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Status presens 2012 - Magyarorszag

Regisztracio: RB ellato intézetek az
hazai adatbazisban regisztraltak OEFI

Referencia K6zpontok még nem
alakultak meg hivatalosan

Szlirés: minden ujszilottet 26
anyagcsere betegségre szliriink

Hataron atnyuld diagnosztika: jol
miikodik az OEP Nemzetkozi
Féosztalyanak segitségével

Beteg képviselet: Ritka Betegségek
Orszagos Szovetsége

Finanszirozas: megoldatlan, az RB és
népbetegségek ellatasanak
finanszirozasa nem kiilonbozik, bar
koltségigényiik eltéré
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Regisztralt ritka betegség ellatas Magyarorszagon

OSZMK adatbazisban regisztralt

e Jarobeteg ellatas: 8 intézet
— Debreceni Egyetem Orvos- és Egészségtudomanyi Centrum
— HM Allami Egészségiigyi Kbzpont
— Semmelweis Egyetem

e Laboratdriumi diagnosztika: 9 intézet
— Debreceni Egyetem Orvos- és Egészségtudomanyi Centrum
— Pécsi Tudomanyegyetem
— Semmelweis Egyetem
— Szegedi Tudomanyegyetem

Orphanet adatbazis:
— Egészségligyi ellatd intézetek: 18 intézet (Budapest, Debrecen, Pécs, Szeged)
— Genetikai tanacsadas: 2 intézet (Pécs, Szeged)



Mire van szukség?

Betegszervezetek

Tréning és a

kutatas

Forras és koordinacio

Referencia Kézpontok
Vallalatok

Diagnosztika
Betegellatas
Kutatas
Oktatas

Uj termékek




Célok

A diagnosztika optimalizalasa
A kezelési stratégiak optimalizalasa

A RB teriiletén a diagnosztikai és terapias innovacio
tamogatasa

Az ellato rendszer javitasa

Prevencids szemlélet tamogatasa

RB-re fokuszalo kutatasi projektek tamogatasa
Nemzetkozi RB programokhoz valé kapcsolodas
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Szakértéi kozpontok kialakitasa ¥ ‘iw%*

El6zmények
*2008- 2009: az altalanos orvosi és fogorvosi karral rendelkez6 egyetemek
kialakitjak a ritka betegség ellatasat szervez6 haldzataikat
— Debreceni Egyetem
— Pécsi Tudomanyegyetem
— Semmelweis Egyetem
— Szegedi Tudomanyegyetem

*A Debreceni Egyetem 10 éve 6nallo Ritka Betegség Tanszéket miikodtet.

Cél
Hazai szakért6-kozponti rendszer kiépitése az orvos-egészségiigyi

egyetemeken, amelyekkel szembeni alapvet6 elvaras a multidiszciplinaritas, az
oktatasi és a kutatasi tevékenység aktiv folytatasa.



A kozpontok mindsitését felhatalmazo
dokumentumok

* 765/2008/EK rendelet 2. cikk 10. és 12. pontja

* Az Eurdpai Parlament és a Tanacs 2011/24EU iranyelve a hataron
atnyuld egészségiigyi ellatasra vonatkozd betegjogok érvényesitésérol

* A Tanacs ajanlasa (2009. junius 8.) a ritka betegségek teriiletén
megvaldsitando 1épésekrol

» 2005. évi LXXVIII. Torvény a Nemzeti Akkreditald Testiilet szervezetérol,
feladata- és hataskorérél, valamint eljarasarél

* NAR-06-X és NAR-20-X dokumentumok
* ISO 9000 és 9001:2000 szabvanyok
» Magyar Egészségiigyi Ellatasi Standardok (MEES)

 EUCERD Recommendations on Quality Criteria for National Centres of
Expertise for Rare Diseases (2011)



Intézkedési javaslat
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2012-ben palyazat kiirasa a ,,Szakértdi Kozpont Jelolt” cim elnyerésére?
A jelolt Szakértoi Kozpontok tamogatasa (kapacitas, human eré6forras)

Az eurdpai ajanlasok alapjan a hazai ellatérendszerhez adaptalt
akkreditacids kritériumok megfogalmazasa

A program célcsoportja: a ritka betegeket ellaté intézmények és
szakemberek

A magyar szolgaltatok auditalasa. Az auditalasi folyamathoz sziikséges
szakemberek (auditorok) képzéséhez tematika kidolgozasa és a képzés
megszervezése is sziikség van

A projekt varhatd haszna a hazai referencia kozpontok bekapcsoldodasa az
eurodpai ellato rendszerbe, valamint a képzett auditorok nemzetkozi
halozatba torténd integralédasa.



A jelolt palyazat kidolgozasanak szempontjai
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* A Ritka Betegség Szakértoi K6zpontoknak pontosan szamot kell adniuk
arrol, hogy
— milyen ritka betegségek ellatasat végzik, hany gondozott betegiik van.

— gondozott betegeikrol milyen regisztereket készitenek és hany
betegségcsoport regiszteriik van

— hogyan valdsul meg intézményiikben a multidisciplinaritas
— hogyan szervezik intézményiikben a betegutakat

— hogyan kovetik intézményiikben az orphan gyogyszereket
— milyen technolodgiai platformmal rendelkeznek

— a halozatba szervez6dés mikor tortént meg, rendelkezik-e a haldzat
Szervezeti és Miikodési Szabalyzattal

— atémaban hany kozleményiik, szabadalmuk jelent meg
— a témaban milyen futd klinikai vizsgalataik és kutatasi projektjeik zajlanak

— alkalmaznak-e pszicholégusokat, fizioterapeutakat, gyogytornaszokat,
szocidlis munkasokat

— szerveznek-e gradudlis, postgradualis és lakossagi képzéseket
— milyen mértékben jarult hozza a szakmai irdnyelvek kidolgozasahoz



A Szakértoi Kozpontok kijelolésének kritériumai . %(

— Legyen alkalmas a jo gyakorlat iranyelveinek létrehozasara és
alkalmazasara a diagnozis felallitasakor és a gondozas teriiletén

— A multidiszciplinaris megkozelitést képviselje

— Az egyiittmiikodések szervezete, halozata biztositsa a folyamatos
ellatast a gyermekkortdl kezdédéen a felnéttkorig

— Az egyiittmiikodések szervezete, halozata biztositsa a folyamatos
ellatast a betegség minden szakaszaban

— Alljon kapcsolatban és egyiittmiikédésben a tobbi szakértgi
kozponttal nemzeti, eurdopai és nemzetkozi szinten egyarant

— Megfelel6 intézkedésekkel rendelkezzen a gondozas javitasardl,
foként a diagnazisig eltelt id6 csokkentésének tekintetében

— Mikodtessen az eurdpai ajanlasoknak megfelel6en kialakitott
betegregisztert, ami alapjan vegyen részt az orszagos betegregiszter
fenntartasaban



A Szakértoi Kozpontok kijelolésének kritériumai II.%(

— Rendelkezzen mindségmenedzsmenttel, amely foglalja magaba
a nemzeti és eurdpai torvényes intézkedéseket és adott
esetben belsé és kiils6 mindségtervekben vald részvételt

— Képes legyen teriiletén az ellatas mindségének mérésére
alkalmas indikatorok fejlesztésére, valamint a kimenet mérését
végrehajtani, beleértve a betegelégedettséget

— A mért indikatorai alapjan vegyen részt az orszagos
programokban rendszeres adatszolgaltatasaival

— Hozzajarulas a modern kutatasokhoz.



A SzakértGi Kozpontok kijelolésének kritériumai lil. %{x

— Legyen képes klinikai vizsgalatokban valo részvételre

— Legyen kész kurrikuluma a keretei kozott folyo tavoktatasi
programokra, amiket a Ritka Betegségek Kozpontja altal
miikodtetett akkreditalt képzési kozponton keresztil alkalmaz

— Legyen alkalmas klinikai és népegészségiligyi kutatasok
végzésére, a sziikséges adatgylijtéshez

— Alljon kapcsolatban a betegszervezetekkel
— Az EU-s betegellatasra is legyenek megfelel6 intézkedései
— Feladatai kozott jelenjen meg az E-egészségiigy tamogatasa
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A kijelolési eljaras

* A megfelel6ség értékelés a mindségiranyitasi rendszer tanusitasanak részeleme

* AKkijelolési eljarashoz sziikség van:
— Meghatarozott, mérhetd szakmaspecifikus kovetelményekre
— Az értékelést végzo szakma specifikus auditorokra
— Az eljarast hitelesito szervezetre

* A Referencia Kézpontokkal szemben alapkovetelmény, hogy tanusitott
mindségiranyitasi rendszeriik legyen.
— A tandusitas alapja az 1ISO-9001.szabvany és/vagy a MEES. A EU altal 6sszeallitott kritériumok

magyarorszagi adaptalasat kovetéen a MEES 6nallo fejezettel kiegészithets, mely a Referencia
K6zpontok szakma specifikus kovetelményeit tartalmazza.

— A Nemazeti Akkreditald Testiilet NAR-20-X dokumentum kiegészitése sziikséges, amelyben
meghatdarozasra keriil, hogy a Ritka betegségek referencia Kdzpontjait auditalé teamnek kotelezé
ritka betegségek auditjara kiképzett szakértot alkalmazni. A képzést az EOQ MNB lefolytatja.

— A megfelelGségi audit eljarast végz6 tanusito szervezeteknek NAT akkreditacidval kell
rendelkezniiik.

e Elonyei:
— mind a jelenlegi jogszabalyoknak, mind a hazai gyakorlatnak maradéktalanul megfelel.
— Kialakitasa nem igényel sem anyagi, sem jelentés human eré6forras raforditast

— Az EOQ altal képzett szakma specifikus auditorok az EU orszagokban is végezhetnek auditori
tevékenységet



A Szakértok Kozpontok fenntarthatésaga

A ritka betegeket ellaté szakértéi kozpontoknak intézményenként egy altalanos
Ritka Betegség ambulanciat célszerl mikodtetniiik, amely diszpécser funkciot lat
el igy a megfeleld helyre tudjak iranyitani a betegeket.

A ritka betegség kozpontok genetikai tanacsadot is miikodtetnek.

A Szakértoi Kozpontok teamjeiben részt vesznek minden esetben a regiszterek és
biobankok miikodtetésért felelds diplomas munkatarsak, szocialis munkasok a
szakorvosok, pszichologusok, gyogytornaszok és dietetikusok.

Egészségpolitikai dontést igényel:

— Az egyetemek altal ritka betegség ellato ké6zpontként nevesitett intézetek erre a célra
specifikalt agyainak és szakambulanciainak célfinanszirozasa

— A diagnosztikan beliil a molekularis és cytogenetikai kassza attekintése

— Uj diagnosztikai eljarasok (pl. E-medicina konzilium, fibroblaszt tenyésztés és enzimaktivitas
meghatdrozas) befogadasa a finanszirozott beavatkozasok kozé

— Nagy értékii miiszerek (tandem tomegspektrométer, gazkromatograf, real-time PCR, NGS
szekvenalo késziilékek) fenntartasi koltségeinek tdmogatasa



Varhato hatas

Betegut harmonizacié

Korai diagndzis — kevesebb felesleges diagnosztika
Prenatalis diagnosztikai lehet6ségek

Eletmindség javulasa

Esélyek javulasa

ORPHANET-be valo kanalizalasa a hazai ritka betegség ellaté
helyeknek
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2012. A jelolt Szakértoi Kozpontok szamara palyazat kiirasa és a palyazat
eredményhirdetése

2013 A jelolt Szakért6i Kozpontok jaro és fekvébeteg kapacitasainak,
human erdforrasainak oly madon valo bévitése, hogy a leend6 Szakértdi
Kozpontok az EUs akkreditacios kritériumoknak is feleljenek meg

2013 elso félév: A jelolt SzakértSi Kozpontok és halozataik stratégiai
tervének és diagnosztikai portfolidjanak egyeztetése

2013 masodik félév: A Szakért6i Kozpontok palyaztatasa a fenti
kritériumrendszernek megfelel6en. A cimet egy szakért6i kozpont
hatarozott idore kaphatja meg (4 év)

2014: A Szakértoi Kozpontok tevékenységének monitorozasa



Megvaldsulast mérd indikatorok

A ,Szakértoi Kozpont Jelolt” statuszra palyazok szama

Szakért6i Kozpontok értékeléséhez sziikséges standardok
elkészitése, kozzététele

Ritka Beteg Kozpontokat értékeld, vizsgazott, specifikus
auditorok szama

A ,Szakértoi Kozpont Jelolt” és az akkreditalt Szakértoi
Ko6zpontok aranya

Szakértoi kozpontban nyomon kovetett ritka betegséggel
élok aranya a bejelentkezettekhez viszonyitva



On Beauty Webisode: Rick Guidotti

OHBEAUTYFILM o Feliratkozas 6 video ~

Andrea Tracy

Camerpe’'s Teocher

& Tetszik  ®  Megosztis P 762 megtekintés

ONBEAUTYFILM toltdtte fel ezen a napon: 2011.04.29.

T ; . e : & embernek tetszik, 0 embernek
Disillusioned by the industry, in a moment of serendipity, fashion F_: 7 bt
s 5 3 5 A e
photographer Rick Guidotti walked by a young woman with Albinism (a
genetic condition that results in loss of pigmentation in the hair and eyes) at a

Tobb megjelenitése






