AKCIJSKI NACRT VILJEM JULIJAN

za izboljSanje stanja na podroc€ju redkih bolezni v Sloveniji

Ob priloznosti svetovnega dneva redkih bolezni 28. februarja 2019 v Skladu Viljem
Julijan podajamo pobudo za izboljSanje stanja na podroc€ju redkih bolezni v Sloveniji,
predvsem za otroke z redkimi boleznimi. In sicer za to pristojne drzavne institucije
pozivamo, da v najkrajSem mozZnem Casu uresnicijo naslednje postavke:
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. Institucionalizirano povezovanje starsev otrok z redko boleznijo med sebo;.
Zagotovitev ustrezne informiranosti starsSev o vrsti pomoci s strani drzave.

Vzpostavitev nacionalnega registra redkih bolezni.

4. Ustanovitev sluzbe ali urada za redke bolezni na Ministrstvu za zdravje.

5. Ustanovitev drzavnega sklada za redke bolezni, iz katerega bi financirali
diagnostiko, zdravila in ostale oblike zdravljenja redkih bolezni.

o

IzboljSanje obravnave in zdravljenja bolnikov, predvsem otrok z redkimi

boleznimi na naslednji nacin:

Vi.

Vii.

Ustanovitev skupin specialistov za obravnavo otrok z redkimi
boleznimi.

Opredelitev, kateri specialist ali skupina specialistov bolnika/otroka vodi tudi
po odpustu iz bolniSnice.

lzdelava nacérta zdravljenja in/ali oskrbe bolnika/otroka. S tem nacértom
se osebno seznani tudi izbrani osebni zdravnik/pediater.

Otroka s teZko redko boleznijo (predvsem neozdravljivo smrtonosno
boleznijo) na domu redno, 3-4 x na mesec obiskuje izbrani pediater in/ali
patronazna sestra.

Poucitev bolnikov/starSev o moznih zapletih osnovne bolezni ter kako
zmanjsati tveganje za le-te in moznostih prepre€evanja nalezljivih
bolezni (npr. s ceplienje bolnika in/ali njegovih svojcev proti sezonski gripi).

Delovanje strokovnih ekip za paliativno oskrbo, ki nudijo podporo, nego
in oskrbo za otroke, ki imajo neozdravljivo smrtonosno bolezen.

Izobrazevanje in usposabljanje starSev otrok z redko boleznijo za
ustrezno nego in oskrbo otroka.



PodrobnejSa obrazlozitev predlogov akcijskega nacrta Viljem Julijan

1. Institucionalizirano povezovanje starSev otrok z redko boleznijo med seboj.

Zaradi specifiCnosti redkih bolezni (predvsem redkost in obi¢ajno tudi tezka oblika
bolezni) je za starSe otroka z redko boleznijo izrednega pomena to, da lahko stopi v
stik s starsi, ki imajo (ali so imeli) otroka s to boleznijo (ali s podobno boleznijo).

Starsi otroka z redko boleznijo so namrec€ najbolje in iz prve roke seznanjeni s potekom
in znacilnostmi bolezni, s temi informacijami pa lahko drugim starSem, ki se soocajo s
to boleznijo, ogromno pomagajo. BolniSnice bi zato starSem otrok z redkimi boleznimi
zelo pomagale, ¢e bi jim omogocile povezovanje starSev otrok z redkimi boleznimi. Da
bi pri tem ohranile varovanje osebnih podatkov, bi lahko to storile na takSen nacin, da
bi starSe vprasale ali lahko kontaktne podatke posredujejo starSem, ki bi Zeleli z njimi
stopiti v stik.

Iz izkuSenj lahko povemo, da starSi otrok z redkimi boleznimi najveC uporabnih
informacij pridobijo z medsebojno komunikacijo. Izbrani pediatri namre¢ pogosto ne
vedo, kako s takSnimi otroci ravnati in so tudi slabo seznanjeni glede upravi€enosti
bolnika do razli¢nih pripomockov, ki jih lahko prejmejo s strani ZZZS (npr. aspirator,
invalidski vozicki...).

Za povezovanije starSev otrok z redko boleznijo bi bila zelo dobrodosla tudi ustanovitev
nacionalnega registra redkih bolezni.

2. Zagotovitev ustrezne informiranosti starSev o vrsti pomog¢i s strani drzave.

StarSem otrok z redko boleznijo je potrebno zagotoviti ustrezno informiranost ne samo
0 bolezni in njenem poteku, ampak tudi o vrsti pomoci, do katere je otrok in njegova
druzina upravi¢ena s strani drzave.

Ta informiranost bi morala biti zagotovljena s strani Centrov za socialno delo, ki bi
morali biti v stiku z otrokovim zdravnikom, ki bi jih azurno in sproti informiral o otrokovi
bolezni. V Skladu Viljem Julijan namreC ugotavljamo, da starSi otrok z redkimi
boleznimi niso ustrezno seznanjeni in informirani o vrsti pomogi, ki jim pripada s strani
drzave in da so tudi na tem podroc¢ju pogosto prepusceni samim sebi.

3. Vzpostavitev nacionalnega registra redkih bolezni.

Skladno z usmeritvijo EU je bil v Sloveniji leta 2011 sprejet Nacrt dela na podrocju
redkih bolezni v Republiki Sloveniji, v katerem je bila izpostavljena tudi vzpostavitev
nacionalnega registra redkih bolezni. Po naSsem prepriCanju bi vzpostavitev tega
registra pomembno prispevala k izboljSanju oskrbe bolnikov z redkimi boleznimi, (kot
je obrazlozeno v samem Nacrtu dela na podroc¢ju redkih bolezni), dala bi celostno sliko
o Stevilu bolnikov s posamezno z redko boleznijo v na$i drzavi, celovit pregled nad



oskrbo teh otrok in hkrati pa bi mo¢no olajSala tudi povezovanje starSev otrok z redko
boleznijo.

4. Ustanovitev sluzbe ali urada za redke bolezni na Ministrstvu za zdravje.

Ta sluzba oziroma urad bi analiziral in spremljal stanje na podrocju redkih bolezni v
Sloveniji, vodil dolgoro¢no politiko, skrbel za uvajanje izboljSav ter primerov dobrih
praks ter bi bil celostno odgovoren za stanje zdravstvene oskrbe na podroCju redkih
bolezni v Sloveniji. Ustanovitev te institucije bi po nasem prepricanju pomembno
prispevala k izboljSanju stanja na podrocju redkih bolezni v nasi drzavi.

5. Ustanovitev drzavnega sklada za redke bolezni, iz katerega bi financirali
diagnozo, zdravila in zdravljenje redkih bolezni.

Ker redke bolezni s sabo pogosto prinasajo visoke stroSke zdravljenja ter nege bi bilo
nujno potrebno ustanoviti sklad za redke bolezni, ki bi omogocal financiranje
diagnosticiranja, zdravljenja in nege bolnikov z redkimi boleznimi. V skladu si sréno
Zelimo, da bi imeli ti otroci na voljo vso potrebno zdravstveno in medicinsko oskrbo ter
terapije, brez, da bi bilo za to potrebno zbirati zamaske ali organizirati dobrodelne
koncerte, kot se sedaj zelo pogosto dogaja.

6. lzboljSanje obravnave bolnikov, predvsem otrok z redkimi boleznimi na
naslednji na€in:

i.  Ustanovitev skupin specialistov za obravnavo otrok z redkimi boleznimi.

Pomanjkljivosti (pri obravnavi otrok z redkimi boleznimi lahko pripiSemo tudi
temu, da ti otroci niso celostno obravnavani. Zato menimo, da je nujno, da se
ustanovijo skupine za obravnavo otrok z redkimi boleznimi! Specifika teh
obolenj namre€ narekuje, da se v dobrobit teh bolnikov poveze zdravstvena
stroka razli¢nih specialnosti (zdravniki razli¢nih specializacij na terciarni ravni in
pediatri na primarni ravni, fiziatri in fizioterapevti, dietetiki...), saj lahko le tako
pri tako redkih bolezenskih stanjih doseZzemo optimalno obravnavo bolnikov in
s tem poskrbimo za njihovo najboljSo oskrbo.

ii.  Opredelitev, kateri specialist ali skupina specialistov bolnika/otroka vodi
tudi po odpustu iz bolniSnice.

Na Kliniki za pediatrijo v UKC Ljubljana, kjer se otroku v vecini primerov postavi
diagnoza, bi bilo potrebno, da se opredeli kateri specialist ali skupina
specialistov otroka vodi tudi po odpustu iz bolniSnice. |z prakse lahko namrec
opazimo, da so otroci z redkimi boleznimi, predvsem tisti, ki imajo neozdravljivo
smrtonosno bolezen, odpusceni brez predvidenega nadaljnjega spremljanja na
kliniki za pediatrijo.

Verjamemo, da bi s tem starsi in njihovi bolni otroci prejeli podporo, ne samo
strokovno, temvec€ tudi ¢lovesko in moralno (npr. bolnike z rakom onkologi ali
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Vvi.

Viii.

zdravniki, ki zdravijo te bolnike, spremljajo ves cas, tudi, e je bolezen v
terminalni fazi, saj jim je s tem dana Cloveska vrednost in obCutek, da niso v tej
tezki situaciji prepusceni sami sebi).

Izdelava naérta zdravljenja in/ali oskrbe bolnika/otroka. S tem nacrtom se
osebno seznani tudi izbrani osebni zdravnik/pediater.

Potrebno bi bilo, da se ob odpustu iz bolnice naredi naért zdravljenja in/ali
oskrbe otroka. Bistveno se nam zdi, da je o tem osebno seznanjen tudi izbrani
pediater. Pricakovali bi, da se ob odpustu zdravnik na kliniki za pediatrijo, ki je
zadolZen za otroka, poveze z otrokovim izbranim pediatrom in ga seznani o
otrokovem stanju, predvidenem zdravljenju (specificnem in/ali simptomatskem),
pricakovanem poteku bolezni in ukrepih, ki lajSajo bolnikove tezave in Zivljenje
vsej druZzini.

Otroka s tezko redko boleznijo (predvsem neozdravljivo smrtonosno
boleznijo) na domu redno, 3-4 x na mesec obiskuje izbrani pediater in/ali
patronazna sestra.

V podporo starSem bolnega otroka bi bilo potrebno, da bolnika na domu redno,
tj. 3-4 x na mesec obiskuje izbrani pediater in/ali patronazna sestra, ki oceni
otrokovo stanje, preveri ali starSi obvladajo znanja za oskrbo otroka, kot so npr.
otrokova prehrana, razgibavanje, napredovanje na telesni tezi, nega bolnega
otroka... S tem bi starsi pridobili dodatna strokovna znanja za oskrbo otroka,
podporo in tudi ob&utek varnosti, kar bi jim olajSalo tezko situacijo.

Poucitev bolnikov/starSev o moznih zapletih osnovne bolezni ter kako
zmanjsati tveganje za le-te in moznostih preprecevanja nalezljivih bolezni
(npr. s cepljenjem proti sezonski gripi).

Otroci z redkimi boleznimi namre¢ pogosto neupraviceno ne prejmejo niti
bazi¢nega cepljenja.

Delovanje strokovnih ekip za paliativho oskrbo, ki nudijo podporo, nego in
oskrbo za otroke, ki imajo neozdravljivo smrtonosno bolezen.

Paliativne ekipe bi morale biti sestavljanje iz strokovnjakov, ki so ustrezno
izobrazeni in imajo izkusnje s hudo bolnimi v terminalni fazi bolezni. S tem bi
omogocili ¢im boljSo kakovost Zivljenja bolniku in njegovim svojcem. Mesto
delovanja teh ekip bi bil tako pri razreSevanju fiziCnih teZzavah, kot tudi pri
razreSevanju socialnih in psihi¢nih stisk.

Izobrazevanje in usposabljanje starSev otrok z redko boleznijo za
ustrezno nego in oskrbo otroka.

Starsi otrok z redko boleznijo bi morali biti ustrezno izobrazeni in usposobljeni
za nego in oskrbo otroka saj je tovrstna nega pogosto zelo zahtevna in potrebuje
ustrezno znanje ter vescine.
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