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Paslaugy retomis ligomis
sergantiems pacientams
organizavimas ir
koordinavimas Vilniaus
universiteto ligonineje
Santaros klinikose

KUO RETOS LIGOS YRA
UNIKALIOS?

Retumas ir ivairové. Pagal Europos
Sajungoje galiojanti apibrézima, reta
liga — tai liga, kuria serga vienas i§
2000 asmenu ir maziau. Dauguma re-
tu ligu yra kur kas maziau paplitu-
sios —jomis serga vienas is$ keliy Simty,
tukstandiuy ar vos keliolika asmenuy
pasaulyje. Tadiau bendras retu ligu
skaiéius siekia net 6000—-8000 nozolo-
giniu vienetu, todél bendras retomis
ligomis serganciu Zmoniu skaicius —
apie 6-8 %. Apie 75 % retu ligu prasi-
deda vaikysteéje, vaikai sudaro
33-70 % pacientu, serganéiu retomis
ligomis. Taigi, visoje Europos Sajun-
goje serganciy retomis ligomis Zmoniu
turétu buti 24-30 milijonu, tai sudaro
Sesiu Europos saliu — évedijos, Suomi-
jos, Danijos ir triju Baltijos saliu — gy-
ventoju skaiéiu. Lietuvoje 6-8 % gy-
ventoju — tai apie 174 000 Zmoniu (tiek
gyventoju yra visoje Alytaus apskrity-
je), 1§ kuriy apie 73 000 — vaikai. Is-
skirtiné ir 8iy ligu ivairové — retos li-
gos gali pazeisti bet kuri organa ir su-
sargdinti bet kurio amziaus Zmogu —
nuo naujagimio iki vyresnio asmens,
todél su retomis ligomis susiduria visu
specialybiu gydytojai. Retos ligos vy-
rauja kai kuriy medicinos sri¢iu ligu
struktaroje, pavyzdziui, beveik visos
genetinés ligos ir visos vaiky onkologi-
nés ligos priklauso retu ligu kategori-
jai. Kitu specialybiu gydytojai su Siais
pacientais susiduria ne taip daznai:
retomis ligomis serga nuo keliu iki ke-
liasdeSimties procentu pacientu, tu-
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rin¢iu klausos sutrikimu, serganciu
nervy ir raumenu, sisteminémis jun-
giamojo audinio, inkstu ir kitomis ligo-
mis. Kadangi retas ligas sudétinga
diagnozuoti ir gydyti, ypaé didelé ser-
gandiu Siomis ligomis Zmoniuy dalis yra
tarp pacientu, gydomu tretinio lygio li-
goninése: Siose istaigose yra tinkama
diagnostikos ir gydymo infrastruktara
ir sukaupta pakankama specialistuy
patirtis.

Nediagnozuota liga ir ,diag-
nostiné odiséja“. Dél retu ligu retu-
mo, gausos ir ivairovés jas ypac sunku
atpazinti. Nezinant tikslios diagnozés,
neimanoma taikyti specifinio gydymo,
stebésenos ir komplikaciju prevencijos
plano, numatyti ligos eigos ir progno-
zuoti ligos rizikos Seimoje, pacientai ir
ju artimieji patiria psichologiniu sun-
kumu ir nusivilia sveikatos priezitros
sistema. Reta liga gali likti nediagno-
zuota negavus tinkamu specializuotu
diagnostikos paslaugu — pacientas ne-
buvo siustas gauti specializuotos diag-
nostikos ir gydymo paslaugu. Europos
skétinés serganciuju retomis ligomis
organizacijos EURORDIS 2004 metais
atlikto tyrimo duomenimis, istyrus as-
tuoniu retu ligu kelig iki diagnozés
17-oje Europos $aliu, taip pat ir Euro-
pos Sajungos ,senbuvése”, nustatyta,
kad 25 % pacientu laikotarpis nuo pir-
muju simptomu iki diagnozés nustaty-
mo buvo 5-30 metu, nemazai daliai
pacientu nustatyta klaidinga diagno-
zé. Ivairiose Salyse tokiu sveikatos
prieziuros sistemose ,istrigusiu“ pa-
cientu skaiéius skirtingas, jis priklau-
so nuo mediky informuotumo apie re-
tas ligas ir egzistuojancia paslaugu
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struktara bei nuo paslaugu retomis li-
gomis sergantiems pacientams ir ju
srautu organizavimo Salyje. Vis délto
didelés dalies retu ligu etiologija Siuo
metu dar néra zinoma, todel nustatyti
tikslia diagnoze ne visuomet jmano-
ma. Siandien Zinoma mazdaug puses
(apie 3 500) visu apraSytu retu ligu
tiksli etiologija, kasmet aprasoma keli
Simtai nauju retu ligu, plétojant diag-
nostinius naujos kartos sekoskaitos
metodus. Sis skai¢ius vis didéja, o nu-
manomas §iy ligu skaicius ateityje —
iki 15 000 (Boycott KM et al., Nature
Reviews Genetics, 2013). Dél siu prie-
zasc¢iu apie 30-70 % pacientuy priklau-
somai nuo indikaciju diagnozuoti ge-
netines ligas dar neimanoma ar labai
sudétinga.

Daugiasistemeés, létinés, nega-
lia sukeliandios, daznai - viso gy-
venimo ligos. Retos ligos daznai yra
daugiasistemés, létinés, trunkancios
visa paciento gyvenima, todél Siems
pacientams butinos daugiadisciplinés,
koordinuotos, specializuotos, visapu-
siskos, testinés paslaugos. Labai svar-
bu itraukti paciento artimuosius, so-
cialinius, $vietimo darbuotojus, pa-
cientu organizacijas. Tokioms paslau-
goms koordinuoti reikalingas atvejo
vadybininkas (angl. case manager) —
zmogus, kuris koordinuotu reta liga
serganfiam pacientui teikiamas pa-
slaugas ,vieno langelio® principu. Siuo
metu Lietuvoje tokiu specialistu dar
néra, Europoje jais dazniausiai tampa
papildomai iSmokytos slaugytojos.
Siuos specialistus numatoma rengti
Vilniaus universiteto Medicinos fakul-
tete.

DidzZioji dalis retu ligu - geneti-
nés ligos. Apie 80 % retu ligu yra ge-
netinés ligos, todél ypac svarbi geneti-
né diagnostika ir Seimu konsultavi-
mas. Zinant tikslia genetinés ligos
diagnoze, galima taikyti prenataline
ar ikisimptomine diagnostika, o tose
Seimose, kurioms reikalingos pagalbi-
nio apvaisinimo procedaros arba pre-
nataliné diagnostika negalima dél me-
dicininiy prieZzas¢iy ar Seimos pasirin-
kimo, galima atlikti preimplantacine
diagnostika. Kitos retos ligos — tai re-
tos autoimuninés, onkologinés, infek-
cinés, medziagu apykaitos, idiopatinés
ligos.

Sudétinga diagnostika, gydy-
mas, stebésena. Pirmasis ir svar-
biausias zingsnis siekiant tolesnio tin-
kamu sveikatos priezitros paslaugu
organizavimo pacientams, sergan-
tiems retomis ligomis, — tiksli ir nepa-
véluota diagnostika. Pasitelkiant
Siuolaikines diagnostikos priemones ir
technologiju naujoves, sukaupus tin-
kama specialistu patirti, pasinaudojus
tarptautinio bendradarbiavimo gali-

mybémis, galima diagnozuoti ne tik Zi-
nomos etiologijos retas ligas, bet ir dar
nezinomas, neatrastas ligas (pvz., pa-
sitelkiant viso egzomo sekoskaitos ty-
rima). Siuo metu tik apie 5-10 % retu
ligu taikomas specifinis gydymas, ku-
ris neretai i§ esmés keifia paciento
prognoze. Paprastai Sis gydymas yra
labai brangus, nors kai kuriais atve-
jais veiksmingam gydymui pakanka
specialios dietos ar gydomuju vitami-
nu doziu. Europos medicinos agentara
(EMA) 2016 metais pirma karta apro-
bavo genu terapija sunkiam misriam
imunodeficitui gydyti (Cicalese MP et
al., Blood, 2016). Sis gydymo metodas,
kaip ir kiti pazangios terapijos medici-
nos produktai (pvz., imunoterapija ar
taikiniu terapija retu formu véziui gy-
dyti), gali sukelti tikra proverzi gy-
dant retas ligas. Spinaline raumeny
atrofija sergantiems pacientams
2017 metais patvirtintas gydymas
spinraza taip pat neabejotinai turétu
pagerinti gyvenimo kokybe. Zinant
tikslia diagnoze, galima sudaryti tin-
kama paciento stebésenos ir gydymo
plana, uzkirsti kelia komplikacijoms
ar suSvelninti ligos eiga, iSvengti ne-
tinkamo gydymo (pvz., pacientams,
turintiems paveldima Sirdies aritmija,
kontraindikuojami tam tikri vaistai).
Tiksli genetinés ligos diagnozé turi
platesne reikSme pacientui, Seimai ir
visuomenei. Ji sudaro prielaidas
itraukti pacientus i tarptautinius kli-
nikinius tyrimus, o tam tikrais atve-
jais eksperimentiniai gydymo metodai
yra vienintelé retomis ligomis sergan-
¢iu pacientu gydymo galimybé. Pa-
cientai ir ju Seimos nariai gali daly-
vauti genetine liga (ar ligomis) sergan-
¢iu Zmoniy ir ju Seimu organizaciju
veikloje. Be to, paaiskinus Seimai ligos
etiologija ir patogeneze, neretai pa-
lengvéja ilgus metus slegianti psicho-
loginé nasta, o pateikus bent apytiksle
prognozine paciento gyvenimo, ligos,
raidos ir kitokia informacija Seima gali
tiksliau planuoti finansinius, edukaci-
nius ir asmeninio gyvenimo aspektus.

Moksliniu Ziniu stoka. Zinant
tikslig retos ligos etiologija, tirti Sios
ligos patogenezinius mechanizmus ir
kurti vaistus $iai ligai gydyti gali bati
net papraséiau nei kurti vaistus daz-
noms daugiaveiksnéems ligoms — Zi-
nant, koks genas pazeistas, nesunku
perprasti molekulinius kelius, kuriuo-
se §is genas dalyvauja, ir surasti rei-
kiamus gydymo taikinius. Moksliniuy
tyrimu, o kartu ir diagnostikos bei gy-
dymo metodu stoka paprastai lemia
kitokios priezastys: sunku sutelkti
mokslininkus bei surinkti reikiama
pacientu skai¢iu tyrimams atlikti,
traksta finansiniy paskatu kurti vais-
tus.

Neatvertos galimybés - daznu
ligu modeliai, personalizuota me-
dicina. Ir retu, ir daznu ligu patoge-
neziniai mechanizmai susipina, todél
retos ligos, kuriy tiksli etiologija ir pa-
Zeisti molekuliniai keliai Zinomi, gali
bati tinkamas modelis daznuy ligu pa-
togeneziniams mechanizmams tirti,
pavyzdziui, Prader—Willi sindromas
kaip nutukimo modelis, genetinés epi-
lepsijos formos kaip daznu daugia-
veiksniy epilepsiju modelis. Vis labiau
isigalint individualizuoto pozitrio i
pacienta ir personalizuotos medicinos
naujovems, retu ligu tyrimai tampa
ypa¢ svarbus. Pirmieji personalizuo-
tos medicinos taikymo pavyzdziai — re-
tu ligu gydymas (pvz., speciali dieta be
fenilalanino asmenims, sergantiems
fenilketonurija).

PASLAUGU RETOMIS LIGOMIS
SERGANTIEMS PACIENTAMS
ORGANIZAVIMAS IR
KOORDINAVIMAS VILNIAUS
UNIVERSITETO LIGONINEJE
SANTAROS KLINIKOSE

Retos ligos ilga laika buvo medicinos
sistemos uzribyje, nes ypatingos §iu li-
gu savybeés reikalauja ypatingu prie-
moniu. Vis délto pastaraisiais metais
vis daugiau démesio Sioms proble-
moms skiriama ir taikomos priemonés
joms spresti ne tik atskirose Europos
Salyse, bet ir visoje Europos Sajungoje.
Vilniaus universiteto ligoniné Santa-
ros klinikos (VUL SK) turi ne tik dau-
giamete patirti bei tinkama diagnosti-
kos ir gydymo infrastruktara, bet ir
daug metu trunkandéias tarptautinio
bendradarbiavimo tradicijas spren-
dziant klinikinés praktikos, informa-
cijos sklaidos bei retu ligu politikos
formavimo klausimus Europoje.
VUL SK specialistai nuo 2013 metu
dalyvauja kuriant rety ligu strategi-
ja — Lietuvos Nacionalini veiklos,
susijusios su retomis ligomis, pla-
na ir véliau ji igyvendinant. VUL SK
Medicininés genetikos centras nuo
2004 m. yra pasaulinés rety ligy orga-
nizacijos Orphanet atstovas Lietuvo-
je; Sios organizacijos, apimancios
42 §alis visuose Zemynuose, portalas
www.orpha.net — svarbiausias infor-
macijos Saltinis apie retas ligas ir pa-
slaugas retomis ligomis sergantiems
pacientams visame pasaulyje.
2008 metais pirma karta paminéta
Retu ligu diena; Lietuvoje Sios inicia-
tyvos pirmoji émeési VUL SK. Nuo
2012 m. ypacé pageréjo paslaugu teiki-
mo koordinavimas, isteigus vaikuy ir
suaugusiuju rety ligu koordinavi-
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Kompetencijos centry schema

mo centrus ir sukirus specializuoty
retu ligu kompetencijos centru
struktara. Ivertinus ilgamecio darbo
rezultatus, sukaupta patirti ir peréjus
sudeétingas vertinimo proceduras,
2017 m. VUL SK buvo priimtos net i
astuonis Europos referencijos cen-
tru tinklus — asociacijas, jungiandias
pazangiausius retu ligu diagnostikos
ir gydymo centrus Europoje, ir Siuo
metu VUL SK yra tarp trisdeSimties
pazangiausiu Europos ligoniniu, su-
kaupusiu didziausias kompetencijas
rety ligu srityje.

Svarbiausias — pirmasis
zZingsnis: rety ligy diagnostika
VUL SK sukaupta ilgameté (> 40 m.)

rety ligu diagnostikos patirtis ir spe-
cializuota diagnostikos iranga, atitin-

kanti Siuolaikinius pasaulinius diag-
nostikos standartus, taikomi visi pa-
zangiausi klinikinés genetikos prakti-
koje naudojami diagnostikos metodai
ir galima diagnozuoti dauguma Siuo
metu Zinomu, taip pat dar nezinomu
genetiniu ligu. Siuolaikiniai genomi-
niai tyrimu metodai, kuriais vienu
kartu galima tirti dél keliu §imtu ar
net takstandéiu retu genetiniu ligu, ne
tik gerokai sutrumpina daugelio pa-
cientu ,diagnostine odiséja”, bet ir pa-
deda taupyti lésas: daugelyje moksli-
niu studiju irodytas §iu tyrimu ekono-
minis naudingumas, palyginti su
iprastiniais tradiciniais (pvz., Sange-
rio sekoskaitos) genetinés diagnosti-
kos metodais, kuriais vienu kartu gali-
ma tirti tik atskirus genus ar geno
fragmentus. VUL SK — vienintelé Lie-
tuvoje asmens sveikatos priezitros
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*KC — kompetencijos centras

<i”'2 *ERN — European Reference Network
(liet. Europos referenciniy centry tinklai)

istaiga, kurios klinikinéje praktikoje
taikomi a) genominiai tyrimu me-
todai — naujos kartos sekoskaitos,
iskaitant viso egzomo sekoskaitos tyri-
ma, ir molekulinio kariotipavimo tyri-
mai — genetiniy ligu diagnostikai;
b) preimplantaciné diagnostika;
¢) metabolomo tyrimai paveldimu
medziagu apykaitos ligu diagnostikai;
d) atliekamas visos Lietuvos populia-
cijos visuotinis naujagimiu tikrini-
mas; e) taikoma Siuolaikiné onkoge-
netiné paveldimu, Seiminiy vézio sin-
dromu diagnostika. Valstybiniame pa-
tologijos centre atliekama pazangi
specializuota patologiné diagnostika
ne tik Lietuvos (VPC atliekama dau-
giau nei ketvirtadalis biopsiniu ir trec-
dalis visu Salies citologiniu tyrimu),
bet ir regiono bei tolesniy Saliu gyven-
tojams. VUL SK Laboratorinés medi-
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cinos centras — didZiausias ir teikian-
tis placiausia laboratorinés diagnosti-
kos paslaugu spektra Lietuvoje ir vie-
nas didziausiu Baltijos Salyse. Dél Sios
priezasties VUL SK gali jungtis i to-
kius nediagnozuotu ligu tarptauti-
nius konsorciumus kaip RD-Con-
nect (http:/rd-connect.eu/): tokiuose
konsorciumuose nagrinéjami nustaty-
ti neaiskios klinikinés reik§més gene-
tiniy varianty atvejai (t. y. nustatytos
genetinés mutacijos iki $iol su liga ne-
susietuose genuose ar tokie genetiniai
variantai, kuriu neimanoma be islygu
priskirti normos arba patologijos va-
riantams, net ir pasitelkus visas Siuo-
laikines technologines priemones bei
informacines duomenu bazes), o pa-
cientams, kuriems diagnozé liko nenu-
statyta pasinaudojus visomis diagnos-
tikos galimybémis (pvz., atlikus viso
egzomo sekoskaitos tyrima), taikomi
ypaé sudétingi ,omiku“ — metabolomo,
proteomo, transkriptomo tyrimai.

Specializuotas rety ligy
gydymas

Specializuotas, sudétingas vaiku ir
suaugusiuju retu ligu gydymas
VUL SK atliekamas jau ne vienus me-
tus, o tam reikia papildomu Zziniu ir
igudziu igijusiu specialistu. Specifinis
paveldimu medziagu apykaitos ligu
gydymas dieta taikomas nuo 1975 m.,
pakaitiné fermentu terapija — nuo
2001 m., biologiné terapija — nuo
2000 metu. VUL SK — vienintelé gydy-
mo istaiga Lietuvoje, kurioje atlieka-
ma vaikuy ir suaugusiuju kauly ¢iul-
pu transplantacija pacientams, ser-
gantiems kraujo ligomis, sunkiu imu-
nodeficitu, paveldimomis medzZiagu
apykaitos, retomis reumatinémis ligo-
mis. Kai kurios paveldimos medziagu
apykaitos, virg§kinimo sistemos ligos
bei gydymui atspari epilepsija gydoma
ketogenine dieta, enterine ir parente-
rine mityba namuose bei kitais sude-
tingais gydymo metodais. Ligoninéje
atliekamos sudétingos operacijos ko-
reguojant igimtas raidos ydas (pvz.,
tik VUL SK atliekamos igimtos stem-
plés atrezijos bei igimty diafragmos is-
varzy operacijos naujagimiams), gy-
dant retas onkologines ir kitas retas
vaiku ir suaugusiuju ligas.

Paslaugy retomis ligomis
sergantiems pacientams
koordinavimas

Net jei specializuotas retos ligos gydy-
mas neimanomas, visais atvejais labai
svarbus tinkamas simptominis pa-
ciento gydymas ir ilgalaikeé stebésena,
padedantys iSsaugoti paciento funkci-

jas, uzkirsti kelia ligos komplikaci-
joms, pagerinti paciento ir Seimos gy-
venimo kokybe. Daugiadiscipliniu, ko-
ordinuotu, specializuotu, visapusisky
ir testiniu paslaugu teikima pacien-
tams, sergantiems retomis ligomis,
uztikrina VUL SK retu ligu koordina-
vimo ir kompetencijos centrai. Diagno-
zuojant ir gydant retas ligas, ypac
svarbu perzengti tradicines medicinos
sric¢iu ribas ir specialistu pasiskirsty-
ma: kadangi Sios ligos daznai yra dau-
giasistemés, siekiant sudélioti diag-
nostine ,délione” ir visapusiskai, koor-
dinuotai spresti visas paciento sveika-
tos bei kity sutrikdytu gyvenimo sri-
¢iy problemas, butinas ivairiy medici-
nos ir kitu specialisty (psichologu, so-
cialiniy darbuotoju) bendradarbiavi-
mas. Siuo metu VUL SK isteigti net
36 daugiadiscipliniai kompetencijos
centrai, skirti ivairioms retoms ligoms
ar ju grupéms. Kadangi skiriant spe-
cializuota gydyma bei tinkama simp-
tomini gydyma ir stebésenag vis dau-
giau vaikystéje reta liga susirgusiu
pacientu pasiekia suaugusiojo amziu,
labai svarbu uztikrinti paslaugu testi-
numa, todél visuose VUL SK kompe-
tencijos centruose bendradarbiauja
vaiky ir suaugusiuju specialistai. Kai
kuriais ypac retu ir sudétingu ligu at-
vejais sudaromos individualizuotos
stebésenos ir gydymo komandos. Su-
kurta Pacientu stebésenos sistema la-
bai palengvina igyvendinti reta liga
sergancio paciento ilgalaike prieziara.
Sergantys retomis ligomis pacientai i
VUL SK atvyksta i$ visos Lietuvos bei
kity saliu, todeél ypac¢ svarbu tinkamai
koordinuoti paslaugas — vis placiau
igyvendinamas ,zaliu koridoriu“ bei
»vieno langelio“ (t. y. suderintu dauge-
lio specialistu konsultaciju ta pacia
apsilankymo dieng) modelis, plétoja-
mos dienos stacionaro paslaugos pa-
cientams, kuriems reikia specializuoto
gydymo (pvz., pakaitinés fermentuy te-
rapijos) ar diagnostiniu procediru,
taikoma rety ligu atvejo vadyba, suda-
rant individualius stebésenos ir gydy-
mo planus, iskaitant abilitacija ir rea-
bilitacija, psichologine pagalba, socia-
line rapyba ir integracija. Koncen-
truojant specializuotu sveikatos prie-
ziaros paslaugu teikima daugiadiscip-
lines paslaugas teikianéiuose, ilgame-
te specialistuy patirt]i bei reikiamas
brangias ir sudétingas diagnostikos ir
gydymo technologijas ir infrastrukta-
ra sukaupusiuose vaikuy ir suaugusiu-
ju kompetencijos centruose, ne tik is-
saugoma retomis ligomis serganciu
zmoniuy sveikata, darbingumas, funk-
cijos, gyvenimo kokybe, bet ir taupo-
mos sveikatos priezitrai skirtos 1éSos,
nes visos paslaugos pacientams ir ju
Seimoms teikiamos sistemingai, sude-

rintai, tikslingai (t. y. iSvengiama ne-
tikslingu, nereikalingu tyrimu, kon-
sultaciju, hospitalizaciju, nereikalingo
ar net zalingo gydymo), laikantis na-
cionaliniu bei tarptautiniu gerosios
klinikinés praktikos rekomendaciju.
Vis délto ne visos paslaugos turi bati
teikiamos kompetencijos centruose,
kurie neretai yra toli nuo paciento gy-
venamosios vietos: nors tiksli ir nepa-
veluota diagnostika paprastai galima
tik tretinio lygio gydymo istaigose,
diagnozavus ligg ne visiems pacien-
tams reikalingas sudétingas specifinis
gydymas ar stebésena, kai kuriais at-
vejais palaikomaji ar paliatyvuji gydy-
ma galima skirti regioninése gydymo
istaigose pagal paciento gyvenamaja
vieta. Todel labai svarbu islaikyti pu-
siausvyra tarp sudétingu, brangiu,
specializuotu paslaugu koncentravi-
mo tretinio lygio gydymo istaigose ir
maziau specializuotu paslaugu decen-
tralizavimo, teikiant Sias paslaugas
ar¢iau paciento gyvenamosios vietos.

Klinikiné praktika, mokslas
ir mokymas — neatsiejamos
dalys

Tinkamo retu ligu valdymo testinu-
ma, sklaida ir plétra uztikrina kliniki-
nés praktikos, mokymo ir mokslo sa-
sajos. VUL SK, pagrindinéje kliniki-
néje Vilniaus universiteto Medicinos
fakulteto (VU MF) bazéje, kartu su
VU MF vykdomas placiausias Lietu-
voje, kryptingas ir nuoseklus visu pa-
kopu mediky bendruomenés mokymas
retu ligy srityje (studentu, doktoran-
tu, rezidentu, tobulinimo kursu gydy-
toju ir slaugytoju mokymas bei vieSini-
mo renginiai pladiajai visuomenei).
Nors Siuo metu specifinis gydymas tai-
komas tik 5-10 % visu retu ligu, Euro-
poje atliekami ivairiy stadiju kliniki-
niai tyrimai, kuriuose iSbandoma apie
600 preparaty retoms ligoms ir buk-
tyrimai yra vienintelé retomis ligomis
serganciy Zmoniu specifinio gydymo
galimybé. VUL SK Jungtiniame kom-
petenciju ir biomedicininiu tyrimu
centre vienu metu atliekama apie
90-100 Kklinikiniu tyrimu, kuriamos
retomis ligomis serganciu pacientu
klinikinés stebésenos sistemos, vykdo-
ma kita moksliniu tyrimuy veikla. Sék-
mingai retu ligu moksliniu tyrimu
veiklai ypac svarbus tarptautiskumas,
net ir didesnés Salys daznai yra nepa-
jégios atlikti kokybisku moksliniu re-
tu ligy tyrimu, nes sudétinga sudaryti
reikiamas pacientu imtis bei surinkti
méginius, traksta finansavimo retu li-
gu tyrimams. VUL SK kartu su
VU MF bei Santaros slénio institucijo-
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Paslaugu retomis ligomis sergantiems pacientams organizavimas ir koordinavimas Vilniaus universiteto ligoninéje Santaros klinikose

mis plétoja tarptautini bendradarbia-
vima retu ligu moksliniu tyrimu srity-
je, ligonineé ir atskiros tyréju grupeés
yra daugelio tarptautiniu projektuy ir
konsorciumuy partnerés.

Nacionalinis ir tarptautinis
bendradarbiavimas

Visoms retu ligu problemoms spresti
buatina, kad bendradarbiauty ivairios
institucijos: ivairiu lygiu gydymo istai-
gos, socialinés rapybos, psichologinés
tarnybos, pacientu organizacijos,
mokslo ir mokymo istaigos, profesinés
medikuy organizacijos ir valdzios insti-
tucijos. Vykdant §i tinklini bendradar-
biavima, koordinavimo ir kompetenci-
jos centrams daznai tenka tarpininko
ir jungiamosios grandies vaidmuo. Re-
tu ligu srityje labai svarbus tarptauti-
nis bendradarbiavimas, o0 mazoms $a-
lims, kuriose sukaupti reikiama retu
ligu klinikine patirti labai sunku ar
beveik neimanoma, europinis ir tarp-
tautinis bendradarbiavimas yra gyvy-
biskai svarbus. Nuo 2017 m. kovo
mén. pradéje veikti Europos referenci-
niu centry tinklai (ERT; angl. Euro-
pean Reference Networks) suteikia is-
skirtines bendradarbiavimo galimy-
bes §iu tinklu veikloje dalyvaujan-
tiems kompetencijos centrams: visuo-
se tinkluose numatytas telemedicinos
paslaugy teikimas, gerosios klinikinés
praktikos rekomendaciju sklaida ir
rengimas, stazuociu ir mokymu pro-
gramos bei kitos veiklos, kurios be di-
desniuy salies investiciju gali labai pa-
gerinti kompetencijos centruose tei-
kiamu paslaugu kokybe. Dalyvavimas
ERT veikloje sudaro prielaidas perim-
ti geraja praktika ir uztikrinti princi-
pa .patirtis keliauja pirmiausia, o ne
pacientas®, ir tik retais atvejais orga-

nizuojamas tarpvalstybiniu paslaugu
teikimas, pacientui keliaujant i kitos
Salies kompetencijos centrus. Pirma-
jame ERT steigimo etape Lietuvos
universitetinés ligoninés dalyvavo
ypa¢ sekmingai: VUL SK tapo astuo-
niu ERT tikruoju nariu, o Lietuvos
sveikatos mokslu universiteto Kauno
klinikos — keturiy ERT nariu (pagal
ERT veikloje dalyvaujanéiuy kompe-
tencijos centru skaic¢iu, tenkanti mili-
jonui gyventoju, Lietuva S§iuo metu
uzima ketvirta vieta Europos Sajungo-
je).

Tolesni uvzdaviniai

Nors ne tik Lietuvoje, bet ir visoje Eu-
ropoje dar lieka daug neissprestu pro-
blemu, per kelis pastaruosius metus i
esmés pasikeité nacionaliné, Europos
ir globali retu ligu situacija:

a) susikureé plataus masto ERT ir
universiteto ligoniniu koordinavimo ir
kompetenciju centrai, susidare prie-
laidos perimti geraja praktika ir uztik-
rinti principa ,patirtis keliauja pir-
miausia, o ne pacientas®, teikti tinka-
ma visapusiSska medicinos pagalba
(iskaitant diagnostika, gydyma, stebé-
seng ir prevencija) retomis ligomis
sergantiems pacientams bei uztikrinti
gerosios patirties testinuma, sklaida
ir plétra kompetencijos centruose, de-
rinant klinikine praktika, mokyma ir
mokslo tiriamaja veikla;

b) susikure pacienty organizacijos;
§iy organizaciju tarptautiné patirtis ir
komunikacijos globalizacijos tendenci-
jos lemia besikei¢ian¢ius pacientuy la-
kescius;

¢) i§ esmés pageréjo diagnostikos
galimybés: naujos kartos sekoskaitos
ir kiti genominiai diagnostiniai meto-
dai pasizymi gerokai didesne klinikine
ir ekonomine nauda, palyginti su
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iprastine genetine diagnostika, nes
vienu tyrimu galima tirti dél keliu de-
§im¢éiy ar net beveik visy Zinomu gene-
tiniy ligu, taip pat nustatyti dar nezi-
nomas zmogaus ligas;

d) vis didesniam skaiciui retu ligu
taikomas specifinis gydymas ir pazan-
gios medicininés terapijos metodai, i
esmeés keiéiantys paciento prognoze;

e) vyksta e. sveikatos sistemos
plétra, skverbiasi technologinés inova-
cijos — e. sveikatos, telemedicinos, di-
delés apimties duomenu, skaitmeni-
nés technologijos, kurios sudaro prie-
laidas taikyti naujus, itraukius ir in-
tegruotus sveikatos sistemos valdymo
modelius, patenkinandius visyu siste-
mos dalyviu — pacientu, ju artimuju,
paslaugas teikianciu specialistu — po-
reikius ir lukeséius; svarbus aspek-
tai — paciento itraukimas ir atsakomy-
bé priimant su sveikata susijusius
sprendimus, bendruomeniy itrauki-
mas, e. sveikatos sprendimuy ir inova-
ciju panaudojimas pacientu srautams
optimizuoti, siekiant pusiausvyros
tarp paslaugu, teikiamu arc¢iausiai gy-
venamosios vietos, ir brangiu, specia-
lizuotu, sudétingy paslaugu, teikiamu
centralizuotai.

Retomis ligomis sergantys pacien-
tai sudaro nemaza musuy visuomeneés
dali. Nors §iu pacientuy ir ju artimuju
problemoms spresti daznai prireikia
ypatingu priemoniu, taciau, pasitel-
kiant pazangius diagnostikos ir gydy-
mo metodus, technologines naujoves,
inovatyvius sveikatos sistemos valdy-
mo sprendimus, plétojant tarptautini
bendradarbiavimag ir stiprinant spe-
cialistuy kompetencijas, Siai visuome-
nés daliai gali buti teikiamos tokios
pacios aukstos kokybés sveikata grazi-
nancios ar iSsaugancios paslaugos,
kaip ir tiems, kurie serga kitomis, daz-
nesnémis, ligomis. ¢



