E Ministerstvo zdravotnictva SR

HODNOTIACA SPRAVA

o plneni aktivit vyplyvajucich z akéného planu Niarodného programu zdravotnej starostlivosti o pacientov
so zriedkavymi chorobami do roku 2030 za kalendarny rok 2024
uloha B.2. uznesenia vlady SR €. 247 zo diia 12. 05. 2021
(informativny charakter)

Ak¢ény pléan (priloha €. 1) bol koncipovany na baze 9 zakladnych priorit. Vychadza z Narodného
programu zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030.

Realizované aktivity Akéného planu s Serpanim finanénych prostriedkov za rok 2024:

V roku 2024 neboli plnené ziadne ulohy z Akéného planu s Cerpanim finanénych prostriedkov
nakol’ko neboli Ziadne finanéné prostriedky na plnenie Akéného planu alokované.

Realizované aktivity Akéného pldnu bez finanénej podpory za rok 2024

tiloha & 1.1.3.: . Informacna platforma o problematike ZCH — online newsletter o aktivitach
Vv oblasti zriedkavych chorob.

V roku 2024 stdle neboli upravené/aktualizované vsetky adresy (843) a tak nie je mozné
newsletter zasielat' na aktualizacii adries sa pracuje.

tiloha ¢ 2.2.1: Slovenska konferencia o zriedkavych chorobach 2024

V diloch 14.-15.11.2024 sa pod zastitou Slovenskej lekarskej komory konala 13. Slovenska
konferencia o zriedkavych chorobach, na ktorej aktivne participovali zastupcovia Komisie
MZSR pre zriedkavé choroby. Organizac¢ne konferenciu zabezpecila spolo¢nost’ SOLEN, s.r.0.
za podpory partnerov konferencie.

Program konferencie je dostupny na: https://www.solen.sk/sk/podujatia/13-slovenska-
konferencia-o-zriedkavych-chorobach .

tiloha ¢. 2.2.2: Podpora implementdcie vzdelavania v oblasti ZCH - Vyhodnotenie skiisenosti
s vyucbou volitelnych predmetov ,, Patologia ZCH a Farmakologia ZCH* zavedenych do
vyucby v akademickom roku 2020/2021 na Farmaceutickej fakulte UK Bratislava. Analyticka
sprava o vysledkoch vzdelavania.

Oba vyucbové predmety boli implementované do curricula vzdeldvania na Farmaceuticke;j
fakulte UK v Bratislave ako povinne volitelné predmety, s ozna¢enim spdjame teoriu s praxou.
Vzhl'adom na personalne obmedzenia kazdy z predmetov si kazdorocne mdze zapisat’ iba 20
$tudentov — buducich farmaceutov, tak tomu bolo aj v roku 2024. Studenti ziskali o absolvovani
predmetu certifikaty. Sylaby predmetov su prilohou spravy, v pripade potreby budu poskytnuté.
Podmienkou pre absolvovanie predmetu Patologia ZCH je preklad ¢lanku z anglickej
encyklopédie ZCH - Eurdpsky informacny portal o zriedkavych chorobach a liekoch pre
zriedkavé choroby (The reference portal for information on rare diseases and orphan drugs,
d’alej ako ,,Orphnet™) ako aj napisanie ¢lanku pre verejnost’ o danej zriedkavej chorobe.


https://www.solen.sk/sk/podujatia/13-slovenska-konferencia-o-zriedkavych-chorobach
https://www.solen.sk/sk/podujatia/13-slovenska-konferencia-o-zriedkavych-chorobach

Prehl'ad ¢lankov je postupne zverejiovany na stranke https://sazch.sk/spajame-teoriu-s-
praxou/. Clanky Orphanet st posielané slovenskému zastupcovi v Orphanet MUDr. Gabike
Hrckovej. Pre absolvovanie predmetu Farmakologia ZCH Studenti publikuji prispevky v
Casopise slovenskej Lekarnickej komory o vybranych orphan liekoch.

Projekt je podporeny grantom KEGA 089UK - 4/2021 na obdobie 3 rokov (2020 — 2023). Toto
financovanie v decembri 2023 skoncilo. Predmety sa stali integralnou sucast'ou vzdelavania
slovenskych Studentov farmacie na FaF UK.

uloha ¢ 3.1.1: Zverejnenie zoznamu pracovisk zapojenych ako pridruzeny alebo plny clen v
ERN na stranke MZ SR. RieSenie vysledkov a zavizkov z auditu EK a odstranovanie barier,
podpora digitalizacie, akademického vyskumu, a spoluprace s pacientskymi organizdaciami.
Na stranke MZ SR pribudol link oh'adom ohl'adom eur6pskej referencnej siete (European
Reference Networks, d’alej ako ,,ERN®), kde si nasledne v Casti overview zaujemcovia mozu
stiahnut’ detailnejSie informdcie o zapojeni do jednotlivych ERN, podl'a zamerania siete resp.
podl’a krajiny https://health.gov.sk/?zriedkave-choroby-ern .

tiloha ¢ 3.1.2: Zverejnenie informdcie (na webe MZ SR) o spusteni vyzvy o zaradenie
poskytovatela zdravotnej starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre ZCH MZ podla
plnenia kritérii a postupu na vyhodnocovanie ziadosti o zaradenie poskytovatela zdravotnej
starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike
uverejnenych v Metodickom postupe (aktualizacia 1. 4. 2018) Komisie Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases —RD) z 18. novembra
2015.

Informacia nebola zverejnend, nakolko vyzva sa nepripravovala, neboli na fiu pridelené
finan¢né prostriedky.

tiloha ¢ 3.1.3:Nasledné rozsirenie zoznamu pracovisk pre ZCH na zaklade vysledkov vyzvy o
zaradenie poskytovatela zdravotnej starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre ZCH
MZ a plnenia kritérii postupu na vyhodnocovanie zZiadosti o zaradenie poskytovatela zdravotnej
starostlivosti do Narodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike
uverejnenych v Metodickom postupe (aktualizacia 1. 4. 2018) Komisie Ministerstva
zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases —RD) z 18. novembra
2015.

Zoznam pracovisk pre zriedkavé choroby sa nerozsiroval, nakol'’ko neboli podporované ani tie
ktoré aktualne st jeho su¢astou. Podobne v EU sa aktudlne nepripravuje rozsirenie ERN 0 nové
pracoviska.

uloha ¢ 3.1.4: . Verejna vyzva na predkladanie Ziadosti o poskytnutie dotacie MZ SR na
podporu zdravia pacientov so zriedkavymi chorobami v Slovenskej republike pre pracoviska
zaradené v Narodnom zozname pracovisk pre zriedkavé choroby.

Vyzva nebola zverejnend, nakol’ko na fiu neboli pridelené finan¢né prostriedky.

tiloha ¢ 3.1.5: Definovat' postavenie pracovisk aktiviych v ERN v systéme poskytovanej
zdravotnej starostlivosti, ucast pracovisk pre ZCH a expertiznych pracovisk na OPS MZ SR,
definujucich stratifikaciu nemocnic v zmysle zdakona SR o reforme nemocnic v SR s cielom
zabezpecit Specializovanu starostlivost pre pacientov so ZCH.

Vzhl'adom na personalne fluktuacie nebolo mozné pracovat’ na rieSeni tlohy.


https://health.gov.sk/?zriedkave-choroby-ern

Uloha ¢islo 3.2.1: Vypracovanie odborného usmernenia pre odbor lekdrskej genetiky k
pouzivaniu NGS, indikovaniu panelového sekvenovania génov, celoexomového a
celogendmového sekvenovania v klinickej praxi Standardny diagnosticko-terapeuticky postup.
Vznikol nasledovny Standardny diagnosticko-terapeuticky postup Odpora¢ania Slovenskej
spoloCnosti lekarskej genetiky (SSLG) Slovenskej lekarskej spoloc¢nosti (SLS) pre
implementaciu masivneho paralelného sekvenovania do molekularno-diagnostickej praxe v
ramci identifikécie zadrodo¢nych DNA variantov autorského kolektivu Radvanszky J., Minarik
G., Lohajova Behulova R., Hikkel I., Hikkelova M., Duranova M., Petrovi¢ R., Giertlova M.,
Kone¢ny M.

Odportacania Slovenskej spolocnosti lekarskej genetiky (SSLG) Slovenskej lekarskej
spolo¢nosti (SLS) pre implementiciu masivneho paralelného sekvenovania (MPS) do
molekularno-diagnostickej praxe charakterizuji postupy pouzivania MPS v ramci
poskytovania zdravotnej starostlivosti v zdravotnickych zariadeniach. Odportcania boli
vytvorené na zaklade odbornych skusenosti pracovnej skupiny SSLG tvorenej autorskym
kolektivom, a boli prispésobené podmienkam pouzivania MPS v SR, pricom vychadzaji z
medzinarodnych odporicani odbornych spolo¢nosti, napr. European Society of Human
Genetics (ESHG), Eurogentest, Association for Clinical Genomic Science (ACGS) a American
College of Medical Genetics and Genomics (ACMG).

Tato tloha bola splnend, nakol’ko odborné usmernenie je vypracované a dostupné na webovom
sidle Slovenskej spolo¢nosti lekéarskej genetiky.

tiloha Cislo 3.2.2:Zavedenie pravidelnych konzultacii pre indikovanie a financovanie vykonov
v lekarskej genetike, s cielom zabezpecit' koordinované poskytovanie zdravotnej starostlivosti
v odbore lekarskej genetiky.

Prebiehajii konzultacie a vyjednévania so zdravotnymi poistoviiami jednotlivo, avSak zdmer
tohoto bodu o koordinovanom poskytovani zdravotnej starostlivosti a financovani v oblasti
lekarskej genetiky za u€asti MZ SR, poistovni a vyboru Slovenskej spoloc¢nosti lekarskej
genetiky sa doteraz nepodaril , ¢o je na Skodu samotného problému tejto zdravotnej
starostlivosti.

uloha Cislo 3.2.3. Podpora implementdcie nového Zoznamu zdravotnych vykonov v oblasti
Specialnych biochemicko-genetickych zdravotnych vykonov pre dedicné metabolické poruchy.
Diagnostika a liecba (a s iou spojené monitorovanie) dedi¢nych metabolickych porich (DMP)
patri v sucasnosti k najdynamickejSim odvetviam mediciny s nevyhnutnostou zavadzania
modernych progresivnych metdd a novych spolahlivych biomarkerov. Kritickym bodom v
zlozitom procese laboratornej biochemicko-genetickej diagnostiky je stary, ale stale platny
zoznam zdravotnych vykonov (ZZV), ktory nezohladiiuje uplatnenie novych technologii
(napr.LC-MS/MS) a vicsinu Specialnych biochemickych DMP vykonov neobsahuje.

V tychto podmienkach je mnohé z nich moZné vykézat len pod ,,vSeobecnymi® kodmi
(najcastejsie 4239), kde je zas prekazkou povolena periodicita v rdmci Pravidiel uhradzania
laboratornych vykonov zo strany zdravotnych poistovni (zviacSa 1 den, priCom pacient moze
mat’ v rdmci jedného vySetrenia pozadované viaceré z tychto parametrov, takze ZP zrealizované
vykony Casto neuznd). O bodovych hodnotach, ktoré absolutne nezodpovedaju realite ani
nehovoriac. Podotykame, Ze v tychto podmienkach a finan¢nom kryti Centra dedi¢nych
a metabolickych porich NUDCH poskytuje $pecialne DMP vysetrenia pre celu SR. Napriek
snaham odbornikov z NUDCH tento stav zmenit situicia je nad’alej rovnaka. V roku 2023 sme
so ziadost'ou o stéinnost’ kontaktovali MZ SR (Sekcia zdravia, Sekcia financovania, v



zastipeni MUDr. Kafkova), navrhnutym ciastonym rieSenim situacie malo byt schvalenie
vybranych laboratérnych vykonov Komisiou pre zdravotné vykony. Ku koncu roku 2024 bola
situdcia bez zmeny, s prislubom kreovania novej pracovnej skupiny k aktualizacii Zoznamu
zdravotnickych vykonov ako aj systému jej prace.

uloha cislo 3.2.4. Testovanie chloridov v pote makroduktovou metodou pri pozitivnom
novorodeneckom skriningu na cysticku fibrozu alebo pri podozreni na cysticku fibrozu na
zdklade klinickych tazkosti.

Podobne ako v pripade Specialnych biochemicko-genetickych zdravotnych vykonov pre
dedi¢né metabolické poruchy aj testovanie chloridov v pote makroduktovou metéodou pri
pozitivnom novorodeneckom skriningu na cystick fibrozu alebo podozreni na cysticku fibrézu
na zaklade klinickych tazkosti viazne na nezaradeni tohto vykonu do ZZV. Dokumenty boli
odposlané na MZ SR. VSsetky pracoviskd maju potrebné pristrojové vybavenie, ktoré bolo
zakupené z eurdpskej organizacie CF Europe, resp. vdaka grantu, ktory poskytla pacientske;j
organizacii Asocidcia cystickej fibrozy. Pokial’ sa v§ak nedostane tento vykon do zoznamu,
nebude sa vykonavat resp. ostane nedostupny pre pacientov.

tiloha ¢ 4.1 Rozsirenie a skvalitnenie selektivneho skriningu u novorodencov v SR - Pilotna
Studia skriningu zavaznej imunodeficiencie (SCID) a spinalnej muskuldrnej atrofie (SMA).
Skora detekcia fetdalneho alkoholového syndromu stanovenim fosfatidyletanolu v suchej kvapke
krvi. Priprava Studie moznosti detekcie galaktozémie. Rozsirenie poctu skrinovanych choréob u
novorodencov.

0d 1.1.2024 bol novorodenecky skrining rozsireny o SMA a SCID. Vysetrenie PETh a metoda
bola vyvinutd pre potreby novorodeneckého skriningu. Rovnako pripravend moZznost
vySetrenia galaktozémie v novorodeneckej populacii.

Specifikacia ulohy/projektu, zdévodnenie:

Novorodenecky skrining dokéaze identifikovat’ genetické ochorenie SMA az u 95% pacientov a
tym ovplyvnit' d’al§iu kvalitu ich Zivota skorym zaciatkom lie€by. Ochorenia vhodné na
novorodenecky skrining musia spiiat’ viaceré podmienky — priamy benefit novorodenca zo
skorej diagnozy, vhodny test zo suchej kvapky krvi, efektivnu lie¢bu a sledovanie zachytenych
pacientov v Specializovanych centrach. Zavedenim inovativnej liecby, incidenciou ochorenia a
laboratornym testom sa SMA zaradila medzi ochorenia, vhodné na novorodenecky skrining aj
na Slovensku. Novorodenecky skrining SMA a SCID sa postupne zavadza do Standardu
skrinovanych chordb pri narodeni vo svete. Zaroven sa diagnostikuje a dodiagnostikuje jedna
zévazna skupina chorob , ktord v siicasnosti zamestnava pediatrov, detskych neurologov a
genetikov v diferencidlnej diagnostike a zdsadne sa skrati obdobie neistej diagnostiky. V tom
spociva najvicsi zdravotnicky prinos.

V sucasnosti existuje laboratorna diagnostika na stanovenie SMN1 génu zo suchej kvapky krvi.
Je potrebné zvazit' prinos zavedenia skriningu tychto ochoreni na Slovensku s vyuzitim
vedecko-vyskumnych projektov v pilotnej Stadii a nasledne posudit’ vhodnost’ zavedenia
jednotlivych projektov. Skrining novorodencov na SMA by predstavoval vyznamny pokrok v
oblasti v€asného zachytenia ochorenia a nasadenia adekvatnej liecby.

uloha ¢ 5.1.1 Narodna podpora vedy a vyskumu v oblasti ZCH.



Vdaka spolupraci s Kanceldriou generdlneho tajomnika sluzobného uradu MZ SR sa
ministerstvo zapojilo do medzinarodnej vyzvy ,,HS-g-22-16.02 Direct grants to Member States’
authorities: support ERNs integration to the national healthcare systems of Member States “,
EU4H-2022-JA2-1BA. Nazov projektu je JARDIN. Projekt bol EK schvaleny v roku 2023 na
36 mesiacov. Aktualne sa pracuje na vytvoreni pracovnych timov a nastaveni systému
komunikacie

Celkovy rozpocet pre projekt je 18.750.000 EUR, pri¢om spolufinancovanie ¢lenskych Statov
je planované na irovni 20 %. Pre Slovensku republiku je vo vyzve ziadanych od EK 184.869,08
EUR - 52.360,29 pre prijimatel'a MZ SR a 132.508,79 pre partnerski organizaciu MZ SR
NUDCH.

Vlastné zdroje vyzadované v ramci vyzvy sa 13.090,08 EUR od MZ SR a 33.127,21 EUR od
NUDCH.

Potenciondlne zapojenie MZ SR v spolupraci s NUDCH prispeje k lepsej integracii ERN do
narodnych systémov zdravotnej starostlivosti, vratane dobre definovanych ciest pre pacientov,
postupov pri odosielani pacientov, rozvoja narodnych sieti pre zriedkavé choroby a usmerneni
pre vyvoj vnutrostatnych nastrojov pre telekonzultacie interoperabilnych s ERN (CPMS).
Zamerom projektu je vytvarat prostredie a podporu pre vyvoj mechanizmov pre kazdy z
uvedenych vyvinutych nastrojov by vyzva mala tieZ vyvinit’ mechanizmus na monitorovanie
pokroku a vykonavania tychto navrhov, usmerneni, modelov a odportcani. Na projekte
spolupracuje MZ SR s Narodnym ustavom detskych chordb ako pridruzenou organizéciou.

Slovensko sa aktivne zapoji do tychto pracovnych balikov (Work packages):
e WP1-4 baliky suvisiace s projektovym riadenim- povinné zapojenie vSetkych krajin
e WHP5 National governance and quality assurance models
e WHP6 National care pathways and ERN referral systems
e \WP9 National support options for ERN — HCP

uloha ¢ 6.1. 1. Projekt ,, Virtudalneho registra zriedkavych chorob* ,spolupraca NCZI a
odbornych spolocnosti - analyza situdcie v registroch ZCH u doteraz nezapojenych
poskytovatelov, s cielom hladat moznosti sumovania epidemiologickych udajov o pacientoch

so ZCH v SR.

V roku 2023 bola v NCZI vykonana vyznamna zmena v organizacnej Strukture a personalnom
obsadeni o sa tyka vedenia NZR v zmysle zaradenia oddelenia Narodnych zdravotnych
registrov pod Sekciu spravy zdravotnickych dat (d’alej ako ,,SZD*). Ciel'om bolo zabezpecenie
nastavenia jednotnej metodiky pre procesy zberu a spracovania Udajov do Narodnych
zdravotnych registrov (dalej ako ,,NZR*). Pocas roku boli pripravené¢ metodické postupy a
procesy spracovanie udajov pre zabezpecéenie ich kvality a kvantity, nastavenie pravidelnej a
cielenej komunikacie so spravodajskymi jednotkami, zrevidovanie poziadaviek MZ SR a
odbornej obce o sa tyka Struktiry tidajov v kontexte pozadovanych vystupnych ukazovatel'ov
z jednotlivych NZR vratane Narodného registra vrodenych chyb, sucast’ou je aj Hlasenie osoby
s dedi¢nou, genetickou a zriedkavou chorobou a Hlasenie o pacientovi so zriedkavou chorobou.

Pod novym vedenim NZR na SZD vedenej Ing. Martinou Nagyovou bol vypracovany
Strategicko-koncepény rozvoj NZR. Vypracovanim a postupnym realizovanim Strategicko-
koncepéného rozvoja NZR naplni NCZI poziadavky na rozvoj, poziadavky MZ SR, z
pracovnych skupin projektu ,,Datova mapa, kvalitné data v zdravotnictve®, ako aj zrealizuje
napravné kroky v zmysle zisteni Najvyssieho kontrolného tradu ¢o sa tyka predchadzajiiceho



vedenia NZR. Zaroven prispeje k zlepSeniu stavu jednotlivych NZR, o sa tyka kvality
spracovania dat a efektivneho vyuzivania NZR v rdmci zdravotnej politiky MZ SR.

Material presiel internym schval'ovanim na NCZI, nasledne bol zaslany na pripomienkovanie
na MZ SR (GR SDI, GTSU, riaditel’ IZA) a na platnych &lenov Dozorného organu NCZL
Material bol zaroven predlozeny Poradnému vyboru projektu ,,Datova mapa, kvalitné data v
zdravotnictve® a zaslany cez projektového manazéra (p. Maria Hlasna) na vsetkych clenov
Poradného vyboru projektu.

Stav vSetkych NZR bol na SZD detailne analyzovany a vysledky boli zaslané a komunikované
na Sekciu zdravia MZ SR s generalnym riaditelom Ing. Petrom Cvapekom, MBA a tato
komunikacia stale pretrvava.

V suvislosti s uvedenymi zmenami na NCZI a reviziou doterajSich vysledkov spoluprace NCZI
a jednotlivych pracovisk, ktoré hlésili pacientov do Narodného registra zriedkavych chordb
(vedeného v kapitole Narodného registra vrodenych chyb) bola z iniciativy Komisie pre ZCH
MZSR a Vyboru slovenskej spolo¢nosti lekarskej genetiky vedena konzultacia ako pokracovat’
v d’alSom obdobi v prevadzke Registra ZCH.

Na zaklade revizie stavu a potreby odbornej analyzy dostupnych tdajov sa NCZI rozhodlo
pokracovat’ v spolupraci s MUDr. FrantiSkom Cisarikom, CSc. na "Zanalyzovani
individudlnych epidemiologickych udajov o zriedkavych chorobidch z pohladu klinickej
genetiky pre vybrané zdravotné registre za roky 2019-2023". Této uloha sa v roku 2023
pripravila a dohodla a je realizovana aj v roku 2024. Analyza sa dotyka len odboru lekarska
genetika a budi do nej zahrnuté aj prace ¢iastoéne vykonané spitne aj za roky 2019-2021. Na
zéklade vystupov od MUDr. Cisarika budi na NCZI pripravené Statistické vystupy za dant
oblast’.

NCZI zéaroven od roku 2023 vykonava aktivne oslovenie vSetkych spravodajskych jednotiek
(SJ)), a teda aj expertiznych pracovisk, ktoré majii povinnost’ zasielat’ hldsenie v zmysle
legislativy. Zaroveil okrem oslovenia NCZI zacalo vykonavat' aj pravidelné Stvrtrocné
oslovenia a urgovania SJ, ktoré si svoju zakonnt1 povinnost’ nesplnili.

V roku 2024 bol otvoreny zber udajov v ramci registra dedicnych, genetickych a zriedkavych
chorob (dalej ako ZCH). Register dedi¢nych, genetickych a zriedkavych chordb patri
tematicky pod Narodny register vrodenych chyb. Vzhl'adom na to, Ze pacientov so zriedkavymi
chorobami sleduji odbornici réznych Specializécii, patria sem dva druhy hlaseni o ZCH.
Hlasenia prichddzaja z genetickych pracovisk, ktoré ochorenia diagnostikuji na geneticko-
molekularnej Grovni a zaroven od klinickych Specialistov pre zriedkavé choroby z inych
odbornosti (ZR VCH_ZR 1II), ktori zabezpeCujii zdravotn starostlivost’ v tejto oblasti.
Hlésenia st evidované pod ndzvom: 1. ,,Hl4senie osoby s dedi¢nou, genetickou a zriedkavou
chorobou® (ZR_VCH_ZR); 2. ,,Hlasenie osoby s dedi¢nou, genetickou a zriedkavou chorobou
I (ZR_VCH_ZR 1I).

V registri sa zhromazd'uju a spracuvaju udaje o pacientoch s dedi€nymi, genetickymi a
zriedkavymi chorobami, ako aj udaje o ich rodinnych prislusnikoch (rodinna zataz - klinicky
zjavné/latentné formy). Okruh spravodajskych jednotiek pre hlasenie ZR VCH_ZR tvoria
poskytovatelia ambulantnej zdravotnej starostlivosti prevadzkujuci ambulanciu lekarskej
genetiky. Okruh spravodajskych jednotiek pre hlasenie ZR_VCH_ZR 1l tvoria poskytovatelia
zdravotnej starostlivosti, ktori urcili zriedkava chorobu (t.J. chorobu s vyskytom mensim ako
1:2 000), prip. poskytovatelia vedeni ako expertizne pracovisko pre zriedkavé choroby.



Zaroven sa podla konzulticii s NCZI ukazuje potrebna diskusia o spolupraci NCZI s
pracoviskami siete expertiznych pracovisk ohl'adne ich Registrov ZCH a pretoze odborne je to
tematika r6znoroda je predpoklad, Ze sa vysledky zo Statistiky lekarskej genetiky modelovo
vyuziju aj v pristupe ku tidajom zbieranym v ramci lekarskej genetiky.

Do tejto Statistiky lekdrskej genetiky za roky 2019-2023 je predbezne nahldsenych 8246
kazuistik.

Hlasenia do registra genetickych ZCH boli zapocaté v roku 2014 a podl'a publikacie NCZI sme
do 31.12.2018 nahlasili 6071 kazuistik . Ak ku tomu priddme po Gpravach, opravach a revizii
Statistiky za roky 2019-2023 tak to spolu bude viac ako 14 200 spravne laboratorne a klinicky
definovanych genetickych zriedkavych kazuistik.

Statistika za rok 2023 bola kontrolovana doktorom Cisarikom, pri¢om $tatistika za rok 2024 je
V priprave.

Na zéklade porovnani 5-ro¢nych obdobi 2014-2018 a 2019-2023 bola zmenena hlasenka za
ucelom rychlejsSieho a preciznejSieho hldsenia zriedkavych chordb.

tiloha é. 6.1.2: Analyza sposobu vyuzitia vietkych registrov a statistickych udajov v prostredi
NCZI.

Struktary udajov relevantné pre zber a vyhodnotenie ukazovatelov savisiacich s vyskytom
zriedkavych choréb v SR su tiez sucastou projektu RISEZ. Cielom projektu RISEZ je
zabezpecit’ zber vacSieho mnoZstva dat lepSej kvality o poskytnutej ZS prostrednictvom vicsej
Struktarovanosti zdravotnej dokumentacie zapisovanej do ezdravia a vytvorit’ Struktiry pre
zapis vykonov vratane prepojenosti vykonov na zdravotnu dokumentaciu.

Zakladnym ciel'om elektronizacie zdravotnictva je zvysit kvalitu poskytovanej zdravotnej
starostlivosti, hlavne prostrednictvom zdiel'anej zdravotnej dokumentacie medzi jednotlivymi
zdravotnickymi pracovnikmi. Systém ezdravie je centralnym uloziskom zdravotnych zaznamov
pacienta a je zdrojom dolezitych informécii o pacientovom zdravotnom stave, ktoré mu mozu
zachranit’ Zivot.

Situaciu by mohli pomdct’ riesit’ zmeny v stvislosti s plnenim grantovej Ulohy e European
partnership on Rare diseas, bod 8.1.1, kedy bude potrebné vytvorit’ tzv. National Mirror group.

Snahou Komisie aj v roku 2024 bolo, aby data, ktoré st zadavané do registrov boli pristupné
pre jednotlivych zadavatel'ov ale aj pre vyskumnikov v oblasti zriedkavych chorob. Zaroven je
potrebné, aby bol mozny pristup k aktualnym datam a moznost’ ich vyhodnocovania in-time
a nie s niekol’koro¢nym odstupom.

uloha ¢ 6.1.3: Informovat priebezne odbornikov/spravodajské jednotky o procese
implementacie cca 5 400 ZCH ako sucasti novejf MKCH 11, ktora sa pripravuje do praxe. V
nadvdznosti na realne uplatnenie novej MKCH 11 v praxi retrospektivne prehodnotit povodné
dg. MKCH 10 na dg. podla MKCH 11 podla OMIM, ORPHA koédov (zjednotenie kodov starych
a novych hlaseni v databaze ZCH).

6.1.4 Zapojenie NCZI do European Platform on Rare Diseases Registration, Pritomnost
slovenského zastupcu NCZI v European Platform on Rare Diseases Registration.

Uloha sa priebezne plni.

tiloha ¢ 7.1.1. Starostlivost o kvalitu Zivota a socidlne zaclenenie pacientov so ZCH
Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH Nadviazanie spoluprace s Ministerstvom prdce,
socialnych veci a rodiny v SR ( dalej len ,, MPSVaR SR *).



V roku 2024 sa podarilo wlohu splnit, JUDr. Jin Gabura, PhD. je reprezentantom MPSVaR v
SR v National mirror group for rare diseases

siloha & 8.1.1: Ulohy komisie MZ SR pre ZCH na roky 2023-2024 - 1. Implementdcia zdverov
iniciativy RARE 2030 do Narodného programu starostlivosti o pacientov so ZCH do roku 2030,
aktualizdcia Akcného planu na roky 2023 a 2024 a jeho napliianie, persondlne doplnenie
a obmena persondlu. Vyhodnotenie ¢innosti na rocnej bdze.

V ramci implementacie zaverov iniciativy RARE 2030 Komisia MZ SR pre ZCH spolupracuje
s Instititom pre vedu vyskum a vyvoj na projekte European partnership on Rare diseases, v
ramci programu Horizon Europe, kde je moznost’ podporit’ ¢Cinnost’ Komisie MZ SR pre ZCH
ako aj pracu na Akénych planoch, Néarodnych programoch a stratégiach. V roku 2024 sa
Slovensko zucastnilo viacerych online stretnuti, na dvoch z nich aktivne prezentovalo aktualnu
situaciu v oblasti zriedkavych chorob v SR. Prednéasky predniesla predsednicka Komisie MZ
SR pre zriedkavé choroby doc. PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD. Projekt odborne zastresuje
Komisia MZ SR pre zriedkavé choroby a administrativne ho podporuje Institat pre vedu a
vyskum a vyvoj - Mgr. Iveta Hermanovskd a za projektové oddelenie Mgr. Maria Hlasna. V
roku 2023 bol projekt schvaleny EK a v roku 2024 sa projekt zacal vykonavat’. Slovensko na
zéklade Letter of Intent vstupuje do projektu so spolufinancovanim MZ SR vo vyske 50 000
EUR na rok. Prvym krokom by malo byt’ zostavenie ,,National Mirror group for rare diseases*.
Predpokladané aktivity, do ktorych by sme sa mali zapojit’, si nasledovné: (Inter)National
Capacity alignemet

e Rare disese Funding

o Rare disease Clinical research Network

e Rare Diseases support infrastructure

uloha ¢ 9.1.1. Podpora pracovisk pre ZCH za ucelom zapojenia do ERN alebo podpory
cinnosti pracovisk zapojenych do ERN

V roku 2023 prebehlo viacero stretnuti medzi zastupcami Komisie MZ SR pre zriedkavé
choroby resp. pracovisk zapojenych do Eurdpskych referencnych sieti (ERN RITA, PAED
CAN aNCZI resp. oddelenim pre informatiziciu, najmd ohladom poskytnutia dat
0 slovenskych pacientoch s vybranym zriedkavymi diagnézami do registrov predmetnych
ERN. Dokonca v pripade ERN RITA bola ochota poskytnut’ aj finan¢né prostriedky NCZI aby
sa tloha do 082023 naplnila. NCZI sa tejto finan¢nej podpory vzdalo a dodnes na rieSeni ulohy
pracuje. Komisia MZ SR pre ZCH neziskala financné prostriedky na pripravu workshopu z MZ
SR, tiez vzhl'adom k r6znym persondlnym zmendm na MZ SR sa workshop pre pracoviska
zapojené v ERN nerealizoval.

Plnenie ak¢ného planu na rok 2024 prebichal v zmysle uvedeného vyssie. Doslo k abdikacii
niektorych ¢lenov komisie a nasledne k vymenovaniu novych ¢lenov komisie.



