ortal www.zriedkavechoroby.sk
patri do aktivit mladého Ob-
Cianskeho zdruZenia Zriedkavé
choroby. , Potreba informovat
a prepdjat komunity venikla na zdkla-

de mnohych rozhovorov, ale af viastnej
skusenosti. Cheerne podat pomocnii ruku
ludom bez pacientskej identity, ktori Zijil
casto v izoldcii a zaZivajit pocit bezmocnos-
ti a ktori pdtrajii po diagndze na internete,
vdcsinou v cudzom jazyku a v odbornej
terminoldgii, ktorej nerozumeii. Pochybu-
Jtb, nevedia ako dalej," objasiuje dovody
vzniku portdlu Mgr. Tatiana KubiSova

2 OZ Zriedkavé choroby.

Hlavnym cielom portalu je prindgat kom-

plexné informdcie o problematike zriedka-

vych chorob. Ide sice o ojedinelé¢ diagnézy,
ale pacientov, ktori nimi trpia, je vela.

Len na Slovensku sa ich pocet odhaduje
na 300-tisic. Vacsinu zriedkavych chordb
predstavujtt genetické poruchy, zvy$ok su
zriedkavé druhy rakoviny, autoimunitné
poruchy, vrodené malformicie, ale aj
niektoré infekéné choroby.

WV stdtoch EU sa choroba povazuje za
zriedkavil, ked postihuje menej ako 5 osob

S SAaNIVIGH Zena — ZDRAVIE
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20 100 000. Polovica pacientov sii deti, 11 80
% pacientov ide o genetickii poruchu. Mno-
hi ludia zazivajii tzv. diagnostickii odyseu,
dlhit cestu k diagnéze, ktord moze trvat

aj niekolko rokov,“ hovor{ MUDr. Marta
Héjkova, CSc., MPH, hlavna odbornicka
MZ SR pre pneumolégiu a ftizeologiu.
Podla prieskumu az 25 % pacientov pétra
po diagndze od 5 do 30 rokov, ¢o je pre
mnohych velmi frustrujice, v priemere

17 % pacientov podstipi vplyvom zlej
diagnostiky operéciu.

Nedostatoéné skiisenosti so zriedkavy-

mi chorobami maju za ndsledok nielen
oneskorent diagnostiku, ale aj stazeny
pristup k liecbe. Vysledkom je zhorsenie
fyzického aj psychického stavu pacienta,
neadekvitna alebo aj skodliva liecba,
strata sebavedomia a dévery v zdravot-
nicky systém.

Portal www.zriedkavechoroby.sk pontka
komplexné informacie, aktuality, zoznamy
odbornikoy, §pecializovanych pracovisk,
zoznamy a linky na zahrani¢né platfor-
my. Prepdja odbornd i laicka verejnost.
Jedineénost portalu spoéiva v tom, ze

tam ndjdete najviciu databazu redlnych

MOZE pomocT

pacientskych pribehov, s opismi prizna- I'
kov chor6b i s informaciami & webovymi
linkami, kde sa viete s pacientmi skontak-
tovat. Portél viak upozornuje, e opis
priznakov, podany priamymi skisenos-
tami pacientov, neslizi na samodiagnos-

tiku, vSetky zdravotné problémy treba

konzultovat s lekdrmi.

Na svete zije priblizne 300 miliénov [udi
so zriedkavou chorobou, v Eurépe ich

je priblizne 30 miliénov a na Sloven-
sku ich moZe byt az 300 000. ,Otdzka
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami je jednou = priorit curdpske;
zdravotnickej starostlivosti. Ministerstvo
zdravotnictva skoncipovalo Zoznam
pracovisk pre zriedkavé choroby, ktory
pozostdva z 59 pracovisk, pricom 17 z nich
md statiit expertizneho pracoviska. Dalsim
krokom bude zapojenie Slovenskej repub-
liky do eurdpskych referenénych sieti s cie-
lom zamerat sa na vyskum zriedkavych
chorob,“ uvadza podpredseda Komisie
pre zriedkavé choroby MUDr. Stefan La-
88an, PhD., z Ministerstva zdravotnictva
SR, ktoré je jednym z partnerov osvetoveé-
ho verejnoprospesného portalu.
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Mona Liza mala pravdepodobne
siedkavd chorobu

Najslavnejsi portrét nazivo obdivuje 6 miliénov l'udi ro¢ne,
no pritom netusia, Ze zdhadna podobizen Mony Lizy sved¢i

aj o diagnoze.

eonardo da Vinci zacal obraz
malovat okolo roku 1503, pri-

¢om ako predloha mu posli-

zila Lisa Gherardiniova, vtedy
25-ro¢na manzelka obchodnika s hod-
vabom Francesca del Giocondu. Ako je
o umelcovi zname, bol aj lekér a fascino-
vala ho ludska anatémia. Prave preto sa
sicilsky profesor patologickej anatémie
Vito Franco domnieva, 7e Leonardo ver-
ne zachytil priznaky zriedkavej choroby,
ktora sved¢i o vysokom cholesterole uz

v ranej mladosti - homozygotnt famili-
arnu hypercholesterolémiu.

Priznaky spominanej diagnézy st sposo-
bené pritomnostou velmi vysokej hladiny
cholesterolu uz od narodenia. Nadbytok
LDL-cholesterolu sa ukladé do koze a do
$liach a vytvara tzv. xantémy. U Mony
Lizy je ich vidiet na dvoch miestach - na
lavom vie¢ku a na pravej ruke. Aj laik si
viimne, Ze slivna modelka tam ma hréu.

U pacientov sa velmi skoro vyvinie ische-
mickd choroba srdca a rychle starnutie
ciev, preto uz po tridsiatke moZu utrpiet

cholesterol mohol byt podla neho pridi-
nou skorého tmrtia Lisy Gherardinio-
vej, ktora sa dozila iba 37 rokov.

Zdroj: www.zriedkavechorby.sk

srdcovy infarkt alebo cievnu mozgovi
prihodu. Podla profesora ide o najstarsi
dokaz o zachyteni tejto diagndzy. Vysoky




