Slovenski experti na zriedkavé choroby st na Urovni europskej Spicky,
chyba im vSak systémova podpora

Bratislava, marec 2026 — Zriedkavé choroby patria medzi najdynamickejsie sa rozvijajice oblasti mediciny. Vdaka
pokroku vo vede, genetickom sekvenovani a medzindrodnej spolupréci dnes dokazeme identifikovat diagndzy,
ktoré boli eSte pred niekolkymi rokmi zahadou. Odborna panelova diskusia ,,Zriedkavé choroby na Slovensku —
Vyzvy, Pldny, Realita” potvrdila, Ze Slovensko ma Spickovych odbornikov a pracoviska porovnatelné s
eurdpskou uroviou. Zaroven vsak upozornila na pretrvavajtice systémové, legislativne a finanéné bariéry. Na
Slovensku Zije priblizne 300 000 pacientov so zriedkavymi chorobami. Priemerna doba stanovenia spravnej
diagndzy dosahuje péat rokov a viac ako 70 % pacientov si predtym vypocuje nespravnu diagndzu. Vyzvou tak
zostdva nielen samotna liecba, ale aj jej dostupnost a prepojenie zdravotného a socidlneho systému.

Novorodenecky skrining ako uspesny priklad

Pozitivnou spravou je rozsireny novorodenecky skrining, ktory dnes zahffia 23 ochoreni. ,,Slovensko od roku 2011
rozsirilo novorodenecky skrining z 13 na 23 ochoreni. Dnes vieme prakticky hned po narodeni potvrdit alebo
vylucit 23 choréb. Posledné rozsirenie skriningu bolo v roku 2024 a to o spindlnu svalovu atrofiu a zdvazné
imunodeficiencie. Je to prva velmi tuspesnd kapitola, ktort sa ndm podarilo presadit v ramci fungovania Komisie
Ministerstva zdravotnictva SR pre zriedkavé choroby,” uviedla Doc. PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.,
predsednicka a odborna garantka Slovenskej aliancie zriedkavych choréb. Pocet pacientov so zriedkavymi
chorobami celosvetovo z roka na rok rastie a objavuju sa aj mnohé nové dedicné poruchy. , V roku 2005 sme prvé
dieta s mevaldnovou aciduriou, ktoru sme poznalilen z odbornej literatury, diagnostikovali za pol roka. Ked' dosiel
dalsi pacient, bol uZ diagnostikovany do 24 hodin, pretoZe sme uZ na to mysleli, mali sme klinicku skisenost a
mozZnosti vysetrenia,” potvrdila MUDr. Anna Hlavata, PhD., MPH, veduca lekarka Centra dedi¢nych
metabolickych portch v Narodnom centre detskych choréb (CDMP NUDCH), ktora pracuje na Detskej klinike
LF UK a NUDCH a ich CDMP NUDCH je akreditovanym é&lenom Eurdpskej referenénej siete pre dedi¢né
metabolické choroby (MetabERN).

Spickovi slovenski experti a limitujtica systémova podpora

Slovensko ma 59 pracovisk venujucich sa zriedkavym chorobam, z toho 17 poskytuje vysoko Specializovanu
starostlivost a 9 je zapojenych do Eurdépskych referenénych sieti (ERN). ,,Na Detskej klinike NUDCH mdme
zastupenie v rdmci troch eurdpskych referenénych sieti. Uc¢ast v ERN ndm umoZiiuje konzultdcie diagnosticky
najzloZitejsich pacientov s najlepsimi odbornikmi v ramci celej Eurdpskej unie. Pacient mézZe ziskat druhy ndzor
bez toho, aby vycestoval do zahranicia. Prinosom je tieZ existencia pracovnej skupiny, ktord doddva aktualizovany
europsky zoznam molekuldrno-laboratornych vysetreni, kde méZeme zasielat vzorky pacientov. Na ich odoslanie
do zahranicia vsak neraz musime zhdnat peniaze cez rézne naddcie,“ konstatuje Doc. MUDr. Tomas Dallos, PhD.,
prednosta Detskej kliniky LF UK a NUDCH, vedutci Centra medicinskych simuldcii na Detskej klinike LF UK, a
veduci pracoviska detskej reumatoldgie, ktoré je akreditovanym clenom Eurdpskej referencnej siete pre
imunodeficiencie, autoinflamacné a autoimunitné ochorenia (RITA).

Odbornici na Slovensku nardzaju na bariéry vyplyvajice aj z faktu, Ze nase pracoviska, ktoré su zaradené v sieti
ERN, zatial neboli uznané ako centra Specializovanej starostlivosti v SR. Zaroven, v kratkej dobe, sa budd moct
slovenské pracoviska, ktoré nie st v ERN stat ich stucastou vdaka eurdpskej vyzve. Pre porovnanie v Cesku sa u?
v roku 2022 podarilo siet $pecializovanych pracovisk legislativne ukotvit v rdmci Narodného koordina¢ného
centra pre zriedkavé choroby. Medzindarodné zapojenie a spolupraca zo strany Spickovych Specialistov tak u nas
funguje viac-menej na Urovni ochoty vykondvat nadpracu, oddanosti svojmu poslaniu a odvahe borit sa
byrokratickymi, ale aj pravnymi bariérami. Napriklad pri efektivnom zjednocovani dat z potrebnych registrov
narazame na legislativne obmedzenia. Podla naSej legislativy totiZz data slovenskych pacientov nesmud byt
,vyvezené” ani uskladriované na serveroch v zahranici, ¢o podla nasich expertov predstavuje obmedzenie, ktoré
nema Ziadna ind krajina. Registre na trovni ERN su pritom pre lekarov poméckou vo forme zoznamu eurdpskych
pracovisk s uréitym typom pacientov so zriedkavymi chorobami, kde moZzu konzultovat aj pripady naSich
pacientov. Rovnako otvorenou je tiez téma financovania podpornych aktivit. ,,Nds Ndrodny program zdravotnej
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku 2030 kopiruje zadanie EU. Problémom vsak zostdvaju
vydavkoveé limity. V aktudlnom akcnom pldne sme napriklad museli vyskrtat vsetky polozky, ktoré by sa spdjali s
financiami. A to je frustrujuce,” upozornila Doc. PharmDr. Tatiana Foltanova, PhD.



Lieky a financovanie: rastuce naklady a potreba jasnych pravidiel

Dostupnost liekov na zriedkavé choroby patri medzi citlivé témy. Ako uviedla PharmDr. Linda Valekova Sojakova,
riaditelka odboru kategorizacie a liekovej politiky MZ SR v ramci diskusie, Slovensko ma aktualne 82 liekov s
orphan statusom, ¢o je porovnatelné s Ceskou republikou (85). Pocet lie¢enych pacientov za poslednych pat
rokov stupol. Jednym z cielov pripravovanych legislativnych Uprav v liekovej politike je tak zo strany ministerstva
zdravotnictva zrychlit kategorizaciu liekov a dostat orphan lieky do Standardnej kategorizécie. Zarover nastavuje
nové pravidld pre pacientov, ktori budi mat narok na to, aby mali schvélené vynimky. Osobitnou témou je ale aj
dostupnost starsich a neraz lacnych liekov, ktorym skoncila registracia. ,Nejde len o inovativne lieky. Je potrebné
vytvorit legislativne normy, ktoré budu riesit aj tento problém,” uviedla MUDr. Aurélia MojzeSova, detska
onkologi¢ka v NUDCH Bratislava a ¢lenka pracovnej skupiny pre zriedkavé choroby pri MZ SR. Podla odbornikov
je zacaty legislativny proces prileZitostou hladat rovnovahu medzi medicinskou potrebou, ndkladovou efektivitou
a udrzatelnostou. ,Cesta k liekom na zriedkavé choroby je dihd. Uvedomujeme si, Ze nikdy nebudeme mat viac
penazi a ani nie je cieflom zdkona, aby mal kaZdy vsetko plne hradené. MozZno je to vSak prileZitost vymysliet novy
systém, hladat cesty, ako hodnotit thrady, ako vycislit, Ze pacient je vdaka vhodnej liecbe samostatny, funkény a
nepredstavuje zataZ pre socidlny systém. Aj preto je déleZité, aby sme pokracovaliv diskusidch a konecnd dohoda
bola vysledkom kompromisov,“ skonstatovala Doc. PharmDr. Tatiana Foltanova PhD.

Buducnost: vzdelavanie a umela inteligencia

Odbornici sa zhoduju tiez na potrebe systematicke] pripravy mladej generécie lekarov na starostlivost o pacientov
so zriedkavymi chorobami. Prikladom je viac ako $est rokov trvajuca spolupraca Ceské asociace pro vzacna
onemocnéni (CAVO), ktora s 2. lekdrskou fakultou Karlovej Univerzity a dal$imi fakultami realizuje projekt, v
ramci ktorého sa tito pacienti a ich rodinni prislusnici zacastiuju seminarov s medikmi. Zriedkavé choroby
zaroven posuvaju aj hranice personalizovanej mediciny. Umela inteligencia uz dnes zohrdva vyznamnu dlohu pri
objavovani novych molekul a skracovani ¢asu vyvoja liekov. ,Zatial ¢o tradi¢ny objav novych molekul trval
priblizne Sest rokov, dnes vidime podstatne kratsie Casové ramce podporené Al modelmi. Umeld inteligencia mozZe
pomdct predpovedat molekuldrne interakcie a automatizovat Easti vyvojového procesu,“ hovori Erik Brestansky,
ICC Slovakia Site Lead spolocnosti Takeda, vyznamne] globalnej biofarmaceutickej spolocnosti s pévodom
v Japonsku, s viac ako 240-ro¢nou tradiciou, ktora v roku 2022 otvorila v Bratislave inovacné centrum zamerané
na digitalnu transformaciu. Medzinarodny rozmer diskusie podporil svojou Ucastou tieZ velvyslanec Japonska na
Slovensku. Akademicka obec bola v rdmci diskusie zastupend Lekarskou fakultou Univerzity Komenského
v Bratislave.



