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Mi szamit ritka betegségnek?

1 A betegség fogalma

Egy betegség altalanos meghatdrozasa a kovetkezo: a betegség az egészség karosodasa vagy a
szervezet nem megfeleld miikodése. Egy testrész, szerv, vagy rendszer koros allapota, melynek
szamos oka lehet — pld. fert6zés, genetikai hiba, vagy kornyezeti stressz — €s a jelek vagy tiinetek
rendkiviil sok csoportja jellemzi.

Egy paciens magaro6l azt mondja, hogy rendellenességben vagy betegségben szenved. Ebben a
dokumentumban a ,,betegség” szot hasznaljuk.

2 A ritkasag fogalma
2.1. Ritkasagi adatok

»A ritka betegség az amely a lakossag korében ritkdn vagy szorvanyosan fordul el6.” Egy
betegség akkor tekinthetd ritkanak, ha a teljes lakossag csak egy korlatozott szamu egyedénél
jelentkezik. Eurdépaban ez a szam 2.000 lakos esetében 1-nél kisebb. (Eur6pai Bizottsagi - EC
Szabalyzat az un. ,,arva” gyogyaszati termékekrdl). Ez a szam ugy is kifejezhetd, mint 500, ritka
betegségben szenvedd ember 1 millié polgar kozott. Noha az 1 a 2.000-bdl kevésnek tlinhet, ez
az adat 459 milli6 embernél méar nem kevesebb, mint 230.000-et jelent. Fontos megjegyezni azt,
hogy a ritka betegségben szenvedd paciensek szama betegségenként jelentosen eltérd, és a
statisztikaban szerepld legtobb paciensnek még ritkabb betegsége van, amely 100.000 f6bdl csak
egyet vagy még annyit sem ér utol. A legtobb ritka betegség mindossze par ezer, szaz, vagy csak
tucat embernél jelentkezik. Ezek a ,onagyon ritka betegségek” a pacienseket és csaladjaikat
kiilonosen elszigeteltté és sebezhetové teszik. Erdemes megjegyezni, hogy a legtobb rak, a
gyermekrakok mindegyikével egyiitt, ritka betegség.

Az egyes ritka betegségek ritkasaga ellenére mindig meglepd a kozvélemény szdmara annak
megismerése, hogy egy altalanosan elfogadott felmérés szerint az Eurdpai Unid 25 tagallamaban
korilbeliil 30 millidan szenvednek ritka betegségben, ami azt jelenti, hogy a teljes unios lakossag
6-8 %-a ritka betegség aldozata. Ez a szdm annyi, mint Hollandia, Belgium és Luxemburg
lakossaga egyiitt.

Idézet a WHO egy 2004 oktoberi egészségiigyi jelentésébol, amely a gazdatlan betegségekkel
foglalkozik: “Sajnos a rendelkezésre 4ll6 epidemiologiai adatok a legtdbb ritka betegség esetében
nem megfelelok ahhoz, hogy megbizhaté adatokkal lehessen szolgalni az adott ritka betegségben
szenvedok szdmardl. Az ilyen embereket nem tartjadk nyilvan adatbankokban. A legtobb ritka
betegséget az “egyéb endokrin vagy anyagcsere-rendellenesség” kategoridba soroljak, aminek
eredményeképpen néhany kivételtdl eltekintve a ritka betegségben szenveddket nehéz
megbizhatéan regisztralni orszdgos vagy nemzetkozi szinten.” A ritka rakok esetében sok
nyilvantartads nem k6zol olyan adatokat, melyek a ritka rakok adatait tipusokra bontjék le, noha ez
az informacio rendelkezésre allna a sebészeti beavatkozassal eltavolitott szovetek patologiai
vizsgalataval.



Erdemes megjegyezni, hogy statisztikai szempontbél mindegyikiink 6-8 genetikai rendellenesség
hordozoja lehet, melyek nem mindig ugyan, de rendszerint lappangé jellegliek (un. recessziv
oroklédésmenet) az atorokitésiik soran. Ezek a rendellenességek 4altaladban nem jarnak
kovetkezményekkel, de ha két, ugyanazokat a genetikai rendellenességeket hordozd embernek
gyereke sziiletik, akkor a gyermeknél mar jelentkezhetnek a hatasok.

2.2. A ritkasag paradox volta

A fenti adatok azt jelentik, hogy noha “a betegségek ritkak, a ritka betegségben szenveddk mar
sokan vannak”. Ennek kdvetkeztében “ritka betegségben szenvedni nem rendKkiviili”

Az sem rendkiviili, ha valaki ,,kapcsolatba keriil” egy ritka betegséggel, mivel ez valamilyen
modon a paciens egész csaladjara kihat: ebben az értelemben ritka az a csalad, ahol senki nem
keriil kapcsolatba, vagy ahol az 06sok kozott senki nem volt kapcsolatban ritka (vagy
»ismeretlen”, esetleg ,,megmagyarazhatatlan”, ,,furcsa”) betegséggel.

Egy anyatdl hallottuk:

»,Hatéves koraban Samuelnél egy ritka anyagcsere-betegséget allapitottak meg. Majdnem
harom évvel Samuel haldla utin még mindig egy olyan csalad vagyunk, amelyik egyiitt él
egy ritka betegséggel: rajottem, hogy a nalam jelentkezo tiinetek ahhoz kapcsolédnak, én
magam is hordozom a betegséget. A hazassaigom megromlott a gyermek elvesztése altal
kivaltott stressz miatt és a lainyom sem tudott vizsgiazni az iskolaban, mivel meghalt a
testvére, az édesapja pedig elhagyja 6t.”

3. A ritka betegségek eltéro és osszetett jellemzoi

Orvosi szempontbol a ritka betegségeket a rendellenességek €s tiinetek nagy szama és eltérosége
jellemzi. A tiinetek nem csak betegségenként valtoznak, de ugyanazon betegségen beliil is. Sok
rendellenesség esetében ugyanannak a betegségnek az altipusai nagyon eltérdk lehetnek. A
becslések szerint ma 5.000 és 7.000 kozotti a ritka betegségek szama. Ezek a pacienseket testi
¢s mentalis adottsadgaikat, vagy viselkedésiiket ¢és érzékeld képességeiket tekintve befolyasoljak.
Egy adott személynél tobb fogyatékossag is kialakulhat, az ilyen ember a halmozottan
fogyatékos.

A ritka betegségek a sulyossagukat tekintve is erdsen eltérdek, azonban az ilyen betegségben
szenvedok varhato élettartama altalaban jelent6sen csokken. A varhato élettartamra gyakorolt
hatds betegségenként nagyon kiilonbozd; néhany a sziiletésnél okoz halalt, tobb kiilonbozd
zavarokkal jar, vagy az ¢€letet veszélyezteti, mig masok az élet soran végig elviselhetdek, ha kelld
iddben felismerik, és megfelelé modon kezelik dket.

A ritka betegségek 80 %-at genetikai okokra vezetik vissza, ahol egy vagy tobb génnél vagy
kromoszomanal van rendellenesség. Ezek orokolhetdk, esetleg génmutaciok vagy a kromoszo-
mak rendellenessége miatt alakulnak ki. A sziiletések 3-4 %-at befolyasoljak. Mas ritka
betegségeket (bakterialis vagy virusos) fertézések okoznak, esetleg degenerativ, burjanzo, vagy
fejlodési rendellenességet kivaltdo okokat (vegyi anyagok, sugérzés, stb.) kell keresni naluk.
Néhany ritka betegség kialakuldsanal egyiitt jelentkezik a genetikai és a kdrnyezetbeli tényezd. A
legtobbnél azonban még mindig nem ismerjiik a koéroktani mechanizmust, megfeleld korélettani
kutatasok hianyaban.



Az is nagyon eltérd, hogy az elsé tiinetek milyen életkorban jelentkeznek. Szamos ritka
betegség tiinetei mar a sziiletésnél vagy gyermekkorban megnyilvanulnak. Ilyenek lehetnek a
gyerekkori spinalis izomsorvadas, a Recklinghausen-betegség (neurofibromatozis), az elégtelen
csontfejlédés, a Rett-szindroma és a legtobb anyagcsere-betegség, mint példaul a Hurler-,
Hunter-, Sanfilippo-betegségek, a Il-es tipusi mucolipidozis, = Krabble-betegségek, a
kondrodiszplazia. Néhany esetben, mint példaul a Recklinghausen-betegségnél, az elso tiinetek
mar a gyerekkorban észlelhetok, de ez nem zarja ki, hogy az ¢élet késobbi szakaszaban sokkal
sulyosabb tiinetek jelenjenek meg. Mds ritka betegségek, mint példaul a Huntington-betegség, a
gerincveldi, kisagyi mozgaskoordinacids zavarok (ataxia), a Charcot-Marie-Tooth-betegség, az
izomsorvadasos meszesedés, a Kaposi-szarkdbma ¢és a pajzsmirigyrak, a felndttkorban
jelentkeznek. Noha sok betegség gyerekkori tiinetekkel jar, ezek a szimptomak évekig nem
utalnak egy adott ritka betegség jelenlétére.

Arra is ra kell mutatni, hogy viszonylag gyakori allapotok is takarhatnak rejt6zé ritka
betegségeket, autismus (Rett-szindroma, Il-es tipusi Usher-szindroéma, Sotos-féle agyi
megnagyobbodas, Fragilis X, Angelman, a felndttkori Folling-betegség, Sanfilippo-betegség, stb.
esetén), vagy az epilepszia (Shokeir-szindroma, Feigenbaum Bergeron Richardson-szindréma,
Kohlschuter Tonz-szindroma, Dravet-szindroma eléforduldsakor). A régebben klinikaiként leirt
szamos allapot esetében — mint példaul a szellemi elégtelenség, a széliités, autismus vagy
elmebetegség — genetikai okok gyanithatok, vagy ezeket mar le is irtdk. Egy ritka betegséget
val6jaban nagyon sok mas, téves diagnozishoz vezetd koriilmény eltakarhat.

4. Ami a ritka betegségekben kozos
A nagyszadmu kiilonbozoéség ellenére a ritka betegségeknek kozos elemeik is vannak. Ezekben a
{6 jellemzok a kovetkezok:

e A ritka betegségek stlyosak vagy nagyon sulyosak, kronikusak, gyakran elfajulassal
jarok, és sokszor az életet is veszélyeztetik;

o A ritka betegségek 50 %-a mar gyerekkorban megkezdddik;

o Képességek elvesztése: a ritka betegségben szenvedd paciens életének mindsége gyakran
romlik az 6nallosag hianya vagy elvesztése miatt;

e A lelki teher miatt nagyon fajdalmas: a ritka betegségben szenvedd betegek és
csaladtagjaik szenvedését nagyban fokozza a lelki elkeseredettség, a remény hianya, és
hogy nem merithetnek erét a mindennapi életbdl;

o A betegségek gyogyithatatlanok, altalaban nincs hatékony kezelés. Néhany esetben a
tiinetek orvosolhatok az ¢€let mindségének javitasara €s a varhato é€lettartam fokozasa
érdekében;

e A ritka betegségekkel nagyon nehéz egyiitt élni: ennek kezelése sulyos probléma a
csaladok szamara.

5. Néhany hasonlé fogalom oOsszehasonlitasa: ritka betegségek, elhanyagolt betegségek,
gazdatlan betegségek, ,,arva”gyogyszerek

Gyakran lehet olvasni olyan dokumentumokat és kiadvanyokat, amelyekben a ritka betegségek,
az elhanyagolt betegségek, a gazdatlan betegségek €s arva gyogyszerek fogalma nem kellden
tisztazott, vagy a fogalmakat egymassal felcserélhetdként kezelik. Ez a helyzet zavarokat és



bizonytalansadgot okozott azzal kapcsolatban, mire is utalnak valdjaban ezek a fogalmak, és/vagy
mit is takarnak voltaképpen.

5.1 Ritka betegségek

El6észor is, a ritka betegségeket az alacsony el6fordulasi aranyuk (kisebb, mint 1/2.000) és a
heterogenitasuk jellemzi. A vildg barmely részén el6fordulhatnak felndttek és gyerekek esetén is.
Mivel a ritka betegségekben szenvedd paciensek kisebbségben vannak, a kozfigyelem nem
irdnyul rajuk; ezek a betegségek nem jelentenek prioritast élvezd szempontokat a kozegészség-
iigyben, és csak kevés kutatas foglalkozik veliik. Ezeknél a betegségeknél a piac annyira szik,
hogy a gyogyszeripar vonakodik pénzt fektetni az ilyen betegségek kezelésére szolgéld
kutatasokba. Ennek megfeleléen gazdasagi szabalyozdsra van sziikség, olyan nemzeti
Osztonzokre, mint amilyen példaul az EU Orphan Drug Regulation (arva gyogyszerek
szabalyzata) kinal.

5.2 Elhanyagolt betegségek

Az elhanyagolt betegségek olyan gyakori, fert6z0 betegségek, amelyek foként a fejlodd
orszagokban ¢loket tdmadjadk meg. Mivel az iparositott orszagok egészségpolitikdjaban nem
¢lveznek elsddlegességet, ezekkel a betegségekkel kapcsolatban csak kevés kutatast végeznek,
kevés gyogyszert fejlesztenek ki. A gyogyszeripar ,,elhanyagolja” 6ket, mivel a piac nem igér
kell6 profitot. Ezen a téren gazdasagi szabalyozasra és alternativ megkdzelitési formakra van
sziikség annak érdekében, hogy 0sztonzést adjunk a kutatasok és a gyogyszeripar szamara az
olyan betegségekkel szembeni harchoz, melyek a fejlodo orszagokban jellemzoek.

5.3 Gazdatlan betegségek
A gazdatlan betegségek kozott mind az elhanyagolt, mind a ritka fajtdk megtaldlhatok.
,»Gazdatlanok™ a kutatas és a piac szempontjabol, €s az egészségpolitika sem érzi dket sajatjanak.

5.4 Ritka gyégyszerek

Az arva gyogyszerek olyan gyogyaszati készitmények, melyek ritka betegségek felismerésére,
megeldzésére vagy kezelésére szolgalnak. Ezek is a ,,gazdatlan” kategériaba tartoznak, mivel
rendes piaci koriilmények kozott nem éri meg a gyogyszeripar szdmara, hogy csak kevés ember
igényeit kielégitd termékeket fejlesszenek ki és vigyenek piacra. Ez a piac pénziigyi szempontbol
nem lenne életképes egy licenctulajdonos gyartd szamara. A gydgyszergyarak szamara egy arva
gyogyszer piacra vitelét nem fedezné az eladasbdl varhatoé haszon. Ennek hatasara a korméanyok
¢s a ritka betegségben szenvedd paciensek mar tobbszor jelezték, hogy gazdasagi 6sztonzdkre
van sziikség annak érdekében, hogy a gyogyszergyarak kifejlesszék, és piacra vigyék a ritka
betegségekben szenveddk gyodgyitasdhoz sziikséges ,,gazdatlan” gydgyszereket



Elet egy ritka betegséggel: kozos
nehézségek — eltéro sajatossagok

A betegségek sokféleségén tilmenden az ilyenben szenvedd péciensek és csaladtagjaik a
nehézségeknek ugyanazokkal az atfogd problémadival keriilnek szembe, amelyek a betegségek
ritkasagabol erednek. Ezek:

Nem lehet megfelelé diagnézist kapni: az elsé tiinetek megjelenése €s a megfeleld
diagnozis megszerzése kozotti id6 elfogadhatatlanul hosszi és nagyon veszélyes
késlekedéssel jar, éppugy, ahogy a hibas diagndzis nem megfeleld kezelést eredményez:
ez a diagndzis eldtti utveszto;

Az informacié hianya: magardl a betegségrol és arrdl, hogy honnan lehet segitséget
kapni, beleértve a megfeleld szakorvoshoz torténd iranyitas hianyat;
A tudomanyos ismeret hidnya: ennek hatdsira nehéz megtervezni a kezelést,

¢€s gyogyaszati eszkdozokbol — is kevés van;

Tarsadalmi kovetkezmények: a ritka betegség az ¢let minden teriiletére kihat, legyen az
a tanulds, a jovObeni munka megvalasztasa, szabadidé baratokkal, vagy aktiv élet.
Megbélyegzettséghez vezethet, a tarsadalmi kozosségbdl vald kizaradshoz, hatranyos
megkiilonboztetéshez a biztositoknal (egészségbiztositas, utazas, jelzalog), és gyakran a
szakmai lehetdségeket is korlatozza (ha egyaltalan van ilyen);

A megfelel6 egészségiigyi ellatas hianya: nincsen olyan, ami a ritka betegségben
szenveddk esetében sziikséges kiilonbozo teriileteket (fizioterapia, taplalkozés-tudomany,
pszichologia, stb.) egyesiti. A betegek évekig élhetnek bizonytalansagban megfeleld
orvosi figyelem, vagy barmi rehabilitacid nélkiil; kirekesztettek az egészségiigyi ellatd
rendszerbdl, még a diagnoézis felallitdsa utdn is;

A Kevés létezo gyogyszer és kezelés magas ara: a betegség altal jelentett ujabb
koltségek, mind az emberi, mind a technikai segitséget illetden, valamint a szocialis
segélyek és téritések hidnya nagyon megrenditi az érintett csalad anyagi helyzetét. Ennek
kovetkeztében dramaian megnd a megfeleld ellatdshoz jutds hidnya a ritka betegségben
szenveddk esetén.

Igazsagtalansagok a gondoskodasban: az 0j kezelések gyakran nem egyforman allnak a
paciensek rendelkezésére az Eurdpai Unioban, mivel sokaig tart az arak és/vagy a térités
meghatarozasa, a kezeld orvosoknak nincs tapasztalatuk (nem elég orvost vonnak be a
ritka betegségek klinikai vizsgalatdba) és nincsenek egybehangzo javaslatok a kezelést
illetden.

A péciensek és csaladtagjaik szamara az elsé nehézség a diagndzis megszerzése: gyakran szinte
reménytelen kiizdelem. Ezt a kiizdelmet egy kialakul6 vagy elfajulast okozo (degenerativ) ritka
betegség minden 0j stadiumédban meg kell ismételni. Mivel kevésbé ismertek, ez gyakran
veszélyezteti a paciensek ¢€letét, és rendkiviil sok veszteséget is jelent: értelmetlen késlekedések,
tobbszori orvosi konzultaciok, vagy olyan gyodgyszereknek és kezeléseknek a felirasa, amelyek
hatastalanok, vagy kifejezetten artalmasak. Mivel a legtobb ritka betegségrol csak nagyon keveset
lehet tudni, rendszerint késon lehet megszerezni a pontos diagnézist, amikor a pacienst



mar — hdonapokon vagy akar éveken keresztiil — egy masik, gyakoribb betegséggel kezelték.
Gyakran csak a tiinetek egy részét ismerik fel és kezelik.

Az Eurodis egyik felmérése (EurordisCare2)!, amelyik a ritka betegségek késedelmes
felismerésére iranyult, azt mutatta, ki, hogy az Ehlers Danlos szindroma esetén 4 paciensbdl
1 tobb mint harminc évet vart a megfeleld diagnoézisra.

A felmérésbe bevont paciensek 40 %-a téves diagnodzist kapott, miel6tt a megfelelot sikeriilt
felallitani. Ezek koziil:

e 6-bol 1 esetében a téves diagnozis alapjan végeztek sebészeti beavatkozast;
e 10-bél 1 a téves diagnozis alapjan kapott pszichologiai kezelést.

A késedelmes diagnozis kovetkezményei tragikusak:

« Ujabb gyerekek sziiletnek ugyanazzal a betegséggel;

e A csaladtagok nem megfeleld viselkedése, elégtelen timogatasa;

e A péciens egészségi allapota szellemi, lelki és testi szempontbodl is romlik, ami akér halalhoz
is vezethet;

o Az egészségiigyi rendszerbe vetett bizalom elvesztése.

Megfelel6 diagnozis hijan az siirgdsségi osztalyok nincsenek abban a helyzetben, hogy a legjobb
kezelésben részesithessék a pacienseket, pld. migrénként kezeltek egy fejfajast a neurologiai
osztalyon, pedig a fajdalom oka agydaganat volt. Amikor gyerekekrdl van sz6, diagndzis nélkiil a
csalad tagjai kiillonosen hibasnak érzik magukat, mivel a gyermek ,,furcsan viselkedik” és nem
fejlodik rendesen mentalis és pszichomotorikus szempontbol. Egy rendellenes taplalkozasi
viselkedésért, ami gyakran kiséri a ritka betegségeket, gyakran az anyat teszik feleldssé, és ez
blintudatot valt ki az anyadban, a bizonytalansag érzését. A meg nem értés, depresszio,
elszigeteltség ¢és aggodas beéplil a mindennapi életbe azoknal a sziiloknél, akik gyermeke ritka
betegségben szenved. Ez kivaltképpen a megfeleld diagnozis felallitasa eldtt jellemzo.

Mindegy, hogy gyermekrdl vagy felnéttrél van sz6, a ritka betegségben szenvedd egész
csaladjara kihat a szeretett rokon betegsége, és a csalad elszigetelddik: lelkileg, tarsadalmi
szempontbol, kulturdlisan €s gazdasagi téren egyarant sebezhetdk lesznek. Sok esetben a ritka
betegséggel sziileté gyermek a sziilok valasat okozza.

Egy masik kritikus pillanat a ritka betegségben szenvedd pdaciensek szamara a diagnozis
megismerése: az utols6 tiz év soran elért fejlodés ellenére a ritka betegségeket feltarod
diagnozisokat gyakran rosszul ismertetik a sziilokkel, még a fejlettebb orszagokban is (nincs un.
»-megmondasi protokoll”). A betegek és csaladtagjaik panaszkodnak az érzéketlen és kelld
tajékoztatast mell6z6 modra, ahogy kozlik veliik a tényeket. Ez a probléma gyakori azoknal az
egészségligyi dolgozoknal, akiket nem képeznek ki arra, hogyan kell megfelelé formaban kdzolni
a betegekkel, mi a bajuk.

A betegek legalabb 50 %-a sérelmezte a diagnozis kozlésének elfogadhatatlan modjat. Annak
érdekében, hogy ne kelljen szemtdl szemben megmondaniuk az igazsagot, az orvosok a lesujto
kérmeghatarozast gyakran telefonon vagy irasban kozlik — magyarazattal vagy anélkiil —, vagy
esetleg a korhdz folyosojan allva. Ha a szakembereket kiképeznék a tények feltarasanak
megfeleld modjara, akkor el lehetne keriilni a mar igy is szorongo6 betegeknek és csaladtagjainak

! Tovébbi informaci6 az EurordisCare 2 felmérésrdl a kivetkezd web-oldalakon: http://www.eurordis.org és
http://www.rare-luxembourg2005.org




ezt az Ujabb ¢és sziikségtelen fajdalmat. Az egészségiigyi dolgozok képzésénél nagyon fontos
oktatasi elem még az is, hogyan lehet ,,finoman kdzolni” a rossz hireket.

Egy apatol hallottuk:

»Amikor visszamentem a korhazba az egyéves gyermekemért, akin tobb déran at tarto
vizsgalatokat végeztek, izgatottan megkérdeztem az egyik orvost, mi baja a kisbabamnak.
Az orvos szinte ram sem pillantott, csak futtaban vetette oda: - Az 6n helyében mar
hagynam a csudaba ezt a gyereket, és gondoskodnék egy masikrol.”

Akérmilyen is a diagnozis kozlésének modja, egy ritka betegség megjelenése mindig azt jelenti,
hogy az élet felborul. Annak érdekében, hogy az ilyen péciens és a csaladtagjaik konnyebben
szembe tudjanak nézni a rajuk vard megprobaltatasokkal, nagy sziikség van a lelki tAmogatasra.
Minden sziild tudja, mennyi izgalommal és reménnyel jar, ha gyermekiink van. Az azonban mar
elmagyarazhatatlan, mit jelent egy ritka betegség kimutatasa nalunk vagy a gyermekiinknél.

Sziilok mondtak:

»Minden sziilo aggodik gyermeke jovojéért. Ha a gyermek szemmel lathatéan és
tobbszorosen fogyatékos, akkor ezek az aggodalmak nagyon masok, és hatalmas méreteket
oltenek. A jovo olyan elszomoritd, hogy a csaladok gyakran csak az adott napnak élnek,
mivel a jovore gondolni tulsagosan fajdalmas.”

Egy visszaemlékezés:

Amikor Jake-nél kimutattak a majnak ezt a komoly, és az életet veszélyezteto anyagcsere-
betegségét, a jovovel kapcsolatos reményeink és almaink mind szertefoszlottak. Amikor
megsziiletik az elsé fiunk, arrol Almodunk, hogy hires sportolé lesz vagy talan orvos. Ezeket
az almokat ujak valtottak fel, hogy esetleg haza tudjuk 6t vinni a korhazbdl és elég sokaig él
ahhoz, hogy ki tudja mondani, ,,apa” és ,,anya”.

Természetesen a jelenleg rendelkezésre 4ll6 ismeretek szintje erdsen eltérd a ,ritka” és ,,nagyon
ritka” betegségek esetén. Az, hogy mennyit tudunk egy ritka betegségrol, befolydsolja a
felismeréshez sziikséges idot és az igénybe vehetd egészségligyi €és szocidlis szolgaltatasok
mindségét is. Annak megitélése, hogy a paciensek miképp vélekednek a jovdjiikrdl, jobban
kapcsolodik a kapott egészségiigyi gondoskodds mindségéhez, mint a betegség vagy a
betegséghez kapcsolodd fogyatékossagok sulyossaganak mértékéhez. Mivel az egészségligyi
szakemberek ismerete korlatozott, az altalanos gydgyaszati ellatas mindsége altalaban egyaltalan
nem megfeleld. A hatékony kezelés hidnya visszavezethetd oda, hogy nagyon kevés kutatéast
végeznek, és gazdasagi OsztonzOk nélkiil nem éri meg csak kevés ember szdmadra kifejleszteni
orvossagokat. Azt azonban ki kell emelni, hogy tobb ritka betegség generaciokon at o6roklodik,
¢s igy az elleniik folytatott harcra koltott pénz késobb nagyon jo befektetésnek bizonyulhat.



Kiuzdelem az elfogadaseért

1. A ritka betegségek 1étezése realitas

Alapvetden fontos annak a felismerése, hogy a ritka betegségek barmikor barmely csalddban
eléfordulhatnak.. Ez nem ,,valami olyan borzalom, ami csak mésokkal torténhet meg”. Ez egy
szOrnyl valosag, és barkivel megtorténhet sziiléskor vagy az élet tovabbi szakaszaban.

Valo6jaban a ,ritka betegség” megjelolés csak a ritkasag fogalmara mutat ra a kdzel 7000, az
¢letet veszélyeztetd és megnehezitd allapot komplex és dsszetett kavalkadjabol. A pusztan csak a
csak a ritkasagot kiemeld megnevezés azonnal egy megnyugtaté tavolsagra viszi azokat ,a
szerencsétleneket, akikkel valami borzalmas tortént”, a polgarok dontd tobbségétdl, akik az
eléfordulasi esetek alacsony szazaléka miatt védettnek érzik magukat. Ha ezeket a betegségeket
hivatalosan tigy hivnank, hogy ,,borzalmas betegségek, melyek lassan megdlik a gyermekét —
vagy Ont, mikézben egyediil marad”, ami inkabb tiikrozi a valésagot, a kozvélemény is jobban
odafigyelne a kozvetleniil érintett mintegy 30 milli6 emberre.

Szerencsére, €s foleg a paciensek, és az ongondoskodd szervezetek faradhatatlan munkéjanak
koszonhetéen a helyzet lassan valtozik. Egész mostandig a kozegészségiigyi hatosagok és
dontéshozok egyaltalan nem foglalkoztak a ritka betegségekkel. Napjainkban, noha az ismert
ritka betegségek szadma még mindig nagyon kicsi, a kozfigyelem bizonyos élénkiilését
tapasztalhatjuk, minek eredményeképpen a hatdsagok is tesznek intézkedéseket. Amennyiben
van egyszerl és hatékony megel6zo kezelés egy ritka betegségre, ilyen esetben még sziiréseket is
végeznek az egészségpolitika részeként. Ez azonban nem elegendd, €s a hatosagoknak fel kellene
ismerniiik, hogy a ritka betegségekkel kiemelten kellene foglalkozni, és hatékonyan tdmogatni
kell az ilyen pacienseket és csaladtagjaikat. Tudjuk jol, a legtobb ilyen betegség érzékszervi,
mozgasi, szellemi és testi karosoddsokkal is jar. Ezeket a nehézségeket hatékonyan Ilehet
csokkenteni a megfelel6 kozosségi eljarasmod megvaldsitasaval.

Ahogy a gazdatlan betegségekrdl szolo WHO jelentésben (Elsddleges fontossagu gyogyszerek
Eurdpa és a vildg szamara) is megfogalmaztak, ,,annak ellenére, hogy az elmult évtizedekben a
lakossag veszélyérzete €s a kozfigyelem l1ényegesen nott a ritka betegségekkel kapcsolatban, még
mindig sok a hidnyossag az ilyen betegségek kezelésének fejlodését illetéen. A politikai
dontéshozoknak fel kell ismerniiik, hogy az Eurdépai Undban koriilbeliil 30 millié ember szamara
a ritka betegség kritikus egészségiigyi kérdés.

A ritka betegségek tarsadalmi vetiileteirdl és kihatasairol sem szabd elfeledkezni: helyi alapon
kell megszervezni a teriileti és pénziigyi szolgaltatasokat a csaladok és paciensek tdmogatasara —
ilyenek a nappali gondozas, pihendkozpontok, siirgdsségi szolgalatok, szocialis és rehabilitacids
kozpontok, nyari taborok, oktatasi szolgaltatasok és szakképzés. Amikor egy ritka betegségben
szenvedo paciens gondozoja vagy sziil6je eltiinik, ez olyan problémat jelent (a ,,mi lesz utanunk”
probléma), amit nem csak meg kell oldani, de az orszagos €s eurdpai dontéshozok figyelmét is fel
kell hivni ra. Ertékelni kell a téren eddig szerzett tapasztalatokat, megfeleld szervezési és
iranyitdsi modelleket kell megalkotni. Ki kell emelni, hogy a szocialis szolgaltatasokkal
kapcsolatos kihivasok és problémak a ritka betegségben szenvedd pacienseket egész életiik soran
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végigkisérik, és olyan fontosakka valnak, hogy mellettiikk a gyogyaszati és egészségligyi elemek
masodlagossa valnak.

2. A kozfigyelem felkeltésének fontossaga és igény a megfeleld eljarasmodokra

Ma mar jobban értjiik annak okait, hogy miért nem foglalkoztak ilyen sokaig a ritka beteg-
ségekkel. Az egyértelmii, hogy nem lehet mindegyikre orszadgos egészségpolitikat kidolgozni,
azonban egy atfogd6 — nem elaprozott és részekre bontott — megkozelités j6 megoldasokat
eredményezhet. A ritka betegségek atfogdé megkozelitése révén egy adott ritka betegségben
szenvedd paciens elkeriilheti a kirekesztettséget. A megfeleld egészségiigyi politika szamos
teriileten — tudomdanyos és gyogyaszati kutatasok, iparpolitika, gyogyszerészeti kutatds ¢és
fejlesztés, az érintett felek tajékoztatasa és képzése, szocialis gondoskodas és segélyek, korhazi és
otthoni kezelés — kialakithat6. A klinikai kutatasok tdmogatasa érdekében a klinikai kisérletekhez
biztositott anyagi er6forrasokat orszagos vagy europai intézkedésekkel kellene eldteremteni. Az
egészségligyl szakemberek ¢és dontéshozok nincsenek abban a helyzetben, hogy a
hagyomanyosan alkalmazott megoldasokat és fontossagi besorolasokat haszndljdk ebben az
esetben is. Ezek nem érvényesek a ritka betegségekre, és etikai szempontbdl sem lennének
helyesek.

A tudomanyos kutatds teriiletén hihetetleniil nagy igény van a jobb nemzetkozi
egyiittmiikodésre. A jelenlegi kutatasok még mindig elaprozottak, az egyes kutatdlaboratori-
umokban végzett tevékenységek kozott kevés a koordinacid. A ritka betegségek esetében az
anyagi er6forrdsok meglehetdsen korlatozottak és a betegek szama alacsony, igy a koordinacio
hidnya kiilondsen nagymértékben gatolja a ritka betegségekrdl meglévd tudasanyag boviilését.
Egy ilyen helyzetben a sziikségteleniil duplan végzett kutatdsok kérdése fontos erkolcsi
aggalyokat vet fel.

Az ilyen betegségekrdl sem tudomanyos, sem gyogyaszati ismeret nincs elegendd. Mikdzben a
tudomanyos publikéaciok szama folyamatosan emelkedik — kiilondsen az 01j szindromakat leiroké
—, 1000-nél is kevesebb betegség részesiil a tudoméanyos ismeretek elonyeibdl, és ezek is a
»leggyakoribbak”. A tudomanyos ismeretek megszerzése és terjesztése a legfontosabb alap a
betegségek azonositasahoz, és ami nagyon fontos, az Uj diagnosztikai €és kezelési eljarasok
kidolgozasahoz is.

A torténelem azt mutatja, hogy az évszdzadok soran Osszegyiijtott altalanos orvosi ismeretek
jelentds része a ritka betegségek kutatasaval kezdddott. Egy ritka betegség modellje segitett a
gyakoribb betegségek jobb megértésében. Ugyanilyen modon 0j gydgyaszati technikakat is ki
lehetett dolgozni. Példaul a génterapia kutatasat olyan ritka betegségeken végzik, mint példaul a
X kromoszémahoz kapcsolt stlyos kombinalt immunhidny, a cisztikus fibrosis, a Gaucher-kor és
a vérzékenység.

Mivel az orvosok, kutatd tudosok és politikusok figyelme konnyen atsiklik felettiik, csak azok a
ritka betegségek részesiilhetnek a széles korben végzett kutatdsok eredményeibdl és/vagy a
gybdgyaszatra forditott pénzbdl, amelyek kivaltottdk a kozfigyelmet. Az ilyen figyelemfelkeltést
leginkabb betegek csoportjai és szervezetei végezték, és ezekben az esetekben a betegség
kezelésénél is haladast sikeriilt elérni. A tudas alapjat a paciensek, a csaladtagjaik és az
egészségiigyi dolgozok — orvosok, tuddsok €és gondozok — egyiitt teremtik meg.
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A svéd Agrenska Kozpontbol paciensek és csaladtagjaik vettek részt egy ,,Csaladi
program”-ban. Néhanyuk reakcidja:

e Végre valodi képet kaptunk gyermekeink fogyatékossagarol;
e Most ,,normalisnak” érezziik magunkat;
e A tapasztalatcsere legalabb annyira fontos, mint a megfeleld szakismeret.

3 Igény a jo egészségiigyi rendszerekre és professzionalis gondoskodasra

Az elsé tlinetek megjelenése utdn megkezdddik a harc a megfeleld diagndzis megszerzéséért, ami
évekig is eltarthat. Ezt kovetden kezdhetik a paciensek és csalddtagjaik a kiizdelmet, hogy
meghallgassak oket, tajékoztatast kapjanak, és a megfeleld egészségiigyi szervezetekhez kiildjék
Oket, ahol vannak ilyenek, hogy a legjobb kezelésben részesiilhessenek. A diagndzis utdan a
betegek ¢és csaladtagjaik nagyon gyakran nem megfelelo egészségiigyi és szocialis
gondoskodast tapasztalnak.

A ritka betegségek legtobbje esetében nincsenek bevalt klinikai gyakorlatok. Ha vannak is, még
nem terjedtek el mindeniitt: nincsen minden egészségligyi szakembernek megfeleld képzettsége,
az Eurdpai Unid nem minden tagorszaga vette at és adta at a bevalt gyakorlatokat. Mindezeken
tul az orvosi szakteriiletek elkiiloniilése is korlatot jelent a ritka betegségben szenvedd péaciensek
atfogo6 gyogyitasaban.

A csalddok és az egészségiigyi dolgozok gyakran panaszkodnak arra, hogy milyen nehéz
megtenni a szocialis segélyekhez sziikséges adminisztracios 1épéseket. Jelentds kiilonbségek
vannak az orszagok, de még egyazon orszag régioi kozott is a pénziigyi segélyek elosztasanal, a
jovedelemtamogatas megitélésénél és a korhazi koltségek téritésénél. Europaban a kezelési
koltségek altalaban magasabbak, mint mas betegségek esetében, mivel ezek a betegségek ritkak
¢és kevesebb helyen végzik a kezelést. Az esetek legnagyobb részében kizardlag a csaladok
viselik ezeknek a koltségeknek a legnagyobb részét, ami tovabb noveli a kiilonbséget a ritka
betegségben szenvedd gazdagok és szegények kozott. A szakrendelOkbe vald utazas sok idot
(kies6 munkaiddt) és pénzt igényel. Ehhez még az izgalom is hozzdjarul, mivel rendszerint a
sziilok kozil csak az egyik utazhat, a masiknak a tobbi gyerekre kell vigyaznia, vagy dolgoznia
kell.

Azt is ki kell emelni, hogy ha egy gyerek ritka betegségben szenved, abban a csaladban az egyik
sziilo — altalaban az anya — legtobbszor vagy teljesen abbahagyja, vagy jelentdsen csokkenti a
munkahelyen, fizetésért végzett munkat. Ennek hatasara, mikozben a koltségek elképeszto
mértékben nének, a bevételek jelentésen csokkennek. Ha egy felnétt paciens tud is dolgozni, a
munkaidét gy kell megvalasztani, hogy el tudjon menni a sziikséges vizsgalatokra és
kezelésekre. Az anyagiakat illetéen még sok a teendd annak érdekében, hogy a fogyatékos és
egészséges polgarok egyenld elbanast kapjanak. Altaldnosan elfogadott, hogy a csokkent képes-
ségbol fogyatékossag lesz akkor, ha a kornyezet nem veszi figyelembe, hogy a csokkent
képességli emberek masképp tudnak részt venni a tarsadalmi életben. A csokkent képesség az
¢letlink része. A fogyatékossag kiils6 okok hatasara alakul ki.

Néhany ritka betegséghez, mint példaul az 6rdkletes mediterran-laz, a fragilis X-szindroma és a
cisztikus fibrosis, par orszagban mar vannak bevalt gyakorlatok, orvosi, szocialis és oktatési
programok, vagy tobbé-kevésbé jol iranyitott szlirdprogramok is léteznek.
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Ha a sziilés eldtti és tiinetmentes id0szakban végzett sziirés korai és hatékony orvosi beavatkozast
tesz lehetéve, akkor ezt el kell végezni, mivel jelentés mértékben javithatja az €let mindségét, €s
novelheti az ¢élettartamot. Mihelyt vannak egyszeri és megbizhatd vizsgalatok és hatékony
kezelési modok, mas sziirési programokat is meg kell valositani az altalanos egészségligyi
gyakorlatban. Az elérejelzésben és kezelésben elért elérehaladasok 0j kérdéseket vetnek fel azzal
kapcsolatban, hogy a sziirést altalanosan, vagy csak bizonyos csoportoknal kell-e végezni.

Elszigetelés helyett batoritas

A tudomany és a kezelés terén elért haladas természetesen nagy reményeket ébreszt, és jelentds
valtozasok varhatok téle. Jelenleg azonban a ritka betegségekre iranyuld kutatasi programok nem
elegendok; a kisszdmu beteg szamdara csak nagyon korlatozott mértékben fejlesztenek ki 1j
gyogyszereket, ¢s a megfeleld, nem gyogyszeres egészséggondozas is hianyzik.

A kezelések és a gondoskodds altalanos hianyan talmenden a pacienseket koriilvevd lelki iir
kiilonosen fajdalmas a betegeknek is és a sziil6knek is. Ilyenkor nemcsak hogy megtamadja 6ket
— a gyermekiiket vagy egy csaladtagjukat — egy olyan betegség, amelyr6l alig tudnak valamit, de
még olyan helyzetbe is keriilnek, hogy senki nem érti meg a naponta — betegként vagy beteg
gyermek sziildjeként — rajuk zuduld gondokat. Pusztan azt a sz6t hallani, hogy ,,megértelek”,
vagy lehetdséget kapni a napi tapasztalatok és tanacsok egymas kozti megosztasara, hatalmas
segitséget jelenthet. Néha talan még nevetni is lehet egyiitt a fajdalmas valésagon annak
érdekében, hogy kiengedjiink egy keveset a benniinket szoritd szornyli nyomasbol, de nagyon
fontos, hogy ez a ,biztonsagi szelep” csak akkor hasznélhatd, ha teljes megértést tapasztalunk,
biztonsagban érezziik magunkat, és nem kell birdlattdl tartanunk. Erre az okra vezethetd vissza
az, hogy a betegek ¢s a sziilok ,,onmagukat segité csoportokat” alakitottak ki. Sokat segithetnek
azok a szervezetek, melyekben a betegek elektronikus uton tartjak egymassal és a gondozokkal a
kapcsolatot, ¢és igy konnyebben megbirkozhatnak a foldrajzi és tarsadalmi elszigeteltség
problémaival, vagy a betegség ritkasagabol adodo nehézségekkel.

Annak kovetkeztében, hogy a betegségekrdl nincs elég tudomanyos ismeret, és a paciensek
szocialisan is elszigetelodnek, a ritka betegségben szenveddk és csaladtagjaik aktivabbak, mint a
gyakori betegségben szenveddk, mivel az érintettek gyakran legalabb annyit — vagy esetleg
tobbet — tudnak az 6ket sjté csapasrol, mint a gyotrelmeik enyhitésére hivatott egészségligyi
dolgozok.

A ritka betegségben szenveddket és sziileiket tomoritd egyesiiletek annak révén jottek 1étre, hogy
a paciensek ¢€s csaladtagjaik gyakran teljesen elszigetelodnek, kirekesztodnek az egészséggondo-
z6 rendszerekbdl, igy ennek hatdsara maguknak kell foglalkozniuk a sajat betegségiikkel. Mivel
az ilyen betegségekrdl csak kevés informacid all rendelkezésre, az egészségiigyi hatosdgok ¢€s a
gyogyszeripari kutatok sem foglalkoznak veliik eleget, ezrért a paciensek és a sziilok maguk
hoztak létre szervezeteket. Ezek a szervezetek arra torekszenek, hogy Osszegytjtsék,
gazdagitsak ¢€s terjesszék a csekély szamu, rendelkezésre allo informaciot a betegségiikrol,
valamint hogy hallassak a paciensek és a sziilok hangjat. A fellépésiik eredményeként mar
tapasztalhatok bizonyos eredmények az egészségiigyi gondoskodas és a kezelés terén, a
kozfigyelem is jobban rairdnyul a ritka betegségekre. Néhany esetben a betegek 4ltal 1étrehozott
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szervezetek még pénziigyi alapokat is létre tudtak hozni olyan kutatasi tevékenységek
tamogatasara, amelyeket egyébként nem lehetne elvégezni.

Végkovetkeztetés

» A ritka betegségben szenvedd paciens az egészségiigyi rendszerek mostohagyereke,
gyakran megfelelé diagndzist vagy kezelést sem kap, nem végeznek az érdekében kutata-
sokat: ezért sok reményre sincs oka.

> A nehézségek kozepette fontos kiemelni, hogy valami hasznosat mindig lehet tenni,
még a rendelkezésre allo igen kevés, de ndovekvd mértékii informécio birtokdban is: az
egészségiigyi tovabbképzések ¢és rehabilitacids programok, a ritka gyoégyszerek
kifejlesztése, a fizikoterapia és a taplalkozastudomany terén elért haladas bizakodasra ad
okot. Hatékonyabban Iehet enyhiteni a fajdalmakat, jobb kezelési modok allnak
rendelkezésre, ki lehet cserélni a tapasztalatokat, ezért az orszagos egészségiigyi
rendszerek sokkal tobbet érhetnek el annak érdekében, hogy javulhasson a ritka
betegségben szenveddk életének mindsége, €s az ilyen paciensek tovabb is élhessenek.

» Az Europai Unié néhany tagallamaban mar orszagos szinten is foglalkoznak a ritka
betegségekkel. Ilyen orszagok Dania, Franciaorszag, Olaszorszdg, Svédorszag,
Spanyolorszag és az Egyesiilt Kiralysag.

» Az Eurdpai Uni6 szintjén a ritka gyogyaszati termékekre vonatkozé szabalyzat mellett
olyan ismeretkozpontok is megjelennek, melyekben nagy tapasztalatokkal rendelkezd
dolgozdk foglalkoznak a problémak lekiizdésével. Ezekre egyre inkdbb rairanyul a
kozfigyelem, €s nemzetkdzi szinten lehet intézkedéseket hozni. Az ismeretkdzpontok
munkaja iranyulhat egy adott ritka betegségre, vagy a ritka betegségben szenveddk egy
csoportjara. Az egészségiigyi szakemberek mar létez6 és boviild halozata, vagy a
laboratoriumok kozotti, még embrionalis allapotban 1évo egyiittmiikodés azt bizonyitja,
hogy mar vannak kovetendd gyakorlatok, még akkor is, ha ezek szdma kevés. Ezeket
széles korben terjeszteni kell. Tovabbra is nagy eréfeszitést igényel a kutatas 0sztonzése a
mar meglévé ismeretek bdvitése érdekében, mivel a jelenleg rendelkezésre allo tudas
messze nem elegendd a ritka betegségek altal jelentett problémak lekiizdésére.
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Mi az EURORDIS?

A Ritka Betegségek Europai Szervezete (EURORDIS) 24 kilénb6z6 orszag tébb mint 200 ilyen
szervezetét képviseli, és tdbb mint 1000 ritka betegséggel foglalkozik. Ennek eredményeként az egész
Eurdpaban é16 30 millié, ritka betegség altal sujtott beteg szécsdve.

Az EURORDIS nem hatdsagi szervezet. Betegek és olyan egyének hoztak létre, akik a ritka betegségek
terén fejtenek ki aktiv tevékenységet, és akik elkotelezettek annak érdekében, hogy Eurépa minden ritka
betegségben szenved® paciensének jobb legyen az élete. A tagjaik tdmogatjak, a francia lzomsor-
vadasosak Szervezete, az Eurdpa Bizottsag, néhany alapitvany és az egészségligyi ipar. Az EURORDIS
1997-ben jott Iétre. Tovabbi informacidk a szervezetrdl és a ritka betegségekrdl a kovetkezd internetes
cimen: http://www.eurordis.org
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