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Miért fontos aritka betegségek kutatasa?

,Hid a betegek es kutatok kdzott:
Betegek es Kutatdok: Partnerség az eletért!”

“Az egészséqugyi ellatas — mindannyiunk tgye!”
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A betegek és a kutatok csak
egyuttmiikodve nyerhetnek!

A betegeknek sziikségiik van a kutatasra:

m A kutatas jelenti a reményt azon millionyi ritka
betegnek, akik szamara még nincs terapia. r—
= Ez elmult évtizedben nagy elGrelépések ,5
torténtek a genetikaban és az egészségligyi o
technolégiaban. ) ‘
m Ennek ellenére, a ritka betegségekre iranyulo =
jelenlegi allami kutatasi programok nem
elégségesek, és a gyogyszertejlesztések csupan
kevés beteg szamara hozzaférhetGek, igy a
lehet6ségek nagyon korlatozottak.
m A betegek és a kutatdk ,,szétszort” helyzete
tovabb neheziti a mar megszerezett értékes
tudas gyakorlati hasznositasat.




A kutatasokhoz
nélkulozhetetlenek a betegek!

A ritka betegek a legjobb partnerek, akiket a kutatok
kivanhatnak.

A kilonbo6zo klinikai kisérletekben, biobankokban,
adatbazisokban és felmérésekben torténo részvételiik nélkiil
a kutatas nem hozhat eredményt.

Mint a kutatas alanyai gyakorlati tapasztalataikat adjak a
kutatashoz, amit az érintettek €s csaladjaik ismernek
leginkabb.

Segithetik mind az alapkutatast mind a megfelel6 terapiak
megtalalasat, el6segitve a betegség epidemiologiajanak,
lefutasanak, természetének mélyebb megértését.

A ritka betegek szervezetel a kutatasi projektek értékes
partnerei lehetnek.

A betegek gyakran, katalizatorokként segitik el6 a kutatok B
klinikusok, az ipar és a betegek egytlittmiikodését.




A ritka betegségek fontos tertiletet
jelentenek a kutatas szempontjabol!

m A ritka betegséggel él6knek a tobbi beteghez
hasonléan ugyanolyan joguk van az
egészséges ¢€lethez és az Uj kezelések realis
reményéehez.




Politikai okok:

2007-ben sikeres europai Tarsadalmi
Konzultacio.

2008-ban az Europai Bizottsag Kozleménye
Ritka betegségekre vonatkozoan.

2009-ben az Europa Tanacs elfogadta a fenti
ajanlasokat a ritka betegségek ellatasat
szabalyozo iranyelvekkel.

A Tanacs iranyelvei fontos szerepet jatszanak
nemzeti szinten is a prioritasok és iranyelvek \
kijelolésében, az orszagok sajat, a ritka
betegségek kezelésére vonatkozo nemzeti
tervének megalkotasahoz.

a betegek képvisel6i nagyobb részvételt
kapnak a ritka betegségekre vonatkozo
stratégiak kialakitasban.
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A politikai dontések alapjan a
betegek szerepe:

m Biztositani, hogy a ritka betegségeket megfelelGen
osztalyozzak és kodoljak (BNO 11).

m Tamogatni a ritka betegségek kutatasat (FP 7-8)

m Azonositani a Tudaskézpontokat és tamogatni az
Europai Referencia Halozatban valo részvételiiket.

m Tamogatni az Europai szinten meglévo |
tapasztalatok 6sszegyujtését i b

m Megosztani az ,,arva” gyogyszerek klinikai & =
hozzaadott értékének Osszegzéseit =

m Megerdsiteni a betegek és képviselOik részvételét a
dontéshozatali folyamatok minden 1épésében

m Biztositani a ritka betegséggel €10k szamara a mar
meglévo infrastruktirak fenntartasat.




Tudomanyos okok:

m Ritka betegségek kutatasa 1j
felfedezéseket eredményez ;
(multidiszciplinaris és innovativ T
megkozelitést kivan), ami elvezethet z=... L...,/
gyakoribb betegségek terapiajanak
fejlodéséhez.

m A ritka betegségek modellként
szolgalhatnak olyan gyakori betegségek
vizsgalatahoz, mint a cukorbetegség vagy
az elhizas

m A kifejlesztett Uj eszk6zoket, modszereket
vagy termékeket gyakran alkalmazni lehet
gyakoribb betegségeknél is, igy a tagabb
tarsadalom szamara is hasznosithato,
megtériilé befektetés lehet pl: Gleevec).




Konkrét példak:

Kutatott betegség:
m Narkolepszia

m Progéria

m FOP (fibrodysplasia

ossificans progressiva

m Altalaban a ritka
genetikai betegségek

\\‘ .
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Potencialis tagabb elony:

Az alvas szerepének,
mechanizmusanak megértése

Az oregedés folyamatanak
megertése, lassitasa

A regeneracios csontformalodas
megertese, iranyitasa

Az egyes gének szerepének,
harmonizalt egytuttmukodésuk-
nek tisztazasa



Ha a ritka betegségek, €s ritka gyogyszereik
kutatasat nem 6sztonozték volna, akkor az alabbi
allapotok kutatasa alapjaiban sériilt volna:

Rak (45)

Prosztata rak
Gyermekrakok
Veserak
Agytumorok
Hodgkin kor

Multiple

mieloma

CML

Malignus
melanéma

Hasnyalmirigy
rak

Nem kis sejtes
tudérak

Méhrak

Fert6zés
(59)
AIDS
Tuberkul6zis
Meningnitis
Hepatitisz B
Hepatitisz C

Aspergil6zis

Creutzfeldt
Jakob kor

Citomegalovirus
fertézés

Légionarius
betegség

Leptospirozis

Pertussis

Neurologiai
(10)
Alzheimer kor
Parkinson kor
Epilepszia
Huntington kor

Tourett
szindréma

Immunolégiai

(29)
Myasténia Gravis
Reumatikus 1az
Pemphigus
Lupus
Irirtabilis bél
szindréma

Graft versus host
betegség

Endokrinolo-

giai (9)
Addison betegség

Cushing szindréma

Basedow kor

Metaboliz-
mus (43)
Lisztérzékenység

Cisztas fibrozis

Cukorbetegség




Gazdasagi okok:

m Az “arva” gyogyszerek fejlesztését el6segitd szabalyozas
beinditotta az KKV-k (kis és kézepes vallalkozasok)
kifejlesztését a biotechnoldgiai agazatban.
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A ritka betegségek kutatasat jobban
kell tamogatni!

m A ritka betegségek teriiletén foly6 kutatasok hosszutavon
miik6dé hatterének megteremtéséhez (mint pl. biobankok.
adatbazisok és regiszterek fenntartasa), elérhet6 allami
tamogatasok biztositasara lenne sziikség.

m Mindez szoros kapcsolatban all a “Tudaskdzpontok Eurépai
Referenciahalozatainak és az Eurdpai Kutatoi Halozatok”
fenntarthatdsaganak sziikségességével, kiilonos tekintettel az
alkalmazott kutatasok erdsitésére.

m Az europai szinten koordinalt kutatasok feltétleniil
sziikségesek, hiszen ez az egyetlen mddja, hogy noveljik a
kutatasba bevonhat6 betegek szamat egy adott tanulmanyhoz
és Osszefogjuk a szétszortan €16 szakértOket, igy biztositva a
multidiszciplinaris egyiittmiikodés lehetoségét és a joO
gyakorlatok megosztasat az adott kutatasi témaban.



,,Ha az embert ﬂlyannak vessziik, mint a ,'
tulajdﬂnkeppen msszabba tesszuk

akkor azza tessziik Ot, amivé lehetné:‘:"" 4:: :7- =
(Goethe)



Koszonjik a figyelmet!

Rare Diseases Hungary

Kozhasznu szervezet l
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Honlap: http://www.rirosz.hu ? 1
e-mail: info(@rirosz.hu
Székhely: H-1082, Budapest, Ulléi ut 82.
Adoszam:18192328-1-42

| International Alliance off
. Patients’ Organizationg

A global voice for patients

Rare Diseases Europe

Az IAPO és az EURORDIS
tagszervezete
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