a kezelés még a
visszafordithatatlan karosodas
elott megkezdodhessen.

2.

3. Nemzeti regiszterek
(Adatvezérelt jovo)

A szigetszert
adatbazisok
0sszekapcsolasa egy
egységes Nemzeti Ritka
Betegség Regiszterre,
EESZT integracioval.

Uj kédolasi rendszer
(Statisztikai lathat6sag)

Az Orpha kodok bevezetése a korhazi informatikaba

(atmenet a BNO-11 felé). Aki kodot kap az megjelenik
a rendszerekben.



A ritka betegségek esetén nem csak a betegek, hanem
a szakmai okoszisztéma is sokszor , lathatatlan”

Megoldas lehet a RIROSZ ,,RIBETER” programija:

e Orszagos interaktiv térkép a ritka betegségek ellatoi
és kutatoi halozatarol

» Szakemberek, intézmények és civil szervezetek
feltérképezése

* Nemzeti és eurdpai kezdeményezésekkel valo
harmonizacio (ERDERA - Nemzeti RB Kutatéi Tiikérhalozat
szervezése, JARDIN - Nemzeti RB ellatoi Referencia Héldzat
Iétrehozésa)

* A Mentbéov Koézpont munkajanak és a 2. RBNT
megvalodsitasanak tamogatasa









Koszonom a figyelmet!
WWW.rirosz.hu, www.bemosz.hu

e-mail: pogany@rirosz.hu
Cim: H-1089, Budapest, Orczy ut 2.
Tel: (36-1) 790-4532, Fax: (36-1) 438-0739
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