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POPIS SKRACENICA

RB- rijetke bolesti

EURORDIS- Evropska organizacija za rijetke bolesti

ORPHANET- Evropska elektronska mreza za rijetke bolesti

ICD-10 — Aktuelna internacionalna klasifikacija rijetkih bolesti

MK-10 — Klasifikacija bolesti kod nas

DGSANCO - Multidisciplinarna grupa Evropske komisije za rijetke bolesti
NSRB — Nacionalni savjet za rijetkih bolesti

RNCRB — Referentni nacionalni centar za rijetke bolesti

EUROPLAN — Evropski projekat za razvoj nacionalnih planova za rijetke
bolest

ERNRD — Evropski registar
EUROCAT — Evropski registar za kongenitalne anomalije



| UVOD

Rijetke bolesti predstavljaju kliniCki heterogenu grupu, koje pojedinaéno imaju vrlo malu
uCestalost u opstoj populaciji, ali predstavljaju veliku grupu oboljenja koja u ukupnom
obimu ima znacajnu ucestalost u opstoj populaciji i veliku uticaj na morbiditet, mortalitet
i kvalitet zdravlja stanovniStva. Kasno ili neadekvatno prepoznavanje i postavljanje
dijagnoze rijetkih bolesti Cesto dovodi do trajnih oSteCenja, pa i smrti oboljelog, za
velikim uticajem na zdravlje i status porodice.

Najznacaniji aktuelni izazovi svake zajednice i drzave u pristupu i zbrinjavanju rijetkih
bolesti, ogledaju se u neadekvatnom prepoznavanju, neujednacenoj i neadekvatnoj
klasifikaciji i kodifikaciji, nedovoljno dostupnoj dijagnostici, (samo za odredeni broj
rijetkih bolesti), veoma ogranienim terapijskim moguénostima, neujednacenim i
nedovoljnim kvalitetom zdravstvene zastite i visokom cijenom lije€enja i njege, ozbiljnim

socijalnim konsekvencama i izolacijom i marginalizacijom oboljelih od rijetkih bolesti.

Navedeni izazovi predstavljaju globalni problem, prepoznat od Svjetske zdravstvene
organizacije (SZO). Aktuelna internacionalna klasifikacija bolesti (ICD-10, kod nas
prevedeno MK-10) sadrzi klasifikaciju svega 200, od postojecih oko 8000 rijetkih bolesti,
Sto onemogucava adekvatno registrovanje i monitoring ovih oboljenja na globalnom
nivou, uklju€uju¢i nedovoljnu dostupnost relevantnih informacija i nemogucnost
adekvatne razmjene informacija i uporedivanja podataka. Iz istih razloga ne postoje ni
potpuno relevantni podaci o u€estalosti rijetkih bolesti. SZO je pokrenula 11-tu reviziju
ICD, sa posebnoim fokusom na detaljan obuhvat i sveobuhvatnu klasifikaciju rijetkih

bolest, a njena dostupnost za upotrebu oCekuje se tek 2015. godine.

Izazovi u pristupu i zbrinjavanju rijetkin bolesti naro€ito su izraZeni u zemljama sa
malom populacijom i ograniCenim finansijskim moguénostima, sa sledeéim

karakteristikama:
« Veoma rijetku pojavu u populaciji
* Nedostatak relevantnih epidemioloskih podataka

» Nedostatak iskustva i zainteresovanosti zdravstvenih radnika



* Nepostojanje sistemati¢nog pristupa i nemogucost lijecenja

» Velike troSkove lije€enja za mali broj bolesti, predominantno u inostranstvu

* Neizvjestan ishod bolesti

+ Nemoguénost relevantne procjene troSkova ukupnog tretmana rijetkih bolesti
* Nedostatak posebno planiranih budzetskih sredstava za lijeCenje

» Nedostatak zakonske regulative

Sa istim problemima je i Crna Gora. U Crnoj Gori ne postoji standardizovani pristup
rijetkim bolestima. Dodatno opterecCenje predstavlja nedostatak adekvatne klasifikacije i
registracije rijetkih bolesti na nacionalnom nivou, nedovoljna organizovanost i
povezanost svih segmenata u pristupu oboljelima od rijetkih bolesti. Takode postoji
nedovoljno razvijena svijest i opsSte i struCne javnosti o znaCaju rijetkih bolesti i

njihovom uticaju na zdravlje i kvalitet Zivota.

Nacionalna strategija za rijetke bolesti u Crnoj Gori (u daljem tekstu: Strategija),
obuhvata sve znacajne teme koje se odnose na rijetke bolesti u Crnoj Gori, ukljuujuéi
glavne ciljeve i mjere za unapredenje ukupnog tretmana rijetkih bolesti u Crnoj Gori, u
periodu od 2013. do 2020. godine. Strategija je u potpunosti zasnovana na Direktivama
Parlamenta Evrope i Savjeta Evrope (mart 2011.), Odlukama Evropske komisije (jul
2010.) i Preporukama Savjeta Evrope (juni 2009.), sa posebnim fokusom na podrsku
razvoju zdravstvene politike o rijetkim bolestima, primjenu savremenih naucnih
saznanja u cilju unapredenja ukupnog tretmana rijetkih bolesti, udruzivanje svih resursa,

ljudsku solidarnost i razvoj internacionalne saradnje.

Glavni ciljevi Strategije odnose se na prevenciju, rano prepoznavanje i dijagnostiku
rijetkih bolesti, dostupnost adekvatnoj, sistemati¢noj i centralizovanoj zastiti zdravlja i
ljeCenju osoba sa rijetkim bolestima, unapredenje registrovanja i medunarodne
klasifikacije, unapredenju informisanosti zdravstvenih radnika i opste javnosti o rijetkim
bolestima, koordinaciji na nacionalnom i internacionalnom nivou sa referentnim
medicinskim i nauno-istrazivaCkim institucijama i NVO udruzenjima pacijenata sa

rijetkim bolestima.



Detaljan opis zadataka, odgovornosti, programskih aktivnosti, predvidenih rokova
ostvarenja, indikatora i instrumenata za procjenu implementacije programa i izvora
finansiranja i podrsSke, razradeni su u okviru Nacionalnog akcionog plana za rijetke

bolesti u Crnoj Gori.

I DEFINICIJA | KARAKTERISTIKE RIJETKIH BOLESTI

Termin “rijetke bolesti” (u daljem tekstu RB) odnosi se na Siroku i heterogenu grupu
bolesti, koje su uglavhom genetskog ili kongenitalnog porijekla, progresivnog
hroniénog, polisistemskog ispoljavanja. Pojedina RB susrijee se sa veoma malom
uCestaloScu u opstoj populaciji. Prema definiciji EURORDIS (European organization for
rare diseases - Evropska organizacija za rijetke bolesti), rijetkeim bolestima se smatraju
bolesti koje se susrijecu kod ne viSe od 5 osoba na 10000 pripadnika opSte populacije

(ne viSe od jednog oboljelog na 2000 pripadnika opste populacije).

Poseban znacaj RB daje €injenica, da iako rijetke pojedinacno, u ukupnom pojavljivanju
predstavljaju grupu od oko 6000 do 8000 oboljenja, tako da ukupan broj oboljelih od RB
zauzima znacajno mjesto u ukupnom obolijevanju stanovniStva, uprkos rijetkom
javljanju pojedine rijetke bolesti. Aktuelna lista RB dostupna je na web stranici
ORPHANET ((Evropska elektronska mreza koja za rijetke bolesti i "orphan” ljekove:

www.orpha.net). Na osnovu raspoloZzivih medicinskih podataka procjenjuje se da danas

u svijetu ima oko 350 miliona, a u Evropi oko 25 — 30 miliona oboljelih od rijetkih bolesti.

Najvedi broj (oko 75%) rijetkih bolesti ispoljava se odmah po rodenju ili u ranoj djecjoj
dobi, mjesecima Zivota, zahvataju¢i 4-5% novorodencadi i dojen€adi (kongenitalne
anomalije i deformacije, monogenske bolesti, nasljedni poremecaji metabolizma, rijetki
tumori). Rijetke bolesti karakteri§e progresivan nepovoljan tok i vrlo esto rano umiranje
(30% umire u uzrastu do pet godina Zivota i dodatno 12% u uzrastu do 15. godine

Zivota).

Oko 80% rijetkih bolesti posljedica su poremeéaja u genomu, sa jo$ uvijek
nerazjasnjenom etiologijom u znacajnom broju ovih oboljenja. Nemogucénost ili kasno

postavljanje dijagnoze dovode do trajnih oSteCenja i udaljenih posljedica po zdravlje i


http://www.orpha.net/

pacijenta i njegove porodice. U grupu rijetkih bolesti takode spadaju i rijetki imunski

poremecaiji, rijetki degenerativni poremecaju, rijetka maligna oboljenja i rijetke infekcije.

Poseban javno-zdravstveni znaCaj RB proistiCe iz saznanja da je specifiCna
dijagnostika dostupna tek za jednu treCinu RB, a neki oblik lije€enja za oko 250, od
ukupno 6000-8000 vrsta RB. U slucaju raspolozive terapije, uglavnhom se radi o0 veoma
skupim i teSko dostupnim ljekovima. 1z navedenih razloga RB i rijetko dostupni i sklupi
liekovi za lijeCenje RB nazivaju se «orphan» bolesti i «orphany ljekovi, odnosno bolesti

siroc¢ad i ljekovi sirocad.

Rano i adekvatno postavljanje dijagnoze rijetkih bolesti zasniva se na ranom
prepoznavanju i dostupnoj dijagnostici, za koje je neophodno obezbijediti

specijalizovanu edukaciju zdravstvenih radnika.

Uzimajuci u obzir da je lijeCenje dostupno za veoma mali broj RB, zdravstvena politika
u pristupu RB mora biti usmjerena na masovni neonatalni skrining RB koje se mogu
lijecCiti, ciljani prekoncepcijski i prenatalni skrininig i prevenciju radanja djece sa RB,
kada one ne mogu da se lijeCe, primjenu specificne enzimske terapije kod oboljelih i
obezbjedivanje adekvatne visokospecijalizovane struCne ekspertize i genetickog
informisanja i savjetovanja u svim navedenim oblastima prevencije i lijeCenja RB.
Ukupan tretman lica sa RB zahtijeva multidisciplinarni pristup, centralizaciju stu¢ne
ekpertize na nacionalnom nivou i internacionalnu saradnju. Multidisciplinarne timove
zdravstvenih radnika treba organizovati u okviru nacionalnih referentnih centara za
rijetke bolesti, sa zadatkom da se obezbijedi koncentracija svih stru¢nih resursa,
centralizovano otkrivanje, registracija, monitoring, dijagnostika i lijeCenje lica sa RB.
Djelatnost nacionalnih referentnih centara odnosi se i ha organizovanje internacionalne
stru€ne i naucno-istrazivacke saradnje i na formiranje dostupnih informacija za stru¢nu i

opStu javnost o listi i karakteristikama rijetkih bolesti.

I EVROPSKA UNIJA | RIJETKE BOLESTI

Rijetke bolesti su poslednjih decenija prepoznate kao javno-zdravstveni prioritet u
Evropi, sa ustanovlenom potrebom djelovanja na pripremi regulativa na podrucju

zdravstvene politike za RB i na podrucju ljekova za RB. Imajuci u vidu specificnost i



znaCaj RB za zdravlje i ukupni kapacitet stanovnistva, Evropska unija preduzima i
sprovodi znacajne djelatnosti na kreiranju uniformog i odrzivog okvira i smjernica za
ukupni pristip RB u Evropi. Ove aktivnosti realizuju se kroz rad ekspertnih radnih tijela
Parlamenta Evrope i Savjeta Evrope.

Savjet Evrope usvojio je 2009. godine "Preporuke Savjeta za aktivnhosti na polju rijetkih
bolesti (Council recommendation on an action in the field of rare dideases, june 2009.).
Preporuke Savjeta Evrope bazirane su na dokumentima i preporukama koje su priredili:
Multidisciplinarna grupa Evropske komisije, DG SANCO radna grupa za rijetke bolesti
(www.rdtf.org), ORPHANET projekat i EURORDIS (www.eurordis.org). Ove preporuke

takode su zasnovane i na dokumentima proisteklim iz aktuelnog Evropskog projekta za
razvoj nacionalnih planova za rijetke bolesti (EUROPLAN www.europlanproject.eu), koji
je dio evropskog programa “Drustvena akcija za javno zdravlje” (Community Action in
the field of Public Health).

Glavni ciljevi koje je postavila Evropska unija na polju RB su:
1. Unaprjedenje identifikacije RB

2. Podrska razvoju zdravstvenih politika u oblasti RB, koje ¢e unaprijediti

zdravstvenu zastitu oboljelih od RB
3. Razvijanje Evropske saradnje, koordinacije i nadzora u oblasti RB.

Glavne preporuke Savjeta Evrope na polju aktivnosti u cilju unaprjedenja pristupa RB

odnose se na:

1. Donosenje nacionalnih strategija i akcionih planova za RB u zemljama ¢lanicama
EU, u cilju obezbjedivanja licima oboljelim od RB jednakog i adekvatnog pristupa
kvalitetnoj zdravstvenoj zastiti, koja ukljuCuje dostupnost dijagnostici, lijecenju i

“orphan” liekovima, na bazi jednakog tretmana i solidarnosti.

2. Uspostavljanje adekvatne definicije, kodifikacije 1 Kkatalogizacije RB i

uspostavljanje referentnih baza podataka o RB.

3. Sprovodenije istraZivanja na polju primjene specificnog lijeCenja RB.


http://www.eurordis.org/

4. Osnivanje koordinacionih centara i referentne mreze za RB Sirom Evrope, sa

uspostavljanjem jedinstvenog evropskog informacionog sistema za RB.
5. Okupljanje ekspertize za RB na evropskom nivou.
6. Unapredenje saradnje sa organizacijama pacijenata sa RB.
7. Promocija odrzivih aktivnosti na polju RB.

U skladu sa preporukama Savjeta Evrope, zemlje Clanice EU i ostale evropske zemlje
imaju mogucnost da ostvare saradnju, koriste visokospecijalizovane konsultacije,
uCestvuju u medunarodnim klinickim studijama za primnjenu novih tehnilogija u lijeCenju

RB i da lijeCe svoje pacijente u inostranstvu, kada to nije moguce u svojoj zemlji.

IV CRNA GORA | RIJETKE BOLESTI

U Crnoj Gori ne postoje adekvatni epidemioloski podaci o RB, s obzirom na
nedovoljnost medunarodne MK-10 klasifikacije bolesti i na nepostojanje sistemati¢nog
pristupa RB. Crna Gora do sada nije imala Nacionalnu strategiju, niti Akcioni plan za
RB, kao ni posebno definisani i planirani budzet za ukupni tretman oboljelih od RB.

Takode ne postoji uniformni sistem za registraciju RB, niti lista oboljelih od RB.

Uvazavajuci EU definicije i kriterijume za RB, procjenjuje se da bi u Crnoj Gori oko 45
hiljada lica moglo biti pogodeno nekom od rijetkih bolesti (6-8% stanovnistva). S
obzirom na c&injenicu da je najveéi broj RB genomskog porijekla i da se najveéi broj
ispoljava u prvim godinama zivota, oCekuje se da se u Crnoj Gori godiSnje rodi oko 40
djece sa hromozomskim bolestima, oko 75 djece sa bolestima uzrokovanim mutacijama
u jednom genu i oko 200 djece sa kongenitalnim anomalijama. Takode, procjenjuje se
da u Crnoj Gori u toku jedne kalendarske godine oko 400 trudnoc¢a nosi rizik za pojavu

neke RB kod o€ekivanog potomstva.

Crna Gora ne posjeduje specijalizovani centar za RB, ali u okviru institucija
zdravstvenog sistema obebijedeni su uslovi za pretrazivanje rizika od najucestalijin RB i
dijagnostiku najucestalijihn RB u Crnoj Gori, naro€ito na tercijarnom nivou zdravstvene
zastite. Od 1993. godine Crna Gora ima na tercijarnom nivou u Klinickom centru Crne
Gore, segment kliniCke genetike sa genetic¢kim savjetovaliStem, od 2000. godine Centar



za medicinsku genetiku i imunologiju, u kome se dijagnostikuju hromozomske nasljedne
bolesti, neke genetske predispozicije i imunoloski poremecaiji, od 2007. godine, masovni
neonatalni skrining na hipotireozu, od 2009. godine, biohemijski skrining trudnica na
najucestalije hromozomske bolesti, razvienu mrezu ginekoloSko-akuSerskih sluzbi za
pretragu rizika od kongenitalnih anomalija i genomskih rizika u trudno€i, sa

multidisciplinarnim ekspertskim konzilijumima u Kini€kom centru Crne Gore.

U Crnoj Gori je u periodu 2008. — 2010. godina, donesen Citav set zakona i pravilika,
koji obuhvataju dijagnostiku genomskih bolesti i zaStitu genetskih podataka, rukovanje
bioloskim uzorcima, transplantaciju organa, tkiva i Celija, rukovanje mati¢nim celijama,
asistirane reproduktivne tehnologije. Na ovaj na¢in u Crnoj Gori je stvoren

zadovoljavajuci legislativni okvir koji se u Sirem kontekstu odnosti i na rijetke bolesti.

Imajuci u vidu vrlo rijetko javljanje najveceg broja RB (jedan oboljeli na preko 20000, pa
i preko 100000 stanovnika), iskustva doktora i cijelog zdravstvenog sistema u
prepoznavanju, dijagnostici, lijeCenju i prevenciji ovih oboljenja su veoma ograni¢ena.
Crna Gora je, kao i sve zemlje sa malom populacijom, suoCena sa problemom
nemogucnosti organizovanja dijagnostike i tretmana za najveci broj RB, stoga su
prioritetni ciljevi Strategije i Akcionog plana za RB usmjereni na pretrazivanje rizika,
prevenciju, prenatalnu dijagnostiku, rano otkrivanje i dijagnostiku RB koje se ucCestalije
javljaju u populaciji (kongenitalne anomalije,hromozomske bolesti, genetske
predispozicije, imunolo$ki poremecaiji), i tijesnu regionalnu i internacionalnu saradnju u
cilju dijagnostike i tretmana veoma rijetkih bolesti (monogenske bolesti), kao i na svim

poljima vezanim za ukupan pristup i tretman RB.

V BUDZET ZA RIJETKE BOLESTI

Postavljanje dijagnoze RB sprovodi se u specijalizovanim dijagnostickim centrima.
Proces dijagnostike odvija se u viSe faza i najCeS¢e je dugotrajan, uz neophodnost
postojanja visokospecijalizovanog multidiscilinarnog tima stru€njaka i raspolozivost
savremenih tehnoloskih resursa. Obezbjedenje navedenih uslova zahtijeva znacajna

finansijska ulaganja.

10



LijeCenje je dostupno za mali broj RB, ali su specifi¢ni ljekovi (,orfan” ljekovi) veoma
skupi, a lijeCenje je dozivotno (npr. LijeCenje jednog pacijenta sa RB, dodavanjem
nedostajuceg enzima, na godiSnjem nivou iznosi oko 1 milion eura). Sa druge strane,
procjenjuje se da ulaganje u lijeCenje posljedica i komplikacija RB i izdvajanje za
odsustvo sa posla i radnu neefikasnost roditelja oboljelih od RB, odnosi znacajno vise
finansijskih sredstava. Na primjer, ukupno lijeCenje i tretman samo troje djece sa
Daunovim sindromom koSta isto koliko i osnivanje specijalizovane laboratorije za
dijagnostiku ovog i drugih hromozomskih bolesti, ukljuCuju¢i obuku kadra i amortizaciju
od 12 godina. Crna Gora ima dobro organizovanu ranu dijadnostiku, registrovanje,
prevencija i monitorinh hromozomskih bolesti, koje predstavljaju grupu najucestalijih
RB. Zahvaljujuéi ovoj dijagnostici godiSnje sprijeCi radanje osam do 10 novorodencadi
sa ovim i sliénim oboljenjima, a incidenca Daunovoh sindroma medu novorodenom
djecom iznosi oko 1 dijete sa Daunovim sindromom na 1500 novorodencadi, dok je prije

10 godina iznosila oko 1: 500 novorodencadi.

Imaju¢i u vidu sve globalne i nacionalne nedostatke u registraciji, kodifikaci i
sinhronizovanom i sistematskom pristupu rijetkim bolestima, teSko se mogu u ovom
trenutku napraviti procjene budzZeta, neophodnog za ukupni tretman RB u Crnoj Gori.
Tek nakon donoSenja i primjene 11 medunarodne klasifikacije bolesti, uspostavljanja
registra RB, unapredenja ranog prepoznavanja i dijagnostike RB, moZe se ocCekivati

relevantna procjena troSkova neophodih za tretman RB u Crnoj Gori.

Prema preporukama Savjeta Evrope, smanjenje troSkova za lije€enje i tretman
posljedica i komplikacija RB, mogu se smanijiti centralizovanjem i objedinjavanjem svih
sluzbi koje se bave RB, osnivanjem multidisciplinarnih nacionalnih referentnih centara
za RB, u kojima cCe se kreirati i sprovoditi sistematsko pretrazivanje i prepoznavanje
rizika od RB, rano prepoznavanje i dijagnostika RB, sprovoditi dugoroCna terapija i

ostvarivati visokokvalitetna zdravstvena zastita oboljelih od RB.

Poseban akcenat stavlja se djelatnosti ovih centara, kojima se smanjuju troSkovi za RB.
Ove aktivnosti se prvenstveno odnoce na programe prevencije radanja djece sa RB,
kada za ove bolesti ne postoji moguénost lije€enja (prekoncepcijska, preimplantaciona i

prenatalna dijagnostika), masovne neonatalne skrininge za RB koje se mogu uspjesno
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lijeCiti, kao i na uspostavljanje intenzivne i bliske medunarodne ekspertske saradnje

unutar Evrope.

VI GLOBALNI CILJ

Globalni cilj Strategije za rijetke bolesti u Crnoj Gori jeste da stvori adekvatan
institucionalni okvir i mehanizme za obezbjedivanje adekvatnog pristupa kvalitetnoj

zdravstvenij zastiti i kompletnog zbrinjavanja lica oboljelih od RB.

Glavni ciljevi Strategije odnose se na prevenciju, rano prepoznavanje i dostupnost
adekvatnoj, koordinisanoj i centralizovanoj zastiti zdravlja, lijeCenju, habilitaciji/
rehabilitaciji i socijalnoj integraciji oboljelih od RB i njihovih porodica. Ovi ciljevi takode
obuhvataju razvijanje infrastrukture i mehanizama za ostvarenje globalnog cilja
Strategije: unapredenje registrovanja i medunarodne klasifikacije, unapredenje stru¢nih
kapaciteta zdravstvenih radnika i informisanosti opSte javnosti o rijetkim bolestima,

unapredenju komunikacije i saradnje na nacionalnom i internacionalnom nivou.

VIl PRIORITETI

1. Obezbjedivanje epidemioloskih podataka o RB i upostavljanje Nacionalnog registra
za RB.

2. Integrisani pristup otkrivanju, dijagnostici, prevenciji i socijalnoj integraciji lica sa RB i
njihovih porodica.

3. Unapredenje prevencije RB genomskog porijekla, organizovanjem ekstenzivnih

”screening” programa.

4. Unaprjedenje prevencije i dijagnostike RB genomskog porijekla, uvodenjem novih
dijagnosti¢kih tehnologija i unapredenje dostupnosti genetiCkom informisanju i

konsultaciji.

12



5. Unapredenje stru€nih kapaciteta zdravstvenih radnika u cilju adekvatnog otkrivanja i

rane dijagnostike RB.

6. lzrada smjernica i kriterjjuma za formiranje Nacionalnog referentnog centra za RB.

7. Formiranje Nacionalnog referentnog centra za RB.

8. Podizanje svijesti stu€ne i opste javnosti o znacaju RB i njihovom uticaju na zdravlje

stanovniStva.

9. Definisanje i obezbjedivanje finansijskog okvira za RB.

10. Podrska i saradnja sa nevladinim organizacijama pacijenata i porodica sa RB.

11. Uspostavljanje internacionalne stru¢ne saradnje na polju registrovanja, monitoringa,

dijagnostike, lijecenja i istrazivanja rijetkih bolesti.

VIl CILINA GRUPA

Strategija je usmjerena na sljedece ciljne grupe:

1. Stanovnisvo

Pacijente sa rijetkim bolestima: oko 6 — 8% populacije.

Bra¢ne parove sa reproduktivnim problemima (u prekoncepcijskom periodu:

ponovljeni rani gubitak trudnoéa, kasna fetalna smrt, infertilitet).

Trudnice sa rizikom za radanje djeteta sa rijetkom boleS€u genomskog porijekla
(u prenatalnom periodu: prisustvo kongenitalnih anomalija, intrauterini zastoj u

rastu, dob trudnice iznad 35 godina).

Porodice sa rizikom za radanje djeteta sa rijetkom boleS€u genomskog porijekla

(prethodno dijete sa dikazanom genomskom bileScu).

Sva novoroden¢ad (neonatalni skrining RB genomskog porijekla, koje je

moguce lijeciti)
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2. Zdravstvene radnike na svim nivoima zdravstvene zastite, ukljuCujuéi sve
specijanosti u medicini, koje su usmjerene na otkrivanje, registrovanje, dijagnostiku,

prevenciju, lijeCenje i habilitaciju pacijenata sa rijetkim bolestima.

3. Nevladine organizacije (NVO), Cija je djelatnost povezana sa rijetkim bolestima.

IX PROGRAMSKE AKTIVNOSTI

1. Formiranje Nacionalnog savjeta za RB (NSRB) u Ministarstvu zdravlja

Nacionalni savjet za RB (NSRB), formira se unutar Ministarstva zdravlja sa zadatkom
da vrsi koordinaciju svih aktivnosti na polju ukupnog tretmana RB i vr§i nadzor i

evaluaciju implementacije Strategije i Akcionog plana za period 2013 — 2020. godina.
NSRB formira rjeSenjem ministar zdravlja.

NSRB je multidisciplinarno intersektorsko savjetodavno tijelo koje:

ima sjediSte u Ministarstvu zdravlja,
- ima predsjednika, podpredsjednika i ¢lanove,

- predsjednik i podpredsjednik moraju biti doktori medicine sa specijalizacijom/
subspecijalizacijom iz oblasti klinicke/medicinske genetike, bioetike, socijalne

medicine, epidemiologije),
- postavljaju se na period od Cetiri godine;
- Clanovi se biraju iz redova:

a) nacionalnih eksperata na polju rijetkih bolesti, koji djeluju u oblasti glavnih
programskih aktivnosti, definisanih Strategijom o RB

b) predstavnika drzavnih institucija u kojima se realizuje dijagnostika,

prevencija, tretman i habilitacija/rehabilitacija osoba sa RB

c) predstavnika organizacija pacijenata sa RB i NVO koje se bave RB,
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NSRB donosi poslovnik o radu, baziran na prioritetima i programskim aktivnostima koje

su definisane Nacionalnom strategijom za RB u Crnoj Gori.

NSRB donosi godisnji program rada, zasijeda najmanje jednom mjesecno i podnosi

Vladi godisnji izvjestaj o radu.

Zadaci NSRB su da:

a) predlozi ministru zdravlja da utvrdi referentni nacionalni centar za RB
(RNCRB) na funkcionalnom nivou i mrezu nacionalnih institucija i

eksperata za RB u Crnoj Gori
b) izradi Nacionalni registar za RB
c) razmatra i usvaja Listu RB, relevantnih za Crnu Goru, na predlog RNCRB

d) daje saglasnosti na planove, projekte, izvjeStaje, klinicke smijernice,

protokole i standarde koje priprema RNCRB
e) kreira iuspostavlja regionalnu i internacionalnu saradnju na polju RB

f) daje ekspertska i savjetodavna misljenja ministarstvima.

Kriterijumi za formiranje liste RB su:

Rijetka uCestalost- ne vise od 5 oboljelih na 10000 stanovnika

Markantno klini¢ko ispoljavanje i zna¢ajno ugrozavanje zdravlja

Visok stepen trajnog ostecenja zdravlja, invaliditeta

Poznati i definisani standardi za dijagnostiku, tretman i rehabilitaciju oboljelih

Dostupnost specifiCne terapije za bolest, lijekom koji je odobren od zvani¢nih

agencija za ljekove (Evropska ili Americka)

Dostupnost terapije koja znacajno doprinosi poboljSanju zdravlja i umanjuje

invaliditet

Tretman koji je finansijski racionalan/prihvatljiv (cost-benefit pozitivan)
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2. lzrada elaborata o formiranju Referentnog nacionalnog centra za RB u Crnoj
Gori

Slijede¢i EU preporuke, na nivou EU formiranja je referentna ekspertska mreza za
rijetke bolesti (ERNRD), Ciji su osnovni prncipi djelatnosti, nastojanje da se smaniji
uCestalost RB i otklone posljedice njihovog u€inka na zdravlje stanovniStva. Druga

vazna uloga ERNRD odnosi se na obavezu prosirenja mreze na cijelu Evropu.

Osnivanje Referentnog nacionalnog centra za RB (RNCRB) u Crnoj Gori predstavlja
elementarni uslov za uklju€ivanje Crne Gore u ERNRD. U cilju objedinjavanja ljudskih i
tehnoloskih resursa, RNCRB u Crnoj Gori treba organizovati kao funkcionalnu cjelinu,
sastavljenu od funkcionalno sistematski umrezenih pojedinih djelova viSe zdravstvenih
institucija, koji ucestvuju u ukupnom tretamu RB (prevencija, dijagnostika, lijecenje,

rehabilitacija i socijalna integracija lica sa RB).
RNCRB treba da predstavlja stru¢no-nauc¢nu bazu cije djelatnosti obuhvataju:
a) implementaciju Nacionalne strategije i Akcionog plana za RB u Crnoj Gori,

b) obezbjedivanje visokospecijalizovane edukacije i treninga zdravstvenih radnika koji

se bave RB,

c) kreiranje standarda i vodi¢a klinicke prakse za prevenciju, dijagnostiku, lijecenje i

rehabilitaciju lica sa RB,

d) koordinaciju razmjene informacija i iskustava u tretmanu RB izmedu zdravstveih
institucija,

e) uspostavljanje i odrzavanje bliske saradnje sa ERNRD, posebno imajuéi u vidu da

Crna Gora kao drzava sa malom populacijom nema finansijske racionalnosti da

razvija dijagnostiku velikog broja RB.

NSRB Ministarstva zdravlja zaduZen je da, zajedno sa nacionalnim ekspertima za RB,
pripremi Elaborat o potrebi formiranja NRCRB, ukljuCuju¢i kriterijume i principe

funkcionisanja ovog centra.

Aktivnosti koje sprovodi NSRB u pripremi i osnivanju RNCRB:

16



- lzrada Elaborata i kriterijuma za osnivanje RNCRB, sa principima funkcionalne

organizacije RNCRB,

- Odredivanje sjedista i rukovodioca RNCRB, na osnovu Elaborata o osnivanju
RNCRB,

- ldentifikovanje i obilazak svih institucija koje se bave RB,

- Organizovanje sastanaka sa institucijama koje se bave RB i formiranje

multidisciplinarne mreze institucija i eksperata za RB u Crnoj Gori.

3. Formiranje RNCRB sa uspostavljanjem multidisciplinarne mreze nacionalnih

institucija i eksperata za RB

Na osnovu Elaborata koji je izradio NSRB, formira se RNCRB, koga Ccini
multidisciplinarna mreza nacionalnih institucija i eksperata za RB. RNCRB osniva se na
funkcionalnom nivou, racionanim funkcionalnim objedinjavanjem svih institucija i
eksperata na polju RB i svih raspoloZivih tehnologija za otkrivanje, prevenciju,
dijagnostiku, lije€enje i rehabilitaciju lica sa RB. RNCRB ima sjediste i rukovodioca, koji

koordinira sve programske djelatnosti koje predvida Strategija i Akcioni plan za RB.

Sjediste i rukovodioca RNCRB imenuje Ministar zdravlja na predlog NSRB.

Zadaci RNCRB su da:
a) obezbijedi implementaciju Nacionalne strategije i Akcionog plana za RB,
b) sprovodi i nadgleda implementaciju Nacionalnog registra za RB,

c) obezbijedi dostupnost podataka i informacija o realizaciji Nacionalne
strategije i Akcionog plana za RB,

d) obezbijedi jednak pristup informacijama i tretmanu svim oboljelim od RB
e) obezbijedi podatke za planiranje daljih razvojnih programa u zemilji,

f) formira listu pacijenata sa RB u Crnoj Gori,
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g) formira listu dijagnostiCkih procedura koje se za RB sprovode u zemlji i u

regionu,

h) formira listu kliniCkih studija koje se odnose na RB i listu pacijenata koji su

ukljuCeni u studije,
i) realizuje regionalnu i medunarodnu saradnju i razmjenu informacija i znanja,

j) kreira standarde i smjernice zasnovane na principima savremenih doktrina i
dobore medicinske prakse, za kliniCki tretman svake RB sa liste (dijagnostika,

prevencija, lijeCenje, rehabilitacija),

k) kreira standarde i normative (kadar i oprema) za zdravstvene institucije u

kojima se sprovodi dijagnostika, prevencija, lijeCenje, rehabilitacija RB,
[) kreira i organizuje edukativne programe za zdravstvene radnike,
m) ucestvuje u organizaciji kampanja za podizanje svijesti o znacaju RB,

n) pruza podrsku i ucestvuje u nacionalnim i internacionalnim naucno-

istrazivackim projektima na polju RB,

0) blisko saraduje sa NSRB i podnosi NSRB godisnje izvjeStaje o radu.

4. Uspostavljanje i implementacija Nacionalnog registra za RB

Izradu nacionalnog registra za RB i uslove i nacin njegove implementacije propisuje
Ministarstvo zdravlja na predlog NSRB. SjediSte registra nalazi se u zdravstvenoj

instituciji, koju imenuje Ministarstvo zdravlja na predlog NSRB.
Strucni tim za implementaciju Registra ¢ine najmanje:

- jedan doktor odredene klini¢ke specijalnosti,

- jedan specijalista medicinske statistike i

- jedan specijalista informatike.

Struéni tim za implementaciju registra RB duzan je da koristi dokumentaciju koja je
saCinjena i odobrena od NSRB. Registovanje RB sprovodi se uz zagarantovanost

zastite svih licnih, a posebno genetskih podataka, u skladu sa Zakonom.
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Uvodenje i implementacija Registra o RB treba da obezbijedi:

a)
b)
c)

d)

e)

f)
9)

h)

centralizovano uniformno prikupljanje i obradu porataka o RB;
odredivanje incidence i prevalence pojedinih RB u Crnoj Gori,
odredivanje u€es¢a RB u morbiditetu i mortalitetu stanovnistva;

doprinese u pripremi dijagnostiCkih i terapijskih protokola i standarda za

tretman pacijenata sa RB;

obezbijedi podatke Ministarstvu zdravlja, Fondu za zdravstveno osiguranje i
Ministarstviu rada i socijalnog staranja u planiranju i alokaciji materijalnih
sredstava za dijagnostiku i prevevenciju RB, lije€enje i obezbjedivanje skupih

liekova, zdravstvene njege, rehabilitacije i socijalne integracije lica sa RB;
doprinese unapredenju interakcije zdravsvtenog sistema i pacijenata sa RB;

obezbijedi objavljivanje relevantnih podataka o RB i njihovo uporedivanje sa

regionom;

omoguéi ,evidence based” planiranje naucno-istrazivackih projekata i

ostvarivanje kliniCke i nau€no-istrazivacke internacionalne saradnje.

5. Unapredenje prevencije i dijagnostike RB, kongenitalnih anomalija i genetskih

predispozicija/sklonosti

Veoma

ograni¢ene terapijske mogucnosti, uslovljavaju da se glavno usmijerenje u

tretmanu RB odnosi na rano otkrivanje, pouzdanu dijagnostiku, prevenciju posljedica

kod oboljelih i prevenciju radanja djeteta sa RB.

Unapredenje prevencije i dijagnostike RB, kongenitalnih anomalija i genetskih sklonosti

ostvaruje se djelatnostima usmjerenim na sledece kategorije:

a)

Masovni neonatalni skrining: Sprovodi se za svu novoroden¢ad za one RB koje
nije moguce prepoznati na rodenju, a terapija je moguca, dostupna i efikasna.
Imajuci u vidu populaciju Crne Gore i oko 8000 novorodene djece godiSnje,
potrebno je:
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b)

- dalje unapredivati postoje¢i masovni neonatalni skrining na kongenitalnu

hipotireozu;

- sprovoditi kontinuiranu edukaciju zdravstvenih radnika koji uc€estvuju u

neonatalnom skriningu;

- periodi¢no inovirati protokole za prikupljanje i transport krvi i tretman

pacijenata detektovanih skriningom;

- izraditi Elaborat o potrebi i odrzZivosti uvodenja skrininga za ostale RB

(fenilketonurija, kongenitalna adrenalna hiperplazija, cistiCna fibroza).

Prosirenje/unapredenje dijagnostike genomskih bolesti primjenom savremenih
dijagnosti¢kih tehnologija u medicinskoj genetici. Potrebno je obezbijediti

sledecée:

- Postnatalni selektivni metabolicki skrining kod sumnje na nasljedna

metabolicke RB;

- Postnatalnu DNK dijagnostiku monogenskih oboljenja, uspostavljanjem
saradnje i upucivanjem DNK uzoraka u referentne centre u inostranstvu
(cistiCna fibroza, spinalna miSicna atrofija, hemofilija A i B itd), s obzirom
da se radi o rijetkim oboljenjima za koje ne postoji opravdanje za

razvijanje sopstvenih dijagnostickih resursa;

- Postnatalnu citogeneticku dijagnostiku novorodenc¢adi i djece sa sumnjom
na hromozomske bolesti i njihovih prvostepenih srodnika, u slu€aju

sumnje na balansirane hromozomske aberacije;

- Registraciju kongenitalnih anomalija kod novorodencadi po EUROCAT
metodologiji i prikljuivanje EUROCAT-u (Evropski registar za
kongenitalne anomalije);

- Postnatalnu citogeneticku dijagnostiku parova sa problemima u prokreaciji

(sa ponovljenim gubicima trudnoéa i infertilitetom, u pripremi za asistiranu

,in vitro” oplodnju);
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- Visokospecijalizovanu  kliniCku geneti¢ku  konsultaciju, informisani
pristanak prije genetskog ispitivanja i detaljno geneti¢ko informisanje i

procjenu rizika nakon sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih osoba.

c) Unapredenje dijagnostike mentalne retardacije uvodenjem novih DNA

tehnologija. Potrebno je obezbijediti sledece:

- Dijagnostiku mikrodelecijskih sindroma primjenom fluorescentne ,in situ”
hibridizacije (FISH);

- Dijagnostiku Fragilnog-X sindroma, primjenom DNA testova;
- Primjenu DNA mikro-Cip dijagnostike;

- Klinicku geneti¢ku konsultaciju, informisani pristanak prije genetskog
ispitivanja i detaljno genetiCko informisanje i procjenu rizika nakon

sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih osoba.

d) Unapredenje prenatalne dijagnostike kongenitalnih anomalija i smanjenje
incidence novorodene djece sa kongenitalnim anomalijama i ozbiljnim
genomskim bolestima, koje nije moguce lijeliCiti. Potrebno je obezbijediti

sledecée:

- Siroku primjenu biohemijskog skrininga kod trudnica (od 10 — 18 NG), za
detekciju rizika od najuCestaliihn hromozomskih aberacija (Daunov
sindrom, Edvardsov sindrom, Patauov sindrom) i velikih kongenitalnih

anomalija (defekti neuralne tube i trbuSnog zida);

- Prenatalnu citogenetiCku dijagnostiku za sve trudnice sa utvrdenim
povisenim rizikom od hromozomskih bolesti fetusa (trudnice preko 35
godina Zivota, sa pozitivnim biohemijskih skriningom ili sa pozitivnom

porodi€énom anamnezom na hromozomske bolesti).

- Prenatalnu dijagnostiku monogenskih bolesti u porodicama sa dokazanom
DNK mutacijom, upucivanjem DNK uzoraka u referentne centre u
inostranstvu (cistiCna fibroza, spinalna misi¢na atrofija, miSi¢na distrofija
itd), s obzirom da se radi o rijetkim oboljenjima za koje ne postoji

opravdanje za razvijanje sopstvenih dijagnostickih resusrsa;
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- Visokospecijalizovanu  kliniCku geneti¢ku  konsultaciju, informisani
pristanak prije genetskog ispitivanja i detaljno genetiCko informisanje i

procjenu rizika nakon sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih osoba.

e) Unapredenje genetske dijagnostike reproduktivnih bolesti: muski i zenski
infertilitet, ponovljeni gubici trudnoc¢a i mrtvorodenost. Potrebno je obezbijediti

sledecde:

- CitogenetiCku dijagnostiku hromozomskih aberacija kod parova sa
infertilitetom i kod parova sa vise od dvije izgubljene rane trudnoce (prvi
trimeastar) ili u slu¢aju nerazjaSnjenog uzroka mrtvorodenosti’kasne smrti

ploda;

- DNK dijagnostiku mutacija u genima odgovornim za nasljednu sklonost ka
trombozi kod parova sa viSe od dvije izgubljene rane trudnoce ili u slu¢aju
nerazjasnjenog uzroka mrtvorodenosti/kasne smrti ploda, kao i kod parova

sa infertilitetom nerazjasnjene etiologije;

- DNK dijagnostiku mikrodelecija Y hromozoma kod lica muskog pola sa

infertilitetom;

- Dijagnostiku himerizma primjenom FISH dijagnostike sa centromeri€nim X

i 'Y probama;

- Visokospecijalizovanu  kliniCku genetiCku  konsultaciju, informisani
pristanak prije genetskog ispitivanja i detaljno genetiC¢ko informisanje i

procjenu rizika nakon sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih lica.

f) Unapredenje dijagnostike hematoonkoloskih pacijenata. Potrebno je
obezbijediti sledece:

- Citogenetske analize hromozomskih aberacija u kosnoj stZi i perifernoj

krvi;
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Dijagnostiku skrivenih i kompleksnih translokacija hromozoma primjenom
FISH dijagnostike;

Imunofenotipizaciju kod hematooknoloskih i pacijenata sa rijetkim

infekcijama, primjenom metoda proto¢ne citometrije;

DNK dijagnostiku mutacija u tumorsupresorskim genima i onkogenima,;

Dijagnostiku hromozomskih aberacija primjenom DNA esegja;

- Visokospecijalizovanu  klinicku  geneticku  konsultaciju, informisani
pristanak prije genetskog ispitivanja i detaljno geneticko informisanje i
procjenu rizika nakon sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih lica.

g) Unapredenje dijagnostike genetskih sklonosti ka hereditarnim malignim

oboljennjima. Potrebno je obezbijediti sledece:

- Ispitivanje DNK markera za primjenu hemoterapije: K-ras, HER2, EGFR i

sl:

- DNK dijagnostiku mikrosatelitske nestabilnosti i pretraga genskih mutacija

povezanih sa hereditarnim nepopipoznim kolorektalnim karcinomom;

- DNK dijagnostiku mutacija u BRCA1 i BRCA2 genima kod hereditarnih

formi karcinoma dojke;

- Visokospecijalizovanu  kliniCku genetiCku  konsultaciju, informisani
pristanak prije genetskog ispitivanja i detaljno genetiCko informisanje i

procjenu rizika nakon sprovedene dijagnostike, kod svih ispitivanih lica.

6. Unapredenje kontrole i nadzora nad ukupnim tretmanom genomskih i

kongenitalnih bolesti.

Kontrola i nadzor nad prevencijom, dijagnostikom i lije¢enjem RB ostvaruje se kroz

sledece aktivnosti:

- Evaluaciju i optimizaciju algoritama tretmana RB;
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- Monitoring i evaluaciju efekata tretmana RB: uspjesnost lije¢enja RB za
koje je dostupna terapija (manji broj) i uspjeSnost prevencije, rane

dijagnostike i smanjenja incidence medu Zivorodenim (za vecinu RB);

- Konsolidaciju i dalji razvoj specijalizovanih genetskih dijagnostickih
tehnologija, uz neophodnost obezbjedivanja adekvatnog prostora,

neophodne opreme i edukacije zdravstvenih radnika;

- Povezanost i  Dblisku  saradnju izmedu  Sluzbe/Centra  za
visokospecijalizovanu  klinicCku geneticku konsultaciju i geneticko
informisanje sa Nacionalnim savjetom za RB (NSRB) i Referentnim
nacionalnim centrom za RB (RNCRB), uz zagarantovanost zastite licnih

podataka;

- Uspostavljane saradnje i razmjenu iskustava sa tehnoloski visoko
razvijenim referentnim internacionalnim dijagnosti¢kim i istrazivackim

centrima;

- U¢eS¢e u medunarodnim istrazivackim projektima i klinickim studijama

posvecenim RB.

7. Unapredenje znanja i profesionalnih kapaciteta zdravstvenih radnika na polju

rane prevencije, dijagnostike, terapije i rehabilitacije pacijenata sa RB

Veoma Siroki opseg ispoljavanja i varijacija u klinickoj slici, ukupno veliki broj RB, ali
koje se pojedinacno karakteriSu rijetkom ucestalo$cu, zahtijeva kontinuiranu edukaciju
zdravstvenih radnika o RB. Na ovaj nacin obezbjeduje se obnavljanje znanja i usvajanje
protokola za rano prepoznavanje, adekvatno i blagovremeno postavljanje dijagnoze,
ranu prevenciju i rehabilitaciju lica sa RB. Usvajanje standarda i protokola i
uvjezbavanje algoritama postupaka, neophodni su uslovi za optimizaciju medicinskog

tretmana lica sa RB i poboljSanje kvaliteta njihovog Zivota i Zivota njihovih porodica.
Ovaj zadatak ostvaruje se kroz sledece aktivnosti:

a) Edukacija pedijatara i specijalista porodicne medicine za rano prepoznavanje RB;
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b) Edukacija ginekologa za evaluaciju fetalne morfologije i rano prepoznavanje

ultrazvucnih markera dismorfogeneze i prisustva kongenitalnih anomalija;

c) Organizovanje godiSnjih sastanaka posvecéenih evaluaciji RB;

d) Organizovanje godiSnjih seminara (kontinuirane mediciske edukacije) o RB;

e) lzrada i distribucija stru¢nih broSura i protokola o RB;

f) lzrada godiSnjih Stampanih rezimea o RB u Crnoj Gori;

g) lzrada, distribucija i primjena uniformnih obaveznih pisanih formulara/formi koji su

sastavni dio tretmana RB i obuhvataju najmanje sledece:

Informisani pristanak za uzimanje bioloSkih uzoraka za dijagnostiku RB:
uzorci periferne krvi, horionskih Cupica, plodove vode, fetalne krvi i

formirane DNA banke;

Informisani pristanak za sprovodenje genetskih testiranja: DNK analize,
citogenetiCke analize, FISH analize, identifikacija heterozigotnih nosilaca,
posebno pripremlien za svaku vrstu navedene dijagnostike

(hromozomske, monogenske, genetske sklonosti);

Informisani pristanak za procjenu rizika od najucestalijih hromozomskih
aneuploidija (Daunov sindrom) i kongenitalnih anomalija (defekti neuralne
tube);

Informisani pristanak za DNK analize naucestalijin hromozomskih

aneuplidija;

Stampani spisak za pre- i postnatalnu dijagnostiku RB, posebno za: DNK

analize, citogenetiCke analize, biohemijske skrining analize, FISH analize;

Filter papire za uzorkovanje krvi za masovni novorodenacki skrining;

h) Uvodenje klinicke genetike u dodiplomske i specijalisticke edukativhe programe za

doktore medicine.

NSRB odobrava i daje saglasnost za primjenu svih navedenih formulara, prije

distribucije i implementacije.
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8. Promocija integrisanog pristupa u implementaciji programa prevencije,

dijagnostike, tretmana i socijalne inkluzije pacijenata sa RB i njihovih porodica

Nova Strategija za zdravle EU (Lisabonska strategija) stavlja u fokus zdravlje
stanovnisStva kao prioritet ukupne politike drzava i sinergiCke aktivnosti svih sektora,

jasno povezujuci ekonomski prosperitet drzave sa zdravljem stanovnistva.

Zdravlje stanovnistva Crne Gore zavisi od brojnih aktivnosti koje se protezu kroz sve
sektore i zahtijeva koordinisanu medusektorsku i multidisciplinarnu akciju. Integrisani
pristup oboljelim od RB i njihovim porodicama, mora sveobuhvatno sadrzati aktivnosti
svih sektora usmjerene na pevenciju, dijagnostiku, tretman i socijalnu integraciju i
podrsku pacijenata sa RB i njihovih porodica, kao jedne od najvulnerabilnijih grupa

stanovniStva.

Promocija medusektorske saradnje podrazumijeva uklju€ivanje eksperata iz oblasti rada
i socijalnog staranja i oblasti obrazovanja i nauke u rad NSRB; unapredenje
profesionalnih kapaciteta zdravstvenih radnika: podizanje kapaciteta NVO i organizacija
pacijenata sa RB, unapredenje dijaloga i saradnje izmedu zdravstvenog sistema i NVO
sektora i zajedniCke sinhronizovane antivnosti Vladinog i NVO sektora na podizanju

svijesti 0 znaCaju RB i njihovom uticaju na zdravlje i kvalitet Zivota.
Aktivnnosti u okviru ovog programa Strategije odnose se na:

- Priprema programa kampanja za izmjenu stavova i pona$anja javnosti prema

licima sa RB,

- Organizovanje godiSnjih sastanaka posvecenih intersektorskoj saranji na polju

djelatnosti fokusiranih na RB.

9. Organizovnje nacionalnih javnih kampanja za podizanje opste i struéne

svijesti o zna¢aju RB.
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Organizovanje kampanja za podizanje svijesti o znaCaju RB i promjenu stavova i
ponasanja sredine prema oboljelim od RB, sprovodi se zajedniCkom planiranom i

sinhronizovanom akcijom Vladinog sektra i NVO.

Poseban prioritet predstavlja neophodnost podizanja svijesti opSte populacije o
prisutnosti RB u sredini i problemima sa kojima se suoCavaju oboljeli od RB i njihove
porodice. Kao rezultat ovih aktivnosti oCekuje se vecCi angazman i ukljuCenost svih
sektora i profila i veéa tolerancija sredine prema problemima oboljelih od RB i

eventualnim krSenjima njihovih prava (zastiti njihovih ljudskih prava).

Drugi prioritet fokusiran je na podizanje ukupnog znanja i informisanosti opSte
populacije o rizicima od javljanja RB i raspolozivim skrining programima u cilju primarne
prevencije i rane dijagnostike RB.
Aktivnnosti u okviru ovog programa Strategije odnose se na:
- Pripremu i Siroku distribuciju Stampanog informativnog materijala o RB opstoj ili
ciljanoj populaciji;
- Priprema i distribucija Stampanog informativhog materijala o RB, namijenjenog

prvenstveno oboljelim od RB i njihovim porodicama,;

- Priprema i sprovodenje Nacionalne kampanje o znacaju RB, uz koris¢enje svih

komunikacijskih kanala (Stampani, elektronski, audio —vizuelni).

10. Saradnja i podrska NVO i organizacija pacijenata

NVO i organizacije pacijenata sa RB imaju znacajnu ulogu u Sirokoj diseminaciji
informacija o RB i obezbjedivanju podrSke javnosti. Ovi subjekti predstavljaju
neophodan sastavni element svih strategija lobiranja za obezbjedivanje uslova za

adekvatan tretman RB i za uskladivanje legislative i zastitu ljudskih prava osoba sa RB.

NVO svojim aktivnostima, takode da doprinose promjeni statusa oboljelih od RB od
pasivnhog posmatraCa do aktivnog ucesnika u svim aktivnostima vezanim za Strategiju
za RB, ali i podstiCu i podrzavaju klini¢ke i istrazivaCcke djelatnosti unutar institucija

sistema.
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Sinhronizovana i bliska saradnja NVO i javnih institucija obezbjeduje etiCku, socijalnu i

zakonodavnu podrsku licima oboljelim od RB.
Aktivnosti u okviru ovog programa Strategije odnose se na:

- Organizovanje godiSnjih sastanaka pacijenata sa medicinskim i ostalim

profesionalcima, uklju¢enim u tretman RB,

- UcCestvuju u obiljezavanju Dana RB (poslednji dan februara).

11. Uspostavljanje efikasne regionalne i internacionalne saradnje.

Bliska i efikasna saradnja na polju rijetkih bolesti, naro¢ito sa drzavama koje imaju
Nacionalnu stratigiju o RB, predstavlja imperativ dobro organizovanog tretmana RB i
obezbjeduje prenos znanja, vjeStina i iskustava. Ova saradnja ¢ée omoguditi
iskoriStavanje ljudskih resursa i tehnoloSkih moguénosti, koje Crna Gora trenutno ne
posjeduje i nije u moguénosti da ih razvije u potpunosti, s obzirom na malu populaciju i
rijetko javljanje pojedine RB, od kojih svaka zahtijjeva specifiCan dijagnosti¢ko-
preventivni algoritam. Od presudnog je znafaja i stimulacija i podr8ka istraZivackih

aktivnosti, koje podstice i obezbjeduje regionalna i internacionalna saradnja.
Aktivnnosti u okviru ovog programa Strategije odnose se na:

- Organizacija i rukovodenje godiSnjim sastancima istrazivacko-ekspertnih timova i

sinhronizacija nacionalnih prioriteta na polju istrazivanja RB.

- UcCeS8¢e crnogorskih eksperata u svim medunarodnim inicijativama, panelima i

istrazivanjima o RB.

X SUBJEKTI ODGOVORNI ZA SPROVODENJE STRATEGIJE

1. Dijagnosticki i istrazivacki centri i laboratorije na tercijarnom nivou: Klini¢ki centar
Crne Gore, Institut za javno zdravlje Crne Gore i Medicinski fakultet Univerziteta

Crne Gore
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2. Centar za medicinsku genetiku i iomunologiju sa kabinetom za kliniCku genetiku i

genetic¢ko savjetovanje i informisanje i multidisciplinarni stru¢ni konzilijumi;

3. Siroki dijapazon klinickih sluzbi u zdravstvenim institucijama, odjeljenja za
ginekologiju i akuserstvo, porodiliSta i odjeljenja neonatologije u opstim bolnicama i

Klini€kom centru Crne Gore;
4. Tim nacionalnih eksperata i istrazivaca na polju RB;
5. Doktori medicine i ostali zdravstveni radnici u primarnoj zdravstvenoj zastiti;

6. Ministarstvo zdravlja, Fond za zdravstveno osiguranje, Ministarstvo rada i socijalnog

staranja, Ministarstvo obrazovanja i Ministarstvo nauke;

7. NVO i udruzenja pacijenata sa RB.

X1 OCEKIVANI REZULTATI

Implementacija Nasionalne strategije za Crnu Goru, zajedno sa Nacionalnim akcionim
planom doprinijece prevenciji, ranoj dijagnostici, tretmanu i rehabilitaciji lica koje boluju
od RB. Postignu¢a i oc€ekivani rezultati koje ¢e donijeti implementacija Nasionalne

strategije obuhvataju:

1. Postojanje nacionalne politike za planiranje, organizaciju i alociranje finansijskih
sredstava za prevenciju, ranu dijagnostiku, tretman i rehabilitaciju lica oboljelih
od RB;

2. Uspostavljenu nacionalnu mrezu za RB, koja se sastoji od NRCRB i svih

zdravstvenih institucija u Crnoj Gori;

3. Implementiran Nacionalni registar pacijenata sa RB, koji obezbjeduje adekvatne

epidemioloSke podatke o prevalenci RB u Crnoj Gori;

4. Odrzanje i proSirenje masovnog skrininga rizika od RB (neonatalni skrining,

skrining trudnica isl).

5. Unapredenje prevencije:
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radanja oboljelog potomstva kod zdravih lica koji su nosioci balansiranih

hromozomskih rearanZmana i recesivnih genskih mutacija;
problema infertiliteta i utvrdivanja genomskih uzroka infertiliteta;
biohemijskog skrininga za hromozomske aberacije kod trudnih zena;

invazivne prenatalne dijagnostike hromozomskih aberacija kod trudnica sa
povecanim rizikom za ove bolesti (trudnise Zivotne dobi preko 35 godina,
trudnice sa porodi¢nim opterec¢enjem hromozomskim bolestima, trudnise

sa pozitivnim nalazom biohemijskog skrininga);

6. Unapredenje dijagnostike:

Genetskih predispozicija za kompleksne bolesti, multifaktorske etiologje,
koje se mogu lijeciti;

Metalne retardacije;

Kongenitalnih anomalija;

Familijarnih formi malignih oboljenja;

Osoba uklju¢enih u programe prevencije malignih oboljenja;

Hematoonkolo$kih oboljenja, primjenom konvencionalne citogenetiCke
dijagnostike, molekularnih genetskih testova i molekularne citogeneticke

analize kompleksnih hromozomskih rearanzmana;

7. Smanjenje broja djece rodene sa teSkim genomskim bolestima i kongenitalnim

anomalijama,

8. Unapredenje lijeCenja malignih oboljenja za koje je moguce uraditi genetke test-

markere;

9. Uvodenje monitoringa uspjes$nosti lijeCenja hematoonkoloskih pacijenata sa

transplantacijom kosne srzi;

10.Povecanje visokospecijalizovanih kadrova u oblasti medicinske genetike

(subspecijalisti klinicke genetike, specijalisti medicinske genetike, molekularni

ginekolozi);
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11.0Obezbjedivanje pre-testing  genetiCkog informisanja, pisanog infirmisanog
pristanka i definitivne genetiCke informacije za sve pacijente kod kojih se

sprovode geneticka ispitivanja;
12.Uspostavljanje kontrole kvaliteta lije€enja RB;

13.1dentifikacijau i javno objavljivanje svih ekspertskih medicinskih centara Kkoji
sprovode prevenciju, dijagnostiku, lije€enje i rehabilitaciju lica sa RB, sa popisom

vrsta RB koje se tretiraju,

14.Unapredenje znanja i profesionalnih kapaciteta doktora na polju prevencije i rane

dijagnostike RB;

15.0snovan Nacionalni referentni centar za RB, kao funkcionalna cjelina zatlicitih
klinickih segmenata unutar institucija, usmjerenih na prevenciju, dijagnostiku,
lijeCenje i rehabilitaciju RB;

16.Podignut nivo svijesti o znacaju RB i njihovom uticaju na zdravlje, sa posebnim

fokusom na znacaj prevencije RB;

17.0snovane NVO i druga udruZenja pacijenata sa RB i ukljuCena u sve aktivnosti

podizanja svijesti o znacaju RB i zastiti ljudskih prava oboljelih od RB;

18. Ukljucivanje u projekat Evropske mreze za RB, sa fokusom na pronalazenje i
alokaciju posebnih finansijskih sredstava iz medunarodnih fondova opredijeljenih
za RB;

19.Uspostaljanje bliske internacionalne saradnje sa ekspertskim kliniCkim i

istrazivackim institucijama.

XIUPRAVLJANJE | KOORDINACIJA PROGRAMSKIM AKTIVNOSTIMA

Nadzor i evaluaciju implementacije Strategije i Akcionog plana za RB vrSi NSRB,

ukljuCujuci intersektorsku koordinaciju svih aktivnosti na polju ukupnog tretmana RB u

Crnoj Gori.

Implemenaciju Nacionalne strategije za RB i Akcionog plana za RB sprovodi RNCRB.
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NSRB ima slede¢a zaduzenja:

1.

Rukovodi implementacijom i izvjeStava o implementaciji Nacionalne strategije

za RB i Akcionog plana za RB;

Razmatra, usvaja i objavljuje Nacionalnu listu RB, na predlog RNCRB;
Uspostavlja i koordinira radom RNCRB i Nacionalne mreze za RB;
Kreira i koordinira implementaciju Nacionalnog registra pacijenata sa RB;

Obezbjeduje podrsku i konsultacije Ministarstvu zdravlja, drugim ministarskim
resorima, Vladi, po pitanjima planiranja i obezbjedivanja nove dijagnostike i
lije€enja RB i primjene skupih liekova za lije€enje pacijenata sa RB (,orphan”

drugs).

Nadgleda i evaluira sprovodenje postojecih i daje preporuke za uvodenja novih

skrining programa;

Nadgleda i koordinira sve aktivhosti u vezi sa primarnom prevencijom i
dijagnostikom RB genomskoh porijekla i daje preporuke za uvodenje novih

dijagnostickih programa;

Priprema metodologiju za identifikaciju i imenovanje referentnih ekspertskih
centara prevenciju, dijagnostiku, lijeCenje i rehabilitaciju pacijenata sa

odredenom RB ili grupom RB, utvrdujuci tacan popis svih RB koje se tretiraju;

Organizuje nacionalne kampanje za podizanje svijesti o znacCaju RB i

raspolozivih moguénosti prevencije;

10.Organizuje stru¢ne skupove, seminare i konferencije o RB,;

11.Uspostavlja internacionalnu klini¢ku i istrazivacku saradnju;

12.Saraduje sa sli¢nim tijelima u regionu, Evropi i svijetu.
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Xl ZAKLJUCAK

Rijetke bolesti predstavljaju heterogeni grupu kompleksnih, uglavnom genetskih (i
kongenitalnih) bolesti koje imaju snazan uticaj na kvalitet Zivota i socijalnu integraciju, a
znacCajan broj ovih oboljenja nepostedno ugrozava Zivot. Uprkos rijetkom javljanju
pojedine bolesti, u ukupnom obimu RB predstavljaju grupu od oko 6000 do 8000
oboljenja, koje se susrije¢u kod 6-8% stanovniStva. Poseban javno-zdravstveni znacaj
RB proistiCe iz saznanja da je specificna dijagnostika dostipna tek za jednu tre¢inu RB,
a neki oblik lije€enja dostupan je samo za oko 250. U slu€aju raspolozive terapije,
uglavnhom se radi o veoma skupim i teSko dostupnim ljekovima. 1z navedenih razloga
RB i rijetko dostupmi i sklupi ljekovi za lijeCenje RB nazivaju se «orphan» bolesti i
«orphan» ljekovi, odnosno bolesti sirocad i ljekovi siro¢ad.

Najznacaniji aktuelni izazovi svake zajednice i drzave u pristupu i zbrinjavanju rijetkih
bolesti, ogledaju se u neadekvatnom prepoznavanju, neujednacenoj i neadekvatnoj
klasifikaciji i kodifikaciji, nedovoljno dostupnoj dijagnostici, (samo za odredeni broj
rijetkin bolesti), veoma ograni¢enim terapijskim moguénostima, neujednaCenim i
nedovoljnim kvalitetom zdravstvene zastite i visokom cijenom lijeCenja i njege, ozbiljnim

socijalnim konsekvencama i izolacijom i marginalizacijom oboljelih od rijetkih bolesti.

Rijetke bolesti su poslednjih decenija prepoznate kao javno-zdravstveni prioritet u
Evropi, sa ustanovlenom potrebom djelovanja na pripremi regulativa na podrucju
zdravstvene politike za RB i na podrucju ljekova za RB. Imajuci u vidu specificnost i
znaCaj RB za zdravlje i ukupni kapacitet stanovniStva, Evropska unija preduzima i
sprovodi znacajne djelatnosti na kreiranju uniformog i odrzivog okvira i smjernica za
ukupni pristip RB u Evropi. Ove aktivnosti realizuju se kroz rad ekspertnih radnih tijela

Rarlamenta Evrope i Savjeta Evrope.

Rijetke bolesti prepoznate su kao prioritet i od Svjetske zdravstvene organizacije, koja
je pokrenula inicijativu unapredenja sistema kodifikacije rijetkih bolesti, s obzirom da
aktuelna internacionalna klasifikacija bolesti (ICD-10) sadrzi klasifikaciju svega 200, od
postojecih oko 8000 rijetkih bolesti. Primjena jedaneste revizije Internacionalne
klasifikacije bolesti (ICD-11) oekuje se od 2015. godine.
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Nacionalna strategija za rijetke bolesti u Crnoj Gori 2013 — 2020. godina, sa Akcionim
planom za isti period, obuhvata sve znacajne teme koje se odnose na rijetke bolesti u
Crnoj Gori, ukljuCujuci glavne cilijeve i mjere za unapredenje ukupnog tretmana rijetkih
bolesti u Crnoj Gori, u periodu od 2013. do 2020. godine. Strategija je u potpunosti
zasnovana na Direktivama Parlamenta Evrope i Savjeta Evrope (mart 2011.),
Odlukama Evropske komisije (jul 2010.) i Preporukama Savjeta Evrope (juni 2009.), sa
posebnim fokusom na podrSku razvoju zdravstvene politike o rijetkim bolestima,
primjenu savremenih nau€nih saznanja u cilju unapredenja ukupnog tretmana rijetkih

bolesti, udruzivanje svih resursa, ljudsku solidarnost i razvoj internacionalne saradnje.

Glavni ciljevi Strategije odnose se na prevenciju, rano prepoznavanje i dijagnostiku
rijetkih bolesti, dostupnost adekvatnoj, sistemati¢noj i centralizovanoj zastiti zdravlja i
ljeCenju lica sa rijetkim bolestima, unapredenje registrovanja i medunarodne
klasifikacije, unapredenju informisanosti zdravstvenih radnika i opste javnosti o rijetkim
bolestima, koordinaciji na nacionalnom i internacionalnom nivou sa referentnim
medicinskim i nauno-istrazivaCkim institucijama i NVO udruZenjima pacijenata sa

rijetkim bolestima.

Izostanak dono$enja Nacionalne strategije za rijetke bolesti u Crnoj Gori sa Akcionim
planom, dovelo bi u pitanje unapredenje kvaliteta zastite zdravlja oboljelih od rijetkih
bolesti i jednak pristup zdravsvenim uslugama oboljelih i njihovih porodica, koji se
zasniva na solidarnosti i jednakosti u pristupu cjelokupnog stanovnistva drzave Crne
Gore. Na ovaj nacin bila bi ugrozna osnovna ljudska prava oboljelih od rijetkih bolesti i
njihovih porodica. Nepostojanje Nacionalne strategije i akcionog plana za rijetke bolesti
onemogucilo bi sinhronizovani i sveobuhvatni pristup ukupnom tretmanu rijetkih bolesti,
Sto bi nadalje kao neposredne posljedice imalo umanjenje kvaliteta Zivota oboljelih i
njihovih pordica, radnu nesposobnost porodica oboljelih od rijetkih bolesti i odrzanje
visoke incidence radanja djece sa rijetkim bolestima. Takode bi izostalo i raspolaganje
relevantnim epidemioloSkim podacima o rijetkim bolestima u Crnoj Gori, Kkoji
predstavljaju osnovni preduslov za sve strateSke planove u zastiti zdravlja na polju

rijetkih bolesti.
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NACIONALNA STRATEGIJA ZA RIJETKE BOLESTI 2013 - 2020
AKCIONI PLAN ZA RIJETKE BOLESTI 2013 - 2020 | BUDZET ZA 2013 - 2016.

. Godina 1 Godina 2 Godina 3 Godina 4 Ukupan
Redni .
broi budzet za
J budzet donacija budzet donacija budzet donacija budzet donacija [godine1-4
1. Formiranje i stvaranje uslova zarad Nacionalnog
! savjeta zarijetke bolesti Crne Gore (NSRB) 5000 5,000
2. Izrada elaborata o formiranju Referentnog
2 nacionalnog centra za RB (RNCRB) u Crnoj Gori 4120 4120
3 3. Formlrgnjfe RNCR.'-B i multidisciplinarne mreze 7500 3000 3500 8000 3500 25,500
nacionalnih institucija i eksperata za RB
4 lianie i imol 9 Naci | .
4 Uspostavljanje i implementacija Nacionalnog registra 1000 11200 2000 14.200
zaRB
- - — ke RB,
5 | Unapredenje prevencije i dijagnostike 11000 160000 150000 321,000
kongenitalnih anomalija i genetskih
6 6. Unapredenje kontr.olt.a i nadzo.ra ngd ukupr‘nm 5100 5100
tretmanom genomskih i kongenitalnih bolesti.
7 7. Ur?gprec?enje zna.nja i profesionalnih kapaciteta 5000 5000
medicinskih profesionalaca
8 8.1 9. Promocijaintegrisanog pristupa RB i
intersektorska saradnja
9 10.i11. Saradnja i podrska NVO i internacionalna
saradnja
11,620 5,000 19,000 3,500 169,000 3,500 166,300 2,000 379,920




NACIONALNA STRATEGIJA ZA RIJETKE BOLESTI 2013 - 2020
AKCIONI PLAN ZA RIJETKE BOLESTI 2013 - 2020 | BUDZET ZA 2013 - 2016.

1. Formiranje i stvaranje uslova za rad Nacionalnog savjeta za
rijetke bolesti Crne Gore (NSRB

Redpl bm.J Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet Izvor finansiranja Ukup'an qum’?
aktivnosti budzet |[realizacije
1.1 Formiranje Nacionalnog savjeta za rijetke bolesti pri Ministarstvu zdravlja Crne Gore
Na inicijativu Ministarstva Oformljen NNSRB
Formiranje Nacionalnog zdravija form|rawse NsRB“sa' Ministarstvo pri M|n|_st«3rstvu Re(?ovrl'na al‘mvnczst ili po moguénosti
R " N zadatkom da wr§i koordinaciju i . zdravjaiima pla¢anje mjesecne nadoknade za rad
sa\jeta za rijetke bolesti u o zdravlja/Vlada - ) A ) €0.0 2013
Crnoj Gori monitoring nai Crne Gore redowna zasijedanja |predsjedniku i ¢lanovima NSRB, u
implementacijom Strategije i najmanje jednom [skladu sa odredbama Vlade CG
Akcionog plana za rijetke boleti mjesecno
u Crnoj Gori
1.2 Izrada Statuta NSRB
Nakon formiranja NSRB
. — izraduje i usvaja staut o radu .
lzrada i usvajanje Statuta NSRB, zasnovan na prioritetima NSRB Usvojen statuto Redovna aktivnost €0.0 2013
NSRB . . . . radu NSRB
i programskim aktivnostima
definisanim Strategijom za RB.
13 Formiranje sjedista
' NSRB
. ) Odabir sjedista NSRB, . F|nansus“ka sreds_tva za opremanje
QOdredivanje o . . Uspostavijena kancelarije, kompjuterska oprema: 2 PC
- " . formiranje zvani¢ne Ministarstvo A N : . .
sjediSta/kancelarije/sajta L " o K kancelarija i sajt racunara sa prate¢om opremom i 2 lap- [donatori €5,000.0 2013
administracije, adrese, sajta i zdravja/NSRB ) M o
NSRB L - NSRB topa. Finansijska sredstva za formiranje
nacina komunikacije sa NSRB sajta
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2. lzrada elaborata o formiranju Referentnog nacionalnog centra za RB (RNCRB) u Crnoj Gori

e lzvor Ukupan Godina
broj Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet ' N < L
: finansiranja budzet realizacije
aktivnost
2.1 Izrada Elaborata i kriterijuma za osnivanje RNCRB, sa principima funkcionalne organizacije RNCRB
lraden elaborat o Posjeta nekog Referentnog
Izrada Elaborata o formiranju lzada Elaborata o - potrebi formiranju RNCRB centra za RB U inostranstw | Budzet Ministarstva
211 RNCRB 14l formiranja RNCRB, sa NSRB definisarlli kriteri‘umyi i jedanput godisnje, 5 dana x|zdravja - redovna €3,400.0 2013
kriterijumima za osnivanje i o dl RNCRB 2 osobe. Prosjeéno po osobi [aktivnost
principima organizacije rada. organizacija rada EURO 1,700
Na osnow kriterijuma i principa
L funkcionaisanja RNCRB, NSRB/ . Ly
21.2 Odredivanje sjedista definisanih u Elaboratu, NSRB Ministarstvo Odreceno sjediste Redowne aktivnosti €0.0 2013
RNCRB P o . RNCRB
odreduje instituciju koja ¢e biti zdravija
sjedi$te RNCRB
. ) Definisan spisak svih
Organizovanje sastanaka sa LT . o )
N K X " institucija i eksperata koji |Posjeta institucijma u Crnoj .
institucijama i ekspertima koji se se bave RB ormiranie | Gori koie se bave RB. 10 Budzet Ministarstva
2.1.3 bave RB i prikupljanje podataka o NSRB ] ) ' zdravija - redowna €720.0 2013

Identifikovanje i obilazak svih
institucija koje se bave RBu
Crnoj Gori

institucijama i eksperatima za RB
u Crnoj Gori

multidisciplinarne mreze
institucija i eksperata za
RB u Crnoj Gori

dana x4 osobe. Dnewnice za
Crnu Goru

aktivnost
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3. Formiranje RNCRB i multidisciplinarne mreze nacionalnih institucija i eksperata za RB

Redni broj . . ) . . N Izvor Ukupan Godina
) ) Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet } S p' e
aktivnosti finansiranja budzet realizacije
3.1 Formiranje RNCRB
Na osnow Elaborata koji je
izradio NSRB, formira se
RNCRB, sa zadatkom da NSRB/ Formiran NRCRB na
3.1.1 Formiranje RNCRB ; . . Ministarstvo ) - Redowne aktivnosti €0.0 2014
sprovodi implementaciju : funkcionalnom nivou
: = ; zdravija
Nacionalne strategije i
Akcionog plana za RB.
Finansijska sredstva za opremanje
Ly N.a 'osnovu Elaboriatall NSRB’ NSRB/ S e sjedista RNCRB, kompjuterska oprema: |Budzet
Formiranje sjedista Ministarstvo zdravija imenuje . Odredeno sjedi$te i imenovan . ; . o
3.1.2 I L B Ministarstvo 3 PC radunara sa prate¢om opremom i [Ministarstva €6,000.0 2014/2015
RNCRB sjediSte RNCRB iimenuje ) rukovodolac NRCRB ] - - .
: zdravija 2 lap-topa. Finansijska sredstva za zdravija ili donatori
rukovodioca RNCRB - I N X
administraciju i formiranje sajta.
U RNCRB formira se sajto
svim relevantnim
3.1.3 Formiranje sajta lnformaqjama O_R_B’ . RNCRB Formiran sajto RB u RNCRB [Finansijska sredstva za formiranje sajta. [donatori €7,000.0 2014/2015
RNCRB namijenjen medicinskim
profesionalcima i op$toj
javnosti
3.2, Formiranje multidisciplinarne mreze institucija i eksperata za RB
. . Formirana multidisciplinarna
Formiranje multidisciplinarne e
o . mreza institucija i eksperata za
I mreZe institucija koje se bave .
Formiranje - ; " RB, odredena odgovorna lica ) " . o
multidiscioliname dijagnostikom, prevencijom, NSRB/ u svakoi instituciii i Finansijska sredstva za umreZavanje i |Budzet
321 . p L lije€enjem i rehabilitacijom Ministarstvo ) L ) . administriranje informacija izmedu svih |[Ministarstva €5,000.0 2015
mreZze institucija i R . uspostavijeni sistemi PP .
osoba sa RBi eksperata za zdravija institucija za RB zdravija

eksperata za RB

RB, na osnowu Elaborata
NSRB

komuniciranja u mrez, sa
centralnom koorinacijom u
RNCRB
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4. Uspostavljanje i implementacija Nacionalnog registra za RB

Redni broj . . . . . . Izvor Ukupan Godina
. .J Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet 5 q . l?, . o
aktivnosti finansiranja budzet realizacije
4.1 Izrada Registra za RB
o Od ¢lanova NSRB i iz reda eksperata za NSRB/ . Budzet
4.1.1 Formiranje radne grupe za |Rg formira se radna grupa sa zadatkom Ministarstvo Oformljena raQna grupaza e edovne aktivnosti Ministarstva €0.0 2014
izradu registra RB da izadi dokumentaciju i principe zdravja Izradu Regisrtra RB dravija
primjene registra za RB.
Radna grupa za izradu Registra o RB IzZraden i spreman za Jednokratna nadkonkada
prbrema Komlein delumeniacin | radna grpe s | STeriach Regeir 2 |danodmaradne 91une 2 oz
412 Izrada registra za RB onje regisira, sa up Registar za RB/ -objavi 9 ’ Ministarstva €1,000.0 2015
registrovanje pacijenata sa RB, u skladu dostupna za promjenu ICD 11, [skladu sa odredbama Vliade X
5 . - NSRB . . zdravija
sa novom mezunarodnom klasifikacijom koju WHO priprema za CG.
bolesti (ICD-11) 2014/2015. godinu Broj ¢lanova: 7-9
Odredivanie sjedista Na osnowu nacina i uslova primjene NSRB/ Imenovana instituciia u koioj ie Budzet
4.1.3 Registra zla RJB Registra za RB, odreduje se institucija Ministarstvo siediste Re. istrJa 2a R]BJ J®Redowne aktivnosti Ministarstva €0.0 2015
9 koja ¢e biti sjediste Registra za RB zdravija J 9 zdravija
Administriranje i usvajanje Registra za Ministarstvo Stvoren zakonski okvir za Budzet
4.1.4 Usvajanje Registra za RB . ) J j. A 9 R implementaciju Registra za |Redowvne aktivnosti Ministarstva €0.0 2015/2016
RB na svim relevantnim nivoima zdravija/ Viada CG .
RB zdravija
4.2. Implementacija Registra za RB
NSRE/ formirane base o
Formiranie siedista Na osnowu nacina i uslova primjene Ministarstvo Formirano sjedi$te Registra za elektron;ko vodenie registra i Budzet
421 niranje sj Registra za RB, formira se sjediste zdravija/ RB i stvoreni preduslovi za rons Je registrall \inistarstva €10,000.0 2016
Registra za RBza RB . . L formiranje baze podataka i X
Registra Imenovana implementaciju N L zdravija
- umrezavanje i
institucija/RNCRB . L -
administriranje informacija
Finansijski troSkovi
Organizovanje edukativnih seminara za SMi zdravstveni radnici, na svim ﬁ;g::_lfggzz;:;mzr:ra ’
Organizovanje edukativnih imglemenlarJ:i'u Registra za RB na svim NSRB/RNCRB/ nivoima zdravstvene zastite, s'elve:ni centralni ; juzni Budzet
422 93 ) np Ju Registra za RE Institucija sjediste | zawrsili edukaciju i spremni za |$1°¥e™M" J Ministarstva €1,200.0 2016
seminara nivoima zdravstvene zastite koje su - X I R region. )
S . . H Registra. implemenraciju Registra za . . = . zdravija
uklju¢enje u djelatnosti na polju RB RB Honorari i putni troSkovi za
predavace:
5 osoba x2 dana x3
Promociia i prezentaciia Organizovanje javih prezentacija i Ministarstvo Stru¢na i ops$ta javnost
4.2.3 N jaip ) promocija Regristra za RB stru¢noj i zdravija/NSRB/ upoznata o znacaju vodenja |Redowne aktivnosti donacija €2,000.0 2016
Registra za RB i - . . .
opstoj javnosti RNCRB registra za RB u Crnoj Gori
. [ - . . Struéni tim za Dostupni periodi¢ni izyjestaji o Budzet
4.2.4 Prikupljanje i obrada Kont!nuu.'ar?o WQz?nJe‘Reglstra za RB, vodenje Registra RB sa relevantnim Ministarstva €0.0 2016 i dalje
podataka o RB sumiranje i klasifikacija podataka o RB. R X i . X
o RB epidemioloskim podacima zdravija
Periodiéno razmatranje izvje$taja o RB, Dostupni planovi unapredenia
procjena kvaliteta i kopletnosti NSRB/RNCRB/ le’L)l n‘:) lretman;RB ) Budzet
425 Monitoring i evaluacija epidemiolo$kih podataka, izrada planova |[Institucija sjediSte P g s Redowne aktivnosti Ministarstva €0.0 2017 i dalje
N R - zasnovani na relevantnim )
i programa unapredenja ukupnog Registra. zdravija

tretmana RB

epidemiolo$skim podacima
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5. Unapredenje prevencije i dija

nostike RB, kongenitalnih anomalija i genetskih predispozicija/sklonosti

Redni broj Izvor Ukupan soama
B .l Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet a A ~ Fi realizacij
aktivnosti finansiranja budzet -
5.1 Unapredenje prevencije i dijagnostike
Evaluacija postojecih skrining programa i Jednokratna nadkonkada
Monitoring i evaluacija izrada elaborata o unapredenju i potrebi Izraden elaborati dostupne |&lanovima radne grupe, za Budzet 2014/2015 i
51.1 postojecih i Sirenje skrining uvodenja novih skrining, programa za RB| NSRB/RNCRB | preporuke i plan unapredenja |izradu Elaborata i preporuka, Ministarstva € 2,400.0 dalie
programa za prevenciju RB. (neonatalni, prekoncepcijski, prenatalni i skrining programa za RB. prema odredbama Viade zdravija D
skrining naslednih metaboli¢kih bolesti) CG.Broj &lanova: 5.
Unapredenje neonatalnog masowvnog
skrininga na hipotireozu, uvodenje novih
neonatalnih skrininga (prema Elaboratu).
s B Unapre§en]§ prena__talr}og Sk”"'”ga - - T R Obezbijedena finansijska
Unapredenje i Sirenje kongenitalnih anomalija i hromozomskih Ministarstvo Odrzan postojeci nivo i o N -
P - N B s o sredstva za pro$irenje skrining
5.1.2 skrining programa za aberacija. UvozZenje selektivnog| zdravija/Mada prosiren opseg skrining programa predvidenih 2019/2020
prevenciju RB metabolickog skrininga naslednih| CG/RNCRB programa za RB elaboratom
metabolickih bolesti, prosirenje :
prekoncepcijskog selektivnog skrininga
genomskih opterecenja (prema
Elaboratu.
Evaluacija postojecih dijagnosti¢kih Obezbijedena oprema za N .
B . N B . s L . A N o A o N Finansijska sredstva za
Unapredenje dijagnostike i mogucnosti i obezbjedivanje kadrovskih i Ministarstvo prosirenje dijagnostike nabawku opreme (mikrosko Budzet Fonda
513 prevencije hromozomskih tehnolos$kih uslova za unapredenje zdravija/Mada hromozomskih bolesti. oprema i I;NK robe za FISS{‘) za zdravstveno € 60,000.0 2015
bolesti prekoncepcijske, prenatalne i postnatalne CG/ RNCRB Smanjen broj djece rodene sa 63000 eura P osiguranje
dijagnostike: . hromozomskim anomalijama.
Evaluacija postojecih dijagnosti¢kih Smanjen broj oboljelih od
Unapredenje dijagnostike i mogucr10§t| i obezbjedivanje kadr.ovsklh i Ministarstvo bolesti sa ut\'/rden.or.\f\ ' Finansijska sredstva za_ Budzet Fonda
o N tehnolos$kih uslova za unapredenje B genetskom predispozicijom i |[nabavku opreme (RealTime
5.1.4 prevencije genetskih " R L zdravija/Mada L S . za zdravstveno € 150,000.0 2016
N i dijagnostike: prekoncepcijski, prenatalno, efikasnije lijecenje malignih |[PCR i DNA sekvencer) 150000 ; B
predispozicija P, R o CG/ RNCRB A L . osiguranje
postnatalno, uklju€ujudi i predispozicije ka oboljenja za koje je moguce |eura
hereditarnim malignim oboljenjima. uraditi genetke test-markere.
Uspostavijenja saradnja
dijagnosti¢kim centrima,
Uspostavijanje stru¢no-naucne dostupna Lista _evropsklh Posjeta Referentnih centra za
. P . N - . . centara sa popisom wsta RB . N
Unapredenje prevencije i internacionalne saradnje i organizovanje | Koia je dostupna za RB u inostranstw jedanput Budzet
5.1.5 dijagnostike veoma rijetkih upudivanje uzoraka DNKza dijagnostiku NSRB/RNCRB Jaj ,p godisnje, 10 dana x2 osobe. Ministarstva € 3,500.0 2014
. R N N - postnatalnu i prenatalnu e . N
monogenskih oboljenja pojedinih RB sa veoma malom o N . . Prosje&no po osobi EURO 3500 |zdravija
- « 2 dijagnostiku. Smanjen broj
ucestaloscu. K PR eura
djece rodene sa teSkim
genomskim bolestima i
kongenitalnim anomalijama.
rL:cva::ztdae\ﬂrizgdrieig;sstaor;gj%ia Posjeta sjediStu Centralnog
° postavi) EUROCAT registra: 5 dana x 3
Uspostavijanje uniformnog registrovanja saradnja sa Centrainim osoba x 1700 eura
Unapredenje monitoringa, p. - ] .J . g reg s 2. Ministarstvo EUROCAT registrom « . y Budzet
L N B klasifikacije i evaluacije kongenitalih N s N . Troskovi pristupa EUROCAT M.
5.1.6 dijagnostike i prevecije s zdravija/ (Multicentri¢ni evropski registar . - N Ministarstva € 5,100.0 2014
N R o malformacija po EUROCAT metodologiji, N o registru. TroSkovi za elektronsku R
kongenitalnih anomalija . . . NSRB/RNCRB |za kongenitalne anomalije). N . N zdravija
kod novorodene djece u Crnoj Gori S . bazu sa vodenje registra KA
RaspoloZivi relevantni R " A
epidemiologki podaci © komunikaciju sa Centralnim
P loloskip > EUROCAT registrom.
kongenitalnim anomalijama.
Uvodenje dijagnostike slozenih
hromozomskih rearanZmana primjenom
Unapredenje dijagnostike FISH dijagnhostike, imunofenotipizacije Ministarstvo Efikasnije lijecenje i bolje|Finansijska sredstva za Budzet Fonda
5.1.6 hematoonkoloskih primjenom protocne citometrije, DNK zdravija/ preZivijavanje nabavku opreme (Proto&ni za zdravstveno
pacijenata. dijagnostike mutacija u NSRB/RNCRB [hematoonkoloskih pacijenata i|citometar) 100000 eura osiguranje
tumorsupresorskim genima i onkogenima uspostavijem monitoring
i DNA eseja. uspjesnosti lijecenja. € 100,000.0 2015
5.2 Formiranje Instituta za biomedicinu
Kapitalni
budzet kroz
NSRB/ Operativan adekvatan prostor realizaciju
Obezbjedivanje prostornih Na osnow elaborata o unapredenju Ministarstvo za Institut za biomedicinu (oko |Finansijska sredstva za kerdita sa
52.1 kapaciteta za Institut za dijagnostike i prevencije RB, obezbijediti Zdraviia/ 1000m2) u kome se sprovodi [izgradnju objekta (ili dijela Razvojnom 2015/2016
biomedicinu novi prostor za rad Instituta za RNCI;B najvecdi dio aktivhosti izstavke |objekta), powsSine oko 1000m2 [bankom
biomedicinu (prosiren obim djelatnosti i 5.1 akcionog plana. savjeta Evrope
reorganizacija sadasnjeg Centra za i izgradnju GAK.
medicinsku genetiku i imunologiju) a
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6. Unapredenje kontrole i nadzora nad ukupnim tretmanom genomskih i kongenitalnih bolesti.

REd.m erJ Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet . Izyor . Ukupvan qume}
aktivnosti finansiranja | budzet | realizacije
6.1 Evaluacija i optimizacija algoritama tretmana RB
Procjena uspjesnosti lijeCenja za RB za
Monitoring | evaluacija efekata koje __J'e dO_Stupna S;peciﬁéna terapija_t Pobolj$an kvalitet Zivota oboljelih ' ngzet
6.1.1 lijecenja RB (manji erJ)- Prgclena dOStURn?SII NSRB/RNCRB od RB.Dostupnia specifitna  |Redowna aktivnost Ministarstva €0.0 2016
"orphan” liekova i druge specificne terapija "orphan” ljekovima. zdravija
terapije za RB. Procjena kvaliteta Zivota
oboljelih od RB
Smanjen broj RB medu
Monitoring | evaluacija ) . ) B Zivorodenim i povecan broj A Bgc!zet
6.1.2 prevencije i dijagnostike RB F’rocleng US_PJeSHO_S'ﬂ _pre.verlcue, rane| NSRB/RNCRB prepoznatih trudnoca Redowna aktivnost Ministarstva €0.0 2015
dijagnostike i smanjenja incidence RB opterecenih prisustvom RB kod zdravija
medu Zivorodenim (za ve¢inu RB). fetusa.
Saradnja sa razvijenim .Strlljé.ni Fimow RNCBB . Finanfijska sredstva za .
referentnim internacionalnim |, vi dni _ ) razmjenjuju |skgstya|gcesh/gju stusdijske bolravkeulreferentnm? BL_Jd_zet
6.1.3 diiaanostiskim i istrasivadkim | spostavijane sarev\ nje 1 razmjenal NSRB/RNCRB | umedunarodnim i regionalnim |me$unarodnim centrima za RB i |Ministarstva €5,100.0 2016
1ag iskustava sa tehnoloski visoko razvijenim istrazivackim projektima i za sprovodenje klini¢kih zdravija

centrima

referentnim internacionalnim
dijagnostickim i istraZivackim centrima

klini¢kim studijama.

istrazivanja.
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7. Unapredenje znanja i profesionalnih kapaciteta medicinskih profesionalaca

Redni broj Izvor Ukupan eoama
) . Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet ) R s realizacij
aktivnosti finansiranja| budzet o
7.1 Edukacija medicinskih profesionalaca
Finansijski tro§kovi organizacije 1
seminara godi$nje, u trajanju od 3
Rano otkrivanje i upuéivanje na dana, Budzet
711 NSRBI | ijagnostiku, lijegenje i habilitaciju | /OnOrar | putni troskovi za Ministarsta | €5,0000[ 2041
RNCRB S predavace: . dalje
oboljelih od RB zdravija
) . " . ) 5 osoba x 3 dana
Organizovanje edukacije pedijatara i L R .
" . L g Tro$kovi organizacije seminara za
Edukacija za rano|specijalista porodi¢éne medicine za rano
) " 30 - 40 osoba
prepoznavanje RB prepoznavanje RB
Finansijski tro§kovi organizacije 1
seminara godi$nje, u trajanju od 3
Smanjen broj RB medu Zivorodenim |dana, Budzet
712 Organizovanje edukacije ginekologa za| NSRB/ i povecan broj prepoznatih trudnoéa [Honorari i putni trogkovi za Mnistarstn IEERTG o~
o evaluaciju fetalne morfologije i rano| RNCRB optereéenih prisustvom RB kod  |predavace: drad AL
prepoznavanje  ultrazwuénih  markera fetusa. 5 osoba x 3 dana ziravia
Edukacija za prenatalno|dismorfogeneze i prisustva kongenitalnih Troékovi organizacije seminara za
prepoznavanje markera RB anomalija 30 - 40 osoba
Organizovanje godis$njih[Organizovanje godidnjih sastanaka i NSRB/ Redowno godisnje odriﬁvgpje . . poéev od
713 sastanaka posveéenih|okruglih stolova posvecenih evaluacijil RNCRB |. sas'tanak'a lzrada g°d'snj'h, . Redowne akfivnosti €00 2015
evaluaciji RB ukupnog tretmana RB u Crnoj Gori Stampanih rezimea o RB u Crnoj Gori
. . ) NSRB/ Dostupne i distribuirane stru¢ne
7.1.4 lrada struénih  broSura, protokola | broure, protokoli i klinitke smjemice [Redovne aktivnosti €0.0(2016/2017
klinickih smjernica za  prevenciju,| RNCRB oRB
lzrada stru¢nih preporuka o RB |dijagnostiku i lije€enje RB
Obezbijedena visokospecijalizovana
klinicka geneticka konsultacija,
informisani pristanak prije
NSREI | inormsani  procjens ke nakn |F2C0E BkINIOSE
7.15 RNCRB sprovedene dijagnostike, kod svih Finansijska sredstva ta pripremu €0.0 2014

lzrada uniformnih  obaveznih
pisanih formulara za
informisani pristanak za
dijagnostiku RB

Izrada uniformnih obaveznih pisanih
formulara za informisani pristanak za
uzimanje bioloSkih uzoraka, sprovodenje
prenatalne i postnatalne citogeneticke i
DNK dijagnostike RB.

ispitivanih osoba sa RB i njihovih

porodica. U primjeni su uniformni
pisani formulari za informisani
pristanak za dijagnostiku RB

Stampanog materijala.
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8.1 9. Promocija integrisanog pristupa RB i intersektorska saradnja

Redni broj
aktivnosti

Aktivnost

Opis aktivnosti

Odgovoran

Indikator

Budzet

lzvor
finansiranja

Ukupan
budzet

Godina
realizacij
e

8

Integrisani pristup RB

Promocija integrisanog pristupa RB
u Crnoj Gori

Promocija integrisanog pristupa u
implementaciji programa
prevencije, dijagnostike, tretmana i
socijalne inkluzije pacijenata sa
RB i njihovih porodica

Ministarstvo
zdraja/Ministarstvo
obrazovanja/Ministars
tvo rada i socijalnog
staranja/Ministarstvo
nauke/NSRB/RNCRB

Pripremljeni programi kampanja za
izmjenu stavova i ponaSanja javnosti
prema osobama sa RB. Organizuju
se redowni godi$nji sastanci
posveceni intersektorskoj saranji na
polju djelatnosti fokusiranih na RB

Redowne aktivnosti

2014 i
dalje

Javne kampanje za podizanje opste i strucne svijesti o znacaju RB.

Organizovanje Nacionalne
kampanje za podizanje opSte i
struéne svijesti o zacaju RB, uz
koriséenje svih komunikacijskih
kanala  ($tampani, elektronski,
audio —vizuelni)

“|$tampanog

Priprema i sprovodenje
Nacionalne kampanje o znacaju
RB, priprema i distribucija
Stampanog informativnog
materijala o RB opstoj i stru¢noj
populaciji, priprema i distribucija
informativnog
materijala o RB, namijenjenog
prvenstveno oboljelim od RB i

njihovim porodicama.

Ministarstvo
zdravja/Ministarstvo
obrazovanja/Ministars
tvo rada i socijalnog
staranja/Ministarstvo
nauke/NSRB/RNCRB

Podignut nivo svijesti o znadaju RB i
njihovom uticaju na zdravije, sa
posebnim fokusom na znacaj
prevencije RB.
Postignut  vedi angazman i
ukljuéenost svih sektora, prisutna
veéa tolerancija sredine prema
problemima oboljelih od RB i veza
senzitivnost prema kr§enjima
njihovih  prava (zastiti njihovih
ljudskih prava).

Redowne aktivnosti

2016
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10. i 11. Saradnja i podrska NVO i internacionalna saradnja

lzvor
Redni broj . . . ) . . " P Ukupan Godina
) ] Aktivnost Opis aktivnosti Odgovoran Indikator Budzet finansiranja pv R
aktivnosti budzet |[realizacije
10 Podrska NVO i organizacija pacijenata
Ministarstvo
zdravija/Ministarstv
. . - o e
Organizovanje godi$njih sastanaka Redowno odisnje i i 5
) ) S ga 18 godisniin .| obrazovanja/Minist| """ ) g y R.edovrle aktivnost 2014 i
Organizovanje godi$njih[pacijenata sa RB i njihovih porodica o rada i obiljezavanje Dana  RB|Finansijska sredstva za €0.0 .
sastanaka organizacijal|sa  profesionalcima iz  jawnih ars . rla al (poslednji dan februara) u|promotivni materijal dalje
pacijenata sa RB salinstitucija koje se bave prevencijom, sqcua nog kome uéestwju zajedno
R S ; . IR .| staranja/NSRB/RN |. P, -
institucijama ukljuéenim u|dijagnostikom, lije€enjem i CRB jawne institucije uklju¢ene u
tretman RB habilitacijom osoba sa RB. tretman RB i NVO
11 Regionalna i internacionalna saradnja
Efikasno iskoristavanje
ljudskih resursa i
Ministarstvo tehnoloSkih moguc¢nosti.
Uspostavijanje bliske saradnje na 'ms E,“? UceSce crnogorskih .
A ; o zdravija/Ministarstv ) . . 2016 i
polju rijetkih bolesti, naroCito sa eksperata u svim |Redovwne aktivnosti €0.0 .
5 L ; o nauke/NSRB/ < dalje
drzavama koje imaju Nacionalnu meSunarodnom
- . X . - Lo < RNCRB o . .
Uspostavijanje i  odrzavanje|stratigiju o RB i stimulacija i podrSka inicijativama, panelima i

regionalne i internacionalne
saradnje na polju rijetkih bolesti

istrazivackih aktivnosti, kroz
regionalnu i internacionalnu saradnju

istraZivanjima o RB
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