TlaCova sprava

Beneficia pre pacientov s tuberé6znou sklerézou po prvykrat aj na Slovensku!

Bratislava, 26.11.2013- Tuberdzna skleréza je jednym z tych zriedkavych ochorent,
ktoré sa tazko a zdlhavo diagnostikuijii a zloZito liecia. Pocet pacientov na Slovensku sa rdta
na desiatky a neraz si preto akoby neviditel'ni pre zdravotny systém, ktory im casto
neumoZziuje ani ziskat’ adekvdtnu lie¢bu. Upozornit na situdciu s pacientmi s touto
zriedkavou diagnézou sa rozhodli Asocidcia tuberkuléznej sklerézy (ASTUS) s podporou
Kliniky detskej neuroldgie Detskej fakultnej nemocnice s poliklinikou v Bratislave
a Slovenskou asocidciou zriedkavych choréb (SZACH) na benefi¢nom stretnuti, ktoré sa

uskutocni 6. decembra 2013 od 14. do 17.30hod. v Zichyho paldci v Bratislave.

0O ochoreni

TuberousSclerosisComplex (TSC)je multisystémové, geneticky podmienené ochorenie,
ktoré spdsobuje vznik benignych tumorov na obli¢kach, peceni, plicach a najmad na mozgu.
Prejavuje sa epileptickymi zachvatmi, koznymi ndlezmi, vyvojovym oneskorenim, problémami
so spravanim. TSC je sp6sobend mutaciou jedného z dvoch génov TSC1 a TSC2, ktoré koduju
proteiny hamartin a tuberin. Tieto proteiny za normadlnych okolnosti reguluji bunkovy rast
a diferenciaciu, pri poruchach ich ¢innosti sa zac¢inaju tvorit nadory, ¢asto hlavne v mozgu. Pocet
pacientov s touto diagnézou sa na Slovensku odhaduje na desiatky, svetové Statistiky hovoria o
vyskyte 1 ochorenie na 9500 zdravych. Ked'Ze ide o postihnutie génov, prejavuje sa uz u malych
deti, aj ked’ prejavit sa moZe aj v dospelosti. Prvym podstatnym vySetrenim pri podozreni na
TSC je vy$etrenie mozgu pomocou CT alebo MRI vy$etrenia. Ide teda o dost' zdihavii diagnostiku,
vel'akrat s tymto ochorenim pacienti Ziju aj 30 rokov bez toho, aby vedeli, Ze ho maju. Pacient
s diagnézou TSC moze mat prejavy len velmi mierne s dlhodobou dobrou prognézou na Zivot,
ale aj zavazné s postihnutim Zivotne doéleZitych funkcii, mentalnym postihnutim aZ zlyhanim
funkcii niektorych organov (zvacsa oblic¢iek, mozgu alebo pluc).

Na ochorenie vsucasnosti neexistuje komplexna liecba, avsak jednotlivé symptémy
aprejavy sa daju velmi dobre manazovat, aj ked v pripade tohto zriedkavého ochorenia je
pristup k $pecifickym liekom mozny v poistovniach len na vynimky, ¢o je zdlhavy aneraz
nedspesSny proces. Pri vCasnej diagnostike a dobrom manazmente pacienta je vSak velky
predpoklad dobrej kvality Zivota, pretoZe sucasna liecba dokaZe vyrazne stabilizovat niektoré

Casto postihnuté organy, napriklad oblicky.



Pilotny beneficny projekt ako pociatok novej tradicie

Upozornit na problematiku pacientov s tuber6znou sklerézou a zriedkavych ochoreni
vObec ma za ciel benefi¢né popoludnie, ktoré sa uskuto¢ni 6. decembra 2013 od 14.00 do 17.30
hod. v Zichyho palaci v Bratislave. Podujatie bude vynimoc¢né vo viacerych aspektoch- vytvorit
tradiciu v organizovani kultirnych podujati aj pre pacientov so zriedkavymi, a pritom nesmierne
zavaznymi diagnézami, eliminovat socidlnu izolaciu rodin s takymito pacientmi, vytvorit
vynimoc¢né kultirne popoludnie, ktoré podporia aj ti, ktori sa teSia v rodine dobrému zdraviu, no
chctl poméct zmysluplnému ciel'u hlavnych inicidtorov podujatia. Jeho hlavnym organizatorom
je Asociadcia tuberdznej sklerozy (ASTUS) s podporou Kliniky detskej neurolégie Detskej
fakultnej nemocnice s poliklinikou v Bratislave a Slovenskej asociacie zriedkavych choréb
(SZACH). Prvy ro¢nik tohto mikuldSkeho benefi¢ného podujatia sa kona pod zastitou poslankyne
NR SR Jany Zithanskej. Po¢as benefi¢ného popoludnia sa budii méct navstevnici zapojit' do
tvorivych dielni, pozriet si vystipenie babkového interaktivneho divadla BABENA s Riou
Benkovskou, vystipenie detského spevackeho zboru Pressburg singers a muzikantov Nikolaja
Nikitina, Gaba Jonasa, Karola Malého a Moniky Masarovicovej i umeleckého prekvapenia z opery
SND v Bratislave. Vytazok z dobrovol'ného vstupného benefi¢nej akcie a drazby kolekcie piatich
obrazov Mgr. Alexandry Hudecovej, ktoré vytvorila spolu s malym dievcéatkom s diagnézou
tuber6zna skleréza, poputuje na vybavenie prvej terapeutickej miestnosti svojho druhu na
Slovensku, ktora bude urcena na podporné terapie a konzultacie pre rodicov v oblasti lieCebnej
pedagogiky pre pacientov s ochorenim tuberdzna skleréza pod vedenim Dr. Evy Urbanekove;.
Celkové kvalitné vybavenie tejto miestnosti sa pohybuje od 3.000. do 10.000. Eur. Cast zo
zakupenych pomécok poputuje na Kliniku detskej neurolégie Kramare v Bratislave.

Pocas celého priebehu podujatia bude prebiehat’ aj vianocny predaj vyrobkov Chranenej
dielne Vstapte n.o.- Vecicky s Dusou, kde pracuju 'udia s mentalnym postihnutim a najmensich
ucastnikov tohto netradicného umeleckého podujatia bez ohl'adu na vek a diagn6zu navstivi aj

Mikulas s darc¢ekmi!

Asociacia tuberéznej sklerozy

Pacientska organizacia ASTUS, o. z. (Asociacia tuber6znej sklerézy) vznikla v decembri
2012. Jej poslanim je spajat pacientov s TSC aich rodinnych prislusnikov, poskytovat im co
najviac informacii o ochoreni, najnovsich poznatkoch vo vyskume a liecbe. ,ASTUS je v
pravidelnom kontakte s predstavitelmi medzinarodnej aliancie TSC International,” uviedla
zakladatel’ka a predsednic¢ka asocidcie Barbora Zajackova. ,Clenstvom v tejto institiicii sme

ziskali pristup k najnovsim poznatkom od Specialistov.Sprostredkiva ndmnajnovsie informacie



o moznostiach a vyskume liecby pacientom. pretoze prave liecba tohto ochorenia je doposial
eSte nepristupna, nakol'ko nova nadej v podobe lieku na benigne tumory je este len vo faze
klinickych Stadii. Hladame d‘alSich Clenov naSej organizacie, ktori maji nieCo spolo¢né s
ochorenim TSC a jeho pridruzenymi diagnézami (autizmus, epilepsia, mentdlna retardacia a
pod.), aby sme im pomohli, naviedli ich na spravny smer. Spolu moéZeme vytvorit stabilnu
domovskd organizaciu, komunitu na podporu pacientov, aich rodin, opatrovnikov, lekarov.”
Barbora Zajackovd ma sama Sestrofnu dcérku stouto diagnézou. Spolu s d’alSim rodiCom

srovnako chorym dietatom Andrejom Melicherom vytvorili web otejto diagndze

(www.diagnozatsc.sk) a zalozili zdruzenie ASTUS.

Viac informacii svieti pre vSetkych aj na webe www.astus.sk


http://www.diagnozatsc.sk/

