péenito uzevsi rijetke su se bolesti posljednjih

desetak godina nametnule kao vazno javno-

zdravstveno pitanje u mnogim europskim ze-
mljama. U rijetke se bolesti ubrajaju one s prevalencijom
manjom od 5:10000 osoba. Procjenuje se da takvih rijet-
kih bolesti ukupno ima oko 5000-8000, te da se javljaju u
oko 6-8% ukupnog pucanstva. Kada se govori o rijetkim
bolestima, danas su mozda najzanimljivije rijetke meta-
bolicke bolesti jer za neke od njih, zahvaljuju¢i velikom
napretku u istrazivanjima osobito zadnjih desetak go-
dina, danas imamo lijekove. Pojam rijetke metabolicke
bolesti star je ve¢ oko stotinu godina, a danas u tu sku-
pinu ubrajamo oko 500 razli¢itih poremecaja.

Tako je opca percepcija da se radi o relativno rijet-
kim bolestima, od kojih je ve¢ina prirodena i nerijetko
smrtonosna, procjenjuje se da u Hrvatskoj prili¢an broj
osoba boluje od rijetkih metaboli¢kih bolesti. Tako se
smatra da oko 9000 ljudi ima autosomno dominantnu
hiperkolesterolemiju, odnosno porodi¢nu hiperkoleste-
rolemiju i stoga povecani rizik ateroskleroze i prerane
smrti od infarkta miokarda, oko 9000 porodi¢nu hi-
pertrigliceridemiju i stoga povecani rizik pankreatitisa,
oko 100 Gaucherovu bolest, vise od 100 mukopolisaha-
raridoze, oko 100 Pompeovu bolest, vise od 150 ostale
glikogenoze, oko 40 Fabryevu bolest i sl. Dakle, radi se
ipak o ukupno relativno velikom broju pojedina¢no ri-
jetkih poremecaja koji se u nas — zbog njihove rijetkosti
i neorganiziranog zbrinjavanja — najcesce ne otkriju na
vrijeme. Pored toga, nema mnogo stru¢njaka koji se bave
isklju¢ivo tim bolestima, a zbog premalo pojedinac¢nih
iskustava i ukupno je znanje o njihovoj epidemiologiji,
te mogucnostima prevencije, dijagnostike i lijecenja,
cesto nedostatno.

Rijetke metabolicke bolesti pretezito su kroni¢ne i
progresivne; neke su i smrtonosne te znacajno optere-
¢uju ne samo oboljelog nego i cijelu obitelj. S obzirom
da su rijetke, Sira javnost nije upoznata s njihovim kli-
nic¢kim tijekom, moguénostima dijagnostike, lijeCenja
i prevencije, a zdravstvena je zastita ovih bolesnika ne-
odgovarajuca. Oboljeli od tih bolesti nerijetko su ,,si-
ro¢ad” zdravstvenog sustava jer se dijagnoza postavlja
kasno, a nerijetko nisu odgovarajuce lije¢eni ni dobro
obavijesteni o mogucnostima lijeenja i rehabilitacije
koje im se pruzaju.

Zbog zelje strucnjaka, koji se iz razli¢itih aspekata
bave rijetkim metaboli¢kim i inim rijetkim bolestima,
da one budu obuhvacene zajedni¢kom politikom prema
znanstvenim i biomedicinskim istrazivanjima njihove
etiologije, dijagnostike i lije¢enja, razvitka algoritama
obrade, hospitalnog i poliklinickog pracenja, te socijalne
zastite i ostvarivanja prava oboljelih i njihovih obitelji,
13. studenog 2006. godine je u Hrvatskom lije¢nickom
zboru odrzan inicijativni sastanak za osnivanje Hrvat-
skog drustva za rijetke bolesti. Kako ocito niti jedan
pocetak nije lagan, tek je 7. svibnja 2008. na sjednici
Glavnog odbora Hrvatskog lije¢ni¢kog zbora kona¢-
no prihvac¢eno osnivanje tog drustva koje ¢e jamciti
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povezivanje stru¢njaka
razli¢itih specijalnosti
uklju¢enih u obradu i
zbrinjavanje ovih bolesni-
ka (pedijatara, internista,
kardiologa, endokrinolo-
ga, nefrologa, dermato-
loga, otorinolaringologa,
patologa, itd.).

Rijetkim se metabo-
lickim bolestima u nas su-
stavno bave tri centra: od
toga se dva bave takvim
bolestima u djece. Prvi se
nalazi u sklopu Klinike za
dje¢je bolesti Klinickog
bolnickog centra Zagreb
(Rebro) i vodi ga prof. dr.
sc. Ivo Bari¢, a drugi je u
Klinici za djecje bolesti (Klai¢eva), a vodi ga prof. dr.
sc. Ingeborg Barisi¢. Tredi se centar bavi rijetkim me-
tabolickim bolestima u odraslih, a nalazi se u sklopu
Klinike za unutrasnje bolesti Klinickog bolni¢kog cen-
tra Zagreb (Rebro) i vodi ga akademik Zeljko Reiner.
Osnivanje Zavoda za metabolicke bolesti koji zbrinjava
odrasle bolesnike, a koji je otvoren znacajno kasnije no
spomenuta dva koja zbrinjavaju pedijatrijske bolesnike,
potaknula je ¢injenica da osim dijagnosticiranja i lije-
¢enja bolesnika kojima se te bolesti otkriju u odrasloj
dobi, zbog sve boljih mogu¢nosti dijagnostike i lije¢enja
sve veci broj bolesnika kojima se te bolesti ocituju ve¢
u djetinjstvu dozivi odraslu dob, $to jos do nedavno na
zalost nije bio slucaj. Upravo na poticaj stru¢njaka iz tih
centara ucinjen je veliki korak ka boljem zbrinjavanju
bolesnika s rijetkim metabolickim bolestima kada je
2006. godine Hrvatski zavod za zdravstveno osiguranje
ustanovio fond za posebno skupe lijekove. To je omogu-
¢ilo da daleko vedi broj bolesnika s ovim bolestima bude
odgovarajuce lijecen jer to vrlo skupo lijecenje vise ne
opterecuje proracune bolnica $to je nedvojbeno ranije
ogranicavalo dostupnost lijecenja. Naravno da se i izvan
spomenuta tri centra nalaze pojedini stru¢njaci koji se
zanimaju za neke od ovih bolesti pa su stoga i oni po-
zvani da se pridruZe u pisanju clanaka za ovaj tematski
broj Medixa.

Cilj je ovog tematskog broja Medixa upoznati li-
je¢nike, kako one obiteljske medicine tako i specijaliste
razli¢itih usmjerenja, s moguénostima probira, osnov-
nim laboratorijskim dijagnostickim metodama, mo-
guénostima otkrivanja i osobito ranog prepoznavanja
te napokon lijeCenja najvaznijih rijetkih metaboli¢kih
bolesti. Vjerujemo da ¢e to pomo¢i u otkrivanju a potom
i u uspjesnom lijecenju barem nekih od za sada vecine
neprepoznatih bolesnika s tim bolestima u Hrvatskoj te
da Ce se poceti obracati ve¢a pozornost na prepoznava-
nje znakova tih bolesti u bolesnika koje svakodnevno
vidamo u svojim ordinacijama i na svojim odjelima.
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